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ÖZET 

Juvenil myoklonik epilepsi (JME) pubertede ortaya ç ıkan, özellikle kollarda olmak üzere bilateral tek veya tek-
rarlayan, düzensiz, aritmik myoklonik jerkler ile karakterize bir sendromd ı,ır. JME, epilepsilerin oldukça s ık rast-
lanan bir tipi olup tüm epilepsilerin % 5-11' ini oluş turur. Hastaları n yaklaşı k 113' ünde aile öyküsü vard ı r. Has-
taları n % 80-95' inde jeneralize tonik-klonik nöbetler, % 10' unda absans nöbetler tabloya eş lik eder. Uykusuzluk 
ve yorgunluk en önemli nöbet tetikleyicileridir. Karakteristik EEG bulgusu frontosantral bölgelerde daha belir-
gin, bilateral, senkron simetrik çok dikenli dalga de şarjlardı r. Tedavide ilk seçilecek ilaç valproik asit (VPA)' dr. 
Tedavisi hayat boyu olup, ilaç kesilmesi ile relaps riski çok yüksektir. 

Anahtar kelimeler: Myoklonik jerkler, EEG, valproik asit 
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ABSTRACT 

Juvenile myoclonic epilepsia (JME) is a synclrome characterized by irregular, arrhytmic, myoclonic jerks espe-
cially in arms appearing in puberty. JME is a common epilepsia syndrome, consisting 5-11 % of all epilepsias. 
1 per 3 patients has family history. Coexisting generalized tonic-clonic and absance seizures are seen in 80-95 
% and 10 % of patients respectively. Most important triggering factors of seizures are sleep deprivation and fa-
tique. Characteristic EEG findings are bilateral syncrone, syrnmetic, polyspike and wave discharges more pro-
minent in frontocentral regions. The first choice in treatment is valproic acid. The treatment is lifelong and re-
lapse risk is very high with cessation of therapy. 
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GIRIŞ  

Epilepsi ile birlikte olan bir semptom olarak myok-
loni ilk defa 1822 y ı lında Pritchard tarafından tarif 
edilmiş , Juvenil Myoklonik Epilepsi (JME) ise ilk 
kez `maladie de secousse' ad ı  ile 1867 y ılında Her-
pin tarafından kendi oğ lunda myoklonik jerkleri (se-
cousse) görmesi sonras ı  tan ımlanmış tır (1,2,3 ). İ lk de-
tayl ı  tan ımlama, 1957 y ı lında Janz ve Christian tara-
fından yapılmış  ve impulsif petit mal olarak isimlen-
dirilmiş tir. 

Juvenil Myoklonik Epilepsi pubertede ortaya ç ıkan, 

özellikle kollarda olmak üzere bilateral, tek veya tek-
rarlayan, düzensiz, aritmik myoklonik jerkler ile ka-
rakterizedir. Jerkler s ıras ında bilinç etkilenmez. Be-
raberinde s ıklıkla Jeneralize Tonik-Klonik (JTKN), 
daha nadiren absans nöbetler izlenir. Nöbetler genel-
likle uykudan uyand ıktan kı sa bir süre sonra, s ıklık-
la uyku deprivasyonundan sonra ortaya ç ıkar. Fizik 
muayene ve kraniyal görüntüleme normaldir. 
EEG'de h ızl ı , jeneralize, s ıklıkla düzensiz diken dal-
ga ve çok dikenli dalga de şarjlan izlenir, s ıkl ıkla fo-
tosensitivite vard ır. 

Juvenil Myoklonik Epilepsi (JME), epilepsilerin ol- 
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dukça s ık rastlanan bir tipidir, tüm epilepsilerin % 5- 
İdiopatik Jeneralize Epilepsi (IJE)'lerin de 1/4 

veya 1/5 'ni olu ş turur. Öyküde % 4-10 oran ında tes-
pit edilen febril nöbet d ışı nda nörolojik bir öykü yok-
tur, muayenede saptanabilecek minor veya major 
anomaliler tesadüfidir. 

