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1. ÖZET 

Amaç: Juvenil miyoklonik epilepsi (JME) idiopatik jeneralize epilepsiler (İGE) 

grubunda yer alan, ergenlik yaşlarında başlayan, iki taraflı, tekli ya da tekrarlayan, 

aritmik, düzensiz miyoklonik atımlarla tanımlanır. Sıklıkla jeneralize tonik klonik 

nöbetlerin (JTKN), daha az sıklıkta da absansların eşlik ettiği bir epilepsi türüdür. 

Juvenil miyoklonik epilepsi, üzerinde çalışılmış ve iyi bilinen bir jeneralize epilepsi türü 

olmakla birlikte; EEG’de fokal dikenler veya keskin dalgaların görülmesi, nöbet 

semiyolojisinin tarifindeki yetersizlikler, miyokloni varlığının ayrıntılı sorgulanmaması, 

yanlış konulmuş olan tanı ve tedavinin sürdürülmesi gibi nedenlerden dolayı bu epilepsi 

türünde tanıda geç kalınmakta ve uygun olmayan tedaviler uygulanabilmektedir. Bu 

çalışmada, JME‘li hastaların klinik, elektrofizyolojik ve sosyodemografik özelliklerinin 

literatür verileri eşliğinde değerlendirilmesi amaçlanmıştır. 

Gereç ve Yöntem: Çalışmada, Ankara Üniversitesi Cebeci Çocuk Hastanesi, 

Çocuk Nöroloji Polikliniğinde Ocak 2002-Ocak 2021 tarihleri arasında Juvenil 

Miyoklonik Epilepsi tanısı konularak takibe alınan hastaların verileri retrospektif olarak 

incelendi. Verilerin istatistiksel analizinde SPSS version 20.0 programı kullanıldı. 

Bulgular: JME tanılı 34 olgunun 8’ i (%23.5) erkek, 26’sı (%76.5) kız idi. 

Hastaların 7’sinin (%20.1) ailesinde epilesi öyküsü vardı. Hastalardan 19’unun (%55.9) 

ilk başvuru şikayeti JTKN, 14’ünün (%41.2) miyoklonik nöbet,1’nin (%2.9) başağrısı 

idi. Hastaların 25’nin (%73.5) nörogörüntülemesine ulaşıldı ve 15 hastanın (%64) 

görüntülemesi normal sonuçlanmıştı. Tüm hastaların (34 hasta,%100) başlangıç 

EEG’sinde jeneralize epileptik anomali mevcuttu. Hastaların hepsinin nörolojik 

muayeneleri normal idi. Hastaların 20’sine (%58.8) ilk ilaç tedavisi olarak valproik asit 

başlanmışken, 12 hastaya ilk tedavi olarak levetirasetam (%35.3), 2 hastaya ilk tedavi 

olarak klonazepam (%5.9) başlanmıştı. Hastaların 26’sında (%76.4) ilk ilaç tedavisine 

tam yanıt alınmıştı. Hastaların 26’ı (%76.5) monoterapi şeklinde ilaç tedavisi 

almaktayken, 8'i (%23.5) politerapi şeklinde tedavi almakta idi. Tüm hastalar (34 

hasta,%100) tedaviye uyum gösterdi. Alternatif tıp yöntemi kullanan hasta yoktu. 

Hastalardan 11’nin (%41.4) tedavisi kesildi ve 9 hastada ( %81.8) relaps gelişti. 

Sonuç: Juvenil miyoklonik epilepsi zamanında doğru tanı konulduğunda uygun 

ilaç tedavisine iyi yanıt veren bir epilepsi tablosudur. Buna karşın ilaç kesimi yapılırsa 

relaps oranın yüksek ve relapsın erken dönemde olduğu gözlenmiştir. Bu sendromun 

başağrısı gibi nonspesifik semptomlarla gelebildiği ve absans öyküsünün iyi 
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sorgulanması tanı gecikmelerinin önüne geçebilir. Tedavide en etkin ilacın hala valproat 

olduğu gözlenmektedir. 

 

Anahtar Kelimeler: Çocuk; Epilepsi; Juvenil miyoklonik epilepsi, miyokloni; Absans. 
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2. ABSTRACT 

Clinical Parameters and Therapy Effectiveness of Children with Juvenile 

Myoclonic Epilepsy 

Aim: Juvenile myoclonic epilepsy (JME) is defined by arrhythmic, irregular 

myoclonic jerks by bilateral, unilateral, or repetitive. It is a type of epilepsy that usually 

starts in adolescence and member of the idiopathic generalized epilepsies group (IGE). 

There are three kinds of seizures for Juvenile myoclonic epilepsy (JME); tonic-clonic, 

myoclonic, and less frequent absence. Although JME is a well-known type of 

generalized epilepsy, it might be shown focal spikes or sharp waves on the EEG. Silent 

myoclonus and insidious absence previously unquestioned is one of the most important 

problems for a diagnostic delay. Those problems might be responsible for inappropriate 

or delay of treatment and bad outcomes. Our study was aimed to evaluate the clinical 

electrophysiological and sociodemographic characteristics of JME patients in the light 

of literature data. 

Methods: In the study, the data of the patients who were diagnosed with Juvenile 

Myoclonic Epilepsy in Ankara University Cebeci Children's Hospital Pediatric 

Neurology Clinic between January 2002 and January 2021 were retrospectively 

analyzed. SPSS version 20.0 program was used for statistical analysis of the data. 

Results: The study was performed with a total of 34 JME patients, 8 of which 

were male (23.5%) and 26 were female (76.5%). Five of the patients (14.7%) had a 

family history of epilepsy. The initial presentations of patients were generalized tonic-

clonic seizures in 19 (55.9%), myoclonic seizures in 14 (41.2%), and headache in one. 

Neuroimaging was performed in 25 (73.5%) of the patients and the imaging of 15 

patients (64%) was normal. There is a generalized abnormality on the initial EEG of all 

patients (34 weeks, 100%). All of the patients had normal neurological examinations. 

Valproic acid was started as the first drug in 20 patients (58.8%), levetiracetam was 

started in 12 (35.3%) patients and clonazepam was started in 2 (5.9%) patients. 26 

patients (76.4%) had a complete response to first-line drug treatment. While 26 (76.5%) 

of the patients were receiving drug therapy in the form of monotherapy, 8 patients 

(23.5%) were receiving treatment in the form of polytherapy. All patients (34 patients, 

100%) complied with the treatment. There were no patients using alternative medicine 

methods. Treatment was discontinued in 11 (41.4%) patients and relapse developed in 9 

patients (81.8%). 
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Conclusion: Juvenile myoclonic epilepsy is a subtype of epilepsy that responds 

well to appropriate treatment when timely diagnosis is made. On the other hand, it was 

observed that the relapse rate was high and the relapse was in the early period if the 

drug was discontinued. This syndrome may present with nonspecific symptoms such as 

headache and thorough questioning of absence history can prevent delays in diagnosis. 

It is observed that the most effective drug in treatment is still valproate. 

 

Key words: Child; Epilepsy; Juvenile myoclonic epilepsy, Myoclonus; Absance. 
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3. GİRİŞ VE AMAÇ 

JME ilk kez 1867 yılında Herpin tarafından tanımlanmıştır. İlk detaylı tanımlama 

ise 1957 yılında Janz ve Cristian tarafından yapılmış ve impulsif petit mal olarak 

isimlendirilmiştir (1). Juvenil miyoklonik epilepsi (JME) adını ilk kez Lund 1975’de 

kullanmıştır (2). 1989 yılında Uluslararası epilepsiler ve epileptik sendromlar 

sınıflamasında idiyopatik jeneralize epilepsilerin (IGE) arasında yer almıştır. Bu 

sınıflamadaki kesin tanımı şu şekilde yapılmıştır: JME puberte civarında ortaya çıkar 

ve JME’de özellikle üst ekstremitelerde belirgin olan, bilateral, tek veya tekrarlayan, 

aritmik, düzensiz miyoklonik atımlar (MA) karakteristik nöbet tipidir. Hastalık 

kalıtsaldır ve her iki cinste eşit olarak görülür (3). Sıklıkla jeneralize tonik klonik 

nöbetler (JTKN), daha az sıklıkla absanslar eşlik eder. Nöbetler genelde uyandıktan 

kısa bir süre sonra ve uyku deprivasyonu ile presipite olur (4). İktal ve interiktal 

EEG’lerde, hızlı jeneralize, sıklıkla düzensiz diken dalga ve çoklu diken-dalga 

aktiviteleri izlenir (5). Fotosensitivite sıktır ve ilaç tedavisine yanıt iyidir (6). 

Juvenil miyoklonik epilepsi tüm IGE’lerin %20-27’sini, tüm epilepsilerin ise 

yaklaşık %5-11’ini oluşturur ve gerçek sıklığını tespit etmek güçtür, çünkü tanı sıklıkla 

geç konulur ve genellikle hastalık JTKN geçirildikten sonra retrospektif olarak 

doğrulanır. Genel popülasyondaki insidansı 1/100.000 civarındadır. Prevalansı ise 

1/10.000 ile 2/10.000 arasında bildirilmiştir. Her ne kadar bazı çalışmalarda kadınlarda 

daha sık görüldüğü belirtilmiş olsa da genelde her iki cinste eşit sıklıkta görülür (7). 

JME’nin başlanğıcı 6 ile 22 yaşlar arasında olabilir, fakat olguların %75’inden 

fazlasında başlangıç nöbetleri 12-18 yaşları arasında olur (8). Miyoklonik atımlar, 

JTKN’ler ve absans nöbetler görülebilir (9). 

JME kalıtsal bir epilepsi sendromu olup hastaların %50-%60’ında aile öyküsü 

bulunmaktadır. Kalıtımı kompleks olup kalıtım paterni değişkendir. Otozomal resesif, 

otozomal dominant, mendelyen geçiş gösteren, iki lokuslu ve multifaktoryel geçişin 

tanımlandığı aileler yayınlanmıştır (9). 

Miyoklonik atımlar tüm hastalarda görülür ve tanı koydurucu nöbet tipidir (7). 

Miyoklonik atımlar genellikle üst ekstremiteleri etkiler, nadiren bacaklar, baş, 

abdominal ve paraspinal bölge etkilenir. Bazen distal bazen de proksimal kaslarda daha 

belirgin olabilir. Miyoklonik atımlar spontan, kısa, istemsiz, ani, senkron, simetriktir. 

Genelde uykusuzluk, ilaçların ani kesilmesi ya da doz atlanması, alkol alımı gibi 

presipitan faktörlerin varlığında ortaya çıkar. Miyoklonik atımlar sırasında bilinç 
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değişiklikleri olmaz. Çoğunlukla sabah uyandıktan sonra yarım saat içinde bu atımlar 

görülür (10). Miyoklonik atımların şiddeti değişken olabilir. Sadece hastanın titreşim 

biçiminde hissedebileceği kadar ya da beceriksizlik yaratabilecek kadar olabilir ve hem 

hasta hem de ailesi tarafından sakarlık olarak tarif edilebilir (11) 

Çok nadiren de olsa atipik absans nöbetler görülebilir (12). 

Jeneralize tonik klonik nöbetler genellikle hastaların hekime ilk başvuru sebebidir, 

hastaların %80- 95’inde görülebilir (13). 

JME hastalarının %92’sinde nöbetleri tetikleyen bir faktör bulunmaktadır. 

Nöbetleri tetikleyen en önemli neden uyku siklusunun bozulmasıdır. Uykusuzluk, sabah 

erken uyandırılma miyoklonik atımları ortaya çıkaran nedenlerdir (14). 

JME’de klinik özellikler dışında tanı koydurucu yardımcı tanı yöntemi EEG’dir 

(9). Rutin EEG kaydı sırasında, hastaların %44-58’inde interiktal epileptiform deşarjlar 

kaydedilebilmektedir. JME hastalarında, tipik EEG bulgusu normal zemin ritminde 4-6 

Hz frekansında jeneralize diken, diken yavaş dalga deşarjları bilateral ve senkron olarak 

görülür (13,15). 

Tedavide öncelikle hasta hastalığı hakkında bilgilendirilmeli ve nöbeti tetikleyen 

etkenlerden uzak durmaları önerilmeli, hayat tarzları ile ilgili tavsiyeler verilmelidir. 

Uyku uyanıklık siklusunun düzenli olması, akşamları uykuyu kaçırabilecek çay, kahve 

gibi kafeinli içeceklerin alınmaması, yüksek doz alkollü içecekler tüketilmemesi, ilaç 

dozlarını atlamaması tavsiye edilmelidir (16). 

Tedavide tercih edilecek ilk ve en etkin ilaç valproattır. Nöbetler %85-90 kontrol 

altına alınır (17). 

Lamotrijin, nadiren miyoklonik atımları arttırabilmekle birlikte, polikistik over 

sendromuna yol açmaması ve teratojenite açısından daha güvenilir olması nedeniyle, 

özellikle doğurganlık çağındaki bayan hastalarda giderek daha çok tercih 

edilmektedir (18-20). 

Klonazepam tek başına önerilmemekle birlikte eğer kontrol altına alınamayan 

nöbet tipi miyokloniler ise ek tedavi olarak başlanabilir (21). 

Bu çalışmanın amacı yaklaşık 16 yılda Ankara Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk 

Nöroloji polikliniğine başvuran juvenil miyoklonik epilepsi tanlı hastaları tarıyarak, 

onların tedavilerini, prognozunu ve sonuçlarını değerlendirmek, böylece bu kendine 
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özgün klinik durum hakkında ileriki çalışmalara ışık tutmak ve hasta takiplerinde bu 

sonuçlardan yararlanmaktır. 
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4. GENEL BİLGİLER 

4.1. Epilepsi Tanımı 

Nöbet beyindeki bir grup nöronların anormal, aşırı ve/veya senkronize aktivitesi 

sonucu oluşan geçici semptom ve bulgulardır. Bu tanımlamaya göre, nöbet zamansal 

olarak kesin bir başlangıcı ve bitişi olan geçici bir durumdur. Nöbet sırasında 

görülebilen bilinç kaybı, anormal duysal veya motor aktivite (tonik ve/veya klonik 

kasılma), vejetatif ve entellektüel davranış bozukluğu, tekrarlayıcı nitelikte 

(paroksismal) ise bu durum için ‘epilepsi’ tanımı kullanılır. Bu tanıma göre tek bir 

nöbet epilepsi oluşturmaz (22). 

Bir diğer tanımla epilepsi herhangi bir etken tarafından uyarılmadan ortaya çıkan 

iki ve daha fazla nöbet ve bunlar arasında 24 saatten uzun zaman olması şeklinde veya 

bir provoke edilmemiş nöbet ile birlikte yüksek tekrarlama riski (EEG, MR veya fizik 

muayene ile) veya bir epilepsi sendromu bulunması olarak tanımlanmıştır (23). 

 

4.2. Epilepsinin Tarihsel Gelişimi 

Epilepsi, ilk çağlardan beri bilinmekle birlikte ilk kez M.Ö. 460 yılında Hipokrat 

epilepsiyi bir beyin hastalığı olarak tanımlamıştır. M.Ö.400 yılında “On the Sacred 

Disease” (“Kutsal Hastalık Üzerine”) adıyla epilepsi üzerine ilk kitabı yazmıştır. 

“Epi” üstünden, “lipsis” tutmak, tutup sarsmak sözcüklerinden türemiştir. Buna 

karşın nöbet kelimesinin karşılığı olarak kullanılan “seizure” kelimesi yakalamak, 

tutmak, ele geçirmek anlamındaki “to seizure” fiilinden gelişmiştir (24). Günümüzde 

kullandığımız “sara” kelimesi ise Arapça kökenlidir ve “yere serme” anlamına 

gelmektedir (25). 

XIX. yüzyılın sonlarında John Hughlings Jackson, çalışmaları ile yeni bir dönem 

açarak epilepsinin ilk bilimsel tarifini yapmış ve epilepsiyi “beynin özellikle gri 

cevherinin akut ve lokal deşarjları” olarak tanımlamıştır (25). 

 

4.3. Epilepsinin Epidemiyoloji 

Epilepsi, tekrarlayan nöbetlerle karakterize, toplumda sık görülen nörolojik 

hastalıktır. Görülme sıklığı çocuk ve adolesanda yaklaşık olarak 20-124/100.000 

civarındadır (26). Epilepsi ile ilgili yapılmış olan epidemiyolojik çalışmalar hastalığın 
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tüm dünyada yaygın bir şekilde görüldüğünü ve hiçbir etnik fark, cinsiyet ayrımı ve yaş 

sınırı tanımadığını göstermektedir (27). Epilepsi insidansı gelişmiş ülkelerde 20-70/100 

000 olup, gelişmekte olan ülkelerde 64-122/100 000 oranındadır (28). Epilepsinin en 

yüksek insidansı 10 yaş altında izlenir. Epilepsiye neden olan faktörler göz önüne 

alındığında epilepsi insidansı ve prevalansı gelişmekte olan ülkelerde daha yüksektir (29). 

