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Ozet

Amag: Bu calismada, Temmuz 2012-Temmuz 2013 tarihleri arasinda hastanemize basvuran juvenil miyoklonik epilepsili (JME) hastalarin kli-
nik, elektrofizyolojik ve sosyodemografik 6zellikleri incelenerek tanidaki gecikmelere yol acan faktorlerin degerlendirilmesi amaglanmistir.
Gereg ve Yontem: Calismaya JME tanili 37 hasta alindi. Hastalarin epilepsi baslangig yasi, nébet tipi, kullandigr antiepileptik ilaglar sorgulana-
rak elektroensefalografi (EEG) bulgulari ve radyolojik bulgular degerlendirildi.

Bulgular: Calismaya alinan 37 hastanin 27'si kadin (%72.9), 10°u erkek (%27.1) idi. Hastalarin yas ortalamasi 22.8 (9-62 yas araligi), ndbetlerin
baslangic yasi ortalamasi 17.2'ydi (7-18 yas araligi). Oykiide hastalarin 14'iinde (%37.8) anne ve baba akrabaligi mevcuttu. Hastalarin ikisinde
miyokloni, sekizinde miyokloni ve absans, 10'unda miyokloni ve jeneralize tonik klonik nobetler (JTKN), 17'sinde miyokloni, absans ve JTKN
birlikteligi mevcuttu. Hastalarin cogunlugu valproik asit monoterapisi almaktaydi. Ortalama ilk ndbet ve JME tanisinin konmasi arasindaki
stire 2.5 yildi. Dort hasta ilk 6nce psikiyatri birimince takip edilmis daha sonra noérolojiye basvurmustu. Yedi hasta tedaviye ilk olarak karbama-
zepinle baslandigini bildirdi. Hi¢ bir hasta absans veya miyoklonik sicramalari icin doktora basvurmamisti.

Sonug: Miyoklonilerin hastalar tarafindan 6nemsenmemesi ve tedavi verenlerce ayrintili sorgulanmamasi nedeniyle JME hastalari néroloji
poliklinigine basvuruda ge¢ kalmaktadir.

Anahtar sozclikler: Gecikmis tani; juvenil miyoklonik epilepsi; miyokloni.

Summary

Objectives: In this article we aimed to evaluate the clinical, electroencephalographic and socio-demographic features in patients with juve-
nile myoclonic epilepsy (JME) and investigate the reasons for the delay in diagnosis.

Methods: We evaluated 37 patients with JME. Epilepsy onset, seizure type, antiepileptic drugs, electroencephalographic and radiologic find-
ings were determined.

Results: Twenty-seven female (72.9%), and 10 (27.1%) male patients were included. Mean age of patients was 22.8 (9-62), the onset of sei-
zures ranged from 7 to 18 years of age. Fourteen patient (37.8%) had consanguinuous parents. Two patients had only myoclonic seizures, 8
patients had both myoclonic and absence seizures, 10 patients had myoclonic and generalized tonic clonic seizures and 17 patients had all
3 seizure types. Valproic acid monotheraphy was the most commonly used anti-epileptic drug. The mean duration between the first seizure
and the diagnosis of JME was 2.5 years. Four patients were initially admitted to psychiatric unit. Carbamazepine was the initial drug of choice
in 7 patients. None of the patients admitted to the hospital because of their absence or myoclonic jerks.

Conclusion: A reason in the delay of diagnosis of JME in our study seems, as the inattentiveness of the patients, or the parents, concerning
the myoclonias. Inadequate questioning due to either the inexperience of the physician or to linguistic difficulties for sufficient communica-
tion may be other possible causes.
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Giris

Juvenil miyoklonik epilepsi (JME), puberte civarinda ortaya
cikan, daha cok Ust ekstremitelerde tek veya iki yanli tek-
rarlayan diizensiz miyoklonik atimlarin goruldiugu, sikhkla
jeneralize tonik klonik nébetlerin (JTKN), daha az siklikta da
absanslarin eslik ettigi bir epilepsi trtidir. Miyoklonik atim-
lar uyanma ve uyku deprivasyonu ile tetiklenir. Bazi hastalar
fotosensivite gosterir. Elektroensefalografide (EEG) jenerali-
ze diken dalga (4-6 Hz) ve coklu diken dalga kompleksleri
gozlenir.

