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Hot Water Epilepsy: Is It An Autosomal Dominant Inherited Disorder?
Semiha KURT,1 Serbülent YİĞİT,2 Hatice KARAER ÜNALDI,1 Yüksel KAPLAN,3
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Summary
Objectives: Hot water epilepsy (HWE), also called as bathing epilepsy is a reflex epilepsy in which seizures are triggered by the stimulus of 
bathing in hot water. The relationship between epilepsy syndromes and genetic have been known for a long time. In this study, we aimed to 
determine the inheritance pattern of the five HWE cases with a positive family history.
Methods: Pedigrees of the five index cases had a positive family history were drawn and their family members were interviewed. Age, sex, 
seizure types (classified according to ILAE Task Force on Classification and Terminology), seizure frequency, neurological examination find-
ings, if available EEG and MRI results of patients were recorded.
Results: Sixteen patients from five families were included in the study. The patients (ten male, six female) were between 15 and 73 years of 
age. Four families without consanguineous marriage had patients with HWE at least two generations. One family with consanguineous mar-
riage had with HWE two generations. 
Conclusion: When analyzed pedigrees, except one family, the disease appears at least two generation in the same family without con-
sanguineous marriage. Our data suggest that the HWE may be an autosomal dominant inherited disorder with low-penetrance and low-
expressivity.
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Özet
Amaç: Banyo sırasında sıcak suyun etkisiyle oluşan refleks epilepsi, sıcak su epilepsisi (SSE) ya da banyo epilepsisi olarak adlandırılmaktadır. 
Epilepsi sendromlarında genetiğin rolü uzun süredir bilinmektedir. Bu çalışmada aile öyküsü mevcut SSE’li beş olgunun aile ağaçları çizilerek 
kalıtım paterninin tanımlanması amaçlanmıştır.

Gereç ve Yöntem: Pozitif aile öyküsü olan beş indeks olgunun aile ağaçları çizildi ve aile bireyleriyle görüşüldü. Hastaların yaşları, cinsiyetleri, 
nöbet tipi (ILAE sınıflandırma ölçeğine göre sınıflandırılan), nöbet sıklığı, nörolojik muayene bulguları, EEG ve varsa beyin MRG sonuçları ile 
kullanılan ilaçlar kaydedildi.

Bulgular: Beş aileden 16 kişi çalışmaya alındı. Olguların yaşları 15-73 arasında değişiyordu. Hastaların onu erkek, altısı kadındı. Ailelerin dör-
dünde akraba evliliği olmaksızın en az iki kuşak boyunca SSE’li olgular vardı. Bir ailede ise akraba evliliği ve iki kuşakta SSE olguları mevcuttu. 

Sonuç: Aile ağaçları değerlendirildiğinde, bir aile hariç, aynı ailede akraba evliliği yapmayan bireyler arasında da hastalığın en az iki kuşakta 
görüldüğü dikkati çekmiştir. Bizim verilerimiz SSE’nin kalıtım paterninin penetrans ve ekspresivite eksikliği gösteren otozomal dominant 
olabileceğini düşündürmektedir.

Anahtar sözcükler: Aile ağacı; banyo epilepsisi; otozomal dominant; sıcak su epilepsisi.
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Giriş

Refleks epilepsiler, duyusal uyaranlar tarafından ortaya çı-
karılan tüm epileptik nöbet tiplerinin görülebileceği send-
romlardır.[1] Refleks nöbetler, özgül bir uyaran veya hastanın 
aktivitesi ile ortaya çıktığı nesnel ve tutarlı bir biçimde ka-
nıtlanmış nöbetlerdir.[1] Bu sendromları içeren örnekler ara-
sında sıcak su epilepsileri, idiyopatik fotosensitif oksipital 
lob epilepsisi, diğer görsel sensitif epilepsiler, primer okuma 
epilepsisi ve startle epilepsi vardır.[1] Epileptik hastalar ara-
sında refleks nöbet prevalansı %5-6 arasındadır.[2]

