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Absansh Goézkapagi Myoklonisi ve
Ikiz Kardesinde Fotosensitif Epilepsi: Olgu Sunumu

Eyelid Myoclonia with Absences and Reflex Epilepsy in his Twin Brother: Case Reports

Seher Naz YENI, Naci KARAAGAG, Sevda DAGCIOGLU

Epilepsi 2001;7(1-2):35-41

Absansli gézkapagl myoklonisi (AGM), Internati-
onal League Against Epilepsy’nin (ILAE) epileptik
sendromlar siniflamasinda yer almayan seyrek bir
epilepsi sendromudur. Bu yazida AGM tanisi koy-
dugumuz 11 yasinda bir erkek ¢ocuk hasta ve fo-
tosensitif epilepsili ikiz erkek kardesinin klinik ve
EEG 6zellikleri sunuldu. Birinci hastanin nébetleri
alti yasinda baslamisti. Absanslarina ek olarak,
sekiz yasinda televizyon karsisinda jeneralize to-
nik-klonik nébet geciren hastanin absans nébetle-
ri lamotrijin, klonazepam ve etosuksimid kombi-
nasyonu ile kontrol altina alindi. ikiz esinde 11 ya-
sinda televizyon igiklari kargisinda ortaya ¢ikan
ve jeneralize tonik-klonik olarak tanimlanan né-
betler valproik asit ile kontrol altina alindi ve nébet
tekrari gérilmedi.

Anahtar Sézciikler: Elektroensefalografi; epilepsi,
myoklonik/tani; epilepsi, absans/tani; gézkapagi hasta-
liklari; 1sik/olumsuz etkiler; fotik stimilasyon.

Eyelid myoclonia with absences is a rare syn-
drome, not yet recognized by the International
League Against Epilepsy (ILAE). We report an
11-year-old boy who was diagnosed as having
eyelid myoclonia with absences and his twin
brother with photosensitive epilepsy. The former
patient began to experience absences at the age
of six years and had generalized tonic-clonic
seizures while watching television at the age of
eight years. His absences remitted with a combi-
nation of lamotrigine, clonazepam, and ethosuc-
cimide treatment. His twin brother also developed
tonic-clonic seizures while watching television at
the age of 11 years, which were relieved with val-
proic acid treatment. No seizure recurrences
were encountered.

Key Words: Electroencephalography; epilepsies,
myoclonic/diagnosis; epilepsy, absence/diagnosis; eye-
lid diseases; light/adverse effects; photic stimulation.

Absansh gozkapagr myoklonisi (AGM), he-
niz “International League Against Epi-
lepsy”nin (ILAE) epilepsi sendromlar1 sinifla-
masinda yer almayan yeni tanimlanmis bir
sendromdur.” Kendine 6zgii klinik ve EEG
ozellikleri ile diger idyopatik jeneralize epilep-

silerden ve absans epilepsilerinden kolaylikla
ayirt edilebilir. Hastalik, ¢cocukluk ¢aginda (or-
talama alt1 yas) baslar. Tipik nobetler, kisa ab-
sanslara eslik eden oldukga sik tekrarlayan
(glinde ytizlerce) gozkapagl myoklonilerinden
olusur. Seyrek jeneralize tonik klonik nobetle-
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rin ortaya ¢ikabildigi bu sendrom eriskin done-
mi boyunca devam eder. Fotosensitivite mutla-
ka bulunur. Sendroma 6zgii interiktal ve iktal
desarijlar, jeneralize 3-6 Hz'lik, kisa (genellikle
3-4 sn siireli) multipl dikenler ve yavas dalga-
lar gozlenir. Tanimlanan bu aktivite goz kapa-
ma ile tetiklenir ve karanlikta kaybolur. Nobet-
ler diger absans epilepsilerinden farklh olarak,
sadece valproik asit (VPA) tedavisine genellik-
le direnglidir.*” Bu yazida AGM’li 11 yaginda
erkek cocuk hasta ile fotosensitivitesi olan ve
bir kez jeneralize tonik klonik nobet gecirmis
ikiz erkek kardesi klinik ve EEG bulgulariyla
sunuldu.

