USAQLARDA SINIR
SISTEMININ IRSI
XOSTOLIKLORI




SINIR SISTEMININ IRSI
XOSTOLIKLORININ UMUMI TOSNIFATI

» SINIR SISTEMININ ZODOLONMOSI APARICI
SIMTOMOKOMPLEKS,KLINIK SOKLIN
“NUVOSI” OLAN XOSTOLIKLOR

* MUXTOLIF ORQAN VO TOXUMALARIN
ZODOLONMOSI ILO YANASI
OLAMOTLORDON BIRI KIMI SINIR
SISTEMININ DO QOSULMASI ILS MUSAIST
OLUNAN MUBADILOSNIN SISTEM IRSI
DEFEKTI OLAN XOSTOLIKLOR



ZODOLONMO NAHIYOSINO GORO SINIR
SISTEMININ IRSI XOSTOLIKLORININ
TOSNIFATI

* IRSI SINIR-OZOLO XOSTOLIKLORI:
« PROQRESSIVLOSON ©Z0LO DISTROFIYALARI

» ANADANGOLMO PROQRESSIVLOSMOYON
MIOPATIYALAR(STRUKTUR MIOPATIYALAR)

» IRSIMOTONEYRON XOSTOLIKLORI(SPINAL
AMIOTROFIYALAR)

« [IRSI NEVROPATIYALAR
« [RSI MIOTONIK SINDROMLAR
« [RSI MIASTENIK SINDROMLAR



MORKOZI SINIR SISTEMININ IRSI
XOSTOLIKLORI

* OSAS ETIBARILO EKSTRAPIRAMID SISTEMIN
ZODOLONMOSI ILO OLAN XOSTOLIKLOR

* OSAS ETIBARILO PIRAMID SISTEMIN ZODOLONMOSI ILO
OLAN XOSTOLIKLOR

* OSAS ETIBARILO KOORDINATOR SISTEMIN ZODOLONMOSI
ILO OLAN XOSTOLIKLOR

* OSAS ETIBARILO KOQNITIV SISTEMIN ZODOLONMOSI ILO
OLAN XOSTOLIKLOR

« EPILEPSIYANIN IRSI FORMALARI
e MSS-NIN IRSI XOSTOLIKLORININ DIGOR FORMALARI



MULTIORQAN OSLAMOTLORLO OZUNU
BIRUZO VERON SINIR SISTEMININ IRSI
XOSTOLIKLORI

* HUCEYRO PROLIFERASIYASININ
POZULMASI ILO XARAKTERIZZO
OLUNANXOSTOLIKLOR

« SINIR SISTEMI MUBADILOSSININ QOSULMASI
ILO OLAN IRSI MUBADILSO XOSTOLIKLORI




SINIR SISTEMININ IRSI
XOSTOLIKLORININ TOSNIFAT
PROBLEMLORI

* SINIR SISTEMININ XOSTOLIKLORI UCUN
MUSTOSNA OLARAQ QABARIQ AILSLOR
ARASI VO AILODAXILI POLIMORFIZM
XARAKTERDIR

* KONKRET XOSTOLORDO MUTASIYALARIN
VARIABEL XARAKTERI VO AGIRLIGINI OKS
ETDIRSN MORFOLOJI SOKLIN
POLIMORFIZMI

» SINIR SISTEMININ IRSI XOSTOLIKLORININ
OKSORIYYOTININ PATOGENEZI KIFAYOT
QODOR OYRONILMOMISDIR.




OSAS IRSIYYOT NOVLORI

« AUTOSOM-DOMINANT

« AUTOSOM-RESESSIV

« X-ILISIKLI DOMINANT VO RESESSIV
« MITOXONDRIAL VO YA ANA XOTTI

A
\)“



AUTOSOM-DOMINANT IRSIYYOT

* PATOLOJI GEN DOMINANT OLUR,ALLELLORIN
YERLOSMOSI Aa x aa

« XOSTOLIYIN SAQULI OTURULM®OSSI(VALIDEYNLORDON
USAQLARA)

* XOSTOLIYIN YARANMA RISQI 50%DIR(SAGLAM VO XOSTO
NOSIL 50%)

» KISILOR VO QADINLAR BORABOR DOROCODO
XOSTOLONIRLOR



AUTOSOM-RESESSIV IRSIYYOT

* VALIDEYNLORDON IRSON KECON MUTANT GEN HOR IKI
HOMOLOJI XROMOSOMDA YERLOSIR(Aa x Aa RESESSIV
MUTANT GEN)

* “XOSTOLIYIN HORIZONTAL OTURULMOSI”- XOSTOLIK BIR
NOSILDO SIBSLOR ARASINDA OZUNU BIRUZO VERIR,BELO
KI, VALIDEYNLOR KLINIKi SAGLAMDIRLAR

« SIBSLORIN ZODOLONMO PAYI -25%

* XOSTOLORIN VALIDEYNLORINDO COX VAXT QOHUM
NIGAH

» KISILOR VO QADINLAR BORABOR DOROCODO
XOSTOLONIRLOR



X ILISIKLI RESESSIV IRSIYYOT

* XOSTOLIK YALNIZ ANALARINDAN
MUTANT XROMOSOMU iRSON ALAN
KiSILORDO OZUNU BIRUZO VERIR

« XOSTOLIK KLINIKI SAGLAM
QADINLARDAN OGULLARININ
YARISINA MUTANT X-XROMOSOMLA
OTURULUR

« KISILORDON ONLARIN OGULLARINA

BIRBASA OTURULMUR(ATADAN
NORMAL Y-XROMOSOM ALIR)

