WWOX ILE ILISKILI BOZUKLUK — ACIiL MUDAHALE PLANI

Norolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi (Norogender) - norogender.org - Prof. Dr. Burak Tath danismanhginda hazirlanmistir

BU COCUGUN WWOX BOZUKLUGU VARDIR — YENi SPAZM KUMELERi: AYNI GUN

EEG - ASPIRASYON iCiN DUSUK ESiK - GOZ TEMASI KURMAMASI ANLAMAMASI
DEGILDiR

1+ COCUGUN BILGILERI (hekiminizle birlikte doldurunuz)

ADI SOYADI DOGUM TARIHi GUNCEL KIiLO (KG) / TARIH
ANNE/BABA ADI — TELEFON IZLEYEN HEKIiM — TELEFON TERCIH EDILEN HASTANE
GENETIK TANI (GEN / VARYANT) ALERJILER KAN GRUBU

2 . DUZENLi KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

{ N
o Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA ILACI
© Cocugu yan yatirm, basim koruyun, gevreyi giivenli héle KURTARMA ILACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
o Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya e Nobet 5 dakikay: gecti ya da kisa arayla tekrarliyorsa —
calismayin. kurtarma ilacini uygulayin.
o Miimkiinse video kaydi alin (hekim i¢in ¢ok degerlidir). o Tlactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
@ Ates varsa diisiirmeye baglaymn. formu ekibe verin.

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

4 - TETIKLEYICILER / KARISABIiLEN DURUMLAR

O Ates / hastahk 0 Uykusuzluk 0O ila¢ dozunun atlanmas1 O Yeni spazm kiimeleri — AYNI GUN EEG

O Beslenmede 6kstiriikk-morarma — aspirasyon riski O Huzursuzlukta: reflii - kabizhik - dis - agr1 (g6z temas1 kurmamasi agrisizlik degildir)
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKiBI iICIN — WWOX

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L. WWOX ICIN UC KRITiK NOKTA
1) Nobet yonetimi: karma direncli tipler (spazm-tonik-miyoklonik-fokal) bu genin dogasidir; yeni spazm kiimeleri — aym
giin EEG. Uzamis nébet/status basamaklar: standarttir, gen-6zgiil kisit yoktur — ailenin kurtarma planini sorunuz; direngli
statusta erken YBU.
2) Solunum-beslenme kirilganhig:: yutma giicliigii + sekresyon zemini vardir — ates-okstiriikte aspirasyon pnémonisi icin
diisiik esik (satiirasyon, muayene, gerekirse grafi); beslenememe-kusma erken destek gerektirir; taburculukta beslenme plan
netlesmelidir.
3) Gorsel etkilenme + iletisim: g6z temasi kurmamasi/takip etmemesi bu hastaligin parcasidir — agrisiz ya da bilingsiz
oldugu anlamina gelmez; huzursuzlukta agri kaynagini (GIS, kulak, dis) aktif arayimiz. Tan1 yeniyse kardes riski %25 —
genetik danmismanlik yonlendirmesini not ediniz.
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UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)

a N

¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir (bukkal/IN midazolam; ailenin dozunu sorunuz).

o 2, basamak: levetirasetam IV 40-60 mg/kg, valproat IV 30-40 mg/kg veya fosfenitoin 20 mg FE/kg — 6zgiil kisit yoktur,
kurum protokolii uygulanir.

e Spazm kiimeleri status gibi tedavi edilmez — tanis1 (EEG) ve tedavisi (hormonal/VGB) ayridir; ayni giin noroloji konsiiltasyonu.

e Direncli durumda erken YBU — midazolam infiizyonu + siirekli EEG.
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EK NOTLAR iZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)
e Otozomal cekiniktir: ebeveynler saghkl tagiyicidir; akraba

evliligi oykiisii siktir.

e MR'da serebral atrofi-ince korpus kallozum bilinen
desendir — "yeni bulgu" sanilmamalidir (eski raporla

karsilagtiriniz).

o Palyatif bakim ekibi izliyorsa planlarina uyum saglayiniz;
aile ile bakim hedeflerini teyit ediniz.
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HEKIiM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKiM (AD-  KURUM / TELEFON TARIH IMZA / KASE
SOYAD)

Aileye not: Nobetleri tip etiketiyle videoya aliniz; beslenme-solunum yakinmalarinda erken bagvurunuz; kardesler i¢in genetik
damismanlik hakkinizi kullaniniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/wwox-iliskili-bozukluklar
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«.  TIBBI BILGI NOTU — WWOX (SAGLIK PROFESYONELLERI ICIN)

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

WWOX ILE ILISKIiLI BOZUKLUKLAR NEDiR?

WWOX (16q23/FRA16D; otozomal ¢ekinik — kardes riski %25; delesyonlar sik, dizi+ del/dup birlikte istenir) iki uglu tablo yapar:
WOREE sendromu — ilk haftalar-aylarda baslayan ¢ok direncli karma nobetler (spazm dahil), belirgin gorsel etkilenme (g6z
temas1 yok/kaybolur; CVI + optik atrofi), agir GG, edinilmis mikrosefali, hipotoni—spastisite- diskinezi, beslenme giicliigii; MR'da
ilerleyen atrofi + ince korpus kallozum; erken mortalite riski yiiksektir (status, solunum enfeksiyonlar1). SCAR12 — daha hafif uc:
cocuklukta kontrol edilebilir nobetler + serebellar ataksi + orta ZY. Bialelik null — WOREE; missense i¢eren genotipler hafif uca
egilimlidir.

TEDAVI VE BAKIM CERCEVESI

Gen-0zgiil onayli tedavi yoktur. Nobetler: spazm bileseninde standart protokoller (hormonal/VGB); diger tiplerde kombinasyonlar
(fenobarbital, LEV, VPA, klobazam, topiramat) hekim titrasyonuyla — kacinma listesi yoktur; yamt siklikla kismidir, hedef
"daha az-daha kisa-daha giivenli"dir; ketojenik diyet denenebilir. Bakim paketi: CVI programi (gorsel-iletigsim), yutma
degerlendirmesi-reflii-gastrostomi esigi, sekresyon yonetimi + as1 eksiksizligi, FTR-postiir, skolyoz-kalca izlemi; WOREE'de
palyatif bakim erken entegre edilir. AAV-WWOX gen tedavisi hayvan modellerinde umut vericidir — klinik 6ncesi
asamadadir; arastirma asamasindadir, klinik uygulama onerisi degildir.
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AKUT YAKLASIM (6zet; kurum protokolii ve hekim karar1 esastir)

Spazm siiphesi: ayni giin EEG + pediatrik noroloji. Konviilzif status: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg,
maks. 10 mg) — levetirasetam IV 40-60 mg/kg / valproat IV 30-40 mg/kg / fosfenitoin 20 mg FE/kg (kisit yok) — erken YBU-
midazolam + siirekli EEG. Solunum: aspirasyon pnomonisi diisiik esik; sekresyon yonetimi. Beslenememe — erken destek +
beslenme plani.
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Kaynak cercevesi: WWOX/WOREE fenotip serileri, infantil spazm ve pediatrik status kilavuzlar ile uyumlu, egitim amach 6zettir;
nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/wwox-iliskili-bozukluklar
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