Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi
Cocuk Saghgi ve Hastaliklari
Anabilim Dali
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+ Okslrik, balgam, nefes almada zorluk
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*  Dis merkez norolojiden takipli olan hastanin 22 giin 6nce
balgaml 6ksuruk sikayeti baslamis.
* Hastaneye giderken morarmasi olmus.

* Dis merkezde entlibe edilip yogun bakim yatisi yapilan
hastaya pnédmoni tanisi konularak seftriakson tedavisi
baslanmis.

* Tarafimiza tedavinin devamii¢in sevk edilmis.
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* Prenatal: Annenin 2.gebeligi, gebelik sirasinda herhangi bir
sorun yasanmamis.

* Natal: 3.100 g olarak dogal yolla miadinda dogmus.
* Postnatal: 2.guinlinde emmeye baslamis.



: 6 ay “

+ Destekli Oturma: 1,5 yas

Basini Dik Tutma

+ Desteksiz Oturma: 2 yas

# Ylrtime: 4 yas (Kontrolstiz yliriiyormus, elinden
tutulmadiginda yere dusuyor ve kendiliginden
kalkamiyormus. Destek alarak ya da elinden tutuldugunda
merdiven inip cikabiliyormus.)

* Konusma: 1,5 yas
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Anne: 40 yas, sag-saglkli

Baba:40 yas, sag-saglikli

2. derece akraba evliligi; amca cocuklari
1. Cocuk: 16 yas, kiz, sag-saglikli

2. Cocuk: Hastamiz

3. Cocuk: 8 yas, kiz sag-saglikli

Ailede bilinen baska hastalik 6ykisua yok.
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+ Ates: 37,3°C

* Nabiz: 93/dk

# Solunum sayisi: 36/dk
* Tansiyon: 91/62 mm/Hg



Deri: Soluk “

Bas Boyun: Dogal
Kulak-Burun-Bogaz: Dogal
Solunum Sistemi: Dogal. Ral yok. Ronks yok.

Gastrointestinal Sistem: Karin rahat defans yok, rebaund
yok.

« Kardiyovaskiler Sistem: Dogal, S1(+), S2 (+)
* NOromduskuler Sistem: Duyu muayenesi dogal.
Kas gtict sol kol: 4/5 sag kol: 2/5
sol bacak: 1/5 sag bacak: 1/5
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ALT: 84 U/L

T. Bil: 0,3 mg/dI
Ind. Bil: 0,2mg/dI
LDH: 422 U/L
ALP: 40 U/L
T.pro: 5,2 g/dl
Alb: 3,14 g/dI

Na: 134,9 meq/
K: 3,56 meq/l

Ca: 8,9 mg/dl
Urik asit: 1.0 mg/dl

BK: 6690/mm3
ANS: 3710/mm3
HGB: 11,7 g/dI
MCV:88,6 fL
MCHC: 32,4 g/dI
PLT: 133.000/mm?3
CRP: 0,21 mg/dI
ESR: 7 mm/h

CPK:1.965 mg/dl
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ON TANILAR?
HANGI TETKIKLERI ISTERDINI|Z?
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* CPK:1.965 mg/dI

* EMG: Yaygin miyojen tutulum ile uyumlu elektrofizyolojik
degisiklikler

« Kas biyopsisi distrofi ile uyumlu.

* Duchenne ve Becker muskdler distrofi acisindan gen
analizinde mutasyon saptanmamis.

* Muskduler distrofi gen paneli analizinde; ANO5 geninde
homozigot mutasyon saptanmis.



