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Sturge-Weber Sendromlu Hastalarimizin
Norolojik Ozelliklerinin Degerlendirilmesi: Olgu Serisi

Evaluation of Neurological Features of Patients with
Sturge-Weber Syndrome: Case Series
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OZET Amac: Bu calismada, Sturge-Weber sendromu tanisi alan ol-
gularimizin nérolojik 6zelliklerinin literatiir bilgileriyle tartigiimasi
amaglandi. Gereg ve Yontemler: Bursa Uludag Universitesi Tip Fa-
kiiltesi Cocuk Noroloji Polikliniginde Ekim 2013-Eyliil 2023 tarih-
leri arasinda Sturge-Weber sendromu tanisi alan 12 hastanin dosyalar:
retrospektif olarak degerlendirildi. Bulgular: Sturge-Weber sen-
dromu tanisi alan 12 hastanin 7’si (%58,3) erkek ve 5’1 (%41,7) kizdu.
Olgularin medyan yas1 143 ay (minimum: 13, maksimum: 251 ay),
ilk bagvuru yast medyan 15,5 ay (minimum: 0,13-maksimum: 76 ay
) idi. Tlk basvuru yakinmalaria bakildiginda 6 (%50) olgu nobet, 4
(%33,3) olgu yiizde porto sarabi lekesi, 2 (%16,7) olgu ndbet ve
yiizde porto sarabi lekesi yakinmasi ile bagvurmustu. ilk nébet yasina
bakildiginda nobet gegiren 10 olgudan 7’si 2 yas altindaydi. Hastala-
rin beyin manyetik rezonans goriintiilemeleri (MRG) degerlendirildi-
ginde; 3 (%25) olgunun MRG’sinin normal oldugu, 7 (%58,3) olguda
leptomeningeal vaskiiler anomali veya kontrastlanma, 7 (%58,3) ol-
guda serebral parankimal obliterasyon/atrofi, 6 (%50) olguda korti-
kal/giral kalsifikasyon, 5 (%41,7) olguda transparankimal ven
dilatasyonu/genislemis vendz yapilar, 2 (%16,7) olguda genislemis
koroid pleksus, 1 (%8,3) olguda kalinlasmis kalvaryum saptandi.
Sonug¢: Sturge-Weber sendromu, beyindeki leptomeningeal vaskiiler
malformasyon, yiizde porto sarabi lekesi ve gdzdeki anormal kan da-
marlariyla karakterize nadir goriilen ancak birgok sistemi etkileyen
multisistemik bir hastaliktir.

Anahtar Kelimeler: Sturge-Weber sendromu; porto saraba lekesi;
epilepsi; ndromotor gelisim;
manyetik rezonans goriintiileme

ABSTRACT Objective: In this study, we aimed to discuss the neuro-
logical characteristics of our cases diagnosed with Sturge-Weber Syn-
drome with literature information. Material and Methods: The files of
12 patients diagnosed with Sturge-Weber syndrome between October
2013 and September 2023 at Bursa Uludag University Faculty of
Medicine Child Neurology Clinic were retrospectively evaluated. Re-
sults: Of the 12 patients diagnosed with Sturge-Weber syndrome, 7
(58.3%) were boys and 5 (41.7%) were girls. The median age of the
cases was 143 months (minimum: 13, maximum: 251 months), and the
median age at first presentation was 15.5 months (minimum: 0.13-max-
imum: 76 months). Considering the complaints at first admission, 6
(50%) cases presented with seizures, 4 cases complained of facial spots
(33.3%), and 2 (16.7%) cases presented with seizures and facial spots.
Considering the age of the first seizure, 7 out of 10 cases with seizures
were under two years old. When the brain magnetic resonance imagines
(MRI) of the patients were evaluated, MRIs in 3 (25%) cases were nor-
mal, leptomeningeal vascular anomaly or contrast enhancement in 7
(58.3%) cases, cerebral parenchymal obliteration/atrophy in 7 (58.3%)
cases, cortical/gyral abnormalities in 6 (50%) cases. Calcification,
transparenchymal vein dilatation/enlarged venous structures in 5
(41.7%) cases, enlarged choroid plexus in 2 (16.7%) cases, and thick-
ened calvarium in 1 (8.3%) case were detected. Conclusion: Sturge-
Weber syndrome is a rare but multisystemic disease that affects many
systems, characterized by leptomeningeal vascular malformation in the
brain, port wine birthmark, and abnormal blood vessels in the eye.

