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halusinasyonlar, uyku paralizisi ve gece uyku bozukluklar: ile
seyreden kronik bir norolojik hastahiktir.

/

Cocuklarda narkolepsi klinigini ve semptomlarini tarnimak zor | S
oldugundan tam siklikla gecikir. N . e g :
=~ =

Q Narkolepsi; asin ginduz uykululugu ve katapleksi ile one gikan;
Q En sik primer hipersomni nedeni olup, klinik olarak iki alt tipe ayrilir: .

NARKOLEPSI TiP 1 (NT1) NARKOLEPSI TiP 2 (NT2)
. -~
ve/veya I.Iz-! | Q Katapleksi yoktur

A BOS hipokretin-1
e dizeyi dustktar




Narkolepsi: Gunlik Yasamda

Z
7Z

Gundaz
uykululuk

*

Ani uyku
atagi

Narkolepside tani klinik bulgular, polisomnografi, coklu uyku latans testi bulgulan
ve bunlara neden olabilecek baska bir nedenin olmamas: ile konur.




NARKOLEPSI: TIP1VETiP 2

NARKOLEPSI TiP 1(NT1)

NARKOLEPSI TiP 2 (NT2)

° Artmig guindiz uykululugu, uyku atoklan >3 ay slredir artrg gindiiz uykululugu, uyku ataklan

CULT'da ort uyku lat < 8 dakika ve =2 SOREMP olmas:
(Nokturnal PSG ve CULT)

Q Asagidakilerden biri ya da her ikisi olmals
1. Katapleksi ve herhangi bin
a) CULY'da ort uyku lat <8 dk ve 22 SOREMP
b) Nokturnal PSG'de SOREMP

Katapleks: yok

BOS hipokretin-1 dizeyinin > 110 pg/di ya da normal
deneklerden elde edilen degerlerin 1/3'unden yuksek olmass

2. BOS hipokretin-1 dilzeyinin < 110 pg/dl ya da
normal degerlenn <1/3

Semptom ve bulgular, kronik yetersiz uyku, sirkadiyen ritim
uyku-uyaniklk bozukiugu ya da glncel diger uyku bozukluklan
ile mental bozukluk ya da madde/ilag kullamm/yoksunlugu

ile aciklanamamal

®© 060 006

0 Semptom ve bulgular, kronik yetersiz uyky, sirkadiyen
ritim uyku-uyaniklik bozuklugu ya da guncel diger uyku
bozukiuklan le mental bozukluk yo da madde/ilag
kullanim/yoksunlugu ile agiklanamamals

7 2 QULT sirasinda 2 saat arayla 5 kere 20 dk sUresince hastanin uyumas: istenir,
| U

2 kez uykunun ilk 15 dakikas: icinde REM dingisine girmesi narkolepsi lehine kabul edilir,

‘ .




@ AMAC

Bu calismada;

. * Cocukluk cadinda narkolepsi-katapleksi tanisiyla
izlenen hastalarin demografik, klinik ve
polisomnografik ozelliklerinin

degerlendirilmesi;

* Narkolepsi Tip 1 (NT1) ve
m Narkolepsi Tip 2 (NT2) alt tipleri
arasindaki farkliliklarin ortaya
konulmas

Zamd  2maclanmaktadir.




KATAPLEKSI: AYIRICI TANI

@

AYIRICI TANI | SEKONDER KATAPLEKSI NEDENLERI
O sevwr

Niemann-Pick Type C %20-50 sikhiinda gorilar
Psikojenik Nobetler

Wilson Hastalig ATP7B mutasyonu
o Atonik Nébetler

Prader-Willi Sendromu Micr dl 7ql1:dup 159
e AR MOt Angelman Sendromu UBE3A mutasyonu
e Hipotansiyon Coffin-Lowry Sendromu RPS6K3 mutasyonu
TIA (Gegici iskemik Atak) Episodik Ataksi Tip 1 KACNA1 mutasyonu

Katapleksi her zaman narkolepsiye bagh degildir.
Altta yatan norolojik veya genetik hastaliklar mutlaka arastinimalidir.