X-linked recessive inheritance

unaffected carrier
father mother
Y
X X X X X v
* 4 o
\ w

unaffected unaffected carrier affected
son daughter daughter son

. unaffected [. carrier :| affected



X-ILISIKLI DOMINANT
IRSIYYOT(COX NADIR)

« X-XROMOSOMDA LOKALLASAN GEN DOMINANT OLAMOTIN
INKISAFINI TOYIN EDIR

« ATANIN BUTUN QIZLARI XOSTOLIYO VARIS OLUR

« XOSTOLIYIN ATADAN OGULA OTURULMSSI MUMKUN DEYIL
(OGULLAR SAGLAM Y-XROMOSOMA VARIS OLURLAR)

« XOSTO ANADAN ISTONILON CINSLI XOSTS USAGIN
DOGULMASI 50%TOSKIL EDIR.

« HOR NOSILDO XOSTO QADINLARIN SAYI XOSTO KISILORO
NISBOTON 2 DOFO ARTIQDIR



MITOXONDRIAL VO YA ANA XOTTI

IL9 IRSON OTURULMO
ORQANIZMIN HUCEYROLORINDO Mitoc hondrial
MITOXONDRILOR MUSTOSNA Mo marr  tupemoher

OLARAQ ANA MONSOLI OLURLAR
* XOSTOLIK X9STO ANADAN ONUN
BUTUN USAQLARINA OTURULUR
« OGULLAR VO QIZLAR (KISILOR VO |

QADINLAR) BORABOR DOROCIDJ

XOSTOLONIRLOR |
* XOSTOLIYIN ATA XOTTI iLO 5
OTURULMOSI MUMKUN DEYIL

Of fected chHren Lhaffected chHren

B uheffects
[l &ffected



*‘MIOPATIYALAR - SKELET
OZOLOLORINDO OSAS
PATOLOJI,BIOKIMYOVI,ELEKTROF
[ZIOLOJI DOYISIKLIKLOR BAS
VERON XOSTOLIK VO YA
SINDROM LARDIR. BU
DOYISIKLIKLOR PERIFERIK VO YA
MORKOZI SINIR SISTEMININ ILKIN
ZODOLONMOSI ILO SLAQODAR
DEYIL



OZOLODO ZODOLONO BILOR:
*AKTIN VO MIOZIN SAPLARI

‘MITOXONDRILOR
* LIZOSOMLAR

« ENDOPLAZMATIK RETIKULUM
Ve SAR KO LE M MAN I N Sarcolemma ' 7;’ ’“3
PLAZMATIK MEMBRANI By o

e OZOLOARASI  BIRLOSDIRICI
TOXUMA

e SINIR-OZOLO SINAPSI
* POSTSINAPTIK MEMBRAN
*HOROKI SON LOVHD

Myofibrils



OZOLOLORIN PATOLOGIYASI ILO
OLAQODAR OLAN
XOSTOLIKLOR(MIOPATIYALAR)

PROQRESSIVLOSON 9ZOLO DUSEN,BEKER,CIYIN-DISTAL
DISTROFIYALARI : MIiODISTROFIYALAR,KUROK-UZ ERB ROT,
OKULOFARINGEAL ,DISTAL, GOZ, SKAPULO-
PERONEAL MiODISTROFIYALAR
ANADANGOLMO MORKOZIi OX XOSTOLIYI,MIOTUBULYAR
PROQRESSIVLOSMOYON MIOPATIYA,NEMALIN MIOPATIYASI VO S.

(STRUKTUR)MIOPATIYALAR

MUBADILO MiOPATIiYALARI

QLIKOGENDON ASILI
MIOPATIYALAR,MiTOXONDRIAL
ENSEFALOMIOPATIYALAR

MIiOTONIK MIiOPATIYALAR

KURSMAN-STEYNERT-BATTEN DiSTROFIiK
MIOTONIYASLLANADANGOLMO TOMSEN
MIOTONIiYASLLANADANGOLMO EYLENBURQ
MIOTONIYASI, BEKKER MiOTONIYASI

AILOVI PERIODIK iFLIiCLOR

HIPOKALIMIK,HIPERKALIMIiK.NORMOKALIMIK
PAROKSIZMAL MIOPLEQIYALAR




Duchenne and Emery-Dreifuss Limb Girdle
Becker Types Type Type

Main areas of muscle weakness in different types of dystrophy



*PROQRESSIVLOSON 9ZOLO
DISTTROFIYALARI- DAHA GENIS
XOSTOLIKLOR QRUPUDUR.

« KLINIKI OLARAQ MIOPATIYALAR DIGOR
MOTOR VAHIDLORIN ZODOLONMOSINDON
FORQLI OLARAQ PROQRESSIVLOSON 9Z9IL9
ZOIFLIYI,0ZOLO ATROFIYASI ILO OZUNU
BIRUZO VERIR



DUSEN VO BEKKER 9ZOL9
DISTROFIYALARI

OZOLO DISTROFIYALARININ TEZ-TEZ RAST GOLINON
FORMALARIDIR

« X-XROMOSOMLA ILISIKLI RESESSIV XOSTOLIKLORDIR

* OGLANLARDA 2-6 YASDA OZUNU BiRUZO VERIR

* USAQLARIN ANALARI RESESSIV GENIN DASIYICISI
OLURLAR

« DUSEN MIOPATIYASI XP21 LOKUSUNDAKI DELESIYA ILO
OLAQODARDIR (X-XROMOSOMUN QISA CIYNINDO)

