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Bildiri ID : 1 IMMUN KONTROL NOKTASI iNHIBITORLERi ALAN OLGULARDA PERIFERIK SiNiR SiSTEMIi
TUTULUMLARI

MERVE RIS %, NUR AYDINLI CERCI %, ZEYNEP HANDE TURNA 2, NURTEN UZUN ADATEPE %, MUSTAFA 0ZGUROGLU ?,
AYSEGUL GUNDUZ ¢,

1[STANBUL UNIVERSITESI-CERRAHPASA, CERRAHPASA TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANABILIM DALI, [STANBUL
2[STANBUL UNIVERSITESI-CERRAHPASA, CERRAHPASA TIP FAKULTESI, I¢ HASTALIKLARI ANABILIM DALI, ONKOLOJi
BiLiM DALI, [STANBUL

Ozet:

Amag: Bu calismada amacimiz, malinite nedeniyle immun kontrol noktasi inhibitérleri (iKNi) alan olgularda periferik
sinir sistemi tutulum tiplerini ve klinik 6zelliklerini ortaya koymaktir.

Yontem: Calismamiz retrospektif kesitsel bir calismadir. Calismaya, Ocak 2019-Agustos 2024 arasinda
elektromiyografi laboratuvarimiza nérolojik sikayetlerle basvuran ve iKNi kullanan tiim hastalarin kayitlari dahil
edilmistir. IKNi kullanilmasindan énce sikayetleri baslayan hastalar ¢alismadan dislanmistir. Birden fazla tetkiki olan
hastalarda uygun zamanda yapilan ilk tetkik dahil edilmistir. Dosyalardan, demografik veriler, sistematik tani,
norolojik tani, kullandiklari ilaglar belirlenmis ve burada sunulmaktadir.

Sonug: Calisma siiresince 30 hastanin kayitlarina ulasilmistir. Ug hasta calismadan dislanmistir (sikayetlerinin ilag
kullanimindan 6nce baslamasi, n=1; timor infiltrasyonu n=2). Kalan 27 hastadan (kadin=13, erkek=14) dort hastanin
birden fazla incelemesi vardir. Yas araligi 34-78 arasindadir. En ¢ok kullanilan iKNi’ler pembrolizumab (n=10) ve
nivolumab (n=7), kullanim nedeni olan malinite siklik sirasina gore kii¢lik hiicreli disi akciger kanseri (n=13) ve meme
kanseridir (n=3). Elektrofizyolojik olarak 14 hastada duysal veya duysal-motor aksonal polinéropati (bes hastada
myopati ile birlikte), bir hastada demyelinizan polinéropati, dért hastada sadece myopati ve bir hastada 6n kok 6n
boynuz tutulumu tespit edilmistir. Bu klinik tutulumlarla en sik iliskili ilaclar nivolumab, pembrolizumab ve
atezolizumab’dir.

Yorum: iKNi son yillarda kanser tedavisinde kullanilmakta olup, immun etkilere sebep olabilmektedir. Calismamizda
goruldigu gibi periferik sinir sistemi {izerinde en sik aksonal polinéropatiye neden olmakta ve bunu myopati takip
etmektedir.



N
J BildiriID : 2 ERISKIN DONEMDE TANI ALAN CHRNE MUTASYONUNA BAGLI KONJENITAL MYASTENIK SENDROM

OLGU SUNUMU

FATMA BILGILI , FATMA NUR ELYILDIRIM , SERPIL YILDIZ,

ABANT [ZZET BAYSAL UNIVERISTESI NOROLOJI ANA BiLiM DAL/
Ozet:

Giris ve Amag: Konjenital miyastenik sendromlar, ndromuskiler kavsak yapisi, islevi ve onariminda rol oynayan
proteinlerdeki genetik kusurlardan kaynaklanan néromuskiiler hastaliklarin nadir gériilen alt gruplarindandir. Genetik
ve klinik olarak heterojendir. Genellikle yenidogan ve ¢cocukluk doneminde baslamakla birlikte nadir olarak eriskin
donemde de baslayabilir. Eriskin dénemde baslayan konjenital myastenik sendromun klinik ve laboratuvar
bulgularinin benzerligi nedeniyle seronegatif myastenia gravis ile ayirici tanisi yapiimalidir. Bu iki hastaligin tedavi
yaklagimlari ve ilag yanitlarinin farkli olmasi bu ayirici taninin dnemini vurgular. Biz burada eriskin dénemde konjenital
myastenik sendrom tanisi alan bir olgumuzu sunarak bu hastaliga dikkat cekmek ve bu hastalikta farkindaligin
artmasini saglamayi amagladik.

Olgu Sunumu: 22 yasinda erkek hasta son 3 senedir yorulunca olan gérmede bulaniklik sikayetine son 5-6 aydir
aksama dogru ortaya ¢ikan sag goz kapaginda diisme sikayetinin de eklenmesi izerine basvurdu. Miyastenik
sendromlar agisindan detayli sorgulanan anamnezinde baska herhangi bir sikayeti yoktu. Ailesinden gocukluk
doneminde gozlerini tam agamamasi nedeniyle bir kez gz hekimine basvuru yapildigi ancak herhangi bir tani
konulmadigi 6grenildi. Ozgecmisinde baska 6zellik yoktu. Ailede benzer hastalik dykiisii yoktu, anne baba 1. derece
kuzen evliligiydi. Norolojik muayenesi dogaldi. Yapilan kranial MR goériintilemesi normal, asetilkolin reseptor
antikoru negatifti. Nazalis kasina 3-5 Hz. frekansinda verilen repetetif sinir stimilasyonunda % 10’dan fazla dekrement
yanit izledik. Cocuklugundaki stipheli goz kapagi distkligi nedeniyle konjenital myastenik sendromlar agisindan
genetik inceleme istedik. Genetik inceleme sonucunda CHRNE geninde patojenik homozigot mutasyon saptadik.
Fluoksetin 20 mg/gtin ile hastanin semptomlarinda belirgin diizelme izledik.

Tartigsma ve Sonug: Konjenital miyastenik sendromlar, néromiskuiler kavsakta iletim kusuru ile karakterize, nadir
gorilen, genetik ve klinik olarak heterojen bozukluklardir. Esas olarak okdler, bulber ve proksimal ekstremite kaslarini
etkileyen zayiflik, dogumdan erken ¢ocukluga kadar baslangig, pozitif aile 6ykisi, negatif antikor test profili ile klinik
ve norofizyolojik miyastenik bulgular ve néromuskiler kavsak disfonksiyonu ile uyumlu elektromiyografi (EMG)
¢alismalari konjenital myastenik sendrom tanisindan stiphelendirir. Altta yatan genetik kusura uygun farmakoterapi
ile oldukga tedavi edilebilir olan bu hastalikta su ana kadar yaklasik 30 gen mutasyonu tanimlanmistir. Tedavide bazi
ilaglar, 6zellikle kolinesteraz inhibitorleri ve 3,4 DAP, klinik durumu koétilestirebilir, hatta 6lime yol agabilir. biz bu
olgumuzla konjenital miyastenik sendromun ayirici tanisina ve bu baglamda genetik taninin énemine vurgu yapmak
istedik.



Bildiri ID : 3 DERMATOMIYOZIT TANISIYLA SAPTANAN MEME KANSERI

SIBEL USTUN OZEK %, RAHSAN ADVIYE iNAN 2,

1SAGLIK BILIMLERI UNIVERSITESI,PROF. DR.CEMIL TASCIOGLU SEHIR HASTANESI, NGROLOJI KLINIGi
2SAGLIK BILIMLERI UNIVERSITES|,KARTAL DR.LUTFI KIRDAR SEHIR HASTANESI, NOROLOJI KLINIGi

Ozet:

Giris: Dermatomiyozit (DM) ¢ocukluk ¢cagi ve 40 yas civari kadinlarda gorilen multisistem bir hastaliktir. ileri
yastaki DMler onkolojik hastaliklarla birliktelik gésterebilir. ileri yas, yaygin ve siddetli deri tutulumu, nekrotik deri
lezyonlari, hizliilerleyen siddetli kas gli¢siizligli ve serum kreatin kinaz (CK) seviyesindeki ylkseklik kanser gorilme
riskini artirmaktadir. En sik rastlanan maligniteler over, akciger, meme, mide ve kolorektal kanserdir. Takiplerinde
multisistemik yaklasim ve onkolojik takip 6nemlidir.

Olgu: 39 yasinda kadin hasta dermatoloji kliniginde konsulte edildi. Yaklasik 2 ay 6nce kasinin Gizerinde kismi
olarak baslayan dokiintlinlin takiplerinde tiim ylzine yayildig ve 6demin eklendigi verilen ayaktan tedavilere yanit
vermedigi ve interne edildigi 6grenildi. Son birkag glindir eklenen halsizlik ve kas agrilari yakinmalari mevcuttu.
Yapilan norolojik muayenesinde bilinci acik oryante koopereydi. Alt ekstremite proksimallerinde ilimh gigsiizlik
mevcuttu. Yiziinde ellerin ekstansor yiizlerinde eritemli lezyonlari, periorbital 6demi mevcuttu. Boyunda sal
belirtisi ve ellerde gotron papiilleri periungual eritemleri vardi. Ozgecmis ve soygecmisinde dzellik yoktu.
Biyokimyasinda CK degeri 401U/L saptandi. EMG de alt ekstremite proksimallerinde hakim miyojen tutulum
mevcuttu. Toraks, batin ve pelvik BT de 6zellik saptanmadi. Meme USG’ de mikrokalsifikasyon iceren hipoekoik
lezyon ve aksillada asimetrik kalinlik artisi izlendi. Koltuk alti lenf bezi biopsisi yapildi. Steroid puls verilen hastanin
klinik semptomlari kismen regrese oldu ve ¢oklu poliklinik kontrolleri planlanarak taburcu edildi. Takiplerinde
biopsi sonucu karsinom metastazi olarak sonuglandi. Hasta onkoloji klinigince takibe alindi.

Yorum: Dermatomiyozit multidisipliner degerlendirme gereken bir n6romuskuler hastaliktir. Hastalarin néroloji
poliklinigine dogrudan basvurusu olabilecegi gibi cildiye, dahiliye, romatoloji gibi diger branslarca gorulip
tarafimiza danisilabilir Bu hastalar klinik bulgulardaki agirlik siddetine gore farkl kliniklere basvurabilir. Klinik
olarak yiziindeki kismi dokintilerle baslayan yakinmalar dermatomiyozit tanisini koydurmus ve yapilan onkolojik
arastirmalarda meme kanseri teshis edilmistir. Onkolojik tani bizim olgumuzdaki gibi es zamanli ortaya cikabilecegi
gibi yillar icinde klinik bulgu verebilir. Hastalik tanisi kondugunda kanser saptanmamissa onerilen yillik rutin
tetkiklerle takibin yapilmasidir.



J Bildiri ID : 7 HIPERHIDROZ TEDAVISI SONRASI IATROJENIK BOTILIZM OLGUSU VE EMG BULGULARI

BEYZANUR ALTIKULAC iLIKHAN , MEHMET FATIH YETKIN, MiRAY DEMIREZEN , AYSE CAGLAR SARILAR,

ERCIYES UVIVERSITESI
Ozet:

Amag: Botulizm, kranial sinir felgleriyle baslayan ve ekstremite gii¢sizliigline sebep olan solunum yetmezligine
ilerleyebilen kas glgsiizIUgu ile karakterize, norotoksin aracili, nadir mortalitesi yiksek bir hastaliktir.

Yontem: Bu bildiride iatrojenik botilusmus vakasi sunulmustur.

Bulgular: iki hafta 6nce hiperhidrozis sebebiyle ellere ve ayaklara toplamda 800-1000 iinite botulinum toksini
(Dysport®) uygulanan 25 yasinda kadin hasta enjeksiyondan 4 giin sonra ortaya ¢ikan yaygin gli¢stzlik , nefes darligi,
halsizlik, ses kisikligi ve yutma glicligi ile basvurdu. Muayenesinde yutma refleksi azalmisti, bilateral alt ve st
ekstremite 3/5 kuvveti mevcuttu. Yapilan elektromyelografik incelemede Ust ekstremitelerde normal iletim hizlari ve
bilateral azalmis BKAP amplutudleri izlendi. Dislik frekanslh repetetif uyarimda dekrement yanit izlendi. Hasta
egzersiz ile yorma aktivitesini glic kaybi sebebiyle gerceklestiremedi. 30-50 hz yiiksek frekansli ardisik uyarim sonrasi
inkrement yoktu. Ekstensor digitorum komministen bakilan tek lif EMG de jitter artisi vardi. Ust esktremite igne EMG
sinde pozitif keskin dalgalar ve fibrilasyon potansiyelleri izlendi. Hastanin iatrojenik botilismus oldugu distunuld.
Botulinum antitoksini uygulandi ve 5 saat sonra hastanin semptomlari geriledi.

Sonug: iatrojenik botulizm, lokal enjekte edilen toksinin sistemik yayilmasindan kaynaklanir ve toksin néromiiskiiler
kavsagin presinaptik membranindaki SV2 reseptoriine baglanir asetilkolinin salinimini engeller. Repetetif sinir uyarimi
veya efor sonrasi amplitidte artis noromuskiler kavsak bozukluklarinin tanisini koymak icin 6nemli bir

aractir. Vakamizda 30-50 hz repetetif uyarim sonrasinda inkrement yanit goriilmese de agir botilizm

vakalarinda asetilkolin saliniminin belirli bir degerin altina diismesi sebebiyle fasilitasyon yanitinin olamamasindan
kaynaklanabilir.

Yorum: iatrojenik botilismus nadir olmakla beraber son zamanlarda kozmetik veya tedavi amacli Botilinum toksin
enjeksiyonlarinin artmasi sebebiyle bu vakalarin gorilme sikliginda artis mevcut oldugundan bu vaka sunulmustur.



fjr Bildiri ID : 8 OVER KANSERI KAYNAKLI, PROGRESYON HABERCISi, PARANEOPLASTIK ANTI-TIF1G iLiSKiLi
DERMATOMIYOZIT OLGUSU

BESTE AKGUL , ELIF USANMAZ , ONUR BULUT , FARUK OMER ODABAS,

KONYA SEHIR HASTANESI

Ozet:

Giris: TIG1g iliskili dermatomyozit 6n planda malignite iliskili, proksimal kaslarda inflamasyon ve cilt bulgulari ile
seyreden enflamatuar miyopatidir.

Olgu: Olgumuz kollarinda ve bacaklarinda yaygin kas glicstzligl ve yutma glcligu ile basvuran 40 yasinda bir kadin.
Once periton metastazli over kanseri teshisi ile opere ediliyor, sonrasinda iki defa adjuvan kemoterapi aliyor. 6 ay
sonra aldigl kemoterapi sonrasinda Ust solunum yolu enfeksiyonu geciriyor ve bundan sonra giinler icerisinde
ilerleyen ekstremite glgsilizIUgl ve yutma glicligu ortaya cikiyor. Norolojik muayenesinde proksimal ve bulber
kaslarda daha belirgin yaygin kas glicligli mevcut. Kreatin kinaz yiksekligi ve bulgularinin da yardimiyla
dermatomyozit teshisi konuldu. Anti-TIF1g antikoru 3+ saptandi. Hastaya sirasiyla oral kortikosteroid, intravenoz
pulse metilprednizolon uygulandi. Kismen fayda goéren hastada istenen diizelmenin saglanamamasi lizerine
plazmaferez yapildi ancak 2. seans sonrasi enfeksiyon ve genel durumunda bozulma olmasi neticesinde erken
sonlandirildi. Ardindan bir siire oral steroid ile devam edildi, yeterli diizelme goriilmemesi lizerine romatoloji ile
birlikte metotreksat tedavisi baslandi. Tedavilere kismi yaniti olan hastaya saglik bakanligi endikasyon disi ilag
basvurusu ile intraven6z immunglobulin tedavisi uygulandi. Tedaviler sonrasi kas gligsiizliglinde ve yutma
fonksiyonlarinda diizelme oldu ve CK degeri diistl. Takibinde yapilan PET incelemesinde malignite bulgularinda
progresyon tespit edilmesi lizerine tekrar kemoterapiye baslandi.

Tartisma: Dermatomyozit hastalarinda Anti-TIF1g antikorunun varliginda kanser riskinde 4.68 (rolatif risk) kat artis
ile iliskilidir. Bu antikor ile iliskili kanser tipleri icinde over kanserinin %7.4 oldugu disinilmektedir. Bizim olgumuz
da nispeten nadir olan bir kanser tipine sahiptir ve vurgulamak istedigimiz nokta remisyonda oldugu distntlen
hastalikta, kanser progresyonu éncesinde paraneoplastik sendromun ortaya ¢ikmasi ve bunun habercisi oldugunun
disindlmesidir.



#%¢" Bildiri ID : 11 UZUN SURE PLAZMAFEREZ UYGULANAN BiR STiFF-PERSON SENDROMU OLGUSU

ELIF USANMAZ , BESTE AKGUL , ONUR BULUT , FARUK OMER ODABAS,

KONYA SEHIR HASTANESI

Ozet:

Giris: Stiff Person Hastaligl nadir gorilen, otoimmin norolojik bir hastaliktir. Genellikle kas spazmlari,hipertonisite ve
aksiyel kaslarda sertlikle karakterizedir. Hastaligin etiyolojisi tam olarak anlasilamamis olmakla birlikte, glutamik asit
dekarboksilaz (GAD) antikorlarinin (anti-GAD) rol oynadigi distintilmektedir.

Olgu: Olgumuz 47 yasinda erkek bir hasta. Yaklasik 9 yildir olan ylriime ve konusma bozuklugundan yakinmakta.
Zaman zaman da ataklar halinde olan yaygin kasilmalari ve ani seslerle irkilmeleri de var. Ozge¢misinde
hipertansiyon, diyabet ve hiperlipidemisi mevcut. Nérolojik muayenesinde Ust ekstremitelerinde iliml bir tendon
refleksi canlihgi, aksiyal kas spazmi ve vokal kordlarda spazma bagl konusma bozuklugu mevcut. Hastanin yapilan
tetkiklerinde anti-GAD antikoru yliksek titrede pozitif tespit edildi. Noroloji servisine yatirilarak glinasiri plazmaferez
seanslarina baslandi. Hastanin diizelmesinin giin gectikce devam etmesinin lizerine plazmaferez uygulamasi
uzatilarak toplam 15 seans uygulandi. Ayrica semptomatik tedavi olarak oral diazepam 30 mg/glin’e kadar kademeli
doz arttirilarak verildi .Tedavilerden faydalanimi olan hastaya saglik bakanligi endikasyon disi ilag basvurusu yapilarak
rituximab planlandi.

Tartisma: ilk olarak 1956 yilinda Moersch ve Woltman tarafindan tanimlanmis olan, énceleri “Stiff-Man Sendromu”
olarak adlandirilan Stiff-Person sendromu genellikle GAD antikorlarinin sinirsel inhibisyon mekanizmalarini etkilemesi
ile iliskilendirilmistir. GAD antikorlari, GABA metabolizmasinda bozulmaya neden olarak kas spazmlari ve sertlik gibi
semptomlara yol acabilir. On planda diyabet veya malignite ile iliskildir. Stiff person hastaliginin tani ve takibinde
kullanilan fizik muayene bulgulari tipik olarak aksiyel kaslarda spazmlar, artmis kas tonusu, ve aksiyel kaslarda sertlik
gibi bulgular gosterirler. Antikor iliskili bir hastalik olmasindan dolayi tedavisinde intravendz immunglobulin,
plazmaferez ve rituximab kullanilmaktadir. Bizim hastamizin vurgulamak istedigimiz 6zelligi, oldukga eski bir hasta
olup agir bir klinik tablosunun olmasi ve hastanin plazmaferez ile diizelme siirecinin devam ettiginin fark edilmesi
Uzerine seanslarin uzatilarak yaklasik 15 seans plazmaferez uygulanmasi ve fayda gorilmesidir.



fyl' Bildiri ID : 18 KONJENITAL MiYASTANIA GRAVIS TANILI 3 OLGU SUNUMU

AHMET YUSUF ERTURK , SAID ALIZADE , iHSAN SUKRU SENGUN ,

9 EYLUL TIP FAKULETESI HASTANESI NOROLOJi ANABILIM DALI, KLINIK NOROFIZYOLOJi BILiM DALI

Ozet:

Giris: Konjenital Miyastenia Gravis(KMG) noromuskuler kavsakta(NMK)’daki molekiillerin genetik mutasyon sonucu
defektinden ve defektin NMK sinyal iletiminde bozulmasindan karakterizedir.Etkilenen molekile gore klinik
degiskendir. KMG nadirliginden ve degisken fenotipal 6zelliklerinden dolayl miyopatiler ve edinsel miyastenia
gravis ile karisabilmektedir. 3 farkli mutasyona sahip KMG hastasini sunmak istedik.

