RETT SENDROMU — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN RETT SENDROMU VARDIR — QT UZAMASI RiSKi: EKG ONERILiR, QT

UZATAN ILACLARA DiKKAT

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 - BU COCUKTA NOBETIi TETIiKLEYEBIiLENLER / KARISABiLEN DURUMLAR

O Ates / hastalik 0 Uykusuzluk 0O Heyecan / stres O Kabizlik / agr1 (huzursuzluk ataklar1) O Nefes-tutma ataklar1 (nébetle karigir)

O Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKiBI iCIN — RETT SENDROMU

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L RETT'E OZGU iKi KRIiTiK NOKTA
1) QT uzamasi riski: Rett sendromunda QT uzamas: goriilebilir —» EKG cekilmesi ve QT uzatan ilaclardan kacinilmasi
onerilir: makrolid antibiyotikler (eritromisin, klaritromisin, azitromisin), kinolonlar, ondansetron, baz antipsikotik/antiemetikler,
antiaritmikler. Zorunluysa EKG izlemiyle veriniz.

2) Her olay nobet degildir: Uyanikken nefes tutma / hiperventilasyon ataklari ve dalip gitmeler Rett'te siktir ve nébetle
karisir (morarma dahi goriilebilir). Tereddiitte aileden video isteyiniz; gereksiz ila¢ yiiklemesinden kacininiz.

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir (ailenin kurtarma dozunu/saatini sorunuz).

e 2, basamak: levetirasetam IV veya valproat IV; fenitoin/fosfenitoin Rett'te kullanilabilir (Dravet'teki gibi bir kontrendikasyon
yoktur) — QT etkisi olan ajanlarda EKG izlemi unutulmamalidir.

e Solunum diizensizlikleri (apne-hiperventilasyon) postiktal tabloyu uzatabilir; satiirasyon izleyiniz, aspirasyona hazir olunuz.

e Huzursuzluk ataklarinda agri kaynaklarini diistiniintiz: reflii, kabizlik, dis, kirik (osteoporoz egilimi!).

7 N\ 77 N

EK NOTLAR IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

o Sozel iletisim kuramaz ama anlar — iglemleri agiklayarak
yapiniz; goz temasini kullaniniz.

e Beslenme sorunlari/aspirasyon Gykiisiinii sorunuz; skolyoz
varsa pozisyonlamada dikkat.

o Trofinetid kullaniyorsa ishal-dehidratasyon acisindan
degerlendiriniz.
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HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okul/rehabilitasyon dosyasinda, bir kopya yaninizda bulunsun. QT uyarisini her yeni ilacta
hatirlatiniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/rett-sendromu
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. TIBBI BILGi NOTU — RETT SENDROMU (SAGLIK
% PROFESYONELLERI iCiN)

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

RETT SENDROMU NEDIiR?

Rett sendromu, %95 oraninda MECP2 mutasyonlarina bagl, agirlikla kizlar etkileyen norogelisimsel bir hastaliktir (~1/10-
15.000 kiz dogum). 6-18 ay normal gelisimin ardindan amach el kullaniminin ve dilin kayba, el stereotipileri, yliriiyiis
bozuklugu ve edinilmis mikrosefali ile seyreder. Epilepsi %60-80; nobetler siklikla plato evresinde baslar, ergenlikten sonra
yumusama egilimindedir.

Non-epileptik olaylar (uyaniklikta hiperventilasyon/nefes tutma, vakum ataklari, titreme) ¢ok siktir; video-EEG korelasyonu
tedavi yiikiinii belirgin azaltir.

ILAC SECiMi VE SAKINILACAKLAR
Antiepileptik seciminde Rett'e 6zgii mutlak kontrendikasyon yoktur; valproat, levetirasetam, lamotrijin, klobazam sik
kullanilir; direngli olgularda ketojenik diyet ve VNS segenektir.

Asil sakinim kardiyaktir: QT uzamasi nedeniyle QTc uzatan ilaclar (makrolidler, kinolonlar, ondansetron, tioridazin benzeri
antipsikotikler, antiaritmikler, baz antihistaminikler) miimkiinse verilmez; zorunluysa EKG izlemi yapilir. Anestezi-sedasyon
planinda kardiyak degerlendirme Onerilir.
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AKUT NOBET / STATUS ONERILERI (6zet; kurum protokolii ve hekim karari esastir)

0-5 dk: ABC, satiirasyon, glukoz; EKG monitorii baglanmasi onerilir. 1. basamak: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3
mg/kg, maks. 10 mg; IV midazolam 0,1-0,2 mg/kg) — gerekirse bir kez tekrar.

2. basamak: levetirasetam IV 40-60 mg/kg (maks. ~4,5 g) veya valproat IV 30-40 mg/kg; fosfenitoin/fenitoin 20 mg FE/kg
alternatiftir (EKG izlemiyle).

Direncli status: YBU'de midazolam infiizyonu; siirekli EEG. Postiktal donemde solunum diizensizlikleri uzayabilir — satiirasyon
takibi stirdiiriilmelidir.

Kaynak cercevesi: Rett bakim kilavuzlari ve pediatrik status protokolleriyle uyumlu, egitim amach 6zettir; ila¢ ve doz secimi
dahil nihai karar, hastayr degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/rett-sendromu
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