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Kas hastaliklar1 (myopati), kas liflerinin hastaliina bagli olan ¢ogu zaman kaslarda
glicstizliik, incelme bazen agr ya da kramplann goriildiigli hastaliklardir. Kaslardaki bozukluklar
kalitsal (ailevi) olabildigi gibi sonradan ve dis etkenlere bagl olarak da gelisebilmektedirler.

Kalitsal kas hastaliklarina neden olan bozukluk dogustan itibaren var olsa da kendilerini
belli etme yaslari degiskendir. Bazilar1 dogustan itibaren kendini g0sterirken digerleri daha geg
yaslarda baglar. Ailevi kas hastaliklarimin heniiz tedavisi olmadig icin ailedeki kas hastahg
ve kahtimi konusunda bilgi sahibi olmak ailede yeni hasta ¢ocuklarin dogmasini engellemek,
hasta kisilerin karsilasabilecekleri problemleri onceden dngérmek ve miimkiinse gerekli
tedbirleri olmak ve akraba evliliklerini 6nlemek agisindan sarttir.

Kaslarin diizgiin caligabilmesi ic¢in gerekli proteinlerin dogustan eksikligi, kaslarda
bozukluk ve hastalia yol agmaktadir. Ailevi 6zellik gosteren ve ilerleyici giigsiizliige neden olan
kas hastaliklarina “distrofi” denir. Bunlarin bazilarinda hastalik anneden oglan g¢ocuklara (X
kromozomuna bagli), digerlerinde anne ya da babadan gocuklara (otozomal dominant) geger.
Bazilarinda ise hem annenin hem de babanin tasiyici olmasi gerekir. Yani anne ve baba hastalik
6zelliklerini gostermezken hem anne hem de babadan hasta geni alan ¢ocuklarda hastalik ortaya
cikar (otozomal resesif). Cok sayida kalitsal kas hastalig1 vardir.

Kavsak tipi kas distrofileri olarak adlandirilan kas hastaliklar1 6zellikle omuz gevresi ve
kalga cevresi kaslarda kuvvetsizlik nedeni ile hastalarin merdiven ya da yokus ¢gikmakta, yiiksek
raflara uzanmakta zorlandiklar1 bir grup kas hastalifidir. Hastalifa neden olacak ¢ok sayida
protein vardir. Bu nedenle her hastada klinik tablo farklidir. Bazilan erken gocukluk ¢aginda
baglarken digerleri erigkin yas grubunda baslar. Hastalifin gidisi ve olusturdugu engellilik de
etkilenen proteine gore degisiklik gosterir. Bu grup igerisinde en sik goriilen “distrofin” adh
proteinin eksiklifine bagh olarak ortaya ¢ikan Duchenne tipi kas distrofisi (DMD) ve Becker
tipi kas distrofisidir (BMD).

Kas liflerinin yapis1 i¢in gerekli olan “distrofin” isimli proteinin eksikligi nedeni ile ortaya
cikan hastaliklardan, proteinin tamamen eksikligi “Duchenne” kas distrofisine; kismi eksikligi
“Becker” kas distrofisine neden olur. Anneler tasiyicidir ve anneden hasta geni alan erkek
cocuklar hastahigi gosterir. Tagiyici annenin oglunun hasta olma ihtimali %50°dir. Tagiyici
annenin kiz ¢cocugu da %50 ihtimalle tagtyici olacaktir.
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Duchenne kas distrofisi cocukluk ¢agimn en sik goriilen kahtsal kas hastahgdir. ik
belirtiler ilk 5 yas doneminde goriiliir. Genellikle ¢ocuklar normal yasta yiirlimeye baslarlar.
Yiiriimeye bagladiktan sonra ¢cocugun yasitlan kadar izl ve iyi yiirliyemedigi, cabuk yoruldugu,
stk kucak istedigi ve sik diistiigii fark edilir. Ozellikle yokus yukari yiiriitken ve merdiven
cikarken giigsiizlilk fark edilir. Yiirlime ve merdiven ¢ikma zorlugu fark edildiginde hekime
bagvurulur. Kaslarda genelde psodohipertrofi (diger bolgelerdeki gligstizliigii kapatma amaciyla
gelisen yalanci geligmis goriiniim) vardir. Hastalar 10 yasma geldiklerinde yiiriime dnemli
Olgiide bozulur ve tekerlekli sandalye ihtiyac: bag gosterir. Yirmili yaslarda solunum cihazi
ile nefes alip vermelerine destege ihtiya¢ duyarlar. Baz cocuklarda barsak sistemine ait
sikdyetler ve ileri donemde kalp kasinda degisiklikler de goriiliir. Ulkemizde Duchenne kas
distrofisi olan ¢ocuklarm dmriiniin 18-20 yil arasinda degistigi belirtilmektedir.

