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Bebeklikte goriilen benign myoklonik epilepsi:
Myoklonik astatik nébetli epilepsi:

Cocukluk absans epilepsisi:

Myoklonik absansli epilepsi:

Degisik fenotipli idyopatik jeneralize epilepsiler:
Juvenil absans epilepsi

Juvenil myoklonik epilepsi

Yalniz jeneralize tonik klonik nébetli epilepsi
Febril konvulsiyona eklenen jeneralize epilepsiler

Myoklonik Astatik Epilepsi

Myoklonik astatik epilepsi yogun myoklonuslar nedeniyle hastanin diigsmesine neden olan genetik gegisli bir durumdur. EEG de di-
der generalize ndbet tiplerinde goriilen generalize diken dalgalar ve kognitif gerileme ile birliktedir. 18-60 ay arasinda bulgular bas-
lamadan dnce gelisimi tamamen normaldir. Tiim ¢ocukluk epilepsilerinin % 1-2'ni olusturur. Erkeklerde daha siktir (3:1). Ailede epi-
lepsi hikayesi degisik serilerde % 15-32 arasinda bulunmustur. Cesitli nébet tipleri gdsterebilir: Hastalarinda hepsinde myoklonik ve
myoklonik astatik nébetler vardir. Myoklonik ndbetler kisadir (0.3-1 sn), generalize ve izole jerkler seklindedir. Nébetin ¢ok kisa, su-
ur degisikliginin cok hafif olmasi nedeniyle yaralanma olmayabilir. Bazen myoklonik ndbetler 1sik uyaran ile tetkilenebilir. Generalize
Tonik-klonik nébetler (GTK) ¢cocuklarin % 75-95'inde ortaya gikan ikinci siklikta goriilen nébetlerdir. Genellikle ilk belirtidir. Glin igin-
de ve hastaligin ileri donemlerinde gece uykuda goriiliirler. Absans ndbetler hastalarin % 62-89'unda gériiliir. Siklikla kas tonusun-
da azalma ile giden atipik absanslarla birliktedir. Cocuklarin % 14-95'inde yiiz ve ekstremitelerde ¢ok odakli, aritmik sigramalar ile
birlikte stupor, apati seklinde konvulsiyonsuz status gdriilebilir. Tonik ndbetler hastalarin %30-95'inde goriilebilir. Tonik nobetli has-
talarin yalnizca 1/3 inde sonuglar iyidir. Febril konvulsiyonlar genellikle basit tiptedir ve gocuklarin % 11-28'inde bildirilmistir. Nobet-
ler baslangigtan itibaren 3 yil iginde kontrol altina alinmig ise sonuglar iyi olabilir ve kognitif gelisimi normaldir. llaca direngli olanlar-
da kognitif bozulma gériilebilir. Tonik nébetler ve uzamis myoklonik status kotli prognoz gdstergesidir. Myoklonik astatik epilepsiyi
gec baslangigli kriptojenik spazmlardan ve bebeklikte gériilen benign myoklonik epilepsilerden ayirdedilmelidir. Kriptojenik Lennox-
Gastaut Sendromu (LGS) dan ve atipik benign rolandik epilepsiden ve yavas uykuda epileptik statusdan (ESES), ge¢ infantil seroid li-
pofuksinozisden ayirdedilmelidir. Tedavisinde valproat ilk tercih edilecek ilactir. VPA basarisiz olursa LTG eklenebilir. Myoklonus ve
absans nébetleri belirgin olanlarda etosiiksimid etkili olabilir. VPA ile birlikte kii¢lik dozda benzodiazepinin birlikte kullaniimasinin et-
kin oldugu gdsterilmistir. Dravet Sendromunda ve JME de LTG ihtiyath kullanilmasina ragmen burada etkilidir. Yeni ilaglardan TPM
ve levatirasetam diger alternatiflerdir. Bu hastalarda CBZ ve VGB den nobet sikligini artirmasi ve myoklonik statusu tetiklemesinden
dolayr kaginiimalidir.

