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Gec¢ Tam1 Almus Bir Hiperekpleksia Olgusu
A Case of Late Diagnosed Hiperekplexia
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ABSTRACT

Nonepileptic events are common in children, and may be difficult to
distinguish from epileptic events. Hyperekplexia is a rare nonepileptic
event characterized by an exaggerated persistent startle reaction to un-
expected auditory, somatosensory and visual stimuli, generalized mus-
cular rigidity, and nocturnal myoclonus. In most instances, the clinical
history and an age-based approach leads to the diagnosis, and ancillary
testing serves as confirmation. A 10-year-old girl was referred to our
department with the complaint of seizure and cranial trauma. Her phys-
ical examination revealed that tactile stimuli yielded myoclonic jerks.
HE was entertained in view of the clinical and laboratory findings.
The symptoms almost fully resolved after clonazepam in the follow-
up. This case emphasizes that nonepileptic events should be considered
in the differential diagnosis of convulsions.
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OZET

Non epileptik olaylar ¢cocuklarda siktir ve epilepsiden ayrilmasi giig-
tiir. Hiperekpleksia (HE), dokunma, isitme ve gérme uyaranlarina karsi
abartili ve jeneralize irkilme yanit1 ile karakterize bening iyi seyirli bir
tablodur. Cogunlukla 6ykii ve yas taniya gitmeyi kolaylagtirir ve yar-
dimc testler taniy1r dogrular. On yasinda kiz hasta klinigimize nobet
gecirme ve kafa travmasi nedeniyle refere edildi. Fizik muayenesin-
de taktil uyar1 ile miyoklonik atilmalar1 ortaya ¢iktig1 goriildi. Olguya
bu klinik ve laboratuvar bulgular ile HE tanisi konuldu. Klonazepam
tedavisi sonrasi sikayetlerinde belirgin diizelme saglandi. Bu vaka,
konviilsiyonlarin ayiric1 tanisinda epileptik olmayan olaylarin 6nemini
vurgulamaktadir.
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GIRIS

Hiperekpleksia dokunma gibi uyarilara verilen asir1 irkilme ya-
nit1 ile karakterize, otozomal dominant ve resesif kalitimla ge-
¢en, beyindeki inhibitdr glisin reseptdrlerinin olgunlagmasinin
tamamlanmamasi sonucu gelisen nadir bir bozukluktur. Merkezi
sinir sisteminin major inhibitor ndrotransmitterlerinden biri olan
glisinin beyin sapinda inhibitor etkisini gdsterememesinden do-
lay1 olmaktadir. Hiperekpleksia insanlarda bir ndrotransmitter
geninde mutasyonu gosterilmis ilk hastaliktir (1, 2).

Bu yazida ge¢ tani1 konulan, kafa travmasi nedeniyle acilimize
getirilen, Hiperekpleksia tanist konulan bir olgu sunulmakta ve
konviilziyon ayirict tanisinda Hiperekpleksia’nin akilda tutul-
masi gerektigine dikkat ¢ekilmektir.

OLGU

On yasinda kiz hasta, ndbet gegirme ve diiserek kafasini garpma
sikayetleri ile klinigimiz aciline getirildi. Oykiisiinden sabahle-
yin merdivenden ¢ikarken kasilarak diistiigii ve kafasini carptig
dgrenildi. Ozgegmisinde bebekliginden bu yana irkilme, ka-
silma ve sik diisme sikayetlerinin oldugu, sikayetlerinin yillar
icinde giderek azaldigi 6grenildi. Aile bu sikayetlerle olguyu hig
hekime gétiirmemisti. Soygecmisinde aile bireylerinde benzer
bir hastalik ve epilepsi 6ykiisii yoktu. Fizik muayenesinde olgu-
nun yiiziinde siirekli diisme, carpmaya ikincil olarak ¢ok sayida
skar izi, burnunda sekil bozuklugu, deformasyon, sagli deride
hafif sislik ve ekimoz (Resim 1) mevcuttu. Muayene esnasinda
burun ucuna dokunma ile ortaya ¢ikan kendini geriye dogru ¢ek-
me seklinde, anlik irkilme, sigrama seklinde hareketleri (Resim
2 ve 3) oldugu goriildii. Laboratuvar incelemelerinde tam kan
sayimi, biyokimyasi, bilgisayarli beyin tomografisi, beyin mag-
netik rezonans goriintiilemesi ve elektroensefalografisi (EEG)
normal olarak saptandi. Hiperekpleksia tanisi ile klonazepam
(0.05 mg/kg/giin) tedavisi baglanan hasta ayn1 giin taburcu edil-
di. Kontrollerde sikayetlerinin azaldig1, diismesinin hi¢ olmadig1
ve muayenesinde dokunma ile ortaya ¢ikan ¢ok hafif irkilmeler
disinda 6zellik yoktu. Hastaya aile kabul etmedigi ig¢in genetik
calisma yapilamadi.