Türkiye’de 2004 yılında yapılan bir çalışmada 0-16 yaş grubunda epilepsi 

prevalansı 8/1000 bulunmuş olup cinsiyete göre ayrı değerlendirildiğinde erkeklerde 

9.5/1000, kızlarda 6.5/1000 olduğu görülmüştür (30). 

 

4.4. Epilepsi Patofizyolojisi 

Epilepsinin patofizyolojisi ve altta yatan histolojik ve nörokimyasal değişikliklere 

dair bilgiler, yeni antiepileptik ilaçların rasyonel gelişim stratejilerine katkıda bulunması 

açısından önem taşımaktadır. Deneysel ve klinik çalışmalar epilepsinin altta yatan 

mekanizmaların kısmi anlaşılmasına katkıda bulunmuştur, ancak epilepsi patofizyoloisi 

tam olarak aydınlatılamamıştır (31). Tüm nöbetlerin patofizyolojisinde ortak özellik 

eksitatör ve inhibitör nörotransmisyon dengesinin disregülasyonu ve bir grup nöronun 

nöronal uyarılabilirliğin sürekli olarak artmasıdır. Anormal hücresel deşarjlar, travma, 

hipoksi, beyin tümörü, enfeksiyon ve metabolik bozukluklar gibi çeşitli nedenlerle 

ilişkili olabilir (1). 

İki önemli iyon kanalı inhibitör ve eksitatör aktiviteye sahiptir. Voltaja bağlı Na 

ve Ca kanalları hücre zarının depolarizasyonunu sağlarken voltaja bağlı K kanalları 

repolarizasyonu sağlar. Voltaja bağlı Na ve Ca kanallarının sodyum ve kalsiyumun içeri 

girişini sağlamaları ile depolarizasyon oluşumu sonrasında, nöronlardan eksitatör 

nörotransmitter salınımı başlar. Böylece nöbet oluşumu için gerekli olan nöron uyarımı 

ve gen ekspresyonu sağlanır. Voltaja bağlı Na ve Ca kanalları ile oluşan depolarizasyon 

sistemi voltaja bağlı K kanallarının inhibitör etkisi ile dengelenmektedir. 

Repolarizasyonun başlaması nöbet için gerekli olan nöronal deşarjın durdurulmasını 

sağlar (32). 

Nöbet patofizyolojisinde GABA reseptör aracılıklı inhibitör iletimi ile NMDA 

reseptör aracılıklı eksitatör iletim arasında denge değişikliği de söz konusudur (33). 

Glutamat, aspartat, asetilkolin eksitatör nörotransmitterler; gama aminobütirik asit 

(GABA), glisin, taurin, dopamin, noradrenalin inhibitör nörotransmitterlerdir. Glial 
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hücrelerin de hücre dışındaki eksitatör iyon ve nörotransmitterler üzerinden epilepside 

rol oynadığı düşünülmektedir (34). 

 

4.5. Epilepsi Etiyolojisi 

Epilepsi etyolojisinde genetik bozukluklar, korteks malformasyonları, akut beyin 

travması, metabolik hastalıklar, nörodejeneratif hastalıklar, MSS’nin enfeksiyöz 

hastalıkları, nörokutanöz hastalıklar, ilaç yoksunluk durumları ve febril konvulsiyonlar 

düşünülmelidir. Her ne kadar günümüzde epilepsi etyolojisi büyük oranda aydınlatılmış 

olsa da halen daha epilepsi tanısı ile takip ettiğimiz olguların yaklaşık olarak %50’sinde 

herhangi bir neden bulamamaktayız (35). 

Epileptik bir nöbetin etiyolojisi değerlendirilirken ILAE 2017 sınıflamasına göre 

Tablo 1’de verilen etiyolojik nedenler göz önünde bulundurulmalıdır (36). 

 

Tablo 4.1. Epilepsinin etiyolojik sınıflandırılması 

Etiyolojik neden Örnekler 

Yapısal Serebral displazi, polmikrogri 

Genetik Dravet sendromu, iyon kanal bozuklukları, tuberoskleroz 

Metabolik GLUT-1 eksikliği, Biotidinaz eksikliği, Üremi, Pridoksin 

bağımlı nöbetler 

Enfeksiyöz HIV, Tüberküloz, Viral ve bakteriyal enfeksiyonlar 

İmmun Anti-NMDA, Anti-LGI1 ensefaliti 

Etiyolojisi bilinmeyen  Çocukluk çağı absans apilepsisi, Frontal lob epilepsisi 

 

4.6. Epilepsi Sınıflandırması 

Epileptik nöbetlerin ilk sınıflandırması Uluslararası Epilepsiyle Savaş Derneği 

(ILAE) tarafından 1969 yılında kabul edilmiştir. 1969 ILAE sınıflaması altı kritere 

dayanır. Bunlar; nöbetin klinik tipi, EEG’nin nöbet sırasındaki ve nöbetsiz dönemdeki 

özellikleri, anatomik durum, etyoloji ve yaştır. Bu sınıflandırma 1981 yılında yeniden 

düzenlenmiş olup halen kullanılmaktadır. Bu sınıflandırmada klinik nöbet tipi, EEG‘nin 

iktal ve interiktal bulguları kriter olarak alınmıştır (37,3). 
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Tanıda kullanılmak adına en güncel sınıflandırma 2017‘de yayınlanmıştır. Bu 

sınıflamada amaç epilepsi ile uğraşmayanlar dahil geniş kitlelerin anlamasını 

sağlayabilecek bir sınıflandırma şemasını oluşturmaktır (38). 

Daha önce generalize nöbet kategorisinde olan bazı nöbetler yeni nöbet 

sınıflamasında fokal nöbet tipleri olarak değiştirildi. Bir hemisferde sınırlı nöronal 

ağlardan kaynaklanan nöbetler için ‘‘parsiyel” yerine “fokal” terimi ILAE’in 2010 

önerilerindeki gibi kullanılırken, şuur yerine farkındalık kelimesi kullanılmıştır (22). 

Bunlara ek olarak; fokal nöbetler için bilinç değişiklikleri temel alınarak yapılan basit 

ve kompleks ayrımının yapılmaması ve bir kişide iki taraflı motor bulgular olsa bile; 

eğer fokal bulgu ve işaretler varsa fokal nöbet tanısının önce değerlendirilmesi gerektiği 

savunulmuştur. Generalize nöbetlerin spesifik bir odak olmadan iki taraflı kortikal ve 

subkortikal ağlar aracılığı ile çok hızlı bir şekilde yayılarak ortaya çıktığı, tüm kortekse 

yayılımına gerek olmadığı ileri sürülmüştür (22,38). 

ILAE 2017 sınıflamasında hem temel versiyonu hem de genişletilmiş versiyonu 

yayınlanmıştır. Hangi versiyonun kullanılacağı, istenen ayrıntının derecesine bağlıdır 

(39) (Şekil 4.1;4.2). 

 

 

Şekil 4.1. Epilepsi Sınıflanması-Temel Versiyon 
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Şekil 4.2. Epilepsi Sınıflandırılması-Genişletilmiş Versiyon 

 

Epilepsi hastalarında klinik seyir, prognoz, etiyoloji ve dolayısıyla tedavi 

yaklaşımı çok farklı özellikler gösterebilir, bu nedenle yalnızca nöbetlerin 

sınıflandırılması yetersiz kalmaktadır. Aynı zamanda yeni belirlenen ve iyi tanımlanmış 

epilepsi sendromlarının sayıları da giderek artmaktadır. Bu nedenle yıllar içinde çabalar 

epilepsileri ve epileptik sendromları sınıflama yönünde yoğunlaşmıştır ve son halini 

2017 yılında almıştır (22) (Şekil 4.3). 

 

 

Şekil 4.3. Epilepsi Sendromları 
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4.7. İdiyopatik Jeneralize Epilepsiler 

İdiyopatik jeneralize epilepsiler (IGE), tüm epilepsilerin neredeyse üçte birini 

oluşturur (40). IGE’ler altta yatan yapısal bir beyin lezyonu olmayan, genellikle 

nörolojik muayenesi normal olan bireylerde, genetik kökeni olduğu öngörülen 

epilepsilerdir (41). Genetik olarak belirlenirler ve her iki cinsiyetten ve tüm ırklardan 

sağlıklı insanları etkilerler (42). IGE'ler tipik absans, miyoklonik jerkler ve jeneralize 

tonik-klonik nöbetler (JTKN) ile tek başına veya çeşitli kombinasyonlarda ve ciddiyette 

ortaya çıkar (43). 

Epileptik nöbetler çoğunlukla çocukluk ve ergenlik döneminde ortaya çıkma 

eğilimindedir. Bir kısmı yaş ile kaybolma eğilimi gösterebilir ancak nöbetler genellikle 

yaşam boyu sürer (44). Çoğu zaman IGE’lerin deneyimsiz klinisyenler tarafından non-

epileptik fenomenler ya da diğer epilepsiler ile karıştırılabilmesine rağmen, IGE'lerin 

teşhisi genellikle kolaydır (45,46). EEG, IGE'nin teşhisinde ve doğrulanmasında en 

hassas testtir (47). 

EEG, iktal veya interiktal olmak üzere genelleştirilmiş çoklu diken-dalga 

deşarjları ve/veya jeneralize diken-dalga deşarjları gösterir. Bu deşarjlar sıklıkla 

hiperventilasyon, uyku yoksunluğu ve aralıklı fotik stimülasyon ile provake olur. Göze 

çarpmayan klinik belirtiler video-EEG’de ve hiperventilasyon sırasında belirgin hale 

gelir. Normal, rutin uyanık EEG ile şüpheli durumlarda uyku ve uyanma sırasında 

EEG'lerle ortaya çıkabilir. Ayrıca uyku deprivasyonlu EEG bazı nöbet tiplerinde 

kullanılabilir (48). 

IGE'lerin eski ve daha yeni antiepileptik ilaçlarla tedavisi zordur (49). Bunun iki 

ana nedeni var. Öncelikle, fokal epilepsilerde faydalı bazı AEİ'ler IGE'lerde 

kontrendikedir (50). İkincisi, AEİ'lerin etkinliği IGE'lerin nöbet tipleri içinde bile 

farklıdır. IGE'ler genellikle uygun AEİ'lere iyi yanıt verir, ancak tedavi genellikle ömür 

boyu sürer. Sirkadiyen dağıtım yaşam tarzı ve nöbet tetikleyicileriyle ilgili tavsiyeler, 

ilaç tedavisi kadar önemlidir (51). Nöbetleri tetikleyen faktörlerden kaçınma ve 

nöbetleri önlemek için uzun süreli ilaç tedavisi şarttır. IGE'lere sahip çocuklar ve 

kadınlar özel ilgi ve yönetimi hak eder. IGE'li hastaların yaklaşık yarısının halihazırda 

‘’kötü tavsiye edilen AEİ’’ ilaçları alıyor olması, ele alınması gereken ciddi bir 

sorundur (52,53). 
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4.7.1. IGE Sendromlarında Görülen Ana Nöbet Tipleri 

a) Tipik absans nöbetleri, ani başlayan ve sonlanan, genellikle 5-15 saniye 

arasında süren, dalma ile karakterizedir. Göz kırpma ve otomatizmalar eşlik 

edebilir. Postiktal konfüzyon ya bulunmaz ya da çok kısa sürelidir (54). 

b) Miyokloniler, bilateral, tek veya tekrarlayıcı, aritmik, düzensiz 1 saniye veya 

daha kısa süreli atımlar olarak tarif edilir. Hastalar tarafından şok benzeri kas 

kontraksiyonları olarak tanımlanırlar ve genellikle sabahları belirgindirler. 

Tipik olarak bilinç kaybı bulunmaz, genellikle ortaya çıktıklarında elde 

tutulan objelerin düşürülmesi ile fark edilirler. Jeneralize miyokloniler 

hastaların aniden düşmelerine bile neden olabilir (55). 

c) JTKN ise genellikle 1-3 dakika süren şiddetli kas kontraksiyonları ve bilinç 

kaybı ile karakterize nöbetlerdir. Beş dakika ile saatler sürebilen postiktal 

konfüzyon gözlenir (56). 

Bu 3 ana nöbet tipi tek tek veya çeşitli bağımsız kombinasyonlarda görülebilir (57). 

2010 İLAE sınıflamasına göre IGE’ler başlığı altında incelenen sendromların 

başlıcaları şunlardır (58): 

1)  İyi huylu ailesel yenidoğan konvülzüyonları 

2)  İyi huylu yenidoğan konvülzüyonları 

3)  Çocukluk çağının iyi huylu miyoklonik epilepsisi 

4)  Çocukluk çağı absans epilepsisi (ÇÇAE) 

5)  Juvenil absans epilepsi (JAE) 

6)  Juvenil miyoklonik epilepsi (JME) 

7)  Uyanırken meydana gelen JTK nöbetleri (UGJTK) 

8)  Miyoklonik absans epilepsi (MAE) 

9)  Febril nöbet artı jeneralize epilepsi (FNJE) 

 

4.8. Juvenil Miyoklonik Epilepsi (JME) 

İlk kez 1867 yılında Herpin tarafından Miyoklonik jerk (MJ) tanımlanmıştır. Janz 

ve Christian 1957 senesinde sendromun ilk ayrıntılı tanımlamasını yapmışlar ve 
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‘impulsif petit mal’ olarak adlandırılmıştır (1). Juvenil miyoklonik epilepsi adını ilk 

defa Lund 1975 yılında kullanmıştır (2). 

ILAE (International LeagueAgainst Epilepsy) tarafından 1989 yılında yapılan 

Uluslararası epilepsiler ve epileptik sendromlar sınıflamasında IGE (İdiopatik jeneralize 

epilepsiler) grubunda yer almıştır. Bu sınıflamadaki kesin tanımı şöyle yapılmıştır; 

ergenlik yaşlarında başlayan, iki taraflı, tekli ya da tekrarlayan, aritmik, düzensiz 

miyoklonik atımlarla tanımlanır. Atımlar bazen hastalarda düşmelere neden olur. 

Bilinçte belirgin bir etkilenme olmaz. Kalıtımsal olabilir ve cinsiyet farkı göstermez (3). 

JME’de miyoklonik atımlar, JTKN’ler ve absans nöbetler görülebilir, genellikle çoğu 

hastada da sadece miyoklonik atımlar görülür (4). 

Bunun yanısıra 2011 yılında Avignon’da, 2012 yılında Lahey’de JME üzerine 

yapılan toplantılarda JME tanı kriterleri tartışılmış ve bir konsensus yayınlanmıştır. Bu 

konsensusa göre JME idiopatik jeneralize epilepsilerin bir subgrubudur ve uykudan 

uyandıktan sonra meydana gelen ve ağırlıklı olarak bilinç kaybı olmaksızın gözlenen 

miyoklonik nöbet JME tanısı için olmazsa olmaz semptomudur (59). 

 

4.8.1. Epidemiyoloji 

JME tüm idiopatik jeneralize epilepsilerin %20-27’ini, tüm epilepsilerin ise 

yaklaşık %5-11’ini içermektedir (7). Ancak son zamanlarda da daha fazla ele alınan 

JME subtiplerinin tanımlanması da göstermiştir ki JME’nin tanısı zordur, yanılmalar ve 

gecikmeler ortaya çıkabilmektedir (60). İnsidansı 1/100.000 civarında olarak 

bildirilmiştir (7). 

 

4.8.2. Nöbet Semiyolojisi 

JME’de izlenen nöbet tipleri; miyoklonik nöbetler, jeneralize tonik klonik 

nöbetler, absans tipi nöbetlerdir (4). 

 

4.8.2.1. Miyoklonik atımlar 

Miyoklonik atımlar tanı koydurucu nöbet tipidir ve tüm hastalarda görülmektedir. 

Karakteristik miyoklonik sıçramalar başlıca üst ekstremiteleri etkileyen, proksimal ve 

distal kasların kısa süreli, tek, eşzamanlı ve şok benzeri klonik hareketleridir.Genellikle 

iki taraflı oluşur, üst ya da alt ekstremiteleri tek başına tutabilir. Sıçramalar tek ya da 
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tekrarlayıcı olabilir (61). Sıçramalar hafif olabilir ve yalnızca üst ekstremitenin distal 

kaslarını etkileyebilir, bu nedenle de yalnızca beceriksizlik ya da titreme olarak 

yorumlanabilir (11). Üst ekstremitedeki miyoklonik sıçramalar sıklıkla hastanın elindeki 

eşyaları düşürmesine neden olup, yemek yeme, diş fırçalama gibi aktiviteleri yerine 

getirememesine neden olur (61). Miyoklonik sıçramalar süresince bilinc değişikliği 

olmaz. Bazı hastalarda miyoklonik sıçramalar hastalığın tek belirtisi olabilir (10). 

