% KCNA2 ILE ILISKILi EPILEPSI — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN KCNA2 EPIiLEPSiSi VARDIR — iLAC SECiMi VARYANT SINIFINA

GOREDIR (ASAGIDAKI KARTA BAKINIZ) - ATAKSI ZEMIN BULGUSUDUR

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
VARYANT SINIFI (HEKIM ISARETLER) BASKIN NOBET TiPi
O LoF (kayip) 0O GoF (kazan¢) O Karma 0O Bilinmiyor O Absans-miyoklonik 0 Fokal/atesli

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

4 ‘
0 Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA ILACI
e Cocugu yan yatirin, bagini koruyun, gevreyi giivenli héle KURTARMA iLACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
o Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya e Nobet 5 dakikay: gecti ya da kisa arayla tekrarliyorsa —
caligmayin. kurtarma ilacini uygulayin.
o Miimkiinse video kaydi alin (hekim i¢in ¢cok degerlidir). o Tlactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
o Ates varsa disiirmeye baglayin. formu ekibe verin.
o ikinci doz: yalmz hekimin yazdig sekilde:
. J

4 - TETIKLEYICIiLER / KARISABILEN DURUMLAR

O Ates / hastalik (6zellikle LoF'ta) 0 Uykusuzluk o ilac dozunun atlanmasi 0 Uzanus dalgilik-sersemlik — absans statusu olabilir (EEG!)

O Yeni/artan dengesizlik — her zaman ilag yan etkisi degildir (diizey + klinik degerlendirme)
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIBI iCIN — KCNA2

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L. KCNA2'E OZGU UC KRITiK NOKTA
1) ilac notu VARYANT SINIFINA / NOBET TiPiNE baghdir — 6n sayfadaki karta bakiniz: absans-miyoklonik
baskin tabloda (¢cogu GoF) KBZ/OKS/fenitoin alevlendirebilir — statusta valproat/levetirasetam tercih edilir;
fokal/atesli baskin tabloda (¢cogu LoF) standart basamaklar kisitsizdir. Kart bossa jeneralize kabul edip VPA/LEV ile
ilerlemek giivenli se¢imdir.
2) Uzamis dalginlik = absans statusu olabilir: EEG + benzodiazepin denemesi; yanit EEG ile dogrulanir.
3) Ataksi zemin bulgusudur: dengesiz yiiriiylis bu hastaligin par¢asidir — ama yeni/belirgin artis ila¢ diizeyi, ensefalopati ya
da status sonrasi tablo acisindan degerlendirilir; diisme sonrasi travma muayenesini unutmayiniz.

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

o Benzodiazepinler ilk basamaktir (ailenin kurtarma dozunu sorunuz).

¢ 2, basamak (absans-miyoklonik baskin / sinif bilinmiyor): valproat IV 30-40 mg/kg tercih veya levetirasetam IV
40-60 mg/kg; fenitoin 6nerilmez.

¢ 2, basamak (fokal baskin LoF): levetirasetam/valproat/fosfenitoin — kurum protokoliine gore, kisit yoktur.

o Direncli durumda YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG.
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EK NOTLAR IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

e g-aminopiridin (fampridin) kullanan hasta gorebilirsiniz:

GoF varyantlarinda uzman merkezlerce verilen hedefe
yonelik bir ajandir — kesmeyiniz, izleyen merkezle

goriislinliz.
o Ataksi nedeniyle sedasyon sonrasi mobilizasyonda diisme
riskine dikkat.
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HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okulda; genetik raporun varyant-sinifi notunu bu formla birlikte tasiyimiz — ilag¢ satir1 ona
gore doldurulur. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/kenaz2-iliskili-ensefalopati
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« TIBBI BILGI NOTU — KCNA2 (SAGLIK PROFESYONELLERI ICIiN)

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

KCNA2 ILE ILISKILI BOZUKLUK NEDIiR?

KCNAZ2 (Kv1.2; de novo) iglevsel sinifa gore ayrisan DEE yapar: LoF — siit cocuklugunda atesle tetiklenen/fokal agirlikli nébetler,
gorece 1imli gelisimsel etkilenme; GOF — daha erken baslangic, absans-miyoklonik jeneralize nobetler, belirgin ataksi ve daha
agir etkilenme; karma LoF+GoF en agir uctur. Nobetler bir grup hastada okul ¢agi-ergenlikte seyrelir. Varyantin islevsel sinifinin
raporlanmasi tedavi planini degistirir; uzamis sersemlik absans statusu olabilir.

ILAC SECiMi VE HEDEFE YONELIiK SECENEK (4-AP)

Standart secim fenotipe goredir: jeneralize-miyoklonik baskin (cogu GoF) tabloda valproat/levetirasetam/etosiiksimid-
klobazam hatti; bu tiplerde KBZ/OKS/fenitoin alevlenme riski nedeniyle dikkatle ele alinir. Fokal baskin (¢ogu LoF) tabloda sodyum
kanal blokerleri dahil genis yelpaze kullanilabilir. 4-aminopiridin (fampridin): GoF varyantlarinda kanal blokajiyla etki eden
hedefe yonelik ajan — uluslararasi serilerde nobet ve ataksi alaninda yamt bildirilmistir; bugiin i¢in uzman merkezlerde olgu

bazinda, arastirma/ endikasyon-disi cercevede degerlendirilir, yalniz GoF sinifinda anlamlidir ve rutin klinik uygulama

onerisi degildir. Direnclide ketojenik diyet degerlendirilebilir.

. J

AKUT YAKLASIM (6zet; kurum protokolii ve hekim karari esastir)

1. basamak: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg). 2. basamak: absans-miyoklonik baskin/sinif
bilinmiyor — valproat IV 30-40 mg/kg tercih (veya LEV 40-60 mg/kg), fenitoin onerilmez; fokal baskin LoF —
LEV/VPA/fosfenitoin kisitsiz. Absans statusu: EEG esliginde benzodiazepin + valproat. Direncli: YBU midazolam infiizyonu +
siirekli EEG.
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Kaynak cercevesi: KCNAz2 islevsel simiflama serileri ve pediatrik status kilavuzlar: ile uyumlu, egitim amachi 6zettir; nihai karar,
hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/kcnaz2-iliskili-ensefalopati
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