
ocuklarda epilepsinin seyri çok değişkendir ve prognozu başlangıç
yaşına, nöbet tiplerine, interiktal şartlara, elektroensefalografi (EEG)
bulgularına ya da nedene göre belirlemek mümkün olmayabilir. An-

cak, başlangıç yaşının, nöbet tiplerinin, interiktal şartların ve EEG bulgula-
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Bebeklik ve Çocukluk Çağı
Epilepsi Sendromları

ÖÖZZEETT  DDeerrlleemmeenniinn  aammaaccıı::  Bu makalenin amacı, yeni epilepsi sendromlarını gözden geçirmek, eski
sendromlara yeni bir bakış açısı sağlamak ve bu sendrom kavramının temel etiyoloji ve tedavi
araştırmaları üzerindeki etkisine vurgu yapmaktır. SSoonn  bbuullgguullaarr::  “International League Against
Epilepsy” sınıflamasına dâhil edilenlerin yanında, febril nöbet artı, benign ailevi neonatal-infantil
nöbet (BFNIS), uykuda orta hat diken dalgalarıyla birlikte gelişen benign infantil fokal epilepsi
(BFIS), bebekliğin malign migratuar parsiyel nöbetleri, okul çağı çocuklarda “devastating” epilepsi
ve geç başlangıçlı kriptojenik spazmlar yeni epilepsi sendromları olarak sayılabilir. Genetik, bazı
yeni antitelerin (BFNIS, BFIS ile koreoatetoz) tespitinde, eski sendromların (Dravet sendromu ve
miyoklonik astatik epilepsi) sınırlarının çizilmesinde ve mekanizmalarının (infantil spazmlar,
piridoksin bağımlı nöbet, süpresyon patlamalı neonatal ensefalopati) belirlenmesinde merkezi bir
rol oynamaktadır. ÖÖzzeett::  Çok sayıda çocuğun, özellikle bebeklerin klinik tablosu, tanımlanan hiçbir
epilepsi sendromuna uymaz. İnfantil epilepsili pek çok hastada hala mevcut epilepsi sendromunun
nedenlerinin tespitine veya tanınmasına ihtiyaç duymaktadır.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Sınıflama, epilepsi genetiği, epilepsi sendromları, epileptik ensefalopatiler

AABBSS  TTRRAACCTT  PPuurrppoossee  ooff  rreevviieeww::  The aim of this article is to review new epilepsy syndromes, acquire
a new understanding of older ones and emphasize the impact of this concept on basic research re-
garding aetiology and treatment. RReecceenntt  ffiinnddiinnggss::  In addition to those included in the classification
of the International League Against Epilepsy, new epilepsy syndromes comprise febrile seizures
plus, benign familial neonatal-infantile seizures (BFNIS), benign infantile focal epilepsy with mid-
line spikes and waves during sleep (BFIS), malignant migrating partial seizures in infancy, devas-
tating epilepsy in school age children and late onset cryptogenic spasms. Genetics played a central
role in identifying some new entities (BFNIS, BFIS with choreoathetosis), to delineate older syn-
dromes (Dravet syndrome and myoclonic astatic epilepsy) and determine their mechanisms (in-
fantile spasms, pyridoxine dependent seizures, neonatal encephalopathy with suppression bursts).
SSuummmmaarryy:: A significant number of children, mainly infants, do not fit in any of the described
epilepsy syndromes. Still many patients with infantile epilepsy require the identification of cause
or recognition of an epilepsy syndrome.

KKeeyy  WWoorrddss::  Classification, epilepsy genetics, epilepsy syndrome, epileptic encephalopathies
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rının kom bi nas yo nu, epi lep si sen dro munun, ne deni
ve prog nozu hak kın da ba zı ipuç la rı sağ la ya bi lir. Ay -
nı za man da, ba kım ve ren le rin bir bi rleri ile iyi bir
ile ti şim kur ma sı nı da sağ lar. Zemindeki ge ne tik
yapı dâhil, te da vi stra te ji si ve eti yo lo jiyi dikkate
alan araş tır ma lar ya rar lı dır. Te mel epi lep to lo ji de
sağ la nan son iler le me ler bu konuyu güç len dir miş
ve bel li bir sen dro mun özel ne den le ri nin tes pi ti ni
sağ la mış tır.

