GNAO1 ILE ILISKILI BOZUKLUK — ACiL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN GNAO1 BOZUKLUGU VARDIR — "HAREKET KRiZi" GERCEK BiR

ACILDIiR: PLANI UYGULAYIN, KOYU iDRARI SORGULAYIN

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

KRiZ ILACI — 1. BASAMAK (HEKIM YAZAR: KRiZ ILACI — 2. BASAMAK DBS VAR MI? (TARIH/MERKEZ)
AD/DOZ/YOL)

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - ATAK ANINDA — EVDE / OKULDA

r D
NOBETTE © HAREKET KRiZi PLANI (kivranma-savrulma
o Yan yatirin, siireyi baslatin, video cekin; agzina bir sey firtinasi)
koymaym. o Tetikleyici arayin: ates—diisiiriin; agri-kabizlik-idrar
e 5 dakikay1 gecti/tekrarliyor — kurtarma ilac: sorgulayin; ortami sakin-los yapin.

doz: o Hekimin yazdig kriz ilac¢larini (yukarida) sirayla
e Siirerse 112 — bu formu ekibe verin. uygulayin; video cekin.

o Hastaneye gidin: kriz 1-2 saatte yatismiyorsa - su
igemiyorsa - idrar koyu/kola renginde ise - ates + asir1
sertlik varsa - ¢ocuk titkenmigse.
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4 - BU COCUKTA KRiZi/NOBETi TETIKLEYEBIiLENLER

O Ates / enfeksiyon 0 Agrn (dis, reflii, kabizlik, idrar yolu) O Heyecan / asir1 uyarilma O Uykusuzluk O flag dozunun atlanmasi

O Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIBI ICIN — GNAO1

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L. GNAO1'E OZGU UC KRITiK NOKTA

1) Hareket krizi gercek bir acildir — "nobet degilmis" deyip gondermeyiniz: saatler-giinler siiren siddetli kore-
ballismus/distoni firtinasi tiitkenme, beslenememe, hipertermi ve rabdomiyolize ilerleyebilir — CK + bobrek islevleri + idrar
rengi, hidrasyon, ates kontrolii/sogutma; tetikleyici taramasi (enfeksiyon, agri, kabizlik, idrar yolu). Ailenin kriz planindaki
basamaklar1 sorunuz; yanitsiz krizde yogun bakimda sedasyon (6r. midazolam + deksmedetomidin infiizyonu) gerekebilir —
cocugun izlendigi merkezle temas kurunuz.

2) Dogru etikete dogru ilac: kriz < nobet ayrim videoyla yapilir; krize antiepileptik basamag) yiiklemek ¢c6zmez (tersi
de gegerli). Tereddiitte video-EEG.

3) DBS'li cocukta cihaz durumunu (pil/program) sorgulayiniz; uzamis kriz DBS merkezine haber verilerek yonetilir.

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir; 2. basamak: levetirasetam IV, valproat IV veya fosfenitoin/fenitoin — sendrom-6zel yasak
yoktur.
o Direncli statusta YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG.

e Kriz + nobet i¢ ice olabilir — EEG esliginde ayiriniz.
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EK NOTLAR IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

e Hipotoni-yutma giicliigii zemininde aspirasyona hazirlikl
olunuz; kriz sirasinda oral yol giivensizlesebilir.

o Cocuk sozsiiz olabilir ama baglantidadir — sakin ortam, aile

yaninda.
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HEKIM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okulda, bir kopya yanimizda bulunsun. Kriz plam satirlarin1 hekiminizle doldurtup her vizitte
glincelleyiniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/gnaozi-iliskili-bozukluk
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« TIBBI BILGI NOTU — GNAO1 (SAGLIK PROFESYONELLERI iCiN)

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

GNAO1 iLE ILISKILI BOZUKLUK NEDiR?

GNAO1 (Ga,) de novo varyantlari iki 6rtiigen fenotip yapar: erken epileptik ensefalopati ve/veya agir hareket bozuklugu (kore-

atetoz, distoni, ballismus). Ayirt edici acil tablo diskinetik kriz/firtinadar: tetikleyiciyle (ates, enfeksiyon, agri, uyarilma)
alevlenen, saatler-giinler siiren siddetli hiperkinezi — tiilkenme, hipertermi, rabdomiyoliz ve beslenme yetmezligi riskleri tasr;
yogun bakim gerektirebilir. Varyant tiirii fenotip agirhgini yonlendirebilir.

KRiZ YONETIM CERCEVESI

1) Tetikleyici taramasi ve tedavisi (enfeksiyon odag, agri, kabizlik, IYE) + ates kontrolii/sogutma + sakin-los ortam. 2) Basamakl

sedasyon/antidiskinetik: ailenin kriz plani (siklikla benzodiazepin + klonidin ile baslar); yanitsizda hastanede IV benzodiazepin;
direncli krizde YBU'de midazolam + deksmedetomidin infiizyonu (merkez protokoliine gore). 3) Destek: IV hidrasyon, CK-
bobrek izlemi (miyoglobiniiride agresif hidrasyon), elektrolitler, beslenme plani. 4) Kronikte tetrabenazin, benzodiazepin,
klonidin, gabapentin, triheksifenidil, baklofen bildirilen seceneklerdir; direncli-tekrarlayan krizlerde GPi-DBS'in kriz
yiikiinii belirgin azaltabildigi bildirilmistir — deneyimli merkez degerlendirmesi geciktirilmemelidir.
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AKUT NOBET / STATUS ONERILERI (6zet; kurum protokolii ve hekim karari esastir)

1. basamak: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg; IV 0,1-0,2 mg/kg). 2. basamak: levetirasetam IV
40-60 mg/kg, valproat IV 30-40 mg/kg veya fosfenitoin/fenitoin 20 mg FE/kg. Direncli status: YBU'de midazolam infiizyonu +
siirekli EEG. Kriz-ndbet ayrimi i¢in video(-EEG) esastir; krize antiepileptik eskalasyonu yapilmaz.
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Kaynak cercevesi: GNAO1 fenotip serileri, diskinetik kriz/status dystonicus yaklasimi ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumlu,
egitim amach 6zettir; ila¢ ve doz secimi dahil nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrint::
norogender.org/saglik-yazilari/gnaoz1-iliskili-bozukluk
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