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% KCNQ2 ILE iLISKILI EPILEPSi — RUTIN IZLEM TAKVIMI

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

BU BELGE RUTIN iZLEM iCINDIiR — iZLEM, FENOTIiPE GORE (KENDINi SINIRLAYAN

TiP / DEE) iKi YOLDAN YURUR

TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARITA)

* Fenotipin belirlenmesi: kendini sinirlayan (ailesel yenidogan) tip mi, KCNQ2-DEE (gelisimsel ve epileptik ensefalopati) mi? — EEG,
aile Oykiisii, nobet yiikii ve gelisim birlikte degerlendirilir; izlem yolu buna gore isaretlenir (asagidaki tabloda K/D siitunlar).

+ Genetik damsmanlik: kendini simirlayan tip siklikla AILESELDIR (otozomal baskin) — ebeveyn testi yapilir, sonraki
cocuklara gecis riski %50'ye kadar; DEE ise cogunlukla de novo'dur. VUS ise 1-2 yilda bir yeniden simiflama planlanir.

¢ Bazal EEG (DEE'de sik tekrar) + gelisimsel bazal degerlendirme - beslenme-yutma (agir yenidogan tablosunda).

¢ Kurtarma ilaci recetesi + acil planin doldurulmasi — kartta "sodyum kanal blokerleri bu hastalikta siklikla etkilidir" kutusu isaretli
olmal.

YAS DONEMLERINE GORE iZLEM (K = kendini sinirlayan tip - D = DEE)

YAS YAPILMASI GEREKENLER

K+D: ilac optimizasyonu — karbamazepin/okskarbazepin bu tanida siklikla ilk secenektir (hekim karar1); kurtarma
0-6 ay plan her vizitte; beslenme-biiyiime - K: nébetler tipik olarak haftalar-aylar icinde durur — durunca ila¢ azaltma-kesme plani
hekimle yapilir - D: EEG sik araliklarla; gelisim destegi (FTR-ergoterapi) gecikmeden baslar; hipotoni-yutma izlemi

K: Remisyon dogrulanir, ilag siklikla 6-12 ay civarinda kesilir (kesme 6ncesi/sonrast EEG hekim karariyla); gelisim izlemi
6 ay-2 yas siirer — hafif 6grenme/dil sorunlar goriilebilir, diisiik esikle degerlendirme - D: nébet kontrolii + hareket bozuklugu (distoni)
sorgusu — ataklari videoya alin; gelisimsel destek yogunlastirilir; uyku

K: Okul 6ncesi gelisimsel-dil degerlendirmesi (nébetler bitmis olsa da) - D: Nobetler bu donemde siklikla azalir/durabilir —
2-6 yas "nobet bitti" # "izlem bitti": gelisimsel tablo kalicidir, destek siirer - otizm taramasi - konugsamayan ¢ocukta AAC
degerlendirmesi - davranis-uyku - dis 6 ayda bir

K: Okul basarisi-6grenme taramasi; sorun yoksa rutin pediatrik izleme yaklagir - D: okul/6zel egitim plan1 yillik - az nobetli
6-12 yas donemde ilag yiikii hekimle gézden gecirilir - az hareketli cocukta skolyoz-ortopedi muayenesi + kemik saghg: (D vitamini y1lhik) -
davranig

K: Genellikle saglikli seyir — aile planlamasi caginda %50 gecis riski yeniden anlatilir (kendisi "iyilesmis" olsa da varyant
tasiyicisidir) - Dz gegis plani; kemik (gerekirse DEXA); mobilite-kontraktiir; valproat kullanan geng kizlarda tireme ¢ag:
danmigmanligy; erigkin bakim plani

12-18 yas
ve eriskin

Not: KCNQz2 izleminin iki sabit diregi fenotip kart1 (kendini sinirlayan / DEE — tedavi ve beklentiyi belirler) ve ailesel tipte %50 kalitim
damismanhigidir; DEE'de gelisimsel destek, nobet sayisindan bagimsiz olarak izlemin merkezidir.
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@g%% KCNQ2 — iZLEM KAYIT CiZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini igleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

iNCELEME KAYITLARI (D = DEE fenotipinde gecerli)

INCELEME

Fenotip kart1 + kurtarma plani

EEG

ilac azaltma-kesme plan1 (K-tip)

Gelisimsel / dil degerlendirmesi

Otizm taramasi (D)

Hareket bozuklugu video kayd:
(D)

AAC / iletisim degerlendirmesi

D)
Kemik saghg (D vit + DEXA)
Dis

Genetik danismanlik + ebeveyn
testi

VUS yeniden siiflamasi

ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI

Her vizitte gozden gegirilir; kilo degisiminde
doz giincellenir

Bazal; DEE'de sik; K-tipte ila¢ kesme karar1
cevresinde

Remisyon sonrast, siklikla 6-12 ay civar: (hekim
karar1)

Tamda; okul 6ncesi HER iKi tipte; okul caginda
tekrar

18-24 ay; siiphede formal degerlendirme

Her atakta; kontrolde hekimle izlenir

Konugma gecikmesinde erken; okul ¢aginda
giincelleme

D vitamini yillik; az hareket/kirikta DEXA
6 ayda bir

Tamnida; aile planlamasinda tekrar (%50 —
ailesel tip)

1-2 y1lda bir laboratuvara reanaliz sorulur

HER KONTROLDE SORGULANIR

PLANLANAN SONRAKI

O Nobet giinliigii + kurtarma dozu giincel mi O Fenotip kart1 yeni hekimlere gosterildi mi O Gelisim-dil-iletisim ilerlemesi

O Hareket bozuklugu ataklar1 (video) O Beslenme-biiyiime O Uyku O Davranis

HEKIM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD-

SOYAD)

KURUM / TELEFON TARIH

iMZA / KASE

Kaynak cercevesi: KCNQz2 ile iligkili epilepsi uluslararasi uzman uzlasi 6nerileri ile uyumlu, aile ve hekim i¢in hazirlanmis 6zettir;
araliklar cocugun bulgularina gore hekimince kisisellestirilir. Ayrintili rehber + acil plan1: norogender.org/saglik-

yazilari/kenq2-iliskili-epilepsi
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