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Temel olusturan bilgiler

LAMAZ2-ile iliskili distrofiler (LAMA2-RDs: LAMA2-related dystrophies) en sik goriilen konjenital
muskiler distrofi formlarindan birisidir ve LAMAZ2 geninde mutasyonlar nedeniyle olusur. LAMA?2 ile
iliskili distrofiler, en siklikla erken baslangicli kas kuvvetsizligi ile karakterizedir, fakat dogumdan
eriskin yas grubuna kadar, ilk bulgularin baslama yasi ile farkh klinik agirlikta bulgu verebilir ve kas
kuvvetsizligi yani sira solunum ve beslenme problemleri, eklemlerde gerginlik (kontraktirler olarak
isimlendirilir) ve omurgada egriligi iceren hastaligin bulgulari ve belirtileri ile iliskili olabilir. Hali
hazirda tam bir iyilesme (kiir) olmamakla birlikte, bulgularin yonetimi anahtardir ve bircok umut
veren tedaviler gelistirilme asamasindadir. LAMA? ile iliskili distrofilerin nadir ve karmasik olmasi
nedeniyle, bakimin iyilestiriimesi ve klinik arastirmalara hazir olmayi desteklemek agisindan, LAMA?2
ile iliskili distrofiler icin klinik bakim kilavuzlarina acil ihtiyag vardir.



Calisma grubu toplantisinin hedefleri

Hedef 1: Uluslararasi diizeyde uzmanlari bir araya getirerek, LAMAZ2 ile iliskili distrofilerde tani,
yonetim ve bakim alanlarinda kanitlari gézden gecirerek ve 6zetleyerek, bilginin yeterli olmadigi-
bosluk olan alanlari belirlemek. Ozellikle, izleyen su konu basliklari kapsandi: tani, kardiyak, solunum
ve acil bakim, beslenme, omurga ve kemik sagligi, fizyoterapi ve rehabilitasyon, beyin ve sinir
tutulumu, beslenme, dil-konusma oral bakim, bilissel ve eriskin yas grubuna gegis.

Hedef 2: Uzman bakim onerilerinin gelistirilmesi ve LAMAZ ile iliskili distrofiler igin bakim
kriterlerinin olusturulmasi adina en iyi metotlar lizerinde anlasilmasi.

Hedef 3: Farkli konjenital muskdler distrofi (CMD: congenital muscular dystrophy) formlarinda bakim
uzlasi kilavuzlari olusturabilmek icin prototip olusturabilecek bir model yaratmak.

Ciktilar

Calisma grubu toplantisina katilanlar, LAMAZ2 ile iliskili distrofisi olan hastalar i¢gin, uzman bakim
onerilerinin bazilarini gézden gecirdiler ve lizerinde anlastilar. Ayni zamanda, bu bilginin
arastirmacilar, hekimler ve hasta topluluklari ile nasil paylasiimasi gerektigi konusunda da agik
stratejiler tartisildi ve kararlastirildi. Katihmcilar, bakim kilavuzlarinin pratik olmasi ve hali hazirda
erisilebilir olmasi agisindan glincel bilgilere uyarlanarak ‘yasayan’ bir belge (acik erisimli, cevrim ici ve
sik olarak glincellenebilen) olmasi 6nerisine katildilar.

Hastalar ve aileleri icin etkisi

LAMA?2 ile iliskili distrofiler icin uzman bakim 6nerilerinin belirlenmesi hastalara daha standart ve
iyilestirilmis bakim almalari agisindan yardimci olacaktir. Hastalar/aileler iyilestirilmis bakim planlari
ve iyi destek yani sira mevcut tedailer ve yonetim agisindan daha acik ve ‘uniform’ bilgiden fayda
saglayabilirler. Standart bakim, ayni zamanda, klinik arastirmalarin ileride planlanmasi ve
uygulanmasina da yardimci olacaktir.

Sonraki adimlar

Katihmcilar, calisma grubu raporuna dahil edilecek uzman bakim 6nerilerinin bazilarinda anlastilar.
Benzer siirecin diger konjenital muskiiler distrofi (CMD) formlari icin de bakim kilavuzlarinin
olusturulmasini destekleyecegi, LAMAZ ile iliskili distrofilerde bakim kilavuzu gelistirmek ve
metodoloji icin daha sonraki toplantilar gerceklestirilecek. Katihmcilar ayni zamanda bu ¢alisma
grubu toplantisi sirasinda edinilen bilginin fakli diizeylerde (arastirmacilarla, hekimler ile, hastalar ve
hasta organizasyonlari ile) paylasiimasi ve yayginlastirilmasinin 6nemini vurguladilar. Yirimekte olan
uluslararasi is birlikleri ile, LAMA?2 ile iliskili distrofilerde bilginin artmasinin saglanmasi ve LAMA?2 ile
iliskili distrofisi olan hastalarin bakimlarinin standart ve iyilestirilmis olmasi konusunda bilgi
eksiklikleri ve bosluklari gidermeye yonelik pilot projeler belirlendi.

Tam rapor (PDF) Néromuskiiler Hastaliklar ‘Neuromuscular Disorders’ dergisinde yayimlanacaktir.



