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Bu aile rehberi Konjenital Muskiiler Dis-
trofi (KMD) tan1 ve tedavisi hakkindaki
uluslararasi goriis birligini 6zetlemek-

tedir. Bu faaliyet Cure CMC (curecmd.
org), TREAT-NMD (treat-nmd.eu), AFM-
Association Francaise contre les Myopathies

(afm-france.org), ve Telethon Italy (telethon.
it) tarafindan desteklenmistir. Ana dokiiman
Journal of Child Neurology (Ching H Wang,
et al. Consensus Statement on Standard of
Care for Congenital Muscular Dystrophies,
J Child Neurology 2010;25(12):1559-1581. 15
Kasim 2010’da online yayimlanmustir.)’de
yaymmlanmigtir. Ana dokiiman

http:/ /www.curecmd.org/ wp-content/
uploads/cmdcare/cmd / cmd-guide.
pdf’danticretsiz olarak ulasilabilir.

Aile odakli bu KMD tedavisi rehberi; patoloji,
noroloji, pulmoner/ybii, gastrointestinal/
beslenme /konugma/oral bakim, ortopedi/
rehabilitasyon, kardiyoloji ve palyatif bakim

gibi 7 tibbi alt uzmanliktan olusan 82 kisilik
uluslar aras1 uzman grubunun tibbi yaklagim
Onerilerine dayanmaktadir. Gortis birligi
olusturma esnasinda, grup asagidaki strate-
jileri takip etmigtir:

* Kapsamli literatiir analizi

e Giintimtiizde yapilan tedavilerin 6zel
liklerinin kaydedildigi online uzman anketi

e KMD tedavisindeki eksiklikler ve anahtar
konular hakkinda ailelerin goriislerini
iceren internet tizerinde arastirma

* 2009 kasimda Briiksel’de yapilan iki gtinliik
KMD Bakim Standard: ¢alistay:



Bu belgede alt1 ¢izili olarak gosterilen terimlere ait agiklamalar Ek
C’den bulunabilir.

Yasal Uyar1

Bu kitapgikta yayinlanan éneri ve bilgiler, uzmanin saglayacag: hizmetlerin yerini tutmak amagl olmadig: gibi hasta-uzman
iligkisini saglamaktan da sorumlu degildir. Saglhiginizla ilgili her konuyu damistiginiz uzmaninizdan alacagimz 6nerilerle
baglantili olarak bu 6neri dikkate alinmalidir. Bu kitapgikta verilen bilgilerin 1s1§inda yapacaginiz her hareket sizin kendi
kararimiza aittir.
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1. GIRIS

Konjenital Muskiiler Distrofi Nedir?

Bu belgede kullamlan altih ¢izili terimlerin tanimlari terimler
sozliigiinden bulunabilir (Ek C)

Siz ya da ¢ocugunuz yeni Konjenital Muskiiler Distrofi
(KMD) tanist almis olabilir ve size sunulan bilgiler
yiiziinden bunalmusg hissediyor olabilirsiniz. KMD et-
kilenimli bireyler ve ailelerin bu teshisi kapsayan tibbi
konular1 anlamasi, kendilerinin ya da ¢ocuklarinin
saglhik bakimu ve tedavilerine katilim1 ve rehberligi
acgisindan onemlidir.

Bu rehberin amaci goriilebilecek gesitli belirtilerin

ve zamanla ihtiya¢ duyulacak bakim hizmetlerinin
anlasilmasi agisindan size yardimci olmaktir. Bu duru-
mun anlagilmasi sayesinde taniy1 takiben daha iyi bir
yaklagim belirlenecek ve sizin de daha etkili sekilde
tedaviye katilimimz saglanacaktir.

Konjenital Muskiiler Distrofiler, cogunlugu kalitsal
olan nadir goriilen ve yagsamun ilk iki yilinda
semptomlarin goriilmeye baglandigi bir grup
hastaliktir. Erken semptomlar olarak zayiflik (hipo-
toni), kontraktiirler, solunum ve beslenme problem-

leri goriilebilir. KMD'ler muskiiler distrofilerin bir
pargasidir. Bu demektir ki KMD’ye neden olan genin
ayrust ayrica Limb Girdle Muskiiler Distrofi'ye ya da
gec baslangich muskiiler distrofiye de yol agabilir.
Ayru alt tipteki KMD'li hastalar farkli. Deneyim-

ler yagayabilir. Yani diger ayru alt tipteki hastalar
daha giiclii ya da zayif olabilir, ya da semptomlar
daha erken ya da geg goriilebilir. KMD tanusi almig
grubun icindeki alt tiplerde rahatsizlig1 olanlarda
hangi genetik mutasyonun sorumlu oldugu hentiz
tanumlanmamusgtir. Diinyada birgok aragtirmac, her yil
yapilan yeni kesiflerle KMD’ye neden olan tiim gene-
tik mutasyonlari tanimlamaya ¢alismaktadir.

(Devam 4.sayfadadir)

Bu Rehber Nasil Kullanmali?

Bu belge dncelikle bakimin gerekli oldugu alanlar
hakkinda bir bakis a¢is1 sunar. Sonrasinda KMD
tarafindan etkilenecek viicut sistemleri olarak bdliim-
lere ayrilmaktadir. KMD’li hastalarin bazilar1 6zel
problemlere sahiptir ve diger tip KMD hastalarinda
da bu problemler goriilmek zorundadir diye bir kural

yoktur. Bu farkliliklar bu rehberde anlatilmistr.

Bu rehberde bahsedilen 6zel bakim alanlar1 arasinda
noroloji ve néromuskiiler, solunum, GI/beslenme/

oral bakim, kardiyoloji, ortopedi ve rehabilitasyon ve
mental saglik/ koruyucu bakim yer almaktadir. Bu al-
anlar birbirinden tamamen farkl1 gériinmesine ragmen
cocugunuzun saghigi icin multidisipliner bir yaklasima
ihtiyag¢ vardir. Multidisipliner bir yaklasim ideal

olan olmasina ragmen bazen bunu koordine etmekte
sikint1 duyulabilir. KMD’nin tanisz ile alakali konular
hakkinda bilgi sahibi olmak i¢in bu rehberi okuyarak

baslayabilirsiniz.

Not sure
what this
change
was??



Kutu 1

KMD-LGMD Alt Tipleri

(Rehberde kisaltmalar koyu ve italik sekilde kullanilmistir)

Kollajen 6 ilintili Miyopati (COL6-RM olarak da bilinen)
e Ullrich konjenital muskiiler distrofi (UCMD)

e Intermediate (orta) fenotip
* Bethlem miyopatisi ( ge¢ baglayan)

Laminin o2 ilintili distrofi (LAMAZ2-RD olarak da bilinen, LAMA2-KMD, MDC1A, Me-
rosin yetersizligi ile seyreden KMD'yi de icerir)

* Tam yetersizlik — tipik olarak ambule degil * (erken baglayan)
e Kismi yetersizlik— tipik olarak ambulasyon basarili* ( ge¢ baslangicli)

*Su istisnalar mevcuttur: LAMA2-KMD erken baslangigli ve ambulasyonun goriilmedigi form iken,
LAMAZ2-RD geg baslangicin goriildiigii ve ambulasyonu olan ¢ocuk ve yetigkinleri isaret eder.
Alfa-distroglikan ilintili distrofi (a(DG-RD olarak da bilenen, distroglikonapati, a distro-
glikonopati)

¢ Walker-Warburg sendromu

* Muscle- eye- brain/Fukuyama tipi
e Serebellar tutulumun oldugu KMD; serebellar anormallikler; kist, hipoplazi ve displaziyi
icerebilir.

e Gortintiilemede yapisal olarak normal goriilen beyin yapisi ve mental retardasyonun oldugu
KMD; bu kategoride izole mikrosefalisi olan ya da MRI'de minor beyaz madde degisimine
dair bulgu olan hastalar vardir.

® Mental retardasyonun eslik etmedigi KMD; anormal kognitif gelisime dair bulgu yok

* Mental retardasyonun eslik ettigi ve goriintiilemede yapisal olarak normal beyin yapisinin
oldugu Limb-Girdle Muskiiler Distrofi (LGMD) ( ge¢ baslayan zayuflik)

¢ Mental retardasyonun olmadigi LGMD (geg baslangigli zayflik)

SEPN1 ilintili Miyopati ( SEPN1-RM olarak da bilinen, rijit omurga muskiiler distrofisi,
RSMD1)

* Dogustan kas lif tiplerinde orantisiz dagilim ve karaciger hiicrelerinde Mallory cisim-
ciklerinin oldugu desmin ile ilintili miyopati, multi-minigekirdek (minicore) hastalig olarak
da tanimlanabilir.

(Devami 4.sayfadadir)



Kutu 1 (devam)

RYR1 ilintili Miyopati (RYR1-RM olarak da bilinen, RYR1-KMD'vi iceren)

* RYR1 ilintili miyopatilerle ortiisiir (RYR1-RM), santral kor ve sentrontikleer miyopati
¢ Tipik santral korlar olmadan kas biyopsisi distrofikse KMD olarak diisiiniiliir.
LMNA ilintili Distrofi (LMNA-RD olarak da bilinen, L-KMD, LMNA-KMD'yi iceren)

Taninlanamayan KMD

* Bas kontroliintin olmayzisi, diisiik ayak, yliriimenin basarilamamasi
¢ Ambulasyon varliginda erken baslangicli Emery-Dreifuss kas distrofisi olarak adlandirilabilir.

Bu bulgular 1s1g1inda L-KMD; bas kontrolii olmayan L-KMD, ytirtimenin kazanildg: L-KMD ve
Emery Dreifuss iceren LMNA ilintili distrofilerin bir parcas: oldugu gortilir.

* Genetik dogrulama olmaksizin kisiler klinik olarak KMD tanisina sahip olabilirler. Klinik
bulgular ve/veya kas biyopsisi KMD ile tutarliyken tiim KMD ile ilgili genler tam olarak
kesfedilmedigi icin genetik test teghis imkan1 vermeyebilir. KMD uzmani kisi rehberliginde
bir genetik test yapilmasina tegvik edilmelidir.

(Sayfa 2'nin devam)

Kaslarmn tamir edilmelerinden ya da biiytimelerin-
den daha hizli bir sekilde onlarin yikilmalarina yol
actig1 bilinen baz1 bilinen genetik mutasyonlar; kas
zayifligina yol agar. KMD'li bir cocuk KMD ile alakali
gesitli tiplerde nérolojik ve fiziksel problemlere

sahip olabilir. Bazi ¢ocuklar bagimsiz ya da destekle
ytirtiyebilirken digerleri yiirtimeyi 6grenirler ama
sonrasinda ytiirtime yetenegini kaybedebilir; bazilar
ise hig ytirtimeyebilir.

“*KMD'li tiim hastalar bu rehberde
okuyacaginiz tiim semptomlar1 gostermek
veya belirtilen tiim tedavilere ihtiyaci
olmak zorunda degildir. Baz1 benzerlikler
olmasina ragmen, her hastada KMD'nin
ilerleyisi kisiye dzeldir ve farkli zaman-
larda farkl ihtiyaglar gosterirler. Bu da
demektir ki; bakim kisiye 6zel olmalidir
ve kargilagilan her KMD hastasinin tama-
men ayn1 olmasini beklemek zordur.

Yiirtiyebilen ¢ocuklar ya da ilk semptomlar1 ge¢ ¢ocuk-
luk ya da yetiskinlik ¢aginda goriilenler Limb Girdle
Muskiiler Distrofi(LGMD) olarak diisiintilebilir. Tiim
KMD alt tiplerini bir liste yaptigimizda KMD(erken
baglangicli, zayif) bir uctayken diger ucta da LGMD
(geg baglangigly, hafif) yer alir.




2. Kapsaml1 Yaklasim

Teshis, Siire¢ ve Hastanede Yatis

Iyi koordine edilmis multidisipliner bir bakim, giiclii bir Teshis

uzman- hasta iliskisi yaratmak ve kisiye 6zel bakim plan Cocugunuz KMD tarusini aldigi zaman asagida

da belirtilen uygun bakim; devam eden destek ve
egitimle saglanmalidir. Genel olarak bu bakim,
Bu boliim; norolog ya da néromuskiiler alanda galisan
ve KMD hakkinda yeterli bilgisi olan uzman
kigiler tarafindan verilen rehberlikle ilerler. Uz-
man, ¢ocugunuzun sagliginin korunmasi ve
¢ Akut Hastaneye bakimiru (hastalaninca ya da kargilagilabilecek saglk ve bakim problem-
yaralanmalarda hastaneye gidis) icermektedir. leri konularinda size yol gostermelidir. Bunu
yaparken hem tibbi hem de psikososyal yonler
diistinilmelidir. Bu stirecte multisistemik ve mul-
tidisipliner takibin her ikisi de etkili bir tedavi
planinin pargasidir.

yapmak, hastaligin degisen stireci boyunca ¢ok 6nemli-
dir.

* Teghis
¢ Ayaktan Klinik Ziyaretler

Kutu 2

Kutu-2 Ik Ziyarette Tartisilmas: Gereken Beg 6nemli Nokta

Bes alan belirtilmelidir:

e Tanu: Klinisyen hastaligin nedeni hakkinda bilinenler ile motor fonksiyon, solunum ,kalp
fonksiyonu ve kognitif fonksiyon(mental yetenekler) gibi diger fonksiyonlarin nasil
etkilenecegini anlatmalidir.

Siireg: KMD'de hastaligin siddeti ve yasam siiresine gore genis bir aralik vardir. Ote yan-
dan, KMD’nin ¢ogu formu i¢in medikal teknolojideki ilerlemeler sayesinde hastalik stire-
cinde 6nemli gelismeler olmustur.

Tekrarlama riski ve gelecekteki aile planlamasina etkisi: Ik zamanlarda belirtilmesi
gereken en énemli konu olmasa da uzman, aileye bagka bir cocuklari olmasi halinde ayni
hastaligin goriilme riskini anlatmalidir. Eger tam genetik tami biliniyorsa, tekrar goriilme
riski hesaplanabilir. Bilinmedigi durumlarda ise risk kaba sekilde hesaplanabilir.

Tedavi plani: Pek ¢cok uzmanlik alaninin bir arada ¢alistigi multidisipliner yaklagima ihtiyag
vardir (pediatrik nérolog, gogiis hastaliklar1 uzmani, kardiyolog, gz hastaliklar1 uzmani,
fizyoterapist, ortopedist ve digerleri ( bakiniz Ek B). Palyatif bakim uzmani, hayat kalite-
sinin artirilmasi agisindan erken dénemden itibaren tedaviye dahil olmalidir. Genel olarak,
0zel bir genetik tan1 olsun ya da olmasin tedavi plani benzer olacaktir. KMD’li ¢ocuklarin
yaklasik yarisinin ayirici genetik tanisi yoktur.

Aile destegi ve kamu kaynaklart: Internet araciliiyla ya da kisilerle direk temasa. Geger-
ek, aile destek gruplar1 ve konu ile ilgili bilgi kaynaklarindan bilgi almalisiniz. Benzer
hastaliga sahip ¢ocuklari olan ailelerle temasa ge¢mek sizin igin ¢ok faydalidir. Eger konu
hakkinda bilgi alamazsaniz, buralardan istemelisiniz ya da curecmd.org’dan faydalanabilir-
siniz.




KMD'nin genetik tipi belirlenmemis olsa bile KMD
tanist alindiginda uzmaninizla ilk gériismeyi en kisa
stirede yapmalisiniz. Bu goriismede uzmammz size
anlayabileceginiz sekilde KMD hakkinda bilgi verecektir.
Bu sirada sorularinizi not etmeniz ve goriismeye ait
notlar almamz yararmizadir, giinkii ilk seferinde nelerin
anlagilip anlagilmadigini fark etmek zordur. Eger faydas:
olacaksa yardimar olabilecek arkadaslariniz da size eglik
edebilir. Bu noktadan sonra diizenli ziyaretlere ihtiyag
vardir ve bu ziyaretler diizenli sekilde ayarlanmalidirlar.

Kutu 2 ilk ziyarette konusulacak belli bash noktalari
Ozetlemektedir.

Saglik Kontrolleri

Cocugunuz diizenli olarak 4-6 ay araliginda pediatrik
norolog tarafindan ve tercihen multidisipliner

ekibin diger elemanlari tarafindan gortilmelidir (Ek
B-multidisipliner ekip elemanlari i¢in bakimz). 12
aydan kiigtik KMD'li bebekler ya da ciddi ve gittikge
kotiilegen saglik problemleri ( ilagla diizelmeyen nébetler,
ciddi hipotoni, solunum sikintilar1 ya da beslenme
problemleri gibi) olan daha biiyiik ¢ocuklar, en az 3-4
ayda bir uzman tarafindan goriilmelidir. Bu ziyaretlerde
cocugunuzun kan basimnc, kalp hizi, solunum frekanst,
viicut agirlig1 ve viicut kitle indeksi, boyu ve bebekler
icin &zellikle bas cevresi kontrol edilmelidir. Cocugunuz
oturamiyorsa ya da skolyozu varsa, boyunu 6l¢mek
i¢in kol uzunlugu(unlar uzunluk) kullamilabilir. Eklem

agilar1 (gonyometre), kas kuvveti dlgiimii (miyometre),
elektrokardiyogram (EKG), solunum fonksiyon testleri (

Ornegin zorlu ekspiratuar kapasite ya da FVC ve oksijen

saturasyonu ol¢timii (pulse oksimetre) durumla ilgili
diger dlctimlerdir.

