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SUPERIOR DiViZYON OKULOMOTOR SiNiR PARALIziSi VE COVID-19
TUGCE MENGI , DILEK YILMAZ , PUREN ISIK , MUGE COBAN KARATAS,

NIGDE EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI
Ozet:

Girig: Bu bildiride, koronavirlis hastaligi-19 (COVID-19) tanisi ile takip edilen ve unilateral
superior divizyon okllomotor sinir paralizisi gelisen bir olgu sunuyoruz.

Olgu Sunumu: Oncesinde bilinen sistemik hastalik dykiisii olmayan 23 yasinda erkek hasta ani
gelisen diplopi ve sag goz kapaginda disuklik yakinmasi ile acil servise basvurdu. On giin 6nce COVID-
19 tanisi aldigi, hidroksiklorakin ve favipiravir tedavisi kullandigi 6grenildi. Oykisiinde vaskiilopatik
okulomotor sinir paralizisi icin risk faktori yoktu. Norolojik muayenesinde sag gozde parsiyel pitoz ve
elevasyon paralizisi saptandi. Diger norolojik ve fizik muayene bulgulari normaldi. Elektrokardiyografi
sinls ritmindeydi, rutin laboratuvar parametreleri, serolojik testleri ve beyin omurilik sivisi bulgulari
normal sinirlardaydi. Orbital ve kraniyal manyetik rezonans gorintileme (MRG) ve MR anjiografide
patolojik bulgu saptanmadi. Ust ve alt ekstremitelerin elektromiyografi ve sinir iletim 6lciimlerinde
anormallik tespit edilmedi. Bulgular aksonal néropati veya demiyelinizan stiregle uyumlu degildi.
Repetetif sinir stimllasyon testinde dekrement veya inkrement yanit elde edilmedi. SARS-CoV-2
enfeksiyonuna bagli okiilomotor sinir paralizisi teshisi koyuldu ve metilprednizolon (1 mg/kg, bes gin)
ve asetilsalisilik asit ile tedavi edildi. Kontrol MRG’de patoloji saptanmadi. Alti hafta sonra tam iyilesme
gozlendi.

Tartigsma: Bildigimiz kadariyla, hastamiz COVID-19 ile iliskili izole superior divizyon okiilomotor
sinir paralizisi olan ilk olgudur. COVID-19 insidansi diinya ¢apinda artmaktadir. COVID-19 iliskili
norolojik hastalik spektrumunun detaylandirilmasi 6nemlidir ancak artan kanitlara ragmen noro-
oftalmolojik semptomlarin ve COVID-19 patofizyolojisinin tam mekanizmasinin anlasiimasi heniiz
emekleme asamasindadir.

REFRAKTER JENERALIZE MYASTENIA GRAVIiS OLGUSUNDA EKULIZUMAB TEDAVISi
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Ozet:

Giris: Myastenia gravis (MG), farkli immunsupresif ajanlarla tedavi edilebilen néromuskuler bileskenin
otoimmun hastaligidir. Ancak hastalarin %10-15'i tedaviye iyi yanit vermeyen refrakter MG grubunda
yer alir.

Olgu: Bulber bulgular ve yorgunluk sikayetleriyle 2013 yilinda asetilkolin reseptér antikoru (AChR-a)
pozitif MG tanisi alan 24 yasinda kadin hastaya ayni yil timik hiperplazi nedeniyle timektomi yapilmisti.
intravendz immunoglobulin (ivig) yiikleme/idame, oral steroid, pridostigmin, azatioprin, rituksimab
tedavilerinden fayda gormemisti. Coklu immunsupresif alirken myastenik kriz nedeniyle yogun bakim
Unitesinde yatis oykiist olan hasta klinigimize 2020 Agustos ayinda basvurdu. Metilprednizolon, aylik
ivig, piridostigmin ve rituksimab tedavilerini almaktaydi. Norolojik muayenesinde iki yanli semipitoz,
her yone bakis kisitliligl, diplopi, yutma bozuklugu, tetraparezisi olan ve tekerlekli sandalyeyle mobilize
olabilen hasta tek nefeste sekize kadar sayabildi. Yedi seans plazmaferez ardindan, etkisiz olan
rituksimab tedavisi kesilerek mikofenolat mofetil baslandi. Ug ay sonra hastada klinik kétiilesme olmasi
nedeniyle 7 glin intravendz metilprednizolon 1 gr/glin verildi, mikofenolat mofetil kesildi. Hastaya Mart
2021’de ekulizumab tedavisi baslandi. ilk dozdan 5 giin sonra yutmasi diizeldi, nazogastrik tiipi cikti.
Tek tarafli destekle yiirimeye ve merdiven ¢ikmaya basladi. ilk 4 doz haftalik 900 mg, sonrasinda 2
haftada bir 1200 mg olarak verilen hasta en son 12. dozunu aldi. Giincel muayenede solda dalgalanma
gosteren semipitozu devam ediyor. Bakis kisitlihgr ile diplopi tamamen, yutma bozuklugu ve kas giicli
ise tama yakin diizeldi.



Sonug: Ekulizumab, kompleman C5’e karsi gelistirilmis bir monoklonal antikordur ve AChR-a’nin
kompleman araciligiyla verdigi hasari azaltir. AChR-a pozitif refrakter jeneralize MG olgularinda,
kullanimi yakin zamanda onaylanmistir. Kullanim 6ncesi meningokok profilaksisi gerekmekte, olumlu
bir yan etki profili gostermekte ve etkisi kisa sirede ortaya ¢ikmaktadir. Hastamiz, klinigimizde
ekulizumab tedavisi uygulanan ilk MG hastasi olma 6zelligini tasimaktadir ve kisa slirede tedaviden
belirgin fayda gérmustar.
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Giris:Selenoprotein kas hiicresinin erken gelisim evrelerinde kas hiicresi proliferasyonu ve
rejenerasyonunda gorevli bir endoplazmik retikulum glikoproteinidir(1). Selenoprotein-N iliskili
Myopatiler (SELENON-RM)’de ciddi aksiyel gligstizliik, skolyoz gibi ortopedik problemler, beslenme ve
solunum giicliigu gorulebilmektedir(2).

Olgu: 39 gestasyonel haftasinda zor dogum ve hipoksi nedeniyle 10 giin yenidogan yogun bakim
Unitesinde takip edilen , akraba evliligi (1.derece) oykiisti olan ve son zamanlarda ylrimede zorlanma
ve kas glgsuzligl nedeniyle tarafimiza basvuran olgunun néromotor gelisim basamaklari geriydi .
Muayenesinde kas glict alt ve Ust ekstremtide 4/5, derin tendon reflekslerinin alt ekstremitelerde
alinamadi ,gastroknemius hipertrofisi ve belirgin skolyozu vardi. Ataksik yuriylsa,aksiyal kas
glgsiizligu ve tandem yurilylsinin bozuk olmasi nedeni ile yapilan arastirmada kreatin kinaz:412
IU/L, vitamin B12 dustkltugi (111ng/L) saptandi, tiroid fonksiyon testleri,transaminazlari, kranial MRI
ve MRS normaldi.

