@ SLC6A1 — RUTIN IZLEM TAKVIMi

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

BU BELGE RUTIN iZLEM iCiNDiR — SABIiTLER: DUSME GUVENLIGi - RECETEDE

KBZ/OKS KONTROLU : YILLIK GELiSIM-DAVRANIS
TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARITA)

¢ Genetik + damismanlik: ¢ogunlukla de novo (~%1); ebeveyn testi - VUS 1-2 y1lda bir reanaliz - SLC6A1 kayitlarina katilim 6nerilir (gen tedavisi
¢agina hazirhik).

¢ EEG bazali (jeneralize diken-dalga; video-EEG ile diisme tipinin netlesmesi) - gelisim-dil ve otizm/davranis bazal degerlendirmesi
(nobet 6ncesi bazal iyi belgelenir).

¢ Kask degerlendirmesi (atonik diismelerde) + ev-okul giivenligi - kurtarma plani + acil kart1 ("KBZ/OKS/fenitoin kullanilmaz" satir1 isaretli) -
uyku-kaygi bazal sorgusu.

YAS DONEMLERINE GORE iZLEM
DONEM YAPILMASI GEREKENLER
Nobet baslangic donemi: valproat + etosiiksimid titrasyonu; direnclide ketojenik diyet erken goriisiiliir - kask + giivenlik
2-6 yas diizeni kurulur - dil terapisi erken ve yogun; gerekirse AAC - otizm/davranis miidahale programi - uzamis dalginhkta diisiik

esikli EEG - dis 6 ayda bir (diisme travmasi)

Okul plani: dalma aninda tekrar-sorma, diisme icin oturma diizeni, yorgunluk molalar: - y1llik gelisim-davrams degerlendirmesi -

-12
612 yas nobet giinliigii ile ilac ayar1 - her recetede KBZ/OKS kontrolii - uyku diizeni - kemik saghig (D vitamini yilhik)
12-18 va Nobet yiikii siklikla azalir — hekimle sadelestirme degerlendirmesi - ergen ruh saghg: taramasi (kaygi-duygudurum) -
yag valproat kullanan genc kizlarda iireme c¢agi damismanhg - erigkinlige gecis plani - bagimsizlik-beceri hedefleri
Eriskin Erigkin devri (video arsivi + ilag-kart notuyla) - epilepsi yonetimi klinige gore - davranis-kaygi izlemi siirer - gebelik planinda ilag +

genetik danigmanhk

Not: SLC6A1 izleminin ii¢ sabiti diisme giivenligi (kask), yanlhis-ila¢ korumasi (KBZ/OKS kart1) ve dil-davranis yatirimidir; uzamis dalginhk
her yasta EEG gerekeesidir.
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«. SLC6A1 — IZLEM KAYIT CiZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini isleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

INCELEME KAYITLARI

iINCELEME

EEG

Gelisim-dil degerlendirmesi
Davranis / otizm deg.
Kask-diisme giivenligi

Recete kontrolii (KBZ/OKS
degil)

Uyku degerlendirmesi

Kemik (D vit)

Dis

Genetik damisma + VUS reanaliz

SLC6A1 kayit katilimi

ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI

Bazal; uzamis dalginhkta ACIL; ilac degisiminde
klinige gore

Yillik; okul 6ncesi/okul ¢aginda formal
Yillik; kriz dénemlerinde hemen

6-12 ayda bir gozden gegirme

Her yeni ilagta — kart!

Her vizitte sorgu

Yillik (AEI altinda)

6 ayda bir

Tamida; VUS 1-2 yilda bir

Tanida; calisma duyurular i¢in

HER KONTROLDE SORGULANIR

PLANLANAN SONRAKIi

O Nobet giinliigii + videolar (diisme/dalma ayr1) O Kurtarma dozu kiloya giincel mi 0 Kask durumu O Recete: KBZ/OKS/fenitoin yok

O Dil-iletisim ilerlemesi O Davranig-uyku

HEKIiM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD-
SOYAD)

KURUM / TELEFON TARIH

IMZA / KASE

Kaynak cercevesi: SLC6A1 fenotip serileri ile uyumlu, aile ve hekim i¢in hazirlanmis 6zettir; araliklar cocugun bulgularina
gore hekimince kisisellestirilir. Ayrintili rehber + acil plani: norogender.org/saglik-yazilari/slc6a1-iliskili-bozukluk
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