Kanda “kreatin kinaz (CK)” enzim diizeylerine bakildiginda bu enzimin dogustan
itibaren ¢ok yiiksek oldugu goriiliir. Genetik analiz ile hastalarin yaklasik %70’inde tam
koyma sansi vardir. Bu hem hasta c¢ocuk icin hem de ailenin daha sonra sahip olacaf
cocuklarin hasta olup olmayacagmmm dnceden tespiti icin gereklidir. Genetik analiz ile tam
koyulamayan vakalarda kas biyopsisi yapilmasi gerekir.

Becker tipi kas distrofisinde distrofin proteini kismen mevcuttur. Bu nedenle hastalik
Duchenne’e gére daha geg yasta baglar, daha hafif seyirde ve siddettedir. Hastalik ¢ocukluk yas
grubunda baglayabilecegi gibi erigkin yasta da baglayabilir. Hastalar ozellikle bacaklarda
glicsiizlitkten sikdyet ederler. Yokus ¢ikarken, merdiven c¢ikarken zorlamirlar. Baldir kaslar1 ¢ok
biiyliktiir (yalanci hipertrofi). Hastalar baslangictan 20-30 yil sonra tekerlekli sandalyeye
baglanabilirler.

Duchenne-Becker kas distrofilerinde daha dncede belirtildigi gibi genetik tam koyma sans1
vardir. Hasta gocuktaki genetik bozukluk tespit edilebilir ise ailede daha sonra dogacak ¢ocuklar
icin ve anne karninda iken hastalifin tespiti miimkiin olmaktadir.

Hastaligin, heniiz bir tedavisi yoktur. Tedavi konusunda pek ¢ok ¢cahsma olmasina
karsin su an icin kortikosteroidler disinda uygulanan bir ila¢ yoktur. Fizik tedavi mutlaka
tedavi siirecinin bir par¢asi olmahdir. Fizik tedavi gelisebilecek kas ve iskelet sekil
bozukluklarim énlemede ve geciktirmede onemli rol oynar.

Bu baglamda;

1. Ulkemizde tiirlerine ve bolgelere gbre ka¢ kas hastasi vardir? Kas hastalig
tiirlerinin yogun olarak goriildtigii bolgeler hangileridir?

2. Ulkemizde DMD (Duchenne tipi kas distrofisi) tagiyic1 annelerin tespitine y6nelik
caligmalar nelerdir? Tasiyic1 Kkisilere yonelik bilgilendirme ve damismanlik faalivetier:
bulunmakta midir?

3. DMD tanisina iligkin testler yapilmakta midir? Bu testler {icretli midir? SGK 6deme
yapmakta midir?
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4. Genetik analiz ile tam koyulamayan DMD vakalarinda kas biyopsisi ticretli midir?

5. DMD tedavisinde kullanmilan ilaglar DMD hastalarina katk: pay1 almaksizin {icretsiz
saglanmakta midir?

6. DMD hastalarma katki payr almaksizin iicretsiz tekerlekli sandalye verilmekte
midir?

7. DMD hastalarina katki payr almaksizin iicretsiz ve siirekli fizik tedavi hizmeti
verilmekte midir?

8. Ulkemizde BMD (Becker tipi kas distrofisi) tasiyic1 annelerin tespitine yonelik
caligmalar nelerdir? Tastyici kisilere yonelik bilgilendirme faaliyetleri bulunmakta midir?

9. BMD tanisina iligkin testler yapilmakta midir? Bu testler iicretli midir? SGK 6deme
yapmakta midir?

10. BMD hastalarina katki payi almaksizin iicretsiz tekerlekli sandalye verilmekte
midir?

11. BMD hastalarma katki payr almaksizin iicretsiz ve siirekli fizik tedavi hizmeti
verilmekte midir?



