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BiR OLGU SUNUMU iLE FASYOSKAPULOHUMERAL DiSTROFi VE NOONAN SENDROMU iLiSKiSININ
INCELENMESI

AHMET AKPINAR, KADRIYE GULEDA KESKIN, CEREN ERKALAYCI, EREN GOZKE,

SAGLIK BILIMLERI UNIVERSITESI FATIH SULTAN MEHMET EGITiM VE ARASTIRMA HASTANESI
Ozet

Fasyoskapulohumeral distrofi (FSHD) en yaygin lglnci muskuler distrofidir. Ortalama prevalansi 4-
12/100000’'dir ve otozomal dominant(OD)olarak kaltilir. Noonan Sendromu ise Jacqueline Noonan
tarafindan tanimlanmis, OD kalitimli, multisistemik prevalansi 1/1000-2500 olan genetik bir hastaliktir,
kadinlar ve erkekler esit oranda etkilenir. Bu yazi ile nadir gorilen iki kalitimsal hastaligin bir arada
oldugu olguyu sunarak FSHD ve Noonan Sendromunun olasi iliskisine dikkat ¢ekmeyi amacladik.

30 yasinda erkek hasta her iki kolunda birkag yildir olan ve giderek artan gli¢cstizlik sikayeti ile noroloji
poliklinigine basvurdu. Kronik hastalik 6ykisu yoktu, agabeyinde de benzer sikayetleri vardi ve kizinda
yenidogan doneminde pulmoner arter stenozu nedeniyle operasyon 6ykisi vardi. Hastanin norolojk
muayenesinde: Gozlerini bilateral tam sikamiyor, dudaklari 6ne dogru belirgin sekilde ¢ikikti. Omuz ve
kol kaslari belirgin atrofik, kas glicleri: bilateral omuz abdiksiyonu 4/5, 6n kol fleksiyonu 3/5, bunun
disinda dogal idi. Solda kanat skapula oldugu goriildii. Hastanin rutin laboratuar incelemelerinde CK:
396 U/l gibi hafif artmis saptandi, bunun disinda 6zellik izlenmedi. Elektrofizyolojik incelemesinde sinir
ileti calismalari normal sinirlarda saptandi, igne EMG incelemesinde Ust ekstremitede ve proksimal
kaslarda belirgin olmak Uizere yaygin kisa siireli polifazik MUP’ler ve erken interferans izlendi. Spontan
denervasayon izlenmedi. Bu bulgular distrofi ile giden yaygin miyopatik tutulum ile iliskili olarak
degerlendirildi. Kardiyak incelemesinde oOzellik saptanmadi. Hastanin genetik incelemesi soncunda
PTPN11 geni; NM_002834.5 c.781>T (p.L261F)(p.Leu261Phe)(Heterozigot) degisikligi saptandi ve
patolojik olarak degerlendirildi. Bu degisiklik HMGD veri tabaninda Noonan Sendromu ile iliskili bir
varyant oldugundan hastaya Noonan Sendromu tanisi koyuldu.

FSHD klinik prezentasyonu baslangicta degiskenlik gosterebilir ancak genellikle asimetrik olarak
baslayan yiiz, skapula ve kol kaslarinda zayiflik ile karakterizedir. iskelet kasinda normalde
ekspereseedilmeyen DUX-4 geninin baskilanamamasindan dolayi olusur. Noonan Sendromu klinik
prezentasyon acisindan cesitlilk gosteren fasiyal dismorfizm, kardiyak ileti defetkleri, iskelet
anomalileri ve kognitif defisitlerle seyreden bir hastaliktir. PTPN11, SOS1, KRAS, RAF1, BRAF ve MEK1
genlerindeki anormallikler hastalarin yaklasik %70’inde mevcuttur. Noonan Sendrominda nérolojik
tutulum seyrek olmakla beraber Retinitis Pigmentosa, Norofibromatozis Tip 1 ve Charcot Marie Tooth
Hastaligiile iliskilidir. Literatiirde distrofilerle birlikteligi ile ilgili calismalar yetersizdir. Becker Muskuler
Distrofisi ile Noonan Sendromu birlikteligi olan bir hasta sunulmustur. Literatiirde NS ve miyopatik
tutulumu olan bildirilmis vakalar olmakla birlikte FSHD fenotipinde olgu bulunamamis olmasi sebebi ile
bu olgu sunuldu. FSHD ve NS iliskisinin incelenmesi icin kapsamli ¢calismalara ihtiyag vardir.



CHECKPOINT iNHiBIiTORU KULLANAN BiR HASTADA MYASTENiIK SENDROM VE iIMMUNOGLOBULIN
TEDAVISi-OLGU SUNUMU VE LITERATUR TARAMASI

YAGMUR iNALKAC GEMICi, BUSRA CiSiL CELENK,

MANISA CELAL BAYAR UNIVERSITESI NOROLOJI ANABILIM DALI

Ozet

Girig: Checkpoint inhibitorlerine sekonder inflamatuvar noérolojik hastaliklar bildirilmektedir. Bu
hastaliklarin arasinda myastenia gravis en sik gériilenlerdendir. ilaca sekonder miyastenik sendrom agir
semptomlarla seyredebildigi gibi tedaviye de direncli olabilmektedir. Bu nedenle hastaligin hizli tani,
eslik edebilecek immiinolojik hastaiklarin taramasi ve tedavisi 6nemlidir. Bu nedenle klinigimizde

izlenen iiMG tanisi almis bir hastayr sunmak istedi.

Olgu Sunumu: 63 yasinda erkek hasta poliklinigimize goz kapaginda dusuklik, basini tutamama, gift
gorme, yutma gliclGgi, halsizlik ve kollarda ve bacaklarda gigsiizliik sikayeti ile basvurdu. Hastanin 6z
gecmisinde 2019 yilinda rektum kanseri nedeniyle opere oldugu ve kemoterapi kullandigi 2021 yilinda
da akciger metastazi nedeniyle checkpoint inhibitorii olan nivolumab baslandigi 4 kir verildigi
ogrenildi. Hastanin ek olarak diyabet ve kproner arter hastaligl tanilari mevcutu. Dordinci kirden
sonra Ozellikle 6gleden sonra kotlilesen pitoz, bilateral disa bakista minimal kisitlanma, distk bas ve
jeneralize proksimal glgsizlik saptandi. Hastanin MGFA skoru 3a, MG-ADL skoru 2 olarak
degerlendirildi. Yorma ve buz testleri pozitifti. Rutin biyokimyasal testlerinde CK ve glukoz yliksekligi
ve B12 distklUgl saptandi B12 replase edildi. Hastanin yapilan asetilkolin reseptor ve MUSK antikoru
testleri negatif saptandi. Yapilan repetetif EMG normaldi. Hasta kalp hastaligi nedeniyle rivoroksoban
kullandigindan ve kesilmesi kardiyak acidan riskli oldugundan hastaya tek lif EMG yapilmadi. Hastanin
cekilen toraks BT’sinde sag akcigerdeki nodiler lezyon disinda patoloji saptanmadi. Timik patoloji
izlenmedi. Hastanin yeni ¢ekilmis PET incelemesinde beyin metastazi ile uyumlu bulgu saptanmadi.
Tedavi olarak pridostigmin baslandi ve giinde 3 defadan fazla yan etki profili nedeniyle arttirilamadi.
Ancak hasta bu dozda hicbir fayda gérmedi. Deltakortil hem diyabeti hem de tansiyonu disregiile
oldugu icin baslanamadi. Hastaya 5 giin 0,4mg/kg’dan intravendz immunoglobulin (iViG) baslandi. iVIG
edavisi sonrasi birinci haftanin sonunda hasta degerlendirildiginde hasta tam remisyondaydi.

Tartisma: idiopatik MG’nin aksine immun checkpoint iliskili MG’nin (iiMG) mortalitesi %50’lere
yaklasiktir. Bu nedenle erken tani ve tedavisi dnemlidir. iiMG iliskili kanserlerin ¢ogunu (%90)
melanoma, kiiglik hiicreli olan ve olmayan akciger kanserleri, renal hiicreli kanser ve skuamoz hiicreli
kanser olusturmaktadir. Bizim hastamizda altta yatan kanser rektuma sekonder metastatik akciger
kanseriydi. Bildirilen hastalarin ¢cogunda kullanilan iCi bizim hastamizda da oldugu gibi nivolumabti.
Literatlrdeki hastalarda iiMG baslama zamani genellikle immunoterapiden 1 ay sonrayken ikinci ve
Uglincl dozlari arasinda olusmaktayken bizim hastamizda dordiincii dozdan sonra sikayetleri gelisti.
Cogu hastada eslik eden miyosit, miyokardit, pnédmonit, hepatit ve noropati saptanmistir. Bizim
hastamizda da CK yuksekligi (857 U/L) mevcuttu. Kardiyak muayenesinde miyokardit saptanmadi. Hem
CK yiksekligi em de proksimal agirlikli kas glicstizlGglinlin belirgin olmasi nedeniyle eslik eden miyosit
olabilecegi distnildi ancak igne EMG yapilamadi (antikoagulan kullanimi ve kesimi riskli). Bu
hastalarda tedavi protokoli belli degildir. Bizim hastamizda pridostigmin direncliydi kortikosteroid de
kullanilamamktaydi. ViG’e iyi cevap gdzlendi. Bu hastalarda sonuclar negatif ciksa bile iCi kullanim
oykisi olmasi nedeniyle erken davranmali, ek hastaliklar tetkik edilmeli ve olabildigince erken tedavi
baslanmalidir.



COVID-19'DAN iYiLESEN HASTALARDA SiNiR IiLETIM CALISMASI SONUGLARI
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FATIH SULTAN MEHMET EGITiM VE ARASTIRMA HASTANESI
Ozet

Amag: SARS-CoV-2 enfeksiyonu sonrasi periferik sinir sistemi sikayeti ile poliklinigimize basvuran
hastalarin klinik ve sinir iletim ¢alismasi bulgularini degerlendirmek.

Yontem: Bu calismaya Mayis 2020-Aralik 2020 tarihleri arasinda poliklinigimize basvuran 24 hasta dahil
edildi. Hastalara PCR ile tani konulmus olup hepsine standart tedavi algoritmasi (favipiravir) uygulandi.
Hicbir hastanin yatisi olmadi. Hastalarin hi¢birinde SARS-CoV-2 enfeksiyonu 6ncesinde herhangi bir
belirti/belirti yoktu. Tim hastalar asisizdi. Rutin norolojik muayene ve sinir ileti ¢alismalari yapildi.
Sural/radial amplitid orani (SRAR), hafif polinéropatiyi teshis etmek icin protokole dahil edildi.
Bulgular: Calismadaki 24 hastanin sikdyetlerinin baslama siiresi, COVID-19dan sonraki sekiz hafta
icindeydi. Dort hastanin SRAR degeri 0.40in altindaydi. Bir hastada distuk amplitidli duyusal sinir
aksiyon potansiyeli (DSAP) ve bilesik kas aksiyon potansiyeli (BKAP) ile distal simetrik sensorimotor
aksonal néropati bulundu.

Sonug: Polindropati hastaneye yatiriimadigi halde COVID-19 enfeksiyonundan iyilesen hastalarda bir
komplikasyon olabilir. Klinik semptom ve bulgulardan stiphelenilen durumlarda sinir iletim ¢alismalari
yararli olabilir. Polinéropati ve COVID-19 arasindaki iliski acisindan daha biytk 6lcekli, uzun vadeli,
prospektif calismalara ihtiyag vardir.



KRONiIK ENFLAMATUVAR DEMYELINiZAN POLINOROPATI TANISI iLE TAKiP ETTiGiMiz
HASTALARIMIZIN EPIDEMiYOLOJIK OZELLIKLERI
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KRONiIK ENFLAMATUVAR DEMYELINiZAN POLINOROPATI TANISI iLE TAKiP ETTiGiMiz
HASTALARIMIZIN EPIDEMIiYOLOJIK OZELLIKLERI

Kronik inflamatuvar demyelinizan polinéropati (CIDP), periferik sinir veya koklerini tutarak proksimal
ve distal kas gruplarinda gli¢cstizliikle prezente olan edinsel immun aracili bir hastaliktir. Ortalama
baslangic yasi net olmamakla beraber yasla insidans artmaktadir ve erkek hastalarda daha sik
gorilmektedir. CIDP hastalari icin IVIG tedavisi ile beraber prognozda iyilesmeler izlense de halen
hastaligin etiyolojisi ve prognoza etki eden faktorler net anlasilamamistir. Literatiire katkisi olacagini
duslinerek hastanemizde takip ettigimiz CIDP tanili hastalarin epidemiyolojik 6zelliklerini paylasmak
istedik.

EAN/PNS kilavuzlar ile tani alan 8 erkek (%27,6), 21 kadin (%72,4) olmak Uzere 29 hasta takip
etmekteyiz. 4 hasta MADSAM, 25 hasta simetrik CIDP olarak degerlendirildi. Hastalarimizin yas
ortalamasi 55.31+13.27’dir. Kadin hastalarin yas ortalamasi 53,09; erkeklerin ise 61,12’dir. Ortalama
tani yasi erkeklerde 53,3, kadinlarda 42,3 olmak lzere toplamda 45,3’tlr. HbAlc degerlerinin
ortalamasi 6,02 ve 14 hastanin yiksek olarak bulunmustur. 25 OH vitamin D degerleri ortalamasi
19’dur. iki hastamizda DM (%6,9), 5 hastamizda esansiyel hipertansiyon (%17,3), 2’sinde de hipotiroidi
(%6,9) tanilari mevcuttu. Abdominal USG’de 4 hastamizda grade 1 hepatosteatoz, liglinde ise grade 2
hepatosteatoz raporlandi. Hastalarin hepsinde duysal semptomlar mevcuttu ve yine derin tendon
reflekslerinde azalma muayenede saptandi.

Takip edilen 29 CIDP hastamizin hepsinde tanidan sonrailk olarak 6 ay steroid uygulamasi yapilmis olup
yanitsiz olan 26 hastada IVIG tedavisine gecilmistir. Literatlirde IVIG ile takip edilen hastalarin
komorbidite ve semptom oranlarinin daha fazla oldugu gézlenmis olup bizim hasta popiilasyonumuzda
da benzer durum gozlendi.



MOTOR NORON HASTALIGINI TAKLIT EDEN iKi SARKOIDOZ OLGUSU
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ISTANBUL UNIVERSITESI [STANBUL TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANABILIM DALI, NOROMUSKULER
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Girig: Sarkoidoz, multi-sistemik granilomatdz bir hastaliktir ve nadir de olsa MSS tutulumuna yol
acabilir. Bu sunumda, motor néron hastaligini taklit eden iki sarkoidoz iki vakasi anlatilacaktir.

Olgu Sunumu: Yetmis-bes yasinda erkek hasta 2 yil 6nce alt ekstremitede asimetrik baglayan uyusma
ve zaaf ile basvurdu. Noérolojik muayenesinde kaslarinin gict Ust ekstremite proksimalinde 1/5,
distalinde 2/5; alt ekstremitelerde 4-/5 idi. Derin tendon refleksleri alinamadi. Taban derisi refleksi iki
yanl yanitsizdi. BOS incelemesi normaldi. EMG’de patolojik spontan faaliyetin eslik ettigi C5-T1 ve L2-
S1’de norojen tutulum ile motor baskin polinéropati saptandi. Serum ACE diizeyi normaldi. IL2-R diizeyi
1101 U/ml (175-858) saptandi. Sol paratrakeal lenf noduna yonelik yapilan ince igne aspirasyon
biyopsisi (Il/AB) sonucunda non-nekrotizan graniilom saptandi. Hastaya kortikosteroid ve infliximab
baslandi.

Elli-bir yasindaki erkek hasta 6 yil dnce alt ekstremite distalinden asimetrik baslayip zamanla ilerleyen
duysal ve motor yakinmayla basvurdu. Norolojik muayenesinde kaslarinin glicii alt ekstremitede
proksimalde 4+/5 ve distalde sagda 3/5, solda 4/5 diizeyindeydi. iki tarafli asil refleksi alinamadi. Kisa
corap seklinde yizeyel duyu kusuru vardi. Taban derisi refleksi iki yanh yanitsizdi. BOS incelemesi
normaldi. Elektrofizyolojik incelemede sagda baskin L2-S1 segmentlerinde aktif denervasyonun eslik
ettigi motor baskin nérojen tutulum ve duysal aksonal dejenerasyon saptandi. Spinal MR’da 6zellik
gorilmedi. Serum ACE dizeyi yiksek saptandi. Gorlintiilemelerde paratrakeal alanda ve mediastende
subsantimetrik lenf nodlari ve sag parotiste kronik parotitle uyumlu 16x6 mm ovoid hipoekoik lezyon
saptandi. [IAB yapildi, sonucu bekleniyor.

Sonug: Sarkoidozun yaygin 6n kok/on boynuz tutulumu literatiirde birkag vaka olarak bildirilmistir.
Motor noron ve sarkoidoz birlikteliginin tesadiifi olma ihtimali dislanamasa da tedaviye cevap veren
olgular bulundugundan ayirici tanida distntlmelidir.



iNTRAVENOZ iIMMUNOGLOBULIN KULLANMAKTA OLAN KRONiK iNFLAMATUVAR DEMIYELINiZAN
POLIRADIKULONOROPATIDE FATIiK: BiR VAKA SERISi

NUR BASCI, MELiH TUTUNCU, NURTEN UZUN ADATEPE, AYSEGUL GUNDUZ,
ISTANBUL UNIVERSITESI-CERRAHPASA, CERRAHPASA TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANABILIM DALI
Ozet

Amag: Kronik inflamatuar demiyelinizan poliradikiilondropati (CIDP) tanili hastalarda fatik, yasam
kalitesi Gizerinde 6nemli olumsuz bir etkiye sahiptir ve yaygin olarak goriilmektedir. Bu calismada,
idame tedavi olarak aylik intravendz immunoglobulin (IVIg) kullanan CIDP hastalarinda fatik varhigini ve
siddetini hangi faktorlerin etkiledigini ve dolayisiyla yonetim stratejilerini daha iyi anlamayi
amacliyoruz.

Yontem: Klinigimizde takipli ve Mayis-Temmuz 2023 tarihleri arasinda kontrollerine gelen, idame
tedavi olarak IVlg kullanan ve son kriterler dogrultusunda CIDP tanili hastalar dahil edilmistir. Tim
hastalarda, demografik veriler, klinik veriler, muayene bulgulari, Fatik Siddet Skalasi (FSS), “Medical
research council” skalasi (MRC-sum), I-RODS (Inflamatory Rasch-built Overall Disability Scale), INCAT
maluliyet skalasi, gorsel agri skalasi, Pittsburgh Uyku Kalite indeksi (PSQl), Hamilton depresyon ve
anksiyete skalalari, Beck Depresyon Envanteri ve Kisa Form 36 (SF-36) degerlendirilmistir. FSS’de her
bir maddenin derecelendirmesi 1den 7ye kadar olup nihai puan dokuz maddenin ortalamasini temsil

eder: >5,0 puan, fatik varligini gosterir.

Sonuglar: Calismaya, toplam 10 hasta (ortalama yas 61,1+11,3 yil; 5 kadin) dahil edildi. Tim hastalar,
idame tedavi olarak IVlg kullanmaktaydi. Ortalama FSS puani 4,6+1,4 idi. Fatik olan bes hasta (%50)
tespit edildi ve bu hastalarda agri, PSQl ve depresyon skorlari, olmayan hastalara gore daha ylksekti.
Ancak FSS puanlari, I-RODS, MRC-sum, PSQl, depresyon skalalari, agri ve SF-36 skorlari korelasyon

gostermedi.

Yorum: Fatik, CIDP hastalarinda azimsanmayacak siklikta gérilmekte ve hastalik progresyonundan
bagimsiz uyku, kaygi, depresif duygudurum ve agri gibi bircok faktorden etkilenebilmektedir. Bu
faktorlerin fatik ile iliskisinin daha biiytk gruplarda incelenmesi bu hastalarin yasam kalitesini artiracak
tedavi stratejileri Uretmekte ve halihazirda kullanilan olduk¢a maliyetli tedavilerin gdzden

gecirilmesinde yonlendirici olacaktir.