Myopathy panelinde heterozigot SELENON geninde c.1421A>C (p.Glu474Ala) saptanmasi Uzerine
gonderilen WES'te SELENON geninde heterozigot ¢.1421A>C (p.Glu474Ala) saptandi.EMG’'de alt
ekstremitelerde hakim olan, duysal aksonal agirlikli, iml dereceli, sensérimotor polinéropati bulgulari
saptandi. igne EMGde myopatik tutulumu gézlenmedi. Ekokardiyografisi normal saptandi.

Sonu¢: Hastamiz genetik ve klinik olarak Selenoprotein-N iliskili Myopatilere 6rnek olmasi nedeniyle
sunulmustur. Selenon iliskili myopatilerin uzun donem etkilerini gosteren ¢alismalar beklenmektedir.
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NADIR GORULEN BETHLEM MiYOPATi VAKASI
GULCAN GOCMEZ YILMAZ ,

MERSIN SEHIR EGITiM VE ARASTIRMA HASTANES|
Ozet:

39 yasinda erkek hasta 2 yildir olan yurimede giiglik, cabuk yorulma ve merdiven ¢ikmakta zorlanma
sikayetleri ile noroloji klinigine basvurdu. Hastanin yapilan nérolojik muaynesinde kranial sinir sistemi
muayenesi dogal, kas glicti Ust ve alt ekstremite proksimal kaslarda global 4/5, distal kas gtict +4/5,
gowers arazi pozitif, derin tendon refleksleri normoaktif idi. Hastanin bakilan kreatin kinaz degerleri
thmli yiiksekti. Hastanin yapilan elektrofizyolojik testlerinde sinir ileti hizlari normal gérild, alt
ekstremite kaslarina yapilan igne emg de bilateral vastus lateralis kaslarinda miyopatik degisiklikler
saptandi. Hastanin gizgili kas biyopsi sonucu miyopatik degisikliklerle uyumlu olarak rapor edildi. Tibbi
genetik bolimune yonlendirilen hastamizin miyopati 6n tanisi ile DNA dizi analizi ¢alisiimis, hastada
COLG6AS3 geni lizerinde ¢.7447A>G p.Lys2483Glu rs139260335 missens mutasyonu Homozigot olarak
saptanmistir. Hastaya kollajen 6 miyopatisi ile iliskili Bethlem Miyopati tanisi konulmustur.

DROPPED HEAD SYNDROME iLE PRESENTE OLAN 3 FARKLI NOROMUSKULER HASTALIK OLGUSU
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Ozet:

OZET

Dropped head servikal omurganin anormal 6ne dogru fleksiyonudur. Hastalar baslarini destekle
diizeltebilirler . Boyun ekstansor kas zayifligina bagh gorilen bu durum gesitli santral

ve noromuskuler hastaliklarda tanimlanmistir. Miyastenia gravis, inflamatuar miyopati, amyotrofik
lateral skleroz, fasio-skapulo-humeral distrofi, nemalin miyopatisi, karnitin eksikligi, spinal muskuler
atrofi drop head gorilen néromuskuler hastaliklardan bazilaridir. Biz de dropped head ile presente
olan Miyastenia gravis, inflamatuar miyopati, amyotrofik lateral skleroz tanisi olan 3 farkli

olgu sunmayi amagladik.

Anahtar Kelimeler: dropped head, noromuskuler hastalik , amyotrofik lateral skleroz,

miyastenia gravis, inflamuatuar miyopati

GIRIS:

Dropped head gesitli santral ve noromuskuler hastalik da tanimlanmistir (3). Néromuskuler
hastaliklardan yaygin olanlar; miyastenia gravis, miyozitler, miyotonik distrofi, motor néron hastaligi
iken daha nadir nedenler arasinda; kronik inflamatuar demiyelizan néropati, pompe hastalgi,
konjenital miyopati , mitokondial miyopati, karnitin eksikligi sayilabilir. (4) Biz de dropped head ile
presente Miyastenia gravis, inflamatuar miyopati, amyotrofik lateral skleroz tanisi olan 3 farkl

olgu sunmayl amagladik.

OLGU 1:

77 yasinda erkek hasta, 8 ay once ilk olarak basinin 6ne dogru distiglini farketmis ve noroloji
klinigine basvurmus. Servikal MR ve Beyin MR yapilip normal oldugu séylenmis ve EMG
(Elektromiyografi) de ise hafif sensorimotor polinéropati olarak raporlanmis. Klinigimize
basvurdugunda norolojik muayenesinde; Bas ektansiyonda gligsiiz ve dropped head vardi (Figure 1).
Ust ekstremite bilateral distal kaslar kuvvetsiz ve bilateral Interossedz kaslar belirgin atrofikti.
Konusmasi dizartrikti ve dilde fasiktlasyon ile atrofi vardi. Cene refleksi artmisti. Derin



tendon refleksleri (DTR) tium ekstremitelerde canli idi ve sag plantar yanit ekstansordi. Hastanin
klinigimizde yapilan EMG’sinde sinir iletim ¢alismasinda; duyu iletim ¢alismasi normal idi. Sag

median ve peroneal sinirde Birlesik Kas Aksiyon Potansiyeli (BKAP ) amplitiidi kiigik ve motor iletim
hizi ihmh yavas, sag tibial sinirde BKAP ampliitiidii kiigiiktii. igne EMG ¢alismasinda ise ; dil , sag st
ve alt ekstremite kaslarinda uzun siireli , yiiksek ampliitiidlii Motor inite potansiyelleri (MUP) ve
pozitif keskin dalga, fibrilasyon ve fasikiilasyon potansiyelleri elde edildi. Hastanin EMG ‘si motor
noron hastaligi ile uyumlu idi. Hastaya Riluzol baslandi. 3 ay sonra solunum problemleri gelisen
hasta , tani konulduktan vyaklasik olarak 8 ay sonra kaybedildi.

OLGU 2:

78 Yasinda erkek hasta, yaklasik olarak 3 aydir basini dik tutmakta zorlanma sikayeti ile klinigimize
basvurdu. Hastanin bas diismesi sikayetinin giin sonuna dogru kotulestigi 6grenildi.

Ayirica hastanin dropped head gelistikten sonraki glinlerde gln sonuna dogru artan, kollarda
belirgin glg¢ kaybi oldugu 6grenildi. Norolojik muayenesinde ; bas ekstansiyonda belirgin glicstizlik
ve dropped head vardi. Sol gbzde ice bakista minimal kuvvetsizlik , sol gézde pitoz vardi. Motor
muayenesinde Ust ekstremite proksimal kaslar:4/5, distal kaslar :4-5/5, alt ekstremite proksimal ve
distal kaslar:4-5/5 idi. DTR’leri tim ekstremitelerde normoaktif ve patolojik refleks yoktu. Hastaya
miyastenia gravis 6n tanisi ile Single Fiber EMG (SFEMG) yapildi. Frontal kasta yapilan volanter kasida
yapilan SFEMG ‘de 15 adet potansiyel cifti elde edildi ve bunlardan 12 tanesinde bireysel jitter
anormal olarak bulundu. 5 potansiyel ¢iftinde de blok saptandi. Sonug¢ olarak SFEMG bulgulari agir
derecede néromuskuler ileti bozukluguna yani Miyastenia Gravis hastaligina isaret

etmekteydi. Hastanin Anti asetil kolin resoptér antikoru: 8,88 (pozitif) di. Miyastenia Gravis tanisi ile
hastaya 5 giin boyunca Intavenéz immunglobin (IVIG) verildi. Metilprednizolon tedavisi 16mgr
baslanip 64 mgr cikarildi ve 4 ay sonra, Piridostigmin, Azatioprin , 4mgr Metilprednizolon ile idame
tedaviye devam edildi. Hastanin 1 yil sonra drop head ve sol gozde olan pitoz tama yakin diizeldi.