OLGULAR

Olgu 1- On bir yasinda erkek hastada, bes
yildir var olan, siddetli 151k karsisinda, bazen
151k kaynag1 olmaksizin, bir-iki saniye siireli
dalma ve o sirada her iki gozkapaginda goz
kirpma seklinde, baslangicta giinde ortalama
10 kez olabilen nobetler tarif edildi. Hasta sekiz
yasinda ve tedavisiz iken, video oyunlar ile
¢ok oynadig1 bir dénemde biling kaybinin ol-
dugu muhtemel jeneralize tonik klonik bir no-
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bet gecirerek klinigimize getirilmisti. Tkiz erkek
kardesi olan hastanin miadindan 21 giin 6nce
ve sezaryen ile diinyaya gelmis oldugu o6grenil-
di. Kan grubunun A Rh pozitif oldugu bildiril-
di. Perinatal anamnezinde baska bir 6zellik ta-
nimlanmayan hastanin, motor ve mental gelisi-
mi normal bulundu. Anamnezde anne-baba
akrabaligr tanimlanmadi. Norolojik ve fizik
muayeneleri normal olarak degerlendirildi.
Rutin EEG incelemesinde gozkapag1 myokloni-
lerine eslik eden jeneralize diken dalga parok-
sizmleri gozlendi; bu bulgularin fotik stimiilas-
yona duyarli oldugu ve zaman zaman goz ka-
patmakla da ortaya c¢iktigr dikkat c¢ekti. Uyku
EEG’sinde paroksismal aktivitede uyanikliga
gore artis izlenmedi. Valproik asit tedavisine
basland1; ancak ¢ok kisa bir siire iginde lokope-
ni gelismesi lizerine tedaviye son verildi. Has-
tanin VPA tedavisi sirasinda lokosit seviyesinin
1900 mm’/dl'ye kadar diismiis olmas: nedeniy-
le tekrar VPA tedavisi distiniilmedi. Lamotri-
jin tedavisine basland1 ve 125 mg’ye kadar ¢i-
kild1. Dozun artirildig1 ortalama bir haftalik do-
nemlerde nobet sikliginda azalma gozlendi, an-
cak bu yanit gegici oldu. Bunun tizerine tedavi-
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SEKIL 1

Birinci olgunun sekiz yasinda gergeklestirilen EEG incelemesinde fotoparoksismal yanit 6rnegi.
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ye klonazepam eklendi ve 1 mg/gtin’e gikildi.
O tarihte ikiz kardesinde yapilan degerlendir-
mede herhangi bir 6zellik saptanmadi. Hasta,
11 yasinda yapilan muayenesinde lamotrijin
125 mg/giin, klonazepam 1 mg/giin kulla-
nmaktayd; ailesi tarafindan tanimlanana go-
re, haftada 1-2 kez bu nobetlerin devam ettigi,
televizyona 30 cm yaklastiginda etkilenerek
nobetin olustugu ve zaman zaman impulsif
bir sekilde kendiliginden televizyona yaklasip
nobetleri kolaylastirdigr 6grenildi. Nobetlerin
siirmesi nedeniyle tedaviye etosiiksimid 500
mg/glin eklendi ve tam nobetsizlik saglandi.
Bu asamada klonazepam tedavisinin azaltil-
mas! denendi, ancak nobetler tekrar ortaya
cikt1. Hastanin nobetleri tiglii anti-epileptik te-
davi ile dort aydir kontrol altindadir. Son ya-
pilan EEG degerlendirmesinde goz agip kapa-
ma ile etkilenmenin olmadigs, fotik uyaran si-
rasinda da paroksismal aktivitenin azaldig:
gozlendi. Hastanin okul basarisinin ¢ok iyi ol-
dugu 6grenildi.

Olgu 2—- Daha 6nce tamamen sikayetsiz olan
11 yasinda erkek ¢ocuk hastada, aksam televiz-
yon izledigi sirada, odadan disar1 ¢ikarken sol-
da sekilsiz parlak bir 151k gérme, bulant1 ve bas
donmesinin hemen ardindan jeneralize tonik
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klonik noébet tarif edildi. Birinci olgunun ikiz
kardesi olan hastanin dogumda ge¢ aglamasi-
nin oldugu, ancak resiisitasyona gerek duyul-
madi bildirildi. Motor ve mental gelisimi nor-
mal olan hastanin okul basarisi, kardesi kadar
olmasa da iyi olarak tanimlandi. Kan grubu AB
Rh pozitif idi. Kranyal manyetik rezonans ince-
lemesi normal bulunan hastanin, rutin EEG ka-
yitlarinda temel biyoelektrik aktivitenin hafifce
aksadig1 gozlendi. Spontan ve goz kapama ile
seyrek olarak yaygin, keskin-yavas dalgalar-
dan olusan paroksismal aktiviteler izlendi.
Aralikli fotik stimiilasyon sirasinda bu parok-
sismal aktivitenin arttig1 ve stirelerinin uzadigy;
yer yer multipl diken aktivitelerinin de eklen-
digi gozlendi. Valproik asit tedavisine baglandi.
Tedavi sirasinda yapilan degerlendirmede has-
tada nobet olmadig bildirildi. Hasta tedavi al-
tinda iken, ilk nobetten bes ay sonra video-EEG
ile izlendi. Uyku-uyaniklik sirasinda yapilan
EEG'’de ayrica, li¢ kez aralikli 1s1k uyarani veril-
di ve cesitli kereler goz agip-kapama yanitlari
incelendi. Alt1 saat siireli bu incelemede her-
hangi bir epileptiform aktiviteye rastlanmadi.
Temel biyoelektrik aktivite yeterli olarak deger-
lendirildi; 6nceki yavaslamanin postiktal nite-
likte olabilecegi diistintildii.
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SEKIL 2
Birinci olgunun 11 yasindaki EEG incelemesinde g6z kapatma ile ortaya ¢ikan epileptiform desarjt.
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TARTISMA

