KCNT1 ILE iLISKIiLI EPILEPSI — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN KCNT1 EPIiLEPSiSi VARDIR — KiNiDiN KULLANIYORSA QT/EKG

KONTROLU - KETOJENIK DIYETTEYSE SEKERLI SERUM VERMEYINiZzZ

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
KINIDIN KULLANIYOR MU? (DOZ - SON QTC - TARIH) KETOJENIK DIYETTE Mi? (ORAN - EKiP TEL.)

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

f N
@ sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA iLACI
9 Cocugu yan yatirin, basin koruyun, ¢evreyi giivenli hale KURTARMA ILACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
e Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya e Nobet 5 dakikay: gecti ya da kisa arayla tekrarliyorsa —
caligmayin. kurtarma ilacini uygulayn.
o Miimkiinse video kaydi alin (hekim i¢in ¢ok degerlidir). o llagtan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
e Ates varsa diigiirmeye baglayn. formu ekibe verin.

o ikinci doz: yalmz hekimin yazdig sekilde:
\ J

4 - BU COCUKTA NOBETIi TETIiKLEYEBIiLENLER / KARISABiLEN DURUMLAR

O Ates / hastalik 0 Uykusuzluk o ilag dozunun atlanmas1 O Ketojenik diyette sekerli surup/serum verilmesi (ketozu bozar)

O Uykudaki hipermotor ataklar kdbus/parasomni sanilabilir — video ¢ekin 0O Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI ICIN — KCNT1 ILE iLiSKILI EPILEPSI

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L. KCNT1'E OZGU UC KRITiK NOKTA
1) Kinidin kullaniyorsa: QT uzatir —» EKG/QTc kontrol ediniz; QT uzatan ek ilaglardan (ondansetron, makrolidler,
kinolonlar...) kagininiz. Kinidin giiclii CYP2D6 inhibitoriidiir — her yeni ilaci etkilesim yoniinden siiziiniiz; hipotansiyon/aritmi
izleyiniz.
2) Ketojenik diyetteyse: dekstrozlu serum ve sekerli suruplardan kacinimiz (ketozu bozar, nobetleri alevlendirebilir) —
sekersiz formiilasyon seciniz, diyet ekibiyle temas kurunuz.

3) Aritmi bildirimleri hastaligin kendisinde de vardir: carpinti/senkop/agiklanamayan solukluk ataklarinda EKG + ritim

izlemi.
UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

o Benzodiazepinler ilk basamaktir (ailenin kurtarma dozunu/saatini sorunuz). Gog¢ eden fokal nébetler uzun ve kiimeli
olabilir — erken davraniniz.

o 2, basamak: levetirasetam IV, valproat IV veya fosfenitoin/fenitoin — sendrom-6zel kontrendikasyon yoktur (kinidin alanlarda
fenitoin etkilesim/ritim yoniinden EKG izlemiyle).

o Direncli statusta YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG; bu tanida status oykiisii siktir, esigi diisiik tutunuz.

e Uykudan kalkan kisa hipermotor ataklar (SHE fenotipi) psikojenik/parasomni sanilmamalidir — aileden video isteyiniz.
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EK NOTLAR iZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

e EIMEFS fenotipinde hipotoni, beslenme giicliigii ve gorme
bozuklugu siktir — aspirasyona hazirhikh olunuz, islemleri

aileyle ytiriitiiniiz.

o Hareket bozuklugu ataklar: (diskinezi) nobet sanilabilir —
video + aile taniklig1 ayiricidir.
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HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okul/rehabilitasyon dosyasinda, bir kopya yaninizda bulunsun. Kinidin ve ketojenik diyet
satirlarini her acil bagvuruda ekibe gosteriniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/kenti-iliskili-epilepsi
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« TIBBI BILGI NOTU — KCNT1 (SAGLIK PROFESYONELLERI ICIN)

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

KCNT1 ILE ILISKIiLi EPILEPSI NEDiR?

KCNT1 (Ky,1.1/Slack) kazang tipi mutasyonlari iki ana tabloya yol acar: EIMFS (goc eden fokal nébetli infantil epilepsi — ilk 6 ayda
baslayan, ayni atak iginde yarikiireler arasinda yer degistiren, belirgin ilac direncli nébetler + agir gelisimsel etkilenme, edinsel
mikrosefali, kortikal gérme bozuklugu) ve SHE/ADSHE (uykuyla iligkili hipermotor epilepsi — bilis cogunlukla korunur, ailesel
olabilir). Bir alt grupta kardiyak aritmi bildirilmistir; SUDEP riski 6zellikle EIMFS'te yiiksektir.

TEDAVI NOTLARI

Sendrom-o6zel ilac¢ yasag: yoktur; EIMFS belirgin ilac direnclidir. Ketojenik diyet gorece iyi bildirilen se¢enektir (diyetteki

hastada sekerli ¢ozeltilerden kacininiz). Kinidin in vitro kanal blokajina ragmen klinikte cogunlukla yetersiz kalmistir; denenecekse
yatista, seri EKG-QTc titrasyonu ve diizey izlemiyle, deneyimli merkezde uygulanir (QTc belirgin uzarsa kesilir; CYP2D6
etkilesimleri gozden gegirilir). Kannabidiol ve VNS ek seceneklerdir; ¢cok odakli/go¢ eden dogasi nedeniyle rezektif cerrahi genellikle
uygun degildir.
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AKUT NOBET / STATUS ONERILERI (6zet; kurum protokolii ve hekim karari esastir)

0-5 dk: ABC, glukoz (ketojenikte sekersiz diizeltme stratejisi — diyet ekibi), ates. 1. basamak: benzodiazepin (bukkal/IN
midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg; IV 0,1-0,2 mg/kg) — gerekirse bir kez tekrar.

2. basamak: levetirasetam IV 40-60 mg/kg (maks. ~4,5 g), valproat IV 30-40 mg/kg veya fosfenitoin/fenitoin 20 mg FE/kg
(kinidin alan hastada EKG izlemiyle).

Direncli status: YBU'de midazolam infiizyonu; siirekli EEG. Kardiyak semptomda EKG/monitor; kinidin altinda QTc kontrolii
zorunludur.

Kaynak cercevesi: KCNT1 fenotip serileri ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumlu, egitim amach 6zettir; ila¢ ve doz secimi
dahil nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/kent1-iliskili-
epilepsi
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