Juvenil miyoklonik epilepsi, Gzerinde calisilmis ve iyi bilinen
bir jeneralize epilepsi tlrii olmakla birlikte; EEG'de fokal di-
kenler veya keskin dalgalarin gorilmesi, ndbet semiyoloji-
sinin tarifindeki yetersizlikler, miyokloni varhiginin ayrintili
sorgulanmamasi, yanls konulmus olan tani ve tedavinin
strdirulmesi gibi nedenlerden dolayi bu epilepsi tiiriinde
tanida geg¢ kalinmakta ve uygun olmayan tedaviler uygula-
nabilmektedir.”!

Bu calismada, bir sene boyunca néroloji polikliniginde tani
konulan ve/veya takip edilen JME'li hastalarin klinik, elekt-
rofizyolojik ve sosyodemografik ézelliklerinin literatir veri-
leri esliginde degerlendirilmesi amaclanmistir.

Gereg ve Yontem

Calismaya hastanemizin noroloji klinigine Temmuz 2012
- Temmuz 2013 tarihleri arasinda basvuran klinik, nérorad-
yolojik ve EEG bulgulari ile JME tanisi almis hastalar alindi.
Calismaya alinma kriterleri:

1. Jeneralize tonik-klonik nébet (JTKN) ve/veya absans n6-
betleri ile birlikte, ya da tek basina miyoklonik sicramala-
rin varligi.

2. Normal nérolojik muayene bulgulari.

3. Elektroensefalografide jeneralize diken veya multipl di-
ken ve yavas dalga desarjlarinin varligi ya da normal EEG
Normal manyetik rezonans (MR) goriintileme.

Tdm hastalarda 6nceden hazirlanmis arastirma formu kul-
lanildi. Hastalarin epilepsi baslangig yasi, nébet tipi, nébet
sikhgi, kullandigi antiepileptik ilaglar ve tedaviye yanithhgi
sorgulandi. Sacl deriye uluslararasi 10-20 sistemine uygun
elektrodlar yerlestirildi. EEG kaydi digital EEG cihazi ile 16
kanal olarak yapildi. Kayit stresi 20 dakika olup hiperven-
tilasyon ve fotik stimulasyon uygulandi. Calismada elde
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edilen veriler Microsoft Office 2010 Office Excel programiiile
degerlendirildi.

Bulgular

Calismaya alinan 37 hastanin 27'si kadin (%72.9), 10'u erkek
(%27.1) idi. Hastalarin yas ortalamasi 22.8 (9-62 yas aralg),
ndbetlerin baslangi¢ yasi ortalamasi 17'ydi (8-47 yas arali-
g1). Ug hasta lise mezunu, 20 hasta ilkégretim mezunu ve 14
hasta okula gitmemisti. Alti hasta asgari Gcrette calismak-
tayd, diger hastalarin geliri yoktu.

ilk kez epilepsi tanisi konma yasi ortalama 19.5'di (8-59 yas
aralign). ilk nébet ile JME tanisi arasindaki siire ortalama 2.5
yildi. On bes hastaya (%40.5) JME tanisi yeni konuldu. Dort
hastanin (%10.8) ilk olarak psikiyatri birimine basvurdugu
ogrenildi. Bir hasta epileptik ndbet-psikojen ndbet ayirici
tanisi icin tarafimiza psikiyatri tarafindan yonlendirilmisti.
Diger U¢ hastaysa bir donem psikiyatrik tedavi gérmisler,
nébetlerinin devam etmesi lizerine noroloji birimimize yon-
lendirilmislerdi. Hastalarinin tamamininda hastaneye bas-
vuru sebebi JTKN idi. Ancak bu miyokloni ve/veya dalmalari
icin hastaneye daha 6nce gelmemislerdi. Sadece bir hasta-
da tesadifen kardesinden hikaye alinirken kendi miyokloni-
lerinden bahsetmisti.

