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Giriş

Uyaran ile ortaya çıkan ve epileptik olmayan parok-
sismal hareket bozuklukları “startle” sendromları 
olarak bilinir. Bu sendromlar içinde yer alan hipe-
rekpleksiya sendromu uyaranlara karşı aşırı irkilme 
yanıtı ile karakterize ender görülen bir bozukluktur 
(1). “Stiff-baby sendromu”, “Kok hastalığı” adları ile 
de anılan bu sendromun temel klinik bulguları 
doğumdan sonra başlayan katılık hâli, uyaranlara 
karşı abartılı irkilme tepkisi ve irkilme sonrası ortaya 
çıkan istemli hareketlerin yapılamadığı kısa süreli 
katılık halidir (1,2). Sıklıkla otozomal dominant olarak 
kalıtım gösteren bu hastalık inhibitör bir transmitter 
olan glisinin reseptörlerindeki bozukluğa bağlı olarak 
ortaya çıkmaktadır (3,4).

Bu makalede, yineleyen kasılma yakınmaları olan ve 
konvülziyon şüphesi ile yatırılarak tetkik edilen bir 
yenidoğan vakası, epileptik olmayan hareket bozuk-
luklarına dikkat çekmek amacı ile sunulmuştur.

VAKA

Yirmi dört yaşındaki annenin ilk gebeliğinden, 38 
haftalık olarak normal spontan doğum ile dünyaya 
gelen erkek bebek, 20 günlükken kasılma ve besle-
nirken tıkanma yakınması ile polikliniğe getirildi. 
Doğumdan 1 hafta sonra fark edilen, sıklığının ve 
süresinin giderek arttığı belirtilen kasılmalar dışında 
özgeçmişinde özellik yoktu. Aile öyküsünde 2. dere-
ce akraba evliliği dışında bir bulgu saptanmadı. 
Yenidoğanın yapılan fizik muayenesinde ağırlığı 
3260 g (3-10. persentil), boyu 50 cm (10. persentil) 
ve baş çevresi 34 cm (3. persentil) saptandı. Genel 
durumu iyi ve bilinci açık olan bebeğin sistemik 
muayenesinde özellik saptanmadı. Fizik muayene 
sırasında sık olarak kısa süreli irkilme hareketleri 
yapan hastanın muayene sonunda, 10-15 sn süren 
başı geriye doğru tüm vücut tonusunda artış, kollarda 
ve elde fleksiyon tarzında hızlı kasılmalar, hızlı göz 
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attacks. Thus, the patient was diagnosed as hyperekplexia and 
clonazepam treatment was started. This case reminds us that 
that paroxysmal movement disorders should not be forgotten in 
the differential diagnosis of convulsions.
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kırpma hareketleri ve sonrasında kısa süreli bir katı-
lık hâlinden oluşan irkilme nöbeti oldu. Kasılmalar 
durduktan sonra kısa süreli ağlama ve huzursuzluk 
dışında postiktal duruma benzer bir bilinç değişikliği 
görülmedi. Hastanın takibinde ataklarının alına 
dokunma uyarısı ve yüksek sesli uyaranlar ile yinele-
diği (10-12/gün) ve ataklar sırasında bilincinin hep 
açık olduğu görüldü. Bu bulgular ile hiperekpleksiya 
tanısı ile izlenmeye başlanan hastanın enfeksiyon 
belirteçleri ve biyokimyası normal bulundu. Göz 
muayenesi ve kranial manyetik rezonans görüntüle-
me (MRI) tetkiki normal sonuçlanan hastaya klona-
zepam (0.05 mg/kg/gün) tedavisi başlandı. İzlemde 
atakların sıklığında ve şiddetinde azalma olmaması, 
aralıklı olarak apne görülmesi ve aspirasyon riski 
nedeni ile klonazepam dozu arttırıldı (0,1 mg/kg/
gün). Doz artışı ile atakların sayısı ve süresi azalarak 
bebeğin oral alımı düzeldi. Elektroensefalografi, 
doğuştan metabolik hastalık tarama testleri ve kro-
mozom analizi normal sonuçlanan hasta, ailesine 
genetik danışma önerilerek poliklinikten takip edil-
mek üzere taburcu edildi.

TArTışmA

Uyaranlara karşı aşırı irkilme yanıtı ile karakterize 
bir nörolojik hastalık olan hiperekpleksiyada temel 
sorun, santral sinir sisteminin ana inhibitör transmit-
terlerinden biri olan glisinin etkisinin azalması ya da 
kaybolmasıdır (1). Glisin α-1(GLRA1), α-2 (GLRA2) 
ve β (GLRB) alt gruplarından oluşan glisin reseptör-
leri üzerinden etkisini göstermektedir. Yapılan çalış-
malarda, hastaların bir kısmında (%30) bu reseptörle-
ri kodlayan genlerde mutasyon varlığı saptanmıştır. 
En sık 5. kromozomda bulunan ve GLRA1’i kodla-
yan gende meydana gelen mutasyonlar görülmekle 
birlikte (OMIM149400), diğer alt grupları ya da taşı-
yıcı proteinleri etkileyen mutasyonlarda görülebil-
mektedir (4-6). Hastalık otozomal dominant ya da 
resesif kalıtımla geçmekle birlikte, sporadik vakalar 
da görülmektedir. Sporadik olarak görülen vakaların 
bir kısmına beyin ve beyin sapını tutan hastalıklar 
eşlik edebilmektedir (1,5,6). Aile öyküsünde benzer bir 
hastalık öyküsü olmayan vakamızda yapılan kromo-
zom analizi normal sonuçlandı, ancak aile kabul 
etmediği için ileri inceleme yapılamadı. 

