
Özlem Ateş Yaman1, Mehmet Semiz1, Taha Reşid Özdemir3, Berk Özyılmaz3, 
Nihal Olgaç Dündar2, Pınar Gençpınar2

1İzmir Şehir Hastanesi Çocuk Nörolojisi Bilim Dalı
2İzmir Katip Çelebi Üniversitesi Çocuk Nörolojisi Bilim Dalı
3İzmir Şehir Hastanesi Tıbbi Genetik Bilim Dalı

26. Ulusal Çocuk Nöroloji Kongresi - 2025

Epileptik Ensefalopati Hedeflenmiş Gen Paneli ile Kanalopati Tanısı Almış 

Hastaların Demografik, Klinik, Elektroensefalografik ve Nörogörüntüleme 

Bulgularının Değerlendirilmesi



Kanalopati

• Genetik alanındaki gelişmeler, giderek artan sayıda 
epilepsi ilişkili genin tanımlanmasını sağlamıştır. 

• Epilepsilerin yarısından fazlasının genetik bir 
etiyolojiye sahip olduğu tahmin edilmektedir. 

• Epilepside tanımlanan genlerin yaklaşık %25'i iyon 
kanallarını kodlar. 

• Kanalopatilerin belirgin fenotipik özelliklerini tanımak, 
uygun tetkikleri yapmak ve daha iyi bakım sağlamak 
için esastır.





Amaç

• Hedeflenmiş gen panelleri günümüzde gelişimsel epileptik ensefalopati 

etyolojik araştırmasında önemli bir tanı aracı haline gelmiştir. 

• Bu çalışmada hedeflenmiş gen panelleri ile kanalopati tanısı almış 

hastaların demografik, klinik, elektroensefalografik ve nörogörüntüleme 

bulgularını ortaya koyarak literatüre katkı sağlamayı amaçladık.



Yöntem

Çocuk Nöroloji Kliniklerinde 01.01.2017-15.08.2022 tarihleri 
arasında epilepsi tanısı ile izlenen ve hedeflenmiş gen paneli ile 
kanalopati genlerinde varyant saptanan 79 hasta çalışma kapsamına 
alındı.



Hedeflenmiş Gen Paneli (141 gen)



Genetik

• Retrospektif olarak taranan hastaların genetik sonuçlarındaki 

varyantlar Franklin Genoox, Varsome, ClinVar veritabanları 

kullanılarak tekrar analiz edildi. 

• Patojenik, Olası Patojenik  ve Sıcak VUS olanlar çalışmaya 

dahil edildi.



Genetik

Genetik Mutasyon Hasta sayısı (n) %

SCN1A 21 26,6

CACNA1A 17 21,5

SCN9A 11 13,9

KCNT1 6 7,6

SCN8A 5 6,3

KCNQ2 5 6,3

SCN2A 4 5,1

KCNMA1 4 5,1

HCN1 4 5,1

KCNA2 1 1,3

KCNB1 1 1,3



Genetik

• Baskın gen ;

✓ Heterozigot hasta 78 (%98,7)

✓ Homozigot hasta 1 (%1,3) 

✓ SCN9A Anne-Baba Het (OD/OR)

• Kalıtım dağılımı ;

✓ 65 (%82,3) hasta OD

✓ 13 (%16,5) hasta OD/OR

✓ 1 hasta (%5,1) XLR

• Varyant patojenite dağılımları ;

✓ VUS 52 (%65,8)

✓ Patojen 16 (%20,3)

✓ Olası patojen 11 (%13,9)

• Varyant değerlendirilmesi ;

✓ Missense 79 (%100)

• Aile segragasyonu 20 (%25,3) hastada bulunmaktaydı



Bulgular

• Hastaların 44’ü erkek (%55,7), 35’i kız (%44,3)’dı.

• Yaşları 10-231 ay aralığındaydı, medyan yaş 107 aydı.

• Tanı yaşları 7 ay -213 ay arasındaydı, medyan yaş 83 aydı.