Bu çalışmada, da ha ön ce bi li nen sen drom lar ve
ye ni epi lep si sen drom la rı hak kın da el de edi len ye -
ni bil gi le re odak la nı la cak tır.

BENİGN AİLEVİ
NEONATAL-İNFANTİL NÖBET

Bu so run be nign ai le vi ne o na tal kon vül zi yon 1.
[Benign familial neonatal convulsion (BFNC)] ve
be nign ai le vi in fan til kon vül zi yon 2. [benign fami-
lial infantile convulsion (BFIC)] ve ya baş ka bir 
de yiş le be nign ai le vi ne o na ta l-in fan til nö bet 3. [be-
nign familial neonatal infantile seizures (BFNIS)]
ara sın da ka lmıştır.1 Bu ai le le rin tes pi ti BFNC’de 2
gün den, BFIC’ de 6 aya ka dar uza ya bi lir. Gü nü mü -
ze ka dar, SCN2A mu tas yon lu top lam 10 ai le bil di -
ril miş tir. Net BFIC fe no tip li ve SCN2A mu tas yon lu
bir İtal yan ai le, BFNIS ve BFIC’ nin ör tü şen kli nik
özel lik le re sa hip ol du ğu nu dü şün dü rmüştür.2 En
son yayınlanmış bir kli nik spek trum der le me sin de
ne o na tal baş lan gıç vur gu lan mış ol sa da, BFNC’li ai-
le ler de SCN2A mu tas yon la rı olmadığı bil di ril miş -
tir.3

AİLEVİ İNFANTİL KONVÜLZİYONLAR VE
KOREOATETOZ

Oto zo mal do mi nant ta şı nan pa rok sis mal ko re o a te -
toz lu be nign ai le vi in fan til nö bet ilk ola rak 1997
yı lın da ta nım lan mış tır.4 Fark lı ül ke ler den 20’den
faz la ai le bil di ri mi ya pıl mış tır. Nö bet 3.-12. ay lar -
da baş lar, par si yel dir ve da ha ön ce be lir til di ği gi bi,
se kon der je ne ra li ze ola bi lir.5 Nö bet kı sa sü re de so -
na erer, an cak 5-9 yıl için de pa rok sismal ko re o a te -
toz baş lar. Pa rok sis mal atak lar ha lin de, is ti ra hat te
ge li şe bi lir  ya da eg zer siz ve ank si ye te ile in dük le -
ne bi lir. Atak lar ara sın da nö ro lo jik mu a ye ne ve
EEG tra se le ri (psi ko mo tor ge li şim gi bi) nor mal dir.

Ge ne tik ça lış ma lar, kro mo zom 16’nın pe ri sen tro -
me rik böl ge sin de bir bağ lan tı nın var lı ğı le hi ne güç -
lü ka nıt lar sağ la mak ta dır. Bu gü ne ka dar hiç bir
ne den sel gen bu lu na ma mış tır.

UYKUDA ORTA HAT DİKEN DALGALI
BENİGN İNFANTİL FOKAL EPİLEPSİ

Nö bet baş lan gı cı 4-30. ay lar ara sın da dır. Nö bet be-
lir ti le ri ti pik tir, kı sa sü re li si ya noz, boş bak ma ve
na dir la te ra li ze edi ci bul gu lar la ka rak te ri ze dir.
Tüm ol gu lar da sa de ce uy ku da, güç lü bir EEG gös-
ter ge si olan or ta hat böl ge le rin de lo ka li ze di ken ve
son ra sı çan şekil li ya vaş dal ga iz le nir. Prog noz do -
ğal ola rak iyi dir ve has ta la rın ço ğun da an ti e pi lep -
tik ilaç (AE İ) ge rek mez.6

SÜPRESYON PATLAMALI
EPİLEPTİK ENSEFALOPATİ

Bu ağır so run ilk 3 ay da baş lar. EEG’ de bir kaç sa ni -
ye sü ren pa rok sis mal ak ti vi te pat la ma la rı (çoklu di-
ken ler) ve al ter nan düz  ya da dü şük amp li tüd lü
tra se epi zod la rı göz le nir (bu kom bi nas yo na sup res -
yon patlama de nir). Bu durum hem uya nık hem de
uy ku da görülmekle birlikte, ağır lık lı ola rak uy ku -
da göz le nir. De ğiş ken de re ce ler de mi yok lo nus ya
da spazm lar la bir lik te olan par si yel nö bet le r eş lik
eder.