« BU GEN INSAN GENLORININ ON MOSHURUDUR V9
DISTROFIN ZULALINI KODLASDIRIR

« BU ZULAL SITOSKELETIN 9SAS HISSOSINI TOSKIL EDIR VO
9ZOLO LIFININ YIGILMA APARATI iLO® SARKOLEMMA
ARASINDA 9LAQONI TOMIN EDIR

« DISTROFIN SINTEZININ OLMAMASI ZAMANI XOSTOLIYIN
OLAMOTLORI POD DUSEND® MUVAFIQ OLUR

« DISTROFIN MOLEKULUNUN SAYININ AZALMASI VO
OLCUSUNUN DOYISMOSI iSO POD BEKKERO XASDIR




« GEN MUTASIYASI DISTROFIN SINTEZININ TAM POZULMASINA
SOBOB OLUR

« DUSEN FORMASI- DAHA COX BODXASSOLI 9Z9LO
DiSTROFiYASIDIR

« HOYATIN iLK ILLORINDON BASLAYIR.TEZ PROQRESSIVLOSIR

« USAQLARIN MOTOR INKiSAFI GERILIYIR(GEC
OTURUR,DURURSYERIYIR

« HOROKI YONDOMSIZLIK,DAYANIQSIZLIQ,TEZ-TEZ
YIXILMA,HOROKI PASSIVLIK OLUR

 2-3 YASDA OZOLO ZOIFLiYI YARANIR.OZUNU FiZIKI YUKLONMO
ZAMANI —COX YERIDIKDO,PILLOKONLO QALXDIQDA BIRUZO
VERIR.

« OVVOL CANAQ,SONRA CIYIN QURSAGININ 9ZOLOLORININ
ATROFIYASI YARANIR

« BU PROKSIMAL 9Z9OLO QRUPLARININ Z9iFLIYI ILO MUSAIOT
OLUNUR.XOSTODO “ORDOKVARI YERIS”, PILLOKONLD QALXMAQ
COTINLOSIR.OTURAQ VOZIYYOTDON QALXA BILMIR

« ATROFIYA HOMISO SIMMETRIK OLUR



Normal
Biceps

Biceps
with
Muscular

Dystrophy




* 9ZOLOLORIN ATROFIYASI 9VVOL CANAQ QURSAGI
9ZIOLOLORINDO,BUDLARDA,1-3 ILDON SONRA
CIYIN QURSAGINA,KURODYO YAYILIR

* ATROFIYA NOTICOSINDO BEL LORDOZU
DORINLOSIR.QANADABONZOR KUROKLOIR,”ARI
“BELI FORMALASIR

* OSAS XARAKTER SIMPTOMLARDAN BIRI
MUXTOLIF OZOLOLORIN
PSEVDOHIPERTROFIYASIDIR (DAHA COX
BALDIR.DELTAYABONZOR.SARGI OZOLOLORINDO),
ATLET IK BODON QURULUSU OLSA DA 9Z9LO
GUCU ASAGI OLUR

*DIZDAHA  SONRA  ACICIBUKUCU  DIRSOK
REFLEKSLORI ITIR

« AXIL REFLEKSI UZUN MUDDOT SAXLANILIR
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DUSEN MIODISTROFIYASI ZAMANI SUMUK-OYNAQ SISTEMI
VO DAXILI ORQANLARIN(URDK-DAMAR VO ENDOKRIN)
PATOLOGIYASI MUSTOROK OLUR

SUMUK-OYNAQ POZUNTULARI XARAKTERIZO OLUNUR:

« ONURGA SUTUNUNUN DEFORMASIYASI(SKOLIOZ,DEL
LORDOZU)

« DOS QOFOSININ DEFORMASIYASI

« PONCONIN YUKSOK TAGI

* PONCOLORDO EKVINOVARUS DEFORMASIYA
* IR OYNAQLARDA KONTRAKTURA

URBK DAMAR POZUNTULARI HIPERTROFIK VO YA
DILATASION KARDIOMIOPATIYA ILO® TOZAHUR EDIR

» TAXIKARDIYA,ARITMIYA,HIS DOSTOSININ
AYAQCIQLARININ BLOKADASI

- URDK CATMAMAZLIGI SOL MAODIQCIYIN
HIiPERTROFIYASIL,MiOKARDIN YIGILMA XUSUSIYYOTININ
AZALMASI

* NOBZIN,ARTERIAL TOZYIQIN LABILLiYI, UROK
SORHODLORININ GENISLONMOSI




*7-10 YASA KIMI KOBUD HOROKI
POZUNTULAR YARANIR- YERISIN
DOYISMOSI,0Z9LO GUCUNUN
AZALMASISORBOST HOROKOTETMO

MOHDUDLASIR

*14-15YASDA
HOROKOTSIZLIK,KONTRAKTURALAR,

TONOFFUS POZUNTUSU INKISAF EDIR
« 2-CI-3-CU ONILLIKDO X9STOLOR TOLOF
OLURLAR



DIAQNOZUN QOYULMASI

« GENEALOJI ANALIZ(X-XROMOSOMLA ILISIKLI RESESSIV
IRSON OTURULMO)

« ERKON 1-3 YASDA BASLANGIC

« KLINIK GOSTORICILOR(PROKSIMAL 9ZOLOLORDO
SIMMETRIK ATROFIYALAR,QALXAN XARAKTERLI
OLUR,BALDIR 9ZOLOLARINDO

PSEVDOHI

[PERTROFIYALAR,KOBUD SOMATIK VO

NEYROENDOKRIN POZUNTULAR)
« INTELLEKTIN ENMOSI
* XOSTOLIYIN BOXASSOLI GEDISATI

* BIOKIMY®VI ANALIZLOR(KFK-NIN HOYATININ 5-Ci
GUNUNDON NORMADAN 30-50 DOFD ARTIQ OLMASI)