MILLS SENDROMU: MOTOR NORON HASTALIGINDAN FAZLASI MI?

MELIS DOGANAY OCALAN, HALIL ONDER, SELIM SELCUK COMOGLU,

ANKARA ETLIK SEHIR HASTANESI
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Girig: Mills sendromu; unilateral, progresif, hemipleji ile karakterize duyusal tutulumun olmadigi nadir
gorilen bir motor néron hastaligidir. Bu sendromun, primer lateral sklerozun unilateral bir varyanti
oldugu distnilmektedir. Bununla birlikte, bildirilen vaka sayisi oldukga sinirli olup; sendromda olasi
eslik eden bulbar tutulum, amiyotrofi, sfinkter tutulumu gibi bulgularin eslik edip etmedigi net degildir.
Burada ayrintili klinik degerlendirme yontemleri ile Mills sendromlu bir olgu Uzerinden, sendrom
kliniginin tanimlanmasina katki saglamayi amacladik.

Olgu Sunumu: Altmis bir yasinda kadin hasta yedi yildir olan sol alt ekstremite distalinden baslayip st
ekstremiteye yayilan kuvvetsizlik sikdyeti ile basvurdu. Yapilan nérolojik muayenede kranial sinir
muayenesi normaldi. Motor muayenede, alt ekstremite distal kaslarinda daha hakim olmak tizere sol
hemiparezisi mevcuttu (MRC: 3/5) Solda hiperrefleksi, asil klonusu ve babinski pozitifligi mevcuttu.
Atrofi ve fasikilasyon izlenmedi. Yiizeyel ve derin duyu muayenesi normal olmakla beraber, kortikal
duyu muayenesinde, solda stereognozi, agrafestezi ve iki nokta diskriminasyon muayenelerinin bozuk
oldugu belirlendi. Elektromyografisinde (EMG) C5, C6, L5 ve S1 hafif radikilopati ile uyumluydu. Spinal
magnetik rezonans goriintiileme (MRG) sinde bu alanlara uyan multiple disk protriizyonlari saptandi.
Hastanin kognitif semptomu olmamakla beraber, yapilan ayrintili néropsikolojik test incelemesinde,
parietal ve frontal kognitif fonksiyonlarinda belirgin bozukluk oldugu goriildi. Cekilen beyin MRG’sinde
sag hemisfer parietooksipital bolgede kortikal atrofi izlendi.

Sonug: Ayrintili inceledigimiz olgumuzda, oldukga nadir bildirilen Mills sendromunun sadece unilateral
piramidal sistem bozuklugu olmadigini gosterdik. Saptadigimiz eslik eden, kortikal duyu bozukluklari ve
kognitif etkilenimler, Mills sendromunun aslinda multiple sistemi etkileyen bir hastalik olduguna isaret
etmektedir. Bu anlamda, olgumuzun Mills sendromunun fenotipinin tanimlanmasinda énemli katki
saglayabilecegini dlisinmekteyiz.

Anahtar kelimeler: Mills sendromu, motor néron, kortikal atrofi



ERISKIN BASLANGICLI RYR1 GEN iLiSKiLi iKi MiYOPATI OLGUSU
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Giris: Riyanodin reseptor (RYR1) gen mutasyonu malign hipertermi, kor miyopati ve rekirren
rabdomiyolizden olusan genis bir klinik spektruma sahip olup konjenital miyopatilerin yaygin nedenidir.
RYR1 mutasyonu eriskin donemde ¢cocukluk ¢agi kadar sik gériilmemekte ve eriskin noroloji pratiginde
tani zorluklarina yol agmaktadir. Biz bu calismada eriskin donemde tani koyulan RYR1 mutasyonu
iliskili, kas biyopsileri normal olan iki miyopati olgusu sunacagiz.

Olgu Sunumu: ilk olgu 30 yas erkek hasta 10 yil 6nce baslayan yiirliyememe, bacakta kramplar ve agri
ataklari nedenli poliklinigimize basvurdu. Hastanin 6zellikle yogun egzersizlerden sonra viicutta genel
agri ve kramp sikayetleri vardi. Poliklinik basvurusunda norolojik muayenesinde kas giicii tam olarak
degerlendirildi. Hastanin agri ataklari oldugu dénemde 20 bin seviyelerine varan kreatin kinaz (CK)
ylkseklikleri tespit edilmisti. Yapilan EMG’si normal sinirlarda bulundu. Dis merkezde yapilan kas
biyopsisi normaldi. Genetik analizde RYR1 geninde missense varyant heterozigot mutasyon gozlendi
(NM_000540.2:c.1565A>G:p.TYR522Cys) ve muhtemel patojenik olarak raporlandi.

ikinci olgu 55 yas erkek hasta Uriner enfeksiyon sonrasinda gelisen CK yiiksekligi, rabdomiyoliz ve
miyoglobiniri nedenli dahiliye kliniginde takip edilirken tarafimiza danisildi. Nérolojik muayenesinde
biceps, deltoid ve iliopsoas kas glici 4/5 di. Laboratur degerlerinde CK degerleri 51 bin, AST 1200 U/L
ALT 1000 U/L, Ure-kreatinin normal degerlerde goérildi ve hastanin EMG’si proksimal kaslarda
miyojenik tutulum ile uyumluydu. Genetik analiz RYR1 (NM_000540.3:c.5999C>T 36/106) gen

mutasyonu saptandi. 10 yil 6nce yapilan kas biyopsisi normal olarak raporlanmisti.

Sonug: RYR1 gen mutasyonu atipik periyodik paralizi, rabdomiyoliz, miyalji, ge¢ baslangigh aksiyal
miyopati gibi farkli klinik fenotiplere sahiptir. RYR1 gen mutasyonu genellikle ¢ocukluk caginda
semptom vermekte ve eriskin cagda nadir rastlanmaktadir. Ozellikle malign hipertermiye duyarlilik,
agir egzersizle tetiklenmesi ve CK yuksekligi gibi tablolarin goriilmesi ile genetik incelemelerle taniya
ulasilmaktadir. Bu iki olgumuz kas biyopsileri normal olan, egzersiz veya enfeksiyonla tetiklenen RYR1
gen mutasyonu ile iliskili rabdomiyoliz-miyalji sendromu olarak degerlendirildi. Eriskin norologlar
arasinda RYR1 mutasyonlarina iliskin daha fazla farkindaliga ihtiya¢ oldugu ve hastalarin siklikla geg

ve/veya yanlis tanilar aldiklari kanaatindeyiz.



KALITSAL TROMBOSITOPENILi FSHD AILESINDE TUM EKZOM DizZiLEME iLE CO-SEGREGE MUTASYON
ARASTIRILMASI

CEREN HANGUL *, HALDUN DOGAN 2, SiBEL BERKER KARAUZUM %, HiLMi UYSAL %, SERDAR
CEYLANER?,

T AKDENIZ UNIVERSITESI TIP FAKULTESI
2 INTERGEN GENETIK VE NADIR HASTALIKLAR TANI MERKEZ|

Ozet

Facioscapulohumeral distrofi (FSHD), distrofiler arasinda en sik gériilen Ggiinci hastaliktir. Her ne kadar
major genetik sebep bilinse de hastalar arasinda genis bir klinik degiskenlik s6z konusudur. Gliniim{izde
hala FSHDye neden olan kalitim paternlerine sahip yeni kesfedilen genetik mutasyonlarla
karsilasmaktayiz. Bir ailede, FSHD ve ailesel trombositopeninin birlikte gézlemlenmesi bizi co-segrege
bir mutasyonu arastirmaya yonlendirdi. Klinik bulgulari etkileyebilecek tim genetik degisiklikleri
yakalamak amaciyla trio tiim ekzom dizilime (WES) yapildi. Makrotrombositopeniye ek olarak tipik
FSHD semptomlari ve 4qterde 6 RU ile D4Z4 delesyonu mevcut olan baba ve ogul ile; saglkli olup hem
FSHD hem de makrotrombositopeni goriilmeyen anne analize dahil edildi. Analiz
sonucunda GP1BA geninde 17p13.2de ¢erceve kaymasi mutasyonu ve 17p13.1de MYH2 geninde non-
synonymous niikleotit degisikligi tespit edildi. MYH2, FSHD ile iliskili proteinlerden biridir ve bu genin
mutasyonu FSHDde ilk kez gosterilmistir. Bu ailede GP1BA ve MYH2 gen mutasyonlari, klinik bulgulari
degistiren, co-segrege mutasyonlar olarak degerlendirilebilir. Bu birliktelik, FSHD gibi genis klinik
degiskenlik gosteren hastaliklarda kapsamli poligenik arastirmalarin gerekliligini vurgulamaktadir.



GEBELIK SIRASINDA GELISEN GUILLAIN BARRE OLGUSU
MUSTAFA CAM, FEHIME BASTURK,

CANAKKALE ONSEKIZ MART UNIVERSITESI

Ozet

Giris: Guillain—Barré sendromu (GBS), akut baslangigh immin aracili monofazik inflamatuar bir
polinéropatidir. Kol ve bacaklarda hizla yerlesen simetrik kuvvetsizlik ve hipo/arefleksi ile karakterize
bir sendrom olarak tanimlanmakla birlikte klinik belirti ve bulgulari ¢cok cesitlidir. GBS yillik insidansi 1-
2/100 000 olup erkeklerde (1,25:1) daha sik goriulmektedir. Olgumuzda 25 haftalik gebelik sirasinda
gelisen GBS hastasi sunulmustur.

Olgu: 34 yasinda kadin hasta yilrime glcligl nedeniyle klinigimize bagvurdu. Sikayetlerinin ishal
sonrasl eklem kas agrisi seklinde basladigini ifade etti. Daha sonra karincalanma seklinde duyusal
yakinmalar gelismis ve ayakta uzun sire kalamamaya baslamis ve uzun siire dinlenme ihtiyaci
duyuyormus. Sesinde de bogukluk gelisiyormus. Gittigi 6zel merkezde Lomber MR’da L4-5 diskopati
saptanmis. Norolojik muayenesinde kas guicli bilateral tist ekstremite -5/5, bilateral alt ekstremite -4/5
idi. DTR bilateral patella alinamadi. Rutin kan tetkikleri normaldi. Elektromyelografide motor aksonal
polindropati bulgulari izlendi. BOS protein 88 mg/dl saptandi. Guillain Barre Sendromu on
tanisi konuldu ve Kadin Hastaliklari ve Dogum Boliinlyle de gorusulerek ayni gin icerisinde 0,4 g/kg
intravendz immdinglobin (IVIg) tedavisi baslanarak 5 giin siireyle uygulandi. Tedavi sonrasi bilateral alt
ekstremite -5/5 idi ve uzun stire ayakta kalabiliyordu. Bogukluk hissi tariflemedi.

Tartisma: Monofazik seyir gosteren bu hastalikta maksimum defisitin yerlesmesi 4-6 hafta iginde
tamamlanir. Duyu kusurlari, paresteziler, kuvvetsizlik, kranial sinir tutulumlari, 6zellikle iki yanli fasial
sinir tutulumu, yutma glcligl veya ekstraokiler kas tutulumu sik gorilen bulgulardir. Hastalarin
yarisindan fazlasi sirt agrisi, kas agrilari, agrili paresteziler ve ciddi agrilardan yakinir. Hastalarin
%25’inde mekanik ventilasyon gerektirecek solunum yetersizligi gelisebilir. Olgularin Ugte ikisinde
otonomik tutulum goriilebilir. Cheng ve ark. isve¢’te yirittiikleri retrospektif bir calismada Guillain-
Barre sendromu insidansinin gebe ve normal poplilasyonda farkh olmadigini bildirmislerdir. Ancak
postpartum dénemde, ozellikler ilk iki hafta icerisinde, insidans ylikselmektedir. Olgumuz progrese
olabilecek o6zelliklere sahip olmasi ve hizli yanit alinarak gebelikde herhangi bir sorun olmamasi
nedeniyle ilgi cekici bulunmustur.



KRIiTiK HASTALIK NOROMYOPATILi BiR OLGU SUNUMU

MELIS DOGANAY OCALAN, MUSTAFA YURTDAS, MEHLIKA PANPALLI ATES,

ANKARA ETLIK SEHIR HASTANESI
Ozet

Giris:Kritik hastalik noropatisi (KHN) ve miyopatisi (KHM) genellikle yogun bakim yatisi uzun olan
hastalarda goriilen kas gligstizligl, hiporefleksi ve spesifik elektromiyografik (EMG) bulgularin eslik
ettigi hastaliklardir. KHN, daha c¢ok alt ekstremitelerin etkilendigi akut aksonal duyusal ve motor
polindropatidir. KHM ise kasin histolojik goriinimiiniin normal olabilecegi gibi nekroz ve atrofinin eslik
ettigi bir miyopatidir. Cogunlukla her iki hastalik birlikte gorulebilmekte ve kritik hastalik nGromyopatisi
(KHNM) olarak tanimlanmaktadir. Klinik 6zellikleri arasinda uzamis yogum bakim siireci olan hastalarda
mekanik ventilatérden ayrilmada zorluk veya ayrilamama ve kas kuvvetsizliginden dolayi mobilizasyon
siirecinde uzama sayilabilir. Hastaligin patogenezi tam olarak agiklanamamakla birlikte altta yatan
neden sepsis ve/veya coklu organ yetmezligi ya da yiksek doz intraventz kortikosteroid ve depolarizan
olmayan noéromuskiiler bloker ila¢ kullanimidir. KHN ve KHM’nin klinik olarak birbirinden ayirt
edilmesinde elektrofizyolojik calismalar yardimcidir.

Olgu: Yogun bakimda iki aydir takip edilen yetmis yedi yasindaki kadin hasta kas giigstizligl nedeniyle
Noromuskiiler Hastaliklar Birimimize danisildi. Ozgecmisinde diyabetes mellitus, esansiyel
hipertansiyon, astim ve gecirilmis Guillain-Barre Sendromu (GBS) bulunuyordu. Norolojik muayenede
bilateral alt ekstremite kas giicii 2/5 ve derin tendon refleksleri global hipoaktifti. Kan tetkikleri ve
beyin goruntilemeleri normaldi. Yapilan EMG KHNM ile uyumlu bulundu.

Tartisma: Olgunun daha dncesinde GBS gecirmis olmasi da daha ge¢ danisilmasina ve tanida gecikmeye
yol acmistir. Yogun bakimda kuvvet kaybi ortaya cikan hastalarda neden en kisa zamanda ortaya
konulmalidir. KHNM'nin tedavisinde fizik tedavi, nutrisyonel destek, enfeksiyon ve dekiibit tlserleri gibi
komplikasyonlarin onlenmesi yer almaktadir. Bu hastalarda KHNM tanisi akla gelmeli ve geri
donistmsiiz norolojik hasarlar gelismeden erken tani konulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Kritik hastalik, néropati, miyopati



MYOTILIN(MYOT) GENiINDE DE NOVO MIiSSENSE VARYANT SAPTANAN TURK AiLE

MERVE KARABAS ?, UMMU SERPIL SARI %, HILMi BOLAT 2, FIGEN ESMELI %,

I BALIKESIR UNIVERSITESI SAGLIK VE UYGULAMA HASTANESI, NOROLOJIi ABD, BALIKESIR
2 BALIKESIR UNIVERSITESI SAGLIK VE UYGULAMA HASTANESI, GENETIK ABD, BALIKESIR

Ozet

Amag: Kas kasilmasi sirasinda ince filamentlerin stabilizasyonunda 6nemli bir rol oynayan sistoskeletal
proteini kodlayan myotilin (MYOT) genindeki mutasyonlar ekstremite-kusak kas distrofisi ve
miyofibriler miyopatilerle iliskilendirilmistir. MYOT geninde yeni bir mutasyon saptanmis olan anne ve
kizi sunmak istiyoruz.

Yontem: Otuz yedi yasinda kadin hastaya 12 yasindayken bilateral omuz disiklGgl nedeniyle kas
hastaligi tanisi konulmus. Hastanin 15-16 yasinda baslayan, 30 yasindan sonra hizli ilerleyen proksimal
kas gli¢suzliigl ve kas atrofisine son iki aydir solunum yetmezligi eklenmis. Hastanin 12 yasinda ve
muayenesi normal olan kizinin Kéln Universitesi’nde yapilan genetik incelemesinde MYOT gen defekti
saptanmis. Ancak belgelerine ulasilamadi. Annede CK : 346 U, igne EMGde primer kas lifi tutulusuyla
uyumlu bulgular, kas biyopsisinde non-inflamatuar myopati ve/veya muskuler distrofi siiphesi saptandi
. Hastanin kas biyopsisi muskuler distrofinin alt tipi hakkinda bilgi vermedigi icin annenin genetik testi
tekrarlandi. inceleme Genemaster Analiz Programi’nda yapildi. Analiz sonucunda heterozigot MYOT
(NM_006790.3: ci163T>C(p.Ser55Pro) missence varyant saptandi. GnomAD ve ClinVar tarandiginda
bunun gendeki mutasyonun yeni bir varyasyonu oldugu gorilda.

Sonug: MYOT gen defekti myopatisi, miyofibrillar myopati ve diger ekstremite kusak tipi (limb girdle)
myopatilerle ile ilisilendiriimektedir. Hem proksimal hem de distal kaslari tutabilen, yavas ilerleyen kas
glicsuzligl ile karakterize nadir gorilen bir néromuskuler hastaliktir. Hastamizin tanisi 2.dekadda
konmakla birlikte belirtilerin birinci dekadda basladigi distnilebilir. Belirgin atrofi ile ilerlemesi, CK
duzeylerinin ilimh yiikselmesi, kizinda ayni mutasyonun saptanmasi bu yeni mutasyonun bir 6zelligi
olabilir. Literatiire katkisi olabilecegi diistincesi ile sunulmasi uygun bulunmustur.



BiR “OVERLAP/CAKISMA SENDROMU” NEDENi OLARAK iDiYOPATIK INFLAMATUVAR MIYOPATI VE
MIiYASTENIA GRAViIS BIRLIKTELiGi: VAKA SUNUMU

SELEN UCEM ?, RUKIYE EL !, GULSHAN YUNISOVA 2, PIRAYE OFLAZER ?,

1Kko¢ UNIVERSITESI, KOC UNIVERSITESI HASTANESI, NOROLOJI ANABILIM DALI
2KOC UNIVERSITESI HASTANESI, NOROLOJI ANABILIM DALI, KAS HASTALIKLARI MERKEZI

Ozet

Giris: idiyopatik inflamatuvar miyopatiler (IIM) subakut progresif proksimal zaaf agirlikli bir kas
hastaligi grubudur. Miyastenia gravis (MG) fluktasyon gosteren zaaf, agir solunum kas tutulumuyla
giden bir néromiiskiiler kavsak hastaligidir. iki hastalik klinik&laboratuvar &zelliklerine gore farkli
olsalar da ayni hastada goriilebilir, diger hastaligin g6z ardi edilmesine neden olabilirler.

Yontem: Bu bildiride, IIM tanisiyla aldigi steroid tedavisi sirecinde solunum yetmezligi gelistiren, anti-
asetilkolin(anti-AchR), anti-titin reseptor antikorlari pozitif saptanan, timomasi olan, ve MG tanisi alan
bir hasta sunulmaktadir.

Sonuglar: 66 yasindaki kadin son 1.5 aydir ekstremite proksimallerinde agri, halsizlik, gligstizlik
sikayetleriyle basvurdu. Dis merkez tetkiklerinde kreatin kinaz 13 kat(N<200) yliksek saptanmisti.
Muayenesinde orta boyun ve aksiyal zaafi, ilimh proksimal ekstremite zaafi mevcuttu. Otoimmiin
inflamatuvar miyopati antikor panelinde anti-Ku antikoru pozitifti, uyluk MR’da inflamatuar miyopati
dislintldi. Kas biyopsisinde mitokondriyal patolojinin eslik ettigi polimiyozit gorildl, intravenoz
steroid baslandi. 4. giinde hastada yutma gicligi, ani solunum yetmezligi gelisirken muayenesinde
ptoz, goz hareket kisithgi, dil zaafi eklenmisti. Toraks BT’de timomayla uyumlu lezyon izlendi. Anti-
AchR, anti-titin antikorlari pozitif saptanan hastanin 0.4gr/kg/giin intravenéz immunoglobulin (1VIg),
oral kortikosteroid, aylik IVIlg tedavileriyle yakinmalari tama yakin dizeldi. Timotimektomi planlanan
hasta, pansitopeni agisindan hematoloji birimince degerlendirildi, kemik iligi biyopsisinde malignite
saptanmadi, timomaya bagl pansitopeni oldugu dislinildi. Hastanin takip, tetkikleri devam
etmektedir.

