Morquio A'h hastalarda devam eden coklu sistemik degerlendirmeler

Morquio A bulgular:

Kas-iskelet
Iskelet ve eklem anomalileri, Morquio A sendromunun
en belirgin ve yaygn hastalik bulgulandir

Solunum

Solunum yetmezligi, Morquio A bulunan hastalarda
morbidite ve mortalitenin nde gelen nedenidir ve bir
obstriiktif veya kasitlayicr hastalik nedeniyle ortaya qkabilir

Narolojik

Morguio A bulunan hastalarda, emurilik
silagmasina bagh miyelopati nedeniyle nérolojik
semptomlar gériilebilir

Kardiyovaskiiler

Morquio A bulunan hastalarda, kigak kalp atim hacmini
dengelemek icin yiksek kalp hizina ihtiyag

farlanda olmak 6nemlidir

Oftalmolojik

Morquio A bulunan hastalarda yaygin kornea bulanikhig

ve lanlma kusuru sorunlan (astigmatizm, miyopi ve
hipermetropi) ¢ok yaygin bulgular olup, gorme keskinliginin
ve 1515a karg hassasiyetin azalmasima neden olabilirler

Odyalojik

Sinir duyusal veya kangik iletken ve sinir duyusal igitme
kayb1, Morquio A bulunan hastalarin yagamlannm ilk on
yihnda yaygin olarak gérilir

Karin bolgesi

Morquio A'nin karin bélgesindeki belirtilerine umbilikal,
inguinal veya bilateral diyafram hernileri, hepatomegali,
splenomegali (daha az yaygin) ve diger gastrointestinal
hastaliklar (6rn., kronik kabizlik, ishal) dahildir

Dental

Morquio A bulunan hastalarin yagam kalitesini’ digik
dayaniklilik veya hareketlilik, giinlik yasam
aktivitelerinde giicliikler, bakicilara bagimhhk,

sik cerrahi miidahaleler, agn ve bitkinlik gibi

birgok faktér etkileyebilir

Dayamkhilik

Morquio A bulunan hastalar, kardiyak, solunum, kas-iskelet
sistemi ve/veya norolojik fonksiyon bozukluguna bagh olarak
ditgitk dayamlkhhk gosterebilirler, bu da fonksiyonel durum/
hareketlilik ve YK tzerinde énemli derecede etkili olabilir

Yagam Kalitesi

Morquio A bulunan hastalarin Yagam Kalitesini' digik
dayaniklihk veya hareketlilik, giinlitk yasam aktivitelerinde
giiclitkler, balualara bagimhhk, sik cerrahi midahaleler,
agn ve bitkinlik gibi bircok faktér etkileyebilir

Hendriksz, Am J Med Genet Part A, 2014'ten uyarlanmighr.

Degerlendirmeler

- Standart iist uzuv fonksiyon

testi, radyografiler

« Kalga/pelvis, alt uzuvlar

+ Zorlamal vital kapasite
« Maksimum géniillii ventilasyon
» Solunum hiz

+» Oksijen doygunlugu

+» Nérolojik muayene

» Diiz radyografi
« MRG taramas:

« BT taramas:

» Elektrokardiyogram
» Ekokardiyogram
« Kalp huz

- Refraktif hata ve goz i¢i basing

- Multimodal igitme degerlendirmesi

Sikhk

- Tamida/baslangi¢ta, yilda bir

» Tamida/baslangi¢ta, klinik agdan endike oldugu zaman

» Tamida/baslangi¢ta, yilda bir

» Tamda/baglangicta, her ziyarette

(minimum, & ayda bir)
» Tamda, 1 ila 3 yalda bir
« Tamda, y1lda bir
» Klinik agidan endike oldugu zaman

» Tamida, 1 ila 3 yalda bir, klinik olarak belirtildigi zaman
» Tamda, 2 ila 3 yilda bir, klinik agidan endike oldugu zama

» Tamda, yalda bir

- Tamida, klinik apndan endike oldugu zaman

- Tamda, yilda bir

» Gastrointestinal sorunlara dair degerlendirmeler « Klinik agidan endike oldugu zaman

» Agrz saghfinin degerlendirilmesi

«6EMWT

+ Tekrarlanabilir, yaga uygun Yasam Kalitesi

anketleri (6rnegin, EQ-SD-5L)

Kisaltmalar: 6MWT, 6 dakikahk yortime testi; BT, bilgisayarh tomografi; MRG, manyetik rezonans gortimtileme; YK, yasam kalitesi.

« Tamda, y1lda bir

« Tamda, y1lda bir, ERT'nin baglablmasindan énce
ve sonrasinda diizenli olarak

« Tamda, y1lda bir



