CASK ILE ILiSKIiLi BOZUKLUK — ACiL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN CASK BOZUKLUGU VARDIR — SERi KASILMALAR SPAZM OLABILIiR:

AYNI GUN EEG - YUTMA GUCLUGU/ASPIRASYON RiSKi

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 (GEN / VARYANT) ALERJILER KAN GRUBU

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

f N
o Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA ILACI
e Cocugu yan yatirin, basin koruyun, ¢evreyi giivenli hale KURTARMA ILACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
e Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya e Nobet 5 dakikay: gecti ya da kisa arayla tekrarliyorsa —
calismayin. kurtarma ilacini uygulayin.
o Miimkiinse video kayda alin (hekim icin cok degerlidir). o Tlactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
6 Ates varsa diisiirmeye baslayin. formu ekibe verin.

o ikinci doz: yalmz hekimin yazdig sekilde:
\ J

4 - TETIKLEYIiCiLER / KARISABIiLEN DURUMLAR

O Ates / hastahk 0 Uykusuzluk 0O ilag dozunun atlanmas:
O YENT BASLAYAN SER{ KASILMALAR (besik-selami kiimeleri) — INFANTIL SPAZM olabilir: AYNI GUN EEG

O Beslenmede 6kstiriik-morarma — aspirasyon riski 0O Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIBI iCIN — CASK

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L. CASK'E OZGU UC KRIiTiK NOKTA
1) Yeni baslayan seri kasilmalar = infantil spazm olabilir: bas 6ne diigsmesi/ besik-selam1 hareketi, uyanma ¢evresinde
kiimeler halinde — "gaz sancisi/irkilme" demeyiniz; aym giin EEG (hipsaritmi) ve pediatrik norolojiye acil yonlendirme.
Tedavi (hormonal [ACTH/steroid] ve/veya vigabatrin) gecikmesiz baglanmalidir.

2) Status yaklasimi standarttir: bu tanida 6zgiil ilac kisit1 yoktur — benzodiazepin — levetirasetam/valproat/fosfenitoin
basamaklari; ailenin kurtarma planini sorunuz.

3) Beslenme-aspirasyon zemini: solunum sikintisi/ateste aspirasyonu diisliniiniiz; yutma gii¢ltigii ve reflii bilinen 6zelliktir.

Nistagmus-gorme azlig1 ve olasi isitme kayb1 nedeniyle goz temasi/yanit yaniltici olabilir — anlamadigi varsayllmamahdir.

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

o Benzodiazepinler ilk basamaktir (bukkal/IN midazolam; ailenin dozunu sorunuz).

o 2, basamak: levetirasetam IV 40-60 mg/kg, valproat IV 30-40 mg/kg veya fosfenitoin 20 mg FE/kg — 6zgiil kisit yoktur,
kurum protokolii uygulanir.

e Spazm kiimeleri status gibi tedavi edilmez — tanis1 (EEG) ve 6zgiil tedavisi (hormonal/VGB) ayridir; ayni giin noroloji
konsiiltasyonu isteyiniz.

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

4 N\ 7 \

EK NOTLAR iZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

o Mikrosefali + beyincik-pons kiiciikliigii (MICPCH) bu genin
imzasidir; MR raporu dosyasinda olabilir.

¢ Skolyoz-kalga sorunlar: ve uyku bozuklugu eslik edebilir;
pozisyonlamada nazik olunuz.

\ J \\ J

HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya bakim verenlerde; bebeklikte kasilma kiimelerini videoya alip hekiminize ulastirimiz. Ayrinti:
norogender.org/saglik-yazilari/cask-iliskili-bozukluk
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« TIBBI BILGI NOTU — CASK (SAGLIK PROFESYONELLERI iCiN)

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

CASK ILE ILISKILi BOZUKLUK NEDIiR?

CASK (X'e bagli; sinaps-beyincik gelisim proteini) en sik kizlarda de novo kayipla MICPCH yapar: dogum sonrasi ilerleyen
mikrosefali + pontoserebellar hipoplazi, belirgin GG/ZY, hipotoni, nistagmus-sasilik (+ optik atrofi), bir kisminda
sensorinoral isitme kaybi; ~yarisinda epilepsi (infantil spazm dahil, direncli olabilir). Agir kayip varyantli erkeklerde cok agir
erken ensefalopati (Ohtahara/West benzeri), hafif missense varyanth erkeklerde nistagmuslu/nistagmussuz ZY goriiliir. Tablo tipik
olarak ilerleyici degildir; beslenme-yutma giicliigii ve skolyoz izlem giindemidir.

TEDAVi VE BAKIM CERCEVESi

Hastalik-degistirici tedavi yoktur; semptomatik bakim seyri belirler: infantil spazmda standart protokoller gecikmesiz
(hormonal tedavi ve/veya vigabatrin); sonraki nobetlerde ila¢ secimi nébet tipine goredir — gen-6zgiil kacinma listesi yoktur.
Beslenme-yutma degerlendirmesi, reflii yonetimi ve gerekirse gastrostomi; diizenli oftalmoloji (nistagmus/optik sinir) + odyoloji;
FTR-ergoterapi-AAC paketi; skolyoz-kalca izlemi. CASK'1 hedefleyen yaklagimlar klinik 6ncesi asamadadir; arastirma
asamasindadir, klinik uygulama onerisi degildir.

. J

AKUT YAKLASIM (6zet; kurum protokolii ve hekim karari esastir)

Spazm siiphesi: ayni giin EEG + pediatrik noroloji; hormonal/VGB karar1 uzmanla. Konviilzif status: benzodiazepin
(bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg) — levetirasetam IV 40-60 mg/kg / valproat IV 30-40 mg/kg / fosfenitoin 20
mg FE/kg (kisit yok) — YBU. Solunum sikintisinda aspirasyon pnomonisini degerlendiriniz; taburculukta beslenme plam

netlesmelidir.
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Kaynak cercevesi: CASK/MICPCH literatiirii, infantil spazm ve pediatrik status kilavuzlari ile uyumlu, egitim amaclh 6zettir;
nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/cask-iliskili-bozukluk

© Norogender — Norolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi - Prof. Dr. Burak Tath danismanhiginda - norogender.org Sayfa 3/3 - Siirlim: Ekim 2026



