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21.MUSKÜLER DİSTROFİLERDE VE 
SPİNAL MUSKÜLER ATROFİLERDE 

REHABİLİTASYON

Giriş

Musküler distrofiler primer olarak iskelet kası-
nı tutan ve miyopatiye neden olan bir grup kalıt-
sal hastalık iken spinal musküler atrofiler motor 
nöron tutulumu ile giden nöromusküler kalıtsal 
hastalık grubudur. Her iki hastalık grubu da kas 
iskelet sistemi dışında solunum sistemi gibi diğer 
organ sistemlerinde de fonksiyon bozukluğuna 
yol açmakta, hastaların hareket kabiliyetini, ki-
şisel bakımı ve bağımsızlığı etkileyerek önemli 
oranda engelliliğe neden olmaktadır. Bu bölüm-
de her iki hastalık grubu ayrı ayrı tartışılacak, kli-
nik özellikler gözden geçirilecek, etkilenen birey-
lerin hayat kalitelerini ve fonksiyonel durumunu 
mümkün olan en iyi düzeye getirmek için gerekli 
olan rehabilitasyon yaklaşımı sunulacaktır.

Musküler Distrofiler

Musküler distrofiler, ilerleyici kas kaybı ve za-
yıflığı ile karakterize bir grup kalıtsal bozukluktur 
(1). Bazı distrofi formları bebeklik veya çocukluk 
döneminde semptomatik hale gelirken, diğerleri 
orta yaşlara veya daha ileri yaşlara kadar semp-
tom vermeyebilir. Her ne kadar farklı musküler 
distrofilerin şiddeti ve progresyonu farklılık gös-
terse de, tüm tipler genellikle ilerleyicidir ve za-
manla engelliliğe neden olurlar (2).

Son zamanlarda genetik araştırmalardaki ge-
lişmeler ile kas hastalıkları ile ilgili mevcut bilgile-
rimiz önemli ölçüde artmıştır ve şu anda her biri 
farklı kas dağılımı paterni, iskelet kası dışındaki 
organ tutulumu, değişken seyir ve spesifik ge-
netik mutasyonlar temelinde ayırt edilen 50’den 
fazla musküler distrofi formu tanımlanmıştır (3).

Distrofin proteininin yokluğundan kaynakla-
nan Duchenne musküler distrofi (DMD) erken 
çocukluktan itibaren semptomların başlaması 
ve 10 yaşından itibaren ambulasyonun kaybı ile 
musküler distrofiler arasında en şiddetlisidir. Be-
cker musküler distrofi (BMD) de tıpkı DMD gibi 
genetik bir bozukluktur, BMD’de hasarlı veya 
fonksiyonel olmayan distrofin proteini mevcut-
tur, ancak DMD’den daha hafif bir durum olarak 
kabul edilir ve tipik olarak 20 yaşından itibaren 
ambulasyon kaybı vardır. Limg-girdle musküler 
distrofi (LGMD) ve fasioskapulohumeral mus-
küler distrofi (FSHMD), genel olarak daha ileri 
yaşlarda ortaya çıkan, esas olarak yetişkinlerde 
görülen ve tipik olarak BMD’ye göre daha az am-
bulasyon kaybına neden olan kalıtsal hastalıklar-
dır (4).

Musküler distrofiler içinde en yaygın görülen 
form olan DMD yenidoğan erkeklerde 1/5000 
sıklıkta görülmektedir (5,6). Hastalık X kromozo-
munun xp21 bölgesinde bulunan distrofin pro-
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