« [YNOLI EMQ MIOGEN TiP ZODOLONMO

- 9ZOLOLOIRIN BIOPSIYASI BIRINCILI 9Z9LO
ZODOLONMOSINI ASKARLAYIR



BEKKER FORMASI

« POD OLAN DUSEN FORMASININ “YUMSAQ” KLINIK
VARIANTI OLUB GEC BASLAYIR(12-15 YAC=S),NISBOTON
XOSXASSOLIDIR,, OLAMOTLORIN YARANMASINDAN SONRA
15-20 IL SORBOST YERIS OLA BILIR

* MULAYIM SOMATIK POZUNTULAR.LONG GEDISAT.

« SUMUK-OYNAQ DEFORMASIYALARI X9STOLIYIN GEC
MORHOLOLORINDD OLUR

« QANDA KFK AKTIVLIYI YUKSOLIR
KLINIK OLAMOTLORIN MUXTOLIFLIYI OLUR

>BIR SIRA XOSTOLORDO KARDIOMIOPATIYA DOMINANTLIQ
TOSKIL EDIR

>DIGORLORINDO LONG PROQRESSIVLOSON 9ZJLO
ZIIFLIYI SIMPTOMLARI OLUR.60 YASA QODOR SORBOST
YERIS SAXLANILA BILIR

>PONCO TAGININ YUKSOKLIiYi NISBOTON DAHA COX RAST
GOLINIR







PROQRESSIVLOSON ERB-ROT
OZOLO DISTROFIYASI

(PROQRESSIVLOSON OTRAF-QURSAQ OZOLO
DISTROFIYASI ,KUROK-BUD ERB NOVU(2-Ci
NOV)) FORMASI

* BU FORMA ZAMANI HAL-HAZIRDA ONA YAXIN MUXTOLIF
GENETIK DEFEKTLOE ASKARLANIB,AUTOSOM-DOMINANT
VO AUTOSOM-RESESSIV FORMALAR AYIRD OLUNUR

* ERB NOVU - AUTOSOM RESESSIV FORMA XOSTOLIK 14-16
YASDA BASLAYIR,NADIR HALLARDA 5-10 YASDA

* 9ZOLO ZOIFLIYI YUXARI OTRAFLARIN PROKSIMAL _
HISSOSINDO VO CIYIN QURSAGINDA USTUNLUK TOSKIL EDIR

* BOZON MIODISTROFIK PROSESS EYNI ZAMANDA CANAQ VO
CIYIN QURSAGI 9ZOLOLORINI ZODOLIYIR

« MIMIK OZOLOLOR INTAKT OLUR




Muonarusa Jdpba-Pora

} | »‘ . -‘a"‘. ’
) .} 4




* DAHA COX KU

ROK VO QARIN 9ZOLOLORI ZODOLONIR

« ATROFIYA NOTICOSINDO LORDOZ,”QANADABONZOR

KUROKLOR”, ¢

‘ARI BELI”, “ORDOKVARI” YERIS YARANIR

* QALXMAQ ZAMANI XOSTOLIR KOMOIKCI VASITODON -
“PILLOKONLO” QALXMAQDAN iSTIFADO EDIRLOR

* 9ZOLO PSEVDOHIPERTROFIYASL,OYNAQ
KONTRAKTURALARLVOTOR RETRAKSIYALARI AZ .
SOCIYYOVIDIR, MUSAHIDO OLUNARSA MULAYIM IFADOLI

OLUR

« KARDIOMIODISTROFIYA,INTELLEKTIN ENMOSI OLMUR
* 30-40 YASDA DORIN FiZIiKI OLILLIK,20 YASDA XOSTOLORIN

50 % DO MUST

OQIL YERIS ITIR

« XOSTOLIYIN ERKON MORHOLOLORINDO QANDA KFK

AKTIVLIYI CU
PROQRESSIVL

Z1 YUKSOLIR,LAKIN X9STOLIK o
OSDIKCO NORMAL SOVIYYOYO ENO BILIR

« EMQ - DO ILKI]

[N OZOLO TiP ZODOLONMO



UZ- KUROK —CIYIN MIODISTROFIYASI
(LANDUZI-DEJERIN NOVU)

* XOSTIOLIK AUTOSOM-DOMINANT YOLLA iRSON
OTURULUR

* 20 YASA YAXIN,BOZON GEC BASLAYIR

- 9ZOLO ZAIFLYI VO ATROFIYALAR 9VVOL CiYIN QURSAGI
9ZOLOLORINDO,SONRA UZDO YARANIR

« BU “QANADABINZOR” KUROKL VO CiYIN OYNAQLARININ
DAXILO ROTASIYASINA OR9,DOS QOFISININ ON-ARXA
iISTIQAMOTDO DUZLOSMOISINO SOBOB OLUR

 TODRICON PROSESS QOLLARIN PROKSIMAL HiSSOSINO,
ASAGI OTRAFLARA YAYILIR

» DAHA COX IKiBASLI VO UCBASLI CiYIN
9ZOLOLORI,BOYUK DOS.ON DISLI, TRAPESIYAYABONZOR
9ZOLOLOR ATROFiYA OLUNUR

+ OZOLOLORIN OZUNOMOXSUS ZODOLINMOSI
OLUR:OVVOL PONCONIN ACICI 9ZOLOLORININ
ZODILONMOSI BAS VERIR Ki, BU DA “STEPAJ” YERISINO
SOBOB OLUR,DAHA SONRA PROKSIMAL 9ZOLOLOR
ZODOLJNIR













- UZ HIPOMIMIK OLUR
MIOPAT UZU).GOQZUN VO
AGIZIN DAIRBVI QZOLISI
1(\1)}_1\{} IéOBUD POZUNTUSU

- “HAMAR?”