OLGU 3:

55 yasinda kadin hasta, klinigimize servikal distoni tanisi ile botox uygulamasi igin yonlendirilmisti.
Sikayeti sorgulandiginda yaklasik 1 yildir 6zellikle yiiriirken basinin 6ne dogru distigini

soyliyordu. Hastanin klinigimizde yapilan muayenesinde servikal kaslarda hipertoni saptanmadi. Bas
ekstansiyonu belirgin kuvvetsizdi yani; dropped head vardi. Motor muayenede Ust ekstremite ve alt
esktremite proksimal kaslari 4/5 ve distal kaslar:5/5 idi. DTR’ler tim ekstremitelerde normoaktifti .
Patolojik refleks yoktu. Kreatin Kinaz (CK:485 ) idi. Hastanin klinik bulgulari distoni ile uyumlu
olmayip, proksimal kaslarda gligstizlik olmasi ve dropped head ‘in bazi miyopatilerde erken donem
bulgusu oldugunu distindiigimiizden hastaya Miyopati 6n tanisi ile EMG yaptik. Motor ve duyu
iletim ¢alismasi normal idi. igne EMG calismasinda servikal paraspinal kaslar ve {ist esktremite
proksimal kaslarda belirgin diisiik ampliitiidlii , kisa stireli MUP’ler, pozitif keskin dalga ve fibrilasyon
potansiyelleri elde edildi. Hastanin EMG’sini miyopati ile uyumlu bulduk. Sonrasinda deltoid
kasindan yapilan biyopsi ile inflamatuar miyopati tanisi konuldu. Hastaya inflamatuar miyopati tanisi
ile 64mgr Metilprednizolon tedavisi baslandi ve 1 ay sonra klinigi belirgin diizelince 4mgr idame
doza gegildi. Hastanin 6 ay sonra drop head ve diger klinik bulgulari tamamen diizeldi.

TARTISMA:

Dropped head hastalarin basini kaldiramama sorunu ile basvurduklari ve boyun kaslarinda ekstansor
kas zayifligina bagli nadir bir durumdur. Noromuskuler hastaliklarindan en sik dropped head’a neden
olanlar; miyastenia gravis (MG), inflamatuar miyopati ve motor néron hastaligidir (4).

Marvin ve arkadaslarinin yaptigi 178 MG’li hastanin incelendigi retrospektif ¢alismada; 146
jenaralize MG hastanin sadece 15 ‘inde (%10 ) dropped head gorildigi saptanmistir. Bu hastalarin
blyiik cogunlugunun asetilkolin resoptor antikoru pozitif , erkek hastalar ve ge¢ baslangi¢li MG
hastasi oldugu izlenmistir. 15 drop head gortlen hastanin 11’i diizenli olarak kontrole gelmis ve 9
hastanin tedavi sonrasi dropped head tamamen diizelmis (5). Bizim hastamiz da jenaralize , ge¢
baslangicli MG ve erkek olmasi, Immunsupresif tedavi sonrasi tama yakin dizelmesi ile bildirilen
olgular ile benzerlik gostermektir.



Reem M. ve arkadaslarinin yaptigi bir calismada ise dropped head ile basvuran 107 hastada herediter
ve edinilmis miyopatilerin klinik spektrumlari ve tedavi sonuglari incelenmistir.107 hastanin 92
sinin ilk basvuru nedeni dropped head mis. Calismada erken taninin tedavi ve prognozda ¢ok 6nemli
oldugu vurgulanmistir. Ayrica edinilmis miyopatilerin erken tedavi ile dropped head duzeldigi
gorlilmastir (3). Bizim hastamizin da steroid tedavisi sonrasinda dropped head tama yakin dizeldi.

M.Gourie-Devi ve arkadaslarinin yaptigi 20 yili kapsayan retrospektif ¢calismada ; 683 ALS
hastasindan sadece 9 hastada dropped head gortlmius. 1 hastada sadece bulber semptomlar ve
dropped head var iken diger 8 hastada ekstremite gigsiizliik ve dropped head varmis (2). Ayrica bu
hastalarin hig birinde dropped head ilk semptom degilken, bizim hastamiz da dropped head ilk
semptom olmasi nedeni ile oldukca ayricalikhidir.
Dropped head yaninda eslik eden bazi klinik bulgularin varligi dogru taniya gitmemize yardimci
olabilir. Hastadan alinan klinik 6ykii , nérolojik muayene, laboratuar tetkikleri, EMG bulgulari birlikte
degerlendirilmelidir. MG hastasi ; klinik 6yklde 6zellikle aksama dogru artan kas glicstizIUg(
vardir. En sik pitoz gorilir. Cogu zaman okdler bulgulara kisa zamanda bulber bulgular eklenir.
Ekstremite kaslarinda glgstizlik tist ekstremite de proksimal ve distal , alt ekstemite de proksimal
kaslarda gorilir. MG sliphesi olan hastada Anti Asetilkolin Resdptor antikoru veya Anti Musk
antikorlarinin pozitif olmasi tani koydurucudur (6). Bizim hastamizda , dropped head ile beraber sol
gozde ice bakis kisithlig, sol gozde pitoz , proksimal kaslarda gli¢siizIigl olmasi ve Anti Asetilkolin
Resoptor pozitif olmasi ile MG tanisi almistir.

Dropped head ile beraber klinik oykiide ve muayenede proksimal kas zaafi olmasi, subakut
gelismesi bazen beraberinde deri bulguarinin olmasi inflamatuar Miyopati tanisina
yonlendirir. Laboratuar bulgusu olarak, CK yiksekliginin olmasi destekleyicidir ( 3). Bizim hastamiz
da dropped head ile beraber proksimal kaslar gligstizliik olmasi, CK degerinin yliksek olmasi ( CK:
485) ile Miyopati tanisi almistir.