Hastalarin ikisinde (%5.4) sadece miyokloni, sekizinde
(%21.6) miyokloni ve absans ndbetleri, 10'unda (%27) mi-
yokloni ve JTKN, 17'sinde (%45.9) ise her (¢ tip ndbetin
birlikteligi mevcuttu. Hastalarin 22'si (%59.4) valproik asit,
sekizi (%21.7) lamotrijin, yedisi (%18.9) diger monoterapi
veya kombine ilag tedavisi aliyordu. Yedi hasta (%18.91) bir
donem sadece karbamazepin tedavisi almis, bir hasta da
acilimize karbamazepin altindayken epileptik status ile bas-
vurmustu. Bu hastalar miyokloni varhigi acisindan sorgulan-
madiklarini bildirdiler.

Hastalarin yedisi (%17.9) fotosensitif idi. Hastalarin ikisinde
(%5.4) febril konvdilsiyon 6ykist vardi. Hastalarin 10’'unda
(%27) ailede epilepsi 6ykiisii vardi. Oykiide hastalarin
14'inde (%37.8) anne ve baba akrabaligi mevcuttu.

Yirmi bes hastanin (%67.6) EEG'lerinde tipik jeneralize mul-
tipl diken-dalga, diken-dalga bosalimlari saptandi. Bes has-
tada (%13.5) jeneralize epileptiform bosalimlarla birlikte
fokal diken-dalgalar mevcuttu. Yedi hastanin (%18.9) EEG'si
normal bulundu.



Tartigma

Bu calismada hastanemiz noroloji kliniginde diizenli takip-
leri yapilan ve yeni tani alan JME hastalari ayrintili sorgula-
narak tanidaki gecikmelerin nedenlerinin tartisiimasi amac-
lanmistir.

Calismamizda degerlendirilen 37 JME'li hastanin 27'si kadin,
12'si erkekti. Literatlirdeki genis hasta calismalarindan olu-
san bircok calismada cinsiyet dagilmi bizim sonuglarimiz-
dan (2.7:1) farkli olarak esit dagilim (1:1) oldugu bildirilmistir.
6l Celik ve ark.nin JME'li hastalarinin klinik ve EEG 6zellik-
lerini degerlendirdikleri bir calismada kadin/erkek oranini
bizim sonuclarimiza benzer sekilde bulmuslardir. Ayrica fo-
tosensitif hasta sayisi da benzer sekilde literattirde bildirilen-
den dustik sayidadir. Bu farklihginin nedeni belirli bir stirede
calismaya alinan hasta sayisinin az olmasi olabilir.”

Juvenil miyoklonik epilepsi hastalarinda hastaliklari stiresin-
ce farkl nébet kombinasyonlari gérilebilir. Mehndiratta’nin
Hindistan'da yaptigi genis hasta serili calismada hastalarin
yalnizca %16.50’sinde sadece miyoklonik sicramalar goru-
lirken en sik miyokloni ve JTKN birlikteligi (%71.84) gorul-
digu bildirilmistir.® Turkiye'den Gomceli ve ark., yaptiklar
bir calismada JME hastalarinin %11.8'inde sadece miyokloni
gorildigd, en sik miyokloni ve JTKN birlikteliginin (%60)
gorildugini bildirmislerdir.® Bizim ¢alismamizda tedavi al-
tindaki hicbir hastanin tek basina miyokloni nedeniyle dok-
tora bagvurmadigi, JTKN nedeniyle tetkik edildikten sonra
tani aldiklari belirlendi. Ayrica bir hasta kardesi miyokloni
varligi agisindan sorgulandidi sirada kendisinde de sicrama-
larin oldugunu belirtmis, o da muayene edilip incelendikten
sonra JME tanisi almisti.

