KCNT1 — RUTIN iZLEM TAKVIMIi

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

BU BELGE RUTIN iZLEM iCiNDiR — iZLEM, FENOTIiPE GORE (EIMFS / UYKU-IiLiSKiLi

TiP) iKi YOLDAN YURUR

TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARITA)

¢ Fenotipin adlandirilmasi: EIMFS mi, uykuyla iligkili hipermotor epilepsi (SHE) mi, ara form mu — izlem yolu buna gore isaretlenir (tabloda
E/S stitunlar).

¢ Genetik damismanlik: EIMFS c¢ogunlukla de novo (ebeveyn testi + mozaisizm); SHE ailesel olabilir — ebeveyn testi + %50 gecis ve
eksik penetrans anlatilir; VUS ise 1-2 yilda bir yeniden siniflama.

« Bazal EEG (EIMFS'te iktal kayit/goc paterni; SHE'de uyku video-EEG) + bazal EKG (aritmi bildirimleri; kinidin diisiintilecekse zorunlu) -
kraniyal MR bir kez.

¢ Kurtarma plani + acil kart: doldurulur - ketojenik diyet degerlendirmesi erken yapilir (EIMFS'te) - beslenme-yutma + gérme bazal
degerlendirmesi - bag gevresi kaydi - SUDEP bilgilendirmesi.

YAS DONEMLERINE GORE IZLEM (E = EIMFS/agir uc - S = uyku-iliskili tip)
DONEM YAPILMASI GEREKENLER

E: Sik vizit — kurtarma plani her vizitte, kiloyla doz giincelleme - EEG sik araliklarla - bas ¢evresi her vizitte (edinsel
mikrosefali) - beslenme-yutma; kilo alamiyorsa erken gastrostomi tartismasi - gorme degerlendirmesi (kortikal gorme bozuklugu) -

0-12
nd FTR-ergoterapi gecikmeden - ketojenik diyet erken diisiiniiliir; diyette 3-6 ayda bir izlem paneli (lipid, elektrolit, idrar) -

kinidin denenecekse yatista seri EKG-QTc titrasyonu, sonrasinda periyodik EKG
E: Direncli epilepsi basamaklar: (ketojenik siirdiirme, CBD, VNS degerlendirme) - hareket bozuklugu ataklarin1 videoya alma -

1-6 yas skolyoz-kalca muayenesi (az hareketli cocukta) - iletisim/AAC degerlendirmesi - kabizlik-reflii aktif yonetim - uyku - dis 6 ayda bir -
S: gece ataklarinin video kayds; tam siklikla bu yaslarda konur — parasomni karisikligini netlestir
E: Okul/6zel egitim plani y1llik - nobet yiikii + ilag yan etkileri gozden gecirme - kemik saglig: (D vitamini yillik; az hareket/kirikta

6-12 yas DEXA) - gorme-iletisim hedefleri - S: uyku hijyeni + gece nébet kontrolii; davrams-psikiyatrik tarama yillik (diirtiisellik,
duygudurum); okul basarisi izlemi

12-18 va. E: Gegis plani; kontraktiir-skolyoz; kemik (DEXA); bakim yiikii ve aile destegi gozden gegirilir - S: uykusuzlugun nobet tetiklemesi

(er enI}iIk)§ anlatilir (stnav donemleri!); ruh saglhig: taramas siirer; aile planlamasi cagina girerken %50 kalitim bilgisi yeniden

8 anlatilir - her iki ugta valproat kullanan geng kizlarda iireme ¢agi danismanhig
Eriskin E: Erigkin bakim plani; SUDEP 6nlemleri (gece gozetim) 6miir boyu; osteoporoz-skolyoz degerlendirmesi - S: epilepsi yonetimi

siirer; is-ehliyet damismanhgi; gebelik planinda ilag gozden gecirmesi + genetik danmismanlik

Not: KCNT1 izleminin sabit direkleri fenotip karti, giincel kurtarma plani ve EKG farkindaligidir (hastalikta aritmi bildirimleri + kinidin
altinda zorunlu QTc izlemi); EIMFS'te beslenme-gorme-iletisim destekleri nobet sayis1 kadar onemlidir.
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«. KCNT1— IZLEM KAYIT CIZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini isleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

iNCELEME KAYITLARI (E = EIMFS - S = uyku-iliskili tipte gecerli)

iINCELEME

Fenotip kart1 + kurtarma plam

EEG

EKG / QTe

Bas cevresi (bebek)

Gorme degerlendirmesi (E)

Beslenme-yutma deg. (E)

Ketojenik diyet paneli

Hareket bozuklugu video kaydi

Davrams-psikiyatrik tarama (S)

Kemik saghg (D vit + DEXA)

Dis

Genetik damismanhk + VUS
reanaliz

ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI

Her vizitte; kilo degisiminde doz giincellenir

Bazal; E-tipte sik, S-tipte uyku video-EEG; klinik
degisiklikte

Bazal; kinidin altinda seri titrasyon + periyodik;
semptomda hemen

Her vizitte (0-24 ay)

Bazal; sonra yillik

Her vizitte sorgu; kilo kaybinda
degerlendirme/gastrostomi

Diyetteyse 3-6 ayda bir (lipid, elektrolit, idrar)

Her atakta; kontrolde hekimle izlenir

Yillik

D vitamini yillik; az hareket/kirikta DEXA

6 ayda bir

Tanida; aile planlamasinda; VUS 1-2 yilda bir

HER KONTROLDE SORGULANIR

PLANLANAN SONRAKIi

0 Nobet glinliigli + kurtarma dozu giincel mi 0 Kinidin: son QTc tarihi 0 Ketojenik: "sekersiz ilag" kurali hatirlatildi m1

O Hareket bozuklugu ataklar1 (video) O Beslenme-biiylime O Gorme-iletisim ilerlemesi O Uyku 0 Davranis

HEKIM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD-

SOYAD)

KURUM / TELEFON TARIH

IMZA / KASE

Kaynak cercevesi: KCNT1 fenotip serileri ve uzman goriisleriyle uyumlu, aile ve hekim icin hazirlanmig 6zettir; araliklar
cocugun bulgularina gore hekimince kisisellestirilir. Ayrintili rehber + acil plani: norogender.org/saglik-

yazilari/kenti-iliskili-epilepsi
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