Ziyaretler esnasinda yapilabilecek diger 6nemli noktalar
sunlar olabilir:

¢ Gelisim: Gelisimsel gecikme riski olan ya da égrenme
glicltigii ceken cocuklar erken dénemden itibaren fizik
tedavi, is ugrasi tedavisi ve konusma terapisi almalidir.
Gelisimsel gecikme goriilen ¢cocuklarda, bu durum
motor bir gecikme (oturma, yiiriime, el fonksiyonlari
gibi) ya da kognitif gelisimde gecikmeyi (dil/ konugma
ya da 6grenme giigliikleri) isaret edebilir.

¢ Akcigerler: Ciddi akciger enfeksiyonlarinin énlenmesi
cok onemlidir (Agilar ya da erken antibiyotik tedavisi

gibi). Zay1f oksiiriik, nefes darligi, uyku bozukluklari,
sabahlar1 bag agrisi, kilo almada problem, tekrarlayan
enfeksiyonlar uyari isaretleridir ve gogiis hastaliklar
uzmani tarafindan takip edilmelidir. ( Solunumsal
bakim boliimiine bakimniz)

Kalp: KMD alt tipi bilinmiyor ya da kalbi etkileyecek
tipte (LMNA-RD, aDG-RD, LAMA2-RD) KMD’ye
sahip ¢ocuklarda en az bir kez ekg ve kalp
ultrasonunu (ekokardiyogram) igeren kardiyolojik
muayene yapimalidir. LMNA-RD igin Holter ile
goriintiileme 6nemlidir. Anormal kalp ritmi (aritmi)
ya da kardiyomiyopatili tanilarda kardiyak takip
6nemlidir. KMD alt tipine gore kardiyak muayene
siklig1 belirlenmelidir. ( Kardiyak yaklasim béliimiine
bakiniz:)

Gozler: Cocugunuzun KMD tipi tanimlanmamissa
ya da g6z etkilenimi(aDG gibi) olan tipte bir KMD
alt tipine sahipse goz hastaliklart uzmanin takibinde
olmasi ve katarakt, miyopi, retinal ayrilma ya da
glokom gibi problemler agisindan g6zlenmesi
onemlidir.



* Beslenme ve biiyiime: KMD'li bir cocuktan normal odaklanmalidir. Bu da omurga deformitelerinin ve

biiyiime paterni beklemek dogru degildir. Ote yandan eklem kontrakttirlerinin tedavi ya da engellenmesi
gocugunuz kilo almryor, kilo kaybediyor ya da cok kadar solunum fonksiyonunu gelistiren aktiviteleri
fazla kilo aliyorsa, yutma problemleri varsa, reflii, de icermelidir. Ayrica ¢ocugunuzun dogru oturma
bagirsak dismotilitesi, kabizlik ya da agiz ve ¢evre sekline ve tekerlekli sandalye destegine sahip olmasi
yapilarda bir sorun varsa mutlaka diyetisyen, gastroen- ve bunlarin fonksiyonel aktivitelere gére ayarlanmasi
terelog, yutma bozukluklar1 uzmanina yénlendirilmeli- onemlidir.
dir. Kalsiyum ve d vitamini takibi kemik yogunlugunu * Duygu ve davrans: Cocugunuzun duygu durumu,
en iyi seviyede tutmak agismdan Snemlidir. davranis ya da diger psikiyatrik konularda endige

* Iskelet sistemi: Eger cocugunuzda skolyoz ya da kon- duyuyorsanz psikolog ya da psikiyatrist gibi konunun
traktiir gortiliirse erken dénemde pediatrik ortopedist uzmanlarindan destek alinmalidir.
ya da beyin cerrahina yonlendirilmelidir. Kalp ritmi « Psikososyal: Siz ve aile iiyeleriniz KMD ile yasam
(aritmi) ya da kardiyomiyopatili tamlarda kardiyak konusunda yardimai olacak daha pratik bilgiler i¢in
takip Snemlidir. KMD alt tipine gore kardiyak. Muay- bazi servislerden yararlanabilir(sigorta, okul ulagimi
ene siklig: belirlenmelidir. ( Kardiyak yaklagim bolii- gibi),yasayacaginiz emosyonel zorluklara karst yardim
miine bakinz:) alabilirsiniz.

* Viicut hareketleri: Cocugunuzun fizyoterapi
programi fonksiyonun ve hareketliligin korunmasina




Hastane Bakimi

Cocugunuzun planlanmamis zamanlarda hastane
ziyaretlerine ihtiyaci olabilir (Tablo 1). Pediatrik

norologunuz, ‘nérologunuz ya da pediatrik gogiis

TABLO 1.

hastaliklar1 uzmaniniz kritik ya da ani bir hastalik
esnasinda koordinasyonu saglayan kisi olabilir.

Acil Hastaneye Yatis1 Gerektiren KMD Semptomlari ve {lgili KMD Alt Tipleri (Tablo 1)

Hastaneye yatis1 gerektiren
semptomlar

infant dénemde (erken) be-
lirti goriilme ihtimali olan alt
tipler

Cocukluk-ergenlik arasinda
belirtiler gosteren alt tipler

Solunum destegine ihtiya¢ duyulan

* aDG-RD
* LAMA2-RD

* COL6-RM
* SEPN1-RM

* aDG-RD (Fukutin, FKRP,

Kalp yetmezligi ya da ilag ihtiyac POMT1)*
olan aritmi * LAMA2-RD
* LMNA-RD
Gastrostomi Ktiren besl * LAMA2-KDM**
sblzrsn?gil(ée’:;bﬁ)r s * RYRI-RM * COL6-RM
P * aDG-RD
Mag ihtiyact olan nébetler ’ (,I_DG-RD (Fukuyama, WWS,MEB o LAMA2-RD
iigeren)
Malign Hipertermi * SEPN1-RM * SEPN1-RM
— * RYRI-RM * RYR1-RM

Kisaltmalar: aDG-RD, alfa-distroglikanopati; FKRP, fukutin related protein KMD; LAMA2-RD, merozin deficientKMD; MEB, muscle

eye brain disease; POMT1, protein O-mannoziltransferaz 1; SEPN1-RM, rijit spine muskiiler distrofi; WWS, Walker-Warburg sendromu;
LMNA-RD lamin A /C KMD *Fukutin, FKRP ve POMT1; aDG-RD'ye yol agabilen genlerdir. Ik ikisi yiiksek oranda kalp yetmezIigi ile
baglantil iken tigtinciintinde baglantili olma durumu vardir. Eger aDG-RD bu ii¢ genden biri yiiziinden goriilmiisse kardiyak takipler
arttirlmahdir*LAMA2-KMD , LAMA2-RD(merozin deficiency) bir ¢esidine isaret ederken dogumdan itibaren etkileri goriiliir ve
ambulasyon bagarilamaz. LAMA2-RDise daha hafif bir ambulasyon formu ve erken baglangigh ambulasyonun olmadig: formu igermektedir.

Acil hastaneye yatis1 gerektiren en sik nedenler:

e Solunum yolu enfeksiyonlar1 ya da solunum

yetmezIligi

e Nobetler

Eger cocugunuz anestezi igceren bir ameliyat ya da
uygulama gegirecekse, doktorunuz oncelikle potansiyel

riskler hakkinda sizinle konugmali ve iglem sirasinda

ve sonrasindaki yaklasimin planlanmasini koordine

etmelidir.

* Kilo aliminda problem ya da asir1 kilo kayb1




3. Norolojik Yaklasim

Nobetler ve Kognitif Bozukluk

KMD'nin bilinen baz: alt tiplerinde gesitli nérolojik
semptomlar goriilebilir. En sik goriilenler beyin yapisinda
veya fonksiyonunda anormallik ya da nbetlerdir.

Beyin Malformasyonu

LAMAZ2-RD ve aDG-RD beyin anormalliklerinin

en stk goriildiigii iki KMD tipidir. Beynin yapisal
anormalligini degerlendirmek i¢in magnetik rezonans
goriintileme(MRI) yapilmalidir.

MRI’da normal beyin yapisinda sahip aDG-RD’li
cocuklar 6grenmede ya da kognitif fonksiyonlarda
probleme sahip olmayabilirler. Ote yandan bu tip KMD'li
¢ocuklarda bulgular normalden ¢ok siddetliye ¢ok genis
bir aralikta dagilabilir.

LAMA2-RD deki en stk goriilen beyin malformasyonu
kognitif anormallikle ilgili
olmayan beyaz madde
anormallikleridir. Beyaz
maddedeki degisim
genelde sabittir ve tekrar
bir goriintiilemeye ihtiyag
duyulmaz.

KMD ile ilgili olan fonksiyonel
beyin anormallikleri ¢oklu

problemlere neden olabilirler.
Bunlar arasinda davranus, dil ve 6grenme problemlerini
iceren kognitif bozukluk; emosyonel problemler, motor

gecikmeler, nobetler ve gorsel problemler vardir.

Cocugunuzun kognitif bozukluk gibi fonksiyonel
beyin problemine sahip oldugu diistiniiliiyorsa
psikometrik test yapilmalidir. Bu erken uygulamalar,
uygun okullara yonlendirmeler ve iletisim programlari
agisindan 6nemlidir. S6z1i iletigimi hi¢ olmayan

ya da ¢ok az olan ¢ocuklar i¢in iletisim stratejileri
arasinda igaret dili, resim ya da sembol kartlar1 (PECS,
Picture Exchange Communication System, sesi disar1
ileten cihazlar(DynaVox, TaptoTalk) ve vokalizasyon
denemelerini igeren konugsma terapisi diistintilmelidir.

Nobetler

Bilinen beyin etkilenimi olan KMD’li gocuklarda nébetler
gortilebilir. Nobet tipleri arasinda absans, atipik absans,
ya da konviilzan nébetler vardir. Baglangig yasi olmadig1
gibi, nébet gecirme riski olan kisilerde ates ya da hastalik
bunu tetikleyebilir. Herhangi bir tetikleyici olmadan

da goriilebilir. Eger cocugunuzun ndbet gecirdigini
dustindiigiiniiz herhangi bir aktivite ya da hareket varsa
bunu mutlaka uzmaniniza daniginiz.

Cocugunuzun nobet gecirip gecirmedigini anlamak

i¢in ndrologunuz ayrintih bir degerlendirme yapabilir.
Nobet oldugunu diisiindiigiintiz durumlarin ayrintilh
hikayesi, kapsamli bir nérolojik degerlendirme, en az bir
kere elektroensefalogram (EEG) bu degerlendirmenin
parcalaridir. EEG sonuglarina dayanarak, daha gelismis
ya da daha uzun EEG'ler istenebilir. Beyin MRI ya da
tekrari istenebilir. Epilepsi, iki ya da daha fazla ateg ya da
hastalik gibi nedenlerle tetiklenmemis nobetlere verilen
addir. Eger cocugunuza epilepsi tanist koyulmussa
muhtemelen doktorunuz nébetlerin say1 ve sikigin
azaltmak icin antikonviilzan ilag recete edecektir.

LAMA2-RD li gocuklarda nobetler, valproic asit denen
6zel bir antikonviilzanla bagarili bir sekilde genelde
tedavi edilirken, diger tedavilerde bagaril bir sekilde
kullanilmaktadir.

Bazen nobetlerin kontrol edilmesi zordur. aDG-RD’li
cocuklarda 6rnegin altta yatan muhtemel yapisal
problemler nedeniyle n6betlerin kontrolii daha zordur.
Eger ¢ocugunuz ilk ilaca uygun yanit vermezse ¢ok cesitli
antikonviilzan ilaglar mevcuttur ve doktorunuz degisik
ya da ¢oklu ilag kullanimini ndbetleri kontrol etmek icin
deneyebilir.



4.Solunumsal Yaklasim

Nefes

Akcigerler ve solunumun esas amaci viicutta dolagacak
oksijeni saglamak ve olusan karbondioksidi disar1
vermektir. O2 ve CO2'nin degisimini igeren bu stireg
aym zamanda gaz degisimi olarak da adlandirilir ve tiim
insanlarda gergeklesen bu olay ¢cocugunuzun saghgi igin
kritik 6nem tasir. KMD'li bir ¢ocuk i¢in solunum destegi
ihtiyact her KMD alt tipi igin 6nemli &lgtide gesitlenebilir.

KMD'nin tiim tiplerinde zayiflayan solunum kaslar:
ytiziinden akcigerle ilgili problemler goriilme riski
artmistir. Solunum problemlerinin ortaya ¢iktig1 yasla
birlikte solunum problemlerinin ciddiyetinin gorildigi
yas hastadan hastaya degisir.

Genellikle solunum problemleri 8-15 yag arasinda
goriilir. KMD’li solunum problemi olan kiigiik ¢ocuklar
tipik semptomlar géstermeyebilir; o yiizden aileler ve
bakicilar solunum sikintisina yonelik erken belirtiler
konusunda bilingli olmalidir. Cocugunuza KMD tanist
konuldugunda, temel degerlendirmeler i¢in gogiis
hastaliklari uzman tarafindan degerlendirilmesi
onerilir. Uzman, sizi gocugunuzda goriilebilecek
solunum problemlerinin erken belirtileri konusunda
bilgilendirecektir.

Belirti ve Semptomlar

Cocugunuzun solunum problemlerine bakim icin iki
basamakli 6nlem aldirici yaklasim zamanla onun olast
en iyi fonksiyonunu stirdiirmesinde yardimeci olmak
icin 6nemlidir. Erken isaret ve semptomlarin aile ve
bakicilar tarafindan fark edilmesi, ek olarak da diizenli
ayarlanan pulmoner degerlendirmeler, pulmoner
testler, ve tedavi ¢cok énemlidir. Cocugunuzun solunum
kaslariyla ilgili erken semptomlar ve problemlere dair
isaretler kafa karistirici olabilir ve zamanla degisebilir.
Eger cocugunuzun solunum fonksiyonlarr ile ilgili
endiseleriniz varsa liitfen gogiis hastaliklart uzmaninizla
iletisime geciniz. Eger durum aniden gelisirse, acil
serviste cocugunuzun degerlendirilmesini saglayn.
Asagidaki isaret ve semptomlar igin gézlemde olun:

° Zayif aglama
¢ Etkisiz okstirtik
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¢ Tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari, diizensiz
solunum paternleri, ya da genel irrite durum

* Beslenme esnasinda ya da ¢ocugun kendi
sekresyonuyla bogulmast

¢ Kilo kayb1 ya da kilo aliminda yetersizlik

Solunum problemleri geceleri baslayabilir giinkii insanlar
geceleri daha ytizeyel solunum yaparlar. Solunum
problemlerine ait isaretler sunlardur:

e Boliinen uyku ya da gece yatakta donme
ihtiyacinda artig

* Yeterli saat uyunmasi halinde bile sabah uyaminca
yorgun hissetme

* Nefessiz kalma hissi ya da artan solunum hiz1
* Sabah bag agrisi, bulanti
* Giin boyu zayif konsantrasyon

e Uyuma ve kabus korkusu

Zayif gogiis kafesi kaslar1 ve zayiflamis
diyafram nedeniyle omurga egriligi(skolyoz)
ve gogiis duvari anormallikleri geligebilir ki bu
da gocugunuzun solunum kapasitesini limitler.
(Ortopedi ve rehabilitasyon yaklagimlari
boliimiine bakiniz.)



Cocugunuzun diyafram kaslar1 herhangi bir
belirgin semptom gostermeksizin zayif olabilir.
Bu durum KMD alt tiplerine 6zeldir. Solunum
problemleri cocugunuz hala yiirtirken(tablo

2) goriilebilirken muskiiler distrofilerin diger
gesitlerinin ¢cogunda yiiriimeyi kaybedene kadar
genelde goriilmez. Bu ytlizden ¢ocugunuzun
semptomlari agiga ¢ikmadan 6nce uzman

tarafindan takibe alinmasi ¢ok 6nemlidir.

TABLO 2.

KMD’nin Bilinen Alt Tiplerindeki Tipik Solunum Problemlerinin Baslangi¢lar

KMD Alt tipi

Problemin Baslangic1

COL6-RM

e Diyafram zayiflig1 ile birlikte erken baslangicl geceleri
gortilen solunum sikintis
¢ Ortalama 11 yas civarina kadar solunum destegi ihtiyact

SEPN1-RM

* Geceleri gortilen erken baglangigh solunum sikintis
ylrtime yetenegi kaybedilmeden 6nce gortilebilir.

¢ Ortalama 10 yas civarina kadar solunum destegi ihtiyac
ortaya ¢ikabilir.

LAMA2-RD

* Motor fonksiyon ile solunum fonksiyonlar: arasindaki
gerilemelerde baglant:

¢ Ortalama 11 yas civarina kadar solunum destegi ihtiyact
ortaya cikabilir.

aDG-RD+ kognitif bozukluk
(WWS, MEB, Fukuyama)

¢ Kas zay1flig1 ve solunum yetmezliginde ciddi derece
ilerleme

* Solunuma dair tedavi ve yaklagimlar dogumda ya da eger
siddetli kas zayiflig1 varsa ilk dekatta baglanabilir.

aDG-RD kognitif bozukluk ve
LGMD tipleri olmaksizin

* Motor fonksiyon ile solunum fonksiyonlar: arasindaki
gerilemelerde baglanti

* Birey yiirime yetenegini kaybettiginde solunumla ilgili
yaklasim ve tedaviler baglar.

