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Bu brosiir, Chiesi Global Nadir Hastaliklar tarafindan finanse edilmis ve Nadir Hastaliklar Aragtirma Partnerleri (Rare Disease Research Partners) tarafindan MPS
Dernegi Birlegik Krallik (MPS Society UK), ISMRD, uzman klinisyenler ve bir metabolizma hastaliklari hemgiresi ile ig birligi iginde hazirlanmigtir. Danismanhk
hizmetleri dolayisiyla, katilan herkese licret 6denmistir.

ALFA-MANNOSIDOZA (AM) iLiSKiN BILGILER

Alfa-mannosidoz (OMIM 248500), alfa-mannosidaz
enzimi eksikligine yol agan MAN2B1 genindeki é

idrardaki oligosakkarid diizeylerinin artisi Alfa-
mannosidoz’u dislindirebilir.2 Fenotipe ve
baslangi¢ yasina bagli olarak progresyon ve klinik

mutasyonlarin neden oldugu nadir bir lizozomal > : _
A bulgular degisken bir spektrum gosterir. Cocuklarin

depo hastahgidir.! b
¢ogunda semptomlarilk on yil icinde gorulir.? DY

Tahmini olarak 1:1.000.000 canli dogum.* Semptomlar yiiz ve iskelet anormallikleri, isitme

Bozulan glikoprotein degradasyonu, mannoz  kaybi, konusma giicliikleri, kas gli¢siizlGgii, immiin ¥
acisindan zengin oligosakkaridlerin hiicrelerde sistemik yetersizlik, ataksi ve kognitif bozuklugu icerir.>?
olarak birikimine yol agarak progresif ¢oklu sistem N .
disfonksiyonuna neden olur.22 SORULMASI GEREKEN ONEMLI SORULAR
Otozomal resesif. Alfa-mannosidoz semptomlari ne zaman bagsladi?

Tani gogunlukla I6kositlerdeki alfa-mannosidoz Hastaya ne zaman Alfa-mannosidoz tanisi kondu?
enzimi aktivitesinin 6lciimi ve/veya hedef gen dizilimi Hasta hangi tedaviyi kullaniyor? Tedavi uygulanan
veya kapsamli genom testinin kullanildigi patojenik siire nedir?

MAN2B1 varyantlari agisindan yapilan genetik test

Hastanin bakimina (veya bakicinin sagladigi
yoluyla konmaktadir.?

bakima) hangi alanlarda yardimci olabilirim?

ALFA-MANNOSIDOZ’UN YONETIMI Hastalarin Alfa-mannosidoz uzmani/uzmanlik

N B, -
Tedavi bir metabolik hastaliklar uzmani veya genetik et EEr L e d At ffeieim o0 et e el

uzmani tarafindan yonetilmeli ve ¢esitli uzmanlik alanlarinin Su anda hastanin bakiminda hangi uzmanlar
koordine edilmis katkilari igermelidir. Oncelikli olan dnemli gorev aliyor?

amaclar komplikasyonlarin (6r. miyopati, ataksi,
enfeksiyonlar, isitme kaybi,
kardiyak/respiratuvar/gastrointestinal sorunlar, néro-
davranissal/psikotik sorunlar) 6nlenmesi, pediyatrik ve
eriskin servisler arasinda gegislerin desteklenmesi ve

Hastayi sevk etmem gerekiyor mu?

Hasta ve ailesi, genetik hastaliga yakalanma veya
tasiyici olma riskini goriismek iizere genetik
danigsmanlara sevk edildi mi?

egitim, mental saglhk ve toplumsal destege erisimin Hastaya ve ailesine ilgili destek gruplari ve/veya
saglanmasini icerir.134 mental saglk destek hizmetleri konusunda bilgi
Su anda alfa-mannosidoz i¢in tam iyilesme saglayacak bir verildi mi?

tedavi mevcut degildir, ancak semptomlar, yasam kalitesinde
artis saglayacak destekleyici bakim yoluyla yonetilebilmektedir.
Suregelen arastirmalar, bu hastaliga iliskin bilgileri ve anlayisi
gelistirmeye devam etmektedir. Uzman bakimi da dahil olmak
lizere yonetim secenekleri hakkinda daha fazla bilgi ve
rehberlik igin lutfen bir uzmanlik merkezine basvurunuz.

Alfa-mannosidoz, siddetine bagl olmaksizin bagimsiz
yasama, sosyallesme, okula gitme veya is bulma yeteneklerini
de iceren pek ¢ok agidan hastanin, kardeslerinin ve
bakicilarinin yasam kalitesini etkileyebilir.

Bir sonraki sayfada alfa-mannosidoz’dan etkilenebilecek
viicut sistemlerinin yani sira hastaligin semptomlari,
komplikasyonlari ve uygun bakimi almasi agisindan hastanizi
destekleyebilecek tibbi uzmanlik alanlarinin bir listesini
bulacaksiniz.

Agiklama: Bu brosur, diizenli olarak alfa-mannosidoz hastalarini tedavi etmeyen saglik meslegi

mensuplarina yardimci olacak bir rehber islevi gormektedir. Bu brosiirde tibbi tavsiye Saglik meslegi mensuplari igin: Alfa-mannosidoz hakkinda konusalim | 1
sunulmamaktadir; herhangi bir endiseniz olmasi durumunda litfen hastanin takip edildigi uzmanhk

merkeziyle iletisime geginiz.



ALFA-MANNOSIDOZ BELIRTi VE SEMPTOMLARININ TANINMASI¥?3#* — KiMLERIN YER ALMASI GEREKLIDiR?