“In ter na ti o nal Le a gu e Aga inst Epi leps y” sı nıf -
la ma sın da,7 süp res yon patlamalı iki has ta lık bu lun -
mak ta dır: Er ken in fan til epi lep tik en se fa lo pa ti
(EI E E)  ya da Oh ta ha ra sen dro mu8 ve ne o na tal mi-
yok lo nik en se fa lo pa ti (EME).9

EI E E’ de spazm lar var dır ve süp res yon patla-
malı bulguları ge nel de kor ti kal mal for mas yon, he-
mi me ga len se fa li ya da fo kal kor ti kal disp la zi
ta ra fın da iz le necek şekilde asimetriktir.8 Ai car di
sen dro mu, oli ver den tat disp la zi ve şizen se fa li bu
tür tra se le rin rast lan dı ğı di ğer so run lar dır.10 EME’ -
de, rad yo lo jik bir be yin lez yo nu ka nı tı yok tur, has-
ta lar da er ra tik ve ma sif mi yok lo nus iz le nir ve ai le vi
nüks var dır.11 Non-ke to tik hi perg li si ne mi, Men kes
has ta lı ğı, pi ri dok sin ve pi ri dok sal fos fat ba ğım lı lı ğı
ve glu ta mat trans por ter de fek ti ola bi lir ve tüm bu
so run lar da aşı rı glu ta mat trans mis yo nu or tak tır.12

Pi ri dok sin ba ğım lı lık ge ni olan an ti qu i tin, böb rek -

Rima NABBOUT ve ark. BEBEKLİKVE ÇOCUKLUK ÇAĞI EPİLEPSİ SENDROMLARI

Turkiye Klinikleri J Neur 2010;5(2)86



ler de pi ri dok sin ile ya rı şan ve ek sik li ği ne yol açan
alfa-ami no a di pik-se mi al de hit sal gı lan ma sı na ne den
olur.13��

Her ne ka dar her iki an ti te ara sın da ki ay rım
eti yo lo jik ve te ra pö tik açı dan önem li ol sa da, has-
ta da bu ay rı mı yap mak zor ola bi lir, zi ra mi yok lo -
nus ve spazm lar o yaş ta ka rış tı rı la bi lir, çün kü
sup res yon patlamalar frag men te hip sa rit mi nin er -
ken bir var yan tı ola bi lir ve bü tün has ta lar EI E E ve -
ya EME kri ter le ri ni ta mam la ma ya bi lir.14 Son
ola rak, be yin man ye tik re zo nans gö rün tü le me
(MRG)’nin nor mal ol du ğu ak ra ba ol ma yan 2 EI E E
ol gu sun da ARX ge nin de in fan til nö bet te kin den da -
ha uzun bir po li a la nin eks pan si yo nu (“Aris ta les-
related ho me o box”) göz len miş tir.15��

İNFANTİL SPAZMLAR VE WEST SENDROMU
Spazm kü me le ri, psi ko mo tor gerileme ve hip sa rit -
mi nin bir kom bi nas yo nu olan West sen dro mu ço-
ğun luk la 3.-12. ay lar ara sın da baş lar. Krip to je nik
ol gu lar tüm ol gu la rın %9-15’idir, ge ri ka la nı semp-
to ma tik tir. Semp to ma tik ol gu lar ba zı pre na tal, pe ri-
na tal ve post na tal fak tör le re sa hip tir. Fark lı be yin
dis ge nez le ri (li zen se fa li, he mi me ga len se fa li, fo kal
kor ti kal disp la zi, sep tal disp la zi ve ya kal lo zal age-
nez), kro mo zo mal (Down sen dro mu, del1p36) ve -
ya tek ge ne (ARX ve ya STK9 gen mu tas yon la rı)
bağ lı ne den ler bil di ril miş tir.16,17� Ba zen te da vi siz fe-
nil ke to nü ri, tet ra hid ro bi op te rin ek sik li ği ve NARP
mu tas yo nu gi bi mi to kon dri yal si to pa ti ler de iz le -
ne bil mek te dir. Men kes has ta lı ğı sü re cin de in fan til
spazm la ra çok sık rast la nmaktadır.

