DDX3X ILE ILISKILi BOZUKLUK — ACiL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN DDX3X BOZUKLUGU VARDIR — KONUSAMAMASI ANLAMADIGI

ANLAMINA GELMEZ - HUZURSUZLUKTA KABIZLIGI DUSUNUNUZ

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 o (ilac kullaniyorsa) dozun atlanmasi
O Duyusal yiiklenme (giiriiltii-kalabalik-151k) — davranis krizi, nobetle karigabilir 0 Karin agrisi/huzursuzluk — KABIZLIK en sik gizli neden

O Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI iCIN — DDX3X

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L DDX3X'E OZGU UC KRIiTiK NOKTA
1) Nobet bu tanida azinliktadir (~%10-15) ama goriiliir: ilk siipheli atakta standart degerlendirme (EEG); status gelisirse
basamaklar standarttir — 6zgiil ilac¢ kisit1 yoktur; ailenin kurtarma planini sorunuz.
2) Davranis krizi # kotii davrams: duyusal yliklenme/kaygi tablosu agriyla ya da nébetle karisabilir — sakin-az uyaranl
alan, aile yaninda, islemleri 6nceden anlatiniz; konusamiyor olmas1 anlamadigi anlamina gelmez. Agr1 kaynagini
(kulak, dis, karin) aktif arayimiz.
3) Karin agrisi/huzursuzlukta kabizlig: diisiiniiniiz — bu grupta en sik ve en kolay ¢oziilen acil bagvuru nedenlerindendir;
batin muayenesi + gerekirse direkt grafi.

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

o Benzodiazepinler ilk basamaktir (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg).

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.
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EK NOTLAR IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

e Hipotoni-eklem gevsekligi: pozisyonlamada nazik olunuz;

damar yolu sirasinda aileden tutus onerisi alimz.

e MR'da korpus kallozum farki/polimikrogiri bilinen
zemindir — yeni goriintiilemede "yeni bulgu"

sanilmamalidir (eski raporla karsilagtiriniz).
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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; duyusal kimlik kartini (neyin bunalttigi/neyin sakinlestirdigi) bu formla birlikte
tasiyiniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/ddx3x-iliskili-bozukluk
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« TIBBI BILGI NOTU — DDX3X (SAGLIK PROFESYONELLERI ICIN)

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

DDX3X ILE ILISKiLi BOZUKLUK NEDIiR?

DDX3X (X'e bagh RNA helikaz; kizlarda hemen daima de novo, X-inaktivasyonundan kismen kacar) kizlarda ZY'nin en sik tek-gen
nedenlerindendir; nadir erkek olgular siklikla anneden gecen missense varyantlarla goriiliir. Cekirdek: degisken GG/ZY, belirgin
dil gecikmesi (anlama ifadeden iyi), bebeklikte hipotoni, OSB-dikkat-kayg: 6zellikleri; bir alt grupta korpus kallozum
farklari/polimikrogiri (missense-polimikrogirili olgular daha agir seyredebilir), mikrosefali; epilepsi ~%10-15 ve tip
degiskendir. Beslenme giicliigii, inat¢1 kabizlik, sasilik/CVI, skolyoz, erken puberte bildirilen eglik¢ilerdir. Tablo ilerleyici degildir.

TEDAVi VE DESTEK CERCEVESi
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Gen-06zgiil tedavi yoktur; kazanimlarin motoru erken-yogun gelisimsel destektir: FTR (hipotoni), ergoterapi (duyusal
diizenleme), erken-yogun dil terapisi + gerekirse AAC, davramigsal/egitsel program; kaygi-dikkat icin yasa uygun davranigsal
+ farmakolojik destek (hekim karariyla). Epilepside ilac¢ secimi n6bet tipine goredir — kaginma listesi yoktur. Kabizlik diizenli
bagirsak programiyla yonetilir (davranig-uyku bozulmasinin gizli nedeni). Goz (sasilik/CVI), skolyoz ve puberte zamanlamasi

izlenir. Mekanizma temelli yaklasimlar klinik 6ncesi asamadadir; arastirma asamasindadir, klinik uygulama onerisi
degildir.

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

Nobet/status: standart basamaklar (benzodiazepin — LEV/VPA/fosfenitoin), ozgiil kisit yok. Davranis krizi: az uyaranh alan +
aile + 6nceden anlatma; agr1 taramasi (kulak-dis-karin-idrar); sedasyon gerekiyorsa kurum protokolii. Karmn: kabizlik ilk sirada
degerlendirilir. Taburculukta: tetik notu + izleyen hekime bilgi.

Kaynak cercevesi: DDX3X fenotip serileri ve pediatrik status kilavuzlari ile uyumlu, egitim amach 6zettir; nihai karar, hastay1
degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/ddx3x-iliskili-bozukluk
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