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ANGELMAN SENDROMU — RUTIN iZLEM TAKVIMIi

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

BU BELGE RUTIN iZLEM iCINDiR — TARIHLERI VE ARALIKLARI HEKIiMIiNiZLE

KiSISELLESTIRINiZ

TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARITA)

¢ Genetik alt tipin netlestirilmesi (delesyon ~%70 / UPD / imprinting kusuru / UBE3A mutasyonu) — hem seyri hem tekrar riskini
belirler: delesyon-UPD'de diisiilk, UBE3A mutasyonu ve imprinting merkezi delesyonunda %50'ye kadar — genetik danismanlhk
zorunlu.

« Bazal EEG (karakteristik yliksek amplitiidlii delta/centikli delta) + aileye nébet egitimi ve "giinlerce dalginhk/gerileme =
nonkonviilzif status olabilir" farkindalig: - acil planinin doldurulmasi.

¢ Gelisimsel degerlendirme + erken miidahale: fizyoterapi (ataksik yiiriiyiis), erken AAC (konusma ¢ogunlukla gelismez —
bakig/isaret/cihaz), ergoterapi.

« GOz muayenesi (sasilik sik; delesyonda hipopigmentasyon) - beslenme-yutma, reflii sorgusu.

« Uyku bazal kaydi (agir uyku sorunu ¢ok siktir) - su giivenligi konusmasi (suya diigkiinliik + ndbet).

YAS DONEMLERINE GORE iZLEM

YAS YAPILMASI GEREKENLER

Nobetler siklikla 1-3 yasta, atesle baglar — aile hazirligi + kurtarma ilaci plani - EEG bazal ve klinik degisiklikte - uyku icin
0-3 yas davramgsal program (hekim uygun goriirse melatonin) - fizyoterapi-yiiriime hedefi - AAC temelleri - goz (sasilik cerrahi
degerlendirmesi) - beslenme-reflii - gelisim her vizitte

Epilepsi yonetimi (tercih: valproat/levetirasetam/klobazam; KBZ-OKS-VGB'den kacin; direnglide ketojenik/diisiik glisemik
diyet etkili) - her vizitte NCSE sorgusu (dalginlik-gerileme dénemleri — EEG) - uyku yonetimi siirer - AAC hedefleri okul

312 yas planinda - davranis (hipermotor, agza gotiirme) + su giivenligi her vizitte - skolyoz muayenesi yillik - kabizlik aktif yonetim -

kilo-aktivite izlemi
s Konviilzif nébetler siklikla yatisir ama NCSE ve miyoklonik déonemler siirebilir — dalginlik sorgusu birakilmaz -
12-1.
(er enl)i’:)s kaygi/davrams degisimi taramas: - skolyoz (biiylime ataginda 6 ayda bir muayene) - obezite-metabolik izlem (6zellikle
g UPD/imprinting alt tipinde istah artis1) - ergen jinekolojik bakim - tremor/hareket degisimi - eriskinlige gecis plam

Nobetler eriskinlikte yeniden alevlenebilir (NCSE/miyoklonik ataklar bilinir) — izlem siirer - skolyoz-postiir + osteoporoz

Eriskin degerlendirmesi (AEI kullanim + az hareket) - obezite-diyabet taramast - reflii-kabizlik yénetimi - uyku - bakim plani ve yasam

kalitesi hedefleri

Not: Angelman izleminin {i¢ sabit diregi epilepsi/NCSE farkindaligi, uyku ve iletisim (AAC); giivenlik diregi ise her yasta su giivenligidir.
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ANGELMAN SENDROMU — IZLEM KAYIT CiZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini igleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

iNCELEME KAYITLARI

INCELEME ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI PLANLANAN SONRAKI
EEG Bazal; klinik degisilflikte — UZAMIS
DALGINLIKTA ACIL (NCSE)
G0z muayenesi Tanida; sonra yillik (sasilik izlemi)
Skolyoz muayenesi Yillik; biiyiime ataginda 6 ayda bir
Uyku degerlendirmesi Her vizitte sorgu; direncli olguda uyku klinigi

Kilo / metabolik izlem err. V121tte ; ergenlikte yillik aghik sekeri-lipid
diigiiniiliir
Beslenme-yutma / reflii Her vizitte sorgu; sorun varsa degerlendirme

. . . D vitamini yillik (AEI altinda); kirik/az hareket —
Kemik saghg (D vit + DEXA)

DEXA
AAC / iletisim L 5 .
< . . Tamda; okul dncesi ve okul caginda giincelleme
degerlendirmesi
Dis 6 ayda bir

Genetik damsmanhk (alt tip

+ tekrar riski) Tanida; yeni gebelik planinda tekrar

HER KONTROLDE SORGULANIR

O Nobet giinliigii + kurtarma ilaci glincel mi O Giinlerce dalginlik/gerileme (NCSE?) 0 Uyku O Su giivenligi O Kabizlik-reflii 0 Kilo

0 Iletisim-AAC ilerlemesi 0 Davrans degisikligi
HEKIiM ONAYI

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

Kaynak cercevesi: Angelman sendromu multidisipliner klinik uzlas1 6nerileri (2022) ile uyumlu, aile ve hekim icin hazirlanms
ozettir; araliklar cocugun bulgularina gore hekimince kisisellestirilir. Ayrintili rehber + acil plani:
norogender.org/saglik-yazilari/angelman-sendromu
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