SLC6A1 ILE ILISKILI BOZUKLUK — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN SLC6A1 BOZUKLUGU VARDIR — KBZ/OKS/FENITOIN KULLANILMAZ -

UZAMIS DALGINLIK STATUS OLABILIiR (EEG)

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 - TETIKLEYIiCiLER / KARISABIiLEN DURUMLAR

O Uykusuzluk-yorgunluk O Ates / hastalik O la¢ dozunun atlanmas1 0 Uzamis dalginlik-sersemlik — atipik absans statusu olabilir (EEG!)

O Diisme ataklar1 — kask ve cevre giivenligi O Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKiBI ICIN — SLC6A1

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L. SLC6A1'E OZGU UC KRITiK NOKTA

1) ilac notu: Nobetler jeneralize (atipik absans, miyoklonik, atonik diisme) tiptedir — karbamazepin - okskarbazepin -
fenitoin kotiilestirebilir, kacininiz; 6ncelikli secenekler valproat (+ etosiiksimid) ve benzodiazepinlerdir; direnclide ketojenik
diyet bildirilen etkin secenektir.

2) Uzamis dalginlik = atipik absans statusu olabilir: saatlerce sersemlik-yavaslama "ilag etkisi" sanilmamali — EEG +
benzodiazepin denemesi; yanit EEG ile dogrulanir.

3) Diisme ataklari: bas-cene travmasi degerlendirmesi; kask kullaniyorsa taburculukta hatirlatiniz; diismeler ilag ayar1 i¢in
norolojiye bildirilir.

. J

UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

o Benzodiazepinler ilk basamaktir (ailenin kurtarma dozunu sorunuz).

e 2, basamak: valproat IV 30-40 mg/kg tercih (jeneralize sendrom; KC/metabolik engel yoksa) veya levetirasetam IV 40-60
mg/kg. Fenitoin onerilmez.

o Atipik absans statusunda ayni sira; klinik-EEG diizelmesi birlikte izlenir.

o Direncli durumda YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG.

EK NOTLAR IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

e Otizm-duyusal 6zellikler siktir: sakin alan, az uyaran, aile

yaninda; islemleri 6nceden anlatiniz.

e Konusma sinirh olabilir — anlamadig) varsayllmamalidir.

. J

HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okulda, bir kopya yanimzda; "KBZ/OKS/fenitoin kullanilmaz" kartimi her recetede gosteriniz.
Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/slc6a1-iliskili-bozukluk
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«.  TIBBI BILGI NOTU — SLC6A1 (SAGLIK PROFESYONELLERI iCiN)

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

SLC6A1 ILE ILISKIiLi BOZUKLUK NEDIiR?

SLC6A1 (GAT-1 GABA tasiyicisy; haployetmezlik, cogunlukla de novo) gelisimsel gerilik/otizm ile miyoklonik-atonik agirhikl
epilepsiyi (Doose-benzeri; baslangic 2-4 yas; atipik absans + miyokloni + atonik diismeler; EEG 2-4 Hz jeneralize diken-dalga)
birlestirir. Dil belirgin etkilenir; hipotoni-ataksi ve tremor eslik edebilir. Atipik absans statusu (uzamis sersemlik) bilinen
tablodur.

ILAC SECiMi VE SAKINILACAKLAR
Tercih: valproat (en tutarh yanit bildirilen), etostiksimid (absans bilesenine), klobazam, dikkatle lamotrijin; direncli olguda
ketojenik diyet iyi bildirimlere sahiptir. Kacinilacaklar: KBZ/OKS/fenitoin (jeneralize-miyoklonik alevlenme). Diisme

ataklarinda kask degerlendirilir. ifadeyi artirmaya yonelik gen/ASO yaklasimlar: arastirma asamasimdadir; klinik uygulama
onerisi degildir.

AKUT NOBET / STATUS ONERILERI (6zet; kurum protokolii ve hekim karar: 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: valproat IV
30-40 mg/kg tercih veya levetirasetam IV 40-60 mg/kg; fenitoin dnerilmez. Atipik absans statusu: EEG egliginde
benzodiazepin + valproat; klinik-EEG birlikte izlenir. Direncli: YBU midazolam infiizyonu + siirekli EEG.

. J

Kaynak cercevesi: SLC6A1 fenotip serileri ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumlu, egitim amach 6zettir; nihai karar, hastayr
degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/slc6a1-iliskili-bozukluk

© Norogender — Norolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi - Prof. Dr. Burak Tath danismanhiginda - norogender.org Sayfa 3/3 - Siirlim: Ekim 2026




