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Olgu Sunumu

Neonatal hiperekpleksia: Bir olgu sunumu

Neonatal hyperexplexia: A case report
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Hiperekpleksia, isitsel, dokunsal veya gorsel ani dig uyaranlara kars: belirgin irkilme
yamti ve hipertoni ile karakterize ender goriilen epileptik olmayan paroksismal bir
erkek yenidogan bozukluktur. Fizik muayenede buruna ya da alina uygulanan
dokunma uyarisina hastanimn verdigi irkilme yanitimin gériilmesi tani i¢in 6nemlidir.
Bu makalede hastanemizde dogan, anne yani izlemi sirasinda konviilsiyon 6ntamsi ile
yenidogan iinitemize yatirilan ve izleminde de hiperekpleksia tanis1 konulan bir yeni-
dogan olgu sunulmakta ve konviilsiyon ayiric1 tamisinda neonatal hiperekpleksianin
akilda tutulmas: gerektigine dikkat ¢ekilmektedir.
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ABSTRACT

Hyperekplexia is a rare nonepileptic paroxysmal disorder characterized by an exag-
gerated startle reaction and hypertonia to unexpected auditory, somatosensory and
visual stimuli. Diagnosis is based on the evocation of startle reflex in response to tap-
ping on nose or forehead during physical examination. We report a male newborn
infant, born in our hospital and hospitalized in our neonatal unit with the initial diag-
nosis of convulsion during mothercare follow-up and diagnosed as hyperekplexia
during his monitorization. This case emphasizes that neonatal hyperekplexia should
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be kept in mind in the differential diagnosis of convulsions.
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GIRIS

Hiperekpleksia, isitsel, dokunsal veya gorsel ani
dis uyaranlara karsi belirgin irkilme yaniti ve hiper-
toni ile karakterize ender gériilen epileptik olmayan
paroksismal bir bozukluktur . Santral sinir siste-
minin major inhibitor ndrotransmitterlerinden biri
olan glisinin 6zellikle beyin sapinda inhibitor etkisi-
dolay1
Hiperekpleksia kalitsal ya da sporadik olarak gorii-
lebilmektedir ¢4,

Bu makalede hastanemizde dogan, anne yani izle-

ni  godsterememesinden olmaktadir.

mi sirasinda konviilsiyon 6ntanisi ile yenidogan {ini-
temize yatirilan ve izleminde hiperekpleksia tanisi
konulan bir yenidogan olgu sunulmakta ve konviilsi-
yon ayirici tanisinda hiperekpleksianin akilda tutul-
masi1 gerektigine dikkat cekilmektedir.
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OLGU

Yirmi yedi yasindaki annenin ikinci gebeliginden,
sorunsuz bir gebelik sonrasi ikinci yasayan olarak
normal spontan vajinal yol ile zamaninda 3400 g
dogan erkek bebek, yasamin ilk saatlerinde anne
yaninda izlemi sirasinda konvulsiyon gecirme dyKkii-
siiyle yenidogan iinitemize yatirildi. Fizik muayene-
sinde hiperirritabilite, dokunma ile veya sesli uyaran-
la beliren miyokloniler ve zaman zaman bunlar1
izleyen jeneralize tonik kasilmalar diginda bir 6zellik
saptanmadi. Labarotuvar incelemelerinde tam kan
sayimi, kan sekeri, serum elektrolitleri ve kraniyal
ultrasonografik goriintiileme degerlendirmeleri nor-
maldi. Interiktal ve iktal elektroensefalografi (EEG)
kayitlarinda epileptiform aktivite belirlenmedi.
Olguda klinik ve laboratuvar bulgulari ile hiperekp-
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leksia tanis1 diisiiniildii ve klonazepam (0.05 mg/kg/
giin) tedavisi baslandi. Izleminde kasilmalar1 gecen
ancak uyart ile gelisen miyoklonileri devam eden
bebek, tedavisi klonazepam ile devam edilmek
iizere taburcu edildi. Klonazepam tedavisi altinda
alti aylikken yapilan son degerlendirilmesinde, tonik
kasilmalarinin tamamen kayboldugu, yalnizca
dokunma sonrast hafif irkilmelerinin devam ettigi
ve biiylime ve gelisiminin normal seyrettigi saptan-
di. Genetik calisma aile kabul etmedigi icin yapila-
madi.

TARTISMA

Hiperekpleksia uyarilara verilen asir1 irkilme
yanitt ile karakterize ender bir bozukluktur. Temel
patoloji, beyindeki inhibitor glisin reseptorlerinin
olgunlagmasinin tamamlanamamasidir. Hiperekplek-
sia insanlarda bir norotransmitter geninde mutasyon
gosterilmis ilk hastaliktir ©. Otozomal dominant ya
da resesif olarak gecis gosteren genetik bir altyapisi
mevcuttur ©®. Anormal gen 5. kromozom iizerinde
yerlesmis olup, glisin reseptoriiniin alt iinitesidir.
Glisin, alfa (a-1 ve a-2) ve beta () subunitlerinden
olusan glisin reseptorleri (GLR) iizerinden etki
etmektedir. GLRA1 reseptor genindeki mutasyonlar
hiperekpleksia olgularinin %30’unda tanimlanmigtir.
GLRAT geninde mutasyon gosterilemeyen olgularda
ise glisinin GLRB gibi beta subunitlerinde ya da gli-
sin transporter (SLC6AS), gephyrin (GPHN) ve coll-
ybistin (ARHGEF9) gibi glisinin etkisini gdsterme-
sinde etkili yapilardaki mutasyonlar da hiperekplek-
sia ile iligkili bulunmugtur 7,

