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MECP2 DUPLIKASYONU — RUTIN IZLEM TAKVIMi

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

BU BELGE RUTIN iZLEM iCINDIiR — SABITLER: ENFEKSiYON KALKANI (ASI+ERKEN

TEDAVI) - YUTMA-REFLU - OKUL CAGI NOBET UYANIKLIGI

TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARITA)

¢ Genetik + danmismanlik (bu tanida hayati): anne testi — tasiyiciysa erkek kardes riski %50; genis aile danismanlig1 + prenatal secenekler -
kayitlara katihm.

¢ Enfeksiyon kalkani kurulumu: as1 kart1 eksiksiz (+ pnomokok semasi, yillik grip) - "ates+06ksiiriik = erken bagvuru" yazih kural -
tekrarlayan/agir enfeksiyonda immiinoloji degerlendirmesi (as: yanitlari/Ig diizeyleri).

¢ Yutma degerlendirmesi + reflii sorgusu - EEG esigi bilgisi aileye (ge¢ baslayabilir) - spastisite- ortopedi bazali - kabizlik programi - AAC dahil
iletisim programi kurulur.

YAS DONEMLERINE GORE iZLEM

DONEM YAPILMASI GEREKENLER
° Hipotoni i¢in FTR - beslenme-kilo izlemi; oksiiriiklii yutmada degerlendirme - her enfeksiyon kaydedilir (say1-agirhk); sik/agirsa
3yas immiinoloji - ag1 takvimi aksatilmaz - solunum fizyoterapisi egitimi - iletisim ¢aligmasi baglar
8 va Yillik gelisim-davrams degerlendirmesi + 6zel egitim planm - AAC sistemi oturtulur - spastisite muayenesi (germe-FTR; gerekirse
3-8yas botulinum) - dalma-kasilma sorgusu her vizitte (epilepsi penceresi agiliyor) - kabizlik program - dis 6 ayda bir
8 Epilepsi en sik bu donemde baslar: siipheli atakta EEG; bagladiysa tip-uyumlu tedavi + kurtarma plani - skolyoz muayenesi
-14 yas

yillik; biiytime ataginda 6 ayda bir - yliriiyiis-spastisite izlemi - enfeksiyon kalkani g6zden gegirilir (grip asis1 her sonbahar)
Direncli nobette diyet/VNS degerlendirmesi uzman merkezle - spastisite-ortopedi (kalga- skolyoz) yakin izlem - ergen bakim plani -
14-18+ yas eriskin bakima yazili devir (enfeksiyon dykiisii + immiin degerlendirme + EEG + iletigim profili) - aile planlamasi danismanhg

(tasiyic1 anne/kardesler)

Not: MECP2 duplikasyonunda izlemin birinci maddesi enfeksiyon kalkamidir — as1 eksiksizligi, yutma yonetimi ve erken tedavi yasam siiresini
dogrudan etkiler; ikincisi okul ¢agi nobet uyanikhgy, iiciinciisii anne-tasiyicihigi damismanhgidir.
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MECP2 DUPLIKASYONU — iZLEM KAYIT CIZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini igleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

iNCELEME KAYITLARI

INCELEME ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI PLANLANAN SONRAKI

As1 kart1 kontrolii (+ grip) Her vizitte; grip her sonbahar

Enfeksiyon sayisi-agirhig: kaydi Her vizitte sorgu

immiinoloji deg. (Ig/as1 yanit1) Tekrarlayan-agir enfeksiyonda
Yutma-beslenme deg. Bebeklikte sik; sonra yillik + yakinmada
EEG Siipheli atakta; basladiysa klinik izlemle
Spastisite / yiiriiyiis deg. 6-12 ayda bir (FTR hedefleriyle)
Skolyoz muayenesi Yillik; biiyiime ataginda 6 ayda bir
Kabizlik program Her vizitte sorgu

Dis 6 ayda bir

G tik d testi) + .
k:;: ik damgma (anne testi) Tanida; aile planlamasinda tekrar

HER KONTROLDE SORGULANIR

O Bu donemde enfeksiyon: say1-agirlik O Asilar giincel mi (grip?) O Yutma: oksiiriik-uzayan 6giin O Dalma-kasilma siiphesi (video?)

0 Kabizhk-uyku O Spastisite-egrilik O fletisim (AAC) ilerlemesi

HEKIiM ONAYI

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

Kaynak cercevesi: MECP2 duplikasyon fenotip serileri ile uyumlu, aile ve hekim i¢in hazirlanmis 6zettir; araliklar cocugun
bulgularima gore hekimince kisisellestirilir. Ayrintih rehber + acil plan1: norogender.org/saglik-yazilari/mecp2-
duplikasyon-sendromu
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