latrojenik ilag etkileri (lamotrijin, klozapin vb.) de katapleksi benzeri tablolar tetikleyebilir
veya mevcut durumu agirlagtirabilir,

Q&



<@) MATERYAL-METOD

e Calismamizda, Erciyes Universitesi Tip Fakultesi
o DD Uyku Merkezi ve Cocuk Norolojisi polikliniginde
- 2015-2025 yillan arasinda narkolepsi ve/veya
katapleksi tanisi ile izlenen hastalar retrospektif
olarak incelendi.

09, ¢ Calismaya dahil edilen hastalarin
"@‘ demografik ozellikleri degerlendirildi.

¢ Klinik bulgulari ve eslik eden
hastaliklar incelendi.

v
¢ Hastalara uygulanan tedavi yaklasimlan
degerlendirildi.




MATERYAL-METOD

® Tum hastalann polisomnografi ve coklu uyku
latans testi (CULT) sonuglan degerlendirildi.

® Narkolepsi alt tipleri, klinik bulgular ve mevcut
tani kriterleri dogrultusunda narkolepsi tip 1
(NT1) ve narkolepsi tip 2 (NT2) olarak
siniflandinids.

I../\._. ® Polisomnografik parametreler ve
CULT bulgulan agisindan gruplar karsilastiniid.

mc ® Bu calisma icin Erciyes Universitesi Klinik
-Q Arastirmalar Etik Kurulu'ndan onay alinds
(Karar No: 2021/236).




+2) BULGULAR

Calismaya toplam 39 hasta dahil edildi.

Ug hastada katapleksi sekonder nedenlere bagl olup
(iki Niemann-Pick hastalig: tip C, bir Coffin-Lowry
sendromu), bu olgular analiz disi birakilds.

Kalan 36 hasta arasinda;
271'i NT1 (12 erkek, 9 kiz) ve
15’1 NT2 (8 erkek, 7 kiz) tanisi ile takip edilmekteydi.

¥



) BULGULAR

NT1 grubunda semptomlann baslama yasi ortalama
12,1+3,5 yil, tani yasi 13,9+2,7 yil iken,

NT2 grubunda bu degerler sirasiyla 12,1+3,6 yil
ve 13,8+3,7 yil olarak bulundu.

Semptom baslama yasi ve tani yasi agisindan
gruplar arasinda istatistiksel olarak anlaml
bir fark saptanmad: (p>0.05).

Demografik ve klinik ézellikler
Tablo 1'de sunulmustur.




Tablo 1: Demografik ve Klinik Ozellikler

°
OZELLIKLER p DEGERI

Cinsiyet (Erkek/Kiz), n 12/9 8/7 0,78

SSmplom bagiange; yaN (k). 12135 12136 0.97

ortalama £ SS

Tani yasi (yil), ortalama = SS 139+ 27 13,8+ 3,7 0,92

Ek hastalik varligi, n (%) 6 (28,6) 4(26,7) 0,89

Obezite varligi, n (%) 7(33.,3) 3 (20,0) 0,31

Basvuru nedenleri, n (%)

» Gunduz asin uykululuk 20 (95,2) 13 (86,7) 0.34

e Disme 21 (100) 0 {0) <0,001*

e Okul basansinda dlsgls 12 (57,1) 9 (60,0) 0,87

¢ Dikkat/unutkanlik 8 (38,1) 7 (46,7) 0,61

¢ Diger 3(14.,3) 2(13,3) 0,93

*0<0.05 istatisticssl olarak anlamb kabu! adilrmests




Tablo 1: Demografik ve Klinik Ozellikler (devam)

OZELLIKLER

= Basvuru nedenleri, n (%)
£z
@ Gunduz asin uykululuk 13 (62) 9 (60) 22 (61)

Gece bagrarak uyanma 3(14) 2(13) 5(14)

M Uykuya dalmada gucluk 51(24) 4 (27) 9 (25)

*p<0.05 istatistiksel olarak ankamib Kabul edimistin




l ) BULGULAR

Tablo 2: NT1 ve NT2 Gruplannm Polisomnografi Verilerinin Karsilastiriilmasi

asver T T .

