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OZET: Amac: Epilepsi fenotipik ve genotipik olarak hete-
rojen bir hastaliktir. Bu ¢alismada ailevi epilepsilerde ayn
ailedeki hastalarin birbirleri ile klinik ve laboratuar 6zel-
likleri agisindan benzerlik ve farkliliklarinin ortaya kon-
mas1 amaglanmustir.

Gereg¢ ve Yontem: Epilepsi polikliniginde takibi yapilan
580 hasta iginden 94 (%16.2) tanesinin ailesinde baska
epilepsi hastalig1 tespit edilmis ve bunlardan tetkikleri ta-
mamlanan 33 aile iginden 72 epileptik hasta klinik ve la-
boratuar ozellikleri bakimindan degerlendirilerek ailevi
epilepsilerin fenotipik 6zelliklerinin aile i¢inde uyumluluk
oranlari aragtirilmustir.

Bulgular: Sendromik tanist homojen olan ailelerin daha
¢ok fokal epilepsilerden kurulu oldugu goriilmiistiir. Aile-
vi epilepsiler kendi i¢lerinde klinik ve laboratuvar 6zellik-
leri bakimindan uyumlu olmadiklar1 goriilmiistiir. Ayrica
etyolojik olarak idiyopatik epilepsilerle, kriptojenik ve
semptomatik epilepsiler arasinda da fenotipik farklilik
yoktur. Idyopatik epilepsiler daha iyi prognozludur. Ayni
sekilde sendromik tani agisindan tanisi homojen olanlarla,
heterojen aileler arasinda prognoz disinda fenotipik uyum-
luluktan bahsedilemez.

Sonug: Genetik gegis ya da yatkinligin s6z konusu oldugu
ailesel epilepsilerde, ayni ailedeki epileptik fertler arasinda
klinik ve laboratuar 6zellikler farklilik gosterebilmektedir.
Anahtar Kelimeler: Epilepsi, Ailesel, Fenotip

ABSTRACT: Objective: Epilepsy is a heterogeneous
disorder as phenotypically and genotypically. The aim of
this study is to determine the concordance of clinical
features and laboratory data’s in familial epilepsies.
Materials Methods: Ninety-four (16.2%) of 580 epileptic
patients had family history which are following in the
epilepsy outpatient clinic. Seventy two epileptic patients
were evaluated at the 33 of 94 epileptic families. The
concordance of phenotypical features was investigated in
these epileptic families.

Results: Homogenic epileptic families which are
diagnosed as syndromic were focal epilepsies. Clinical
features and laboratory data’s of the familial epilepsies did
not show concordance each other. Additionally, there was
no phenotypical difference between the idiopathic and
cryptogenic, and symptomatic epilepsies. The prognosis of
idiopathic epilepsies was better than the others.
Furthermore, there was not any phenotypical concordance
between the homogen and heterogen syndromic diagnosed
epilepsies except their prognosis.

Conclusion: In the familial epilepsies which have genetic
transmission or susceptibility, clinical features and
laboratory data’s may show discordance among the
epileptic patients of the same family.

Key Words: Epilepsy, Familial, Phenotypical features

GIiRiS

Epilepsi bir ¢ok gen ve cevresel faktdrlerin bir-
biri ile etkilesimi sonucu olusan hem genetigi hem
de klinik ozellikleri heterojen bir hastaliktir (1). Mi-
lattan once 400 yillarinda Hippocrates “epileptik
babalarmm ¢ocuklarinda epilepsi olma ihtimali daha
fazladir” diyerek bu hastaligin genetik gegisli bir
hastalik olduguna dikkati ¢ekmistir (2). Son yillar-
daki genetik bilimindeki ilerlemelere paralel olarak,
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epilepsi genetiginde de biiyiik gelismeler kaydedil-
misse de tek gen mutasyonu ya da klasik mendelyan
gecisi gosterilen az sayida epilepsi sendromu tanim-
lanmustir (1). Buna ragmen yeni gortisler, epilepsiler
icinde en biiylik grubu olusturan idiopatik epilepsile-
rin, genetik gecisli epilepsiler oldugu, ancak simdilik
bunlarin ¢ogunda kompleks kalitimin s6z konusu ol-
dugu yoniindedir (3, 4).