Bazen miyoklonik sıçramalar 2-3 dakikada bir saatlerce meydana gelebilir ve bu 

durum miyoklonik status olarak adlandırılır (62). 

 

4.8.2.2. Jeneralize tonik klonik nöbetler 

JTKN’ler genelde hastanın hastaneye başvurmasına neden olan ilk şikayettir, 

hastaların %90-95’inde görülür. JTKN’ler genellikle miyoklonik atımların ortaya 

çıkmasından birkaç ay sonra başlar (13). JTKN’ler miyoklonik nöbetler gibi, sıklıkla 

uykudan uyandıktan sonra görülme eğilimindedir. Genellikle bir seri miyoklonik 

sıçramayı izler (61). Miyoklonik sıçramaların şiddeti ve sıklığı arttığında,bir tonik – 

klonik nöbet meydana gelir ve bu da JTKN‘e ilerler. Miyoklonik sıçramalar süresince 

bilinç korunduğundan hasta JTKN öncesi kendini koruyacak bir pozisyon alır. Tonik 

faz 10-20 saniye sürer ve gövdede klonusun ve ekstremitede sıçramaların oluşturduğu 

bir evre ile sona erer (63). 

 

4.8.2.3. Absans nöbetler 

Juvenil miyoklonik epilepside absans nöbetleri çok belirgin olmasa da, hastaların 

%10-30‘ünde görülür (15). Bu nöbetler genelde miyoklonik sıçramalardan ortalama 4-5 

yıl önce gelerek JME’nin ilk klinik bulgusunu oluşturabilirler. Günde birkaç kez 

meydana gelir ve şiddeti yaşa bağlıdır ( 63,64). 

On yaşından önce başlayan absanslar, daha şiddetli olabilir, fakat bilinç 

bozukluğu o kadar şiddetli değildir, sık olarak nöbetin bir kısmı hatırlanır (59). Geç 

başlayan hastalarda ise absans nöbetlerinin sıklığı daha az olabilir. Bu nöbetler sadece 

kısa bir konsantrasyon bozukluğu olarak tanımlabilir ve yalnızca video EEG ile görünür 

hale gelebilirler (65). 
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4.9. JME Alt Grupları 

Son senelerde JME’nin alt grupları tartışılmaktadır. Farklı nöbet birliktelikleri, 

başlangıç yaşları, aile öyküleri ve prognozları ile bu alt gruplar tanımlanmaktadır (66). 

MartínezJuárez ve diğerlerine göre JME’ nin dört alt grupu vardır: 1) Klasik JME; 2) 

JME'ye ilerleyen çocukluk çağı absans epilepsi; 3) Juvenil Absanslı JME; 4) Astatik 

JME (64) (Şekil 4.4). 

 

 

Şekil 4.4. JME alt grupları 

 

4.10. Nöbetleri Tetikleyen Faktörler 

Özellikle aşırı alkol alımından sonra uyku yoksunluğu ve yorgunluk, JME'deki 

miyoklonilerin ve JTKN'lerin en güçlü tetikleyicileridir. Uykusuzluk JME‘nin ilk 

tanısal kriterleri arasında da kullanılmıştır. Hastaların %30'undan fazlasında fotik 

stümülasyonlu EEG ile doğrulanır, ancak bunun klinik önemi olmayabilir. Muhtemelen 

hastaların onda birinden daha azı günlük yaşamda fotik uyarımla indüklenen nöbetler 

geçiriyor olabilir. Diğer yaygın ve belirgin nöbeti hızlandıran faktörler arasında zihinsel 

stres ve duygular, özellikle heyecan, konsantrasyon, zihinsel ve psikolojik uyarılma, 

başarısız beklentiler veya hayal kırıklığı yer alır. JME'li hastalarda kişilik, davranışsal, 

bilişsel ve psikolojik sapmalar sıklıkla bildirilmiştir (67-69). 

Ayrıca gebeliğin de JME nöbetlerini etkilediği biliniyor. Castells ve 

Mendilaharsu, 1958‘deki çalışmalarında nöbetlerin kaybolduğunu ya da azaldığını, 

doğumdan sonra ise kötüleşdiğini bildirmişlerdir (66). EEG’de sendromun 

tanılanmasına yardımcı olarak kullanılan hiperventilasyon da bir diğer uyarıcı 

faktördür (61). 
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JME‘li hastalarda absans nöbetleri bazen heyacan ve dikkatin bir konuda 

yoğunlaştırılması ile tetiklenebilir, ancak genelde absans nöbetleri miyoklonik 

sıçramaları ve JTKN’leri kolaylaştıran faktörlerle tetiklenmez (5). 

 

4.11. Etiyoloji 

Juvenil miyoklonik epilepsi kalıtsal bir epilepsi sendromu olup, hastaların %50- 

60’ında aile öyküsü bulunur (9). Bu konuda yapılan bir çok çalışma göz önüne 

alındığında, JME hastalarının ailelerinde epilepsi insidansının genel populasyondan 

daha yüksek olduğu kesindir, ama bu birebir mendelian monozigotik bir geçiş olmayıp, 

daha kompleks bir tablodur. İlk çalışma 1988 yılında Greenberg ve ark. tarafından 

yapılmış ve EEG anomalisi olan asemptomatik bireyleri de çalışmaya dahil ederek, 

klasik protein polimorfizm belirteçlerini (HLA ve B properdin) kullanarak 6p 

kromozomun kısa kolunda EJM-1 olarak adlandırılan lokusu saptamışlardır (63, 71). 

Daha sonra Weissbecker ve Durner (72) aynı sonuçları elde etmişlerdir. Whitehouse ve 

ark. ise 6p ile bir ilişki bulamamış ve genetik bir heterojenite olduğunu düşünmüşlerdir. 

Daha sonra Delgado-Escuta ve ark. da tüm JME ailelerinde 6p kromozumunda genetik 

lokus olmadığını bulmuşlar ve genetik heterojenite fıkrini desteklemişlerdir (73). Son 

10 yılda yapılan çalışmalarla 6q21.3, 6p11-12, 6q24, 15q' 14 ve 15q.37 bölgelerinde 

yatkınlık genleri saptanmıştır (74). 

JME için şüpheli major genetik lokus ise, EJM1 (epilepsy juvenile myoclonic 1), 

EJM2 (epilepsy, juvenile myoclonic 2) ve EJM3 (epilepsy, juvenile myoclonic 3) olarak 

tanımlanmıştır (75). Bu genlerin özellikle JME’nin uyanma durumunda ortaya 

çıkmasından, kortikal hipereksitabiliteden, fotosensitiviteden sorumlu olduğu 

düşünülmektedir (76). Ayrıca Malic enzim-2 ve CACNB4 (2q22-q23) gen mutasyonları 

da JME ile ilişkilendirilmiştir (77,78). Sonuç olarak; JME kompleks katılımla geçtiği 

düşünülen bir etyolojiye sahiptir ve genetik heterojenite göstermektedir (75). 

 

4.12. Patogenez 

Juvenil miyoklonik epilepside beyindeki fiziksel ve biyokimyasal anormallikler 

hakkında çok az şey bilinmektedir. JME’nin patogenezi tam olarak bilinmemektedir. 

Klinik ve radyolojik incelemeler tipik olarak normal bulunur (61). 

Son yıllarda gelişen EEG ve yeni MR teknikleri, SPECT ve PET gibi nükleer tıp 

çalışmaları ile yeni bakış açıları getirilmiştir. JME jeneralize epilepsi sendromları içinde 
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kabul edilmekle beraber, bazı klinik ve EEG özellikleri korteksin lokal 

hipereksitabilitesini desteklemektedir. Kortikal inhibitör internöronal şebekelerin 

bozulması sonucu motor sistemin hipereksitabilitesi JME’de sorumlu tutulmaktadır (79) 

JME için önerilen çeşitli mutasyonların nöronal eksitabiliteyi farklı 

mekanizmalarla etkileyebileceğine inanılmaktadır. Hem direkt iyon kanal 

mekanizmaları hem de iyonik olmayan mekanizmalar önerilmiştir. Bir potasyum kanal 

gen polimorfizminin kişiyi JME’ye yatkın hale getirebileceği iddea edilmiştir. 

KCNJ10’daki diğer bir potasyum kanal gen polimorfizminin de bazı sık nöbet tiplerine 

hassasiyet sağlayabileceği belirtilmiştir. Bazı çalışmalarda, inhibisyonu etkileyebilen 

klor akımları da sorumlu tutulmuştur (80,81). 

Bazı ailelerde kromozom 3q ile bağlantılı ve ClC-2 voltaj bağımlı klor kanalını 

kodlayan C1CN2 geninde mutasyon bulunması, GABA aracılı inhibisyonda mevcut 

olası bir defekti akla getirmektedir (82). 

Bağlantı çalışmalarını kullanan diğer araştırmacılar, JME yatkınlık lokusunun 

6p11-12’de, HLA 6p21.3 bölgesinde, 15q14’de ve 5q34’de var olduğunu iddea 

etmişlerdir. Hollanda’lı ailelerle yapılan EJM 1 olarak bilinen 6p11-12’e bölgesine 

yönelik son çalışmalarda, bu bölgede EFHC1 adında yeni bir gen tanımlanmıştır (83). 

Juvenil miyoklonik epilepsili hastalarda beyin MR bulguları normaldir. Ancak 

son yıllarda geliştirilen yeni MR teknikleri ile bazı patolojik bulgular saptanmıştır. 

Her ne kadar idiyopatik jeneralize epilepsilerde rutin MR çalışmaları normal sonuçlar 

verse de otopsi serilerinde ve nöropatolojik çalışmalarda mikrodisgenezi bulguları 

saptanmıştır (84). 

MR spektroskopi (MRS) spesifik beyin metabolitlerinin invivo noninvazif olarak 

tespit edilmelerine olanak sağlayan spesifik bir incelemedir. Konvansiyonel MR ile 

saptanabilen bir lezyon mevcut değilken bile MR spektoroskopi ile N-asetil-aspartat 

(NAA) düzeyindeki azalma ile nöronal hasar varlığı anlaşılabilmektedir (83). 

JME’li hastalarda proton MRS ile bilateral talamusta azalmış NAA düzeyi 

saptanmış ve jeneralize nöbetlerin altında yatan mekanizmada talamokortikal döngü 

bozukluklarının da yattığı düşüncesi ifade edilmiştir (83). 

MRS ile yapılan diğer çalışmalarda idiyopatik jeneralize epilepsi hastalarında 

bilateral frontal ve prefrontal NAA düzeyleri düşük miktarda bulunmuş ve JME 

grubunda frontal bölgedeki NAA düşüklüğünün daha da belirgin olduğu 

saptanmıştır (85,86). 
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PET beyinde lokal glukoz tüketimini, oksijen tüketimini, kan akımını, protein 

sentezini, nörotransmitter tutulumunu değerlendirmek için kullanılmaktadır. Epileptik 

nöbetler esnasında ilgili kortikal bölgede kan akımına ve metabolik substratlara ihtiyaç 

artar. Beyinde epileptik odakta nöbet sırasında hipermetabolizma ve hiperperfüzyon 

olurken, interiktal dönemde glukoz hipometabolizması saptanmaktadır. Epilepsilerin 

değerlendirmesinde iktal SPECT ve interiktal PET çalışmaları yapılabilmektedir (87). 

C-11 ile işaretli flumazenil (FMZ) kullanılarak yapılan bir PET’te flumazenilin 

beyindeki dağılımına bakılmış; idiyopatik jeneralize epilepsilerde ve JME’de bütün 

serebral kortekste cBZ /GABA (santral benzodiazepin / γ - aminobutirik asit reseptor 

kompleksi) bağlanmayı arttırğı gösterilmiştir. JME hastalarında diğer idiyopatik 

jeneralize epilepsilerden farklı olarak özellikle frontal lobda cBZ /GABA bağlanmanın 

daha belirgin olduğu tespit edilmiştir (88). 

Bir başka çalışmada da görsel hafıza testi ile beraber 18 FDG – PET frontal lob 

epilepsisi olan hastalara uygulanmış ve tıpkı JME’li hastalarda olduğu gibi frontal ve 

prefrontal kortekste düşük metabolizma saptanmıştır, bu da juvenil miyoklonik epilepsi 

ve frontal lob epilepsisinde etkilenen bölgelerin benzer olduğunu düşündürmüştür (89). 

Ciumas ve arkadaşlarının çalışmasında ise, JME hastalarına ve sağlıklı kontrol 

grubuna uygulanan PET ile dopaminerjik nöronların verilen dopamin taşıyıcısına 

([11C]PE 21) bölgesel bağlanma potansiyeli değerlendirilmiş, JME hastalarında kontrol 

grubuna göre frontal lob ve striatum bölgelerinde dopamin bağlama potansiyelinin daha 

düşük olduğu görülmüştür. Dopamin transmisyonundaki bu bozukluğun JME’deki 

davranışsal ve kognitif sorunlarla ilişkili olabileceği sonucuna varılmıştır (90). 

JME hastalarında, tipik EEG bulgusu olan bilateral ve senkron jeneralize 

epileptiform deşarjlar görülür. JME fokal EEG özellikleri de gösterebilmektedir ve 

frontal, temporal veya oksipital yerleşimli deşarjlar görülebilmektedir (91). 

JME’de diken dalga boşalımlarının frontosantral alanlarda daha yüksek 

amplitüdde görülmesi ve nöbetlerin yoğun düşünce ile tetiklenmesi frontal bölgelerin 

daha fazla etkilendiğine işaret eder (84). 

 

4.13. Tanı 

JME’de klinik özellikler dışında tanı koydurucu yardımcı tanı yöntemi EEG’dir 

(84). Uyku ve uyanıklıkta zemin aktivitesi tipik olarak normal sınırlar içinde kabul 
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edilse de Panayitopoulos ve arkadaşlarının yaptıkları bir çalışmada %42.4 hastada 

artmış teta aktivitesi bulunmuştur (13). 

Karakteristik EEG görüntüsü frontosantral bölgelerde daha belirgin olan bilateral, 

senkron, simetrik çoklu diken yavaş dalga deşarjlarıdır. Zemin aktivitesi ise, yüksek 

amplitüdlü alfa ritminden oluşmaktadır (13,15). 

Fotosensitivite izlenebilmektedir ve vakaların 1/3’ünde fotoparoksismal yanıt 

bulunmaktadır. Ayrıca JME’lilerin 1/3’ünde, fokal EEG anormallikleri de 

saptanabilmektedir (13). 

Karakteristik iktal EEG görüntüsü bilateral senkron, simetrik, çoklu diken yavaş 

dalga deşarjlarıdır. Dikenlerin sayısıyla miyoklonilerin şiddeti paralellik gösterir (13) 

(Şekil 4.5). 

 

 

Şekil 4.5. JME’nin tipik EEG bulgusu, jeneralize çoklu diken yavaş dalga deşarjlar 

 

Sabahları çekilen rutin EEG öğleden sonra çekilen rutin EEG’ye göre epileptiform 

deşarjları daha iyi meydana çıkarmaktadır. Bu durum, hasta uykusuz kaldıktan sonra 

yapıldığında uyku deprivasyonlu EEG ile %92’ye kadar çıkabilmektedir. Uyku 

deprivasyonlu EEG’nin kötü yanı ise rutin EEG’den uzun sürmektedir ve uykusuzluğun 

tetiklediği nöbetleri ortaya çıkarabilmektedir (92,93). 

Aktivasyon yöntemleri (hiperventilasyon, fotik stimülasyon, uyku deprivasyonu) 

anormal EEG paternlerini ortaya çıkarmak, güçlendirmek veya daha iyi tanımlamak için 

kullanılmaktadır (94). 
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Hiperventilasyon etkisi, EEG’ de hem iktal ve hem de interiktal deşarjları provake 

edebilir. JME epileptik sendromlar arasında fotosensetivite ile ilişkisi en aşikar 

olanlardan birisidir. Kadınlar erkeklere göre 2 kat daha fotosensetiftirler. Fotosensitif 

hastalarda fotik stimulyasyonla miyokloniler kolaylıkla ortaya çıkabilir (95,97). 

Fotosensitivite yaşla birlikte azalmaktadır ve erişkinlerde genetik anormallik 

devam etmesine rağmen bazen EEG’de saptanmamaktadır. Fotosensitivite yanıtının 

ortaya çıkmasında uyaran özellikleri çok önem taşımaktadır (96). 