Olgu 1: 18 yasinda, kadin hasta 8 senedir farkettigi, gdz kapag diisiiklig, ve genel halsizlik yakinmasi mevcut. ilk
defa goz kapagi dislikligini sicak buhar odasinda bulunduktan sonra farkediyor. Noérolojik muayenede sagda
belirigin asimetrik ptozis ve Ust ekstremite 4+/5 bilateral kas giicti kaybi mevcut. Diplopi yoktu. Buz testi ile
ptozisinde diizelme izlendi. Ancak repetetif ve tek lif EMG tetkileri normal sonuglandi. Asetil kolin reseptor antikor
(Acrab) ve MUSK negatifti. Pridostigmin etkisiz ve diyare yan etkisi mevcuttu. Hastanin KMG genetik panelinde
agrin gen mutasyonu saptandi. Salbutamol oral tedavi etkisizdi ve tasikardi nedeniyle kesildi.Fluoksetin 40 mg oral
tedavi ile tam diizelme saglandi.

Olgu 2: 19 yasinda erkek hasta 6 yasindan beri farkedilen efor ile yorgunluk nefes darligi mevcut.Yasitlari ile
oynamakta zorlandigi erken yoruldugu ve biraktigi 6grenildi. Muayenede bilateral simetrik ptozis, alt ve Ust
ekstremitede, boyun fleksiyonu 4/5 kas glicti kaybi var. Kifosikolyoz gérinimu mevcut.Efor kapasitesi azalmis.KMG
genetik panelinde Colgl gen mutasyonu saptandi.Fluoksetin ve pridostigmin yararsiz. Oral salbutomal tedavisinde
fayda goriyor.Efor kapasitesinde artis mevcut.

Olgu 3: 75 yasinda kadin hasta tarafimiza 2023 yilinda basvuruyor.Gengliginden beri olan ilimli g6z kapagi
disuklUgl ve yasla beraber bakis kisithhg gelismis.Diplopi yok.G6z kapagi diisiikligu icin opere olmus.Ancak
yakinmasi artmis.AcRab negatif.Daha 6nce streoid tedavisine yanit alinamamis. Pridostigmin ile faydalanim mevcut.
KMG genetik panelinde CHRNE genetik mutasyon saptandi

Sonug: Farkh mutasyonlari bagh farkli klinikte ve farkl tedavi seceneginden fayda gordiigiimiz 3 KMG olgusu
sunduk.Tedavi secenekleri mutasyonun tipine gore degisebilmektedir. Ayrica nadirligi nedeniyle yanlis tani ve
tedavi alabilmektedirler.



1}3'!' Bildiri ID : 20 BOTULINUM TOXiN (BONT) UYGULAMASI SONRASI iYATROJENIK BOTULIZM, VAKA SERISi
CANSU KOSTAKOGLU DUMAN *, MUHAMMED YILDIRIM £, GONUL VURAL ?,

1SAGLIK BILIMLERI UNIVERSITESI, ANKARA BILKENT SEHIR HASTANESI, NOROLOJI KLINIGi
2 ANKARA YILDIRIM BEYAZIT UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, ANKARA SEHIR HASTANESI, NOROLOJI KLINIGi

Ozet:

Giris: Botulizm, genellikle Clostridium botulinim bakterisinden Uretilen botulinim toksini(BoNT) maruziyeti ile
gelisen nadir bir hastaliktir. Ginimiizde BoNT un bariatrik cerrahi, noroloji, troloji ve kozmetik alanlarinda
kullaniminin artmasi ile iyatrojenik botulizm riski artmistir. Bu arastirmada, iyatrojenik botulizmde etiyoloji, klinik
seyir ve elektrodiagnostik bulgularin incelenmesi amaglanmistir.

Yontem: Arastirma kapsaminda Eyliil 2022-Temmuz 2024 tarihleri arasindaki iyatrojenik botulizm tanih 13 hasta
verisi retrospektif taranmistir.

Bulgular: Hastalarin %92’si kadin(kadin:12 erkek:1), yas araliklari 20-73 arasinda degismekte olup ortalama yas
35’ti. Enjeksiyon bolgeleri sadece aksiller(n=5), sadece palmar(n=2), aksiller+masseter(n=1), aksiller+palmar(n=1),
intragastrik(n=2), alin ve ¢ene bolgesi(n=2) olmak lzere 11 terapétik, 2 kozmetik enjeksiyon oykisii mevcuttu.
Enjeksiyon sonrasi hastaneye basvuru 3 ila 30 giin araliginda, ortalama 15 glindi. Her hastada birden fazla olmak
Gzere disfaji(n=9), pitoz(n=6), ekstremitelerde gli¢stizlik(n=5), dispne(n=4), gormede bulaniklik(n=3), diplopi(n=3),
ses kisikhgi(n=2) ve agiz kurulugu(n=1) basvuru semptomlari olarak gérildi. 13 hastanin 10’u internasyon
gerektirmis olup ortalama hastane yatis siiresi 5 glindi. 4 hastada yogun bakim izlemi gerekti ancak mekanik
ventilasyon ihtiyaci gelismedi. Uygulanabilen 10 Tek lif elektromiyografiden(EMG) 8’inde jitter artisi mevcut iken
disuk frekansh ardisik sinir uyarimlari(ASU) normaldi. 2 olguda EMG’de enjeksiyon bolgesine yakin kaslarda
istirahatte denervasyon potansiyelleri izlendi. 4 olguda antitoksin, 9 olguda pridostigmin tedavileri uygulandi.
Takipte degerlendirilebilen 10 olgunun tamaminda sikayetlerin diizeldigi gérild.

Tartisma Ve Sonug: Botulizm ayirici tanisinda Myastenia gravis(MG) ve Guillain Barre Sendromu(GBS) en sik yer
alan hastaliklardir. Terapotik ve kozmetik amacgh BoNT uygulamalari glinimuizde siklikla yapilmakta olup hastalar
disfaji, pitoz, ekstremitelerde gligsiizliik, dispne, bulanik gérme, diplopi gibi semptomlar ile basvurabilir.
Elektrodiagnostik incelemeler tek lif EMG ve ASU yaninda; sinir iletim calismasi ve elektromiyografi incelemelerini
de icermelidir. Pridostigmin tedavisi hastalarda semptomatik rahatlama saglayabilir. Erken teshis, erken donemde
uygulandiginda hastaligin progresyonunu onledigi gosterilen antitoksin tedavisine olanak tanidigindan iyatrojenik
botulizm, MG ve GBS’nin ayirici tanisinda akilda tutulmali ve bu hastalarda BoNT enjeksiyonu mutlaka
sorgulanmalidir.



MYASTENIA GRAVIS TANISINDA YARDIMCI OLUR MU?

SEHER SEZIN YILMAZ %, H. EVREN BORAN 2, REHA KURUOGLU ?, BULENT CENGIZ?,

1GAZI UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJi ANA BILIM DALI, KLINIK NOROFIZYOLOJI BiLiM DALI
2GAZI UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI ANA BILiM DALI, KLINiK NOROFiZYOLOJi BiLiM DALI/ NOROM,
NOROBILIM VE NOROTEKNOLOJI MUKEMMELIYET ORTAK UYGULAMA VE ARASTIRMA MERKEZI

Ozet:

Amag: Myastenia gravis (MG), néromiiskuiler kavsakta postsinaptik membrani etkileyen bir hastaliktir. Tanisinda
klinik, seroloji ve elektrofizyolojiden faydalaniimaktadir. Konsantrik igne ile jitter analizinde, ortalama ardisik farklarin
ortalamasi (MCD), anormal bireysel MCD degerlerin ylizdesi degerlendirilen temel parametrelerdir. Tanisal duyarlilik
yaklasik %90 civarindadir. Bu calismada, tanisal duyarliligi daha fazla olabilecek MCD dagilimini degerlendiren
parametreler arastiriimistir.

Yontem: Bu retrospektif calismada, frontal kastan istemli kasi yontemiyle jitter analizi yapilmistir. MCD dagilimi
ortalama, standart sapma (MCD-SS), varyasyon katsayisi (MCD-CV) degerleri analiz edilmistir. Hasta ve kontrol
grubunu karsilastirmak amaciyla Mann Whitney-U testi kullanilmistir. Receiver operating characteristic (ROC) egrileri,
MCD parametrelerini analiz etmede kullaniimistir. ROC egrisi kullanilarak Youden indeksi (Sensitivite+Spesifite-1)
hesaplanmis, Youden indeksinde en yiiksek saptanan deger cut-off degeri olarak alinmistir. Bu cut-off degerine gore
duyarhlik ve 6zgiinliik hesaplanmistir. p<0,05 anlamli kabul edildi.

Bulgular: 76 hastanin yas ortalamasi 59,0+14,0 (35 kadin,41 erkek), 123 sagliklinin olusturdugu kontrol grubunun
49,8+16,1 (73 kadin,50 erkek) idi. Hasta grubunda ortalama MCD (Z=-8,903,p<0,001), MCD-SS (Z=-11,735,p<0,001),
MCD-CV (Z=-8,903,p<0,001) degerleri kontrol grubuna gore anlamli olarak daha yiiksek saptandi(Tablo-1). ROC
analizi sonucunda ortalama MCD (AUC=0,996,p<0,001) icin cut-off degeri 28,4 kabul edildiginde duyarlihk %96,1,
ozglinlik %98,4; MCD-SS (AUC=0,978,p<0,001) i¢in cut-off 12,81 kabul edildiginde duyarhlik %90,8, 6zgiinliik %94,3;
MCD-CV (AUC=0,876,p<0,001) icin cut-off 42,5 kabul edildiginde duyarlilik %81,6, 6zgiinliik %87,8 saptandi(Tablo-2
ve Sekil-1).

Yorum: Calismanin sonuglarinda, ortalama MCD’nin 28,4 ps’den blyiik olmasi en yiiksek duyarlihiga sahipken, 12,8
psden biylik MCD-SS degerinin olmasinin MG hastalarinin tanisinda yiksek duyarliliga sahip oldugu gosterilmistir.
Ortalama MCD degerlerine MCD-SS’nin eklenmesi MG’de tanisal duyarlligi artirabilir ve ortalama MCD degeri
normal/ilimli uzun olan hastalarda tanida yararl olabilir.



Tablo 1. Hasta ve kontrol gruplarinin bulgulari

MG Grup (n =76) Saglikh Grup (n = 123) p
Ortalama MCD (us) 54,1 (25,2-176,6) |20,8 (11,6 —28,1) <0,001
MCD-Standart Sapma 32,1(8,2-96,1) 6,5 (3,5 —25,2) <0,001
('\lf/'fD'Varyasyon katsayisl oo (6,1-162,8) 31,9 (16,6 — 109,1) <0,001
0

Tablo 2. Hasta ve kontrol gruplarinin standart sapma ve varyasyon katsayisi ile ilgili ROC analiz bulgulari

Egri altinda kalan 95% gliiven  |P Cut-off Youden Sensitivite [Spesifite
alan (AUC) araligi degeri |Degeri index P
Qielama 0,996 0,990-1,000 <0,001 28,40 0,944 %96,1 %984
MCD (ps)
MCD-SS 0,978 0,963-0,993 <0,001 (12,81 0,851 %90,8 %94,3
MCD-CV (%) 0,876 0,820-0,932 |<0,001 |42,52 0,694 %81,6 %87,8




Sekil 1. Ortalama MCD (A). MCD-SS (B) ve MCD-CV (%) (C) ROC egrisi
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Bildiri ID : 25 DIRENGLi MiYASTENIA GRAViS OLGU SUNUMU

SEVDA SAYYIGIT TEKIN , ABDULLAH ACAR , MEHMET UGUR GEVIK , BESRA OZESMER , ZEHRA GUZEL,

DICLE UNIVERSITESi NOROLOJi ABD

Ozet:

Giris: miyastenia gravis(mg) en sik gérilen néromdiskiler kavsak hastaligidir.antikora bagh otoimmdiin bir hastaliktir.
Timoma ve timus hiperplazisi eslik edebilir. Diplopi, pitozis, halsizlik, gli¢gstizliik, dispne gibi sikayetleri olur. Cesitli
tetikleyiciler sonrasi miyastenik kriz tablosu olusur.

Olgu:38 yasinda kadin hasta 13.02.2018 yilinda mg tanisi konulmus olup, anti-acth antikor pozitif olan hastanin
repetetif emg sinde dekrement izlenmistir. Timomasi olan hastaya timektomi yapilmis. Hastaya mestinon 6*1
deltakortil 60mg ve imuran 2*50 mg baslanmistir. Tani konulduktan sonra hasta yilda bir defa atak gegirmistir.
Bilateral pitoz,halsizlik,disfaji ve dispne sikayetleriyle atak gegiren hasta miyastenik kriz olarak yb yatisi almistir. YB
DA ENTUBE, MV YE BAGLI NG takilmis olan hasta ivig veya plazmaferez atak tedavisi almistir. Daha 6nce yilda 1 defa
atak geciren hasta son 6 ayda 2 defa atak gecirdiginden endikasyon disi rituksimab basvurusu yapilmistir. Fakat hasta
dis merkeze basvuru yapip orada eculizumab tedavisi planlanmistir. Tedavi baslanmadan hasta tekrar miyastenik kriz
gecirdiginden yba yatinlmistir. Hastaya 10 kir plazmaferez yapildiktan sonra hasta extiibe olup mobilize olmus.
Deltacortil 1*15 ve mestinon 4*1 ile taburcu edildi.eculizumab tedavisi baslandi.

Sonug: MG tedavi edilebilir norolojik bozukluklardan biridir. Direngli ve siddetli seyreden ve semptomatik tedaviye
yanit vermeyen hastalara immiinsupresif tedavi uygun gorilmektedir. Mevcut olguda steroid,azatiyopirin

kullanilmasina ragmen hasta 6 ayda 3 defa miyastenik kriz gegirmistir. Hastaya eculizumab baslanmis olup diizenli
ilag kullanimi, tetikleyicilerden sakinmasi ve aylik ivig tedavileriyle hastaligin kontrol altina alinmasi amaglanmistir.



1!},'.— Bildiri ID : 28 OTOZOMAL RESESIF MOTOR AKSONAL NOROPATiI VE NOROMiYOTONI: HINT1 NOROPATISI iCiN
iPUCLARI

BEGUM YARALIOGLU ?, BEKIR BURAK KILBOZ ?, BIRAY ERTURK 2, ONUR AKAN ?,

1PROF DR CEMIL TASGIOGLU SEHIR HASTANESI, NOROLOJI KLINIGI
2PROF DR CEMIL TASGIOGLU SEHIR HASTANESI, TIBBI GENETIK

Ozet:

Giris: Histidin Triad Nucleotide Binding Protein 1’i kodlayan HINT1 geni tumor supresyonu, tumor hiicrelerinde
apoptotic slreclerin regililasyonu ve intraselller sinyal iletiminde rol alir. HINT1deki resesif mutasyonlar, erken
baslangicl, néromiyotoninin eslik ettigi motor aksonal periferik néropatiye neden olur. Burada nadir bir homozigot
missense ¢.355>T p. (Argl19 Trp) varyantinin ortaya ciktigi molekiler genetik testlerle dogrulanan HINT1 olgulari
sunulmustur.

Olgu-1: 40 yas kadin hasta 14 yasinda fark edilen yirime glicliigi, duslik ayak, diisme ataklari, tremor yakinmasiyla
basvurdu. Norolojik muayenede alt ekstremitede baskin distal kas atrofisi, dlistik ayak, postiral tremor ve el-ayak
deformiteleri mevcuttu. DTR’ler hipoaktif olup duyu muayenesi normaldi. Spastisite veya diger pyramidal bulgular
yoktu. Serum CK diizeyi normaldi. Elektrodiagnostik incelemede duysal ileti incelemeleri normaldi. Motor ileti
incelemerinde sag peroneal sinir motor yanit alinamadi,sag ulnar ve sag tibial sinir BKAP amplitude disik saptandi.
igne elektromiyografisinde néromiyotonik bosalimlar gézlendi (sekil-1). Distal kaslarda belirgin nérojenik patternde
MUP degisiklikleri gbzlendi. N6éromiyotoninin eslik ettigi motor aksonal polinéropati sendromu ile uyumluydu. Birinci
derece anne-baba akrabaligi olan olgunun erkek kardesinde benzer hastalik 6ykist mevcuttu (Sekil-2).

Olgu-2: 28 yasindaki erkek kardes, 12 yaslarinda baslayan, yavas ilerleyen ylrime gilgligi, kramp tariflemekteydi.
Norolojik muayenesinde distal kas atrofisi, alt ekstremitelerde belirgin distal kas zaafi, hiporefleksi, postiiral tremor
saptandi. Laboratuvar incelemelerinde CK:745 IU saptandi. Dis merkezde istenen SMN analizi

negatifti. Elektrofizyolojik calismalar néromiyotonik desarjlarin eslik ettigi motor néronopatiyi gosterdi. Her iki
hastaya yapilan yeni nesil dizileme (NGS) testinde HINT 1 (NM_005340.7): ¢.355>T p. (Arg119 Trp) varyanti
homozigot formda mutasyon saptandi. Olgu-1’in asemptomatik olan 10 yasindaki kizinda ise heterozigot formda
mutasyon saptandi. Klinik izleme alindi. Ug olgunun klinik ve elektrofizyolojik 6zellikleri tablo 1’de ézetlenmistir.

Tartisma: Bu vaka raporu yasamin ilk veya ikinci on yilinda ortaya ¢cikan néromiyotoni ile birlikte motor aksonal
polindropatinin ayirici tanisinda HINT1 ile iliskili periferik néropatinin dikkate alinmasi gerektigini gostermektedir.



Sekil 1: Néromiyotonik bosalim érnekleri
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Tablo 1: Hastalarin klinik ve elektrofizyolojik dzellikleri

Baslangic¢taki yas 14
Bagvuru yasi 40
;

Olgu 1

Baglangi¢ semptomu Ayaklarda gucsuzliuk

Distal,
ekstremite

miyotoni semptomlari RG]
Ayak deformitesi

alt ekstremite =Ust

Derin tendon refleksleri Yaygin hipoaktif

Duyusal Yok
semptomlar
o

NCS /[EMG Motor néropati néromiyotonik
dejarjlar / nérojenik patern

Semtomatik tedavi yaniti -

Mental Retardasyon Var
Noropsikiyatrik semtom Yok

Olgu 2

12

28

E

Ayaklarda gugsuzlik

Distal, alt ekstremite >0st
ekstremite

var

Var

Yaygin hipoaktif
Yok

Var

745

Motor néropati néromiyotonik
dejarjlar / norojenik patern

Karbamazepin, kismi fayda.

Var
Obsesif bozukluk

Olgu 3

10

K

yok

distal alt ekstremite (cok hafif)

yok

Yok

Yok

Yok

253

Duysal wve motor sinir ileti
incelemeleri: normal

Sadece GK kasinda pozitif diken
trainleri, seyrek MUP bosgalimlari.

Yok
yok



=% Bildiri ID : 35 BORTEZOMIB iLiSKiLi PERIFERIK NOROPATiSi OLAN HASTALARDA SOGUK AYAK SEMPTOMU VE

DERMAL ARTERIOLLERDE AZALMIS OTONOM iNERVASYON

AYSE NUR OZDAG ACARLI, NADINE CEBULLA , JULIAN BRENNECKE , YUYING JIN , KATHRIN DOPPLER , CLAUDIA
SOMMER,

WURZBURG UNIVERSITESI, NOROLOJI ANABILIM DALI, WURZBURG, ALMANYA

Ozet:

Amag: Bortezomib iliskili periferik néropati (BIPN) hastalarinda siklikla soguga karsi asiri hassasiyet ve parmaklarda
sogukluk gorilebilecegi bildirilmektedir. Bu calismanin amaci BIPN hastalarinda soguk ayak semptomunun derideki
damar ve sinir inervasyonu ile iliskisinin arastirilmasidir.

Yontem: Calismaya toplam 31 BIPN olan multipl miyelom hastasi ile kontrol grubu olarak yas ve cinsiyet uyumlu 15
demiyelinizan polinéropati hastasi ve 16 saglikh birey dahil edildi. Hastalarin detayli klinik ve elektrofizyolojik
verileri ile birlikte tim katilimcilarin alt bacak deri biyopsi 6rnekleri analiz edildi. CD31 ve PGP9.5 ile immiin boyama
yapilan deri kestilerinde yeni gelistirilen bir otomatik analiz programi araciligiyla dermal damar- ve sinir lifi
yogunluklari 6lgildi. CD31, TH ve CGRP ile G¢li immiin boyama yapilan deri kesitlerinde ise yeni gelistirilen
kantifikasyon yontemi kullanilarak dermal arterlerdeki TH+ sempatik otonom liflerin ve CGRP+ somatik duyusal
liflerin yogunlugu hesaplandi.

