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OZET
Amag¢: Duchenne Muskuler Distrofi (DMD) ve Becker Muskuler Distrofi (BMD)

glinimuzde en sik goérllen kas hastaliklarindandir. Sikligi 1:3500 canli erkek dogum olarak
bildirilmistir. (1) X kromozomuna bagl resesif gegis gdstermektedir ve 06zellikle erkek
cocuklari icin édnemli bir morbidite ve mortalite nedenidir. (2) Kas membraninda distrofin
proteinini kodlayan gen defekti nedeni ile olusan hastalik, ilerleyici kas dejenerasyonuna
neden olmakta ve bu da klinige progresif seyirli, yurime ve kendine bakim yetisini
kaybettiren, kardiyak, solunum, iskelet, endokrin, gastroenterolojik, psikolojik birgok sistemi
etkileyen ve multidisipliner yaklasim gerektiren bir durum olarak yansimaktadir. (6) Progresif
seyirli olmasi ve c¢oklu komorbiditelerin eslik etmesi nedeni ile olgular erken yaslarda
kaybedilmektedir. Evde olgulara primer bakim hizmetini veren ebeveynlerin; hastalik sureci,
olusabilecek ek hastaliklar, korunma hizmetleri ve dikkat etmeleri gereken hususlar hakkinda
bilingli ve iyi bilgilendiriimis olmalari gereklidir. Bu ¢alismanin amaci, klinigimizde Duchenne
ve Becker Muskuler Distrofi tanisi ile takip edilen olgularin, aileleri ile birlikte takiplere
gelmeleri, oOnerilen tedavileri duzenli uygulamalari, ailelerin hastalik ve komorbiditeler
hakkindaki bilgi ve farkindaliklari, agilar gibi koruyucu tip alanindaki ve anestezi uygulamalari

gibi dikkat edilmesi gereken durumlar hakkindaki bilgilerini degerlendirmektir.

Materyal ve Metod : Cocuk noroloji poliklinigimizde 01.01.2008 ve 01.05.2017 tarihleri
arasinda 0-20 yas araliginda iken Duchenne ve Becker Muskuler Distrofi tanisiyla takip
edilen 61 olgunun dosyalari retrospektif olarak degerlendirildi ve ailelerin hastalik hakkindaki
bilgilerini sorgulamak ve takibin uygunlugunu degerlendirmek icin ailelere telefon ile ulasildi.
Literatlr taramasi ve kabul gérmis glncel uygulamalarin incelemesi yapilarak hazirlanan
anket uygulandi. Olgularin izlemi, kendilerine ait dosyalari, Dokuz Eyliil Universitesi Tip
Fakdltesi hastane sistemi lGzerinde goérilen basvuru tarihleri, basvuru yaptiklari birimler ve
laboratuvar sonuglari incelenerek dogrulandi. Anket uygulamasindan alinan bilgiler mevcut
verilerle karsilastiniidi. Olgularin verileri SPSS 24 programi tzerinden analiz edildi, frekans
ve ylzdelik olarak bilgiler tablolar haline getirildi. Ayrica programin karsilastirma &6zelligi
kulanilarak olusturulan ¢apraz tablolarla olgularin mevcut semptom, bulgu, takip uygunlugu,

ailelerin bilgi diizeyi acisindan deg@erlendirildigi kesitsel betimleyici sonuclar elde edildi.

Bulgular: Olgularin %100’Gnun erkek cinsiyette oldudu, ortalama yaslarinin 8,93 yil (en
kiguk 8 ay, en blylk 20 yas) oldugu, ortalama tani yasinin 3,27 yil (en kiguk 8 ay, en blyuk
10 yas) oldugdu, %95,1’inin (n:58) 7 yasina kadar tani aldigi saptanmistir. Olgularin %73,8’i
(n:45) DMD, %26,2’si (n:16) BMD tanisi almistir. Olgularin %4.9’u (n:3) presemptomatik,
%31,2’si (n:19) erken ambulatuar, %36,1’i (n:22) ge¢ ambulatuar, %21,3'0 (n:13) erken non

ambulatuar, %6,6’s1 (n:4) ge¢ non ambulatuar evredeydi. Motor fonksiyon (MF) testlerinin
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gerekliligi hakkindaki aile bilgisi mevcudiyeti %39,3 (n:24) oranindayken, olgularin
%55,7’sinin  (n:34) MF testleri uygun sekilde yapiimisti. Kardiyak testlerin gerekliligi
hakkindaki aile bilgisi mevcudiyeti %29,5 (n:18) oranindayken, EKO takiplerinin gec¢
ambulatuar evreden itibaren %87,2 ile (39 olgu icerisinde n:34) yetersiz diuzeyde oldugu,
hicbir olguya kardiyak MR uygulanmadigi, kardiyak medikasyon oraninin %5 (n:2) oldugu
saptandi. Ailelerin solunum fonksiyon testlerinin gerekliligi hakkinda bilgi sahibi olma orani
%54,1 iken (n:33), hi¢bir olgunun NIV destegi almadidi saptandi. Ailelerinin endokrin aciller
hakkinda bilgi sahibi olma orani %36,1 iken (n:22), hicbir ailenin elinde acil durumda
kullaniimak Uzere hidrokortizon preparati bulunmamaktaydi. Olgularin tamamina g¢ocukluk
¢agl asilarinin eksiksiz uygulandidi fakat kortikosteroid tedavisi alan olgularin %72,4’Gnin
(n:21) influenza asisiyla, 75,9’'unun (n:22) pnémokok asisiyla bagisiklanmadidi saptandi.
Depolarizan anesteziklerin uygulanmasinin sakincalariyla ilgili bilgi sahibi olma orani %80,3
(n:49) olarak saptandi. Presemptomatik evredeki olgularin ailelerinin %100’G (n:3) bu konuda
bilgi sahibi degildi. Agri kontroli hakkinda bilgi sahibi olma %8.1 (n:5), agn medikasyonu
uygulamalari %4,9 (n:3) oranlarinda saptandi. Duzenli psikiyatrik ve biligsel degerlendirme
uygulanma orani %45,9 (n:28) olup, degerlendirmelerin gerekligi hakkindaki aile bilgisi

mevcudiyeti %32,7 (n:20), toplam psikiyatrik medikasyon kullanim orani %4,9'du. (n:3)

Yorum: Progresif seyirli, yirime ve kendine bakim vyetisini kaybettiren, kardiyak,
solunum, iskelet, endokrin, gastroenterolojik, psikolojik birgok sistemi etkileyen multidisipliner
yaklasim gerektiren muskuler distrofili olgularin ¢ogu, o6zellikle DMD olgulari, ylksek
komplikasyon oranlari ve hastaligin dogal seyri nedeniyle erken yaslarda kaybedilmektedir.
Bakim hizmetini veren ebeveynlerin hastalik sureci, olugabilecek ek hastaliklar, korunma
hizmetleri ve dikkat etmeleri gereken hususlar hakkinda bilingli olmalari gereklidir.
Galismamizda, ailelerin hastaligin takibiyle iligkili bilgi durumlari degerlendirildiginde ¢ok
sayida eksikligin oldugu saptanmigtir. Multidisipliner yaklagim gerektiren bu hastalk
grubunun takibinde, ailelere alabileceklerinden fazla sorumluluk verildigi, ailelerin takip ve
tedavilerin uygulanmasi ve gerekliligiyle ilgili eksik ve yanhs bilgilerinin oldugu, bu
uygunsuzluk dolayisiyla gerekli bagvurularin zamaninda yapilamadigi, énlem alinabilecek
komplikasyonlarin gézden kactigi, tedavi uygulamalarinda aksakliklarin yasandigi, olgularin
hayat kalitesinde dusus oldugu, ailelerin bilgi dizeylerinin artirilarak tedavi ve takip kalitesinin
daha iyi hale getirilecegi dustnilmustir. Ulkemizde sadece bu hasta grubuyla ilgilenecek

multisipliner néromuskiler takip merkezlerin kurulmasi bir zorunluluk haline gelmistir.