Keywords: Sturge-Weber syndrome; port-wine stain;
epilepsy; neuromotor development;
magnetic resonance imaging
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Sturge-Weber sendromu (SWS), yiizde porto sa-
rabi lekesi, glokom ve leptomeningeal anjiyomatozi-
sin varlig ile karakterize konjenital, sporadik ve nadir
goriilen ndrokutandz bir hastaliktir. SWS’li hastalarin
yaklasik %80-90’1inda G proteininin (GNAQ) alfa q
alt birimini kodlayan gende patojenik, somatik mo-
zaik, yanlis anlamh p.Argl183Gln varyant: bulunur
ancak son zamanlarda GNA11 genindeki mutasyonlar
silik fenotipik 6zelliklerle tanimlanmugtir.! Hastaligin
siddetinin, embriyolojik gelisim sirasinda GNAQ mu-
tasyonunun uzaysal-zamansal olusumunun bir sonucu
oldugu varsayilmaktadir; bu genellikle, yiizde porto
sarab1 lekesi boyutu ve beyin tutulumu agisindan has-
taligin tek tarafli veya iki tarafli olusumuna karsilik
gelir. Gebeligin erken dénemlerinde meydana gelen
mutasyonlar, daha biiylik porto sarabi lekesine ve
daha fazla beyin bolgesinin etkilenmesine yol agabi-
lir. Yiiziin embriyonik vaskiiler gelisimine karsilik
gelen porto sarabi lekesinin alinda lokalizasyonu daha
ciddi nérolojik sonuglara yol agar.?

SWS 20.000-50.000 kiside 1 goriiliir ve erkek-
lerde, kadinlarda ve 1rklar arasinda esit yayginliga sa-
hiptir.2 Norofibromatozis ve tiiberosklerozdan sonra
en sik goriilen liglincli nérokutantz sendromdur.!

Ensefalo-fasiyal anjiyomatozis eski bir terim ol-
masina karsilik, izole yiiz tutulumuna kars1 iligkili
leptomeningeal tutulumu igerecek sekilde fasiyal ka-
piller malformasyonun degisken dagilimini tanimla-
yan 3 fenotipe ayrilmistir. SWS’nin ilk klinik
smiflandirmalarindan biri olan Roach Skalasi, ense-
falo-fasiyal anjiyomatozisi su sekilde siniflandir-
mistir: Tip I: Hem yiiz hem de leptomeningeal
malformasyonlar; glokom (klasik SWS) olabilir. Tip
II: Yalnzca yiiz kapiller malformasyonu; glokom
olabilir. Tip III: Izole leptomeningeal anjiyomatoz;
genellikle glokom yoktur.® Su anda, SWS ile sendro-
mik iligkinin ve hem beyin hem de goz tutulumu ris-
kinin fasiyal kapiller damar malformasyonunun
uzanimina ve konumuna gore daha dogru bir sekilde
smiflandirilabilecegi bilinmektedir.!

Tarihsel olarak, yiizde porto sarab1 lekesi dagi-
liminin, trigeminal sinirin duyusal innervasyon dal-
larmin  [oftalmolojik (V1), maksiller (V2) ve
mandibular (V3)] dagilimim takip ettigi ve ilk dal tu-
tulumu olan ¢ocuklarin (V1) en yiiksek SWS riski al-

tinda oldugu diisiinlilmekteydi. Daha yakin zaman-
larda, en yiiksek risk tagiyan alanin, alt ve lateral sini-
rinin st goz kapagi ve gozin dis kantusundan
kulaklarin tepesine kadar uzanan alanin olusturdugu
alin bolgesi oldugu gosterilmistir (Sekil 1).! Bu alan
frontonazal ¢ikintiya ve optik kesecik bolgesindeki
cilde karsilik gelir. Bu bolgelerdeki cilt, noral krest
hiicrelerinin prosensefalon ve anterior mezensefalon-
dan gog etmesiyle olusur. Leptomeninksler ve gézde
prosensefalondan tliremistir ve bu nedenle prosense-
falondaki somatik bir mutasyon alin derisini, lepto-
meningleri ve gozii etkileyebilir. Konumun yani sira
yiizdeki kilcal damar malformasyonunun yayginligi
arttikca SWS riski de daha ytiksektir. Hemifasiyal alin
bolgelerinde yaygin iki tarafli tutulumu olan hastalar
en yiiksek SWS riski altindadir (Sekil 1).!

SWS’li hastalarin %75-100’iinde ndbetler mey-
dana gelir. Nobetlerin erken taninmasi ve tedavisi ¢ok
onemlidir ¢linkii erken ¢ocukluk déneminde devam
eden nobetler ndrogelisimsel sonuglar1 olumsuz
yonde etkileyebilir.* SWS’nin norolojik komplikas-
yonlar1 arasinda epilepsi, stroke-benzeri ataklar, bas
agrisi, 6grenme ve davranigsal zorluklar yer alir.’

Bu ¢alismada, SWS tanis1 alan olgularimizin no-
rolojik 6zelliklerinin literatiir bilgileriyle tartisilmasi
amagclandi.

