% COCUKLUK DISTONILERI — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN DiSTONiSi VARDIR — YAYGIN AGRILI DURMAYAN KASILMA = STATUS

DYSTONICUS: ACILDIR - DBS'LIYSE ONCE PiL KONTROLU

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

L-DOPA / TRIHEKSIFENIDIiL DOZU DBS (DERIN BEYIN STIMULASYONU) SON BOTULINUM TARIHI

O Yok O VAR — merkez/tel:

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - ALEVLENMEDE — EVDE / OKULDA

4 N

0 Sakin kalin; kasilmanin yayginhigini-siiresini not edin, 8 112'Yi ARAYIN / ACILE GIiDIN

videoya al. ¢ Kasilmalar yaygin, agrili ve dinmekte zorlaniyorsa

9 Tetik araym: ates-enfeksiyon, agr1 (dis-kabizlik), (saatler icinde siddetleniyor) — status dystonicus

uykusuzluk, atlanan ilac¢ dozu. olabilir — ACIL.
o DBS'liyse pil/cihaz durumunu kontrol edin; cihaz e Yutma-solunumun etkilenmesi; koyu (¢ay rengi) idrar
kart1 yanlmzda olsun. (kas y1k1m1 isareti),
o Bol siv1 verin (i¢ebiliyorsa); agriy1 hekim 6nerisiyle kontrol o Yiiksek ates + yaygin sertlik birlikte.
edin. o DBS'li cocukta ani kotiillesme — pil bitmis olabilir; acile
@ Distoni ilaclarim atlamayin; asla aniden kesmeyin. giderken cihaz merkezini de arayin.

\, J

4 - TETIKLEYIiCiLER / KARISABIiLEN DURUMLAR

O Yeni antiemetik/antipsikotik (metoklopramid dahil) sonras ani boyun-géz krizi — AKUT DISTONIK REAKSIYON (ilacla dakikada diizelir)

O Ates-enfeksiyon 0 Agr1 (dis-kabizhk-kirk) 0 Uykusuzluk-stres O ilac dozunun atlanmasi/kesilmesi 0 DBS pil azalmas:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIBI iCIN — COCUKLUK DISTONILERI

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

. DISTONI ICIN UC KRITiK NOKTA
1) Status dystonicus bir acildir: yaygin-agrili-dinmeyen kasilmalar — CK + bobrek fonksiyonu + idrar (miyoglobiniiri),
agresif hidrasyon, agri-ates kontrolii, basamakh sedasyon (benzodiazepinle baslayimz; yanitsizsa erken YBU — midazolam
infiizyonu; klonidin/ek ajanlar uzmanla). Tetik avi: enfeksiyon, agri, ila¢ kesilmesi ve DBS pil bitmesi/ariza — cihaz ekibini
arayiniz.
2) Akut distonik reaksiyonu taniyimiz: yeni antiemetik/antipsikotik (metoklopramid dahil) sonrasi ani okiilojirik kriz-
tortikolis — biperiden ya da difenhidramin ile dakikalar icinde diizelir; nobet degildir, EEG gerekmez; sorumlu ilaci
kesiniz, karta isleyiniz.
3) DBS'li cocukta: ani kotiilesmede 6nce pil-program kontrolii; cihazi kapatmayiniz, miknatis yaklagtirmayimiz; MR yalniz
cihaz kosullarina gore (cihaz ekibiyle); diatermi yasaktir; eksternal defibrilasyon gerekirse pedler cihazdan uzak yerlestirilir.

STATUS DYSTONICUS — DEGERLENDIRME VE BASAMAKLAR (OZET)

e Laboratuvar: CK, bobrek fonksiyonlari, elektrolitler, idrar; ateste enfeksiyon taramasi.

o Sedasyon basamagi: benzodiazepin — yamtsiz/yutma-solunum riski — YBU (midazolam infiizyonu; ek ajanlar hareket-
bozuklugu uzmaniyla). Distoni ilaclar1 kesilmez, enteral yol yoksa esdeger plan kurulur.

o Agri-kaynak taramasi: dis, kabizlik, kirik-cikik, idrar retansiyonu.

