SANNCL
ﬁ Fur eine Zukunft ohne Kinderdemenz
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NCL nedir?

Cocuk demansi olarak da bilinen NCL (néronal seroid lipofusinozu), siklikla
on yas altinda karsilasilan birtakim kalitsal depo hastaliklarini kapsamaktadir.
Cocuklar gorme yetisini kaybeder, epilepsiye yakalanir ve sinir hiicrelerinin
6lmesine bagli olarak zihinsel ve motor becerilerini artan oranda yitirir. NCL
bugline dek tedavisi gelistirilememis bir hastalik olup, hastanin erken yasta,
genellikle 30 yasina ulasamadan yasamini yitirmesine yol agmaktadir.
NCL'nin bilinen 13 farkli kalitsal tipi mevcuttur. Bunlar farkli yaslarda ortaya
cikar ve CLN1-CLN14 kisaltmalariyla tanimlanir. NCL hastaliklarinin hemen
hemen tamami otozomal cekinik kalitilmaktadir.

Gorme yetisi kaybi
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Juvenil NCL (CLN3) seyri

Okul caginda gorilen NCL hastaliginin prototipini olusturan juvenil NCL,
ayni zamanda Spielmeyer-Vogt hastaligl, Batten hastaligi ve kalitsal adlar
dizgesinde CLN3 olarak da adlandirilir. Tipik olarak daha énceden saglikli
olan bir cocukta ilkokula baslama déneminde gérme bozukluklari belirir.
Hizla ilerleyen gérme kaybi bir retinopati sonucu ortaya ¢ikmakta olup,
yillarca baska hicbir belirti gorilmeyebilmektedir.

Bu nedenle de bu hastaligin teghisinde g6z doktorlarina

kilit bir rol diismektedir.




Juvenil NCL hastaliginin baslica belirtileri

<@> 1.Her iki gozde gorme bozuklugu
@ 2. Hizliilerleme

Q 3. Gorme sahasinin merkezinde gérme kaybi (merkezi kor nokta)

Tanilama ve klinik seyir

Fundus

Erken bulgu:

» Juvenil refleks eksikligi

» Sarl benekte belli belirsiz RPE degisiklikleri

Geg bulgu:

» Soluk optik disk

» Sarl benekte belirgin RPE degisiklikleri ve atrofi
» Damar seyrelmesi

» Periferik kemik spikila tarzi olusumlar

Optik koherens tomografi (OCT)
» Retina dis katmanlarinin perifoveal bolgeden baslayarak merkezden disa
dogru artan oranda kaybi

Elektroretinogram (ERG)

Erken bulgu:

» Skotopik ve fotopik azalmis veya silinmis b dalgasi
Geg bulgu:

» Silinmis ERG

DIKKAT:

» On segmentte patoloji yok

» Nistagmus ya da goz hareket bozuklugu yok



Res. 1: 8 yasinda bir juvenil NCL Res. 2: Juvenil NCL hastaligi kapsaminda

hastasinin gz dibi. Sari benekte ortaya ¢ikan bir sari benek atrofisi. Retina dis
RPE degisiklikleri s6z konusu (,Hedef katmanlarinin kaybi séz konusu.
tahtasi makdlopati”). Kaynak: Dr. Simon Dulz, UKE Hamburg

Kaynak: Dr. Simon Dulz, UKE Hamburg

Juvenil NCL ayirici tanisi

Stargardt hastaligi
» Her iki gozde yavasca gorme azalmasi
» ERG'de degisiklik neredeyse yok

Koni distrofisi
» ERG'de skotopik yanit normal
» Hastaligin seyri yavas

Tavukkarasi (retinitis pigmentosa)
» Hastalik, gece korligu ve ERG'de azalmis skotopik yanitla baslar
» Baslangicta sari benek tutulumu olmaksizin



CL konusunda danisma adresleri

Almanca konusulan tlkelerde asagidaki merkezlere danisilabilir:

Hamburg-Eppendorf Universite Hastanesi

Cocuk ve Geng Sagligi Klinigi

Dr. med. Angela Schulz (Cocuk Sagligi), an.schulz@uke.de

Dr. med. Simon Dulz (G6z Sagligi), s.dulz@uke.de

Dr. med. Yevgeniya Atiskova (G6z Sagligi), y.atiskova@uke.de

Tel.: +49 (0)40 - 74105 63 91
Faks: +49 (0)40 — 74105 51 37

Ziirih Universitesi Cocuk Hastanesi
Néroloji Klinigi
Prof. Dr. Dr. med. Robert Steinfeld

Tel.: +41 (0)44 - 266 73 30
E-posta: robert.steinfeld@kispi.uzh.ch

Berlin'de Prof. Dr. Riither g6z doktoru muayenehanesi
Prof. Dr. med. Klaus Riither

Tel: +49 (0)30—22 91 61 00
Faks: +49 (0)30-22 48 90 31
E-posta: praxis@prof-ruether.de

Tanilama igin makula panelleri (6r.):

MGZ - Tibbi Genetik Merkezi (Medizinisch Genetisches Zentrum), Minih;
Goz sagligiistek talep formu internetten indirilebilir.

Regensburg insan Genetigi Merkezi:
https;//www.humangenetik-regensburg.de/netzhauterkrankungen.html %



MNCL-StiFtung

Fir eine Zukunft ohne Kinderdemenz

Bu bilgi brosirinin yazari: NCL-Stiftung

Tlrkce ceviri: www.tuerkische-medizinische-uebersetzungen.de
icerik danismani uzman: Dr. Simon Dulz

Spethmann Stiftung ve Stiftung ASD vakiflarinin katkilariyla

NCL-Stiftung Mitglied im

Holstenwall 10 (@ Bundesverband
20355 Hamburg @ Deutscher Stiftungen
Tel.: +49 (0)40 6966674-0

Faks: +49 (0)40 6966674—-69
E-posta: contact@ncl-stiftung.de
Web sitesi: www.ncl-stiftung.de

NCL-Gruppe Deutschland e.V.
Yardimlasma ve dayanisma grubu
Web sitesi: www.ncl-deutschland.de

NCL bagis hesab:
NCL-Stiftung

SEeTde IBAN: DE50 20050550 1059223030
BIC: HASPDEHHXXX (Hamburger Sparkasse)

www.ncl-stiftung.de