GMD1F (chromosome 7 muR
LGMD1G (chromosome 4 mutation)
LGMD1H (chromosome 3 mutation) ——_—_
OTOZOMAL RESESIF GECiSLI LGMD SUBTIPLERI
LGMD2A (calpain mutations)
LGMD2B (dysferlin mutations)
LGMD2G, also called SCARMD1 (gamma sarcoglycan mutations)
LGMD2D, also called SCARMD2 (alpha sarcoglycan mutations)
LGMD2E (beta sarcoglycan mutations)
LGMD2F (delta sarcoglycan mutations)
LGMD2G (telethonin mutations)
LGMD2H (TRIM32 mutations)
LGMD2l (FKRP mutations)
LGMD2J (titin mutations)
LGMD2K (POMT1 mutations)
LGMD2L (ANO5 mutations)
LGMD2M (fukutin mutations)
LGMD2N (POMT2 mutations)
LGMD20 (POMGNT1 mutations)
LGMD2Q (plectin mutations)

COBE CHEE S S SR R N SR S I SR SHE B S SR S R
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Muskdler distrofi:
* Alt motor néronda yapisal anormallik olmaksizin,
+ iskelet kaslarinin progressif dejenerasyonu ile karakterize,
+ kaslarda gli¢stizlik ve atrofiye sebep olan,
* genetik
bir grup hastaliktir.



-Duchenne/Becker
muskduler distrofi

-Miyotonik distrofi

-Konjenital muskdler
distrofi

-Fasiyoskapulohumeral
distrofi

-Ekstremite
tutulumlu”Limb girdle”
miiskiiler distrofi

-Emery-Dreifuss muskiiler
distrofi

Duchenne Muscular Dystrophy

23 %

Hereditary Neuropathy

Spinal Muscular

i

Becker Muscular Dystrophy

0o

Congenital Muscular
Dystrophy

Facio-Scapulo-Humeral
Dystrophy

Limb Girdle Muscular
Dystrophy

Congenital Myopathy

Myotonic Dystrophy
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Limb-girdle mskiiler distrofiler (LGMD)
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pelvis ve omuz cevresi kaslarinda

ilerleyici zayiflik ve atrofi ile ortaya cikan,

otozomal dominant veya resesif 6zellik gbsteren
heterojen bir hastalik grubudur.

Ozellikle proksimal kas gruplarini etkiler.

prevalans yaklasik bir milyonda 40 dogumdur.

akraba evlilikleri riski artirmaktadir.
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+ Klinik semptom ve patolojik bulgular siklikla

* kas-iskelet, solunum ve kardiyovaskdiler sistemlerde
gorulmekle birlikte

* santral sinir sistemi tutulumu ve
+ gastrointestinal semptomlarin eklenmesi ile
sistemik bir hastalik tablosu olarak ortaya cikabilir .



* Kalp ve solunu
kardiyomiyopati ve solunum hastaliklari nli
olusur. Bu hastalarda kardiyolojik tetkikler ve yillik
izlem gerekmektedir.

« |lerleyen donemlerde kanat skapula, lordoz, skolyoza
neden olabilir. El bilegi, ayak bilegi, diz eklemlerinde
kontrakturlere neden olabilir.

+ Genellikle entellektlel kapasite etkilenmez.



Motor gelisimde
ylriiyememe ...) ——_

* Kaslarda gevseklik

* Eklemlerde artmis ya da azalmis hareket

* Yerden kalkma ve merdiven inip cikmada zorluk
+ Stk dasme

# YUrdayus bozukluklari, kosmada yetersizlik veya kosamama
(Parmak uclarinda ya da paytak yiiriime)

* Cabuk yorulma
+ Kol, bacaklar veya omurgada sekil bozukluklari
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* Hastalgin teshisinde CK ytiksekligi ve EMG’de kas hastaligiile
uyumlu miyopati bulgularin gérilmesi ve kas biyopsisi yardimcaidir.

* Kesin tanisi genetik analiz ile konulmaktadir.



Hnen i

e
Limb-girdle muskdiler distrofide fizik tedavi en 6nemli
tedavi yontemidir.

Erken donemde baslanilan aktif-pasif germe egzersizleri
hastaliga bagl gelisebilecek olan lordoz, skolyoz, eklem
kontrakturlerinin hizli gelismesini engeller.

Es zamanli solunum egzersizleri de onerilmektedir.

Hastalikta 5. ve 6. onyila kadar yasam beklentisi
olabilmektedir.
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6\0‘00\ _, Limb-Girdle
Muscular Dystrophy
Y. AWARENESS DAY
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Together We Are STRONGER

www.LGMD-Info.org




