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uchenne muskuler distrofi, X’e bagli resesif noromiiskiiler bozukluktur. X

kromozomunun Xp21 bandi igerisindeki defekte bagli olarak kaslarda distro-
fin yoktur. Iskelet kas giigsiizliigii ile karakrerize ilerleyici fatal bir hastaliktir. Ka-
dinlar cogunlukla tastyict iken mutasyon igeren X kromozomu tagtyan erkeklerde
klinik tablo ortaya ¢ikar. Erkek cinsiyette dogumlarda 1/3,300 oraninda goriiliir
(1). Ilk olarak Guillaume Benjamin Amand Duchenne tarafindan 19. Yiizyilda ta-
nimlanmugtir. Belirtileri kalga, pelvis, uyluk ve omuz kaslarinda giigsiizliik seklin-
de baglayarak bebeklik ¢aginda yiiriimede gecikme ve gocukluk ¢aginda sik diigme
seklinde goriiliir. Hareket kaybi, diyafram ve diger solunum kaslarinda zayiflama
9 yas civarinda baglar. Tekerlekli sandalyeye bagimli hale gelirler, skolyoz gelisir ve
kronik solunum yetmezligi ortaya ¢ikar. Kronik solunum yetmezliginin ilk semp-
tomlari uyku kalitesinin azalmasi, kabuslar ve sabah bagagrisi seklindedir. Geceleri
solunum yetmezligine bagli hiperkapni ortaya ¢ikar. Hastalik ilerledik¢e hem gece
hem giindiiz diurnal hiperkapni ve bunun yanisira yorgunluk, dispne, ortopne,
gogse baski hissi, ellerde terleme, yutma giigliigii ve istah kaybi gibi semptomlar
ortaya gikar. Oksiirme zorlasir ve solunum yolu enfeksiyonu riski artar. Distrofin
eksikligi kalp kasinda da vardir ve kardiyomyopatiye neden olarak hayat tehtid
eder. Noninvaziv aralikli pozitif basingli ventilasyon uygulanmazsa gogunlukla 19-
21 yaslar1 arasinda kaybedilirler (2). Hastalar, solunum isini azaltmak i¢in solunum
hizlarini progresif olarak arttirirlar. Hastalik ilerledikge yeterli alveolar ventilasyon
saglanamaz ve arteriyel karbondioksit basinct yiikselir. Geceleri ol¢iilen vital kapa-
site, beklenen degerin %40’in1n altina diiser ve nokturnal hiperkapni tespit edilir.
Bu hastalarin %70’inde 12 ay igersinde kétii ilerleyis devam ederek hem gece hem
giindiiz goriilen diurnal hiperkapniye yol acar (3,4). Geceleri noninvaziv pozitif
basingli ventilasyon kullanimi ile giindiizleri olan hiperkapni 4-5 yil geciktirilebilir.
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Duchenne miiskiiler distrofi, bebeklik ¢aginda baslayip ilerleyerek gocukluk ve

genglik caginda kronik solunum yetmezligi ile sonuglanir. Hiperkapnik Duchenne

hastalarinda noninvaziv ventilasyon solunum isini azaltup, parsiyel karbondioksit

basincint diigiiriir. Noninvaziv ventilasyon ile birlikte etkin 6ksiirme tekniklerinin

uygulanmasi brosial hijyen saglayarak yasam siiresini uzatir.
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