Fm bulgusu Hasta sayısı (n) %

Normal 61 77

Spastisite 7 8,8

Ataksi 5 6,3

Hipotoni 4 5

DTR artışı 2 2,5

Klonus 2 2,5

Dismetri 1 1,2

Disdiadokokinezi 1 1,2

Nistagmus 1 1,2

Dismorfik bulgu Hasta sayısı (n) %

Normal 71 89

Mikrosefali 4 5

Basık burun kökü 1 1,2

Hipertelorizm 1 1,2

Frontal bossing 1 1,2

Geniş kulak 1 1,2



Özgeçmiş

Hasta sayısı (n) %

Febril konvülziyon 20 25

Zor doğum 6 7,5

Prematürite 4 5

NRŞ operasyon 2 2,5

Kalp hastalığı 2 2,5

Ensefalit 1 1,2

Hipoksik iskemik 
ensefalopati

1 1,2

Hipopitüitarizm 1 1,2



Soygeçmiş

• Hastaların 15’inde (%19) anne-baba arasında akrabalık mevcuttu. 

• Hastaların 30’unda (%38) ailesinde nöbet öyküsü bulunmaktaydı. 

• Ailesinde nöbet öyküsü olan hastaların 23’ünde (%76,7) epilepsi, 7’sinde 

(%23,3) febril konvülziyon öyküsü mevcuttu. 



Bulgular

• Nöbet başlama zamanı 1-208 ay aralığındaydı ve medyan nöbet başlama zamanı 

39 aydı. 

• Hastaların hepsinde eş zamanlı EEG bulunmaktaydı ve 55’inin (%69,6) EEG’si 

normal değildi.

• Yedi (%8,9) hastanın EEG zemin aktivitesinde anormallik vardı. 



Bulgular

• Nöbet geçiren 79 hastanın 64’ü (%81) jeneralize, 15’i fokal (%19) 

nöbetti.

• Nöbet sınıflandırması;

✓ 40’ı (%50) tonik klonik

✓ 17’si (%21) tonik

✓ 9’u (%11) absans

✓ 5’i (%6) miyoklonik 

✓ 5’i (%6) atonik

• Hastaların 14’ünde (%17,7) birden fazla nöbet tipi görülmekteydi.

• Dokuz (%11,4) hastada status epileptikus mevcuttu.



EEG Bulguları

EEG Hasta sayısı (n) %

Fokal epileptiform aktivite 28 50

Jeneralize epileptiform aktivite 19 34

Hipsaritmi 2 3,6

Epileptik ensefalopati 2 3,6

Organizasyon bozukluğu 2 3,6

Maturasyon geriliği 1 1,8



KR MR Bulguları

KR MR Hasta sayısı (n) %

Normal 57 75

Gliotik sinyal değişikliği 4 21,1

Araknoid kist 4 21,1

Hiperintens sinyal değişikliği 2 10,5

Mega sisterna magna 2 10,5

Ventrikül dilatasyonu 1 5,3

Hipoksik iskemik enfesalopati sekeli 1 5,3

Kortikal displazi 1 5,3

Pineal kist 1 5,3

Korpus kallosum displazisi 1 5,3



Tedavi

• Tedavi şekli ;

✓Monoterapi 37 hasta  (%46,8) 

✓Duoterapi 19 hasta (%24,1)

✓Politerapi 16 hasta (%20,3)

✓Tedavisiz 7 hasta (%)

• Genetik test sonucuna göre 4 hastaya Stiripentol, 2 hastaya 
Asetazolamid, 1 hastaya Rufinamid ilaçları eklenmiştir. 

• Motor mental retardasyon 22 (%27,8) hastada, eşlik eden 
komorbidite 14 (%11,7) hastada mevcuttur.



Tedavi

İlaç Hasta sayısı (n)

Levetirasetam 35

Valproik asit 27

Karbamazepin 12

Topiramat 11

Klobazam 11

Fenobarbital 7

Okskarbazepin 4

Etosüksimid 3

Lamotrijin 2

Lakozamid 2

Fenitoin 1

Rufinamid 1

Pridoksin 1



Sonuç

• Hedeflenmiş gen panelleri özellikle gelişimsel epileptik ensefalopati kliniği ile başvuran 

hastaların etyolojik tanısında oldukça faydalıdır. 

• Bireyselleştirilmiş tıp uygulamaları gereği gelişimsel geriliği olan epilepsi hastalarının 

tümü genetik etyoloji açısından ileri tetkik edilmelidir.



Sonuç

Teşekkürler..
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