Epileptologlar genetik gecisli epilepsilerde ge-
netik heterojenite yaninda fenotipik heterojenite ol-
dugunu vurgulamaktadirlar (5). Buna gore ayni
genotipik yapiya sahip epilepsiler ¢ok farkli klinik
ozellikler sergileyebilmektedirler (6). Bu galismada
ailevi epilepsilerde ayni ailedeki hastalarin birbirleri
ile klinik ve laboratuar 6zellikleri agisindan benzer-
lik ve farkliliklarinin ortaya konmast amaglanmistir.
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MATERYAL VE METOD

Istanbul Universitesi, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi
Noroloji Anabilim Dali Epilepsi polikliniginde yeni
tan1 konmus ve/veya takipleri yapilan hastalar hedef
hasta kitlesi segilmistir. Bir y1l boyunca epilepsi ta-
nis1 almis, klinigimizde takibi yapilan veya yeni epi-
lepsi tanist almis toplam 580 hasta arastirilmistir. Bu
hastalar iginden birinci derece akrabalarindan birin-
de baska bir epilepsi hastaligi ve/veya Febril
Konvulziyon (FK) varsa Ailevi Epilepsi (AE) kabul
edilmistir. Hastalarimizin ailedeki diger epileptik
hastalar i¢in verdigi bilgilerde tereddiit yasanmasi
durumunda bahsedilen hasta yakinlar1 ya klinigimize
cagrilarak ya da gelemeyenler igin bizzat evinde zi-
yaret edilerek tanilar1 dogrulanmistir. Toplam 580
epilepsi hastasindan 94 (%16.2) tanesinin ailesinde
baska epilepsi hastalig1 varken, 486 (%83.8) hasta-
nin ailesinde baska bir kimsede epilepsi hastasi ol-
madig1 ortaya ¢ikmistir. 94 ailevi epileptik hastami-
zin 34’tinde sadece ikinci derece akrabalarinda epi-
lepsi hastas1 vardi. 60 hastanin ise birinci derece ak-
rabalarinda epilepsi hastasi vardi. Bunlardan 11 ta-
nesi ailedeki epilepsi hastalarinin ileri arastirma tek-
liflerini kabul etmemesi 16 tanesinin ailedeki diger
epilepsi hastalarina ulagilamamasi nedenleri ile de-
gerlendirmeye 33 ailevi epilepsi hastasi alinmustir.
Bu 33 epileptik aile i¢inde toplam 83 epilepsi hastasi
olmasina ragmen 11 tanesine yeterli tetkikleri yapi-
lamadig1 igin degerlendirmeler 72 hasta {izerinden
yapilmistir. Dolayisiyla 33 aile icinden 72 epilepsi
hastasinin klinik ve laboratuar 6zellikleri incelen-
mistir.

Bu amagla tiim hastalarin ayrintili nébet hika-
yeleri alinarak norolojik muayeneleri yapilmustir.
Bunun yaninda 68 hastanin EEG kaydi, 44 hastanin
kranyal manyetik rezonans goriintileme (MRG)
ve/veya bilgisayarli tomografi (BT) degerlendiril-
mistir. EEG ¢ekiminde sekiz kanallt Nihon Kohden
marka EEG cihazi kullanilmigtir. Her ¢ekimde 3 dk.
stireli hiperventilasyon, fotik uyaran ve goz agip ka-
pamaya EEG duyarliliginin olup olmadigina bakmak
i¢in fotik uyaran olmadan bir paterne 10 sn siireli
birkac defa gozlerini agma — kapama yaptirilma ig-
lemleri yapilmistir. EEG kayitlar1 10-20 uluslararast
elekdrot yerlestirme sistemine gore yapilmistir.
Yiiksek frekans filtresi 30, al¢ak frekans filtresi 0.03
ve sensitivite 7mm/pV olarak uygulanmistir (7). Ay-
rica 33 aile icinden 12 aileden ndbeti olmayan epi-
lepsi hasta yakin1 20 kisiye rutin EEG ¢ekilmistir.

Nobet tiplerinin simiflamas1 ILAE 1981°e (8)
gore ve sendrom simiflamasi ILAE 1989 (9) sendrom
smiflama kriterlerine gore yapilmistir. ILAE 1989
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sendromik siniflamaya girmeyen ancak daha once
spesifik tanimi yapilmig sendromlar (Grnegin,
otozomal dominant nokturnal lob epilepsi) sendrom
siniflamasina dahil edilmistir (10). Tiim hastalarimiz
klinik ve laboratuar bulgulart toplanarak ailedeki
epilepsi hastalarinin kendi aralarinda klinik ve labo-
ratuar uyumlulugu ya da uyumsuzlugu arastirilmis-
tir. Bu agidan degerlendirilen parametreler sunlardir.

