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Muskuler distrofi nedir?

* Genetik bir grup hastalik

 Kaslarda ilerleyici gticstizlik ve atrofi

* Kaslarin progresif dejenerasyonu

* Alt motor ndronda yapisal anormallik yok




Etyopatogenez

Normal kas liflerinde bulunan membran proteini distrofin
Bu hastalikta bozuk yada eksiktir
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Etyopatogenez

* X kromozomunun kisa kolununun olusturdugu Xp21 geni
tarafindan kodlanan “distrofin” proteininin miktar ve
kalitesindeki bozukluk

* Cogunlukla erkek cocuklarda gorulir
* Ailenin kadinlari tasiyicidir



Siniflandirma

* Progresif muskuler distrofiler

* Miyotonik sendromlar

* Inflamatuvar miyopatiler

* Metabolik-endokrin miyopatiler



Progresif muskuler distrofiler

Duchenne muskiiler distrofi (DMD)
Becker MD

Myotonik MD
Fasioskapulohumeral MD
Konjenital MD

Limb-girdle MD



Epidemiyoloji

* Cocukluk caginda en sik Duchenne MD

* Yaklasik 3.500 erkek dogumda 1 gorular

* Kizlar tasiyicidir. Hastalik hafif goralir

* Erkeklerin 1/3’Unde aile 6ykisu yoktur (spontan mutasyon)



Semptom ve bulgular

e Sik disme e Gucsuzluk
e Bitkinlik luk * Dusuk egzersiz intoleransi
itkinlik, yorgunlu . Atrofi
. Otu-rma ve yatma « Hipertrofi
pozisyonundan zor kalkma . Psodohipertrofi
e Kosma ve atlamada zorluk * Miyotoni.
* Ordek vari yuriyus : Kontraktur

- Sistemik bulgular
* Parma ucu yurume

 Kaslarda agri ve sertlik
 Baldir kaslarinda bliytme
* Ogrenme zorluklari



Anamnezin onemi

* Baslangic sekli (akut, kronik)

 Baslangic yasi (konjenital, cocukluk, eriskin)

e Istirahatte kas agrisi?

e Egzersizle kas yorgunlugu, istirahatle diizelme?

* Egzersizle kas agrisi ve kramp?

* Pozitif aile oykusu

» Gelisimsel oyku, orn. emekleme ve yluriime zamani

* Eslik eden sistemik bulgu
* Kas glicsuzltgu dagilimi -Proksimal, distal?



Anamnezden ipuclar

Proksimal kuvvetsizlik
* Merdiven ¢cikmada zorluk
* Elleri basinin Ustline kaldirmada zorluk
e Sac taramada zorluk

Distal kuvvetsizlik
* Yarurken ayak ucunu surtkleme

* Ellerin zayif olmasi,6rn. Kapi kolunu
cevirememe




Klinik ozellikler

» Kaslar dogumdan itibaren etkilenmeye baslar

* Aileler genelde ylirime c¢agl dncesinde herhangi bir
anormalligi farkinda degildir.

* Proksimal kas zayifligi genellikle 3-5 yaslari arasinda
gorulmeye baslar

* Parmak ucu yurime, asil tendon kisaligindan kaynaklanan,
goze carpan ilk semptomlardandir.

* Kosma, atlama, hoplama, merdiven ¢ikma zordur ya da hic
basarilamaz



Klinik ozellikler

* Pelvik kaslar zayifladikca, ambulasyonun
devami icin postural adaptasyonlar gerekir

* Kalca ekstansor kaslari zayiflar,
kompansatuar lomber lordoz gelisir

* Trandelenburg ylriyusu (govdenin her iki
tarafa lateral fleksiyonu ile karakterize
ordekvari ylriyus) musculus gluteus
medius zayifligina bagli gelisir

e Cocuklar sik dismeye ve ayaga kalkmada
zorlanmaya (Gowers belirtisi) baslarlar.




Klinik ozellikler

* Kas zayifligi alt ekstremitelerde Uste gore
daha fazla
* Kas zayifligi ekstremite proksimallerinde
distallere gore daha fazla
e Cocuklar ortalama 8-13 yaslari arasinda
TS kullanmaya baslamaktadir.
* Ambulasyon kaybindan yaklasik 3-4 yil
sonra, cocuklarin %90’ inda skolyoz

gelisir




Yas ilerledikce

e Bagimhlik artar

e Otomatik TS kullanimi
* Mesleki egitim

* Ev diizenleme

Hasta genellikle yetiskin donemde kaybedilir!!



Fizik muayene

 Kas gui¢suzlugl var mi?

* VVarsa proksimal mi? distal mi?

* Durus ve yuruyus bozuklugu var mi?

» Kas kitlesinde azalma (atrofi) var mi?
 Kaslarda palpasyonla duyarlilik var mi?
* Eklemlerde kontraktlir var mi?