Tartisma: MG ve IIM nadiren birliktelik gosterebilmektedir, genellikle hastalarda sadece bir hastaligin
teshisi konulup ikincisi arka planda kalabilmektedir. MG g6z ve yiz tutulumu yapmasiyla, glicstizliglin
dalgalanmasiyla, solunum yetmezliginin daha sik olmasiyla IIM’den ayrilabilir. Bizim hastamizda oldugu
gibi ylksek doz kortizon tedavisiyle ilk glinlerde bulbar kotilesme ortaya ¢ikmasinin bu taniyi ayrica
destekleyecegi akilda tutulmalidir. Ozellikle laboratuvarda pansitopeni de mevcut ise, timoma varhigi
ayrica akla gelmelidir.



Bildiri ID: 2 YALANCI POZITiF ASETiL KOLIN RESEPTOR ANTIKORUYLA SEYREDEN FARINGEAL-
SERVIKAL-BRAKIYAL VARYANT GBS OLGUSU

CEM BOLUK,,
SANLIURFA EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI, KLINIK NOROFIiZYOLOJI
Ozet:

Amag: Faringeal-servikal-brakiyal varyanti Guillain-Barre sendromunun (GBS) oldukga nadir gorilen
varyantlarindandir. Ani baslangich bulber bulgular nadiren miyastenik kriz ile karisabilir. Taniyi
dogrulamakta kullanilan laboratuvar testleri bazen yaniltici olabilmektedir. Bu yazida asetil kolin
reseptor antikoru yalanci pozitif saptanan bir GBS olgusu sunulmustur.

Olgu Sunumu: 24 yas kadin hasta 4 gindlr farkli acil servislere yutkunma gilicligli nedeniyle
basvurmustu. Takirtglini yutamamaktan yakinan hasta havayolu givenligini saglamak amaciyla acil
serviste entiibe edildi. Yogun bakim Unitesine alinan hastanin kranial goériintilemelerinde patoloji
izlenmedi. Yogun bakim yatisi esnasinda yapilan diger kan tetkiklerinin yani sira asetil kolin reseptor
antikoru da gonderilen hastanin ertesi glint yapilan norolojik muayenesinde bilateral st ekstremite
proksimalleri 2/5, distalleri 4/5 saptandi. Alt ekstremite kas glicii 5/5 olan hastanin boyun fleksiyonu
1/5 idi. Sagda disa bakisi kisith olan hastanin bilateral komplet fasial paralizisi mevcuttu (House-
Brackmann evre 6). BOS’ta hiicre gorilmezken BOS biyokimyasi normal sinirlarda saptandi. EMG’sinde
bilateral fasial BKAP ve GKR elde edilemedi. Sinir iletim calismasi ve ardisira uyarim testi normal
sinirlardaydi. Asetil kolin reseptor antikoru pozitif sonuclandi (0,64 nmol/L.B ref: <0,40) fakat klinigin
uyumsuz olmasi nedeniyle 15 giin sonra tekrarlanmasi planlandi. 5 giin iViG tedavisinin ardindan st
ekstremite kas guicti 4/5’e boyun fleksiyonu 3/5’e ilerledi. Gz hareketleri her yéne dogald.

Yorum: Olgumuz okiler ve fasial bulgulari da bulunmasi nedeniyle miller-fisher sendromu (MFS) ve
faringeal-brakiyal-servikal (FSB) varyant birlikteligi tanisiyla takip edilmis ve tedaviye yanit vermistir. ilk
yatisinda asetilkolin reseptor antikoru pozitif saptanirken, kontroliinde negatif izlenmistir. GBS
varyantlarinin kombine sekilde gorilebilecegi ve bir spektrum icerisinde degerlendirilmesi gerektigi
akilda tutulmalidir.



IGG KAPPA POZiTiF KRONiK iNFLAMATUAR DEMIYELINiZAN POLINOROPATI: OLGU SUNUMU

CEREN ERKALAYCI, KADRIYE GULEDA KESKIN, EREN GOZKE,

ISTANBUL SAGLIK BILIMLERI UNIVERSITESI FATIH SULTAN MEHMET EGITIM VE ARASTIRMA
HASTANESI NOROLOVJI KLINIGI

Ozet

Kronik inflamatuar demiyelinizan polinéropati (CIDP) otoimmin mekanizmanin periferik sinirlerde
multifokal demiyelinizasyona yol agmasi sonucunda relaps ve remisyonlarla seyreden bir hastaliktir.
Semptomatik veya asemptomatik paraproteinemi tablolari CIDP ya da diger noéropati tiplerine
insidental veya etyolojik olarak eslik edebilir. Asemptomatik tablolardan biri olan IgM-MGUS kliniginde
CIDP varyant esligi sik goriilmekle birlikte IgM disi MGUS’ larda da aksonal polinéropatilerden CIDP
tablolarina kadar birgok farklh form klinikte karsimiza ¢cikmaktadir. Klinigimizde takip ettigimiz bilinen
herhangi bir hastaligl veya dlzenli ila¢ kullanimi olmayan 48 yasindaki kadin hastamiza CIDP varyant
DADS (distal acquired demyelinating symmetric) 6n tanisiyla klasik imminmodilatuvar tedaviler
baslandi. Baslangicta bu tedavilere olumlu yanit verip takiplerinde tetrapleji gelismesinin (izerine
istenen protein-immiin elektroforezde IgG Kappa tipinde paraproteinemi saptandi. Takiplerinde
bobrek fonksiyon degerlerinde bozulma, organomegali, deri veya kemik lezyonu, endokrin patoloji,
anemi izlenmedi. Aylik yiksek doz steroid ve tekrar yiikleme sonrasi idame IVIG tedavisiyle izlenen
hastanin klinik tablosu remisyon gosterdi. Klasik imminmodulator tedavilere baslangicta iyi yanit verip
sonradan progresyon gosteren CIDP hastalarinda tedaviye yaniti degistiren klinik durumun altta yatan
bir paraproteinemi mi yoksa hastaligin kendi dogasinda olan relaps ve remisyonlar mi sorusunun
cevabini vermek icin elimizde bir belirte¢c bulunmamaktadir. Sonug olarak etyolojisi, klinik gidisati veya
tedaviye yaniti degisken olan butin klinik spektrumdaki periferik néropatilerden protein-immiin
elektroforez istemek altta yatan veya eslik eden bir paraproteinemi tablosunu ortaya koymada 6nemli
rol oynar. Paraproteinemi tablosu saptanan néropati hastalarini ileri tetkik amaciyla hematolojiye
yonlendirmemiz ve bazi klinik durumlarda tedavi diizenimizi de hematolojiyle birlikte tekrar revize
etmemiz gerekebilir.



CIDP HASTALARINDA KLASIK iMMUNMODULATUAR TEDAVILERE ARA VEREBILME ORANLARININ
BAGIMSIZ DEGISKENLER iLE KARSILASTIRILMASI

EREN GOZKE, CEREN ERKALAYCI, KADRIYE GULEDA KESKIN,

ISTANBUL SAGLIK BILIMLERI UNIVERSITESI FATIH SULTAN MEHMET EGITIM VE ARASTIRMA
HASTANESI NOROLOVJI KLINIGI

Ozet

CIDP immiin aracili, relaps-remisyon veya progresif seyreden tedavi edilebilir bir
poliradikilonéropatidir. Segmental demiyelinasyonun patofizyolojisinde endondral lenfosit ve
makrofaj infiltrasyonlari suclanmaktadir. CIDP klinik seyri, steroid veya IVIG (intravenoz
imminglobulin) gibi klasik imminmodulatuar tedavilere yanit hastalarda degiskenlik gosterir. Bu
degiskenligin ardinda hastaligin relaps-remisyonlari, kisinin otoimmin cevap dizeyi veya
komborbiditeler yatabilmektedir. Biz de bu degiskenlikleri incelemek amaciyla 29 CIDP hastamizin
tedavi diizenlerini, tedavilere 3 ay ara verebilme oranlarini, komorbiditelerini, BOS protein degerlerini
ve serum inflamatuar belirteclerini degerlendirdik. Takip edilen 29 CIDP hastamizda tanidan sonra ilk
6 ay steroid uygulamasi yapilmis olup yanitsiz olan 26 hastada IVIG tedavisine gecilmistir. Steroid
tedavisine yanitli 2 hastamiz bu tedaviye 3 ay veya daha uzun sirelerle ara verebilmis fakat bir hasta
ancak 2 ay aray! agabilmistir. Bu iki grup arasinda bagimsiz degiskenlerimiz olan D vitamini, HbAlc
dizeyleri, serum inflamatuar belirtecleri ve BOS protein diizeylerinde anlamli farkhlik saptanmamistir.
Dizenli IVIG tedavisi alan 26 hastamizdan 14 tanesi tedaviye 3 ay ve daha uzun siirelerle ara verebilmis
olup, 10 hastamiz ara verdiklerinde klinik kdtlilesme yasamistir. Bu iki grup arasinda D vitamini, HbA1lc
veya BOS protein dizeyleri arasinda anlamh farkhlik saptanmamistir. Beklenilenin aksine serum
inflamatuar belirteclerde; IVIG tedavisinde 3 ay arayl acabilmis olan bireylerin CRP/Albumin
oranlari(0.161£0.28) tedaviye ara veremeyenlere(0.09+0.16) gére anlamli olarak(z=2.070, p=0.037)
ylksek saptanmistir. Sonug olarak klinik iyilik hali olmakla birlikte tedavi arasi ac¢ildiginda inflamatuar
belirteclerde belirginlesme gorilmektedir.



ERISKIN SPINAL MUSKULER ATROFi TiP 2 VE 3 HASTALARINDA NUSINERSEN DENEYiMi: TEK MERKEZ
GCALISMASI

ONUR ANIL MUTLU, KAGAN GOKDENiZ KARADENIZ, MELiH TUTUNCU ,

ISTANBUL UNIVERSITESI-CERRAHPASA, CERRAHPASA TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANABILIM DALI,
NOROMUSKULER HASTALIKLAR BIRIMI, [STANBUL

Ozet

Amag: Spinal muskiler atrofiler (SMA), spinal kordun 6n boynuzundaki alfa motor néronlarin
dejenerasyonundan kaynaklanan ilerleyici kas gli¢stizI(gl, hipotoni ve atrofiyle karakterize bir hastalik
grubudur. Nusinersen, SMN proteini Uretimini saglamasi nedeniyle SMA tedavisinde (lkemizde
2017’den beri kullanilmaktadir. Bu calismada amacimiz; eriskin SMA tip 2 ve 3 hastalarinda
Nusinersen’in etkinligini ve yan etkilerini degerlendirmektir.

Yontem: Bu ¢alisma, tek merkezde yuritilmus longitudinal gcalismadir ve SMA tip 2 ve 3 tanili 34
hastayl icermektedir. Tim hastalarda, motor fonksiyon tedavi baslangicindan 6nce ve sonra
Hammersmith Genisletilmis Fonksiyonel Motor Skalasi (HFMSE) ile degerlendirilmis, tedavi siiresi ve
sayisi ile degisim arasindaki iliskiler incelenmis, yan etkiler not edilmistir. Ayrica hastalar telefonla
aranarak tedavi 6ncesi ve sonraki durumlarinin karsilastirmasi istenmis, subjektif veya objektif klinik
degisimler sorgulanmistir.

Sonug: 2019-2023 arasinda Nusinersen uygulanan toplam 34 hastanin 12’si uygulama sonrasi evlerine
yakin merkezlere gecerek takipten ayrilmistir. Kalan 22 hastanin ortanca yasi 24, 4’ tip 2, 18'i tip 3,
ortalama tedavi siiresi 34.09 ay, ortalama uygulama sayisi 6.91, tedavi 6ncesi ortalama HFMSE puani
21.41, tedavi sonrasi 27.29°du. HFMSE puaninda ortalama artis tip 2 hastalarda 3.75, tip 3 hastalarda
8.35’ti. HFMSE puani 1 hastada azalmis,1 hastada degismemis, digerlerinde artmisti. 11 hastanin
tedavileri girisimsel noéroradyoloji Unitesinde uygulandi. Fizyoterapiye katilim orani %69,23’t{.
Tedavinin devamini engelleyecek yan etki gorilmedi. Bir hastada tek uygulamada aseptik menenjit
olustu ancak hasta tedavisine devam etti. Hastalarin 15’i “ylriyemezken destekle yurlyebilir hale
geldikleri olmak tizere” degisik derecelerde diizelmelerinin oldugunu belirttiler.

Yorum: Tek merkezden yirittigimiz bu longitiidinal ¢alismada Nusinersen’in HFMSE skor artisinda
ve klinik iyilesmede etkinligi ve yliksek oranda hasta memnuniyetinin oldugu gosterilmistir.



POSTERIOR KOMPARTMAN DiSTAL MiYOPATi OLGUSU

AYSE GAMZE SAHIN ?, BETUL OZENC , DAMLA ERIMHAN CEVIiK 2, ZEKI ODABASI %,

1GULHANE EGITIM ARASTIRMA HASTANESI
2 ANKARA ETLIK SEHIR HASTANESI

Ozet:

29 yas askerlik muayenesi icin basvuran erkek hasta merdiven ¢ikmada zorluk sikayeti ile 1,5 ay 6nce
dis merkezde polimiyozit tanisi almis. Kardesinde de polimiyozit nedeniyle tedavi alma oykisu var.
Norolojik muayenesinde alt ekstremite proksimal kas giliclinde belirgin zaaf izlenmeyen, topuk ucu
yluriime normal olmasina ragmen parmak ucunda yiriyemeyen hastanin, her iki taraf kalf kaslarda
atrofi mevcut, bilateral asil tendon refleksi hipoaktif idi. Duyu muayenesi ve Ust ekstremite muayenesi
dogal. CK: 10072 U/L (39-308). Yapilan EMG de her iki alt ekstremite, sag FDI
ve biseps brachi kaslarinda spontan aktivite ve miyopati uyumlu kilclik amplitidli polifazik motor
Unite potansiyelleri izlendi. Ozellikle parmak ucu yiiriimesi belirgin bozuk olan, proksimal kas kuvveti
normal olan, EMG de miyopati uyumlu bulgular olan hastada posterior kompartman distal miyopati
tanisi diistinlildii.Konvansiyonel DNA dizileme yapilan hastada DYSF homozigot gen mutasyonu tespit
edildi.Hastanin cruris MR gorintiilemesinde de her iki gastrokinemius ve soleus kaslarinda yagh
atrofik degisiklikler saptandi. Mevcut bulgularla hastaya Miyoshi miyopati teshisi konuldu.



FASIO-SKAPULO-HUMERAL MUSKULER DiSTROFi

NESIBE BUSRA FIDANTEK *, ADALET ARIKANOGLU ?, SELAHATTIN TEKES %,

INOROLOJI ANABILIM DALI
2TIBBi GENETIK ANABILIM DALl

Ozet

Giris: Facioscapulohumeral muskiler distrofi (FSHD) kalitsal bir ilerleyici noromiiskiiler bozukluktur ve
cinsiyetten bagimsiz olarak hem cocuklari hem de yetiskinleri etkiler. Baslangi¢cta, FSHD hastalari
genellikle ylUz kaslarinin (facio), omuz (scapulo) ve Ust kollarin (humeral) zayiflig ile basvururlar.
Hastalik ilerlemesi genellikle yavastir ve ek kas gruplarini icerebilirl. Olgumuz ile, karakteristik klinik
bulgulariyla FSHD dusiintilen ve genetik analiz ile tanisi dogrulanan Uglnci siklikta gortlen miskaler
distrofi tipinin hatirlatilmasi amaglanmistir.

Olgu: On bes yasinda erkek hasta kollarda 6n planda olan gligsiizlik, konusmakta zorlanma, yiz
mimiklerinde azalma vyakinmalariyla basvurdu. Ailesinden alinan anamnezde; son bir yildir
sikayetlerinin basladigl, blylime ve gelismesinin normal oldugu, son zamanlarda merdiven ¢ikmakta
zorlandigl, hastanin konusmada yavaslama, agiz ve yiiz hareketlerinde azalma oldugu belirtildi. Bilinen
bir hastaligl yoktu. Néromotor gelisiminin yasi ile uyumlu oldugu 6grenildi. Anne ve babasinin akraba
ve kiz kardesinde FSHD tanisi ve babasinda kas erimesi olarak ifade ettikleri kas hastaligi oldugu
ogrenildi. Hastanin fizik ve nérolojik muayenesinde, sol gozde hafif diizeyde ptoz, g6z kapaklarini
kapatamama, 1slik calamama; skolyoz ve kanat skapula varligi, alt ekstremite kaslarinda atrofi goruldu.
Laboratuvar tetkiklerinde kreatin kinaz yiksekligi saptandi. Elektromiyografide(EMG) (st
ekstremitelerde daha belirgin olan yaygin myojenik tutulum bulgulariizlendi. FSHD diisliniilen hastada,
molekiler genetik analizle FSHD ile iliskilendirilebilecek (¢ varyant tespit edildi: POMGNT1
(NM_017739.4) geninde heterozigot c.461C>A (p.P154H) rs886043030 degisimi, POMGNT1
(NM_017739.4) geninde heterozigot ¢.550C>T (p.H184Y) rs746638187 degisimi, COL6A3
(NM_004369.4) geninde heterozigot c.4075C>T (p.L1359F) degisimi saptanarak tani dogrulandi.
Ebeveynlerine uygulanan molekiiler genetik analizde annesinde bunlara ek olarak MiB1
(NM_020774,4) geninde heterozigot c.475C>T (p.R159%*) rs199676571 degisimi saptanirken babasinda
ilk iki varyant degisikligi goralda.

Sonug: FSHD en yaygin néromuskiiler bozukluklardan biridir.1 Yiiz, omuz ve Ust kol kaslarinda yavas
ilerleyen gligsuzlik yakinmasi ile basvuran hastalarda FSHD mutlaka akla gelmeli, gerekli laboratuvar
tetkikleri, EMG ve molekiler genetik analiz ile tani dogrulanmalidir. Olgulara fizik tedavi ve
rehabilitasyon 6nerilmeli; olgular eslik edebilecek kardiyak, pulmoner, oftalmolojik ve diger problemler
acisindan takibe alinmahdir.

1.WDRS5 is required for DUX4 expression and its pathological effects in FSHD muscular dystrophy
Emanuele Mocciaro, Roberto Giambruno, Stefano Micheloni, Filippo M Cernilogar, Annapaola Andolfo,
Cristina Consonni, Maria Pannese, Giulia Ferri, Valeria Runfola, Gunnar Schotta, and Davide Gabellini



PARANEOPLASTIK MiYOTONI VE PERIFERIK SiNiR HIPEREKSITABILITES|i OLGUSU

ZEYNEP GOZDE BUGDAYCI, PINAR ELKOCA, ARMAN CAKAR, HACER DURMUS TEKCE, YESIM GULSEN
PARMAN,

NOROLOJI ANA BILiM DALI, [STANBUL TIP FAKULTESI, ISTANBUL UNIVERSITESI
Ozet

Girig: Paraneoplastik noérolojik sendromlar, immiin sistemin araciligiyla gergeklesen, kanserin indirekt
etkisidir. Miyotoni, kas hipereksitabilitesinin neden oldugu gecikmis gevseme sonucunda ortaya ¢ikan
bir bulgudur. Literatlirde paraneoplastik miyotoni olduk¢a nadir bildirilmistir. Bu bildiride noérolojik
bulgularin baslamasindan birka¢ yil sonra prostat kanseri tanisi konulan bir olgunun klinik ve
laboratuvar bulgulari sunulacaktir.

