Epilepsi, gelisimsel gerileme, gorme yetisi kaybi —

NCL suphesi!

NCL ne demektir?

No6ronal seroid lipofusinoz, kalitsal temeli olan bir lizozomal A
depo hastaligidir. Bugiine dek tespit edilen 13 farkli CLN
geninden birinde maruz kalinan kalitsal bozukluklar sonucu
hemen hemen her dokuda lizozom icinde lipopigment
birikimi meydana gelmektedir. Ancak bu olusum 6zellikle
beyindeki gri maddede mevcut sinir hiicrelerine zarar ver-
mektedir. Kalitim cogunlukla otozomal ¢ekiniktir.

Gorme yetisi kaybi
Demans

Kisilik degisimi
Konusma bozuklugu
Epilepsi

Cocukluk ve genclik cagi nérodejeneratif hastaliklari icinde Kalp sorunlan

en sik gorilen hastalik grubunu olusturan NCL hastaliklart,

motor becerilerin yitimi, epilepsi, yaygin retina dejene- Sliim

rasyonu ve beklenen yasam siresinin kisalmasi gibi gelis- >

meleri beraberinde getirir. 0 6 8 10 14 25 Yas
Juvenil NCL (CLN3) seyri

Bakima muhtaglik

NCL olasiligi ne zaman dasdntlmeli?

Sunlarin bir arada goriilmesi halinde:

e Gorme kaybi (belirsiz retinopati) Bu semptomlarin en az ikisinin bir arada gorilmesi
halinde bir NCL hastaligi olasiligi distnilmelidir.
Cocuklarin gelisimi 6nceleri tamamen yaslarinin ge-
e Gelisimsel konusma gecikmesi rektirdigi sekilde gerceklesmekle beraber hastaligin
sahneye cikmasi izerine ilk ndbetler yasanir ya da

psikomotor gelisim durma noktasina dahi gelebilir.

a Gelisimsel gerileme (demans dahil) Hastaligin CLN3 tipinde genellikle ilk goriilen belirti,
okul caginda giderek artan bir gérme bozuklugudur ki

bu da aslen bir retinopati kaynaklidir.
Epilepsi

NCL nasil teshis edilebilir?

Belirtilerin ortaya cikma yasina ve klinik
tabloya bagli olmak Gizere fFarkli NCL tipleri
birbirinden ayrilabilmekte ve molekiiler ge-

netik yontemlerle teshis edilebilmektedir. @
Belirsiz gorme kaybi ve retinopati stiphesi
karsisinda titiz ve kapsamli bir g6z doktoru DIKKAT Yanl|§ tanilar:
muayenesi (6rnegin elektroretinografiya .. . .
. . . « Gelisimsel konusma gecikmesi

da optik koherens tomografi) gerekli olur. . S . .

R R o ot iceren, nedeni belirsiz epilepsi
Boylelikle gozdeki tipik NCL degisiklikleri Juvenil NCL'de , Hedef tahtasi makdlopati” tabir
tespit edilebilecektir. » Tavukkarasi (ret. pigmentosa) edilen dedisiklikler sergileyen bir géz dibi.
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NCL suphesi var!

NCL nasil teshis edilebilir?

YENIiDOGAN KUCUK COCUK OKUL COCUGU _ GENC YETISKIN
Epilepsi, Gelisimsel duraklama veya Gorme kaybi ve/veya epilepsi Ozgiil olmayan (nonspesifik)
mikrosefali gerileme ve/veya nedeni zihinsel, motor ya da
belirsiz epilepsi davranissal anomaliler

| Enzimtesti M Enzimtesti Lenfosit test | Enzim testi |

Katepsin D aktivitesi

(lLokositlerde, PPT1 TPP1 her ikisi CtsD, PPT1, TPP1 aktivitesi
fibroblastlarda) yok yok olagan Koful (vakuol) yok KoFullar yok olagan
yok
Kurumus kan damlasi Kurumus kan Elektron Test PPT, Test PPT, Elektron
karti damlasi karti mikroskobu* B TTP, CtsD EWs] |\ cige tenfosit TTP, CtsD mikroskobu*
kofullan
CLN10 CLN1 CLN2 CLN5, 6,7, CLN1, CLNS5, 6, CLN3 CLN1, CLN4, 6,
8,14 2,10 7,8,12 2,10 11,13

Genetik muayene Genetik muayene Genetik muayene Genetik muayene

*Alternatifi, tiim genlerin panel analizi

NCL vakalarinda hangi tedavi secenekleri uygulanabilir?

Palyatif tedaviler Palyatif ila¢ kullanimina dair 6neriler:
» Semptom kontroll gerektiren durumlar: epilepsi, uyku
bozuklugu, hareket bozuklugu, davranissal anomaliler, * Epilepsi: Valproat ve Lamotrigin

yutma glcglikleri (PEG beslemeyle), solunum/balgam

. - Spastisite: Baclofen ve Tizanidine
sorunlari (emme cihazlariyla)

» Hareket tedavileri: fizik tedavi, logopedi, ergoterapi, 2 Miyoklenuslar:Rregabalin;|Riracetam ve Zonisamid

hipoterapi (at destekli tedavi) 6nerilmeyenler:

 Gerekli tedavi yardimci araclari tedariki « Phenytoin, Vigabatrin ve Carbamazepin

Nedensel tedaviler
* Nedensel tedavi yaklasimlari gelistirmek kolay dedildir, zira her NCL tipinin patomekanizmasi bilinmemektedir

e CLN2 hastalarinda Temmuz 2017'den itibaren izin verilen intraventrikiiler enzim replasman tedavisi

» Deneysel tedavi: Bazi NCL tiplerinde gen tedavisi (hazirlik sirecinde)

NCL konusunda danisma adresleri

Hamburg-Eppendorf Ziirih Universitesi Cocuk Hastanesi - NCL-Gruppe Deutschland e.V. dernegi
Universite Hastanesi Eleonorenstiftung vakFfi Juliane Sasse

Cocuk ve Geng Sagligi Klinigi Cocuk Nérolojisi Bolimii +49 (0)30 25044916 (AB)

Dr. med. Angela Schulz Prof. Dr. Dr. med. Robert Steinfeld Juliane.Sasse@ncl-info.de

+49 (0) 40 7410 56391 +41 (0) 44 266 7330

an.schulz@uke.de robert.steinfeld@kispi.uzh.ch

NCL-Stiftung vakFfi Yetkili, onayli cevrimici NCL egitimi (2 CME)

Dr. Frank Stehr icin Medlearning.de

+49 (0) 40 69 666 7419 Katkilarr icin tesekkdirti borg biliriz

frank.stehr@ncl-stiftung.de

e . . Rotary {
Kaynaklar: Diagnostic algorithm for NCL diseases, DEM-Child
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