Sonug: BIPN gruplarindan soguk ayak semptomu olanlarda (n=13), olmayanlara (n=18) kiyasla néropati skorlari
daha yiksekti. Sub-epidermal ve dermal damar yogunlugu tiim gruplar arasinda benzerdi. Bununla birlikte, BIPN-
soguk ayak grubunda sub-epidermal sinir alani, sub-epidermal ve dermal sinir-damar baglanti alanlari saglklilara
kiyasla anlamli olarak daha dusikti. Demiyelinizan grubuna kiyasla, BIPN-soguk ayak grubunda dermal sinir alani
anlamli olarak daha azdi. Ayrica, dermal arterlerdeki TH+ sempatik sinir lifi yogunlugu BIPN-soguk ayak grubunda
sagliklilara kiyasla belirgin derecede daha dustlik iken, somatik duyusal lif yogunlugu agisindan gruplar arasinda fark
saptanmadi.

Yorum: BIPN hastalarinda azalmis damar innervasyonu ve sempatik denervasyona bagl olarak dermal damarlarda
normalin lizerinde vazodilatasyon gelismis olabilecegi ve bunun da radyasyon ile isi kaybina yol acarak bu
hastalarda gorilen soguk ayak semptomuna katki saglayabilecegi disiiniimektedir.



Bildiri ID : 37 KRONiK iNFLAMATUVAR DEMIYELINiZAN POLINOROPATIDE DEMIYELINiZASYON PATERNLERINiN
KLiNiK SEYiR VE PROGNOZ UZERINDEKi ETKiSi

SADIKA OZDEMIR , EBRU OZBEZEN KIZILTAN , SEZIN ALPAYDIN BASLO , AYSUN SOYSAL,

SBU BAKIRKOY PROF. DR. MAZHAR OSMAN RUH SAGLIGI VE SINIR HASTALIKLARI EGITiM VE ARASTIRMA HASTANESI,
NOROLOJI KLINIGI

Ozet:

Giris: Kronik inflamatuvar demiyelinizan polinéropati (CIDP), multifokal demiyelinizasyonla karakterize, genis bir
klinik spektruma sahip heterojen bir hastaliktir. CIDP, sinir boyunca farkli bolgelerde demiyelinizasyon gosteren alt
tiplere sahiptir.

Amag: Bu galismanin amaci, CIDP hastalarinda demiyelinizasyon dagilim paternlerinin klinik profillerle ve prognozla
olan iliskisini incelemektir.

Yontemler: 2000-2024 yillari arasinda klinigimizde CIDP tanisi almis 38 hastanin ilk ve son elektrofizyolojik
incelemeleri, 2021 EFNS/PNS kriterlerine gore retrospektif olarak degerlendirildi. Elektrofizyolojik incelemelerde;
distal latanslarin normalin Gst sinirinin %150sini agsmasi durumunda hastalar "distal" patern, iletim hizlarinin normal
alt sinirinin %70inin altina diismesi veya ileti blogu/anormal temporal dispersiyon saptanmasi durumunda ise
"intermediate" patern olarak siniflandirildi. Hem distal hem de intermediate segmentlerde demiyelinizan ileti
anormallikleri tespit edilen hastalar ise "diffiz" patern kategorisine dahil edildi. Hastalar bu elektrofizyolojik
paternler dogrultusunda siniflandirildi ve paternlerin zaman igindeki degisimleri ile hastalarin prognozlari arasindaki
iliskiler analiz edildi.

Bulgular: Calismaya katilan 38 hastanin (13 kadin, 25 erkek) basvuru anindaki yas ortalamasi 48,4 + 13,2 yil idi.
Baslangi¢c semptom siiresi ortanca 6 ay (2-180 ay) olarak bulundu. Ortalama hastalik siresi 10,8+ 6,7 yil ve takip
suresi 7,2+ 4,5 yildi. Hastalar elektrofizyolojik bulgularina gore %60,5i intermediate patern, %28,9u diffliz patern ve
%10,5i distal patern olarak siniflandirildi. Son EMG degerlendirmelerinde ise, %54,8i intermediate, %22,6si diffliz,
%9,7si distal patern ve %12,9u normal olarak belirlendi. Distal paternli hastalar, daha kisa semptom siiresi (p = 0,04)
ve daha yuksek INCAT (Inflammatory Neuropathy Cause and Treatment Disability Score ) ve “modifiye Rankin Skalasi
(mRS) skorlarina (p = 0,001, p = 0,04) sahipti. Ayrica distal paterne sahip hastalarda tetikleyici olaylarin daha yaygin
oldugu (p=0,01) ve bu hastalarda subakut (Guillain-Barre sendromu gibi) baslangi¢ (p= 0,02) orani diger tiplere gore
daha fazla saptanmistir. Distal paternli hastalar, intermediate paternli hastalardan ortalama 27 ay daha erken tedavi
almis (p = 0,03) ve parsiyel remisyon siiresi ortalama 51 ay daha uzun bulunmustur (p = 0,01). Distal paternli
hastalarin hastalik stiresi, intermediate paternli hastalara gore ortalama 11,6 yil daha kisa bulunmustur (p < 0,001).
Elektrofizyolojik incelemelerde temporal dispersiyon saptanan hastalarda monofazik seyir daha sik gozlenmis (p =
0,023) ve ilk elektrofizyolojik incelemesinde aksonal dejenerasyon saptanan hastalarda remisyon oranlari daha
distk bulunmustur (p = 0,011).



Sonug: Bu calisma, CIDP hastalarinda demiyelinizasyon paternlerinin klinik seyir ve prognoz lizerinde 6nemli bir rol
oynadigini ortaya koymustur. Distal paternli hastalar, daha kisa semptom slresi ve daha yiiksek defisit oraniyla
dikkat cekerken, bu grupta tedaviye daha erken baslanmis ve daha uzun remisyon siireleri gozlenmistir. Temporal
dispersiyon ve aksonal dejenerasyon gibi elektrofizyolojik bulgularin, hastaligin seyri ve remisyon olasilig Gizerinde
belirgin etkileri vardir. Bu bulgular, CIDP yénetiminde demiyelinizasyon paternlerinin dikkate alinmasinin kritik 6nem
tasidigini vurgulamaktadir.



Bildiri ID : 39 KRONiK iNFLAMATUAR DEMYELINiZAN POLINOROPATI TANILI HASTALARDA NOROPSIKiYATRIK
BULGULARIN DEGERLENDIRILMESi VE YASAM KALITESINE ETKiSi

IREM CARUS MUSAOGLU , EREN GOZKE ,

S.B.U. FATIH SULTAN MEHMET EGITIM VE ARASTIRMA HASTANE

Ozet:

Giris ve Amag: Kronik inflamatuar demiyelinizan polinéropati (CIDP), periferik sinirleri ve sinir koklerini etkileyen,
proksimal ve distal kaslarin tekrarlayan-diizelen veya ilerleyici simetrik zayifligi ile karakterize edilen, edinilmis,
immdin aracili bir néropatidir. Fiziksel ve islevsel kisitlamalara yol agan ilerleyici bir seyir izleyebilen kronik bir durum
oldugundan hastalarin néropsikiyatrik 6zelliklerine ve yasam kalitesine etkisinin degerlendirilmesi, hastaligin
gelisimi ve prognozunun anlasiimasina katkida bulunabilir. CIDPIi hastalarin yasam kalitesini, uyku kalitesini,
depresyon, anksiyete kognitif bozukluklarini degerlendirmek, bu bulgularin hastalik parametreleriyle ve birbirleri
arasinda bir korelasyon olup olmadigini analiz etmektir.

Yontem: Yirmi alti CIDP hastasi ve 26 saglikh goniilliiye standardize minimental test (MMSE); Montreal bilissel
degerlendirmesi (MoCA); rakam semboli degistirme/sembol kopyalama testi (DSST); kisa formlu saglik arastirmasi —
36 (SF-36), yorgunluk siddeti dlcegi (FSS); Beck Depresyon Olcegi (BDI); Beck Anksiyete Olgegi (BAIl), Pittsburgh Uyku
Kalitesi Indeksi (PUKI), uygulanmistir. Bu olgekler ve alt parametreleri hastalarin INCAT ve I-RODS engellilik
skorlariyla, hastalik stireleriyle ve SF-36 ile karsilastiriimistir.

Bulgular: CIDP hastalari ve saglikh gonallilerde MMSE ve MoCA’da gruplar arasinda istatistiksel fark izlenmemistir;
DSSTde hastalarin daha yavas olma egilimini gozlemlenmistir. INCAT ve I-RODS skorlariyla kognitif testlerin
skorlarinda korrelasyon tespit edilmemistir. SF-36 yasam kalitesi toplam skoru ve tiim alt parametrelerinin hasta
grubunda istatistiksel olarak anlamh 6l¢lide daha disiik oldugu izlenmistir (p<0.001). Hastaliga baglh engellilik ile
ozellikle sosyal islevselligin azaldigi gérilmustir. Depresyon ve anksiyete diizeyleri hasta grubunda daha yiiksek
oldugu gibi yasam kalitesiyle negatif yonli glicll bir iliski tespit edilmistir. Hastalik engelliligi ile anksiyetenin arttigi,
depresyonun iliskisinin olmadigi izlenmistir. Yorgunluk diizeyleri hasta grubunda fazla; yasam kalitesiyle arasinda
glcli bir negatif korelasyon, engellilik skorlariyla pozitif korrelasyon tespit edilmistir. Uyku kalitesi ve tim alt
parametreleri CIDP hastalarinda anlamli derecede diisik saptanmis, PUKI toplam skoru ve glindiiz islev bozuklugu
ile yasam kalitesi arasinda orta diizeyde negatif yonli iliski tespit edilmistir. I-RODS engellilik skoru ile PUKI arasinda
zayIf korrelasyon saptanmistir. Hastalik siireleriyle herhangi bir parametre arasinda iliski izlenmemistir.

Sonug: CIDP hastalarinda kognitif bozukluk izlenmemistir. CIDP hastalari saglkli popiilasyona gére daha dusik
yasam kalitesi, uyku kalitesi, daha yiiksel depresyon, anksiyete ve yorgunluga sahiptir. Hastaligin yarattigi
ozlrlilakle anksiyete ve yorgunluk dogru orantili olarak artmakta, yasam kalitesi ve uyku kalitesi azalmaktadir, ki bu
azalma en cok sosyal islevsellikte goze carpmaktadir. Hastalarin yasam kalitesini etkileyen parametreler depresyon,
anksiyete, yorgunluk ve uyku kalitesidir. CIDP hastalarinin bu yonlerden de tedavi edilmesi yasam kalitesini
arttirabilir ve prognozunu etkileyebilir.



Bildiri ID : 42 DiYABETiK HASTALARDA DiSTAL SIMETRiK PERIFERiIK NOROPATi VARLIGININ KLiNiK VE
ELEKTROFIZYOLOJIK OLARAK ARASTIRILMASI, BULGULARIN SERUM VITAMIN B12, FOLAT VE FERRITIN DUZEYLERI
iLE KORELASYONUNUN DEGERLENDIRILMESi

DAMLA ERIMHAN CEVIK , SULE BiLEN,

ANKARA BILKENT SEHIR HASTANESI

Ozet:

Amag: Diyabetes mellitus hastaliginin en sik ve 6zirleyici komplikasyonlarindan olan diyabetik polinéropatinin(DPN)
etiyopatogenezi halen tam olarak bilinmemekte ve etkin bir tedavisi bulunmamaktadir. Bu nedenle patogenezde rol
oynayan faktorlerin arastiriimasi ve hastaligin erken tanisi Gnem arz etmektedir. Literatlr verilerine gére serum
vitamin B12, folat ve ferritin diizeylerinin diyabetik noropati gelisiminde etkisi olabilecegi diisiintilmektedir ancak bu
konuda yapilmis calismalar yeterli degildir.

Gereg ve Yontem: Kesitsel vaka-kontrol ¢alismasi olarak planlanan g¢alismaya diyabet tanisi olan 18-60 yas arasindaki
60 kisilik hasta grubuyla yas ve cinsiyet uyumlu saglikli kontroller dahil edildi. TiUm hastalara Michigan Noéropati
Tarama Testi(MNTT) ve DN4 Noropatik Agri Anketi uygulandi. Goniillilerden sabah kan tetkikleri alindi ve ENMG
calismasi uygulandi. Elde edilen veriler IBM SPSS V23 programi ile analiz edildi.

Sonug: Calismamizda MNTT ve DN4 test parametreleri anket ve muayene boélimlerine gore ayri ayri, ENMG
verileriyle korelasyonu degerlendirilmistir. Elektrofizyolojik olarak DPN saptanmayan ancak klinik olarak néropatik
yakinmasi olan dolayisiyla MNTT veya DN4 skorlari yliksek olan hastalarin elektrofizyolojik parametreleri saglkli
kontroller ile kiyaslandiginda 6zellikle duyu iletimlerinde normal sinirlar icinde kalsa dahi saglikli kontrollere gore
bozulmalar oldugu gérilmustir. Rutin ENMG uygulamalari ile DPN tespit edilemediginde F dalga latansinin kisinin
boyuna orani, radial sinirin DSAP amplitlidi ve hiz degerlerinin sural sinir DSAP amplitiidi ve hiz degerlerine orani
daha erken ve duyarli bir sekilde gosterebilir. Calismamizda folat degerlerinin DPN {izerinde olumlu veya olumsuz bir
etkisi gosterilememistir, vitamin B12'nin ise bazi elektrofizyolojik verilerle pozitif korelasyonu gosterilmistir.
Ferritinin yliksekligi elektrofizyolojik verilerde bozulma ile iliskili bulunmus ve oksidatif strese yol agmasi nedeniyle
diyabetik hastalarda norotoksik etkisinin olabilecegi diisinilmustdr.



Bildiri ID : 45 ERKEN BASLANGIGLI FASYO-SKAPULO-HUMERAL DiSTROFi: iINFANTIL VE COCUKLUK BASLANGIGLI
OLGULARIN OZELLIKLERININ KARSILASTIRILMASI

Gulshan Yunisova?, Ayfer Arduc Akcay?, Sahin Avci®, Ayse Nur Ozdag Acarhi?, Serpil Eraslan®, Hiilya Kayserili®, Piraye
Oflazer*

Koc Universitesi Hastanesi, Kas Hastaliklari Merkezi, Istanbul

Kog Universitesi Hastanesi, Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, istanbul
Koc Universitesi Hastanesi, Genetik Hastaliklar Tani Merkezi, istanbul

Kog Universitesi Hastanesi, Noroloji Anabilim Dali, Kas Hastaliklari Merkezi, istanbul

Koc Universitesi Hastanesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Genetik Hastaliklar Tani Merkezi, istanbul

G e 09 [ (=

Giris: Fasyo-Skapulo-Humeral Distrofi (FSHD) otozomal dominant kalitim gosteren, asimetrik ve segici kas tutulumu
sergileyen, ylz kaslarini dncelikli olarak tutan, nispeten iyi seyirli kalitsal muskiler distrofidir. Adolesan/yetiskin
FSHD’nin klinik seyri hakkinda ¢ok fazla bilgi birikimi olmasina ragmen, erken baslangicli fenotipte, 6zellikle de
hastaligin ilerlemesine iliskin veriler cok azdir. Bu bildiride, baslangi¢ yasi 10 ve altinda olan FSHD’li hastalarin
ozellikleri ve infantil ve cocukluk baslangich olgular arasindaki olasi farklar tartisilacaktir. Literatlirde bu yas grubunda
karsilastirmali calisma bulunmamaktadir.

Yontem: Kog Universitesi Hastanesi, Kas Hastaliklari Merkezinde takipli, yakinmalari 0<5 yas ve 6<10 yas araliginda
baslayan toplam 19 FSHD’li hastanin kayitlari, baslangi¢ yasina gore klinik ve genetik 6zellikler agisindan retrospektif
olarak degerlendirilmistir. Caismamizda hastalarda gozler acik uyuma bulgusu hastaligin baslangic sikayetileri
arasindan c¢ikariimistir.

Sonuglar: 105 FSHD tanili hastanin 19’unda belirtilerin 10 yas ve dncesinde basladig1 gorildi. Yedi hastada ilk sikayet
0<5 yas, 12’sinde ise 6<10 yas arasindaydi. Yakinmalari <5 yas baslayan hastalarin, sikayetlerinin baslangig yaslari
ortalama 3.2 +1.9 yil (2 ve 5 yas arasinda), son muayenede ortalama yaslari ise 16.4+ 7.6 yil (6 ve 26 yas arasinda) idi.
Alti hastada baslangi¢ sikayet konusma ve giilimsemede zorluktu, bir hastada ise abdominal zaaf idi. Son noérolojik
muayenelerinde tim hastalarda orta ve/veya agir orbikularis okuli ve oris, 6 hastada orta diizeyde asimetrik
ekstremite kas zaafi vardi. Yiz zaafi olan bir hastada son muayenede ekstremite ve abdominal kas zaafi yoktu, 4
hastada skolyoz ve hiperlordoz gelismisti. iki hasta 19 ve 20 yasta yataga bagimli hale gelmisti, biri trakeostomize idi.
Genetik inceleme yapilan 5 hastada D424 tekrar sayisi azalmisti (2-3 tekrar) Yakinmalari 6<10 yasta baslayan
hastalarda sikayetlerinin baslangic yaslari ortalama 6.2+2.8 (6-10 yil), son muayenedeki yaslari ortalama 27.8+9.6
(11-45 yil) idi. Alt1 hastada ilk yakinma yiiz zaafi, diger 6 hastada ise asimetrik kol zaafi idi. Son muayenede 4 hastada
boyun zaafi ve ambulasyon kaybi gelismisti, hi¢ bir hasta trakeostomize degildi. Dort hastaya genetik inceleme
yapilmisti, bunlarin 3'de D424 tekrar sayisi 2-4, birinde ise 8 bulundu.

Tartisma: Erken baslangi¢li FSHD’nin, 5 yasindan dnce baslayanlarda yiiz zaafi, 5-10 yas arasinda baslayanlarda ise
skapulohumeral zaafla basladigi bildirilmektedir. Bizim ¢alismamizda da benzer sekilde 0<5 yas grubunda baslangig
bulgularin agir yiz zaafi, 6510 yas grubunda ise yiiz zaafi ve ekstremite zaaf dagilimin benzer oranda oldugu gorulda.
Ayrica, calismamizda infantil FSHD grubunda D4Z4 sayisinda azalma daha fazlaydi, bu da literatiirde erken baslangigli
ve agir seyirli FSHD'lerde tekrar sayisinin daha belirgin etkilendigini, bu molekiler 6zelligin klinik tabloyu ve
hastaligin seyrini etkiledigini destekliyor. infantil FSHD daha nadirdir, hastaligin agir bir formu oldugundan daha
yakindan izlenmeye ihtiyacinin oldugu dikkate alinmalidir.



=% Bildiri ID : 48 MYASTENIA GRAViS HASTALARINDA DIGER OTOIMMUN HASTALIKLAR VE MALIGNITE iLiSKiSiNiN

iNCELENMESi: KLiNiK OLARAK DENEYiMiMiz
OZGE UYGUN , NUR BASCI, ONUR ANIL MUTLU , MELIH TUTUNCU , AYSEGUL GUNDUZ , NURTEN UZUN ADATEPE,

ISTANBUL UNIVERSITESI-CERRAHPASA, CERRAHPASA TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANABILIM DALI

Ozet:

Myastenia Gravis hastalarinda diger otoimmiin hastaliklar ve malignite iliskisinin incelenmesi: Klinik olarak
deneyimimiz

Giris: Myastenia Gravis (MG), post-sinaptik néromuskuler kavsaga karsi antikorlarla seyreden otoimmiin bir
hastaliktir (OIH). Kadin cinsiyet ve erken baslangicli MG hastalari en yiiksek otoimmiin hastalik riskine sahiptir. Ote
yandan, malignite ve MG agisindan incelendiginde timoma disinda MG ve diger maligniteler arasinda kesin bir iliski
gosterilmemistir.

Yontem: Calismamiza 2010-2024 yillari arasinda MG tanisi alan tiim hastalar dahil edilmistir. Eslik eden otoimmiin
hastaliklar ve malignite varhgi, hastalarin demografik 6zellikleri, klinik siddet, timik patolojilerle iliski ve antikor tipleri
analiz edildi.

Tartisma: Calismamiza 157 hasta (81 K, 76 E) dahil edildi. Hastalarin giincel yas ortalamalari ve hastalik baslangig
yaslari sirasiyla 52.6+16.87 ve 44.8+18.1 yil idi. Tiroid hastaliklari basta olmak lizere 34 hastada (%22, 25 K, 9 E)
otoimmun hastalik vardi. Tiroid hastaliklari kadin cinsiyette daha sik goruliirken, malignite erkek cinsiyette daha
saptandi. Maligniteler arasinda Grogenital kanserler ve prostat adenokarsinomu en sik gézlenen kanserlerdi.
Baslangic yasi, hastalik tipi, klinik seyir, hastalik siddeti, demografik bulgular, antikor tipleri diger otoimmun
hastaliklari olan ve olmayan gruplarda farkh degildi.