TARTISMA

Hiperekpleksia otozomal dominant ya da resesif olarak gecis
gosteren nadir bir hastaliktir. Anormal gen 5. kromozom {iizerin-
de yerlesmis olup glisin reseptoriiniin alt iinitesidir. Beyindeki in-
hibitér glisin reseptorlerinin olgunlagmasinin tamamlanmamast
sonucu taktil, isitsel veya gorsel ¢evresel uyaranlara verilen asiri
bir yanit s6z konusudur. Bu irkilme yanit1 hiperekpleksia’nin en
onemli klinik 6zelligidir. Bu durum karsimiza yasa gore degi-
sen farkli tablolar seklinde ¢ikmakta ve bu da seyrek goriilen bir
hastalik olan hiperekpleksia’nin taninmasini zorlagtirmaktadir.
Yasla ataklarin siddeti ve siklig1 azalir, spazmlar kaybolur an-
cak ani sigramalar devam edebilir (1-4). Hastalik kalitsal ya da
sporadik olarak goriilmektedir. Kalitsal olgularin ¢ogu otozomal
dominant kalitim gostermektedir. Sporadik olgular ya idiopatik-
tir ya da semptomatiktir. Beyin sapini etkileyen ensefalit, timor,
enflamasyon, disgenezi hiperekpleksia’ya neden olabilmektedir.
Serebral ve diensefalik lezyonlarda sebebler arasindadir. Altta

Resim 1. Olgunun yiiziindeki travmaya sekonder olusmus ¢ok sayidaki skar
izinin ve deforme burun seklinin goriiniimi

yatan herhangi bir patoloji olmadan da ileri yaglarda hiperekp-
leksia gelisebildigi bildirilmistir (5-7).

Hiperekpleksia’nin tanist klinik bulgular temelinde konulur.
Tanisinda birbirini takip eden ii¢ temel 6zellik vardir. Birincisi,
dogumdan sonra ani olan jeneralize katilik halidir. Bu durum ya-
samin ilk yilinda giderek azalir. Katilik bebege dokunuldugunda
artmakta, uyudugu zamanlarda ise azalmaktadir. Ikincisi, bek-
lenmedik ani bir uyartya (6zellikle isitsel) kars1 agirt irkilme ya-
mitt olmasidir. Biling irkilme yanit1 siiresince normaldir. Ugiin-
ciisii ise istemli hareketlerin yapilmasi, irkilme yanitini takip
eden kisa jeneralize katilik peryodu siiresince miimkiin olama-
mas ile karakterizedir (8, 9). Tedavi edilmemis hiperekpleksia
tanil hastalar agir1 irkilmeler nedeniyle sik olarak diigebilirler.
Bu hastalarda ciddi kesiler ve ekstremitelerde kiriklar1 diisme
sonucu geligebilir. Hatta ciddi yaralanmalardan kagimmak igin
tekerlekli sandelyeye bagimli hale gelebilirler (3, 8). Olgunun
Oykiisiinde kasilma ve irkilmelerin kiigiik yaslardan beridir var
oldugu zamanla azaldig1 6grenildi. Cocuklugu boyunca siirekli
olarak kasilip diisen olgunun yiiziinde ¢ok sayida skar izi ve bur-
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Resim 3. Uyari sonrasi kendini geriye dogru ¢ekme seklinde irkilme yanitinin
alinmasi