Bu yazida klinik olarak az rastlanmasi nede-
niyle AGM’li bir olgu ve kan grubu farklilig
nedeniyle dizigotik olarak degerlendirilen ikiz
kardeste ortaya cikan fotosensitif epilepsi ele
alindi.

Absanshi gozkapagi myoklonisi, ILAE'nin
epilepsiler ve sendromlar1 simiflandirmasinda
yer almayan bir idiyopatik jeneralize epilepsi
sendromudur."”’ Bu sendrom Jeavons" tarafin-
dan tanimlanmustir; hastaligin tipik bulgular:
gozkapag1 myoklonileri ve bunlara eslik eden
kisa streli absans nobetleri, fotosensitivitenin
varligl ve goz kapama sirasinda EEG’de izle-
nen jeneralize desarjlardir. Sendromun tipik ab-
sansli idiyopatik jeneralize nobetler ile seyre-
den epilepsiler arasinda %12.9 oraninda goriil-
diigt ileri stirtilmiistiir.”

Absans nobetleri cesitli jeneralize epilepsi
sendromlari ile birlikte goriilebilir. Bu nedenle
AGM ayirial tanisinda absanslarin eslik ettigi
diger epilepsi sendromlar:1 yer almaktadir. Bu
sendromlardan olan ¢ocukluk ¢ag1 absans epi-
lepsisinde, fotosensitivite ve oto-indiiksiyon
beklenen ozelliklerden degildir.” Birinci olgu-
da fotosensitivitenin ve oto-indiiksiyonun 6n
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planda olusu bizi bu sendromdan uzaklastir-
mustir. Juvenil absans epilepsisinde fotosensiti-
vite daha siklikla izlenebilmesine karsin, 6n
planda goriilen gozkapag1 myoklonileri, juve-
nil absans epilepsisi tanisinda dislama kriteri
olarak tanimlanmustir.” Juvenil myoklonik epi-
lepsi ya da myoklonik absans epilepsileri de
absans nobetlerinin eslik edebildigi sendrom-
lardir. Ancak tan1 icin bu tablolarda jeneralize
myoklonilerin varlig1 gerekmektedir."” Hasta-
mizda, bes yasinda baglayan, gozkapagi myok-
lonilerine eslik eden absans nobetleri tanimlan-
mistir. Hastanin 11 yasina kadar olan takiple-
rinde tedaviye direngli absans nobetlerine kar-
sin hicbir zaman myoklonilerin klinik tabloya
eslik etmemis olmasi ve erken baslangig yasi jii-
venil myoklonik epilepsi tanisindan uzaklastir-
maktadir.”! Myoklonik absans epilepsisi ise
semptomatik jeneralize epilepsiler arasinda yer
alan ve mental retardasyon ile seyreden bir epi-
lepsi sendromudur.” Nobetlerin fotik uyaran-
lara duyarli olusu, EEG’de zaman zaman goz
kapatma ile desarjlarin izlenmesi ve hastanin
televizyon gibi nobeti hizlandirici uyaranlara
impulsif bir sekilde yonelme davranisi dikkat
gekici olarak degerlendirilmistir. Tanimlanan
ozellikler ile hastada AGM tanis1 konmustur.

