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% ATAKSI-TELENJIEKTAZI (A-T) — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN A-T'Si VARDIR — RADYASYON DUYARLIDIR: BT/RONTGEN ANCAK

ZORUNLUYSA - KAN URUNU ISINLANMIS OLMALI

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

IGG / IGA DURUMU - IVIG ALIYOR MU BAZAL AFP (YUKSEKTIR — BEKLENIR) iMMUNOLOJI MERKEZI — TELEFON
(PROGRAM)

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAc DOZ SAATLER NOT

3 - KRIiZ / HASTALIK GUNUNDE — EVDE VE OKULDA

{ 3
o Atesli/solunum enfeksiyonunda erken basvurun 8@ ACILEB ASVURU ESIKLERI — 112
(bagisiklik diisiik olabilir).

e Yemekleri yavas-dik oturarak; oksiirerek yemek = ara verin

e Solunum sikintisi, morarma, uykuya meyil.

) e Yutamama / siirekli oksiiriikle beslenme.
(aspirasyon). . .
. . . ¢ Ani solukluk + morluk-petesi, uzamis ates, hizla
o Rontgen/tomografi istenirse: "A-T var, radyasyon R .
. e L biiyiiyen beze (kan sayimi gerekir).
duyarhihigr" deyin; hekiminize danisilmasin isteyin. . R .
L . o Kusma-ishalle susuz kalma (hizh diiskiinlesir).
o Solukluk, yaygin morluk, bezelerde biiylime fark ederseniz o . .
- . o Acile giderken bu formu ekibe verin.
kontrolii 6ne ¢ekin.

e Diismelere karsi gevre giivenligi; ilaglar1 aksatmayin.

& J

4 - BU COCUKTA RiSKLI DURUMLAR — ONCEDEN BiLDiRIiNizZ

0 RADYASYON DUYARLILIGI: BT/rontgen ancak zorunluysa, en diisiik dozla — énce hekime danisin
O Kan iiriinii gerekirse ISINLANMIS olmali 0 Canli agilar immiinolojiye danisilmadan yapilmaz

O Enfeksiyonlara yatkinlik (IVIG programini aksatmayin) O Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI ICIN — ATAKSI-TELENJIEKTAZI (A-T)

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L A-T'YE OZGU DORT KRiTiK NOKTA
1) Radyasyon duyarhligi (ATM = DNA onarimi): BT ve tekrarlayan rontgenlerden kacininiz — miimkiinse USG/MR;
goriintiileme zorunluysa en diisiik dozla ve gerekceyle. Radyoterapi standart dozlarda ciddi doku hasar1 yapar.
2) Transfiizyon: kan {iriinii gerekiyorsa isinlanmais + lokosit filtreli veriniz (hiicresel immiin yetmezlik — transfiizyon iliskili
GVHD riski).
3) Immiin yetmezlik: IgA/IgG eksikligi siktir; enfeksiyonda antibiyotik esigi diisiik tutulur; IVIG programim sorunuz. Canli asilar
immiinoloji onay1 olmadan yapilmaz.

4) Malignite riski (lenfoma/lé6semi): solukluk, petesi, LAP, uzamis ateste hemogram + periferik yayma esigi diistiktiir.
Kemoterapi gerekir ise onkologa not: radyomimetik ajanlardan kacinma ve doz modifikasyonu gerekir.

\ 7
PRATIK YAKLASIM (OZET)
{ '

o Disfaji-aspirasyon: oksiiriikle beslenme oykiisiinde akcigeri degerlendiriniz; oral alim giivenligini sorgulayiniz.
o AFP bu hastalikta yiiksektir — tek basina karaciger/timor panigi yapmayiniz (bazal degeriyle karsilastiriniz).
o Ataksi-dizartri hastaligin zeminidir; "yeni norolojik kotiilesme" degerlendirmesini bazale gore yapiniz (aileye sorunuz).

o NGobet tipik bilesen degildir; biling degisikliginde enfeksiyon-metabolik nedenler 6ndedir.

{ N )

EK NOTLAR iZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

o GOz hareket basglatma giicliigli (okiilomotor apraksi)

muayenede yaniltabilir — bakigin ge¢ gelmesi koopere
olmadig1 anlamina gelmez; bilis cogunlukla iyidir.

e Damar yolu-igslemlerde telenjiektazili bolgelere 6zen
gosteriniz.

. s L v

HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okulda, bir kopya yaninizda bulunsun; "goriintiileme/kan iiriinii/canh as1" bashklarinda bu
formu gosteriniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/ataksi-telenjiektazi
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TIBBI BILGI NOTU — ATAKSI-TELENJIEKTAZIi (SAGLIK
PROFESYONELLERI ICIN)

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

A-T NEDIR?

A-T, ATM genindeki (DNA ¢ift-zincir kirig1 onarimi) biallelik varyantlara bagli, otozomal ¢ekinik multisistem hastaliktir: 1-2 yasta
baslayan progresif serebellar ataksi, okiilomotor apraksi, dizartri; 3-6 yastan sonra goz-cilt telenjiektazileri; immiin
yetmezlik (IgA/IgG4 eksikligi, lenfopeni), sinopulmoner enfeksiyonlar ve ilerleyici akciger hastaligi; malignite riski ~%25
(cocuklukta lenfoid); AFP yiiksekligi tanisal ipucudur. Heterozigot tasiyic1 annede meme kanseri riski artmigtir — aile
danmigmanliginin pargasidir.

YONETIM CERCEVESI

s w
Radyasyon: tanisal BT/seri grafilerden kaginma; USG/MR tercih; radyoterapi ve radyomimetik kemoterapétiklerde ciddi toksisite

— onkolojik tedavi yalniz deneyimli merkezde, doz modifikasyonuyla. Transfiizyon: 1sinlanmis-filtreli iiriin. immiin: yillik
immiinolojik degerlendirme; hipogammaglobulinemide IVIG; uygun inaktive asilar (+pnomokok, yillik grip); canl ag1 kararlar
immiinolojiyle. Solunum-yutma: yillik SFT (yapabilende), disfaji degerlendirmesi, agresif sekresyon-enfeksiyon yonetimi. Kisa
siireli kortikosteroidlerin ataksiyi gecici hafifletebildigi gozlenmistir; eritrosit-ici deksametazon dahil bu yaklagimlar arastirma

asamasindadir; klinik uygulama 6nerisi degildir.
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AKUT BASVURU ONERILERI (6zet; kurum protokolii ve hekim karar1 esastir)

Enfeksiyonda diisiik esikli degerlendirme + kiiltiir-temelli tedavi; sitopeni/LAP'ta yayma + hematoloji; goriintiilemede "6nce
radyasyonsuz" ilkesi; dehidratasyonda erken IV destek; aspirasyon pnomonisinde yutma giivenligi yeniden degerlendirilir. AFP
bazalle karsilagtirilir.

Kaynak cercevesi: A-T klinik bakim Onerileriyle uyumlu, egitim amach 6zettir; nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime
aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/ataksi-telenjiektazi
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