Sonug: Myastenia Gravis, otoimmun tiroid hastaliklari basta olmak {izere diger OiH lerle birlikte yaygin olarak
gorulmektedir. Ayrica, MG ile malignite arasindaki iliski incelendiginde en sik Grogenital kanserlerler birliktelik
gbzlenmis, literatiire benzer sekilde otoimmiin hastaliklara gére daha az birliktelik gorilmistir.



Bildiri ID : 54 DUSUK BAS AYIRICI TANISINDA ANTISENTETAZ SENDROMU-OLGU SUNUMU
CANAN DUMAN iLKi , GOKHAN PEK , ZERIN OZAYDIN AKSUN , HUSEYiIN OZDEN SENER,

ANKARA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI

Ozet:

Giris: idyopatik inflamatuar miyopatiler (iiM), farkli klinik tutuluslari ve tedavi yanitlari olan heterojen bir immiin
hastalik grubudur. Antisentetaz sendromu (ASS), kas spesifik antikorlarin tanimlanmasiyla birlikte 1990’lardan beri
bilinen idyopatik inflamatuar miyopatilerin bir alt grubudur. Miyozit, artrit, interstisyel akciger hastalig, isci eli
gorinimi ve Raynoud fenomeni gibi klinik tablolardan bir veya daha fazlasi eslik edebilir. Bazi hastalarda kas disi
tutulumlar klinik olarak daha 6n planda oldugundan tanida zorluk yasanabilir.

Olgu: Altmis dort yasindaki erkek hasta, 1 yildir kol ve bacak proksimallerinde belirgin gli¢stizlik, basini dik tutmakta
zorluk yakinmalarti ile basvurdu. Son 5 yilda bircok defa pnédmoni nedeniyle hastane yatisi ve bir dénem strekli
oksijen ihtiyaci oldugu 6grenildi. Kas glici; boyun ekstansiyonu 2/5, boyun fleksiyonu 3/5, sol deltoid, triseps ve
bilateral parmak ekstansorleri 4/5, bilateral iliopsoas 3/5 idi. Derin tendon refleksleri alinmiyordu. Kreatin kinaz (CK)
409 U/L (0-190) idi. Toraks BT’de her iki akciger alt lobda bronsiektazik alanlar ve mikronodiiller mevcuttu. ilk EMG
incelemesinde yaygin alt motor néron tutulusu ve frontal kas tek lif EMG’de jitter artisi olan hastanin ikinci
EMG’sinde servikal paraspinal ve semispinalis capitis kaslarinda miyopati ile uyumlu bulgular izlendi. Miyozit
panelinde PL-12 antikoru pozitif ve kas biyopsisinde inflamatuvar miyopati ile uyumlu bulgular olmasi Gizerine ASS
tanisi ald.

Yorum: ASS’de CK’'nin ¢ok yiikselmemesi tanida gliclik olusturabilir. Olgumuz, EMG’de en gii¢siiz kaslara bakmanin
onemini ve dislk bas ayirici tanisinda inflamatuar miyopatileri her zaman akilda tutmak gerektigini hatirlatmistir.



==+ Bildiri ID : 55 SUBKUTAN IMMUNGLOBULIN TEDAVIiSiNDE TEDAVIYE iLiSKiN MEMNUNIYET, TERCIHLER VE

YANETKILERIN DEGERLENDIRILMESi

BEDIRHAN MENGUC , FARID HOJJATI , EMEL OGUZ AKARSU , HAMDI NECDET KARLI,

BURSA ULUDAG UNIVERSITESI TIP FAKULTESI HASTANESI

Ozet:

Amag: Subkutan immunglobulin tedavisi, n6romdskiler hastaliklarin yonetiminde 6nemli bir secenek olarak
degerlendirilmektedir. Bu ¢calisma, Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Néromuskiiler Hastaliklar Polikliniginde subkutan
immunglobulin alan hastalarin tedaviye iliskin memnuniyetini, tercihlerini ve yan etkilerini incelemeyi
amaclamaktadir.

Yontem: Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi N6romuskiiler Hastaliklar Polikliniginde takipli subkutan immunglobulin
alan 13 hasta calismaya dahil edilmek Uzere secilmistir. Ancak, lic hastaya ulasilamadigi icin bu hastalar ¢alismadan
cikariimstir.

Sonug: Calismaya dahil edilen 10 hastadan 7’si kadin, 3’0 erkektir. Bu hastalarin 5’i refrakter miyastenia gravis, 5’i ise
kronik inflamatuvar demiyelinizan polindropati tanisi ile subkutan immunglobulin tedavisi gormektedir. Hastalarin
9’u tedaviyi evde uygularken, 1 hasta hastanede subkutan immunglobulin almistir.

Hastalarin subkutan immunglobulin tedavisi ile ilgili memnuniyet derecesi, 10 lizerinden 8,7 + 1,15 olarak
Olctlmistlr. Su anda 3 hasta hala subkutan immunglobulin kullanmakta, 2 hasta intravenéz immunglobuline gegis
yapmistir ve 6 hasta immunglobulin ihtiyaci kalmadigi icin tedaviyi sonlandirmistir. Gelecekteki tedavi tercihleri
sorgulandiginda, 4 hasta subkutan immunglobulini kullanim kolayligi ve evde uygulanabilirlik nedeniyle tercih
ederken, 6 hasta intravendz immunglobulini hizli ve etkili oldugu igin tercih etmektedir.

Subkutan immunglobulin kullanimi sirasinda bildirilen yan etkiler arasinda 1 hastada siddetli bas agrisi, 1 hastada
subkutan nodiil ve 1 hastada enjeksiyon yeri reaksiyonu bulunmustur. Bu yan etkiler nedeniyle bazi hastalar
subkutan immunglobuline devam edememistir.

Yorum: Genel olarak, subkutan immunglobulin tedavisi yiksek memnuniyet orani saglamaktadir ve evde
uygulanabilirlik agcisindan avantajlar sunmaktadir. Ancak, bazi hastalar intraven6z immunglobulini daha hizli ve etkili
sonuglar elde etmek icin tercih etmektedir. Yan etkiler dikkate alinarak tedavi secenekleri hastanin bireysel
durumuna gore belirlenmelidir.



%" Bildiri ID : 57 AiLEVi TRANSTIRETIN AMILOIDOZDA PATiSIRAN TEDAViSi: TEK MERKEZ DENEYiMi

IBRAHIM KAMACI , ARMAN CAKAR , HACER DURMUS , YESIM GULSEN-PARMAN ,

NOROMUSKULER HASTALIKLAR BILIM DALI, ISTANBUL UNIVERSITESI, [STANBUL TIP FAKULTESI

Ozet:

Giris: Ailevi transtiretin amiloidoz (ATTRv), TTR genindeki mutasyonlara bagl olarak gelisen bir hastaliktir. Hastaligin
tedavisinde son yillarda onay alan farkli tedavi secenekleri bulunmaktadir. Patisiran, TTR poteinin yapimini mRNA
diizeyinde baskilayan ve intravenoz yolla uygulanan bir tedavidir.

Yontem: Calismamiza, istanbul Tip Fakiiltesi Néroloji Anabilim Dali Néromdiskiiler Hastaliklar Bilim Dali’nda aTTR
tanisi ile takip edilen ve APOLLO randomize kontrolli ve agik etiketli uzatma calismasi kapsaminda patisiran
kullanan, Ug aileden dort hasta on yil boyunca takip edildi ve hastalarin tedavi yanitlari degerlendirildi.

Bulgular: Calismaya alinan hastalarin timU erkekti. Hastalarin tedavi baslangicindaki ortanca yasi 33.5 (27 ve 48
arasinda) idi. Polindropati bulgularin baslama ortanca yasi 33 yildi (25 ve 47 arasinda). Hastalarda Gly47Glu (2
hasta), Val30Met (1 hasta) ve Glu89GIn (1 hasta) varyantlari mevcuttu. Tum hastalarda hastalik evresi 1 idi.
Gly47Glu varyanti olan iki hastada tedavi 6ncesinde belirgin otonom tutulum bulgulari ve ekokardiyografide kalp
tutulumu mevcuttu. Bunun disinda hastalarin hicbirinde sistemik bulgu yoktu. Noérolojik muayene, sinir ileti
calismalari, otonom tutulum testler ve kantitatif duysal test (QST) parametrelerinin iceren mNIS+7 skor ortancasi
tedavi baslangicinda 41,5 (4 ve 89 arasinda) iken on yil takip sonrasinda ise 44,5 (4 ve 94,25 arasinda) oldugu
gorildu. Baslangic Norfolk Yasam Kalitesi Testi ortanca skoru 31 (4 ve 79 arasinda) iken on yil takip sonrasi 27 (0 ve
85 arasinda) idi. Benzer sekilde Rasch-Built Maluliyet Skalasi (ROD-S) ve otonom sinir siteminin degerlendirildigi
COMPASS-31 skorlarinda anlamli degisiklik goriilmedi. Dort hasta da 10 yil takip slresi sonunda halen evre 1
diizeyinde idi. Transtorasik ekokardiyografi bulgularinda degisiklik izlenmeyen hastalarin hsTroponin-T, proBNP ve
spot idrar protein/kreatinin oranlari normaldi. Bir hastada premedikasyon olarak kullanilan metilprednizolona
ikincil oldugu dastinilen katarakt disinda yan etki goriilmedi.

Sonug: Calismamiz ATTRv tedavisinde etkili bir tedavi segenegi olan patisiran ile ilgili gercek yasam verileri sunmasi
agisindan dnem tasimaktadir. Hastalarimizda, ilacin etkililigin uzun sureli takipte de halen devam ettigi gorilmus ve
ciddi yan etki izlenmemistir.



.ry'I' Bildiri ID : 58 COK GEG BASLANGIGLI MYASTHENIA GRAVIS HASTALARININ KLiNiK VE DEMOGRAFIK OZELLIKLERI
SARRA ELHAMIDA LAZRAK , EMEL OGUZ AKARSU , NECDET KARLI,

BURSA ULUDAG TIP FAKULTESI HASTANESI

Ozet:

Amag: Bu ¢alismanin amaci, ¢ok gec baslangicli myasthenia gravis (MG) hastalarinin klinik ve demografik 6zelliklerini
tanimlamaktir.

Yontemler: Bu gozlemsel kesitsel calismaya 2000-2024 yillari arasinda MG tanisi ile takip edilen 290 hasta dabhil
edilmistir. Hastalar tg¢ yas grubuna siniflandiriimistir: erken baslangich MG (baslangig yasi <50 yil), ge¢ baslangi¢li MG
(baslangi¢ yasi 250 ve <65 yil) ve ¢ok geg baslangi¢li MG (baslangi¢ yasi 265 yil). Demografik, immiuinolojik, klinik
veriler ve tedavi semalari incelenmistir.

Bulgular: Toplamda 130 (%44,8) hasta erken baslangicl MG, 96 (%33,1) hasta ge¢ baslangich MG ve 64 (%22,1) hasta
¢ok gec baslangi¢cl MG olarak siniflandiriimistir. Geg baslangigli ve ¢ok ge¢ baslangigh MG hastalari, daha sik erkek
cinsiyette olup (p<0,001), erken baslangi¢li gruba kiyasla ¢ok ge¢ baslangigh grupta anti-AChR antikorlarinin varlig
daha yiksektir (p<0,001) ve daha az hastada timoma goérilmustir (p<0,001). Eslik eden hastaliklar agisindan, geg ve
cok gec baslangicli gruplarda kardiyovaskiler hastaliklar ve diyabetes mellitus daha yayginken, eslik eden otoimmiin
hastaliklar acisindan gruplar arasinda fark bulunmamistir. ilk basvuru sirasinda MGFA skorlari ve en kétii MGFA
skorlari agisindan gruplar arasinda anlamli bir fark tespit edilmemis, yogun bakim yatisi ve miyastenik kriz 6ykisi
acisindan gruplar arasinda anlamli fark gézlenmemistir(p>0.05). Cok ge¢ baslangi¢li grupta imminsipresif tedavi
ihtiyacinin daha az oldugu dikkat ¢cekmistir.

Sonuglar:

Bulgular, cok ge¢ baslangicl MGnin daha sik erkeklerde gorildigiini ve bu grupta anti-AChR antikor pozitifliginin
daha yaygin oldugunu gostermistir. Cok gec baslangicli grupta immiuinsipresif tedavi ihtiyacinin daha az oldugu
gozlemlenmistir. Ote yandan, eslik eden hastaliklarin sikligina ragmen klinik seyir acisindan anlamli fark bulunmamasi
dikkat gekicidir.



Bildiri ID : 59 SIOGREN SENDROMU ILE iLiSKiLi PERIFERIK SiNiR SISTEMi HASTALIKLARI: TEK MERKEZ DENEYiMi
Tugba Eyigiirbiiz?, Arman Cakar!, Hacer Durmus?, Yesim Parman?

1- istanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi N6romiiskiiler Hastaliklar Bilim Dal
2- Saglik Bilimleri Universitesi, Bagcilar Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Noroloji Klinigi

Giris: Sjogren sendromu (SS), esas olarak tiikriik ve gozyasi bezleri gibi ekzokrin bezleri etkileyen sistemik bir
otoimmiin hastaliktir. Hastalikta sinir sistemi tutulumu gibi ekstraglanddiler bulgular da gorilebilir. En sik gorilen
norolojik tutulum, hastalarin yaklasik %15’inde goérilen periferik néropatidir.

Materyal ve Metot: Bu calismada, istanbul Universitesi, istanbul Tip Fakiiltesi, N6romiiskiiler Hastaliklar Bilim
Dali'nda 2016 ACR/EULAR siniflandirma kriterleri kriterlerine gére SS tanisi alan ve eslik eden periferik néropatisi
olan 12 hastanin klinik ve elektrofizyolojik 6zellikleri incelenmistir.

Bulgular: Hastalarin 11’i kadindi. Periferik néropati (PN) tanisi anindaki medyan yasi 55,5 (30-79 yas arasinda) ve PN
tanisi almasindan itibaren medyan hastalik siiresi 4,5 (0-45) ay idi. On hastada SS tanisi nérolojik bulgular ile
koyuldu. iki hastada ise SS tanisi PN belirtileri olmadan énceden biliniyordu ve hastalar tedavi olarak sadece
hidroksiklorokin kullaniyordu. Hastalarin en sik baslangi¢ yakinmasi duysal sikayetler (9/12) idi. U¢ hastada, duysal
ve motor aksonal polindropati, ikiser hastada duysal ganglionopati, demiyelinizan polinéropati ve ince lif nGropatisi
birer hastada ise kranyal néropati, motor aksonal néropati ve fasyal baslangich duysal motor néropati (FOSMN)
esas klinik tabloyu olusturmaktaydi. En sik tutulan kranyal sinir trigeminal sinirdi (iki hasta). Sinir biopsisi yapilan bes
hastanin Uglinde vaskdilit bulgusuna rastlandi. Hastalarda en sik goérilen ekstraglandiler tutulum primer bilier
|ko|anjit idi (3 hasta). Hastalarin %83’(i (10 hasta) glukortikortikoid (oral veya intraven6z) almaktaydi. Dokuz hastaya
takip sirasinda ek immiunsipresif tedavi baslandi. En sik kullanilan ek immiinsiipresif azatioprin (4 hasta),
siklofosfamid (3 hasta), mikofenolat mofetil (2 hasta) ve Ritliksimab (2 hasta) tedavileri olup monoterapi veya ek
tedavi olarak uygulandi. Ug hastaya ilk tedavi olarak, iki hastada ise steroide ek olarak intravenéz immunglobulin
(IV1g) verildi. 3 hastaya plazmaferez yapildi. Distal duysal ve motor aksonal polinéropati fenotipindeki bir hasta ile
FOSMN sendromu olan bir hastada tedavi yaniti kétii iken, diger hastalarda tedaviyle iyi klinik yanit alindi.

Sonug: SS, calismamizdaki hastalarda oldugu gibi farkl tipteki néropati tablolarina neden olabilmektedir. Noropati
tablosu, hastalarimizin ¢ogunda oldugu gibi ilk bulgu olarak veya hastalik stiresince gelisebilmektedir. Hastaligin iyi
taninmasi ve erken tedavi ile klinik yanit yiiz gldiiriict olabilmektedir.



Bildiri ID : 64 ATAKSi BULGULARIYLA KENDiNi GOSTEREN DiSFERLINOPATI SPASTIK ATAKSi OLGUSU
MEHLIKA PANPALLI ATES ?, ELIF ERCAN TASKIN ?, HAKTAN BAGIS ERDEM 2,

LETLIK SEHIR HASTANESI, NOROLOJI ANABILIM DALI
2ETLIK SEHIR HASTAHANESI TIBBI GENETIK ANABILIM DALI

Ozet:

Giris: Disferlinopatiler, DYSF genindeki mutasyonlar nedeniyle disferlin eksikliginden kaynaklanan ilerleyici kas
glicsuizligli ve dejenerasyonuna neden olan bir dizi kas distrofisidir. SACS geni ise ataksin-1in islenmesinde rol
oynayan bir protein olan saksini kodlar. Noromuskdler Hastaliklar Bolimimiizde miyoshi muskuler distrofi ile
spastik ataksi bulgularinin birlikte gorildigi hasta hakkindaki tecriibelerimizi aktarmak amach bu bildiriyi
gondermekteyiz.

Olgu: 30 yasinda erkek hasta, alt ekstremitelerde gli¢siizlik ve diisme sikayetleri nedeniyle Néromuskdler
Hastaliklar Poliklinigimize basvurdu. Ozgecmisinde 40 giinliikken febril konviilziyon dykiisi, yasitlarina gére geg
yurimesi, ge¢ konusma 6ykisu bulunuyordu. 17 yasindan itibaren diisme sikayetleri olan hastanin fizik
muayenesinde; upslanting palpebral fistil, kisa filtrum, boyun kisa-kalin, parmaklarda brakidaktili-kamptodaktili,
ayakta pes cavus deformitesi gézlendi. Norolojik muayenesinde alt ekstremitelerde bilateral gastroknemius kas
glicsuzlugi (4/5) vardi. Derin tendon refleksleri canliydi, taban cildi refleksi ekstansor olarak alindi. Extremite
ataksisi ve spastisite belirgindi (MAS 3). Laboratuvar incelemelerinde kreatin kinaz yiiksekligi mevcuttu. Radyolojik
goriantilemeleri incelendiginde kranial manyetik rezonans (MR) goriintilemesinde korpus kallozumda incelme
izlendi. Spinal kord MR incelemesi normal sinirlarda idi. Yapilan elektronéromiyografisinde (ENMG) sensorimotor
periferik néropati zemininde 6n kok/6n boynuz tutulumu ile uyumlu olarak degerlendirildi. Hastanin genetik
incelemesi ile DYSF geninde ve SACS geninde homozigot varyant tespit edildi.

Tartisma-Sonug: Distal kas glicstizI(gl ve ylkselmis kreatin kinaz degerlerinin DYSF genindeki patojen varyant
saptadigimiz miyoshi muskuler distrofi; ataksi, spastisite ve ENMG bulgulari ile SACS genindeki mutasyon ile
iliskilendirilmistir. Daha 6nce her iki genin birlikte patojen varyant saptandigi hasta literatiirde bulunamadigi icin
burada hastamizi sunmak ve tartismak istedik.



Bildiri ID : 66 JENERALIZE MiYASTENIA GRAVES VE GEC LATENT SiFiLiz BiRLIKTELiGi: OLGU SUNUMU.
Tugba Eyiglirbiiz* ,MalikaEgemberdiyeva?, Selva Ala Selek ?, Niliifer Kale®
- Bagcilar Egitim ve Arastirma Hastanesi Néroloji Birimi

2 Bagcilar Egitim ve Arastirma Hastanesi Enfeksion Birimi

Giris: Miyastenia Graves (MG), néromiskuiler kavsagin postsinaptik membranina 6zgi antikorlarin etkisiyle olusan
ve néromiskdiler iletisimde bozulmaya yol agan bir otoimmin hastaliktir.

Sifiliz, Treponema pallidum'un neden oldugu bir spiroket hastaligi olup enfeksiyon 12 aydan daha 6nce gelistiyse
gec latent sifiliz olarak degerlendirilir. Bu vaka ile iki hastaligin birlikte oldugu vaka sunulacaktir.