SEKIL 3
Ikinci olgunun 11 yasinda gerceklestirilen EEG’sinde goz kapatma yant.
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Fotosensitivite yaniti epilepsi hastalarmin
%5’inde tanimlanan bir bulgudur.”” Fotosensi-
tivite li¢ sekilde karsimiza cikabilir: Birinci
grupta, giinlilk hayatta yanip sonen 1siklarla
nobetleri ortaya ¢ikan hastalar; ikinci grupta sa-
dece laboratuvar kosullarinda 1sik uyaranlarma
kars1 nobetleri ortaya ¢ikan hastalar; tgiinct
grupta ise, giinliik hayatta nobet gecirmedigi
halde laboratuvar kosullarinda 1sik uyarana
kars1 EEG’de anormal desarjlar1 izlenen hasta-
lar yer alir.” Her iki hastamiz da 1s1k uyarani ile
nobet gecirmektedir. Ancak birinci olguda, fo-
tosensitivite Ozelligine ek olarak, nobetlerin
oto-indiiksiyonu dikkat ¢ekmistir. Oto-indiiksi-
yon, Jaevons ve Harding" tarafindan fotosensi-
tif 460 hastanin besinde tanimlanmustir. Binnie
ve ark.” ise oto-indiiksiyonun fotosensitif has-
talarin %27’sinde gortldiigiini bildirmislerdir.
Bu yazarlarin ¢alismasinda EEG incelemesi 6n-
cesinde oto-indiiksiyondan siiphe edilmedigi
vurgulanmus; ancak iyi aydinlatilmis bir odada
gozler acik halde 10 dak. siireli bazal EEG ince-
lemesi yapildiginda hastalarin nobetlerini uya-
racak sekilde gozkapaklarimi kapatip gozlerini
yukar1 dogru déndiirdiikleri gozlenmistir.” Bi-
rinci olgumuzda otoindiiksiyon aile tarafindan

tanimlanmistir. Bu nedenle tarafimizdan ek bir
arastirma yapmaya gerek kalmamustir. Diisii-
nildigiinden daha sik karsilasilabilen bir du-
rum oldugu goz oniine alinarak, sikayet olarak
ortaya koymasa bile, oto-indiiksiyon tiim foto-
sensitif hastalarda sorusturulmali ve daha de-
tayli EEG incelemeleri yapilmalidir. Otoindtik-
siyonun AGM’de bir bulgu oldugu bildirilmis
olmasina karsin, bazi arastirmacilar kendi has-
ta gruplarinda bu bulguyu dogrulamamuslar-
dir.”" Goz kapama ile EEG’de desarjlarin iz-
lenmesi, fotosensitif hastalarda goriilen ve ka-
ranlik ortamda ortaya ¢ikmayan bir bulgudur.
Bu yant sirasinda klinik bir nobet izlenmeyebi-
lir. Goz kapama ile ortaya ¢ikan epileptiform
degarjlar, Binnie ve ark.nin” bahsettikleri yu-
karida tanimlanan oto-indtiksiyondan farklili-
dir. En temel farklilik, oto-indiiksiyon ile ilgili
olanlarda goz kapatma artefaktlariin epilepti-
form desarjlardan once izlenmesidir. Halbuki,
spontan goz kapama ile ortaya gikan goz kapat-
ma artefakt1 epileptiform desarjdan once veya
sonra izlenebilir. Ayrica, oto-indiiksiyon sira-
sinda izlenen okulografik artefaktlar, spontan
g0z kapatma artefaktindan daha ytiksek ampli-
tiitlii ve yavag olmaktadir.""

SEKIL 4

Ikinci olgunun 11 yasinda gerceklestirilen EEG’sinde fotoparoksismal yanit.
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GOz kapatma ile ortaya ¢ikan epileptiform
desarjlarin, gozler kapali iken ortaya ¢ikan epi-
leptiform desarjlardan ayrilmas1 gerekir. Goz
kapatma desarjlari, goz kapatmay takiben 2-4
saniye icerisinde ortaya ¢ikan ve ii¢ saniyeden
kisa siiren jeneralize desarjlardir. Gozlerin ka-
pali kaldig1 geri kalan stirede izlenmezler. Bu
bulgu fotosensitif hastalarda izlenir ve karan-
likta kaybolur. Fotosensitif hastalarda gozler
kapal1 iken izlenen desarijlar ise, gozlerin kapa-
I1 kaldig siirece aralikli ya da siirekli, fokal ve-
ya jeneralize olarak izlenir; gozler kapali iken
ve gozler acikken tam karanlikta devam edebi-
lirler."*"”