ALS ‘da ise ozellikle hastalik baslangicinda ilk goze ¢arpan lokal, agrisiz, asimetrik zaaf ve
atrofiidir. Bulber baslangicli olan hastalar ilk yakinma genellikle dizatridir. Ekstremite gligslizIUgU
ise genellikle ilk distal kaslarda egemendir. Hastalik Ust ve alt motor néron bulgulari beraber
barindirir (7). Bizim hastamiz da dropped head ile beraber bilateral distal kaslarda asimetrik
kuvvetsizlik ve atrofi, konusmasi dizatrik , dilde atrofi ve fasikulasyon, ¢ene refleksinin artmasi, DTR
tiim ekstremitelerde artmasi, plantar yanit ekstansér olmasi ile ALS tanisi almistir.
SONUG:

Dropped head ile beraber gorilen diger klinik bulgular g6zénine alinarak tani konulmalidir. Biz de
dropped head ile presente olan Miyastenia gravis, inflamatuar miyopati, amyotrofik lateral
skleroz tanisi olan 3 farkli olgu sunmak istedik.
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MiYASTENIA GRAVIS HASTALARINDA BiLiSSEL iSLEVLERIN DEGERLENDIRILMESi VE VEP (GORSEL
UYARILMIS POTANSIYELLER) INCELEMESI
HATICE BABAOGLAN , ORHAN SUMBUL , DURDANE AKSOY , BETUL CEViK , SEMIHA GULSUM KURT ,

TOKAT GAZIOSMANPASA UNIVERSITESI HASTANESI
Ozet:

Miyastenia Gravis (MG),otoantikorlarin néromuskiler iletimde bozulmaya yol agtigi bir
hastaliktir. MG okilobulber ve ekstremite kaslarini tutar. MG’de Merkezi Sinir Sistemi (MSS), kalp ve
diiz kaslar etkilenmez.

Calismamizda, MG’li hastalarda bilissel islev skorlarinin ve VEP incelemelerinin normal
popilasyonla farkliliklari degerlendirerek MG’de santral etkilenim olup olmadiginin degerlendirilmesi
amaglandi. MG ve kontrol grubuna Montreal bilissel degerlendirme testi(MoCA), gorsel isitsel sayi
dizileri testi(GISD-B), Stroop testi uygulandi, VEP incelemesi yapildi.

30 MG’li ve 31 saghkli kontrol olarak 61 olgu alindi. MOCA sonuglari; MOCA 9 skoru, kontrol
grubunda MG’lilere gore daha kotli performans sergileyerek istatistiksel olarak anlamli fark
saptandi(p= 0,043). MOCA toplam ve diger MOCA alt basliklarinda, istatistiksel anlamli fark
saptanmadi. Stroop 2. bolim skoru acisindan gruplar arasinda istatistiksel anlamli bir farklilik
saptanmis olup, kontrol grubunda test tamamlama siiresi daha uzundu( Stroop 2 siire p=0,017). Diger
Stroop skorlarinda gruplar arasinda anlamli farkliik saptanmamistir. Miyasteni tipine gore yapilan
degerlendirmede okiiler ve jeneralize grupta GISD-B testinde isitsel uyarim (p= 0,033), gorsel uyarim
(p= 0,035), yazili anlatim (p= 0,004) skorlarinda okiler miyasteni grubunun jeneralize gruba kiyasla
istatistiksel olarak daha iyi test skorlariyla iliskili oldugu saptanmistir.MG ve kontrol gruplarinin VEP
sonuglarinda P100 latanslarinin siire ve amplittidleri fark olmadigi gorildu.

Sonug olarak MG’lilerde santral sinir sisteminin etkilenip etkilenmedigini arastirdigimiz bu
¢alismada, degerlendirilen kognitif test sonuglarinda her iki gripta genel olarak benzer test performansi
sergiledigi, gruplar arasinda VEP sonuglarinda anlaml farklihk olmadigi saptanmistir. Jeneralize
miyasteni grubunun oktler miyasteniye gore bazi bilissel test skorlarinda daha kotl performans
sergilemesi bize kesin veriler sunmasa da koti bir hastalik seyrinin bu durumla iliskili olabilecegini
disindirmektedir.

COVID-19 PANDEMISINDE MIYASTENIA GRAVIS OLGU SERISi
CANAN AKUNAL TUREL ,

BOLU ABANT iZZET BAYSAL UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI ANABILIM DALI

Ozet:

Giris: Miyastenia Gravis (MG); noromuskiler bileskede, otoantikorlarin, postsinaptik membranda
yapisal ve islevsel degisikliklere neden olarak noromuskiler iletimde bozulmaya ve bunun sonucunda
kaslarda yorulmakla artan giicsiizliige yol acan otoimmun bir hastaliktir. MGnin tanisinda, klinik, EMG
bulgulari, AChR-Antikoru, anti-MUSK antikoru ve Timoma agisindan ToraksBT siklikla
degerlendirilmektedir.

Metod: Klinigimiz Noroloji servisinde Aralik 2019 — Agustos 2021 tarihleri arasinda MG klinigi ile takip
edilen 20 hastanin dosyalari retrospektif incelendi.

Bulgular: MG tanisiyla takipli 20 hastanin 13 tanesi erkek, 7 si kadindi. Bu olgularin 12 si yeni tani almis,
8 i daha 6nce tani alip rutin tedavileri icin klinigimizde takipli olan hastalardi. Olgularin median yasi 65
(39-86) idi. EMG yapilan 18 hastada EMG bulgularinin MG ile uyumlu oldugu goruldi. Timoma
agisindan 15 hastaya yapilan toraks BT'de 6 hastada Timoma tespit edildigi goruldi. Asetilkolin
reseptor antikoru bakilan 18 hastanin 13’lGinde antikor yiksekliginin oldugu gorildi. Tim hastalarin
fT3 ve f T4 degerleri normal sinirlarda olmakla beraber iki hastada TSH ¢ok yliksek, bir hastada ¢ok
distktl. Antitiroglobulin Ab ve anti TPO Ab degerleri bu Ui¢ hastada anlamli olarak ileri derecede
yuksek idi. Tim hastalarin yaklasik ytizde 50 kadarinin B12 degerleri anlamli disik, iki hastanin folat



degerleri anlaml diisiik, bes hastanin D vitamini degerleri anlamli diisiik idi. Ug hastada kanser éykiisii
ve onkolojik takipleri mevcuttu.

Sonug: MG otoimmdiin bir hastalik olup, beraberinde bu hastalarda diger otoimmuin hastaliklar da eslik
edebilmektedir. Bazen de paraneoplastik olarak MG klinigi mevcut olabilmektedir. MG klinigi ile gelen
vakalarda bu hususlarin dikkate alinmasi gerekliligini vurgulamak icin bu ¢alismayl sunmayi uygun
gorduik.

ANTI-MUSK-POZITiF MiYASTENIA GRAVISLI HASTADA BNT162B2 MRNA COVID-19 ASISINI TAKIBEN
GELISEN HERPES ZOSTER OLGUSU
ERMAN ALTUNISIK ,

ADIYAMAN UNIVERSITESI TIP FAKULTESI

Ozet:

Amag: Bu ¢alismanin amaci anti-MuSK pozitif Miyastenia Gravis hastasinda BNT162b2 mRNA COVID-
19 asisi ile ilk doz asilamadan sonra ortaya ¢ikan Varisella Zoster Viris reaktivasyonunu
tanimlamaktir.

Yontem: 2 yildan beri anti-MuSK pozitif Miyastenia Gravis tanisiyla takip edilen, azatiopirin 150
mg/gin, metil prednizolon 12 mg/gtin ve rituximab tedavisi (en son 4 ay 6nce) tedavisi altinda stabil
seyreden hasta BNT162b2 mRNA COVID-19 ilk doz asisi sonrasi gelisen cilt dokintileri nedeniyle
basvurdu.

Sonug: Hastanin yapilan dermatolojik muayenesinde, sag alt ekstremitede uyluk medialinden diz
distaline kadar yayilan, L2-L5 dermatomal alanda dagilmis, eritematoz bir taban lizerinde birlesme
egiliminde olan Herpes Zoster ile uyumlu vezikiiller tespit edildi.