Banyo sırasında sıcak suyun etkisiyle oluşan epilepsi, sıcak 
su epilepsisi (SSE) ya da banyo epilepsisi olarak adlandırıl-
maktadır. İlk kez 1945 yılında banyo sırasında nöbet geçiren 
10 yaşındaki bir erkek çocukta tanımlanmıştır.[3] Yeni Zelan-
da, Avustralya, Japonya, Kanada, İngiltere ve Amerika Birle-
şik Devletleri’nden izole olgu bildirimleri olmuştur.[4-7] SSE 
ile ilgili en geniş seriler Hindistan’dan bildirilmiştir.[7] Satish-
chandra ve ark. tüm epilepsili olgularının %3.6-3.9’unun SSE 
olgularından oluştuğunu bildirmiştir.[7] Hindistan ve dünya-
nın diğer bölgeleri arasında olgu sayılarındaki dikkat çekici 
farklılığı açıklamak için çeşitli spekülasyonlar yapılmıştır. Bu 
bölgenin iklim koşulları, banyo sırasında 40-50 °C’ye varan 
aşırı sıcak suyun başın üstünden dökülerek yıkanma alış-
kanlığı ve genetik özelliklerle bu farklılık açıklanmaya çalışıl-
maktadır.[7-9] Genç nüfusun çok olduğu ve geleneksel olarak 
benzer şekilde sıcak suyun başa dökülerek yıkanma alışkan-
lığının yaygın olduğu ülkemizde de sıcak su epilepsisinin 
yüksek oranda beklenmesi doğaldır. Ülkemizden giderek 
artan sayıda yeni SSE olguları bildirilmektedir.[3,9] Kliniğimiz-
ce takip edilen toplam 20 adet SSE olgusu tüm refleks epi-
lepsili hastalarımızın %55.5’i oluşturmaktaydı.[9]

Epilepsi sendromları ile genetik ilişki uzun süredir bilinmek-
tedir.[10] Bizim daha önce yaptığımız çalışmada aile öyküsü 
SSE’li olguların %55.6’sında pozitif saptanmıştır.[9] Savitha 
ve ark.[8] 71 SSE’li hastanın %32.4’ünde aile öyküsünü pozitif 
bulmuş, Bebek ve ark. ise SSE olgularında aile öyküsünün 
%10 oranında pozitif olduğunu bildirmişlerdir.[11] Refleks 
epilepsilerin genetik temeli tam olarak açıklanamamıştır. 
Ailesel özellik gösteren çoğu epilepsi türünde kalıtım şekli-
ni tanımlamak kolay değildir. Bu olgularda birden fazla gen 
aynı epilepsi sendromuna neden olabilmekte (poligenik), 
edinsel ve çevresel faktörlerle birlikte rol oynayabilmekte-
dir (multifaktöriyel). Ayrıca aynı epileptik sendroma birden 
fazla genin yol açması (genetik heterojenite) ve bir genin 

birbirinden farklı epilepsi fenotiplerine neden olması (feno-
tipik heterojenite) da genetik temelin açığa çıkartılmasını 
güçleştiren özelliklerdir.[12]

Henüz geni bilinmeyen bir hastalıkta moleküler genetik 
çalışmaların başlatılabilmesi için genlerin kromozomal 
lokalizasyonlarının saptanması, bunun için de aile ağacı 
çalışmaları ve ailelerin formal genetik yönden eksiksiz in-
celenebilmesi gerekir.[12] Bu çalışmada aile öyküsü mevcut 
SSE’li beş olgunun aile ağaçları çizilerek kalıtım paterninin 
tanımlanması amaçlanmıştır.

Gereç ve Yöntem	

Tanı için temel kriter hasta ve/veya yakınından alınan klinik 
öyküydü. Bu çalışma Helsinki Deklarasyonu ilkelerine uygun 
olarak yürütüldü. Başlangıçta indeks olgu ile görüşüldü. 
Onayı alındıktan sonra kabul eden aile bireyleri değerlen-
dirilmeye alındı. Aile bireyleri ile öncelikle indeks olgunun 
görüşmesi sağlandı. Tüm hastalardan aydınlatılmış onam 
formu alındı. 18 yaşın altındaki olgudan ebeveynlerinin de 
onayı alındı. Tüm aile ağaçları tıbbi biyolog yazar (SY) tara-
fından çizildi. Toplamda pozitif aile öyküsü olan beş indeks 
olgu aile ağacı çizimini ve aile bireyleriyle görüşülmesini 
kabul etti.

