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Cocukluk Cag1 Absans Epilepsi

Edibe PEMBEGUL YILDIZ*, Gonca BEKTAS**, Mine CALISKAN**

Cocukluk Cag1 Absans Epilepsi

Absans epilepsi, cocukluk cagr idiyopatik jeneralize nobet-
lerin stk goriilen bir formudur. Bu epileptik sendromda
nobetler; giin icinde onlarca kez yineleyen, kisa siireli,
Jarkindaligin ortadan kalktigr ve hareketlerde duraklama-
min gozlendigi biling kaybu ile karakterizedir. y-aminobutirik
asid (GABA) A ve B reseptorleri, Ca+, sodyum ve klor
kanallart mutasyonlaruin absans epilepsi ile iliskisi goste-
rilmistir. Glukoz transport defekti-1, erken yasta tani alan
ve direngli seyreden absans epilepsi vakalarinda kesinlikle
taranmalidir. En iyi prognoz antiepileptik ilag tedavisine
hizlt yanit veren vakalarda izlenmektedir.

Anahtar kelimeler: Absans, epilepsi, cocukluk ¢agi,
GLUTI eksikligi
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Childhood Absence Epilepsy

Absence epilepsy is a common form of childhood idiopathic
generalized seizures. Seizures in this epileptic syndrome
are characterized by an impairment of consciousness that
is repeated several times a day, where brief loss of awa-
reness, and interruption of movements are observed.
Gamma-aminobutyric acid (GABA) A and B receptors,
Ca+, sodium and chloride channel mutations have been
shown to be associated with absent epilepsy. Glucose
transport defect 1 should be screened in refractory cases of
absence epilepsy diagnosed at an early age. The best prog-
nosis is seen in patients who respond rapidly to treatment
with antiepileptic drugs.
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TANIM ve EPIDEMiYOLOJIi

Absans epilepsi, cocukluk ¢agi idiyopatik jeneralize
nobetlerin sik goriilen bir formudur. Okulcagi cocuk-
larda yeni tani epilepsi vakalariin %10-17’sini olus-
turmakla birlikte, yapilan kohort ¢aligmalarda preva-
lanst 0.4-0.7/1000 olarak tahmin edilmektedir ¢.
Nobetlerin baslangic yas1 4 yas ile 10 yas (en sik 5-7
yag) arasinda olup, hasta grubunda c¢ok belirgin kiz
cinsiyet baskinlig1 dikkati cekmektedir (K-E: %11 .4-
%2.5) 2,
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Klinik ve Norofizyolojik Ozellikler

Bu epileptik sendromda nobetler; giin i¢inde onlar-
ca kez yineleyen, kisa siireli, farkindaligin ortadan
kalktig1 ve hareketlerde duraklamanin gozlendigi
biling kayb1 ile karakterizedir. Az sayida vakada
hareketlerde yavaslama olsa da devamlilik soz
konusu olabilir. Iktal dénemde dalma, hizli goz
kapag1 hareketleri, gozler kapaliyken nobet basla-
mig ise gozlerde acilma gozlemlenir. Solukluk sik-
likla goriilmekle birlikte, nobet oncesi aura ve ndbet
sirasinda atonik diisiigler asla goriilmez. Yineleyici
motor hareketler her absans nobette olmak zorunda
degildir. Oral otomatizmalar da genellikle uzun
siireli nobetlerde ortaya ¢ikar®.

Nobetin stiresi bireysel farkliliklar, provakasyon
metodlar: ve ilaglara bagl olarak degisiklik gosterir.
Ortalama nébet siiresi 9-10 sn. olup, 4 sn.’den kisa ve
30 sn.’den uzun siireli nobetler beklenmez ©.
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Elektroensefalografide (EEG) izlenen tipik patern ani
baslayan ve ani sonlanan bilateral, jeneralize, ritmik
3-Hz diken dalga kompleksleridir. Vakalarin
%50’sinde tipik diken dalga morfolojisi goriiliirken
digerlerinde tek diken, ¢oklu diken veya irregiiler
jeneralize diken dalga aktiviteleri gozlenmektedir.
Interiktal EEG’de ise normal zemin aktivitesi ile bir-
likte paroksismal jeneralize diken dalga aktivitesi
izlenebilir. Fokal interiktal desarjlar yalnizca bisant-
ral bolgelerle sinirli kalmayip; frontal, temporal ve
parietal bolgelerde de gozlenebilir ©. Hiperventilasyon
%83 ve fotik stimulasyon %21 oraninda absans
nobetleri tetikler ©.

Absans epilepsinin ortaya ¢ikisinda giiclii bir genetik
yatkinlik s6z konusudur. Caligmalarda, vakalarin
%15-45’inde aile Oykiisti pozitif iken, ebeveynlerde
epilepsi frekansi %42, kardeste ise %20 olarak belir-
lenmistir .

