Orijinal Soru: Klinik Bilimler 190

190.Uc aylik bebek, ailesi tarafindan basini dik tutamama ve gevsekiik nedeniyle getiriliyor. Muayenede dilde fasikiilasyonlar,
jeneralize hipotoni, kas gl¢stzligu tespit ediliyor, derin tendon refleksleri alinmiyor.

Bu bebekte en olasi tani asagidakilerden hangisidir?

A) Duchenne muskiler distrofi

B) Becker muskuler distrofi

C) Werdnig-Hoffmann hastaligi

D) Artrogripozis multipleks konjenita
E) Transvers miyelit

Dogru Cevap:C
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SMA Tip | (Werdnig-Hoffman Hastahgi) (Agir Infantil Form)

e« Semptomlar dogumda veya ilk aylarda baslar.

e Anne karninda fetus hareketlerinin cok az olmasi 6nemli bir 6zelliktir.
Artrogriposis, konjenital kontraktirler gordlebilir.

e Emme ve yutma fonksiyonlarn bozuktur.

e Kas gugslzligu simetriktir. Okdler hareketler ve diyafragma korunmustur.

e Kardiyak fonksiyonlar normaldir.

» Dilde fasikiilasyon sik goriiliir.

e Abdominal solunum vardir.

e Zeka normaldir.

e Hastalarin %65'inden fazlasi 2 yasindan &nce éldr,

SMA Tip Il (Geg infantil, Yavas ilerleyici Form)

SMA Tip 1l (Kugelberg-Welander Hastahgi)
(Kronik, Juvenil Form)

KAS HASTALIKLARI

Kas gelisim bozukluklar

Miyotubuler miyopati

Konjenital kas lifi tipi dispropsiyon
Nemalin rod miyopatisi

Santral core hastalij
Bening konjenital hipotoni

Muskiiler Distrofiler

Duchenne muskiiler distrofi (En sik)

Becker muskdiler distrofi

Omuz-kusak muskiler distrofi (Limb-Girdle Distrofi)
Fascio-skapulo-humeral distrofi

Konjenital muskuler distrofi

Miyotonik distrofi

KAS GELISIM BOZUKLUKLARI

Konjenital miyopatiler, heterojen bir konjenital néromuskiiler bozukluklar grubudur.
Bu hastalilklarin ortak ozellikleri;

Codunlukla herediterdir

Codunlukla ilerleyici dedildirler

Kesin tani kas biyopsisi ile konulur

CK seviyeleri normaldir

Spesifik tedavileri yoktur, destek tedavisi verilir.
EMG'de sinir iletim hizi normaldir
Kardiyomiyopati nadir g6rildr.

Genellikle fetal hareketlerde azalma vardir.

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gérmek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.



SMA tipi

Spinal Muskiiler Atrofinin Klinik Klasifikasyonu

Dj;kr ach/
Ozellig

Baslangig
yagi

Hastahginda
dogal seyrinde
yasam siiresi

Diger dzellikleri

TUS HAZIRLIK MERKEZLERI

SMN2 kopya
sayisi

TipO
(<% 1)

Cok ciddi

Yenidogan
doneminde-
prenatal

Dogumdan
sonra birkac
ayda dlir

« Intrauterin
hareketlerde azalma

« Artrogryposis

« Solunum sikintis

« Beslenme problemleri

« Kraniyel sinir
tutulumu

« Fasiyel dipleji

« Otonomik disfonksiyon

« Kardiyak anormallikler

« ince kostalar

Tip IA®

Prenatal-
konjenital
SMA Werding
-Hoffmann

Prenatal
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Werding
-Hoffmann
hastalig
Ciddi SMA
(oturamaz)

Tip 1B (0-3 ay)
Tip IC (3-6 ay)

< 6 ay

< 2yas
(solunum
destegi
olmazsa)

Dogumda ciddi giigsiizliik
Hipotoni Arefleksia

Erken dénemde

solunum sikintis1 Eklem

Krubaga pozisyonunda
durma

Hipotoni

Dilde fasikulasyonlar
Hipo-Arefleksia Emmede
zayiflik Solunum sikintisi

1-2 kopya
{hastalann
%80’ninde)

1-2 kopya
(hastalann
%80'ninde)

Proksimal glicstzlik

Hipotoni 3 kopya
Tip Il Orta SMA 518 8 >2 yas (%70'1 25 | Ellerdepostural tremor (Hastalarnn
(%30) (oturabilir) y yasina ulasir) Skolyozis %80’ninden
Ortalama veya Uzerinde fazlasinda)
entelektlel beceriler
fv“‘-’iemderg' ;11; A3 i
Tip 1l h;ta;?l,er yasindan dnce | Genellikle Ellerde tremor olabilir {r;:stzray:n
%10) ; gl Tip IlIB 3 normal Distrofi (7) ;
Hafif SMA ©96’s1nda)
(yiiriiyebiliry | Y2sindan
sonra
Tip IV
;152?} Eriskin SMA >21 yas Normal 24 kopya

*Tip 1A-B-C’nin toplami SMA'min %60°'m olusturur.

()

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gérmek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.



