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KALITSAL KAS HASTALIKLARINDA 
YENİ TANI TESTLERİ

Bölüm 64

dokusu ve kan damarları yer alır. Tek bir motor 
nöron tarafından innerve edilen kas lifleri sayısı 
kasın büyüklüğü (göz kasında 10, proximal extre-
mite kasında 1000-2000 adet kas lifi bulunur) ile 
ilişkilidir. Kalın (miyozin), ince (aktin) filament-
lerinden (miyofibril) oluşan kas lifleri ve 2 adet ‘Z’ 
çizgisi arasında kalan birim sarkomeri oluşturur. 
Miyofibriller; transvers tübül (T tübül), sarkop-
lazmik retikulum (SR), sarkolemma, mitokondri 
ve glikojen deposu ile ilişkilidir. Bu yapıların her-
hangi birinde oluşacak bozukluk miyopatiye ne-
den olabilir (4). Kas hastalıklarının patofizyolojik 
ve genetik mekanizmalarını anlamak önemlidir. 
Aşağıda bu hastalıkların kasın hangi düzeyinde 
oluşan patoloji sonucunda oluştuğu özetlenmek-
tedir (Şekil 1).

KAS HASTALIKLARINDA KALITSAL 
GEÇIŞ

İnsan vücudundaki lökomotor sistemin çalışabil-
mesi için gerekli proteinlerin doğuştan eksikliği 
kalıtsal kas hastalıklarına yol açmaktadır. Here-
diter geçiş gösteren ve progresif kas güçsüzlüğüne 
neden olan kas hastalıklarına başlıca “distrofi”-
ler örnek verilebilir. Bu hastalıkların bir bölümü, 
anneden sadece erkek çocuklarına X’e bağlı geçiş 

GIRIŞ

Kas hastalıkları başlıca iskelet sisteminin yapısal 
veya fonksiyonel bozuklukları şeklinde tanımla-
nabilir. Kas hastalıkları edinsel (%3-5) ve kalıtsal 
(%95-97) kas hastalıkları olarak iki grupta ince-
lenir. Edinsel nedenler ilaç, toksik, endokrin, inf-
lamatuar ve sistemik nedenler olarak sayılabilir. 
Kalıtsal nedenler ise kas distrofileri, kanalopatiler, 
konjenital, metabolik, mitokondriyal miyopati-
ler ve miyotoniler olarak sınıflandırılabilir (1). 
Hastayı değerlendirmede öncelikle öykü ve fizik 
muayene çok önemlidir. (2). Daha sonra çeşitli 
laboratuar testleri (ör:kreatin kinaz), EMG (Elekt-
romiyografi), kas biyopsisi ve/veya moleküler ge-
netik tanı testleri ile kesin tanı konulur (3).

PATOFIZYOLOJI

Kalıtsal nöromüsküler hastalıklar yenidoğandan 
erişkin yaş grubuna kadar geniş bir yelpazeyi tu-
tan, patofizyolojisi halen net olmamakla beraber 
genetik çalışmaların sürdürüldüğü nadir görülen 
hastalıklardandır. Bir motor üniteyi oluşturan 
bileşenler; motor nöron, akson ve terminal dal-
ları, nöromüsküler bağlantılar ve akson aracılığı 
ile innerve edilen kas lifleridir. Kas etrafında bağ 
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