Olgu: Elli dokuz yasinda erkek hastanin, 4 yil dnce sag bacaginda kasilmalar baslamis. Zamanla el ve
ayak parmak uglarinda karincalanma, soluklasma ve kasilmalarin yaninda, 6zellikle korkunca ve yiksek
seslerde karinda ani kasilmalar eklenmis. Kasilmalar zamanla tim viicuduna yayilmis. Hastanin
norolojik muayenesinde kas glicli tamdi. Aksiyon ve perklisyon miyotonisi saptandi. Hastanin belirti ve
bulgulari mexiletin tedavisi altinda belirgin o6lclide geriledi. Elektrofizyolojik degerlendirmede
miyotonik bosalimlara eslik eden hipereksitabilite sendromuyla uyumlu bulgular saptandi. BOS
incelemesinde hiicre gorilmedi, BOS proteini 61 mg/dl (N:15-45) idi. Kilo kaybi olan hastaya,
paraneoplastik sendrom 0On tanisiyla yapilan tim viicut PET incelemesinde metastatik prostat
kanseriyle uyumlu bulgular saptandi. Total PSA: 37,1 ng/mL (0-4) serbest PSA: 14,1 ng/mL (0-0,4)
yliksek saptanan hastanin prostat ince igne biyopsi sonucu adenokarsinom ile uyumlu bulundu.
Potasyum kanali antikorlari (Anti-CASPR2 ve Anti-LGl1), serum ve BOS otoimmiin ve paraneoplastik
paneli negatif sonuclandi. Miyotonia Konjenita panel incelemesinde hastalikla iliskili mutasyon
saptanmadi.

Tartisma: Olgumuz, akut baslayan miyotoni ve periferik sinir hipereksitabilite olgularinda kanser
taramasinin  6nemini vurgulamistir. Miyotoni, nadir bir paraneoplastik sendrom olarak akilda
tutulmalidir.



ATIiPiK KLINiK iLE PREZENTE LiMBLE GiRDLE MUSKULER DiSTROFi TiP 2B OLGU SUNUMU

MELTEM KORUCUK, RUHSEN OCAL,

SBU ANTALYA EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI, NOROLOJI KLINIGI, ANTALYA
Ozet

Giris: Limb Girdle Muskuler Distrofi (LGMD) oldukga genis herediter bir kas hastaligi grubudur (1).
LGMD tip 2B otozomal resesif olarak kalitilan disferlin proteinini kodlayan DYSF gen mutasyonu ile
karakterizedir. Disferlin iskelet kasinin plazma zarinda bulunan bir proteindir ve LGMD tip 2B ve miyoshi
miyopati (MM) hastaliklarinda eksikligi gosterilmistir (1-3). LGMD 2B daha ¢ok proksimal kaslari etkiler,
MM'’de ise distal zayiflik s6z konusudur (1).

Olgu Sunumu: Otuzii¢ yasinda erkek hasta sol bacakta agri, gligsizlik sikayeti ile kas hastaliklar
poliklinigine basvurdu. Oykiisiinden yakinmalarinin 25 yasinda basladigi 6grenildi. ilk parmak ucunda
ve topukta durmakta zorlanma baslamisti. Sikayetleri 8 yilda giderek artmis, merdiven c¢ikmakta
zorlanmaya baslamis ve son zamanlarda sol kolunda da gii¢siizliik hissetmeye baslamisti. Ozgegcmisinde
belirgin ozellik yoktu. Soyge¢cmisinde anne-baba akrabaligl yok, annede kas hastaligi tanisi vardi.
Norolojik muayenesinde fasial glic MRC:5/5, bilateral pektoral atrofi, bilateral aksiller katlanti, sol
skapula alata, sol kol abdiksiyonu MRC:4+/5, iki yanh kalca fleksiyon ve ekstansiyonu solda MRC:4-/5,
sag MRC:4/5, solda dorsal fleksiyon MRC:4/5 plantar fleksiyon 3+/5 ve sagda ise sirasiyla 4+/5 ve 4/5
idi. DTR’ler altta belirgin azalmis, bacak ¢api sol baldirda atrofi ile birlikte saga kiyasla 2,5 cm inceydi.
Serum kreatin kinaz degeri (CK) degeri yaklasik 15 kat artmisti. EMG’de sinir iletim calismalari
normalken igne EMG’de distal agirlikli miyopatik motor Unite potansiyelleri gorilda. Aile 6ykiisi de
olan hastadan genetik inceleme istendi. Yapilan inceleme sonucu DYSF geninde heterozigot c.386G>A
mutasyonu saptandi. Hastaya LGMD Otozomal Resesif tip 2 tanisi konuldu.

Sonug: LGMD 2B kas tutulumu 6zellikle proksimal uyluk kaslarinda beklenirken, MM’de ilk semptomlar
baldir kaslarindadir ve hastanin ilk sikayeti yarimede gicliiktiir (1,2,4). LGMD 2B’de baldir kaslarinda
psodohipertrofi, MM’de ise baldir atrofileri bildirilmistir (2,4). MM’de ayrica omuz kusagi kaslari daha
az etkilenir (3,4). LGMD 2B ve MM hastaliginda kanat skapula beklenmez (5). Takahashi ve ark. 40
LGMD 2B hastalarinin sadece bir tanesinde kanat skapula saptamistir (5). Asimetrik omuz kusagi
kaslarinin tutulumu, aksiller kivrilmalar, kanat skapula ve pektoral kas atrofileri olan yiizlin tutulmadigi
Fasioskapulahumeral distrofi ile karismasina neden olabilir (2). Disferlinopatiler c¢ok farkl klinik
bulgularla karsimiza ¢ikabilir. Hastaligin tanisinda klinik farkindalik 6nemli olup genetik test esastir.
Nadir bir prezantasyon olmasi nedeni ile bu konuda farkindalik olusturmak amaciyla bu vakayi sunmak
istedik.
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CHARCOT MARIE TOOTH HASTALIGI (CMT) OLGULARINDA PUDENTAL SEP VERILERIN
DUSUNDURDUKLERI?

HAKAN EKMEKCI, FETTAH EREN, SEREFNUR OZTURK ,

SELCUK UNIVERSITESI, TIP FAKULESI, NOROLOJI ANABILIM DALI
Ozet

Amag: En sik gbzlenen Herediter Sensorimotor Polinéropati (HMSN) olan CMT olgulari herediter gegisli
periferik sinir hastalig ile karakterizedir. Bu olgularda distal polinéropatinin agirlikh demiyelinizan
tutulumu ile sinir iletinin belirgin etkilendigi, kas gli¢cstzliigl, tonus kaybi, derin duyu bozuklugu,
koordinasyon bozuklugu 6n plandadir. Bu olgularda pelvik tabani ve olasi impotansa yonelik
degerlendirme yapmak calismanin temel hedefidir.

Yontem: Yas ve cinsiyet eslemesi yapilmis olan normal degerler Selcuk Uni EMG Elektrofizyoloji
Laboratuvari arsivinden elde edilmistir. Pudental SEP (pSEP) arsiv verileri isiginda CMT olgularinda pSEP
incelenmistir.

CMT tanili toplam 11 olgu ¢alismaya alinmistir. 9 erkek ve 2 kadin olgunun 8 olgu tip 1, 2 olgu tip 2 ve
bir olgu CMTxdir. Klitoral ve penal alandan stimulasyonla kortikal yanitlar elde edilmistir.

Sonug: pSEP normal verileri erkekler igin 40.1+2.47 (erkek) ve 34.9+1.58 msn (kadin) iken bu degerler
CMT olgularinda 46.7+3.48 ve 41.2 £3.21 msn elde edilmistir. Bu degerler istatistiki anlamli fark oldugu
lehinedir. CMT alt tipleri arasinda 6zellikle tip 1 olgularda anlamli pSEP latans uzamasi lehine fark elde
edilmistir.

Yorum: Periferik sinirin en yaygin gézlenen genetik kdkenli néropatisi olan CMT’de demiyelinizan ve
aksonal tutulum olur. pSEP verilerindeki anlamli latans uzamasi Ozellikle demiyelizan formda
belirgindir.

Pelvis taban ve seksliel islev yoninden CMT hastalarinda elektrofizyolojik anlamli bulgular bu olgularda
goz ardi edilmemesi gereken bir norolojik, otonomik degerlendirme metodu olarak pSEP’in
kullanilabilecegi distntlmistdr.



MYASTENIA GRAVIS TANILI HASTADA AZATIOPRIN iLiSKiLi AKUT PANKREATIT OLGU SUNUMU
NUR AYDINLI, GAMZE HACIKURTES, NURTEN UZUN ADATEPE,

ISTANBUL UNIVERSITESI- CERRAHPASA, CERRAHPASA TIP FAKULTES], NOROLOJI ANABILIM DALI
Ozet

Girig: Myastenia gravis, noromuskuler kavsaktaki proteinleri hedef alan antikorlar araciligiyla olusan
otoimmudin bir hastaliktir. Bildirimizde hastaligin tedavisinde kullanilan azatioprin tedavisinin nadir yan
etkilerinden olan akut pankreatit olgusu sunulacaktir.

Olgu Sunumu: 61 yas kadin hasta, 1 yil 6nce baslayan cift gorme yorulunca géz kapaginda diisme
sikayetleri ile tarafimiza basvuran hastaya yapilan tetkiklerde Miyastenia Gravis tanisi kondu. Hastaya
pridostigmin tedavisi baslandi, sikayetlerinin devam etmesi lzerine azatioprin (50 mg/giin) tedavisi
eklendi. Tedavi basladiktan 1 ay sonra baslayan karin agrisi sikayetleri ile acile basvuran hastada yapilan
kan tetkiklerinde amilaz ve lipaz degerlerinde 3 katin lzerinde yikseklik saptanmasi ve yapilan
gorintilemelerin de desteklemesi lizerine hasta akut pankreatit tanisi aldi. Hastada pankreatit
etiyolojisi arastinildiginda 1 ay 6nce baslanan ve 2 hafta 6nce dozu arttirilan(100 mg/giin) azatioprin
tedavisi disinda klinige neden olabilecek anlamli etiyoloji bulunamadi. Hastada azatioprin tedavisi
kesilerek destekleyici tedavi uygulandi. Beraberinde hastanin sikayetlerinin geriledigi ve 2 giin sonra
kontrol kanlarinda amilaz ve lipaz degerlerinde gerileme saptandigl 6grenildi. Hastanin akut pankreatit
etiyolojisi azatioprin tedavisi ile iliskilendirildi.

Sonug: Azatioprinin nadir yan etkilerinden biri olan pankreatitin doz bagimli olarak genellikle ilk 6 hafta
icinde ve Crohn hastalarinda daha sik gorildigi bildirilmistir. Olgumuzda da oldugu gibi bu durum
nadir de olsa Miyastenia gravis hastalarinda da gozlenmesi nedeniyle azatiopurin tedavisi
baslanilan hastalarda pankreatit acisindan dikkatli olunmalidir.



MOTOR NORON HASTALIGINI TAKLIT EDEN NOROBRUSELLOZ OLGULARI
DENiZ DOGAN, HASIM GEZEGEN, ARMAN CAKAR, HACER DURMUS TEKCE, YESIM GULSEN PARMAN ,

ISTANBUL UNIVERSITESI, ISTANBUL TIP FAKULTES, NOROLOJI ANABILIM DALI, NOROMUSKULER
HASTALIKLAR BILIM DALI

Ozet:

Girig: Bruselloz, pastorize edilmemis sit Urlnlerinden bulasan ve baslica osteoartikiiler sistemi
tutan Brucella’nin neden oldugu bir zoonozdur. Noérobrusellozda, menenjit-ensefalit, inme, kranyal
sinir tutulumu, miyelit, poliradikiilonoéropati gorilebilmektedir. Bu bildiride poliradikiilonoropati ile
basvuran ve basvuru dncesinde motor néron hastaligi tanisi alan iki nérobruselloz olgusu sunulacaktir.

Olgu: On yedi yasinda erkek hasta, 6 ay 6nce bacaklarda asimetrik baslayan gligsiizliik yakinmasi ile
basvurdu. Hasta baska bir merkezde juvenil ALS tanisi almisti. Hayvancilik, ¢ig peynir tiketimi ve ailede
bruselloz 6ykiist vardi. Muayenesinde alt ekstremite proksimal kas glicli solda 2/5, sagda 4/5, distal
kas glict solda 2/5, sagda 2/5 idi. Derin tendon refleksleri altta alinamadi. Yuzeyel ve derin duyu
muayenesi normaldi. EMG’de lumbosakral segmentlerde 6n kok/boynuzlarin asimetrik tutulumuyla
uyumlu bulgular saptandi. Spinal MR’da kauda equinada kontrastlanma izlendi. BOS’da lenfositik
pleositoz ve protein yiksekligi saptandi. Serum ve BOS Wright testi pozitif saptanan ve antibiyoterapi
baslanan hastanin takibinde gli¢cstizIUgl azaldi.

Otuz sekiz yasinda kadin hasta 3 ay 6nce ates, bulanti-kusma, kilo kaybi, bacaklarda asimetrik baslayan,
1 ayda ilerleyen, sag ayakta, belinde uyusuklugun eklendigi glicstizliikle basvurdu. Hayvancilik, ¢ig sut
tiketim O6ykusu olan hastanin muayenesinde alt ekstremite proksimal kas glict 2/5, distal kas glicu 4/5
idi. Eger seklinde hipoestezisi ve hipoaljezisi saptandi. Vibrasyon duyusu alt ekstremitede azalmisti.
EMG’si subakut poliradikiilonéropatiyle uyumluydu. BOS’da lenfositik pleositoz ve protein yiksekligi
saptandi. MR’da koklerde, kauda equinada kalinlasma ve kontrastlanma izlendi. Serum Coombslu
Wright ve BOS Brucella Ig G pozitif saptanan hastaya antibiyoterapi baslandi.

Sonug: Norobruselloz, motor zaafin baskin oldugu subakut poliradikilonéropati tablosu ile
basvurabilir. Erken tani ve tedavi kalici nérolojik komplikasyonlarin gelismemesi icin 6nemlidir.



CHARCOT-MARIE-TOOTH TiP 1 (CMTX1) GJB1 MUTASYONLU iKi OLGU SUNUMU
SULE DEVECI, DILARA MERMI DIBEK,

BASAKSEHIR CAM VE SAKURA SEHIR HASTANESI, NOROLOJI KLINIGI, [STANBUL
Ozet

Giris: Xe bagh Charcot-Marie-Tooth tip 1 (CMTX1) hastaligl, kalitsal néropatilerin en sik gorilen alt
tiplerinden biridir. Oligodendrositlerin yani sira Schwann hiicrelerinde de eksprese edilen connexin
32yi kodlayan Gap-Junction Beta-1 genindeki (GJB1) mutasyonlardan kaynaklanir. CMTX1 ayrica
kadinlari da etkiler (X-linked dominant), ancak erkekler kadinlara gére ¢ok daha ciddi sekilde etkilenme
egilimindedir. CMTX1-GJB1li hastalar, ergenlik veya erken yetiskinlik doneminde sik goriilen diismeler,
arefleksi, duyu kaybi ve degisken merkezi sinir sistemi tutulumu ile birlikte ilerleyici kas atrofisi ve
zayifligi ile ortaya cikar. Kadinlarda genellikle daha ge¢ baslangic gorliir veya sinir iletim hizlarinin hafif
yavaslamasina ragmen asemptomatik bile olabilir. Sinir iletim calismalari genellikle orta derecede sinir
iletim hizlarini, hafif uzamis distal motor ve F dalgasi latanslarini ve sekonder akson kaybini gosterir.

Olgu: 22 ve 47 yasinda, birinci dereceden akraba (anne-ogul), fizik muayenede diisiik ayak ve belirgin
tenar atrofisi olan, genetik analiz sonucunda; GJB1 varyant heterozigot CMTX1 olan 2 olguyu klinik ve
elektrofizyolojik o©zellikleri ile sunmak istedik. Her iki olgunun da elektrofizyolojik incelemesi
demiyelinizan ve degisen derecelerde demiyelinizasyona sekonder aksonal hasar bulgulari ile uyumlu
olarak degerlendirildi. Beyin sapi isitsel uyarim potansiyelleri ve EKG’leri normaldi.

Sonug: CMTX1-GJB1 mutasyonu ayni aile bireylerinde cinsiyet ve yasa gore, farkli semptomlar ve
degisken siddette elektrofizyolojik bulgular ile ortaya cikabilir. Genetik temelli nérolojik hastaliklarin
genetik penetrans ve klinik seyrinin anlasiimasi bu hastalarin yasam kalitesini arttiracak yeni tedavi
yontemlerinin gelistiriimesine katkida bulunabilir.



MYASTENIA GRAVIS’TE INTRAVENOZ iMMUNOGLOBULIN KULLANIMINA BAGLI GELISEN LOKOPENi:
OLGU SUNUMU

MEHMET FATIH GOL,

KAYSERI SEHIR HASTANESI NOROLOJI KLINIGI
Ozet

intravendz immunoglobulin (IVIG) bulber myastenia gravis ve myastenik krizde siklikla kullanilan
terapotik ajanlardan birisidir. IVIG kullanimina bagh |6kopeni literatiirde nadiren bildirilmistir.

Yaklasik 10 yildir okiiler myastenia gravis tanisi olan pridostigmin kullanan hasta 48 yasinda kadin hasta
g0z hareketlerinde kisithlik ve yutmada zorluk nedeniyle poliklinigimize basvurdu. Norolojik
muayenesinde bilateral pitoz, konjuge goz hareketlerinde her yone kisithlik, yutma 6glirme refleksinde
azalma mevcuttu. Ozgecmisinde epilepsi ve kolesistit mevcut olan hastaya 0,4 g/kg/giin dozunda 5
glinliik IVIG tedavisi planlandi. IVIG tedavisinin 3 glinlinde yapilan kan kontrollerinde WBC: 3.24
x 1073/uL, notrofil: 1.76 x 1073/uL, lenfosit: 0.77 x 1073/uL olarak izlendi. Epilepsi icin uzun yillardir
karbamazepin (CBZ) kullanmaktaydi. CBZ kan dizeyi: 7.91 mg/L idi. Hematoloji ile konsilte edilen
hastanin periferik yaymasinda atipik hiicre izlenmedi. Herhangi bir enfektif sikdyeti yoktu. CRP ve
sedim normal gelen hastanin kan ve idrar kiltiriinde ireme saptanmadi. Hematolojik acidan IVIG
tedavisine devam edilebilecegi belirtilen hastanin tedavisi 5 gline tamamlandi. Ek problemi olmayan
hastaya 1 hafta sonra kan kontroli yapildi. Kontrol tam kan sayiminda WBC, notrofil ve lenfosit degeri
normal olarak izlendi.

Uzun suredir CBZ kullanan hastanin gecmisinde hiponatremi ve lokopeni 6ykisi olmamasi, uzun
stredir CBZ dozunun ve kan diizeyinin benzer olmasi, IVIG tedavisi sonrasi [6kopeninin goriilmesi ve
takiplerinde kediliginden diizelmesi nedeniyle l|6kopeni IVIG kullanimina sekonder olarak
degerlendirildi. Literatlirde I6kopenin nadiren IVIG kullanimina sekonder olabilecegi, nedeninin tam
olarak bilinmedigi ve genellikle takiplerinde |6kopeninin kendiliginden dizeldigi, bu siire boyunca
enfeksiyon riskinde artis olmadig bildirilmistir. IVIG tedavisinde bu nadir yan etkinin olabilecegi akilda
tutulmadir.