I GEREG VE YONTEMLER

Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk No-
roloji Polikliniginde Ekim 2013-Eyliil 2023 tarihleri
arasimnda SWS tanist alan 12 hastanin dosyalar1 ret-
rospektif olarak degerlendirildi. Hastalarin demo-
grafik ozellikleri (yas, cinsiyet), ilk basvuru
yakinmasi, ilk basvuru yasi, porto sarabi lekesinin
yeri ve dagilimi, SWS tipi, eslik eden bulgular, glo-
kom tani1 yasi, ilk ndbet yasi, ilk nébet semiyolojisi
(fokal motor, fokal nonmotor, jeneralize tonik-klo-
nik, absans, status vb.) nobet sikligi, kullanilan an-
tiepileptikler, serebral tutulumu olan olgularin beyin
manyetik rezonans goriintiileme (MRG) bulgulari
(genislemis koroid pleksus, korpus kallozum incel-
mesi, kortikal/giral kalsifikasyonlar, leptomeningeal
vaskiiler anomali veya kontrastlanma, serebral pa-
rankimin obliterasyonu veya atrofisi, kalinlagmis
kalvaryum, kalinlagmis korteks, transparankimal ven
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Ayirt edici alin PWS fenotipleri

‘ Cok yiiksek risk (iki tarafl: alin)
O Yiiksek risk (alin yar1 kismi>%50)

Diisiik risk(lokalize lineer)

Yiiksek riskli fasial PWS fenotipleri

Hemifasial

Alin ve iist g6z kapagi

Medial

SEKIL 1: Farkli PWS fenotiplerine dayali olarak Sturge-Weber sendromu gelisimi igin risk siniflandirmast.!
PWS: Porto sarabi lekesi.

dilatasyonu/genislemis derin vendz yapilar agisindan)
degerlendirildi. Hastalarin beyin MRG kontrastl ola-
rak, 3 Tesla MR (Achieva; Philips, Best, Hollanda)
ile ¢ekildi. Elektroensefalografiler (EEG), Kossoff ve
ark.nin, metnine dayali olarak tanimlanan bir 6l¢ek
kullanilarak kodlandi. EEG skor sistemi, Kossoff ve
ark.nin “Sturge-Weber sendromunda EEG Evrimi”
baslikli makalesinde kullanilan metodolojiye dayan-
maktadir; burada EEG “Skor 0: Normal EEG; Skor 1:
Fokal asimetri, normal zemin ritminin yavaslamasi
veya kaybi; Skor 2: Sporadik, tek tarafli keskin dal-
galar (genellikle oksipital); ve Skor 3: Sik sik, bazen
yar1 ritmik, tek tarafli diken dalgalar (genellikle ok-
sipital), bazen sekonder jeneralizasyon ile birlikte”
olarak siniflandirilmistir.°

Calismaya dahil edilen olgularin verileri SPSS
for Windows version 15 istatistik (IBM, Armonk,
New York, United States) paket programi kullanila-
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rak degerlendirildi. Tanimlayici istatistiklerde med-
yan, maksimum ve minimum degerler ile birlikte
yiizdelik dagilimlar belirlendi.

Arastirma Helsinki Deklarasyonu prensiplerine
uygun olarak yapilmistir. Bu ¢alisma i¢in Bursa Ulu-
dag Universitesi Tip Fakiiltesi Klinik Arastirmalar
Etik Kurulundan (tarih: 11 Ekim 2023, no: 2023-19/7
karar1) onay alinmigtir.

I BULGULAR

Caligmaya alinan olgularin klinik 6zellikleri Tablo 1
ve Tablo 2’de verilmistir. SWS tanisi alan 12 hasta-
nin 7’si (%58,3) erkek ve 5’1 (%41,7) kizdi. Olgula-
rin medyan yasi 143 ay (minimum: 13, maksimum:
251 ay), ilk bagvuru yas1 medyan 15,5 ay (minimum:
0,13-maksimum: 76 ay ) idi. Ik basvuru yakinmala-
rina bakildiginda 6 (%50) olgu ndbet, 4 (%33,3) olgu
ylizde porto sarabi lekesi, 2 (%16,7) olgu ndbet ve
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TABLO 1: Sturge-Weber sendromlu olgularin klinik 6zellikleri.