Genetik 

Juvenil myoklonik epilepside güçlü bir genetik kom- 
ponent vard ır. Bir çok hasta izole vakalar olarak gö- 
rülmekle beraber, yakla şı k hastalar ın 1/3'ünde aile 
öyküsü vard ır (4,5). 

Bu konuda yap ılan bir çok çal ış ma göz önüne alındı -
ğı nda, JME hastalar ının ailelerinde epilepsi insidans ı -
nın genel populasyondan daha yüksek oldu ğ u kesin-
dir, ama bu birebir mendelian monozigotik bir geçi ş  
olmay ıp, daha kompleks bir tablodur. İlk linkage ça-
lış malan 1988 y ı lında Greenberg ve ark. taraf ından 
yapılmış  ve EEG anomalisi olan asemptomatik birey-
leri de çalış maya dahil ederek, klasik protein polimor-
fizm mark ırlann ı  (HLA ve B properdin) kullanarak 6p 
kromozomununun kısa kolunda EJM-1 olarak adlan-
dırılan lokusu saptamış lardı r (6,7). Daha sonra Weiss-
becker ve Durner (8) aynı  sonuçları  elde etmi ş lerdir. 
Whitehouse ve arkada ş ları  ise 6p ile bir ilişki bulama-
mış  ve genetik bir heterojenite oldu ğunu düş ünmüş ler-
dir. Daha sonra Delgado-Escuta ve arkada ş ları  da tüm 
JME ailelerinde 6p , kromozumunda genetik lokus ol-
madığı nı  bulmuş lar ve genetik heterojenite fıkrini des-
teklemi ş lerdir (9). Son 10 yı lda yapılan çal ış malarla 
6q21.3, 6p11-12, 6q24, 15q' 14 ve 15q.37 bölgelerinde 
yatk ı nl ık genleri saptanmış t ır (1,1o). 

sı  gereken en önemli bulgudur. MJ'ler tamamen bi-
linç korunmu ş  olarak, genellikle omuzlarda ve kol-
larda izlenen şok benzeri ani s ıçramalard ır. Bunlar, 

spontan olarak ortaya ç ıkar, değ iş ik amplitüdlerde, 

istemsiz, ani, k ısa, senkron ve kabaca simetrik olarak 
izlenir, tek olabildikleri gibi, düzensiz aral ıklarla, de-

ğ i şen frekanslarla tekrarlayabilirler. Tipik olarak sa-
bah uyandıktan sonraki ilk yar ım saat içinde olur. 
Özellikle gece az uyunduysa ve alkol al ındıysa 
MJ'ler daha fazla izlenir. Daha nadiren gün içinde 
sporadik olarak görülebilir. Ş iddeti objektif ve sub-

jektif olarak de ğ işkendir. Bazen yakınların ın dahi 

fark edemeyece ğ i kadar hafif olup, sakarl ık şeklinde 

yorumlan ır ve kolayl ıkla gözden kaçar ve özellikle 

sorulmad ığı  takdirde ş ikayet olarak söylenmez. Ba-

zen de hastan ın elindeki şeyleri dü şürmesine, hatta 

fırlatmas ına sebep olacak kadar ş iddetli olurlar, ba-

cakları  da etkileyip hastay ı  yere dü şürürebilirler. 

Myokloniler sorgulan ı rken, özellikle sabahlar ı  sakar-

l ık olup olmadığı , sabahlar ı  ellerinde titreme olup ol-

madığı  mutlaka sorulmal ıdır. Myokloniler özellikle 

sadece alkol al ımı , uykusuzluk gibi uyaranlara ba ğ lı  
ortaya ç ıkıyorsa, hasta taraf ından herkeste olan, bu 

uyanc ı  faktörlere normal bir cevap olarak da dü ş ünü-

lebilir. 