MYASTHENIA GRAVIS VE BEHCET HASTALIGI BiRLIKTELIGi: OLGU SUNUMU

AYLIN YAMAN, F. EZGi UCAN TOKUC, FiKRIYE TUTER YILMAZ, M. ABDULLAH ELITAS, MELTEM
KORUCUK,

ANTALYA EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI NOROLOJI KLINIGI
Ozet
MYASTHENIA GRAVIS VE BEHCET HASTALIGI BiRLIKTELIGi: OLGU SUNUMU

Giris: Myastenia Gravis (MG) hastalarinda diger otoimmun hastaliklarin varligi sik goérilen bir
durumdur (%15-24). En sik eslik¢i otoimmun hastalik tiroid hastaliklari olmakla birlikte, daha nadiren
romatoid artrit, sistemik lupus eritamatozus (SLE), Sjogren sendromu gibi hastaliklar bildirilmistir.
Behcet Hastaligi (BH) ise kronik, otoinflamatuvar, multisistemik bir vaskdlittir. BH’'na da ankilozan
spondilit, Ig A nefropatisi, anti —fosfolipid antikor sendromu, Sjogren sendromu, romatoid artrit, SLE
gibi hastaliklar nadir olmayarak eslik etmektedir. Ancak, bu iki durumun ayni hastada birlikteligi cok
nadirdir.

Olgu: Elli yasinda kadin hasta Nisan 2023’te 15 -20 giindiir devam eden cift gérme, sag goz kapaginda
disme, daha sonra eklenen yutma giicligl, cigneme kaslarinda gli¢c kaybi yakinmalari ile Noroloji
poliklinigine basvurdu. Yakinmalari aksam saatlerinde kétilesip, dinlenince ve uyuyunca hafifliyormus.
Hastanin 6zge¢cmisinde 20 yil 6nce BH tanisi kondugu, kolcisin, deltakortril, azatioprin kullanim
oykisiniin oldugu, son 5-6 yildir ise BH seyrinin ¢ok hafifledigi ve halihazirda buna yénelik ila¢ kullanimi
olmadig 6grenildi. Anti- asetilkolin reseptor antikoru pozitif saptanan hastaya oral steroid, azatioprin
ve bulber yakinmalarinin yogun oldugu dénemde iViG tedavileri baslandi.

Sonug: Hem MG, hem de BH diger otoimmun ve inflamasyon ile karakterize hastaliklarla birliktelik
gosterebilir. Ancak, literatiirde ayni hastada BH ve MG tanilarinin oldugu (yine (ilkemizden bildirilen)
sadece iki olgu sunumu mevcuttur. Bu durum, her iki hastalikla ilgili ortak patofizyolojik zemin varligini
duslindiirmektedir. Cok nadir gorilen bir birliktelik olmasi dolayisiyla olgumuzu paylasmaya deger
bulduk.



UST EKSTREMITE TUTULUMU iLE BASVURAN POSTPOLIO SENDROMU, OLGU SUNUMU
MELTEM KORUCUK, RUHSEN OCAL,

SBU ANTALYA EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI, NOROLOJI KLINIiGI, ANTALYA

Ozet

Giris: Postpolio sendromu (PPS) ilk poliomyelit hastaligindan yillar sonra yeni gelisen kas gligstizligu,
kas yorgunlugu ile karakterize spesifik bir norolojik hastaliktir (1). Prevalansi yaklasik %42’dir.
Patogenezi net degildir ve bir dislama tanisidir (1, 2). Kadin cinsiyet ve solunumsal tutulumun olmasi
risk faktoradar (3).

Olgu Sunumu: Kirk yedi yasinda erkek hasta sag kolda giigsiizliik sikdyeti ile bagvurdu. Oykiisiinden
yakinmalarinin yaklasik 8-9 ay dnce sag kolda yorgunluk, cabuk yorulma seklinde basladigi son 6 aydir
da sag kolunu kaldirmakta gliclik cektigi 6grenildi. Agri, uyusukluk, kasilma, kramp gibi yakinmalar
tariflemiyordu. Ozgegmisde 1 yasinda poliomyelit dykiisii vardi. Soygecmisinde bir 6zellik yoktu.
Norolojik muayenesinde sol st ve her iki alt ekstremitelerde asimetrik sekel kas glicli kaybi varken sag
Ust ekstremitede 6zellikle omuz abdiiksiyonu ve dirsek ekstansiyonunda belirgin yeni gelisen proksimal
bir kas gii¢siizI(igii vardi. Duyu kusuru ve patolojik refleksi yoktu. iki yanl asil, iki yanli triseps reflekleri
hipoaktifti. EMG’de sinir iletim calismalari normalken igne EMG’de biceps brachi ve infra-spinatus
kaslarinda denervasyon potansiyelleri, iki yanli Ust ve alt ekstremite kaslarinda degisik derecelerde
uzun sireli, dev amplitlidlii motor linite potansiyelleri izlendi. Hastanin istenen kranial ve servikal MRG
normaldi. Kan tetkikleri ve BOS incelemesi normaldi. Mevcut bulgularla hastaya postpolio sendromu
tanisi konuldu.

Sonug: Postpolio sendromu genellikle iskelet ve bulber kaslarda yeni gelisen giigsiizliik ve yorgunlukla
prezente olur (3). iskelet kas giigstizligli daha ¢ok alt ekstremitelerde goriiliir. Polio hastaliginda st
ekstremitelerin de sikhkla klinik ve elektrofizyolojik olarak etkilendigi bilinir (4). Postpolio
sendromunun patogenezi tam acgiklanamasa da 6ne siirlilen teorilerden biri de ilerleyen yas ve
kompansatuar kaslarin asiri kullanilmasidir (5). Bizim hastamizin klinik olarak etkilenmeyen ve ginliik
fonksiyonlarini ylrittiglh tek ekstremitesi sag Ust ekstremitesi idi. Postpolio sendromunda Ust
ekstremitenin etkilenmesi nadir bir prezentasyondur. Etyolojisi net olmayip, ekstremite kullanimina
bagli gelismis olabilir. Nadir goérilmesi nedeni ile bu konuya dikkat cekmek istedik.

Kaynaklar:

1. Pastuszak Z, Stepian A, Tomczykiewicz K, et al. Post-polio syndrome. Cases report and review of
literatlire. Neurol Neurochir Pol, 2017;51(2):140-145.

2. Farbu E, Gilhus NE, Barnes MP, et al. EFNS guideline on diagnosis and management of post-polio
syndrome. Report of an EFNS task force. Eur J Neurol, 2006;13:795-801.
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CMTX1 HASTALARININ KLiNiK, DEMOGRAFIK VE GENETIK OZELLIKLERI
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Ozet

Girig: GJB1 mutasyonu X ile iligkili CMT hastaliginda en sik goriilen mutasyondur. Erkeklerde daha agir,
distal, demiyelinizan agirlikh mikst polinéropati gortilmekle birlikte, gecici nérolojik defisit, gorme ve
isitme kaybi gibi merkezi sinir sistemi tutulumunu telkin edecek bulgular da bildirilmistir.

Gereg ve Yontem: istanbul Universitesi, istanbul Tip Fakiiltesi, Néromiiskiiler Hastaliklar Bilim Dal’'nda
2000-2023 vyillari arasinda takip edilen, genetik incelemesinde GJB1 geninde mutasyon saptanan
akraba olmayan 23 aileden 29 hastanin, demografik, klinik ve laboratuar verileri degerlendirilmistir.

Sonug: Hastalarin 8'l kadindi. Erkeklerde ortalama hastalik baslangi¢ yasi 15.4+ 11.4 (3 ve 42),
kadinlarda 27.3+ 13.2 (19 ve 53) idi. ilk yakinma, 20 hastada alt ekstremitede gii¢siizliik ve atrofi, 3
hastada noropatik agri, 2 hastada kramp, 2 hastada tremor, 1 hastada st ekstremite gli¢slizIGgl idi. En
stk gorulen skeletal deformiteleri pes cavus (25/29) ve ¢ekic parmak (15/ 29) idi. Yedi hastada el
tremoru gozlendi. Bir hastada vokal kord paralizisi, bir hastada gecici fokal nérolojik bulgular ve bir
hastada multipl skleroz benzeri beyin ve medulla spinalis lezyonlari goriildii. Erkek hastalarin ortalama
median sinir ileti hiz1 36.8 + 9.3 m/sn (25-59), kadin hastalarin ortalama median sinir ileti hiz1 35.6 + 4.4
m/sn (29-43) olarak saptandi. Ortalama 23.5 + 14.6 vyl takip suresinde hastalarin timi
ambulatuvardi. GBJ1'de 17 farkli mutasyon saptandi. En sik ¢.379A>C ve ¢.542T>C mutasyonlari
gorildu. Hasta grubunda daha 6nce tanimlanmamis i¢ mutasyon (c.490C>T, c.502T>A, c.126T>A)
bulundu.

Tartisma: Calismamizda GJB1 mutasyonu saptanan hastalarda literatir ile benzer klinik 6zellikler
izlenmistir.



KAS ZAAFINDA POLIMIYOZIT: ANTi SENTATAZ SENDROM OLGUSU
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Ozet

Girig: Polimyozit, kreatin kinaz yiiksekligi ve proksimal kas zaafiyla seyreden inflamatuar hastaliktir.
Polimyozitlerin alt sinifi olan anti sentetaz sendromu; miyozit, interstisyel akciger hastaligi, inflamatuar
artrit, isci eli gorinimi ve raynaud fenomeninden olusan klinik bulgular ile antisentetaz’lardan
herhangi birinin birlikteligine verilen addir. Calismamizda proksimal kas zaafi bulgusu ile gelen hastada
ayirici taniyl vurgulamak istedik.

Olgu: 28 yasinda kadin 4 yildir romatoid artrit, raynaud fenomeni tanili halsizlik, merdiven ¢ikmada
zorluk, carpinti, ates sikayetleriyle dahiliye servisine yatirildi. Gelisinde CRP:23 CK:2850 U/L. Tiim batin
USG de : grade 1 hepatosteatoz disinda anlamli patoloji saptanmadi. Toraks BT interstisyel akciger
hastaligi olarak degerlendirildi. Fizik muayenesinde yutma gigcligl, proksimal interfalangeal 2,3,4.
Ekleminde; hassasiyet, 1si artisi, kizariklik, Gst ve alt ekstremitelerde diz,dirsek ekstansiyon kisitlihg
mevcut. alt ekstremite proksimalinde ekstansiyon kas gticli +4/5 ti. Hidroksiklorokin 200 mg 1*1,
Prednizolon 5 mg 1*1 kullanan hastanin laboratuvar, radyolojik incelemesinde akut faz yiksekligini
aciklayacak infeksiyon odagi, maligniteye bulgusu saptanmadi. Otoimmiin panelinde proteinaz 3 anti
notrofil antikor :- myeloperoksidaz ANCA:- antinikleer antikor :+ anti jo-1: + anti ds DNA: + anti-SS-
A:+ anti SS-B: + romatoid faktor :33 anti CCP<8 ‘di. Proksimal kas gtli¢stizl(igl olan hastanin tutulum yeri
, biyopsi dncesi inflamasyon yerinin tespiti icin el,uyluk mr’i istendi. Uyluk mr’1 polimiyozit yéniinde
degerlendirildi. EMG miyopati lehine sonuglandi. Miyozit panelinde anti SS-A antikoru: 3+ anti jo-1
antikoru : 3+ hastada antisentetaz sendromu distnaldi. 3 ginlg/giin seklinde pulse steroid baslandi.
Sikayetleri azalan ck, crp dizeyi gerileyen hastaya metilprednizolon 0.5 mg/kg/gin devam edildi.

Sonug: Miyozitler ayirici tanida disinidlmeli ve siniflandirilmalidir; kas zaafinin artmasini, sekel
kalmasini engellemek icin tani erken konarak tedavi baslanmaldir.



MYASTENIA GRAVIS HASTALIGININ FARKLI KLiNiK SEYiRLERi
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Ozet

Amag: Myastenia Gravis (MG) néromiuskiler kavsakta postsinaptik asetilkolin reseptor kaybiyla
seyreden kronik otoimmuin bir hastaliktir. MG tanisi, seyri slirecindeki tecrlibemizi paylasmayi
amacladik.

Gereg veYontem: 2023 Ocak ile 2023 Agustos tarihleri arasinda Taksim Egitim ve Arastirma Hastanesi
Noroloji Kliniginde servisimize yatan, klinik ve laboratuvar yontemleri ile MG tanisi alan 7 hastanin
verileri retrospektif olarak degerlendirildi. Hastalar; cinsiyet, tani yasi, klinik tutulum, antikor
seropositivitesi (Anti-AChR antikoru, Anti-MUSK antikoru), EMG ve teklif degerlendirmeleri, timoma
varhig1 ve timektomi uygulanmasi, buz ve yorma testi cevaplari, mestinona yanitlari, eslik eden hastalik
ve uygulanan tedavi kriterlerine gore retrospektif olarak degerlendirilerek kayit altina alindi. Literattr
bilgileriyle karsilastirildi.

Bulgular: Klinik seyirde okuler baslangich 5 hastanin birinde jeneralize MG gelisti, birinde bulber
bulgular eklendi. Bulber baslangich bir hastada jeneralize MG gelisti. Antikor tutulumu olarak anti-AChR
saptanan 3 hasta (%42.85), anti-MUSK saptanan 2 hasta (%28.56), seronegatif saptanan 1 hasta
(%14.28) mevcuttu. Repetitif EMG incelemesinde dekrement saptanan 4 hasta (%57.14), tek lif
incelemesinde 3 hastada(%42.85) jitter artisi saptandi.1 hastada (%14.28) timik hiperplazi mevcuttu,
2 hastada (%28.56) timoma saptanarak timektomi yapildi. Buz, yorma testine pozitif cevap veren 4
hasta (%57.14) vardi. Tani aninda mestinona olumlu yanit veren 3 hasta (%42.85) mevcuttu. Tedavi
olarak; 5 hastaya mestinon, 4 hastaya oral steroid, 4 hastaya intraven6z immunoglobulin (IVIG), 3
hastaya azatioipirin tedavisi baslandi. NMOSD’si olan miyastenik kriz saptanan 1 hastaya
plazmaferezuygulandi. Tedavi altinda ortalama 36 +89.96 (1-240) ay takip siresinde hastalarda belirgin
diizelme, stabil seyir saptandi.

Sonu¢: MG’de nadiren konusmada bozulma gibi bulgularla baslayip tanida gecikmeye yol acgabilir.
Erken tani, tedaviyle goriilebilecek alevlenmeler 6nlenebilir.



ANOSMI VE AKUT FASIAL PARALIZi iLE BASVURAN OLAN NOROSARKOIDOZ OLGUSU
EDIS HACILAR, ARMAN CAKAR, HACER DURMUS TEKCE, YESIM GULSEN PARMAN,

ISTANBUL UNIVERSITESI, ISTANBUL TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANABILIM DALI, NOROMUSKULER
HASTALIKLAR BILIM DALI

Ozet

Girig: Norosarkoidoz, tutulan organlarin graniilamatdz enflamasyonu ile seyreden otoimmun bir
hastalik olan sarkoidozun, sinir sistemini etkileyen formudur. Merkezi sinir sistemi daha sik etkilenir ve
periferik sinir sistemi tutulumu nadir olup en sik simetrik kronik sensdérimotor polinéropatiye neden
olur. Bu bildirimizde, akut Guillian-Barre benzeri klinik ile basvuran bir norosarkoidoz vakasi
sunulacaktir.

Olgu Sunumu: Kirk iki yasinda kadin hasta tarafimiza 1 hafta icinde gelisen koku alamama, yutma
glicligu, yuzin sag tarafinda kayma, Ust ekstremite distallerinde uyusma ve gli¢c kaybi sikayetleriyle
basvurdu. Hastanin yakinmalarin baslamasindan yaklasik 2 hafta 6nce grip benzeri semptomlarla
seyreden bir enfeksiyon gecirdigi 6grenildi. Norolojik muayenesinde anozmi, sag periferik fasyal
paralizi saptandi. Yumusak damak fonasyonla az eleve oluyordu ve dil giict iki yanli zayifti. Motor
muayenede boyun fleksorleri, sag deltoid, iki yanli interosseos kas glcu 4/5 idi. Yuizeyel ve derin duyu
muayenesi normaldi, Gst ekstremitelerde derin tendon refleksleri alinamiyordu. Elektrofizyolojik
incelemeler kranyal sinirlerle birlikte Ust ekstremite sinirlerinin proksimalinde tutuluma yol acan bir
multiradikilondropati sendromu ile uyumluydu. Lomber ponksiyon incelemesinde patolojik 6zellik
tespit edilmedi. Hastanin serum ACE (108 U/L, N:9-67) ve IL2R (1686 kU/L, N:158-623) diizeyleri yiiksek
bulundu. Tim viicut PET goriintiilemesinde paratrakeal bolgede artmis metabolik aktiviteye sahip izole
bir lenf nodu saptandi. Bu lenf nodundan yapilan doku 6rneklemesi sonucunda nekroz icermeyen
granlilom formasyonlari saptanmasi Uzerine norosarkoidoz tanisi konuldu.Hasta metilprednizolon
tedavisine anlamli bir yanit vermezken infliximab tedavisi ardindan bulgularinin belirgin geriledigi
gozlendi.

Sonug: Olgumuz, ndérosarkoidozun periferik sinir sistemi tutulumunun Guillain-Barre benzeri bir klinik
tabloya yol acabilecegini gostermektedir. Steroid tedavisine cevapsiz, agir olgularda infliximab
tedavisine olumlu cevaplar alinabilir.



AKUT BASLANGICLI KRONIK INFLAMATUAR DEMIYELINiZAN POLINOROPATI OLGUSU

MEHMET AKIF BALCI, AHMET YILDIRIM, EMRE AKBAS, TEMEL TOMBUL,
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Akut Baslangigh Kronik inflamatuar Demiyelinizan Polindropati Olgusu

Giris: Kronik inflamatuvar demiyelinizan polinéropati (CIDP); tipik olarak proksimal ve distal kaslari
etkileyen, relaps ve remisyonla seyreden, ilerleyici simetrik kas zaafina neden olan, periferik sinirlerin
immun aracili, edinsel bir hastaligidir. Akut baslangich CIDP ile akut inflamatuvar demiyelinizan
polinéropati (AIDP) ayrimi erken asamalarda zordur. Bu bildiride steroid tedavisine cevap veren akut
baslangicli CIDP olgusu sunulmaktadir.

Olgu: Bilinen hastaligi olmayan 26 yas kadin hasta SARS-2 enfeksiyonundan 2 hafta sonra alt
ekstremitelerden baslayip Ust ekstremitelere yayilan uyusmayi takiben progresif kas gligsizliga
sikayetleriyle dis merkeze basvurmus. Hastanin EMG’si simetrik demiyelinizan polinéropatiyle uyumlu
bulunmus ve AIDP olarak degerlendirilen hasta 0.4mg/kg/giin’den 5 guin IVIG tedavisi almis. Yarar
gormememesi Uzerine 10 glin sonra2.doz IVIG tedavisi verilmis (2g/kg). Kandan bakilan gangliozid
antikorlari negatif sonuglanmis. BOS proteini 90mg/dL bulunmus. Tedaviye yanitsiz hasta sikayetlerinin
6.haftasinda klinigimize basvurdu. Norolojik muayenesinde kas glicli Ust ekstremite proksimallerinde
2 distallerinde 3, alt ekstremite proksimallerinde 3 distallerinde 2 idi, DTRleri dort ekstremitede
azalmisti. Eldiven ¢orap tarzinda duyu kusuru mevcuttu. EMG’sinde; median, ulnar, tibial ve peroneal
sinirlerde ileti blogu izlendi. Tibial F yanitlarinda persistans azalmasi mevcuttu. Duysal ileti hizlari
yavastl. Hastaya glinasirt 5 seans plazmaferez tedavisi uygulandi. Plazmaferez sonrasi hastanin
kliniginde diizelme olmadi. Bunun uzerine hastaya sikayetlerinin 8.haftasinda oral prednol (1mg/kg)
baslandi. Prednol sonrasi hastanin sikayetleri geriledi. 3 ay sonraki muayenesinde dért ekstremitede
kas glicli tamdi. Prednol diisiik dozda devam edildi.

Sonug: AIDP oldugu disiinllen bir hastanin sikayetlerinin baslangicindan 8 hafta sonra kétiilesmenin
devam etmesi durumunda, akut baslangich CIDP tanisi distiniilmeli ve idame tedaviye baslanmasinin
uygun olacagi kanisindayiz.