Ortalama uyku latans: (dk) (CULT) (1.75-6.1) 5.1(1.9-6.5) 0.585 ’
SOREM sayisi 2 (2-3) 3(2-3) 0.295 1
Toplam uyku suresi (dk) 412 (366.1-506.5) 445 (393-514) 0.395

Uyku etkinlig 89.3 (79.1-92.85) 93 (82-95.9) 0,211

Evre N1 (%) /(3-17) 5.2(2.1-8) 0.553

Evre N2 (%) 47.2 (41.75-52) 61.8 (54.3-67.5) 0.001*

Evre N3 (%) 22.4(18.1-31.95) 19 (15.2-22.9) 0.131

REM oram (%) 15.8 (6.45-19.2) 14 (8.5-15.2) 0.344

Veriler medyan (25-75) olarak sunulmustur. Gruplar arasnda karstastirmalas Mann-Whitney U testi ile yapdmiste

p = 0,05 istatistiksel olarak anlambdir




(%) BULGULAR

Tablo 3: Katapleksi Ozellikleri (sadece NT1)
Ozellik n (%)

Kismi katapleksi 8 (%38)
Jeneralize katapleksi 13 (%62)
Tetikleyici Gulme/heyecan 14 (9%66,6)
Katapleksiye ait ayrintil Uziintd 5(%23.8)
ozellikler Tablo 3'te Ofke 2(%9,6)
sunulmustur. Atak sayisi Gunlik 8 (9%38.1)
Haftalik 9 (9642 8)
Aylik 4 (%19.1)
Uyku paralizisi 13 (%62)
HalGsinasyon 2 (%9.5)
Uyku terdri 5 (%23.8)

Uyurgezerlik 4 (%19)




(%) BULGULAR

e Yalnizca bir hastada
H‘ BOS hipokretin dizeyi dlculebildi.

® Bu hastada hipokretin duzeyi
disik bulundu.

e Genetik analizde
HLA-DQB1*06:2 haplotipi
saptand.

R —




%) BULGULAR

Tablo 4: Sekonder katapleksi olgularinin klinik 6zellikleri

v | Yop craet | Kol Onslil | Mok biglr |  Gorlome | Ekbupiar

Emosyonia tetiklencbilen NGromotor gelisim gerii, Yaygin beyaz cevher Hepatospl >

S—ma- * 4 yas, tonus kaybi degisiklikler
’ - siklikleri, .
“ Picktip C erkek et Benzeri vertikal baky RO, NPC geninde
kasithli iy P homozigot mutasyon
epizotiar atrofisi
@rowe  Gm e o |
Pick tip C erkek dissme ataklan konusma bozuklu
i - By degisiklikleri ——
Korpus kallozum
“ Coffin- - 10 yas, Giilme ve heyecan ile OGN ATOgeRIRI incelmesi, PSG'de uyku
Lowry ﬂ erkek bas dismesi ve gockme, periventrikiiler etkinliginde azalma,
sendromu dizlerde kinlma Disformik yiiz gdrinimd, beyu Cm’ AHL: 9.2 (hafif
iskelet anormallen degisiklikleri, OSA + santral apne)
sag frontal kortikal
atrofi?

B



) BULGULAR

Sendromik yuz gorunumu, iskelet

anomalisi ve buyume geriligi olan hasta,
Coffin-Lowry sendromu ontanisiyla
takibe alind.

Gonderilen genetik tetkiklerde
$ RPS6KA3 (NM_004586.3)

c.1665del.p.(Glu555AspfsX14)

Hemizigot olarak saptandu.