* Myotoni var mi?

 Refleks muayenesi




Guc kaybi

* Omuz ve kalga bolgesi kaslarinda
atrofi ve glic kaybi dikkat cekicidir

* Proksimal zayiflik ilk 6nce bacaklarda
ortaya cikar.

* Proksimal zayiflik genelde kompanse
edilir.

e DMD’li hasta sirt Ustu veya
yUzukoyun yattigl yerden ayaga
kalkmak icin tirma hareketi yapar
(Gower’s belirtisi).

» Sandalyeden kalkmada da Gower’s
belirtisi pozitif olabilir.




Gowers belirtisi

Omuz ve kalga kaslari atrofik, gliczsuz

Gluteal kaslarin atrofik ve gli¢stizlugu
nedeniyle ayaga kalkmada zorluk

Tirmanarak ayaga kalkma



Yurime bozukluklari

* Proksimal zayiflik nedeniyle anormal yirime
* Destek yluzeyini genisleterek ordekvari yliriime

* M. Gluteus Maksimus ve paraspinal kaslarin
zayifhigi nedeniyle pelvisin stabilizasyonu bozuk.
Lomber bolgede asiri lordoz

* Dizlerde genu rekurvatum

e Bacaklarin proksimal zayifligindan dolayi atlama ve
kosmada zorluk

* Pes ekuinovarus



Pes ekuinovarus

* Asil tendonunda kisalma
* Normal yarimenin bozulmasi
* Parmak ucu ylrime

e Pes ekuinovarus deformitesi
gelisir




Yurime ve postur bozuklugu
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Hipertrofi

» Kas hacmindeki genel artis

* Erken DMD’de kaslar genislemis olarak bulunur, nispeten
kuvvet vardir. Hastaligin daha sonraki safhasinda kaybolan
kas liflerinin yerini yag alir. Kas liflerinin kaybina ragmen sislik
ve genisleme sirer. Bu devre kasta pseudohipertrofi
safhasidur.



Psodohipertrofi

* Hastaliktan etkilenmemis kas
liflerindeki hipertrofiye, bag ve yag
dokusundaki artis da eslik eder

* En sik baldirda gastroknemius-soleus
kas grubunda, bazen kuadriseps
kasinda

* Cevre kaslar atrofik durumda




Myotoni

* Gucla bir kasilma sonrasi gevseme ve
hareketlerde zorluk

 Kasin ilk hareketlerinde belirgindir,
tekrarlandikca rahatlama meydana
gelir

 Stimulasyon olduktan sonra kuvvetli
kas kontraksiyonunun devam etmesi
myotoni icin tipiktir ve genellikle
“myotonik reaksiyon” olarak
adlandirilir.




Kontraktlr

* Ayni eklemin etrafindaki kaslarin
kuvveti birbirinden farkh oldugunda

e Zaman icinde eklemin pozisyonu
sabitlesir

* Tendonlar kisalir

* Kontraktulrlerin erken baslamasi
yurimeyi glclestirir.
* El bileginde cogu hastada fleksiyon,

ulnar deviasyon ve pronasyon
deformitesi vardir.




Diger kaslarin zaafi

* Yutma gucligu
* Ses kisikligi

* Cift gobrme

* Nefes darligi
 Kalp yetmezligi



dni

* Uygun tedavi icin erken tani onemli
* Erken donemde pediatri uzmanlarinin roli buyuk

* Kosma, hoplama, sirtlsti yatistan ayaga kalkma (Gower’s manevrasi),

merdiven ¢ikma, anormal veya parmak ucu yuriyusu iceren kas
zayifhginin erken klinik isaretlerini gdsteren tim erkek cocuklar DMD

tanisiicin dikkate alinmalidir.

 Baldir kaslarinda hipertrofi varsa

* Bu problemler her ne kadar 2-5 yas arasi sik gorilse de, motor ve
konusma gelisim geriligi erken donemlerde tani konma olasiligini

artirmaktadir.
e Cocuklarin tcte birinde kognitif bozukluk



Kesin tani

* Kas Enzimi: Kreatin kinaz-6zellikle erken evrelerde yuksektir

e EKG: % 80’inde ileti anormalliklerive ritm bozukluklari
goralur.

* EMG: Taniyi destekler.

* Kas biyopsisi: Distrofin saptanamamasi taniyi kusku
birakmaksizin koydurur.