EEG dışındaki tüm testler normaldir. Yeni MRI teknolojileri kullanılarak, 

bazı JME hastalarında meziyo-frontal kortikal yapıları içeren anormallikler 

bildirilmiştir (98). 

 

4.14. Ayırıcı Tanı 

Juvenil miyoklonik epilepsi en çok yanlış tanı konulan epilepsidir. Kesin profil 

gösterse de, sıklıkla yanlış tanı alır. Tanıda ayları yılları bulan bir gecikme olabilir (98). 

Geç tanı alma nedenleri arasında miyoklonik atımların öyküsünün alınmamış olması, 

özellikle atımları fark edemeyen hastalarda sabahları ellerindekileri düşürmeleri, 

sabahları olan beceriksizlikler sorgulanarak ipucu elde edilebilmelidir (84). 

Miyoklonik atımlar, bu atımların sirkadyen ritm ile ilişkili olması, nöbetleri 

tetikleyen sebepler ve EEG bulguları ile JME kolaylıkla tanınabilmektedir (84). JME 

için ayrıca tanı bazı sendromlar ile yapılmalıdır. Çünkü bu sendromlar yalnızca bazı 

JME özelliklerini paylaşmaz, aynı zamanda çakışan özellikler gösterip, bu bozukluğun 

parçası da olabilir (99). 

Çocukluk çağı absans epilepsisi (ÇÇA); orta yaş çocukluk çağında meydana gelen 

absans nöbetleri ile karakterizedir. Bu nöbetler küme halinde gelir. Yaş ilerledikçe 

genelde nöbetlerin sıklığı azalır veya kaybolur. ÇAE’lerin JME’ye dönüştüğü düşünülse 

de, bu hastalarda JME’nin erken yaşta başlayan absans nöbetleri olabileceği 

unutulmamalıdır (100). 

Doose sendromu (Miyoklonik astatik epilepsi); erken çocukluk çağında başlayan, 

düşmelerin sık olduğu bir tablo iken JME genel olarak adolesan çağda başlar, düşmeler 

oldukça nadirdir ve miyokloniler üst ekstremitede belirgindir (13). 

JME’nin sendrom olarak tanımlandığı ilk yıllarda ayrıcı tanısında esas olarak 

Progressif Myoklonik Epilepsiler göz önüne alınmıştır (100). Progressif Myoklonik 
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Epilepsiler nadir olarak görülen, sıklıkla otozomal resessif olarak kalıtılan heterojen bir 

hastalık grubudur. Klinik olarak değişik tipte nöbetler ve progressif nörokognitif 

etkilenme izlenir. Lafora hastalığı, Unverricht-Lundborg hastalığı, Nöronal Seroid 

Lipofuksinoz ve Sialidozlar en sık izlenen PME’lerdir. Bu hastalarda JME‘den farklı 

olarak demans, ataksi, progresif nörolojik bozulmada da meydana gelir. Hastalığın 

erken dönemlerinde zeka ve nörolojik durum normalken, klinik tablo JME’ye 

benzeyebilir. PME ‘den yalnızca nörolojik bozulma ve tedaviye dirençli nöbetler 

gelişdiğinde şüphelenilir (99). 

Miyoklonik absans epilepside (perioral miyoklonili absans, göz kapağı 

miyoklonili absans); JME’den farklı olarak miyokloniler yüz kaslarını da 

etkilemektedir, daha sık nöbet gözlenmektedir ve ilaç tedavisine yanıt daha kötüdür. 

Miyoklonik atımlar 3 Hz diken dalga boşalımı ile birlikte olmaktadır ve şuur kaybı eşlik 

etmektedir (100). 

Uyanma sırasında olan jeneralize tonik-klonik nobetler ile karakterli idiyopatik 

jeneralize epilepsiler uyku-uyanıklık siklusu ile olan ilişkisi nedeniyle, JME ile 

karışabilmektedir. JME’de JTKN öncesi miyoklonik atımların görulmesi ayırıcı bir 

özellik olabilmektedir (100). 

Normal fizyolojik bir durum olan uykuya geçerken görülen hipnogojik 

miyoklonustan da ayırt edilmesi gerekmektedir. Bu sık karşılaşılan bir sorundur. Nöbet 

gibi algılanarak ilaca karşı nöbet devam ediyor izlenimi verebilmektedir. Bazen de 

sabah kalktıktan sonra olan atımlar normal sanılmakta ve hasta tarafından nöbet olarak 

belirtilmemektedir (13). 

 

4.15. Prognoz 

Juvenil miyoklonik epilepside nöbetler genelde ömür boyu devam etmekte. JME, 

uygun şekilde teşhis edilmemiş ve tedavi edilmemişse, hafif miyoklonik jerklerden sık 

ve şiddetli düşmelere ve JTKN'ye kadar değişik tarzda ve şiddette nöbetler 

gözlenebilmektedir. 

Nöbetler genellikle hastaların %90'ına varan oranda uygun ilaçlarla iyi kontrol 

edilir. Ancak JME‘de tedavinin sonlandırılması önerilmez, çünkü tedavi uzun süren 

nöbetsiz bir dönemden sonra kesilse bile, nöbetler tekrar ortaya çıkar. Bu nedenle JME 

genellikle yaşam boyu süren hastalıktır (101). 
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JME’lerin iyi huylu olduğu düşünülmesine karşın, nöbetlerin 12 yaş ve sonrasında 

başladığı grupta prognozun daha iyi olduğu gözlenmiştir. Ayrıca farklı nöbet tiplerinin 

birlikteliği ve kullanılan antiepileptik ilaçların sayısı da prognozu etkilemektedir. Her üç 

tip nöbeti geçiren hastaların tedaviye dirençli olma olasılığı daha yüksektir (102). 

Antiepileptik ilaçlara dirençli JME, hastaların %10-15’inde görülmektedir. Her üç 

nöbet tipinin birlikte olduğu ve psikiyatrik sorunları olan JME hastalarında ilaçlara 

direnç daha sık izlenmektedir (103). 

Nöbet epileptik sendromun yalnızca bir semptomu olduğu için, sendromun doğru 

olarak tanınması ve sınıflandırılması gereklidir. Sendrom tanısı ise tedaviye yanıtı ve 

prognozu belirler. Bu nedenle JME tanısı için EEG ve klinik tanımlamaların ötesine 

geçip, aile öyküsü, nöbetin şiddeti, süreğenliği, nöbeti kolaylaştıran etkenler ve 

hastalığın doğal öyküsü gibi faktörler göz önüne alınmalıdır (99). 

 

4.16. Tedavi 

Tedavinin ilk adımını hastanın hastalığı ile ilgili bilgilendirilmesi oluşturmaktadır. 

Uyku deprivasyonu ve erken uyanmanın nöbetleri tetiklediği göz önüne alınarak 

öncelikle, hastanın uyku, uyanıklık siklusunun düzenli olması önerilmelidir. Uykuyu 

kaçırabilecek, çay, kahve gibi içekler geceleri içilmemelidir. Eğer hasta fotosensitif ise 

visuel uyaranlardan kaçınmalıdır (61). 

Epilepside genel kural olarak ilk JTKN sonrası ilaca başlamamak ve nöbetler 

ilaçla kontrol altına alındıktan 2-3 yıl sonrasında ilacın kesilmesinin uygun olacağı 

düşüncesi JME için geçerli değildir. Tekrarlama riskinin çok yüksek olmasından dolayı 

tedaviye erken başlanması önerilmektedir (13). 

Tedavide tercih edilecek ilk ve en etkin ilaç sodyum valproat (VPA)’dır. 

Nöbetler %85-90 VPA ile kontrol altına alınmaktadır (90). VPA‘nın tedavi edici 

dozları 20-30 mg/kg/g arasındadır. Çoğu hasta VPA’nın 40-100 mg/l serum seviyesi 

ile kontrol edilir, fakat dirençli olgularda VPA serum seviyesinin 150 mg/l’ ye dek 

arttırılması gerekebilir (13). 

Panagariya ve arkadaşları, 2 yıllık nöbetsiz bir dönemden sonra VPA’nın çok 

küçük dozları ile idame tedavisinin sürdürülebileceğini bildirmişler. VPA‘nın 15 

mg/kg/g verilmesi ile, nöbetleri %63,1 oranında kontrol edildiği bildirilmiş ve 2 yıllık 

nöbetsiz bir dönemden sonra ise, VPA‘nın çok küçük dozları ile (3-5 mg/kg/g ile 6-8 

mg/kg/g ) idame tedavisi önermişlerdir (104). 
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Kilo artışı, saç dökülmesi, teratojenite, polikistik over sendromu gibi yan etkileri 

nedeniyle gençlerde ve kadınlarda kullanımı kısıtlanabilmektedir (2). 

Yeni antiepileptik ilaçlardan levetirasetam, zonisamid ve topiramatın da etkin 

olduğu ve iyi sonuçlar alındığı bildirilmiştir (105,106). Levetirasetam 12 yaş ve 

üzerindeki JME’li hastalarda miyoklonik nöbetler için ek tedavi olarak onaylanmış 

durumdadır. Halen JME’de en etkili ilaç valproik asit olmakla birlikte levetirasetam 

en azından kadınlarda valproik asitin yerini alması en muhtemel ilaç olarak 

görülmektedir (15). 

JME tedavisinde ve prognozunda psikopatolojinin etkisinin yaygın olarak 

tanımlanmıştır. JME'deki psikoterapi sonuçları şaşırtıcı derecede iyidir. Yapılan bir 

çalışmada psikoterapi, ilaca dirençli nöbet geçiren hastaların %50'sinde nöbetlerin 

azalmasına yol açmıştır (107). 
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5. GEREÇ VE YÖNTEM 

5.1. Araştırma Türü 

Bu çalışma juvenil miyoklonik epilepsi tanısı alan hastaların tedavilerini, 

prognozunu ve sonuçlarını değerlendirmek amacı ile yapılan geriye dönük tanımlayıcı 

bir araştırmadır. 

 

5.2. Hasta Seçimi 

Çalışmaya Ocak 2002-Ocak 2021 tarihleri arasında Ankara Üniversitesi Tıp 

Fakültesi Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları Çocuk Nöroloji Bilim Dalı Polikliniği’nde 

takipli hastalar dahil edilmiştir. 

Çalışmaya dahil edilen hastaların özellikleri: 

• 2 - 18 yaş arası olan hastalar 

• Nörolojik muayenesi ve gelişim basamakları normal olan çocuklar 

• Nöbet semiyolojisi, klinik bulguları ve EEG bulguları juvenil miyoklonik 

epilepsi ile uyumlu hastalar 

• MR görüntülemelerinde nöbete neden olacak herhangi bir yapısal anomalinin 

bulunmayan hastalar 

• Altta yatan herhangi nedeni saptanamayan (genetik dahil) hastalar 

• Nöbeti açıklayacak başka bir neden saptanamayan hastalar 

Çalışmaya dahil edilmeyen hastaların özellikleri: 

• 2 yaşından küçük ve 18 yaşından büyük hastalar 

• Nörolojik muayenesi ve gelişim basamakları normal olmayan hastalar 

• Migrasyon anomalisi olanlar 

• Genetik olarak olarak etiyolojisi belli olan hastalar 

• Nöbet nedeni ve etiyolojisi belli olan hastalar 

Çalışmaya en başta EEG bulguları juvenil miyoklonik epilepsi ile uyumlu olan 34 

hasta dahil edildi. 
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5.3. Etik Kurul Onayı ve Çalışma Bütçesi 

Çalışmamızın etik kurul onayı, Ankara Üniversitesi Tıp Fakültesi Etik Kurul 

Başkanlığı’nın 13.08.2020 tarihli oturumunda İ7-455-20 karar numarası ile alınmıştır. 

Bu çalışmada herhangi bir kişi veya kuruluştan maddi destek alınmamıştır. 

 

5.4. Yöntem 

Hastanemizin Çocuk Nöroloji Bilim Dalı’na Ocak 2002-Ocak 2021 yılları 

arasında başvurmuş olan hastaların dosyaları geriye dönük olarak hasta dosyalarından 

ve hastane bilgi sisteminden tarandı. Sırasıyla hastaların aşağıdaki bilgileri çalışma 

verilere eklendi. 

 EEG bilgileri: EEG özellikleri juvenil miyoklonik epilepsileri ile uyumlu olanlar 

ilk aşamada çalışmaya alındı. Hastaların EEG’leri geriye dönük olarak hastane kayıt 

sisteminden taranarak başvuru anındaki EEG, mevcutsa birinci sene EEG ve ikinci sene 

EEG ile son EEG olarak gruplara ayrılarak EEG seyirleri belirlendi. Hastaların MRI 

görüntülemeleri incelendi, nöbete neden olacak yapısal anomalisi olmayan hastalar 

dahil edildi. 

 Demografik veriler: Çalışmaya dahil edilen hastaların öncelikle cinsiyet, doğum 

tarihi gibi temel bilgileri kaydedildi, sonraki aşamada hastaların demografik verilerine 

bakıldı, tanı yaşları ay cinsinden kaydedildi. 

 Nöbet tipi: Hastaların hastaneye ilk başvuru anındaki nöbet tipleri generalize ve 

fokal nöbetler olarak gruplandırıldı. 

 İlaç tedavisi: Tedavi başlanan hastalarda ilaç durumu tekli / ikili / üçlü ilaç 

kullanımı olarak gruplandırıldı, kullanılan ilaçlar belirlendi. İlaç kesimi yapılan hastalar 

belirlenerek kesim zamanı ay olarak kaydedildi. 

 Prognoz: Hastaların klinik gidişatı hastane kayıt sisteminden geriye dönük 

olarak incelendi. 2 sene nöbetsiz izlenen ve EEG bulguları normale dönen hastalar 

remisyonda kabul edildi. Kontrollerinde EEG bulguları benzer şekilde kalan hastalar 

stabil, EEG bulguları kötüleşen hastalar progresyonda kabul edildi. Remisyondaki 

hastaların tekrar nöbetlerinin başlaması ya da yeni EEG bulgularının gelişmesi relaps 

olarak tanımlandı. 
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 Eşlik eden komorbiteler: Hastaların tedavi sonrası komorbiditeleri incelendi. 

Hafif MR’ın eşlik ettiği veya etmediği DEHB, ÖÖG ve konuşma bozukluğu şeklinde 

komorbiditeler kaydedildi. 

 

5.5. İstatistiksel Analiz 

Sürekli verilere ilişkin tanımlayıcı istatistiklerde Ortalama Standart Sapma, 

Ortanca, Minimum, Maksimum değerleri, kesikli verilerde ise sayı ve yüzde değerleri 

verildi. Verilerin normal dağılıma uygunluğunun incelenmesinde Shapiro-Wilk 

testinden yararlanıldı. Yaş ve tanı yaşının İki gruplu bağımsız değişkenlerle 

karşılaştırılmasında T test, İkiden fazla gruplu bağımsız değişkenlerle 

karşılaştırılmasında Tek Yönlü Varyans Analizi (ANOVA) kullanıldı. Nominal 

değişkenlerin grup karşılaştırmalarında (çapraz tablolarda) Ki-Kare ve Fisher’s Exact 

test kullanıldı. Değerlendirmelerde IBM SPSS Statistics 20 programı kullanıldı ve 

istatistiksel anlamlılık sınırı olarak p <<0.05 kabul edildi. 
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6. BULGULAR 

Bu çalışmada, Ankara Üniversitesi Cebeci Çocuk Hastanesi, Çocuk Nöroloji 

Polikliniğinde Ocak 2002-Ocak 2021 tarihleri arasında Juvenil Miyoklonik Epilepsi 

tanısı konularak anti epileptik ilaç tedavisi verilen ve düzenli takibe gelen 34 olgunun 

nöbet semiyolojisi, klinik bulguları, yapılan tedavileri, hastalığın gidişatı, tedavi kesimi 

yapılıp yapılmadığı ve sonuçları incelenerek retrospektif olarak değerlendirilmiştir. 

 

6.1. Olguların Dermografik Özellikleri 

Çalışma kapsamındakı juvenil miyoklonik epilepsili 34 hastanın yaşları 7 ile 16 

yaş arasında olup, ortalama yaş 12.6±3 yıl idi. Tanı yaşları ortalama 12.7±2.9 

(minimum:7; maksimum:16) yıl iken, takip süreleri ortalama 5.48± 2.7 (minimum=1.5; 

maksimum=12) yıl olarak saptandı (Tablo 6.1). 

 

Tablo 6.1. Juvenil miyoklonik epilepsili hastaların demografik özellikleri-1 

Ölçümler Ort ± SS* 

(Min.-Maks.) 

