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EPILEPSIi VE OTiZM SPEKTRUM BOZUKLUGU iLE SEYREDEN CACNA1A MUTASYONU:
TUBEROSKLEROZ KOMPLEKSI ON TANILI NADIR BiR OLGU
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Giris: CACNA1A gen mutasyonlary; epilepsi, gelisimsel gecikme
ve otizm spektrum bozuklugu (OSB) ile iliskilidir. Bu olguda
CACNATIA mutasyonuna sahip, hipomelanotik makiil ve erken
baglangichi epilepsi bulgular: ile tiiberoskleroz kompleksi (TSC)

on tanist diisiiniilen bir gocugun klinik 6zellikleri sunulmaktadir.

Yontemler / Olgu Sunumu: Ug yas dort aylik erkek hasta, dogum
sonrasi ikinci giinde baslayan epileptik nobetler ve takip eden
stiregte tekrarlayan nébetler nedeniyle izlenmigtir. Gelisimsel
degerlendirmede dil ve sosyal iletisim alanlarinda belirgin gecikme,
motor alanlarda yasa uygunluk saptanmistr. Klinik gézlemde
goz temasi azlify, taklit becerilerinde yetersizlik, sembolik oyun
kisttliligy ve yiiksek sese duyarlilik izlenmistir. Fizik muayenede
karin bélgesinde hipopigmente makiil saptanmis, bu bulgu ve
epilepsi oykiisii nedeniyle TSC 6n tanisi konulmustur. Genetik
test siireci devam etmekte olup TSC1/TSC2 mutasyonlar:
acisindan analiz planlanmigtir. Ancak hedefe yonelik panelde
CACNAIA geninde patojenik varyant saptanmugtir.

Sonuglar: TSC tanisy, klinik major/minér kriterler ve/veya TSC1/
TSC2 gen mutasyonu ile konur. Bu olguda tek major kriter

olan hipomelanotik makiil ve erken baglangicli epilepsi, TSC
on tanisini desteklemektedir. CACNAIA mutasyonlari, voltaj
bagimli kalsiyum kanallarinda fonksiyon bozuklugu yaratarak
sinaptik iletimi ve noronal gelisimi etkiler; bu durum epilepsiye
yatkinlig1 artrirken, dil ve sosyal etkilesim alanlarinda bozulma
ile OSB fenotipine katkida bulunabilir. Literatiirde CACNATA
mutasyonu ile OSB birlikteligi sinirli sayida bildirilmis olup,
eslik eden TSC 6n tanust ile birlikte goriilmesi nadirdir.

Tartigma ve Sonug: Bu olgu, CACNAIA mutasyonunun otizm
fenotipine katkisini ve TSC 6n tanisinin klinik gézlemle
nasil sekillenebilecegini gdstermektedir. Erken yasta genetik
degerlendirme, hem tanisal netlik hem de izlem ve tedavi
planlamasinda kritik ©neme sahiptir. Eglik eden genetik
varyantlarin saptanmasi, olgularin fenotipik ¢esitliligini anlamada
ve multidisipliner ydnetim planlarinin olugturulmasinda yol

gosterici olabilir.

Anahtar Kelimeler: Otizm spektrum  bozuklugu,
CACNAIA mutasyonu, titberoskleroz kompleksi

epilepsi,

272