ALIN,LAQOETALM.”’KOND

[, ON” G LUS (JAKONDA

GULU ALI JBOZON
ABA DQDAQLAR
(TAPIiR DO AGI?)

. BZBLB ZODIOLIONMOS]
OX VAXT ASIMMETRIK, 4
ALDIR VO .

DELT AY AB BN ZBR PucyHok 1. MNauyneHT K., 31 rog, runoMuMns
OZOLOLORIN

PSEVDOHIPERTROFIYASI

OLUR







* VOTOR REFLEKSLORI OSAS ETIBARILO CIYNIN
IKIBASLI VO UCBASLI 9ZOLOSINDO ENIR

« KARDIOMIOPATIYA PRAKTIKI OLARAQ ASKARLANMIR
« INTELLEKT ENMOSI OLMUR

* TORLU QISANIN DAMARLARININ ANOMALIYASI OLUR
Ki, BUDA GORMONIN ENMOSINO,ODEM VO TORLU
QISANIN QOPMASINA SOBIB OLUR .GOZ DIBINDO
TELEANGIEKTAZIYALAR OLUR.

* ESITMONIN AZALMASI OLA BILIR

* KFK AKTIVLIYI ARTMIR (BOZI HALLARDA 5 DOF9 ARTA
BILIR)

« XOSTOLIK TODRICON PROQRESSIVLOSIR

* XOSTOLOR UZUN MUDDIT 9MOK QABILIYYOTINI
SAXLAYIRLAR, HOYAT MUDDOTI COX HALLARDA AZ
OLMUR



USAQ YASLARININ SPINAL
AMIOTROFIYALARI

BU ONURGA BEYNIN ON BUYNUZLARININ ZODOLONMOSI ZAMANI
,YAXUD DA BEYIN SUTUNUNUN HOROKI NUVOLORININ
ZODOLONMOSI ZAMANI 9ZOLOLORIN IKINCILI ZODOLONMOSI
BAS VERON IRSI XOSTOLIKLOR QRUPUDUR

PROSESS APOPTOZ DEFEKTLORI ILO OLAQODARDIR

* ONURGA BEYNIN ON BUYNUZLARININ,, 4,6,7,9,10,11,12 CI KOLLO
SINIRLORININ HOROKI NUVOLORININ CARMAMAZLIGI

* SKELET 9Z9LOLORINDO NEYROGEN DOYISIKLOR - SUST
IFLICLOR ASKARLANIR

e MORKOZIi MOTONEYRON ZODOLONMIR
e HIiSSI POZULMALAR OLMUR
« AUTOSOM-RESESSIV YOLLA IRSON OTURULUR

* ANADANGOLM®O,ERKON USAQ FORMALARI (HOYATIN IKINCI
YARIMILI VO GECIKMIS (1,5- 2,5 YAS ) AYIRD OLUNUR



AYIRD OLUNUR:

* KOSKIN BODXASSOLI INFANTIL VERNIQ-
HOFMAN SA (ANADANGOLMO FORMA-ILK
6 AY)

*XRONIKI INFANTIL SA 2-CI TIPSA)
(ERKON USAQ FORMASI ( HOYATIN IKINCI
YARIMILI-2 YAS)

* YUVENIL SA (3-CU TIP SA) (GECIKMIS
FORMA ( 2-15 YAS) (KUQELBERQ-
VELANDER XOSTOLIiYI)



KOSKIN BODXASSOLI INFANTIL
VERNIQ-HOFMAN SA (YAXUD 1-Ci
TIP SA)

BU FORMA YENIDOGULMUSLARDA 1:25 000

NISBOTINDO RAST GOLIN

KLINIK SOKLI

- DEBUT YASI- DOGULLANDAN HOYATININ §-CI AYINA QODOR

« DOLUN BOTNDAXILI LONG TORPONMPSI HOROKI
AKTIVLIYIN AZALMASINA iISAROT EDIR

« YAYILMIS ZOIFLIK.OSAS ETIBARILO PROKSIMAL 9ZJLD

RUPLARINDA iKARLANI
IPOTONIYA Vo REFLEKSIYA

. KURDKUSTO UZANDI _ BUDLARIN BAYIRA ROTASIYASI
VO Al LMASI Lo « RBAGA” POZASI

- MIMIK 9ZBLOLOR ,GOZUN HORIKI DZOLOLORI PROSESD
QOSULMUR

- DILDO ATROFiYA VO FASSIKULYASiYA,OLLORIN
FASSIKULYAR TREMORU ASKARLANA BIiLIR

* BULBAR SINDROM YARANDIQDA VO UDMA REFLEKSI
ITONDO PMIZDIRMO® CQTINLOSIR KI, BU DA USAGIN
6%12%?5111({)N PNEVMONIYADAN TOLOF OLMASINA SOBSB



« COX ZAMAN DOS QOF9SI DEFORMASIYA OLUNUR

* 9GOR 9ZOLO ZIIFLIYI DOGULANDAN DORHAL
SONRA ASKARLANIRSA, OLUM TIXMINON 6 AYINDA
BAS VERIR

+ ILK 9LAMOTLOR HOYATIN 3 AYINDAN SONRA
YARANARSA 2 YASA QODOR OMRU UZANIR.

