CACNA1A iLE iLISKiLi BOZUKLUK — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN CACNA1A BOZUKLUGU VARDIR — ANi TEK TARAFLI GUCSUZLUK ATAGI

OLABILIR - "SARHOS GIiBi" ATAKLAR ZEHIRLENME DEGILDIiR

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 (VARYANT) ALERJILER KAN GRUBU

BASKIN FENOTIP (EA2 / HEMIPLEJIK MiGREN / EPILEPSi-ENSEFALOPATT) ASETAZOLAMID KULLANIYOR MU? (DOZ)

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - ATAK ANINDA — EVDE / OKULDA

f N
o Sakin kalin, siireyi baslatin; cocugu giivenli alana alin, & NOBET iCiN 5 DAKIiKA KURALI
video ¢ekin. KURTARMA ILACI (ADI / YOLU) DOZU
e Nobette: yan yatirin, agzina bir sey koymayin.
e Denge ataginda (EA2): yliriitmeyin, diismeye kars1 o Nobet 5 dakikayr gecti/tekrarliyor — kurtarma ilaci;
oturtun/yatirin; siv1 verin (kusma siktir). slirerse 112.
o Tek tarafh giicsiizliikte: ILK atak ya da farkli/uzamis ¢ Hemiplejik atakta kurtarma ilaci vermeyin (nébet
atak — 112. degilse) — 112'yi arayin, formu verin.
e Ates varsa diisiiriin (atak tetikleyicisidir). o Kafa carpmasi sonrasi uzamis uyku hali/karigiklik —

acile (hafif travma agir atak tetikleyebilir).
\, J

4 - TETIKLEYICIiLER / BILINMESIi GEREKENLER

O Ates / hastalik 0O Uykusuzluk-yorgunluk O Stres / heyecan 0O KAFA TRAVMASI (hafif bile olsa agir atak tetikleyebilir) O Kafein

0 lag dozunun atlanmas1 O Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI iCIN — CACNA1A

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L. CACNA1A'YA OZGU UC KRITIiK NOKTA

1) Ani hemiparezi: ILK atak her zaman inme protokoliiyle degerlendirilir (gériintiileme + inme dislamas). Tam bilinse bile
atipik, uzamas, atesli ya da bilin¢ bulaniklig: derinlesen atakta goriintiileme esigi diisiiktiir; agir FHM1 atag:
ensefalopati-beyin 6demine ilerleyebilir — yatis + yakin izlem. Triptan/ergotamin bu fenotipte geleneksel olarak
kacimilir — hekim karari.

2) "Sarhos gibi" cocuk: saatler siiren dengesizlik-dizartri-kusma atag) intoksikasyon/ensefalit sanilmamalidir — EA2 atag:
olabilir; bilin¢ ¢cogunlukla agiktir; aileden video ve 6nceki atak oykiisii isteyiniz. Bu ataklar epileptik degildir, antiepileptik

yiikklenmez.
3) Hafif kafa travmasi: bu tanida agir atak/6dem tetikleyebilir — travma sonrasi1 uzamis uyku/karisiklikta gozlemi comert
tutunuz.

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir (ailenin kurtarma dozunu sorunuz).

e 2, basamak: levetirasetam IV veya valproat IV (absans bileseni olabilir); fenitoin fokal nobette kullanilabilir — sendrom-6zel
mutlak yasak yoktur.

o Ensefalopatili agir atakta (FHM1) nobet eslik edebilir — EEG + goriintiileme birlikte planlanir.

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

o Asetazolamid kullaniyorsa: kusma-ishalde elektrolit

kontrolii; ilac1 kesmeyiniz, izleyen hekime daniginiz.

e EA2 ataginda IV siv1 + antiemetik destek ¢cogu kez

yeterlidir; atak saatler icinde ¢oziiliir.

e Aile agacinda migren/denge sorunlar siktir (otozomal
baskin) — oykii alirken sorunuz.
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HEKIM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okulda, bir kopya yaninzda bulunsun. Baskin fenotip satirin1 doldurtmay: unutmayiniz — acil
ekibi ilk oradan bakar. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/cacnazia-iliskili-bozukluklar
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«.  TIBBI BILGI NOTU — CACNA1A (SAGLIK PROFESYONELLERI iCiN)

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

CACNA1A ILE ILISKIiLi BOZUKLUKLAR NEDiR?

CACNA1A (P/Q tipi Cay2.1 kanall) {i¢ ana fenotip yapar: EA2 (saatler siiren ataksi-dizartri-kusma ataklari; interiktal bakis

nistagmusu; yillarla hafif kalic1 ataksi), FHM1 (hemiplejik aura; agir ataklarda ensefalopati-6dem; hafif kafa travmasiyla tetiklenme)
ve erken baslangicli DEE (nébetler, paroksismal tonik yukar: bakis, hipotoni, gelisimsel etkilenme; zamanla serebellar atrofi).
Kalitim AD (%50; eksik penetrans, aile ici farkh yiizler); agir infantil olgular siklikla de novo. Ayni gendeki CAG tekrar erigkinde

SCAG6 yapar.

TEDAVI NOTLARI
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EAz2: asetazolamid (tipik cerceve 5-10 mg/kg/giin boliinmiis; elektrolit + iirolitiyazis izlemi) atak sikligini belirgin azaltir; yanitsizda
4-aminopiridin bildirilmistir. FHM1 profilaksisi: verapamil, lamotrijin, asetazolamid, topiramat bildirilen secenekler;
triptan/ergotamin geleneksel olarak kacinilir. Epilepsi: mutlak kontrendikasyon yok; absans bileseninde
valproat/etosiiksimid One ¢ikar. Ca-kanal hedefli gen/ASO yaklasimlar arastirma asamasindadir; klinik uygulama 6nerisi
degildir.
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AKUT YAKLASIM ONERILERI (6zet; kurum protokolii ve hekim karar: esastir)
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Hemiplejik atak: ilk/atipik atakta inme dislamasi; agir atakta yatis, hidrasyon, antiemetik, nobet-ensefalopati izlemi; ates agresif
diistiriiliir.

Status: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg; IV 0,1-0,2 mg/kg) — levetirasetam IV 40-60 mg/kg
veya valproat IV 30-40 mg/kg; direnclide YBU midazolam infiizyonu + siirekli EEG.

EAz2 atag: destek (siv1 + antiemetik); epileptik degildir — antiepileptik eskalasyonu yapilmaz.
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Kaynak cercevesi: CACNAI1A fenotip serileri, hemiplejik migren ve pediatrik status kaynaklariyla uyumlu, egitim amach 6zettir;
ilac ve doz secimi dahil nihai karar, hastayr degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-

yazilari/cacnaia-iliskili-bozukluklar
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