Cocukluk Absans Epilepsisi (CAE)

ILAE’nin tanimina gdre “Cocukluk absans epilepsisi (piknolepsi)” tamamen normal olan okul ¢agi cocuklarda giiglii bir genetik
yatkinlik ile olusur. Baslangici 4-8 yas arasidir, 6-7 yasinda pik yapar. Epileptik gocuklar arasinda prevelansi % 2-10 dur. Kizlarda
daha sik goriiliir. Ergenlerde GTK nobetler siktir. Absanslar “gdze ¢arpan konvulsiyon olmaksizin gegici suur kaybi olmasidir. Has-
ta yapmakta oldugu isi bir an igin birakir, siklikla soluklasir, elindekini diisiirir...”. Hafif 6ne dogru egilme veya goz kapaklarinda tit-
reme olabilir. Ataklar genellikle birkag saniye siirer. Suur hizla geri gelir ve hasta bir anlik bosluktan sonra atak 6ncesi durumuna
doner. Tedavi edilmeyen hastalarda iyi bir HPV ile 3 Hz lik jeneralize diken ve yavas dalgalar ile es zamanli absanslar kolaylkla goz-
lenebilir. Iktal EEG de 3 Hz lik jeneralize diken veya iki dikenli (ii¢-dikenliden fazlasi gériilmez) yavas dalga kompleksleri (desarjla-
rin baglangicinda 2.7 Hz den daha az, 4 Hz den daha fazla olmayan, sona dogru frekansinda azalma olur) gériiliir. Genellikle 10-12
saniye siirer, 4 s den kisa ve 20 s den uzun olmaz. Parsiyel nobetler, myoklonik jerkler, GTK ndbetler ve diger bazi bizar nébetler go-
cuklukta absansla birlikte gdriilebilir. GTK nobetler tipik absanslardan 6nce baslamis ise CAE si kabul edilemez. Saf CAE sinde da-
ha sonra GTK nobet goriilme sikhgr oldukga azdir (% 3 den fazla dedgil). Erken baslangicl tipik absanslarin prognozu geg¢ gocukluk-
ta veya ergenlikte baglayanlardan daha iyidir. Iktal myoklonik veya atonik komponentli, fotosensitivite gésteren ve tedaviye cevabi
kotli olan absanslarda diger jeneralize ndbetlerle kombine olarak nébetler devam eder. Tipik absanslarin baslamasi ile es zamanli
veya dncesinde GTK ndbetlerin goriilmesi kétii prognozu gdsterir. lIk secenek ilaglar ESM, VPA ve LTG in yalniz veya birlikte kulla-
nilmasidir. CLN, CLB ve asetozolamid ikinci segenek ilaglardir. VPA hastalarin absanslarini % 75, GTK ndbetlerini %70, myoklonik
jerklerini % 75 kontrol alina alir. Benzer sekilde ESM absanslari % 70 kontrol eder. LTG de absanslari % 50-60, GTK nébetleri % 50-
60 kontrol eder. Asetozolamid ve benzodiazepinler bu ii¢ ilacla basarisiz olunan bazi vakalarda denenmistir. Klonazepam myoklonik
bulgulari olan hastalarda &zellikle tercih edilir. Felbamat absanslar igin secilebilecek iyi ilaglardandir, fakat ciddi yan etkileri nede-
niyle kesilmesi gerekebilir. Karbamazepin, fenitoin ve vigabatrin kontrendikedir ¢iinkii klinik ve deneysel ¢calismalarda GABAB an-
tagonistleri ile absanslarin arttigi gosterilmistir. CAE sinde ilag tedavisi 2 yillik nobetsiz donemden sonra zaman iginde azaltilarak
(3-6 ayda) kesilir.
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Cocuklukta Baslayan Tipik Absansh Diger Sendromlar