Jeneralize Tonik-Klonik Nöbetler (JTKN) 

Hastaların % 80-95'de JTKN vard ır ( 11 ). Hastay ı  ge-

nellikle hekime getiren JTKN'lerdir. Jeneralize nö-
betler de myokloniler ile ayn ı  faktörlerle uyar ı l ır ve 

genellikle günün aynı  saatlerinde ortaya ç ıkmakla 

beraber, % 20 oran ında uykuda da olabilir. 

Absanslar 
KLİNİK 

Baş langıç Ya şı  

JME baş lang ı c ı  yaş a bağ lı  bir sendromdur, 8-26 ya ş -
ları  aras ında baş layabilmekle beraber, % 79'u 12-18 
yaş larında baş lar (5). Hastalar genellikle JTKN'den 
sonra doktora baş vurmaktad ı rlar, ancak sorgulan ırsa 
öyküden aylard ır, belki de y ı llard ır myoklonik jerk 
(MJ)'leri olduğu öğ renilir. 

Myoklonik Jerkler (MJ) 

Juvenil Myoklonik Epilepsi tan ı s ı  için mutlaka olma-
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% 10-40.8 aras ı  s ıkl ıkla bildirilmektedir ( 11,12). 

JME'de izlenen absans nöbetler, basit absans nöbet-
ler olup, hafif bilinç etkilenimi ile giden oldukça k ı -

sa nöbetlerdir, hasta sadece k ısa süreli bir konsant-

rasyon kayb ından ş ikayet eder, s ıkl ıkla hasta yak ın-

ları  tarafından da pek fark edilmez, ancak EEG kay ı t-
ları  s ıras ı nda izlenebilir. 

Nöbet uyaranlar ı  

Nöbetleri tetikleyen en önemli faktör uyku deprivas- 
yonu olup, ard ından yorgunluk gelir. Nöbetler en s ık 

olarak sabah uyand ıktan sonra olmakla beraber, ö ğ - 
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leden sonra kestirmelerinden sonra da olabilir, özel-
likle ani uyand ınlmalarla kendiliğ inden uyanmaya 
göre daha s ık nöbet ortaya ç ıkar. Gece uykusunda da 
aralarda uyanmalda myokloniler izlenebilir (2,3). 

Diğ er nöbet tetikleyiciler stress, duygusal taraf ı  ağı r 
olaylar, süprizler, TV-video oyunlar ı , menstruasyon, 
alkol, ses, mental i ş levler, özellikle ellerin kullanı ldı -
ğı , yazma, yazarak hesap yapma, karar verme, uzay-
sal konstriksüyon ve satrançt ır (3,13). Video oyunları  
sadece fotosensitivite aç ı sından değ il, oyuna dalarak 
uykusuz kal ınmas ı , yorulma, güçlü emosyonlar ile de 
hastay ı  etkiler. Hastalar ın nöbet uyaranlan konusun-
da bilgilendirilmeleri gereklidir. 

EEG 

Uyku ve uyanıkl ıkta temel aktivite normaldir. Karak-
teristik EEG görüntüsü frontosantral bölgelerde daha 
belirgin olan, bilateral, senkron, simetrik çok dikenli 
dalga de ş arjlandır. İktal dönemde, EEG de şarj ında 
12-16 Hz frekans ında 5-20 aras ında dikenler olup, 
amplitüdleri sentrofrontal alanlarda en yüksektir. 
Çok dikenlerin önünden veya arkas ından değ iş ik fre-
kansta (3-4.5 HZ) ve amplitüdde yava ş  dalgalar olur. 
İnteriktal çok dikenli dalga de ş arjlannda diken say ı -
sı  daha azd ır. Deş arj ın fragmantasyonu s ıktır ve bu 
bulgu karakteristiktir. Fragmantasyon, diken dalga 
komplekslerin kısa bir süre ara vermesi veya de ş arj ın 
dominant frekans ındaki ani değ iş iklikler ile de ş arj ın 
geçici olarak kesilmesidir (2). 