Yorum: Vakamizda latent Varicella Zoster Virus enfeksiyonunun reaktivasyonunda asinin olusturdugu
immiin modulasyon ve 6zellikle T hiicre disregiilasyonun rol oynamis olmasi muhtemeldir. Anti-MuSK
potizif Miyestania Gravis gibi agresif immunsupresan tedavi uygulanan hastalarda COVID-19 asilariyla
olusabilecek yan etkiler agisindan dikkatli olunmali ve yakin izlem yapilmaldir.

COViD-19 HASTALARINDA KRiTiK HASTALIK NORO-MiYOPATISI
SULE DEVECI , DILARA MERMI DIBEK , AYSE DENiZ ELMALI YAZICI , MURAT CABALAR ,

BASAKSEHIR CAM VE SAKURA SEHIR HASTAHANESI
Ozet:
Giris ve Amag:

Kritik hastalik néropati / miyopatisi; yogun bakim tnitesinde tedavi alan hastalarda, immobilite,
kortikosteroid ve depolarizan olmayan néromuskiiler bloker ilaglarin kullaniimasi ile meydana gelen
bir tablodur.

Sars-CoV2 (covid-19) enfeksiyonu sonrasi yogun bakim kosullarinda takip edilen, ekstiibasyon
saglanamayan ve/veya kuadriparezi tablosu gelisen 5 hastayi klinik prezentasyonlari ve
elektromiyografi bulgulari ile sunmayi hedeflemekteyiz.

Bulgular:

Klinigimiz elektromiyografi laboratuvarina basvuran 5 hasta dahil edilmistir. Yas ortalamalari 61.5 yil,
K:E=3:2’dir. iki hasta kritik hastalik miyopatisi tanisi alir iken 3 hasta kritik hastalik néro-miyopatisi
tanisi almistir. Hastalarin hepsi covid enfeksiyonu gegirmis ve steroit kullanim éykileri mevcuttur. iki
hastada diabetes mellutus tanisi, birinde ise atorvastatin ve kolsisin kullanimi vardir. Elektrofizyolojik
incelemede, spontan denervasyon potansiyelleri kritik hastalik néro-miyopati tanisi alan bir hastada
saptanirken, dort hastada spontan denervasyon potansiyeli saptanmamistir. Néropati tutulumu
aksonal sensorimotor tip niteliktedir.



Sonug ve Tartisma

Covid hastalarinda norolojik komplikasyonlar icerisinde kritik hastalik néro-miyopatisi
degerlendirilmelidir. Hasta grubundaki ventilasyon ihtiyaci, immobilite, statin ve diger miyo-toksik
olabilecek ilaglarin da kullanimi ihtimali arttirmaktadir. Hastalari maruz kalinan ajanlardan
uzaklastirmak, fizyoterapi destegini saglamak 6nemlidir.

SAKARYA iLINDEKi LiMB GiRDLE MUSKULER DiSTROFiSi OLGULARINDA FENOTIiPiK VE GENOTIiPIK
OZELLIKLERININ ARASTIRILMASI
DILCAN KOTAN , MURAT ALEMDAR ,

SAKARYA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI ANABILIM DALI

Ozet:

Giris: Distrofinopatiler, farkli gen mutasyonlarinin neden oldugu genetik bozukluklardir.
Noromuskiiler hastaliklar igcerisinde 6nemli bir grubu olusturan Limb Girdle Muskiler

Distrofilerinin (LGMD), tip1 formu otozomal dominant (OD) ve tip 2 formu otozomal resesif (OR)
gecis gosterir.

Amag: Bu calismanin amaci, Sakarya ilinde, kavsak tipi kas distrofisi nedeniyle yapilan klinik ekzom
analizi sonrasi LGMD tanisi almis OR gecisli hastalarin klinik ve genetik bulgularini gozden gegirmektir.
Bulgular: Tani alan 8 hastamizin 4G LGMD tip 2B, 2'si LGMD tip 2D, 1’i LGMD tip 2A ve 1’i LGMD tip 2L
idi. LGMD tip 2 olan hastalarin 4’ti erkek 4’ii kadindi. Yas ortalamalari 27,73+15,70 (19-60) idi. ikisi
heterozigot tanimlanmis olan toplam 8 mutasyonun gerisi homozigot varyantti ve timi otozomal
resesif gecisli mutasyonlardi. Hastalarin sadece 1’inde kas zaafi yoktu. Bir hastanin distal kaslarinda
glgsilizliik ve bilateral carpik ayak deformitesi dikkati ¢ekiyordu. Ekstremite giigstizligli olmayan, dort
yil 6nce rabdomyoliz 6ykisli olan ve basvurusu enasinda serum kreatin kinaz (CK) degerleri hafif
yilksek olan 61 yasindaki hastada ANO5 mutasyonu saptandi. Iki hastada kanat skapula izlendi. LGMD
tanili higbir olguda kardiyak tutulum bulgusuna rastlanmadi. Serum CK diizeyleri 2-5 kat arasindaydi,
bir olgunun gegmisinde ise rabdomiyoliz 6ykiisi vardi.

Sonug: Hastalarin erken yaslardan itibaren yasam tarzlarinin diizenlenmesi, rehabilitasyon programina
alinmasi ve yardimci cihaz uygulamalarina baslanmasi, ve aileye genetik danismanlik verilmesi gerekli
oldugundan LGMD lerin erken taninmasi dnem tasimaktadir. LGMD de erken taniya ulasabilmek
icin, klinisyenlerin bu hastalardaki fenotipik ve genotipik 6zelliklerin farkinda olmalari gerekmektedir.
Anahtar kelimeler Limb Girdle muskiler distrofi, genotip, fenotip

ILERi YAS IMMUNOTERAPI CEVAPLI MADSAM OLGUSU
DILCAN KOTAN , MURAT ALEMDAR

SAKARYA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI ANABILIM DALI

Ozet:

GIRIS: (MADSAM), periferik sinir sisteminin nadir gérilen kazanilmis bir néropatisidir. Klinik
prezentasyonu genellikle yiriyls bozuklugu ile olur. Siklikla taniya klinik bulgular, elektromiyografik
ve beyin omurilik sivisi incelemesi ile varilir.

