KONJENITAL MiYASTENiIiK SENDROM (KMS) — ACIiL MUDAHALE
PLANI

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

BU COCUGUN KAVSAK HASTALIGI VARDIR — GEN-iLAC KARTINA BAKINIZ:

PiRIiDOSTIGMIN BAZI TiPLERDE KOTULESTIRIR - IV MAGNEZYUM VERMEYINiZ

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
GEN-ILAC KARTI — BANA iYi GELEN (OR. BANA YASAK/KOTU GELEN (OR. COLQ-DOK7: PIRIDOSTIGMIN!)

PIRIDOSTIGMIN/SALBUTAMOL + DOZ)

GEN/TiP (OR. CHRNE, RAPSN, DOK7, COLQ, APNE OYKUSU VAR MI - EV PLANI iZLEYEN MERKEZ — TELEFON
CHAT)

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - KRiZ / HASTALIK GUNUNDE — EVDE VE OKULDA

4 D

o Atesli hastalikta erken basvurun — enfeksiyon krizin 8 ACILEB ASVURU ESIKLERI — 112
bir numarali tetikleyicisidir; ilaglar1 aksatmayn.

¢ Solunum zorlugu, hizli-yiizeysel soluma, morarma,
e Yorulan beslenmede ara verin, kii¢lik-sik 6giin; oksiirerek uykuya meyil (kriz!).

tma = durun. q
yu e Yutamama — salyasin yutamama, sesin "buruna

© Apne plammiz varsa (CHAT/RAPSN): monitér- kacmas"nin belirginlesmesi.

canlandirma adimlarim uygulayn, 112. e Bebekte apne/morarma atag1 (kendine gelse bile ayni giin

o Giin sonu artan pitoz-giicsiizliik beklenendir; degerlendirme).

dinlenmeyle diizelmiyorsa bagvurun. o ilac sonrasi belirgin KOTULESME (karin krampi-salya

6 Yeni ilac yazildiginda GEN-ILAC kartin1 gosterin. artisi-giicsiizliik — ilac1 tekrarlamayin, arayin).

o Acile giderken bu formu ekibe verin.

\\ J

4 - RISKLi DURUMLAR — ONCEDEN BIiLDIiRIiNiZ

0 KAVSAGI BOZAN ILACLAR: aminoglikozid - florokinolon - makrolid - IV magnezyum - beta-bloker - prokainamid — ancak zorunluysa,
izlemle

O Anestezi: kas gevseticilere ASIRI DUYARLILIK (diislik doz + monitor); siiksinilkolin 6ngoriilemez — dnceden bildirin
O Ates/enfeksiyon = kriz tetikleyicisi (asilar eksiksiz + yillik grip) O Diger:
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. ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI iICIN — KONJENITAL MIYASTENIK
€} SENDROM

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L. KMS'YE OZGU UC KRIiTiK NOKTA
1) GEN-ILAC KARTINA BAKINIZ: Bu grupta tedavi gene goredir — COLQ ve DOK?7 tiplerinde piridostigmin tabloyu
KOTULESTIRIR (etkili olan salbutamol/efedrindir); yavas-kanal sendromunda da verilmez. On yiizdeki kartta "iyi gelen / yasak"
satirlar1 doldurulmustur — kriz tedavisini buna gore kurunuz, bilinmiyorsa izleyen merkezi arayiniz.
2) Kavsagi bozan ilaclardan kacininiz: aminoglikozidler, florokinolonlar, makrolidler, IV magnezyum, beta-blokerler,
prokainamid/kinidin, botulinum — akut kdtiilestirebilir; zorunluysa solunum izlemiyle veriniz.
3) Kriz = solunum isidir: satiirasyon normalken bile hipoventilasyon olabilir — kan gazi/klinik (yardimec kaslar, tek nefeste
say1 sayma); NIV/entiibasyon esigini diisiik tutunuz. Bebekte (CHAT/RAPSN) atesli hastalik ani apne yapabilir — monitorli
izleyiniz.
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PRATIiK YAKLASIM (OZET)

o Enfeksiyonu agresif tedavi ediniz (uygun antibiyotikle); hidrasyon-beslenme destegi.

o Ilac sonrasi kétiilesme tarifinde (salya-kramp-giicsiizliik) kolinerjik yiiklenmeyi diisiiniiniiz; dozu tekrarlatmayiniz, merkezle
goriisiiniiz.

¢ Otoimmiin juvenil MG'den fark:: antikorlar negatiftir, IVIG/steroid yanit1 beklenmez — tedavi destek + dogru kanal ilacidir.

4 N\ 7 "\

EK NOTLAR IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

e Anestezi: nondepolarizan gevseticilerde belirgin duyarhlik

(kiiciik doz, TOF monito6rii); siiksinilkolin yaniti

ongoriilemez — kag¢ininiz; postop uzamis solunum izlemi.

¢ Bilis normaldir; giin sonu muayenesi sabahtan kotii olabilir
— bazali aileden 6greniniz.
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HEKIM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okulda, bir kopya yanimzda; GEN-ILAC kartin1 her hekim-eczane temasinda gosteriniz.
Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/konjenital-miyastenik-sendromlar
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« TIBBI BILGI NOTU — KMS (SAGLIK PROFESYONELLERI iCiN)

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

KONJENITAL MiYASTENIiK SENDROMLAR NEDIiR?

KMS, noromuskiiler kavsagin genetik hastaliklaridir (antikorlar negatif): yorulabilir giigsiizliik, pitoz-oftalmoparezi, bulber bulgular;
ardisik uyarimda dekrement. Ana tipler ve tedavi eslesmesi: CHRNE/reseptor eksikligi, RAPSN, CHAT — piridostigmin
(£3,4-DAP); DOK?7, COLQ — salbutamol/efedrin (piridostigmin kotiilestirir); yavas-kanal — fluoksetin/kinidin
(piridostigmin verilmez). CHAT/RAPSN bebeklikte enfeksiyonla tetiklenen epizodik apne ile taninir. Cogu tip otozomal
cekiniktir (%25).

KRiZ VE GUVENLIiK CERCEVESi

7

Kriz yonetimi: tetikleyici (enfeksiyon) tedavisi + solunum destegi (NIV/entiibasyon esigi diisiik) + gen-uyumlu kanal ilacinin
stirdiiriilmesi; kolinerjik yiiklenme bulgularinda doz gozden gecirilir. Kacinilacak ilaclar: aminoglikozid, florokinolon, makrolid,
IV magnezyum, beta-bloker, prokainamid/kinidin (yavas-kanal hari¢ endikasyonla), botulinum. Anestezi: nondepolarizanlarda
belirgin duyarlilik (titre + TOF), siiksinilkolinden ka¢inma, postop uzamis izlem. Juvenil otoimmiin MG ayrimi (antikor+) tedaviyi

degistirir (immiinoterapi oradadir).

.

AKUT BASVURU ONERILERI (6zet; kurum protokolii ve hekim karar: esastir)
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Solunum: klinik + kan gazi ile degerlendirme; yutma giivensizse oral kesilir, NG koprii; bebek apne ataginda monitorlii yatis ve
izleyen merkezle temas. N6bet bu grubun bileseni degildir; biling degisikliginde CO2 retansiyonu diisiiniiliir.

\

Kaynak cercevesi: KMS tani-tedavi literatiirii ve néromuskiiler anestezi kaynaklariyla uyumlu, egitim amach 6zettir; nihai
karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/konjenital-miyastenik-
sendromlar
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