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GIRIS

Lafora hastaligi, otozomal resesif olarak kalitilan, progresif miyoklonik epilepsi grubunda yer alan ve
santral sinir sistemi disi alanlarda da ortaya cikabilen histopatolojik degisikliklerin goraldigi bir
hastaliktir. Siklikla adolesan veya éncesi déonemde kendini gbésteren hastalikta, ilerleyici miyokloniler,
jeneralize tonik-klonik nébetler, serebellar sistem tutulumu ve bilissel bozukluklar ortaya cikar. Hastalik,
EPM2A veya NHLRC1 genlerindeki mutasyon sonucu karbonhidrat metabolizmasinin bozulmasi ve
poliglukozan yapidaki Lafora cisimciklerinin basta beyin, kalp, deri, karaciger ve kas olmak Uzere bircok
dokuda birikimi sonucu olusur. Boylelikle hastaligin tanisinda ekrin-apokrin gland iceren deri biyopsileri
onem kazanir. Bu yazida, direncli miyoklonik epilepsi ve ilerleyici kognitif bozulma ile prezente olan,
patolojik inceleme ile de tanisi dogrulanan bir Lafora olgusu sunulmustur.

OLGU

Surekli uyuma istedgi, iletisimde azalma ve ylriyememe sikayetleri ile basvuran 16 yasinda kiz hastanin
OykUsinden; 12 yasinda jeneralize tonik klonik karakterde nébet gecirdigi, EEG’sinde epileptik aktivite
saptanmasi Uzerine de antiepileptik tedavi baslandigi dgrenildi. iki yillik nébetsiz dénemi takiben
basvuran hastanin nérolojik bakida oryantasyonu ve kooperasyonu kisitliydi. Tekrarlayan EEG’lerinde
progresif miyoklonik epilepsi ile uyumlu degisiklikler saptandi. Aksiller bélgeden yapilan panc biyopsinin
incelenmesinde, epitel altinda apokrin glandlar icerisinde, hlicre sitoplazmalarinda apikal yuzlere yakin
lokalizasyonda yerlesik PAS pozitif, diyastaza direncli grantller gézlendi.

SONUC

Lafora hastaligi, otozomal resesif olarak kalitilir ve akraba evliliginin sik oldugu bdélgelerde yaygin olarak
gorilmektedir. Tanisinda histopatolojik incelemenin yerinin  6nemli oldugu nérodejeneratif
hastaliklardandir. Daha 6énce néromotor gelisimi normal olup sonrasinda direncli nébetler ve bilissel
fonksiyonlarda gerileme ile karsimiza gelen adélesanlarda akla getirilmesi ve apokrin glandlarda ortaya
cikan olasi degisiklikleri icin de histopatolojik incelemenin yapilmasi gereken bir hastaliktir.
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