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* PEDIATRIK NOROLOJi ALGORITMALAR VE ILAC REHBERI

Ciddi o . .
solunum « SEPNI1, COL6, LMNA iliskili KMD » Konjenital miyastenik sendrom (CHAT),
. Pompe hastalig1, nemalin miyopatisi
yetmezligi
o aDG: Hizli gelisen dilate kardiyomiyopati
Kardiyak (FKRP, FKTN) - . T .
- + Kor Pulmonale: COL6, SEPNI « OR titinopati, MYH? iligkili miyopati
o Ani kardiyak olay/6liim: LMNA
o Normal veya hafif yiiksek
o SEPNI iliskili KMD « Konjenital miyopatiler, konjenital miyastenik
oo o LMNA iligkili KMD sendromlar, nérojenik hastaliklar
ﬁfeat‘_“ kinaz , yjirich-KMD
iizeyi ,
o Yiiksek . . . . .
» LAMA2 liskili KMDde siirekli yiiksek . 11\)/(1)?:11(21;2 ;it{asltlrvolﬁler, inflamatuar miyopatiler,
o aDGde genellikle yiiksek P &
o CK diizeyi dogum sonrast ilk birkag giin yiiksek olabilir, 10. giinden sonra normale doner.
o Beyin MRG Normal
o Ullrich KMD
o SEPNI iliskili KMD o Konjenital miyopatiler, konjenital miyastenik
o LMNA iliskili KMD sendromlar, nérojenik hastaliklar
« Integrin alfa 7 iliskili KMD
o Hafif spektrumda olan baz1 aDG iliskili KMD
. o Beyin MRG Anormal
Beyin MRG o LAMA? iligkili KMD: Ak maddede sinyal o e
oo e . e . ..« Miyelinizasyon bozukluklari, I6kodistrofiler
degisikligi, daha nadir olarak oksipital pakigiri,
serebllar tutulum, ak maddede kistler
. o.LDG 111§k.111 KMD: qurosefah, Pak1g1r1, » Migrasyon bozukluklar: (LISI, DCX, ARX,
lisensefali, serebellar kistler, beyin sap1 . .
hipoplazisi (kraniyal griintilleme normal d RLn, TUBAL..), pontoserebellar hipoplaziler
poplazisi(Kraniyal grintilleme normal de (CDGIA, PCHI.8)
olabilir)
’ Normaluveya. norm.ale yakin olabilir o Noomuskiiler olmayan hastaliklar, konjenital
o Orta- agir miyopatik bulgularla beraber . ) .
.. L e 1x miyastenik sendomlar, kanalopatiler, bazi
Kas biyopsisi degisken distrofik bulgular, lif tipi dagilimnda T
Y degisiklikler: SEPNI, COL6 TR . .
« Yer-yer inflamatuar bulgular, ama lif invazyonu Konjenital lif tipi disproporsiyon (actin,
Y guian Y RYRI, TPM3)
yok
o SEPNI, LMNA, RYRI ve Ullrich KMD tiplerinde tanida yardimei
o Ullrich KMD: Uylukta sartorius, grasilis ve adduktor longus kaslarinn korundugu, yaygin yagh
infiltrasyon . Vastus kaslarinda merkezin goreceli korundugu, periferin yagh infiltrasyonu sonucu
Kas MRG gember seklinde hipointensite goriisebilir.

SEPNT1 iliskili KMD: Sartorius, semimembrandz ve bityiik adduktor kaslar tutulur, grasilis kast
goreceli olarak korunur. RYR] iliskili kas hastaliklarinda da benzer tutulum vardir; ama SEPNIde
aksiyel tutulum, 6zellikle ense fleksorlerinin belirgin hipotrofisi gorliir.

LMNA iliskili KMD: Ambulasyonun korundugu hastalarda vastus lateralis ve gastrocnemius
medialis tutulur. Agir formlarinda sadece kraniyal, psoas ve 6n kol kaslar: korunur.

KMD, konjenital muskiiler distrofi; aDG,alpha distroglikanopati; LGMD, limb girdle muskiiler distrofi; SMA, spinal
muskiiler atrofi; OR, otozomal resesif; MRG, manyetik rezonans gortintiileme. KMD alt tipleri i¢in gen adlar1 kullanil-
migtir.
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