Anahtar kelimeler: Muskiiler Distrofi, Takip Kalitesi, Komplikasyonlarin Onlenmesi,

Aile Bilgisi Diizeyi



ABSTRACT

ASSESSMENT OF FOLLOW-UP QUALITY AND COMPLIANCE IN PATIENTS
WITH DUCHENNE MUSCULAR DYSTROPHY AND BECKER MUSCULAR
DYSTROPHY

Objective: Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) and Becker Muscular Dystrophy
(BMD) are among the most common muscle diseases. The frequency has been reported as
1: 3500 live male births. (1) It is a X-linked disorder and is an important cause of morbidity
and mortality especially for boys. (2) The disease, which is caused by the gene defect
encoding the dystrophin protein in the muscle membrane, causes progressive muscle
degeneration and this is a progressive clinical course, loosing the ability to walk and self-
care, affects cardiac, respiratory, skeletal, endocrine, gastroenterological, psychological
systems and requires a multidisciplinary approach reflected as the situation. (6) Due to it’s
progressive course and accompanying comorbidities, cases are lost at an early age. Parents
who provide primary care services to the cases at home should be conscious and well
informed about the disease process, possible additional diseases, preventive services and
issues to be considered. The aim of this study is to evaluate Duchenne Muscular Dystrophy
and Becker Muscular Dystrophy patients regarding coming to follow-up together with their
families, applying the recommended treatments regularly, families' knowledge and
awareness about diseases and comorbidities, preventive medicine such as vaccines and

anesthesia practices.

Materials and Method: The files of 61 cases with Duchenne Muscular Dystrophy and
Becker Muscular Dystrophy aged 0-20 years, diagnosed between between 01.01.2008 and
01.05.2017 in our pediatric neurology outpatient clinic were retrospectively evaluated and the
families were contacted by phone to inquire about the family's information about the disease
and to evaluate the appropriateness of follow-up. The questionnaire prepared by scanning
the literature and examining accepted current administrations was applied. The follow-up of
the patients was confirmed by examining their files, arrival dates on the DEUTF hospital
system, the units they applied to, and the laboratory results. The information obtained from
the survey application was compared with the existing data. The data of the cases were
analyzed using the SPSS 24 program, and the frequency and percentage information were
tabulated. In addition, cross-tables were created using the comparative feature of the
program and cross-sectional descriptive results were obtained in which the cases were
evaluated in terms of current symptoms, findings, compliance with follow-up, and the level of

knowledge of families.
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Results: It was found that 100% of the evaluated cases were male, the average age
was 8,93 years (the youngest 8 months, the oldest 20 years), the average age at diagnosis
was 3.27 years (the youngest 8 months, the oldest 10 years), and 95.1% (n:58) were
diagnosed until the age of 7. 73.8% (n:45) of the cases were diagnosed with DMD and
26.2% (n:16) with BMD. It was found that 4.9% (n:3) of the cases were presymptomatic,
31.2% (n:19) early ambulatory, 36.1% (n:22) late ambulatory, 21.3% (n:13) early non-
ambulatory, 6.6% (n:4) late non-ambulatory stage. The availability of family information about
the necessity of motor function tests tests was 39.3% (n: 24), MF tests were performed
appropriately in 55.7% (n: 34) of the cases. The availability of family information about the
necessity of cardiac tests were 29.5% (n:18), ECHO follow-ups were insufficient with 87.2%
(n: 34 out of 39) from the late ambulatory stage, cardiac MRI was not applied to any case,
cardiac medication rate was determined to be 5% (n: 2). It was found that the rate of
knowledge of the families of the cases about the necessity of respiratory function tests was
54.1% (n: 33), and none of the cases received NIV support. The ratio of families of the cases
who have information about endocrine emergencies was 36% (n: 22), it was determined that
no family had hydrocortisone preparations for emergency use. It was found that childhood
vaccines were applied to all cases completely, but 72.4% (n: 21) of the cases who received
corticosteroid treatment were not immunized with influenza vaccine, and 75.9 (n: 22) were
not immunized with pneumococcal vaccine. The rate of families having information about the
drawbacks of applying depolarizing anesthetics was 80.3%. (n: 49) 100% (n: 3) of the
families of the cases in the presymptomatic stage were not informed about this issue. The
rate of applying regular psychiatric and cognitive evaluations was 45.9% (n: 28), the
presence of family information about the need for evaluations was 32.7% (n: 20), and the

total psychiatric medication use rate was 4.9%. (n: 3)

Conclusion: Most of the patients with muscular dystrophy have a progressive course,
loose the ability to walk and self-care and are affected by cardiac, respiratory, skeletal,
endocrine, gastroenterological, psychological systems. They require a multidisciplinary
approach, especially cases with DMD are lost at an early age due to high rates of serious
complications. Parents who provide care services to the cases should be conscious about
the disease process, possible additional diseases, preventive services and the issues they
should pay attention to. In our study, when the knowledge of families about the follow-up of
the disease was evaluated, many deficiencies were detected. In the follow-up of this disease
group, which requires a multidisciplinary approach, families are given more responsibility
than they can take, families have incomplete and incorrect informations about the
administrations, necessity of follow-up and treatment. Due to this inconveniences, necessary
applications cannot be made on time, complications that could be taken are overlooked,
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problems are experienced in treatment practices which causes decrease in the quality of life
of the cases. It was suggested that the quality of treatment and follow-up would be improved
by increasing the knowledge level of families. Establishment of neuromuscular services

throughout our country has become mandatory.

Keywords: Muscular Dystrophy, Quality of Follow-up, Prevention of Complications, Level of

Family Knowledge
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1.GIRIS
Duchenne Muskuler Distrofi ve Becker Muskuler Distrofi ginimizde en sik goérilen kas

hastaliklarindandir. Siklidi1 3500 canli erkek dogumda bir olarak bildirilmigtir. (1)

X kromozomuna bagli resesif gegis gostermektedir ve Ozellikle erkek gocuklari igin
6nemli bir morbidite ve mortalite nedenidir. (2) Kas membraninda distrofin proteinini kodlayan
gen defekti nedeni ile olugan hastalik, ilerleyici kas dejenerasyonuna neden olmakta ve bu
da klinige progresif seyirli, yirime ve kendine bakim yetisini kaybettiren, kardiyak, solunum,
iskelet, endokrin, gastroenterolojik, psikolojik bir¢cok sistemi etkileyen ve multidisipliner

yaklasim gerektiren bir durum olarak yansimaktadir. (6,15,18,32)

Progresif seyirli olmasi ve ¢oklu komorbiditelerin eglik etmesi nedeni ile olgular erken
yaglarda kaybedilmektedir. (6) Evde olgulara primer bakim hizmetini veren ebeveynlerin,
hastalik sureci, olusabilecek ek hastaliklar, korunma hizmetleri ve dikkat etmeleri gereken

hususlar hakkinda bilingli ve iyi bilgilendirilmis olmalari gereklidir.

2. GENEL BILGILER
2.1 Muskiiler Distrofilere Girig

Muskuler distrofiler cocukluk ¢adinda en sik karsilasilan kas hastaliklarindandir. (1)
Patofizyolojisinde kas hilicre zarinin stabilizasyonunu saglayan distrofin protein eksikligi
sorumludur. Genetik temeli olan bir hastaliktir. Kas liflerinin dejenerasyonu ile ilerleyici seyir

gOsterir ve olgular erken yasta kaybedilirler.

Hastaligin progresif patofizyolojisi, olgularin gesitli sistemleri etkileyen komorbiditelere

neden olarak yasam kalitelerini giderek artan bir sekilde olumsuz yénde etkilemektedir. (4)

2.2 Muskuler Distrofinopatiler Klinik Gidis

Distrofinopatiler X kromozomuyla tasinan gekinik aktarimli hastaliklardir, dolayisiyla
etkilenmis Dbireylerin tamamina yakini erkeklerden olusmaktadir. En sik gorulen iki
distrofinopati Duchenne Muskuler Distrofi (DMD) ve Becker Muskuler Distrofi'dir (BMD). Bu
iki hastaligin klinik progresyonu benzer seyretmekle birlikte Duchenne Muskuler Distrofinin
seyri daha agir klinik tutulum gdstermekte olup Becker Muskuler Distrofinin seyri daha
selimdir. Hafif tip DMD ve agir tip BMD olarak nitelendirilmis bir grup "aykir" hasta

populasyonu da mevcuttur. Ayrica bu hastalik gurubuyla iligkilendirilen;



1) DMD iligkili dilate kardiyomyopati
[I) Myoglobinuriyle seyreden kas kramplari
lll) Kas enzimlerinin asemptomatik yiksekligi

V) DMD/BMD tasiyiciligi klinik/subklinik durumlari da mevcuttur.