Hastalarin %40't (n=15) ilk basvuruda JME tanisi alan has-
talardi. Bu hastalar ayrintili sorgulandiklarinda basvurudan
once miyokloni veya absans ndbetlerinin oldugunu ancak
bunlari 6nemsemedikleri 6grenildi. JTKN, hastalarin no-
rolojik basvuru yapmaya neden olan ndbet tipiydi. Bizim
calismamizda ortalama ilk nébet ve JME tanisinin konmasi
arasindaki suire 2.5 yildi. Mehndiratta’nin ¢alismasinda yak-
lasik 5.26+4.61 yil gecikmeyle JME tanisinin kondugu bildi-
rilmis, tanidaki bu gecikmenin bu epileptik sendromun aile
hekimlerince iyi taninmamasi olabilecedi ileri strilmustir.
“ Murthy ve ark. ise JME hastalarinda tanida 6.3 yil gecikme
oldugunu bildirmis, bunun nedeninin de hekim ve hastala-
rin miyokloniyi tanimamalarindan kaynaklanabilecegini be-
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lirtmislerdir.® Celik ve ark. ise JME tanisi igin gegen stirenin
ortalama 45 ay oldugunu bildirmislerdir.”? Atakli ve ark.nin
juvenil miyoklonik epilipsili hastalarda yanlis tani ve tedaviyi
degerlendirdigi calismalarinda ilk basvuruda hastalarin yari-
sinin JME tanisi almadigi ve tanida gecikmenin ortalama 5.9
yil oldugunu; klinik ve EEG bulgularinin tekrar degerlendiri-
lerek valproat tedavisine gecildigi bildirilmistir.”! Hastalari-
mizin %10.8'i (n=4) ilk olarak psikiyatri birimine bagvurmus,
biri epileptik ndbet-psikojen ndbet ayirici tanisi icin tarafi-
miza yonlendirilmis, diger ti¢ hastaysa bir donem psikiyatrik
tedavi gérmus, nobetlerinin devam etmesi lizerine néro-
loji birimimize yonlendirilmislerdir. Hastalarin %19'u (n=7)
bir dénem sadece karbamazepin tedavisi almis, bir hasta
da acilimize karbamazepin altindayken epileptik status ile
basvurmustur. Bu hastalarin miyokloni varligr agisindan sor-
gulanmadiklari 6grenilmistir. Bu nedenle hastalara tedavi
verenlerce JME tanisi konulmadigi diistiniilebilir. Hastalarin
%8.1'inde (n=3) karbamazepin tedavisi altinda miyokloni-
lerinin devam etmesi Uzerine valproik asit monoterapisine
gecilmistir. JME hastalari icin valproik asitin en etkili tedavi
oldugu bilinmekle beraber literatlirde karbamazepin, feni-
toin, klobazamdan fayda géren JME hastalarinin varligi da
bildirilmektedir.*'% Ne yazik ki bu hastalarda tedavi 6ncesi
EEG'lerine ulasilamamustir. Calismamizda Van ilinde yasayan
ve epilepsi sikayeti ile poliklinigimize basvuran her hasta
miyokloni varlidi acisindan ayrintili sorgulandi, bu ayrintili
dederlendirmenin sonucunda JME tanisindaki gecikmenin
diger calismalara gore daha kisa stirdigi distindlebilir.

Hastalarin %8.1'i (n=3) ndbet nedeniyle aile hekimine bas-
vurmus, sadece biri ayrintil bir konsdltasyon notuyla tarafi-
miza yonlendirilmisti. Diger iki hasta acile status ile basvur-
mus ve norolojik degerlendirme sonrasi JME tanisi almisti.
Ayrica iki hasta depremden sonra ilaglarini biraktiklarini,
absans ve miyoklonilerinin oldugunu ama JTKN gecirince
tekrar hastaneye basvurduklarini belirtti.

Hastalarimizin  sosyodemografik verileri incelendiginde
dusik gelirli ve dusuk egitim seviyelerinde olduklar g6z-
lendi. Bu durumun hastalarin doktora ulasimini zorlastiran
bir neden oldugunu disiinmekteyiz. Miyokloni ve absansin
hastalar tarafindan ‘nébet’ olarak degerlendirilmemesi ve
bu bélgede az sayida hizmet veren noroloji uzmanin ol-
masi ayrica dil farki nedeniyle hastalarin kendilerini yeterli
ifade edememeleri veya doktorlarin ayni nedenle hastalari
ayrintil sorgulayamamalari tanida gecikmeye neden olmus
olabilir.
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Calismada, hekim sorgulamadikca hastalarin miyokloni var-
higini bildirmedikleri gozlenmistir. Sik gorilen ve tedaviye
iyi yanit verdigi bilinen JME'nin sagaltiminda geng yasta
JTKN ile basvuran hastalarda miyokloni varliginin ayrintil
bir sekilde sorgulanmasi gerektigini disiinmekteyiz.
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