Yaş (yıl) 
12.6±3  

(7-16) 

Tanı yaşı (yıl) 
12.7±2.9  

(7-16) 

Takip süresi (yıl) 
5.48± 2.7  

(1.5-12) 

SS: Standart Sapma 

 

Juvenil miyoklonik epilepsili hastaların 26’sı (%76.5) kız, 8’i (%23.5) erkek 

hastalardan oluşuyordu. Cinsiyete göre tanı yaşları karşılaştırıldığında kız hastaların tanı 

yaşları ortancası 13 (min=7; maks=16) yıl iken, erkeklerin ortancası 13.5 (min=9; 

maks=16) yaş idi. Tanı yaş ortancaları arasında cinsiyet açısından anlamlı fark yoktu 

(p=0.765; Mann Whitney U) (Tablo 6.2). 
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Tablo 6.2. Juvenil miyoklonik epilepsili hastaların cinsiyet ve tanı yaşlarının 

karşılaştırılması  

Ölçümler Tanı Yaşı  

Ortanca (Min.-Maks.) p 

Cinsiyet 
Erkek 13.5 9-16  

0.765 Kız 13 7-16 

 

Hastaların ortalama vücut ağırlığı 47.7±15.4 kg olup, minimum vücut ağırlığı 16 

kg, maksimim 73 kg idi (Tablo 6.3). 

 

Tablo 6.3. Juvenil miyoklonik epilepsili hastaların demografik özellikleri-2 

Ölçümler Ort ± SS* 

(Min.-Maks.) 

Vücut ağırlığı (kg) 
47.7±15.4 

(16-73) 

SS: Standart Sapma 

 

Çalışmaya alınan hastaların 6’sının (%17) anne ve babası arasında akrabalık 

mevcuttu. Ayrıca 7 ( %20.6) olgunun aile öyküsünde epilepsi vardı (Tablo 6.4 ). 

 

Tabo 6.4. Juvenil miyoklonik epilepsili hastaların soygeçmiş özellikleri 

Ölçümler N % 

Akrabalık 
Var 6 17 

Yok 28 83 

Aile Öyküsü 
Var 7 20.6 

Yok 27 79.4 

 

Hastalarımızın öyküsünde nöbetin varlığı %17.7 olarak bulundu. Daha önceki 

nöbet öykülerine göre 2 hastada (%5.9) absans, 2 hastada (%5.9) jeneralize afebril 

nöbet, 2 hastada (%5.9) ise febril nöbet öyküsü mevcuttu ( Tablo 6.5). 
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Tablo 6.5. Juvenil miyoklonik epilepsili hastaların özgeçmişinde nöbet varlığı 

Ölçümler N % 

Yok 28 82.3 

Febril Konvülsiyon 2 5.9 

Afebril jeneralize nöbet 2 5.9 

Absans epilepsi 2 5.9 

Toplam 34 100 

 

JME dışında sistemik hastalık hastaların 7’inde (%20.6) var idi. Sistemik hastalık 

olan 7 hastanın 1’sinde obezite, 1’inde hipotiroidi, 1’inde boy kısalığı, 1’inde kronik 

İTP, 1’inde puberte prekoks,1’inde panik atak, 1 hastada hiperaktivite dikkat eksikliği 

bozukluğu mevcuttu (Tablo 6.6). 

 

Tablo 6.6.  Hastaların eşlik eden hastalıklarının dağılımları 

Eşlik eden hastalıklar N % 

Yok 27 79.7 

Var 7 20.3 

Eşlik eden hastalıklar N % 

Boy Kısalığı 1 2.9 

Puberte Prekoks 1 2.9 

Kronik İmmun Trombositopeni 1 2.9 

Hipotiroidi  1 2.9 

Obezite  1 2.9 

Panik Atak 1 2.9 

Dikkat Eksikliği ve Hiperaktivite Bozukluğu  1 2.9 

 

Hastaların tamamının nörolojik muayeneleri normaldi. Olguların hiçbirinde status 

epileptikus görülmedi (Tablo 6.7). 
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Tablo 6.7. Hastalarının nörolojik muayenesi 

Ölçümler N % 

Nörolojik Muayene  
Normal 34 100 

Status Epileptikus  0 0 

 

6.2. Olguların İlk Başvuru Nöbet Tipine Göre Değerlendirilmesi 

Hastaların tanı konulduğu zaman 19’unda (%55.9) ilk başvuru şikayeti jeneralize 

tonik klonik (JTK) nöbet iken; 14’ünde (%41.2) ilk başvuru şikayeti miyoklonik nöbet, 

1’inde (%2.9) başvuru şikayeti başağrısı idi ( Tablo 6.8) (Şekil 6.1). 

 

Tablo 6.8. İlk başvuru nöbet tipi 

Ölçümler N % 

Tanı anındaki nöbet tipi 
JTK 19 55.9 

Miyoklonik  14 41.2 

JTK: jeneralize tonik klonik 

 

 

 

Şekil 6.1. İlk başvuru anındaki nöbet yüzdesi 

 

 

 

 

 

JTK %55,9

Miyokloni %41,2

Başağrı % 2,9

1. Çeyrek

2. Çeyrek

3. Çeyrek
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6.3. Olgularda Görülen Nöbet Tipleri 

Hastaların öyküsü derinleşdirildiğinde tamamında (34 hasta, %100) miyoklonik 

nöbet,9 hastada (%25.5) absans, 31 hastada (%91.2) JTK tipi nöbet olduğu saptandı 

(Tablo 6.9). 

23 hastamızda (%67.6) miyokloni+JTK, 1 hastamızda (%2.9) miyokloni+absans, 

8 hastamızda (%23.5 ) miyokloni+JTK+absans, 2 hastamızda (%.9) yalnızca 

miyoklonik nöbet birlikteliği saptandı (Tablo 6.10). 

 

Tablo 6.9. Olgularda Görülen Nöbet Tipleri 

Ölçümler N % 

Nöbet tipleri 

 JTK 31 91.2 

 Miyoklonik  34 100 

  Absans 9 91.2 

 JTK: jeneralize tonik klonik 

  

 

Tablo 6.10. Olgularda görülen nöbet birliktelikleri 

Ölçümler N % 

 

Nöbet tipi 

birliktelikleri 

Miyokloni+JTK 23 67.6 

Miyokloni+Absans 1 2.9 

Miyokloni+JTK+Absans 8 23.5 

 Miyokloni 2 5.9 

JTK: jeneralize tonik klonik 

 

6.4. Olguların Nörogörüntüleme Bulguları 

25 hastaya ( %73.5) Kranial MR çekildi, Kranial MR çekilen hastaların 16’sının 

(%64) görüntülemesi normal, 9'unun (%36) görüntülemesinde patalojik bulgu saptandı, 

ancak anormal MRI bulguları nonspesifik bulgular olarak yorumlandı. En fazla görülen 

non-spesifik gliozis idi (Tablo 6.11). 
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Tablo 6.11. Hastaların MRI dağılımları 

MRI N % 

Normal 16 64 

Bası yapmayan araknoid kist 3 12 

Non-spesifik gliozis 3 12 

İnce hipofiz 1 4 

Nöroepitelyal kist  2 8 

  

6.5. Olguların Elektroensefalografi Bulguları 

Tüm hastaların başlangıç (34 hasta&%100) EEG’ sinde jeneralize epileptiform 

anormallite mevcuttu (Tablo 6.12). 

 

Tablo 6.12. Tanı anındakı EEG özellikleri 

Ölçümler N % 

EEG  
Jeneralize 34 100 

Fokal  0 0 

 

31 hastanın (%91.2’sine) EEG'si Fotik stimulasyon açısından değerlendirildi, 

Fotik stimulasyon ile tetiklenme 7 hastada ( %22.3’sında) mevcuttu. On hastanın HPV 

bulguları değerlendirilebildi, HPV ile tetiklenen epileptiform deşarjlar 7 hastada (%70) 

mevcuttu (Tablo 6.13). 

 

Tablo 6.13. EEG’de HPV ve İFS’nin değerlendirilmesi 

Ölçümler N % 

HPV Var 7 70 

Yok 3 30 

IFS Var 7 22.3 

Yok  24 77.7 

IFS: Aralıklı fotik stimülasyon; HPV: Hiperventilasyon 

 

 

 



35 

6.6. Olguların Takipde Çekilen Elektroensefalografi Bulguları 

İkinci yıl EEG’si olan 12 hasta vardı. Bunlardan 4 hastanın (%11.8) EEG’si 

normale döndü, 8 hastanın (%23.5) EEG’sinde jeneralize epileptiform anomali ile 

uyumluydu. Üçüncü yıl EEG’si olan toplam 18 hastanın EEG’lerine bakıldığında 9 

hastanın (%26.5) EEG’si normaldi, 9 hastanın (%26.5) EEG’si jeneralize epileptiform 

anomali ile uyumlu bulundu. Dördüncü yıl EEG’si olan 5 hastanın 4’ünde (%11.8) 

normal, 1’inde (%2.9) jeneralize epileptiform anomali ile uyumlu bulundu. Tedavi 

kesimi yapılan 12 hastadan 9’una (%69) EEG çekildi, 5 hastanın (%55.6) EEG’nin 

normal, 4 hastanın (%44.4) EEG’nin jeneralize epileptiform anomali ile uyumlu olduğu 

görüldü (Tablo 6.14). 

 

 Tablo 6.14. Hastaların EEG kontrolleri 

 İkinci yıl EEG Üçüncü yıl 

EEG 

Dördüncü yıl 

EEG 

Kesim sonrası 

EEG 

N % N % N % N % 

Normal 4 11.8 9 26.5 4 11.8 5 55.6 

Anormal 8 23.5 9 26.5 1 2.9 4 44.4 

 

Çalışmaya alınan hastaların EEG seyrine bakıldığında 12 hastanın (%35.3) 

EEG’si tamamen normale döndü, 1 hastanın (%2.9) EEG bulguları iyileşme gösterdi, 12 

hastanın (%35.3) EEG bulguları stabil olarak değerlendirilirken, 9 hastanın (%26.5) 

takip EEG'lerine ulaşılamadı (Tablo 6.15). 

 

Tablo 6.15. Hastaların EEG seyri. 

EEG seyri N % 

Epileptik deşarj yok 12 35.3 

İyileşme (epileptik deşarjda/arka zemin aktivitesinde) 1 2.9 

İyileşme yok 12 35.3 

Değerlendirme yapılamıyan 9 26.5 
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6.7. Hastaların İlaç Tedavilerine Göre Değerlendirilmesi 

6.7.1. Hastaların İlk İlaç Tedavilerinin Değerlendirilmesi 

Hastaların 11’ne (%32.4) ilk ilaç tedavisi olarak levetirasetam başlanmışken, 

21’ne (%62.8) ise ilk ilaç tedavisi olarak valproik asit, 2 hastaya ( %5.8) klonazepam 

başlandı. Hastaların 26’sında (%76.4) ilk ilaç tedavisine yanıt alındı. Hastaların 8’inde 

(%23.6) ilk ilaç tedavisine yanıt alınamadı (Tablo 6.16). 

 

Tablo 6.16. İlk ilaç tedavisinde kullanılan ilaç ve tedaviye yanıt 

Ölçümler N % 

 

 

İlk ilaç 

Levetirasetam 12 35.3 

Valproik Asit 20 58.8 

Klonazepam 2 5.9 

İlk tedaviye yanıt  Var 26 76.4 

Yok  8 23.6 

 

6.7.2. Hastaların İlaç Tedavilerindeki Değişikliklerin Değerlendirilmesi 

Hastaların 8’inde (%23.6) ilaç değişimi yapılmıştı. İlaç değişimi yapılan 

hastaların tamamında (8 hasta) tedavi değişikliğine neden tedavi yanıtsızlığı idi (Tablo 

6.17 ). 7 hastanın (%87.5) tedavisine ikinci ilaç olarak Valproik asit, 1 hastanın (%12.5) 

tedavisine levetirasetam eklendi. İkinci ilaç eklenen hastaların tamamında tedaviye yanıt 

alındı. Tedavisine ikinci ilaç olarak Valproik asit eklenmiş 1 hastada (%12.5) ilaç yan 

etkisi nedeniyle (Saç dökülme, kilo artışı), eklenen valproik asit kesilip yerine topamax 

başlandı. Topamax başlanan hastanın tedaviye yanıtı vardı (Tablo 6.17 ). 

 

Tablo 6.17. İlaç değişim nedenleri ve tedavide yapılan değişiklikler -1 

Ölçümler N % 

İlaç değişimi  
Var  8 23.6 

Yok  26 76.4 

İlaç değişim nedeni 
Yanıtsızlık 8 100 

Yan etki  0  

Tedavide değişiklik  
Kullandığı ilaç kesilip yenisi başlanan  0  

İlaç eklenen 8 100 
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Tablo 6.17. İlaç değişim nedenleri ve tedavide yapılan değişiklikler -2 

Ölçümler N % 

Eklenen ikinci ilaç 
Valproik asit 7 87.5 

Levetirasetam  1 12.5 

Tedaviye yanıt  
 Var  8 100 

 Yok  0  

 

 

6.8. Hastaların İlaç Yan Etkileri Açısından Değerlendirilmesi 

Tedavi sonrasında hastalarda davranış değişikliği, kilo artışı, ensefalopati, deri 

döküntüsü olup olmadığı açısından sorgulandı. Hastaların 3’ünde ( %8.9) ilaç yan etkisi 

oldu.1 (%2.9) hastada deri döküntüsü, 1 (%2.9) hastada kilo artışı, 1( %2.9) hastada saç 

dökülme, adet düzensizliği, 1(%2.9) hastada trombositopeni mevcuttu. Hastaların 

hiçbirinde ensefalopati, pankreatit ve deri döküntüsü izlenmemişti. İlaç yan etkisi 

Valproik asit kullanan hastalarda görüldü. (Tablo 6.18). 

 

Tablo 6.18. İlaç yan etkileri 

Ölçümler N % 

Trombositopeni 
Var 1 2.9 

Yok 33 97.1 

Kilo artışı 
Var 1 2.9 

Yok 33 97.1 

Deri döküntüsü 
Var 1 2.9 

Yok 33 97.1 

Davranış değişikliği yok 0 100 

Pankreatit yok 0 100 

 

6.9. Hastaların Antiepileptik Tedaviye Uyumu 

Antiepileptik ilaç tedavisi hastaların tamamı alıyordu. Antiepileptik ilaç tedavisi 

alan olguların 32’si (%94.1) ilaç tedavisine uyumlu idi. Hastaların hiçbiri nöbet 

kontrolü için alternatif tıp yöntemlerini (bitkisel ilaç, akapuntur v.s.) kullanmıyordu 

(Tablo 6.19). 
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Tablo 6.19. Tedavi uyumu  

Ölçümler N % 

İlaç tedavisine uyum 
 Uyumlu  32 94.1 

 Uyumlu değil 2 5.9 

Alternatif Tıp   Yok 34 100 

  

6.10. Hastaların Tedavi Kesimi ve Relaps Durumunun Değerlendirilmesi 

Hastalardan 12’nin (%35.2) tedavisi kesilmiş, 9 hastada (%75) relaps gelişmiş, 

tedavi kesimi ile relaps arasındaki zaman ortalaması 9.7±12.08 ay idi (Tablo 6.20). 

Relaps sonrası hastalardan 7’nin (%77.8) tedavisine relaps öncesi ilaçla yeniden 

devam edildi (Tablo 6.20). 

 

Tablo 6.20. Relaps ve relaps sonrası tedavi durumu 

Ölçümler N % 

Relaps 

 Var 

 Yok 

 

9 

3 

 

75 

25 

Relaps sonrası tedavi 

 Önceki ilaç 

 İlaç değişimi 

 

7 

2 

 

77.8 

22.2 

 

6.11. Hastaların Son Kontrollerinde Nöbet Durumlarının Değerlendirilmesi 

Hastaların 33’nün (%97.1) son kontrollerinde nöbetleri kontrol altında olup, 

1’inin (%2.9) ise nöbetleri azalmakla beraber devam ediyordu. Hastaların 26’sı (%76.5) 

tekli ilaç alıyorken, hastaların 8’i (%23.5) çoklu ilaç almaktaydı. Çoklu ilaç kullanan 

hastalardan 1’i klonazepam ve levetirasetam, 7’si valproik asit ve levetirasetam 

kombinasyonunu kullanmaktaydı (Tablo 6.21). 
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Tablo 6.21. Son kontrolde nöbet durumu ve ilaç sayısı 

Ölçümler N % 

Son kontrol nöbet durumu 
Var  0 0 

Yok 34 100 

Terapi türü 
 Monoterapi  26 76.5 

 Politerapi 8 23.5 

 

6.12.  Tanı Anındaki İlk Başvuru Nöbet Tipine Göre Olguların Demografik 

Özelliklerinin Değerlendirilmesi 

Tanı konulduğu an ilk başvuru nöbet tipi JTKN olan 19 hasta (%55.9) ve 

miyoklonik nöbet olan 14 hasta (%41.2) mevcuttu (Tablo 6.22). 