Vi ga bat rin ve ste ro id ler te da vi nin te me li dir.
Er ken te da vi, so nu cu dü zel tir.18 Tü be rosk le ro zun
ha ri cin de baş ka bir so ru nu olan has ta lar la ya pı lan
kon trol lü ça lış ma lar da, vi ga bat ri ne kı yas la ste ro i -
din kı sa sü re li et ki le ri nin da ha iyi ol du ğu, bu na
kar şın hor mo nal te da vi ile re laps hı zı nın da ha yük-
sek ol ma sı ne de ni ile uzun va de li et ki le rin ay nı ol-
du ğu gö rül müş tür.19-21 Ba zı et ki le ri olan to pi ra ma ta
geç me den ön ce, cer ra hi için rad yo lo jik ça lış ma ya-
pıl ma lı dır, an cak kö tü leş me bil di ril miş tir.22,23 Ke-
to je nik di ye tin ye ri de be lir len me li dir.24

Ne de ni bi lin me yen ila ca di renç li 6 West sen-
dro mu has ta sın da, sub kor ti kal ya pı lar da ge çi ci bir

di ffüz yon kay bı bil dir miş tik. Ba zı do ğum sal me-
ta bo liz ma ha ta la rı ve ya ilaç tok si si te si gi bi tok sik
lez yon ola sı lı ğı dü şü nül müş tür, an cak en ola sı 
se çe nek epi lep tik en se fa lo pa ti gi bi gö rün mek -
tedir.25

KRİPTOJENİK GEÇ BAŞLANGIÇLI
EPİLEPTİK SPAZMLAR

On iki ve 48 ay ara sın da or ta ya çı kan geç baş lan -
gıç lı kriptojenik epi lep tik spazm la rın West ve Len-
no x-Gas ta ut sen drom la rı ara sın da ge çiş bulguları
var dır.26�� EEG’ de kla sik hip sa rit mi iz len mez, an -
cak ya vaş di ken-dal ga lar la kom bi ne tem po ral ve ya
tem po rof ron tal ya vaş dal ga ve ya di ken fo ku su iz-
le nir. İktal olay lar da kü me ha lin de ki spazm lar, to -
nik nö bet ler ve ati pik ab sans lar bir lik te dir. İktal
EEG’ de je ne ra li ze yük sek-vol taj lı ya vaş dal ga la rı
dif füz vol taj ate nü as yo nu üze ri ne bin miş hız lı ak-
ti vi te iz ler (kü me ler ha lin de ge len epi lep tik spazm-
lar için ti pik). Kla sik in fan til spazm te da vi si,
ol gu la rın ne re dey se ya rı sın da ye ter li  olmaktadır.

Bu ye ni ta nım lan mış krip to je nik sen drom sa-
de ce in fan til nö be tin geç bir var yan tı de ğil dir, ay -
nı za man da pos te ri or ma tü ras yon özel lik le riy le
kom bi ne West sen dro mu nun ve an te ri or ma tü ras -
yon özel lik le riy le kom bi ne Len no x- Gas ta ut sen-
dro mu nun ak si ne, tem po ral lob lar da ma tü ras yon
dis fonk si yo nu eş lik ede bi lir.

BEBEKLİK ÇAĞINDA MALİGN
MİGRATUAR PARSİYEL NÖBET

İlk ola rak 1995 yı lın da 14 be bek te bil di ri len27 be-
bek lik ça ğı dö ne mi nin ma lign mig ra tuar par si yel
nö be ti [malignant migrating partial seizure in in-
fancy (MMPSI)], ilk 6 ay da baş la yan, zamanla ne-
redeyse devamlı hale gelen, hız lı ilerleyici par si yel
nö bet le ka rak te ri ze bir epi lep tik en se fa lo pa ti dir.
Baş lan gıçta kor tek sin bir böl ge sin den di ğe ri ne göç
eder ve psi ko mo tor be ce ri ler de ma jör bir yı kım ge-
li şir. Av ru pa, As ya ve Ame ri ka Birleşik Devletle-
ri’nden ol gu bil di rim le ri ya pıl mış tır.

