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KBG SENDROMU (ANKRD11) — ACiL MUDAHALE PLANI

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

BU GOCUKTA KBG SENDROMU VARDIR - HER KASILMA NOBET DEGILDIR — ONCE BU FORMUN 2. SAYFASINI
OKUYUNUZ

1 . COCUGUN BILGILERI (hekiminizle birlikte doldurunuz)

ADI SOYADI DOGUM TARIHi

ANNE/BABA ADI — GENETIK TANI (GEN | ANKRD11
TELEFON / VARYANT)

iZLEYEN HEKIM — GUNCEL KiLO (KG)

TELEFON / TARIH

TERCIH EDILEN KAN GRUBU

HASTANE

ALERJILER

ESLiK EDEN TANILAR

2. DUZENLI KULLANDIGI ILAGLAR

iLAC DOz SAATLER NOT
KURTARMA iLACI (n6bet DOz YOL TEKRAR ARALIGI
uzarsa)

o bukkal o rektal

Kurtarma ilaci dozu agirliga gore hesaplanir; yukaridaki kilo alani giincel degilse uygulamadan 6nce hekime danisiniz.
3 - NOBET / ATAK GUNUNDE — EVDE VE OKULDA

1. Siireyi saatle tutun. Bes dakikayl asan nébet uzamis kabul edilir ve kurtarma ilaci gerekir.
2. Cocugu yan yatirin, basinin altina yumusak bir sey koyun, agzina hicbir sey sokmayin, hareketlerini zorla durdurmayin.

3. Miimkiinse videoya alin. Bu sendromda ndbetle karisan atak tipleri vardir (bkz. 2. sayfa); gériintli, muayeneden daha hizl
ayirt ettirir.

4. Diisme nébeti (ani glic kaybiyla yere diisme) varsa bas korumasi konusunu hekiminizle konusun.
5. llaglar aksatmayin; uyku diizensizligi ve ates ndbet esigini disurir.
6. Acile giderken bu formu ekibe verin.

4 - BU COCUKTA RiSKLi DURUMLAR — ONCEDEN BILDIRINiz

0 Ameliyat-anestezi (omurga anomalisi ve damak-havayolu 6zellikleri 6nceden bildirilmelidir) o Tekrarlayan orta kulak
iltihabi / isitme kaybi
O Yapisal kalp anomalisi 0O Yapisal bobrek anomalisi o Beslenme-yutma gucligd o Diger:
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ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBIi ICIN — KBG SENDROMU

Bu sayfayl cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

. KBG SENDROMUNA 0zGU UC KRITiK NOKTA

1) Her kasilma nébet degildir. KBG sendromunda paroksismal distoni bildirilmistir: ataklar halinde gelen, tek tarafli
olabilen bukici kasllma ve dénen postir. Bu ataklar ndbet sanilip Ust Uste benzodiazepin verilirse gocuk gereksiz yere
solunum baskisi riskine girer. Atagin videosu varsa isteyiniz. Stiphede nébet gibi davraniniz; ancak tekrarlayan ataklarda
EEG ile dogrulama planlayiniz.

2) Epilepsi profili. Nébet baslangici tipik olarak gectir (163 kisilik birlestiriimis seride ortanca 4,0 yil); odaksal ve jeneralize
epilepsiler yaklasik esit siklikta, absans %22,8. Olgularin yaklasik ticte birinde (%36,8) epilepsi direncli seyreder —
status epileptikus yonetiminde esigi distk tutunuz. Beyin MR'i olgularin %45,9'unda anormaldir.

3) Havayolu ve omurga. Damak anomalileri ve omurga anomalileri bildirilmistir; entlibasyon ve pozisyonlama planlanirken
bu iki baslik ayrica sorulmalidir. Tekrarlayan orta kulak iltihabi siktir — atesli cocukta kulak muayenesini atlamayiniz.

PRATIK YAKLASIM (OZET)

¢ Uzamis ndbette standart status protokolu; ailenin kurtarma ilacini ne zaman ve kag kez verdigini sorunuz.
¢ Biling degisikliginde ndbet disi nedenleri de arayiniz; bu sendromda distonik atak ayirici tanidadir.

e Atesli cocukta kulak ve isitme degerlendirmesi; eflizyon sik, taninmazsa dil gelisimini geriletir.