Etkilenen viicut sistemi Hastanizda asagidaki semptomlar var mi? Katilacak uzmanlik alanlari
Kulak, burun ve isitme kaybi: erken baslangich veya konjenital Odyoloji
bogaz isitme Rekiirren otitis media/ist solunum yolu enfeksiyonlari Kulak Burun Bogaz (KBB)
Yutma sorunlari Dil ve Konusma Terapisi
_ . (DKT)
Konusma gelisiminde gecikme
Yiiz 6zellikleri Kaba yiiz hatlari, frontal gikinti, maksiller hipoplazi Dis hekimligi

Maksillofasiyal

immoiinolojik Ozellikle gocukluk déneminde rekiirren enfeksiyonlar (KBB immiinoloji
veya gogils), azalan I6kosit fonksiyonu, disik Enfeksiydz hastalklar
immunoglobulinler, otoimmiuin 6zellikler (6r. lupus benzeri
dokinti), pndmoniye karsi duyarlilikta artis

Kas-iskelet Aksiyal: skolyoz, kifoz, omurga katiligi Beyin cerrahisi
Periferik: eklem kontraktiirleri/katilig1, ayak bilegi ekinus Ortopedi
deformitesi, hareket araliginda azalma, kas-iskelet agrisi, Fizyoterapi
progresif ambulasyon kaybi Ergoterapi

Kraniofasiyal anomaliler

Noéroloji Motor: Onemli motor gelisim asamalarinda gecikme, progresif ataksi, Néroloji
distoni, yetersiz denge, koordinasyon bozuklugu Agri klinigi
Agri veya rahatsizlik Fizyoterapi
Nobetler Ergoterapi
Oftalmolojik Strabismus, gozle takip gligliikleri, bazi olgularda kornea Oftalmoloji
bulanikhgi, ilerlemis olgularda pigmenter retina
degisiklikleri
Solunum yolu ve uyku Rekirren alt solunum yolu enfeksiyonlari, horlama, Pulmonoloji
obstriktif uyku apnesi, gece boyunca yetersiz Enfeksiyoz hastalklar
oksijenasyon Uyku servisleri
Kognitif Gelisme geriligi, zihinsel yetersizlik, dizartri Ogrenme giicligi ekibi
Psikiyatrik: davranig sorunlari, konfiizyon, dellizyonlar, N6roloji/néropsikoloji
haliisinasyonlar, anksiyete, kétii mental saglik, depresyon Pediyatri
Psikiyatri
Psikoloji
DKT

Birlesik Krallik MPS Dernegi: www.mpssociety.org.uk/conditions/related- Birlesik Krallik'da yasiyorsaniz: www.mpssociety.org.uk/conditions/research/
conditions/alpha-mannosidosis alpha-mannosidosis-patient-and-caregiver-resources

ISMRD: www.ismrd.org/glycoprotein-diseases/alpha-mannosidosis/ ABD'de yasiyorsaniz: www.ismrd.org/glycoprotein-diseases/alphaman-
Delphi Konsensusu: www.pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39024860/ test/#patientresources
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MPS Dernegi (www.mpssociety.org.uk), yani Mukopolisakkarit Hastaliklari Dernegi, Birlesik Krallik’ta MPS, Fabry ve iliskili lizozomal hastaliklardan etkilenen
bireylere ve ailelere profesyonel destek saglayan, resmi olarak kayith tek yardim kurulusudur. Bu hastaliklardan etkilenen herkesin istedigi hayati
yasayabilmesini saglamak i¢in uzmanlik bilgisi, destek ve arastirmalar araciligiyla hastalarin yasamlarini déntstirme konusunda kararlyiz.

ISMRD (www.ismrd.org), yani Uluslararasi Mannosidoz ve iliskili Hastaliklar Dernegi, ailelerin ve hastalarin haklarini savunmayi misyon edinmis,
uluslararasi odakli, kar amaci gitmeyen bir kurulustur. Bizler, Uluslararasi Glikoprotein Depo Hastaliklari Savunucusuyuz. Misyonumuz; tip, bilim ve
endustri ile kurdugumuz ortakliklar aracihgiyla bir yandan kiresel bir destek ve bilgi agi saglarken, diger yandan bu hastaliklara yonelik aragtirmalar
yapmak, bunlari saptamak ve tedavi etmektir.
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.’ Ch’es’ Nadir Hastaliklar Arastirma Partnerleri (Rare Disease Research Partners - www.rd-rp.com), mulkiyetinin tamami MPS Dernegine ait olan ve kar amaci
: - gutmeyen bir yan kurulustur. Bu kurulusun sosyal amaglari; uzmanlik bilgisi, destek, savunuculuk ve arastirmalar araciligiyla hastalarin yasamlarini
global rare diseases dénistiirmeyi hedefleyen MPS Derneginin misyonunu desteklemek (izere, elde edilen tiim gelir fazlasini yeniden yatirima doniistiirmektir.

is Kodu: UK-LAM-2500006; ALL_25_951. PP-RA-01224 V1.0.

Hazirlandigi tarih: Subat 2026. Saglik meslegi mensuplari igin: Alfa-mannosidoz hakkinda konusalim | 2
©2026 Chiesi Global Nadir Hastaliklar. Tum haklari sakhdir.


http://www.mpssociety.org.uk/
http://www.ismrd.org/
http://www.rd-rp.com/

	Slide 1: Sağlık mesleği mensupları için: Alfa-mannosidoz hakkında konuşalım
	Slide 2

