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% TUBEROZ SKLEROZ (TSC) — ACIL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN TUBEROZ SKLEROZU VARDIR — ACILLERI NOBETLE SINIRLI DEGILDiR

(ARKA SAYFAYA BAKINIZ)

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 Ates / hastalik 0 Uykusuzluk O ila¢ dozunun atlanmasi O Yeni baslayan kasilma kiimeleri (spazm) — AYNI GUN hekime

O Everolimus kullaniyor (arka sayfadaki notlara bakimiz) 0 Diger:
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{%%% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI ICIN — TUBEROZ SKLEROZ (TSC)

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

( N

L TSC'DE NOBET DISI UC ACIiL TABLO — DAIMA AKILDA TUTUNUZ
1) SEGA — akut hidrosefali: Artan bas agrisi, sabah kusmalari, uyaniklikta azalma, géz hareketi bozuklugu — acil kranial
goriintiileme (BT/MR); beyin cerrahisi konsiiltasyonu.
2) Bobrek anjiyomiyolipom kanamasi: Ani yan/karin agrisi, hematiiri, solukluk, hipotansiyon — acil USG/BT + girisimsel
radyoloji (embolizasyon); bobrek koruyucu yaklagim esastir.

3) Aritmi (kardiyak rabdomiyom): Carpinti, senkop — EKG + monitorizasyon.

. »
{ N\
€ EVEROLIMUS (mTOR INHiBiTORU) KULLANIYORSA
o Bagisiklik baskilanir: atesli cocukta diisiik esikle degerlendirme; agir enfeksiyonda ilacin gecici kesilmesi icin izleyen hekimle
temas kurunuz.
« llac etkilesimi: makrolidler (klaritromisin/eritromisin) ve azol antifungaller diizeyi tehlikeli yiikseltir —
alternatif se¢iniz ya da diizey izleyiniz; karbamazepin/fenitoin/rifampisin diizeyi diisiiriir.
e Canl as1 yapilmaz; cerrahi planlaniyorsa yara iyilesmesi gecikmesini hesaba katiniz.
" v,
UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)
r \
¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir (ailenin kurtarma dozunu/saatini sorunuz).
o 2, basamak: levetirasetam IV, valproat IV veya fosfenitoin/fenitoin — TSC'de (fokal agirlikh epilepsi) hepsi kullanilabilir;
sendrom-6zel kontrendikasyon yoktur.
¢ Siit cocugunda yeni kasilma kiimeleri (infantil spazm) klasik status gibi goriinmeyebilir ama ayn1 derecede acildir —
cocuk norolojisine haber veriniz (TSC'de ilk secenek vigabatrindir).
e Direncli statusta YBU'de midazolam infiizyonu + siirekli EEG.
J
{ N . i
EKNOTLAR IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)
o TAND (otizm/dikkat/kayg1) siktir — islemleri sade
acgiklayiniz, aileyi yaninda tutunuz.
o Cilt bulgulan (yiiz anjiyofibromlari, beyaz lekeler) taninin
goriiniir ipucudur.
\ 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. Everolimus kullaniliyorsa her
yeni recetede etkilesimi hatirlatiniz. Ayrint1 + yas yas izlem takvimi: norogender.org/saglik-yazilari/tuberoz-skleroz
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TIBBI BILGI NOTU — TUBEROZ SKLEROZ (SAGLIK
PROFESYONELLERI ICIN)

Akademik 6zet - Nihai tan1 ve tedavi kararlar1 hastay1 degerlendiren hekime aittir

TUBEROZ SKLEROZ KOMPLEKSI NEDIiR?

TSC, mTOR yolagini frenleyen TSC1/TSC2 genlerindeki mutasyonlarla bir¢cok organda hamartomatoz biiylimelere yol agan
otozomal baskin hastaliktir (~1/6.000). Epilepsi %80-90; ilk y1l siklikla infantil spazm, sonrasinda tiiber kaynakli fokal nobetler
ondedir. Eglik eden organ tutulumlar: acilde 6nemlidir: beyinde SEGA (hidrosefali riski), bobrekte anjiyomiyolipom (kanama riski),

kalpte rabdomiyom (aritmi), ciltte anjiyofibromlar.

TAND (otizm, dikkat, 6grenme, kaygi) olgularin ¢cogunu etkiler; iletisimde uyarlama gerektirir.

ILAC SECIiMi — TSC'YE OZGU NOKTALAR

e

infantil spazmda birinci secenek vigabatrindir (diger etiyolojilerden farkh olarak; tipik cerceve 50 mg/kg/giin baslangic —
yanita gore 100-150 mg/kg/glin, gorme alan izlemiyle); 1-2 hafta i¢inde yanit yoksa hormon tedavisi (ACTH/prednizolon) eklenir.
Gecikme gelisimsel sonucu kotiilestirir.

Fokal nobetlerde standart antiepileptikler kullanilir; sendrom-6zel kontrendikasyon yoktur. Direncli olgularda everolimus (ek
tedavi) ve kannabidiol onayhidir; cerrahi adaylhigi erken degerlendirilmelidir. Everolimus + CYP3A4 etkilesimi (makrolid/azol
— diizey artis1; enzim indiikleyiciler — diisiis) recete giivenliginin kritik maddesidir.

.

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

r

0-5 dk: ABC, glukoz, ates kontrolii. 1. basamak: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg; IV
midazolam 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 —
fokal agirlikl sendromda uygun seceneklerdir.

Direncli status: YBU'de midazolam infiizyonu; siirekli EEG.

Nobet disi aciller: SEGA-hidrosefali (acil goriintiileme + beyin cerrahisi), anjiyomiyolipom kanamasi (embolizasyon;

nefrektomiden kagininiz), rabdomiyom aritmisi (EKG/monitor).

L

Kaynak cercevesi: Uluslararasi TSC tani-izlem uzlasi 6nerileri (2021) ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumlu, egitim amagh
ozettir; ila¢ ve doz secimi dahil nihai karar, hastayr degerlendiren hekime aittir. Yas yas izlem takvimi:

norogender.org/saglik-yazilari/tuberoz-skleroz
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