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FRAJIL X SENDROMU — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN FRAJIL X SENDROMU VARDIR — DUYUSAL UYARANLARA COK

DUYARLIDIR: SAKIN-SESSiZ ORTAM, AiLE YANINDA KALSIN

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

7

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:
|

4 - BU COCUKTA NOBETI TETIKLEYEBILENLER / KARISABILEN DURUMLAR

0 Ates / hastalik 0 Uykusuzluk O ila¢ dozunun atlanmas:
O Duyusal yiiklenme: kalabalik, giiriiltii, parlak 151tk (DAVRANIS krizini tetikler — nobet degildir) O Heyecan / rutin degisikligi

O Diger:

© Norogender — Norolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi - Prof. Dr. Burak Tath damismanhginda - Sayfa 1/3 — Bu form bilgilendirme amachdir; tiim alanlar izleyen hekimle
norogender.org doldurulmahdir.



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

% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI ICIN — FRAJIL X SENDROMU

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L FRAJIL X'E OZGU iKi KRITiK NOKTA
1) Duyusal asir1 uyarilma: Giiriiltii, parlak 1s1k, kalabalik ve dokunma bu ¢ocuklarda hizla panik/6fke nobeti (davranis
krizi) baglatabilir — bu bir epileptik nobet degildir. Miimkiinse sakin-los bir alan, aile yaninda, az kisiyle; kisa-net climleler; goz
temasini zorlamayiniz; igslemleri 6nce anlatiniz, bekleme siiresini kisaltiniz. Zorla tespitten kacininiz — tabloyu biiytitiir.

2) Epilepsi azinhktadir ve ¢cogunlukla iyi huyludur: %10-20 goriiliir; siklikla fokal, uykuyla iliskili (BECTS/rolandik benzeri)
ve ergenlikte yatisir. Sendrom-o6zel ila¢ kontrendikasyonu yoktur — standart algoritmay: uygulayiniz.

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

¢« Benzodiazepinler ilk basamaktir (ailenin kurtarma dozunu/saatini sorunuz).
o 2, basamak: levetirasetam IV, valproat IV veya fosfenitoin/fenitoin — hepsi kullanilabilir.
e Olayin davrams krizi mi nébet mi oldugunu aileye/videoya damisarak ayiriniz; davranis krizine antiepileptik yiiklemeyiniz.

o Direncli statusta YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG.

\ J

{ N '

EK NOTLAR iZLEYEN HEKIiM NOTU (opsiyonel)
e Bag dokusu gevsektir: eklem hipermobilitesi/gikik ve fitik

goriilebilir.

e Oskiiltasyonda iifiirlim varsa mitral kapak prolapsusu

akilda (ergen/eriskin).
o Tekrarlayan orta kulak iltihabi oykiisii siktir.

¢ Anestezide sendrom-6zel kontrendikasyon yok; islem oncesi
kaygi icin premedikasyon planlamasi yararhdir.

. J \\ J

HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okul/rehabilitasyon dosyasinda, bir kopya yaninizda bulunsun. Acilde ilk ciimleniz su olabilir:
"Frajil X'i var, sakin-sessiz alan ve yaninda kalmam davranis krizini 6nler." Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/frajil-x-
sendromu
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TIBBI BILGI NOTU — FRAJIL X SENDROMU (SAGLIK
PROFESYONELLERI ICIN)

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

FRAJIL X SENDROMU NEDIR?

Frajil X, FMR1 genindeki CGG tekrar artisinin (>200, tam mutasyon) geni susturmasiyla olusur; kalitsal zihinsel yetersizligin en sik
nedenidir (~1/4.000 erkek, 1/8.000 kiz; kizlar genellikle daha hafif). Klinik: gelisimsel gerilik, otizm spektrumu 6zellikleri, DEHB,
belirgin kayg: ve duyusal asir1 duyarhlik, bag dokusu bulgulari, ergenlikte makroorsidizm. Epilepsi %10-20: ¢ogunlukla
fokal/uykuda, rolandik-benzeri, yasla yatisma egiliminde.

Aile boyutu: anne tasiyicidir (premutasyon/tam mutasyon) — akrabalarda FXPOI (erken over yetmezligi) ve ileri yasta FXTAS
(tremor-ataksi) riskleri genetik danismanlik gerektirir.

iLAC SECiMi VE ACIiL YAKLASIM

Sendrom-o6zel antiepileptik kontrendikasyonu yoktur. Fokal nobetlerde standart secimler (levetirasetam, okskarbazepin,
lamotrijin vb.) kullanilir; se¢im ve doz izleyen hekime aittir.

Davranis krizi # nobet: Duyusal yiiklenmeyle tetiklenen panik/6tke ataklar epileptik olay sanilabilir; biling ve amach hareket
genellikle korunur, video-aile taniklig1 ayiricidir. Yonetim davranigsaldir (ortam diizenleme, aile, gerekiyorsa kisa etkili anksiyolitik)
— antiepileptik yiikleme yapilmaz.

AKUT NOBET / STATUS ONERILERI (6zet; kurum protokolii ve hekim karar: esastir)

{ '
0-5 dk: ABC, glukoz, ates kontrolii. 1. basamak: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg; IV
midazolam 0,1-0,2 mg/kg) — gerekirse bir kez tekrar.

2, basamak: levetirasetam IV 40-60 mg/kg (maks. ~4,5 g), valproat IV 30-40 mg/kg veya fosfenitoin/fenitoin 20 mg FE/kg.
Direncli status: YBU'de midazolam infiizyonu,; siirekli EEG.

islem/sedasyon: 6zel kontrendikasyon yok; kaygi-duyusal profil nedeniyle premedikasyon ve ortam uyarlamasi islem basarisim

belirgin artirir.
\ J

Kaynak cercevesi: Frajil X saglik izlem onerileri (AAP) ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumlu, egitim amach 6zettir; ila¢ ve
doz secimi dahil nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/frajil-x-
sendromu
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