1- Nobet baslangi¢ yast acisindan ailedeki epi-
lepsi hastalarinin nobet baglama yagt +/- 5 yilin ige-
risinde ise bu hastalar ndbet baslangic yast agisindan
uyumlu kabul edilmistir.

2- Nobet tipi : Ailedeki epilepsi hastalarinin
tamami ayni sekilde fokal ya da jeneralize nobet ge-
ciriyorlar ise bu aile nébet tipi agisindan uyumlu ka-
bul edilmistir.

3- Etyolojik neden : Aile igindeki epileptik
hastalarin her biri ayni1 etyolojik nedene ( Idiopatik,
kriptojenik, semptomatik) bagli ise bu ailede
etyolojik agidan uyumlu kabul edilmistir.

4- Sendromik tanilari ailedeki her hasta ayni
sendrom tanist almig ise uyumlu kabul edilmistir.
Ailedeki bireyler farkli sendrom tanilar1 almiglar ya
da bir birey sendrom tanist almis, digerinde sendrom
tanis1 yapilamamigsa bu aile sendrom tanisi agisin-
dan uyumsuz kabul edilmistir.

5- Presipitan faktorler: Ailedeki epilepsi has-
talarmin ndbetleri ayni presipitan faktorlerle uyarili-
yorsa bu aile presipitan faktorler acgisindan uyumlu
kabul edilmistir.

6- Ailedeki her hastanin sadece fokal ve
jeneralize 6zelligine bakilarak EEG bulgulari uyum-
lu ise bu aile EEG ozellikleri a¢isindan uyumlu ka-
bul edilmistir. Ailedeki bir hastada patolojik EEG
bulgusu var, digeri normal ise uyumlu kabul edil-
mislerdir.

7- HV duyarliligi; Ailedeki her bireyin
EEG’si hiperventilasyona duyarli ya da duyarsiz ise
uyumlu kabul edilmistir.

8- Fotige duyarlilik; Ailedeki her bireyin
EEG’si fotik stimulasyona duyarli ya da duyarsiz ise
uyumlu kabul edilmistir.

9- Goz agip kapamaya duyarlilik; Ailedeki her
bireyin EEG’si goz acip kapamaya duyarli ya da du-
yarsiz ise uyumlu kabul edilmistir.

10- Prognoz; Ailedeki hastalarin nébet sikligi
birbiri ile uyumlu ise bu aile prognoz agisindan
uyumlu kabul edilmistir. Hastalarin bir kisminda
ndbet devam ediyor, bir kismi remisyonda ise bu ai-
le prognoz agisindan uyumsuz kabul edilmistir. Uy-
gun antiepileptik kullanimi olmayan hastalarimiz
i¢in yorum yapilmamistir.
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Istatistiksel Analiz

Tiim gruplarda parametrik sonuglar, ortalama
+standart sapma olarak verildi. Gruplar arasinda
ylizdelik degerlerin karsilastiriimasinda Chi-square
testi kullanilmistir. p <0.05 olmasi anlamli kabul
edilmistir.

SONUCLAR

Degerlendirilmeye alinan 72 ailevi epileptik
hastanin (36 erkek, 36 kadm) yas ortalamasi
27.2+13.1 (3-63) bulunmustur. 42 hasta bekar
(%58.3), 30 hasta evlidir (%41.7). Ortalama ndbet
baslangic yas1 11.4+10.1 (1-45) bulunmustur. Hasta-
larimizin nébet ile iligkili 6zgegmiglerine bakildi-
ginda yedisinde perinatal olay (%9.7), ikisinde kafa
travmast (%2.8), 12’sinde febril konvulsiyon
(%16.7) oldugu goriilmiistiir. Hastalarimizin 38’inde
(%52.8) parsiyel nobet, 34’linde (%47.2) jeneralize
ndbetinin oldugu bulunmustur. Bu hastalarin doku-
zunda (%12.5) uykusuzluk, 12’sinde (%16.7) psiko-
lojik stres, dordiinde (%5.6) 151k, ikisinde (%2.8)
menstruasyon, 13’tinde (%18.1) ates yiikselmesinin
nobetlerini  tetikledigi goriilmistir. 32 hastada
(%A44.4) ise nobeti tetikleyen faktdr olmadigr goz-
lenmistir. Hastalarimizin = besi  (%6.9) mental
retardasyon kriterlerine uyarken geriye kalan 67
(%93.1) hastanin nérolojik muayenesi normal bu-
lunmustur. Hastalarimizin sendromik tanilari tablo 1
ve 2 de gosterilmistir.