¢ Wilson bilinmiyorsa (yeni tani): seruloplazmin-bakir 6rnegi alinabilir — sonucu izleyen hekime birakiniz.
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EK NOTLAR iZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

e Dopa-yanith distoni kullanicisinda L-dopa dozlar

aksatilmaz (kesilme belirgin katiilestirir).

o Triheksifenidil alan ¢cocukta antikolinerjik yiik (idrar

retansiyonu, ateste terleme azlig1) hesaba katilir.
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HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Kasilma krizlerini videoya alimiz; DBS cihaz kartin ve ilag listesini her bagvuruda gosteriniz. Ayrinti:
norogender.org/saglik-yazilari/cocukluk-distonileri

© Norogender — Norolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi - Prof. Dr. Burak Tath danigsmanhginda - norogender.org Sayfa 2/3 - Siiriim: Ekim 2026



. TIBBI BILGI NOTU — COCUKLUK DiSTONIiLERI (SAGLIK
% PROFESYONELLERI iCiN)

Akademik 6zet - Nihai tan1 ve tedavi kararlar1 hastay1 degerlendiren hekime aittir

COCUKLUK DiSTONIiLERI NEDiR?

Cocukluk distonileri biiyiik oranda genetiktir: DYT-TOR1A (bacaktan jeneralizeye; DBS'e en iyi yanit), DYT-KMT2B
(jeneralize + kraniyoservikal/konusma), dopa-yanith distoni (giin ici dalgalanma; diisiik doz L-dopa ile dramatik-kalic1 diizelme
— "SP sanilan" tablo), SGCE miyoklonus-distoni, ATP1A3 (giinler i¢inde yerlesen distoni-parkinsonizm). Her ¢ocukluk
distonisinde L-dopa denemesi ve Wilson taramasi yapilir; bazal ganglia MR"1 goriiliir. Komsu tablolar: PRRT2/PKD, GNAO1,
CACNAI1A. Status dystonicus (yaygin-agrili-dinmeyen kasilma; rabdomiyoliz-ABY riski) grubun gercek acilidir.

TEDAVI BASAMAKLARI — L-DOPA'DAN DBS'E

7

Basamaklar: L-dopa denemesi (karbidopa ile, diisiik dozdan; DRD'de tanisal+ terapotik) — triheksifenidil (yavas titrasyon;
cocuklar yiiksek dozu gorece iyi tolere eder) + baklofen/klonazepam; fokal-segmentalde botulinum (3-4 ay dongii); ilag-direncli
jeneralize distonide GPi-DBS — TOR1A/KMT2B'de belirgin-kalici yarar; fiks deformiteler yerlesmeden erken degerlendirme
onerilir ("son care" degildir). Karisim tablolarda intratekal baklofen secili olguda. Gen-spesifik yaklagimlar arastirma
asamasindadir; klinik uygulama onerisi degildir.
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AKUT YAKLASIM (6zet; kurum protokolii ve hekim karar1 esastir)

7

Status dystonicus: CK-bobrek-idrar + agresif hidrasyon; tetik tedavisi; benzodiazepin — YBU-midazolam basamag;; distoni
ilaglar siirdiiriiliir; DBS'liyse pil-program kontrolii ve cihaz ekibi. Akut distonik reaksiyon: biperiden (ya da difenhidramin) —
dakikalar icinde diizelme beklenir; sorumlu ilag kesilir. DBS: MR cihaz-kosullu; diatermi yasak.

\

Kaynak cercevesi: pediatrik distoni ve status dystonicus literatiirii ile uyumlu, egitim amach 6zettir; nihai karar, hastayl
degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/cocukluk-distonileri
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