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% SCN2A / SCNSA — RUTIN iZLEM TAKVIMI

Norolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi (N6rogender) - norogender.org - Prof. Dr. Burak Tath danigmanhginda hazirlanmigtir

BU BELGE RUTIN iZLEM iCINDiR — TARIHLERI VE ARALIKLARI HEKIiMIiNiZLE

KiSISELLESTIRINiZ

TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARITA)

e Varyantin islevsel simiflamasi: kazang (GoF) / kayip (LoF) — baslangic yas1 (<3 ay siklikla kazang; sonrasi siklikla kayip) + varyant
veritabanlari/uzman goriisiiyle - acil plan kartindaki iki yollu ila¢ kutusu buna gore isaretlenir (kazan¢ — sodyum kanal blokerleri
tercih; kayip — kacgin).

¢ Genetik damismanlik: ¢cogu de novo; ebeveynlerde mozaisizm olasilig1 ve kardes riski konugulur - VUS (6nemi belirsiz varyant) ise
yeniden siniflama plani yapilir.

¢ Bazal EEG + gelisimsel bazal degerlendirme - bazal EKG (6zellikle SCN8A'da — nobetle iligkili bradikardi bildirimleri) - SUDEP
bilgilendirmesi (SCN8A'da risk daha belirgindir).

* Kurtarma ilaci recetesi + acil planin doldurulmasi - beslenme-yutma degerlendirmesi (agir bebek baslangich tablolarda).

YAS DONEMLERINE GORE iZLEM

YAS YAPILMASI GEREKENLER

flag optimizasyonu: erken baslangic/kazang tipinde sodyum kanal blokerleri (yiiksek dozda gerekebilir) etkilidir -
o-1yas EEG agur tabloda sik araliklarla - beslenme-yutma + bilyiime - apne/morarma ataklarinin sorgusu; SCN8A'da nébet-iligkili
bradikardi agisindan uyaniklik - gelisim destegi erken baglar - kurtarma plani her vizitte

Fenotip netlesir: ge¢ baslangic/kayip tipinde sodyum kanal blokerlerinden kac¢inilir, alternatifler (levetirasetam,
valproat, klobazam...) kullanilir - otizm taramasi (SCN2A geg tipte otizm/6grenme giicliigii 6n planda olabilir, bazen nobetsiz) -

-6 .
1oyas hareket bozuklugu sorgusu (epizodik ataksi, koreoatetoz, distoni — ataklar1 VIDEOYA alin) - konusamayan ¢ocukta AAC
degerlendirmesi - uyku - kabizlik-GiS - dis 6 ayda bir

6-12 va Okul/6grenme plani yillik - nébet yiikii ve ilag yan etkileri gézden gegirilir - hareket bozuklugu ataklarinin izlemi (tedavi segenekleri
yas hekimle) - az hareketli ¢ocukta skolyoz-ortopedik muayene ve kemik saghigi (D vitamini y1llik) - davrams-dikkat taramasi

12-18 yas Nobet seyri degisebilir — ilag uyumu/diizeyi - kemik saghg: (gerekirse DEXA) - valproat kullanan geng kizlarda iireme cag:

(ergenlik) danismanlhig: - mobilite-kontraktiir izlemi - ergen ruh saghig: taramas - eriskinlige gecis plani

Eriskin Epilepsi yonetimi siirer (tip kart1 erigkin hekimine devredilir) - SUDEP 6nlemleri - skolyoz-osteoporoz degerlendirmesi - bakim

plam ve yasam kalitesi hedefleri

Not: Bu izlemin iki sabit diregi GoF/LoF kartinin her yeni hekime gosterilmesi (ilac se¢imini belirler) ve varyantin yeniden
degerlendirilmesidir — VUS/yeni varyantlarda 1-2 yilda bir laboratuvardan yeniden simiflama istenir; simif degisirse tedavi stratejisi de degisebilir.
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Q%% SCN2A / SCNSA — IZLEM KAYIT CIiZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini igleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

iNCELEME KAYITLARI

INCELEME

GoF/LoF kart1 + kurtarma
plan1

Varyant yeniden simiflamasi

(VUS)

EEG

EKG

Gelisimsel deg. + otizm
taramasi

Hareket bozuklugu video
kayd1

AAC / iletisim
degerlendirmesi

Kemik saghg: (D vit + DEXA)

Fizyoterapi / ortopedi

Dis

ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI

Her vizitte gozden gecirilir; kilo degisiminde doz
giincellenir

1-2 yilda bir laboratuvara reanaliz sorulur

Bazal; agir tabloda sik, sonra klinik degisiklikte

Bazal (6zellikle SCN8A); kardiyak semptomda
tekrar

Tanida; 18-24 ay; okul 6ncesi/okul ¢caginda tekrar

Her atakta; kontrolde hekimle izlenir

Konugma gecikmesinde erken; okul ¢aginda
glincelleme

D vitamini yillik; az hareket/kirikta DEXA

6-12 ayda bir hedef giincelleme; skolyoz
muayenesi

6 ayda bir

HER KONTROLDE SORGULANIR

PLANLANAN SONRAKI

O Nobet giinliigii + kurtarma dozu giincel mi 0 GoF/LoF kart: yeni hekimlere gosterildi mi 0 Hareket bozuklugu ataklari (video)

O Gelisim-iletisim ilerlemesi 0 Beslenme-GiS 0 Uyku 0 Davranis

HEKIiM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD- KURUM / TELEFON TARIH

SOYAD)

iMZA / KASE

Kaynak cercevesi: SCN2A ve SCN8A uluslararasi uzman uzlasi 6nerileri ile uyumlu, aile ve hekim i¢in hazirlanmig 6zettir;
araliklar cocugun bulgularina gore hekimince Kkisisellestirilir. Ayrintili rehber + acil plan1: norogender.org/saglik-
yazilari/scn2a-scn8a-epilepsileri
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