TMEM43 GEN MUTASYONU VE KiDP (KRONIK INFLAMATUAR DEMIYELINiZAN POLINOROPATI)
BiRLIKTELIGI

MEHPARE GUMUS ?, ORHAN GORUKMEZ 2, UMMU SERPIL SARI ¢, FIGEN ESMELI ?,

IBALIKESIR UNIVERSITESI SAGLIK UYGULAMA VE ARASTIRMA HASTANESI
2 BURSA YUKSEK [HTISAS EGITiM VE ARASTIRMA HASTANESI

Ozet

Amag: Kirk sekiz yasinda kadin hastaya el ve ayaklarinda guligstizliik nedeniyle 2015 yilinda basvurdugu
hastanede EMG ve sinir biyopsisi ile KIDP tanisi konmus. izlem amaciyla kurumumuza geldiginde aile
oykisu; kardesinde de kas glicli kaybi olmasi nedeniyle genetik inceleme yapilmis ve TMEMA43 gen
mutasyonu saptanmistir.

Yontem: Genetik inceleme; illumina NexSeq500 platformunda herediter hastaliklar igin gelistirilmis ve
4493 geni kapsayan Sophia DDM programi yardimiyla yapilmis ve TMEMA43 geninde p.Leu115Argfs*11
(c.344del) varyanti heterozigot olarak saptanmistir. Hastanin noropati ile ilgili genetik incelemesinde
noropatiye neden olabilecek ek genetik patoloji saptanmamistir. Bes kardesi olan hastanin; annesinde
ve bir erkek kardesinde TMEM43 mutasyonu saptanmis. Annesinin kardiyak nedenle aniden 6ldigd,
erkek kardesinde herhangi bir yakinma olmadigi ve EMG’sinin normal oldugu bildirilmistir.

Sonug: TMEMA43 geni heterozigot mutasyonlari; Emery-Dreifuss muskuler distrofi 7, Aritmojenik sag
ventrikil displazisi 5, otozomal dominant isitsel néropati 3 sendromlarina neden olmaktadir. Emery-
Dreifuss muskiiler distrofisi (EDMD) kas zayifligi, erken kontraktirler, kardiyak iletim anormallikleri ve
kardiyomiyopati ile prezente olan nadir gorilen bir miskiler distrofidir. Kronik inflamatuar
demiyelinizan polindropati (KIDP) ise genellikle edinilmis bir nérolojik hastaliktir. YORUM: Néropati
acisindan genis gen taramasi yapilan hastada noropatiye yol acabilecek baska mutasyon
saptanmamistir. Literatlir incelendiginde sadece, Japonya’da 2 olguda heterojen TMEMA43 gen
mutasyonu saptanmistir. Bu nadir gériilen mutasyona sahip ve sinir biyopsisi ile tani almis KiDP
birlikteligini sunmak istedik.



GUILLIAN-BARRE SENDROMU(GBS) VE HIPONATREMI iLiSKisSi

YiGIiT EMRE DAGDELEN

BILKEN ANKARA SEHIR HASTANESI
Ozet

Amag: Guillian-Barre sendromu(GBS) ve hiponatremi iliskisi bilinen bir antitedir. Bu fenomenin altta
yatan etyolojik nedeninin uygunsuz antiditiretik hormon sekresyonu oldugu diisiiniilse de intraventz
immunoglobulin tedavisi ile iliskili yalanci hiponatremide sebep olarak dislinilmektedir.
Calismamizda, merkezimizde GBS tanisiile takip edilmis olan hastalarda tedavi 6ncesi hiponatremi olup
olmadigini ve hiponatremi varligi durumunda, tedavi ile sodyum degerlerinin iliskisini arastirmayi
amacladik.

Gereg ve Yontem: Calismaya, merkezimiz néroloji kliniginde, GBS tanisi ile yatirilarak takip ve tedavi
edilmis olan 21 hasta retrospektif olarak dahil edildi. Tim hastalarin hastaneye kabul edildikleri
siradaki ya da tedavi baslanmadan hemen dncesindeki serum sodyum degerleri, tedavi sonrasi sodyum
degerleri ve elektrofizyolojik inceleme sonuclari degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin 13 i erkek 8 i kadindi.Yas ortalamasi 53,9 yildi. 12 tane hastanin EMG
degerlendirmesi AMSAN olarak sonuclanmisken 7 tanesi AMAN olarak sonugclandi.2 tane hasta Miller
Fisher tanisi aldi . Hastalarin hepsi IVIG tedavisi aldi. 21 olgunun 4(%19,04) unda tedavi 6ncesinde
hiponatremi tespit edildi. Hiponatremik olan grupta serum sodyum degeri 130-135 mEqg/L olan 3
(%14,28) olgu, serum sodyum degeri 120-129mEg/L olan 1 (%4,76) olgu ve 120 mEg/L nin altinda olan
hic olgu bulunmamaktaydi . Olgularin 21i de taburcu edildi.

Sonug¢ ve Yorum: Calismamizin sonuglarina gore hiponatremi, Guillian-Barre sendromuna eslik
edebilen bir elektrolit bozuklugudur. Hiponatremi ile IVIG tedavisi arasinda bir iliski varhg
dislintlmemistir.



INTESTINAL LEVODOPA-KARBIDOPA JEL TEDAVISI SONRASI GELISEN SUBAKUT POLINOROPATI: iKi
OLGU SUNUMU

ZAHRA HUSEYNLI ?, Z.GOZDE BUGDAYCI ¢, IREM CIFTCi GEDIK , S.0ZAN DORTKOL %, ERDi SAHIN %,
BEDIA SAMANCI ?, HACER DURMUS TEKCE 2, ELIF KOCASOY ORHAN 3, BASAR BILGIC ¢, HAKAN
GURVIT ¢, YESIM GULSEN PARMAN 2, HASMET HANAGASI 4,

I DAVRANIS NOROLOJISI VE HAREKET BOZUKLUKLARI BILiM DALI, NOROLOJi ANABILIM DALI,
ISTANBUL TIP FAKULTESI, ISTANBUL UNIVERSITESI

2NOROMUSKULER HASTALIKLARI BiLiM DALI, NOROLOJI ANABILIM DALI, [STANBUL TIP FAKULTESI,
ISTANBUL UNIVERSITESI

3KLINIK ELEKTROFIZYOLOJI BiLiM DALI, NOROLOJI ANABILIM DALI, ISTANBUL TIP FAKULTESI,
ISTANBUL UNIVERSITESI

Ozet

Giris: Parkinson hastaligi (PH) tedavisi slirecinde polinéropati sik karsilasilan bir durum olup prevalansi
oral levodopa tedavisi alanlarda %30,2, intestinal levodopa-karbidopa jel (LKiJ) tedavisi alanlarda
%41,1’dir.

Olgu: idyopatik PH tanisiyla takipli olan 53 ve 60 yaslarinda kadin hastalara oral tedaviye yanitsiz
olmalari nedeniyle LKiJ tedavisi baslanmisti. Bu tedaviden fayda géren hastalarda LKiJ tedavilerinin
sirasiyla 9. ve 10. ayinda ekstremite distallerinde uyusma ve giicsiizlik yakinmalari basladi. ileri
inceleme ve tedavi dliizenlenmesi amaciyla yatirilan hastalarin nérolojik muayenesinde parkinsonizme
ek olarak distal baskin kas zaafi, derin tendon reflekslerinde kayip, ylizeyel ve derin duyu kusuru
saptandi. Oral B12 ve folik asit replasmanlarini kullanmakta olan hastalarin BOS incelemesinde hiicre
gorulmedi. BOS proteini ilk olguda 53 mg/dl, ikinci olguda ise 154 mg/dl (N:15-45) saptandi.
Elektrofizyolojik degerlendirmede birinci olguda duyusal ve motor liflerin etkilendigi, iletim glicltgu ile
seyreden, ikincil aksonal dejenerasyon bulgularinin da eslik ettigi demiyelinizan polinéropati, ikinci
olguda duyusal ve motor liflerin etkilendigi, alt ekstremitelerde hakim olmak lzere aksonal tipte bir
polindropati saptandi. Her iki hastada LKiJ tedavileri sonlandirildi ve yogun fizyoterapi baslandi.
Belirgin kas glicslizIUgli ve progresyonu olan birinci olguya 5 glin boyunca intraventz imminglobulin
(IVIG) tedavisi uygulandi, ikinci olgunun yakinmalarinin ve gligstizliglintin son gilinlerde gerilemekte

olmasi nedeniyle IVIG tedavisi uygulanmadi.

Tartisma ve Sonug: LKiJ tedavisi alan olgularda akut/subakut duyusal ve motor aksonal/demiyelinizan
polindéropati tablosu akilda tutulmalidir. Erken tani ile tedavinin sonlandirilmasi ve
imminomodiilatuvar tedavinin baslanmasi kalici malilliyete neden olabilecek bu durumun

yonetiminde blylik 6nem tasimaktadir.



YENi BiR HINT1 MUTASYONUNUN NEDEN OLDUGU NOROMIiYOTONi OLGUSU

SEMA NUR MINAZ !, EMEL OGUZ AKARSU %, SEHIME GULSUN TEMEL 2, SEBNEM OZEMRI SAG 2, NECDET
KARLI %,

TULUDAG UNIVERSITESI, ULUDAG TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANA BiLiM DALI, BURSA
2ULUDAG UNIVERSITESI, ULUDAG TIP FAKULTESI, TIBBi GENETIK ANA BiLiM DALI, BURSA

Ozet

Girig: Noromiyotoni, istemli kas kasilmalarini takiben spontan kas kasiimalari ve gecikmis kas
gevsemesi ile karakterize nadir bir sendromdur. Bu durum, periferik sinir sisteminde hipereksitabl
motor noronlarla iliskilidir ve elektrofizyolojik olarak 40-300 Hz araliginda spontan ¢coklu néromiyotonik
desarjlarla karakterizedir. HINT1 genindeki mutasyonlar, otozomal resesif kalitimh olup, klinik olarak
néromiyotoninin hakim oldugu, motor baskin aksonal bir néropati ile iliskilendirilmistir. Bu ¢alismada,
izole néromiyotoni tablosu ile basvuran ve HINT1 geninde homozigot "novel" bir mutasyon saptanan
olgu klinik ve genetik 6zellikleri ile tartisilacaktir.

Olgu: Yirmi dokuz yasindaki kadin hasta, 13 yasinda baslayan ve zamanla artan merdiven ¢ikarken
zorlanma, kol ve bacaklarda kramp, seyirme ve sertlik sikayetleri ile basvurdu. Aile 6ykisinde ikinci
dereceden akraba evliligi bulunan anne-babanin ilk cocugu olarak normal dogumla diinyaya geldigi ve
saglikh bir kiz kardesinin oldugu 6grenildi. Ailede benzer yakinmalari olan baska bir bireyin olmadigi
belirtildi. Hasta yakinmalarinin yavas ilerledigini ve son 3 yildir miyotonik distrofi tanisi ile fenitoin
kullandigini belirtti. Norolojik muayenede alt ekstremitelerde ve distalde hakim 4/5 tetraparezi
mevcuttu. Istirahatte alt ekstremitede miyokimiler dikkat cekti. Aksiyon miyotonisi mevcuttu, ancak
perkiisyon miyotonisi gozlenmedi. Duyu muayenesi normaldi. Derin tendon refleksleri elde edilemedi,
patolojik refleks saptanmadi. EMG incelemesinde sinir ileti incelemeleri normaldi. igne EMG
incelemesinde istirahatte néromiyotonik desarjlar gorildi. Laboratuvar incelemelerinde itlimli kreatin
kinaz yliksekligi disinda anlamli bir bulgu bulunmadi. Genetik inceleme sonucunda HINT1 geninde
(p.Asp70del) homozigot mutasyon saptandi.

Tartisma: Noromiyotoni klinigi ile bagvuran hastamizda yapilan genetik inceleme sonucunda "novel"
HINT1 mutasyonu saptanmistir. Bulgularimiz, genetik spektruma yeni bir katki sunmustur.



SOZEL BILDIRILER

KAHRAMANMARAS MERKEZLi DEPREMLER SONRASINDA PERIFERIK SINIR YARALANMALARININ
ELEKTROFiZYOLOJiK OLARAK DEGERLENDIRMESi

DUYGU KURT GOK, MEHMET FATIH GOL,

KAYSERI SEHIR EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI NOROLOJI BOLUMU
Ozet

Amag: Bu ¢alisma ile 6 Subat 2023 Kahramanmaras ili merkezli depremler sonrasinda hastanemiz EMG
laboratuvarina periferik sinir yaralanmasi (PSY) 6n tanisi ile sevk edilen 50 hastanin klinik, demografik
ve elektromiyografik (EMG) bulgularinin degerlendirilmesi planlandi.

Yontem: Deprem sonrasi 1147 hasta yatirilarak tedavi edildi. Hastalarin 676’si 0-18 yas cocuk
hastalardan olusmaktaydi. Laboratuvarimiza 50 hasta yonlendirildi ve 10’u c¢ocuktu. Hastalarin
tamamina EMG incelemesi yapildi. Temel demografik verileri, enkazda kalma sireleri, eslik eden diger
bulgular, travmadan EMG yapilmasina kadar gecen siire ve EMG bulgulari kaydedildi. Tim hastalarin
EMG incelemesi Keypoint (Dantec, Slovlunde, Denmark) cihazinda gerceklestirildi. PSY saptanan
hastalarda lezyon EMG bulgularina gére noropraksi ve aksonotmezis/nérotmezis olarak ayrildi.

Bulgular: Hastalarin 17’si (%34) erkek, 33'U (%66) kadindi. Enkazda kalma siresi ortalama 28.3 saatti.
Travma sonrasi EMG yapilma giint 33.5’uncu (14-168) glindi. Laboratuvarimiza yénlendirilen tiim
hastalarda PSY tespit edildi. Alt ekstremitede etkilenme st ekstremiteye gore daha fazlaydi. Yedi
hastada EMG bulgularina gore PSY noropraksi seviyesindeyken, diger 43 hastada aksonotmezis veya
norotmezis tespit edildi. Alti hastada brakial, 2 hastada lumbosakral, 1 hastada lomber pleksopati
tespit edildi. En sik periferik sinir hasari peroneal (%50) ve ulnar (%32) sinirdeydi. En sik eslik eden
komplikasyon crush sendromu (%58) ve fasyotomi (%50) idi.

Sonug

PSY, depremzedelerde en sik goriilen yaralanmalardandir ve gecici veya kalici sakatliklara neden
olabilir. Bizim hastalarimizda agir PSY daha sikti ve crush sendromu, fasyotomi cok sik eslik ediyordu.
Bu durum, laboratuvarimiza yonlendirilen vakalarin enkazda kalma sirelerinin uzun olmasi ile ilgili
olabilir. Peroneal ve ulnar sinirin daha sik tutulumunun anatomik yerlesimi ve kazazedelerin pozisyonu
ile iliskili oldugu diistinilmustar.



MIYASTENIA GRAVIS HASTALARINDA SiSTEMiK iINFLAMASYON GOSTERGELERI

ZEYNEP KARAOGLU AKINCI, SIBEL KARSIDAG, BUSE GUL BELEN, BASAK CEREN OKCU KORKMAZ,

SAGLI BILIMLERI UNIVERSITESI SULTAN 2. ABDULHAMID HAN EGITiM VE ARASTIRMA HASTANESI
Ozet

Amag: Miyastenia Gravis(MG) fluktuasyon gosteren motor giigsiizliik ile prezente asetilkolin reseptori
ve reseptor iliskili pek cok antikor aracili otoimmiin néromuskuler bir hastaliktir.Patogenezde
immiunogenetik,timis iliskili,paraneoplastik sendromlara bagh merkezi timik ve periferik self tolerans
mekanizmalarinin bozulmasi ve CDAT ve B hiicre aktivasyonuyla otoantikorlarin sentezlendigi
duslintlmektedir.Sistemik inflamasyon gostergeleri olarak notrofil/lenfosit
orani(NLR),trombosit/lenfosit orani(PLR),lenfosit/monosit orani(LMR),trombositxNLR(SII) hemogram
parametrelerinden hesaplanabilir.Bu calismada hastanemiz MG hastalarinda basvurulari esnasindaki
sistemik inflamasyon gostergeleri ve klinik tablo arasindaki iliski arastirilmistir.

Yontem: 35 MG hastasi ile yas ve cinsiyet agisindan eslestirilmis 35 kontrol olgusu ¢alismaya alinmustir.
MG hastalari ilk basvuru sirasindaki kinik 6zelliklerine gore MGFA(Miyastenia Gravis Foundation of
America) Skalasina gore (1-5) siniflandiriimistir. MGFA skalasi ile sistemik inflamasyon gostergeleri
(NLR, PLR, LMR, SIl) ANOVA testiyle SPSS programinda karsilastiriimistir.

Sonuglar: MG hastalarinin yas ortalamasi 50 +12 yil, kadin/erkek:23/12,hastalik stresi:23+20 ay’dir.
Kontrol grubunun yas ortalamasi48 + 13 yil, kadin/erkek : 24/11’dir.

MG grubunda NLR:2,3+ 2,PLR: 140+104, LMR: 5.3+1.7,Sll: g 565%434;kontrol
grubunda NLR:1.9+0,6,PLR:124+31,LMR:5.2+1.7,S11:478+177 olarak saptanmistir. MG grubunda
sistemik inflamasyon gostergeleri daha yilksek olmakla birlikte farkhlik istatistiksel olarak anlaml
degildir.

Hasta yasi, hastalik sdresi, asetilkolin reseptor antikor(AchR) dizeyi ile sistemik inflamasyon
gostergeleri arasinda anlaml korelasyon saptanmamistir.COVID pandemisi sirasinda enfeksiyon veya
asl ile miyastenik semptomlari kotiilesen 10 hasta mevcuttur(%29).Bu hastalarda da sistemik
inflamasyon gostergeleri daha yliksek olmakla birlikte farkhlik istatistiksel olarak anlamli degildir.

MGFA siniflamasiyla MG hastalarimizin  ylzdelik dagihmi  (Sinif  1:%34, 2a:%29, 2b:%31,
4ve5:%6 hastadir. MGFA siniflamasina gore sinif 5’in sistemik inflamasyon gostergeleri sinif 1 ve sinif
2'ye gore anlamli diizeyde yiiksek bulunmustur.

Yorum: Olgu sayimiz kisith olmakla birlikte kolay olgulebilen sistemik inflamasyon gostergeleri MG’de
klinigi siddetli baslangic gdsteren hastalari ayirt etmede uyarici olabilir.



KRONIK iINFLAMATUAR DEMIYELINiZAN POLINOROPATI HASTALARINDA ENFLAMATUAR SURECI
BELIRLEYEN TEMEL BiYOBELIRTECLER ONEMIi: MONOSITIN LENFOSITE VE NOTROFILIN LENFOSITE
ORANLARI

BELGIN MUTLUAY, NEVINUR KOKAVCI, AYSUN SOYSAL,

S.B.U. BAKIRKOY PROF. DR. MAZHAR OSMAN RUH SAGLIGI VE SiNIiR HASTALIKLARI EGITiM VE
ARASTIRMA HASTANESI, NOROLOJI KLINIGI

Ozet

Amag: Bu calismada aktif inflamasyon gostergesi olarak degerlendirilen C-reaktif protein (CRP),
monosit/lenfosit (MLR), notrofil/lenfosit (NLR) ve platelet/lenfosit (PLR) oranlari ile kronik inflamatuar
demiyelinizan polinéropatinin (CIDP) tipik ve atipik formlari arasindaki iliskiyi incelemeyi amacladik.

