ARX ILE ILIiSKIiLi BOZUKLUK — ACiL MUDAHALE PLANI

Norolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi (Norogender) - norogender.org - Prof. Dr. Burak Tath danismanhginda hazirlanmistir

BU COCUGUN ARX BOZUKLUGU VARDIR — SERi KASILMALAR SPAZM OLABILiR:

AYNI GUN EEG - DISTONI ATAGI NOBETLE KARISABILIiR

1 - COCUGUN BILGILERI (hekiminizle birlikte doldurunuz)

ADI SOYADI DOGUM TARIHI GUNCEL KiLO (KG) / TARIH
ANNE/BABA ADI — TELEFON iZLEYEN HEKIM — TELEFON TERCIH EDILEN HASTANE
GENETIK TANI (GEN / VARYANT) ALERJILER KAN GRUBU

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

f N
o Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA ILACI
e Cocugu yan yatirin, basin koruyun, ¢evreyi giivenli hale KURTARMA ILACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
e Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya e Nobet 5 dakikay: gecti ya da kisa arayla tekrarliyorsa —
calismayin. kurtarma ilacini uygulayin.
o Miimkiinse video kayda alin (hekim icin cok degerlidir). o Tlactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
6 Ates varsa diisiirmeye baslayin. formu ekibe verin.

o ikinci doz: yalmz hekimin yazdig sekilde:
\ J

4 - TETIKLEYIiCiLER / KARISABIiLEN DURUMLAR

O Ates / hastalk 0 Uykusuzluk o ila¢ dozunun atlanmas1 0 SERI KASILMALAR (besik-selam kiimeleri) — spazm olabilir: AYNI GUN EEG

O El-kol burulmasi, biling a¢ik — distoni atag olabilir (nobet degil) — video alin

© Nérogender — Norolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi - Prof. Dr. Burak Tath damismanhginda - Sayfa 1/3 — Bu form bilgilendirme amachdir; tiim alanlar izleyen hekimle
norogender.org doldurulmahdur.



% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI ICIN — ARX

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L ARX iCiN UC KRiTiK NOKTA
1) Erkek bebekte yeni seri kasilmalar = infantil spazm olabilir: besik-selami kiimeleri (siklikla uyanma c¢evresinde) —
aymn giin EEG (hipsaritmi); "gaz/irkilme" demeyiniz. Hormonal/vigabatrin karar1 pediatrik norolojiyle gecikmesiz.
2) Status yaklasimi standarttir, gen-6zgiil kisit yoktur — benzodiazepin — levetirasetam/valproat/fosfenitoin basamaklari;
ailenin kurtarma planini sorunuz.
3) Distoni atagi nobetle karisabilir: el-kol burulmasi sirasinda biling acgiksa ve uyaranla degisiyorsa distoniyi diisliniiniiz —
video aliniz, benzodiazepin/AED yiiklemesi gerekmez. Agir yapisal ugta (XLAG) ates-ishal bagvurusunda 1s1 diizensizligi ve
elektrolit dengesini aktif yonetiniz.

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir (bukkal/IN midazolam; ailenin kurtarma dozunu sorunuz).

o 2, basamak: levetirasetam IV 40-60 mg/kg, valproat IV 30-40 mg/kg veya fosfenitoin 20 mg FE/kg — 6zgiil kisit yoktur,
kurum protokolii uygulanir.

e Direncli durumda YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG.
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EK NOTLAR IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

e X'e baghdir: tipik hasta erkektir; anne ¢cogunlukla saghkh
tasiyicidir — tani yeniyse genetik danismanlik
yonlendirmesi not edilir.

¢ Konusmasi sinirli/dizartrik olabilir — anlamadig:
varsayllmamaldir.
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HEKIM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD- KURUM / TELEFON TARIH IMZA / KASE
SOYAD)

Aileye not: Bebeklikte kasilma kiimelerini videoya aliniz; el-kol burulma ataklarin1 AYRI etiketle kaydediniz. Ayrinti:
norogender.org/saglik-yazilari/arx-iliskili-bozukluklar
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« TIBBI BILGI NOTU — ARX (SAGLIK PROFESYONELLERI iCiN)

Akademik 6zet - Nihai tani ve tedavi kararlar1 hastay1 degerlendiren hekime aittir

ARX ILE ILISKIiLi BOZUKLUKLAR NEDiR?

ARX (X'e bagly; internoron gog-olgunlagsma transkripsiyon faktorii — "interndronopati") genis yelpaze yapar: en sik polialanin
genislemeleriyle yapisal-normal beyinde infantil spazm (X'e baghh West), Partington sendromu (ZY + ellerde distonik
durus + dizartri) ve sendromik olmayan XLID; agir kayip varyantlariyla XLAG (lizensefali + dis cinsiyet organlar: farklihiklar: +
yenidogan direncli nobetleri + 1s1/ishal sorunlari). Tasiyict anneler cogunlukla sagliklidir; erkek kardes riski %50. Polialanin
geniglemeleri bazi ekzom boru hatlarinda atlanabilir — klinik siiphede hedefli analiz gerekir.

TEDAVi VE BAKIM CERCEVESi

Gen-ozgiil tedavi yoktur. infantil spazm: hormonal tedavi (ACTH/yiiksek doz steroid) ve/veya vigabatrin gecikmesiz; yanit EEG
ile dogrulanir. Sonraki nobetlerde tip-uyumlu secim — kacinma listesi yoktur. Distoni-el islevi: ergoterapi + gerekirse
hareket-bozuklugu merkeziyle ila¢c denemesi; dizartri i¢in dil terapisi. XLAG'de 1s1-s1vi-elektrolit ve beslenme yonetimi merkezdedir.
Internéron-hedefli yaklasimlar klinik 6ncesi asamadadir; arastirma asamasindadir, klinik uygulama 6nerisi degildir.

AKUT YAKLASIM (6zet; kurum protokolii ve hekim karari esastir)

Spazm siiphesi: ayni giin EEG + pediatrik noroloji. Konviilzif status: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg,
maks. 10 mg) — levetirasetam IV 40-60 mg/kg / valproat IV 30-40 mg/kg / fosfenitoin 20 mg FE/kg (kisit yok) — YBU. Distoni
atagi: miidahalesiz izlem + video; agri-tetik avi. XLLAG: 1s1 monitorizasyonu + elektrolit paneli.

Kaynak cercevesi: ARX/internoronopati literatiirii, infantil spazm ve pediatrik status kilavuzlari ile uyumlu, egitim amach 6zettir;
nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/arx-iliskili-bozukluklar
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