Glisinin inhibitör etkisinin kalkması sonucu ortaya 
çıkan hipereklepsiya, vakamızda da görüldüğü gibi 

sıklıkla yenidoğan döneminde başlar. Daha ileri 
yaşlarda başlayan vakalarda görülmekle birlikte, 
bunların büyük bir kısmı geç tanı konan ya da sant-
ral sinir sistemi hastalığı olan vakalardır (7,8). 

Hiperekpleksiyanın temel klinik bulgusu doğum 
sonrasında görülen katılık hâli, dokunma, ses ya da 
görsel uyaranlara abartılı, jeneralize irkilme yanıtı 
ve bu yanıt sonrası istemli hareketlerin yapılamadı-
ğı kısa süreli katılık hâlini içermektedir. Ataklar 
sırasında hastanın bilinci açıktır (1). Bunların yanı 
sıra her hastada bulunmayan, ancak eşlik edebilen 
diğer bulgular arasında tonik siyanotik ataklar, baş 
retraksiyon refleksi, uykuda ekstremite hareketleri, 
hipnogojik miyoklonus, inguinal ve umbilikal herni, 
doğumsal kalça çıkığı, apne, ani bebek ölümü 
bulunmaktadır. Hiperekpleksiya tanısı konan vaka-
ların bir kısmında aşırı irkilme hareketleri bulunma-
sına karşın genel katılık hâli görülmemektedir. Bu 
fenotipik farklılık nedeni ile klasik özelliklerin 
tümünü gösteren vakalar majör, sadece irkilme atak-
larının bulunduğu vakalar minör hiperekpleksiya 
olarak adlandırılmaktadır (1,9). İrkilme atakları alın 
üzerine hafifçe vurma ile kolaylıkla tetiklenebilir ve 
bu durum tanısal bir manevra olarak değerlendirilir 
(10). Benzer şekilde hastamızın alnına hafifçe dokun-
makla ataklar başlamaktaydı ve irkilme atakları 
sırasında genel tonus artışı ile katılık hâli, baş ret-
raksiyon refleksi belirtilerinin tümünü göstermekte 
olduğundan vaka majör hiperekpleksiya olarak 
kabul edildi.

Hiperekpleksiya konvülziyon ile sıklıkla karışabil-
mekte ve bu durum hastaların gereksiz tedaviler 
almasına neden olmaktadır. Ayırımında ataklar sıra-
sında bilincin açık olması ve atak sonrasında postik-
tal bilinç değişikliğinin bulunmaması ve uykuda 
görülmemesi yardımcı olur. Neonatal tetanoz ve sant-
ral sinir sistemi enfeksiyonları ve anomalileri, hipo-
kalsemi, doğumsal metabolik hastalıklar gibi ayırıcı 
tanıda düşünülmesi gereken hastalıklardan genel 
durumun bozulmaması, psikososyal gelişimin nor-
mal olması, laboratuvar ve görüntüleme bulgularının 
normal olması ile ayrılabilir. 

Hastalarda görülen katılık hâli ve apneik nöbetler 1 
yaşından sonra azalarak kaybolmakla birlikte, irkil-
me atakları erişkin yaşlarda da görülebilmektedir. 
İrkilme nöbetleri ve istemli hareketlerin yapılamadığı 
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katılık hâli, bebeklik döneminde beslenme zorluğu, 
aspirasyon pnömonisi, apne, ani bebek ölümüne, 
ilerleyen yaşlarda ise ani düşmelere ve yaralanmalara 
yol açabilir (2,10-13). Bu nedenle hastaların yakın takibi 
ve tedavisi gereklidir.

Tedavide sıklıkla bir gama amino bütirik asit (GABA) 
agonisti olan klonazepam kullanılır. Yenidoğanlarda 
klonazepam için başlangıç dozu olarak 0.01-0.03 
mg/kg/gün önerilmekle birlikte, belirtiler kontrol 
altına alınamadığında 0.1-0.2 mg/kg’a kadar çıkıla-
bilmektedir (1,10-12). Daha büyük hastalarda ise valpro-
ik asit diğer bir seçenektir (10,12). Vakamızın tedavisin-
de literatürde önerildiği gibi klonazepam kullanıldı. 
Ataklarının sıklığının ve şiddetinin değişmemesi 
nedeni ile ilaç dozu arttırılarak 0.1 mg/kg/güne çıkıl-
dı. Bu doz ile atakların sıklığı ve şiddeti azaldı. 
Hiperekpleksiya atakları çocuk büyüdükçe azalmakla 
birlikte, erişkin yaşlara kadar devam edebilmektedir 
bu nedenle tedavi dozu ve süresi hastanın gereksini-
mine göre değişebilir.

Hastaların nöromotor gelişimi normal olmakla bir-
likte, özellikle atakların sık ve şiddetli olduğu, 
apneik nöbetlerin görüldüğü vakalarda beslenme 
sorunları, motor gelişimde gecikme görülebilir. 
Bilişsel fonksiyonların bozulmadığı hiperekpleksi-
yada bebeklik döneminde aspirasyon ve ani bebek 
ölümü, erişkin yaşlarda ise düşme ve buna bağlı 
yaralanmalar mortalite ve morbiditeyi arttıran başlı-
ca sorunlardır (7,11-14).

Sonuç olarak, yenidoğan döneminde hipertoni ve 
abartılı irkilme yanıtı olan bebeklerde hiperekpleksi-
ya ayırıcı tanıda göz önünde bulundurulmalıdır. Apne 
ve ani bebek ölümü riskinin fazla olduğu bu hastalık-
ta genel durumun ve nöromotor gelişimin bozulma-
ması, ataklar sırasında bilincinin açık olması ve alına 
uygulanan dokunma hareketi ile atakların başlaması 
tanıda yardımcı olacaktır.
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