Yontem: Bu retrospektif ¢alismaya 2006-2021 yillari  arasinda  BRSHH néromuskdiler
kliniginde, 2021 Avrupa Norolojik Topluluklar Federasyonu (EFNS) kriterlerine goére CIDP tanisini
karsilayan 49 hasta dahil edildi. Hastalarintani anindakitam kan sayimi  ve biyokimya
tetkikleri kaydedildi. Elektrofizyolojik  incelemede median ve ulnar sinirlerde saptanan
demiyelinizan bulgular; distal, intermediate ve difiiz tutulum olarak gruplandirildi. Hastaligin klinik
seyri; progresif, relapsing-remitting, monofazik olarak kategorize edildi. Hastaligin klinik seyri,
elektrodiagnostik  tutulum ve NLR’ninyani sira  MLR, PLR,CRP ve ESR degerleri
arasindaki iliski incelendi.

Sonug: Hastaligin seyri ile CRP degeri arasinda negatif korelasyon bulunmakla beraber median CRP
degerleri arasinda istatistiksel olarak anlamli olmayan fark gortlmustiir. Hastaligin baslangi¢ yasi
ile ESR ve NLR arasinda pozitif korelasyon bulunmus olup NLR ile hastaligin seyri veya elektrodiagnostik
tutulum sekli arasinda herhangi bir iliski kurulamamistir. EFSN kriterlerindeki klinik tiplere gore olan
gruplarda CRP, NLR, PLR degerleri arasinda istatistiksel anlamliliga ulasmayan fark bulunmustur.

Yorum: Hastaligin seyri ve elektrodiagnostik tutulum seklinin hastalig§in prognozunu ve tedaviye
yanitini etkiledigi calismalarla gosterilmistir. inflamasyonun biyobelirtegleri acisindan hastaligin seyri
ve elektrodiagnostik gruplar ele alindiginda istastiksel olarak anlamliiga ulasmayan fark
bulunmustur. Bu sebeple daha fazla hasta sayisi iceren calismalara ihtiyag vardir.



EMG LABORATUVARINA BASVURAN MYASTENIA GRAVIS HASTALARINDA YORGUNLUK, DEPRESYON
VE YASAM KALITESINiN DEGERLENDIRILMESI VE TEK LiF EMG BULGULARI iLE KORELASYONU

LEYLA KOSE LEBA, GOKHAN GORKEN, SiBEL OZKAN,

VAN BOLGE EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI
Ozet

Amag: Calismamizda Myastenia Gravis (MG) hastalarinda yorgunluk ve depresyon varliginin, yasam
kalitesinin degerlendiriimesinde 6lgekler uygulanarak bu sonuglarin tek lif EMG (TLEMG) bulgulariyla
korele edilmesi planlanmistir.

Yontem: EMG laboratuvarina basvuran; MG tanisi kesinlesmis hastalar dahil edilmistir. Yas, cinsiyet,
antikorlarin varhgi, aldigi tedavi kaydedilmistir. Tutulan kas grubuna gore ve baslangi¢ yasina gore
siniflandiriimistir. Hastalara Beck Depresyon Olgegi (BDO) ve Yorgunluk Etki Olgegi (YEO), Yorgunluk
Siddet Olcegi (YSO) , Chalder Yorgunluk Olgegi (CYO) ve MG Yasam Kalitesi Olcekleri (YKO)
uygulanmistir. Sonuglarin TLEMG bulgulart ile iliskisi degerlendirilmistir.

Sonug: Hastalarin yas ortalamasi 37.6 dir. 3 hastada konjenital, 2 hastada prepubertal, 13 hastada
erken, 3 hastada ge¢ baslangicli myasteni vardi. 7 hasta seronegatif, 2 hasta musk, 6 hasta ise ach
pozitifti. YEO skoru 37.8, YSO skoru 46,3, BDO skoru 13.8, YKO skoru 25 olarak dlctilmistiir. YSO’ne
gore 17 (%81) hasta, CYO’ne gore 9 (43) hasta yorgun olarak saptanmistir. BDO’ne gére 12 (%57)
hastada depresyon saptanmis olup, siklikla hafif diizeyde depresyon oldugu dikkati c¢ekmistir.
Yorgunluk, depresyon ve yasam kalitesi 6lceklerin birbiri ile korele oldugu, en zayif korelasyonun da
CYO de oldugu dikkati cekmistir. Skorlar ile TLEMG bulgulari arasinda ise korelasyon olmadigi
saptanmistir. Gruplar arasinda skorlar ve EMG bulgulari arasinda istatiksel olarak fark saptanmamustir.
Ancak gec baslangich olanlarda ve musk pozitif olanlarda skorlarin daha koti oldugu dikkati cekmistir.

Yorum: Calismamiza gore yorgun hastalar daha depresifti ve yasam kaliteleri daha duguktir.
Yorgunlugun degerlendirilmesinde ise YSO iyi bir 6ngoriictdiir. Olgek sonuglari kéti olan hastalarin
EMG sonuglarinin daha kotl olmadigi dikkati cekmistir.



‘GENETIK TANI ALMIS ALS’: KLINIK DENEYiM PAYLASIMI

SEZIN ALPAYDIN BASLO ?, BELGIN MUTLUAY %, OYA OZTURK ?, ELIF BAYRAKTAR 2, VILDAN CIFTCi ?,
DILEK ATAKLI , AYSE NAZLI BASAK 2, AYSUN SOYSAL %,

15BU BAKIRKOY PROF. DR. MAZHAR OSMAN RUH SAGLIGI VE SiNIR HASTALIKLARI EAH
2KOC UNIVERSITESI, TIP FAKULTESI, TRANSLASYONEL TIP ARASTIRMA MERKEZI KUTTAM-NDAL,
ISTANBUL

Ozet

Girig ve Amag: Ailevi ALS, tiim ALS olgularinin yaklagik %10’unu olugturmaktadir. Ailevi ALS hastalarinin
%70’'inde, sporadik ALS hastalarinin % 15’inde hastalik iliskili genlerde mutasyon saptandigi
duslintlmektedir. Bu bildiride merkezimiz noromuskdiler hastaliklar poliklinigi takipli genetik tani almis
ALS olgularinin klinik 6zelliklerinin ortaya konulmasi amacglanmistir.

Yontem: 2016-2023 tarihleri arasinda merkezimiz néromuskiler hastaliklar poliklinigi takipli, genetik
tani almis ALS olgularinin dosya verileri retrospektif olarak degerlendirilmistir. Hastalik baslangic yasi,
baslangic bolgesi, hastalik stiresi, ALSFRS-r klinik skoru, aile 6ykisu, ek sistem tutulumu not edilmistir.
Olgularin, King’s klinik evreleme, El-Escorial, Awaji ve Gold Coast tani kriterleri icerisindeki yeri
irdelenmis, tanida rol oynayan klinik ve yardimci inceleme yontemleri not edilmistir.

Sonug: Calismaya 19 ALS’li olgu (8K, 11E) verileri dahil edilmistir. Oniiglinde C9orf72 geninde, besinde
SOD1 geninde ve birinde OPTN geninde mutasyon saptanmistir. Hastalik baslangic yasi ortalama
49,27+10,1 (31-64) yildir. Sekiz olgu alt ekstremite, alti olgu Ust ekstremite, (¢ olgu bulber
baslangichdir. Hastalik slresi ortalama 11 (6-72) aydir. Basvuruda ALSFRS-r skoru ortalama
42,27+3,3dir. King’s evrelemesine gore basvuruda evre 1,2 ya da 3 olarak siniflanan bes olgu izlemde
evre 4a, 4b ve 5’e ilerlemistir. Basvuruda El-Escorial tani kriterlerine gore 3, Awaji kriterlerine gore 4,
Gold-Coast kriterlerine gore tiim hastalar kesin ALS tanisi almaktadir. Dort olgunun kesin tanisi genetik
inceleme ile konulabilmistir. Sekiz olguda aile 6ykiisi mevcuttur. Bazi olgularda motor sistem
tutulumuna ek olarak ya da izole, frontotemporal demans, uyku bozukluklari, psikiyatrik hastalik, agr
ya da sfinkter tutulumu dikkat cekicidir.

Yorum: ALS’de genetik c¢alismalarin daha sik kullanilmasi, olduk¢a heterojen, patogenezi
multifaktoriyel ve tartismali olan, bu progresif dejeneratif hastaligi anlamamiza katki saglayacaktir.



AMYOTROFiK LATERAL SKLEROZ HASTALARINDA iNVAZIF YUTMA VE SOLUNUM DESTEKLERININ
YASAM SURELERINE ETKISi

NAZAN SIMSEK ERDEM ?, HILMi UYSAL ?,

1OZEL TERMESSOS HASTANESI
2 AKDENIZ UNIVERSITESI TIP FAKULTESI

Ozet:

Amag: Amyotrofik lateral skleroz (ALS) hastalarinda ev takibindeyken invaziv mekanik ventilasyon
(IMV) ve perkiitan endoskopik gastrostomi (PEG) desteginin yasam siirelerine etkisini incelemek.

Yontem: ALS hastaligi nedeniyle poliklinigimizde takipleri olan ve exitus olan 22 hastanin dosyalari
geriye doniik izlendi. Olgularin tani tarihleri, IMV ve/veya PEG destegi uygulanma tarihleri, yasam
sureleri, ALS fonksiyonel derecelendirme skalasi (ALSFDS-R), zorlu vital kapasite (FVC) degerleri
kaydedildi.

Bulgular: 17’si erkek olan 22 hastanin 4’G bulbar baslangichydi. Olgularin ortalama 6lim yasi 58.1+11
yil (R:35-81) idi. Hastalarin tani tarihinden sonra ortalama yasam siresi 59.7+28 (R:10-108) ay idi. 11
(%50) olgunun yasam siiresi 5 yildan uzundu. Yasam sireleri ile ALSFDS-R ve FVC arasinda iliski
saptanmadi. 12 olgu ev takibindeyken iMV ve PEG destegi olmadan exitus oldular. 9 hastanin (%40)
hem IMV hem de PEG destegi, 1 hastanin sadece IMV destegi var iken exitus oldular. iIMV destegi ile
takibi olan 10 olgunun tani tarihinden itibaren IMV destegi icin gecen siiresi ortalama 33.3+15 ay idi
(R: 13-66). IMV destegi sonrasinda 10 olgunun ortalama yasam siiresi 28.3+19.5 (R:5-64) ay idi. 10
olgunun 2’si IMV destegi sonrasi ilk 1 yil icinde exitus oldu, 1 olgu 5 yil gibi uzun siire sonra exitus oldu.
PEG destegi ile takip edilen 9 olgunun tani tarihi ile PEG tarihi arasindaki ortalama siire 33.2 ay idi. PEG
sonrasi ortalama yasam sureleri 24.3+15 (R:2-44) ay idi.

Sonug: Olgularimizin yaklasik yarisi ev takibindeyken iMV destegini kabul etmisler. Olgularimizin iMV
ve PEG destegi sonrasi ortalama yasam siiresi 2 yilin tizerinde bulunmustur.



SPORADIK GORUNUMLU AILESEL ALS OLGULARININ GENETiK ANALIZLE BELIRLENMESi

SIBEL BERKER KARAUZUM ?, VILDAN CIFTCI ¢, ELIF BAYRAKTAR 2, A. NAZLI BASAK 2, HiLMi UYSAL ?,

1 AKDENIZ UNIVERSITESI TIP FAKULTESI
2KOC UNIVERSITESI TRANSLASYONEL TIP ARASTIRMA MERKEZI

Ozet

Amiyotrofik Lateral Skleroz(ALS), primer olarak motor ndéronlari etkileyen, progresif olarak kas
glicstizligline ve semptomlar basladiktan sonraki bes yil icinde solunum yetersizligi nedeniyle 6liimle
sonuglanan bir nérodejeneratif hastaliktir. ALS olgularinin % 10’nunda ailede ALS &ykulsiu vardir ve
bunlar ailesel ALS olarak bilinir. Geriye kalan % 90 olgu sporadik ALS olarak tanimlanir. Bugtine kadar
45 gen ALS ile iliskilendirilmistir. Bu genler arasinda en siklikla; SOD1, C9orf72, TARDBP, FUS ve
UBQLN2 genlerinde patogenik varyantlar tanimlanmistir. Bu varyantlar ailesel ALS’lerin % 60’inda,
sporadik ALS’lerin ise % 10’unda g6zlenmektedir.

Calismamizda sporadik ALS tanisi alan dokuz olguda ALS ile iliskili genlerde tanimlanan varyantlarin
saglikh aile bireylerinde de taranarak “presemptomatik” bireylerin belirlenmesi amaglanmistir. C9orf72
geninde tekrar dizisi artisi doért sporadik ALS tanili olgunun asemptomatik birer cocugunda ve bir
sporadik ALS tanili olgunun saglkli kardesinde de belirlenmistir. SOD1 genindeki c.352C&gt;G
p.Leul17Val homozigot varyanti sporadik ALS tanili bir olguda ve yine homozigot olarak saglkli
kardesinde, SOD1 genindeki c.260A&gt;G p.Asn86Ser heterozigot varyanti ise sporadik ALS tanili
olgunun hem bir Ust kusaginda bulunan saglkli ic bireyde, hem de klinik bulgusu olmayan iki
kardesinde de gozlenmistir. Sporadik ALS tanili bir erkek hastada UBQLN2 geninde tanimlanan
€.1742G&gt;C p.Arg581Thr hemizigot ve klinik 6nemi bilinmeyen (VUS) varyantini, olgunun saglikli
annesinin de tasidig1 gosterilmistir. Bir diger sporadik ALS olgusunda iki ayri varyant belirlenmistir. Hem
TRPM7 genindeki klinik 6nemi bilinmeyen c.616C&gt;T p. Pro206Ser varyanti hem de CAPN3 geninde
patogenik c.1621C&gt;T p.Arg541Trp varyanti olgunun saglikli erkek kardesinde de tanimlanmustir.

Bu sonuclar sporadik ALS’den ziyade sporadik goriiniimli ALS kavraminin kullanilmasini desteklemekte
ve sporadik hastalik ile ailesel hastalik arasindaki sinirin ¢ok belirgin olmadigini géstermektedir.
Sporadik ALS duslinilen olgularda tanimlanan patogenik varyantlarin, saglkli aile bireylerinde
taranmasi ile presemptomatik aile bireylerinin saptanmasi durumunda sporadik ve ailesel ALS oranlari
degisebilecektir. Ayrica, patogenik varyantin saglikli aile bireylerinde tanimlanmasi, bu bireylerin klinik
olarak diizenli takip ile erken tani almalarina ve ALS’ye yonelik gelisebilecek tedavi olanaklarindan
oncelikli olarak yararlanmalarina olanak saglayacaktir.



SURAL SiNiR BiYOPSISi iLE VASKULIT TANISI KONULAN HASTALARIN DEMOGRAFiK VERILERI

KEVSER ERDOGAN *, UMMU SERPIL SARI !, MUHAMMET FATIiH SARI %, FIGEN ESMELI *, GULDEN
DINiz 3,

1 BALIKESIR UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, NOROLOJI AD, BALIKESIR
2 BALIKESIR UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, BEYIN CERRAHI AD, BALIKESIR
3 DEMOKRASI UNIVERISTESI TIP FAKULTESI, PATOLOJI AD, iZMIR

Ozet

Amag: Periferik sinir sistemi vaskdliti; kiiglik ve orta boy damarlar tutan sistemik vaskilitlerde ve
yalnizca periferik sinirleri etkileyen vaskdilitlerinde gorillr. Sinir biyosileri vasa nervorumu etkileyen
vaskdilit tanisini dogrulayacak tek testtir. Calismamizda, Balikesir Universitesi Néroloji klinigine
basvuran sural sinir biyopsisi ile vaskdilit tanisi konulan hastalarinin sonuglari degerlendirilmistir.

Gereg ve Yontemler: Calismaya klinik ve EMG ile polinéropati 6n tanisi koyulan, diger yontemlerle
etyolojisi belirlenemeyen ve sural sinir biyopsisi yapilmis 24 hasta dahil edildi.

Bulgular: Calismanin yas ortalamasi: 43,8 idi. Calismaya katilan hastalarin 10’u kadin(%41,7), 14’u
erkekti(%58,33). 24 sural sinir biyopsisinin histopatolojik olarak 9 tanesi vaskiilit ile uyumluydu.(%37,5)
Bu hastalarin vaskdilit tanisi ile yapilan tetkiklerinde; 1 hastada c-anca pozitifligi, 1 hastada anti-GAD
pozitiflig mevcut idi, 1 hastada ANA zayif pozitif saptanmis olup takip romatolojik degerlendirilmesinde
negatif sonuclar elde edilmistir.

Sonug: Periferik sinirlerden alinan biyopsiler ile tanisal ve patolojik dogrulamanin klinik 6zelliklerle
korelasyonu buyiik dlclide bilinmemektedir. Klinigimizde takipli sural sinir biyopsisi ile vaskilit tanisi
konulan hastalara ait demografik verileri sunmak istedik. Klinik ve EMG ile stiphede kalinan olgularda
biyopsi oldukca 6nemlidir, hatta bazen ortaya ¢ikabilecek tani karmasasinin veya yanls tani ihtimalinin
oniine gecmektedir. Literatiir incelendiginde bu konuda daha fazla calismaya ihtiya¢ duyuldugu
gorilmektedir. Klinigimizde vaskiilit tanisi ile takipli hastanin baslangic semptom, EMG 06zellikleri ve
tani sonrasi yapilan tetkikler, verilen tedavilerin etkinligini paylasmak istedik.



MIYASTENIA GRAVISE ESLIK EDEN OTOIMMUN HASTALIKLAR VE KLINiK VE PROGNOZ UZERINE
ETKILERI

SARRA ELHAMIDA LAZRAK, EMEL OGUZ AKARSU, NECDET KARLI,

ULUDAG UNIVERSITESI, ULUDAG TIP FAKULTES|, NOROLOJi ANA BiLiM DALI, BURSA
Ozet

Amag: Bu calismanin amaci, miyastenia gravis (MG) hastalarinda eslik eden diger otoimmun
hastaliklarin prevalansini, klinik 6zelliklerini belirlemek ve prognoz lizerine etkilerini arastirmaktir.

Yontem: Calismamiza néromuskuler hastaliklar poliklinigimizden takipli 280 otoimmun MG tanili hasta
alindi. Hastalar diger otoimmun hastaliklarin eslik ettigi ve diger otoimmun hastaliklarin eslik etmedigi
MG hastalari olmak (izere iki gruba ayrldi. iki grubun nérolojik, klinik ve serolojik
bulgular karsilastirildi.

Bulgular: Calismada yer alan hastalarin %11,4 lnde eslik eden baska bir otoimmin bir hastalik
mevcuttu ve en sik eslik eden otoimmun hastalik tiroid hastaliklar idi (%9,3). Diger eslik eden
otoimmiin hastaliklar arasinda romatoid artrit (RA) 4 hastada, ankilozan spondilit 1 hastada, multipl
skleroz 1 hastada, liken planus 1 hastada, otoimmiin hepatit 1 hastada ve inflamatuar barsak hastaligi
1 hastada mevcuttu. Diger otoimmiin hastaliklarin eslik ettigi MG hastalarinda kadin cinsiyetin
(p=0.001) ve timus patolojilerinin (p=0.02) anlamh sekilde daha sik gorildigu belirlendi. Gruplar
arasinda hastalik baslangic yasl, ilk prezentasyon, baslangic MGFA skorlari, antikor pozitifligi ve diger
komorbid hastaliklar agisindan anlamh bir farkhlik saptanmadi (p>0.05). Miyastenik kriz, yogun
bakimda yatis ve kotli prognoz acgisindan gruplar arasinda istatistiksel anlamliliga ulasan bir fark
bulunmadi (p>0.05).

Sonug: Diger otoimmiin hastaliklarla birlikte goriilen MG 6zellikle kadin hastalarda daha siktir ve bu
hastalarda timusla ilgili patolojiler daha yaygindir. Bununla birlikte, eslik eden diger otoimmiin
hastaliklarin MG hastalarinda prognoz tizerinde anlamli bir etkisi olmadigi tespit edilmistir.



