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Kalitsal kas hastaligi olan “Emery-Dreifuss Kas Distrofisi” ile ilgili olan asagidaki
sorularimin Saglik Bakani Saymn Dr. Mehmet MUEZZINOGLU tarafindan Anayasa’min 98
inci v¢ TBMM i¢tiiziigii’'niin 96 nci ve 99 uncu maddeleri uyarinca yazihi olarak
cevaplandirilmasim arz ederim. 26/12/2013

Prof. Dr. Hilya GUVEN
CHP Izmir Milletvekili

Genellikle kalitsal kas hastaliklarina neden olan bozukluk dogustan itibaren var olsa da
kendilerini belli etme yaslar1 degiskendir. Bazilar1 dogustan itibaren kendini gosterirken digerleri
daha gec yaslarda baglar. Ailevi kas hastahiklarimn heniiz tedavisi olmadif icin ailedeki kas
hastaligi ve kalitimi konusunda bilgi sahibi olmak ailede yeni hasta ¢cocuklarin dogmasim
engellemek, hasta kisilerin karsilasabilecekleri problemleri Onceden Ongérmek ve
miimkiinse gerekli tedbirleri olmak ve akraba evliliklerini 6nlemek acisindan sarttir.

Kaslarin diizglin caligabilmesi igin gerekli proteinlerin dogustan eksikligi, kaslarda
bozukluk ve hastalifa yol agmaktadir. Ailevi 6zellik gosteren ve ilerleyici giigsiizliife neden olan
kas hastaliklarina “distrofi” denir. Bunlarin bazilarinda hastalik anneden oglan g¢ocuklara (X
kromozomuna bagl), digerlerinde anne ya da babadan gocuklara (otozomal dominant) geger.
Bazilarinda ise hem annenin hem de babanin tasiyic1 olmas: gerekir. Yani anne ve baba hastalik
ozelliklerini gostermezken hem anne hem de babadan hasta geni alan ¢ocuklarda hastalik ortaya
cikar (otozomal resesif). Cok sayida kalitsal kas hastalif1 vardir.

Emery-Dreifuss Kas Distrofisi erken gocukluk doneminde baslamaktadir. Oncelikle
eklemlerde kontraktiir (kaslarin kasilmas: nedeni ile eklemlerin tam agilamama durumu), kol ve
bacak kaslarinda hafif giicsiizliik ile kendini gosterir. Kalp kasi etkilenimi hemen tiim hastalarda
gorilir. Kalp ritim diizensizlikleri nedeni ile genellikle 30’lu yaslarda hastalar kalp pili
takilmasma gereksinim gosterir. Kalp ritim diizensizlikleri 6liime neden olabileceginden
kalp pili takilmas: hayat kurtarici olmaktadir.

Bu baglamda;

1. Ulkemizde Emery-Dreifuss Kas Distrofisi tasiyici kisilerin tespitine yonelik
caligmalar nelerdir? Tasiyic1 kisilere yonelik bilgilendirme ve damismanhk faaliyetleri
bulunmakta mdir? Varsa bu ¢aligmalar hangi kurum tarafindan yliriitiilmektedir?

2. Emery-Dreifuss Kas Distrofisi tanisina iliskin testler yapilmakta midir? Bu testler
iicretli midir? Ucret SGK tarafindan karsilanmakta midir?
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3. Emery-Dreifuss Kas Distrofisi tedavisinde kullamlan ilaglar katki pay:
6denmeksizin hastalara ticretsiz saglanmakta midir?

4. Emery-Dreifuss Kas Distrofisi hastalarina iicretsiz tekerlekli sandalye katki payi
Odenmeksizin verilmekte midir?

5. Emery-Dreifuss Kas Distrofisi hastalarina katki payi ddenmeksizin iicretsiz ve
stirekli fizik tedavi hizmeti verilmekte midir?

6. Emery-Dreifuss Kas Distrofisi hastalarina katki pay1 6denmeksizin iicretsiz kalp pili
takilmakta midir?