Bu aileler i¢inden ndbeti olmadan EEG ¢ekimi
yapilan 20 kisiden birinde fokal epileptik aktivite,
birinde jeneralize epileptik aktivite ¢ikarken bir kigi-
de de yaygin bioelektrik aksama bulgulari tespit edi-
lirken, 17 kisinin EEG’si normal bulunmustur. Aile-
vi epileptik hastalarimizin EEG’lerinde 19’unda
(%26.4) fokal, 12’sinde (%16.7) jeneralize
epileptiform aktivite, 17’sinde (%23.6) nonspesifik
anomali saptanirken, 20’sinde (%27.8) normal bu-
lunmustur. MRI/BT yapilan hastalarimizdan tigiinde
hipokampal skleroz, iigiinde yer kaplayan lezyon
olmak iizere altisinda (%8.3) ndbet ile iligkili bulu-
nan lezyon bulunmustur. 38 hastanin (%52.8) ise go-
riintiilemesi normal, 28’ine ise herhangi bir goriintii-
leme yapilmamigtir. Hastalarimizin 26  tanesi
(%36.1) remisyonda oldugu gozlenirken, 16 hasta-
nin (%22.2) ayda en az iki nobeti vardi. Geriye ka-
lan 30 (%41.7) hastanin nébetleri daha seyrek de ol-
sa devam ediyordu. Bunlara ek olarak 14 hastanin

(%19.4) nobetleri devam etmesine ragmen uygun
antiepileptik kullanmadig1 gériilmiistiir.

Ailelerimize baktigimizda etyolojik agidanl8
aile saf idiyopatik, dort aile kriptojenik -
semptomatik, 11 ailenin etyolojik dagilimi hetero-
jendir. Dolayisiyla 22 aile (%66.7) etyolojik agidan
konkordans, 11 aile (%33.3) diskordansdir. (Tablo
3). Ailenin kendi bireyleri arasindaki ndbet baslan-
gic yasi, nobet tipi, etyoloji, sendrom tanist,
presipitan faktor, EEG bulgusu, EEG’de fotik,
hiperventilasyon, g6z agip kapamaya yanit ve
prognozlarinin uyumluluk oranlar1 Grafik 1°de gos-
terilmistir.

Calismamizda ayrica goriillmiistiir ki genetik
gecisli olma ihtimali daha yiiksek olan idiyopatik
epilepsi 18 ailenin 16’smin ndbet tipinin homojen
dagildig1 goriilmiistiir. Prognoz agisindan, degerlen-
dirilebilen alt1 aileden besinin iyi prognozlu oldugu
goriilmiistiir. Grafik 2 de goriildiigii gibi idiyopatik
epilepsilerle diger (semptomatik ve kriptojenik) epi-
lepsiler arasinda klinik ve laboratuar fenotipik 6zel-
liklerde aile i¢i uyumluluk agisindan belirgin fark
yoktur. Sadece EEG bulgulari ve nobet tipi baki-
mindan idiyopatik epilepsiler aile i¢ginde daha uyum-
lu goriilmekle birlikte istatistiksel anlamlilik yoktur
(p>0.05).

Sendrom tanis1 homojen olan aileler, heterojen
olanlara gore klinik ve laboratuar 6zellikleri baki-
mindan fark yoktur. Sadece sendrom tanisi1 homojen
olan ailelerin prognostik yoniiniin daha uyumlu ol-
dugunu gordiik. Dolayisiyla aile i¢inde ayni send-
rom tanisi olan bireylerin klinik gidisi biiyiik oranda
benzemektedir (Grafik 3).

Tablo 1: Sendrom tanist homojen ailelerin
aldigi tanilar ve aile sayisi.

TANI AILE SAYISI
1.Ailevi temporal lob epilepsi 3
2.Juvenil Myoklonik epilepsi 2
3.Rolandik epilepsi 1
4. ADNFLE 1
5.Kromozomal anomaliye |
bagli epilepsi

ADNFLE: otozomal dominant nokturnal frontal lob epilepsi
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Tablo 2: Sendrom tanisi heterojen ailelerin indeks hasta ve ailedeki diger hastalarin almis olduklar: tanilar.