Progresif muskuler distrofiler

Duchenne muskiiler distrofi (DMD)
Becker MD

Myotonik MD
Fasioskapulohumeral MD
Konjenital MD

Limb-girdle MD



Becker MD

* Belirti ve bulgular DMD’ye benzer
e Daha nadir gorullr

* Daha hafif seyreder ve yavas ilerler

* Belirtiler genelllikle ergenlikte baslar ancak 20’li yaslara kadar
baslamayabilir

Myotonik MD

* Yetiskinlerde en sik gortlen MD

* Yiz ve boyun kaslari 6nce etkilenir

» Kontrakturler nedeniyle kaslari gevsetmede zorluk
Fasioskapulohumeral (FSHD)

* Gugsuzluk yuz ve omuzlarda baslar

* Kollari havaya kaldirinca skapulalar kanat gibi disari ¢ikar

* Genellikle ergenlikte baslar



Konjenital MD

* Hem erkek hem kiz cocuklarini etkiler

* Dogumda veya 2 yasindan dnce ortaya ¢ikar

* Bazl tipleri yavas ilerler ve hafif seyreder

 Bazi tipleri agir 6zurlaluk yapar

* Limb-girdle MD

 Kalca ve omuz kaslari once etkilenir

* Ayak ucu kaldirllamadiginda siklikla sendeleyerek yurir
* Genellikle cocukluk ve ergenlik doneminde baslar



Komplikasyonlar

* Kontraktur

e Skolyoz

 Kalp problemleri

* Solunum problemleri

* Yutma problemleri

 Tekerlekli sandalyeye mecbur kalma
* Depresyon



edavi

e Destek Tedavisi
* |lac tedavisi
e Genetik tedavi



Destek tedavisi

1. Fizik tedavi ve rehabilitasyon
* Eklem kontrakturleri icin guinlik germe egzersizi
* Gece “splint”leri
* Hareket kaybi sonrasi “bracing”
e Solunum destegi

2. Cerrahi tedavi
* Tendon gevsetme-ayirma
 Skolyoz cerrahisi



Rehabilitasyonun hedefleri

Aileyi egitmek,

Kas kuvvetini korumak

Kaslarda kisalmayi1 onlemek
Eklem kontraktlrinu onlemek
Solunum problemlerini 6nlemek,

Yldrime islevini mimkun oldugu kadar uzun stire devam
ettirmek,

Ortez ve yardimci cihazlarin kullanimi
Fonksiyonel kapasiteyi artirmak
9. Yasam kalitesini iyilestirmek
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Kullanilan yontemler

* Egzersiz tedavisi
« Germe egzersizleri
* Kuvvetlendirme egzersizleri

* Solunum fizyoterapisi

* Elektrik stimulasyonu

e Sicak uygulamalar (hotpack)
e Hidroterapi (havuz tedavisi)
* Evde rehabilitasyon



Egzersiz Onerilers

* Asiri yorgunluk ve asiri calismadan kacin

* Eksentrik egzersiz ve ylksek-direncli kuvvetlendirme
egzerszlerinde kagin

* Kullanmama atrofisi ve inaktivitenin yol actigi diger sekonder
komplikasyonlarin 6nlemek icin
 Ambulatuar ve erken nonmabulatuar donemde
* Yizme egzersizleri
» Hafif, submaksimal kuvvetlendirme/aktivite egzersizleri



Germe ve pozisyonlama

* Eklem hareket acikligi egzersizleri

* Kontraktirleri 6nlemek icin aktif, aktif yardimli ve/veya pasif
germe egz

* Germe egz rehabilitasyon kliniginde, evde ve/veya okulda da
yaptirilabilir

* Uygun pozisyonlama, ortezleme ve ayakta durma cihazlari
* Ayakta durmayi gelistirme programlari



Ortez ve yardimci cihazlar

e Kontrakturleri 6nlemek icin istirahat ortezleri,
eklem pozisyonlamasi ve ayakta durma

» Gece ayak-ayak bilegi istirahat ortezleri (AFO),
ekinovarus deformitesini onler

 Diz-ayak-ayak bilegi ortezleri (KAFOs; 6rnegin
uzun bacak ortezleri) ge¢c ambulasyon
doneminde ayakta durma ve limitli
ambulasyonu destekleme, kontrakturleri
onlemede

e [stirahat el splintleri, gergin uzun parmak
fleksorleri olan hastalarda kontraktirleri onler




Ayakta durma cihazlar

* Ge¢c ambulatuvar ve erken non-ambulatuar donemlerde

» Hastalarda hafif kalca, diz veya ayak bilegi kontraktlrlerinin
oldugu veya olmadigi durumlarda ayakta durma cihazi yararl
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* Pasif ayakta durma cihazi

* Ayakta tutma ozelligi olan TS




Erken teshis icin ipuclari...



1. Yakinmalara bak

How to Diagnose Muscular Dystrophy



2. Gowers belirtisi var mi?




3. Hareket bozuklugu var mi?




4. Kas agrisi ve sertligi var mi?




5. Cocuklarda baldirda genisleme var mi?




6. Cocukta 6grenme problemleri var mi?