Olgu: Otuz-sekiz yasinda erkek hastanin 3 yil 6nce baslayan giin icinde degiskenlik gosterebilen cift gorme ve goz
kapag disiikligu yakinmalarina eklenen yutma gligliigli, boyun diismesi, terleme, istahsizlik ve halsizlik sikayetleri
ile basvurdu. Norolojik muayenesindesolda belirgin pupil seviyesinde pitoz, kas glicii muayenesinde orbicularis
okuli, masseter ve dil kuvveti ile uvula elevasyonu zayif, bas fleksiyonu 3/5, ekstremite distalinde ve alt ekstremite
proksimalinde 4/5 idi. Asetil kolin antikoru pozitif saptanan ve elektrofizyolojik degerlendirmesinde %30’a varan
dekrement gozlendi. Amerika Myastenia Gravis Birligi Siniflandirmasina gére MGFA 3b sinifinda Miyastenia Gravis
olarak degerlendirilen hastaninMyastenia Gravis glinlik aktivite skoru (MG-ADL) 6 istiinde olmasi nedeni ile
hastaya pridostigmin 3*1 yaninda 5 giin 0,4 mg/kg dan intravenézimmun (iV) globulin tedavisi baslandi.Tedavi ile
miyastenik yakinmalarinda kismi de olsa diizelme gdstermeyen ve terleme, istahsizlik gibi sistemik yakinmalari da
olan hastanin yatisi esnasindaki rutin tetkiklerine ilaveten istenen nontreponemal test (VDRL) ve treponemal test
(TP-PA) reaktif saptandi. Norosifiliz ayirici tanisi amaciyla beyin omurilik sivisi (BOS) incelendi ve normal
sinirlardabulundu. Ayrintili anamnezinde hastanin son bir yil icinde iki kez periferik fasiyal paralizi dykiist 6grenildi
ve norosifiliz tanisi ekarte edilemedigi icin norosifiliz olarak kabul edildi. Penisilin alerjisi olan hastaya iV seftriakson
tedavisi baslandi ve antibiyoterapi sonrasinda MG-ADL'si 3 e dista.

Sonug: Miyasteni ve sifiliz birlikteligi literatlirde tek vakada bildirilmistir. Ayrica miyastenia graves tedavisinde
tedaviye yanitin gecikmesi durumunda hastalar daha ayrintili incelenmesi 6nemlidir.



Bildiri ID: 68 Multipl acil-KoA dehidrojenaz eksikligi (Ge¢ baslangigl MADD): Olgu Sunumu
MalikaEgemberdiyeva®, Tugba Eyigiirbiz!,Leyli Sentiirk®, Tarik Yildirim 3, Arzu Selamioglu®
Niltfer Kale!

- Bagcilar Egitim ve Arastirma Hastanesi Néroloji Birimi

2 Bagclilar Egitim ve Arastirma Hastanesi Genetik Birimi

% Bagcilar Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Metabolizma Birimi

Giris: Multipl acil-KoA dehidrojenaz eksikligi (MADD), mitokondrial elektron transfer zincirinin eksikliginden
kaynaklanan bir yag asidi oksidasyon bozuklugudur. Neonatal baslangic olabildigi gibi gec baslangicli da olabilir.
Yenidogan baslangigli formda hipotoni, hipoglisemi ve metabolik asidoz gorilirken, ge¢ baslangicli formda egzersiz
intoleransi, kas giicstizlUgu ve kas liflerinde lipid depolanmasi ile karakterizedir.

Olgu: 54 yas erkek hasta yogun kas agrilari ve kas glgstizIUgu ile basvurusunda polimiyozit tanisi ile baska merkezde
prednizolon ve gesitli immunmodulatuar tedaviler ile takip edildigi 6grenildi. Oral prednizolon tedavisi altinda
hastanin nérolojik muayenesinde st ekstremite proksimal kuvveti 4/5, alt ekstremite proksimal kuvveti4/5 idi.
Guncel kreatin fosfokinaz degeri 761 U/L olan hastanin soyge¢cmisinde dort kardesinin bilinmeyen nedenlerle kiiguk
yaslarda exitus olmasi ve hastanin zaman zaman kas glicliniin tam olmasi nedeni ile olasi metabolik miyopatiler
acisindan incelendi.Kas biyopsisi lipid birikim miyopatisi ile uyumluydu. Acilkarnitin profilinde C5, C10, C12 ve C14
yluksek olup idrar organik asit analizinde etilmalonik asit ve adipik asit atilimi izlendi.Genetik analizdeETFDH geni
ekzon 10’da homozigot (NM_004453) ¢.1130T>C p. (Leu377Pro) varyanti saptandi ve MADD fenotipi ile iliskili
bulundu.

Hastaya riboflavin, koenzim Q10, karnitin tedavileri baslandi ve yag ve proteinden kisitli diyet 6nerildi. Hastanin
takibi sirasinda sikayetlerinde diizelme gozlemlendi ve mevcut immunsupresan tedavileri tedricen azaltilip kesildi.

Sonug: Basvuru esnasinda hastalar inflamatuar miyopati kliniginde olsalar dahi tedaviye yanitsizlik ya da kismi
yanitta anamnez derinlestirilmeli ve ileri tetkik edilmelidir. MADD'nin neden oldugu akut kalp, solunum veya
karaciger yetmezligi ve metabolik anormallikler yasami tehdit edici olabilir.



Bildiri ID : 69 KALITSAL POLINOROPATILER TANILI HASTANIN KLINiK, ELEKTROFiZYOLOJIK VE GENETIK
OZELLIKLERI

MalikaEgemberdiyeva®, Tugba Eyigiirbiiz!‘Leyli Sentiirk?, Niliifer Kale?
- Bagcilar Egitim ve Arastirma Hastanesi Néroloji Birimi

Z Bagcilar Egitim ve Arastirma Hastanesi Genetik Birimi

Amag: Kalitsal polindropatiler periferik motor, duyusal ve otonom sinirleri etkileyen bir grup hastaliktir Kahtsal
polindropatilerin toplumdaki prevalansi 1:2500 dir.Glin gectikce tespit edilen mutasyon sayisi da artmaktadir.
Genetik siniflamalar konusunda 6nemli gelismeler olmasi sebebiyle kalitsal polinéropatilerin dnemli bir bolimiine
tani konmasini kolaylastirmistir.

Genetik calismalarinin gelismesi ile kalitsal polindropati ile ilgili daha da ¢ok bilgi edinilmesini saglayacaktir.Edinilen
bilgiler ile de yeni tedavi perspektifleri olusmasi yonindeki calismalar ivme kazanacaktir.

Materyal ve Metot: Bu ¢alisma, 2019-2024 tarihleri arasinda hastanemizde takipli polinéropati hastalarinin
norolojik muayenelerinin,genetik ve elektrodiagnostik verilerinin retrospektif bir dosya taramasina
odaklanmaktadir.

Bulgular : genetik kdkenli polindropati tanili 13 hastamizin 8si kadin 60 erkekti . Yas ortalamasi 40.5 idi . Genetik
kokenli polindropatili tanili hastalarin klinik tablo ile korelasyon gosteren genetik taninin dogrulanmasi saglandi
(mthfr, pmp22 5 hasta, anox 1, cyp 27al, gdapl, mme 2 ,pnp2a6 gap junction b protein

1) hastalarimizin elektromiyografisi polimiyopati ile uyumludur.

Sonug: Polindropati vakalarinda genetik calismalarinin gelismesi sayesinde daha kolay tani ve anlasmasi zor olan
potogenez mekanizmalarinin basitlenmesi, glincel genetik tedavi yaklagimlari agisindan 6nem teskil etmektedir.



Bildiri ID : 6 RITUXIMAB TEDAVISi ALTINDA COViD-19 SONRASI KOTULESEN ANTI-MUSK ANTIKORU POZITiF
REFRAKTER MiYASTENIA GRAViS OLGUSU

NESRIN ERGIN ,

Ozet: 57 yasinda, anti-MuSK pozitif miyastenia gravis tanisi almis kadin hasta.10 yildir Mestinon (pyridostigmin)
6x1, Deltacortril (prednisolon) 60 mg/gtin, azatioprin 150 mg, periyodik IVIG, pulse steroid, nadiren plazmaferez
seanslari ve son 4 yildir rituximab (RTX) tedavisi aliyordu.Solunum gli¢ligii ve ates ylksekligi nedeniyle yapilan
COVID-19 PCR testi pozitif cikan hasta, yogun bakima alindi. Tedavinin 18. gliniinde semptomlari gerileyen hasta,
PCR negatiflesmesi sonrasi serviste stabil bir sekilde takip edildi. Tedavi altinda hastanin COVID-19 enfeksiyonu
nedeniyle miyastenik krizleri kotllesti. Ancak, RTX tedavisi planlandigi gibi aksatiimadi.

Tartigsma: RTX kullanimi, COVID-19 ile daha siddetli hastalik seyrine, uzamis hastane yatis siirelerine ve daha yiksek
mortalite oranlarina yol agabilir. COVID-19 pndmonisi sirasinda Oral steroidlerin ylksek dozda kullanimi, enfeksiy6z
komplikasyon oranini dnemli 6l¢lide artirmaktadir. COVID-19 hastalarinda, 6zellikle imminsupresif tedavi
gorenlerde veya altta yatan hastaliklari olanlarda pnémoni insidansi ve 6liim oranlarinda keskin bir artis
bildirilmistir. Immiinsiipresif tedavi altindaki hastalarda, 6zellikle pandemi déneminde, firsatgi enfeksiyon riski
artmigtir. Bu durum, MG hastalarinda tedavi yonetimini daha da karmasik hale getirmektedir.

Sonug: Anti-MuSK pozitif refrakter miyastenia gravis hastalarinda, enfeksiyon riski dikkate alinarak imminsipresif
tedavilerin titizlikle yonetilmesi gerekmektedir. RTX, etkili bir tedavi olsa da, tedavi etkinligi saglanana kadar krizleri
onlemek icin IVIG plazmaferez gibi ek dnlemler distintlmelidir. Miyastenia gravis hastalarinda, 6zellikle COVID-19
gibi enfeksiyonlar sirasinda, immiuinsupresif tedaviye yonelik dikkatli bir yaklasim benimsenmelidir.

Bu olgu, MG ydnetiminde enfeksiyon risklerinin dengelenmesi gerektigini ve 6zellikle immiinsipresif tedavi altinda
olan hastalarda daha dikkatli olunmasi gerektigini vurgulamaktadir.



Bildiri ID: 9 MPO-ANCA iLiSKiLi VASKULITE BAGLI YAYGIN SENSORIMOTOR PERIFERIK NOROPATI OLGUSU
SIMAY TAVACI %, SULE BILEN ¢, SUKRAN ERTEN 2,

1 ANKARA BILKENT SEHIR HASTANESI NOROLOJI KLINIGI
2 ANKARA YILDIRIM BEYAZIT UNIVERSITESI TIP FAKULTESI ROMATOLOJI KLINIGI

Ozet:

Anti-notrofil sitoplazmik antikor (ANCA) ile iliskili vaskdlit (AAV) birden fazla organdaki kiiclik ve orta buyukliukteki
kan damarlarini etkileyen nadir bir otoimmiin hastaliktir. Glomerulonefrit (GN) ve diffliz alveoler kanama (DAH) en
stk gorilen sistemik klinik bulgularindan olup néropati gibi norolojik komplikasyonlar eslik etmektedir. ANCA ile
iliskili vaskiilit, vaskiilitik néropatinin en 6nemli nedenlerinden biridir. Vaskiilitik néropati sinir kan damarlarinin
inflamatuar tahribati ve ardindan gelen iskemik hasardan kaynaklanan akut - subakut baslangicli agrili duyu ve
motor defisitlerle karakterize edilen cesitli bir grup hastaliktir.

AAV, mikroskobik polianjiit (MPA), polianjiitli grantlomatozis (GPA) ve polianjiitli eozinofilik graniilomatozis (EGPA)
olmak tizere 3 vaskiilit tipini icerir.

MPA, miyeloperoksidaza (MPO-ANCA) karsi yonlendirilen ANCA ve ¢ok az veya hig bagisiklik birikimi olmayan
nekrotizan vaskiilit ile iliskilidir.

Kronik alkol kullanimi olan 60 yasinda erkek hasta basvurusndan 2 ay 6nce baslayan el ve ayaklarda uyusma,
glicsuzliik ve ylirilyememe sikayetleri nedeniyle interne edildi. Norolojik muayenede, alt ektremitelerde hakim
yaygin glicsizligl olan hastanin elektromiyografik incelemesinde yaygin ve agir sensorimotor periferik néropati
tespit edilmesi Uzerine etyolojinin kronik alkolizm disindaki etmenlere de bagl olabilecegi disunilerek yapilmis
olan tetkiklerde MPO-ANCA antikoru yiiksek titrede pozitif olarak bulundu. Mevcut klinigi ve elektrofizyolojik
bulgulari romatoloji bélimiince degerlendirilen olgu MPO-ANCA iliskili vaskiilit tanisiyla devir alindi ve etyolojiye
yonelik agresif ve etkili medikal tedavi ve ardindan yapilan fizik tedavi sonrasinda mobilize olabilir duruma geldi.

Bu olgumuzu sunarken periferik néropati sebebi olarak kronik alkolizm vb asikar goriinen etyolojik faktorler bulunsa
da, uygun ve yeterli tedavi ile klinik tablonun kismen ve/veya 6nemli 6l¢iide geri dondurulebilecegi vaskulitleri de
mutlaka arastirmak gerektigini vurgulamayi amagladik.



Bildiri ID: 10 BARIATRIK CERRAHi SONRASI BILATERAL OBTURATOR SiNiR HASARI

ESRA NUR KARGIN , NEVIN PAZARCI, YUNUS DILER,

UMRANIYE EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI

Ozet:

Amag: Son yillarda artis gosteren obeziteyle birlikte bariatrik cerrahi uygulamalarinin popularitesi artmistir. Cerrahi
uygulamalarla birlikte bu uygulamalarin nérolojik komplikasyonlarinda da artis goriilmektedir. Literatiirde daha
once bildirilmemis bir norolojik komplikasyon olan bariatrik cerrahi sonrasi bilateral obturator sinir hasari

gelisen olgumuzu sizlerle paylasmaya deger gorduk.

Olgu: 45 yasinda bilinen diyabetes mellitus tanili kadin hasta,morbid obezite

nedeniyle Haziran 2023’te Sleeve Gastrektomi operasyonu olmus. Hastada operasyondan 3 ay sonra 117 kilodan
100 kiloya distigli donemde 6nce sol bacaginda birkag giin sonra sag bacaginda uyusma sikayeti baslamis, zamanla
bu sikayete agri da eslik etmis. Hasta zamanla ayaga kalmakta ve ylriimekte zorlanmaya baslamis.

Operasyonu yapan doktoru tarafindan yliksek doz B vitamin kompleksi baslanarak takibe alinmis, verilen vitamin
destegi ile sikayetleri kismen azalmis.

Hastanin bu asamada tarafimizca yapilan noérolojik muayenesinde iki yanli uyluk adduktor kaslarinda

zaafiyet tespit edildi. Yapilan elektrofizyolojik incelemesinde iki yanh obturator sinirin inerve ettigi kaslarda gérece
yetersiz derecede reinnervasyonun basladigi, denervasyonun gézlemlenmedigi subakut donem nérojen tutulum ile
uyumlu bulundu. Hastanin mevcut sinir hasari ve kas tutulumu uyluk ve pelvis kontrastli MR gortintiilemesi ile
desteklendi. Hastanin B vitamin kompleks takviyesine devam edildi ve fizik tedavi destegi eklendi. Hastamiz klinik
olarak agri ve uyusmasinin azaldigini belirtirken nérolojik muayenesinde kas giici zafiyeti devam etmekte, mevcut
destek tedavi ile takip edilmektedir.

Sonug: Bariatrik cerrahi sonrasi norolojik komplikasyonlar gorece sik gortilmektedir. Net bir neden-sonug iliskisi
kurulamasa da hizli ve fazla kilo kaybi bu komplikasyonun temelini olusturmaktdir. B vitamini ve beslenme
destegiyle birlikte rehabilitasyon programlari planlanmali; hastalar prosediir dncesinde ve takipte bilgilendirilmeli,
multidisipliner bir takip uygulanmaldir.



Bildiri ID : 12 ZORLAYICI BiR ANTi-GQ1B SENDROMU OLGUSU

DIDEM ONEN NUHOGLU , NAZIRE AFSAR FAK , BERIN GULATAR TURKOGLU ,

MARMARA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI

Ozet:

Giris: Guillain-Barre sendromu varyantlarindan olan Anti-GQ1lb sendromu, ekstremite kuvvetsizliginden ziyade
eksternal oftalmopleji ve ataksi klinigi ile seyredebilen nadir goriilen nérolojik bir hastaliktir. Miller-Fisher
sendromu, Bickerstaff beyin sapi ensefaliti, faringeal-servikal-brakiyal varyant bu sendroma dabhil edilebilir.

Olgu: 47 yasinda erkek, bilinen kronik hastaligi olmayan, acilimize g6z kapaginda diisme, ¢ift gorme, nazone
konusma ve basagrisi sikayetleriyle basvuran hastanin nérolojik muayenesinde sol gbzde ptozis ve sol horizontal
diplopi mevcuttu. Motor kas glici tam, derin tendon refleksleri normoaktif ve duyu muayenesi normal sinirlardaydi.
10 giin 6ncesinde USYE gegiren hastaya cekilen Kranial MR gériintiilemesinde sfenoid siniizit ile uyumlu gériinim
izlendi. Beyin sapi ve orbitaya yonelik detayli goriintiilemelerinde 6zellik izlenmedi. Elektrofizyolojik tetkiklerinde,
polindropati agisindan sinir iletim g¢alismalari normal, repetetif ve tek lif EMG ‘si normal sinirlardaydi. Lomber
ponksiyon incelemesinde direk bakida hiicre izlenmedi, biyokimyasal degerleri normal sinirlardaydi. Hastadan
asetilkolin ve anti MUSK reseptor antikorlari, tiroid fonksiyon tesleri ve otoantikorlari, enfeksiyoz panel ve vaskiilit
marker tetkikleri istendi, normal sonuglandi. Gangliozid panel istendi. Kavernoz siniise yonelik MR
gorintilemesinde ise sol sfenoid sintizite bagl sol kaverndz sinlis inlamasyonu olabilecegi néroradyoloji tarafindan
belirtildi. Siddetli bas agrisi olan ve siniizit acisindan antibiyoterapiye yanit kisitli olan hasta KBB tarafindan opere
edildi. Takiplerinde pitozunda ve diplopisinde gerileme izlenen hastanin klinigi kaverndz sinlis inflamasyonu ile
iliskili distinilmekle birlikte gangliozid panelinde anti-GQ1b antikoru pozitif sonuglandi.

Tartisma: GQ1B gangliozidi oklilomotor sinir miyelininin bir komponenti olup gangliozid antikorunun etkisi direk
kraniyal sinir ve okiiler kaslar arasinda néromuskiiler kavsakta gorilir. Miller-Fisher sendromu tipik klinigi akut
oftalmopleji ve ataksi birlikteligi iken, inkomplet formda ataksi eslik etmeyebilir, antikor pozitifligi %85-90 oraninda
gorilmektedir. Akut oftalmopleji klinigi ayirici tanilarinda ilk siralarda yer almasi gereken bu hastaligin tanisinda
onemli yer tutan antikor testinin ulasilir olmasi ve hizli sonuglanmasi temennisiyle olgumuzu tartismak lzere
paylasiyoruz.



Bildiri ID : 13 iNFLIKSIMAB iLiSKiLi PERIFERIK SiNiR SISTEMi TUTULUMU: iKi OLGU SUNUMU

EGE GUR *, CANSEL DONMEZ %, ABDULLAH ARCAN %, ALi iIBRAHIM HATEMI 2, UGUR UYGUNOGLU %, AYSEGUL
GUNDUZ 4,

1iSTANBUL UNIVERSITESI - CERRAHPASA CERRAHPASA TIP FAKULTESI NOROLOJI ANABILIM DALI
2 [STANBUL UNIVERSITESI - CERRAHPASA CERRAHPASA TIP FAKULTESI GASTROENTEROLOJI ANABILIM DALI

Ozet:

Amag: Bu raporda, infliksimab tedavisi altinda gelisen multisegmenter néropatik tutulumu olan iki olgu sunulmakta
ve TNF-alfa inhibitorlerinin periferik sinir sistemi lizerindeki olasi etkileri tartisiimaktadir.

Olgu 1: Yaklasik 20 yildir Ulseratif kolit tanili 59 yasinda erkek hasta, infliksimab tedavisi baslandiktan yaklasik 2 ay
sonra ortaya ¢ikan ve 4-5 aydir devam eden sol el son i¢ parmakta uyusma, gui¢siizlik ve dudaklarin i¢c kisminda
sicaga karsi asiri hassasiyet sikayetleriyle basvurdu. Nérolojik muayenede solda intrinsik el kaslarinda hafif diizeyde
kas glicl kaybi, bilateral alt ekstremitelerde canli derin tendon refleksleri saptandi. Elektrofizyoloji incelemeleri, iki
yanl C8-T1 ve L-551 6n kék/6n boynuz etkilenimi ile uyumluydu Nérogoriintiilemede yapisal bulgu yoktu. immun
nedenler agisindan yapilan lomber ponksiyonda glukoz ve protein seviyeleri normaldi.