* OLUMUN 9SAS SOBOBI- INTERKURRENT )
RESPIRATOR XOSTOLIKLOR FONUNDA TONOFFUS
CATMAMAZLIGIDIR

* KFK KONSENTRASIYASI ADOTON NORMA
OLUR,TEZ PROQRESSIVLOSON ZOIFLIYI OLAN
USAQLARDA BIR QODOR YUKSOK OLA BILIR

* EMQ-DO 9ZOLOLORIN NEYRONAL TiP
ZODIOLONMOSI OLUR



1-CI TIP SA- NI “SUST USAQ” SINDROMU YARADAN
DIGOR VOZIYYOTLORDON DUFFERENSO ETMOK
LAZIMDIR

* ANADANGOLMO MIODISTROFIYALAR V9
NEVROPATIYALAR

« STRUKTUR MIOPATIYALAR

« ANADANGOLMO VO YA NEONATAL MIASTENIYA
« MUBADILO MIOPATIYALARI

« BOTNDAXILI POLIOMIELIT

« BOTULIZM

« XROMOSOM PATOLOGIYASI

« SEREBRAL IFLICIN ATONIK FORMASI

« MARFAN SINDROMU



XRONIKI INFANTIL SPINAL
AMIOTROFIYA (2-CI TIP SA)

» HOYATIN 6-24-CU AYINDA 9Z9LD Z9iFLiYi ASKARLANIR

» 9GOR 9Z9LD ZdIiFLiYi 3-6 AYDA YARANARSA, X9STOLIYiN GEDISATI
DAHA BODXASSOLIDIR o o

» ZOIFLIYiN iLKIN 9LAMSTLORI SIMMETRIKDIR VO STRAFLARIN
PROKSIMAL HiSS9SIND® MUSAHIDS OLUNUR

» BUD 9ZOLOLIRININ Z3iFLiYi - DAHA COX BiRUZD VERILON
SiIMPTOMDUR

» ZODOLONMI$ 9ZOLOLORDD VOTOR REFLEKSLORi SONUB,ITIR

» BUTUN X9STOLOR OTURUR,9KSDRIYYSTi DURUR,BIZILORI YERiYD BILIR

» MiMiK 9Z9LOLAR VO GOZUN XARICi 9Z9LOLORI X9STOLIYIN ERKSN
MORHOLOLORINDS ZODILONMIRLIR

» 9ZOLD ZdIFLiYi LONG PROQRESSIVLISIR

» AYRI HALLARDA UZUN iLL3R STABIL QALIR,DAHA SONRA
PROQRESSIVLOSMOYD BASLAYIR

» X9STOLARIN BOYUK YASA QODIR SAG QALMAQLARI MUMKUN OLA
BiLIiR



* KONTRAKTURALAR FORMALASIR

« COX ZAMAN BALDIR VO SARGI 9ZOLOLORININ
PSEVDOHIPERTROFiYASI MUSAHIDO OLUNUR Ki,
BU DA DUSEN MiODISTROFiYASINI XATIRLADA
BILIR.

* PONCOLOR TODRICON EKVINOVARUS
VOZIYYOTINI ALIR

e USAQLARDA COX VAXT 9LLORIN TREMORU,DILDO
VO OTRAFLARDA FASSIKULYASIYA,ONURGA
SUTUNUNUN DEFORMASIYASI,ANADANGOLMO
BUD-CANAQ OYNAGININ CIXIGI ASKARLANIR

* KFK NORMAL OLUR

* GENETIK ANALIZ VO EMQ NOTICOLORI K9SKIN
INFANTIL FORMADA OLDUGU KiMi OLUR












YUVENIL FORMA SA (3-CU TIP SA) (GECIKMIS FORMA
KUQELBERQ-VELANDER XOSTOLIYI)

*1,2: 100 000 TEZLIKLO RAST GOLINIR

* DEBUT 2-15 YAS OLUR, OKSOR HALLARDA 5 YASA
QODOR VO HOMISO 18-Ci AYDAN SONRA. 15-30 YASDA
DA BASLAYA BIiLIiR.

* XOSTOLIYIN OVVOLINDO PATOLOJi 9ZOLO
YORGUNLUGU AYAQLARDA UZUNMUDDOTLI FiZiKi
YUKLONMD ZAMANI OLUR(YERIS,QACIS),
JZIOLOLORDD DARTINMALAR

» ATROFIYALAR DVVOL ASAGI OTRAFLARIN
PROKSIMAL HiSSOLORINDO,CANAQ
QURSAGINDA,BUDLARDA SIMMETRIK
OLUR,PILLOKONLO QALXMAQ ,UFUQi SOTHDON
QALXMAQ COTIN OLUR.”ORDOKVARI” YERIS OLUR



« BIR NECO ILDON SONRA YUXARI OTRAFLARIN
PROKSIMAL 9ZOLOLORINDO ATROFIYALAR YARANIR,
“QANADABONZOR” KUROKLOR, QOLLARIN PROKSIMAL
HISSOSINDO HOROKOTLOR MOHDUDLASIR