2.2.1 Distrofinopatilerin Tarihgesi

Progresif muskuler distrofiler ilk olarak 1852 yilinda Meryon tarafindan tanimlanmistir.
Meryon, hastaligin genetik gegis ihtimalinin yuksek oldugunu, kadinlardan erkek cocuklara
aktanldigini bildirmigtir. (16) Fransiz Nérolog Duchenne 1868 yilinda 13 hastayi dahil ettigi
bir ¢aligmay! bildirmis, Duchenne tipi muskuler distrofinin kas biyopsi bulgularini
tanimlamigtir. Becker hastaligin klinik olarak daha hafif bir formunu 1955 yilinda
tanimlamayi basarmistir. Monaco ve ark. 1986 yilinda hastaligin patofizyolojisinde rol
oynayan distrofin genini klonlamasiyla gen terapisinin uygulanmasina yonelik pek c¢ok

calisma baglatiimigtir. (17)

2.2.2 Distrofin Protein Patolojileri ve Genetik

Distrofin proteinini kodlayan DMD geni insanda tanimlanmis en genis gendir. 14 kb
kopya, 79 ekzon, 8 promotor bolgeye sahiptir. Yaklasik 2.2 milyon baz ciftinden olugan bu
gen Xp21.3-p21.2 lokasyonunda bulunup tim X kromozomunun yaklasik % 1'ini tek basina
olusturan olukga buyulk bir gendir. (23) Yapilan immunhistokimyasal galismalarda distrofinin

kas fibrillerinin plazma membranlarinin sitoplazmik ytzinde bulundugu gdsterilmistir.
Hastalik Gurubunun Patofizyolojisi

Distrofin yoklugu; sarkolemmada Distrofin iligkili protein kaybi

Sarkolemma ile ekstraseliiler matriks arasindaki bagin kopmasi

Sarkolemmada instabilite (Sitoplazmik Ca+2 miktarinin kontrolsiz artigi)

Proteolitik enzimlerin aktivasyonu

Kas hucre nekrozuna bagli kas kitlesinin kaybi

Kas gl¢sizIligu seklinde tanimlanir.



Distrofin proteini dért ana domainden olusur.

I) Aminoterminal domain (ekzon 1-8) : aktine 3 farkh ylksek afiniteli aktin baglama

bdlgesiyle baglanir

[I) Rod domain (ekzon 9-63) : 24 homolog spektrin benzeri tekrardan olusur. Tekrarlar
kas kontraksiyonu sirasinda Rod domain Uzerinde esneklik kazandirdigi distnilen mentese

(hinges) olarak bilinen iki ayri helikal olmayan bdlge tarafindan kesilir.
[I) Sisteinden zengin domain (ekzon 64-69) : distroglikan baglayici bolgedir.

IV) Karboksiterminal domain (ekzon 70-79) : hicre iskeletini hicre disi matristeki

proteinlere baglayan proteinlere bir protein kompleksiyle baglanmaktadir.

Distrofin genini kodlayan gen mutasyonlari; Duchenne Muskuler Distrofide % 50-65
arasinda degdisen oranlarda, BMD’de ise %65- 70 arasinda deg@isen oranlarda delesyon
olarak saptanmaktadir. Her iki grupta da %10 oraninda duplikasyon, %5-35 oraninda da
anlamsiz mutasyon gérulmektedir. Anlamsiz kodlama sonucu mutasyon gorilmesi DMD'de
BMD'ye gore daha siktir. (3)

2.2.3 Duchenne Muskuler Distrofi ve Becker Muskuler Distrofi

2.2.3.1 Klinik Bulgular ve Prognoz

Duchenne Muskuler Distrofi, en sik goérilen muskuler distrofi tipidir; 3500 canli erkek
dogumdan birinde gortlar. (1) DMD 2-5 yas arasinda ortaya cikar, psddohipertrofi belirgindir,
IQ dusuklugu siktir, hizh progresyon gdosterir. (2) Hastalarin bayik kismi 11-13 yas ya da
daha erken dénemde tekerlekli sandalye kullanmak zorunda kalir. Ortalama yasam 15-30 yil
arasindadir. (4) Kas biyopsisi yapildidi takdirde patolojide ciddi distrofik degisiklikler gordlar.
immunohistokimyasal incelemeler distofin proteinin total yoklugunu gésterir. Intermediate
(ara) formlarinda tekerlekli sandalye kullanma yasi 13-16 olarak goérulir. Biyopside %5-20
arasinda normal miktarda distrofin saptanabilir. Becker Muskuler Distrofi'de baslangi¢ yasi 5
ile 20 yil arasinda degisiklik gosterir. Daha seyrek gorulur ve daha selim seyirli bir hastaliktir,
100.000°de 1 -18 arasinda gorulir. (21) Tekerlekli sandalye kullanim yasi 16'nin Ustindedir.
Patolojik olarak daha az dikkat gekici tutulum gdsterir, immunhistokimyasal incelemelerde

yamali distrofin gortintisu tespit edilmigtir.

DMD’nin dogumda semptom vermesi nadirdir, ancak bazi erkek bebekler hipotonik

olabilirler. Kaba motor gelisim (yuvarlanma, oturma, ayaga kalkma) ¢gogunlukla normaldir.
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Bas tutmanin gecikmesi gorulebilmektedir. Gowers arazi 3 yas civarinda belirginlesmeye
baslayip 5 ila 6 yas arasinda tam olarak gérulir. (22) Oyun ¢ocugu déneminde ylrimede
gecikme parmak ucunda yurime, merdiven ¢cikmada ve kosmada zorlanma olarak bulgu
verebilir. Ylrime yetisinin devamliligi hastadan hastaya buyik degisiklikler gdstermekte olup
genellikle 7 yasindan sonra kaybolmaya baslar. (7) Bu kayip sadece mobilizasyonun kaybi
anlamina gelmeyip ayni zamanda ortopedik klinik yansimalarin da daha erken ortaya
cikmasina neden olabilir. Ozellikle skolyoz tekerlekli sandalyeye gegcis yapildiktan sonra hizla
artis gosterir. (10) Solunum kaslarinin etkilenmesine bagh olarak goérulen zayif dksuruk sik
akciger enfeksiyonlarina neden olmaktadir. Ayrica postirin bozulmasi da solunum
kapasitesinde azalmaya neden olur, akciger enfeksiyonlarinin sikhgi artar. Baska bir

enfeksiyon sebebiyse faringeal gli¢cstizlige bagli tekrarlayan aspirasyonlardir.

Solunum fonksiyonlarinin gerilemesine bagl olarak yasanan gece hipoksisi nedeniyle
sabah uyanan ¢ocukta bas agrisi sikayeti olabilmektedir. Proksimal kaslarin tutulumu daha
erken ve daha ciddi olup ince motor hareketler daha ileri yasa kadar korunabilir. (7)
Tradelenburg yUrlylsu ve postlurin saglanmaya calisiimasi i¢in lumbal lordozun artiriimasi
gOzlenebilmektedir. Gayta ve idrar inkontinansi ileri donemlerde gorulebilir. Ortopedik
sorunlar arasinda skolyoz 6nemli yer tutmakta olup 6zellikle yirime yetisinin kaybindan
sonra belirginlesmesi hizlanir, kas kontraktlrleri en sik ayak bileklerini, dizleri, kalcalari ve
dirsekleri tutar. Pes ekinovarus siktir. Baldir ve dilde psédohipertrofi belirgindir. Derin tendon
refleksleri alt ekstremitede 6 yasa kadar alinabilir. Hastalarin %50'sinden fazlasinda
persistan tasikardi ve kardiyomyopati gortlar. Bu tutulum iskelet kasi tutulumuyla konkordans
gbstermez. (24) Ydrime vyetisi henlz kaybolmamis hasta c¢ocukta agir kardiyomyopati
olabilir. Hastalarin buyuk c¢ogunlugunda 18 vyasa geldiklerinde kardiyak etkilenme
saptanabilir.

