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% SYNGAP1 ILE ILISKILi BOZUKLUK — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN SYNGAP1 BOZUKLUGU VARDIR — AGRI ESiGi YUKSEKTIR:

AGLAMAMASI YARALANMAYI DISLAMAZ - KBZ/OKS/FENITOIN KACININIZ

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

0 YEMEK YEME (¢igneme-yutma) — bu gene 6zgii tetikleyici 0 G6z kapama / parlak-yanip sonen 151k 0 Ates / hastalik O Uykusuzluk
0 Ilac dozunun atlanmas1 0 AGRI ESIGi YOKSEKTIR: aglamamasi yaralanmayi dislamaz 0 Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIBI ICIN — SYNGAP1

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L SYNGAP1'E OZGU UC KRIiTiK NOKTA
1) Yiiksek agr1 esigi: Bu cocuklar agriyi belli etmeyebilir — aglamamasi/sikayet etmemesi yaralanmayi dislamaz. Diisme
sonrasi kafa travmasi ve kiritk degerlendirmesini mekanizmaya gore yapiniz.
2) Uzamis dalginhik = atipik absans statusu olabilir: saatlerce siiren sersemlik-yavaslama "ilac etkisi/yorgunluk"
sanilmamali — EEG + benzodiazepin denemesi.
3) flac notu: Nébetler jeneralize (absans-miyoklonik-atonik) tiptedir — karbamazepin - okskarbazepin - fenitoin
kotiilestirebilir, kacininiz; valproat/benzodiazepin 6ncelikli seceneklerdir.

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

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

¢ 2, basamak: valproat IV 30-40 mg/kg tercih (jeneralize sendrom) veya levetirasetam IV 40-60 mg/kg.
Fenitoin/karbamazepinden kacinimz.

o Atipik absans statusunda ayni sira gecerlidir; yamit EEG ile dogrulanmalhdir.

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

{ N
EK NOTLAR iZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)
o Yemekle tetiklenen nobetler ve goz kapagi miyoklonileri
gercektir — "tik/davranis" sanmayiniz; aileden video
isteyiniz.
e Otizm-duyusal hassasiyet siktir: sakin alan, az uyaran, aile
yaninda; islemleri 6nceden anlatiniz.
e Diigme ataklar i¢in kask kullaniyor olabilir — taburculukta
hatirlatiniz.
\ 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. "Agriy1 belli etmez" notunu
her bagvuruda ekibe soyleyiniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/syngapi-iliskili-bozukluk
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TIBBI BILGI NOTU — SYNGAP1 (SAGLIK PROFESYONELLERI ICIN)

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

SYNGAP1 iLE iLISKiLi BOZUKLUK NEDIiR?

SYNGAP1 haployetmezligi (hemen daima de novo), zeka geriligi + epilepsi birlikteliginin en sik tekil genetik nedenlerindendir.
Epilepsi (%80+) jeneralize agirhklidir: atipik absanslar, g6z kapag1 miyoklonisi, miyoklonik-atonik diismeler; yemekle
(cigneme-yutma) tetiklenen refleks nébetler (olgularin ~dortte birinde) bu gene 6zgii diisiindiiriicii ipucudur; goz kapama
duyarlilig: ve fotosensitivite siktir. Eglik¢iler: otizm (~%50), belirgin duyusal farkliliklar ve yiiksek agr1 esigi, uyku sorunlari,
ataksik yliriiyiis, kabizlik. Atipik absans statusu (uzamis sersemlik) bilinen bir tablodur.

iLAC SECiMi VE SAKINILACAKLAR

s D
Tercih edilenler: valproat, etosiiksimid (dalmalara), klobazam, lamotrijin (dikkatle), kannabidiol bildirimleri; direncli olguda
ketojenik diyet iyi bildirimlere sahiptir. Kacimilacaklar: karbamazepin, okskarbazepin, fenitoin — absans-miyoklonik
nébetleri ve EEG'yi kétiilestirebilir. Diisme ataklarinda koruyucu kask degerlendirilmelidir. SYNGAP1 diizeyini artirmaya yonelik

ASO yaklagimlar1 arastirma asamasindadir; klinik uygulama onerisi degildir.
\ J

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 (KC/metabolik kontrendikasyon yoksa) veya levetirasetam IV 40-60 mg/kg; fenitoin 6nerilmez.

Atipik absans statusu: EEG esliginde benzodiazepin + valproat; klinik-EEG diizelmesi birlikte izlenir.

Travma degerlendirmesi: yiiksek agri esigi nedeniyle goriintiileme esigini klinige degil mekanizmaya gore belirleyiniz.
| 7

Kaynak cercevesi: SYNGAP1 fenotip serileri ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumlu, egitim amach 6zettir; ila¢ ve doz se¢imi
dahil nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/syngapi-iliskili-
bozukluk
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