% BETHLEM MIiYOPATISI (KOLLAJEN VI) — ACiL MUDAHALE PLANI

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

BU COCUGUN KOLLAJEN VI MiYOPATIiSi VARDIR — SUKSINILKOLIN KULLANILMAZ -

SOLUNUM, YURURKEN BiLE ETKiLENEBILiR

1 - COCUGUN BILGILERI (hekiminizle birlikte doldurunuz)

ADI SOYADI DOGUM TARIHI GUNCEL KiLO (KG) / TARIH
ANNE/BABA ADI — TELEFON iZLEYEN HEKIM — TELEFON TERCIH EDILEN HASTANE
GENETIK TANI (GEN / VARYANT) ALERJILER KAN GRUBU

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - KRiZ / HASTALIK GUNUNDE — EVDE VE OKULDA
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o Solunum enfeksiyonunda erken basvurun; oksiiriik @ ACILE BASVURU ESIKLERI — 112

zayifsa sekresyon destegi isteyin. e Nefes darhgi, hizli-yiizeysel soluma, morarma.

9 Germe rutinini hastalikta da siirdiiriin; uzun yatak o Gelbalh i e & P B e ok e

istirahatinden kacinin.

e Diismede siddetli agri/sekil bozuklugu — hareket
ettirmeden yardim cagirin.

belirginlesmesi (gece solunum yetersizligi olabilir).
e Yutma giicligii/beslenememe.

. o e Diisme sonrasi siddetli agr1 (kirik siiphesi).
o Ameliyat-alg1 sonrasi erken hareket planini hekiminizle

X o Acile giderken bu formu ekibe verin.
urun.

e ilaclar1 aksatmayin.

\ J

4 - BU COCUKTA RiSKLi DURUMLAR — ONCEDEN BiLDiRiNiZ

O Ameliyat-anestezi (SUKSINILKOLIN KULLANILMAZ — énceden bildirin)
O Uzun immobilizasyon/al¢1 (kontraktiirleri hizlandirir — erken mobilizasyon) O Solunum yolu enfeksiyonlari

O Keloid egilimi (cerrahi kesilerde not) O Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI iCIN — BETHLEM / KOLLAJEN VI

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

. KOLLAJEN VI MiYOPATISINE OZGU UC KRIiTiK NOKTA
1) Solunum: Diyafram tutulumu hasta yiiriirken bile gelismis olabilir (Ullrich ucunda belirgindir). Alt solunum yolu
enfeksiyonunda hipoventilasyon esigini diisiik tutunuz; ileri olguda O2'yi kan gazi izlemi olmadan tek basina vermekten
kacinimiz — gerektiginde NIV onceliklidir.
2) Anestezi: Siiksinilkolin kullanilmaz; néromuskiiler hastalik ¢ercevesinde dikkatli planlama + postoperatif solunum izlemi
ve erken mobilizasyon (immobilizasyon kontraktiirleri hizlandirir).
3) Kalp tipik olarak KORUNUR; CK normal/hafif yiiksektir: hafif CK yiiksekligini akut kas yikimi1 sanmayiniz; semptomsuz
cocukta kardiyak panik gereksizdir (bazal eko-EKG dosyasinda olabilir).

PRATIiK YAKLASIM (OZET)

e Satiirasyon + (gerektiginde) kan gazi; sekresyon destegi; enfeksiyonda antibiyotik esigi klinige gore.
o Kirik/alg gerektiren durumda ortopediyle kisa immobilizasyon + erken fizyoterapi planlayiniz.
o Cerrahi kesilerde keloid egilimini not ediniz.

e Nobet bu taninin bileseni degildir; biling degisikliginde diger nedenler aranir (CO2 retansiyonu dahil).
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EK NOTLAR IZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

¢ Bilis tamamen normaldir — yagina uygun iletisim kurunuz.

o Eklem sertlikleri pozisyonlamada zorlayabilir; nazik
davraniniz.
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HEKIiM ONAYI

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

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okulda, bir kopya yaninizda bulunsun; her ameliyat 6ncesi anestezi ekibine gosteriniz. Ayrinti:
norogender.org/saglik-yazilari/bethlem-miyopatisi
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. TIBBi BILGi NOTU — BETHLEM / ULLRICH (SAGLIK
% PROFESYONELLERI iCiN)

Akademik 6zet - Nihai tan1 ve tedavi kararlar1 hastay1 degerlendiren hekime aittir

KOLLAJEN VI iLE ILISKiLi MiYOPATILER NEDiR?

COL6A1-3 varyantlar (siklikla otozomal baskin, baskin-negatif; cekinik formlar da var) bir yelpaze yapar: hafif ucta Bethlem
miyopatisi (yavas ilerleyen proksimal gii¢siizliik + parmak fleksor-dirsek-Asil kontraktiirleri + keloid/follikiiler
hiperkeratoz; CK normal/<5x), agir ucta Ullrich KMD (erken agir giigsiizliik, distal hiperlaksite + proksimal kontraktiir, erken
solunum yetmezligi). Kardiyak tutulum beklenmez; solunum (diyafram) ambulatuvar hastada bile etkilenebilir —

sirtiistii FVC diisiisii erken ipucudur.

YONETIM CERCEVESI

Solunum: yillik oturarak+sirtiistii FVC; gece hipoventilasyon semptomlarinda polisomnografi/kapnografi; esik kargilanirsa gece
NIV. Anestezi: siiksinilkolin kontrendike kabul edilir; nondepolarizanlarda titrasyon; postop atelektazi-hipoventilasyon izlemi.
Ortopedi: germe + gece ortezleri esastir; Asil uzatma secili olguda; skolyoz izlemi; immobilizasyon en aza indirilir. Baskin-
negatif varyantlara alele 6zgii ASO yaklasimlar arastirma asamasindadir; klinik uygulama onerisi degildir.

AKUT BASVURU ONERILERI (6zet; kurum protokolii ve hekim karar1 esastir)

Solunum enfeksiyonunda satiirasyon + klinik; gerektiginde kan gazi (CO2); sekresyon yonetimi; NIV esigi diisiik. Kirikta kisa
immobilizasyon + erken fizyoterapi. CK hafif yiiksekligi izole bulgu olarak ileri tetkik gerektirmez; belirgin yiikseliste standart
rabdomiyoliz yaklagimi.

Kaynak cercevesi: Kollajen VI miyopatileri bakim 6nerileri ve néromuskiiler anestezi kaynaklariyla uyumlu, egitim amach 6zettir;
nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/bethlem-miyopatisi
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