NOROMUSKULER HASTALIKLAR VE
REHABILITASYONU



KAS HASTALIKLARI:

* Motor unitede olusan bozukluklar sonucu ortaya ¢ikan hastaliklara
noromuskuler hastaliklar adi verilir.




d Motor linite 4 parcadan olusmaktadir:

|. Beyin sapinda veya spinal kordun 6n boynuzunda
yer alan motor ndronlar,

II. Bu motor noronlarin aksonlarinin diger aksonlarla
birlikte olusturduklari periferal sinirler,

Ill. Kas-sinir kavsagi,

IV. Tek motor noron tarafindan inerve edilen tum kas
lifleri.



* Belirli kas gruplarinda ilerleyici zayiflik ve atrofi ile
karakterize kronik bozukluk vardir.

* Belirli kas kontraksiyonlarini yapma ve sirdirmede
problem vardir.



Noromuskiiler Hastaliklarin Genel Ozellikleri:

* Bir kismi genetik kokenli bir kismi degildir.

* Bir kismi konjenital bir kismi sonradan kazanilmistir.
* Bir kismi akut bir kismi kronik seyirlidir.

* Bir kismi ilerleyici bir kismi degildir.

* Bir kisminin tedavisi muimkin oldugundan ve
intrauterin tanisi mumkin oldugundan kesin tani
onemlidir.



Noromuskiler Hastaliklarin Klinik Ozellikleri:

* Aile hikayesi,
* Agrive kramp,
* Yorgunluk,

e Yorgunluk sonrasi gelisen gucsuzluk kas-sinir kavsagi hastaliklarina
ozguddur.

* Tonus ve Refleks degisimi;
* Hipotoni kas glicsiizlugi ile birlikte olabilir veya olmayabilir.

* Yaygin hipotoni ve motor gelisimin yavasligi noromuskuler hastaliklarin en
onemli o6zelligi olup ortaya cikis zamani her hastalik icin farkh olabilir.

 DTR’leri néronal hastaliklarda ve noropatilerde kaybolurken miyopatilerde
azalsa da korunmustur.
eZayifhk;

*Kas kitlesinin azalmasi genellikle kuvvet kaybi ile birlikte olmasina karsin
bazen sasirtici derecede normal kuvvetinde de olabilir.




*Atrofi,
*Hipertrofi,
*Gerilme refleksi,
*Fasikulasyon;

eKaslarda gorulen fasikilasyonlar, 6zellikle dilde cok iyi gozlenir,
denervasyon isaretidir.

*Tam denervasyondan o6nce genis kas gruplarinda, ince, suratli,
degisik siddette, dlizensiz, buyuk ritimli hareketler

*Fibrilasyon;

*Tek ya da kas grubunda yavas, surekli, ritimsiz, kiicik amplititlg,
yer degistirmeyen.

*Myotoni =2 Kaslarin kasildiktan sonra gevsemesinin yavas olma hali,
*Myokimi,
*His kayiplari ve degisiklikleri noropati bulgusudur,

*Kontraktur goralr.



Noromuskuler Hastaliklarin Tetkiklerle
Degerlendirilmesi:

* Serum enzimleri

 Kreatin fosfokinaz (CPK)
e Sinir iletim hizi
* Elektromiyografi (EMG)
* Kas biyopsisi
* Sinir biyopsisi
* EKG
* Molekuler genetik calismalar:
e Kan drneklerinden

 Kas biyopsi ornekleri UGzerinde molekiler genetik
calismalar yapilir.



NOROMUSKULER HASTALIKLARIN SINIFLANDIRILMASI:

Alt motor noronlari ilgilendiren hastaliklar(N6ronejik Hst.)
Periferik sinirleri ilgilendiren hastaliklar (No6ropatiler)
Kas-Sinir kavsagi hastaliklari
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Kas hastaliklari



1. Alt motor néronlariilgilendiren 3. Kas-Sinir kavsagi hastaliklar:
hastaliklar: Noronejik hastaliklar: Miyastenia gravis

*  Spinal muskdler atrofi e Organofosfat zehirlenmeleri
. Poliomiyelitis . Botulizm
2. Periferik sinirleri ilgilendiren hastaliklar: . Kene paralizisi
Noropatiler: 4. Kas hastaliklari: Miyopatiler:

Herediter motor-his noropatileri

Peroneal muskduler atrofi:
Charcot-Marie-Tooth hastaligi

Peroneal muskdtler atrofi,

Miyotubuler miyopati
Konjenital kas lifi tip oransizlig
Sentral core hastaligi

aksonal tip
. Toksik néropatiler . Beyip malformasyonlarl ve kas
L . gelisimi
. Otonomik noropatiler . :
* Amiyoplazi

. Familyal disotonomi

Agriya konjenital insensitivite ve
anhidrozis

. Refleks sempatik distrofi
Guillain-Barre Sendromu
Bell paralizisi

* Muskiler disgenezis
* Benign konjenital hipotoni
* Artrogripozis



* Duchenne muskiler distrofi
» Becker muskiiler distrofi
e Emery-Dreifuss muskduler distrofi
* Miyotonik hastaliklar
* Miyotonik muskdler distrofi
* Miyotonia konjenita
* Paramiyotoni
* Limb-Girdle muskuler distrofi
* Fasioskapulohumeral muskdler distrofi
e Konjenital muskdler distrofi

e Tiroid miyopatileri
* Hiperparatiroidizm miyopatisi
» Steroide bagli miyopati

* Potasyumla ilgili periyodik paraliziler
* Malign hipertermi
* Glikojen depo hastaliklari

* Mitokondriyal miyopatiler

* Lipid miyopatileri



Muskuler Distrofi Siniflandirmasi:

* Walton ve Nattrass tarafindan yapilan siniflandirma:

1- X'e bagh formlar

a) Duchenne M.D

b) Becker M.D

c) Emery ve Dreifuss M.D varyanti

2- Otozomal resessif
a) Limb girdle tipi

b) Cocukluk cagi M.D
c) Konjenital M. D.

3- Otozomal dominant

a) Fascioscapulohumoral M.D
b) Distal M.D

c) Okular M.D

d) Okulopharyngeal M.D
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SPINAL MUSKULER ATROFI
(SMA):

* Alt motor nodronlan ilgilendiren hastaliklarin en tipik oOrnegini
olusturur.

* Medulla spinalis 6n boynuz motor hicrelerinin programlanmis
olim olayinin (apoptosis) patolojik olarak devami sonucunda
gelisir.

e Apoptosis fotal hayatta baslar, bebeklik ve cocukluk caginda
progresif olarak devam eder.




QUc tip olarak siniflandirilir:

»Tip I: Werding-Hoffman hastaligi: Agir infantil formu.
»Tip Il: Yavas infantil formu.

»Tip lll: Kugelberg-Welander hastaligli: Kronik veya juvenil
formu.



SMA'nin en 6nemli 6zellikleri:

v Agir hipotoni,

v'Yaygin kuvvetsizlik,

v'Kas kitlesinde azalma,

v'DTR’leri alinmaz,

v'Dil, yiiz ve ¢ene kaslarinin da tutulmasi,

v'Denerve olmus kas liflerindeki fasikiilasyonlar tipiktir.
»En iyi dilde gozlenir.
»Solucan hareketleri gibidir.