Indeks hastanin tamsi (toplam hasta say1s1)

Ailedeki Diger hastalarin tansi

Juvenil absans epilepsi (2)

Cocuklugun absans epilepsisi

Mesial temporal lob epilepsi (2)

Sendrom tanist yapilamadi

Absansli goz kapag1 myoklonisi (2)

Refleks epilepsi

Juvenil absans epilepsi (2)

Lezyonel epilepsi

Cocuklugun absans epilepsisi (3)

Tek nobet ve sendrom tanisi yapilamadi

Juvenil myoklonik epilepsi (2)

Sendrom tanist yapilamadi

Mesial temporal lob epilepsi (2)

Sendrom tanist yapilamadi

il I Pl Eal Bl [l Fo

Refleks epilepsi (2)

Basit febril konvulsiyon

9. Grand mal on awaking (2)

Basit febril konvulsiyon

10. Sendrom tanis1 yapilamadi (2)

Lezyonel epilepsi

11. Juvenil myoklonik epilepsi (3)

2 kiside basit febril konvulsiyon

12. Febril nobetli jeneralize epilepsi (4)

2 adet basit FK ve Tek nobet

13. Sendrom tanis1 yapilamadi (2)

Basit febril konvulsiyon

14. Juvenil myoklonik epilepsi (2)

Tek nobet

15. Juvenil myoklonik epilepsi (2)

Grand mal on awaking

16. Mesial temporal lob epilepsi (2)

Sendrom tanist yapilamadi

17. Mesial temporal lob epilepsi (2)

Tek nobet

18. Juvenil myoklonik epilepsi (2)

Basit febril konvulsiyon

19. Sendrom tanisi yapilamadi (2)

Basit febril konvulsiyon

20. Grand mal on awaking (2)

Tek nobet

21. Lezyonel epilepsi (2)

Sendrom tanist yapilamadi

22. Tek nobet (2)

Tek nébet (lezyonel epilepsi)

23. Sendrom tanisi yapilamayan (2)

Sendrom tanis1 yapilamayan

24. Sendrom tanisi yapilamayan (2)

Sendrom tanist yapilamayan

25. Sendrom tanisi yapilamadi (2)

Basit febril konvulsiyon

N.B.Y. NOB.T  ETYOLOJI TANI PF EEG FOTIK HV GOZ-AK PROG

Sekil 1: 33 ailenin kendi bireyleri arasindaki nobet baslangic yasi, Nobet tipi, etyoloji, sendrom tanisi, presipitan faktor,
EEG bulgusu, EEG’de fotik, hiperventilasyon, gbz a¢ip kapamaya yanit ve prognozlarinin uyumluluk yiizdeleri.

(N.B.Y.: Nobet baslangic yast. NOB-T: Nébet tipi PF: Presipitan faktér. Fotik: EEG’de fotik yamit. HV: EEG’de
hiperventilasyon yamti. GOZ-AK: EEG’de géz agip kapamaya yanit. PROG: prognoz)
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Oidiopatik

H Diger

Sekil 2: Idiyopatik epilepsilerle diger (kriptojenik, semptomatik ve kriptojenik-semptomatik) epilepsiler arasinda NBY,
PF, Prog, EEG, HV, Fotik, Goz A-K ve Nobet tipi agisindan uyumluluk karsilastirmalari.

(N.B.Y.: Nobet basglangi¢c yasi. PF: Presipitan faktér. PROG: prognoz. HV: EEG’de hiperventilasyon yaniti. FOTIK:
EEG’de fotik yanit. GOZ-AK: EEG’de gbz ag1p kapamaya yanit.)

100+

80
Uyumlu aile

oranmi % 601
40 11

201

NBY PF PROG

EEG HV FOTIK GGz A-K

O Tam Homojen

B Tam Heterojen

Sekil 3: Sendromik tanisi homojen olan ailelerle heterojen olanlarin NBY, PF, Prog, EEG, HV, Fotik, G6z A-K ve Nobet

tipi agisindan uyumluluk karsilagtirmalari.

