@ PRRT2 — RUTIN iZLEM TAKVIMi

Norolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi (N6rogender) - norogender.org - Prof. Dr. Burak Tatl danigsmanhiginda hazirlanmistir

BU BELGE RUTIN iZLEM iCiNDiR — iKi DONEM: BEBEK NOBETLERI (remisyona

gider) - PKD (diisiik dozla kontrol)
TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARiTA)

¢ Genetik + aile taramasi: otozomal baskin, eksik penetrans — ebeveyn/akrabalarda "genclikte ani kalkista kasilma" sorgusu ve gerekirse test;
16p11.2 delesyonu ayrimai (varsa gelisim-otizm izlemi eklenir) - VUS 1-2 y1lda bir reanaliz.

¢ Video diizeni: ataklarin kaydi (tetik-siire-biling notuyla) - bebek fenotipinde EEG; PKD'de EEG normaldir, tani i¢in gerekmez.

¢ Bebek fenotipinde kurtarma plam + diisitk doz KBZ/OKS baslangici ve bastan konusulan kesme plani (1-2 yas civar) - okul ¢caginda "atak
nobet degildir" yazisi hazirlanir.

YAS DONEMLERINE GORE iZLEM

DONEM YAPILMASI GEREKENLER
o2 Nobet kiimeleri dénemi: diisitk doz KBZ/OKS ile hizli kontrol beklenir - kurtarma plani kiloya giincel - gelisim izlemi (normal seyir
yas beklenir — sapmada 16p11.2 sorgusu) - remisyon sonrasi kesme plam hekimle uygulanir
2-10 va. Siklikla ilag¢siz-nébetsiz izlem - her vizitte "ani kalkista kasilma oluyor mu?" sorgusu (PKD erken yakalanir) - okul
Y43 bilgilendirmesi hazir tutulur - aile bireylerinde yeni tam firsatlar1 konusulur

PKD zirve donemi: ataklar baslarsa video + diisiik doz KBZ/OKS titrasyonu - okul/beden egitimi yazisi ("miidahale gerekmez") -

10-18 yas ehliyet caginda danismanlik (ataklar kontrolde ise) - yillik olarak azaltma-kesme denemesi hekimle degerlendirilir (yasla
seyrelme dogaldir)

Eriskin Ataklar siklikla seyreklesir/kaybolur — ilacsiz donem denemeleri siirdiiriiliir - gebelik planinda ila¢ damismanhg: - %50 gegis bilgisi

(gecen cocukta da ayni iyi huylu doga) - aile taramas1 tamamlanir

Not: PRRT2 izleminin 6zii az ila¢, dogru zamanlamadir: bebeklikte kisa tedavi + planh kesme; PKD'de diisiik doz + yasla azaltma denemeleri; her
vizitte tek kritik soru — "ani harekette atak var m1?"
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s PRRT2 — IZLEM KAYIT CIZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini isleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

INCELEME KAYITLARI

iINCELEME

Atak video arsivi + tetik giinliigii

EEG

ilac kesme/azaltma plan
PKD sorgusu

Gelisim izlemi

Okul bilgilendirme yazis1
Aile tarama goriismesi
Dis

Genetik danisma + VUS reanaliz

ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI

Siirekli; kontrollerde birlikte izlenir

Bebek fenotipinde tani/kesme ¢evresinde;
PKD'de gerekmez

Bebekte 1-2 yas; PKD'de y1llik degerlendirme

5 yagindan itibaren her vizitte

Rutin; 16p11.2 delesyonluysa yapilandirilmig

Okul baslangicinda; degisimlerde giincelle

Tanida; yeni semptomlu akrabada tekrar

6 ayda bir

Tanida; VUS 1-2 yilda bir

HER KONTROLDE SORGULANIR

PLANLANAN SONRAKIi

O Ani-hareket atag1 var m1 (siklik) O Videolar alindi m1 o ila¢ dozu-uyumu (diisiik doz!) © Kesme denemesi zamam geldi mi

0 Okul yazis1 glincel mi 0O Ailede yeni tani aday: var m1

HEKIiM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD-
SOYAD)

KURUM / TELEFON TARIH

IMZA / KASE

Kaynak cercevesi: PRRT2/PKD literatiirii ile uyumlu, aile ve hekim i¢in hazirlanmis 6zettir; araliklar cocugun bulgularina

gore hekimince Kkisisellestirilir. Ayrintili rehber + acil plani: norogender.org/saglik-yazilari/prrt2-iliskili-bozukluklar
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