Olgu 2: Yaklasik 7 yildir Crohn hastaligi tanili 34 yasinda erkek hasta, tedavinin baslamasindan yaklasik ti¢ ay sonra
sag el ve sag bacakta glgsiizlik sikayetleriyle basvurdu. Norolojik muayenede sag Ust ve alt ekstremitelerde hafif
diizeyde giigsiizliik, global hipoaktif refleksler saptandi. ilk iki haftadaki elektrofizyolojide sag C5-T1, sol C8-T1 ve iki
yanl L4-L5 diizeylerinde ge¢ subakut-kronik donem 6n kok/6n boynuz etkilenimi ile uyumluydu. Aciklayacak yapisal
lezyon yoktu. Lomber ponksiyonda glukoz seviyesi normal, protein hafif yiksekti (52,4mg/dL). Kontrol
elektrofizyolojide ileti bloklari ile seyreden polinéropati tablosu saptaninca infliksimab tedavisi kesildi,
immunmodulatuvar tedavi baslandi. Hastanin kas glicl dizeldi.

Tartisma: Her iki hastada infliksimab tedavisi altinda periferik sinir sistemine ait bir komplikasyon izlenmisti. ilk
hastada immun bir nedene ait ipucu olmamasi ve gastrointestinal belirtiler agir oldugu igin infliksimab
kesilememisti. Ancak ikinci olguda demyelinizan tutulum oldugu igin kesilmesi uygun goraldi. Bu iki vaka,
infliksimabin periferik sinir sistemi tizerinde potansiyel yan etkiler yaratabilecegini gostermektedir.



Bildiri ID : 15 MELAS

BESRA OZESMER , MEHMET UGUR CEViK , MEHMET UFUK ALUCLU , SEVDA SAYYiGiT TEKIN , AYSE KAYA , ZEHRA
GUZEL ATILGAN , iDRIS CELEBI ,

DICLE UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI ANABILIM DALI

Ozet:

Giris: Melas (mitokondriyal ensefalopati laktik asidoz stroke benzeri epizodlar), multisistemik bir kas hastaligidir.
Klinik bulgular miyopati, géz bulgulari,sensorindral isitme kaybi, epilepsi, bas agrisi, inme,endokrinopatiler ile
prezente olur.

Olgu: Bilinen hicbir hastalik 6ykiisi olmayan 24 yas erkek hasta yaklasik 10 ay 6nce denize giriyor hasta sudan
ciktiktan sonra bir anda bas donmesi gegiriyor hastanin herhangi bir 6ksirik veya su yutma belirtisi yokmus

bas donmesi sikayeti giderek artmis ancak yapilan tetkikler normal denmis bas donmesi sikayetine konusamama
kol ve bacaklarda glic kaybi ve ileri diizeyde isitme kaybi sikayetleri eklenmis hasta giderek yataga bagimli hale
gelmis en son 35 glin 6nce yakinlari tarafindan JTK tarzinda oldugu tariflenen bir nébet gecirmis acil servise
gotirilen hasta acil serviste de uzun siiren bir ndbet gecirmesi lizerine status epileptikus tanisiyla entiibe olarak
yogun bakimda takip edilmis. Hastanin takiplerinde miyoklonik kasilmalar devam ediyor.

NM: Genel durum kot biling acik 2 tarafli isitme kaybi olan hastanin kismi oryante kismi koopere gtoh pupiller
izokorik ekstremietelerde harekete direng agri

UST EKSTREMITE KAS GUCU

ALT EKSTREMITE 2-4/5

DTRLER DEGERLENDIRILEMED

SEREBELLAR MUAYENESI DISMETRIi+ DiSDIADOKINEZI+ATAKSi+ MEVCUT

LAB: LAKTiK ASIDOZ MEVCUT.PH 7.30 LAKTAT 2.2. CK NORMAL. ENDOKRINOPATI OLARAK TFT DEGERLERINDE
DUSUKLUK MEVCUT.

MR: FLAIR SEKANSLI DWI MRDA KRONIK MALAZiK ALAN MEVCUT.

EMG: MIYOPATI UYUMLU

EEG: EPILEPTIFORM ANOMALI iLE UYUMLUDUR

LP: HASTANEMIZDE LAKTAT, LAKTAT/PIRUVAT GALISILMADIGINDAN BAKILAMADI
KAS BIYOPSISI HASTANEMIZDE YAPILAMADIGINDAN BAKILAMADI.

GENETIK: TUM MITOKONDRiI GENOMU DIiZILEME YOLLANDI. HENUZ SONUCLANMADI.

Sonug: Melas nadir gorilen bir hastalik olup miyoklonik kasiimalar,miyopati bulgulari,nébet ve isitme kaybiyla
gelen hastada distiniilmesi nedeniyle sunuldu.



Bildiri ID : 17 BiR OLGU BAGLAMINDA DEMYELINiZAN POLINOROPATIDE MERKEZi SiNiR SiSTEMi ETKILENiMi
FURKAN SEFA BAYIR , TURAL AGHAYEV , ZEYNEP EZGi KURTPINAR , NURTEN UZUN ADATEPE , AYSEGUL GUNDUZ,

ISTANBUL UNIVERSITESI-CERRAHPASA, CERRAHPASA TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANABILIM DALI, ISTANBUL

Ozet:

Amag: Demyelinizan polinéropatilerde yillar icinde merkezi sinir sistemini
etkilenebilir.

Burada, farkli zamanlarda merkezi ve periferik sinir sistemi bulgulari olan bir olgu sunmaktayiz.

Olgu: Baska bir hastaligi olmayan 23 yasinda erkek hasta ilk olarak alti yil dnce solda belirgin her iki bacakta
glcslzliik sikayeti ile kraniyal ve spinal gortintiilemeler ve lomber ponksiyon dogrultusunda multipl skleroz (MS)
tanisiyla Interferon beta-1a, fingolimod ve daha sonra klinik progresyon nedeniyle Cladribin ve aralikli olarak steroid
tedavisi almis, kismen fayda gérmis. Bu slirecte iki kere periferik fasiyal paralizi, kollarda gli¢siizliik, uyusukluk ve
idrar kacirma sikayetleri, son 6 aydir cinsel fonksiyonlarda bozukluk eklenmis.

Norolojik muayenesinde sol tarafta periferik fasiyal parezi, kas gliciinde simetrik ve alt ekstremitelerde belirgin
azalma, global hipoaktif derin tendon refleksleri, eldiven-corap tarzi ve sol tarafli hemihipoestezi, vibrasyonda tiim
ekstremitelerde azalma, pozitif Romberg bulgusu saptandi. Patolojik refleks ya da seviye veren duyu kusuru yoktu.
MS tani kriterleri agisindan farkli bolgelerde yayilim oldugu ancak farkl zamanlarda destekleyen olmadigi goruldi.
Periferik sinir sistemi etkilenmesini degerlendirmek icin elektromyografi yapildi ve asimetrik, ileti blogu, temporal
dispersiyon ve ileti yavaslamasi seklinde demiyelinizan 6zelliklerin oldugu subakut dénemde duysal-motor
polinéropati; tekrar edilen lomber ponksiyonda BOS proteini 109,5 mg/dl, glukoz 49/73 mg/dl| saptandi. Alti yil 6nce
yapilan kraniyal gériintilemelerdeki lezyonlar nodler tipte oldugundan sarkoidoz ve ayrica periferik ve merkezi
etkilenim yapabilecek vaskilitler ayirici taniya dahil edildi.

Yorum: Literatiir verilerinde MS+CIDP birliktelinin nadir gortildigli ancak anti-neurofascin ile birlikte giden
tablolarda santral ve periferik demiyelinizasyon birlikteliginin olabilecegini gorildi. Olgumuz demyelinizan
polindropati ile seyreden bazi tablolarda merkezi sinir sistemi etkileniminin eslik edebilecegini gostermektedir.



Bildiri ID : 22 GLUTAMIK ASIT DEKARBOKSILAZ ANTIKORU iLiSKiLi STIFF PERSON SENDROMU: BiR OLGU SUNUMU
ANIPA AMADALI KYZY , DEMET iLHAN ALGIN ,

OSMANGAZi UNIVERSITESI

Ozet:

Kati Kisi Sendromu (SPS), ekstremiteler, aksiyel ve karin kaslarinda spastisite ve sertlik ile birlikte agrili spazmlar ile
kendini gosteren otoimmdiin bir hastaliktir.Bu yazida, Anti-Glutamik Asit Dekarboksilaz (GAD) antikoru iliskili Kati Kisi
Sendromu vakasi sunulmustur.

Olgu Sunumu: Bilinen diabetes mellitus ve hipertansiyon ile takipli 73 yasindaki kadin hasta, 2 ay 6nce ani baslayan
yurime gugliigl, ayaklarda kas spazmlari, agri ve tek basina hareket edememe sikayetleri ile klinigimize basvurdu.

Norolojik muayenede, alt ekstremitelerde belirgin aksiyal spastisite, artmis kas tonusu ve derin tendon
reflekslerinde artis gbzlemlendi. Hasta, artmis kas tonusuna bagl olarak diz fleksiyonunu yapamiyordu.

Tam kan ve biyokimya analizlerinde anormallik saptanmadi. Kafatasi manyetik rezonans goriintilemesi normaldi,
ancak lomber MRIda L5-S1 seviyesinde protriizyon gorildi. Elektromyografi incelemesinde, istirahat sirasinda alt
ekstremite kaslarinda spontan motor (inite potansiyelleri ve agonist ile antagonist kaslarda es zamanh ko-
kontraksiyonlar goriildii. Kanda anti-GAD antikor diizeyi 2000 1U/mL (Ust sinir: 5 1U/mL) olarak tespit edildi ve
hastaya Kati Kisi Sendromu (SPS) tanisi kondu.

Baklofen 90 mg/gun ile kismi yanit alinan hastada, diazepam 10 mg/gln eklenmesi sonrasi belirgin bir dizelme
gozlemlendi.Tiim viicut PET taramasinda, inen kolon ve rektumda aktivite gozlemlendi. Hasta, ileri tetkik ve
degerlendirme amaciyla gastroenteroloji bolimine yonlendirildi.

Tartisma: Bu hasta, sikayetlerinin ani bir baslangi¢ gostermesi ve ciddi sakathk ile dikkat ¢gekmistir. Genellikle
ilerleyici bir seyir izleyen anti-GAD pozitif Kati Kisi Sendromu (SPS), bu vakada ani semptomlarla ortaya ¢ikmistir. Bu
durum, paraneoplastik bir bileseni diisiindiirmekte ve Kati Kisi Sendromu (SPS) ile anti-GAD pozitif durumlarin klinik
farkindaliginin artirilmasi gerektigini vurgulamaktadir.



Bildiri ID : 26 MiYOPATI iLE SEYREDEN ERiSKiN BASLANGICLI NOTRAL LiPiD DEPO HASTALIGI

TUGCE SULE KAYGISIZ , AHMET YILDIRIM , EMRE AKBAS , TEMEL TOMBUL,

ISTANBUL MEDENIYET UNIVERSITESI, GOZTEPE SEHIR HASTANESI, NOROLOJi ABD

Ozet:

Amag: Miyopati ile seyreden nétral lipid depo hastaligi (NLSD-M), gesitli dokularda anormal triagilgliserol birikimi ile
karakterize nadir bir otozomal resesif hastaliktir. Adipoz trigliserit lipazi kodlayan PNPLA2 genindeki mutasyonlar
sonucu ortaya ¢ikar. Bu olgu sunumunda eriskin baslayan kas gli¢stizIUgi ile prezente olan kadin hasta ve
asemptomatik kreatin kinaz yiksekligi ile basvuran erkek kardesi sunulmustur.

Yéntem / Olgu sunumu: 48 yasinda kadin hasta 10 yil dnce dogum yaptiktan sonra baslayan kollarda gui¢suzlik,
merdiven ¢ikmakta zorlanma sikayeti ile basvurdu. Soyge¢cmisinde ebeveynlerinde 2. derece kuzen evliligi
mevcuttu. Norolojik muayenesinde sag Ust ekstremite kas glici proksimal ve distal 3/5, sol Gist ekstremite proksimal
ve distal 4/5 saptandi. Sag alt ekstremite kas guicii proksimal 4/5 ve distal 5/5; sol alt ekstremite proksimal 5-/5,
distal 5/5 olarak degerlendirildi. Laboratuar tetkiklerinde AST/ALT duzeylerinde iimli artis, trigliserit (269 mg/dL) ve
kreatin kinaz (559 U/L) yuksekligi gbruldi. EMG’de sag st ekstremite kaslarinda daha belirgin olmak lizere yaygin
miyojenik tutulum ile uyumluydu. Ekokardiyografisinde evre 2 diyastolik disfonksiyon saptandi. Genetik
incelemesinde PNPLA2 geni ekzon 5 ¢.613dupC (p.Leu205Profs*102) homozigot mutasyonu gorildi. Erkek
kardesinde de ayni mutasyon saptanmis olup asemptomatik kreatin kinaz (426-855 U/L) yuikseklikleri ve trigliserit
yuksekligi goruldi.

Sonug ve Yorum: NLSD-M nin baslica klinik 6zelligi, hastalarin %100 linde bulunan iskelet kasi miyopatisidir. Kas
glcslzligu genellikle erken eriskinlikte, 20 ila 30 yas arasinda ortaya ¢ikar. Hastalarin yaklasik yarisinda hastaligin
seyri sirasinda kardiyak tutulum vardir. Hastalar lipit profili ve karaciger fonksiyon testleri agisindan detayli
incelenmelidir. Ozellikle asimetrik kas giicsiizl(igii bulunan hastalarda PNPLA2 gen mutasyonu akilda tutulmahdir.



Bildiri ID : 29 GUILLAIN-BARRE SENDROMU (GBS)

ZEHRA GUZEL ATILGAN , ESREF AKIL , MEHMET UGUR CEViK , MEHMET UFUK ALUCLU , BESRA OZESMER , SEVDA
SAYYIGIT TEKIN,

DICLE UNIVERSITESI

Ozet:

Giris: Guillain-Barre sendromu (GBS) otoimmiin sebepli periferik ve kraniyal sinirlerin akut, demiyelinizan,
inflamatuvar hastaligidir. Miller-Fisher sendromu (MFS) akut olarak baslayan, ataksi, eksternal oftalmopleji ve
arefleksi ile giden bir klinik tablodur ve GBS’nin nadir gérilen bir varyantidir. MFS siklikla viral bir enfeksiyon sonrasi
ortaya ¢ikmaktadir ve intraven6z immiinglobulin tedavisi ile 8-10 haftada iyilesmenin gorildigu iyi huylu bir
hastahktir

Olgu: Bilinen hastalik 6ykisd, ilag kullanim 6ykisi olmayan 29 yas kadin hasta. Tarafimiza son 2 glindiir ¢ift gérme ve
bacaklarda gtigsiizlik ve dengesiz ylirime sikayetleri ile geliyor. Sag géziinde bulanik ve ¢ift gérme sikayeti oldugunu
diizgiin goérebilmek icin tek gdziinii kapattigini belirtiyor. Oz gecmisinde 3 hafta 6nce gegirilmis lisye mevcut.

NM : BiLINC ACIK ORYANTE KOOPERE GTOH IR+/+ KR+/+ GOZ HAREKETLERI NORMAL BIOKULER DiPLOPi SFP YOK ES
YOK UST EKSTREMITE BILATERAL PROKSIMAL KAS GUCU 5/5 DISTAL 4/5 ALT EKSTREMITE BILATERAL PROKSIMAL-
DISTAL 4/5 AGIR ATAKSIK YURUYUS TDR:FLEXOR/FLEXOR DTRLER HiPOAKTIF

LAB: BOS PROTEIN: 0,52 gr/I

EMG: HASTAYA 4 EKSTREMITE SINIR ILETIM CALISMASI VE F YANIT BAKILDI. YAPILAN SINiR ILETiIM CALISMASI
NORMAL OLARAK iZLENDI.

*YAPILAN F YANIT CALISMASINDA F ULNAR YANIT ELDE EDILEMEDI.

BU BULGULAR UST EKSTREMITELERIN DAHA COK ETKILENDIGI ERKEN DONEM GBS?

Sonug: HASTAYA 2GR/KG GUN IVIG TEDAVISI 5 GUN VERILDI VE HASTA KLINiK TAM IYILESME iLE TABURCU EDILDI.



Bildiri ID : 30 SPG11 MUTASYONU SAPTANAN iKi JUVENIL ALS OLGUSU
CANAY KILIC *, BEGUM YARALIOGLU ?, BIRAY ERTURK 2, ONUR AKAN ?,

1 PROF DR CEMIL TASCIOGLU SEHIR HASTANESI, NOROLOJI KLINIGIi1
2 PROF DR CEMIL TASCIOGLU SEHIR HASTANESI, TIBBI GENETIK

Ozet:

Giris: Juvenil baslangicli ALS (JALS), 25 yasindan dnce baslayan, otozomal resesif kalitim gosteren, Ust ve alt motor
noron tutulumu ile karakterize nérodejeneratif bir hastaliktir. Spatacsin’i (spasticity with thin or atrophied corpus
callosum syndrome protein) kodlayan SPG 11 genindeki mutasyonlar otozomal resesif JALS -5 ve herediter spastik
paraplejiye neden olabilir. Burada SPG 11 genindeki mutasyonun neden oldugu JALS'lu iki olgu sunulmustur.

Olgu-1: 12 yas sonrasinda yavas ilerleyen yiirime gli¢ligl, dengesizlik nedeniyle basvuran 22 yas erkek hastanin
norolojik muayenesinde dizartri, alt ekstremitede belirgin distal kas zaafi ve atrofi, bilateral ayak deformitesi, yaygin
hiperrefleksi, bilateral babinski bulgusu, spastik ytrtyis mevcuttu. Anne-baba akrabaligi olan olgunun kardesinde
ve annesinin dort akrabasinda da benzer hastalik (Ug¢ kisi 30’ lu yaslarda eksitus, bir kisi yataga bagimli) tariflendi. CK
degeri 481 IU olan hastanin EMG incelemesinde duysal ve motor ileti incelemeleri normal olup, Ust ve alt
ekstremite kaslarinin igne elektromiyografisinde norojenik vasifta MUP degisiklikleri izlendi. Bulgular motor
noropati/néronopati /yavas seyirli 6n boynuz tutulumu lehine yorumlandi.

Olgu-2: 10 yasinda baslayan yavas ilerleyici yiriime bozuklugu, 6grenme gligligli olan 20 yasinda erkek kardesinin
norolojik muayenesinde; dizartri, alt ekstremitede belirgin distal kas zaafi ve atrofi, hiperrefleksi, bilateral babinski,
spastisite , bilateral ayak deformitesi mevcuttu. CK ylksekligi (616 IU) olan hastanin elektrofizyolojik incelemesinde
median ve tibial sinir BKAP amplitlidleri dislik bulundu, st ve alt ekstremite kaslarinin igne elektromiyografisinde
norojenik vasifta MUP degisiklikleri izlendi. Her iki olgunun NGS genetik panel sonucunda SPG11 (NM_025137.4),
¢.4790G>A (p.Trp1597Ter) homozigot varyanti saptandi. Tek gen nokta mutasyon analizinde varyant homozigottu.

Tartisma: JALS'li hastalarda distal kas atrofisi ve gii¢siizliige piramidal ve bulber bulgular eslik edebilir. ilerleyen
doénemlerde hastalar tekerlekli sandalyeye bagimli olabilir. Klinik yavas ilerleyicidir. Resesif kalitim ve erken
baslangica ek olarak, yetiskin baslangi¢li ALSden yavas ilerleme hizi ve uzun hastalik stiresiyle ayirt edilir.



Bildiri ID : 33 ZOLEDRONIK ASIT iLE MYASTENIA GRAVIS ALEVLENMESi

CANSEL DONMEZ %, TUGCE OZEKLI MISIRLIOGLU 2, NURTEN UZUN ADATEPE ?, AYSEGUL GUNDUZ ¢,

1(J-C CERRAHPASA TIP FAKULTESI NOROLOJI A.B.D
2(J-C CERRAHPASA TIP FAKULTESI FiZIKSEL TIP VE REHABILITASYON A.B.D

Ozet:

Amag: Sedatifler ve bazi antibiyotikler basta olmak lzere cesitli farmakolojik ajanlar noromuskdler iletimi
etkileyebilir ve myastenia gravis (MG) alevlenmesini tetikleyebilir. Burada, myastenia gravis tanisi ile takip ettigimiz
ve zoledronik asit tedavisi ile kotilesen bir vakayl sunmaktayiz.