Kisaltmalar: KMD : Konjenital Muskiiler Distrofi, FKRP : Fukutin iligkili protein, LAMA2: Laminin A2LGMD
: Limb Girdle Muskiiler Distrofi, MEB : Muscle Eye Brain Hastali$1, SEPN1 : Selenoprotein, WWS: Walker-

Warburg Sendromu
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Solunum Fonksiyon Testi Tipleri

e Spirometre: Solunum fonksiyonunu belgelemek
icin kullanilir. Bu test en az alt1 yasindayken ve
en az yilda bir kez olacak sekilde yapilmalidir.
Olgiim, diizenli gogiis hastaliklari muayenesi
sirasinda ya da ayrica yaptirilabilir. Bu test genelde
¢ocugunuz uzmanla goriismeden 6nce solunum
terapisti tarafindan yapilir. Bu testler gocugunuzun
zorlu vital kapasitesi (FVC) ve tepe Skstiriik akimi
oOlgtimlerini igerir. Bunlar ¢ocugunuzun bir tiip
ya da maskeden solumasi ile dlgiiliir. Bu testlere
pulmoner fonksiyon testleri ya da SFT de denir.

Nokturnal oksimetre (pulse oksimetre): Ayak ya
da el parmagna takilan bir cihaz yardmiyla act
vermeden kandaki oksijen saturasyonunu 6lger.

Polisomnografi ya

da diger deyisle

uyku calismast:

Uyku laboratuarinda
hastanin gecelemesi

ile ol¢iiltir. Gogtis
uzman tarafindan yilda
bir kez 6nerilebilir.
Solunumun gece boyu
goriintiilenmesiyle uyku
apnesi varsa siddeti ile
birlikte belirlenebilir.
Uyku caligmalari ayrica BIPAP kullanim
sonuglarimi goriintiilemek ve ayarlamalar1 yapmak
icinde kullanilir.

Kan gazlar1: Kan alinarak 6lgiiliir. Bu yontemle
kandaki oksijen ve karbondioksit seviyeleri
olgtilerek yeni ya da ciddi bir solunum sikintist
varsa belirlenebilir.

End-tidal CO,: Birey nefes verirken cihaz
yardimiyla karbondioksit 6l¢tiliir. Solunum

destegi alan kisilerde, destegin etkinligini uzmanin
anlamasini saglamada ve ayarlamalar1 yapmasinda
yardimcidir. Solunum destegi almayan ama
solunum sikintilar1 baglayan KMD'li kisilerin CO,
seviyelerini belirlemek amacl da kullanilabilir.
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* Konusma ve yutma degerlendirmesi eger
aspirasyon riskine isaret edebilecek okstirtik,
bogulma, yutma zorlugu, az beslenme ya da
biiytime geriligi semptomlarindan stipheleniliyorsa
yapilmalidir.

Koruyucu Solunum Bakimi

Pnémokok (pnémoni) ve yillik influenza (grip) asilar:
KMDli tiim yetigkin ve ¢ocuklara 6nerilir. Ayrica iki

yas altindaki gocuklara solunum syncytial virus(RSV)
dan korumak i¢in Synagis denen as1 da 6nerilir.
Cocugunuzun sekresyonlarini ¢tkarmak, etkili 6kstirmek
ve havayollar ile akcigerlerini acik ve temiz tutabilmek
i¢in asagidaki yontemlerden yararlanabilirsiniz:

¢ Alt solunum yollarindan mukusu uzaklastirmak
icin okstirmeye yardim cihazlar ( cough assist)

e Uzmaniniz tarafindan 6gretilen nefes teknikleri,
akcigerin belirli bolgelerinin kronik olarak
cokme(atelektazi) riskini azaltmaya yardim eder

e Sekresyonlarin temizlenmesine yardim etmesi i¢in
fizyoterapist tarafindan yapilan giinliik tedaviler
(intrapulmoner perkiisif ventilasyon)

* Sekresyonlar: hareketlendirmek icin bronsiyal
drenaj gogiis kompresyon yelegi ( perkusif vest)
hizh gogiis kompresyonu saglar.

Cocugunuz KMD ile ilgisi olmayan nedenlerden
ottirt solunum problemlerine sahip olabilir. Astim,
KMD'nin bilinen bir semptomu olmamasina
ragmen; eger goriiliirse cocugunuz bronkodilatator
ve inhale steroidlerle tedavi edilmelidir. KMD’li
astimli ¢ocuklarin tedavisi, KMD goriilmeyen
astimli ocuklarinkinden farkl degildir.



Uygulamalar

Siddetli skolyoz akcigerlerin her yénden geniglemesini
zorlagtirir ve bireyin derin nefes almasini engeller.
Skolyozun seyrini kontrol etmek igin gocugunuzun
govde korsesine ihtiyaci olabilir ve bu sayede giinliik
aktiviteler esnasinda daha iyi bir postiir sergilenebilir.
Ama unutulmamalidir ki korseleme sadece skolyozu
degil cocugun nefes alma yetenegini de etkiler. Yapilan
korsenin solunum fonksiyonu iizerine negatif

etkisi olmamasina dikkat edilmelidir. Gogiis hastaliklart
uzmani ve ortopedist bu konuda birlikte calismalidir.

Etkili solunumla ilgili sikintilar varsa, uzmaniniz gaz.
degisimini iyilestiren, solunum yolu enfeksiyonlarim
azaltan, hastaneye basvuru ve kalig sayisin azaltmaya
yardimea destekleyici solunum ekipmanlarini(non
invaziv ya da ventilator ekipman) onerebilir.

Eger hipoventilasyon( zayif solunum yetenegi) ya da
solunum problemine igaret herhangi bir bulgu varsa
non invaziv ventilasyon en sik dnerilen yontemdir.

Uygulamalar maske ya da kolayca ¢ikarilabilir aletlerle
yapilabilir.

Bi-PAP: Daha ¢ok geceleri solunum destegi amaciyla
kullanilan non invaziv bir ventilasyon cihazidir.
Cocugunuzun agzina ya da burnuna havay: maske

ya da arac1 vasitasiyla pompalayan kiigtik bir
makinedir. Basingli hava, cocugunuzun nefesini
destekler ve karbondioksidi nefesle vermesine yardim
eder. Cocugunuzun yasina, deri durumuna, kafa
sekline, tolerasyonuna gore gesitli araytizler vardir.
Cocugunuz non invaziv ventilasyon destegi kullanmaya
basladiginda, yilda en az bir kez uyku ¢alismasina
girmeli; ventilator ayarlar1 ayarlanmali maske ve diger
araytizlerin ayarlar1 yapilmahdir.

Uzun stiredir ventilasyon destegi alan ¢ocuk i¢cin anormal
yiiz kaslar gelisimi (midface hipoplazisi) seklindeki olasi
komplikasyonlar kontrol edilmelidir. Bireye 6zel uygun
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maskeler, nazal maskeler ve tiim ytizii alan maskeler

bu komplikasyonu engellemeye yardim edebilir. Giin
boyunca ventilasyon destegine ihtiyaci olan kisiler i¢inse
ag1z parcast olan sip ventilasyon onerilebilir.

Bazen uzun siireli mekanik ventilasyon durumunda
trakeostomi tiibti denilen ve operasyonla boyna
yerlestirilen bir tiip aracihigiyla destek verilir. Tekrarlayan
pnomonilere neden olan kronik aspirasyonlar ya

da havayolu sekresyonlarinin etkili bir sekilde
temizlenmemesi bu uygulamaya ihtiya¢ dogurur. Baz1
kisilerde giin ve gecenin btiytik boliimiinde noninvaziv
ventilasyona ihtiya¢ duyuyorsa trakeostomi tiibiinii
tercih edebilir.

Akut Respiratuar Hastaliga Yaklasim

Solunum yolu enfeksiyonlar1 (yaygin nezle ve pnomoni),
KMD'li ¢ocuklarda hastaneye yatis ve yasami tehdit eden
durumlara sebep olan en stk nedendir. Akut solunum
yolu enfeksiyonundan siiphelenildiginde, gocugunuzun
muayenesi sirasinda ¢ocugunuzun KMD alt tipini ve
hastalik gidisat: hakkindaki bilgilerinizi paylasmaniz
onemlidir.

Akut solunum yolu hastaliginin belirtileri cok net
olmasa da sunlari igerebilir:

* Solukluk

* Artmis uyku hali

e Azalmis istah

* Gogiis ve gobekteki alisiimadik hareketlilik*,



* Artmus kalp hiz1 ya da solunum hiz1
* Zayif okstiriik
* Artmis yorgunluk

Bu belirtilerin herhangi birinin goriilmesi durumunda
dikkatli bir degerlendirme yapilmalidir. Ek olarak eger
oksijen saturasyonu %94'tin altinda ya da ¢ocugunuzun
her zamanki degerinden farkli ise uzman tarafindan
goriilmeli ya da acil olarak degerlendirilmelidir.
Cocugunuzun hastaliginin siddetini belirlemek

icin doktorunuz tarafindan muayene edilecek ve
¢ocugunuzun gogsii dinlenecektir.

Diger tan1 metodlar1 sunlari igerebilir:
o Okstiriik etkinliginin degerlendirilmesi

¢ Solunum problemlerini degerlendirmek i¢in pulse
oksimetre ve CO, dl¢timii

* Pnémoni ve akcigerin sénmiis alanlarini belirlemek
icin gogis filmi
» Okstiriikle balgam cikarabiliyorsa balgam kiiltiirii-

pnomoniye neden olan bakteriyi belirlemede
yardimadr.

Cocugunuzun akut solunum yolu enfeksiyonunun
tedavisinin amac1 solunum fonksiyonunu korumaktir.
Pnomoni tanimlanmigsa solunum durumu gozlenerek
pnomoniye neden olan bakteriyi tedavi etmek icin
antibiyotikler kullanilir. Eger ¢ocugunuzun oksijen
saturasyonu diistikse, oksijen destegi saglanmalidir
(nazal kantil ya da maske). Eger karbondioksit birikimi
belirlenmisse, sadece oksijen desteginden ziyade
ventilatasyon destegi vermek daha uygundur.

Solunum yetmezligi isareti var ve ¢ocugunuz hala non
invaziv ventilasyon destegi kullanmiyorsa, kullanmaya
baglayabilir. Eger hali hazirda solunum destegi varsa
ayarlar ve cihazlar tekrar degerlendirilmeli gerekiyorsa
kullarilan saat sayist arttirilmalidir. Daha ciddi
hastalik durumunda noninvaziv ventilasyondan fayda
almamiyorsa, ¢ocugunuz sekresyonlar temizlemede
yetersiz ve havayolu temizligini korumada sikintt
yasiyorsa aspirasyon riski artmigsa entiibasyon
distintlmelidir.
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Cocugunuzun sekresyonlarini hareketlendirmeye
yardima tedaviler yogunlasmali (6kstiriik makinesi, IPV,
manuel olarak 6kstirtige yardim). Bronkodilatator ve
gogiis perkiisyonlar: uzmaniniz tarafindan 6nerilebilir.
Ventilasyon sadece gaz degisim siirecine yardim eder,

bu ytizden bu havayolu temizleme tekniklerine devam
edilmelidir.

not sure where this goes?
Hatirlanmasi gerekenler

HECHOS IMPORTANES PARA ECORDAR

1. Eger biliniyorsa cocugunuzun rahatsizhiginin
KMD alt tipinin yazili tanimina sahip olun.
Acil bir durumda gosterebilmek igin en son
yapilan solunum fonksiyon testinin kopyasin
yaninizda bulundurun.

2. Cocugunuzun solunum fonksiyonlari her
ameliyat dncesinde kontrol edilmelidir.

3. Alt solunum yolu enfeksiyonlari, dengeli
diizeyde oksijen ve karbondioksit
seviyelerini korumak i¢intam olarak tedavi
edilmelidir. Genelde enfeksiyonun tedavisi
icin antibiyotikler kullanilmalidir. Eger
cocugunuzun gogis kasi zayiflig1 varsa
oksiirme esnasinda ek destek gereklidir.

4. Solukluk, uykulu hal, azalmus istah ya da kilo
kaybi, anormal solunum paterni



4. GASTOINTESTINAL SISTEM YAKLASIMI

Beslenme, Besleme ve Oral Bakim

Konjenital Muskiiler Distrofili cocuklarda besleme
ve beslenme problemleri ile sik karsilagilir. Diger
stk kargilagilan problemler gastro6zefagal reflii

(GOR), aspirasyon, kabizlik, konugma problemleri,

zayif kemik saghig1 ve ag1z ve dis temizligi ile ilgili
zorluklar olarak sayilabilir. Cocugun bakiminin en
uygun sekilde yapabilmesinde bu sorunlarla basa
¢tkmanin belirgin 6nceligi vardir ve beslenme ve yutma
degerlendirmesinde deneyimli uzmanlar, bir diyetisyen
veya beslenme uzmani ve bir gastroenterelogu iceren
multidisipliner bir ekibi isaret eder..

Yeme ve Beslenme Semptomlari

KMD'li hastalarda sik karsilagilan problem kilo aliminda
zorluk veya biiytime geriligidir. Diger KMD'li hastalar

icin kilo alimi, siklikla yiirtime kaybina bagh olarak bir
sorun haline gelebilir.

Cocugunuzda olabilecek diger beslenme bozuklugu
semptomlart:

¢ Sik akciger enfeksiyonlari,

* Gogiis/ tist karin agrisy, kusma

¢ (igneme, dksiirmede zorluklar

¢ Zayif oral koordinasyon ve siddetli salya problemi
* Kabizlik veya ishal

* Bagimsiz beslenmede zorluklar

* Yemek saatinin uzunlugu; yemeklerin 30
dakikadan uzun stirmesi yeme stiresinin uzadigini
diistind{iriir. Bu yeme bozuklugunun isareti
olabilir.

¢ Aile stresinin artmasi veya ¢ocuk ve bakim verenler
i¢in yemek zamanlarinin eglencesinin azalmast
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Degerlendirme

Kilo ve boy 6l¢tilerek yapilan biiytime degerlendirmeleri
her kontroliintizde yapilmalidir. Eger ¢ocugunuz 5
yasindan biiyiikse ve ayakta duramiyorsa kol uzunlugu
boy uzunlugu 6lgtimiinde kullanilabilir.

KMD'1li ¢ocuklar yagina gore beklenenden daha diigiik
bir gelisim egrisine sahiptirler. Cocugunuzda yorgunluk,
tekrarlayan enfeksiyonlar veya kardiyak ve solunumsal
problemlerin semptomlar1 olmadiginda saglikli

olarak kabul edilebilir. Cocugunuz degerlendirilirken
dogru kilonun belirlenmesi 6nemlidir ve kilo alimmin
devamindan emin olmak icin kilo egrisi takip edilmelidir.

Eger cocugunuzun biiyiime veya saglik durumunda
yetersizlikler varsa beslenme degerlendirmesi 6nerilebilir.
Bu orofasial degerlendirme, beslenme ve yutma
yeteneklerinin gézlem ve degerlendirmesi ve oturma ve
pozisyonunun degerlendirmesini icermelidir.

Videofloroskopi ve fiber-endoskopik degerlendirme

aspirasyon riskini arttirabilecek yutma bozukluklarinin
belirlenmesinde yardimcidur.

Beslenme ve yutma degerlendirmesinde diisiiniilmesi
gereken diger iliskili faktorler boyun kaslarmin
kuvvetsizligi, cene ve boyun kontraktiirleri, zayif

veya ytliksek
damak, zayif dil
lateralizasyonu,
disle ilgili
problemler,
skolyoz, zayif veya
etkisiz Okstirtik,
solunumsal

yorgunluk,
yetersiz gece
solunum fonksiyonu, istahsizlik, gastrodzefagal reflii

(GOR) ve motilite problemleri olarak sayilabilir.




Tedavi

Giivenli ve yeterli besin alimi gocugunuzun beslenme
ile iligkili problemlerinin tedavisinde énemlidir. Tani ile
baslayan stirecte yeme ve beslenmede bir uzmandan
saglikli yeme davraniglari ile ilgili bilgi ve talimatlar
almak ideal kemik saglhiginin yan sira yetersiz kilo veya
asir1 kilolu olmay1 engellemeye yardim eden etkin bir
yoldur.

Eger cocugunuzun beslenme ile ilgili zorlugu varsa, bunu
gelistirmek igin stratejiler;

* Beslenme sirasinda ¢ocugunuzun pozisyonu veya
oturmasinda degisiklikler yapmak

¢ Kendi bagina beslenme igin tabak veya diger
yardimcr ekipmanlari degistirmek

¢ Giivenli yutma tekniklerini 6grenmek ve
uygulamak

* Besinin yapisini degistirmek (6rnegin sivilart
kivamlagtirmak veya besinleri ufak parcalara
bélmek)

* Eger normalden az kiloda ise 6giin stkligin
arttirmak ve daha kalorili besinler secmek (kiiciik
birgok &giin vermek ve giin boyu diizenli olarak 2
saatte bir aperatif vermek)

* Cene, dil, bas ve boyun hareketini gelistirmek i¢in
duyusal yaklagimlar ve oral tedavi kullanmak

* Besin ve kalori alimini degerlendirmek igin
diyetisyene basvurmak ve eger normalden az
kiloda ise destek kalorili sivilar veya normalden
fazla kiloda ise kalori azaltmas1 yapmak.