Myoklonik absansli epilepsi (EMA): Myoklonik absansli bu epileptik sendrom klinik olarak ciddi iki yanli ritmik klonik jerklerle (sik-
likla tonik bir kasiimada vardir) birlikte absanslarin goriilmesi ile karakterizedir. EEG de bu klinik goriiniim her zaman ¢ocukluk ab-
sansinda oldugu gibi iki yanl es zamanli ve simetrik 3 Hz lik ritmik diken dalgalar ile karakterizedir. Ndbetler giinde pek ¢ok kez olu-
sur ve hasta jerklerin farkindadir. Birlikte gériilen diger nébetler nadirdir. Baslangi¢ yasi yaklasik 7 y ve erkeklerde daha sik goriiliir.
Prognoz nobetlerin ilaclara direnci, mental gerileme ve LGS gibi muhtemel diger tip ndbetlerin daha sonra gelismesi gibi nedenlerle
piknolepsiden daha kétiidiir. Absanslarin siiresi 10-60 s arasinda degisir. Nobetler siklikla piknoleptiktir ve HPV ile ortaya ¢ikartilir ve
esas olarak uyaniklikta olur. Fotosensitivite yaygin degildir (% 14). Klinikte ndbetler tek tarafli veya asimetrik olsa bile jeneralize 3 Hz
diken veya ¢ok dikenli yavas dalga desarjlari gosterir. Vakalarin % 45'inde GTK bildirilmistir. VPA ve ESM birlikte kullaniimasi ile va-
kalarin cogunda ndbetler kontrol altina alinabilir. Bazi vakalarda PHB, VPA ve BDP nobetleri kontrol edebilir. VPA veya ESM in LTG
ile birlikte kullanilmasi da tedavide etkili olabilir.

Absansli goz kapagi myoklonisi (Jeavens Sendromu): Absansli goz kapagi myoklonisi heniiz ILAE tarafindan tanimlanmamis idi-
yopatik jeneralize epilepsi sendromudur. Baslangi¢ genellikle erken gocuklukta (6y) olur. Bu sendromunun ozelligi absanslar degil
(bunlar ndbetin yalnizca bir parcasidir) goz kapagi myoklonisidir. Géz kapagi myoklonisinde 4-6 Hz lik hizl g6z kapagdi ve goz kiiresi
jerkleri vardir, eger bunlar kisa ise izole olarak olusur veya bir absansi takiben goz kapaginin hizli jerkleri ile birlikte devam edebilir.
Absanslar goz kapagi myoklonisi olmaksizin olmaz. Uygun ilaclarla absanslardan sonra diger tip ndbetleri kontrol altina alinsa bile
goz kapagi myoklonisi kalabilir. EEG de esas olarak gok dikenli dalgalar hakimdir. Nobetler kisadir (3-6 s) ve 6zellikle g6z kapamadan
sonra olusur. Tiim hastalar fotosensitiftir, bu 6zellik yasla azalir. Sik olmayan GTK nobetler vardir ve flas uyaranla, uykusuzlukla yor-
gunlukla ve alkol alimi ile ortaya ¢ikabilir. Ekstremitelerdeki myoklonik jerkler hastalarin yarisinda olusur fakat sik degildir ve rastge-
ledir. Prognoz CAE si kadar iyi degildir. G6z kapagi myoklonisi tedaviye direnclidir ve hayat boyu siirebilir fakat suur kaybi ile birlik-
telik daha azdir ve yasla ciddiyeti azalir. Absansli goz kapagi myoklonisi i¢in en uygun ilag valproattir, bazi direngli vakalar ESM ve-
ya diisiik doz klonazepam ile birlikte tedavi edilir. Tedavi hayat boyu olabilir. Pek ¢cok hastada absanssiz géz kapagi myoklonileri de-
vam edebilir.

Absanshi agiz cevresi myoklonisi: Absansh agiz ¢cevresi myoklonisi ¢cocukluk ve ergenlikte baslayan agiz cevresi yiiz kaslarinda
gorilen ritmik myoklonus ve suurda cesitli derecelerde bozulma ile giden sik tipik absanslarla karakterize idiyopatik jeneralize epi-
lepsi sendromudur. Baslangic yasi 2-13 y arasinda oldukga genis bir aralik gdsterir (10y). Nébetlerin hem sikhgi (haftada 1-2) hem de
suurdaki bozulmanin ciddiyeti hafif ile ciddi arasinda olabilir. Absanslar kisadir, ortalama 3.7 s siirer (2.4-8.7 s). CAE ve JAE den be-
lirgin sekilde kisadir fakat JME ye yakindir. Desarjlarin goriildiigii ilk saniyede myokloniler baslar ve ¢gogu absansin siiresi iginde de-
vam eder. Tiim hastalarda GTK ndbetler gelisir ve bunlarin yarisinda absanslarin baslangicindan dnce GTK ndbetler goriiliir. GTK no-
betler genellikle sik degildir ve siklikla absans kiimelerinin veya absans statusun habercisidir. Erken ¢cocukluktan ergenlige kadar ge-
nellikle bir GTK ndbeti takiben veya daha az siklikla absanslarla veya absans status ile goriilebilir. Hastalar normal zekaya sahiptir.