Er ken nö be tin mo tor ve oto no mik bi le şen le ri
var dır, geç nö bet ler ise da ha po li mor fik tir, ay nı
has ta da bir nö bet ile di ğe ri bir bi rin den fark lı ola bi-
lir. Nö bet be bek lik ça ğın da ki par si yel nö bet ler den
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bir kaç da ki ka da ha uzun sü re bi lir, za man la da ha sık
je ne ra li ze ol ma eği li mi gös te rir. Mi yok lo nus na dir
ve spazm lar is tis na i dir. İlk bir ya şın so nun da nö-
bet ler ne re dey se sü rek li bi çim de ve kü me ler ha lin -
de ge lir. Nö bet bir kaç haf ta sü re bi lir ve bu sı ra da
be be ğin du ru mu cid di öl çü de bo zu lur, ar dın dan
nö bet bir kaç haf ta ke si lir ve bu sı ra da be be ğin du-
ru mu ya vaş ya vaş dü ze lir. İlerleyici mik ro se fa li ge-
li şir.

Gü nü mü ze ka dar, alı nan tüm öy kü le re ve ya-
pı lan bi yo kim ya sal, rad yo lo jik ve ya his to lo jik tet-
kik le re rağ men her han gi bir ne den be lir le ne bil miş
de ğil dir. Ai le sel ol gu ve ya ak ra ba lık bil di ril me miş -
tir. Be bek lik ça ğı mig ra tu ar par si yel nö be ti olan 3
ço cuk la ya pı lan bir ge ne tik ça lış ma sın da, sod yum
(SCN1A, SCN2A), po tas yum (KCNQ2, KCNQ3) ve
klor (CLCN2) iyon ka nal la rın da her han gi bir mu-
tas yon sap ta na ma mış tır.28�

Sü reç çok ağır dır, çün kü nö bet ler hiç bir za -
man kon trol al tı na alı na maz. Nö bet le ri ilk bir yaş
için de kon trol edi le bi len has ta lar na diren yü rü me -
ye baş la ya bi lir. An cak, sa de ce 1 has ta nın 7 ya şın da
ge li şi mi nin nor mal ol du ğu29 ve le ve ti ra se ta mın
ola sı bir er ken ne o na tal baş lan gıç lı ol gu da et ki si
bil di ril miş tir.30 Gi di şat ta ki bu çe liş ki bu has ta la rın
sen dro mik teş hi si hak kın da şüp he lere yol açmak-
tadır. Klo na ze pam ve sti ri pen tol kom bi nas yo nu -
nun et ki si hak kın da açık ve ri ler mev cut tur. Bro mit
et ki li ola bi lir, an cak par si yel epi lep si AE İ’ le r, özel-
lik le kar ba ma ze pin ve vi ga bat rin le so run ağır la şı -
yor gi bi gö rün mek te dir.

DRAVET SENDROMU
İlk ola rak 1978 yı lın da ta nım la nan Dra vet sen dro -
mu, as lın da nor mal olan bir be bek te ilk bir yıl için -
de ço ğun luk la ateş le bir lik te ge li şen je ne ra li ze ve ya
uni la te ral klo nik ve ya to ni k-k lo nik nö bet le ka rak -
te ri ze dir.31 Son ra, mi yok lo nus, ati pik ab sans ve par-
si yel nö bet gi bi baş ka nö bet tip le ri de ek le ne bi lir.
İkin ci yıl dan iti ba ren ilerleyici ge li şim ge ri li ği baş-
lar. Nö bet ate şe du yar lı dır ve sta tus epi lep ti ku sa
dö nüş me ye eği lim li dir.32 Dra vet sen dro mu te ri mi,
be bek lik ça ğı nın ağır mi yok lo nik epi lep si si te ri mi -
ne ter cih edi lir, çün kü her has ta da mi yok lo nus ge-
liş mez. İlk nö bet komp leks feb ril nö bet le
ka rı şa bi lir, an cak er ken nüks bu ay rı mı sağ lar. Nö-