Mental gerilik gogu hastada goérulir fakat 70'in altinda 1Q gértlmesi %20'den daha
azdir. (9) Onemli fakat géz ardi edilen bulgulardan bir tanesi de diiz kaslarin etkilenmesine
bagh olarak gorilen yutma guglikleri, gastroozafageal reflli, gastroparezi ve
konstipasyondur. (15,18,32) Bu hastalarda epilepsi sikli§i genel pediatrik populasyondan
daha fazladir. Normal pediatrik popllasyona goére sik gérilen bir durum da otizmdir. (19)
Ayrica DMD hastaligi bulunan bireylerde siksinil kolin ve halotan muhteviyatl anesteziklerin
kullanimi sonrasinda malign hipertermi gelisebilmekte olup, bu sekilde tani alan hasta
gruplari da mevcuttur. (20) Malign hipertermi mortalite riskini arttiran bir durum oldugu igin
ailelerin bilgilendiriimesi gereklidir. Solunum kaslarinda da gugulzlik mevcut olup efektif
OksUrme azalmistir. (25) Solunum yolu enfeksiyonlarina yatkinligi olan bu grup hastalarin asi
ile korunmalari 6nemlidir. Kas gug¢sizligi agisindan 6zetlenecek olursa DMD'deki ilerleyici
kas gucsuzlugu stereotipik bir patern izler ve 5 asama goézlenir.(15,18,32,33,34,35)
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Presemptomatik faz (Dogum ile 2 yasg): Olgular dogumda klinik olarak
asemptomatiktir. ilk iki yiIl boyunca ebeveynler, basta ayakta durma ve yiriime olmak uzere
ana motor gelisme basamaklarinin geciktigini belirtirler, DMD'li erkek ¢ocuklarda yirime igin

ortalama yas 18 aydir. (12-24 ay).

Erken ambulatuar faz (2 ile 6 yas arasi): DMD'li bir cocuk, yiururken sik sik diugsme
egilimindedir. Sirtlisti pozisyon ve ¢dmelme pozisyonundan kalkarken zorluk fark edilir.
Ayrica kosma, atlama, oturur pozisyondan ayaga kalkma ve basamak ¢ikmanin giderek
zorlagsmasi 2 ila 4 yas arasinda belirginlesir. Aile dykisU negatif olan erkek c¢ocuklarda
ortalama tani yasi 4 yil 10 aydir. (33)

Sirtistl ya da oturma pozisyonundan kalkarken tipik bir patern genellikle ebeveynler
tarafindan fark edilir. Cocuk yuzinu yere dogru tutma egilimindedir, ardindan bacaklari yayar
ve her iki elin destediyle dik bir durus elde etmek i¢in uyluklarina tirmanir. Bu manevra tipik
Gower’s Arazr’dir. (22,35) Boyun fleksor zayifligi DMD'li erkeklerde erken ve karakteristik bir
isarettir. BMD'li cocuklar boyun fleks6r glictini korumusglardir ve bu nedenle klinik muayene
ile DMD'den ayirt edilebilirler. 3 ile 6 yas arasinda, genellikle cocugun “balayi fazi” olarak
bilinen ve c¢ocugun normal motor gelisiminin hastalik evrimini geride birakti§i gecici bir

iyilesme gorulur. Daha sonraki hastalik gidisati yikici bir karakterdedir.(34)

Ge¢ ambulatuar faz (6 ile 11 yas arasi): Kas gicinde progresif bir azalma vardir;
sirtisti pozisyondan yukselmek daha zor hale gelir ve nihayetinde yerden kalkamamaya yol
acar. Tendoachillis, tensor facia lata ve hamstring kontrakturleri hareketlilii daha da
zorlastirir. Kaslarin islev kaybi, kas gucu ile ¢ok iyi iligkili degildir. 10 yasina gelindiginde,
DMD'li gocuklar ambulasyon i¢in uzun bacak desteklerine bagimli hale gelir; ve 11 ile 13
yaslarinda, ambulasyonu kaybeder ve tekerlekli sandalye kullanimina gereksinim duyulur.
Fonksiyonun kaybolma hizi, DMD'li ¢ocuklar arasinda 6nemli Olglide degisir. Gelismis
Ulkelerde ambulasyon kaybi yasi yaklasik 13-14 olmakla birlikte sinirli kaynaklar mevcutsa

ambulasyon kaybi yasi 9 ile 11 arasindadir. (35)

Erken non-ambulatuar faz (10 ile 15 yas arasi) : Ambulasyon kaybi ile kas zayifligi ve
atrofi hizla ilerler, bu da once alt ekstremitelerde sonra Ust ekstremitelerde kontraktirlere ve
hareket kisithliginin artisina neden olur. Skolyoz ve solunum kaslarinda gug¢sizlik solunumu
zorlastirir; solunum fonksiyon testleri yapildiginda vital kapasite ve toplam akciger

kapasitesinde kademeli bir disls saptanir. (35)
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Ge¢ non ambulatuar faz (>15 yas) : Bu asama siddetli Ust ekstremite zayifligi, alt
ekstremite kontraktirleri, solunum zayifligi, azalan Oksirme yetenekleri, kifoskolyoz ve
kardiyomiyopati ile karakterizedir. Solunum kaslarinin ilerleyici zayifligi, azalmis gece uykusu
kalitesine bagli sabah bas agrilari ile kendini gosteren hiperkarbi ve hipoksemiye yol acar.
Hastalarin ¢odu, cogunlukla solunum yetmezliginden, solunum vyolu enfeksiyonu veya
progresif kardiyomiyopatiye sekonder kardiyak yetmezlikten dlmektedir. Gelismis Ulkelerde

ev tipi mekanik ventilasyon destegdiyle sagkalim 25 ila 30 yila kadar ylkselmistir. (34,35)



2.2.3.2 Tani

==

¢
]
v i

=
e o

v
[ ]

|
.

_

Muskuler distrofilerde en sik goriilen erken belirti ve semptomlar.

(18) Sekil 1: Tani Algoritmasi



2.2.3.2.1 Aile Oykiisii

Kas gugsiUzlugine eslik eden aile dykisunin olmasi tanida yardimci olabilir, vakalarin

yaklasik %10’unda pozitif aile dykisl mevcuttur. (48)

2.2.3.2.2

Klinik Belirti ve Bulgular

2 ve 5 yas arasinda anormal yurime bulgulari, alt ekstremitede psddohipertrofi, yerden
kalkmada zorluk en yaygin gorulen semptomlardir. Vakalarin bir b6liminde konugmada ve
diger gelisimsel fonksiyonlarda gerilik gorualir. (26) DMD’nin dogumda semptom vermesi
nadirdir, ancak bazi erkek bebekler hipotonik olabilirler. Kaba motor gelisim (yuvarlanma,
oturma, ayaga kalkma) g¢ogunlukla normaldir. Bas tutmanin gecikmesi gorilebilmektedir.
Gowers arazi 3 yas civarinda belirginlesmeye baslayip 5-6 yas arasinda tam olarak gorulur.
Oyun gocugu déneminde yurimede gecikme parmak ucunda yurime, merdiven gikmada ve
kosmada zorlanma olarak bulgu verebilir. (4) Yirime yetisinin devamliligi hastadan hastaya
buyuk degisiklikler gostermekte olup genellikle 7 yasindan sonra kaybolmaya baslar. (7) Bu
kaylp sadece mobilizasyonun kaybi anlamina gelmeyip ayni zamanda ortopedik klinik

yansimalarin da daha erken ortaya ¢gikmasina neden olabilir.

Ozellikle skolyoz, tekerlikli sandalyeye gegcis yapildiktan sonra hizla artis gdsterir. (10)
Solunum kaslarinin etkilenmesine bagh olarak gorilen zayif Oksurik, sik akciger
enfeksiyonlarina neden olmaktadir. Ayrica posturin bozulmasi da solunum kapasitesinde
azalmaya neden olur, akciger enfeksiyonlarinin sikligi artar. Baska bir enfeksiyon sebebiyse
faringeal gugsuzlige bagh gelisen tekrarlayan aspirasyonlardir. Solunum fonksiyonlarinin
gerilemesine bagll olarak yasanan gece hipoksisi nedeniyle, sabah uyanan cocukta bas

agrisi sikayeti olabilmektedir.