Eger kilo aliminda zorluklar devam ediyorsa veya
¢ocugunuzun tekrarlayan akciger enfeksiyonlariyla
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savagmasinin beslenme durumunu etkiledigi ile ilgili bir
gortis varsa bir gastroenterolaga yonlendirme ile uygun
tiip beslenme yontemi diisiiniilmelidir.

¢ Kisa stireli kullanim igin, 6rnegin cerrahi éncesi ve
sonrast veya akut hastalik sirasinda, nazogastrik
(NG) tiip (burundan gegen beslenme tiipti)
kullarlabilir.

Uzun siireli kullanim, cerrahi gastrostomi tiipii

(G tiip) ve jejenostomi tiipii (] tiip) kullanilabilir.

Ciddi refliiden dolay1 Nissen fundoplikasyonu

onerilebilir. Bu tiip yerlegimi ile ayr1 anda
yapilabilir.

* Cocugunuzun yeterli siv1 ve besin gereksiniminin
saglandigindan emin olunmast i¢in beslenme
tiiptinden ne kadar siklikla ve ne kadar besine
ihtiyaci olduguna GI takim tarafindan karar verilir.

Cocugunuzun yutmasi giivenli oldugu
stirece, beslenme tiipiine sahip olmast artik
agizdan almayacag1 anlamina gelmez. Bu-
nun yerine tiipten beslenme ¢ocugunuzun
gerekli beslenme destegi icin bir secenek
haline gelebilir. Boylece herkes icin
beslenme zevkli hale gelebilir ve beslenme
sirasindaki stres azalir.

Gastrointestinal Motilite
KMD'li ¢ocuklarda siklikla reflii veya kabizlik vardir.

Gastroozefagal reflii (GOR) semptomlari gogiis/ iist
karin agrisi, kusma, aspirasyon ve tekrarlayan akciger
enfeksiyonlarini igerir. GOR'{in tibbi tedavisi gesitli
ilaglarm kullanimi, diyet ve pozisyonel degisikliklerin
yani sira antiasit tedavisidir.

Kabizlik birgok faktore bagl olabilir ve besin yapisinin
degistirilmesi ve fiber igerigi, stv1 aliminin artmasi,
pozisyon degisiklikleri ve hareket, ve doktorunuzun
yazdig1 laksatiflerin kullanimu ile diizeltilebilir.



Konusma

KMD'li gocuklarda yiiz kaslarindaki zayiflik, cene. Zayf
nefes, zayif veya yiiksek damak, dudak kapama ile ilgili
problemler ve beyin tutulumu nedeni ile konusma prob-
lemleri olabilir.

Oral motor tedavi ve egzersizler cocugunuzun gene ve
ag1z hareket acikligini kazandirmaya yardim edebilir.

sesli konusmada zorluk yagiyorlarsa veya sagir veya zor
isiten iseler iletisime yardimci araglardan.

Agiz saglig1 ve dis bakim

Cocugunuzun dis sagligi onun genel saghgi, beslenme ve
konusmast tizerine etki edebilir. Bazi problemler KMD’de
siktir ve olusabiliecek iligkili saglik sorunlar: Tablo 3'de

Konusma tedavisi yapilan servisler, iletisim stratejileri ve listelenmistir..
segenekleri i¢in yardim edebilir. Baz1 ¢ocuklar eger ke-
limeleri sdylemekte veya digerlerinin duyabilecegi kadar

TABLO 3.

KMD'de sik karsilagilan semptomlarla iliskili ag1z sagligi komplikasyonlar

Problem

Saglik sorunu

Gastroozefagal reflii

Mine erozyonu ve agr1

Ag1z ici bakterileri

Pnémoni gelisimi

A1z solunumu

Kuru ag1z ve oral enfeksiyon riskinin artmast

Dis fazlaligz ile dis sekil bozukluklar

Dis temizleme zorluklary, sik oyuklar, ¢cigneme zorluklar

Agizla yememe

Dis eti hiperplazisi

Degerlendirme ve tedavi

Cocugunuz 2 yasindan 6nce veya tanisi konulunca

bir pediatrik dis hekimine yonlendirilmelidir. Eger
cocugunuzun yutma ve dksilirme yeteneginde azalma
varsa, kontrollerde bazi 6zel uygulamalar ve pozisyon-
lara ihtiya¢ duyulabilir. Eger ¢ocugunuz tekerlekli san-
dalye kullaniyorsa dis hekiminin ¢ocugunuzu tekerlekli
sandalyeden dis tedavisi yapilan sandalyeye transferini
saglayacak yerinin oldugundan veya ¢ocuga tekerlekli
sandalyede tedavi seceneginin sunuldugundan emin
olun.

Asagidaki onerilerle birlikte dis temizleme ile sik takip
Onerilir (en az her 6 ay);

* Ebeveynler ve bakim verenlere; dis temizligi, flor
ve antibakteriyel gargara kullanimi ve bagimsizlik
saglayan pozisyonlama modifikasyonlari ve 6zel
ekipmanlari iceren evde bakim konularinda bilg-
ilendirilmelidir.

e Derin catlaklari olan azi digler belirlenmelidir.
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* 6 yasina yaklasan ¢ocuklarmn zayifli§1 tedavi plan
icine alabilecek, agiz cevresi kaslarda zayiflik
konusunda deneyimli bir ortodontist tarafindan
gortilmelidir.

¢ Yetigkin KMD'liler kontrol ve profesyonel dig
temizligi icin diizenli olarak bir dis hekimi/ dis
temizligi uzmanina ziyaretlere devam etmelidir.

* Eger cocugunuzun anestezi veya sedasyonal bir
dis uygulamasma gereksinimi varsa, dis. KMD
tanusindan haberdar olmasindan ve eger gerekirse
solunumu saglayabilecek biri oldugundan emin
olun. Malign hipertermi (kétii huylu yiiksek ateg)
6nlemlerini ve bu potansiyel yasami tehdit edici
durumun tedavisini bilmesi gereklidir.
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6. KARDIYAK YAKLASIM

Kardiyak Takip

Kardiyak yaklagiminin amaci; herhangi bir yasta KMD
ile iligkili kalp problemlerinin erken tan ve tedavisidir.
Bazi KMD cesitlerinde kardiyak problemler muhtemelen
gelisir ve bu ytizden dtizenli kardiyak tarama gerekli-
dir; digerlerinin kardiyak tutulumu yoktur ve diizenli
kardiyak tarama gerekmez. Bazi kardiyak tutulumlar
KMD'nin bir pargast olarak kalp kasinda gelisen zayifliga
baglidir. Bu kalpte zorlanmaya (Solunum Bakimi bolii-
miine bakin) sebep olan durum, tanis1 konulmamis veya
uygun tedavi edilmemis solunum problemleri sebebi

ile de olusur. Bu vakalarda veya kalp aritmisi veya kalp

biiyiimesinden kaynaklanan semptomlar oldugunun
diistiniildiigii durumlarda kardiyak tarama ve bir
kardiyologa gitmek gerekebilir.

En sik karsilagilan iki kalp problemi aritmiler (anormal
kalp ritmi) ve kardiyomyopati (kalp kasinin anormal
fonksiyonu ve kalp biiytimesi)dir. Bu iki durum belirli
KMD alt gruplarinda ana kalp problemi olarak olusabilir,
ama tiim 6zel alt gruplar kardiyak probleme sahip
degildir (Tablo 4).

TABLO 4.
Cesitli KMD alt gruplarinda kardiyak sorunlar

KMD alt grubu

Sorun

aDG-RD

Kardiyomyopati gelisme riski yiiksek

LAMA2-RD .
miler

Kalbi etkilemeyen orta seviye kalp biiytimesi ve tedavi gerektiren arit-

LMNA-RD

Hem aritmiler ve kardiyopati icin ciddi risk. Erken kardiyoloji
degerlendirmesi ve diizenli takip ¢cok 6nemlidir.

COL6-RM

Kalp kast etkilenmis goriinmez, fakat kardiyomyopati tedavi edilmemis
akciger problemleri ytiziinden olusur. Solunum destegi bagladigindan
ekokardiyogram cnerilir

SEPN1-RM

Kalp kast etkilenmis goriinmez, fakat kardiyomyopati tedavi edilmemis
akciger problemleri yiiziinden olugur. Solunum destegi bagladigindan
ekokardiyogram onerilir..

RYR1-RM

Kalp kast etkilenmis goriinmez, fakat kardiyomyopati tedavi edilmemis
akciger problemleri yiiziinden olugur. Solunum destegi bagladigindan
ekokardiyogram &nerilir.

Kisaltmalar:aDG- RD, alfa-distroglikanopati; KMD, konjenital muskiiler distrofi; COL6-RM, myopati ile iligkili kollajen 6; LAMA2-RD, dis-
trofi ile iligkili a2 laminin, MDC1A igeren; RYR1-RM, myopati ile iligkili riyanodin 1 reseptorii;SEPN1-RM, myopati ile iligkili selenoprotein

N1; LMNA-RD, LAMIN A/C KMD.



Kardiyak belirtiler

Kardiyak problemlerle ilgili tipik semptomlar burada
listelenmistir. Bununla birlikte kiiciik cocuklarin bu
semptomlar1 tanimlayamayacag1 dikkate alinmalidur.

* Yorgunluk

* Nefesin kisa olmasi

¢ Cildin solgun olmasi ve mukoz membranlar
e Hizli kalp atim periyodlar (tagikardi)

e Carpinti

¢ Biling kayb1

* Hafif sersemlik

e Bas donmesi

Degerlendirme

[k kardiyak degerlendirme cocugunuzun KMD tanist
konuldugu zamanda yapilmalidir. Bu degerlendirme
tipik olarak elektrokardiyogram (EKG) ve
ekokardiyogramu (kalp ultrasonu) igerir. Cocugunuzun
kardiyologu anormal kalp ritmlerini kontrol etmek

i¢in 72 saat EKG (Holter EKG) veya olay izleyicisi (2
hafta izleme) isteyebilir. Takip siklig1 kardiyologunuz
tarafindan eger biliniyorsa ¢ocugunuzun alt grubuna ve
kardiyak semptomlar veya stiphelere bagh karar verilir.

Tablo 4’de belirtildigi gibi L-CMD'li cocuklar kardiyak
problemler agisindan en yiiksek riske sahiptir ve

taru ile baglay1p sonrasindaki her 6 ay1 ieren sik
degerlendirmeyi gerektirir. aDG- RD’li (Fukutin ve FKRP
ile ilgili) gocuklar tan1 zamani ve yillik olarak sik kardiyak
degerlendirme gerektirir. aDG- RD'li (diger genlerle ilgili
veya bilinmeyen gen katilim1) ve LAMA?2 alt gruba dahil
cocuklarda kardiyak problem riski artmugtir ve teghisten
baslayarak 5. ve 10. yaslarda ve sonrasinda da yillik
olarak degerlendirilmelidir. Eger EKG, ekokardiyogram
veya Holterde bir anormallik tespit edildiyse daha stk
takip edilebilir.
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Tedavi

Eger cocugunuzda herhangi bir kardiyomyopati belirtisi
varsa ACE inhibitorleri veya beta-blokerler gibi ilaglar
baglanmalidir. KMD'li ¢ocuklarda ciddi kardiyomyopati
veya kalp yetmezligi tedavisi genel pediatrik
popitilasyondan farkli degildir.

Kalpte 2 iistte ve 2 altta olmak iizere 4 oda vardir. Sag tist
oda kalbe bir uyar1 génderince kalp atmaya (kasilmak,
kanu viicutta dolagtirmast igin kalbe pompalama) baglar.
Bu uyar iletilirken olusan problemler aritmiler olarak
adlandirilir. Aritmileri olan insanlar kalp atislarinda
anormallik hissettiklerini sGylerler.

2 tip aritmi vardir:

e Supraventrikiiler aritmiler tist kalp odaciklar
ve iletim sisteminden kaynaklanir ve genellikle
betablokerlerle tedavi edilirler.

e Ventrikiiler aritmiler alt kalp odaciklarinda
olusur ve hayat: tehdit edicidir. Bu tip aritmilerde
kalp atislarinda sorun olur ve kan viicuda
pompalanamaz. Bu tip aritmi LMNA-RD ‘li
hastalarda goriilebilir ve implante edilebilir
defibrilatorlerin (AICD olarak bilinir, otomatik
implante edilebilir kardiyoverter defibrilator)
yerlestirilmesini gerektirebilir, ¢linkii ventrikiiler
aritmiler kendi kendine iyi olmaz. Defibrilator
kalbin dogru atmasimni saglayarak aritmiyi
tedavi eder ve boylece “ani 6liimii engeller. Eger
cocugunuzun ilerleyici ve ciddi kalp biiytimesi
varsa AICD yerlestirilmesi tartistimalidir.



HATIRLANMASI GEREKEN ONEMLI GERCEKLER:

Potansiyel kardiyak semptomlarin farkinda olunmals;.

* Yorgunluk

* Nefesin kisa olmasi

¢ Cildin solgun olmasi

* Diizenli olmayan veya hizli kalp atim periyodlari (¢arpmnti veya tasikardi)

¢ Biling kayb1

* Hafif sersemlik

® Bas donmesi

Bu olast kalp tutulumu olabilecek KMD alt gruplar: igin kalp problemlerinin erken tan: ve
tedavisinde diizenli kardiyak izleme yardimct olabilir.
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7. ORTOPEDI VE REHABILITASYON

YAKLASIMI

Skolyoz ve kontraktiir bakimi

KMD'nin tiim tiplerinde siklikla kollar ve bacaklar, ekl-
emler ve omurgayi ilgilendiren ortopedik problemlerle
karsilagilir. Cocugunuzun yasami boyunca fonksiyonunu
korumak ve en iyi hale getirmek, konfor, giivenlik ve
bagimsiz hareketliligini saglamak, agriy1 azaltmak ve
yasam kalitesini arttirmak i¢in ortopedik bakim ve farkli
rehabilitasyon yaklagimlarina ulagsmak 6nemlidir.

Ortopedik problemler; eklem ve boyun kontraktiirleri,
hipotoni, skolyoz, ayak deformiteleri ve kalga dislo-

kasyonu veya subluksasyonu olarak sayilabilir.
* Dogumda olusabilecek problemler artrogripozis,

hipotoni, tortikollis, kalca dislokasyonu, skolyoz
ve clubfoot'tur.

* Cocugunuz biiytidiigiinde sik karsilasilabilecek
ortopedik problemlerise ise kontraktiirler ve
cocugunuzun solunumsal saghgimni (Solunum
Bakimu béliimiine bakin) etkileyebilecek skolyoz
gelisimidir.

Ortopedik tedavi ve rehabilitasyon yaklagimlar: hem kisa
hem de uzun dénem sorunlar olarak ele alinmalidir. Bu
yaklasim yaklasim gelecege yatirim olarak goriilmelidir.

Degerlendirme

Cocugunuzun multidisipliner tedav ekibi bir ortopedist
ve fizik tedavi ve rehabilitasyon ekibinden olusmalidur.
Rehabilitasyon ekibi fizyoterapist ve i ugrag: terapist-
leri, ortez ve tekerlekli sandalye, oturma ve arag gereg
uzmanlarini icermelidir.

Cocugunuza en az yilda bir kez omurga egriligi,

eklem hareketliligi, oturma sekli ve giinliik aktiviteleri
degerlendirmesi yapilmalidir. Genellikle kullanilan
degerlendirme yontemleri fiziksel degerlendirme, omur-
ga rontgeni, eklem hareket miktar1 6lgiimii (gonyometre)
ve kas kuvveti degerlendirmesidir (myometre).

Ciddi hipotonili, solunum yetersizligi olan, veya omurga
egriligi degisken veya hizli ilerleyen ya da tedaviye zayif
cevabi olan geng cocuklarin daha sik degerlendirilmesi
gerekir.
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Ebeveynler ve bakim hizmeti verenler ¢ocuklarin orto-
pedik yaklagimlarini izleme ve yardim etmede agisindan
onemlidir. Herhangi bir ortopedik sorunla ilgili uzmana
damismaya tegvik edilmelidirler.

Ortopedik komplikasyonlar

Ortopedik komplikasyonlar tiim KMD tiplerinde ortaya
ciksa da, siddeti, tipi ve yeri farkli alt gruplar arasinda
degisiklik gosterebilir (Tablo 5). Kontraktiirler Kutu 3'te
daha detayli tartistlmigtir.

KUTU 3.

KMD'de kontraktiirler
* Kontraktiir sahip olunan eklem hareket sinurt

icinde tam olarak hareket edemeyen eklem
demektir. Viicuttaki ¢ogu eklemler (dirsek ve diz
gibi) mentege tizerine oturmus kap gibidir ve
tamamen acilip kapanir. Kontraktiir oldugu za-
man menteseler uygun ¢alismaz ve kap1 yar1 agik
yari kapali takilip kalir.

* Bir kontrakttire sahip olmak hayat: daha
zorlagtiri, ¢iinkii kollar veya bacaklar hareket et-

tirme yetenegini kaybeden bir pozisyonda takilip
kalir.