Hastaların yaşları, cinsiyetleri, nöbet tipi (ILAE sınıflandırma 
ölçeğine göre sınıflandırılan), nöbet sıklığı, nörolojik muaye-
ne bulguları, EEG ve varsa MRG sonuçları ile kullanılan ilaçlar 
kaydedildi.

Bulgular

Beş aileden 16 kişi çalışmaya alındı. Olguların yaşları 15-73 
arasında değişiyordu. Hastaların onu erkek, altısı kadındı. 
Olguların 14’ü kompleks parsiyel tipte nöbetler (KPN), biri 
jeneralize tonik klonik (JTK), biri basit parsiyel (BP) nöbetler 
geçiriyordu. KPN geçirenlerin altısı ek olarak sekonder JTK 
ve biri de BP nöbetler geçiriyordu. Tüm olguların yapılan 
nörolojik muayeneleri normaldi. Nöbet sıklıkları her ban-
yoda nöbet geçirme ile nöbetsizlik arasında değişmektey-
di. EEG anormallikleri üç ve dört numaralı ailelerde izlendi. 
Üç numaralı ailede VI/1 numaralı olgunun EEG’sinde her iki 
frontalde teta frekansında yavaşlama ve F4 elektrod po-
zisyonunda belirgin keskin dalgalar; III/2’de sol frontotem-
poralde teta frekansında yavaşlama vardı. Dört numaralı 
ailede indeks (IV/1) olgunun EEG’sinde sol frontotemporal-
de teta frekansında yavaş ve keskin dalgalar, III/1’de sağ 
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lezyonlar vardı. Olguların demografik, klinik, EEG ve MRG 
bulguları Tablo 1’de özetlendiği şekildeydi.

Bir numaralı ailede SSE dört kuşak boyunca izlenmişti. Ak-
raba evliliği olmaksızın üç kuşak boyunca (I/1→II/1→III/3) 
SSE’li olgular vardı. I/1 numaralı erkek hastanın tek kızı (II/1) 
hasta idi. III/3 numaralı erkek hastanın ise kız çocuğu yoktu 
(Şekil 1).

İki numaralı ailede III/1 ve IV/2 numaralı olgular arasında 

parietooksipital bölgede delta-teta frekansında yavaşlama 
vardı. Daha önce bildirdiğimiz[13] beyin MRG anormallikleri 
saptadığımız üç numaralı aile dışında hiçbir olguda MRG 
anormalliği izlenmedi. Bu ailede indeks (V/I) olguda beyin 
MRG’de periventriküler ak maddede iskemi veya demyelini-
zasyona bağlı olabilecek T2’de hiperintens lezyonlar; V/II’de 
posterior parietalde subkortikal T2’de hiperintens, iskemik 
gliyozis lehine lezyonlar; IV/2’de her iki parietal lobda birkaç 
adet küçük T2’de hiperintens lezyonlar; III/2’de serebral at-
rofi, posterior periventriküler ak maddede iskemik gliyotik 

Tablo 1.	 Olguların demografik, klinik, EEG ve MRG bulguları     

	Aile	 Olgu	 Yaşa	 Cinsiyet	 NBY	 Nöbet tipi	 Nöbet sıklığı	 Sİ	 SN	 EEG	 MRG	 İlaç

