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Şikayet

• 11 yaş 6 ay, kız hasta

• Gözlerini bir noktaya diktiği, jeneralize tonik vasıfta, bilincin kaybolduğu 5 dk 
süren atak nedeni ile 112 aracılığı ile tarafımıza sevk

• Travma, enfeksiyon, ishal, kusma, ilaç kullanım öyküsü yok



Özgeçmiş-Soygeçmiş

• Özgeçmiş

Prenatal: özellik yok

Natal: 3000 gr, 38 hafta, C/S ile

Postnatal: Özellik yok, nöromotor gelişim basamakları normal

Okul başarısı çok iyi

• Soygeçmiş

Anne: 38 yaş, sağlıklı, üniversite mezunu

Baba: 40 yaş, sağlıklı, üniversite mezunu

Akrabalık yok

Ailede nörolojik ve metabolik hastalık öyküsü olan kimse yok



Fizik muayane

• VA: 56 kg (90-95p), Boy: 163 cm 
(>97p), BÇ: 55 cm (0,+2 SD)

• TA: 110/70 (50p)

• Genel durumu iyi, koopere, oryante

• Pupiller izokorik, göz hareketleri her 
yöne serbest, DIR-IIR: ++/++,

• Göz dibi muayanesi olağan,

• Ense sertliği 
yok, meningeal irritasyon bulguları 
yok

• Pitozis yok, fasial asimetri yok

• Diğer kranial sinirler intakt

• Kas gücü ve tonus doğal,

• DTR normoaktif, klonus yok, babinski
negatif

• Duyu defisiti yok

• Hepatosplenomegalisi yok,

• Ciltte leke yok

• S1+, S2+, kalp sesleri ritmik, 1-2/6 
sistolik üfürüm, ek ses yok



Tetkikler
• Tam kan sayımı

• Parmak ucu KŞ

• Kan gazı

• Rutin biyokimya

• TİT

• CRP

• ESR

• TORCH

• Koagulasyon profili

• Metabolik tarama testleri (amonyak, 
laktat, idrar kan aminoasitleri, idrar organik 
asitleri, Tandem MS, biyotidinaz)

• Kan kültürü

• İdrar kültürü

• T4, TSH, anti TPO

• Vitamin B12

• D vitamini

• Ferritin

• Folik asit

NORMAL



İnteriktal EEG (uyanıklık-uyku)

NORMAL



Kranial MRG



Tedavi

• Seftriakson (100 mg/kg/gün 2 doz)

• Asiklovir (10 mg/kg 3 doz) 7 gün (Aile LP yapılmasına onam vermedi)

• Levetirasetam yükleme (30 mg/kg) sonrası; 20 mg/kg/gün 2 doz



Seyir

• Yakın klinik izlem

• Kardiyak muayane ve EKO: Normal

• Tüm Abdomen USG: Normal



Lee J. Malformations of cortical development: genetic mechanisms and diagnostic approach. Korean J Pediatr. 2017 Jan;60(1):1-9

Nöbet

Subependimal heterotipi

"Dismorfik görünüm yok"



Kromozomal analiz: 46 XX

SEGREGASYON:

Anne geçişli



1q21.1 Rekurren Mikrodelesyon



1q21.1 Rekurren Mikrodelesyon
• OD

• %18-%50 de novo

>%75 Değişken/hafif dismorfik yüz özellikleri

%50-75 Hafif-orta gelişimsel gerilik (konuşma ve motor gecikmeyi içeren)

%25-50 Göz anormallikleri (strabismus, korioretinal ve iris kolobomu, mikroftalmi, 

hipermetropi, Duane anomalisi ve kataraktın çeşitli tipleri)

Zihinsel yetersizlik

Mikrosefali

Kısa boy

%10-25 Hipotoni

Nöbetler (tonik-klonik, absans,1 yaşında sıklıkla başlangıç)

Kardiyak anormallikler (PDA, TA, VSD, ASD, Fallot tetrolojisi, AY, vs...)

DEHAB

<%10 Otizm/otistik özellikler

Beyin malformasyonları (hidrosefali, CC agenezisi)

Genitoüriner anormallikler (reflü, hidronefroz, inguinal herni, kriptorşidizm)

Sensorinöral işitme kaybı

Brunetti-Pierri N,et al. Recurrent reciprocal 1q21.1 deletions and duplications associated with microcephaly or macrocephaly and developmental and behavioral abnormalities. Nat Genet. 2008;40:1466– 71.

Mefford HC, et al. Recurrent rearrangements of chromosome 1q21.1 and variable pediatric phenotypes. N Engl J Med. 2008;359:1685–99.

Bernier R, et al. Clinical phenotype of the recurrent 1q21.1 copy-number variant. Genet Med. 2015



Klinik Seyir-2

Bu hareket bozukluğu sizce nedir?

A. Epizodik ataksi

B. Paroksizmal kinezijenik dizkinezi

C. Paroksizmal non-kinezijenik diskinezi

D. Paroksizmal egzersiz ile tetiklenen 
diskinezi

• Açlıkla ve yoğun egzersiz ile tetiklenen ataklar.

• Ataklar; 5-30 dk

• Beraberinde uyuşma ve güçsüzlük şikayetleri



Danti FR, Invernizzi F, Moroni I, Garavaglia B, Nardocci N, Zorzi G. Pediatric Paroxysmal Exercise-Induced Neurological Symptoms: Clinical Spectrum and Diagnostic Algorithm. Front Neurol. 2021;12:658178.