Epileptik sendromlar aras ında JME fotosensitivite-
nin en belirgin olduğ u tiptir. Hastalar ın yaklaşı k % 
25-48'inde fotoparoksismal cevap vard ır (5,11) .  Ba

-yan hastalarda fotosensitivite erkeklere göre yaklaşı k 
2 kat daha s ıktır ( 13). Izole olarak göz kapama da çok 
dikenli dalga deş arjlannı  ve myoklonileri provoke 
edebilir (4,14). Hastaların % 15-55'inde fokal de ğ iş ik-
likler bildirilmektedir (11,15,16).  Bunlar asimetrik 
ve/veya asenkron de ş arjlar, en s ık oksipital ve fron-
toparietal bölgelerde rastlanan fokal anomaliler, bir 
kay ıttan diğerine, bazen ayn ı  kay ıtta yer değ iş tiren 
fokal yavaş  dalgalard ır. Birlikte jeneralize yava ş  dal-
ga ve çok dikenli dalga de şarlar ı  olduğ undan fokal 
epilepsiden uzaklaşı l ır. JME'de asimetri çok s ık rast-
lanan bir bulgu olmamakla beraber, yanl ış  tanının en 
önemli nedenlerinden biri oldu ğ undan önemlidir. 

Uyku EEG'sinde; geçi ş  dönemlerinde örne ğ in uyku-
dan uyanıklığ a geçerken de ş arj oranlar ı  belirgin ar-
tar, özellikle aralarda uyanmalarda veya uyand ırılma 
sonras ı  deşarjlara uyan ıklık EEG'sine göre daha s ık 
rastlan ır, uyand ıktan sonra ilk 10 dakika içinde de-
ş arj izlenmesi JME tan ı sı  için oldukça yard ı mc ıdır 
( 17). Deş arjlar gece uyanmalar ında sabah uyanmala-
rına göre daha s ıktır. 

Görüntüleme 

Ek bir nörolojik problem yoksa JME tan ı s ı  için gö-
rüntüleme gerekli değ ildir, elektroklinik veriler ye-
terlidir ( 18). Woermann ve ark. ( 19) mesial frontal böl-
gede gri madde de kal ınlaş ma bazen de anormal kor-
tikal organizasyon saptam ış lardır. Bu da JME'de me-
siofrontal kortikal yap ılan etkileyen yap ısal bir se-
rebral anomali oldu ğunu düş ündürmektedir. 

Ay ınct Tam 

JME tan ısı  s ıklılda atlanmaktad ır. Bunun en önemli 
nedeni, klinisyenlerin sendromu bilmemesidir. Ge-
nellikle, hastalar sorulmad ığı  takdirde myokloniler-
den ve absans nöbetlerinden ş ikayet etmezler. Bazen 
de tek tarafl ı  veya asimetrik myoklonilerin varl ığı , 
bazen de absans nöbetlerin kompleks parsiyel nöbet 
san ı lmas ı , özellikle asimetrik EEG bulgular ı  da var-
sa hekimi yanlış l ıkla fokal epilepsilere yönlendirebi-
lir. Bazen de nöbetlerin tipik sirkadien ritminin ol-
mamas ı  JME tanı sı  ile uyumsuz olarak yorumlanabi-
lir. Hipnogojik myokloniler, gençlerde s ıktır ve ta-
mamen normaldir. Adolesan döneminde ba ş layan 
baz ı  progressif myoklonik epilepsiler (Lafora hast., 
Unverricht-Lundborg hast.) ba ş lang ıçta JME san ı la-
bilir. Daha sonra myoklonik sendromun ş iddeti, en-
tellektüel y ıkım olması , EEG'de temel aktivitenin 
yavaş lamas ı , ve karekteristik paroksismal EEG 

tanı yı  koydurur. 

