% GRIN2A / GRIN2B — RUTIN iZLEM TAKViMIi

Norolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi (N6rogender) - norogender.org - Prof. Dr. Burak Tatl danigsmanhiginda hazirlanmistir

BU BELGE RUTIN iZLEM iCiNDiR — iZLEM GENOTIiPE GORE (A = GRIN2A / B =

GRIN2B) iKi YOLDAN YURUR
TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARITA)

¢ Varyant yonii (kazanc¢/kayip) uzman merkez/veritabaniyla netlestirilir; VUS 1-2 y1lda bir yeniden sorulur - danismanlik: cogu de novo;
GRIN2A'nin hafif-ailesel ucu i¢in aile 6ykiisti sorgulanir.

¢ A (GRIN2A): bazal uyku EEG'si + dil degerlendirmesi + isitme testi ("duymuyor" yakinmasi isitsel sézel agnozi olabilir — isitme normal ¢ikar)
- KBZ/OKS kac¢inma notu dosyaya yazilir.

¢ B (GRIN2B): gelisimsel/otizm bazal degerlendirmesi - hareket bozuklugu-stereotipi videosu - EEG (spazm/n&bet Gykiistinde) - beslenme-uyku
bazal kaydi.

¢ Kurtarma plani + acil kart1 doldurulur (A'da KBZ/OKS uyarist igaretli).
YAS DONEMLERINE GORE iZLEM
DONEM YAPILMASI GEREKENLER

A: Dil degerlendirmesi 6-12 ayda bir; herhangi bir dil/davrams gerilemesinde UYKU EEG'si - dil terapisi erken - B: gelisim

2-6 .
yas hedefleri 3-6 ayda bir; otizm miidahale programi; nébet sorgusu her vizitte (EEG esigi diisiik); AAC degerlendirmesi

A'nin zirve donemi: ESES/LKS tedavisinde yanit kontrol uyku EEG'siyle izlenir (tedavi degisiminden 2-3 ay sonra) - yogun

6-12 yas dil terapisi + okul plam - her yeni recetede KBZ/OKS kontrolii - B: okul/6zel egitim plani yillik; davrams-dikkat taramasi;
nébet yonetimi

12-18 A: Yatisma beklentisi — hekimle ila¢ sadelestirme plani; kalic1 dil-6grenme agiklari igin destek siirer - B: gecis plani; ergen ruh

- a
yas sagligi taramasi - her ikisinde valproat kullanan geng kizlarda tireme ¢ag1 danismanligi
Eriski A: cogunlukla nébetsiz; 6grenme-dil izleri icin mesleki yonlendirme - B: epilepsi/ davranis yonetimi siirer; eriskin bakima devir -
riskin

gebelik planinda genetik danigmanlik

Not: GRIN2 izleminin sabit diregi uyku EEG'si + dil izlemi ikilisidir (A) ve erken yogun gelisimsel-iletisim destegidir (B); "dil geriledi"
ciimlesi her yasta EEG gerekgesidir.
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% GRIN2A / GRIN2B — IZLEM KAYIT CIZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini isleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

INCELEME KAYITLARI

iINCELEME

Uyku EEG'si (A)

Dil degerlendirmesi (A)
isitme testi

Gelisim / otizm deg. (B)

EEG (B)

Davramis-dikkat taramasi
Hareket bozuklugu video (B)
Kemik (D vit)

Dis

Genetik damisma + VUS reanaliz

ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI

Tanida; dil/davranis gerilemesinde; tedavi
degisiminden 2-3 ay sonra

6-12 ayda bir; gerilemede hemen

Tanida (agnozi ayrimi igin)

Tanida; 18-24 ay; okul 6ncesi/okul caginda
Nobet/spazm klinigine gore

Yillik

Yeni atak tipinde

Yillik (AEI altinda)

6 ayda bir

Tanida; VUS 1-2 yilda bir

HER KONTROLDE SORGULANIR

PLANLANAN SONRAKIi

O Dil-okul gidisi (gerileme var m1?) O Gece olaylar1 + video O Uyku diizeni O Recete kontrolii: KBZ/OKS yok (A) O Davranis

O Kurtarma dozu giincel mi

HEKIM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD-
SOYAD)

KURUM / TELEFON TARIH

IMZA / KASE

Kaynak cercevesi: Epilepsi-afazi spektrumu/ESES literatiirii ve GRIN uzman 6nerileri ile uyumlu, aile ve hekim icin hazirlanmig

Ozettir; araliklar cocugun bulgularina gore hekimince kisisellestirilir. Ayrintih rehber + acil plani:

norogender.org/saglik-yazilari/grin2-iliskili-bozukluklar
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