	 1	 III/3 b	 33	 Erkek	 Çocukluk	 KP, JTK	 Birkaç yılda birc	 Yok	 Yok	 N	 N	 Yok
	 1	 III/1	 28	 kadın	 10	 KP	 3 yıldır nöbetsiz	 Yok	 Var	 N	 -	 Yok
	 1	 II/1	 59	 kadın	 Çocukluk	 KP	 Her banyoc	 Var	 Yok	 N	 -	 Yok
	 2	 IV/1 b	 28	 Erkek	 Çocukluk	 KP	 Ayda 1-3	 Var	 Yok	 N	 N	 Yok
	 2	 III/1	 50	 kadın	 Çocukluk	 KP, JTK	 Ayda 1	 Yok	 Var	 N	 N	 LEV
	 3	 V/1b	 32	 Erkek	 6	 BP, KP, JTK	 Her banyoc	 Yok	 Yok	 N	 P	 OKZ
	 3	 V/2 	 40	 kadın	 7	 KP	 3 yıldır nöbetsiz	 Yok	 Var	 N	 P	 KBZ
	 3	 VI/1 	 15	 Erkek	 7	 KP	 Her banyoc	 Yok	 Yok	 P	 -	 Yok
	 3	 IV/2 	 53	 Erkek	 7	 JTK	 2-3 yılda birc	 Yok	 Yok	 N	 P	 Yok
	 3	 III/2 	 73	 kadın	 Çocukluk	 KP, JTK	 Yıllardır nöbetsizc	 Yok	 Yok	 P	 P	 Yok
	 4	 IV/1b	 34	 Erkek	 15	 KP	 Ayda 3-4c	 Yok	 Var	 P	 N	 OKZ
	 4	 III/1 	 33	 Erkek	 Çocukluk	 KP, JTK	 Ayda bir	 Yok	 Yok	 P	 N	 VA
	 4	 III/2	 39	 Erkek	 18	 BP	 Yıllardır nöbetsizc	 Yok	 Yok	 -	 -	 Yok
	 5	 IV/1b	 26	 Erkek	 20	 KP, JTK	 Her banyoc	 Yok	 Var	 N	 N	 KBZ, LEV
	 5	 III/1 	 28	 Erkek	 Çocukluk	 KP	 Yıllardır nöbetsizc	 Yok	 Yok	 -	 -	 Yok

a: Hastaların değerlendirildikleri sıradaki yaşlarıdır; b: İndeks olguları göstermektedir; c: Banyo alışkanlığının değişmesinden faydalanan hastalar; NBY: 
Nöbet başlangıç yaşı; Sİ: Self indüksiyon; SN: Spontan nöbet; N: Normal; P: Patolojik; BP: Basit parsiyel; KP: Kompleks parsiyel; JTK: Jeneralize tonik 
klonik; LEV: Levetresetam; KBZ: Karbamazepin; OKZ: Okskarbazepin; VA: Valproik asit.

I

II

III

III/1

II/1

I/1

2

4 3

3

IV/1

III/2
III/3

2
IV 4

2

Şekil 1.	 Bir numaralı aileye ait aile ağacı. Yuvarlak kutular kadınları, kare kutular erkekleri, siyah kutular etki-
lenmiş hastaları göstermektedir. İndeks olgu okla gösterilmiştir.



akraba evliliği olmaksızın iki kuşak boyunca SSE izlenmişti. 

IV/2 numaralı erkek hastanın kız çocuğu yoktu (Şekil 2). 

Üç numaralı ailede SSE olguları dört kuşak; akraba evliliği 

olmaksızın da ikişer kuşak boyunca izlenmişti (III/2→IV/2; 

III/1→IV/1; V/1 ve V/2→VI/1). III/1 numaralı erkek hastanın 

oğlu da (IV/1) hasta idi (Şekil 3).

Dört numaralı ailede akraba evliliği olmaksızın üç kuşak üst 

üste SSE olguları izlenmişti (II/1, II/2→III/1, III/2→IV/1). III/1 

ve III/2 numaralı erkek hastaların sağlıklı kızları vardı (Şekil 

4).

