MPS 1 Hastaliginin Semptom Degderlendirme ve Tani Algoritmasi’

Kisa Boy / Semptom Degerlendirme MPS Uriner GAG testi Enzim fonksiyon testi
Blylime Geriligi ile q g Listesi: i dhe%%ﬁl'e%gir M - Lizozomlarda GAG birikimi idrarda LEASCIMEM @ - Enzim aktivitesinin lcimi

- Eklem agrisi ve/veya kontraktur
(6zellikle ellerde)

- Karpal Tunel Sendromu

» Korneal Bulutlanma

+ Hepatosplenomegali

- iskelet Anomalileri

basvuran hasta triner GAG (UGAG) seviyesini

artirir.

» Kesin tani icir gereklidir.
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- Kalitatif veya kantatif olabilir.

- KBB semptomlari v
- Kardiyak Gftiriim (kalp anomalileri) . S

- Cerrahi operasyon Gykusu (6rn. : Artm|§.uGAG veya anormal GAG

tekrarlanmis herni operasyonlari, paterni .

timpanostomi, tonsillektomi, * MPS hastaligr ile uyumlu :

adenoidektomi) semptomlar, ancak anormal :

UGAG seviyesi veya UGAG testi :

erisimi yoksa

Genetik Uzmani / .

ev
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« Enzim fonksiyon testi (daha 6nce
uygulanmamissa)

» Genetik Test
- Gen mutasyonlarini tanimlar
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*Martins et al. BMC Endocrine Disorders (2018) 18:83, https://doi.org/10.1186/512902-018-0311'den alinmistir.




