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STXBP1 — RUTIN iZLEM TAKViMi

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

BU BELGE RUTIN iZLEM ICINDIiR — iKi EKSEN: NOBETLER (yatisabilir) + GELISIiM

DESTEGI (kalici)

TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARITA)

¢ Genetik dogrulama + danmismanlik: hemen daima de novo (kardes riski ~%1, gonadal mozaiklik payiyla) - VUS ise 1-2 y1lda bir yeniden
siniflama.

* Video(-EEQG) ile olay ayrimi: tremor/diskinezi <> nobet — ila¢ basamaklarinin 6nkosulu; aileye atak-video arsivi aligkanhg.

* Bazal paket: EEG (erken grupta burst-supresyon/hipsaritmi evrimi izlenir) - gelisimsel degerlendirme - beslenme-yutma - kurtarma plan + acil
kart1 - spazm video egitimi (bebekte).

YAS DONEMLERINE GORE iZLEM
DONEM YAPILMASI GEREKENLER

0-2 yas Spazm farkindaligi — kiimelerde AYNT GUN bagvuru - EEG sik araliklarla (evrim izlemi) - beslenme-kilo her vizitte; yutma
degerlendirmesi - FTR-ergoterapi gecikmeden - kurtarma plani kiloya giincel - atak videolar: arsivi

Nobet yatisma penceresi: nébetsiz donem uzuyorsa hekimle ilag sadelestirme plani (uyaniklik-6grenme kazanci) - erken
2-6 yas AAC degerlendirmesi (sozsiiz = anlamiyor degildir) - otizm/davrams degerlendirmesi - hareket bulgularinin (tremor-ataksi)
video izlemi - uyku - dis 6 ayda bir

Okul/6zel egitim plani y1llik - iletisim hedefleri giincelleme - davrams-uyku taramasi - az hareketli cocukta skolyoz-kalca muayenesi

-12
612 yas - kemik saglig: (D vitamini y1llik) - nbet sorgusu siirer (yeni olayda video + EEG — otomatik "niiks" denmez)
12-18 va Erigkinlige gecis plani - kemik (gerekirse DEXA) - ergen davranig-ruh saglig: - valproat kullanan genc kizlarda tireme cag1
yas danigmanhg: - bakim yiikii gézden gegirme
Eriskin Erigkin bakima devir (video arsiviyle) - parkinsonizm-benzeri bulgu sorgusu (tremor artisi, yavaslama, yiiriiyiis degisimi) -

epilepsi yonetimi klinige gore - osteoporoz degerlendirmesi - yasam kalitesi hedefleri

Not: STXBP1 izleminin iki sabit diregi olay ayrimi (video) ve "nobet bitti # destek bitti" ilkesidir; sadelestirme firsat1 ve erken AAC, bu taninin en
¢ok kazandiran iki kararidir.
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STXBP1 — IZLEM KAYIT CiZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini igleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

iNCELEME KAYITLARI

INCELEME

EEG / video-EEG

Gelisimsel degerlendirme

AAC / iletisim deg.

Hareket bulgular: video kayd:
Beslenme-yutma deg.

ilac sadelestirme goriismesi
Davranis/otizm + uyku taramasi
Kemik (D vit + DEXA)

Dis

Genetik damisma + VUS reanaliz

STXBP1 kayit katilimi

ONERILEN SIKLIK EN SON YAPILDI

Bebeklikte sik; sonra klinik degisiklikte ve
sadelestirme kararinda

Tanida; 3-6 ayda bir hedef giincelleme; okul
caginda formal

2-3 yasta; okul 6ncesi ve okul caginda
giincelleme

Yeni atak tipinde; yillik 6zetle hekime

Her vizitte sorgu; kilo kaybinda degerlendirme
Nobetsiz 1-2 y1l sonrasi hekimle

Yillik

D vitamini yillik; az hareket/kirikta DEXA

6 ayda bir

Tamda; VUS 1-2 yilda bir

Tanida; ¢calisma duyurularin izleyin

HER KONTROLDE SORGULANIR

PLANLANAN SONRAKI

0 Atak giinliigii + videolar (ndbet mi hareket mi?) 0 Kurtarma dozu kiloya giincel mi 0 Beslenme-biiyiime 0 Uyku O iletisim ilerlemesi

O Erigkinde: tremor/yavaslama degisimi

HEKIM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD-
SOYAD)

KURUM / TELEFON TARIH

iMZA / KASE

Kaynak cercevesi: STXBP1 fenotip serileri ve uzman onerileri ile uyumlu, aile ve hekim icin hazirlanmis 6zettir; araliklar

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

yazilari/stxbp1-ensefalopatisi
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