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OTOZOMAL DOMINAT NOKTURNAL

GIRIS

Otozomal dominant nokturnal frontal lob epi-
lepsisi tipik olarak hipermotor/hiperkinetik
motor nobetlerle karakterizedir. Ekstra-frontal
de kaynaklanabilmesi nedeniyle son yillarda
daha iyi anlasilabilmesi i¢in ‘Uyku ile iliskili
hipermotor epilepsi (UHE)’ olarak tekrardan
adlandirilmigtir.

UHE genellikle uykuda ani baglayip ani
sonlanan, stereotipik hipermotor veya asimet-
rik distonik/tonik motor nébetlerle karakte-
rize nadir goriilen bir epileptik sendromdur.
Nobetler genellikle kisa siireli (<2 dk) gece bo-
yunca kiimeler halinde goriiliir. Nobetlere tasi-
kardi, takipne, giilme, vokalizasyon, korku gibi
emosyonel durum eslik edebilir.! Hipermotor/
hiperkinetik hareketler aksiyel veya proksimal
ekstremite kas hareketlerini igerebilir, irregiiler
genis amplitiidlii pedal ¢evirme, pelvik itme,
sallanma, ziplama gibi hareketler olusturabilir.
Nobetler belirsiz bir bigimde olabilecegi gibi
nadiren de uzun siiren komplike hareketler de
gozlenebilir (epileptik gezinme gibi).> Fokalden
jenerealize tonik klonik nobete doniisebilir.
Uykuda olmasi karakteristik 6zelligi olsa da
hastalarin %27-45’i hayat boyu en az bir defa
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giindiiz nobeti gegirebilir.>** Nobet esnasinda
siklikla farkindalik korunsa da hasta motor ha-
reketlerini kontrol edemez. Nobet sonrasi kisa
siirede uykuya geri doner.”

EPIDEMIiYOLOJI

Erkek cinsiyette bir miktar fazla olsa da her
iki cinste de goriliir. Yaklasik prevelans 1,8-
1,9/100 000.*¢ Polisomnografi i¢in bir merkeze
yonlendirilen hastalarda UHE %13 olarak sap-
tanmustir.”

Klinik Prezentasyon ve Etyoloji

Siklikla ilk iki dekatta, tipik olarak addlesan-
da (11-14 yas) baslasa da 1-64 yas gibi genis
bir yelpazede goriilebilir. Genellikle nérolojik
muayene ve bilissel degerlendirme normaldir.
Gelisim basamaklari yasina uygundur.

Genetik, yapisal veya kazanilmis intrakra-
nial patolojiler etyolojide saptanabilir. Norogo-
riintiileme genelde normal olsa da en sik sapta-
nan patoloji fokal kortikal displazidir.®

Genetik olarak en sik otozomal dominant
(OD.) kalitim gosterir. Penetrans %70 civarin-
dadir ve %25 civarinda genetik patojenite sap-
tanabilir.*
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