PRRT2 ILE ILISKILI BOZUKLUK — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN PRRT2 BOZUKLUGU VARDIR — HAREKETLE TETiKLENEN KISA

ATAKLAR NOBET DEGILDIiR - BU TANIDA KBZ/OKS iLK SECENEKTIR

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

f N
o Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA ILACI
e Cocugu yan yatirin, basin koruyun, ¢evreyi giivenli hale KURTARMA ILACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
e Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya e Nobet 5 dakikay: gecti ya da kisa arayla tekrarliyorsa —
calismayin. kurtarma ilacini uygulayin.
o Miimkiinse video kayda alin (hekim icin cok degerlidir). o Tlactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
6 Ates varsa diisiirmeye baslayin. formu ekibe verin.

o ikinci doz: yalmz hekimin yazdig sekilde:
\ J

4 - TETIKLEYIiCiLER / KARISABIiLEN DURUMLAR

O ANI HAREKET (kalkis, kosuya baslama, irkilme) — PKD atagi: NOBET DEGILDIR, bilinc acik, <1 dk O Uykusuzluk 0 Heyecan-stres

O Kafein O flag dozunun atlanmasi 0 Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI iCIN — PRRT2

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L PRRT2'YE OZGU UC KRITiK NOKTA
1) PKD atagi nobet degildir: ani hareketle tetiklenen, bilinci bozmayan, saniyeler-1 dakika siiren distonik/koreik kasilma bu
genin bilinen atagidir — benzodiazepin/antiepileptik yiiklemeyiniz, kendiliginden gecer; video isteyip norolojiye
yonlendiriniz. Psikojenik de degildir — EEG'nin normal olmasi taniy1 destekler.

2) ila¢ kurali bu tamida TERSINEDIR: bircok cocukluk epilepsisinde kacinilan karbamazepin/okskarbazepin, PRRT2'de
DUSUK DOZDA ILK SECENEKTIR (hem bebek nobetlerinde hem PKD'de, cogunlukla standart dozlarm altinda yeterli olur).

3) Bebek fenotipi iyi huyludur: afebril kisa nébet kiimeleri — tedaviye hizli yanit ve 2 yas civarinda kendiliginden remisyon

beklenir; aileye "agir epilepsi” dili kullanmayiniz.

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir (gercek nobette; ailenin kurtarma dozunu sorunuz).

e 2, basamak: levetirasetam IV, valproat IV veya fosfenitoin/fenitoin — hepsi kullanilabilir; bu tanida sodyum kanal blokerleri
sakincali degildir.

e Status bu gende nadirdir; kiimelerde kisa siireli diizenli ila¢ (hekim semasiyla) yeterli olur.
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EK NOTLAR IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

o Aile Oykiisii siktir (otozomal baskin, eksik penetrans) —

ebeveynde benzer atak sorusu taniy1 hizlandirir.

o Hemiplejik migren ortiigmesi bildirilmistir; ani hemiparezili
atipik bagvuruda inme protokolii uygulanir.
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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 yaninizda; "atak nobet degildir, miidahale gerekmez" ciimlesini okul
dosyasina yazdiriniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/prrt2-iliskili-bozukluklar
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« TIBBI BILGI NOTU — PRRT2 (SAGLIK PROFESYONELLERI iCIN)

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

PRRT2 iLE ILISKIiLI BOZUKLUKLAR NEDIiR?

PRRT2 (AD; ailesel sik, eksik penetrans; 16p11.2 delesyonunda da kaybolur) yasla siralanan iki ana fenotip yapar: kendini
sinirlayan ailesel infantil epilepsi (3-12 ay; afebril fokal nobet kiimeleri; 2 yas civar1 remisyon; gelisim normal) ve
paroksismal kinezijenik diskinezi (6-16 yas baslangic; hareket-baslangiciyla tetiklenen, <1 dk, bilin¢-korunumlu
distonik/koreik ataklar; EEG normal); birlikteligi ICCA'dir. Hemiplejik migren ortiismesi bildirilir.

TEDAVI NOTLARI

Karbamazepin bu taninin tedavi belirtecidir: PKD'de diisiik doz KBZ (siklikla standart antiepileptik dozlarinin altinda)

ataklar1 dramatik bigimde keser; OKS esdeger alternatiftir. Bebek fenotipinde de diigitk doz KBZ/OKS hizli kontrol saglar; remisyon
dogas1 nedeniyle 1-2 yas civarinda kesme planlanir. Yanitsizlik taniyr sorgulatmalidir. 16p11.2 delesyonlu olgularda gelisimsel
bilesen ayrica izlenir.
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AKUT YAKLASIM (6zet; kurum protokolii ve hekim karari esastir)
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PKD atagi: miidahalesiz izlem + video; eskalasyon yapilmaz. Gercek uzamis nobette: 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 / fosfenitoin 20 mg FE/kg — kisit yoktur.
Taburculukta diisiik doz KBZ/OKS plani icin noroloji yonlendirmesi yapilir.
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Kaynak cercevesi: PRRT2/PKD literatiirii ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumlu, egitim amaclh 6zettir; nihai karar, hastayx
degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/prrt2-iliskili-bozukluklar
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