İlk başvuru şikayeti JTKN olan hastaların yaş ortalaması 12.3±3.2 yıl iken, ilk 

başvuru şikayeti miyoklonik nöbet olanların yaş ortalaması 13±2.9 yıldı ve tanı anındaki 

nöbet şekli ile yaş arasında istatistiksel olarak anlamlı bir ilişki saptanamadı (p= 0.624) 

(Tablo 6.22). 

Tanı anında ilk başvuru nöbet tipi JTKN olan hastaların 2’si (%15.4) erkek, 11’i 

(%84.6) kız iken, tanı anında ilk nöbet tipi miyoklonik nöbet olanların 6’sı (%30) erkek, 

14’i (%40) kız idi ve tanı anındaki nöbet tipi ile cinsiyet arasında istatistiksel olarak 

anlamlı bir ilişki saptanamadı (p= 0.431) (Tablo 6. 22). 

Tanı anı ilk başvuru nöbet tipi JTKN olan hastaların vücut ağırlığı ortalama 

45.7±14.8 kg iken tanı anı ilk başvuru nöbet tipi miyoklonik nöbet olan hastaların 

ortalama vücut ağırlığı 50.5±14.5 kg idi ve tanı anındaki nöbet şekli ile vücut ağırlığı 

arasında istatistiksel olarak anlamlı bir ilişki saptanmadı (p= 0.362) (Tablo 6.22). 

Tanı anı ilk başvuru nöbet tipi JTKN olan hastalardan 2’sinin (%10.6) anne-

babası arasında akrabalık var iken, tanı anı ilk başvuru nöbet tipi miyoklonik nöbet olan 

hastalardan 1’inin (%7.1) anne-babası arasında akrabalık vardı ve tanı anındaki nöbet 

şekli ile akrabalık arasında istatistiksel olarak anlamlı bir ilişki yoktu (p= 0.287) (Tablo 

6. 22). 
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Tablo 6.22. Tanı anı nöbet tipine göre demografik özellikler 

Ölçümler Tanı anındakı nöbet tipi P 

JTK 

Özet Ölçüt* 

Miyokloni 

Özet Ölçüt* 

Yaş (Yıl) 12.3±3.2 13±2.9 0.624 

Vücut ağırlığı 45.7±14.8 50.5±14.5 0.362 

Akrabalık 2 (%10.6) 1 (%7.1) 0.287 

Cinsiyyet  

 Erkek 

 Kız  

 

2 (%15.4) 

11 (84.6) 

 

6 (%30) 

14 (%40) 0.431 

*Özet ölçüt, yaş ve vücut ağırlığı için Ortalama ±Sapma, diğer ölçümler için sayı (yüzde) olarak 

verilmiştir. 

 

6.13. Tanı Anındaki Nöbet Tipine Göre Ailede Epilepsi Öyküsü Değerlendirilmesi 

Ailesinde epilepsi öyküsü olanlardan 11’inin (%84.6) tanı anındaki nöbet tipi 

JTKN olurken, ailesinde epilepsi öyküsü olanlardan 4’nün (%20) tanı anındaki nöbet 

tipi miyoklonik nöbet olmuştu. Başvuru şikayeti JTK olan hastalarla miyokloni olan 

hastaların aile öyküsü arasında anlamlı fark bulunmadı (Tablo 6.23) (p>0.05). 

 

Tablo 6.23. Tanı anı ilk nöbet tipine göre ailede epilepsi öyküsü 

Ölçümler Tanı anındakı nöbet tipi P 

JTK 

Özet Ölçüt* 

Miyokloni 

Özet Ölçüt* 

Ailede epilepsi öyküsü 

 Var 

 Yok 

 

2(%15.4) 

11(%84.6) 

 

4 (%20) 

16 (%80) 

 

>0.05 

*Özet ölçüt sayı (yüzde) olarak verilmiştir. 
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6.14.  Tanı Anı İlk Başvuru Nöbet Tipine Göre Hastaların Özgeçmişlerinin 

Değerlendirilmesi 

Tanı anı ilk başvuru nöbet tipi JTKN olan hastaların 1’inde (%5.2) febril 

konvülsiyon, myoklonik nöbet olan olguların da 1’inde (%7.1) febril konvülsiyon 

öyküsü vardı Tablo (6.24). 

Tanı anı ilk başvuru nöbeti miyokloni olan hastalardan 2’inde ( %14.2) afebril 

nöbet, 2’inde (%14.2) absans nöbet öyküsü var iken, tanı anı ilk başvuru nöbet tipi JTK 

olanlarda afebril nöbet ve absans nöbet öyküsü yoktu Tablo (6.24). 

Tanı anı ilk başvuru nöbet tipi JTKN olan hastaların 4’ünde (%21) yandaş hastalık 

var iken, tanı anı ilk başvuru nöbet tipi myoklonik nöbet olanların 3’ünde (%21.4) 

yandaş hastalık vardı ve tanı anı ilk başvuru nöbet tipi ile yandaş hastalık arasında 

istatistiksel olarak anlamlı bir ilişki saptanmadı (p=0.307) Tablo (6.24). 

 

Tablo 6.24. Tanı anı ilk başvuru nöbet tipine göre özgeçmiş değerlendirmesi 

Ölçümler Tanı anındakı nöbet tipi P 

JTK 

Özet Ölçüt* 

Miyokloni 

Özet Ölçüt* 

FK 1 ( %5.2) 1 (%7.1)  

Afebril nöbet  0 2 (%14.2)  

Absans nöbet  0 2 (%14.2)  

Sistemik hastalık 

  Var 

 Yok 

 

4 (%21) 

15(%79) 

 

3 (%21.4) 

11 (%78.6) 

 

0.307 

 

6.15. Tanı Anı İlk Başvuru Nöbet Tipine Göre İlaç Tedavisinin 

Karşılaştırılması 

Tanı anı nöbet tipi JTKN olan hastaların 7’sine (%58.3) ilk ilaç olarak valproik 

asit, 5’ine levetirasetam (%41.7) başlanmışken, tanı anı nöbet tipi miyoklonik nöbet 

olan hastaların 13’üne (%68.4) ilk ilaç olarak valproik asit, 6’sına (%31.6) levetirasetam 

başlanmıştı ve tanı anı nöbet tipi ile başlanan ilaç arasında istatistiksel olarak anlamlı bir 

ilişki saptanamadı (p =0.705 ) (Tablo 6.25). 
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İlk başvuru şikayeti JTKN olan olguların 8’i (%66.7) ilk antiepileptik ilaç 

tedavisine olumlu yanıt vermişken, ilk başvuru şikayeti miyoklonik nöbet olan olguların 

14’ü (%73.7) ilk antiepileptik ilaç tedavisine olumlu yanıt vermişti ve istatistiksel 

olarak anlamlı bir ilişki yoktu (p =0.704 (Tablo 6.25). 

 

Tablo 6.25. Tanı anı nöbet tipine göre ilk tedavi ve tedaviye yanıt 

Ölçümler Tanı anındakı nöbet tipi P 

JTK 

Özet Ölçüt* 

Miyokloni 

Özet Ölçüt* 

Birinci ilaç 

 LVT 

 VPA 

 

5 (%41.7) 

7 (%58.3) 

 

6 (%31.6) 

13(%68.4) 

 

0.705 

Birinci ilaça yanıt 

 Var 

 Yok 

 

8 (%66.7) 

4 (%33.3) 

 

14 (%73.7) 

5 (%26.3) 

 

0.704 

 

6.16. Tanı Anındaki Nöbet Tipine Göre İlaç Değişimlerinin Değerlendirilmesi 

Tanı anı ilk başvuru nöbet tipi JTKN olan hastaların 3’ nün (%25) tedavisine 

ikinci ilaç eklenmişken, tanı anı ilk başvuru nöbet tipi myoklonik nöbet olan hastaların 

da 4‘nün tedavisine ikinci ilaç eklendi. Başvuru şikayeti JTK olan hastalarla Miyokloni 

olan hastaların ikinci ilaç eklenme oranları arasında fark bulunmadı (p=1.0) (Tablo 

6.26). 

 

 

Tablo 6.26. Tanı anındaki nöbet tipine göre ilaç değişim oranları 

Ölçümler Tanı anındakı nöbet tipi P 

JTK 

Özet Ölçüt* 

Miyokloni 

Özet Ölçüt* 

İlaç değişimi 

 Var  

 Yok 

 

3 (%25) 

9 (%75) 

 

15 (%78.9) 

4 (%21.1) 

 

1.0 
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6.17. Başlangıç İlaç Tedavisi ile İlaç Eklenme Durumunun Karşılaştırılması 

Başlangıc tedavisi olarak levetirasetam seçildiğinde 5 hastada (%41.7) ilacı tek 

başına kullandı, 7 hastada (%58.3) başka antiepileptik ilaç ihtiyacı oldu. 

Tedavide ilk ilaç olarak klonazepam kullanların 1’i (%50) tekli antiepileptik, 

1’i(%50) çoklu antiepileptik tedavi ile izlendi. 

Başlangıc tedavisi valproik asit olan 20 hastanın hepsi klinik takipleri boyunca tek 

antiepileptik ilaç ile izlendi. 

Bu verilere dayanarak ilk ilaç seçimi sonucunda hastaların tedavilerinde tekli ya 

da çoklu ilaç tercihleri karşılaştırıldığında istatistiksel olarak anlamlı sonuç çıkmıştır 

(p=0.11). Post-Hoc analizi yapıldığında ilk ilaç olarak levetirasetam ve klonazepam 

kullanan hastalara, ilk ilaç olarak valproik asit başlanan hastalara kıyasla daha fazla 

ikinci ilaç başlandığı gözlenmektedir (Tablo 6.27). 

 

Tablo 6.27. Başlangıç ilaç tedavisi ile ilaç eklenme durumunun karşılaştırılması 

İlk ilaç Tedavi Sayısı Toplam  P 

Monoterapi 

Özet Ölçüt* 

Politerapi 

Özet Ölçüt* 

Levetirasetam 5 (%41.7) 7 (%58.3) 12 

0.11 Valproik asit 20 (%100) 0 20 

Klonazepam 1 (%50) 1 (%50) 2 

 

 

6.18. Başlangıc ilaç tedavisi ve tedavi kesiminin değerlendirilmesi 

Tedavide ilk ilaç olarak Valproik asit başlanan hastalardan 8’nin (%40) tedavisi 

kesilmişken, ilk ilaç olarak levetirasetam alan hastalardan 4’nün (%33.3) tedavisi kesildi 

ve istatistiksel olarak anlamlı bir ilişki yoktu (p >0.05) (Tablo 6.28). 
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Tablo 6.28. başlangıç ilaç tedavisi ve tedavi kesiminin değerlendirilmesi 

İlk ilaç Tedavi Kesimi P 

Var 

Özet Ölçüt* 

Yok 

Özet Ölçüt* 

Valproik asit 8 (%40) 12 (%60) >0.05 

Levetirasetam 4 (%33.3) 8 (%66.7) >0.05 

Klonazepam  2 (%100) >0.05 

 

 

6.19. Nöbet Tipleri ve Tedavi Kesiminin Değerlendirilmesi 

Sadece Miyoklonik nöbeti olan 2 hastamızın ikisinde de (%100) tedavi kesimi 

yapıldı, miyokloni+JTK nöbet birlikteliği olan 23 hastamızdan 14 hastanın (%60.9) 

tedavisi kesildi, 9 hastada (%39.1) tedavi kesimi yapılmadı. Miyoklonik+Absans tipi 

nöbet birlikteliği olan 1 hastamızın izleminde tedavi kesimi yapılmadı, her üç tip nöbet 

birlikteliği olan 8 hastamızdan 6’sının (%75) tedavisi kesildi, 2 hastada (%25) tedavi 

kesimi yapılmadı. Nöbet tipleri ve tedavi kesimi arasında anlamlı ilişki bulunmadı 

(P=0.88) ( Tablo 6.29). 

 

Tablo 6.29. Nöbet Tipleri ve İlaç Kesimi Arasındakı İlişki 

 

 

 

 

Nöbet Tipi 

 Tedavi Kesimi 

Var 

Özet Ölçüt* 

Yok 

Özet Ölçüt* 

Miyoklonik 2 ( %100) 0 (%0) 

Miyoklonik+Absans 0 (%0) 1 (%100) 

Miyoklonik+JTK 14 (%60.9) 9 (%39.1) 

Miyoklonik+absans+JTK 6 (%75) 2 (%25) 

 

6.20. JTK Olup Olmamasına Göre Tedavi Kesiminin Değerlendirilmesi 

Kliniğinde JTK tipi nöbeti olmuyan 3 hastamızdan 2’sinin (%66.7) tedavisi 

kesilmezken, 1 hastanın (%33.3) tedavisi kesildi. JTK tipi nöbeti olan 31 hastadan 

11’nin (%35.5) tedavisi kesildi, 20 hastanın (%64.5) tedavi kesimi yapılmadı. JTK tipi 

nöbet olup olamamsıyla tedavi kesimi arasında anlamlı ilişki bulunmadı (P=0.94) 

(Tablo 6.30). 
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Tablo 6.30. JTK olup olmamasıyla tedavi kesimi arasındaki ilişki 

 

 

Tedavi Kesimi 

Yok 

Özet Ölçüt* 

Var 

Özet Ölçüt* 

 Yok 

JTK 

 Var 

2 (%66.7) 

 

20 (%64.5) 

1 (%33.3) 

 

11 (%35.5) 

 

6.21. Absans Olup Olmamasıyla Tedavi Kesiminn Değerlendirilmesi 

Absans tipi nöbeti olmayan hastalardan 2’sinde (%66.7) tedavisi kesimi 

yapılmadı, 1 hastada (%33.3) tedavi kesimi yapıldı. Absans tipi nöbet olan 

hastalarımızdan 20’sinde (%65.5) tedavi kesimi yapılmazken, 11 hastada (%35.5) tedavi 

kesimi yapıldı. Absans tipi nöbeti olup olmamasıyla tedavi kesimi arasında anlamlı fark 

bulunmadı (P=0.94) ( Tablo 6.31). 

 

Tablo 6.31. Absans olup olmamasının tedavi kesimi üzerine etkisi 

 

 

 

Tedavi Kesimi P 

Yok 

Özet Ölçüt* 

Var 

Özet Ölçüt* 

 

 

 

 

0.94 

 Yok 

Absans 

 Var 

2 (%66.7) 

 

20 (%65.5) 

1 (%33.3) 

 

11 (%35.5) 

 

6.22.  JTK’sı bulunan monoterapi alan hastalarda ilaçların tedavi kesim üzerine 

etkisi 

Monoterapi olarak VPA alan JTK’sı olan hastalardan 8 hastanın (%40) tedavisi 

ilaç kesimi yapılırken, 12 hastanın (%60) tedavi kesimi yapılamadı. JTK’sı olup 

monoterapi olarak LVT alan hastalardan 8’inde (%66.7) ilaç kesimi yapılamadı, 4 

hastada (%33.3) ilaç kesimi yapılabildi. Klonazepam alan 2 hastanın (%100) tedavisi 

izlem sırasında kesilmedi. JTK tipi nöbeti olup monoterapi alan hastaların aldıkları 

ilaçlarla tedavi kesimi arasında anlamlı fark bulunmadı (P=0.77) (Tablo 6.32). 
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Tablo 6.32.  JTK’sı bulunan monoterapi alan hastalarda ilaçların tedavi kesim üzerine 

etkisi 

 

 

 

 

Birinci İlaç 

 Tedavi Kesimi 

Yok 

Özet Ölçüt* 

Var 

Özet Ölçüt* 

Levetirasetam 8 ( %66.7) 4 (%33.3) 

Valproik Asit 12 (%60) 8 (%40) 

Klonazepam 2 (%100) 0 (%0) 

 

6.23.  Absansı Olup Monoterapi Alan Hastaların İlaçlarının Tedavi Kesimi Üzerine 

Etkisi 

Absansı olup monoterapi olarak LVT kullanan hastalardan 4’nde (%57.1) ilaç 

kesimi yapılabilirken, 3 hastada (%429) ilaç kesimi yapılamadı. VPA kullanan 

hastalardan 12’sinde (%60) ilaç kesilmezken, 8 hastanın (%40) ilaç kesimi yapıldı. 