Bagvuru yakinmasi (n=12)
Porto sarabi leke
Nébet
Porto sarabi leke ve ndbet

Cilt tutulumu (n=12)
Alin
Hemifasiyal
Hemifasiyal, kol ve bacak
Hemifasiyal, boyun, gévde, kol

Klinik bulgular (n=12)
Porto sarabi leke
Epilepsi

Glokom

Hemiparezi
Stroke-benzeri atak
Bas agrisi

Ogrenme giicligii
Davranigsal sorunlar

Son kontrolde ndbet sikligi (n=10)
ilact kesilmig
2 yildir ndbeti yok

Aylik ndbet
Haftalik ndbet
Glinlik nébet

Kullanilan ilaglar (n=8)
Valproik asit
Karbamazepin
Fenitoin
Topiramat
Levetirasetam
Klobazam
Primidon
Okskarbazepin

Beyin manyetik rezonans bulgulari (n=12)
Geniglemis koroid pleksus
Kortikal/giral kalsifikasyon
Leptomeningeal vaskiiler anomali veya kontrastlanma
Serebral parankim obliterasyonu ve atrofi
Kalinlagmis kalvaryum
Transparankimal ven dilatasyonu/genislemis vendz yapilar
Normal

N = N W = W N =

W o= N NN

%

100
83,3
333
a7
25
83
58,3
83

12,6
25
375
12,5
375
25
12,5
25

16,7
50
58,3
58,3
83
a7
25

TABLO 2: Suturge-Weber sendromlu olgularin vaka bazli 6zellikleri.

Olgular

11

Cinsiyet

Bilateral

Porto sarabi lekesi

Ogrenme giicliigii

Aylik

S

>
©
=3
=}
=

Nobeti yok

Aylik

Nobeti yok

Nobet sikligi

Patolojik Patolojik Normal Patolojik Patolojik

Patolojik

Patolojik Normal Patolojik

Patolojik Normal

Patolojik

Manyetik rezonans bulgulari

LEV: Levetirasetam; KBZ: Karbamazepin
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ylizde porto sarabi lekesi ile bagvurmustu. Porto sa-
rab1 lekesi 8 (9%66,7) olguda yliziin sag tarafinda, 3
(%25) olguda sol tarafinda, 1 (%8,3) olguda ise bila-
teral olarak saptanmisti. Porto sarabi lekesinin yeri
degerlendirildiginde; 3 (%25) olguda alin bolgesinde,
7 (%58,3) olguda hemifasiyal, 1 (%8,3) olguda he-
mifasiyal, kol ve bacakta, 1 (%8,3) olguda ise hemi-
fasiyal, boyun, govde ve kolda yerlesmisti. SWS alt
tipleri degerlendirildiginde; 9 (%75) olguda Tip 1, 3
(%25) olguda Tip 2 saptandi. Hastalardaki klinik bul-
gular degerlendirildiginde, olgularin tamaminda
yiizde porto sarab1 lekesi (%100) mevcuttu. Epilepsi
10 (%83,3) olguda, 6grenme giigliigii 7 (%58,3) ol-
guda, hemiparezi 5 (%41,7) olguda, glokom 4
(%33,3) olguda, stroke-benzeri atak oykiisii 3 (%25)
olguda, bas agrisi1 1 (%8,3) olguda, davranigsal so-
runlar 1 (%8,3) olguda saptandi. Glokom tan1 yasi
medyan 97,5 ay (minimum: 0,5, maksimum: 120 ay)
olarak saptandi. Glokom saptanan hastalarin tiimii
SWS Tip 1 alt grubundaydi. Ik nébet yast medyan
4,5 ay (minimum: 3, maksimum: 61 ay) olarak sap-
tand1. Ik ndbet yasina bakildiginda, nbet gegiren 10
olgudan 7’si 2 yas altindaydi. Ilk nébet semiyoloji-
sine bakildiginda; 8 (%80) olguda fokal motor nébet,
1 (%10) olguda fokal nonmotor ndbet, 1 (%10) ol-
guda ise jeneralize tonik-klonik ndbet mevcuttu. EEG
skalasina bakildiginda hi¢ nobet dykiisii olamayan 2
olgunun EEG skoru 0, nobet geciren 10 olgunun
EEG’leri degerlendirildiginde; 2 olgu Skor 1, 8 olgu
Skor 3 olarak saptandi. Epilepsi tanisi olan 10 olgu-
nun son kontroldeki nébet siklig1 degerlendirildi-
ginde; 2 olgunun ndbet ilaglarinin kesildigi, 3
olgunun son 2 yi1l i¢erisinde ndbetinin olmadigi, 3 ol-
gunun aylik, 1 olgunun haftalik, 1 olgunun ise giinliik
nobetlerinin devam ettigi saptandi, 2 olguda status
epileptikus oykiisii mevcuttu. Antiepileptik kullanan
8 olgunun 2’sinin tekli, 5’inin ikili, 1’inin ii¢lii antie-
pileptik kullanmakta oldugu saptandi. Kullanilan an-
tiepileptik ilaclara bakildiginda; 1 olgu valproik asit,
2 olgu karbamazepin, 3 olgu fenitoin, 1 olgu topira-
mat, 3 olgu levetirasetam, 2 olgu klobazam, 1 olgu
primidon, 2 olgu okskarbazepin kullanmaktaydi.
Hastalarimizdan 1’inde aspirin kullanim Oykiisii
mevcuttu. Olgularimizin ilk MRG degerlendirmele-
rinin yapildig1 yaslara bakildiginda, medyan 20 ay
(minimum: 3 ay maksimum:180 ay) olarak saptandi.
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Hastalarin beyin MRG’ler1 degerlendirildiginde; 3
(%25) olgunun MRG’sinin normal oldugu, 7 (%58,3)
olguda leptomeningeal vaskiiler anomali veya kont-
rastlanma, 7 (%58,3) olguda serebral parankimal ob-
literasyon/atrofi, 6 (%50) olguda kortikal/giral
kalsifikasyon, 5 (%41,7) olguda transparankimal ven
dilatasyonu/genislemis venoz yapilar, 2 (%16,7) ol-
guda genislemis koroid pleksus, 1 (%8,3) olguda ka-
linlagmig kalvaryum saptandi.

