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Giris

Muskdler distrofiler primer olarak iskelet kasi-
ni tutan ve miyopatiye neden olan bir grup kalit-
sal hastalik iken spinal muskiiler atrofiler motor
noéron tutulumu ile giden néromuskdiler kaltsal
hastalik grubudur. Her iki hastalik grubu da kas
iskelet sistemi disinda solunum sistemi gibi diger
organ sistemlerinde de fonksiyon bozukluguna
yol agcmakta, hastalarin hareket kabiliyetini, ki-
sisel bakimi ve bagimsizligi etkileyerek 6nemli
oranda engellilige neden olmaktadir. Bu bolim-
de her iki hastalik grubu ayri ayri tartisilacak, kli-
nik 6zellikler gézden gegirilecek, etkilenen birey-
lerin hayat kalitelerini ve fonksiyonel durumunu
mumbkin olan en iyi diizeye getirmek igin gerekli
olan rehabilitasyon yaklasimi sunulacaktr.

Muskiiler Distrofiler

Muskdler distrofiler, ilerleyici kas kaybi ve za-
yifligi ile karakterize bir grup kalitsal bozukluktur
(1). Bazi distrofi formlari bebeklik veya ¢ocukluk
déneminde semptomatik hale gelirken, digerleri
orta yaslara veya daha ileri yaslara kadar semp-
tom vermeyebilir. Her ne kadar farkli muskiler
distrofilerin siddeti ve progresyonu farklilik gos-
terse de, tim tipler genellikle ilerleyicidir ve za-
manla engellilige neden olurlar (2).

Son zamanlarda genetik arastirmalardaki ge-
lismeler ile kas hastaliklari ile ilgili mevcut bilgile-
rimiz 6nemli dlcliide artmistir ve su anda her biri
farkli kas dagilimi paterni, iskelet kasi disindaki
organ tutulumu, degisken seyir ve spesifik ge-
netik mutasyonlar temelinde ayirt edilen 50’den
fazla muskadler distrofi formu tanimlanmistir (3).

Distrofin proteininin yoklugundan kaynakla-
nan Duchenne muskiler distrofi (DMD) erken
cocukluktan itibaren semptomlarin baslamasi
ve 10 yasindan itibaren ambulasyonun kaybi ile
muskdler distrofiler arasinda en siddetlisidir. Be-
cker muskdler distrofi (BMD) de tipki DMD gibi
genetik bir bozukluktur, BMD’de hasarli veya
fonksiyonel olmayan distrofin proteini mevcut-
tur, ancak DMD’den daha hafif bir durum olarak
kabul edilir ve tipik olarak 20 yasindan itibaren
ambulasyon kaybi vardir. Limg-girdle muskiiler
distrofi (LGMD) ve fasioskapulohumeral mus-
kiler distrofi (FSHMD), genel olarak daha ileri
yaslarda ortaya cikan, esas olarak yetiskinlerde
gorilen ve tipik olarak BMD’ye gore daha az am-
bulasyon kaybina neden olan kalitsal hastaliklar-
dir (4).

Muskdler distrofiler icinde en yaygin goriilen
form olan DMD yenidogan erkeklerde 1/5000
siklikta gorilmektedir (5,6). Hastalik X kromozo-
munun xp21 bolgesinde bulunan distrofin pro-
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