Klonazepam kullanan 1 hastanın (%100) tedavisine devam edildi, kullanılan ilaçlarla 

tedavi kesimi arasında anlamlı fark bulunmadı (P=0.27) (Tablo 6.33). 

 

Tablo 6.33. Absansı bulunup monoterapi alan hastalarda antiepileptiklerin ilaç kesimi 

üzerine etkisi 

 

 

 

 

Birinci İlaç 

 Tedavi Kesimi 

Yok 

Özet Ölçüt* 

Var 

Özet Ölçüt* 

Levetirasetam 3 ( %42.9) 4 (%57.1) 

Valproik Asit 12 (%60) 8 (%40) 

Klonazepam 1 (%100) 0 (%0) 

 

6.24. İlk İlaç ve EEG Seyrinin Değerlendirilmesi 

Başlangıç tedavisi olarak levetirasetam alan 1 hastanın ( %12.5) EEG seyrinde 

bulguları normale döndü, 7’sinin (%87.5) EEG bulguları stabil kaldı. Tedavide LVT 

kullanan hastaların hiçbirinin EEG’sinde kötüleşme görülmedi. 
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Başlangıc tedavisi olarak valproik asit kullanan hastaların EEG takiplerinde 10 

(%66.7) hastada epileptik deşarj gözlenmedi, 5’nin (%33.3) EEG bulguları stabil 

seyretti. Hastaların hiçbirinin EEG’sinde kötüleşme görülmedi. 

Başlangıc tedavisi klonazepam olan 2 hastanın EEG takiplerinde 1 hastanın (%50) 

EEG’si normale döndü, 1’nin EEG bulguları iyileşme gösterdi, hiçbir hastanın 

EEG’sinde kötüleşme olmadı. EEG seyri açısından başlangıçta seçilen ilacın sondaki 

klinik EEG’ye etkisi karşılaştırıldığında istatistiksel olarak anlamlı çıkmıştır (P=0.017) 

(Tablo 6.34). 

 

Tablo 6.34. İlk ilaç ve EEG seyrinin değerlendirilmesi 

İlk ilaç EEG seyri Toplam P 

Deşarj yok 

Özet Ölçüt* 

İyileşmiş 

Özet Ölçüt* 

İyileşmemiş 

Özet Ölçüt* 

  

Levetirasetam 1 (%12.5) 0 7 (%87.5) 8  

 

0.017 

Valproik asit 10 (%66.7) 0 5 (%33.3) 15 

Klonazepam 1 (%50) 1 (%50) 0 2 

 

6.25.  JTK’sı Bulunan Monoterapi Alan Hastalarda İlaçların EEG Üzerine Etkisi 

Levetitasetam alan hastalardan JTK tipi nöbeti olup 1’inin (%12.5) EEG’si 

izlemde normale döndü, 7 hastanın (%87.5) EEG’sinde iyileşme saptanmadı. 

VPA alan hastalardan 10’nun EEG’si normale döndü, 5 hastanın (%33.3) 

EEG’sinde iyileşme saptanmadı. Klonazepam alan hastalardan 1’nin (%50) EEG’si 

normale döndü, 1 hastanın EEG seyrinde iyileşme saptandı, JTK’sı bulunan monoterapi 

alan hastalarda ilaçların EEG üzerine etkisi arasında anlamlı fark bulundu (P=0.017). 

Post hoc analizde bu farkın valproik asitten kaynaklandığı görüldü (Tablo 6.35). 
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Tablo 6.35. JTK’sı bulunan monoterapi alan hastalarda ilaçların EEG üzerine etkisi 

 

 

 

 

Birinci İlaç 

 EEG Seyri 

Deşarj yok 

Özet Ölçüt* 

İyileşme 

Özet Ölçüt* 

İyileşme Yok 

Özet Ölçüt* 

Levetirasetam 1 ( %12.5) 0 (%0) 7 (%87.5) 

Valproik Asit 10 (%66.7) 0 (%0) 5 (%33.3) 

Klonazepam 1 (%50) 1 (%50) 0 (%0) 

 

6.26. Absansı Bulunan Monoterapi Alan Hastalarda İlaçların EEG Üzerine Etkisi 

Absansı olup tedavide levetirasetam kullanılan hastaların 1’nin (%16.7) EEG’si 

normale döndü, 5 hastada (%83.3) EEG seyrinde iyileşme izlenmedi. Monoterapi olarak 

VPA alan hastaların 10’nun ( %66.7) EEG seyrinde normalleşme saptandı, 5 hastanın 

(%33.3) EEG’sinde normalleşme olmadı. Klonazepam kullanan hastalardan 1’nin 

(%100) EEG seyrinde iyileşme saptandı, absans tipi nöbeti olup monoterapi alan 

hastaların kullandıkları ilaçlarla EEG seyri arasında anlamlı fark bulunmadı (P=0.81) 

(Tablo 6.36). 

 

Tablo 6.36. Absansı bulunan monoterapi alan hastalarda ilaçların EEG üzerine etkisi 

 

 

 

 

Birinci İlaç 

 EEG Seyri 

Deşarj yok 

Özet Ölçüt* 

İyileşme 

Özet Ölçüt* 

İyileşme Yok 

Özet Ölçüt* 

Levetirasetam 1 ( %16.7) 0 (%0) 5 (%83.3) 

Valproik Asit 10 (%66.7) 0 (%0) 5 (%33.3) 

Klonazepam 0 (%0) 1 (%100) 0 (%0) 
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7. TARTIŞMA 

Juvenil miyoklonik epilepsi tüm idiopatik epilepsilerin %30'unu, tüm epilepsi 

vakalarının %10'unu oluşturur (108). Janz JME'nin kadınlarda erkeklerin üç katından 

biraz azında olduğunu belirtmiştir (2). Pedersen ve Petersen yaptıkları çalışmada 

JME'nin kadınlarda görülme oranını %72 bulurken, erkeklerde %28 buldular (109). 

Kleveland ve Engelsen yaptıkları çalışmada ise kadın ve erkek oranını diğer çalışmalara 

paralel olarak 2.9/1 saptadılar (110). Bizim küçük serimizde kızların oranı %76 iken 

erkeklerin oranı %24 bulunmuştu. Bu oran literatürle hemen hemen paralel bulundu. 

Bazı seriler JME’nin her iki cinsiyette eşit oranda olduğunu söylemiş olsa da, en güncel 

serilerde kadınlarda (%60) daha sık olduğu belirtildi (111). 

Klasik bilgi JME 5 ile 16 yaşta başladığı şeklindedir (111). Murthy ve ark. 

yaptıkları çalışmada yaş ortalamasını 13.3±4.9 yaş bulmuşlardır (112). Canevini ve ark. 

60 hastalık küçük serilerinde yaş ortalamasını 13.9 yaş, en küçük başlama yaşını 4 yaş, 

en büyüğünü ise 18 yaş saptamışlardır (113). Çocuk serilerinde durum bu şekilde iken, 

erişkin serilerde daha geç yaşlarda başlayabildiği görülmüştür. Jayalakshmi ve ark. 

erişkinlerinde alındığı 266 hastalık serilerinde epilepsinin başlama yaşını ortalama 15.2 

yıl bulurken, en küçük başlama yaşının 5 yaş en büyük yaşında 34 yaş olduğunu 

bildirmişlerdir (114). Yine Landmark ve ark. yaptıkları çalışmada JME’li hastaların yaşı 

14 ile 39 yaş (ortalama yaş 25 yıl) arasında olduğunu gösterdiler (115). Biz pediatrik 

hastalarda ortalama tanı yaşını 12.7 yaş, en küçük tanı yaşını 6 yaş, en büyük tanı yaşını 

16 yaş bulduk. Aslında tanının 39 yaşına kadar gecikmesi hastanın uygun şartlarda 

değerlendirilememesi, uyku deprivasyonlu EEG ile değerlendirilmemesine bağlı 

olabilir. Nitekim literatürdeki bilgilere göre JME tanısı 6.8 yıl ile 15 yıl sonra 

konulabilmektedir, ayrıca tanı gecikmeleri hem gelişmiş, hem de gelişmekte olan 

ülkelerde bildirilmiştir (113). 

Juvenil miyoklonik epilepsi (JME) 1989 yılında Uluslararası Epilepsi ile Savaş 

Cemiyeti (ILAE) tarafından idiyopatik jeneralize epilepsi (IGE) olarak 

sınıflandırılmıştır (116). ILAE 2010 tarihli önerisinde, epilepsi sendromlarına diğer 

epileptik sendromlara paralel olarak "idiyopatik" teriminin "genetik" olarak 

değiştirilmesini önermiştir (117). Epilepsi sınıflandırması hakkındaki 2017 görüş 

belgesinde ve birçok kişi tarafından ifade edilen IGE terimini muhafaza etme arzusunu 

takiben ILAE, içinde JME’ninde bulunduğu dört epilepsi sendromu için IGE teriminin 

kullanımını yeniden onayladı (22). 
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Bazı büyük serilerde JME’li hastaların hemen hemen yarısında aile öyküsü 

pozitiftir (113). Hindistan’dan yapılan yayınlarda bu oran %22-44 oranı arasında 

değişmektedir (112, 118). Değişik ülkelerden yapılan çalışmalarda ailede epilepsi 

öyküsü oranı %22-65 arasında değişmektedir (2,61). Bütün serilerde akrabalarda 

jeneralize epilepsiler lokalize epilepsilerden fazladır (118). Suudi Arabistan’da JME 

hastalarının akrabalarında epilepsi bildirilme oranı %66 olarak bildirilmiştir. Bunların 

%36’sında ailede en az iki bireyde epilepsi olduğu bildirilmiştir (5). Bunu akraba 

evliliğinin fazlalığına ve ailelerin kalabalık olmasına bağlamışlardır. Panayiotopoulos 

Suudi verilerinin otozomal resesif katılımlı epilepsiyi gösterebileceğini belirtmiştir. 

Bizim hastalarımızda ailede epilepsi öyküsü pozitif görülme oranı %20.6 idi. Bizim 

oranımız literatürden düşüktü. Ancak bizim serimiz küçüktü, yine ülkemizde akraba 

evliliği sık görülmesine rağmen bizim serimizde akraba evliliği (%8.8) ile Türk toplumu 

ortalamasının oldukça altında bulundu. Ayrıca erişkin döneme geçiş yapıp takipleri için 

erişkine devredilen hastaların bulunmaması hasta sayımızı belirgin etkiledi. Biz bu 

nedenlerden dolayı serimizde epilepsi öyküsünün düşük olduğunu düşünüyoruz. Bizim 

hastaların ailelerinde de literatürdeki gibi jeneralize epilepsiler daha sık görüldü. 

Hastalarımızda öyküsünde nöbetin varlığı %17.7 olarak bulundu. Daha önceki 

nöbet öykülerine göre %5.9’unda absans, %5.9’unda jeneralize afebril nöbet, 

%5.9’unda ise febril nöbet öyküsü mevcuttu. Daha önce yine Türkiye’den yayınlanan 

büyük bir seride febril nöbet öyküsü %12 olarak bildirilmişti (119). Dünyadaki diğer 

serilerde bu oran yaklaşık %10 olarak bildirildi (118). Öyküde absans epilepsi farklı 

serilerde %10-40 arasında geniş bir aralıkta bildirilmişti (118,61). Bizim oranımız diğer 

absans serilerine göre düşüktü. Bizim serimize en yakın oranlar Hindistan’dan iki seride 

(%8) bildirilmişti (120). 

Klasik bilgi olarak juvenil miyoklonik epilepside üç nöbet tipi görülmektedir; 

miyoklonik nöbetler tüm hastalarda görülürken, jeneralize tonik klonik nöbetler 

hastaların %85'inde görülmektedir (112, 114, 118). Üçüncü tip görülen nöbet şekli 

absans nöbetler hastaların %20-40'ında görülmektedir (112, 114,118). Hastaların büyük 

bir kısmı birden fazla nöbet tipi ile gelirler. Nöbet tiplerinde hemen hepsinde myoklonik 

nöbetler görülmesi ile birlikte, miyoklonik ve absans epilepsi birlikteliği, miyoklonik ve 

jeneralize tonik klonik birlikteliği ve üç nöbetin birlikte olduğu nöbetlerdir. Yalnızca 

%5'inde sadece miyoklonik nöbetler görülür (112, 114,118). 

Murthy ve ark.'nın (6) yaptıkları çalışmada hastalarının %20'sinde absans nöbeti, 

%100'ünde miyoklonik nöbetler ve %84.7'sinde JTK nöbetler saptadılar. En büyük 
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nöbet grubu hastaların %67.2'si ile JTK ve miyoklonik nöbet birlikteliği idi. Üç nöbetin 

birlikte görüldüğü hasta oranı %17.6 iken, miyoklonik ve absans birlikteliği %3 idi. 

Sadece miyoklonik nöbet görülen hastaların oranı %12.2 idi. Vijai ve ark. (118) ise 

hastalarının %40'ında absans nöbeti, %100'ünde miyoklonik nöbetler ve %92'sinde JTK 

nöbetler saptadılar. Nöbet grubu olarak %54.1’inde miyoklonik nöbet ile JTK, 

%38.8’inde üç nöbet şekli birlikte, %1.6’sında absans ile miyoklonik nöbetler ve 

%5.5’inde yalnızca miyoklonik nöbeti gördüler. Jayalakshmi ve ark. (114) çalışma 

serilerinde JTK ile miyoklonik nöbet birlikteliğini %51.4 bulurken, üç nöbetin birlikte 

görüldüğü grubu %30.4 buldular. Bizim hastalarımızın hepsinde miyoklonik nöbetler 

mevcuttu. Miyoklonilerin büyük bir kısmı hastaların sabah uyandığında kollarda ve 

parmaklarda, bilincin korunduğu ani jerkler şeklindeydi. Hastalarımızda en önemli tanı 

ipucunu sabahları miyokloniler oluşturuyordu. İlk başvuru şikayeti miyokloni olan 

hastaların oranı %41 idi. Hasta öyküleri derinleştirildiğinde absans nöbet hastaların 

%26.5’unda mevcut iken JTK nöbet %91.2 hastada mevcuttu. En büyük nöbet grubu 

hastaların %67.6 ile JTK ve miyoklonik nöbet birlikteliği idi. Üç nöbetin birlikte 

görüldüğü nöbet grubu hastaların %23.5'unu oluştururken, miyoklonik ve absans 

birlikteliği %3'ünü oluşturuyordu. Sadece miyoklonik nöbet görülen hastaların oranı 

%5.9 idi. 

Juvenil miyoklonik nöbetlerin genellikle başlangıcı absans epilepsi iledir, 

başlangıç yaşıda absans epilepsi başlangıç yaşına yakındır. Bir ile dokuz yıl sonra 

miyoklonik nöbetler başlar. JTK nöbetler miyoklonik nöbetlerden birkaç ay sonra 

başlar, bazende önce başlayabilir (121). 

Bizim hastalarımızın hepsinde miyoklonik nöbetler vardı, JTK nöbet olup 

olmaması hastaların EEG seyrine ve ilaç kesimine etkisi yoktu. Yine aynı şekilde 

absans nöbet olması ya da olmaması da hastalarının tedavi cevabını etkilemedi. 

JME’deki absans nöbetleri diğer absanslara göre hafif ve kısa sürelidir. Bu nedenle 

sıklıkla aileler ve hastalar tarafından farkına varılmayabilir. Yine JME’deki absansın 

belli etnik grupların daha eğilimli olması, klinik olarak heterojenite gösterebileceğini 

düşündürmektedir. Absansın varlığı literatürde ilaca rezistans açısından önemli 

olduğunu söyleyen çalışmalar mevcuttur (122). Pietrafusa ve ark. (123) yaptıkları 

çalışmada hastalarının %81.9'unda JTK, %22.9'unda absans nöbetleri saptadılar. Nöbet 

grubu olarak %65.6'sında miyoklonik nöbet ve JTK, %16.4'ünde üç nöbet tipi 

birlikteliği, %6.5'inde miyoklonik nöbet ve absans ve %4.9'unda miyoklonik nöbetleri 

gözlemlediler. Absans nöbetin varlığını ilaç yanıtına anlamlı bir etkisinin olmadığını 
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gözlemlediler. Oysa üç nöbetin birlikte görülmesinin ilaç direncini 20 kat artırdığını 

gözlemlediler. Glisse ve ark. (124) üç nöbet birlikteliği olan hasta grubunda ilaç 

direncini %62.5 bulurken, diğer gruplarda %23.3 olarak anlamlı düşük buldular. Aynı 

şekilde 4 seride üç nöbetin birlikteliğinin ilaç direncinde önemli bir faktör olduğunu 

belirtilmiştir (123-126). Syvertsen ve ark. (125) ve Geithner ve ark. (126) ayrıca 

miyoklonik nöbetler ile JTK nöbet birlikteliğininde kötü prognoz kriteri olduğunu 

söylemişlerdir. Bizim çalışmamızda hiçbir nöbet tipi ve nöbet grubu ilaç ve EEG yanıtı 

etkilememiştir. Ancak bizim hasta grubumuzda ilaca dirençli olduğu belirtilen üç nöbet 

birlikteliği ve absans nöbeti olanların literatürden az olması sonuçlarımızı etkilemiş 

olabilir. 

