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Musküler distrofiler; herediter geçişli ve progresif nöromüsküler bir hastalık gru-
bu olup, kaslarda zaman içinde artan dejenerasyon ile karakterizedirler. Duchen-
ne musküler distrofi (DMD), nöromüsküler hastalıklar içinde ve pediatrik yaş 
grubunda en sık görülen ve en şiddetli seyreden tiptir. X’e bağlı otozomol resesif 
geçiş gösterir ve erkeklerde 1/3500 sıklıkta görülür. Hastalığın ortalama başlangıç 
yaşı iki-beş yaş olup, klinikte özellikle ekstremitelerin proksimal kas gruplarında 
hızlı ilerleyen kas dejenerasyonu ve güçsüzlüğü ile kendini gösterir (1). Bu has-
talıkta Xp21 kromozomunda bulunan distrofin geni mutasyona uğrar ve bu mu-
tasyon sonucunda sarkolemmada anormal distrofin üretimi gerçekleşir (2). Kas 
hücrelerinde yapısal sağlamlığı ve bütünlüğü oluşturmak için ise normal yapıdaki 
distrofin proteinine ihtiyaç vardır. Bu protein subsarkolemmal hücre iskeletini, 
ekstrasellüler matrikse bağlayarak kas hücresinin yapısını sağlamlaştırır. Distro-
fin proteinin yokluğu kas hücrelerinde geçirgenliğin artmasına neden olarak rab-
domiyolize yatkınlık oluşturur (3). 

Ön tanı klinik şüphe ve plazmada kreatin fosfokinaz (CK), laktat dehidrogenaz 
(LDH) ile aldolaz seviyesinin yüksekliği; kesin tanı ise kas biyopsisi ile konur.(1) 
Bu hastalarda serum CK düzeyleri en yüksek seviyesine 3 yaş civarında ulaşmak-
ta, sonrasında yaşanan kas atrofisinden dolayı kandaki düzeyi her yıl yaklaşık %20 
oranında azalmaktadır (4). Tanı sırasında hastanın yaşına bağlı olarak plazma 
kreatin fosfokinaz (CK) düzeyi normalin 100 katına kadar artmış olabilir.Hastalı-
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