Taktil, isitsel veya gorsel uyaranlara karsi artmig
irkilme yanit1 hiperekpleksianin en 6nemli klinik
ozelligidir. Ayni siddetteki uyarilar ile normal birey-
lerde benzer yanitlar olusturulamazken, hiperekplek-
sial1 olgulardaki ataklar artmigs kas tonusu ve spontan
klonus ile iligkilidir. Yasa gore degisen farkli klinik
tablolar ender goriilen bir hastalik olan hiperekplek-
sianin taninmasint da zorlastirmaktadir. Antenatal
dénemde anormal fetal hareketlerin varligi, yenido-
gan doneminde goriilen kasilmalar sonucunda bes-

lenme zorluklari, apne ve solunum-dolagim yetmezli-
&i hatta ani bebek 6liim sendromu ve yasamin ileri
donemlerinde asirt irkilmeler nedeniyle ciddi kesi ve
yaralanmalar ile hiperekpleksia tanisi alan olgular
bildirilmigtir 1*19.

Hiperekpleksia yenidogan doneminde goriildii-
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glinde “major form” ya da “stiff-baby sendromu”
olarak adlandirilir ve klinik 6zellikle omuz kusagi
cevresinde olmak iizere hipertonisite, jeneralize kati-
lik hali ve abartili irkilme yaniti ile karakterizedir.
Katilik bebege dokunuldugunda artmakta, uyudugu
zamanlarda ise azalmaktadir. Bu durum yasamin ilk
yilinda giderek azalir. Infant donemde ise “minér
form” baslar ve bu donemde emosyonel stresler asil
rolii oynar. Beklenmedik ani bir uyartya kars: abartili
irkilme yanit1 olur ve biling irkilme yaniti siiresince
normaldir. Fizik muayenede buruna ya da alina uygu-
lanan dokunma uyarisina hastanin verdigi irkilme
yanitinin goriilmesi hiperekpleksia tanisi i¢in 6nemli
bir ipucudur ©.

Hiperekspleksianin yenidogan doneminde
hiperirritabilite, miyoklonik ve tonik kasilmalar ile
seyreden konviilsiyon, yenidogan tetanozu, ilag
cekilme sendromu, Tay-Sachs ve Gaucher gibi
cesitli hastalik gruplarindan ayirici tanisinin yapil-
masi ve etkin bir sekilde tedavi edilmesi 6nemlidir.
Hiperekpleksiada néromotor gelisimin normal ya
da normale yakin olmasi ve hipertonisitenin uyku-
da gerilemesi ayirici tanida yol gosterici olmakta-
dir @, Olgumuzun anne yaninda izlemi sirasinda
fark edilen kasilmalarinin konviilsiyon olarak
degerlendirilmesi dikkat ¢ekmektedir. Oysa kon-
viilsiyon oldugu diisiiniilen bu kasilmalarin uyari-
larla gelismesi ve EEG kayitlarinda epileptiform
aktivitenin saptanmamast hiperekpleksia tanisi
acisindan oldukca onemli bulgulardir. Ayrica klo-
nazepam tedavisi ile klinik diizelme saglanmasi da
hiperekpleksia tanisin1 desteklemektedir ©%.
Giiniimiizde video goriintiileme kaydi ile eszaman-
I1 yapilan EEG kaydini iceren Video-EEG monito-
rizasyonu, noébet hakkinda ayrintili semiyolojik
bilgi edinilmesi ve epilepsinin kesin tanisi agisin-
dan altin-standart yontem olarak kabul edilmekte-
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dir. Video-EEG monitdrizasyonu nobetlerin tanisi-
nin yani sira epilepsi siniflamasinda, bozuklugun
derecesinin degerlendirilmesinde, nobetin kaynak-
landi81 beyin odaginin belirlenmesinde, ndbet tipi
ile EEG arasinda korelasyonun belirlenmesinde ve
epileptik olmayan psikojen nobetlerin ayiric tani-
sinda her yas grubunda kullanilmaktadir 4.
Olgumuzda Video-EEG monitorizasyonu hastane-
mizde bulunamadig1 icin yapilamamaistir.

Hiperekpleksiada klonazepam tedavisi (0.05-
0.1 mg/kg/giin) muskiiler rijiditeyi dramatik olarak
diizeltmese de en etkili tedavi secenegi olarak
kabul edilmektedir. Ozellikle yenidogan bebekler-
de apne, aspirasyon ve ani bebek 6lim sendromu
¢ibi riskleri nedeni ile klonazepam tedavisinin bas-
lanmasi ve evde apne monitorii ile izlem yapilmasi
onerilmektedir ©%. Klonazepam dozunun alinan
yanita gore ayarlanmasi gerekmektedir. Prognoz
degiskendir, neonatal hiperekpleksiada bazi olgu-
larda motor gelisimde gecikme olmasina kargin,
hayatin ilk iki yilinda kendiliginden diizelme egili-
mi de vardir ™. Olgumuzda da klonazepam teda-
visi ile sigrayici hareketlerde belirgin azalma ve
klinik diizelme goriilmiistiir. Alt1 aylikken yapilan
son degerlendirilmesinde, yalnizca dokunma uya-
rist sonrast hafif irkilmelerinin devam ettigi, tonik
kasilmalarinin ise tamamen kayboldugu ve noro-
motor gelisiminin yasina uygun seyrettigi gézlen-
mistir.

Neonatal hiperekpleksia ender olarak goriilmesine
karsin, tan1 ve tedavisinde gecikme hastaligin 6lim-
clil seyretmesine neden olabilmektedir. Bu nedenle
konviilsiyon ag¢isindan degerlendirilen her yenidogan
bebekte ayirici tanida hiperekpleksia akilda tutulma-
lidir.
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