I TARTISMA

SWS’nin temel klinik 6zellikleri, porto sarabr dogum
lekesi olarak adlandirilan yiiz neviisiiniin varligini ve
beyni ve gozii kapsayan dural veya leptomeningeal
vaskiiler malformasyonlari igerir, ancak her ikisinin
de varlig1 tam icin gerekli degildir. SWS, genis bir
yelpazede semptomatoloji ve ciddiyetle ve ¢coklu ko-
morbiditelerle kendini gosterir. Genellikle her iki cin-
siyeti esit olarak etkilemektedir.’ Caligmamizda,
hastalarimizin %58,3’tinii erkek cinsiyet olusturmak-
tadir. Bu bulgunun literatiir ile farkli olmasi olgu sa-
yisinin kisith olmasi ile iliskili olabilir.

[k bagvuru yakinmalarma bakildiginda; 6 (%50)
olgu nobet, 4 (%33,3) olgu porto sarabi leke, 2
(%16,7) olgu nébet ve porto sarabi leke yakinmast ile
basvurmustu. Aliml ve ark.nin ¢alismasinda, en sik
basvuru yakinmasi nobet (%40) ve porto sarabi leke
idi (%26,66).” Canpolat ve ark.nin ¢aligmasinda, ol-
gularin en sik goézlenen basvuru yakinmalari; 6
(%54.,5) olguda ndbet ve 5 (%45,5) olguda porto sa-
rabi leke idi.* Calismamizda, olgularin tamaminda
yiizde porto sarabi lekesi (%100) mevcuttu, porto sa-
rabi lekesi 8 (%66,7) olguda yiiziin sag tarafinda, 3
(%25) olguda sol tarafinda, 1 (%8,3) olguda ise bila-
teral olarak saptanmisti. Porto sarabi lekesinin yeri
degerlendirildiginde 3 (%25) olguda alin bdlgesinde,
7 (%58,3) olguda hemifasiyal, 1 (%8,3) olguda he-
mifasiyal, kol ve bacakta, 1 (%8,3) olguda ise hemi-
fasiyal, boyun, gdvde ve kolda yerlesmigti. SWS alt
tipleri degerlendirildiginde 9 (%75) olguda Tip 1
(klasik), 3 (%25) olguda Tip 2 saptandi. Arnesen ve
ark.nin ¢alismasinda, 26 kisinin 22’sinde (%85) porto
sarabi lekesi mevcuttu, 10’unda (%38) agirlikli ola-
rak sol tarafli, 7°sinde (%27) agirlikli olarak sag ta-
rafl1, 4’tinde (%15) iki tarafli veya orta hat lezyonu,
1’inde (%4) yiiz dis1 lezyon (arka kafa derisi lezyonu)



Muhittin BODUR ve ark.

Turkiye Klinikleri J Pediatr. 2024;33(1):8-15

vardi.” Powell ve ark.nin ¢alismasinda, hastalarin
%85,7’sinde  porto
%?75,7’sinde tek tarafli anjiyom vardi ve yaklagik ola-

sarab1 lekesi mevcuttu,
rak esit sayida tek tarafli sag veya sol anjiyom vardr.'
Canpolat ve ark.nin ¢aligmasinda; 6 (%54,5) olguda
sag, 4 (%36,4) olguda sol, 1 (%9,1) olguda bilateral
porto sarabi lekesi saptandi. Ug (%27,3) olguda
gdvde ve ekstremitede porto sarabi renginde anjiyom