be tin bu ate şe has sa si ye ti, SCN1A’ da ki mu tas yon -
la rın tes pi ti ni sağ la mış tır33 [Bu gen ilk ola rak feb ril
nö bet ar tı lı je ne ra li ze epi lep si si olan ai le ler de
(GEFS+) ta nım lan mış tır].34 Feb ril nö bet ar tı (FS+),
6 ya şın dan son ra be lir ti ve ren ve ya non-feb ril nö-
bet le rin eş lik et ti ği feb ril nö bet le ri ta nım la mak
üze re kul la nı lan bir ifa de dir.35 Dra vet sen dro mu,
FS+ bağ lan tı lı epi lep si spek tru mu nun en ağır for-
mu dur. Dra vet sen dro mu ol gu la rı nın %75’in de
SCN1A mu tas yo nu var dır. Son ola rak, ne ga tif mu-
tas yon bil di ri len ol gu la rın ne re dey se %10’un da
gen de par si yel ve ya komp let si lin me ve da ha na dir
ol mak üze re dup li kas yon bu lu nur.36,37� Pa ren tal
mo za i siz me sa hip ka lıt sal ol gu lar da bil di ril miş -
tir.38�,39 SCN1A mu tas yon la rı nın aşı en se fa lo pa ti le -
ri ne ne den ol du ğu gös te ril miş tir.40�

Dra vet sen dro mun da nö bet ler ila ca ol duk ça
di renç li dir. Ni ha i he def ilk bir yıl da nö bet le ri, özel-
lik le de sta tus epi lep ti ku su azalt mak tır.41 İle ri ye dö -
nük ran do mi ze ça lış ma lar da,42 klo ba zam, val pro at
ve sti ri pen to lün bir lik te sta tus epi lep ti ku su ve to -
nik-k lo nik nö bet fre kan sı nı dü şür me de et kin li ği
ka nıt lan mış tır. Kıs men ya nıt ve ren has ta lar da, to-
pi ra mat ve ya le ve ti ra se tam ek len me si et ki li ola bi -
lir.

Hi po kam pal lez yon in si dan sı göz den ka ça bi -
lir.43 İki ve ya 3 ya şın dan son ra çe ki len bir T2 ağır-
lık lı ko ro nal MRG ile bu du rum or ta ya çı ka rı la bi lir.

Bu sen drom da özel lik le sık ge li şen ani ölü mün
me ka niz ma sı SCN1A mu tas yo nu ola bi lir.44

MİYOKLONİK ASTATİK EPİLEPSİ
Has ta lar “sen tren se fa lik mi yok lo ni k-as ta tik pe tit
mal” te ri mi al tın da top la nır, çün kü idi yo pa tik je ne -
ra li ze epi lep siy le, kom bi ne je ne ra li ze to ni k-k lo nik
nö bet, mi yok lo nus ve je ne ra li ze di ken-dal ga lar la il-
gi li bir ge ne tik eği li mi pay laş tık la rı dü şü nül mek te -
dir.45 So run Len no x-Gas ta ut sen dro mu nun
özel lik le ri ni pay la şan bir eti yo lo jik kav ram dır, an cak
be yin lez yo nu, ilaç di ren ci, sta tus epi lep ti kus atak la -
rı ve bi liş sel fonk si yon lar üze rin de bir et ki bu lun ma -
mak ta dır. Her bi ri Dra vet sen dro mu, “be bek lik
ça ğın da be nign mi yok lo nik epi lep si” ve okul ça ğın da
mi yok lo nik-as ta tik nö bet ola rak bil di ri len bir epi lep -
si sen dro mun dan oluş muş alt grup lar var dır.32
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Mi yok lo nik as ta tik epi lep si (MA E), 2-5 yaş la -
rı ara sın da ge nel de pat la ma şek lin de to ni k-k lo nik
nö bet ve ya drop atak lar ha lin de baş lar. O yaş ta ki
ilk to ni k-k lo nik nö bet EEG ge rek ti rir ve di ken dal -
ga ak ti vi te si bu lu nan ol gu lar da te da vi ge re kir. Mul-
tipl nö bet tip le ri ara sın da mi yok lo ni k- as ta tik,
to ni k-k lo nik ve ab sans nö bet ler sa yı la bi lir. Non-
kon vül ziv sta tus epi lep ti kus kla sik ola rak ye te rin -
ce teş his edi le me yen bir komp li kas yon dur. To nik
nö bet bir kö tü prog noz risk fak tö rü dür.46 Bi liş sel
yı kım Len no x- Gas ta ut’ ta göz le nen den fark lı dır ve
ge nel de ap rak si ve di zar tri den iba ret tir. Bu bas kın -
lık, mi yok lo nus ge li şi mi ne kat kı da bu lu nan ro lan -
dik stri pin ağır lık lı ola rak tu tu lu muy la açık la-
na bi lir.