Proksimal kaslarin tutulumu daha erken ve daha ciddi olup ince motor hareketler daha
ileri yasa kadar korunabilir. Tradelenburg yUriylsU ve postlriin saglanmaya c¢alisiimasi igin
lumbal lordozun artiriimasi gézlenebilmektedir. Gayta ve idrar inkontinansi ileri donemlerde
gOrilebilir. Ortopedik sorunlar arasinda skolyoz énemli yer tutmakta olup 6zellikle yirime
yetisinin kaybindan sonra belirginlesmesi hizlanir; kas kontraktirleri en sik ayak bileklerini,
dizleri, kalgalari ve dirsekleri tutar. Pes ekinovarus siktir. Baldir ve dilde psddohipertrofi

belirgindir. Derin tendon refleksleri alt ekstremitede 6 yasa kadar alinabilir. (4, 26)

Hastalarin %50'sinden fazlasinda persistan tasikardi ve kardiyomyopati gorulir. Bu

tutulum iskelet kasi tutulumuyla konkordans gostermez. Yirime yetisi henitiz kaybolmamis
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hasta cocukta agir kardiyomyopati olabilir. Hastalarin ¢ogunlugunda 18 yasa geldiklerinde

kardiyak etkilenme saptanabilir.

Mental gerilik tim hastalarda goéralir fakat 70'in altinda 1Q gorilmesi %20'den daha
azdir. (9) Onemli fakat gdz ardi edilen bulgulardan bir tanesi de diiz kaslarin etkilenmesine
bagh olarak gorulen intestinal hipomotilitedir Bu hastalarda epilepsi sikhdi genel pediatrik
populasyondan daha fazladir. Normal pediatrik popllasyona goére sik gorilen bir durum da

otizmdir.

2.2.3.2.3 Laboratuvar Bulgulari ve Diagnostik Testler

5 yas 6ncesinde serum kreatin kinaz (CK) dizeyleri normal degerlere gére DMD'de 50-
100 kat artis gorular, BMD'de DMD’ye gére daha disik dizeyler izlenir, DMD’de en ylksek
CK diizeyleri BMD’ye gore daha erken gortliar, BMD’de pik yasi 10-15 arasindadir.(29) Farkh
serilerde CK degerlerinin DMD’de 50-200 kat arasinda, BMD’de 20-200 kat arasinda oldugu
raporlanmistir. (31)

Serum aldolaz, aspartat aminotransferaz (AST), alanin aminotransferaz (ALT)
degerlerinde yukseklik saptanabilir. Sebebi agiklanamayan artmis serum aminotransferazlar
olan cocuklarin, karaciger hastaliginin diger belirti ve semptomlarinin yoklugunda, gizli kas
hastaligina sahip olabilecedi gdéz 6ninde tutulmalidir, 6zellikle bebeklerde kas distrofisinin
klinik belirtileri hafif olabilir ya hi¢ saptanamayabilir, erken CK tespiti tani igin bir ipucu
saglayacak ve hepatik hasarlanmaya odaklanan kapsamli ve invaziv arastirmalari en aza
indirecektir. (27,28)

Piruvat kinaz, glukoz fosfat izomeraz, enolaz, karbonik anhidraz-Ill, laktat dehidrogenaz

gibi kas enzimlerinde artis saptanabilir. (30)

Elektromyografide (EMG) kisa sureli, dustk amplitidli polifazik motor Unit
potansiyelleri goérulebilir, EMG tani amagh kullaniimaz daha ¢ok ndrojenik sUlreglerin

ekartasyonu agisindan faydaldir. (31)

Kas biyopsisi tani igin rutin olarak 6énerilmez, secilmis vakalarda faydali olabilir. (29) Isik
mikroskopisi, dejenerasyon, rejenerasyon, izole opak hipertrofiye lifler ve degisken kas lifi
boyutunu gosterir. inflamatuar hiicre infiltratlari sitotoksik T hiicreleri ve makrofajlardan
olusur, perimysium, endomysium ve perivaskiler bosluklarda goérulir. Diger bir 6zellik
dejeneratif liflerin bag dokusu ve yag dokusu ile asamali olarak degismesidir. DMD'de
distrofin immin boyama, sarkolemmanin anti distrofin antikorlari ile belirgin 6lgide azalmig

olan boyanmasini ya da hi¢ boyanmamasini gosterir. DMD'li erkek cocuklarin% 80'inde
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distrofin ekspresyonu, liflerin% 1'inden daha azinda gérulir. BMD'de sarkolemmanin anti-
distrofin antikorlari ile kismi boyanmasi gorilir. Yiksek CK seviyelerine sahip semptomatik
ve asemptomatik DMD tasiyicilarinin biyopsi érnekleri, distrofin immin boyama lzerinde

karakteristik bir mozaik desen sergileyebilir. (35)

Molekuler Genetik Testler; Polimeraz Zincir Reaksiyonu (PCR) ile tani konamayan
olgulara Coklu Ligasyona Bagh Prob Amplifikasyonu (MLPA) ile analiz uygulanabilir.
DMD/BMD tanisi, PCR ydntemiyle belirlenmekle birlikte, son yillarda farkli molekiler
yontemler uygulanarak hem hastalarin hem de tasiyicilarin tanisi konulabilmektedir. (36)
Genin buyukligu tarihsel olarak tam molekiler tani igin bir zorluk ortaya koymustur. DMD
geni, X kromozomu Uzerinde 2.4 milyon nukleotide yayilmis 79 ekzondan olugan bilinen en
blylk gendir. (29)

Bir veya daha fazla eksonda delesyon, DMD ve BMD mutasyonlarinin yaklasik% 65'ini
olusturur. (29,37,38) Uzun vyillar boyunca standart klinik test, ¢cok sayida primer seti
kullanilarak yaklasik 25 ekzonun varligini kontrol eden ekonomik PCR testidir. (39-40) DMD
lokusunda hemizigot mutasyonlari olan erkeklerde yararli olan bu test delesyonlarin yaklasik
%98’ini saptamaktadir fakat tasiyicilarin ve nokta mutasyonlari olan hastalarin saptanmasi
icin yeterli degildir. Genel klinik kullanimda ¢oklu ligasyona bagl prob amplifikasyonu (MLPA)
ve microarray yontemleri, PCR testinden daha yararhdir. (29,41,42,43,45)

Glnumuzde, tanida klinik olarak muskuler distrofi distnildigunde veya CK yuksekligi
saptanmis olguda ilk stphelenildiginde basvurulacak birincil ydntem genetik analizdir. EMG
ve kas biyopsisi rutin tani ydntemleri degildir. Ancak arada kalinan vakalarda destekleyici

tani yontemleri olarak kullanilabilir. (18,29,31)

2.2.3.2.4 Tanidaki Giuigliikler

DMD tanisi, X'e bagli tam bir kesinlige sahip aile dykusu varliginda esasen klinik
zeminlerde yapilabilir, ancak Oykunun yoklugunda bile klasik klinik gidigin ortaya gikma
prevalansi c¢ok yuksek guvenilirlikle taniya izin verir. DMD Kkliniginin klasik taklidi
sarkoglikanopatilerin ciddi formlarini, otozomal resesif Limb Girdle kas distrofilerini igerir. Bu
hastaliklar kahtim paterni (kadinlarin etkilenmesine neden olur) haricinde DMD'den ayirt
edilemeyebilirler. LGMD2I, FKRP genindeki mutasyonlar nedeniyle, kardiyomiyopati de dahil

olmak Uzere bir Duchenne veya Beckerlike fenotipe neden olabilir.(45,46,47)

Negatif DMD mutasyonel analizleri durumlarinda, bu sendromlar sarkoglikan

ekspresyonunun kas biyopsi karakterizasyonu ve a-distroglikan glikosilasyonu veya tim bu
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genlerin mutasyonel analizi (gesitli teshis sekans panellerinde mevcuttur) ile teshis edilebilir.
(47)

2.2 4 Distrofinopatilerde Tasltyicilik

DMD tanili olgularin 2/3’G, mutasyona ugramis genin tasiyici anneler ile aktarimi
sonucu olusur. 1/3 olguda yeni mutasyonlar saptanir. (48,49) Yeni mutasyonlarin saptanma
oraninin ¢ok yuksek olmasi genin buyukluguyle iligkilendirilmigtir. (49) DMD, erkek
cocuklarda fatal seyrettiginden, erkekler mutasyonlari aktaramazlar ve tasiyici olmazlar.
Hastalik grubu erkekleri daha cok etkilemekle birlikte klinik olarak farkedilebilir kas tutulumu
olmasa da kadinlarda da degisik oranlarda tutulum saptanabilir. Ozellikle kardiyolojik
degerlendirmelerde DMD’de %41, BMD’de %27, dilate kardiyomyopati basta olmak Uzere

anomaliler saptanabilir. (51)

BMD’li erkeklerde klinik daha hafiftir fertilizasyon devam edebilir ve hastalikli geni kiz
cocuklarina aktarabilirler. Tani alan grubun buylk ¢ogunlugunu (%90), taslyici anneden

erkek ¢cocuga hastalikhi genin aktarimi ile meydana gelen olgular olusturlar.