saptandi.®

SWS ile iligkili en sik goriilen okiiler kompli-
kasyon hastalarin %30-70’inde goriilen glokomdur.
Glokom, tedavi edilmedigi takdirde tam, geri do-
niisli olmayan korliige yol acabilen, yiiksek goz igi
basinciyla iligkili optik sinir hasariyla karakterize-
dir. Glokomun baglangicinin iki modlu oldugu dii-
stiniilmektedir; hastalarin %60°1 bebeklik doneminde
glokom gelistirir ve geri kalan %40°1 cocuklukta veya
erken erigkinlik doneminde glokom gelistirir. SWS’li
¢ocuklarda yagam boyu glokom riski bulundugundan
periyodik goz muayenelerine ihtiyag vardir.!" Calig-
mamizda, glokom 4 (%33,3) olguda saptandi, glo-
kom tani yasi medyan 97,5 ay (minimum: 0,5,
maksimum: 120 ay) olarak bulundu. Glokom sapta-
nan hastalarin tiimii SWS Tip 1 alt grubundaydi. Ar-
nesen ve ark.nin ¢alismasinda, 26 kisiden 13’{inde
(%50) glokom vardi.” Canpolat ve ark.nin ¢aligma-
sinda, 5 (%44,5) olguda glokom saptandi.® Bulgula-
rimiz literatiir ile uyumluydu.

SWS’nin norolojik belirtilerinin en zorlu yon-
lerinden biri oldukg¢a degisken ve dngoriilemeyen bir
norolojik seyir gostermesidir. Sendrom, ndbetler,
migren bas agrilari, hemiparezi, gelisimsel gecikme
ve stroke-benzeri ataklar gibi norolojik anormallik-
ler ile karakterizedir. Ayrica biligsel bozukluklar ve
dikkat sorunlari, 6grenme giigliigii ve duygudurum
bozukluklar1 gibi davranig bozukluklar1 da goriile-
bilir. Norolojik semptomlar yasa baglidir. Bebeklik
doneminde ilk norolojik semptomlar epilepsi, hemi-
parezi ve stroke-benzeri olaylari igerir. Okul ¢aginda
bas agrilari, akademik zorluklar ve davranig sorunlari
gibi diger belirti ve semptomlar daha belirgin héle ge-
lebilir. Genglerde ve erigkinlerde, bu semptomlara ek
olarak, depresyonunun da dahil oldugu ruhsal sorun-
lar 6n plana ¢itkmaktadir.!" Bizim hastalarimizda, epi-
lepsi 10 (%83,3) olguda, 6grenme gligliigii 7 (%58,3)
olguda, hemiparezi 5 (%41,7) olguda, stroke-benzeri
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atak Oykisii 3 (%25) olguda, bas agrist 1 (%8,3) ol-
guda, davranigsal sorunlar 1 (%8,3) olguda saptandi.
Powell ve ark.nin ¢alismasinda, epilepsi (%90), he-
miparezi (%57,8), bas agrilar1 (%57,1), gérme alani
bozukluklari (%36,4), 6grenme giigliigii (%47,1), dil
bozuklugu (%40,7) ve otizm spektrum bozuklugu
(%29,2) yer aliyordu.'” Canpolat ve ark.nin ¢aligma-
sinda, epilepsi (%90,9), psikomotor gerilik (%72,7),
hemiparezi (%44,5), visseral organ tutulumu (%18,2)
olguda saptandi.®

SWS’de ndbetler en erken ortaya ¢ikan nérolo-
jik 6zelliktir ve ndrogelisim agisindan potansiyel ola-
rak onemli sonuglara sahiptir, bu nedenle erken tani
ve tedavi hayati 6nem tagir.'> SWS’de ndbetler ge-
nellikle yasamin ilk 2 yilinda baslar ve iki tarath
ve/veya yaygin tek tarafli hemisferik hastaligi olan-
larda daha erken ortaya cikar. Fokal nobetler en sik
bildirilen ndbet tipi olup, bunu jeneralize nobetler iz-
lemektedir.>!"!* Bizim ¢alismamizda ilk nobet yasi
medyan 4,5 ay (minimum: 3, maksimum: 61 ay) ola-
rak saptandi. Nobet geciren 10 olgunun 7’sinde ilk
nobet yasi 2 yas altindaydi. i1k nbet semiyolojisine
bakildiginda; 8 (%80) olguda fokal motor nobet, 1
(%10) olguda fokal nonmotor ndbet, 1 (%10) olguda
ise jeneralize tonik-klonik nébet mevcuttu. Bu bul-
gular literatiir ile uyumluydu.

