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% KCNQ2 ILISKILI EPILEPSI — ACIL MUDAHALE PLANI

Nérolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi (N6rogender) - norogender.org - Prof. Dr. Burak Tath danismanlhiginda hazirlanmigtir

BU COCUKTA KCNQ2 iLiSKiLi EPILEPSi VARDIR — SODYUM KANAL BLOKERLERI

SIKLIKLA ETKIiLiDIR

1 - COCUGUN BIiLGILERI (hekiminizle birlikte doldurunuz)

ADI SOYADI DOGUM TARIHI GUNCEL KiLO (KG) / TARIH
ANNE/BABA ADI — TELEFON iZLEYEN HEKiM — TELEFON TERCIiH EDILEN HASTANE
GENETIK TANI (GEN / VARYANT / FONKSiYON) ALERJILER KAN GRUBU

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

{ A
o Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA iLACI
e Cocugu yan yatirin, basini koruyun, ¢evreyi giivenli héle KURTARMA ILACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
9 Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya e Nobet 5 dakikay: gecti ya da kisa arayla tekrarliyorsa —
calismayin. kurtarma ilacini uygulayn.
@ Miimkiinse video kayd ahn (hekim igin degerlidir). o Ilactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi araym, bu
e Ateg varsa diislirmeye baglayin. formu ekibe verin.

o ikinci doz: yalmiz hekimin yazdig: sekilde:
| J

4 - BU COCUKTA NOBETI TETiKLEYEBIiLENLER

0 Ates / enfeksiyon 0O Uykusuzluk 0 Hastalik / aclik-kusma 0 Heyecan / yorgunluk 0 ilac dozunun atlanmas:

O Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI ICIN — KCNQ2

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

)
KCNQ2'DE SODYUM KANAL BLOKERLERI SIKLIKLA HIZLI ETKILIiDiR

Bu hastalikta — Dravet'in tersine — karbamazepin / okskarbazepin bircok merkezde ilk tercihtir ve fenitoin statusta

uygundur. Cocugun bilinen etkili ilaci: (izleyen hekimin notu).
\ J

{ 3N

@ UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (6zet)

e 1. basamak: Benzodiazepin (ailenin kurtarma dozunu ve saatini sorunuz); yenidogan-kiictik siit cocugunda kurum
protokoliiniize gore fenobarbital de ilk basamakta kullanilabilir.

e 2, basamak: Fenitoin/fosfenitoin 20 mg FE/kg IV ya da hizh karbamazepin/okskarbazepin baglanmasi KCNQ2'de
ozellikle etkilidir; alternatif levetirasetam IV.

e Direngli statusta midazolam infiizyonu + EEG monitorizasyonu.

e Hastanin diizenli ilaclarini aksatmayiniz; nébetler kiimeler halinde gelebilir.

7
{ N '
EK NOTLAR IZLEYEN HEKiM NOTU (opsiyonel)
o Aile oykiisiinde "bebekken gecirilmis nobet" selim ailesel
formu diigtindiiriir.
o Aileden nobet videosunu isteyiniz; taburculukta izleyen
hekime bilgi veriniz.
\ J \ J

HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okul/kres-bakici dosyasinda, bir kopya yaninizda bulunsun. Kilo degistik¢e dozlar
hekiminizle giincelleyiniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/kenq2-iliskili-epilepsi

© Norogender — Norolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi - Prof. Dr. Burak Tath danismanliginda - norogender.org Sayfa 2/3 - Siirlim: Ekim 2026



(2,7
Flre Bu dosya Prof. Dr. Burak Tatl tarafindan hazirlanmistir; takip eden doktorun onayi ile kullanilabilir.

TIBBI BILGI NOTU — KCNQ2 (SAGLIK PROFESYONELLERI ICiN)

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

KCNQ2z iLE iLiSKiLi EPILEPSI NEDiR?

KCNQ2, noronal ateglemeyi frenleyen Kv7.2 potasyum kanalini kodlar ve yenidogan nobetlerinin en sik genetik nedenidir.
Yelpaze iki ucludur: (1) Selim ailesel yenidogan epilepsisi — yasamin 2-8. giinlerinde kisa n6betler, aralarda iyi bebek, normal
zemin EEG; haftalar-aylar icinde kendiliginden diizelir, gelisim normaldir. (2) KCNQ2 ensefalopatisi — siklikla de novo, agir
(cogu baskin-negatif) varyantlarla; sik tonik nobetler, burst-supresyon EEG, degisken kalic1 gelisimsel etkilenme. Nobetler her iki
ucta da ilk y1llarda biiyiik ol¢iide yatisma egilimindedir.

FARMAKOLOJIK ILKE

s

Kvy.2 islev kaybi, noronu depolarize-asir1 uyarilabilir birakir; sodyum kanal blokerleri bu asir1 ateslemeyi hedeflediginden
KCNQ2 nobetlerinde siklikla hizli ve belirgin etkilidir (karbamazepin/okskarbazepin 6nde; fenitoin akut donemde). Klinik
siiphe giicliiyse bircok merkez genetik sonucu beklemeden karbamazepini erken dener. Kaginilmasi zorunlu 6zel bir ilag grubu
yoktur; secim yanit ve yan etkiye gore bireysellestirilir.

\

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

r

Yenidoganda: ABC, glukoz-elektrolit (hipokalsemi/hipoglisemi disla), kiiltiirler gerektiginde; 1. basamak kurum protokoliine
gore fenobarbital 20 mg/kg IV ve/veya benzodiazepin (IV midazolam 0,1-0,2 mg/kg).

KCNQz2 biliniyor/kuvvetle diisiiniiliiyorsa: 2. basamakta fosfenitoin/fenitoin 20 mg FE/kg IV ya da enteral
karbamazepin ~10 mg/kg yiikleme (ardindan titrasyon) etkin seceneklerdir; alternatif levetirasetam IV 40-60 mg/kg.

Siit cocugu-cocukta: benzodiazepin — sodyum kanal blokeri 6nceligi korunur. Direncli status: midazolam infiizyonu, YBU,
siirekli EEG.

Not: ilk kusak Kv7 acicis (retigabin) piyasadan cekilmistir; yeni kusak Kv7 agicilar klinik gelistirmededir. Selim formda uzun siireli
tedavi genellikle gerekmez; ilag kesimi izleyen hekimce planlanir.

&

Kaynak cercevesi: KCNQ2 uzman goriisleri ve yenidogan nobet kilavuzlariyla uyumlu, egitim amach 6zettir; ila¢ ve doz se¢imi
dahil nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/kenq2-iliskili-
epilepsi
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