* Cogu kontraktiir dereceli baglar ve zamanla
kottilesir. Stmirli basart ile kontraktiirlere tek
yaklagim germe ve hareket alaninin tamamini
kullanmay1 destekleyen diisiik siddetli egzersiz-
dir (6rnegin ylizme).

* Boyun ve ¢ene kontraktiirleri fonksiyonel
yetenekte belirgin etkiye sahiptir (hareket,

beslenme) ve ameliyat dncesi anestezi agisindan
ozel bir dikkat gerektirir.




TABLO 5.

KMD ile iligkili ortopedik komplikasyonlarin baslangi¢ yas1

Tipik ortopedik problemler

KMD alt gruplar1

Zamani

Eklem laksitesi (bilek, ayak bilegi, el
ve ayak parmaklari)

COL6-RM, oDG-RD, SEPN1-RM

Dogumda, kontrakttirlere dontisebilir

Dogumda olusabilir, eger ytirtiyorsa

Eklem kontrakttirleri Ullrich KMD*, tam LAMA2-RD kontrakttirler ytirtime yetenegini kaybet-
meden 6nce baglar

oDG-RD, LAMA2-RD parcial Kontraktiirler ytirtime yetenegini kaybet-
LMNA-RD, COL6-RM tikten sonra baglar

Kalca dislokasyonu COL6-RM Dogumda

Boyun kontraktiirleri UKMD, LAMA2-RD, LMNA-RD 0-10 yas yillarmda gelisir

Spinal rijidite SEPNI-RM, LMNA-RD, COL6-RM, Tlerleyici alt spinal rijidite

piatty) LAMA2-RD yictal spinatiy
Skolyoz UKMD Dogumda (kifoskolyoz)

LMNA-RD, SEPN1-RM, LAMA2-RD,
RYR1-RM

Erken baglangic: erken ¢ocukluk dénemi

aDG-RD

Geg baglangi¢ (lumbal lordoz): ambula-
syonun kaybedildigi erken yagslar

*Ullrich KMD, COL6'nuin erken baglayan ve daha ilerleyici bir formudur.. COL6 bu tabloda Kollojen 6 myopatinin
orta derece veya Bethlem formunu ifade eder. Benzer sekilde LAMA2-RD tam (erken baslangic, MDCIA) ve kismi

(ge¢ baslangig, ytirtiyen MDCIA) olarak ikiye ayrilir.

Kisaltmalar: aDG- RD, alfa-distroglikanopati; KMD, konjenital muskiiler distrofi; COL6-RM, myopati ile iligkili
kollajen 6; LAMA2-RD, distrofi ile iligkili a2 laminin, MDC1A igeren; RYR1-RM, myopati ile iligkili riyanodin 1
reseptorii; SEPN1-RM, myopati ile iligkili selenoprotein N1; LMNA-RD, LAMIN A /C KMD.

Tedavi

Etkili 6nleyici? yaklasim, KMD’de ortopedik
komplikasyonlarin tedavisinin gerekli bir parcasidir.

Ortopedist, rehabilitasyon takimu ve ailenin iletigimi gok
6nemlidir boylece cocuga en mantikh yaklagim yapihr.

Cocugunuzda kontraktiirler, motor fonksiyon kaybs,

yiiriiyiiste degismeler, anormal pozisyon, agri, skolyoz,
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transferlerle ilgili problemler, eklem deformiteleri
veya giinliik yasamda aktivite kayb1 gibi sorunlar
gelismeden fizyoterapist veya is ugrasi terapistine
yonlendirilmelidir.




Giinliik uzuyv, kalca, boyun, omurga ve ¢ene eklem
germelerini igeren tedavi kontraktiir tedavisinde
yardimaidir. Ortez ve bazi splintleme teknikleri giindiiz
veya gece kullanimi igin 6nerilebilir. Ornekler dinamik
ve pasif el, diz ve dirsek splintlerinin yani sira dinamik
AFO (DAFO), ayak-ayak bilegi ortezleri (AFO) ve ayak-
ayak bilegi-diz ortezini (KAFO) igerir.

Govde korsesi skolyoz ilerlemesini engellemek igin
Onerilebilir. Cihaz veya ortopedik yaklasimlarda
solunum fonksiyonuna etkisi diistintilmelidir. (Solunum
Bakimi boliimiine bakin)

Destekleyici araglar cocugunuzun giinliik aktivitelerini
desteklemenin bir pargasi haline gelebilir. Ayakta durma
ve ambulasyon yardimailar: ve diger mobilite bicimleri;
degnekler, yiirtime destekleri, ytirtime yardimcilari,
ortezler, ayakta durma cihazlari, scooters ve tekerlekli
sandalyelerdir. Transfer, yeme ve i¢me, iletisim, yatakta
donme, tuvalet ve banyo yardimu i¢in diger tip araglar
gerekebilir. Noromuskiiler hastalig1 olan bireyleri tedavi
etmede deneyimli rehabilitasyon ekibi ile is birligi icinde
olmak gereklidir.

Cocugunuzun agrisi varsa rehabilitasyon uzmanlari agr1
ile baga ¢ikmada yardimca olabilir. Ortez ve desteklerin
uygun yerlestirilmesi ve kullanilmasi, oturma,

ayakta durma ve uyuma igin pozisyonlama agrimin
azaltilmasina yardimeci olabilir. Yiizme ve su icinde fizik
tedavi de yardimaidir.

Cerrahi Tedavi

Cocugunuzun fonksiyonunu korumak, gelistirmek,
agrisini azaltmak, oturma pozisyonunu gelistirmek veya
ayakta durmayi saglamak ve, ortezin etkin kullanimin
saglamak igin cerrahi 6nerilebilir. KMD’de cerrahi risksiz
degildir; iyi preoperatif yonlendirme zorunludur ve
cerrahinin yarar ve riskleri doktorunuzla tartigtimalidir.
Ortopedik ameliyat sonunda hedef fonksiyonel yarardur.

Kalca Instabilitesi

e Cocugunuz yliriiyorsa erken evrede ayakta
durma ve yiiriime yeteneginin gelistirilmesi
icin kalca ameliyat1 diistintilebilir. Bununla
birlikte cerrahi sonras: hareketin belirli bir siire
sinirlamasina gerek duyulabilir ve bu durum
eklem kontraktiirleri ve yiirtimede zorlanmaya
neden olabilir.

e Cocugunuz yiiriiyemiyorsa, kalca dislokasyonu
kronik agriya sebep oluyorsa sadece ameliyat
oOnerilir, bu sik karsilasiimayan bir durumdur.
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Diz kontraktiirleri

* Bu durumu diizeltmek igin cerrahi nadiren yapil,
ama ciddi kontraktiirler (>90°) ¢ocugunuzun rahat
oturmasini engelliyorsa onerilebilir.

Ayak bilegi kontraktiirleri

¢ Asil tendonu uzatma igin cerrahi siktir ve
ylirtimeyi gelistirme, iyi postiirii koruma,
ayakkabi veya ortez giyme yetenegini gelistirme
icin diistintilebilir. Bununla birlikte yine cerrahi
sonrasi riskler yararlardan daha agir basabilir.

Skolyoz

e Spinal fiizyonun amaci rahat ve fonksiyon icin
miimkiin olan en iyi postiirti korumaktir. Yapilacak
flizyonun tipi ve uzunlugu ¢ocugun ambulasyon
durumu ve spinal egrilige bagldir. Cerrahi
noromiiskiiler bozukluklarda deneyimli spinal
cerrahlar tarafindan yapilmalidir.

* Cok geng cocuklarda omurga cerrahisi ortezleme
ile yapilan konservatif tedavi uygulanamiyor veya
basarisizsa yapilmalidir.

* “ biiytiyen gubuklar” gibi ftizyon olmayan teknikler
cocugun omurgasinin biiylimesine devam etmesine
izin vermek i¢in kullanilabilir; bununla birlikte bu
teknik btiytiyen ¢ubuklari genisletmek i¢in goklu
cerrahi yaklagimlar gerektirir.

* Biiytiik cocuklarda omurga cerrahisi yasam kalitesini
gelistirmek icin yapilir. Bununla birlikte bu biiytik bir
cerrahidir ve belirgin riskleri vardir. Doktor ve tedavi
ekibinin diger tiyeleri ile tartigtimalidur.



KUTU 4.

KMD’de omurga cerrahisi hakkinda diisiinceler

e Cerrahi dncesi solunum ve kalp degerlendirmesi zorunludur.

e Eger hasta anormal pulmoner fonksiyona (pulmoner fonksiyon testlerinde gosterilir) sahipse tifleme teknikleri,

yardimar Okstiriik ve mekanik ventilasyonu igeren yogun solunum tedavisi baslatilabilir.

¢ Havayoluna yaklagimdaki zorluklar: belirlemek ve 6nerilen sedasyon tekniklerinin yani sira ameliyat sirasinda

destekleme icin anestezist ile goriisiilmelidir.
e Ameliyat sonras hastanede kalmanin kas kuvveti ve kontraktiirler tizerine etkisi tartistimalidir.

* Ergoterapist, fizyoterapist veya rehabilitasyon uzmani ile ameliyat sonras: giinliik yasam aktivitelerinin tiim

yonleri 6nceden konusulmalidir;
* Beslenme: bagimsiz beslenme daha zordur ve yardima arag gerekebilir.

* Mobilite: transferler, hastane yatag, ve yardima araglar; tekerlekli sandalye ve evde degisiklikler; evde

bakim ve destek (sosyal servisler)

* Bag ve boyun: cerrahi sonrasi ortezleme ve bag destegi hala gerekebilir; zamanla boyun hiperekstansiyonu

goriilmesi (geriye dogru hareketi) siktir ve izlenmelidir.
e Agri tedavisi (hastanede ve evde) konusulmalidir.

* Omurga cerrahi tarafindan uzun dénem takip gereklidir.
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8. PALYATIF BAKIM

Birey ve ailenin duygusal iyi olma hali

Palyatif bakim yagamin emosyonel, ruhsal, gelisimsel
ve fiziksel boyutlarini hayat: tehdit eden hastaliklar
olan bireylerin bakimu ile entegre ederek kaliteli bir
yasam saglamay1 amaglar. Taninin konulmasi ile
palyatif tedavinin kapsama alinmasi size, gocugunuza
ve ¢ocugunuzun yagam kalitesini etkileyen
miidahalelerle ilgili olarak karar verdiginiz tedavi
ekibine yararl olur.

Palyatif bakimin genis bir hizmet sundugu
goriilmesine ragmen, palyatif tedavi somuttur; genel
rahatlama, agr1 ve diger sikint1 verici semptomlarin
tedavisi, psikolojik ve ruhsal bakim, ¢ocugunuzun
miimkiin oldugunca aktif bir yagam siirmesine
yardim edecek destekleyici bir sistem, ve tiim ailenin
devamliligi i¢in destek sistem gibi bagliklar1 igeririr.
Bir¢ok insan palyatif bakimi “vazgegme” veya hayatin
sonunun yakin olmasi ile iligkilendirir. Ancak palyatif
bakim bundan daha fazlasidir: bu ciddi hastaliklardan
kaynaklanan semptomlarin tedavisine biitiinciil bir
yaklagimdir.

Agri/Yorgunluk

Agr1 farkh viicut sistemlerindeki gesitli durumlara
bagh olusan 6nemli ve goz ard: edilen bir prob-
lemdir. Ornegin, ilerleyici kas zayiflig1, skolyoz ve
kontraktiirlerden dolay1 artan agr1 oturma sirasinda
dtizenlemeler ve cihazlama gerektirebilir. Anksiyete,
depresyon ve korkuyu iceren emosyonel ve psikolojik
durumlar agr1 ve yorgunluk olusumuna neden olur.
Bu alanlar arasindaki iliski 6nemlidir ve arastirilmaya
ihtiyag vardur.

Cocugunuzun agrisinin etkili tedavisi akut (ani
bagalangich) ve kronik (uzun stireli) semptomlarin
kapsaml degerlendirmesi ile baslar. Agrinin olusumu,
siklig1 ve siiresinin belirlenmesi, katkida bulunan
faktorlerin belirlenmesine yardim eder ve bunlar
rahatlama saglamaya yardimai olur.

KMD'li ¢ocuklarda yorgunluk sik rapor edilir. Ak-
tivite seviyesi, solunum durumu, uyku davraruslari
ve gesitli ilaglar yorgunluga sebep olabilir veya
kottilestirebilir.

27

Mental Saglik

Hastaligin seyrinde belirsizlikler oldugundan KMD
tanis1 koymak zordur. Siz, gocugunuz ve diger aile
tyeleri dogal olarak artmig bir emosyonel sikinti
yasayabilirsiniz. Depresyon, anksiyete, korku ve keder
hisleri bunlar arasindadir.

Cocugunuzun emosyonel iyilik halinin izlenmesi
onemlidir. Endise isaretleri {iziintii gibi direk ya da
ofke veya, 6fke veya huzursuzluk gibi dolayli da
olabilir. Eger cocugunuzun mental iyilik hali ile ilgili
endiseleriniz varsa destekleyici psikolojik danisma
edinme hakkinda tedavi ekibi ile konusun ve basa
¢ikma i¢in yardimci kaynaklar: tartisin. Ebeveyn

veya bakim verenler olarak kendi emosyonel iyi olma
halinizin izlenmesi de 6nemlidir. Herkesin stres ve
duygularla basa ¢ikma yolu farklidir; aileler icin KMD
gibi kronik pediatrik hastaliklarda kendi duygulariyla
basa ¢ikmada zorluk yasama durumuyla sik karsilasilir.
Ebeveynler ve aile tiyeleri stresli ise ¢ocuk da stresli
olur. Aile danismanlig1 yararhdir.

Bu tir istisareler agik tartisma, iliski kurma ve korku,
gerginlik ve tizlinttiniin kabuliine yardim eder.

Destek i¢in diger kaynaklar sunlar igerebilir:

¢ Internet listeleri ve gruplar (mesela Merozin
Negatif Cocuklar i¢cin Merozin Pozitif Anneler
gibi Facebook gruplari, LMNA-RD, SEPN1-RM,
Ullrich KMD, Bethlem myopati, Walker-Warburg
sendromu, lisensephali ve aDG-RD i¢in Yahoo
gruplari)

* KMD tedavisi web sitesi (curecmd.org), bilgi ve

mesaj duvarlari

e Hastaneler ve diger ajanslarda kisi destek
gruplari

* Uygunsa inang destegi

Bu destekler sizin ve ailenizin anlamli plan yapmasi ve
isler karistig1 ve belirsizlestiginde gelecek i¢in bakim
kararlarin etkili olarak 6ngormesi ve katilmasina
yardim eder.



Hastaligin son donenimde bakim yapilmalidir, size segenekleri agikca aragtirabilmek ve
Aile bireyleri ve saglik bakimi saglayanlar anlasilabilir yapmaniz gerekenler konusunda karar vermeden 6nce

olarak oltim olasiligini tartismayi siklikla zor bulur, ama bilgi toplamak iin zaman verir.

KMD potansiyel bir yasam kisitlayict hastaliktir ve bu Bu goriismeler igin ihtiyag ve zamanlama taniya ve
ytizden hastaligin son dénemindeki bakim goriismeleri hastaligin seyrine baglh olarak degisir, ve tam ciddi veya
uygundur. belirsizse siklikla daha acildir. Saglik bakim ekibi ve

Saglik bakun gahiganlarinn size potansiyel yagam sonu aile i¢in hedef her zaman bu sorunlarla beraber hareket

bakiminda rehberlik etmesi énemlidir. Bu ideal olarak etmekdir.

biiyiik bir yasam tehdit edici olay olusmadan 6nce

Son 10 yilda KMD'li ¢ocuklar igin ¢ok biiytik il-
erlemeler oldu. Bakim kilavuzlari, uluslarasi kayit
sistemi gelisimi ve olasi tedavilerin belirlenmesi
i¢in arastirma alaninda artan ivme gelecek icin
umut vaat etmektedir. Bu altyapinin olusmasi ve
destek i¢in farkindaligin artmasi saghik bakimini
gelistiriyor ve bilim yeni kesiflere 6ncitiliik

ediyor ve cocugunuzun yasam kalitesini uzatip
gelistirmeye devam ediyor.

KMD ile yasam yolculugu diiz bir yol degil, ama sorundan
soruna ve geriye ve tekrar ileriye bir spiral seklindedir.
Bu yol boyunca, tibbi, emosyonel, pratik ve ruhsal ihtiya-
clar alanlarinda siirekli dikkat, bakim ve sabir etkilenmisg
kisilerin hayatlarini1 desteklemek ve zenginlestirmek i¢in
¢ok onemlidir ve bakimlar ile yakindan iliskilidir.
Giice ulasirken uzandiginizdan da emin olun.
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EK BOLUM A

Alt Bagliklarin Aciklamalari

Alfa-distroglikan iliskili distrofiler (¢DG-RD,
distroglikanopatiler):

Distroglikanopatiler bir grup norolojik ve fiziksel
bozuklukla seyreden hastaliklardir. Bebeklik
doneminde goriilenler konjenital muskdiiler distrofi
olarak smuflandirilir ve bu ¢ocuklar her ne kadar
kognitif olarak normal olsa da, siklikla ndbet ve gelisim
geriligini iceren beyin etkilenimi gosterirler. Cocukluk
veya yetigkinlik déneminde goriilenler agirlikli olarak
kas tutulumu ile seyreden limb-girdle muskiiler
distrofi olarak siniflandirilir ve hafif kognitif tutuluma
sahiptirler. Konusma etkilenebilir.