OLGU: 67 yasindaki erkek hasta, son donemde dahada belirginlesen yurtiime guigligu ve elleri kullanma
zorlugu ile basvurdu. Yakinmalarinin dort yil dncesinde diismelerle basladigl, son aylarda ylriimekte
zorlandigl, giderek vaktinin ¢ogunu oturarak gecirdigi ve ellerinde zaman zaman uyusma oldugu
ogrenildi. Karotis darligi disinda hastalik oykiisii yoktu, ailede benzer hastalik oykiisii olmadigi.
Norolojik muayenesinde, bilateral tist ekstremite proksimal kas gtigleri 4+/5 gtictinde, distal kas gugleri
sagda 4-/5, solda 3-/5, alt ekstremite distal kas gtigleri sagda 0/5, solda -2/5 idi. Taban cildi refleksi
bilateral alinamiyor, derin tendon refleksleri global hipoaktif, tenar kaslar hafif atrofik, destekle ayaga
kalkiyor olsa da birka¢ adim disinda ylirliyemiyor idi. Kranyal ve servikal goriintilemesi normal idi. CK
diizeyi normal sinirlarda idi. Elektrofizyolojik incelemesi sag tibiyal ve sol peroneal iletim bloklarinin
eslik ettigi asimetrik demiyelinizan sensorimotor polinéropatiile uyumlu idi. Lomber ponksiyonda, BOS
proteininde artis disinda 6zellik yoktu [56 mg/dL (N:15-45)]. Antigangliyozid panel antikorlari negatif



idi. Olgumuz klinik, elektrofizyolojik, BOS ve laboratuvar bulgulari ile MADSAM tanisi aldi. Agir
osteoporozu nedeniyle steroid verilemedi, bes giin sureyle 0.4 gr/kg IVIG tedavisi ve sonrasinda aylik
rapellerle takibinde kas gliglerinde belirgin ve atrofilerinde kismen diizelme goruldi. Son dénem
desteksiz yuriyebilir halde idi.

TARTISMA: Olgumuz, ender gorilmesi ve taniya varmada klinik bulgularin yanisira elektrofizyolojik
bulgularinin dogru yorumlanmasinin 6nemini vurgulamak amaciyla sunulmustur.

ANTi NEUROFASCIN 155 ANTiKORU POZIiTiF KRONIK INFLAMATUR DEMIYELINiZAN POLINOROPATi:
RITUKSIMAB iLE TEDAVi EDILEN DORT OLGU
OKAN SOKMEN , ERSIN TAN ,

HACETTEPE UNIVERSITESI HASTANESI, NOROLOJi ANABILIM DALI, ANKARA

Ozet:

Amag: Paranodal proteinlere karsi otoantikorlara sahip olan Kronik inflamatuar demiyelinizan
polinéropati (KIDP)’li hastalarin intravendz immiinoglobulin (IVIg) tedavisine yetersiz yanitini ve erken
donemde taninmasinin kritik 6Gnemini vurgulamak.

Giris: KiDP, periferik sinir sistemi(PSS)nin edinilmis ve tedavi edilebilir immiin aracili bir demiyelinizan
hastaligidir. Az sayida KIDP hastasi, neurofascin155 (NF155), neurofascin186 (NF186), contactin-1
(CNTN1) ve contactin ile iliskili protein 1 (CASPR1) gibi nodal ve paranodal proteinlere karsi
otoantikorlara sahiptir. Bu otoantikorlarla iliskili demiyelinizan hastaliklar artik nodopatiler veya
paranodopatiler olarak kabul edilmektedir. Nodal ve paranodal proteinler arasinda hiicre adezyon
molekili olarak gorev yapan neurofascin, ranvier diigimlerinin yapilandirilmasinda kritik bir rol oynar.
Matur sinir sisteminde noronal izoform NF186 ve glial izoform NF155 baskindir. Glial NF155, hem
PSSdeki schwann hiicrelerinde hem de SSSdeki oligodendrositlerde eksprese edilir ve boylelikle
kombine demiyelinizasyonuna yol acabilir. NF155 + KiDPde IVig’e verilen yanitin zayif oldugu
bilinmektedir. B hiicre hedefli anti-CD20 monoklonal antikoru olan Rituksimab, tedavide iyi ilerlemeler
kaydetmis olup Sinif IV etkinlik kaniti sagladigi bildirilmistir. Bu bildiride, Rituximaba iyi yanit veren
NF155+ KiDP’li 4 hasta sunulmaktadir.

Yontem: 3 hasta 0.Hafta-2.Hafta-6.Ayda, 1 hasta ise 0.Hafta-2.Hafta-3.Ayda 1.000’er mg intraven6z
Rituximab ile tedavi edildi ve ilag uygulamasi 6ncesi vizitlerde ayrintil degerlendirildi.

Sonug: Hastalarin hepsi Rituksimab tedavisi altinda stabil izlenmektedir. Klinik stabilizasyon 3
hastamizda 6 ayda bir, 1 hastamizda ise 3 ayda bir Rituksimab uygulamasi ile saglandi. Takipte atak
veya ilag yan etkisi gozlenmedi.

Yorum: Rituksimab tedavisi, geleneksel tedavilere direncli nodal ve paranodal proteinlere karsi gelisen
otoantikorlara sahip KiDPIi hastalar igin iyi bir secenektir. Klasik tedaviye cevapsiz hastalarda bu
otoantikorlar tetkik edilmelidir. Maalesef Ulkemiz sartlarinda bu tetkik Ucretsiz olarak
yapllamamaktadir. Bu testlerin yakin gelecekte ulkemizde de bakilabilmesini ve hastalarimizin
tedavisini daha etkin yonetebilmeyi umuyoruz.

MiYOPATI VE MULTIPLE SKLEROZ BiRLIKTELiGi: NADIR BiR OLGU
MEHMET MESUT DORUKOGLU , BEDRIYE KARAMAN , RASIM TUNGEL , 0ZGUL EKMEKCI , HATICE
KARASOY , AYSE NUR YUCEYAR,

EGE UNIVERSITESI TIP FAKULTESI

Ozet:

GIRIS

Konjenital miyopatilerde, kas hiicrelerinde morfolojik patolojiler gortlir ve isimlendirmeler buna gore
yapilir. Belirtiler cogunlukla bebeklikte baslar, hafif seyirliler ise eriskinlikte bulgu verebilir.

OLGU SUNUMU

29 yasinda kadin hasta merdiven gikmakta, oturdugu yerden kalkmakta, cocugunu tasimakta
zorlanma sikayetleriyle 2008 yilinda basvurdu. ilkokulda yasitlari gibi kosamadigini belirten
hastamizin ebeveynleri teyze ¢ocuklariydi. Dort kardesten iki cocuk bilinmeyen nedenlerle



kaybedilmisti. Norolojik muayenesinde kas gtici: boyun fleksiyonu -4/5, ekstansiyonu +4/5, tist
ekstremite proksimal 4/5, distal 5/5, uyluk fleksiyonu -4/5, uyluk ekstansiyonu 4/5, diz ekstansiyonu
+4/5, alt ekstremite distal 5/5 seklindeydi. CK: 293 1U/I saptandi. EMG primer kas lifi tutulumu ile
uyumlu ve kas biyopsisinde tip 1 lif egemenligi olan konjenital miyopati saptandi. 2009 yilinda akut
apandisit operasyonu sonrasi torakal bolge altinda hissizlik ve kuvvet kaybi yakinmasi olup 2 ayda
kendiliginden diizelen hastanin 2018 yilinda, ani baslayan bas donmesi ve gift gorme yakinmasi
Uzerine ¢ekilen MRG’ de demiyelinizan lezyonlar gorildi. BOS'ta OKB tip 2 + saptandi ve multipl
skleroz (MS) tanisi konuldu. 2018-2021 arasi hasta MS ve konjenital miyopati agisindan stabil
izlenmektedir.

