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GLUT1 EKSIKLIGI — ACiL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN GLUT1 EKSIiKLiGi VARDIR — KETOJENIK DIiYETi BOZMAYINIZ:

SEKERLiI SERUM/SURUP VERMEYINiZ - VALPROAT/FENOBARBITAL KULLANILMAZ

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
KETOJENIK DIYET HEDEF KETON (MMOL/L) DIYET MERKEZI / DIYETISYEN — TELEFON
O Klasik O Modifiye Atkins O Heniiz
baslanmadi

2 . DUZENLiI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

o Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). f @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA iLACI )
e Cocugu yan yatirin, bagini koruyun, cevreyi giivenli héle KURTARMA iLACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
e Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya o Nobet 5 dakikay1 gecti ya da kisa arayla tekrarhyorsa —
caligmayin. kurtarma ilacim uygulayin.
o Miimkiinse video kaydi alin (hekim icin ¢cok degerlidir). o Tlagtan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
e Ates varsa diisiirmeye baslayin. formu ekibe verin.
o Ikinci doz: yalniz hekimin yazdig: sekilde:
\ J

4 - TETIKLEYICIiLER / KARISABiLEN DURUMLAR

0 ACLIK — atlanan/geciken 6giin (sabah bulgular tipik) 0 Diyet ihlali: sekerli yiyecek-icecek-iLAC SURUBU
0 Hastalik-kusma giinii — keto acil plam1 0 Egzersiz sonras bacaklarda biikiilme atagi (PED) — NOBET DEGIL, dinlenmeyle gecer
O Uykusuzluk

© 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 — GLUT1

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L GLUT1 iCIN UC KRiTiK NOKTA
1) KETOJENIK DiYET TEDAVIDIR — BOZMAYINIZ: dekstrozlu serum ve sekerli suruplar ketozu kirar, bulgular
alevlendirir. Damar yolu gerekiyorsa sekersiz baslayimiz (SF/ringer); zorunlu dekstroz kararini ailenin diyet merkeziyle
gorliserek veriniz; her ilacin seker icerigini kontrol ediniz (tablet/sekersiz form).
2) Kusma-beslenememe = keto acil plani: ketoz + hidrasyon birlikte korunur (kan ketonu ve glukoz izlemi); sorun hipoglisemi
degil beyne glukoz taginamamasidir — "seker ver diizelsin" refleksi bu tanida yanlhstir; belirgin hipoglisemi yoksa dekstroz
eklenmez.
3) Status ilac¢ notu: benzodiazepin sonrasi levetirasetam tercih; valproat ve fenobarbitalden kacininiz (tasiyict
inhibisyonu / ketogenez baskilanmast). Egzersizle tetiklenen bacak biikiilme atagi (PED) nobet degildir — miidahale gerektirmez.

. J

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

{ N
¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir (ailenin kurtarma dozunu sorunuz).

o 2. basamak: levetirasetam IV 40-60 mg/kg tercih; gerekirse fosfenitoin kurum protokoliiyle. Valproat ve fenobarbital
onerilmez.

e Serumlar sekersiz; keton-glukoz izlemi; diyet merkezine haber.

 Direncli durumda YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG.
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EK NOTLAR iZLEYEN HEKIiM NOTU (opsiyonel)

e EEG aclikta bozulup yemek sonrasi diizelebilir —

bilgilendirici bir ayrintidir.

e Diyet altindaki ¢cocukta tag Oykiisii/karin agrisinda bobrek
tagimi diistiniiniiz.

. J \\ J

HEKIM ONAYI

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

Aileye not: Diyet kartimiz1 (tip + hedef keton + merkez telefonu) bu formla birlikte tasiyiniz; her recetede sekersiz form isteyiniz.
Ayrint1: norogender.org/saglik-yazilari/gluti-eksikligi
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% TIBBI BILGI NOTU — GLUT1 (SAGLIK PROFESYONELLERI ICIN)

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

GLUT1 EKSIKLiGi NEDiR?

GLUT1 eksikligi (SLC2A1; ¢cogu de novo, AD ailesel olgular hafif ebeveynle) beyne glukoz tasinamamasidir: erken baslangich
direncli nébetler (4 yas 6ncesi absans uyarici), aclikla kotiillesme (sabah bulgulari), edinilmis mikrosefali egilimi, ataksi ve
egzersizle tetiklenen paroksismal diskinezi (PED). Tani: 4-6 saat aclik sonrasi LP — BOS glukozu diisiik (siklikla <40-60
mg/dl), BOS/kan orani <0,45, laktat diisiik-normal; kesin tan1 SLC2A1 analizi. Ketojenik diyet hastaligin 6zgiil tedavisidir
ve erken baslandiginda nobet-hareket-biligsel sonuclari belirgin iyilestirir.

KETOJENIK DIYET VE SAKINILACAKLAR

Ketojenik diyet esastir (deneyimli merkez; hedef beta-hidroksibutirat ~2-5 mmol/L; ergende modifiye Atkins) ve en az ergenlik
sonuna dek siirdiiriiliir. Ka¢inilacaklar: valproat, fenobarbital (GLUT1/ketogenez baskilanmasi), yitksek doz kafein; ilag
gerektiginde diyet-uyumlu ve sekersiz formlar segilir. Diyet izlemi: biiyiime, lipidler, bébrek tagi 6nlemi (siv1 + sitrat), karnitin-
selenyum-D vitamini. Alternatif yakit stratejileri ve gen-temelli yaklagimlar arastirma asamasindadir; klinik uygulama

Onerisi degildir.

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

IV sin1 sekersizdir; dekstroz yalniz belgelenmis hipoglisemide ve diyet ekibiyle. Status: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam
0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg) — levetirasetam IV 40-60 mg/kg tercih; VPA/fenobarbital kacin. Kusma giintinde: antiemetik +
sekersiz rehidrasyon + keton-glukoz izlemi; keto icecek/formdil plani i¢in diyet merkezi aranir. PED atagi miidahalesiz izlenir.

Kaynak cercevesi: GLUT1 eksikligi literatiirii ve ketojenik diyet uygulama kilavuzlari ile uyumlu, egitim amach 6zettir; nihai
karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/glut1-eksikligi
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