DUSUK DOZ IL-2’NiN MYASTHENIA GRAVIS HASTALARININ YARDIMCI T HUCRE ALTGRUPLARINA
ETKiSi

MERVE CEBI *, ARMAN CAKAR 2, HACER DURMUS TEKCE 2, YESIM PARMAN 2, GUHER SARUHAN
DIRESKENELI %,

1JSTANBUL UNIVERSITESI [STANBUL TIP FAKULTESI, FiZYOLOJi AD
2 [STANBUL UNIVERSITESI ISTANBUL TIP FAKULTESI, NOROLOJI AD

Ozet

Myastenia gravis (MG), néromdskiler bileskede otoantikorlarla iliskili otoimmiin bir hastaliktir. MG
patogenezinde, T folikiler yardimci (Tfh), T periferik yardimci (Tph) ve diizenleyici T (Treg) hicreleri
hastaligin olusumunda etkili oldugu 6ne ¢ikmaktadir. Bu hiicrelerin IL-2 gibi sitokinlerle modilasyonu,
MG tedavisinde yeni yaklasimlar saglayabilir. Bu ¢alisma, diisiik doz IL-2nin MG hastalarinin Tfh, Tph
ve Treg hiicreleri lizerindeki etkisini in vitro arastirmayi amacglamaktadir.

Asetilkolin reseptor antikoru pozitif MG (AChR-MG) (n=31), kasa 6zgli kinaz antikoru pozitif MG (MuSK-
MG) (n=12) hastalari ve saglikh kontroller (SK, n=28) calismaya dahil edildi. Donorlerin periferik kan
monontkleer hicreleri IL-2 (10 1U/ml) varliginda veya yoklugunda 5 gtin kiltiire edildi. Kaltir sonrasi,
Tfh, Tph ve Treg hiicre popilasyonlari incelenerek uyarinin etkisi analiz edildi. Ayrica, uyarisiz ve IL-2
uyarili kalturlerdeki hiicre degerlerinin oranlari hesaplanarak IL-2 etki orani gruplar arasinda
karsilastirildi.

AChR-MG ve MuSK-MG hastalarinda, kiltirde CD4*CD25*FoxP3* Treg hucreleri, SK grubuna gore
disikken, CD4*CXCR5*PD-1* veya ICOS* Tfh ve CD4*CXCR5PD-1* veya ICOS* Tph hiicreleri yliksekti. In
vitro IL-2 uyarisi, tim calisma gruplarinda, Treg hicrelerini arttirirken, PD-1* veya ICOS* Tfth ve PD-
1" veya ICOS* Tph popilasyonlarini azaltmaktaydi. In vitro IL-2 uyarisi, AChR-MG ve MuSK-MG
hastalarinda Treg hicrelerini SK'ya gore daha yiksek oranda arttirirken, PD-1* veya ICOS*Tfh ve
ICOS* Tph hiicrelerini de diisiirme etkisi gosterdi.

Disuk doz IL-2 tedavisi, MG hastalarinda patogenezde rol oynayan Tfh, Tph ve Treg hiicre
populasyonlarinin modiilasyonunu saglayarak umut vadeden bir tedavi secenegi olabilir.

Bu ¢alisma I.U. BAP (37847) ve TUBITAK (2225650) tarafindan desteklemistir.



TURKIYE'DE AMYOTROFIK LATERAL SKLEROZLU HASTALARIN KLiNiK, EPIDEMiYOLOJIK VE GENETIK
OZELLIKLERI: TEK MERKEZ VERILERI

GULSHAN YUNISOVA *, ELIF BAYRAKTAR 2, VILDAN CIFTCi 2, CEREN iSKENDER TUNCA ?, AYSE NAZLI
BASAK 2, PIRAYE OFLAZER 3,

1KkoC UNIVERSITESI HASTANESI, KAS HASTALIKLARI MERKEZI, iISTANBUL, TURKIYE

2KOC UNIVERSITESI TRANSLASYONEL TIP UYGULAMA VE ARASTIRMA MERKEZI (KUTTAM), ISTANBUL,
TURKIYE

3 ko¢ UNIVERSITESI, NOROLOJI ABD VE KOC UNIVERSITESI HASTANESI, KAS HASTALAIKLARI MERKEZI,
ISTANBUL, TURKIYE

Ozet

Amag: Amyotrofik lateral skleroz (ALS), tst ve/veya alt motor néronlari etkileyen, etiyolojisi bilinmeyen
bir norodejeneratif hastaliktir. Simdiye kadar Tirkiyeden ALS hastalarinin klinik, epidemiyolojik ve
genetik oOzelliklerini inceleyen cesitli calismalar yapilsa da elde edilen veriler ve bilgiler hala ¢ok
sinirhdir.

Yontem: Bu calismada, Kog¢ Universitesi Hastanesi Kas Hastaliklari Merkezinde 2019-2023 yillari

arasinda tanisi konulan 223 ALS hastasinin demografik, klinik ve genetik 6zelliklerini sunulacaktir.

Bulgular: 223 ALS’li hastanin 138i (%61) erkek, 85’1 (%39) kadindi. Ortalama baslangi¢ yasi 58,1+15,2,
tani alana kadar gegen ortalama siire ise 12,4+5,7 aydi. Hastalik, hastalarin yaklasik %70’inde spinal,
%29’unda bulber, ve %1den azinda solunum kas tutulumu ile baslangi¢ gdstermisti. Hastalarda tani
alma ile 6lim arasinda gecen ortalama siire 28,1+17,4 ay idi. En sik 6lim nedeni solunum yolu
enfeksiyonu ve uzun siireli hastanede kalisa bagh sistemik infeksiyonlardi. ilk ii¢ yilda spinal baslangigli
hastalarin %40ina, bulber baslangigli hastalarin ise %70ine perkiitan endoskopik gastrostomi (PEG)
uygulanmigsti. Spinal baslangicli hastalarin yaklasik %25i ilk 2 yil icinde mekanik ventilasyona ihtiyag
duyarken, bulbar baslangicli hastalarin %601 ilk 3 yil icinde mekanik ventilasyona bagimli hale gelmisti.
Bu tutarsizlik muhtemelen bulbar baslangi¢li hastalarda daha erken PEG agilmasi nedeni ile ortaya
cikmisti. Hastalarin %45ine C9orf72 geninde triniikleotid tekrar sayi analizi ve/veya tam ekzom dizilimi
(WES) yapildi. Dort hastada C9orf72 geninde tekrar sayinda artis, 5 indeks hastada ise SOD1 geninde
heterozigot patojenik varyantlar bulundu. Ek olarak 5 indeks hastada ayri ayri, ALS ile ilisikili oldugu
bilinen OPTN, DCTN1, SQSTM1, SPG11 ve PFN1 genlerinde patojenik varyantlar vardi. Genetik

incelemesi yapilmis olan hastalarin %14’inde sorumlu bir gen bulunmustur.

Sonug: Turkiyede tek merkezde kayith ALS’li hastalarin epidemiyolojik, klinik ve genetik 6zelliklerini
sunulan bu ¢alismadaki sonuglar literatir bilgileri ile uyumludur. Gelecekte ALS hastalarinin hem klinik
hem de molekiiler 6zelliklerini kapsayan kapsaml c¢alismalarin yapilmasi, hastaliga yol acan yeni
mekanizmalarin ortaya cikarilmasina yardimci olacaktir. Bu nedenle, ALS hastalarini takip eden tim
merkezlerde verilerin analizi hem ila¢ ¢alismalari icin, hem de etiyolojiye yonelik olasi yeni teorilerin

oninl agmaya yardim edecektir.



MiYOTONIK DiSTROFi TiP 1 VAKALARINDA OSAS SIKLIGI VE POLISOMNOGRAFi BULGULARININ
ANALizi

OMER AL-NAQEEB, KEZBAN ASLAN KARA, FiLiZ KOC,

CUKUROVA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI ANABILIM DALI

Ozet

Giris: Miyotonik distrofi tip 1 (DM1), 19. kromozomun uzun kolundaki q13.3 bolgesinde dystrophia
myotonica protein kinaz’i (DMPK) kodlayan genin 3’ ucundaki translasyona ugramayan bolgesindeki
sitozin-timin-guanin (CTG) tekrar sayilarinin artmasina bagh OD kalitilan, iskelet ve diiz kaslar yani sira
g0z, kalp, endokrin sistem ve merkezi sinir sistemini etkileyen multisistemik bir hastaliktir. Hastalik
seyri sirasinda agirlikli olarak restriktif bir ventilasyon paterni yaygin olup kronik hiperkapni, uyku apne
sendromu ve uyku ile iliskili diizensiz solunumsal problemler prognoza katki sunar. Bu c¢alismada
molekiler calismalar isiginda kesin DM1 tanisi alan 13 hasta obstriktif uyku apnesi (OSAS) sikligi ve

polisomnografi (PSG) bulgulari agisindan degerlendirilmistir.

Materyal ve Metot: Bu prospektif galismaya, yaslari 42.15 +2 olan 11 erkek ve iki kadin toplam 13 DM1
vakasi dahil edilmistir. Vakalarin demografik bilgileri yani sira beden kitle indeksi (BKi) kaydedildi. PSG

kayitlari sonucunda apne hipopne indeksi (AHi)’ne gére gruplara ayrildi.

Bulgular: BKi ortalamasi: 24.6 (18-33) olup, %30.8inde AHi degeri normal (< 5), %30.8inde hafif (5<AHI
<15), %7.7sinde orta diizeyde (15<AHi<30) ve %30.8inde agir (>30) OSAS bulgularini géstermekteydi.
Bu vakalarin REM agirlikli OSAS egilimi belirgindi: REM déneminde AHi>15 olan vaka orani % 69.2 (n.10)
idi. Ayrica uyku makro yapilari, benzer yas ve sadece horlama yakinmasi olan bireylere gore daha koéti
idi. Cok sik uyandiklari, uyku etkinliginin distk oldugu ve ortalama O2 saturasyon oraninin ise duslik

seyrettigi belirlendi.

Sonug: Genellikle BKi’leri diisiik olan bu hastalarda OSAS sikligi beklenenden daha yiiksek olup 6
(%46.2) hastanin NIMV cihazina ihtiya¢ duydugu belirlendi ve NIMV tedavisi baslandi. Bu veriler DM1
tanili olgularin poliklinik vizitleri sirasinda solunum muayenesinin detaylandirilarak kendileri, es ve
yakinlarindan uyku 6zellikleri hakkinda ayrintili 6yki alinmasi, endike durumlarda polisomnografik

calismalar yapilmasi gerekliligini desteklemektir.



SPORADIK AMiYOTROFiK LATERAL SKLEROZ’DA GENETIK TEST SONUCLARI

RUMEYSA TOLAY, ABDULHAMID KAYA, FiLiZ KOC,

CUKUROVA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI ANABILIM DALI

Ozet

Amiyotrofik lateral skleroz (ALS), beyin ve omurilikte motor néron 6limine bagl ilerleyici, agrisiz kas
glicstizligu ile karakterize nérodejeneratif bir hastaliktir. ALS”li bir hasta alt grubunda mutant SOD1’in
kesfi hastalikla ilgili risk faktorleri ve patofizyoloji konusundaki anlayisimizi gelistirmistir. Daha sonraki
yillarda C9orf72, TRD-43 ve FUS gibi 40’tan fazla gen tanimlanmistir. Bu hastalarda bilinen patojenik
varyantlarin tespiti, taniyi destekleyip kesinlestirebilir. Ayrica giincel ve gelecek gen tedaviler bu
incelemeleri 6ncelemektedir. Bu genlerin mutasyonlari sporadik ALS (sALS)’de de rapor edilmis ve
sALS’de genetik temelin olabilecegini dislindiirmustir. Bu noktadan hareketle aile 6ykiisii olmayan

sALS olgularinda yapilan molekiler calisma sonuglari asagida sunulmustur.

Materyal ve Metot: Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Néroloji AD Néromuskiiler polikliniginde 2021-
2023 yillari arasinda kesin ALS tanisi alan ve sALS olarak kabul edilen yas ortalamasi 62.9 £ 11.1 olan
16 erkek, 16 kadin toplam 32 hasta ¢alismaya alinmistir. index olgularin ebeveynlerinin akrabalik iliskisi
gozden gegirildiginde 2’sinin amca ¢ocuklari, 2’sinin hala dayi cocuklari, 5’inin ise ayni kdyden oldugu
belirlenmistir. Ayrica soyge¢mis sorgusunda hicbir hasta (bir hastanin babasi Alzheimer hastaligi tanih)

oliimle sonuglanan herhangi bir norolojik hastalik dykisi vermemistir.

Bulgular: Semptomlar, 22 hastada spinal (14’lGinde alt ekstremite, 8’inde st ekstremite), 7 hastada
bulber bélgeden baslamis olup 2 hastada ise ist motor néron tutumu ile prezente olmustur. Molekdler
calismalar sonucu hastalarin 6’sinda SOD1, 3’linde C90rf72, 2’sinde OPTN, birinde MATR3 geninin 1-
13. ekzonlarinin heterozigot duplikasyonu, birinde ise DHTKD1 geninde ¢.1897-1G>A p.(?) varyanti (bu
varyant iki Avrupa kohortunda ALS fenotipi ile iliskilendirilmistir) olmak lzere 13 (%40,6) hastada
hastalik iliskili mutasyonlar saptanmistir. Mutasyon saptanan hastalarin ebeveynelerinin akrabalik veya
ayni kéyden olma durumuna bakildiginda bir olgunun ebeveynlerin amca ¢ocuklari oldugu dikkati
cekmis, digerlerinde akrabalik iliskisi saptanamamistir. Mutasyon sonucu pozitif olan index olgulardan
yalnizca birinde aile taramasi (talep lzerine genetik danismanlik ve gerekli bilgilendirmeler yapildiktan

sonra) yapilmis, bu ailenin 3 bireyinin SOD1 mutasyonu tasidigi (asemptomatik) belirlenmistir.

Sonug: Bu calisma, baslangi¢ yasi, tutulan bolge ve aile 6yklsiinden bagimsiz olarak ALS’de genetik

nedenlerin 6nemli bir risk faktorii oldugunu ve genetik testlerin gerekliligini gostermistir.



GEC TANI ALAN 4 KUSAK PEOAS AILESI

FAZIRAH HUSSEIN, MRYZAYM KUBANYCBEK KYZY, FiLiZ KOC,

CUKUROVA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI ANABILIM DALI

Ozet

Giris: Progresif eksternal oftalmopleji (PEO), pitoz, genellikle her gozde bitin bakis yonlerinde
duksiyon hareketlerinin kisitlanmasi ve pitozisi takiben gecikmis hizli sakkadik hareketler ile karakterize
bir hastaliktir. Asagi bakis hareketleri hastaligin ge¢ donemine kadar korunurken géz hareket
kisitlihginin bilateral ve simetrik tutulumlu olmasi nedeniyle hastalar nadiren diplopiden yakinir. M.

orbikularis okuli, M. frontalis, yiiz ve ekstremite kaslarinda glicstzlik tabloya eslik edebilir.

Olgu: 63 yasinda kadin hasta son yillarda artan goz kapaklarinda diisme yakinmasi ile poliklinige kabul
edildi. G6z kapagi restorasyonu icin gittigi oftalmolog tarafindan olasi Myastenia Gravis 6n tanisi ile
tarafimiza refere edildigi 6grenildi. Anne babanin ayni kéyden oldugu bildirildi. Anneanne, anne,

teyzeler, kuzenler, kardeslerinde ve iki kiz cocugunda benzer yakinmalarin oldugu belirlendi.

Norolojik Muayene: Bilateral pitoz, horizontal ve yukari bakista belirgin dort yoéne géz hareketleri
kisitli. Derin tendon refleksleri dort yonliu hipoaktif. Diger muayenelerinde 6zellik yok. Hastaligin
baslangici ve hastanin basvuru siiresi, ailede benzer 6tkiilere sahip aile bireyleri olmasi nedeniyle olgu
PEO olarak tanindi. Taniyi desteklemek ve kesinlestirmek icin yapilan molekiler ¢alismada RRM2B
geninde c.968 972del p.(Phe323*) varyanti saptandi. Bu varyant ACMG 2015 kriterlerine gore
otozomal dominant kalitim gosteren mitokondrital DNA delesyonuna bagli PEOA5 (OMIM:61307)
fenotipi ile iliskilendirilmis olup index olgu akabinde yapilan aile taramasinda benzer semptomlari olan

13 aile bireyinde de benzer varyant saptandi. Aileye genetik danismanlik verildi.

Sonug: PEO’de pitoz ve oftalmopleji spesifik olmayan bulgular olup nérojenik, néromuskiler kavsak ve
miyojenik etiyolojiler tarafindan taklit edilebilir. Goz bulgulari asimetrik ve ailede benzer PEO 6ykuisi
yoksa hastalarin tani almasi index olgumuzda oldugu gibi yillar sirebilir. Bu nedenle gereksiz
tetkiklerden veya tanida gecikmelerden kaginmak icin ayirici tanilarda PEQ’yi bulundurmak cok

onemlidir.



FASIOSKAPULOHUMERAL MUSKULER DiSTROFi OLGULARINDA EKLEM HAREKET ACIKLIGI, KAS
KUVVETi VE KAVRAMA KUVVETLERINiN DEGERLENDIRILMESi

SAHIN ATCIOGLU %, GULFEM AKTAN 2, ERKAN KOZANOGLU ?, FiLiZz KOC?,

1 CUKUROVA UNIVERSITESI BIYOTEKNOLOJIi ANABILIM DALI
2 CUKUROVA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI ANABILIM DALI
3 CUKUROVA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI Fizik TEDAVI VE REHABILITASYON ANABILIM DALI

Ozet

Giris: Fasioskapulohumeral muskiiler distrofi (FSHD); 4 numarali kromozomun 35 bolgesinde yer alan
makrosatellit D4Z4 tekrar dizilerinin delesyonu ile iliskili otozomal dominant kalitilan ve genellikle
ergenlik doneminde yliz kaslari, skapular kaslar ile kol kaslarinin asimetrik ve ilerleyici tutulumuyla
karakterize yavas seyirli bir kas hastaligidir. Kol kaslarinin tutulumu ve 6zellikle omuz instabilitesi
hastalarin glnlik yasam aktivitelerini olumsuz yonde etkilemektedir. Bu
hastalarinda rehabilitasyonunda, kanita dayali ekstremite egzersiz rehberleri kullanilmaktadir. Bu
rehberler 1s1ginda uygulanacak rehabilitasyon programlarinda eklem hareket agikliklarinin (EHA) dogru
bicimde Olcilmesi 6nem arzetmektedir. Calismamizda, FSHD’li hastalarin EHA o&lglimlerinin
degerlendirilmesi amaglanmistir.

Materyal ve Metot: Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Néroloji AD,

Noromuskiiler hastaliklar polikliniginde takip edilen klinik ve genetik olarak kesin FSHD tanisi alan yas
ortalamasi 25.6+ 11.7 (12-42) 8 erkek, 5 kadin olmak (izere toplam 13 hasta calismaya

alinmistir. Elde edilen veriler yas ve cins uyumlu saghkli génlliler ile karsilastiriimistir. Olciimler igin
universal gonyometre, manuel kas testi ve jamar el kavrama testi kullanilmistir. Sirasiyla omuz,
dirsek, el bilegi, kalca diz ve ayak bilegi EHA degerlendirilmis, MRC skalasina gore detayli kas kuvveti
Olglimleri yapiimistir.

Bulgular: Hastalarin tim EHA degerleri diinyada kabul edilen ve bilimsel dergilerde kullanilan standart
parametreler ve kontrol grubu ile karsilastirildiginda azalmis olup istatistiksel anlamhlik saptanmistir
(p<0.001). Manuel kas degerlendiriimesinde dominant elin bulundugu ekstremite kaslarinin diger
ekstremite kaslarina gore daha erken ve daha fazla etkilendigi belirlenmis, asimetrik etkilenim dikkati
cekmistir. Ayrica Jamar el kavrama testi sonuglari kontrol grubuna goére disiik bulunmustur (p<0.001).

Sonug: Calisma verileri 1si8inda hastalara etkilen kaslar ve derecelerine gore aerobik egzersizler
verilmesi, uygulanan rehabilitasyon programi sonucunda EHA 6&l¢timlerinin tekrarlanmasi ve glinlik
pratige yonelik egzersiz rehberi hazirlanmasi planlanmistir.