Pür fotosensitif myoklonik epilepsilerde myokloni-
ler, TV, video gibi visuel uyaranlara cevap olarak or-
taya ç ıkar. Okuma epilepsisinde MJ'ler ba ş  bölgesi-
ne s ınırl ı  olup, sesli okuma ile uyar ı l ır. 

Myoklonik absans epilepsi, göz kapa ğı  myoklonili 
absans epilepsi, absanlarla beraber perioral myoklo-
ni gibi absans epilepsilerde de myokloniler olmakla 
beraber, burada absans komponenti daha belirgindir. 
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Bu sendromlarda myokloniler 3 Hz'lik ritmik diken 
dalga de ş arj ı  ile beraberdir ve bilinçte etkilenme iz-
lenir. 

En büyük problem Juvenil Absans Epilepsi (JAE) ile 
ay ırmadad ır. JAE de ayn ı  yaş ta baş lar, s ık olmayan 
absans nöbetler vard ır, hastalar ın çoğunda JTKN'ler, 
bir k ısm ında da myokloniler vard ır. Bu sendromlar ın 
ara formlar ının olmas ı , sendromların içiçe geçmesi 
nedeniyle bazen hastalar ı  s ını flamak güç olmaktad ır. 

Juvenil Myoklonik Epilepsiyi, uyan ırken olan 
JTKN'li epilepsiden ay ırmak da güç olmaktad ır. 
Baş lang ıç yaşı , sirkadien ritmi, tetikleyici faktörler 
benzerdir. Ayrıca bu sendromda da MJ veya absans 
olabilir. MJ'ler belirgin ise, JTKN öncesi giderek ar-
tan MJ'ler varsa tan ı  daha çok JME'ye yak ındır. 

TEDAVİ  

Uyku deprivasyonu ve erken uyanman ın nöbetleri te-
tiklediğ i gözönüne al ınarak öncelikle, hastan ın uyku, 
uyan ı kl ık siklusunun düzenli olmas ı  önerilmelidir. 
Uykuyu kaç ırabilecek, çay, kahve gibi içekler gece-
leri içilmemelidir. Alkolun sadece sosyal olaylarda 
ve az miktarda içilmesine izin verilebilir. E ğer hasta 
fotosensitif ise visuel uyaranlardan kaç ınmal ıdı r. 

Hastan ın JME tan ı s ı  almas ından sonra diğer ilk nö-
betlerde seçilecek yoldan farkl ı  olarak, tekrarlama 
riskinin çok yüksek olmas ından dolay ı  tedaviye er-
ken baş lanmas ı  önerilmektedir. JME tedavisinde ter-
cih edilecek ilaç valproatt ır (VPA). Diğer etkili ilaç-
lar, Idonazepam, barbituratlar, lamotrijin (LTG) ve 
topiramate 'd ır (TPM) (20,21,22,23,24). VPA ile cevap 
al ınamad ığı  durumlarda bu ilaçlarla kombinasyonlar 
yapı labilir. Levetiracetam antimyoklonik etkisi ile 
bir tercih olabilir (23). Karbamazepin, fenitoin myok-
lonileri artırabilir, ancak JTKN'lerin iyi kontrol edi-
lemediğ i durumlarda VPA, LTG ve TPM'a ek olarak 
verilebilir (21 ). Okskarbazepin, vigabatrin, gabapen-
tin, tiagabine de nöbetleri art ırabilir (21,23). 

Juvenil Myoklonik Epilepside tedavi baş arıs ı  % 80- 
90'd ır. JME tedavisi hayat boyu olmal ıdır, tedavinin 
kesilmesi ile relaps insidans ı  çok yüksektir. Y ıllarca 
tam nöbet kontrolünden sonra bile tedavi kesilmesi-
ne gidilse, neredeyse hastalar ın tümünde (% 92-95) 
nöbetler tekrarlar (4). 
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