KCNA2 — RUTIN IZLEM TAKVIMI

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

BU BELGE RUTIN iZLEM iCiNDiR — SABITLER: VARYANT SINIFI DOSYADA YAZILI -

ATAKSI-DUSME GUVENLIGI - FENOTIPE GORE RECETE KONTROLU

TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARITA)

¢ Genetik + islevsel sinif: de novo dogrulamasi (ebeveyn testi) - varyantin LoF/GoF/karma siifinin literatiirden dogrulanmip dosyaya
ve acil kartina yazilmasi — tedaviyi degistirir - VUS 1-2 y1lda bir reanaliz - KCNA2 kayitlarina katilim.

¢ EEG bazal (fokal mi jeneralize mi — ilag¢ hattini belirler) - gelisim-dil bazal degerlendirmesi - ataksi-denge bazali (FTR hedefleriyle) + ev
giivenlik diizeni.

¢ Kurtarma plani + acil kart1 (fenotipe gore ilag satir1 isaretli) - GoF smifinda uzman merkezle hedefe yonelik seceneklerin (4-AP)
degerlendirilmesi giindeme alinir.

YAS DONEMLERINE GORE iZLEM

DONEM YAPILMASI GEREKENLER

0-2 yas Baslangic donemi: ndbet tipi + EEG'ye gore titrasyon (jeneralize-miyoklonik — VPA/LEV hatti; fokal LoF — genis yelpaze) -
kurtarma plani kiloya giincel - atesli donem plani (LoF'ta tetik) - gelisim izlemi + FTR baslar
Ataksi-denge programi: FTR hedefleri 6 ayda bir; ev-oyun alam giivenligi; gerekirse kask - dil-gelisim destegi - EEG klinik
2-6 yas degisimde - GoF sinifinda uzman merkezle 4-AP degerlendirmesinin periyodik gozden gecirilmesi - her recetede
fenotipe-gore kontrol (absans-miyoklonik baskinsa KBZ/OKS yok) - uzamis dalginhkta diisiik esikli EEG

Okul plani: yazida siire esnekligi, beden egitiminde diigme-giivenli aktiviteler, dalma aninda tekrar-sorma - y1llik gelisim-davranig
6-12 yas degerlendirmesi - nobet yiikii azaliyorsa hekimle sadelestirme degerlendirmesi (6zellikle LoF) - kemik saghgi (D vitamini yilhik) - dig
6 ayda bir

Nobetler siklikla seyrelir — azaltma denemeleri hekim planiyla - ergen ruh saghg taramasi - valproat kullanan genc kizlarda
12-18+ yas iireme cag1 damismanhg: - ehliyet-meslek danismanhg (ataksi + nobet durumuna gore) - erigkin devri: varyant sinifi + ilag

gecmisi + video arsiviyle

Not: KCNA2 izleminin {i¢ sabiti varyant sinifinin dosyada yazil olmasi (acil kart1 buna gore dolar), ataksi-diisme giivenligi ve fenotipe gore
recete kontroliidiir; GoF sinifinda hedefe yonelik secenekler (4-AP) uzman merkezle periyodik yeniden degerlendirilir — rutin uygulama degildir.
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«. KCNA2 — IZLEM KAYIT CIZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini isleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

INCELEME KAYITLARI

iINCELEME

Varyant simifi kayd: (LoF/GoF)

EEG

FTR / ataksi-denge hedefleri
Recete kontrolii (fenotipe gore)
Gelisim-dil / davranmis deg.

GoF: uzman merkez 4-AP
degerlendirmesi

Kask-diisme giivenligi
Kemik (D vit)

Dis

Genetik danmisma + VUS reanaliz

+ kayit

ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI

Tanida; literatiir giincellemesiyle gézden gecir

Bazal; klinik degisimde; uzamg dalginhkta
ACIL

6 ayda bir giincelleme
Her yeni ilacta — kart!

Yillik

Tanida; 1-2 y1lda bir yeniden

Dengesiz donemlerde 6 ayda bir
Yillik (AEI altinda)

6 ayda bir

Tanida; VUS 1-2 yilda bir

HER KONTROLDE SORGULANIR

O Nobet giinliigli + videolar O Yiiriiyiiste degisim / diisme say1s1 O Kurtarma dozu kiloya giincel mi

O Acil karti: varyant sinifi + ilag satir1 dolu mu O Regete fenotipe uygun mu 0 Okul plan: giincel mi

HEKIiM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD-

SOYAD)

KURUM / TELEFON TARIH

PLANLANAN SONRAKIi

IMZA / KASE

Kaynak cercevesi: KCNA2 iglevsel siniflama serileri ile uyumlu, aile ve hekim i¢in hazirlanmis 6zettir; araliklar cocugun
bulgularina gore hekimince kisisellestirilir. Ayrintili rehber + acil plani: norogender.org/saglik-yazilari/kcnaz2-iliskili-

ensefalopati
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