PCDH19 ILE ILiSKILI EPILEPSI — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN PCDH19 EPiLEPSiSi VARDIR — NOBETLER KUME YAPAR: TEK NOBETLE

TABURCU ETMEYINiZ - SKB YASAK DEGILDIiR

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
2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR
iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

o Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon).

e Cocugu yan yatirin, basin koruyun, ¢evreyi giivenli hale
getirin.

e Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya
calismayin.

o Miimkiinse video kaydi alin (hekim igin ¢ok degerlidir).
6 Ates varsa diisiirmeye baglayn.
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KUME PLANI — ILK NOBET GELDiYSE

YENILERi YOLDADIR

KOPRU ILACI (ILK NOBETLE BASLANIR  DOZU
— ADI/SURESI)

KURTARMA ILACI (UZAMIS NOBETTE — DOZU

ADI/YOLU)

o llk nébette koprii ilacim hekimin yazdig: gibi baslatin;
atesi distiriin.
e Nobet 5 dakikay1 gecerse kurtarma ilaci1 — siirerse 112.

e 24 saatte 3 ve ilizeri nobet ya da kendine gelemeden yeni
nobet — hastaneye gidin, bu formu verin.

4 - BU COCUKTA NOBETI TETIKLEYEBILENLER / BILINMESi GEREKENLER

O ATES / as1 giinii atesi (en giiclii tetikleyici — erken diisiiriin) 0 Hastalik 0 Uykusuzluk O ila¢c dozunun atlanmasi

O Korku ¢1ghigiyla baslayan nobetler GERCEKTIR — psikolojik degildir, video cekin 0 Diger:
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doldurulmahdur.



% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI iCIN — PCDH19

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L PCDH19'A OZGU UC KRIiTiK NOKTA

1) Kiime mantig1 — tek nobetle taburcu etmeyiniz: Bu hastalikta nobetler kisa ama kiimeler halindedir (1-3 giin boyunca
onlarca atak). ilk nobet geldiyse yenileri biiyiik olasilikla gelecektir — gozlem + benzodiazepin kopriisii planlayiniz (ailenin
koprii planini sorunuz); durdurulamayan kiimede yatis, direncli kiimede hekim karariyla kisa kortikosteroid kiirii bildirilen
seceneklerdendir.

2) Korku-cighik nobetleri gercektir: Yogun korku ifadesi ve ¢iglikla baslayan ataklar PCDH19'un bilinen nobet tipidir —
psikojenik sanmayiniz, video isteyiniz.

3) Dravet refleksi kurmayimiz: Sodyum kanal blokerleri (karbamazepin, okskarbazepin, fenitoin) PCDH19'da
KONTRENDIKE DEGILDIR — gerektiginde kullanilabilir.

. J

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

a N

¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir; kiimede diizenli aralikli benzodiazepin kopriisii (6r. agizdan klobazam/diazepam, hekim
semasiyla) kiimeyi kirmanin ana aracidir.

¢ 2, basamak (status gelisirse): levetirasetam IV, valproat IV veya fosfenitoin/fenitoin — hepsi kullanilabilir.
e Ates odagim degerlendirip erken antipiretik veriniz; as1 sonrasi ates kiimeleri bilinir.

o Direncli durumda YBU + siirekli EEG.

4 N\ 7 \

EK NOTLAR iZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

e Kiimeler arasinda ¢ocuk tamamen normal olabilir; EEG
normalligi taniy1 dislamaz.

o Kaygi/davrams eslikleri siktir — sakin ortam, aile yaninda.

e Hasta hemen daima kizdir; babadan kalitim miimkiindiir
(tasiyrc1 baba saghklidir) — genetik danigmanlik notunu
dosyada gorebilirsiniz.
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HEKIM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okul/kres dosyasinda, bir kopya yaninizda bulunsun. Kiime planinizi (koprii ilaci) her vizitte
hekiminizle giincelleyin. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/pcdh19-iliskili-epilepsi
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« TIBBI BILGI NOTU — PCDH19 (SAGLIK PROFESYONELLERI ICIN)

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

PCDH19 IiLE ILiSKIiLi EPILEPSiI NEDiR?

PCDH19 (Xq22, protokaderin-19), kizlarda goriilen kiime epilepsisinin genidir: heterozigot kizlar hastalanir, hemizigot erkekler
¢ogunlukla saglikl tasiyicidir (hiicresel girisim/karisim mekanizmasi; mozaik erkekler etkilenebilir). Baglangic 4-18 ay; atesle
tetiklenen kisa fokal/tonik nobet kiimeleri (interiktal uzun sakin donemlerle), iktal korku-ciglik karakteristiktir. Gelisim
normalden ZY/otizme uzanr; kaygi-davranis ve psikiyatrik eslikler siktir. Nobet yiikii tipik olarak ilk on yilda en agirdir, ergenlige
dogru azalir.

KUME YONETIMIi VE iLAC SECIiMi

Kiimenin kirilmasa: ilk nébetle baslatilan benzodiazepin kopriisii (6r. oral klobazam/diazepam semasi, birkag giin) + ates
kontrolii; yatis gerektiren olguda IV benzodiazepin; direncli kiimelerde kisa kortikosteroid kiirlerinin kiimeyi sonlandirabildigi
bildirilmistir (merkez deneyimi/hekim kararr).

Kronik tedavi: klobazam, levetirasetam/brivarasetam, valproat sik kullanilir; sodyum kanal blokerleri kontrendike
degildir (Dravet'ten ayrim). Norosteroid (ganaksolon) faz ¢aligmas: birincil hedefine ulasmamistir — arastirma baglaminda
kalmistir.
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AKUT NOBET / STATUS ONERILERI (6zet; kurum protokolii ve hekim karari esastir)

1. basamak: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg; IV 0,1-0,2 mg/kg). 2. basamak: levetirasetam IV
40-60 mg/kg, valproat IV 30-40 mg/kg veya fosfenitoin/fenitoin 20 mg FE/kg. Direncli status: YBU'de midazolam infiizyonu +
stirekli EEG.

Taburculuk dlciitii: tek nobet degil, kiimenin kontrolii (12-24 saat nobetsizlik + koprii planinin kurulmasi) esas alinmalidir;

aile kiime giinliigii ve videolarla taburcu edilmelidir.

\

Kaynak cercevesi: PCDH19 klinik serileri ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumlu, egitim amagh 6zettir; ila¢ ve doz secimi
dahil nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/pcdhi9-iliskili-

epilepsi
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