Ikinci olgumuzu su an igin sadece refleks
epilepsiler grubundan saf fotosensitif epilepsi
olarak degerlendirebiliriz. Nobetin baslangicin-
da izlenen ozellikler, fokal epilepsiyi diistin-
diirmektedir. Fotosensitif epilepsilerde tonik
klonik nobetler, absans nobetleri, parsiyel no-
betler ya da myoklonik nobetler izlenebilir.
Epilepsi ile iligkili fotosensitivite cogunlukla ai-
leseldir ve multifaktoryel genetik gecis goster-
mektedir. En sik olarak 12-14 yaslar1 arasinda
gozlenir.” Bizim hastamizda da jeneralize tonik
klonik nobetler ile seyreden fotosensitif epilep-
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si, nobet baslangic ozelliginden dolayr fokal
baslangicli olarak degerlendirilmistir. Sempto-
matik oksipital lob epilepsilerinde fotosensiti-
vite nadir goriilen bir durum olmasina karsin,
idiyopatik/kriptojenik fotosensitif parsiyel epi-
lepsilerde gorsel semptomlar tanimlanmakta-
dir" Idiyopatik jeneralize epilepsiler ile foto-
sensitivite arasindaki yakin iliskiye ragmen,
son yillarda fotik ile uyarilan epileptik feno-
menlerin esasinda lokalizasyonla iligkili oldu-
gu tartisilmaktadir. Yaygin bir kortikal hiperek-
sitabilitenin oldugu hastalarda, yeterli bir fiz-
yolojik uyaran kosulunda, korteksin sinirli bir
bolgesinin uyarilarak parsiyel bir nobeti dogu-
rabilmesinin miimkiin oldugu ileri stirtilmiis-
tiir. Bu agidan degerlendirildiginde, insan foto-
sensitif epilepsisinin gorsel korteksten kaynak-
lanan jeneralizasyona egilimli, refleks parsiyel
bir epilepsi olmas1 miimkiindiir.""

Tek yumurta ikizlerinde idiyopatik jenerali-
ze epilepsinin tekrarlama riski %70-95 olarak
bildirilmektedir. Monozigotik ikizler her za-
man ayni jeneralize epilepsi subtipini goster-
mektedirler. Cift yumurta ikizlerinde ise, orta-
ya cikan epilepsi hastalig1 farkli fenotiplerde
olabilmektedir."” Bu yazida bildirilen ve muh-
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SEKIL 5

Ikinci olgunun tedavi altinda gergeklestirilen video-EEG incelemesinde temel aktivitenin
diizeldigi ve epileptiform desarjlarin izlenmedigi goriildii.
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temelen dizigotik olan ikiz kardeslerde farkli
fenotiplerde ortaya ¢ikan epilepsi nobetleri s6z
konusudur. Istirahatte ve hiperventilasyonda
beliren diken-dalga desarjlar1 ayn1 hastalarda
fotoparoksismal desarjlarla birlikte izlenebilse-
ler de, fotosensitif desarjlar farkli bir genetik
gecis gosterirler. Bu farklilik ayn1 zamanda no-
rokimyasal olarak da destek bulmaktadir; do-
paminin fotosensitiviteden sorumlu oldugu an-
cak diger desarjlarin olusumuna katilmadig:
bildirilmistir."" Birinci hastada fotosensitif
ozellikleri olan bir epilepsi sendromu izlenmis-
tir. Ikinci hasta icin heniiz kesin bir sendromik
tan1 koymak miimkiin degilse de saf fotosensi-
tif bir epilepsi olarak degerlendirilebilir. Bu
hastalardaki fenotipik benzerligin, fotosensiti-
vite ve goz kapama yanit1 oldugunu soylemek
mumkiindiir.

Absansli gozkapagir myoklonisinde tedavi-
ye yanit tipik absans epilepsileri kadar iyi de-
gildir. Tek basmma VPA tedavisi yeterli olma-
maktadir. Bu nedenle, etosiiksimid ve VPA
kombinasyonu tavsiye edilmektedir.” Ancak,
gelisen lokopeni nedeniyle hastamizda VPA te-
davisi stirdiirtilememistir. Valproik asit kullani-
mina bagli Iokopeni nadir goriilen bir yan etki-
dir. Tohen ve ark."” VPA kullanimi sirasinda bu
yan etkinin %0.4 oraninda izlendigini bildir-
mislerdir. Valproik asit kullanilamamas1 nede-
niyle, ikinci bir se¢cenek olan lamotrijin ve daha
sonra da klonazepam kombinasyonu uygulan-
mustir. Ancak etosiiksimid eklenmesi ile hasta-
da tam nobetsizlik elde edilebilmistir.
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