(N.B.Y.: Nobet baslangi¢ yasi. PF: Presipitan faktér. PROG: prognoz. HV: EEG’de hiperventilasyon yamti. Fotik:
EEG’de fotik yanit. GOZ-AK: EEG’de g6z agip kapamaya yanit)

TARTISMA

Tiim epilepsiler iginde bir adiyla genetik epilepsi-
ler olan idiyopatik grubun en fazla oldugu (~%65) ger-
¢eginden yola ¢ikarak idiyopatik epilepsilerin iizerinde
hem genotipik, hem de fenotipik ¢aligmalar yogunlas-
malidir (11). Bu ¢aligmamamizda elde edilen carpici
bulgulardan ilkinin epilepsi aileleri iginde sendromik
tanist homojen olan ailelerin daha ¢ok fokal epilepsi-
lerden kurulu oldugu goriilmiistiir (Tablo 1). Bu sonug
genetik  epilepsiler iginde fokal epilepsilerin

penetransinin daha yiiksek olabilecegi stiphesini akla
getirmektedir. Ger¢ekten de su ana kadar geni veya
lokusu tanimlanmig genetik epilepsilerden parsiyel epi-
lepsilerin  hemen hemen hepsinin OD gegisli ve
penetransinin  yiiksek  oldugu  goriillmiistiir  (3).
Generalize epilepsiler igin simdilik genetik yatkinliktan
sOz edilebilecegi goriisiinii bizim ¢alismamiz da des-
tekler niteliktedir (12). Bireylerin idiyopatik epilepsi
oldugu ailelerin, kriptojenik, semptomatik ve etyolojisi
heterojen olan ailelere gore daha iyi prognozlu seyretti-
gi gorililmiistiir. Epilepsinin hem genetik hem de ¢evre-
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sel faktorlerden etkilenen heterojen bir hastalik oldu-
gunu diistiniirsek cevresel faktorlerin prognozda negatif
etkili oldugunu s6éylemek miimkiin olabilir (13).

Bu caligmada ailesel epilepsilerin kendi i¢lerin-
de klinik ve laboratuar 6zellikleri agisindan uyumlu-
luklarmin disiik oldugu gozlenmistir. Buna ek ola-
rak etyolojik olarak idiyopatik epilepsilerle,
kriptojenik ve semptomatik epilepsiler arasinda kli-
nik ve laboratuar 6zellikleri bakimindan da fark ol-
madigint bulduk (Grafik 2). Sendromik tani agisin-
dan ise tan1 homojen olan ailelerin, heterojen ailelere
gore prognoz disinda yine klinik ve laboratuar ba-
kimindan belirgin fark olmadigi ortaya ¢ikmistir
(Grafik 3), (14). Bizim buldugumuz bu sonuglar sa-
sirtict degildir. Literatiirii inceledigimizde genetik
epilepsilerde fenotipik heterojeniteden bahsedilmek-
tedir (5,6). Genetik epilepsiler gerek internal faktor-
lerden (kan sekeri seviyesi gibi) gerekse eksternal
faktorlerden etkilenmektedir. Dolayistyla klinik, la-
boratuar ve EEG bulgular1 agisindan farkliliklar ser-
gileyebilmektedir (15). Gergcekten de yiiksek
penetrans ile genetik gegisli oldugu ispatlanan
ADNFLE ailelerinde bile bireyler arasinda klinik,
laborauar ve EEG o0zellikleri acisindan farkliliklar
oldugu saptanmustir (16). Ancak ailesel epilepsilerde
klinik ve laboratuar heterojeniteyi sadece bu faktor-
lere baglamak miimkiin degildir. Genetik epilepsile-
rin fenotipik olarak heterojen bir davranis sergileme-
sinin ¢ok Onemli bir nedeni de genetik
heterojenitedir. Genetik gecisli oldugu bilinen bir
hastalik farkli farkli lokuslarda odaklanmakta, veya
ayni lokusta mutasyon olsa bile o mutant gen farkli
yollarla degisik yap1 ve fonksiyonda gen iiriinlerini
etkileyebilmektedir (6,15,17).

Sonug olarak; Daha 6nce yapilan birgok c¢alis-
mada vurgulandig1 gibi bizim ¢alismamiz da genetik
gecisin veya yatkinligin s6z konusu oldugu ailesel
epilepsilerin klinik ve laboratuvar yansimasi ¢ok de-
gisken oldugu goriilmektedir. Bizim zannimizca bir
geni veya lokusu bulabilmemiz igin aileleri klinik ve
laboratuar bulgularinin detayli bir sekilde analizi,
fenotipik farkliliklarin iyice belirlenmesi énemlidir.
Boylece genetik bilimine klinik veriyi saglam ve
giivenilir bir sekilde verebiliriz.
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