Daha siddetli etkilenim gosteren infantlar Walker-
Warburg Sendromu (WWS), muscle-eye-brain
hastaligi (MEB) veya Fukuyama muskiiler distrofi
olarak smiflandirilir ve cogunda yapisal anormaliler

ve lissensefaliyi (embriyo doneminden itibaren beyin
gelisiminde anormal néronalmigrasyon) igeren
anormal beyin MRI bulgular1 goriiliir. Nobetler,
beslenme sorunlari ve g6z problemleri (asir1 yakin
gorme, retinal problemler, katarakt) aDG-RD’nin bu tig
formunda ¢ok sik goriiliir.

Bethlem miyopati:

Bu kollajen VI miyopatisi, Ullrich KMD'nin bir
stirekliligini olugturur. Bu, bu iki hastaligin ayr1
hastaliklar degil de, bir spektrumda devam hastaliklar:
oldugunu ifade eder. Kollajen VI miyopatileri (Ullrich
KMD ve Bethlem miyopati) ilerleyici kontraktiir
gelisimi, deri bulgular: ve 3 kollajen VI geninden
birinde meydana gelen mutasyonlara sahiptirler.
Bethlem miyopatili yetiskinler, ayak bileklerinde gergin
tendonlara ve daha birgok diger eklemlerinde (dirsek,
diz vb.) ve zellikle bazi el kaslarinda gerginlige sahip
olabilirler. Diisiik endurans/ egzersiz toleransi ve
merdiven ¢ikmada zorluk veya kollar1 bas tizerine
kaldirma gibi aktiviteleri yerine getirmede zorluk gibi
diger semptomlar, Bethlem miyopatide goriilmesi daha
olas1 ince kas zayifliklart ile iligkilidir. Tiim KMD'lerde
oldugu gibi, nadir goriilen bir hastalik oldugu icin,
Bethlem miyopatili bireyler eskiden oldugu gibi farkli
tanuilar almis olabilirler.
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LMNA iligkili distrofiler:

Bu, son zamanlarda tanimlanan KMD alt grubu
(L-KMD) lamin A /C genindeki (LMNA) bir mutasyon
sonucu olusur ve merozin eksikligi veya LAMA2-
iligkili KMD'deki gibi laminin A2 geni (LAMA?2) hasari
ile karigstirllmamalidir. LMNA-RD’li baz1 ¢ocuklar

bas1 yukarida tutmada zorluga yol agan ¢ok zayif
boyun kaslarina sahiptirler. Bu durum diisiik bag
sendromu olarak da adlandirilabilir. LMNA-RD’li
¢ocuklarda, bacak kas kuvveti yeterli iken ayagin
kendisini tastyamamas1 anlamina gelen diistik ayak
goriilebilir. LMNA-RD’de yasamun ilk 2 yilinda kuvvet
ve fonksiyon kaybi gézlenir ve bu stire iginde hasta
tipik olarak ¢ok yavasg bir fonksiyon kazanci saglar.
Fonksiyon kaybz1, ‘emekleme pozisyonuna gelme
becerisi’ olarak gézlemlenebilir. LMNA’L ¢ocuklarin,
solunum ve kalp agisindan erken ve sik monitorize
edilmesine ihtiyag vardir.

Limb-girdle muskiiler distrofi (LGMD):

Limb-girdle muskiiler distrofi tipik olarak, ge¢
cocukluk, ad6lesan veya yetiskinlik doneminde
baglayan bir grup muskiiler distrofiyi kapsar.
LGMD'nin bir¢ok genetik olarak tantmlanmig

ayr1 formu bulunmaktadir. KMD’ler LGMD ile bir
spektruma otururlar. LAMAZ2, kollajen VI, LMNA
veya oDG genlerinden birinde mutasyon gésteren bazi
¢ocuklar, yasamin ge¢ donemlerinde semptom gosteren
daha hafif bir forma sahip olabilirler ve ambulasyonu
basarip koruyabilirler. KMD ve LGMD'lerin her ikisi
i¢in de genetik onay kritiktir.

Laminina? iligkili distrofi (MDC1A, Merozin
eksikligi ile seyreden KMD):

Bu hastalik aynm: zamanda LAMAZ2-iligkili KMD
olarak da bilinir. LAMA2-RD’li ¢ocuklar kas zayiflig1
ve floppy tonusunda dogarlar ve erken dénemde
ilerleyici eklem kontraktiirleri ile solunum ve beslenme
problemlerine sahiptirler. Cok az bir kismu ytirtimeyi
basarabilir, bunlar tipik olarak kas biopsisinde kismi
laminin a2 (merozin) eksikligi olan ¢ocuklardir ve
erken yetigkinlik doneminde yiirtimeyi basarabilir ve
devam ettirebilirler. Tam eksiklige neden olan bazi
mutasyonlari olan hastalar yiirtimeyi erken yetiskinlik
déneminde bagarip devam ettirebilir, baz1 kismi



eksiklikleri olanlar ise ytiirtimeyi basaramaz. Tan,
laminin a2 (merozin)'nin tam veya kismi eksikligini
gosteren kas ve deri biyopsisi, LAMA2 geninde 2
mutasyon (biri anneden, biri babadan gelen), ve
beyinde anormal beyaz madde gosteren MRI bulgulari
ile konur.

RYR1 iligkili miyopati:

Ryanodine reseptor genindeki (RYR1) mutasyonlar,
son zamanlarda konjenital miyopatinin 2 formu

ile iligkilendirilmistir: sentral core hastalig1 ve
multi-minicore hastaligi. Glintimiizde bu gendeki
mutasyonlarm bir KMD alt formunu olusturdugu
ortaya ¢tkmustir. Bu bozuklugun daha uygun bir
agiklamasi da, hem konjenital miyopati hem de
konjenital muskiiler distrofiyi kapsayan konjenital kas
hastalig1 olabilir. Bu terimler orijinal olarak, boyama
ile ortaya ¢ikan kas yapisinin karakteristik anormalligi
ve elektron mikroskopunda miyopati terimi ve fibril
dejenerasyon, rejenerasyon ve fibrozis bulgularin
gosteren distrofi ile uyumlu kas biyopsi bulgularmin
tanimindan ortaya gikmaktadir. Yine de ikisi arasindaki
fark diizgiin (akici) olabilir. Konjenital miyopati ve
muskiiler distrofi arasindaki benzerlik SEPN1-iligkili
miyopatilere uygun diismektedir; ikisini ayiran ek
genler kesfedilecektir.

RYR1 mutasyonunu gosteren KMD'li bireyler, tipik
olarak hastahgl otozomal resesif olarak tagirlar. Bu;
bir genin anneden diger genin babadan geldigini
ifade eder. Klinik gortintim tiim KMD'lerdeki gibi
cesitlidir. Dogumdaki bulgular; hipotoni veya
gevseklik, ytiz kaslarinda ve bazi g6z kaslarinda
zayifliktir. Bazi ¢ocuklar yiirtimeyi bagarabilir, fakat
bazilar1 basaramaz. Beslenme, solunum ve yutmadaki
bozukluklar, bir G-tiiptiniin yerlestirilmesi ihtiyacina
ve solunum destegi i¢in Bi-Pal’ veya ventilator
ihtiyacina, bazen erken yaslarda bile neden olur. Baz1
cocuklarda sik gogiis enfeksiyonlari, eger hastalik
siddetli ise, ilerleyici skolyoz ile beraber erkenden
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olusabilir. Kognitif olarak ¢ocuklar sinif diizeyinde ya
da daha tizerindedirler.

SEPN1 iliskili miyopati (selenoprotein-eksikligi ile
seyreden KMD, rijit spine muskiiler distrofi, veya
RSMD):

SEPN1-iligkili miyopati; erken ¢ocukluk déneminden
itibaren aksiyal kas zayiflig1 (‘zayif boyun’), rijitspine
gelisimi (skolyoz), ve solunum problemleri (ytirtirken
bile) ile seyreder. Cogu ¢ocuk i¢ uyluk kaslarim
kaybeder ve karakteristik bir omurga egriligi ile ince
bir yapiya sahiptirler. Kas biyopsi bulgulari, muskiiler
distrofi, multi-minicore, ve konjenital fibril tipi
oransizligini igeren ¢ok cesitli olabilir. Genetik olarak
bir SEPN1 tanisinin onaylanmasi 6nemlidir, ¢linkii
L-KMD'li hastalar ¢ok benzer bir klinik gortintime
sahip olabilirler. SEPN1-iligkili miyopati de intrinsik
kalp tutulumu yokken (her ne kadar hasta ¢cocukta
tespit edilemeyen solunum problemlerine bagh
sekonder kalp tutulumu goériilebilse de), L-KMD'li
hastalar kalp aritmisi igin siki monittrize edilmeli

ve yillik kardiak testler ile kalp biiytimesi takip
edilmelidir.

Ullrich KMD (UKMD):

Ullrich KMD; kas zay1flig1, proksimal eklem
kontrakttirleri ve distal eklem hiper fleksibilitesi
(esnekligin fazla olmasi) ile karakterizedir.

Diger semptomlar rijit alt omurga, kifoz (egri

tist omurga), deri degisiklikleri (hiper keratosis
pilaris, keloid formasyonu, yumusak/kadife cilt),
respiratuar komplikasyonlar, yiiksek damak,
kalkaneusun posterior protriizyonu ve yavas hastalik
progresyonunu igerebilir. Kollajen eksikligini,
fibroblastlarda kollajen tutulumunu, veya ti¢ kollajen
VI geninden birindeki mutasyonu gosteren kas veya
deri biyopsisi ile tani konabilir. Ullrich KMD ve
Bethlem miyopati bir spektrumda uzanmaktadir.



Teshis edilemeyen KMD:

Gegen 20 yilda, KMD'nin klinik tanisina yardimei olan
18 yeni gen, tam-ekzon tarama teknolojisinin ilerleyisi
ile kesfedildi. Bu teknoloji KMD’nin karmasik genetik
nedenlerini daha iyi anlamamiza yol agmaktadir.
Sonug olarak; bilinen alt gruplari daha iyi anlayabiliriz.
En 6nemlisi; genetik tan1 almayan KMD'li bir kisi,
tibbi ekiple beraber tibbi tedavisini bu rehberi
kullanarak planlayabilir ve bir KMD kaydina (cmdir.

org) kaydolabilir. Kayit olmak, siz veya ¢ocugunuzun
devam eden gen kesif calismalarina, bilgi sahibi olarak
katihminizi saglar. Her ne kadar, genetik mutasyonu
bilmek ekibe belirli anahtar konularda bilgi saglasa

da, birgok KMD benzer medikal sorunlarla yiiz ytize
gelmektedir ve bu tedavi rehberleri kesin bir genetik
tanis1 olmayan hastalara destek saglamaktadir.

EK BOLUM B

Ozel Bakim Veren Uzmanlarin Tanimlanmas:

fleri uygulama hemsiresi:

Asagidaki 4 rolden birine sahip olan lisansh
hemsireler i¢in kullanilan semsiye bir terimdir.
Bunlar: klinik bir uzman, sertifikali hemsire
anestezist, sertifikali hemsire-ebe, veya sertifikali
uygulayici hemsire. fleri uygulama hemsiresi lisans
derecesine sahip ve bir popiilasyon grubunda

kurul sertifikalidirlar (6rnegin, pediatri uzmanlarr).
[leri uygulama hemsiresi uzman doktorlar veya
diger multidisipliner takim tiyeleri ile isbirligi ile
bagimsiz ¢alisabilir, ve néromuskiiler hastaliklar veya
kardiyomiyopati gibi bir alt uzmanlik dalinda uzman
olabilirler.

Kardiyolog:

Kalp problemleri ile ilgili egitim ve deneyime sahip
uzman doktordur. Kardiyologlar aritmi (anormal kalp
atig1), ytiksek kan basina ve kalp hastalig: gibi farkl
durumlar tedavi edebilir. Baz1 kardiyologlar kalp
kast ile ilgili problemlerde ek deneyim ve uzmanliga
sahiptirler (kardiyomiyopati uzmanlar).

Sertifikal1 Uygulayic1 Hemsire (NP):

Kendi uzmanlik alaninda degerlendirme, tani, tedavi
onerileri, ilag 6nerileri verebilen ve bakim takipleri
yapan yiiksek lisans veya doktorali hemsirelerdir.
Uygulayict hemsire ayni zamanda hastanin durumu
konusunda hasta ve ailesini egitir.
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Endokrin uzmani:

Hormon (farkli fonksiyonlara sahip viicut tarafindan
yapilan kimyasallar) yapim ve salinimindan sorumlu
viicut organlari ile ilgili problemler alaninda egitim ve
deneyime sahip uzman doktordur. Endokrinologlar
diabet, kisa boy ve gecikmis puberte (ergenlik) gibi
farkli hastaliklar1 tedavi ederler.

Gastroenterolog:

Besinlerin sindirimi ile ilgili problemler ve sindirim
sistemi ile ilgili problemler alaninda egitim ve
deneyime sahip uzman doktordur. Gastroenterologlar,
siddetli konstipasyon, gelisme bozuklugu, ve
gastroozefageal reflii gibi farkli hastaliklar: tedavi
ederler.

Genetik Danigsman:

Tibbi genetik ve danigmanlik alanlarinda egitim ve
deneyimle beraber lisans derecesine sahip saglik
elemanidir. Genetik danuigsman, hangi genetik
mutasyonun ¢ocugunuzun hastaligina neden
oldugunu agiklamaya ve benzer duruma sahip bagka
¢ocugunuzun olma olasiligini belirlemenize yardimci
olur.



Norolog:

Sinir sistemi ile ilgili problemler alaninda egitim

ve deneyime sahip uzman doktordur. Sinir sistemi,
merkezi (beyin ve spinal kord) ve periferal (spinal
korddan ¢ikan sinirler, sinirler ve kas arasindaki
baglanti, ve kas) sinir sistemi olarak ayrilabilir.
Norologlar, epilepsi, migren ve gelisimsel gecikme
gibi farkli durumlari tedavi edebilirler. Bazi
norologlar periferal sinir sistemi problemleri alaninda
ek bir egitim ve deneyime sahiptirler (n6romuskiiler
uzmanlar).

Noropsikolog:

Beyin yapilarimin ve beyin fonksiyonlarinin 6grenme
ve davranigi etkilemek i¢in bir arada ¢alismast
alaninda 6zellikle ¢alisan psikologlardir.

Ugras1 Terapisti (Occupational terapist-
ergoterapist):

Bir fakiilte mezunu derecesine (veya daha yiiksegine)
sahip, kisilerin ¢evresinde fiziksel adaptasyonlar
yapan ve bdylece kigilerin giinliik yasam aktivitelerini
(yemek yeme, banyo, giyinme, okul islerini yapma)
daha kolay yapmasini ve bagimsizligini saglayan
saglik elemanidir.

Oftalmolog;:

GOz problemlerinin tani ve tedavisi alaninda
uzmanlagmis doktordur. Noéro-oftalmologlar
gozdeki sinirleri etkileyen problemler alaninda
uzmanlagmigtir.

Ortopedik Cerrah:

Deformite, hastalik veya yaralanmalari cerrahi yolla
tedavi eden uzman doktordur. Ortopedik cerrah,
bir¢ok arag kullanarak, anestezi altinda omurga
deformitelerini diizeltir, yaralanma sonras: kemik

ve dokular1 onarir ve yikici hastalik ve bozukluga
sahip hastalarin koruyucu cerrahilerini gergeklestirir.
Ortopedik cerrahi kas-iskelet sisteminin tedavisinde
en yaygin cerrahi uzmanlklarindan biridir.

Ortez-protez uzmani:

Saglik bakim takiminin, ortez veya protezleri 6lgen,
adapte eden, uygulayan elemamndir. Bir ortez veya
splintin kisiye uymadig1 durumda, ortez-protez
uzmani bu problemi ¢6zmeye yardimci olacak kisidir.

Fizik Tedavi Uzmanu:

Fiziksel bozuklugu veya 6zrii olan bireylerin yagam
kalitesi ve fonksiyonel becerilerini restore etmek
amaciyla fiziksel tip ve rehabilitasyon alaninda
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uzmanlagmis doktordur.

Fizyoterapist:

Viicuttaki 6zellikle kol ve bacaklardaki hareketi
gelistirmek konusunda uzmanlasmus, lisans
derecesine (veya daha yiiksegine) sahip saglik bakimi
elemanlardir. Germe ve destekleme ile hareket
kaybimnin énlemede koruyucu 6lgtimler yapar.

Doktor:

Bir yaralanma veya hastalik gegiren kisinin hastaligim
teshis eden, tedavisini planlayan ve uygulayan saglik
bakim elemanidir. Doktorlar hastay: degerlendirir,
tibbi hikayelerini alir, tan testlerini gerceklestirir ve
yorumlar. Hastalara diyet, hijyen ve koruyucu saglik
bakimu ile ilgili danismanlik verir. Doktorlugun iki
cesidi vardir: MDs (tip doktorlar) ve DOs (osteopatik
tip doktorlar1). MD'ler ayni zamanda allopatik
uzmanlar olarak da bilinirler. Her ne kadar MD’ler

ve DO'lar ilag ve cerrahiyi iceren, kabul edilen tiim
tedavi yontemlerini uygulayabilseler de, DO’lar
viicudun kas iskelet sistemi, koruyucu tip ve biitiinciil
hasta bakimi alanlarina 6zel 6nem vermektedir.

