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MECP2 DUPLIKASYON SENDROMU — ACIiL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN MECP2 DUPLIKASYON SENDROMU VARDIR — SOLUNUM

ENFEKSiYONLARI AGIR SEYREDEBILIiR: DUSUK ESIKLE DEGERLENDIRINiZ

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) 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.
e Miimkiinse video kaydi alin (hekim i¢in ¢ok degerlidir). o Ilactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
e Ateg varsa diislirmeye baglayin. formu ekibe verin.

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

4 - TETIKLEYIiCiLER / KARISABILEN DURUMLAR

0 ATES + OKSURUK — erken bagvuru (pnémoni agir seyredebilir) 0 Yutma giicliigii/oksiiriiklii yatma — aspirasyon 0 Kabizlik

0 Uykusuzluk 0 (ilag kullaniyorsa) dozun atlanmas1 0 Okul caginda ilk dalma-kasilma — sendromun parcasi olabilir (EEG)
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{% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI iICIN — MECP2 DUP.

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L MECP2 DUP. iCiN UC KRITiK NOKTA
1) Solunum enfeksiyonunu kiiciimsemeyiniz: tekrarlayan-agir pnémoniler bu sendromun imzasi ve baglica yasam riskidir
(antikor yanit1 sorunlar: bildirilmistir) — diisiik esikle degerlendirme (satiirasyon, muayene, gerekirse grafi), aspirasyonu
diisiiniiniiz (yutma giicliigii + reflii zemini), erken tedavi + yakin izlem.
2) Nobet ~yarisinda ve GEC baslayabilir: okul ¢caginda ilk atak "yeni hastalik" degildir — standart degerlendirme; statusta
basamaklar standarttir, gen-6zgiil kisit yoktur (atipik absans-tonik agirlikh tablolarda jeneralize yaklasim uygundur).
3) Iletisim + aile bilgisi: konusamamasi anlamadig1 anlamina gelmez; taburculukta izleyen hekime bilgi veriniz; tam yeniyse
anne tasiyiciligi icin genetik danmismanlik yonlendirmesini not ediniz (erkek kardes riski %50 olabilir).

. J
UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)
{ N

¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir (bukkal/IN midazolam; ailenin kurtarma dozunu sorunuz).

o 2, basamak: levetirasetam IV 40-60 mg/kg, valproat IV 30-40 mg/kg veya fosfenitoin 20 mg FE/kg — 6zgiil kisit yoktur,
kurum protokolii uygulanir.

e Direncli durumda YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG.

\ J

{ 3 é )

EK NOTLAR iZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

o Agir enfeksiyon donemleriyle iligkili beceri gerilemeleri

bildirilebilir — taburculukta gelisim notu diisiiniiz.

e Spastisite ve skolyoz eslik edebilir; pozisyonlamada nazik
olunuz.

\ J \ J/

HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: "Ates + Oksiiriik = erken bagvuru" kuralini evde ve okulda goriiniir yerde bulundurunuz; as1 kartini her kontrole
getiriniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/mecp2-duplikasyon-sendromu
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TIBBI BILGI NOTU — MECP2 DUPLIKASYONU (SAGLIK
PROFESYONELLERI ICIN)

Akademik 6zet - Nihai tan1 ve tedavi kararlar1 hastay1 degerlendiren hekime aittir

MECP2 DUPLIKASYON SENDROMU NEDiR?

MECP2 duplikasyon sendromu (Xq28; MeCP2 fazlaligi — doz hastaligy) tipik olarak erkeklerde: bebeklik hipotonisi, belirgin
GG/ZY, konusmanin gelismemesi/sinirh kalmasi, otizm 6zellikleri, ilerleyebilen spastisite, GIS sorunlari ve tekrarlayan-agir
solunum yolu enfeksiyonlar: (immiin islev bozuklugu bildirilir; pnémoni baslica mortalite nedenidir). Epilepsi ~%50 ve
siklikla gec cocuklukta baslar (atipik absans-tonik; bir boliimii direngli). Duplikasyon siklikla saghikl tasiyici1 anneden kalitihir —
erkek kardes riski %50; tan1 kopya-sayisi analiziyle (CMA/MLPA) konur.

ENFEKSiYON KALKANI VE TEDAVi CERCEVESI

s w
Sendrom-6zgiil onayh tedavi yoktur; proaktif enfeksiyon yonetimi seyri belirler: as: eksiksizligi (+ pnémokok semasi, yillik

grip), yutma-aspirasyon yonetimi, reflii tedavisi, solunum fizyoterapisi; agir/tekrarlayan enfeksiyonda immiinoloji
degerlendirmesi (as1 yanitlari/Ig; secili olgularda koruyucu stratejiler hekim karariyla). Epilepside tip-uyumlu secim (atipik
absans-tonik — valproat/lamotrijin/klobazam hatt1; direnclide diyet/VNS); jeneralize bilesende KBZ/OKS dikkatle. MECP2 dozunu

diisiiren ASO yaklasimlari arastirma asamasindadir; klinik uygulama onerisi degildir.
\ J

AKUT YAKLASIM (6zet; kurum protokolii ve hekim karari esastir)

{ '
Solunum: diisiik esikli degerlendirme + aspirasyon pnémonisi akilda; erken antibiyotik karar1 klinikle; taburculukta yakin kontrol
plani. Nobet/status: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg) — levetirasetam IV 40-60 mg/kg /
valproat IV 30-40 mg/kg — YBU; atipik absans statusunda EEG esliginde benzodiazepin + valproat.

. J

Kaynak cercevesi: MECP2 duplikasyon fenotip serileri ve pediatrik status kilavuzlari ile uyumlu, egitim amagh 6zettir; nihai
karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrint1: norogender.org/saglik-yazilari/mecp2-duplikasyon-sendromu
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