Ailede BMD ya da DMD tanisi alan birey varliginda prenatal testlerin yapiimasi 6nerilir.
Nukleik asit analitik tekniklerindeki ilerleme, DMD ve BMD ailelerinde potansiyel kadin
tasiyicilarin belirlenmesini buylk 6lgide kolaylastirmis ve maliyetini disurmustur. Boylece,
risk altindaki kadinlarin blyutk ¢cogunlugu, nedensel mutasyonun dogrudan degerlendirilmesi
ile teshis edilebilir. Distrofin genindeki mutasyon Uretiminin karmasikligi nedeniyle, genetik

danismanlik igin risk degerlendirmesi bu durumlarda oldukg¢a karmasik olabilir.(50)

2.3 Duchenne Muskuler Distrofi ve Becker Muskuler Distrofi Hastalarinda Takip

Olgularin komorbiditeler ve hastalik iliskili durumlar agisindan yakin izlenmesi, solunum
kaslarina olumsuz etkileyebilecek enfeksiyonlardan korunmasi, komorbid hastaliklarin erken

farkedilip, uygun tedavilerin baslanmasi gereklidir. (15,18,32)
Bu amagla olgularin;

* Motor gli¢ ve motor fonksiyonlar

» Kardiyak fonksiyonlar

*  Pulmoner fonksiyonlar

* Ortopedik morbiditeler

* Endokrinolojik, nutrisyonel, blytime, kilo alimi
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» Gastrointestinal bulgu ve semptomlar

* Nefrolojik bulgu ve semptomlar

» Psikiyatrik ve biligsel bulgu ve semptomlar

* Asilama uygunlugu

* Anestezi ve sedasyon ydnetimi

* Agri yonetimi

+ Eslik edebilecek migren, astim, epilepsi ve steroid gibi kronik kullanilan tedavilerin

yan etkileri, D vitamini eksiklikleri ve agisindan izlemi gereklidir. (6,15,18,32)

2.3.1 Motor gii¢ ve fonksiyon takipleri

Motor Fonksiyon izlemi; progresif kas gug¢sizligl ve kas erimesine neden olan bu
hastalik grubunda; Gower’s arazi bulgusu ve siresi, 6 dakika ylrime testi, North Star
degerlendirmesi, Ust ekstremite icin Brooke skalasi, alt ekstremite icin Vignos skalasi gibi
Olcekler ile objektif olarak degerlendirilebilmektedir. (9,15,18,32,53)

Fizik Tedavi izlemi; yirime fonksiyonlarinin kaybi postiiriin hizla bozulmasina neden
olabilmektedir, solunum kaslarinin zayifigina ek olarak skolyozun gelismesi tekrarlayan
akciger enfeksiyonlari acgisindan onemlidir. Kas kitlesinin kaybina bagli olarak gelisen
konrakturler ve pes ekinovarus gibi bulgular hastanin hayat kalitesini etkileyip bakimini
zorlastirdigindan bu tedavi proseddrlerinin yeterli stireyle ve dizenli yapilmasi gereklidir. Kas
gucu ve fonksiyonlarini koruma ve devamlilidini saglamada steroid tedavisi ve fizyoterapi, en
etkin yontemlerdir. (15,18,32,52)

2.3.2 Kardiyovaskiler sistem takipleri

Duchenne muskiiler distrofi (DMD) hastalarinda kardiyomiyopati, nemli bir morbidite ve
mortalite kaynagidir, solunum destegindeki gelismeler ortalama yasami suresini artirdigindan
kardiyomiyopatinin énemi belirginlesmistir. (54) Olgularin yarisindan ¢ogunda 18 yasina
geldiginde kardiyak tutulum bulgulari gelismis olmaktadir. Elektrokardiyografi (EKG) ile
degerlendirmede V1 derivasyonunda artmis R/S amplitidl, sol derivasyonlarda (V5-6)
artmis QT gorulebilmektedir, intraatrial ve interatrial iletim kusurlar ile karsilagiimaktadir.
Ekokardiyografi (EKO) degerlendiriimelerinde de dinamik kalp kasi degerlendirilmeleri
yapilabilmekte, kardiyomyopati varligi, perikardiyal eflzyon, kardiyak tamponad ve

myokardial inflamasyon vb. durumlar tespit edilebilmektedir. (55)
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Olgularda kas tutulumundaki progresyon kardiyak etkilenme ile paralel degildir, motor
bulgularin olmamasi kardiyak tutulumun olmadigi anlamina gelmez. EKO gérintileme ile
ejeksiyon fraksiyonu (EF) %55’in altina inen veya sol ventrikul dilatasyonu saptanan olgulara
ditretik veya dijital baslanmakta, asemptomatik ventrikiler dilatasyon progresyonunun
yavaglatilmasi icin beta-bloker veya anjiotensin reseptdr blokorleri kullaniimaktadir. Kardiyak
ilaglarin profilaktik olarak kullanildigi c¢aligmalarda tedavinin, sol ventrikil (LV) sistolik
fonksiyonunun bozulmasini énlemedigi, bunun yerine kardiyomyopatinin baslamasindan
sonra tipik olarak goérilen LV sistolik fonksiyonundaki progresif dususun hafiflettigi
saptanmistir. (7) Olgularin yilda en az bir kez bir kardiyak degerlendirme amagcl izlenmeleri,
kardiyak patoloji saptanir ise 6 ayda bir olacak sekilde takip sikhginin arttiriimasi
onerilmektedir. Kardiyak Manyetik Rezonans goérintileme (MRI) guincel kilavuzlarda rutin

olarak dnerilmektedir. (18)

Teshis Kadin tasiyicilarin degerlendirilmesi

Geng yetisikinlik doneminde kardiyak
degerlendirme

Tanida baslangi¢ degerlendirmesi

« Kardiyoloji konsultasyonu
« Kardiyovaskiiler MRI

« Kardiyak tibbi dykii
* Hasta semptomatikse veya pozitif
goriintiileme bulgusu varsa kardiyolog

« Aile oykiisii
Onerisine gore degerlendirme sikligini artirin

« Fiziksel Muayene
« Pozitif bulgu yoklugunda, degerlendirmeyi

* Elektrokardiyogram her 3 ila 5 yilda tekrarlayin

« invaziv olmayan gériintiileme:
« Ekokardiyogram (<6-7 yas)

« Kardiyovaskiiler MRI (>6-7 yas)

v v

« Kardiyolog 6nerileri dogrultusunda
degerlendirme sikligini artirmak

Yillik degerlendirme

Yillik kardiyovaskiiler degerlendirme
« Farmakolojik tedaviyi baslatmak
« Kardiyak tibbi dykii
« Fiziksel Muayene

« Elektrokardiyogram

« invaziv olmayan gdriintiileme

! I !

Ambulatuar ve erken non-ambulatuar evreler
* En az yilda bir kez kardiyak degerlendirme yapin
« Anjiyotensin donistiiriicii enzim

inhibitorleri veya anjiyotensin reseptor
blokerleri 10 yas civarinda baslayin

Gec¢ non-ambulatuar evre

« Belirtileri ve semptomlarii yakindan izleyin, kalp
fonksiyon bozuklugu, semptomatik kalp
yetmezliginin teshisi bu agamada zor olabilir

« Ritim anormalliklerini izleyin

« Bilinen kalp yetmezligi tedavileriyle tedavi edin

Cerrahi

ile biiyiik cerrahi dncesi degerlendirme yapin

* Anestezisti distrofi teshisinden haberdar edin;
hastalarin artmig anestezi riskleri mevcuttur.

