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Muskiiler distrofiler; herediter gegisli ve progresif néromiiskiiler bir hastalik gru-
bu olup, kaslarda zaman i¢inde artan dejenerasyon ile karakterizedirler. Duchen-
ne muskiiler distrofi (DMD), néromiiskiiler hastaliklar i¢inde ve pediatrik yas
grubunda en sik goriilen ve en siddetli seyreden tiptir. X'e bagh otozomol resesif
gecis gosterir ve erkeklerde 1/3500 siklikta goriiliir. Hastaligin ortalama baslangi¢
yast iki-bes yas olup, klinikte 6zellikle ekstremitelerin proksimal kas gruplarinda
hizli ilerleyen kas dejenerasyonu ve giigsiizliigii ile kendini gosterir (1). Bu has-
talikta Xp21 kromozomunda bulunan distrofin geni mutasyona ugrar ve bu mu-
tasyon sonucunda sarkolemmada anormal distrofin iiretimi gerceklesir (2). Kas
hiicrelerinde yapisal saglamlig ve biitiinligii olusturmak i¢in ise normal yapidaki
distrofin proteinine ihtiyag¢ vardir. Bu protein subsarkolemmal hiicre iskeletini,
ekstraselliller matrikse baglayarak kas hiicresinin yapisini saglamlastirir. Distro-
fin proteinin yoklugu kas hiicrelerinde gegirgenligin artmasina neden olarak rab-
domiyolize yatkinlik olusturur (3).

On tan1 klinik siiphe ve plazmada kreatin fosfokinaz (CK), laktat dehidrogenaz
(LDH) ile aldolaz seviyesinin yiiksekligi; kesin tani ise kas biyopsisi ile konur.(1)
Bu hastalarda serum CK diizeyleri en yiiksek seviyesine 3 yas civarinda ulagsmak-
ta, sonrasinda yasanan kas atrofisinden dolay1 kandaki diizeyi her yil yaklasik %20
oraninda azalmaktadir (4). Tan1 sirasinda hastanin yasina bagli olarak plazma
kreatin fosfokinaz (CK) diizeyi normalin 100 katina kadar artmuis olabilir.Hastali-
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