\" c‘tu» ta'.al._‘!" ')
- - ' = Tl

ACMG kriterlerine gore
3@ Muhtemel patolojik
olarak saptand..

g




s.) BULGULAR (Tedavi

o Narkolepsi ile takip edilen hastalara oncelikle
uyku hijyeni, uygun beslenme ve duzenli
egzersiz onerildi.

e 20 hastaya (%55,5) modafinil,
dokuz hastaya (9%25) antidepresan tedavi
(altr hastaya venlafaksin, ¢ hastaya klomipramin)
ile bes hastaya (%13,9) metilfenidat baslandu.
Iki hasta herhangi bir ila¢ almadan takip edildi.




TARTISMA ,

Bulgulanimiz, narkolepsinin yalnizca erigkin yas grubuna 6zgu bir hastalik
olmadidini, cocukluk ¢aginda da onemli bir klinik problem oldugunu ve
tamida gecikmelerin halen sik gorulebildigini gostermektedir.

Olgularin bliyik bir kisminin narkolepsi tip 1 (NT1) grubunda yer almasi,
katapleksinin pediatrik yas grubunda sanildigindan daha sik olabilecegini
dustindirmektedir,

Klinik pratikte, 6zellikle cocuk hastalarda katapleksi bulgulanmin atipik,
silik veya farkl klinik tablolan taklit edebilecek sekilde ortaya ¢ikabilmesi,
bu bulgunun gdzden kagmasina veya tani gecikmesine yol acabilmektedir.




(%) TARTISMA

Caligmamizda polisomnografi verileri kargilagtinldiginda;
N2 evresi suresinin NT2 grubunda daha uzun oldugu saptanmistir.

N2 EVRES| SURESI (dakika)

250 o = 0,008* NT1 (n=20) NT2 (n=20)
| Peramatre Ortalama £ SS Ortalama £ S5
200 192,68 4 38,7 '
% 3 1422 = 344 Toplam uyku sires (dakics) 4026 r 52.3 4187 » 491 0.28
3 | i Uyku lotans: (dakika) 124 = 6,1 131 27,0 0,74
100
:5 NZ evresi sures [dakika) 142.3 £ 346 1928 = 38.7 0.003*
S0
N3 ovres: suresi (dakika) 68,9 4+ 214 553 &£ 18,7 0,04*
0
NT1 (n=20) NT2 (n=20) REM sires (dakika) /172 178 705 £ 16,2 0.19
Vonller ortsiama & S5 alrak vonkraghre REM latans: (dakiks) 89,/ 2 3246 954 & 28,9 0.52

* Badmae dmetiem et

Bu bulgu, NT1 olgulannda uyku mimarisinin daha belirgin etkilendigini,

&
@ buna kargin NT2 olgulannda uyku yapisinin gorece daha korunmus oldugunu dusindurmektedir

¥



(=) TARTISMA

Hastalann bldydk cogunlugunda modafinil tedavisinin

tercih edilmis olmasi, asin gunduz uykululugunun
klinik olarak en belirgin ve tedavi gerektiren
semptom oldugunu géstermektedir.

Katapleksi kontrolu amaciyla daha az sayida hastada
antidepresan tedavilerin kullanilimis olmas: ise
tedavi yaklasiminin semptom temelli olarak
bireysellestirildigini dastindirmektedir.

Tedavi yamtlaninin sistematik olarak dederlendiriimemis
olmas: cahismamizin onemli bir kisithihg olup,
gelecekte yapilacak prospektif calismalann bu alana
katk: saglayacag dusunulmektedir,




Narkolepsi, cocukluk cadgnda farkh klirwk
yakinmalaria seyreden ve tanis: sikhkla
gecikebilen onemli bir norolojik hastahktir.

Katapleksi, narkoleps: i¢cin énemili bir
klinik belirteg olmakia birlikte hastahga
6zgl dedildir ve sekonder nedenlere bagh
olarak da geligebilir,

Ozellikle katapleksi ile basvuran hastalarda
altta yatan genetik ve norometabolik
hastahklar acisindan dikkatli degeriendirme
yvapimalidr

Erken tan. uygun tedaw ve mullidsipliner
yaklasim ile hastalann yasam kalitesi
belirgin sekilde iyilestirilebilir.
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