. GRIN2A / GRIN2B IiLE iLISKiLI BOZUKLUK — ACIL MUDAHALE
‘%@%' * PLANI

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

BU COCUGUN GRIN2 BOZUKLUGU VARDIR — DiL/DAVRANIS GERILEMESI

'PSIKOLOJIK' DEGILDIR: UYKU EEG'SI GEREKIR

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

4 N
@ sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA iLACI
e Cocugu yan yatirin, basim 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 —
caligmayin. kurtarma ilacini uygulayn.
o Miimkiinse video kaydi alin (hekim i¢in ¢ok degerlidir). o llagtan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
e 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 (6nemli tetikleyici) 0 ila¢c dozunun atlanmasi
O Dil/davranis gerilemesi giinler-haftalar icinde — UYKU EEG'si gerekir (ESES?)

O Gece silik nobetler (yiiz segirmesi, salya, konusgamama) — video ¢ekin 0 Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIBI iCIN — GRIN2A / GRIN2B

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L. GRIN2'YE OZGU iKi KRIiTiK NOKTA

1) Dil-davramis gerilemesi bir EEG acilidir: GRIN2A'da Landau-Kleffner / ESES yelpazesi goriiliir — "duyuyor ama
anlamiyor”, giinler-haftalar icinde konusmanin ve davranisin bozulmasi. Bu tablo psikiyatrik degildir; uyku EEG'si (uykuda
diken-dalga aktivasyonu) ile aranmahidir. Ayaktan kisa uyaniklik EEG'si normal olabilir.

2) ila¢ notu: Epilepsi-afazi fenotipinde karbamazepin/okskarbazepin tabloyu ve uyku EEG'sini alevlendirebilir —
kacininiz; valproat, etosiiksimid, benzodiazepinler ve (merkez tercihiyle) sultiam/steroid kiirleri kullanilan basamaklardir.

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir (ailenin kurtarma dozunu/saatini sorunuz).

e 2, basamak: levetirasetam IV veya valproat IV tercih edilir; epilepsi-afazi fenotipinde fenitoin/karbamazepin
grubundan kacinmak akileidir — GRIN2B'nin klasik fokal nébetlerinde standart secenekler kullanilabilir (fenotip kartina
bakiniz).

o Gece silik nobetler status sanilmayabilir ya da tersi — aileden video isteyiniz.

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

7 N\ 77 N

EK NOTLAR IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

e GRIN2B'de otizm/gelisimsel gerilik 6n planda olabilir —
sade dil, aile yaninda, islemleri anlatarak yapiniz.

e "Duymuyor" yakinmasinda isitme testi normal ¢ikabilir

(isitsel s6zel agnozi) — norolojiye yonlendiriniz.

. s \u J

HEKIM 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. Dil gerilemesi donemlerinde
video + uyku kayd isteyiniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/grin2-iliskili-bozukluklar
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. TIBBI BILGI NOTU — GRIN2A / GRIN2B (SAGLIK
% PROFESYONELLERI iCiN)

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

GRIN2 iLE iLiSKiLi BOZUKLUKLAR NEDiR?

GRIN2A, epilepsi-afazi yelpazesinin (rolandik benzeri — Landau-Kleffner — ESES/CSWS) baglica genetik nedenidir: uykuda
belirgin diken-dalga aktivasyonu, dil regresyonu (isitsel s6zel agnozi) ve davranig bozulmasi; nébetler silik olabilir. GRIN2B
agirlikla gelisimsel gerilik/otizm + epilepsi (infantil spazm dahil) yapar. Varyantlar kazanc/kayip yonlii olabilir; mekanizmaya
yonelik denemeler (kayipta serin, kazancta memantin; GRIN2B-GoF i¢in GluN2B-secici ayarlayici calismalar1) arastirma

asamasindadir.

ESES / LKS YONETIM OZETi

Hedef uykudaki epileptik aktivitenin baskilanmasidir (yalniz klinik nobet sayisi degil): valproat + etosiiksimid, yliksek
doz gece diazepam kiirleri, kortikosteroid kiirleri; sultiam secili olgularda. KBZ/OKS/fenitoin kacinilir (aktivasyonu
artirabilir). Tedavi yanit1 kontrol uyku EEG'si ile dogrulanir; dil terapisi es zamanh baslar.

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

7

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 veya valproat IV 30-40 mg/kg — epilepsi-afazi fenotipinde sodyum kanal blokerlerinden kaginma tercih edilir.
Direncli status: YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG.

Dil regresyonuyla gelen cocukta "nonkonviilzif/elektriksel status" olasiligi i¢in uyku kaydi iceren EEG planlanmaly; psikiyatrik
on taniyla taburculuk geciktirici hatadir.

.

Kaynak cercevesi: Epilepsi-afazi spektrumu/ESES literatiirii ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumlu, egitim amach 6zettir; ila¢
ve doz secimi dahil nihai karar, hastay1r degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/grin2-
iliskili-bozukluklar
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