Movrquio A'h hastalarda devam eden ¢oklu sistemik degevlendirmeler?

Degerlendirmeler Frequency

Kas-iskelet

Standart st uzuv fonksiyon testi, radyografiler + Tamda/baslangicta, yilda bir
Solunum

EVC, MVV, solunum iz, oksijen doygunlugu, gece boyunca uyku calismas: + Tamda/baslangicta, yilda bir
Nirolofik

« Tamda/baslangicta, her ziyarette (minimum, 6 ayda bir)
» Tanida, 1 ila 3 yalda bir

+ Tamda, yilda bir

+ Klinik agidan endike oldugu zaman

Kardiyovaskiiler
- Tamida, 1 ila 3 yilda bir, klinik olarak belirtildigi zaman
= Tamida, 2 ila 3 yilda bir, klinik agidan endike oldufu zaman
« Tamda, yilda bir
Oftalmolojik
Refraktif hata ve géz igi basing « Tamida, klinik agidan endike oldugu zaman
Odyolojik
Multimodal isitme deferlendirmesi = Tamida, wilda bir
Karin bilgesi
Gastrointestinal sorunlara dair degerlendirmeler « Klinik agidan endike oldugu zaman
Dental
Az saghfimin degerlendirilmesi » Tamida, wilda bir
Dayamkhhk
6MWT = Tamida, yilda bir, ERT'nin baglatilmasindan énce ve sonrasinda diizenli olarak
Yagam Kalitesi
Tekrarlanabilir, yaga uygun Yagam Kalitesi anketleri (6rnegin, EQ-5D-5L) » Tamida, wilda bir

Hendriksz, Am I Med Genet Part A, 2014'ten uyarlanmigtir.

Kisaltmalar: 6MWT, 6 dakikalik yorome testi; BT, bilgisayarh tomografi; ERT, enzim replasman tedavisi; FVC, zorlamah vital kapasite; MRG, manyetik rezonans gorontoleme;



