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STXBP1 ENSEFALOPATISI — ACIiL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN STXBP1 BOZUKLUGU VARDIR — TREMOR/HAREKET ATAKLARI

NOBETLE KARISIR (VIDEO iSTEYiNiZz)

1 - COCUGUN BIiLGILERI (hekiminizle birlikte doldurunuz)

ADI SOYADI DOGUM TARIHI GUNCEL KiLO (KG) / TARIH
ANNE/BABA ADI — TELEFON iZLEYEN HEKiM — TELEFON TERCIiH EDILEN HASTANE
GENETIK TANI (GEN / VARYANT) ALERJILER KAN GRUBU

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

{ A
o Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA iLACI
e Cocugu yan yatirin, basini koruyun, ¢evreyi giivenli héle KURTARMA ILACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
9 Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya e Nobet 5 dakikay: gecti ya da kisa arayla tekrarliyorsa —
calismayin. kurtarma ilacini uygulayn.
e Miimkiinse video kaydi alin (hekim i¢in ¢ok degerlidir). o Ilactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
e Ateg varsa diislirmeye baglayin. formu ekibe verin.

o ikinci doz: yalmiz hekimin yazdig: sekilde:
| J

4 - BU COCUKTA NOBETI TETIKLEYEBILENLER / KARISABILEN DURUMLAR

O Ates / hastalik 0 Uykusuzluk O ila¢ dozunun atlanmasi 0 Tremor / diskinetik ataklar — NOBETLE KARISIR, video cekin

0 Bebekte kasilma kiimeleri (spazm) — AYNI GUN hekime 0O Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI ICIN — STXBP1

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L STXBP1'E OZGU iKi KRITIK NOKTA
1) Tremor-diskinezi nobetle cok karisir: STXBP1'de belirgin tremor, ataksi ve diskinetik ataklar hastaligin parcasidir — biling
cogunlukla korunur. ila¢ eskalasyonundan 6nce aileden video isteyiniz; tereddiitte video-EEG planlayinmiz. Nobetleri yillar once
yatigmis bireyde yeni olay otomatik "niiks" sayllmamalidir.

2) Hipotoni-beslenme giicliigii: aspirasyon riskini degerlendiriniz; agizdan ilag verirken dikkatli olunuz. Cocuk biiyiik olasilikla
soOzstizdiir ama anlar — islemleri aciklayarak, aile yaninda yapiniz.

. v
UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)
{ N

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

o 2, basamak: levetirasetam IV, valproat IV veya fosfenitoin/fenitoin — sendrom-6zel kontrendikasyon yoktur (fenobarbital bu
tanida sik kullanmilan bir ilagtir).

o Siit ¢cocugunda spazm kiimeleri klasik status gibi goriinmez ama ayni1 derecede acildir — ¢ocuk nérolojisine haber veriniz.

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

{ N '
EK NOTLAR IZLEYEN HEKIiM NOTU (opsiyonel)
e Nobetler bu tanida siklikla yasla yatisir — ilag listesi "eski"
goriinse de kesmeyiniz, izleyen hekime danisiniz.
o Denge-yiiriiyiis sorunlar1 nedeniyle diisme/travma
degerlendirmesi yapiniz.
\ J \ J
HEKIM 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. Atak videolar: telefonunuzda
hazir olsun. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/stxbp1-ensefalopatisi
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% TIBBI BILGI NOTU — STXBP1 (SAGLIK PROFESYONELLERI iCiN)

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

STXBP1 ENSEFALOPATIiSI NEDiR?

STXBP1 (Munci18-1) haployetmezligi, gelisimsel-epileptik ensefalopatilerin en sik tekil nedenlerindendir (hemen daima de novo;
kardes tekrar riski gonadal mozaiklik payiyla ~%1). Erken baslangicl grupta Ohtahara/West tablolar1 6ndedir; bir grup hastada
epilepsi ge¢-seyrek olur ya da hic olmaz. Ortak zemin: belirgin hipotoni, orta-agir biligsel etkilenme, s6zel dilin yoklugu/sinirhhig,
otizm 6zellikleri ve hareket bulgular: (tremor, ataksi, diskinezi; eriskinde parkinsonizm-benzeri tablolar
bildirilmistir). Nobetler 6nemli bir boliimiinde ilk yillardan sonra belirgin azalir/remisyona girer — gelisimsel gereksinim

kaliaadar.

iLAC SECIiMi VE ACIL YAKLASIM

Sendrom-o6zel antiepileptik kontrendikasyonu yoktur; fenobarbital, levetirasetam, valproat sik kullanilir; spazm
doneminde vigabatrin/hormon standart kurallarla uygulanir; direncli donemde ketojenik diyet/VNS secenektir. Olay ayrimi
esastir: tremor-diskinetik ataklara antiepileptik eskalasyonu yapilmamali, video(-EEG) ile netlestirilmelidir. Kimyasal saperon
(fenilbutirat) ve doz-artirict ASO/gen tedavisi yaklagimlar: arastirma asamasindadir; klinik uygulama onerisi degildir.

AKUT NOBET / STATUS ONERILERI (6zet; kurum protokolii ve hekim karar1 esastir)

0-5 dk: ABC, glukoz, ates. 1. basamak: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg; IV 0,1-0,2 mg/kg) —
gerekirse bir kez tekrar.
2. basamak: levetirasetam IV 40-60 mg/kg (maks. ~4,5 g), valproat IV 30-40 mg/kg veya fosfenitoin/fenitoin 20 mg FE/kg.

Direncli status: YBU'de midazolam infiizyonu; siirekli EEG. Aspirasyon riskine kars1 hava yolu korumasinda erken davraniniz.

Kaynak cercevesi: STXBP1 fenotip serileri ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumlu, egitim amach 6zettir; ila¢ ve doz sec¢imi
dahil nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/stxbp1-

ensefalopatisi
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