Beş numaralı ailede iki kuşak boyunca SSE olguları vardı fa-

kat IV/1 numaralı indeks olgunun anne ve babası kuzendi 
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Şekil 2.	 İki numaralı aileye ait aile ağacı. Yuvarlak kutular kadınları, kare kutular erkekleri, siyah kutular etki-
lenmiş hastaları göstermektedir. İndeks olgu okla gösterilmiştir.
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I

III

IV

V IV/1 IV/2
2

III/1

Şekil 3.	 Üç numaralı aileye ait aile ağacı. Yuvarlak kutular kadınları, kare kutular erkekleri, siyah kutular etki-
lenmiş hastaları, gri kutu bir diğer hastalığı (sıcak su dışı epilepsi) göstermektedir. İndeks olgu okla 
gösterilmiştir.
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özgül bir uyarana ihtiyaçları vardır. Bu nedenle refleks epi-
lepsiler normal bir beyinin epileptik bir beyne nasıl dönüş-
tüğünü anlamamıza yardımcı olabilir.[14] SSE’de dokunma 
ve ısı uyaranının kompleks bir şekilde nöbeti tetiklediği 
düşünülmektedir.[15] İlk kez 1945 yılında bir erkek çocukta 
tanımlanan SSE’de erkek hakimiyeti bildirilmiştir.[3,11,16] Bizim 
olgularımızın da benzer şekilde 10’u erkek, altısı kadındı. Ol-

(Şekil 5). III/1 numaralı erkek hastanın babası sağlıklı olmak-

la birlikte indeks olgu baba tarafından akrabasıydı.

Tartışma

Refleks epilepsilerde gözlenen nöbetler, diğer epilepsilerde 

gözlenenlerden farklı değildir. Sadece nöbeti tetikleyecek 

Şekil 4.	 Dört numaralı aileye ait aile ağacı. Yuvarlak kutular kadınları, kare kutular erkekleri, siyah kutular 
etkilenmiş hastaları göstermektedir. İndeks olgu okla gösterilmiştir.
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Şekil 5.	 Beş numaralı aileye ait aile ağacı. Yuvarlak kutular kadınları, kare kutular erkekleri, siyah kutular 
etkilenmiş hastaları göstermektedir. İndeks olgu okla gösterilmiştir.
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gularımız %87.5 oranında KPN nöbet geçiriyordu. Hastaları-
mızın nöbet semiyolojisi daha önceki çalışmalarla benzerlik 
gösteriyordu. Bu çalışmalarda KPN oranı %67-80 arasında 
bildirilmiştir.[7,9,11,17,18] Olgularımızda interiktal EEG anormal-
liği toplam dört olguda izlenmişti ve bunların ikisi üç numa-
ralı ailenin, diğer ikisi dört numaralı ailenin bireyleriydi. Lite-
ratürde interiktal EEG’lerin genelde normal olduğu, %15-20 
olguda yaygın yavaşlama bulunabileceği bildirilmiştir.[7,9] 
İlginç olarak Türkiye’den bildirilen iki makalede SSE olgula-
rında EEG anormalliği %40.9 ve 60 kadar yüksek oranlarda 
bildirilmiştir.[9,11,18] Bizim EEG anormalliklerimizin iki ailede 
toplanmış olması EEG anormalliklerine genetik yatkınlıkla 
ilişkili olabilir.

Sıcak su epilepsisinde sıklıkla beyin MRG anormalliği sap-
tanmamaktadır. Bildirilen az sayıda olguda hipokampal-pa-
rahipokampal atrofi, hipokampal skleroz, pineal kist, kavum 
septum pellusidi, kortikal displazi ve araknoid kist gibi çeşit-
li yapısal lezyonlar tanımlanmıştır.[6,19-21] Üç numaralı ailenin 
indeks olgusunda beyin MRG’sinde demiyelinizan iskemik 
ayırımı tam olarak yapılamayan ak madde lezyonları sap-
tandı. Bu olgunun ailesinde de yedisi SSE olmak üzere sekiz 
epileptik hasta vardı. Bunların üçünün MRG’sinde ak madde 
lezyonları izlendi.[13]

