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Girig: Kleine-Levin Sendromu (KLS); tekrarlayan hipersomni
epizodlari ile karakterize olan biligsel ve davranigsal bozukluklarin
eslik ettigi nadir bir noropsikiyatrik bozukluktur. Santral
Cekirdek Hastaligt (SCH); ryanodin reseptor geni (RYR1)
mutasyonlarina bagli olarak gelisen, iskelet kast disfonksiyonu
ile seyreden bir konjenital miyopatidir. Literatiirde bu iki
fenomenin birlikteligine isaret eden bir ¢alisma bildirilmemistir.
Bu yazida KLS ve SCH tanist almis 25 yasindaki bir erkek hastay:
sunmaktayiz. Bu olgunun yayimlanmasi i¢in hastadan yazili

bilgilendirilmis onam alinmigtir.

Yontemler / Olgu Sunumu: Santral Cekirdek Hastaligi (SCH)
iligkili konjenital kas gii¢siizliigii dykiisii bulunan 25 yagindaki
erkek hasta; uzun siireli agiri uyku epizodu ve beraberinde
hiperfaji, cinsel diirtii artugi gibi davranis degisiklikleri ile
tarafimiza bagvurmugtur. Bu epizod esnasinda emosyonel
regiilasyon bozuklugu, artmis irritabilite, konusma miktarinda
artis ve duyusal algida degisiklikler tariflemis, kendisini
depresif hissettigini ve riiya benzeri bir durumda yagtyormus
gibi algiladigini ifade etmistir. Dikkat ¢ekici olarak hastanin
ilk Kleine-Levin Sendromu (KLS) epizodundan énce viral bir
enfeksiyon gecirdigi saptanmigtir. Hastaya nérolojik, psikiyatrik
ve genetik degerlendirmeler yapilmis olup klinik bulgular, bilinen
SCH’ye ek olarak KLS tanisint desteklemistir.

Tartigma ve Sonug: Yapmis oldugumuz literatiir taramasinda
KLS’nin; enfeksiyon sonrasi immiinolojik siiregler ve GABA/
glutamat dengesizligi ile iligkili olduguna dair hipotezler 6ne
¢tkmaktadir. SCH'da goriilen RyR1 mutasyonuna bagli kalsiyum
homeostazisi bozuklugunun da bu nérotransmitter sistemlerinin
regiilasyonunu  etkileyerek; -6zellikle viral enfeksiyon gibi
tetikleyicilerle bir araya geldiginde- KLS epizodlarini kolaylastirict
bir biyolojik zemin olusturmasi olast goriinmektedir. Bu vakadan
yola ¢ikarak; kalsiyum regiilasyon bozuklugunun GABAerjik ve
glutamaterjik nérotransmisyonu etkilemesi sonucunda SCH
ile KLS arasinda olast bir patofizyolojik baglant gelistigini
one siirmekteyiz. Sunulan vaka, nadir komorbiditelerin gz
oniinde bulundurulmasinin énemini vurgulamakta olup, hiicre
ici kalsiyum homeostazisinin néropsikiyatrik belirtilerde rol
oynayabilecegini diisiindiirmektedir. Bu yazi KLS ve SCH
birlikteligini tanimlayan ilk olgu sunumu olup, ortak patojenik
mekanizmalara yonelik yeni bir hipotez sunmaktadir. Bu iligkiyi
acikhiga kavusturmak ve tedavi yaklagimlarini gelistirmek i¢in
daha fazla aragtirmaya ihtiyag vardir.
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