Olgu: Bir yildir MG tanisi olan 47 yasinda kadin hasta pridostigmin 300 mg/glin, metilprednizolon 32 mg/ gilin ve son
3 aydir 3 haftada bir kez IVIg (1 gr/kg) (6ncesinde 4 ay siire ile ayda bir kez IVIg (0,4 gr/kg)) tedavisi almaktaydi.
Nisan 2024’te kemik dansitometri incelemesinde osteoporoz saptanmasi lizerine fiziksel tip ve rehabilitasyon
polikliniginde zoledronik asit tedavisi uygulandi. Tedaviden bir glin sonra grip benzeri semptomlar, alti glin sonra ise
konusma ve yutma glcligl, yemegi agizda cevirememe, goz kapaklarinda diisme, yaygin kas giicstizIigu ve halsizlik
gelisti.

Norolojik muayenesinde nazone konusma, yukari ve horizontal bakista 10 saniyede ortaya ¢ikan diplopi, sol gozde
pitoz, sol gbzde konverjans kisithhg, dilde ve dis gbstermede gligsuizlik, Ust ve alt ekstremitelerde proksimalde hafif
kas gligstizIUgu saptandi.

Rutin tetkiklerinde anormallik yoktu. Hastaya intravenoz prednizolon (100 mg/gtin) tedavisi baslandi. Tedavinin 5.
gininde goz kapaginda disme, boguk konusma, halsizlik sikayetleri azaldi.

Yorum: Osteoporoz kortikosteroid tedavisinin yakin takip gerektiren ciddi bir komplikasyonudur. Bifosfonatlar,
kortikosteroid kaynakl osteoporozda kemik kaybini azaltir. Literatlire bakildiginda risedronik asit, alendronik asit ve
pamidronik asit ile kotlilesen hastalar bildirilmis olup zoledronik asit tedavisi ile kétiilesme bildirilmemistir.
Olgumuz yeni kusak olmakla birlikte zoledronik asit tedavisinin de MG hastalarinda dikkatle kullanilmasi gerektigini
gostermektedir.



Bildiri ID : 34 PERKUTAN ENDOSKOPiK GASTROSTOMI’NiN BULBER VE SPINAL/EKSTREMITE BASLANGICLI ALS
HASTALARINDAKi ZAMANLAMASI VE ETKiSi

SELEN UCEM ?, AYSE NUR OZDAG ACARLI 2, GULSHAN YUNISOVA 3, PIRAYE OFLAZER 2,

1KkO¢ UNIVERSITES], KOC UNIVERSITESI HASTANESI, NOROLOJi ANABILIM DALI
2K0C¢ UNIVERSITES], NOROLOJI ANABILIM DALI, KAS HASTALIKLARI MERKEZI
3KOC UNIVERSITESI HASTANESI, KAS HASTALIKLARI MERKEZI

Ozet:

Giris: Amiyotrofik lateral skleroz (ALS), motor néron dejenerasyonu ile karakterize heterojen bir hastaliktir. Bulber
baslangicli(b-ALS) ve spinal/ekstremite baslangicli(s-ALS) hastalarin takibinde gorilebilecek farkl 6zellikleri
belirlemek, hastaligin ilerleyisini ve invaziv girisimlerin zamanlamasini 6ngérmek igin dnemlidir. Bu ¢alismada
perkitan endoskopik gastrostominin(PEG) b-ALS ve s-ALS hastalarindaki zamanlamasi ve etkisinin arastirilmasi
amaglanmistir.

Yontemler: Koc¢ Universitesi Hastanesi Kas Hastaliklari Merkezi’ne 2018-2024’te basvuran El Escorial kriterlerine
gore kesin ALS tanili 299 hasta galismaya alinmistir. Hastalarin demografik, klinik 6zellikleri (semptom baslangig
yasi/yeri, hastalik stresi, mortalite durumu, genetigi, PEG ve trakeostomi varligi, ALS Fonksiyonel Derecelendirme
Skalasi (ALSFRS-R) skorlari) toplanmistir. SPSS v29 programinda verilerin analizleri yapilmistir.

Sonuglar: b-ALS(n=68;%23) hastalarinin s-ALS(n=231;%77) hastalarina kiyasla baslangi¢ yasinin ileri(60.49.1 ve
55.04£12.5;p<0.01), PEG 6nerilme(62.7% ve 28.0%,p<0.001) ve PEG uygulanma(32.3% ve 15.8%;p = 0.03) oranlarinin
daha yiksek oldugu, tanidan isleme kadar gegen siirenin daha kisa oldugu goriilmiistiir(10.0£5.1 ay ve 20.1+14.7
ay; p<0.01).PEG isleminin onerilmesi sirasindaki ALSFRS-R skorlari(43.0 ve 26.2; p<0.001) ve uygulanmasi sirasindaki
ALSFRS-R skorlari(15.3 ve 6.5; p<0.001) b-ALS hastalarinda daha yiksektir. Aspirasyon pndmonisi gorilme orani b-
ALS hastalarinda daha yiiksek saptanmistir(22.9% ve 11.9%; p=0.03).Bunlara ragmen b-ALS ve s-ALS arasinda
ortalama yasam siireleri ve mortalite agisindan bir farklilik gérilmemistir.Hastalarin PEG 6ncesi aylik ALSFRS-R skor
disist 1,11 puan/ay 6lgulirken PEG sonrasi 0,66 puan/ay olarak 6lgulmustur.

Tartisma: Sonug olarak bu calisma, b-ALS hastalari daha ileri yasta olmalarina ve bu hasta grubunda aspirasyon
pndémonisi daha sik gériilmesine ragmen, erken donemde PEG uygulamasi ile b-ALS hastalarinda beklenen daha kisa
yasam suresi ve diisik sagkalimi s-ALS hastalarindakine benzer seviyeye getirerek iki grup arasindaki prognostik
farkhligr azaltabilecegi, hastalarin islevselligindeki distisi yavaslatabilecegini disliindlirmektedir.



== Bildiri ID : 38 AMiYOTROFiK LATERAL SKLEROZ’A ESLIK EDEN DiGER NOROLOJiK TABLOLAR: TEK MERKEZ VERILERIi

FAHRETTIN SERTAC YAPAR ?, SELEN UGEM %, GULSHAN YUNISOVA 2, AYSE NUR OZDAG ACARLI 3, ELIF BAYRAKTAR ¢,
VILDAN GIiFTGIi 4, CEREN iSKENDER TUNCA 4, AYSE NAZLI BASAK 4, PIRAYE OFLAZER ?,

1 KO¢ UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANABILIM DALI, I[STANBUL, TURKIYE

2KOC UNIVERSITESI HASTANESI, KAS HASTALIKLARI MERKEZI, I[STANBUL, TURKIYE

3KOC UNIVERSITESI TIP FAKULTES], NOROLOJI ANABILIM DALI VE KOC UNIVERSITESi HASTANESI, KAS HASTALIKLARI
MERKEZI, [STANBUL, TURKIYE

4KOC UNIVERSITESI HASTANESI TRANSLASYONEL TIP ARASTIRMA MERKEZ], NORODEJENERASYON ARASTIRMA
LABORATUVARI (NDAL), ISTANBUL, TURKIYE

Ozet:

Amag: Amiyotrofik lateral skleroz (ALS), Gist ve/veya alt motor néronlari etkileyen nérodejeneratif bir hastaliktir.
Baslica bulber ve spinal motor néronlar ve piramidal sistem etkilense de, ALS hastalarinda demans, ekstrapiramidal
tutulum, duyusal semptomlar, serebellar dejenerasyon, polindropatinin eslik ettigi gorilebilir, bunlar da literatlirde
ALS-plus olarak tanimlanmistir.

Yontem: Bu calismamizda, 2019-2024 yillar arasinda Kog Universitesi Hastanesi Kas Hastaliklari Merkezinde ALS-
plus sendromu tanisi alan 29 hastanin demografik, klinik ve genetik 6zelliklerini sunacagiz.

Sonug: 29 hastanin 12’sinde (%41,3) ekstrapiramidal, 6’sinda (%20,6) serebellar bulgular, 10’unda (%34,4) duyusal
veya duyusal/motor polinéropati, 4’tinde (%13,8) demans vardi. Bunlarin disinda sistemik olarak bir hastada ALS ile
transvers miyelit, bir hastada Sjogren hastaligi, bir hastada ise Lyme hastaligi vardi. Hastalarin 19’u (%65,5) erkekti,
sikayetlerinin baslama yaslari 57,9 + 11,1 yil (35-82 yas), takip streleri 9,7 + 11,8 ay (1-56 ay) idi. 21 hastanin ilk
vizitlerindeki ALS-FRS degerleri (ALS Fonksiyonel Degerlendirme Olgegi) 38,4+6,7 (21-45), son vizitlerinde ise 33,3 +
7,3 (20-45) olgtlmastir. Hastalarin 23’0 (%79,3) spinal, 6’1 bulber baslangicliydi, 7 hastaya gastrostomi, 5 hastaya ise
trakeostomi agiimisti. Genetik incelemesi yapilan 26 hastanin 9’unda (%34,6) ALS ile iliskilendirilmis genlerde
varyant saptandi. iki hastada SOD-1, 2 hastada DHTK-1, digerlerinde ise birer olmak tizere C9ORF72, PNPLA-6, LRKK-
2 ve VPS13C genlerinde varyantlar bulundu. Bir hastada hem NEFH hem de OPTN genlerinde varyant vardi.

Tartisma: Sundugumuz hastalarin hem klinik, hem elektrofizyolojik, hem de genetik incelemeleri motor néron
hastaligi bulgulari ile birlikte kognitif/limbik sistem, ekstrapiramidal, serebellar ve periferik sinir sistemin de
etkilenebildigini, kohortumuzdaki bu hastalarda genetik bir bozukluk saptanma oraninin literatiirle uyumlu sekilde,
daha yilksek oldugunu ortaya koymustur.



Bildiri ID : 41 ASETILKOLIN RESEPTOR ANTiKORU POZiTiF OKULER?MG SAPTANAN BiR PARRY-ROMBERG
SENDROMU: OLGU SUNUMU

ZEYNEP KARAKUS , BERK BUKE , ARMAN CAKAR , HACER DURMUS TEKCE , YESIM PARMAN ,

ISTANBUL TIP FAKULTESI

Ozet:

Giris: Parry-Romberg sendromu veya progresif fasyal hemiatrofi, ylizde, tek tarafli olarak, deri ve yumusak doku,
kaslarin yavasca atrofik hale gelmesi ile karakterize nadir bir hastaliktir. Etyolojisi net olarak bilinmese de otoimmiin
sureglerin rol aldig1 diistinilmektedir. Hastalarda migren, trigeminal nevralji, epilepsi gibi norolojik tablolar veya
sistemik otoimmun hastaliklar gortlebilir.

Olgu sunumu: Otuz (¢ yasinda kadin hasta, bir yildir devam eden sol g6z kapaginda diisme yakinmasi ile basvurdu.
Aksama dogru ve yorgun oldugunda yakinmalarinin arttigini ifade eden hastanin son (g aydir ellerinde daha belirgin
olmak lizere cabuk yorulma sikayeti de mevcuttu. Ozgecmisinde, Parry-Romberg sendromu, vitiligo, Hashimoto
tiroiditi, epilepsi ve astim tanilari mevcuttu. Hastanin norolojik muayenesinde solda pupil Gistli ptozu vardi. Yorma
testi ile belirgin bir degisiklik gbstermiyordu. Kaslarinin glici tamd. Cift doz piridostigmin ile subjektif bir iyilesme
g6zlenen hastanin yapilan tetkiklerinde anti-AchR antikoru yiksek titrede ( 3.53 nmol/L) pozitif saptandi. Anti-MuSK
antikoru negatifti. Trapez kasindan yapilan ardisik sinir uyarimi incelemesi néromiskiiler kavsak kusuru ile
uyumluydu. Toraks BT ve MR incelemelerinde timik hiperplazi ile uyumlu goriiniim izlendi. Hafif okdler bulgulari
olan ve heniiz jeneralize olduguna dair objektif bir bulgu izlenmeyen hastanin [izum halinde Mestinon 60 mg alacak
sekilde takibi planlandi.

Sonug: Parry-Romberg sendromu bircok otoimmiin hastalik ile iliskili olabilse de olgumuz Miyastenia Gravis ile
birlikteliginin izlendigi ilk olgudur. Parry-romberg sendromunda da periokiiler yag dokusunda atrofiye ikincil ptoz
gorilebildiginden, ayirici tani glic olabilir.



Bildiri ID : 43 HEREDITER MiYOPATi OLGU SUNUMU: GLUTARIK ASIDURI TiP 2C

SENA DERELI, DILARA MERMI DIBEK , AYHAN KOKSAL,

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

Ozet:

Giris: Bir organik asit bozuklugu olan glutarik asidiri tip 2 otozomal resesif gecisli, yavas seyirli nérodejeneratif bir
metabolik hastaliktir. Erken baslangicli ve ge¢ baslangich olmak zere iki klinik alt tipi vardir. Geg baslangich form,
hipoglisemi ile beraber proksimal miyopati ve tekrarlayan kusma epizotlari ile basvurabilir.

Klinigimizde miyopati ile prezente olan ge¢ baslangich glutarik asidiri tip 2C vakamizi sunmayi hedeflemekteyiz.

Olgu: Otuz dokuz yasinda erkek hasta, son 3 aydir progresif nitelikte yirimede ve merdiven ¢ikmada zorlanma,
basini kaldiramama, yutma ve ¢ignemede zorluk, ekstremitelerde agri ve halsizlik sikayetleri ile basvuruyor.
Muayenesinde konusmasi ihmli nazone, bas ekstensiyonu, st ekstremite proksimal ve alt ekstremite kalca
ekstensorlerinde belirgin motor zaafi izlenirken hasta desteksiz mobilize olabiliyor. Kranial sinirler, duyu ve
serebellar sistem muayenesi normal ve derin tendon refleksleri normoaktif olan hastanin komorbidite ve dogum
komplikasyonu ile gocukluk gelisim geriligi tanimlanmiyor. Anne ve babasi arasinda kan bagi olan hastanin ailesinde
benzer yakinma tanimlanmiyor. Serum kreatinin kinaz diizeyi 1807 1/U. Elektromiyografi incelemesinde
periskapular kaslar ve alt ekstremite kal¢a ekstensor grubunda spontan denervasyon faaliyetinin izlendigi proksimal
kaslarda belirgin miyojen tutulum saptaniyor. Sol deltoid kasi biyopsisinde lipid depo hastaligi ile uyumlu bulgular
gozlenirken, incelenen metabolik degerlerde multipl agil-koa yiksekligi, idrarda 3-metilglutarik asit yliksekligi
gorulmesi Gzerine glutarik asidemi gen analizinde ETFDH homozigot varyanti tespit ediliyor. Riboflavin tedavisi
ardindan hastanin kas gli¢stizligli sekelsiz diizeliyor.

Sonug: Subakut sirecte bir miyopati tablosu ile basvuran hasta sistemik degerlendirme ve uygun ayirici tani
metotlari ile glutarik asidiri tip 2c tanisi aldi. Ayirici tanida subakut seyir ile inflamatuvar miyopati ile karisabilecek
bulgulari olan hastada eskiye ait kusma ataklari, uzun egzersiz sonrasi kétiilesme bulgulari ve anne baba akrabalig
oykisi ile depo hastaligi agisindan incelenmesi taniya ulasiimasini saglamistir.



Bildiri ID : 44 HEREDITER MiYOPATILERDE TANI iINCELEMELERINiIN DEGERLENDIRILMESi

DILARA MERMI DIBEK %, SULE DEVECI %, ALPER GEZDIRICi 2, iIHSAN SUKRU SENGUN 3,

1 BASAKSEHIR CAM VE SAKURA SEHIR HASTANESI, NOROLOJI KLINIGI, [STANBUL
2 BASAKSEHIR CAM VE SAKURA SEHIR HASTANESI, TIBBI GENETIK KLINIGi, ISTANBUL
3 DOKUZ EYLUL UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANA BILiM DAL, iZMIR

Ozet:

Amag: Herediter miyopatiler, kas fonksiyon kaybi ile seyreden genetik bozukluklar olup, tanisal stireclerinde cesitli
klinik ve laboratuvar yontemleri kullanilir. Bu calismada, noromdskiler poliklinikte herediter miyopati stiphesiyle
izlenen hastalarda tanisal ipuglarinin yeterliligi ve sinirhliklari retrospektif olarak degerlendirilmistir.

Metot: Noromiiskiler poliklinikte herediter miyopati 6n tanisi ile izlenen 27 hastanin verileri retrospektif olarak
incelenmistir. Hastalarin anamnezleri, nérolojik muayene bulgulari, serum kreatin kinaz (CK) dizeyleri,
elektromiyografi (EMG), yapildi ise kas manyetik rezonans goriintiilemesi, kas biyopsi bulgulari ve klinik ile iliskili
tespit edilen gen varyantlari incelendi.

Bulgular: Herediter miyopati 6n tanisi ile izlenen 27 hastadan 18inde genetik testlerle tani dogrulanmistir.
Hastalarin %22,2inde lipid depo ve glikojen depo hastaligi konulmustur. EMG incelemesi yapilan 14 hastanin
11(%78,5)’ inde miyojenik degisiklikler saptanmis, 3(%27,2) hastada spontan denervasyon bulgulari (fibrilasyon ve
pozitif keskin dalga aktiviteleri) izlenmistir. Ayrica, 3(%27,2) hastada miyotonik bosalimlar saptanmis olup, bu
hastalardan 2’sinde CLCN1 geninde homozigot mutasyon tespit edilerek myotonia congenita tanisi konulmustur.
Diger hastada ise CTG tekrar sayisi >50 bulunmus ve myotonik distrofi tip | tanisi dogrulanmistir. Serum CK diizeyleri
hastalar arasinda genis bir aralikta degisiklik gdstermis olup, 2(%14)hastada normal sinirlarda iken, diger hastalarda
600-2000 I/U arasinda degerler kaydedilmistir.

Sonug: Herediter miyopati tanisinda anamnez, nérolojik muayene ve kas tutulumunun dikkatlice degerlendirilmesi
temel teshis araglarindandir. EMG, 6zellikle miyotoninin tespiti agisindan kritik olup, kas biyopsisi glikojen ve lipid
depo hastaliklarinin ayirt edilmesinde 6nemlidir. Genetik analizlerin, klinik bulgularla uyumlu sekilde
yonlendirilmesi, dogru taniyi hizlandirir. Bulgularimiz, multidisipliner yaklasimin dnemini ve tanisal araglarin dikkatli
segiminin gerekliligini vurgulamaktadir.



Bildiri ID : 46 ALT KRANIYAL SiNiR TUTULUMU OLAN MIiLLER FiSHER SENDROMLU OLGU SUNUMUALT KRANIYAL
SiNiR TUTULUMU OLAN MILLER FiSHER SENDROMLU OLGU SUNUMU

NEVIN PAZARCI , GiZEM GURSOY ,

UMRANIYE EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI, NOROLOJI KLINIGI

Ozet:

Amag: Miller Fisher Sendromu (MFS) ataksi, arefleksi ve eksternal oftalmopleji triadi ile karakterize akut idyopatik
bir hastaliktir. Hastaligin klinik seyrinde ataksi, oftalmopleji, arefleksi, pitoz, diplopi, midriyazis, fasial paralizi,
hipoestezi ve nadiren kuadriparezi gorilebilir. Yutma glicligu gelisen MFS'li olgumuzu sizlerle paylasmaya deger
gordik.

Olgu: Yaklasik 6-7 glin 6nce bogaz agrisi olan, antibiyotik baslanan, halen kullanmaya devam eden 34 yasinda erkek
hasta, ekstremitelerinde ve damakta uyusma, ¢ift gorme ve konusmada pelteklesme yakinmalariyla Acil Servisimize
basvurdu. Muayenesinde her iki gdzlin yukari ve sol gdziin disa bakisi kisithligi ve taraf segmeyen ataksi disinda
ozellik saptanmadi. Yapilan elektromiyografi incelemesi (EMG) normaldi. BOS proteini 24 mg/dl, hiicre yoktu.
Yakinmalari artan hastanin tekrarlanan muayenesinde iki yanli pupili kapatn pitoz izlendi, her iki gozii orta hatta
fikseydi, hicbir yone hareket izlenmedi, dilini agiz iginde gligliikle hareket ettirebiliyordu, velum-faringeum
refleksleriyle tim DTR’ler alinamadi, motor zaafi yoktu, serebellar testleri bilateral beceriksizdi, ataksik yirtiyus
mevcuttu. Yapilan kraniyal MR normaldi. Hastaya 0,4 gr/Kg/gtin dozunda 5 giin IVIg tedavisi baslandi. Bu siirecte
nasogastrik sonda (NGS) ile beslendi. Tekrarlanan BOS proteini 216 mg/dl| olarak sonuglandi, EMG incelemesinde ise
Ust ve alt ekstremitelerde duysal sinir cevap amplitidleri disiik bulundu. Tedavisi tamamlanan hastanin NGS'si
ancak 8. glin sonunda cikarilabildi. G6z hareketlerinde her yone 1-2 mm’lik hareket basladi. Ataksi azaldi. Hasta
fizyoterapisi planlanarak yapilan taburculugunun 1. ayinda tekrar gorildi; horizontal bakislarda 2 mm aciklik,
vertikal bakislarda minimal kisitlilik mevcuttu, yutmasi normale donmiusti, gag refleksi aliniyordu, DTR’ler
hipoaktifti, srebellar testleri beceriliydi, ataksi dizelmisti. EMG’de heniiz bir degisiklik saptanmadi.

