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FOXG1 SENDROMU — ACIiL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN FOXG1 SENDROMU VARDIR — HAREKET ATAKLARI NOBETLE KARISIR

(VIDEO+EEG) - SERi KASILMALAR SPAZM OLABILiR: AYNI GUN EEG

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

O Ates / hastalik 0 Uykusuzluk O ilag¢ dozunun atlanmasi 0 SERI KASILMALAR (besik-selam kiimeleri) — spazm olabilir: AYNI GUN EEG
0 Kivrimli hareket atag (biling acik) — NOBET DEGIL; video alin, tetik arayin 0 Huzursuzlukta: reflii - kabizhik - dis - agr
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI iCIN — FOXG1

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L FOXG1 iCIN UC KRIiTiK NOKTA
1) Hareket atag: + nobet: korea-distoni alevlenmesi (kivriml istemsiz hareketler, biling a¢ik) bu sendromun imzasidir —
benzodiazepin/AED yiiklemeden video + gerekirse EEG ile ayirimiz; agri-enfeksiyon-ilac degisikligi tetiklerini arayiniz.
2) Yeni seri kasilmalar = infantil spazm olabilir: besik-selami kiimeleri — ayni giin EEG; "gaz/irkilme" demeyiniz.
Hormonal/vigabatrin karar1 pediatrik norolojiyle gecikmesiz.

3) Status standarttir, kisit yoktur; reflii-beslenme zemini nedeniyle kusan ¢ocukta aspirasyonu diisliniiniiz. G6z temasinin
zayifhig1 ve konusmamasi anlamadigi anlamina gelmez.

. v
UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)
{ '

¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir (bukkal/IN midazolam; ailenin kurtarma dozunu sorunuz).

e 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.

N )

p
EK NOTLAR IZLEYEN HEKiM NOTU (opsiyonel)

e MR'da kallozal incelme/frontal hacim azhig1 bilinen

desendir — "yeni bulgu" sanilmamalidir.

e Bebeklikte zor yatigtirillan aglama donemleri tanimlidir;

neden avi (reflii, kabizlik) sonrasi aileye diizenleme
stratejileri Onerilir.

\ J \ J/

HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya bakim verenlerde; hareket ataklarini ve siipheli nobetleri AYRI etiketlerle videoya aliniz.
Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/foxgi-sendromu

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



(2,7
Fre Bu dosya Prof. Dr. Burak Tatl tarafindan hazirlanmistir; takip eden doktorun onayi ile kullanilabilir.

% TIBBI BILGI NOTU — FOXG1 (SAGLIK PROFESYONELLERI ICIN)

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

FOXG1 SENDROMU NEDIR?

FOXG1 sendromu (14q12; de novo haployetmezlik; her iki cins) "konjenital Rett varyanti” olarak da bilinir: bulgular ilk aylarda
baglar — dogum sonrasi ilerleyen mikrosefali, agir GG, belirgin diskinetik hareket bozuklugu (korea-distoni) + el
stereotipileri, zor yatigtirilan bebeklik huzursuzlugu, uyku-beslenme sorunlari ve ~%70-80 epilepsi (infantil spazm dahil, karigik
tipler). MR: kallozal incelme + frontal hacim azlig1. FOXG1 duplikasyonu ayri fenotiptir (siklikla iS, genelde daha hafif). Tablo
ilerleyici degildir; hareket ataklari ile nobetlerin karigmasi en sik yonetim hatasidir.

TEDAVi VE BAKIM CERCEVESI

Gen-bzgiil tedavi yoktur. Epilepsi: IS'de standart protokoller gecikmesiz; diger nobetlerde tip-uyumlu secim — kacinma listesi
yoktur. Hareket bozuklugu: yasami bozdugunda deneyimli merkezle ila¢ denemeleri; "ayn1 anda tek ilag¢ degisikligi" kurali.
Beslenme-reflii yonetimi (gerekirse gastrostomi), uyku plani (+ melatonin, hekim karariyla), bakis-temelli AAC dahil iletisim
programi, goz degerlendirmesi. Gen-temelli yaklagimlar klinik 6ncesi asamadadir; arastirma asamasindadir, klinik
uygulama onerisi degildir.

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

Hareket atagi: miidahalesiz izlem + video; eskalasyon yapilmaz; tetik avi. Spazm siiphesi: ayni giin EEG + pediatrik noroloji.
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 20 mg FE/kg (kisit yok) — YBU. Kusan ¢ocukta aspirasyon degerlendirmesi.

Kaynak cercevesi: FOXG1 fenotip serileri, infantil spazm ve pediatrik status kilavuzlari ile uyumlu, egitim amaclh 6zettir; nihai
karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/foxgi-sendromu
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