PITT-HOPKINS SENDROMU — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN PITT-HOPKINS SENDROMU VARDIR — MORARMALI NEFES ATAKLARI

NOBET OLMAYABILIiR - GULUMSEMESI AGRIYI DISLAMAZ

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). [ @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA iLACI ]

e Cocugu yan yatirin, basim koruyun. KURTARMA ILACI (ADI / YOLU) DOZU

0 Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya ¢alismayin.

o Miimkiinse video kayda alin. e Nobet 5 dakikay: gecti/tekrarliyor — kurtarma ilacini
uygulayn.

6 Nefes ataginda: sakin kalin, oturtun, siireyi tutun — ¢ogu ]
kendiliginden gecer; videola. o Ilactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112, formu ekibe

verin.

o Nefes atagi her zamankinden uzun siiriiyor ya da
kendine gelmiyorsa — 112.
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4 - TETIKLEYIiCiLER / KARISABIiLEN DURUMLAR

0 Heyecan / yorgunluk — SOLUNUM ATAGI tetikler (nébet degildir — video cekin) 0 Ates / hastalik 0 Uykusuzluk

O Kabizlik (huzursuzlugun sik nedeni) 0 ila¢ dozunun atlanmasi 0 Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIBI iCIN — PITT-HOPKINS (TCF4)

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L. PITT-HOPKINS'E OZGU UC KRITiK NOKTA

1) Morarmali atak her zaman nébet degildir: Uyanikken hiperventilasyon — apne ataklar1 bu sendromun bilinen
bulgusudur; morarma goriilebilir, biling cogunlukla korunur ve atak kendiliginden ¢oziiliir. Satiirasyonu izleyiniz, aileden
video isteyiniz; EEG eslestirmesi olmadan antiepileptik yiiklemeyiniz. (Ataklar uykuda tipik olarak kaybolur.)

2) Agir kabizlik bu taninin gercek acilidir: huzursuz/kusan ¢ocukta karin muayenesi-grafisi esigini diistik tutunuz (tikaniklik;
nadiren Hirschsprung birlikteligi bildirilmistir).

3) Konusamaz ama anlar ve sosyaldir: islemleri anlatarak, aile yaninda yapiniz; giiliimsemesi agriy1 dislamaz —

degerlendirmeyi mekanizmaya gore yapiniz.

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

o Benzodiazepinler ilk basamaktir (ailenin kurtarma dozunu sorunuz).
e 2, basamak: levetirasetam IV, valproat IV veya fosfenitoin/fenitoin — sendrom-6zel kontrendikasyon yoktur.
e Direncli statusta YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG.

e Solunum atag sirasinda status sanilmamali; video + satiirasyon ayiricidir.

EK NOTLAR IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

e Belirgin miyopi-sasilik siktir; gozliigl yoksa "gormiiyor’

olabilir.

o Reflii-kusma Oykiisiinii sorunuz; beslenme sirasinda
huzursuzluk karin kaynakl olabilir.
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HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okulda, bir kopya yaninizda bulunsun. Nefes ataklarinin videosu telefonunuzda hazir olsun.
Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/pitt-hopkins-sendromu
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TIBBI BILGi NOTU — PITT-HOPKINS (SAGLIK PROFESYONELLERI
ICIN)

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

PN

PIiTT-HOPKINS SENDROMU NEDIiR?

PTHS, TCF4 haployetmezligine baglh (de novo; nokta mutasyonu/18q delesyonu) bir nérogelisimsel sendromdur: agir GG,
konusmanin yoklugu, giileryiizlii-sosyal mizac, genis tabanh ataksik ytiriiyiis; uyaniklikta hiperventilasyon-apne ataklari
(~yarisinda; uykuda kaybolur), epilepsi %40-50, belirgin miyopi-sasilik ve agir kabizlik. Angelman-Rett ve Mowat-Wilson

baslica ayiricilardir.

SOLUNUM ATAKLARI VE YONETIM

Ataklar non-epileptiktir; tanisal dogrulama video + satiirasyon + video-EEG iledir. Yonetimin temeli giivence-kayit-tetikleyici
(heyecan/yorgunluk) yonetimidir; sik-uzun/morarmal ataklarda uzman merkez degerlendirmesi yapilir — kiiciik serilerde
farmakolojik denemeler bildirilmistir, kanit sinirlidir ve karar hekime aittir. Uyku-iligkili solunum siiphesi ayrica (uyku

calismasiyla) degerlendirilir.

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 +

siirekli EEG.
GIiS: agir kabizlikta tikaniklik diglanir; diizenli-koruyucu bagirsak programi taburculuk planina yazihr.

Kaynak cercevesi: PTHS klinik serileri/uzlas: 6nerileri ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumlu, egitim amach 6zettir; ilac ve
doz secimi dahil nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/pitt-

hopkins-sendromu
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