(1 8) Sekil 2: Kardiyovaskiiler takip algoritmasi
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2.3.3 Solunum sistemi takipleri

Progresif kas gulgsuzliglu ve kas erimesi solunum diz kaslarini da etkiler. Steroid ve
idebenone tedavileri spirometrik parametreleri dizeltebilir, pulmoner fonksiyonlarin
korunmasi ve akciger hacminin saglanmasina yonelik solunum fizyoterapisi uygulanir, bu
tedaviler atelektazilerin gelisimini Onleyebilir. Steroid tedavisi ve fizik tedavi ile skolyoz
gelisimi ertelenebilir ise restriktif akciger hastali§i da bir miktar énlenebilir. ileri dénemlerde
Oksurme destekleyici cihazlar, non invaziv mekanik ventilasyon (NIV) secenekleri gindeme
gelebilir. (8,18)

Solunumun iyilesmesini etkileyen baglica yenilikler

I) Spirometrik parametrelerin dusus hizini énemli 6lgide azaltan kortikosteroidler ve

idebenon ile olan farmakolojik midahale;

II) Atelektazi gelismesini dnleyen ve atelektazi olugsma hizini azaltmaya yardimci olan akciger

fizyoterapisi;

[II) Skolyoz tedavisi ve skolyoz baslangicini geciktirmek igin kas inflamasyonunu /
dejenerasyonunu azaltmak ve ambulasyonu uzatmak igin kullanilan steroid tedavisi, restriktif

akciger paterninin olumsuz etkilerinin azaltiimasina ek katkisi;

IV) Solunum yolu enfeksiyonlarini dolayisiyla akciger enfeksiyonu riskini azaltan 6ksuruk

destekleyici cihazlar,;

V) Gece hipoventilasyonu, uykuda solunum bozuklugu ve nihayetinde solunum yetmezIligini

tedavi etmek icin gerekli olan non-invaziv mekanik ventilasyon olarak 6zetlenebir.

Solunumsal agidan olgularin her vizitte uykuda solunum yetmezligi gelisimi agisindan
sabah bas agrilarinin sorgulanmasi, 1. dekadin sonunda solunum kaslarinin etkilenmesi ve
solunum desteginin gerekli gorulebilmesi dolayisiyla 9-10 yaslarinda ilk degerlendirme,
tekerlekli sandalyeye gecis yapildiktan sonra ve/veya zorlu vital kapasite (FVC)'nin %80'in
altina dismesi durumunda ve/veya 12 yasa ulastiktan sonra yilda 2 kez solunum fonksiyon

testleri ile izlem onerilmektedir.

Ayrica solunum kaslarinin yukdnd arttirabilecek solunum yolu enfeksiyonlarindan
korunmak icin olgulara eksik ise pnémokok asilarini tamamlamalari ve yillik influenza

asllarini yaptirmalari 6nerilmektedir.(8,18)
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| Ambulatuar faz | | Erken non-ambulatuar faz | | Gec non-ambulatuar faz

Degerlendirmeler

Yilda bir kez FVC | | Yilda 2 kez FVC, MIP/MEP, PCF, SpO2, PaCO2

Obstriiktif uyku apnesi veya uykuda solunum bozuklugu belirtileri i¢in kapnografi ile uyku galismast

Miidahaleler

Pnomokok asilart ve yillik inaktive influenza agis1 ile bagisiklik kazandirma

FVC < % 60 tahmin edildiginde akciger voliim tedavileri

FVC <% 50, PCF <270 1/ dakika, MEP <60 cm H:O oldugunda,
Oksiiriik destekleme cihazlari

Uyku ile iliskili hipoventilasyon semptomlar1 baslamasi, uyku
calismalarinda anormal sonuglar saptanmasi , FVC <% 50 ,
MIP<60cmH20 ,uyanikhik taban ¢izgisi SpO2 <% 95 veya
pCO2> 45 mm Hg) durumlarinda geceleri tercihen non-invaziv
solunum desteginin baslatiimasi

Gece yapilan solunum destegine ragmen
ragmen giindiiz SpO2 <% 95, pCO2> 45
mm Hg veya uyanik haldeyken dispne
semptomlar1 mevcut olmasi halinde
giindiiz solunum desteginin eklenmesi

(1 8) Sekil 3: Solunum takipleri algoritmasi
2.3.4 Endokrinolojik takipler ve kemik saghigina yaklagim

Steroid tedavisi alan hastalarin endokrinolojik takiplerinin yapilmasi gereklidir.
Hastalarda cushingoid goérinim ve obezite gelisebilir, ebeveynlerde veya kardeslerde
obezite mevcutsa 6zellikle dikkatli olunmalidir, steroid tedavisine baslanmadan énce diyet
Onerilerinde bulunulmal ve istah artisinin goérilebilecedi yoninde bilgi verilmelidir, Bu
Onerilere ragmen bulgularin artisi halinde alternatif steroid (deflazacort) distintlmeli, sadece
hastaya degil tim aileye diyet konusunda uygun Onerilerle midahalede bulunulmahdir.
(15,18,32,58,59,60)

Hirsutizm ve akne bulgulari gelismesi halinde topikal preparatlar kullanilabilir, hastada
emosyonel distres yaratmadigi muiddetgce steroid tedavisinde degisiklik icin acele
edilmemelidir. (58)

Adrenal supresyon bulgulari acisindan dikkatli olunmalidir. Ebeveynlere hastayla
ilgilenecek tum tibbi personele ¢ocuklarinin steroid tedavisi altinda oldugunu bildirmeleri ve
steroid uyari karti tagimalari konusunda bilgilendirme yapilmalidir. Steroid tedavisinin aniden

durdurulmamasi gerektiginin bilindiginden emin olunmalidir.
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Cerrahi veya major hastalik icin intraven6z stres-doz hidrokortizon veya
metilprednizolon kullanilir, kabul edilen kesin tedavi stratejisi yoktur; anestezi veya endokrin
konsiiltasyonu uygundur. (65) Glincel bazi uygulamalarda ise evde acil uygulama igin (<2
yas arasl g¢ocuklar icin 50 mg; > 2 yas arasl c¢ocuklar veya vyetigkinler igin 100 mg)
intramuskuler uygulama yapilir. Glinde 50-100 mg/m?de hidrokortizon ile stres dozlamasi,
ginde 12 mg/m?den fazla prednizon veya deflazacort alan kisilerde siddetli hastalik, blyuk

travma veya ameliyat durumunda da gerekebilir.(18)

Hipertansiyon gorulebilir her vizitte boya gore tansiyon percentili tespit edilmelidir, Kan
basinci >% 99 percentil ise tuz alimini azaltilir, kilonun azaltiimasi dastnulir, 6nlemler
yetersiz kaldidi takdirde olasi ACE inhibitdru veya B-bloker ilaglari kullanilabilir. (15,18,32,64)

Glikoz intoleransi gorulebilir, hasta politri ve polidipsi agisindan sorgulanmalidir, aralkli
Uriner glikoz degerlendirmesi yapilmali, pozitif triner glikoz testi olmasi durumunda aglik kan
glikozu veya postprandiyal kan glikozu dizeyleri degerlendiriimeli, yUkseklik saptandigi

takdirde gocuk endokrin hastaliklari gértisu alinmalidir.(57)

Kemik yapisinda demineralizasyon mevcuttur, artmis kirik riski goralir. Kirik éykusu
acisindan dikkatli olunmahdir ve kemik yogunlugunu izlemek icin yillik kemik mineral
dansitometresi (DEXA) takipleri yapiimalidir.(10,18)

25-hidroksi D vitamini dizeyinin yillik izlenmesi, konsantrasyonu (mevsimsel iklim
yapisindaki bdlgelerde ideal 6lgim zamani kis sonudur) <32 nmol / L ise D3 vitamini ile
takviye edilmesi uygundur. Diyetisyen kalsiyum ve D vitamini alimi degerlendirilmelidir. 25-
hidroksi D vitamini konsantrasyonu 20-31 nmol / L igin, glinde iki kez 1000 internasyonel

unite (IU) oral yoldan, <20 nmol / L i¢in, ginde iki kez 2000 IU oral yoldan verilir.