nunda deformasyon (Resim 1) gelismisti. Yapilan incelemelerde
etiyolojik agidan bagka bir patoloji ortaya konulamadi.
Hiperekpleksia infant donemde néromotor gelisimin normal ya
da normale yakin olmasi ve hipertonin uykuda gerilemesi bu yas
doneminde ayirict tanida yol gosterici olmaktadir. Ayrica epi-
lepsi hiperekpleksia’nin bir klinik 6zelligi degildir (1, 2). Oysa
sunulan olguda ailenin hi¢ doktora basvurmadigi ve olgunun bu
halinin normal olarak benimsendigi goriilmiistiir. Fizik muayene-
sinde buruna, alina uygulanan dokunma uyarisi (Resim 2 ve 3) ile
sicramalarin saptanmasi ve EEG’sinde epileptiform aktivite goz-
lenmemesi hiperekpleksia tanisi agisindan énemli bulgulardir.
Atak sikligini azaltan en yararli ilag klonazepam ana tedavi ilaci-
dir. Klonazepam hastalikla iliskili morbidite ve mortaliteyi azalt-
makta olup irkilme ve spazmlar1 dramatik sekilde azaltmaktadir.
Glisinin inhibitdr etkisini gosterememesi sonucu gelisen artmis
duyarliligin klonazepamin gama amino biitiirik asit (GABA) dii-
zeyini artirmasi ile baskilandigi diisiiniilmektedir. Valproik asit
ve levetirasetam da yararli diger ilaglardir. Genellikle klonaze-
pamin kiiciik dozlarda kullanilmasi yeterli olmakta ve dozun ali-
nan yanita gore ayarlanmasi gerekmektedir. Hiperekpleksia’da
prognoz klonazepam tedavisi ile oldukea iyidir. irkilmelerin iki
yasina dogru azaldig1 bildirilmekle beraber eriskin yaslara kadar
uzayabilir. Bu nedenle tedavi siiresi hastalarin ihtiyacina gore
belirlenmelidir (2, 3).

Epilepsinin baz: tipleri, retikiiler ve propriyospinal miyoklonus,
paroksismal kinezijenik koreatetoz, tik bozukluklari, Creutzfeldt-
Jakob hastalig1, subakut sklerozan panensefalit ve paraneoplastik
sendromlar irkilme ile prezante olan hastaliklardir (8, 9). Hiperir-
ritabiliteye neden olabilecek diger hastaliklarda goriilen ensefa-
lopati, psikososyal gelisimde gerilik, hipoglisemi, hipokalsemi
gibi gerek klinik gerekse laboratuvar bulgularinin olgumuzda
olmayisi ayirict tanida yol gosterici olmustur. Ayrica olgunun

klonazepam ile diizelmesi ve olgunun klinik gidisi hiperekplek-
sia tanisini desteklemektedir.

Cocuk istismari iilkemizin bir ger¢egidir. Fiziksel istismar, hafif
ekimoz ve siyriklardan kiint kafa travmasi, beyin kanamasi ve i¢
organ yaralanmalarina neden olan dliimciil lezyonlara kadar de-
gisik klinik tablolar ile ortaya ¢ikabilmektedir. Oykiiyle uyum-
suz ndrolojik bulgular, agiklanamayan yaniklar ve diger yumu-
sak doku yaralanmalar1 ve farkli iyilesme yaslarinda lezyonlarin
gozlenmesi fiziksel istismari diisiindiiren bulgulardir. Kuskulu
olgularda, tiim iskelet sistemi grafileri, g6z dibi muayenesi, be-
yin goriintiilemesi ve cinsel istismar agisindan jinekolojik deger-
lendirme yapilmalidir (10). Olgumuzun yiiziinde ¢ok sayida skar
izi ve burnunda deformite gelismis olmasi nedenleriyle fiziksel
istismar akla geldi. Ancak olgunun 6ykiisiinde 6nceden meydana
gelen yanik izi, gegirilmis ekstremite kirig1 ve tekrarlayan hasta-
nede yatis anamnezi yoktu. Ailede istismarla ilgili herhangi bir
stipheli ifade de gozlenmedi. Var olan klinik bulgulari, yapilan
incelemeler ve tedavi sonrasi takiplerde tekrar eden bir travma
olmamasi nedenleriyle istismar diisiintilmedi.

Hiperekpleksia konviilsiyonlar ile ¢ok sik olarak karistirilabil-
mektedir. Fizik muayenede buruna ya da alina uygulanan dokun-
ma uyarisina hastanin verdigi irkilme yanitinin goriilmesi tani
icin ¢cok dnemli bir ip ugudur. Bu nedenle konviilziyon agisindan
degerlendirilen her olguda hiperekpleksia akilda tutulmalidir.
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