GRIN1 ILE ILISKIiLi BOZUKLUK — ACiL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN GRIN1 BOZUKLUGU VARDIR — GOZ KAYMA / HAREKET ATAKLARININ

HEPSi NOBET DEGILDIiR (VIDEO iSTEYINiZz)

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

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

f N
o Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA ILACI
e Cocugu yan yatirin, basin koruyun, ¢evreyi giivenli hale KURTARMA ILACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
e Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya e Nobet 5 dakikay: gecti ya da kisa arayla tekrarliyorsa —
calismayin. kurtarma ilacini uygulayin.
o Miimkiinse video kayda alin (hekim icin cok degerlidir). o Tlactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
6 Ates varsa diisiirmeye baslayin. formu ekibe verin.

o ikinci doz: yalmz hekimin yazdig sekilde:
\ J

4 - BU COCUKTA NOBETIi TETIiKLEYEBIiLENLER / KARISABiLEN DURUMLAR

O Ates / hastahk 0 Uykusuzluk 0O ilag dozunun atlanmas1 0 Goz kayma ataklar: (okiilojirik) — cogu NOBET DEGILDIR, video cekin

O Hiperkinetik/distonik ataklar — nobetle karisir O Diger:
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ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI iCIN — GRIN1

@;@ B,
" Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

\

GRIN1'E OZGU iKi KRIiTiK NOKTA

basamak antiepileptik yiiklemeyiniz.

edemez.

1) Her atak nobet degildir: GRIN1'de okiilojirik (g6z kayma) krizler ve hiperkinetik/ distonik ataklar siktir ve
epileptik nobetle ¢ok karisir — biling ¢ogunlukla korunur. Tereddiitte aileden video isteyiniz; ayrim yapilmadan basamak

2) Yutma giicliigii-aspirasyon: hipotoni ve beslenme sorunlari yaygindir — solunum degerlendirmesinde aspirasyonu diisiiniiz;
agizdan ilac verirken dikkatli olunuz. Huzursuzluk ataklarinda agri1 kaynag (dis, reflii, kabizlik, kirik) tarayimiz; cocuk sozel ifade

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

7

Benzodiazepinler ilk basamaktir (ailenin kurtarma dozunu/saatini sorunuz).
2. basamak: levetirasetam IV, valproat IV veya fosfenitoin/fenitoin — sendrom-6zel kontrendikasyon yoktur.
Infantil spazm Gykiisii olabilir; siit cocugunda yeni kasilma kiimelerinde cocuk nérolojisine haber veriniz.

Direncli statusta YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG.

.

EKNOTLAR

Kortikal gorme bozuklugu siktir — ¢ocuk sizi gormiiyor
olabilir; dokunarak ve sesle yaklasiniz, aileyi yaninda
tutunuz.

Memantin kullaniyorsa (arastirma/endikasyon dis1
izlemde) kesmeyiniz, izleyen merkeze daniginiz.

7

IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

HEKIM ONAYI

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

TARIH IMZA / KASE

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okul/rehabilitasyon dosyasinda, bir kopya yaninizda bulunsun. Atak videolar: telefonunuzda
hazir olsun. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/grini1-iliskili-bozukluk
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« TIBBI BILGI NOTU — GRIN1 (SAGLIK PROFESYONELLERI iCIN)

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

GRIN1 ILE ILISKILI BOZUKLUK NEDIiR?

GRIN1, NMDA reseptoriiniin zorunlu GluN1 alt birimini kodlar; de novo (nadiren biallelik) varyantlar agir nérogelisimsel
bozukluk yapar: belirgin ZY, konusmanin yoklugu/smirliligi, hipotoni-hareket bozuklugu (distoni, kore, stereotipi), kortikal gorme
bozuklugu, siklikla edinsel mikrosefali; epilepsi ~%65-70 (spazm, tonik, fokal). Ayirt edici: okiilojirik kriz benzeri non-
epileptik ataklar. Bir alt grupta kortikal kivrim anomalisi (polimikrogiri benzeri) eslik eder. Varyantlar kazancg ya da kayip yonli
olabilir.

ILAC SECiMi VE ACIiL YAKLASIM

Sendrom-o6zel antiepileptik kontrendikasyonu yoktur; standart secimler kullanilir, infantil spazmda hormon/vigabatrin
standart kurallarla uygulanir. Olay ayrimi tedavinin 6nkosuludur: non-epileptik paroksismal ataklara antiepileptik
eskalasyonu yapilmamali, video-EEG ile netlestirilmelidir. Kazanc-tip varyantlarda memantin denemeleri bildirilmistir — arastirma

cercevesinde, uzman merkez karariyla.

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

0-5 dk: ABC, glukoz, ates. 1. basamak: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg; IV 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. Aspirasyon riski nedeniyle hava yolu korumasinda erken davraniniz.

Kaynak cercevesi: GRIN1 fenotip serileri ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumlu, egitim amach 6zettir; ila¢ ve doz secimi
dahil nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/grini-iliskili-
bozukluk
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