GNAO1 — RUTIN iZLEM TAKVIMIi
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BU BELGE RUTIN iZLEM iCiINDiR — MERKEZDE: GUNCEL KRiZ PLANI + TETIKLEYiCi

YONETIMI + GEREKIRSE DBS DEGERLENDIRMESI

TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARITA)

« Kriz planinin yazilmasi (1./2. basamak ilaglar + hastane esikleri: 1-2 saat, beslenememe, KOYU IDRAR, ates-sertlik) — buzdolabi/okul
kopyalari - bazal CK ve kriz-sonrasi CK aligkanhig1.

* Video arsivi diizeni: ataklar ii¢ etiketle (nSbet / kore-distoni / KRiZ) kaydedilir; tereddiitte video-EEG.

¢ Genetik damismanlik: de novo (~%1 gonadal mozaiklik); varyantin literatiir profili (epilepsi- mi hareket-agirlikli m1) uzman merkezle; VUS 1-2
yilda bir reanaliz.

¢ Beslenme-yutma bazal degerlendirmesi - FTR-ergoterapi baslangici - uyku-kabizlik plani (ikisi de kriz tetikleyicisidir).

YAS DONEMLERINE GORE iZLEM
DONEM YAPILMASI GEREKENLER

Kriz plani her vizitte kilo-doza gore giincellenir; evde stok kontrolii - tetikleyici defteri (ates, ag1 giinii, dis, kabizhik) - nobetli

0-3yas fenotipte EEG klinige gore; spazm farkindalig: - beslenme-kilo yakin izlem (diskinezi enerji yakar) - FTR hedefleri 3-6 ayda bir
Giinliik hareket bozuklugu icin ila¢ denemeleri (tetrabenazin, klonidin, benzodiazepin...) saburla, tek tek - az yiiriiyen cocukta kalca

3-6 yas grafisi + skolyoz muayenesi - AAC/iletisim degerlendirmesi - uyku ve kabizhigin aktif yonetimi - dis 6 ayda bir (dis agrisi kriz
tetikler)

6-12 Okul plani: kriz eylem plam + sakin alan - kalca-skolyoz yillik (grafiyle) - kriz sonrasi CK kontrolii rutinlesir - davranis-uyku

yas taramasi - Krizler ilaclara direncli ve tekrarlayiciysa: DBS merkezi degerlendirmesi — geciktirmeyiniz
12-18 va. Erigkinlige gecis plani - kemik saghgi (D vitamini yillik; az hareket/kirikta DEXA) - kontraktiir-ortopedi izlemi - bakim yiikii ve aile
yas destegi gozden gecirme - DBS'liyse pil-program kontrol diizeni
Eriskin Erigkin devri (kriz plan1 + video arsivi + DBS dosyasiyla) - kriz yiikii yasla azalabilir — plan yine de giincel tutulur - osteoporoz-

skolyoz degerlendirmesi - yasam kalitesi hedefleri

Not: GNAO1 izleminin {i¢ sabit diregi giincel kriz plan, tetikleyici yonetimi (agri-kabizlik-uyku!) ve direngli seyirde DBS
degerlendirmesinin geciktirilmemesidir; kriz komplikasyonlar1 biiyiik 6lciide planla 6nlenebilir.
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«.  GNAO1 — IZLEM KAYIT CiZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini isleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

INCELEME KAYITLARI

iINCELEME

Kriz plam giincelleme

CK

Atak video arsivi (3 etiket)

EEG / video-EEG

Kalca grafisi + skolyoz

Beslenme-yutma deg.

AAC / iletisim deg.

DBS merkez degerlendirmesi

Kemik (D vit + DEXA)
Dis

Genetik damisma + VUS reanaliz

ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI

Her vizitte; kilo degisiminde hemen

Bazalde; her agir kriz sonrasi; koyu idrarda
hemen

Siirekli; kontrolde hekimle gézden gegcirilir

Nobetli fenotipte klinige gore; etiket
tereddiidiinde

Az yiiriiyende y1llik; muayene her vizitte

Her vizitte sorgu; kilo alamiyorsa gastrostomi
goriigmesi

Tanida; okul 6ncesi ve okul ¢caginda

Direngli-tekrarlayan krizde; DBS'liyse diizenli
cihaz kontroli

D vitamini yillik; az hareket/kirikta DEXA
6 ayda bir

Tanida; VUS 1-2 yilda bir

HER KONTROLDE SORGULANIR

PLANLANAN SONRAKIi

O Kriz/atak giinliigii + videolar 0O Kriz ilaglar1 evde var mi - doz kiloya giincel mi 0 Tetikleyici defteri (agri-kabizhik-uyku)

O Koyu idrar bilgisi aileye anlatildi m 0 Beslenme-kilo 0O iletisim ilerlemesi

HEKIM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD-
SOYAD)

KURUM / TELEFON TARIH

IMZA / KASE

Kaynak cercevesi: GNAO1 fenotip serileri ve hareket bozuklugu uzman 6nerileri ile uyumlu, aile ve hekim icin hazirlanmis 6zettir;

araliklar ¢cocugun bulgularina gore hekimince kisisellestirilir. Ayrintili rehber + acil plan1: norogender.org/saglik-

yazilari/gnao1-iliskili-bozukluk
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