JVF ¢ Alpha Mannosidosis

Alfa Mannosidoz nedir?

Alpha Mannosidoz, cocuklarda ve yetiskinlerde iskelet bozukluklari, kaba yuz hatlari, isitme kaybi, bilissel yetersizlikler,
bagisiklik sistemi ile ilgili sorunlar (6rnegin enfeksiyonlara daha kolay yakalanirsiniz), zihinsel sorunlar, saglik ve davranis
sorunlari yasamalarina neden olabilen nadir gérulen kalitsal bir hastahktir. !

Alfa Mannosidoz bhelirtileri?
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birikmesi olabilir

Alfa mannosidozdan
muzdarip hemen
hemen tiim bireylerde

bir dereceye kadar
isitme kaybi olacaktir

iskelet
anormallikleri
bircok bireyde
skolyoz veya
omurga egriligi
bulunur

immiin yetmezlik
ve otoimmiinite

ozellikle yasamin ilk

onfvlllnda tekrarlayan
enfeksiyon

Y5

Ik ortaya cikisi
isitme kaybiyla iliskili tekrarlayan kulak

enfeksiyonlari.3 Zihinsel islevlerde, konusmada

ve motor kontrolde ilerleyici bozulma.*

Hidrosefali, yasamin ilk yilinda mevcut olabilir.®

20'li 30'lu yaslarda

Kas zayifligi ve ataksi, iskelet
anormallikleri ve yikici poli-artropati.®
Noro-bilissel gelisim genellikle durur
ve psikiyatrik bozukluklar da kendini
gosterebilir.”

Zihinsel iglevler

alfa mannosidozlu bireyler
genellikle hafif veya daha
siddetli olabilen bazi
o6grenme gliclugi
belirtilerine sahiptir.
Konusmayi 6grenme
gucligi de bu tur
belirtilerdendir

Yuiz hatlari
kaba olma egilimindedir

Kisiler, birden fazla
eklemi iceren bir hastalik

olan poliartropatiye
sahip olabilir

Motor kontrolii
Alfa mannosidoziu
bireylerde genellikle
kas zayifigindan ve
eklemlerindeki
anormalliklerden
kaynaklanan sakarlik
gorilebilir
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Yetiskinlikte

Hastalar tam bir sosyal
bagimsizliga ulasamiyorlar.®
Yetiskinlerde yasam beklentisiyle
ilgili cok sinirli veri var.
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Tedavilerin mimkiin olan en kisa suirede baslatilmasi gerektiginden, bireyin uzun vadede ne
kadar iyi oldugunu etkileyebileceginden alfa mannosidozun zamaninda teshisi 6nemlidir.°
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Doktorunuz, Alpha 6rne§i‘° 6rnegi" test?
Mannosidosis'i i i ¥ ind Alfa Mannosidoz
teshis etmek icin Bg, |drard§k| Kan hucrelerln g o <

- . oligosakarit mannosidaz enziminin tanisi, bozukluga
asagidakiler de seviyelerini varligini 6lcmek icin neden olan gendeki
df"h'! O_Imak LAl dlcecektir. Yiksek kiglk bir kan ornegi F mutasyonu tespit
bir dizi cok basit seviyeler Alpha alinir. By, bir teshisi edebilen genetik
test kullanabilir: Mannosidosis'i dogru|amak |g|n testler onuyIa da

dusundurar kullanilabilir. dogrulanabilir.

Alfa Mannosidozu olan kisilerin bakimi

ideal olarak, alfa-mannosidozlu bireyi, her bir kisinin 6zel ihtiyaclarini belirlemeye ve en uygun
¢6ziimleri 6nermeye yardimci olabilecek bir tip uzmanlari ekibi izleyecektir.'* Ornegin:
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o
Alfa Mann05|dozu Tekerlekli sandalye
erisimine izin vermek Isik
olanlara yardim igin rampalarin miktarini
kullaniimasi artirmak

etmek icin ipuclar™

Ev ortami, asagidaki gibi ihtiyaclan

z ) Banyo ve mutfakta yiiriime
karsilamak icin yeterince hazirlanmalidir icin kaymaz zemin déseme ile
tehlikelerin giderilmesi

Ayrica, bireylerin sosyal becerilerinin gelisimi icin erken egitim mudahalesine, konusma terapisine ve 6grenmeyi en Ust duzeye ¢ikarmak icin
Ozel egitime ihtiyaglari olacaktir.

Bu nedenle, alfa mannosidozlu birinin bakimi son derece zor olabilir. Hastaligl olan birine bakiyorsaniz, her zaman kisiyi yéneten uzmanla
yakin temas halinde olun, ¢linki onlar bireysel ihtiyaclara gore ¢zel tavsiyelerde bulunabilirler.
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