SWS’de nobetlerin kronik tedavisinde secilecek
ilag i¢in net bir tedavi kilavuzu yoktur. Erken nobet
baslangici, yliksek nobet sikligr ve iki tarafli beyin
tutulumu, SWS’de kotii bilissel sonuglarla iliskilen-
dirilmistir; bu da hastaligin erken evrelerinde bebek-
lerin ve kiigiik ¢ocuklarin, 6zellikle de iki tarafli SWS
ve ndbetleri olanlarin, SWS’nin nérolojik kompli-
kasyonlarina kars1 en savunmasiz grubu oldugunu
diistindlirmektedir. SWS’de ndbet goriilme sikliginin
yiiksek olmas1 ve nébetlerin erken yasam evrelerinde
gelismekte olan beyindeki potansiyel zararh etkileri
nedeniyle, SWS’de antiepileptik tedavinin kullanim
ilkeleri diger epilepsi tiirlerinde oldugu gibidir."!
SWS’li hastalarin ¢gogunda nébetler bir veya iki an-
tiepileptik ilagla oldukga iyi kontrol edilse de nébet-
leri ilaglara yanit vermeyen hastalarda diger tedavi
secenekleri arasinda, hemisferektomi, rezektif cer-
rahi, vagal sinir stimiilasyonu ve ketojenik diyet yer
alir. Basarili cerrahi sonug, hastalikli korteksin re-
zeksiyonunun tamamlanmasina veya baglantisinin
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kesilmesine baglidir ve erken cerrahinin gelisimsel
sonucu iyilestirme olasiligi daha yiiksektir. Tek ta-
rafli SWS’li bazi hastalarda, pial kapiller malformas-
yonlarin ve altta yatan korteksin tam rezeksiyonu,
ndbet kontroliinii saglamak icin yeterli olabilir. Cer-
rahinin zamanlamasi, epilepsinin ciddiyetine ve no-
robiligsel bozulmaya gore yonlendirilebilir.’ Bizim
caligmamizda, epilepsi tanist olan 10 olgunun son
kontroldeki nobet siklig1 degerlendirildiginde; 2 ol-
gunun nobet ilaglarinin kesildigi, 3 olgunun son 2 yil
igerisinde nobetinin olmadigi, 3 olgunun aylik, 1 ol-
gunun haftalik, 1 olgunun ise giinliik ndbetlerinin
devam ettigi saptandi. Yani epilepsi tanili olgulari-
mizin %50’sinde nobet kontrolii saglanmigti. Calig-
mamizda, antiepileptik kullanan 8 olgunun 2’sinin
tekli, 5’inin ikili, 1’inin G¢lii antiepileptik kullan-
makta oldugu saptandi. Kullanilan antiepileptik ilag-
lara bakildiginda (tekli, ikili, liglii kombinasyon
seklinde) 1 olgu valproik asit, 2 olgu karbamazepin,
3 olgu fenitoin, 1 olgu topiramat, 3 olgu levetirase-
tam, 2 olgu klobazam, 1 olgu pirimidon, 2 olgu
okskarbazepin kullanmaktaydi. Hastalarimizin higbi-
rinde cerrahi tedavi, vagal sinir stimiilasyonu ya da
ketojenik diyet uygulanmamigti. Arnesen ve ark.nin
caligmasinda, olgularin %69 unun nobetleri yeterince
kontrolliiydii. levetirasetam en sik kullanilan antiepi-
leptik ilagt1, 13 (%50) kisi kullantyordu. Diger ndbet
Onleyici ilaclar arasinda 9’u (%35) fenobarbital, 7°si
(%27) okskarbazepin ve 7’si (%27) karbamazepin
kullanmaktaydi.” Canpolat ve ark.nin ¢alismasinda,
konviilsiyon nedeni ile 6 (%54,5) olgu iiglii antiepi-
leptik ila¢ kombinasyonu, 2 (%18,2) olgu ikili antie-
pileptik ila¢ kombinasyonu, 2 olgu tekli antiepileptik
ilag tedavisi kullanmaktaydi.®

EEG, beyin tutulumu olan bebeklerin belirlen-
mesine yardimci olabilir. Zemin aktivitesi anormal-
likleri (diisiik voltaj genlikleri veya normal arka plan
baskin ritimlerinin zayiflamasi), SWS’nin serebral
kortikal tutulum olasiliginin daha yiiksek oldugunu
gostermektedir. SWS’li ¢ocuklarin yilizde doksa-
ninda, genellikle tek tarafli tutulumla, porto sarab le-
kelerinin ayni tarafinda serebral korteks tutulumu
vardir. Bu nedenle ritim ve voltaj asimetrisi, SWS’nin
onemli bir EEG belirteci olabilir ve klinik veya subk-
linik nobet aktivitesi riskinin daha yiiksek oldugu
keskin dalgalar veya diken-dalga desarjlar1 gibi epi-
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leptiform anormalliklerden ¢ok daha sik yakalanir.'?
Hastalarimizin EEG skorlamasina bakildiginda hig
nobet Oykiisii olmayan 2 olgunun EEG skoru 0°d1
(normal); epilepsi tanil1 10 olgunun EEG’leri deger-
lendirildiginde; 2 olgu Skor 1, 8 olgu Skor 3 olarak
saptandi. Arnesen ve ark.nin ¢alismasinda, nobetleri
yeterince kontrol edilen bireylerin ortalama EEG
skoru, nobet siklig1 en az ayda bir veya daha fazla n6-
beti olan bireylerle karsilastirildiginda; ndbet skoru
ile ortalama EEG skoru arasinda pozitif bir korelas-
yon saptandi.’ Bu da bize EEG skorunun nébet kont-
rolii ve prognoz hakkinda yol gosterici olabilecegini
diistindiirmektedir.