« PROKSIMAL 9ZOLO QRUPLARINDA 9Z9LO TONUSU
ZOIFLOYIR

* VOTOR REFLEKSLORI OVVOL AYAQLARDA, SONRA
QOLLARDA SONUR

« 9ZOLOLORDO FASSIKULYAR DARTINMALAR,DILDO
FUBRILYASIYA,BARMAQLARDA CUZI TREMOR
ASKARLANIR

« SUMUK-OYNAQ POZUNTULARI QABARIQ OLMUR,YA DA
MINIMALDIR

* XOSTILIK COX LONG PROQRESSIVLOSIR, XOSTOLOR
UZUN MUDDOT OZUNO QULLUQ EDO BILIR

« KLINIK OLAMOTLORO GORO ERB MIODISTROFIYASINI
XATIRLADIR

« KFK AKTIVLIYI MULAYIM YUKSOLO BILIR



ANADANGOLMO MIOTONIYA- TOMSEN
MIOTONIYASI

« ILKIN MOLEKULYAR DEFEKT KANALOPATIYA ILO O9LAQODAR
OLAN ,ION KANALLARININ GEN MUTASIYASI iL9 SORTLONON (
7935 XROMOSOMUNDA XLOR KANALI MUTASIYASI) iRSI SINIR-
9Z9OLO XOSTOLIKLORINO AIDDIR

« BU 9Z9LD MEMBRANININ XLOR IONLARI UCUN
KECIRICILIYININ AZALMASI iLO 9LAQODAR 9ZOLOLOIRIN
YIGILDIQDAN SONRA BOSALMA MEXANIZMININ POZULMASINA
GOTIRIiB CIXARIR. (NORMADA XLOR iONLARI YIGILMA
AKTINDAN SONRA MEMBRANIN SUKUT POTENSIALININ
STABILLOSMOSINI TOMIN EDIR)

« AUTOSOM-DOMINANT TIP iRSON OTURULUR

« DOGULANDAN DORHAL SONRA,YA DA USAQLIQDA OZUNU
BIRUZO VERIR

« USAQDA MIOTONIYANIN ILKIN OLAMOTLORI - AGLAYAN ZAMAN
SOSININ DOYISMOSI,0 TONGNOFIS OLUR,AOLAYANDAN SONR A
IS© UZU COX LONG BOSALIR

* XOSTOLIK ADOTON YUMSAQ KECIR VO PROQRESSIVLOSMIR



* XOSTOLIYIN iLK OLAMOTLORI 8-15 YASDA MiOTONIK
SPAZMLOR KiMI OZUNU BIRUZO VERD BILIR

» MIOTONIK FENOMENLOR DAHA COX 9L
9ZOLOLORINDO,AYAQLARDA,CEYNOM®O
JZILILIRINDO,GOZUN DAIROVI OZOLOLORINDD
LOKALLASIR

* ODLLORO NiSBOTON DAHA COX AYAQLAR ZODOILONIR

* XOSTOLOR LOKAL OLARAQ 9ZJLD TONUSUNUN
HOROKOTIN OVOLINDO ARTMASINDAN, HOROKOTI
DAVAM ETDIRONDO AZALMASINDAN SiKAYOTLONIRLOR

» MIOTONIK FENOMEN PERKUSSIYA ZAMANI ASAN ALINIR

* YAS ARTDIQCA GENERODLIZOOLMUS 9ZOLO
HIPERTROFIYASI( ATLETIZM) iNKiSAF EDIR Ki, BU DA
TOMSEN MiOTONIYASININ KLASSIK OLAMOTI SAYILIR.

* PALPASIYA ZAMANI OZOLOLOR BORK OLSA DA 9ZOLO
GUCU ZOiF OLUR.

* VOTOR REFLEKSLORi NORMAL OLUR

* YAS ARTDIQCA MiOTONIK OLAMOTLOR AZ QABARIQ
OLUR

» HOYATIN DAVAMETM®O MUDDOTI DOYISMIR

- KFK SOViYYDSIi YUKSOLMIR






IRSI MOTOR-SENSOR
NEVROPATIYALAR (IMSN))

Anatomy of a Nerve

Spinal nerve ,'/"-’ | ( -‘ \Q\ﬂop)\;‘jﬂg./

Perineurium

— Unmyelinated
= nerve fiber

Myelinated
nerve fiber

Endoneurium =~ r5¢5 section



IMSN 1-CITIP .
AUTOSOM-DOMINANT VO AUTOSOM-RESESSIV
FORMALAR AYIRD

e XOSTOLIK 1-CI VO AZ HALLARDA 2-CI ONILLIKDO
BASLAYIR

* RESESSIV HALLAR DAHA AGIR KECIR.10 YASA
QODOR OZUNU BIRUZO VERIR

« SINIRLORIN DOYISIKLIYI SEQMENTAR
DEMIELINIZASIYA TiPLi , SVANN HUCEYROLORININ
HIPERTROFIK DBYISIKLIKLIYI ILO OLUR

* BASLANGICDA XOSTOLOR YERIS VO QACIS ZAMANI
COTINLIK COKIRLOR.PONCOLORIN DEFORMASIYASI
YARANIR

* PONCO 9ZLOLORININ PROSESO ILKIN QOSULMASI
NOTICOSINDO® ONLARIN DENERVASIYASI
OLUR,PONCO TAGI YUKSOK OLUR.BARMAQLAR
CBKICVARI OLUR

* COX ZAMAN BELO X9STOLIJR ORTOPEDLORDO
MUALICO ALIRLAR









» TODRICON ZOIFLIK ARTIR VO 9SASON PERONEAL 9ZOLO
QRUPLARINDA ATROFIYALAR YARANIR

* AYAQLAR “CEVRILMIS BUTILKA” FORMASINI ALIR

 GETDIKCO YUXARI OTRAFLARIN, XUSUSILO 9L VO
BARMAQLARIN ZOIFLiYi VO ATROFIYASI QOSULUR

* VOTOR REFLEKSLORI QEYRi BORABOR DAYISIiR: AXiL
HOMISO SONUR,DiZ REFLEKSLORI 50% HALLARDA. ACICI
VO BUKUCU DIRSOK REFLEKSLORI YALNIZ YUXARI
OTRAFLAR QABARIQ ZODIOLONDIKDO SONUR

- SOTHI VO DORIN HISSIYATIN AZALMASI MUSAHIDO
OLUNUR

 ATAKSIYA VO TITROM® iIMSN 1-Ci TiP XOSTOLORIN 30 %-DO
OLUR.