¢ Yapisal kalp ve bébrek anomalisi bildirilmistir; dosyada eko/USG kaydi yoksa bunu ¢ikista not ediniz.

¢ Boy kisaligi ve kemik yasi geriligi sendromun pargasidir; akut tabloyla iliskilendirmeyiniz.

¢ Bilis cogunlukla hafif-orta diizeyde etkilenir — cocuga yasina uygun hitap ediniz.

EK NOTLAR

HEKiM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIiM

KURUM / TELEFON

TARIH

iMZA / KASE

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okulda, bir kopya yaninizda bulunsun; her ameliyat dncesi anestezi ekibine gdsteriniz. Ayrinti:
norogender.org/saglik-yazilari/kbg-sendromu
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TIBBI BiLGi NOTU — KBG SENDROMU (SAGLIK PROFESYONELLERI iCiN)

Akademik 6zet - Nihai tani ve tedavi kararlari hastay! degerlendiren hekime aittir

TANIM VE GENETIK

KBG sendromu, ANKRD11 (16924.3) geninde tek kopya kaybi ya da islev bozukluguna bagli, otozomal dominant kalitilan
nérogelisimsel bir tablodur. Degisikliklerin cogunlugu ¢erceve kaymasi tiriindedir (bildirilen seride %60,1); c. 1903_1907del
tekrarlayan bir degisikliktir. Gen ici degisiklik disinda 16924.3 mikrodelesyonu da ayni tabloya yol agar — dizi analizi normalse
bu olasilik ayrica arastiriimalidir. De novo ya da kalitsal olabilir; ebeveyn testi danismanlik i¢in gereklidir.

KLINIK

¢ Dis: Ust orta kesicilerde makrodonti — en ayirt edici bulgu; kalici digler stirmeden gériinmez, bu yizden kig¢uk ¢ocukta tani
yuz cizgileri ve gelisim profili Gzerinden disinultr.

¢ Yiiz: Uggen yUz, sinofris, uzun filtrum, anteverte nares, genis/belirgin kulaklar, algak sa¢ cizgisi.

¢ Bilylime-iskelet: boy kisaligi, kemik yasinda gerilik, omurga anomalileri, brakidaktili.

¢ Norogelisim: 8grenme glcligu ya da zihinsel yetersizlik (cogunlukla hafif-orta), konusma gecikmesi; DEHB, otizm
spektrumu 6zellikleri, kaygi.

o Kulak: tekrarlayan otitis media, iletim tipi isitme kaybi; sensdrinéral kayip da bildiriimigtir.

¢ Diger: damak anomalileri, yapisal kalp ve bébrek anomalileri, kriptorsidizm, stit cocuklugunda beslenme gii¢ligi. Prenatal
dénemde IUGR, polihidramniyoz, prematurite ve NT artigi bildirilmistir.

EPILEPSi — GENOTIP-FENOTIP

163 kKisilik birlestiriimis seride nébet baslangici ortanca 4,0 yil (IQR 1,5-8,0); odaksal ve jeneralize epilepsiler benzer siklikta;
absans %22,8; MR anormalligi %45,9; %63,2 ndbetsizlik, %36,8 direnc¢li seyir. Yanlis anlam degisikligi tasiyanlarda (6zellikle
RD2 bolgesinde kiimelenenler) baslangi¢ daha ge¢, MR daha sik normal ve nébet kontrolli daha iyidir — genetik rapor yalniz
tani icin degil, izlem beklentisi icin de okunmalidir.

iZLEM VE TEDAViI

Gene yonelik tedavi yoktur; izlem ve destek tedavileri belirleyicidir. Tanida ekokardiyografi, bébrek ultrasonu, isitme, goz,
omurga ve dis degerlendirmesi ile ebeveyn genetik testi yapilir. Yillik olarak biyiime, isitme, omurga (skolyoz), dis ve okul-
gelisim plani gdzden gegirilir. isitme sorunu ¢éziilmeden konusma terapisinden tam verim alinamaz; bu ikisi birlikte ytrdtaldr.
Boy kisaliginda buyliime hormonu uygulanan kig¢lk bir hasta grubunda (n=8) boyda artis bildirilmis ve belirgin yan etki
gorilmemistir; karar endokrinoloji degerlendirmesiyle hasta temelinde verilir.
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