Harvey S, King MD, Gorman KM. Paroxysmal Movement Disorders. Front Neurol. 2021;12:659064.



Bu hastada paroksizmal egzersiz 
ile tetiklenen diskinezi için hangi etyolojiyi düşünürsünüz?

A. Juvenil Parkinsonizm

B. Dopa yanıtlı distoni

C. DOORS sendromu

D. GLUT-1 eksikliği sendromu



Danti FR, Invernizzi F, Moroni I, Garavaglia B, Nardocci N, Zorzi G. Pediatric Paroxysmal Exercise-Induced Neurological Symptoms: Clinical Spectrum and Diagnostic Algorithm. Front Neurol. 2021;12:658178.

Harvey S, King MD, Gorman KM. Paroxysmal Movement Disorders. Front Neurol. 2021;12:659064.



Anne SLC2A1: Normal 

Baba SLC2A1: Normal 



Danti FR, Invernizzi F, Moroni I, Garavaglia B, Nardocci N, Zorzi G. Pediatric Paroxysmal Exercise-Induced Neurological Symptoms: Clinical Spectrum and Diagnostic Algorithm. Front Neurol. 2021;12:658178.

Harvey S, King MD, Gorman KM. Paroxysmal Movement Disorders. Front Neurol. 2021;12:659064.



GLUT1 eksikliği sendromu



GLUT1 ES;

• Glukozun kan beyin bariyerinden geçişindeki bozukluğa bağlı ortaya 
çıkan beyin enerji metabolizması bozukluğudur.

• SLC2A1 geni;

• ilk tanımlama De Vivo ve ark., 1991

• %90'ı "de novo" ve yanlış okuma mutasyonu



Klinik

Appavu B, Mangum T, Obeid M. Glucose Transporter 1 Deficiency: ATreatable Cause of Opsoclonus and Epileptic Myoclonus. Pediatr Neurol. 2015 Oct;53(4):364-

6.

• Nöbetler

✓ Jeneralize nöbetler; tonik, klonik, miyoklonik, atonik, spazm, absans

✓ Fokal nöbetler

• Hareket Bozuklukları

✓ Distoni

✓ Dizartri

✓ Ataksi

✓ Opsoklonus

✓ Koreatetoz

• Paroksizmal nonepileptik ataklar

✓ Çocukluk çağı alternan hemipleji

✓ Miyoklonus

✓ Paroksizmal egzersizin tetiklediği diskineziler



De Giorgis V, Varesio C, Baldassari C, Piazza E, Olivotto S, Macasaet J, Balottin U, Veggiotti P. Atypical Manifestations in Glut1 Deficiency Syndrome. J Child Neurol. 

2016 Aug;31(9):1174-80.

Veneruzzo GM, Loos MA, Armeno M,AlonsCN, Caraballo RH. Glucose transporter type 1 deficiency syndrome: clinical aspects, diagnosis, and treatment.Arch Argent Ped

iatr. 2023 Feb 1;121(1):e202202677.



Klepper J. GLUT1 deficiency syndrome in clinical practice. Epilepsy Res. 2012 Jul;100(3):272-7.

Pawlik W, Okulewicz P, Pawlik J, Krzywińska-Zdeb E. Diagnostic and Clinical Manifestation Differences of Glucose Transporter Type 1 Deficiency Syndrome in a Family with 

SLC2A1 Gene Mutation. Int J Environ Res Public Health. 2022;19(6):3279.



EEG

• Nöbet varlığı durumunda;

✓fokal yavaş dalga aktivitesi,

✓yüksek voltajlı dikenler veya

✓diken yavaş dalga deşarjları izlenebilir.

Hassan Imtiaz, Afra Can, Daniela Tapos, Amanda Weber Neurology Feb 2022, 98 (7) e774-

e775



GLUT1-ES'de KETOJENİK DİYET

Veneruzzo GM, Loos MA, Armeno M, Alonso CN, Caraballo RH. Glucose transporter type 1 deficiency syndrome: clinical aspects, diagnosis, and treatment. Defic iencia del 

transportador de glucosa tipo 1: aspectos clínicos, diagnóstico y terapéutica.Arch Argent Pediatr. 2023;121(1):e202202677.

• Triheptanoin

• Asetazolamid

• Koenzim Q

• Oral keton ve keton esterleri

• Gen tedavisi



GLUT 1 ES'den hangi durumlardan 
şüphelenilmeli?

Klepper J. GLUT1 deficiency syndrome in clinical practice. Epilepsy Res. 2012 Jul;100(3):272-7.

İlk 6 ayda dirençli epilepsi, ardından 

global gelişim geriliği 

Özellikle psödoataksi/ataksik yürüyüş,

koreiform hareketler eşlik ediyorsa

Erken başlangıçlı (<4 yaş) absans epilepsisi

(özellikle anormal gelişimsel veya nörolojik 

özellikler, tonik klonik nöbetler 

ve miyoklonik nöbetler tabloya eşlik 

ederse!!!)

Egzersiz, efor ve açlıkla tetiklenen 

paroksizmal olaylar

Edinsel mikrosefali

Global gelişim geriliği (özellikle konuşma)

Özellikle süt çocukluğu döneminde 

opsoklonus benzeri 

göz hareketleri



Saygı, minnet ve özlemle

TEŞEKKÜRLER