* X9STOLOR OZ DEFEKTLORINO ALISIRLAR VO UZUN
MUDDOT SORBOST HOROKOT EDIRLOR.

» MUSTOQIL HOROKOTETMO 50 YASDAN SONRA ITiRILIR

* XOSTOLIK COX YAVAS PROQRESSIVLOSIR VO STABIL
GEDISATA KECO BILIR.









* XOSTOLORIN 10 %-DO XOSTOLIYIN
SIMPTOMLARI HEC VAXT YARANMIR VO
DIAQNOZ KLINIK MUAYINO ZAMANI QOYULUR

* 1-CI TIP IMSN ZAMANI QOLLARIN HOROKI
SINIRLORI BOYUNCA KECIRICILIK SUROTI
ADOTON 10-35 M /S TOSKIL EDIR.

« PONCONIN KICIiK 9ZOLOLORI COX VAXT
DENERVASIYA OLUNURLAR

« HISSI SINIRIN POTENSIALINI QEYD ETMOK
MUMKUN OLMUR



2-ClI TIP IMSN
2-CI TIPAUTOSOM-DOMINANT IMSN

SINIRLORIN DOYISIKLIYI MINIMAL SEQMENTAR
DEMIELINIZASIYA OLAMOTLORI ILO AKSONAL
DEGENERASIYA TIPLi OLUR o

« XOSTOLIYIN YUKSOLISI HOYATIN 2-Ci ONILLIYIN®
TOSADUF EDIR.LAKIN COX HALLAR HOTTA 60 YASA
QODOR SIMPTOMSUZ KECIR.

« XOSTOLIK 1-Ci TiP IMSN —-YAYA COX BONZOYIR,KLINIKI
FORQLONDIRMOK COTIN OLUR.

* XOSTOLORIN 50%-DO HISSIYATIN POZULMASININ KLINIK
O9LAMOTLORI OLMUR

* CIIM>3¢d¢. B BepXHUX KOHEYHOCTAX MOKET COXPAHATHCHA B
HOPMAJIbHBIX Mpejesiax, Ho 00bIYHO cocTaBJsieT 38-58 m\c.

* B am:kaux koHeuHoctsax CIIN 3¢ ¢. 3amenyienHas B 00JbIel
CTeNeHHU

* CIIN ad¢. HapyuieHo Bo Bcex ciayuasix, HO IIJ/IE uyyBCTBUTEILHOTO
HEpPBAa MHOIIA YIAETCHA 3aPeruCTPUPOBATh.




AUTOSOM-RESESSIV 2-CI TIP IMSN

* 5 YASA QODOR VO NADIR HALLARDA 20 YASDAN
SONRA

* OZOLO ZOIFLIYI RESESSIV FORMADA DAHA QABARIQ
OLUR VO PROKSIMAL QRUP ©9ZOLOLORI OHATO EDO
BILIR

 CIIN 3¢ d. xonebdiercs B mpeaeiiax oT 35 M\c 40 BepxXHEH
I'PaHUIE HOPMBI.

* PONCONIN KICIK ©ZOLOLORI DENERVASIYA OLUNA
BILIRLOR

» HISSI SINIRLORIN I1JT KOSKIN AZALIR,YA DA QEYD
ETMOK MUMKUN OLMUR



3-CU TIP IMSN

3-CU TIP IMSN (DEJERIN-SOTT X9STOLIYi VO YA USAQLARIN
HIPERTROFIK POLINEVRITI)-AUTOSOM-RESESSIV SINDROM

« XOSTOLIYIN 9SASIN] ANADANGOLM®O HiIPOMIELINIZASIYA iL9
PERIFERIK SiNIRLORIN QALINLASMASI,DEMIELINiZASIYA,SVANN
HUCEYROLORININ PROLIFERASIYASI TOSKIL EDIR

« XOSTOLIYIN BASLANGICI —ANADANGOLM®D YA DA HOYATIN iLK
ILLORINDON OLUR

« USAQLARIN MOTOR iNKiSAFI GERILIYIiR VO HEC VAXT NORMAL
SOVIYYQYD CATMIR

« QABARIQ SKALIOZ MUSAHID® OLUNUR

» 9ZOLO ATROFIYASI VO YUNGUL HiSSIiYAT POZULMALARI 9TRAFLARIN
DISTAL HISSOLORINDD LOKALLASIR, AZ HALLARDA UzZDd

* FASSIKULYAR DARTINMALAR OLUR

* PERIFER]K SINIRLORD® QALINLASMALR ViZUAL OLARAQ DA
MUSAHIDD OLUNUR

« HORIKI SiNIRLOR BOYUNCA KECIRICiLIK SURDTI ADOTON 10 M/ S-
DON ASAGI OLUR

 XOSTOLIYIN GEDISATI AGIRDIR,LONG PROQRESSIVLISIR






