CACNA1A — RUTIN IZLEM TAKViIMi

Norolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi (N6rogender) - norogender.org - Prof. Dr. Burak Tatl danigsmanhiginda hazirlanmistir

BU BELGE RUTIN iZLEM iCiNDiR — UC ATAK TiPi (ATAKSi / MIGREN / NOBET) AYRI

GUNLUKLERLE IZLENIiR

TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARITA)

¢ Baskin fenotipin adlandirilmasi (EA2 / FHM1 / epilepsi-ensefalopati) ve acil karta igslenmesi - {i¢ atak tipi i¢in ayr1 giinliik + video diizeni
kurulur.

¢ Genetik danismanlik: otozomal baskin — ebeveyn testi (ailede migren/denge sorgusuyla); eksik penetrans ve aile i¢i farkl yiizler anlatilir;
biiylik kusakta gec ataksi (SCA6) sorgusu - VUS ise 1-2 y1lda bir yeniden simiflama.

« Bazal paket: norolojik muayene (nistagmus-denge kaydi) - kraniyal MR (bazal; serebellar degerlendirme) - nobetli fenotipte EEG - gelisimsel
bazal degerlendirme (DEE ucunda).

¢ Giivenlik damismanlhigi: kafa travmasi uyarisi (spor se¢imi, kask kural) + okul bilgilendirme yazis1 - kurtarma plani (nébetli fenotipte)
doldurulur.

YAS DONEMLERINE GORE iZLEM
DONEM YAPILMASI GEREKENLER

0-3 yas DEE ucunda: n6bet yonetimi + kurtarma plan: her vizitte kiloya giincel - paroksismal tonik yukar1 bakis ataklarini videoya
alin (nobetle karisir) - gelisim destegi (FTR-ergoterapi) erken - beslenme-biiyiime izlemi - EEG klinige gore

EA2 ataklar1 bu donemde belirginlegebilir: atak giinliigii + tetikleyici analizi - asetazolamid baslandiysa: elektrolit bazal,
3-6 yas sonra 6-12 ayda bir + bobrek tasi belirtisi sorgusu - denge-nistagmus muayenesi yillik - okul 6ncesi gelisim degerlendirmesi
- kask-giivenlik kurallar1 oyun parki/bisiklet i¢in kurulur

Okul plani: atak sirasinda giivenli alan + atak sonrasi dinlenme + beden egitimi uyarlamasi - FHM1 belirirse: travma
6-12 yas danmismanhg sikilastirilir (kafa topu/yakin temas sporlar: hekimle) - profilaksi karar atak sikhgina gore gézden gecirilir
- denge-6grenme izlemi - dis 6 ayda bir

Ergenlikte tetikleyiciler artar (uykusuzluk, kafein, stres) — yasam diizeni konusmasi - ataklar degisebilir: giinliiklerle profilaksi ayar1
12-18 yas . . . N . .
- ehliyet-spor damismanlig: - eriskinlige gecis plani + kalici denge bulgularinin kaydi - ruh saglig: sorgusu (kronik atak yiikii)
Eriskin Erigkin noroloji devri (ii¢ giinliik + video arsiviyle) - kalic1 ataksi-nistagmus izlemi - profilaksi/asetazolamid siirdiirme kararlari -
§ aile planlamasinda %50 gecis danismanlig - ailede SCA6 farkindalig:
Not: CACNA1A izleminin iki sabit diregi ii¢ ayr1 atak giinliigii (tedavi kararlarinin pusulasi) ve travma danmismanhgidir; EA2'de asetazolamid
yaniti, bu taninin en ¢ok kazandiran kararidir.
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s CACNA1A — IZLEM KAYIT CIZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini isleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

INCELEME KAYITLARI

iINCELEME

Atak giinliikleri (3 tip) + video

Norolojik muayene (denge-
nistagmus)

Asetazolamid izlemi (elektrolit)

Kraniyal MR
EEG (n6betli fenotip)

Gelisimsel degerlendirme (DEE
ucu)

Travma-spor danismanhg
Kurtarma plani (nébetli fenotip)
Dis

Genetik danmisma + VUS reanaliz

ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI

Her vizitte gozden gegirilir

Yillik; kalici bulgu gelisiminde daha sik

Baslangic bazali; sonra 6-12 ayda bir + tag
sorgusu

Bazal; klinik kotiilesmede (serebellar atrofi)

Bazal; klinik degisiklikte

Tanida; okul 6ncesi ve okul ¢caginda

Yillik; yeni spor/okul degisiminde

Her vizitte; kilo degisiminde doz gilincellenir

6 ayda bir

Tanida; aile planlamasinda; VUS 1-2 yilda bir

HER KONTROLDE SORGULANIR

O Ataksi atag giinliigli O Migren/hemiplejik atak giinliigli O Nobet giinliigii 0O Kafa travmasi oldu mu

O Asetazolamid yan etki (karincalanma, istah, tag) O Uyku-kafein diizeni O Okul plan giincel mi

HEKIiM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD-

SOYAD)

KURUM / TELEFON TARIH

PLANLANAN SONRAKIi

IMZA / KASE

Kaynak cercevesi: CACNA1A fenotip serileri, EA2/FHM uzman Onerileri ile uyumlu, aile ve hekim icin hazirlanmis 6zettir;
araliklar cocugun bulgularina gore hekimince kisisellestirilir. Ayrintili rehber + acil plan1: norogender.org/saglik-

yazilari/cacnaia-iliskili-bozukluklar
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