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{%%% CDKL5 — RUTIN IZLEM TAKVIMIi

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

BU BELGE RUTIN iZLEM iCINDIiR — SABITLER: TiP-ETiKETLI NOBET GUNLUGU -

GORME-CVI PROGRAMI - GiS-UYKU - HEDEFE YONELiK SECENEKLER

TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARITA)

¢ Genetik + danmismanlik: de novo (~%1 tekrar); ebeveyn testi - dizi + delesyon/duplikasyon - VUS 1-2 y1lda bir reanaliz - CDD kayitlarina
katilim (¢alisma c¢agina hazirlik).

¢ Video-EEG ile nobet tiplerinin belgelenmesi - tip-etiketli video arsivi + nobet giinliigii kurulumu - kurtarma plani + acil karti (ganaksolon satir1
dahil).

¢ GoOrme-CVI degerlendirmesi + gorsel uyarim programi (sade zemin, yiiksek kontrast) - beslenme- reflii-kabizlik program - uyku bazal
sorgusu - FTR + bakig-temelli iletisim programa.

YAS DONEMLERINE GORE iZLEM
DONEM YAPILMASI GEREKENLER
Spazm-nébet yonetimi: standart protokoller + tip-uyumlu kombinasyonlar; kurtarma plan her kiloda giincel - gorsel uyarim
0-2 yas programi erken baglar (CVI) - beslenme-kilo yakin izlem; reflii-hava yutma yonetimi - FTR (postiir) - uyku plani - alevlenmede

tetik listesi (panik yerine)

Ganaksolon uygunlugu uzman merkezle degerlendirilir (=2 yas); direnclide ketojenik diyet/VNS giindeme alinir - bakig-

-6
2-Oyas temelli AAC oturtulur - g6z-CVI yeniden degerlendirme yillik - kabizlik program - kalga-skolyoz muayenesi baslar - dis 6 ayda bir
6-12 va Ozel egitim-okul plam yillik - nébet giinliigii ile ilag sadelestirme/degisiklik kararlari (tek degigken kurah) - skolyoz yillik; biiyiime
yas ataginda 6 ayda bir - uyku-davranig yonetimi - kemik sagligi (D vitamini yillik)
12-18+ yas Ergen bakim plani (adet-ergenlik) - kemik saghgi; hareketsizlikte dansitometri hekim karariyla - direngli seyirde SUDEP konusmasi

+ gece plani - eriskin bakima yazil1 devir (video-EEG arsivi + ilag gecmisi + CVI-iletisim profili + ganaksolon durumu)

Not: CDD izleminin ii¢ sabiti tip-etiketli nébet giinliigii (dalgah seyirde kararlarin pusulasi), gorme-CVI programu (iletisimin kapist) ve GiS-
uyku yonetimidir; hedefe yonelik secenekler (ganaksolon; direnclide diyet/VNS) uzman merkezle periyodik yeniden degerlendirilir.
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CDKL5 — IZLEM KAYIT CiZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini igleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

iNCELEME KAYITLARI

INCELEME

Nobet giinliigii + tip-etiketli
video

EEG / video-EEG

Gorme-CVI degerlendirmesi
Ganaksolon / diyet / VNS deg.
Beslenme-GiS (reflii-kabizlik)
Uyku degerlendirmesi
Skolyoz-kalca muayenesi
iletisim (bakis/AAC) hedefleri
Kemik (D vit)

Genetik damisma + VUS reanaliz
+ CDD kayd:

ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI

Siirekli; kontrollerde birlikte izlenir

Yeni spazm kiimesinde AYNT GUN; klinik
degisimde

Tamida; yillik

>2 yagta; 1-2 yilda bir yeniden
Her vizitte sorgu; programla

Her vizitte sorgu

Yillik; biiyiime ataginda 6 ayda bir
6 ayda bir giincelleme

Yillik (AEI altinda)

Tamda; VUS 1-2 yilda bir

HER KONTROLDE SORGULANIR

PLANLANAN SONRAKI

O Nobet giinliigii: tip-siklik (balayi/alevlenme?) O Kurtarma dozu kiloya giincel mi 0 Gorsel dikkat-CVI ilerlemesi

O Reflii-hava yutma-kabizlik 0 Uyku 0O Ganaksolon durumu/erisimi 0 fletisim hedefleri

HEKIM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD-
SOYAD)

KURUM / TELEFON TARIH

iMZA / KASE

Kaynak cercevesi: CDD fenotip serileri ile uyumlu, aile ve hekim i¢in hazirlanmis 6zettir; araliklar cocugun bulgularina gore
hekimince kisisellestirilir. Ayrintili rehber + acil plani: norogender.org/saglik-yazilari/cdkl5-eksikligi
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