Semptomatik ve kriptojenik absanslar:

Tipik absanslar IGE nin 6rnek ndbet tipi olarak diisiiniilmesine ragmen bunlar genellikle semptomatik olabilir, SSS nin bilinen bir
hastaligi sonucunda ortaya gikar. Bunlar fokal veya diffiiz, travmatik, metabolik veya inflamatuar olabilir. Vakalarin gogunda bir et-
yolojik baglanti gosterilemez ve tesadiifi olabilir. Tipik absansin delilleri fokal beyin patolojisinden gelebilir. Frontal lobun mesial yii-
zii tipik absanlarin kaynaklandigi yer gibi durmaktadir. Kortikal disgenezisi ve epilepsisi olan 100 erigkin hastanin 14 {iniin EEG sinde
3 Hz diken ve dalga paroksizmleri goriilmiistiir. Subependimal heterotopileri olan birkag hastada “kisa karanlk ataklar” seklinde no-
betler bildirilmistir. Gz kapagi myoklonisi ve myoklonik absanslarla birlikte 3 Hz diken ve yavas dalga jeneralize desarjlari olan has-
talar semptomatik/kriptojenik epilepsilerle iligkili gériinmektedir. Bunlarin idiyopatik absansli géz kapagi myoklonisinden ve myoklo-
nik absans epilepsiden ayirimi esastir.

Juvenil Absans Epilepsisi (JAE)

JAE piknolepsi ile aynidir fakat absanslar daha az goriiliir. Belirtiler ergenlik caginda gériiliir. GTK ndbetlerin birlikteligi daha sik-
tir ve absanslarin ortaya gikmasindan dnce goriilen GTK ndbetler CAE ne gdre daha daha siktir ve ¢ogunlukla uyaniklikta olusur.
Myoklonik ndbetler sik degildir. Cinsiyet ayirimi yoktur. JAE prevelansi absansli hastalarin iginde % 13.3, idiyopatik jeneralize epilep-
sileriginde % 10.2 dir. Diken ve dalgalar 3 Hz den daha hizlidir. Tedaviye cevap iyidir. Baslangig yasi 7-16 yas arasinda degisir, 10-12
yaslarinda pik yapar. CAE den daha az (1-10 kez/giin) goriiliir. EEG yliksek oranda fotosensitivite gésterir ve % 33'linde ¢ok dikenli-
dir. Iktal klinik bulgular ciddi suur bozuklugu gésterir fakat CAE de goriilen kadar ciddi degildir. Farkindalik, algilama, cevap verme,
hafiza ve hatirlama giictiir fakat tam olarak bozulmamistir. Ayni hastada bile bazen nébetten nébete belirgin dediskenlikler gdstere-
bilir. Absans ndbetlerin siiresi genellikle uzundur (16.3+7.2 s), herhangi bir diger idiyopatik jeneralize absans epilepsi sendromundan
daha uzundur. EEG bulgular CAE sindekine benzer. JAE de desarjlarda béliinmeler ve gok dikenler daha siktir. JAE li hastalarin %
80'inde GTK ndbetler, % 15-25'inde myoklonik jerkler gériiliir. GTK nobetler esas olarak uyandiktan sonra olusur, Uyku deprivasyo-
nundan sonra, alkol alimini takiben ve yorgunluk sonrasi siktir. Myoklonik jerkler genellikle hafiftir, sik degildir ve giin icinde dagih-
mi tesadiifidir. Bazi arastirmacilar sik absans status tanimlamiglardir, fakat JAE de GTK nobetlerden énce absans status olmaz.
Myoklonik jerkler absans nébetleri aninda olugmaz. JAE i bir hastada (¢ tip jeneralize nébet olabilir fakat absanslar her zaman bas-
kin nébet tipidir. Hastalarin % 70-80'inde absanslar kontrol edilebilmesine ragmen JAE si muhtemelen hayat boyu siiren bir hastalik-
tir. GTK nébetler nadirdir ve genellikle JME de oldugu gibi ayni faktdrlerle ortaya ¢ikartilirlar. Siklikla absanslar GTK ndbetler ile bir-
likte goriildiigii icin valproat ile tedaviye baslanir. Hastalarin % 70-80’inde tiim ndbetleri kontrol eder. Eger valproatla tedavi kismen
etkili olmugsa lamotrigin veya ESM (6zellikle absanslar israrci ise) ilave edilmesi dnerilir. Bazi arastirmacilar CBZ, PHT ve VGB nin
absanslari arttirdigini JAE de kullanilmamasi gerektigini sdylerler. Tedavi hayat boyu devam edebilir, ¢iinkii ilag kesimi genellikle cok
uzun yillar nébetsiz kalmis olsa bile yeniden nobet gdriilebilir. Ancak bu konuda yeterli prospektif calisma yoktur.