Asistan Doktor (PA):

Master derecesine sahip ve uzman doktorun
stipervizorliigiinde bir ekibin bir parcasi olarak
cahigirlar. Ozellestikleri alana bagli olarak,

asistan doktorlar hastalik durumlarinda fiziksel
degerlendirme, tan1 koyma ve tedavi etme, test
yapma, koruyucu saglik bakimu ile ilgili danismanlik
verme, cerrahilerde asistanlik yapma ve ilag¢ verme
yetkilerine sahiptir.

Psikiyatrist:

Psikoterapi, psikoanaliz, hospitalizasyon (hastanede
tedavi) ve ilag kombinasyonu ile ruhsal hastaliklar
tedavi eden uzman doktordur. Psikoterapi hastalarla
problemleri hakkinda diizenli konugmay igerir;
psikoterapist hastalarin davranis paternlerindeki
degisiklikler i¢in ¢6ztim yolu bulmalarina, gegmis
deneyimlerinin kesfine yardimci olur. Grup ve aile
terapi seanslar1 diizenlerler. Psikoanaliz hastalar igin
uzun siireli psikoterapi ve danismanlig1 icerir. Bir¢ok
vakada ilag, duygusal problemlere yol acan kimyasal
dengesizligi diizeltmek icin uygulanur.

Psikolog;:
Danismanlik gibi terapiye ihtiya¢ duyan hastalarla



calisan lisans veya daha tistii egitim almis saglik
bakim elemanidir. Psikologlarin psikiyatrlardan fark
ilag yazamiyor olmalaridar.

Pulmonolog (Gdgiis hastaliklar1 uzmani):

Solunum veya enfeksiyon gibi akciger problemlerine
sahip hastalara yardim etmek amaciyla uzmanlasmus
doktorlardir. Gogiis hastaliklar1 Uzmanlari, uyku
apnesi gibi néromuskiiler hastaliklardan kaynaklanan
komplikasyonlar1 6nlemek i¢in hasta ve aileleri ile
eraber calisir.

Diyetisyen:

Yemek ve beslenme alanlarinda uzmanlasmis saglik
bakim elemanidir. Diyetisyenler lisans veya yiiksek
lisans derecesi alabilirler. Diyetisyenler, beslenme
uzmani olarak da adlandirilabilirler, fakat tiim
beslenme uzmanlar1 diyetisyen degildir.

Hemgire:

Hemgireler, hastalar1 tedavi eden, hastalar ve
toplumu tibbi konularda egiten, aile bireylerine

oneri ve duygusal destekte bulunan saglik bakim
elemanlaridir. Hemsireler ayni zamanda hastalarin
tibbi hikayelerini ve semptomlarim kaydederler,
testlerin yapilmasina ve sonuglarin analizine
yardimei olurlar, tibbi cihazlar idare ederler, tedaviyi
uygularlar ve doktorlar tarafindan verilen ilaglar1

uygularlar, hastalarin takibine katkida bulunurlar..

Solunum Terapisti (respiratuar bakim uygulayicisi
olarak da bilinirler):

Solunum veya diger akciger hastaliklarina sahip
hastalar1 degerlendiren, tedavi eden ve bakim veren
saglik bakim elemanlaridir. Solunum terapistleri

bir uzman doktor altinda ¢alisirlar ve solunum
tedavisinin tiim sorumlulugunu primer olarak
iistlenirler. Hastalara, solunum cihazlarini takmada
problem yasadiklarinda yardimei olurlar (6rnegin;
pozitif havayolu basinc cihazindaki maske).

Konusma ve Dil Patologu (bazen konusma terapisti
olarak da adlandirilirlar):

Konusma, dil, iletisim, ses, yutma ve akici anlatim
ile iligkili bozukluklar: degerlendirme, tan1 koyma,
tedavi etme ve 6nleme alanlarinda yardimci olan
saglik bakim elemanlaridir.

EK BOLUM C

Terminoloji S6zltigi
(metinde alt1 ¢izili terimler)

ACE inhibitorleri:

Kardiyologlarin, kan damarlarin genisletmek ve
kalbin kani viicuda kolayca dagitimini saglamak
amactyla kullandiklari bir grup ilagtir. ACE in-
hibitorlerinin temel yan etkilerinden en 6nemlisi
kan basimcinin diismesidir. Amerika’daki baz1 sik
kullanilan ACE inhibitorleri enalapril (Vasotec),
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lisinopril (Zestril), ve perindopril (Aceon)’dur; fakat
kardiyologunuzun segebilecegi bir¢ok farkli ¢esidi de
vardir. ACE inhibitorleri, kalple iligkili olmayan diger
durumlarin tedavisinde de kullanilabilir.



Avukat:

Cocugunuz igin en iyisini yapmaniz i¢in saghk
bakim verenleri ile beraber ¢alisan ekip elemanidir.
Bu tanim bazen, bakim ile ilgili rahatsiz oldugunuz
bazi plan ve durumlarda konusmaniz, ikinci bir
segenegi aragtirmaniz, veya ¢ocugunuzun saglik
bakim ekibinde bir avukat belirlemeniz anlamlarina
da gelebilir.

Antikoagiilanlar:

Pihtilasmay1 (kan damarlarina tikanikliga neden
olur) 6nlemek i¢in kani incelten bir grup ilagtir.

Kalp inceltilmis kan1 pompalamak i¢in ¢ok ¢alismak
zorunda kalmaz fakat, bu tip ilaglar1 kullanan
kisilerde kolayca kanama meydana gelebilir.
Amerika’da sik kullanilan bazi antikoagiilanlar
warfarin (Coumadin), heparin ve aspirindir; fakat
¢ocugunuzun kardiyologunun segebilecegi ¢ok farkl
gesitleri de bulunmaktadir.

Antikonviilsan tedavi:

Nobetlerin siklig1 ve siddetini azaltan ila¢ grubudur.
Hasta antikonviilzan kullanirken, bazen ndbetler
tamamen ortadan kalkar. Amerika’da sik kullanilan
baz1 antikonviilsanlar valproik asit (Depakote),
levetiracetam (Keppra), zonisamide (Zonegran)

ve topiramate (Topamax) tir, fakat cocugunuzun
norologunun segebilecegi ok farkl cesitleri de
vardir. Antikonviilzanlar, nébet ve epilepsi ile iligkili
olmayan farkli durumlar i¢in de kullanilir.

Aritmi:

Kalp atim ritmindeki degjisikliktir.

Artrogiropozis:

Bir infantin bir¢ok kontraktiirle beraber dogmasina
neden olan durumdur. Bu, KMD’nin erken bir
bulgusu olabilir ve dogumda goriilen diger
kontraktiir nedenleriyle karistirilabilir.

Aspirasyon:

Bazen ag1z ve burun yoluyla mide yerine
akcigerlere birgeylerin kagmasi (yemek, sivi, mukus
vb.) durumudur. Akcigerlere bir madde aspire
edildiginde, akciger enfeksiyonuna (pnomoni gibi)
neden olabilir.
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Atelektazi:

Bir akciger parcasinin ya da biitiintiniin sénmesidir.
Havayollarinin tikanmasi nedeniyle veya akcigerlerin
disindan havayolundaki basing nedeniyle olugabilir.

Beta-blokerler:

Kardiyologlarin, kalbin atim hizin1 yavaglatarak

kalp hizin1 diistirmek amaciyla kullandiklar: bir
grup ilactir. Bu ilaglar kan damarlarinin agilmasina
ve kan basincinin diistirtilmesine de yardimei

olur. Amerika’da sik kullanilan baz1 beta-blokerler
atenolol, nadolol (Corgard), propranolol (Inderal)
dur; fakat cocugunuzun kardiyologunun segebilecegi
farkli gesitleri de vardir. Beta-blokerler kalple iligkili
olmayan diger durumlarda da kullanilabilir.

Bi-PAP:

Bilevel pozitif havayolu basina igin bir kisaltmadir

ve noninvaziv ventilasyonun en sik kullanilan
formlarindan biridir. Bi-PAP havayolu basincinin 2
seviyesine sahiptir: kisi nefes aldiginda bir yiiksek
basing, ve kisi nefes verdiginde bir al¢ak basing. Bir
Bi-PAP makinesi kisinin solunum siklusuna yada stire
siklusuna gore programlanabilir

Kan gazlar:

Kandaki oksijen ve karbondioksit
konsantrasyonlarinin, kan pH ve bikarbonat seviyeleri
yoluyla 6lciilerek test edilmesi.

Nefes biriktirme teknikleri:

Bir respiratuar tedavi ¢esididir. Hasta iginde tek yonlii
bir valf ve agizlik bulunan 6zel bir ¢anta kullanir.
Boylece hasta nefes vermeden bir seri nefes alir ve

tek bir nefesle alabileceginden daha fazla bir nefes
alarak akcigerlerini genisletir. Bu akcigerleri esnetir ve
havayolunu agar.

Kardiyomiyopati:

Kalbin genislemesine neden olan ve kalp duvarlarinin
rijiditesine yol acan kalp kasinun bir hastaligidir. Diger
kalp hastaliklarinin bir komplikasyonu olabilir.

Bilesik motor beceriler:

El yazis1 ve yemek yeme gibi, bircok farkli tip motor
becerinin degerlendirme yontemidir. Bu 6l¢timler
bir araya getirilerek kisinin ne kadar farkli motor
becerileri gergeklestirdigi belirlenir.



Devaml pozitif havayolu basinci (CPAP):
Noninvaziv ventilasyonun en sik kullanilan
formlarindan biridir, CPAP akcigerlerdeki havanin
basincini, kisi makineyi kullandig; siire boyunca hep
artirir. Zamanla ¢ok diisiik seviyede nefes alabilen
zayif havayollarina sahip bireyler i¢in yardimcidir
(obstiiktif uyku apnesi gibi).

Kontraktiir:

Eklemin tam hareketini yapmasina izin vermeyen
eklem cevresindeki kas ve tendonlarin gerginligidir.
Ornegin; dizdeki bir kontraktiir dizin tamamen
agilmasina izin vermez.

Diagnoz (tani): Tibbi bir bozuklugun 6zel adidr.

Dismotilite:

Sindirilen besinlerin mide ve bagirsaklara dogru
hizla hareket edememesidir. Sindirilen besinler
viicudumuzda, bagirsaklardaki kaslar besini itmek
icin dalga olusturdugunda ilerler. Bazen dalga

¢ok yavas olusur ve konstipasyona yol agar. Diger
zamanlarda ¢ok hizli ilerler ve ishale yol acar.

Ekokardiyogram (EKO):

Kalbin ultrasonudur. Bu test kalbin yapilarina bakar
ve kalbin nasil fonksiyon gordiigiinii gostermeye
yardimeaidir.

Elektrokardiyogram (EKG):

Kalp atiminin hiz ve paternine bakan cihazdir. Bu
test, elektrotlarin gogtis duvari, kollar ve bacaklara
yerlestirilerek gergeklestirilir. Rutin EKG'ler siklikla 1
saatten daha kisa siirede biter.

Elektroensefalogram (EEG):

Basa elektrot yerlestirilerek nobetlerin nedenlerini
belirlemek icin beyin aktivitesinin test edilmesidir.
Beyin, viicudumuzla iletisim kurmak i¢in bir sinirden
digerine mesajlar (sinyaller) yollar ve normal
fonksiyon géren beyinde gérmeyi bekledigimiz
dtizenli paternler tiretir. EEG’de dtizensiz bir patern
goriildiigiinde, kisi nobet gecirme riski altinda
olabilir, fakat EEG bize bu kisinin neden nébet riski
altinda oldugunu s6ylemez. Sinirler, evleri birbirine
baglayan telefon kablolar gibidirler. EEG, telefon
kablolarindaki aktiviteyi monitérize eder fakat,
birbiriyle konusan insanlar1 dinlemez.

35

Gelisim bozuklugu:

Beklenen kilo alimi ve biiytimeyi gerceklestiremeyen
infant ve ¢ocuklar i¢in kullanilan bir terimdir.

Bu genellikle, cocugun ihtiyag duyulan kaloriyi
karsilayacak yeterli besini alamamasi veya besinlerin
emiliminde yetersizlik ile iligkilidir.
Fiber-endoskopik degerlendirme (veya endoskopi):
Bir kisinin viicudunun igine bakmak i¢in kullanilan
ince, uzun bir tiip ve 151k kullanan bir prosedtirdiir.
Ornegin; endoskopi bagirsaklar (kolonoskopi) ve
akcigerlere (bronkoskopi) bakmak i¢in kullanilabilir.

Zorlu vital kapasite (FVO):

Bir kisinin btiytikge bir nefes aldiktan sonra
iifleyebilecegi maksimum (en fazla) hava miktaridur.
FVC, solunum kas zayiflig1 veya enfeksiyon gibi
akciger fonksiyonlarinda bir problem olup olmadigini
6l¢gmeye yardimai olur.

Gaz degisimi:

Oksijenin (O,) hiicreler i¢in kullanilmak tizere viicut
dokularina ve karbondioksidin (CO,) dokulardan
akcigerler yoluyla disartya iletildigi stirectir.
Akcigerler ve kanda meydana gelir.

Gastroozefageal reflii (GER):
Mide asinin artarak mideden 6zefagusa (mide ile
bogazi birlestiren tiip) dogru tasmasidir.

Gastrostomi tiipii (G-Tiip):

Deri yoluyla dogrudan mide igerisine cerrahi olarak
yerlestirilen bir gesit beslenme tiiptidiir. G-tiiplerinin
bazi1 6zel tipleri PEG tiipleri, Mic-Key diigmeleri ve
Bard diigmeleridir.

Genetik mutasyon:

Insan genlerindeki bir degisim viicuttaki baz1 seyleri
ve fonksiyonlar1 degistirir. Genler viicudunuzdaki
her seyin nasil yapildigini gosteren yonlerdir. Genleri
biyolojik ebeveynlerimizden aliriz. Genlerimiz, bir
kullanim kilavuzundaki ctimleleri tiretmek igin
harfleri bir araya getirir. Aym benzetmeyi kullanarak,
bir mutasyon, genlerde kétii bir degisiklik olmasins,
tipki bir heceleme yanlisi gibi veya kullanma
kilavuzundaki eksik bir ciimle veya boliim gibi

ifade edilir. Herkesin genlerinde baz1 degisiklikler



olur, tipkt her kitapta bazi heceleme hatalar1 oldugu
gibi. Bu mutasyonlarin bir¢ogu biiyiik problemlere
veya hastaliklara yol agmaz. Ornegin, bir sifoniyer
aldiginizi ve evde bunu bir araya getirmeniz
gerektigini diistintin. Kullanma kilavuzunda bazi
harf hatalar1 olabilir, fakat siz bunlari gozard1 edebilir
ve yapmaniz gerekeni ¢ozebilirsiniz. Fakat, eger

bir ctimleden veya boliimden kelimeler eksikse
sifoniyerin parcalarini nasil bir araya getireceginizi
¢bzemeyebilirsiniz. Veya bilmeden sifoniyeri raflara
dontistiirebilirsiniz.

Digeti hiperplazisi:

Ag1z icerisindeki dis ¢evresindeki etlerin asir1
biiytimesidir. Genellikle agzini kapatamayan
(hipotoni veya kas zayiflig1 nedeniyle) hastalarda
veya ndbetleri kontrol altina almak igin kullanilan bir
ilag olan phenytoin tedavisi alan hastalarda goriilen
bir yan etkidir.

Gonyometre:
Bir eklem agisinin 6l¢timiidiir, veya bir eklemin ne
kadar biikiiliip agilabilecegini 6lcer.

Holter monitorii:

Hasta tizerine yerlestirilen, genellikle uzun bir siire
boyunca-yaklasik 2-3 giin-elektrokardiyogram
alinmasina olanak saglayan bir cihazdir. Bu cihaz
kalbin elektriksel aktivitesini kaydeder ve kaydedilen
elektriksel aktiviteyi degistirme yoniinde etki gdsteren
semptomlarin veya zamanlarin kaydedildigi bir

hasta giinltigii ile beraber kullanilir. Hastaya Holter
monitori birkez yerlestirildiginde, hasta genellikle
eve gidebilir ve hastanede kalmasina gerek yoktur.

Hipoplazi:

Bir viicut pargasinin gelismemesidir. Ornegin; orta
yiiz hipoplazisi, bir ytiz maskesi kullanilmasi ile
iligkili olarak burun ¢evresindeki alanin diizlesmesini
ifade eder.

Hipotoni:

Tonus, bir kastaki harekete kars: direnci veya
gerginligi ifade eden bir terimdir. Hipotoni diistik
tonusu (bazen floppy-gevsek- olarak da adlandirilir),
ve viicut bolgesinin olmas: gerekenden daha kolay
hareket etmesini ifade eder. Yiiksek tonus hipertoni
veya spastisite olarak adlandirilir ve bir eklem
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sertlestiginde goriiliir. Tonus, kuvvetten daha farkl
bir 6l¢timdiir (hipotonik bir ¢ocuk, kaslarinda belli
bir kuvvete sahip olabilir), fakat infantlarda tonus ve
kuvvet arasindaki farki belirlemek giictiir.

