DEPDC5 IiLE ILISKIiLi EPILEPSI — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN DEPDC5 EPIiLEPSiSi VARDIR — GECE ANi-SIDDETLi ATAKLAR KABUS

DEGILDIR - STATUS BASAMAKLARI KISITSIZDIR

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

0 UYKUSUZLUK / gec yatma (en giiclii tetik) 0O Ates / hastalik O ila¢ dozunun atlanmasi O (Ergende) alkol
O Gece ani-siddetli kisa ataklar — kabus/psikolojik DEGIL, epilepsi olabilir — video alin
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBi iCIN — DEPDC5

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

.

. DEPDC5 iCiN UC KRIiTiK NOKTA
1) Gece hipermotor atak + kabus/psikojenik: uykudan ani baslayan, siddetli-kisa (saniyeler-2 dk), gecede tekrarlayan ataklar
bu genin imzasidir — video isteyiniz, video-EEG'li merkeze yonlendiriniz; "psikolojik" damgasi en sik gecikme nedenidir.
2) Status yaklasim standarttir ve KISITSIZDIR: fokal sendromdur — benzodiazepin — levetirasetam / valproat /
fosfenitoin dahil kurum protokolii; sodyum kanal blokerleri bu tanida uygundur.
3) "MR normal" bilgisine giivenmeyiniz: bu gende sulkus-dibi kiiciik displaziler kolay atlanir; direncli 6ykii varsa taburculuk
notuna epilepsi-protokollii 3T MR + cerrahi merkez degerlendirmesi Onerisini ekleyiniz — displazi bulunursa cerrahi kiir
sansi yiiksektir.

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

7’

\

o Benzodiazepinler ilk basamaktir (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 — fokal sendrom, kisit
yoktur.

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

7

\

N\ 77 N

EK NOTLAR IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

e Otozomal baskin, eksik penetrans: ailede "hi¢ nébet
gecirmemis tasiyicilar” olabilir; aile Gykiisiinii kusak kusak
sorgulayiniz.

o Direncli-gece nobetli olgularda SUDEP riski artmig
bildirilmistir — izleyen hekime gece plani notu diisiiniiz.

HEKIM ONAYI

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

Aileye not: Gece ataklarini videoya alimiz (telefon basucunda); uyku diizenini koruyunuz — uykusuzluk en giiclii tetiktir. Ayrint::
norogender.org/saglik-yazilari/depdcs-iliskili-epilepsi
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« TIBBI BILGI NOTU — DEPDC5 (SAGLIK PROFESYONELLERI ICIN)

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

DEPDC5 IiLE ILISKIiLi EPILEPSI NEDiR?

DEPDC5 (GATOR1 — mTOR yolunun freni; AD, penetrans ~%60) degisken odakl ailesel fokal epilepsi ve uykuyla iliskili
hipermotor epilepsi yapar; fokal kortikal displazi tip II (siklikla sulkus-dibi, MR'da gizli; dokuda ikinci somatik vurus
bildirilmistir) 6nde gelen genetik nedenlerindendir. Gelisim ¢cogunlukla normaldir; tigte bire varan béliimde direngli seyir goriiliir.
Direncli-gece nobetli olgularda SUDEP riski artmigtir. NPRL2/NPRL3 ayn1 kompleksin benzer tablolaridir.

TEDAVi — STANDART iLACLAR VE CERRAHI PENCERESI
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Fokal epilepsi standardi gecerlidir: KBZ/OKS dahil sodyum kanal blokerleri uygun ve sik tercihtir; LTG, lakozamid, LEV diger
basamaklar. 2 uygun ilaca yanitsizlikta cerrahi degerlendirme geciktirilmez: video-EEG + epilepsi-protokollii 3T MR
(gerekirse PET/ileri isleme); displazi rezeksiyonu bu gende yiiksek nobetsizlik oranlariyla bildirilmistir — "genetik = cerrahi
olmaz" ezberi DEPDC5'te yanhstir. Uyku diizeni tedavinin parcasidir; direncli olguda SUDEP konusulur. mTOR inhibitorleri
(everolimus/sirolimus) mekanizma-akilci olup arastirma asamasindadir; uzman merkez karariyla olgu bazinda; rutin
klinik uygulama 6nerisi degildir.

AKUT YAKLASIM (6zet; kurum protokolii ve hekim karari esastir)
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Gece atagy: tanikli-kisa hipermotor atak sonrasi stabil ¢cocukta video + poliklinik video-EEG plani yeterli olabilir; ilk atakta
standart degerlendirme. 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 midazolam + siirekli EEG.
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Kaynak cercevesi: DEPDC5/GATOR1 literatiirii ve pediatrik status kilavuzlari ile uyumlu, egitim amach 6zettir; nihai karar,
hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/depdcs-iliskili-epilepsi
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