(7
Fre Bu dosya Prof. Dr. Burak Tatl tarafindan hazirlanmistir; takip eden doktorun onayi ile kullanilabilir.

ANGELMAN SENDROMU — ACIiL MUDAHALE PLANI

Nérolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi (N6rogender) - norogender.org - Prof. Dr. Burak Tath danismanlhiginda hazirlanmigtir

BU COCUGUN ANGELMAN SENDROMU VARDIR — UZAMIS DALGINLIK

NONKONVULZIF STATUS OLABILiR (EEG!)

1 - COCUGUN BIiLGILERI (hekiminizle birlikte doldurunuz)

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

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

{ A
o Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA iLACI
e Cocugu yan yatirin, basini koruyun, ¢evreyi giivenli héle KURTARMA ILACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
9 Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya e Nobet 5 dakikay: gecti ya da kisa arayla tekrarliyorsa —
calismayin. kurtarma ilacini uygulayn.
e Miimkiinse video kaydi alin (hekim i¢in ¢ok degerlidir). o Ilactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
e Ateg varsa diislirmeye baglayin. formu ekibe verin.

o ikinci doz: yalmiz hekimin yazdig: sekilde:
| J

4 - BU COCUKTA NOBETI TETIKLEYEBILENLER / KARISABILEN DURUMLAR

0 Ates / hastallk 0 Uykusuzluk O Heyecan 0 Sicak 0O ilac dozunun atlanmas:

O Giinlerce siiren dalginlik/gerileme (nonkonviilzif status?) — hekime bildir 0 Diger:
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{% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI ICIN — ANGELMAN SENDROMU

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

{ N\
L ANGELMAN'A OZGU iKi KRITiK NOKTA

1) Uzams dalginlik = nonkonviilzif status olabilir: Saatler-giinler stiren donukluk, beceri gerilemesi, dengesizlik ve

miyoklonilerle giden tablolar Angelman'da nonkonviilzif status epileptikus olabilir ve sik atlanir — EEG isteyiniz; tam

konursa benzodiazepin + valproat/levetirasetam ile tedavi ediniz.

2) Nobetleri kotiilestirebilen ilaclar: Bu sendromda nobetler agirlikla jeneralize (atipik absans, miyoklonik, atonik) tiptedir —
KARBAMAZEPIN - OKSKARBAZEPIN - VIGABATRIN absans/miyoklonik nobetleri siddetlendirebilir, kacininiz.
Fenitoin bu nobet tiplerinde etkisizdir/uygun degildir.

\ J
UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)
{ '

¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir (ailenin kurtarma dozunu/saatini sorunuz).

e 2, basamak: valproat IV 30-40 mg/kg tercih (jeneralize/absans-miyoklonik agirlikli sendromdur) ya da levetirasetam IV
40-60 mg/kg. Fenitoin/karbamazepinden kacininiz.

o Nonkonviilzif statusta ayni sira gegerlidir; yanit EEG ile dogrulanmalidur.

e Direncli durumda YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG.

\ J

{ 3 é )

EK NOTLAR iZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

o Konusamaz ama anlar; giillme hastaligin dogal

disavurumudur — agriy1 dislamak icin yeterli

sayllmamaldir.

e Ates nobet esigini diigiiriir: erken antipiretik.

e Suya diiskiinliik + nobet riski — gozetimsiz birakmayiniz.

\ J \ J/

HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okul/rehabilitasyon dosyasinda, bir kopya yaninizda bulunsun. "Giinlerdir dalgin/gerileme
var" tablosunda EEG'yi hatirlatiniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/angelman-sendromu
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TIBBI BILGI NOTU — ANGELMAN SENDROMU (SAGLIK
PROFESYONELLERI ICIN)

Akademik 6zet - Nihai tan1 ve tedavi kararlar1 hastay1 degerlendiren hekime aittir

ANGELMAN SENDROMU NEDiR?

Angelman sendromu, néronlarda yalniz anneden eksprese olan UBE3A'nin kaybina baghdir (delesyon ~%70, UPD/imprinting,
nokta mutasyonu). Belirgin gelisimsel gerilik, konugmanin yoklugu/¢ok sinirliligi, mutlu disavurum, ataksik yiiriiyiis ve %80-90
epilepsi ile taninir. Nobetler siklikla 1-3 yasta, atesle tetiklenerek baslar; atipik absans, miyoklonik, atonik ve jeneralize tonik-klonik
tipler 6ndedir. EEG'de yiiksek amplitiidlii ritmik delta ve ¢entikli-delta paterni karakteristiktir.

Nonkonviilzif status (donukluk + gerileme + miyokloni donemleri) Angelman'in bilinen ve sik atlanan acil tablosudur; siiphede
EEG tan1 koydurur.

iLAC SECiMi VE SAKINILACAKLAR

s w
Tercih edilenler: valproat, levetirasetam, klobazam/klonazepam, etosiiksimid (absans), topiramat; direncli olgularda
ketojenik/diisiik glisemik indeks diyeti 6zellikle etkilidir; lamotrijin se¢ilmis olgularda dikkatle kullanilabilir.

Kacinilacaklar: karbamazepin, okskarbazepin ve vigabatrin — atipik absans/miyoklonik nébetleri siddetlendirebilir ve

nonkonviilzif statusu tetikleyebilir. Fenitoin bu nobet tiplerinde uygun degildir.
" 7

AKUT NOBET / STATUS ONERILERI (6zet; kurum protokolii ve hekim karar1 esastir)

{ '
0-5 dk: ABC, glukoz, ates kontrolii. 1. basamak: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg; IV
midazolam 0,1-0,2 mg/kg).

2. basamak: valproat IV 30-40 mg/kg (jeneralize sendromda 6ncelikli; KC/metabolik kontrendikasyon yoksa) veya
levetirasetam IV 40-60 mg/kg. Fenitoin/fosfenitoin ve karbamazepin onerilmez.

Nonkonviilzif status: EEG esliginde benzodiazepin denemesi + valproat/levetirasetam; klinik-EEG diizelmesi birlikte izlenir.
Oral yolla klobazam artirimi hafif tablolarda secenektir.

Direncli status: YBU'de midazolam infiizyonu,; siirekli EEG.
\ J

Kaynak cercevesi: Angelman klinik uzlasi raporlar: ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumlu, egitim amach ozettir; ilac ve doz
secimi dahil nihai karar, hastayr degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/angelman-

sendromu
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