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KALITSAL KAS HASTALIKLARINDA
YENI TANI TESTLERI

GIRIS

Kas hastaliklar1 baglica iskelet sisteminin yapisal
veya fonksiyonel bozukluklar: seklinde tanimla-
nabilir. Kas hastaliklar1 edinsel (%3-5) ve kalitsal
(%95-97) kas hastaliklar1 olarak iki grupta ince-
lenir. Edinsel nedenler ilag, toksik, endokrin, inf-
lamatuar ve sistemik nedenler olarak sayilabilir.
Kalitsal nedenler ise kas distrofileri, kanalopatiler,
konjenital, metabolik, mitokondriyal miyopati-
ler ve miyotoniler olarak siniflandirilabilir (1).
Hastay1 degerlendirmede 6ncelikle 6yki ve fizik
muayene ¢ok onemlidir. (2). Daha sonra gesitli
laboratuar testleri (or:kreatin kinaz), EMG (Elekt-
romiyograti), kas biyopsisi ve/veya molekiiler ge-
netik tani testleri ile kesin tani konulur (3).

PATOFIZYOLOJi

Kalitsal néromiiskiiler hastaliklar yenidogandan
erigkin yas grubuna kadar genis bir yelpazeyi tu-
tan, patofizyolojisi halen net olmamakla beraber
genetik ¢alismalarin siirdiiriildiigii nadir goriilen
hastaliklardandir. Bir motor iiniteyi olusturan
bilesenler; motor ndron, akson ve terminal dal-
lar1, néromiiskiiler baglantilar ve akson aracilig
ile innerve edilen kas lifleridir. Kas etrafinda bag
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dokusu ve kan damarlar1 yer alir. Tek bir motor
noron tarafindan innerve edilen kas lifleri sayisi
kasin bityiikliigii (goz kasinda 10, proximal extre-
mite kasinda 1000-2000 adet kas lifi bulunur) ile
iligkilidir. Kalin (miyozin), ince (aktin) filament-
lerinden (miyofibril) olusan kas lifleri ve 2 adet “Z’
gizgisi arasinda kalan birim sarkomeri olusturur.
Miyofibriller; transvers tiibiil (T tiibiil), sarkop-
lazmik retikulum (SR), sarkolemma, mitokondri
ve glikojen deposu ile iliskilidir. Bu yapilarin her-
hangi birinde olusacak bozukluk miyopatiye ne-
den olabilir (4). Kas hastaliklarinin patofizyolojik
ve genetik mekanizmalarin1 anlamak 6nemlidir.
Asagida bu hastaliklarin kasin hangi diizeyinde
olusan patoloji sonucunda olustugu 6zetlenmek-
tedir (Sekil 1).

KAS HASTALIKLARINDA KALITSAL
GECIS

Insan viicudundaki I6komotor sistemin calisabil-
mesi i¢in gerekli proteinlerin dogustan eksikligi
kalitsal kas hastaliklarina yol agmaktadir. Here-
diter gecis gosteren ve progresif kas giigstizliigiine
neden olan kas hastaliklarina baglica “distrofi’-
ler ornek verilebilir. Bu hastaliklarin bir bolimd,
anneden sadece erkek ¢ocuklarina Xe bagli gegis
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