Juvenil Myoklonik Epilepsi (JME)

JME (Janz'in impulsif petit mali) ergenlikte iki tarafli nébetlerle, 6zellikle kollarda belirgin tek veya tekrarlayici aritmik, diizensiz
myoklonik jerkler ile karakterizedir Tim epilepsilerin % 5-10'unu olusturur. Cocuklarda (% 3-5) daha az gdriilmekle birlikte ergen
(%10) ve yetiskinlerde (%11) siktir. Kizlarda biraz daha fazla gériiliir. Baglangici 8-26 yas arasinda dedismekle birlikte 12-18 yas
arasinda yogundur. Hastalik baslangic yasi kizlarda erkeklerden biraz daha kiigiiktiir (14y/15.5y). Myoklonik sigramalarin baslangig
yas! GTK nobetlerden daha erkendir (15y/16y). JME'nin baslangig yasi fotosensitif olanlarda olmayanlara oranla daha erkendir. JME
gliclii bir genetik yapi gosterir. JME hastalarinin 1/3'{iniin ailesinde epilepsi hikayesi vardir. Bilinen bir dis nedenin olmamasi ikiz
calismalarindaki yiiksek birliktelik JME etyolojisinde genetik etkinin oldugunu diisiindtirmistiir. JME nin en dnemli bulgusu (myok-
lonik sigramalar) dzellikle omuzlar ve kollarda goriilen kisa siireli, iki tarafli, simetrik ve senkron kas kasiimalaridir. Sigramalar genel-
likle uyandiktan sonra olur. Yogun sigcramalar hastanin diismesine neden olabilir, birkag saniye siirer ve tekrar ayaga kalkar. Absans
ndbetleri goz kapaklarinda, goz kiirelerinde ve kollarda sigramalarla birliktedir, sigramalar aritmiktir ve suur korunur. Sigramalar gok
yogun oldugunda bir an i¢in hasta dalgin hale gelebilir veya myoklonik statusa yol actiginda suur ciddi olarak bozulur. Bu nedenle
myoklonik absanslardan ayirdedilmesinde karisiklik olabilir. JME gibi 1s1ga duyarl olan baska epileptik sendrom yoktur. JME has-
talarinin % 30-42'si 1s1§a duyarli iken gocukluk ve jiivenil absanslarda bu oran % 18'dir. Goriilme sikligi kizlarda biraz daha yiiksek
orandadir. JME'li hastalarda bazi AEl'lar nobetlere etkili bazilari da artirici etki yapar. Barbitiiratlar hastalarin % 86'inda etkili iken
PHT vakalarin %33'linde etkisiz veya artirici etki yapmistir. PHB ve PRM 6nceleri ilk segenekti. VPA ile hastalarin % 86'sinda nobet
kontrolii saglanmaktadir. Interiktal EEG de aktivitelerin kalmasi kétii prognoz géstergesi degildir. JME de VPA ile birlikte kullanilan
diger bir ilagc klonazepamdir. Yeni AEi lar arasinda VPA ile birlikte kullanilan LTG ve TPM umut verici gériinmektedir. Levetiracetam
da antimyoklonik etkisi nedeniyle son zamanlarda bildirilmeye baslanmistir. CBZ JME de ndbetleri en ¢ok arttiran ilagtir ve myoklonik
status gelisebilir. VGB ve tiagabinin etkisi hakkinda farkli yazilar vardir. 0XB ve GBP hakkinda fazla ¢calisma yoktur fakat bunlarda
ndbetleri artirabilir.
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