RETT SENDROMU — RUTIN iZLEM TAKVIiMi

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

BU BELGE RUTIN iZLEM iCiNDiR — TARIHLERIi VE ARALIKLARI HEKIiMiNiZLE

KIiSISELLESTIRINiZ

TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARITA)

« Genetik dogrulama (MECP2) + danismanlik (¢cogunlukla de novo; tekrar riski diisiiktiir, yine de konusulmahdir).

« Bazal EKG — QTec ol¢iimii (Rett'te QT uzamasi riski; ilag listesi "QT uzatanlardan kagin" notuyla diizenlenir) - bazal EEG + aileye nobet /
nefes-tutma ataklarin ayirt etme ve video ¢cekme egitimi.

« Beslenme-yutma degerlendirmesi + bilyiime ve bas ¢evresi kaydi - reflii-kabizlik sorgusu.
« Skolyoz bazal muayenesi - uyku ve uyaniklikta solunum diizensizliklerinin (hiperventilasyon/ nefes tutma) bazal kaydi.

« lletisim degerlendirmesi: goz-takip/bakisla secim becerisi — erken AAC (alternatif iletisim) sevki - el fonksiyonu icin ergoterapi -
fizyoterapi programa.

o D vitamini-kalsiyum alim1 plani (kirik riski) - dis degerlendirmesi - aile destek kaynaklari.

YAS DONEMLERINE GORE iZLEM

YAS YAPILMASI GEREKENLER

EKG (QTc) y1lda bir + QT uzatan her yeni ilagta tekrar - EEG klinige gore; her olaya antiepileptik yiiklemeden 6nce video-EEG
Tani-5 yas ile nobet / nefes-tutma ayrimi - beslenme-kilo-bas cevresi her vizitte - yutma giicliigiinde degerlendirme; reflii-kabizlik aktif
(regresyon + plato) yonetim - skolyoz muayenesi 6-12 ayda bir - yogun fizyoterapi (yliriime becerisini koruma) + ergoterapi - goz-takip iletisim
cihazi denemesi - uyku diizeni - D vitamini yillik

Skolyoz: biiyiime hizlaninca muayene 6 ayda bir, siiphede grafi - QTc yillik - epilepsi yonetimi + ilag yiikii gézden gegirme -
5-12 yas AAC hedefleri okul planina yazilir - kirik dykiisii sorgusu; D vit-Ca siirer; az yiiriiyen cocukta kemik saghg: degerlendirmesi -

beslenme (gerekirse gastrostomi tartismasi) - solunum diizensizligi-uyku kaydi siirer

Skolyoz en kritik dénem: hizli ilerlemede ortopedi/omurga ekibi (cerrahi esigi bireysel) - QTc yillik - nébetler bu donemde

z:r-lesrlilzf siklikla yatisir — ila¢ sadelestirme firsat1 hekimle degerlendirilir - distoni-rijidite yonetimi; kontraktiir 6nleme - ergen
8 jinekolojik bakim - DEXA/kemik yogunlugu degerlendirmesi - eriskinlige gecis plani
QTc yillik siirer - skolyoz-postiir izlemi - osteoporoz taramasi (DEXA) + kirik 6nleme - parkinsonizm/distoni bulgularinin izlemi -
Eriskin yutma-aspirasyon degerlendirmesi - trofinetid kullamliyorsa ishal-kilo izlemi - bakim plan1 ve yagam kalitesi hedefleri (¢ogu hasta

erigkinlige ulasir)

Not: Rett izleminin iki sabit diregi kalp (QTc) ve omurga (skolyoz %50-80); giinliik yasamin diregi ise iletisim (go6zleriyle anlar ve secer —
AAC) ve beslenmedir.
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s  RETT SENDROMU — IZLEM KAYIT CiZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini isleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

INCELEME KAYITLARI

iINCELEME

EKG — QTc
EEG / video-EEG
Skolyoz muayenesi / grafi

Beslenme-yutma
degerlendirmesi

Biiyiime + bas cevresi

Kemik saghg (D vit + DEXA)

iletisim (AAC/goz-takip) deg.

Dis

Fizyoterapi/ergoterapi plam

ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI

Tanida; sonra yilda bir + QT uzatan ilag baglanirsa
Bazal; klinik degisiklikte (olay ayrimi icin video)

6-12 ayda bir; ergenlikte 6 ayda bir; siiphede grafi

Yillik; kilo kaybi/aspirasyon siiphesinde hemen

Her vizitte

D vitamini y1llik; kirik/azalmis ylirime — DEXA
Tanida; okul 6ncesi ve okul ¢aginda tekrar

6 ayda bir

Siirekli; 6-12 ayda bir hedef giincelleme

HER KONTROLDE SORGULANIR

O Nobet + nefes-tutma atag giinliigii/video O Uyku O Beslenme-kilo 0O Kabizlik / reflii O Sirt (skolyoz) bakisi

PLANLANAN SONRAKIi

O El fonksiyonu-iletisim ilerlemesi 0 Agr gostergeleri (huzursuzluk — dis/kirik/reflii?) O ilag listesinde QT kontrolii

HEKIiM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD-

SOYAD)

KURUM / TELEFON TARIH

IMZA / KASE

Kaynak cercevesi: Uluslararas: Rett sendromu yonetim uzlasi 6nerileri (2020) ile uyumlu, aile ve hekim icin hazirlanmis 6zettir;

araliklar ¢cocugun bulgularina gore hekimince kisisellestirilir. Ayrintili rehber + acil plan1: norogender.org/saglik-

yazilari/rett-sendromu
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