SONUC VE TARTISMA

Kas hastaliklari ve MS birlikteligi oldukca nadir olup literatiirde sinirli sayida olgu bildirimleri
mevcuttur. Fasiyoskapulohumeral muskdler distrofi ve MS birlikteligi immunolojik agidan
incelenmistir. Limb-Girdle muskdler distrofi hastasinin optik norit sonrasi MS tanisi aldig|
bildirilmistir. NMOSD hastalarinda CK artisi ile birlikte kaslarda agri ve guigsuizlik ataklar tespit
edilmistir. Kas hastaligi ve MS birlikteligi, nadir bir durum olsa da MS tanisi koymada gecikmeye
neden olabileceginden akilda tutulmalidir.

REKURREN AKUT iINFLAMATUVAR DEMIYELINiZAN POLINOROPATi iLE PREZENTE OLAN HIV
ENFEKSIYONU
ECE BASKAYA , BAKi DOGAN , AYSE OYTUN BAYRAK,

ONDOKUZ MAYIS UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI AD
Ozet:

GIRIS:

Akut inflamatuar demiyelinizan polinéropati (AIDP), simetrik giligstizliik, duyu ve refleks kaybi
ile karakterize otoimmuin bir hastaliktir. Hastaligin etyolojisinde bakterilerden virislere kadar cesitli
mikroorganizmalar, asilanma ve cerrahi girisim stresine kadar pek gok etken suglanmistir. Human
Immunodeficiency Virus (HIV) enfeksiyonunun distal sensoriyal aksonal polinéropati, poliradikiilopati
veya akut ya da kronik inflamatuar demiyelinizan polindropati gibi farkli tipte noropatiler ile birlikte
seyredebilecegi bildirilmistir (1). HIV infeksiyonu ile birliktelik gosteren rekiirren AIDP olgulari da
mevcuttur (6). Biz de reklrren AIDP klinigi ile prezente olan ve takiplerde Edinilmis Bagisiklik Eksikligi
Sendromu tanisi alan bir olguyu paylasmak istedik.

OLGU:

Otuz bes yasinda erkek hasta, iki hafta dnce ishal yakinmasi sonrasi gelisen yiiz kaslarindan
baslayip ellerine ve ayaklarina dogru yayilan uyusma ve glicstizlik sikayeti ile basvurdu. Akut
polinéropati distintilerek yatisi yapilan hastanin gelis norolojik muayenesinde bilateral periferik fasiyal
paralizi ile dort ekstremitede 4/5 kas glicli zaafiyeti mevcut, derin tendon refleksleri global
alinamiyordu. Hastaya elektronéromiyografi (ENMG) ve lomber ponksiyon (LP) yapilmasi planlandi.
ENMG’sinde ileti blogunun eslik ettigi sensorimotor demiyelinizan polinéropati saptandi. BOS proteini
124 mg/dl iken hiicre goriilmedi. BOS gangliozid paneli negatif idi. intravendz immiin globiilin (IVIG)
tedavisi aldiktan sonra rehabilitasyon ile tamamen diizelen hasta taburcu edildi. Taburculugundan bir
ay sonra yuz ve ekstremite kaslarinda yeniden gigsizliik gelismesi Uzerine tetkikleri tekrarlandi.
ENMG’si ileti blogunun goézlendigi sensorimotor demiyelinizan polindropati ile uyumlu bulundu.
LP’sinde protein 131 mg/dl iken hiicre gérilmedi. IVIG tedavisi verildi. Rekiirren AIDP nedeni ile ileri
inceleme planlandi. Enfeksiyon ve malignite taramasi yapildi. Abdomen Tomografi incelemesinde
splenomegalinin yani sira her iki aksiyal, ¢olyak, aorto-kaval ve ana iliak bolgede multipl lenf nodlari
gozlendi. Serumdan bakilan anti-HIV testi pozitif saptandi. PCR HIV RNA (kantitatif) 6l¢imiinde 150000
kopya /ml g6zlendi. IVIG tedavisi sonrasinda tama yakin diizelen hasta enfeksiyon hastaliklarina devir
edildi.

TARTISMA :



Akut inflamatuar demiyelinizan polinéropati, HIV hastalarinda nadiren rapor edilir, ancak
Guillain Barre Sendromunun en yaygin varyantlarindan biridir (2-4). AIDP genellikle HIV
enfeksiyonu veya serokonversiyon erken doneminde gozlenir (5). AIDP, asemptomatikten yaygin
arefleksi ve otonomik disfonksiyon belirtileri ile hizla artan motor zayifliga kadar degisen genis bir klinik
sunum yelpazesine sahiptir. Patogenez, miyelin kilifi hedef alan ve demiyelinizasyona neden olan HIV
ile tetiklenen bir inflamatuar veya otoimmin siregtir. AIDP ile basvuran HIV hastalarinda periferik
miyelin glikolipidlerine karsi antikorlar tanimlanmistir (6). Bizim olgumuzdaki gibi rekiirren AIDP
olgulari literatlirde yilizde (g ila alti oraninda bildirilmistir(1).Bu hasta grubunda HIV enfeksiyonu
saptanan anektodal vakalar vardir.

Kronik inflamatuar demiyelinizan néropatiden farkli olarak, tekrarlayan AIDP hastalari
genellikle otuz yasin altindadir ve niksler arasinda daha kisa araliklar vardir. HIV hastalarinda
tekrarlayan AIDP ile ilgili bilgiler kisithdir. Bircok vakada serokonversiyon erken déneminde
gozlenirken, bazi vakarlarda HAART tedavisini takiben immin yeniden yapilanma ile niks
bildirmistir (7, 8). Olgumuzda oldugu gibi tekrarlayan AIDP klinigi ile prezente olan hastalarda HIV
enfeksiyonunun ayirici tanida disiiniilmesi 6nemlidir.
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AILEVi TRANSTIRETIN AMiLOIDOZ’DA KOGNITiF TUTULUMUN DEGERLENDIRILMESi
ARMAN CAKAR ?, HACER DURMUS TEKCE %, HASAN DEMIRCi 2, MERVE ALAYLIOGLU 3, DUYGU GEZEN-
AK 3, ERDINC DURSUN 4, YESIM PARMAN ?,

TI[STANBUL UNIVERSITESI, ISTANBUL TIP FAKULTESI, NOROMUSKULER HASTALIKLAR BILIM DALI
2SAGLIK BILIMLERI UNIVERSITESI, SiSLI HAMIDIYE ETFAL EGITiM VE ARASTIRMA HASTANESI,
PSikOLOJi BOLUMU

3 [STANBUL UNIVERSITESI-CERRAHPASA, CERRAHPASA TIP FAKULTESI, TIBBI BiYOLOJi ANABILIM DALI
4[STANBUL UNIVERSITESI-CERRAHPASA, NOROLOJIK BILIMLER ENSTITUSU

Ozet:

Giris: Ailevi Transtiretin Amilodoz (ATTRv), TTR genindeki mutasyonlara bagli olarak gelisen ve
otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. TTR genindeki mutasyonlar, transtiretin proteininin



amiloidojenik monomer forma donilismesine ve gesitli dokularda birikmesine neden olur. Transtiretin
proteini, santral sinir sisteminde, kognitif fonksiyonlarin saglkl bir sekilde stirdtrtlmesinde, sinirlerin
rejenerasyonunda ve noropeptid islenmesinde gorev almaktadir. Transtiretinin néroprotektif etkisi
hayvan modellerinde detayl olarak incelenmistir. ATTRv hastalarinda kognitif tutulum ile ilgili bilgiler
ise sinirlidir. Calismamizda, ATTRv hastalarinda kognitif tutulumun varhigini arastirmayi planladik.
Yontem: istanbul Universtesi, istanbul Tip Fakiiltesi, N6romiiskiiler Hastaliklar Bilim Dali’nda takipli
ATTRv tanili 10 hastaya detayli néropsikolojik testler, kranyal MR goriintiilemeleri yapilmistir. Ayrica
hastalarin beyin omurilik sivisi (BOS) orneklerinde, amiloid beta 1-42 (AB1-42), total tau ve fosforile tau
degerleri 6lglilmustir.