Norogoriintiileme, SWS’de beyin tutulumunun
varligini, kapsamini ve ciddiyetini belirlemek ve iz-
lemek igin kritik teshis bilgileri saglar.>!' SWS’de no-
rogoriintiilemenin hedefleri ve yontemleri hastanin
yasina, semptomlarina ve hastaligin evresine gore
uyarlanmalidir. Beyin MRG, klinik uygulamalarda
onerilen birincil goriintiileme yontemidir. Diger go-
riintiileme yontemlerinin [bilgisayarli tomografi
(BT), pozitron emisyon tomografisi, SPECT] rolii
daha sinirlhidir ve belirli vakalarda belirli klinik veya
aragtirma sorularia yanit vermek i¢in kullanilabilir.
Bir yenidogan bebekte porto sarabi lekesi gozlendi-
ginde, beyin tutulumuna dair klinik belirtiler (ndbet-
ler ve/veya norolojik eksiklik) olmadig siirece acil
ndrogoriintiileme (akut BT taramasi dahil) gerekli de-
gildir. Ebeveynler, 6zellikle miyelinasyonun biiytik
ol¢iide eksik oldugu 1 yasindan 6nce, potansiyel yan-
l1s negatif goriintiileme bulgularinin farkinda olmali-
dir. Beyin MRG’nin amaci, eger gerceklestirilirse,
daha fazla klinik dikkat gerektiren SWS ile uyumlu
beyin anormalliklerini degerlendirmektir.!' Hastala-
rimizin beyin MRG’ler1 degerlendirildiginde; 3
(%25) olgunun MRG’sinin normal oldugu, 7 (%58,3)
olguda leptomeningeal vaskiiler anomali veya kont-
rastlanma, 7 (%58,3) olguda serebral parankimal ob-
literasyon/atrofi, 6 (%50) olguda kortikal/giral
kalsifikasyon, 5 (%41,7) olguda transparankimal ven
dilatasyonu/genislemis vendz yapilar, 2 (%16,7) ol-
guda genislemis koroid pleksus, 1 (%8,3) olguda ka-
linlagsmis kalvaryum saptandi. Bizim ¢alismamizla
uyumlu olarak Arnesen ve ark.nin ¢aligmasinda, en
sik goriilen bulgular serebral parankim obliteras-
yonu/atrofisi (%67), leptomeningeal vaskiiler ano-
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mali veya kontrastlanma (%67) ve kortikal/giriform
kalsifikasyonlar (%58) olarak bildirildi.” Alimli ve
ark.nin ¢alismasinda, olgularin %60’ 1nda SWS ile
uyumlu radyolojik bulgu izlendi.” Canpolat ve ark.nin
caligmasinda, 9 (%81,2) olguda kortikal atrofi, 7
(%63,6) olguda leptomeningeal boyanma, beser
(%45.5) olguda kalvaryal kalinlagma, ventrikiiler di-
latasyon ve koroid pleksusta genisleme, 3 (%27,3) ol-
guda distrofik kalsifikasyon, 3 (%27,3) olguda venoz
anomali, 3 (%27,3) olguda da koroid pleksus kisti
saptandi.®

Calismamizin retrospektif olmasi, 10 yillik bir
zaman dilimini igermesi ve vaka sayisinin kisitli ol-
mas1 en 6nemli kisithliklarrydi.

[l SONUG

SWS, beyindeki leptomeningeal vaskiiler malfor-
masyon, porto sarabi lekesi ve gdzdeki anormal kan
damarlariyla karakterize nadir goriilen ancak bir¢ok
sistemi etkileyen multisistemik bir hastaliktir. Hasta-
ligin ¢ogunlukla ilerleyici ve potansiyel olarak yikici
dogasi nedeniyle, her hastanin mutlaka multidisipli-

ner bir yaklasim ile degerlendirilmesi, takip ve teda-
visinin yapilmasi gerekmektedir. Hastaligin dogasini,
altta yatan faktorleri, tani, takip ve tedavi ilkelerini
daha iyi anlayabilmek ve kilavuzlar gelistirebilmek
icin daha genis, multimerkezli, prospektif ¢alisma-
lara ihtiyag vardir.
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