Kompleks kalıtım, genetik heterojenite ve fenotip değişken-
liği epilepside genetik etiyolojinin az bilinmesine yol açmış-
tır.[12] Basit ve kompleks kalıtım paterninin saptanması mo-
leküler genetik araştırmalar açısından son derece önemlidir. 
Kalıtım paterninin saptanabilmesi için ön koşul olan aile 
ağacında bazen otozomal dominant (OD) ve otozomal re-
sesif (OR) geçiş ayırımını yapmak zor olmaktadır. Yüksek gen 
sıklığı ve etkilenen hastaların anne ve babalarının akraba ol-
ması gibi nedenlerle otozomal resesif (OR) geçişli hastalıklar 
birden fazla kuşakta görülebilmekte ve bu durum yalancı 
dominans olarak adlandırılmaktadır.[22] Bizim ailelerimizde 
de akraba evlilikleri vardı. Fakat aile ağaçları daha ayrıntılı 
değerlendirildiğinde, beş numaralı aile hariç, aynı ailede ak-
raba evliliği yapmayan bireyler arasında da hastalığın en az 
iki kuşak boyunca görüldüğü dikkati çekiyordu.

Bizim verilerimiz SSE’nin OD kalıtıldığını düşündürmek-
tedir. Ancak tüm kuşaklarda görülmemiştir. Hastalığa yol 
açan gen ya da genlerin penetrans ve ekspressivite eksikliği 
nedeniyle iki, üç, dört, beş numaralı ailelerde SSE hastalık 
fenotipinin kuşak atladığı kanaatine varılmıştır. Ratnapriya 
ve ark. da 2009 yılında Hindistan’da yaptıkları iki çalışmada 

benzer şekilde SSE’li ailelerde OD kalıtım bildirmişlerdir.[14,15] 
Bu çalışmalardan birinde dört kuşakta SSE görülen geniş 
bir ailede gen bağlantı analizi yapılmış ve kromozom 4q24-
q28’de anlamlı bağlantı saptanmıştır.[14] Diğer çalışmada ise 
yazarlar 10 tane bireyi SSE’li olan geniş bir ailede kromozom 
10q21’de bağlantının delillerini yakalamışlar ve bu ailenin 
dışında beş farklı SSE’li aileyi daha analiz edip, beş ailenin 
üçünde yine kromozom 10q21’de bağlantı delillerini bul-
muşlardır.[15] Yazarlar aynı zamanda kendi laboratuvarların-
da ne 10q21.3-q22.3 ne de 4q24-q28 lokusunda bağlantı 
olmayan SSE’li aileler olduğunu bildirmişlerdir.[14] Bu da 
SSE’nin OD kalıtılsa bile poligenik bir kalıtımın söz konusu 
olduğunu düşündürmektedir.

X’e bağlı dominant (XD) kalıtım da kimi zaman OD kalıtılan 
hastalıklarla karışabilmektedir. XD kalıtılan hastalıklarda, 
hasta babanın tüm kız çocukları hasta, erkek çocukları ise 
sağlamdır. Hasta kadınların ise erkek ve kız çocuklarının 
yarısı hastadır. OD kalıtımdan ayırt edilmesini sağlayan en 
önemli özellik erkekten erkeğe geçiş olmamasıdır.[23] Bir ve 
iki numaralı ailelerde babadan oğula geçişin olmaması ve 
erkek hastaların da kız çocuklarının bulunmaması nedeniy-
le XD kalıtım ekarte edilememiştir, fakat XD kalıtılan çok 
az sayıda hastalık vardır ve erkeklerde klinik çok daha ağır 
seyretmektedir.[23] Bizim hastalarımızda ise erkek ve kadın 
hastaların klinikleri arasında bariz bir fark saptanmamıştır.

Epilepsi sendromlarının genetik temelinin anlaşılması tanı 
açısından önemli bir aşamadır. Genetik araştırmayla olgu-
nun ve ailenin genetik danışmanlığının yanı sıra, hastalığın 
altında yatan etmenlerin anlaşılması, buna bağlı olarak yeni 
tanı ve tedavi yöntemlerinin geliştirilmesi mümkün olabi-
lir.[12] Tüm bunların başlangıcında aile ağaçlarının özenle 
çizilmesi gelmektedir. Biz beş SSE’li olguyu değerlendirdi-
ğimizde kalıtım paterninin OD olabileceği (penetrans ve 
ekspressivite eksikliği gösteren) kanaatindeyiz. Bu ailelerde 
sorumlu gen veya genlerin saptanabilmesi için gen bağlantı 
analizleri gibi ileri inceleme yöntemlerine ihtiyaç vardır.
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