Insufflator-exsufflator cihazi:

Oksiiriigii uyararak akciger fonksiyonlarin
iyilestirmeyi saglamaya destek olan cihazdir;
akcigerler hava ile dolar (derin bir nefes alir gibi) ve
daha sonra hava kisa bir siirede akcigerlerden atilir
(kuvvetli bir okstiriik gibi). Genellikle, bu cihazlar
kullamildig: siire boyunca her seferinde belirli bir
okstiriik siklusuna gore ayarlanir. Bu makineler ayni
zamanda Okstiriik cihazi olarak da bilinirler veya
Cough Assist diye de adlandirilirlar. Bazi ¢ocuklar bu
makinelere alismanin zaman istedigini soylemektedir,
fakat alistiklar1 zaman makineyi kullandiktan sonra
daha iyi hissetmektedirler.

Intrapulmoner perkiizif ventilasyon (IPV):
Sekresyonlar1 mobilize etmek igin (akcigerlerden
balgamui ¢ikarmak icin) gogiis duvarma ¢ok hizlh
vibrasyonlar veren bir gesit fizyoterapi cihazidur.
IPV cihazlarinin ¢ok farkl gesitleri bulunmaktadir;
bazilari elde taginan; digerleri ise hasta tarafindan
giyilenlerdir.

Jejunostomi Tiipii (J-tiip):

Deri yoluyla dogrudan midenin jejenum olarak
adlandirilan en alt parcasina cerrahi yontemle
yerlestirilen bir beslenme tiipti gesididir.

Manyetik rezonans goriintiileme (MRI):

Bir viicut bélgesinin yapisinin detayl bir resmidir.
MRI, BT taramasi ya da X-Ray’den daha fazla detay
verir (yiiksek ¢oziintirliige sahiptir), ek olarak MRI
herhangi bir radyasyon ¢esidini kullanmaz. MRI
beyin ve kas gibi yumusak dokular1 incelemek igin
yararhdir, fakat kemikler i¢in ideal bir arag degildir.
Bir bagka deyisle; beyin MRI's1 Google Maps
tizerinden ‘uydu’ goriintiisiine bakmak gibidir. Bize
evlerin, sokaklarin, ve parklarin nerede oldugunu
ve nelere benzedigini gosterir. Fakat MRI ile (sehrin
resmi) bireylerin beyin hiicrelerini veya sinirlerini
goremeyiz, ya da beyin fonksiyonlarina karar
veremeyiz (kisilerin zamaninda ise gidip gitmedigini
veya o giin trafik olup olmayacagini sdylemek gibi).
MRI bize sadece yapiy1 gosterir.

Not sure why thi:
highlighted



> wWas

Malignant (K6tii huylu)Hipertermi:

Bazi anestezi (insanlarin bir uygulama boyunca
uyumalarini saglayan ilaglar) ajanlarina alerjik
reaksiyondur. Bu, viicudun agir1 1stnmast ile hayati
tehdit eden bir reaksiyon olabilir. Tiim alerjiler gibi,
sadece bazi insanlar bu problemi yasar, fakat bazi
genetik mutasyonlar malignant hipertermi riskini
artirabilir.

Multidisipliner bakim:

Farkli uzmanlik alanlarina sahip saglik ¢calisanlarinin
bir takim olarak bir araya gelip calismasidir. Ornegin,
bir nérolog, gogiis hastaliklar1 uzman, fizyoterapist
ve diyetisyenin bir kisinin saglhigim iyilestirmek
amaciyla bir araya gelip ¢alismasi.

Multi sistemik:

Birden fazla farkl viicut sisteminin bir hastalik veya
durum sonucu etkilenmesi veya bir saghk calisan
tarafindan monitcrize edilip degerlendirilmesi
durumudur.

Miyometre:

Bir kas veya kas grubunun agiga ¢ikardigi kuvveti
gostergesinden okuyabileceginiz kas kuvvetinin
Sl¢timii igin kullamilan 6zel cihazin adidir.

Nasogastrik tiip (NG tiip):
Burundan mideye uzanan gegici bir beslenme
tliptidiir.

Nissen fundoplikasyonu:

Siddetli gastroozefageal refliiyti (GER) 6nlemek igin
midenin tist parcasina cerrahi yontemle ‘digim’
atilmasidir.

Noninvaziv ventilasyon:

Kendi bagina veya iyi nefes alamayan hastalara
yardimc1 olan bir yéntemdir. Bu yontemle ventilasyon
(solunum) destegi, invaziv bir yéntem olan
trakeostomi tiipli olmaksizin, maskeyle verilir; ve
gece veya sadece hastalik boyunca oldugu gibi belirli
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zamanlarda kullanilabilir. Noninvaziv ventilasyon,
invaziv ventilasyona gore daha sik tercih edilir. Pozitif
havayolu basinc1 (PAP) bir noninvaziv ventilasyon
teknigine 6rnektir.

Ortezler:

Viicudun bir béliimiindeki hareketi destekleyen

ya da yardim eden yapay veya mekanik cihazdir.
Ortezlere 6rnek olarak AFO, yani ayak-ayakbilegi
ortezi verilebilir. AFO, arka alt bacak ve ayak tabanina
yerlesen, tipik olarak bir velkro ile baglanan, ¢orap
tizerine giyilip ayakkabi icine giyilebilen, tek parcali
sert plastikten bir splinttir. AFO, diisiik tonusu olan
¢ocuklara destek saglar ve ambulasyonu bagarmalar:
ve devam ettirmeleri i¢in yardimar olabilir.

Oksimetre:
Kanin oksijen igeriginin dl¢iilmesidir..

Palyatif Bakim:

Ciddi tibbi hastaliklar: olan kisiler i¢in multidisipliner
bir bakim gesididir. Palyatif bakim, yasam sonu
bakimi veya hastane bakimindan farklidir. Palyatif
bakimin amact hastanin ve ailenin yagsam kalitesini,
hastaligin semptomlarini azaltarak gelistirmektir.

zirve Oksiiriik akisi:

Bir kisinin ne kadar kuvvetli 6ksiirdiigtinii 6lger;
bu, kisinin akciger fonksiyonlarini ve sekresyonlar:
temizleme becerisini 6lger (akcigerlerden mukusun
atilmasidir).

Polisomnografi (uyku testi):

Uyku sirasinda kisinin viicudunda meydana gelen
degisikliklerin kaydidir. Calisma boyunca, uyuyan
hastanin akcigerleri, kalbi ve beyin fonksiyonlari, goz
ve kas hareketleri farkli testler ile monitorize edilir.
Glin igerisindeki yorgunlugun nedenini anlamakta
yararhdir.



Pozitif havayolu basinc1 (PAP):

Uyku apnesi olan hastalar igin 6zel olarak gelistirilmis
bir noninvaziv ventilasyon tipidir; ayn1 zamanda
noromuskiiler hastaliga sahip kisiler igin de kullanilir.
PAP'1n iki gesidi vardir: devaml pozitif havayolu
basinct (CPAP) ve bilevel pozitif havayolu basinci
(Bi-PAP). Boyle bir makine ile havayolu bir kez
acildiginda, kisi normal olarak nefes alip verebilir.

Proaktif:

Bir problem a¢iga ¢itkmadan 6nce veya problem
kotiilesmeden 6nce birseyler yapmaktir. Ornegin,
bir emniyet kemeri takmak, araba kazasinda bas
yaralanmasinin 6nlenmesinde prokatif bir olaydr.

Prognoz:

Hastaligin zamanla nasil degismesi beklendigini ve
bu degisimlerin ¢ocugunuzun sagligi ve yasamui igin
ne anlama geldigini gosterir.

Progresyon (ilerleme):
Bir hastaligin zaman igerisindeki stirecidir.

Psikometrik test:

Ogrenme, kognisyon (biling), davranis, ruh hali

ve kisisel 6zelliklerin degerlendirilmesini iceren

bir grup testin adidir. Bu test tipine ayn1 zamanda
psikoegitimsel degerlendirme de denmektedir. Her
¢ocuk i¢in yapilacak spesifik testler ayni degildir. Tes-
tler, cocugun yasina veya degerlendirilmesi gereken
spesifik endigelere gore degisebilir.

Pulmoner fonksiyon testleri (PFTs):

Akcigerlerin havayi ne kadar iyi aldigini ve verdigini
gosteren ve kan dolasiminda oksijenin ne kadar iyi
hareket ettigini 6lgen bir grup testtir.

Skolyoz:

Omurganin (sirt kemigi) ‘C’ ya da ‘S” seklinde goriin-
mesine neden olan anormal yanlamasina egridir. Bu
egrilik tipi, midenin 6ne dogru yapismasina neden
olan (lumbar lordoz) alt sirtta (lumbal bolge) olan
egrilikten farklidir ve bazi kisiler tarafindan ‘kambur’
(torasik kifoz) olarak adlandirilir. Kifoz ve skoly-
ozun bir arada goruldiigii durum, kifoskolyoz olarak
adlandirilir.

Nobet:

Beyindeki elektriksel aktivitenin agir1 dalgalanmasidir.
Bu dalgalanma beynin yalnizca bir bolgesinde olabilir
(parsiyel/ fokal nbet) ya da bir seferinde tiim bey-
inde gergeklesebilir (generalize nobet). Ciinkii beyin
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yaptigimiz herseyi kontrol eder, nébet farkli insan-
larda nobetin geldigi beyin bolgesine bagh olarak
farkli gériinebilir. Baz1 insanlar ndbeti tiim viicutlar:
titreyerek veya sadece bir kol veya bacak titremesi
seklinde gorebilirler. Digerleri, ndbeti, tipki bir yere
gozlerini dikmisg gibi ya da goézlerini bir yere dikerken
kombine olarak anormal ag1z, goz veya el hareketleri
ile yasayabilirler. Epilepsinin tanim; 2 veya daha fazla
tetiklenmemis nobettir. Eger cocugunuzda potansiyel
bir nébet aktivitesinden stipheleniyorsaniz, liitfen
saglik calisaninizla goriistintiz. Epilepsi ve nobetle
ilgili daha fazla bilgi icin, liitfen efa.org veya epilepsy.
com u ziyaret ediniz.

Uyku apnesi:

Uyku boyunca solunumun anormal kesilmesidir. Kisi
uyurken solunum frekansinin yavaglamasi normaldir,
fakat bazen ¢ok yavaslar. Eger kisi nefesler arasinda
¢ok durakliyorsa, kan dolasiminda karbondioksit
artar. Bu oldugunda, beyne yeterince oksijen gidemez
(hipoventilasyon). Uyku apnesi viicut icin stresli bir
durumdur. Eger bir kiside tedavi edilmemis kronik
(uzun stireli) hipoventilasyon varsa, kalp hastaligina
yada diger multisistemik problemlere neden olabilir.

Spirometre:
Spirometre, en sik kullanilan pulmoner fonksiyon tes-
tidir ve akcigerlere giren ve ¢ikan hava miktarim 6lger.

Subluksasyon:

Bir kemigin kismi olarak eklemden disar1 ¢tkmasi ama
tamamen yer degistirmemesidir. KMD’de, genellikle
kalca subluke olur.

Tortikollis:

Basin bir tarafa dogru egilerek kulagin omza
yaklagacak sekilde bagin biikiildiigii bir boyun kon-
traktiirii tipidir. Cocukta tortikollis oldugunda, baginm
bir taraftan diger tarafa tamamiyle déndiiremez.



Ulnar uzunluk:

El bileginden dirsege kadar uzanan, kisi ayaga
kalkamadiginda boyunun 6l¢iilmesi igin kullanilan
kolun alt bolgesinin uzunlugudur.

Valproik asit (VPA):

Antikonviilsanlarin spesifik bir tipidir. Depakote
(hap/tablet) ve Depakene (stv1) marka isimleri ile
bilinen ilaglardar.

Videofluoroskopi:

Aspirasyonun testi igin kisi yiyecek veya icecegi
yutarken video olarak cekilen bir gesit X-Ray’dir. Bu
test ayn1 zamanda modifiye baryum yutma ¢alismasi
olarak da bilinir.

Beyaz madde:

Beyne dogrudan baktigimizda, iki farkli renkte
oldugunu goériiriiz: beyaz ve gri. Beyaz madde beynin
dis katmanidir ve gri madde beynin i¢ kisminin
tizerindedir. Gri madde sinir hiicre gévdelerinden
(sinyallerin basladig1 yer) olusmaktadir ve beyaz
madde sinir fibrillerinden (aksonlar, bir siniri digerine
baglayan bolge) olusmaktadir. Aksonlarin ‘myelin’
isimli bir kilift vardir ve bu kilif sinyallerin daha hizli
iletilmesini saglar. Myelin beynin bu bélgesinin beyaz
goriinmesine neden olur..

EK BOLUM D

TESHISE YONELIK ARACLAR

KMD'nin teghisi klinik teghisle baglar. Bu, bir uzman
doktorun, alaninda uzman bir saglik profesyoneli-
nin, veya fizyoterapistin KMD’nin semptom veya
isaretlerini farketmesi anlamina gelir: kontrakttirlerle
beraber veya kontraktiirler olmaksizin erken baglayan
kas zayifligi, solunum giicliigii veya skolyoz. Her ne
kadar CK (kreatinkinaz) kan testinin sonucu KMD’de
yliksek olsa da, bu normal olabilir.

Eger bir klinisyen bir bireyin klinik tanisinin
oldugunu ve semptomlarin bilinen KMD alt grup
paternine uydugunu hissederse, fakat bu KMD alt
grubuna ait gen bilinmiyorsa, klinisyen dogrudan
genetik teste (bir kan testi) baglayabilir. Ornek olarak,
eger bir klinisyen ¢ocukta rijit bir alt omurga, esnek
parmaklar, kizarmis yanaklar, keloid skar, engebeli cilt
(hiper keratosis pilaris) ve dirsek kontrakttirleri tespit
ettiyse, kollajen VI miyopati paternine ve dogrudan
COL6A1, COL6A2 ve COL&A3 mutasyonlari igin
genetik teste gidebilir.

Fakat eger bir klinisyen, bireyin KMD oldugunu
diistintiyor fakat bir paterne uymuyorsa, en iyi ikinci
adim kas biyopsisi veya deri biyopsisidir. Deri bi-
yopsisi LAMA2 ve COL6 tanilarina yardimei olabilir.
(aDG testi sadece bir aragtirmanin pargas: olarak Iowa
Universitesi’nde miimkiindyir).
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KMD'nin diger tiplerinde tani i¢in kas biyopsisine
ihtiyag vardir. Kastaki yapisal problemler (histopa-
toloji olarak adlandirilir) i¢in kas, mikroskop altinda
incelenir ve sonra yoklugu KMD’ye yol acabilecek
eksik proteinin aragtirilmast i¢in 6zel boyamalar (im-
muno histokimyasal) kullanilir. Gintimtizde birgok
patoloji laboratuar: distrofin (Duchenne), merozin ve
sarkoglikanlar i¢in boyama imkanina sahiptir. COL6
ve distroglikan boyamalar: Amerika’da sadece birkag
laboratuarda gerceklestirilmektedir ve kas biyopsi
testinin rutin bir parcas1 degildir. Eger kas biyopsisi
onemli bir proteinde ciddi bir azalma ya da eksiklik
gOsteriyorsa ve bireyin semptomlari ile uyuyorsa, ge-
netik test problem mutasyonlari tanimlamak i¢in-eger
miimkiinse- uygulanabilir.

Tarnu koymaya yardima diger araglar, hangi kaslarin
etkilendigini belirlemek i¢in kas ultrasonu, kas
MRI'sidir. SEPN1-iligkili miyopati gibi belirli KMD
alt tiplerinde uylugun i¢ boltimiindeki kaslar et-
kilenir ve muskiiler distrofinin diger tiplerinde
goriilmez. Distroglikanopatilerin ve karakteristik
yapisal ve beyaz madde anormalliklerine sekonder
LAMAZ2-iligkili KMD’lerin tanisinda beyin MRI’s1
yardimcr olabilir. Genetik test, KMD'nin nihai onayin
verir. KMD'li bireyler i¢in genetik onamin alinmasi,



hastaliga neden olan mutasyon bilincini olugturmak, olan tiim genler tanimlanmamustir; fakat arastirmalar

hastalik siddeti ile herhangi bir bilinen mutasyon tipi gecmiste oldugundan daha hizli ilerlemektedir.
arasindaki iligkiyi ortaya koymak ve yeni genlerin Gelecekteki umut, KMD’ye neden olan tiim genlerin
kesfi igin 6nemlidir. Su ana kadar, KMD’ye neden tanimlanmasidir.

Bir KMD Alt Tipinin Diagnozunda izlenecek Adimlar

KMD’nin Klinik Diagnozu?

/ T~

Hayir Evet

T

Kas Biyopsisi ile KMD Tanist:

Deri Biyopsisi ile KMD Tanis1: eger
proteinlerin boyanmasi ve muskiiler Klinik teshis yalnizca LAMA2 veya
distrofi semptomlarinin arastirilmasi COL6 “y1 destekliyorsa (DG deri
biyopsi testi sadece Iowa Uni.’de
arastirma temelli yapilmakta)

/

Kas veya deri biyopsisi ile protein v
eksikliginin tammmlanmast: genetik

teste git

este gl KMD'nin Genetik Teghisi:

burasi tiim KMD'li
hastalarin etkilenen
genlerinin tespiti i¢in
yaptirmasini istedigimiz
genetik test bolgesidir
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