% BETHLEM / KOLLAJEN VI — RUTIN IZLEM TAKVIMI

Norolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi (N6rogender) - norogender.org - Prof. Dr. Burak Tatl danigsmanhiginda hazirlanmistir

BU BELGE RUTIN iZLEM iCiNDiR — SABITLER: KONTRAKTUR HARITASI + GERME

PROGRAMI + YILLIK SOLUNUM (SIRTUSTU FVC)
TANI ANINDA YAPILMASI GEREKENLER (BAZAL HARiTA)

¢ Genetik dogrulama (COL6A1-3) + danismanlik: siklikla otozomal baskin — ebeveyn muayenesi (parmak kontraktiird, cilt) ve %50
gecis; cekinik formlar anlatilir; VUS 1-2 yilda bir reanaliz.

¢ Eklem-kontraktiir haritasi olciilerek kaydedilir (parmak, dirsek, Asil, kalga) - germe programi + gece ortezleri baslanir.

¢ Solunum bazali: yapabilen yasta oturarak + sirtiistii FVC; gece hipoventilasyon sorulari dosyaya - bir kez bazal EKG-eko (kalp tipik
korunur) - cilt degerlendirmesi (keloid/hiperkeratoz) - CK bazal - anestezi uyar: kart1 (siiksinilkolin) verilir.

YAS DONEMLERINE GORE iZLEM

DONEM YAPILMASI GEREKENLER

0-6 va Bebeklikte tortikolis-kal¢a kontrolii - germe rutini oyunlastirilir; gece ortezlerine alisma - kontraktiir haritas1 6-12 ayda bir - kaba
yas motor hedefleri FTR ile - solunum enfeksiyonlarinda erken temas

6-12 va SFT yillik baslar (oturarak + sirtiistii) - skolyoz muayenesi yillik - okulda beden egitimi uyarlamasi (diisiik-orta yogunluk;
yas eksantrik asir1 yitkten kacinma) - Asil kisalig: izlemi; secili olguda cerrahi goriismesi - kilo-beslenme

12-18 va SFT yillik; sirtiistii diisiis/semptomda uyku degerlendirmesi - skolyoz (biiylime ataginda 6 ayda bir muayene) - kontraktiir

yas cerrahisi kararlari bireysel - ehliyet-meslek yonlendirmesi - erigkinlige gecis plani
Eriskin SFT yillik siirer; gece NIV gereksinimi degerlendirilir - ambulasyon yardimcilar1 zamaninda planlanir (enerji tasarrufu) - eklem-agri

yOnetimi - aile planlamasinda %50 gecis danismanhg:

Not: Bu taninin iki sessiz riski gece hipoventilasyonu (yiiriiyen hastada bile) ve immobilizasyonla hizlanan kontraktiirlerdir; yillik sirtiisti
FVC ve kesintisiz germe programi izlemin omurgasidir.
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«. BETHLEM / KOLLAJEN VI — IZLEM KAYIT CIZELGESI

Yapilan incelemelerin tarihlerini isleyiniz; kontrole gelirken bu sayfay: getiriniz

INCELEME KAYITLARI

iINCELEME

Kontraktiir haritas: (6l¢iilii)
SFT — oturarak + sirtiistiit FVC
Uyku/hipoventilasyon sorgusu
Skolyoz muayenesi

Germe + gece ortezi program
Bazal EKG-eko

CK

Cilt degerlendirmesi

Dis

Aile muayenesi + genetik
danisma

ONERILEN SIKLIK

6-12 ayda bir

Yillik (okul ¢agindan itibaren)

Her vizitte; semptomda uyku ¢alismasi

Yillik; biiytime ataginda 6 ayda bir

Her vizitte gozden gegirilir

Tanida bir kez; yeni kardiyak semptomda tekrar

Bazalde; rutinde gerekmez

Yillik (keloid-hiperkeratoz)

6 ayda bir

Tamida; VUS 1-2 yilda bir

HER KONTROLDE SORGULANIR

EN SON YAPILDI

PLANLANAN SONRAKIi

O Sabah bas agrisi / giindiiz uyuklama 0 Germe-ortez uyumu O Merdiven-yiiriime degisimi O Yeni eklem sertligi

O Planli ameliyat var mi (siiksinilkolin notu!) O Kilo

HEKIM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD-

SOYAD)

KURUM / TELEFON

TARIH

IMZA / KASE

Kaynak cercevesi: Kollajen VI miyopatileri bakim 6nerileri ile uyumlu, aile ve hekim i¢in hazirlanmis 6zettir; araliklar cocugun

bulgularina gore hekimince kisisellestirilir. Ayrintili rehber + acil plani: norogender.org/saglik-yazilari/bethlem-

miyopatisi
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