Sonug: MFS alt oftalmoparezi disinda diger kraniyal sinirleri de nadir de olsa tutabilmektedir. Hastaligin erken
evresinde BOS bulgulari ve EMG incelemesi negatif kalabilmektedir. Klinik degerlendirmede siiphelenilmesi
durumunda tedavinin ivedilikle baglanmasi hayat kurtarici olabilmektedir. Bu 6zellikleriyle olgumuzu sunmaya
deger bulduk.



Bildiri ID : 47 KAPPA HAFIF ZiNCIR iLiSKiLi AKUT ENFLAMATUVAR POLINOROPATi OLGUSU
AHMET ONUR KESKIN * ZEYNEP OZESEN AYAS *ESRA OKTEM * GULGUN UNCU *

1- S.B.U ESKISEHIR SEHIR HASTANESI NOROLOJI KLINiGI

Ozet:

Girig: Hafif zincir birikimi hastalig (HZBH), monoklonal hafif zincirlerin birden fazla organda birikmesiyle

seyreden Diinya Saghk Orgiitii'niin (WHO) hematopoetik ve lenfoid doku tiimérleri siniflandirmasinda monoklonal
immiinoglobulin birikimi hastaligi olarak kategorize edilen bir hastaliktir. [1] Tek bir klonal plazma hiicresi kappa
zincirlerinin ve daha nadiren lambda hafif zincirlerinin asiri Gretiminden sorumludur. [2] Kemik iliginde monoklonal
bir plazma hiicresi popiilasyonu tespit edilebilir. [3] Hastalarin %25'inde, immunfiksasyonlu serum ve/veya idrar
elektroforezinde anormal bir bulgu olmasa bile anormal bir serum serbest hafif zincir orani kaydedilmistir. HZBH'nin
goriilme siklig1 bilinmemektedir. Tani konuldugunda ortanca yas 58'dir ve erkeklerde kadinlara gore daha yaygindir.
[3] HZBH'li hastalarin yaklasik %50-60'inda eslik eden multipl miyelom vardir ve %17'sinde 6nemi bilinmeyen
monoklonal gamopati (MGUS) vardir veya neoplastik plazma hiicresi proliferasyonuna dair kanit yoktur. Hastalarin
yaklasik %35'inde tipik olarak karaciger, sinir sistemi veya miyokardi tutan bobrek disi tutulum olsa da bunlar
nadiren semptomatiktir. HZBH'ye ikincil periferik néropatiler ve akut polinéropati nadiren bildirilmistir. [3] Biz nadir
olarak gelisen akut polindropati klinigi ile basvuran kappa hafif zincir iliskili bir olguyu sunduk.

Olgu: 78 yasinda erkek hasta iki glin 6nce baslayan kollarda ve bacaklarda uyusma, yiriimede zorluk, bacaklarda
tutmama nedeniyle acil servise basvurdu. Sikayetleri iki glin icerisinde ilerlemis, bir glin 6nce bacaklarinda halsizlik
varken sikayetleri giderek artmis. Belirgin bir his kaybi ve idar-gayta inkontinansi yokmus. Son iki ay igerisinde yedi
kilo kaybi olmus. Muayenesinde genel durum iyi, bilinci agik, yer-kisi oryantasyonu tam, zaman oryantasyonu
kismen bozuk, goz hareketleri olagan, kas gticl sol Ust ekstremitede 4+/5, sag Ustte 4+/5, sag alt ekstremitede 3/5,
sol alt ekstremitede 3/5, DTR’ler hipoaktifti, patolojik refleks saptanmadi. Ozge¢misinde diyabet, kronik bébrek
hastaligi olan hastanin servikal ve torakal MRG’si C4-C5-C6 seviiylerinde spinal korda belirgin basi yapmayan bulging
haricinde normaldi. Biyokimya incelemelerinde kreatinin: 1,56 mg/dl , HBA1C:10.2, TSH:18.31 mU/ml, glukoz: 289
mg/dl saptandi. Endokrinoloji ile konsulte edildi. Antidiyabetik tedavisi dizenlendi, levotiron tedavisi

baslandi. EMG incelemesi (Sekil 1) sag sural sinir duysal yaniti distik amplittidli ve hizi azalmis, sol sural sinir duysal
yaniti distik amplitidli ve hizi yavaslamis, bilateral tibial sinir motor yanitlari ufalmis amplittidli ve hizlar dislk,
bilateral peroneal sinir motor yanitlarinin ise hizlari yavaslamis olarak bulundu. Bilateral tibial sinir F yanitlari elde
edilemedi. Beyin omurilik sivisi incelemelerinde glukoz 178, protein 119.6 mg/dl bulundu. Beyin omurilik sivisinda
hiicre goriilmedi, BOS kiiltiiriinde lireme saptanmadi. izlemde paraparezisinde porgresyon oldu. Hasta klinik,
elektrofizyolojik ve beyin omurilik sendromu bulgulari akut enflamatuvar polinéropati ile uyumlu olarak
degerlendirildi. Hastada akut enflamatuvar polindropati etiyolojisini arastirmak icin PAAC grafisi, abdomen USG,
protein elektroforezi, timor markerleri istendi. PAAC ve abdomen USG’de neoplazi saptanmadi. Hastaya toplam 2
gr/kg IVIG tedavisi bes gin sure ile verildi. Tedaviden kismi yarar gordu. Protein elektroforezinde beta 1 degeri 7.47
saptandi Hematoloji ile konsiilte edildi, serbest kappa ve lambda hafif zincir yliksek saptandi. Imuunfiksasyon
elektroforezinde IgG, kappa ve lambda hafif zincirlerinde artis goriildii. Hasta hematoloji ve néroloji takibi
onerilerek taburcu edildi. Taburculuk sonrasinda hematoloji tarafindan izlenen hasta bobrek yetmezligi ve
enfeksiyona sekonder kaybedildi.



L oF
- Tartisma ve Sonug: Multipl miyelom (MM) gibi B hiicreli malignitelerde, hastalarin yaklasik %20-30'unda periferik

noropati gelistigi bilinmektedir. MM olgularda akut polinéropati olgulari vaka sunumlari seklinde olup 6zellikle hafif
zincirlerle iliskili akut polinéropati olgulari nadirdir. 2008 yilinda, Igbal ve arkadaslari, GBS ile komplike olan bes MM
hastasini rapor etmislerdir. (4) Bu hastalardan i, kok hiicre naklinden sonra GBS gelistirmis, biri deksametazon ve
lenalidomid kombinasyonu ile tedavi gérdiikten sonra GBS'ye yakalanmis, digeri ise herhangi bir tedavi almadan GBS
gelistirmistir. Bu vakalar, MM'nin izlem silrecinde veya tedavi sonrasinda GBS gelisme riskini ortaya

koymaktadir. Serumda asiri miktarda serbest hafif zincirlerin varligi bazi otoimmuin ve nérolojik hastaliklarin
tetikleyicisi olabilir. Kappa hafif zincirlerinin birikimi, sinir dokularinda inflamasyona yol agarak otoimmiin
mekanizmalari tetikleyebilir. Otoimmin yanit, 6zellikle plazma hiicre hastaliklarina bagh néropatilerde sikga goralir
ve Guillain-Barré Sendromu (GBS) gibi akut norolojik tablolari taklit edebilir. Kappa hafif zincirleri, sinir dokularinda
birikmesi aksonal iletimin aksamasina aksonal hasara veya demyelinizasyona yol acabilir MM’da gelisen akut
polindropatilerde immunoterapiye yanit kismen olabilecegi gibi yanit vermeyen olgular da vardir. (4,5,6) Hafif
zincirlerle iliskili MM olgularinin bazilarinin hizli progrese olabilecegi ve MM'nin POEMS sendromunun bir parcasi
olarak da ortaya cikabilecegi akilda tutulmahdir. (7,8) Bu hastalarin multidsipliner bir yaklasimla takibi ve tedavi
edilmesi 6nerilir.
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Bildiri ID : 49 ANTi-GT1A GANGLIOZiD ANTIKORU iLE iLiSKiLi GUILLAIN-BARRE SENDROMU: OLGU SUNUMU

SULTAN CICEK , MiRAC YILDIRIM , OMER BEKTAS , SERAP TEBER,

ANKARA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI COCUK NOROLOJISI

Ozet:

Amag: Guillain-Barré Sendromu (GBS) periferik sinirleri ve sinir koklerini etkileyen akut ve hizli ilerleyici otoimmun
bir hastaliktir. Bu olgu sunumunda, GBS gelisen ve serum anti-GT1a IgG antikor pozitifligi saptanan bir gocuk
sunulmaktadir.

Olgu: Oncesinde juvenil idiyopatik artrit tanisi ile takip edilen 11 yasindaki bir erkek cocuk her iki bacaginda
glcslzliik ve ertesi glin yiriyememe, kollarinda glgsuizlik, ses kisikhgl ve yutma giicliigu sikayetleri ile cocuk acil
servise basvurdu. Belirtilerin baslamasindan iki hafta dnce akut st solunum yolu enfeksiyonu gecirmisti. Norolojik
muayenesinde, her dort ekstremitesinde derin tendon refleksleri (DTR) alinamiyordu ve hasta tetraparezikti. Beyin
omurilik sivisi analizi sitoalbliminolojik disosiasyon gosterdi. Elektromiyografi akut motor aksonal polindropati ile
uyumluydu. Serum anti-GT1a IgG antikorlari pozitif saptandi. Beyin ve tiim spinal MRGsinde 6zellik yoktu. Bu klinik
ve laboratuvar bulgulariyla hastaya GBS tanisi kondu. Hastaneye yatisinin tGg¢linci glinlinde hipertansiyon ve
solunum yetmezligi gelisti ve entiibasyon gerekti. intravendz immiinoglobulin (IVIg; 2 g/kg, 5 giin) ve plazmaferez
(glin asiri toplam 5 seans) uygulandi. Hastanin 6. ay kontroliinde sadece hafif tremor ve hipoaktif DTR disinda
norolojik muayenesi normaldi.

Sonug: Olgumuzda oldugu gibi hizli ilerleyen ve bulber bulgularin 6n planda oldugu GBS olgularinda anti-GT1a
antikorlarinin varligi akilda tutulmalidir.



Bildiri ID : 51 iLERI YAS BULBER KRIiZLE TANI ALAN iKi KARDES MiYASTENi OLGUSU
LEVENT AVCI *, DILCAN KOTAN ?,

15B SAKARYA UNIVERSITESI EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI NGROLOJI KLINIGi
2 SAKARYA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NGROLOJI ANABILIM DALI

Ozet:

Giris: Myastenia gravis (MG), biliylk 6l¢tide tedavi edilebilen, 6nemli derecede morbidite ve mortaliteye neden
olabilen, néromuskdler kavsagin yaygin gorilen bir hastaligidir. Biz burada miyastenik bulber kriz semptomlari ile
prezentasyon sonrasi agir ekstremite zaafi ile takip edilen ayni aileden iki kardes olgu tecriibemizi paylasmayi
amacladik.

Olgu: 68 yas kadin olgu, bes giindiir var olan yutma glicligi ve konusma bozuklugu ile acil servise basvurusunda
goruldi. Bes giin 0,4 gr/kg/giin intravendz immiuinglobulin (IVIG) ve oral steroid 1 mg/kg/gun ile yirmi yedi giin
sonrasinda ekstlibe edildi. Takibinin 6. ayinda paraplejiyle gelen olgu IVIG bes glin yeniden ve 1.ayin sonunda 8 kiir
plazmaferez tedavisi de yanitsizdi. Ekulizumab tedavinin 7. ayinda ambulasyonu saglanabildi. 65 yasinda kardes
kadin olgu, bir bucuk aydir olan halsizlik ve basini tutmada giiclik sikayetlerine iki giindiir eklenen konusma
bozuklugu, yutma gicligi ve nefes darligi olmasi lizerine acil servise basvurusunda goriildii. Olguda 8 seans
plazmaferez tedavisi uygulandi, on bir glin sonra extiibe edildi. Plazmaferez, IVIG, steroid, azatioplirin tedavilerine
ragmen takibinin 2.ayinda kardes olgu gibi her iki bacakta tam giigstzliik ile gelen olgumuzda ambulasyon
saglanamadigindan tedavisinde ekulizumab inflizyonu baslandi.

Tartisma: MG 50 yasindan sonra siklikla okiiler baslar ve jeneralize olma egilimi dusiktir. Bulber baslangic MG
olgularinda siklikla eriskin yasta jeneralize olur. MG hastalarinin %15’i kadarinda da ender olarak konusma
bozuklugu, yutma gicltgi gibi bulber kriz ile de baslangi¢ gortlebilmektedir. Olgularimiz kardes olgu, ileri yas,
bulber baslangi¢ olmasi ve kisa araliklar sonrasi parapleji gibi agir ekstremite bulgulari géstermesi ve klinik
spektrumunda ender gorildigiinden sunulmaya deger gérilmustdr.
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HASTALIKLARI

4SAKARYA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI ANABILIM DALI

Ozet:

Giris: Serebrotendin6z ksantomatozis (CTX), kronik ishal, tendon ksantomlari, erken katarakt ve néropsikiyatrik
bozukluklar ile kendine gosteren, sitokrom P450 CYP27A1 genindeki mutasyonlardan kaynaklanan, OR kalitim
gosteren ender gorilen bir hastaliktir. Burada; yillarca baskaca tanilarla takibinde herediter néropati 6n tanisiyla
genetik analiz sonrasi CTX tanisi alan bir aileden iki olgu sunulmustur.

Olgu: 33 yasinda erkek olgunun baslangic sikayeti 8 yasinda karin agrisi ve ishal idi. 16 yasinda bilateral katarakt
operasyonu Oykisu ve 28 yasinda baslayan yiliriime bozuklugu vardi. Nérolojik muayenesinde mental retardasyon,
dizartrik konusma, kubbe damak, tenar kaslarda atrofi, ayak bilekleri ince, belirgin stepaj yuruyus vardi. Total
bilirubin 7.58 mg/d| idi. EMG incelemesi polindropati ile uyumlu idi.

39 yasinda kadin olgunun baslangi¢ sikayeti 8 yasinda gérme bozuklugu ve 18 yasinda baslayan ylrime bozuklugu
idi. Asil tendonlari ksantomik goériiniimdeydi. Olgularin ailesinde 1.derece akraba evliligi var idi. Herediter noropati
On tanisiyla genetik analizinde CYP27A1 mutasyonu ile CTX tanisi konuldu ve ERT tedavisine alindi. Tedavinin 3. ayin
sonunda yuriylste kismi diizelme izlendi.

Tartisma: CYP27A1 mutasyonu, safra asidi sentezinin azalmasina ve bunun sonucunda dokularda kolesterol
birikmesine yol acar. Klinik belirtiler eriskin baslangiclh ilerleyici nérolojik fonksiyon bozukluklarini ve erken
donemde tendon ksantomlari, cocukluk ¢agi baslangich kataraktlari icerir. Bebeklik ve neonatal dénemde kronik
ishal ve kolestaz erken klinik belirtilerdir. Biz burada yillar boyunca baskaca 6n tanilarla takip edilen, klinik ve
elektrofizyolojik bulgularla herediyter néropati stiphesiyle genetik incelemeler sonucunda bir aileden iki CTX
olgusuna dikkat cekmeyi amacladik.



Bildiri ID: 70 MiYASTENIA GRAVIS VE INFLAMATUVAR MiYOPATi BiRLIKTELiGi

q Can Ebru B an

Miyastenia gravis (MG) tanmili hastalarda nadiren ekstremite distallerinde
gugsuzluk ortaya g¢ikmaktadir. Etkilenen kasta noromiskiler ileti defekti
olmadigi ve pridostigmin yamtimin alinamadigi durumlarda inflamatuvar
miyopati agisindan ayirici tani yapilmalidir. Literatiirde inflamatuvar miyopati ve
MG birlikteligi az sayida olguda bildirilmistir. Bu olgu sunumu asetilkolin
reseptér (AChR) antikoru pozitif MG tanmili kadin hastada, semptomlarin

baslangicindan on yedi yil sonra ortaya ¢ikan distal miyopati nedeniyle

tartisilacaktir.

b

Bilinen Hashimoto tiroiditi tanisi olan kirk dokuz yasinda kadin hasta, ¢ift gorme,
pitozis, jeneralize ekstremite gligsuzligu, yutma zorlugu ve solunum sikintisi ile
basvurdugu merkezde jeneralize MG tamisi almig. AChR antikoru pozitif
saptanmig. Steroid ve intravenéz immunoglobulin (IVIg) tedavileri verilmis.
Timik hiperplazi saptanmis ve timektomi operasyonu yapilmis. Timektomi
sonrasi idame tedavisine pridostigmin ile devam edilmis. MG tanisindan 17 yil
sonra bilateral disik ayak gelisen hasta tarafimiza bagvurdu. Nérolojik
muayenesinde kalga fleksiyonu 3-/3, ayak dorsifleksiyonu 3-/3 kuvvetinde ve alt
ekstremite derin tendon refleksleri hipoaktif idi. Kreatinin kinaz degeri 590 U/L
saptanan ve distal ekstremite gigsuzligi oOn planda olan hastaya
elektrofizyolojik inceleme yapildi. Sag frontalis kasindan kayitla yapilan tek lif
EMG postsinaptik iletim bozuklugu ile uyumlu idi. Sag ekstansér digitorum
brevis kasi kayitl ardigik sinir uyariminda ise 2,3,5 Hz ardisira uyarimlarda
anlamli dekrement gozlendi ($ekil 1A). Sinir iletimi ¢alismasi normal olan
hastanin, igne EMG incelemesinde istirahat halinde tibialis anterior ve
gastroknemiusta fibrilasyon ve pozitif keskin dalgalar, istemli kasi kayitlarinda ise
erken kisa sureli

rekriitman, digiik amplitidli miyojenik motor dnite

potansiyelleri saptand (Sekil 1B).

Miyozit paneli gonderildi, anti-Ro52 + geldi. Sag gastroknemius kas biyopsisi
bulgulari nonspesifik olarak degerlendirildi. Miyozit ekarte edilemeyen hastaya
IVlg ve azatioprin (AZA) tedavileri baslandi. izleminde AZA'dan belirgin
faydalanmasi olmayan hastanin tedavisi mikofenolat mofetil ve prednizolon
olarak degistirildi, IVIg ve pridostigmin tedavilerine devam edildi. Hastanin
mevcut tedaviler altinda son nérolojik muayenesinde kalca fleksiyonu 4-/4-, diz
fleksiyonu 4/4+, diz ekstansiyonu 5-/5-, ayak dorsifleksiyonu 2/3-, ayak plantar

fleksiyonu 5-/5- olarak saptandi.

MIYASTENIA GRAVIS VE INFLAMATUVAR MiYOPATI BIRLIKTELIGi
Jale Nezerli?, Burak Samet Gakir', Merve Melodi Gakar?, Fatma Gékgem Yildiz Sarikaya?,
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Sekill.
A.EDB kasi kayith ardisik sinir uyarimi calismasi
B. istemli kasi igne EMG kaydi

b

inflamatuvar  miyopati miyastenik  hastalarin  %3'inden  azinda
gorilmektedir. inflamatuvar miyopatinin egslik ettigi miyastenia gravis
hastalarinin tamaminda AChR antikorlari pozitif bulunmakta ve gogunda
|timik patoloji saptanmaktadir. Bu olgu, MG’si olan bir hastanin mevcut
|tedaviler altinda klinik olarak ozellikle distal kas gruplarinda kotilesme
oldugunda inflamatuvar miyopati varliginin da akla getirilmesi gerektigini
vurgulamaktadir. Bu iki hastalik ayni anda veya biri digerinden 6nce ortaya
¢ikabilmektedir. Tanida CK yuksekligi, hem repetetif sinir uyarimi hem de
igne EMG ile gerekli durumlarda kas biyopsisi yol gostermektedir.
Hastalarin buyuk bir kismi steroid ve diger immunsupresif tedavilere yanit

| vermekte ancak direngli vakalarda rituksimab tercih edilebilmektedir.

Miyastenik hastalarda inflamatuvar miyopati gelisimi mevcut gii¢ kaybi

varliginda gozden kagabilmektedir. Bu birlikteligi daha iyi tanimlamak icin

klinik farkindaligin artiriilmasi gerekmektedir.




