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DUCHENNE MÜSKÜLER DİSTROFİDE NONİNVAZİV 
MEKANİK VENTİLASYON

GİRİŞ

Duchenne muskuler distrofi, X’e bağlı resesif nöromüsküler bozukluktur. X 
kromozomunun Xp21 bandı içerisindeki defekte bağlı olarak kaslarda distro-

fin yoktur. İskelet kas güçsüzlüğü ile karakterize ilerleyici fatal bir hastalıktır. Ka-
dınlar çoğunlukla taşıyıcı iken mutasyon içeren X kromozomu taşıyan erkeklerde 
klinik tablo ortaya çıkar. Erkek cinsiyette doğumlarda 1/3,300 oranında görülür 
(1). İlk olarak Guillaume Benjamin Amand Duchenne tarafından 19. Yüzyılda ta-
nımlanmıştır. Belirtileri kalça, pelvis, uyluk ve omuz kaslarında güçsüzlük şeklin-
de başlayarak bebeklik çağında yürümede gecikme ve çocukluk çağında sık düşme 
şeklinde görülür. Hareket kaybı, diyafram ve diğer solunum kaslarında zayıflama 
9 yaş civarında başlar. Tekerlekli sandalyeye bağımlı hale gelirler, skolyoz gelişir ve 
kronik solunum yetmezliği ortaya çıkar. Kronik solunum yetmezliğinin ilk semp-
tomları uyku kalitesinin azalması, kabuslar ve sabah başağrısı şeklindedir. Geceleri 
solunum yetmezliğine bağlı hiperkapni ortaya çıkar. Hastalık ilerledikçe hem gece 
hem gündüz diurnal hiperkapni ve bunun yanısıra yorgunluk, dispne, ortopne, 
göğse baskı hissi, ellerde terleme, yutma güçlüğü ve iştah kaybı gibi semptomlar 
ortaya çıkar. Öksürme zorlaşır ve solunum yolu enfeksiyonu riski artar. Distrofin 
eksikliği kalp kasında da vardır ve kardiyomyopatiye neden olarak hayatı tehtid 
eder. Noninvaziv aralıklı pozitif basınçlı ventilasyon uygulanmazsa çoğunlukla 19-
21 yaşları arasında kaybedilirler (2). Hastalar, solunum işini azaltmak için solunum 
hızlarını progresif olarak arttırırlar. Hastalık ilerledikçe yeterli alveolar ventilasyon 
sağlanamaz ve arteriyel karbondioksit basıncı yükselir. Geceleri ölçülen vital kapa-
site, beklenen değerin %40’ının altına düşer ve nokturnal hiperkapni tespit edilir. 
Bu hastaların %70’inde 12 ay içersinde kötü ilerleyiş devam ederek hem gece hem 
gündüz görülen diurnal hiperkapniye yol açar (3,4). Geceleri noninvaziv pozitif 
basınçlı ventilasyon kullanımı ile gündüzleri olan hiperkapni 4-5 yıl geciktirilebilir. 
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SONUÇ
Duchenne müsküler distrofi, bebeklik çağında başlayıp ilerleyerek çocukluk ve 
gençlik çağında kronik solunum yetmezliği ile sonuçlanır. Hiperkapnik Duchenne 
hastalarında noninvaziv ventilasyon solunum işini azaltıp, parsiyel karbondioksit 
basıncını düşürür. Noninvaziv ventilasyon ile birlikte etkin öksürme tekniklerinin 
uygulanması broşial hijyen sağlayarak yaşam süresini uzatır.
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