Bulgular: Kohortumuzdaki hastalarin medyan yasi 52 (34-72 arasinda) idi. Bilateral karpal tlinel
sendromu disinda hastaliga iliskin bir bulgusu olamayan bir hasta hari¢ tim hastalarda néropsikolojik
testlerde yurtticu islevlerde bozukluk mevcuttu. Uzun sureli gorsel ve sozel bellek hastalarimizda en
ciddi duzeyde etkilenen islevlerdi (Dort hastada ciddi, bir hastada ise orta diizeyde etkilenme
mevcuttu). Gorsel-mekansal algida 6 hastada bozulma mevcuttu. Alti hastanin kranyal MR
incelemesinde, farkli bolgelerde ve farkh siddette kortikal atrofi izlendi. Ortalama BOS AB1-42 dizeyi
kortikal atrofisi olan hastalarda 878,0 £ 249,5 pg/ml, kortikal atrofisi olamayan hastalarda ise
1210,0 * 45,9 pg/ml olarak bulundu.

Sonug: Calismamizda saptadigimiz bulgular, transtiretin proteininin kognitif islevlerdeki 6nemini ve
ATTRv hastalarinin kognitif agidan yakin takip edilmesinin gerekliligini ortaya koymustur.

SEREBELLAR ATAKSi, NOROPATI, VESTIBULER AREFLEKSI SENDROMU (CANVAS): GEC BASLANGIGLI
ATAKSININ ONEMLI BiR NEDENI
ARMAN CAKAR , HACER DURMUS TEKCE , YESIM PARMAN ,

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

Ozet:

Giris: Serebellar ataksi, néropati, vestibller arefleksi sendromu (CANVAS) ileri yasta baslayan, yavas ve
ilerleyici seyirli bir hastaliktir. Hastalik, RFC1 genindeki biallelik intronik pentantkleleotid (AAGGG)
tekrar artisi nedeniyle ortaya ¢ikmaktadir.

Yontem: Bu calismamizda istanbul Universitesi, istanbul Tip Fakiiltesi Néroloji Anabilim Dal’’nda takipli
4 farkli aileden 4 hastanin klinik 6zellikleri incelenmistir.

Bulgular: Hastalarimizin ortalama baslangi¢ yasi 49,75 + 10,90 (34-58 arasinda) idi. En sik baslangic
yakinmasi dengesizlikti ve bunu duysal yakinmalar takip etmekteydi. Tedaviye cevap vermeyen inatgl
Oksurlik iki hastada mevcuttu. Her iki hastada da, okstrtgin, hastaligin ilk belirtilerinden uzun yillar
oncesinde ortaya ciktig1 6grenildi. U¢ hastada anne ve baba akrabaligi mevcuttu. iki hastada otonom
sinir sistemi ile iliskili belirti veya bulgular mevcuttu. Sural sinir biyopsisi yapilan iki hastada aksonal
noropati bulgulari saptandi. D6rt hastada nérootolojik muayene, iki hastada ise “video-head impulse
test” ile vestibuler arefleksi bulgulari saptandi. Tim hastalarinda sinir ileti galismalari duysal néropati
ile uyumluydu. Tim hastalarin kranyal MR incelemelerinde farklh derecede serebellar atrofi izlendi.

Sonug: Calismamizda, CANVAS hastalarinin klinik, histopatolojik ve gorintileme o6zellikleri ortaya
konmus ve taniya isik tutacak klinik ézellikler belirlenmistir. Ulkemiz gibi akraba evliliginin sik olarak
izlendigi toplumlarda, 6zellikle 6kstirtigin eslik ettigi gec baslangich ataksi hastalarinda, hastaligin akla
getirilmesi oldukg¢a 6nemlidir. Tekrar artisina bagli olmasi nedeniyle yeni nesil dizileme yontemleri ile
tani konulamadigi unutulmamalidir.



SOD1 MUTASYONU SAPTANAN HASTALARIN KLiNiK OZELLIKLERI
ARMAN CAKAR , HACER DURMUS TEKCE , YESIM PARMAN ,

ISTANBUL UNIVERSITESI, [STANBUL TIP FAKULTESI, NOROLOJi ANABILiM DALI, NOROMUSKULER
HASTALIKLAR BiLiM DALI

Ozet:

Giris: Amyotrofik lateral sklerozda (ALS) ilk tanimlanan genetik bozukluk SOD1 genindeki
mutasyonlardir. Bu gendeki mutasyonlar, Asya toplumlarinda genetik nedenli ALS’nin en sik, Avrupa
toplumlarinda ise ikinci en sik nedenidir.

Yontem: Bu calismada, istanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Noroloji Anabilim Dali,
Noromuskiler Hastaliklar Bilim Dal’'nda izlenen, 2005-2021 yillari arasinda SOD1 geninde mutasyon
saptanan, akraba olmayan 19 aileden 21 hastanin klinik 6zellikleri incelenmistir.

Bulgular: Hastalarimizin 10’u kadin, 11’i erkekti. Yakinmalarinin ortalama baslangi¢ yasi 47,42 + 11,06
(20 - 63 yas arasinda) idi. Ortalama takip stiresi 1,80 £ 1,20 (1- 5 yil arasinda) yildi. Bes hastanin anne
ve babalari arasinda akrabalik vardi. Dokuz hasta sporadikti. En sik baslangic yakinmasi alt
ekstremitelerde asimetrik gugsuzliktt (13/21). Bunu Ust ekstremitelerde glgstzlik (4/21) ve
ekstremitelerde yaygin fasiktlasyonlar (3/21) takip etmekteydi. Charcot-Marie-Tooth Hastaligi tanisi
ile takip edilen ve ALS bulgusu olmayan bir hastada, yapilan tim ekzom dizileme
analizinde SOD1 geninde heterozigot patojenik mutasyon saptandi. Bes hastanin hastaliga bagh
nedenlerle ortalama 4,00 + 3,18 (1 - 12 yil arasinda) yillik hastalik siiresi sonunda vefat ettigi 6grenildi.
Hasta grubumuzda en sik izlenen mutasyonlar heterozigot L144F (6 aile), homozigot D90A (3 aile)
mutasyonu idi.

Sonug: Calismamizda ulkemizdeki, SOD1 mutasyonu olan hastalarin klinik ve genetik o6zellikleri
gosterilmistir. SOD1 mutasyonunun taninmasi, son yillarda bu gene 6zgi tedavi ¢alismalarinin hiz
kazanmasi nedeniyle 6nem tasimaktadir.