MA E’ de ge ne tik eği lim rol oy nar. GEFS+ gen
mu tas yon lu FS+ ai le le re ait çok az sa yı da ol gu bil-
di ril miş tir.34,47 An cak, MA E’ den et ki len miş 22 spo-
ra dik has ta lık bir ça lış ma da, 3 ma jör GEFS+
ge nin de (SCN1A, SCN1B ve GABRG2) mu tas yo na
rast lan ma mış tır.48 MA E’ nin Dra vet sen dro mun dan
fark lı bir ge ne tik ze mi ni var dır ve fark lı gen ai le le -
ri ni il gi len di ren po li ge nik bir bo zuk luk ola rak ak-
ta rı lır.

Gi di şat de ğiş ken dir. Ço ğu has ta 1-3 yıl için de
dü ze lir ken, di ğer le rin de mi yok lo nik sta tus ve epi-
lep tik en se fa lo pa ti bağ la mın da ma jör bi liş sel yı kım
ge li şir. Er ken ço cuk luk ça ğın da mi yok lo nik-as ta tik
nö bet li epi lep si nin te da vi si am pi rik tir. Ba zı bi le -
şik ler so ru nu ağır laş tı ra bi lir: Fe ni to in, kar ba ma ze -
pin ve vi ga bat rin gi bi.49 Val pro at, eto sük si mid ve
ben zo di a ze pin ler (klo na ze pam dan da ha çok klo ba -
zam) ba şa rı ile kul la nıl mış tır. An cak, en et ki li kom-
bi nas yon val pro at + la mot ri jin gi bi gö rün mek te -
dir.50 Ben zo di a ze pin kul la nı mı mi yok lo nik sta tus
epi lep ti kus ata ğı na sak lan ma lı dır. An cak, epi lep tik
en se fa lo pa ti ve sü re gen to nik ve mi yok lo nik nö bet-
ler le bir lik te bi liş sel ve mo tor yı kım ge li şen has ta -
lar da ilaç di ren ci sık tır. So run be lir le nir be lir len -
mez ke to je nik di ye te baş lan ma lı dır.51,52 Di ye te ya-
nıt sız olan lar da ve ya to le re ede me yen ler de ste ro id
baş la ma en di kas yo nu var dır. An cak, kon vül ziv nö-
be tin pre si pi tas yo nun dan ka çın mak için doz or ta
dü zey de tu tul ma lı dır. Yak la şık 1-2 yıl lık risk pe ri -
yo du es na sın da re lap sı en gel le mek için te da vi uza-
tıl ma lı dır.

YAVAŞ UYKUDA SÜREKLİ
DİKEN DALGALI EPİLEPTİK 
ENSEFALOPATİ

Bu so run ilk ola rak ya vaş dal ga uy ku nun %85’ten
faz la sın da di ken dal ga lar ola rak ta nım lan mış tır. Son-
ra dan, ati pik be nign fo kal epi lep si + ne ga tif mi yok -
lo nus ve ya fas iyal dis prak si ola rak da bi li nen ağır
ço cuk luk ça ğı idi yo pa tik fo kal epi lep si, ön ce ro lan -
dik ala nı ve son ra da ta la mu su tu tan vas kü ler pre-
na tal ve ya pe ri na tal lez yon la ra bağ lı semp to ma tik ve
tem po ral lo bu tu tan afa zi ve odi to ri ag no zi li ve ya
fron tal lop la rı tu tan fron tal sen drom lu krip to je nik
nö bet gi bi fark lı so run lar da da da ha kü çük di ken ak-
ti vi te si ol du ğu an la şıl mış tır.53-57 Aşikâr mo tor ve ya
bi liş sel yı kım öy kü sü, teş his ve te da vi stra te jisi için
el zem dir. Eks pre sif dis fa zi bir SRPX2 mo no je nik
mu tas yo nuy la iliş ki len di ril miş tir.58��

OKUL ÇAĞI ÇOCUKLARINDA
“DEVASTATING” EPİLEPTİK 
ENSEFALOPATİ

Okul ça ğı ço cuk ların da de vas ta ting epi lep tik en se -
fa lo pa ti (DESC), da ha ön ce den nor mal olan bir ço-
cuk ta bir kaç haf ta bo yun ca sü ren inat çı kon vül ziv
sta tus epi lep ti kus ola rak baş lar ve ara da ses siz pe ri -
yo dun ol ma dı ğı ila ca di renç li pe ri sil vi an epi lep si ye
eş lik eden özel lik le tem po ral lob fonk si yo nun da ol -
mak üze re bi liş sel fonk si yon lar da dra ma tik yı kım -
la gi der.59�� Dört-on bir yaş la rı ara sın da her han gi
bir in trak ra ni al en fek si yo na bağ lı ol ma yan ateş le
bir lik te ge li şen inat çı sta tus epi lep ti ku su kli nik ve
EEG’ de pe ri sil vi an, bi la te ral tem po ral tu tu lum ka-
nıt la rı na sa hip ila ca di renç li epi lep si ve nö rop si ko -
lo jik test ler de MRG ve po zit ron emis yon to mog ra fi
(PET) bul gu la rıy la uyum lu lim bik ya pı tu tu lum
ağır lık lı fron tal dis fonk si yon iz ler. Bu so run ko lay -
ca göz den ka ça bi lir, çün kü ateş le ge lir ve ko lay ca
“gri cev her en se fa li ti” ola rak ka bul edi le bi lir.60,61

Be yin inf la mas yo nu ol ma sa da, sta tus epi lep -
ti kus bi la te ral tem po ral epi lep to je nik lez yon la ra
ne den ola bi lir: As lın da sa de ce da ha ön ce den at la -
nan bir epi lep tik en se fa lo pa ti ola bi lir. Ateş le te tik -
le nen ve her iki fron tal lo bun ma sif tu tu lu muy la
gi den baş ka non-inf la ma tu ar epi lep tik en se fa lo pa -
ti ler de bil di ril miş tir.62�
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SONUÇ
Kırk yıl ön ce Mar se il le Oku lu ta ra fın dan ge liş ti ril -
miş ve “In ter na ti o nal Le a gu e Aga inst Epi leps y” 
ta ra fın dan ka bul edi len epi lep si sen drom la rı kav-
ra mı, pe di at rik epi lep to lo ji de hâlâ bir al tın stan-
dart tır.7,63 Dra vet sen dro mu te mel me ka niz ma dan,
ya ni SCN1A ge nin de ki bir mu tas yon dan uzun bir
sü re ön ce kli nik ve EEG kri ter le riy le ta nım lan mış -
tır. MA E’ nin kli nik ve EEG sı nır la rı fark lı bir ge ne-
tik ze min de tes pit edil miş tir. 

Bu kav ram DESC ve MMPS gi bi ye ni sen drom -
la rın özel lik le kli nik ve EEG kri ter le riy le tes pi ti ne
izin ve rir. Nö ro gö rün tü le me ve ge ne tik te ki ge liş me -
ler bu kav ram la çe liş mez. Bu yak la şı ma da ya lı te da -
vi ça lış ma la rı, in fan til spazm için vi ga bat rin ve
Dra vet sen dro mu için sti ri pen tol gi bi spe si fik en di -
kas yon lar üret miş tir. Eriş kin lerde son epi lep si sen-
dro mu ta nı mı bu ge çer li li ği ar tır mış tır. Oto zo mal
do mi nant la te ral tem po ral lob epi lep si (ADL TLE) ve
oto zo mal-do mi nant nok tür nal fron tal lob epi lep si
idi yo pa tik ola bi lir ve cer ra hi ye uy gun ol ma ya bi lir.
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