Simdiye kadar yy-aminobutirik asid (GABA) A ve B
reseptorleri, Ca+ kanallar1 (CACNA1 A, CACNALI
H, CACNA1 G, CACNAL1I ve CACNG3), Sodyum
kanallar1 (SCN1B,SCN1A),Klorkanallar1 (CLCN2)
mutasyonlarinin absans epilepsi ile iliskisi gosteril-
mistir ®. Glukoz transport defekti 1 (GLUT-1),
beyin enerji metabolizmas: icin temel yakit olan
glukozun, kan beyin bariyerinden transportunda
bozuklugun s6z konusu oldugu fenotipik spektrumu
genis ender goriilen bir hastaliktir. Son yillarda bu
hastaliga yol acan SLC2A1 mutasyonu erken yasta
tani alan absans epilepsi vakalarinda tanimlanmisgtir.
Suls ve ark. @ epilepsi baglangi¢ yaglar: 4’iin altinda
olan 34 hastanin 4’iinde (%12) SLC2A1 mutasyonu
saptamiglardir. Bu hastalarin hepsinin bag ¢evresi
Olclimlerinin normal, ikisinin ise yasina uygun ente-
lektiiel kapasiteye sahip oldugu bildirilmistir. Farkli
calismalar ve vaka sunumlarinda da erken yasta
baglayan absans veya ilaca direngli idiopatik jenera-
lize epilepsilerde SLC2A1 mutasyonu gosterilmis-
tir. Uluslararas1 Epilepsi Savas Dernegi (ILAE) de
son uzlagi raporlarinda 4 yas altinda absans epilepsi
tanist almis her vakada GLUT-1 hastaliginin taran-
masini onermektedir.

TEDAVI ve PROGNOZ

Tipik ¢ocukluk ¢agi absans epilepsisi yas bagimli ve
kendini sinirlayan bir epilepsi tipi olsa da giin igeri-
sinde cok sayida yinelemesi, ndrokognitif fonksiyon-
lara olumsuz etkisi ve yasam Kkalitesini bozmasi
nedeniyle antiepileptik tedavi gerektirmektedir.

Ulkemizde ilk tercih olarak kullanilan Valproik asit
(VPA) %88-95 oraninda nobetleri durdurur. Ender ola-
rak genetik heterojeniteden kaynakli oldugu diistiniilen
nobetlerin agrevasyonu s6z konusu olabilir. Ayrica kara-
ciger toksisitesi, pankreatit, trombositopeni / hematolo-
jik anormallik, kilo alma ve sa¢ dokiilmesi gibi ilag yan
etkileri agisindan takip edilmelidir '©. Tedavide kullam-
lan bir diger ila¢ olan etosiiksimid talamik kalsiyum
kanallart iizerinden etkisini gostermektedir. Absans epi-
lepside nobetleri durdurma orant %70 olup, beraberinde
baska jeneralize nobet eslik ediyor ise monoterapide
yeglenmez V. Lamotrijin; birinci basamak tedavide
VPA kadar etkin olsa da bir yilin sonunda tolerans gelis-
tigi, etkinligini kaybettigi bilinmektedir. Doz ayarlama
konusunda avantajli olmamakla birlikte, ytiksek hiper-
sensivite riski nedeni ile dikkatli olunmalidir . Bu ii¢
ila¢ ile monoterapide yetersiz kalian vakalarda klona-
zepam, klobazam ve levetirasetam 2. ilag olarak eklene-
bilir. Karbamazepin, fenitoin ve vigabatrin absans epi-
lepside kontraendikedir ciinkii klinik ve deneysel calis-
malarda GABA-B antagonistleri ile absans nobetlerin
arttig1 gosterilmistir.

Cocukluk cagr absans epilepsi ilag kesimi konusunda iyi
bir prognoza sahiptir. Yapilan calismalarda, remisyon
orani %55-85 arasinda olup, vakalarin ortalama remis-
yon yas1 9,5 yas olarak bildirilmektedir. Caligmalarda,
absans nobet gelisiminden 5-10 yil sonra jeneralize
tonik klonik nobet geligbilecegi, bazi hastalarda ise
juvenil myoklonik epilepsi gibi daha refrakter nobet
tiplerinin gelisebilecegi bildirilmistir .

Sonug olarak, jeneralize tonik klonik nobet, juvenil
myoklonik epilepsi, absans status, ge¢ baglangis yasi
(8 yas<), EEG’de anormal zemin aktivitesi ve fokal
anomaliler kotii prognositik faktorler olarak belirlen-
mistir. En iyi prognoz ise AEI tedavisine hizli yanit
veren vakalarda izlenmigtir 4.
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