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% CDKL5 EKSIKLiGi BOZUKLUGU — ACIiL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN CDKL5 BOZUKLUGU VARDIR — YENi SPAZM KUMELERIi: AYNI GUN EEG

- GORMESI ETKILENMIS OLABILIiR (CVI): BAKMAMASI ANLAMAMASI DEGILDiR

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

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

{ A
o Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA iLACI
e Cocugu yan yatirin, basini koruyun, ¢evreyi giivenli héle KURTARMA ILACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
9 Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya e Nobet 5 dakikay: gecti ya da kisa arayla tekrarliyorsa —
calismayin. kurtarma ilacini uygulayn.
e Miimkiinse video kaydi alin (hekim i¢in ¢ok degerlidir). o Ilactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
e Ateg varsa diislirmeye baglayin. formu ekibe verin.

o ikinci doz: yalmiz hekimin yazdig: sekilde:
| J

4 - TETIKLEYIiCiLER / KARISABILEN DURUMLAR

0 Ates / hastalik 0 Uykusuzluk O ila¢ dozunun atlanmasi 0O Yeni spazm kiimeleri — AYNI GUN EEG

O Huzursuzlukta: reflii - hava yutma - kabizlik (agr1 krizi) 0O Alevlenme # ilag bozuldu — tetik arayin (dalgal seyir dogaldir)
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI iCIN — CDKL5

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L CDKL5 ICIN UC KRIiTiK NOKTA
1) Nobet yonetimi: karma tipler (spazm-tonik-miyoklonik; "hipermotor-tonik- spazm" dizisi tanimlidir) — uzamig
nobet/kiimelerde basamaklar standarttir, gen-6zgiil kisit yoktur; ailenin kurtarma planini sorunuz. Ganaksolon kullaniyorsa
kesmeyiniz — siirdiiriiliir, karar yalniz izleyen merkezle.
2) Yeni spazm kiimeleri — aym giin EEG; alevlenmelerde tetik av1 (enfeksiyon, kabizlik, uykusuzluk) yapiniz — CDD'de dalgali
seyir (balayi-alevlenme) dogaldir, her alevlenme ila¢ degisikligi gerektirmez.
3) CVI + iletisim: kortikal gorme etkilenmesi ¢ok siktir — bakmamasi1 anlamadig: ya da agris1 olmadigi anlamina
gelmez; az uyaranh alan + aile yaninda; huzursuzlukta GIS kaynaklarim (reflii, hava yutma, kabizlik) aktif arayiniz.

. J
UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)
{ N

¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir (bukkal/IN midazolam; ailenin kurtarma 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 Direncli durumda YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG.

\ J

{ 3 é )

EK NOTLAR iZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

o Kizlarda daha sik goriiliir; erkek olgular genellikle daha
agirdir.

e Uyku bozuklugu ve el stereotipileri bilinen 6zelliklerdir;

damar yolu sirasinda aileden tutus 6nerisi aliniz.

\ J \ J/

HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Nobetleri tip etiketiyle (spazm/tonik/biiyiik nobet) videoya aliniz; ganaksolon kullaniliyorsa bu formda igaretli olsun.
Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/cdkl5-eksikligi
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% TIBBIi BILGI NOTU — CDKLj5 (SAGLIK PROFESYONELLERI ICIN)

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

CDKL5 EKSIiKLiGi BOZUKLUGU NEDIR?

CDKL5 eksikligi bozuklugu (CDD) (X'e bagli; kizlar cogunlukta, de novo) ¢ok erken baglayan DEE'dir: nobetler tipik olarak ilk
3 ayda baglar — infantil spazmlar, tonik ve miyoklonik tipler; "hipermotor-tonik-spazm" dizisi karakteristiktir; seyir dalgalidir
(balayi-alevlenme) ve bir boliimiinde direnclidir. Eslik: agir GG, kortikal gorme etkilenmesi (CVI), el stereotipileri, uyku
bozukluklari, GIS sorunlari. Tablo ilerleyici degildir.

TEDAVi — GANAKSOLON VE STANDART BASAMAKLAR

.
Ganaksolon (noroaktif steroid), CDD ile iligkili nobetlerde =22 yas icin onayh ilk CDD'ye 6zgii tedavidir (FDA 2022;

Avrupa'da ruhsatli) — caligmalarda nobet sikligini anlamh azaltmistir; baslica yan etki somnolans; iilkeye gore erisim/geri
odeme degisir, uygunluk uzman merkez ve hekim karariyla. Standart basamaklar: spazm fazinda hormonal/vigabatrin;
sonrasinda tip-uyumlu kombinasyonlar (VPA, klobazam, topiramat, LEV...) — gen-0zgiil yasak listesi yoktur, miyoklonik bilesen
baskinsa KBZ/OKS dikkatle. Direnclide ketojenik diyet ve VNS degerlendirilir. Gen tedavisi/protein programlari arastirma
asamasindadir; klinik uygulama 6nerisi degildir.

.

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

Spazm kiimeleri: aynm giin EEG + pediatrik noroloji (status gibi tedavi edilmez; 6zgiil tedavisi ayridir). 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 (kisit yok) — YBU midazolam infiizyonu + siirekli EEG. Ganaksolon siirdiiriiliir; kesme karar1 izleyen merkezle.

Kaynak cercevesi: CDD fenotip serileri, ganaksolon ruhsat caligmalari ve pediatrik status kilavuzlari ile uyumlu, egitim amach
ozettir; nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/cdkl5-eksikligi
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