Juvenil miyoklonik epilepsi tedavisinde genel deneyim antiepileptik ilaçlara hızlı 

yanıt ve uzun süreli tedavidir. Genellikle valproat ilk tercih ilaçtır (127). Üç nöbet tipine 

de iyi yanıt alınmaktadır. Zhang ve ark. 105 hastalık serilerinde hastalarının %81'i 

monoterapi aldı. Bu nedenle karşılaştırma için uygun bir çalışma grubu idi (128). 

Hastaların %47'si valproat, %43'ü levetirasetam aldılar. Hastalarında tedavinin birinci 

yılında %64.8, üçüncü yılında %29.5 ve beşinci yılında %14.6 nöbetsizlik 

gözlemlediler. Valproat JTK nöbet tipinde levetirasetamdan nöbetsizlik açısından 

anlamlı olarak üstündü. Diğer nöbet tiplerinde iki ilaç arasında anlamlı fark 

gözlemlemediler. Chowdhury ve ark. (129) geniş serilerinde ise monoterapi olarak 

valproat alan hastalarda %52, lamotrijin alanlarda %32 ve levetirasetam alanlarda %55 

oranında nöbetsizlik gözlemlediler. Onlar en fazla yan etkiyi valproat alan grupta 

saptadılar. Randomize çift kör çalışma olmamasına rağmen valproat en etkili ilaç olarak 

kabul edilmektedir. Ancak son yıllarda üreme çağındaki yan etkileri ve diğer yan 

etkileri nedeniyle yeni ilaçlar denenmektedir. 

Berkoviç ve ark. (130) 4 ile 65 yaş arasındaki idiopatik jeneralize epilepsili 

hastalarda yaptıkları çift kör plasebo kontrollü çalışmada tedavi boyunca haftalık nöbet 

sıklığını kontrollerden yaklaşık iki kat daha fazla azalttığını gösterdiler. Noachtar ve 

ark. (131) %94'ünü JME'li hastaların oluşturduğu idiopatik jeneralize epilepsili 

hastalarda levetirasetamın etkinlik ve güvenliğinin araştırıldığı çift kör plasebo 

kontrollü çalışmada; levetirasetamın günlük nöbet sayısını %50'den fazla azaltmada 

plasebodan belirgin üstün olduğu saptadılar (%58 & %23). Yine levetirasetam alan 

grubun bütün nöbet tipleri üzerinde daha etkili olduğunu gördüler. Üstelik levetirasetam 

alan grupta miyoklonik nöbetsizlik plasebo kontrollere göre anlamlı olarak daha fazla 

idi. Landmark ve ark. (132) yaptıkları çalışmada nerdeyse eşit sayıda hastada valproat, 
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lamotrijin ve levetirasetam kullanımını değerlendirdiler. Yan etki düşünülerek valproat 

kullananlar erkek ağırlıklı hastalar, diğer ilaçlar kadın ağırlıklı hastalardan oluşuyordu. 

Çalışma sonucunda JTK nöbetler üzerine valproat ve levetirasetamın, lamotrijinden 

daha etkili olduğunu gözlemlediler. Milano ve ark. (133) yan etkisi nedeniyle valproatın 

kesildiği 28 hastayı eşit olarak iki gruba ayırmışlar, levetirasetam ve lamotrijin 

monoterapisini karşılaştırmışlar. Bir yılın sonundan levetirasetamın nöbetsizlik 

sağlamada lamotrijene belirgin üstün olduğunu göstermişlerdir (%85.7& %28.6). 

Verrotti ve ark. (134) 32 yeni tanı JME hastasına 1000 mg ile 2500 mg dozları arasında 

levetirasetam başladılar. Birinci yılın sonunda 29 hastada nöbetsizlik ve 3 hastada nöbet 

sıklığında > %50 azalma olduğunu gözlemlediler. Yapılan çalışmalar levetirasetamın 

valproatın yan etkilerinden dolayı tercih edilmediği durumlarda JME'li hastalarda tercih 

edilebilecek bir ilaç olduğunu düşündürmektedir. 

Erken çalışmalarda lamotrijin idiopatik jeneralize epilepsilerde özellikle jeneralize 

tonik klonik nöbetler üzerine etkili olabileceğini göstermiştir (127). Yapılan 

çalışmalarda JME’ de monoterapide lamotrijin nöbetsizlik sağlamada etkinliği %40 ile 

%83 arasında değişmektedir (135). Gebelikte diğer ilaçları yan etki potansiyeli 

nedeniyle lamotrijin kullanımı ön plana çıkmaktadır (135). Lamotrijin her ne kadar JTK 

nöbetler için önerilse de diğer nöbet tiplerine etkili olduğunu gösteren çalışmalar 

mevcuttur (135, 136). Matsuaka ve ark. (136) ve Bodenstein ve ark. (135) lamotirijinin 

JTK olmaksızın diğer gruplarda da iyi sonuçlar verdiğini gösterdiler. 

Topiramat JME'de tercih edilen bir diğer ilaç olarak görülmektedir. Erken 

dönemde JME'li küçük grupta topiramatın tolarabilitesi göstermek için yapılan bir 

çalışmada; randomize olarak 19 hastaya topiramat, 9 hastaya valproat verildi (137). 126 

hafta sonunda topiramat alan hastaların %67'si, valproat alanların %57'sinde 12 haftalık 

nöbetsizlik gözlendi. Her iki grupta da %11 hastada yan etki nedeniyle tedaviden 

vazgeçildi. JME'de topiramat monoterapisinin incelendiği yayınlanan bir Cochrane 

database'da; rondomize yapılan çalışmaların kalitesinin iyi olmadığı belirmekle birlikte 

topiramatın JTK nöbetleri %50 üzerinde azalmakta plaseboya göre etkili olduğu 

belirtildi (138). Ayrıca valproat ve topiramatın %50 üzeri nöbetsizlik sağlamada hem 

miyoklonik hem de JTK nöbetlerde birbirine üstün olmadığı söylediler. Yan etki 

bildirimi orta ve ağırdı ancak ağır olanlar valproatla kombinasyonla ilişkiliydi. Sonuçta 

valproattan daha etkili olduğunu söylemediler, ama daha iyi tolore edilebileceğini 

düşündüler. 
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Ayrıca küçük çalışmalarda zonisamidin myoklonik ve JTK nöbetlerde etkili 

olduğunu gösteren çalışmalar mevcuttur. Fakat metabolik asidoz, nefrolitiazis, kemik 

problemleri ve büyüme geriliği kullanımını sınırlamaktadır (139). 

Bizim JME nedeniyle tedavi alan 34 hastamızın 26'sı (%76.5) monoterapi, 8'i 

(%23.5) politerapi aldılar. Monoterapi alan hastaların 20'si (%76.9) valproat, 1'i (%3.8) 

klonazepam ve 5'i (%19.2) levetirasetam kullandılar. Politerapi alan hastaları 7'si 

(%87.5) levetirasetam, 1'i (%12.5) klonazepam kullanıyorlardı. Bizim çalışmamızda 

valproat alan hastalarda diğer ilaçlarla karşılaştırıldığında anlamlı olarak tek ilacın 

yeterli olduğu görüldü. Valproat kullanan hastaların %40’ında, levetirasetam 

kullananların %33,3’ünde ilaç kesimi yapıldığı, klonazepam kullanan hastalarda 

yapılamadığı saptandı. Monoterapi alan JTK nöbeti görülen hastalarda ilaçların EEG 

üzerine etkisine bakıldığında levetirasetamın (%87.5) EEG üzerine anlamlı bir etkisi 

olmadığı gözlendi. Bu bulgu daha önce Specchio ve ark. (140) levetirasetamın EEG 

üzerine olumlu etkisi olduğu sonucu ile çelişmektedir. Bizim sonuçlarımız bazıları 

istatistiksel olarak anlamlı olmasada valproat ve küçük bir hasta grubu olmasına rağmen 

klonazepamın hem absansı olan hemde JTK’sı olan hastalarda levetirasetamdan daha 

etikili olduğunu düşündürdü. Daha önceki yayınlarda JME’de klonazepamın 

miyoklonik nöbetlere etkili olduğu JTK üzerine etkisi olmadığı belirtildi (141). Ek 

olarak bizim bulgularımız valproatın her üç nöbet tipinde ve EEG üzerinde etkili bir ilaç 

olduğunu düşündürmektedir. 

Kaynaklar JME için yaşam boyu görülen bir hastalık olduğunu belirtir (142). 

Uzun süreli nöbetsizlik ve remisyon görülmesine rağmen ilaç kullanmaya devam etmek 

zorunda kalırlar (143). Bazı durumlarda 2-5 yıl nöbetsizliği takibinde ilaç kesilmesi 

düşünülebilir (144). Ancak relaps oranı çocuklarda %25, erişkinlerde %40-50 oranında 

görülmektedir (143-145). Bu muhtemelen çocuklarda ve erişkinlerde sendromun farklı 

iki yüzünü yansıtmaktadır. Relapsların %80-90’ı ilk iki yılda, %75’i ilk yılda, %50’si 

ilk üç ayda görülmektedir (143-145). Üçbinüçyüzonbir hastanın tarandığı bir meta 

analizde JME’li hastaların %35’inin tedaviye refrakter olduğunu gösterdi (146). 

Tedaviye rezistans göstermede en önemli risk faktörleri olarak üç nöbet tipinin bir arada 

olması, absans nöbetinin varlığı, psikiatrik komorbiditenin varlığı, çocukluk çağı absans 

nöbet öyküsü, praksis ile tetiklenen nöbetler ve erken yaşta başlayan nöbetler olarak 

belirtildi (146). Biz 12 (%35.2) hastamızda ilaç kesimi yapabildik. Oniki hastanın 

9'unda (%75) relaps gözlemledik. Relaps zamanı ortalama 9.7±12 ay sonra görüldü. En 

erken relaps 1 ayda gözlemlenirken en geç 36 ayda görüldü. Bizim sonuçlarımız gerek 
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relaps oranı gerekse erken dönemde relaps görülmesi nedeniyle literatürle uyumluydu. 

Biz hastalarımızda nöbet tipi ile ilaç kesimi veya EEG etkisi açısından fark saptamadık. 

Biz bu çalışmamızda daha çok çocukluk çağından erişkin çağında görülen, 

kendine özgü spesifik semiyolojisi ve EEG özellikleri olan juvenil miyoklonik epilepsili 

hastaları inceledik. Çalışmanın geriye dönük yapılması ve örneklem büyüklülüğünün 

azlığı en önemli kısıtlılıklarımızdandı. Yine çalışma geriye dönük yapıldığından hasta 

dosyalarına ve EEG'lerine ulaşım kısıtlıydı. Daha çok adelosan başlangıçlı olan bu 

hastalıkta ileri dönem prognozu incelemek çoğu hasta erişkine devredildiği için önemli 

zorluklarımızdandı. Yine çalışmamız, valproatın hastalarda diğer ilaçlardan etkili 

olduğu, hastaların büyük bir kısmının (%76.4) nöbetinin monoterapiyle kontrol altına 

alınabildiği, buna karşın ilaç kesilirse hastaların büyük bir kısmında relaps görüldüğü ve 

relapsın erken dönemde olduğu, ülkemize özgü olabileceğini düşündüğümüz febril 

konvulsiyonun öyküde sık rastlandığını göstermiştir. Biz hasta sayılarının kısıtlılığı 

nedeniyle tek merkez deneyimlerin yerine çok merkezli çalışmaların gelecekte 

planlanması gerektiğini düşünüyoruz. Yine retrospektif bulguların gelecekte prospektif 

randomize çalışmalarla desteklenmesi gerektiğine inanıyoruz. 
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8. SONUÇ 

Ankara Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları Anabilim Dalı 

Çocuk Nöroloji Bilim Dalı’nda juvenil miyoklonik epilepsi ile takipli olan 34 hasta 

çalışmamıza dahil edilmiştir. Hastaların demografik verileri, başvuru öncesi 

semptomları, başvuru anındaki belirti ve bulguları, tedavileri dosya bilgilerinden 

incelenmiştir. 

Çalışmamızdan aşağıdaki sonuçlar elde edilmiştir: 

1. Hastaların tanı alma yaşı ortalama 12.5 yaş (12.7±2.9 yaş) olarak bulundu. 

2. Çalışmanın çoğunluğunu kız hastalar oluşturmaktaydı. Hastaların %23.5’ i 

erkek, %76.5’i kızdı. 

3. Hastaların 2’inde (%11) febril nöbet öyküsü bulundu. 

4. Yedi hastanın (%20.6) ailesinde epilepsi öyküsü mevcuttu. 

5. Olguların 19’ unda (%55.9) tanı anında ilk nöbet şekli JTKN iken, 14 

(%41.2) olguda ise miyoklonik nöbet olarak bulundu. 

6. Hastaların öyküsü derinleşdirildiğinde tamamında (34 hasta, %100) 

miyoklonik nöbet, 9 hastada (%25.5) absans, 31 hastada (%91.2) JTK tipi 

nöbet olduğu saptandı. 

7. Nöbet grupları açısından değerlendirildiğinde 23 hastamızda (%67.6) 

miyokloni+JTK, 1 hastamızda (%2.9) miyokloni+absans, 8 hastamızda 

(%23.5) miyokloni+JTK+absans, 2 hastamızda (%.9) miyoklonik nöbet 

birlikteliği saptandı. 

8. Tanıda ilk çekilen EEG’de jeneralize anormallik mevcuttu. 

9. EEG’de simulasyonu ile ortaya çıkan epileptiform deşarjlar açısından 

değerlendirildiğinde HPV 10 hastada (%70) tespit edilirken EEG’de IFS 7 

hastada (%22.6) deşarjları tetikleyici özelliği saptandı. 

10. 34 hastanın 12’sinde (37.5) izlemde EEG bulguları tamamen normale döndü. 

11. Hastaların 11’ine (%32,4) ilk ilaç tedavisi olarak levetirasetam, 21’ine 

(%62,8) valproik asit, 2 hastaya ise ( %5,8) klonazepam başlanmış olduğu 

saptandı. 

12. Hastaların 26’da (%76.4) ilk ilaç tedavisine yanıt alındığı görüldü. 

13. 8 hastanın (%23.6) tedavisine 2.ilaç eklendi, hastaların tamamında 2.ilaç 

eklenme nedeni tedaviye yanıtsızlık idi. 
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14. Tüm hastalara antiepileptik tedavi başlanmıştı. Hastaların hiçbirinin 

alternatif tıp yöntemlerini kullanmadıkları saptandı. 

15. Hastaların 34'ününde (%100) son kontrollerinde nöbetleri kontrol altında 

olduğu gözlendi. 

16. 26 hasta (%76.5) monoterapi,8 hasta (%23.5) politerapi alıyordu. 

17. Monoterapi alan hastalardan 20’si (%76.9) valproik asit, 5 hasta (%19.2) 

levetirasetam, 1 hasta (%3.8) klonazepam kullanıyordu. 

18. İlk başlanan ilacın tedavide ilaç eklenme durumunu etkilediği tespit edildi. 

Valproik asit kullanan hastaların hepsinde monoterapi yeterli iken 

levetirasetam kullanan hastaların %58.3’ünde, klonazepam kullananların 

%50’sinde ek antiepileptik tedavi ihtiyacı olmuştu. 

19. İlaç tedavilerinin EEG’ye olumlu etkisine bakıldığında monoterapi alan JTK 

nöbeti görülen hastalarda valproik asitin (%66.7) EEG’yi diğerlerinden 

anlamlı olarak düzelttiği gözlendi. 

20. Hem EEG seyrinde olumlu etki göstermesi hem de monoterapinin yeterli 

olması nedeni ile valproik asitin tedavide tek başına etkin olduğu ortaya 

çıktı. 

21. Hastalardan 12’inin (%35.2) tedavisi kesildi, 9 hastada ( %75) relaps gelişdi. 

Relaps gelişme zaman ortalaması 9.7±12.08 idi. 

22. Hastaların kranial görüntülemeleri incelendiğinde %64 ’ünün normal olduğu 

görüldü, %36’sında nonspesifik bulgular saptandı. 

23. Hastaların hiçbirinde status epileptikus tablosunun gözlenmedi. 
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