Agirhik tasima aktiviteleri tesvik edilmelidir, D3 vitamini yanisira multivitamin takviyeleri

Onerilebilir, Pamidronat gibi bisfosfonatlar gerekli durumlarda kullanilabilir. (15,18,32,64,66)

2.3.5 Ortopedik — spinal deformitelerin 6nlenmesi ve yonetimi

Progresif kas glgslzligla ile seyreden ve yirime yetisinin kaybi, skolyoz, Ust
ekstremite fonksiyonlarinin kaybina ve kas erimesine neden olan bir hastaliktir. Olgularda
immobilizasyon gelismesi ile kontraktirler artmakta, skolyoz gelismesi de akciger
problemlerine zemin hazirlamaktadir. Olgularin temel tedavi prensibi olan fizik tedavilerine
devam edip, iskelet sistemi iligkili morbiditeler agisindan takipleri gereklidir. (10) Ortezler, alt

ekstremite kontrakturlerinin ilerlemesini dnlemeye yardimci olabilir, kullanimi énerilir. (67)
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DMD hastalarinda skolyoz gelisiminin nedeni tam olarak anlagilamamigstir. Ortak gorus,
zayIf hareketliligin ve artan kas glgsuzliginin govdede degisikliklere ve nihayetinde
ilerleyici bir ¢dkme skolyozuna yol agtigi yonindedir. (15,18,32,68) DMD hastalarinda
skolyozun ilerlemesi hizlidir ve yillik 16 ° ile 24 ° arasinda bir degisiklik gorilebilir siklikla
ergenlik buyimesinde en hizli goérilir. (69) Ambulasyonu mimkin oldugunca uzun slre
stirdirmek skolyoz gelisme riskini azaltabilir ve uzun vadede skolyozun siddetini azaltabilir,
skolyoz gelistikten sonra cerrahi disindaki tedavilerin faydasi sinirlidir. (70) Steroidlerle

tedavi edilen hastalarda skolyoz gelisiminin ertelendigini gésteren kanitlar mevcuttur. (71)

Kontraktirler ve immobilizasyon da bu olgularda dénemli bir kronik agri nedenidir,
olgularin bu agidan sorgulanmasi ve agri tedavisinin planlanmasi gereklidir. (11) Kronik
steroid kullainiminin yan etkisi olarak ve altta yatan immobilizasyonun da etkisiyle olgularda
kemik metabolizmasi bozulmaktadir. D vitamini ve kalsiyum destegdi almalari gerekmektedir.
(12)

DMD'de skolyoz icin ne zaman cerrahi olarak mudahale edilecedine karar vermek
zordur. Oziinde, skolyozu en aza indirmek ve dengelemek icin ameliyat yapilir. Bu, oturma
pozisyonunu ve konforunu iyilestirmek, vertebra kiriklarini ve iligkili agrilari azaltmak ve
solunum fonksiyonlarini mimkin oldugu kadar korumak icin gereklidir. (72) Hastalarin
cogunun ameliyat gerektirmesine ragmen hepsinin buna ihtiyag duymadigini gosteren
kaynaklar mevcuttur. (73) Bu hastalarda, bir risk tahmin sisteminin kullaniimasi, erken cerrahi

mudahale veya mudahalenin ertelenmesi konusunda karar vermede yardimci olabilir. (74)

Skolyozlarinda hizh ilerleme olan veya gelecekte solunum ve kalp fonksiyonlarinda
cerrahinin uygulanmasini engelleyebilecek durumlarin gelisebilecegi 06ngdrilen bazi
hastalarda erken cerrahi gereklidir. Hizli bozulma riski yiiksek olanlarda, egri 20 °'nin tzerine

ciktiginda cerrahi yapilmasi 6nerilmektedir. (75)
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izlem ve Teshis

Her vizitte
« Sirt agris1 veya kirik varligt

Yalnizca baslangigta (asagidaki gibi
izleyin)

« Serum kalsiyum

« Fosfat

* Magnezyum

« Alkalen fosfataz

« Paratiroid hormonu

Bagslangigta ve yilik izlemde

« Kalsiyum / D vitamini alim1

* Omurga BMD / DEXA

* Serum 25-hidroksivitamin D3
Baslangigta ve takipte

« Lateral torakolomber omurga
grafileri:

« Steroid kullaniyor, her 1-2 yilda bir

« Steroid kullanmiyorsa, her 2-3
yilda bir

Sirt agris1 veya omurgada 12 aylik
stire boyunca seri 6lgtimlerde BMD Z
skorunda > 0-5 SD’den fazla diisiis
goriilmesi halinde

« Lateral torakolomber omurga grafisi

Kemik frajilitesi belirtileri
gelisinceye kadar izlemeye devam
edin (disiik enerjili travmalarla
gelisen fraktiirler veya vertebral
fraktiirler)

Tedavi: stabilizasyon asamasi

Intravendz bisfosfonat tedavisi
baglamadan 6nce

« Kalsiyum / D vitamini
eksikligini tedavi edin

« Normal bobrek fonksiyonlarmi
dogrulaym

Intravendz bisfosfonat tedavisi
baslarken

* Yaymlanmis rejimi takip edin

Klinik olarak
anlamli kemik
frajilitesi
bulgular

« Klinik stabilite saglanana kadar
tedaviye edin

Tedavinin giivenlik ve
etkinligin izlenmesi igin

* Yillik torakospinal omurga
grafisi uygulanmali ve
asagidakiler 6 ayda bir
tekrarlanmalidir

* Omurga BMD / DEXA

* Serum hidroksivitamin D3
 Hastanm bildirdigi sirt agrist
« Kalsiyum / D vitamini alim1
* Mineral iyon metabolizmast

agisindan biyokimyasal
markerlerimin takibi

Klinik stabilite

Tedavi: idame agamasi

Klinik stabilizasyon
saglandiginda

« Stabilizasyon asamasinda
gergeklesen kazanglari korumak
igin daha diisiik bir doz
titrasyonu ile intravenoz
bisfosfonat tedavisine devam
etmeyi diisiiniin

+ Kemik sagligi durumuna ve
steroid tedavisinin devam edip
etmedigine bagl olarak bakim
tedavisinin stiresi belirlenir

idame tedavinin giivenlik ve
etkinligin izlenmelidir.

Klinik
stabilitenin
bozulmast

(1 8) Sekil4: Omurga ve kemik sadhg takipleri algoritmasi

2.3.6 Nutrisyonel takipler, biiyime , kilo alimi takipleri

Blyume geriligi agisindan ergenligin tamamlanmasina ya da hedef boya ulasiimasina
kadar 6 aylik aralarla boy élgimu yapilmalidir, hasta steroid kullanmiyor olsa bile muskuler
distrofili hastalarin ¢cogunda boy kisaligi egilimi mevcuttur. (18,61,62,63) Gecikmis puberte
gOrulebilir, puberte agisindan aile dyklisu sorgulanmali, Tanner evrelemesi takibi yapiimali,
yasa gore gerilik saptanmasi halinde ¢cocuk endokrin degerlendirmesi yapiimalidir, bu gibi
durumlar agisindan slrekli takipte olunmali, sdphelenildiginde c¢ocuk endokrin

degerlendirmesi dusunulmelidir.(15,18,32)

Ulusal persentil gizelgelerinde yas icin agirlik veya yas icin vicut kitle indeksi olarak 10
ila 85. persentiller olarak tanimlanan iyi beslenme durumunu korumak 6nemlidir. Koétu
beslenme potansiyel olarak hemen hemen her organ sistemi Gzerinde olumsuz bir etkiye
sahip olabilir. (15,18,32) Az beslenme, malnutrisyon, fazla kilodan sakinmak tedavinin ana

ogeleri olmalidir.

18



Agirhk takibine ek olarak ambulatuar hastalarda boy 6lgimi (her alti ayda bir)

,ambulatuvar olmayan hastalarda kol aciklidi / segmental uzunluk takipleri yapiimahdir.

Hastanin taniyla birlikte diyetisyenle goérismelerinin olmasi takipleri icin énemli olup

asagidaki durumlar halinde diyetin tekrar diizenlenmesi énemlidir. (76)
1) Glukokortikoidlerin baslangi¢ asamasinda

Il) Hasta zayifsa (<10. persentil)

IIl) Hasta asiri kilolu olma riski altindaysa (85-95 percentil araliginda)
IV) Hasta fazla kiloluysa (> 85 percentil)

V) istenmeyen kilo kaybi veya kazanimi olmusgsa

VI) Yetersiz kilo alimi olmussa

VII) Buylk ameliyat planlaniyorsa

VIII) Hasta kronik olarak kabizsa

IX) Disfaji varsa

2.3.7 Gastroenterolojik ve nefrolojik takipler

Kalori, protein, vitamin, mineral ve sivi alimindaki eksikliklere ek olarak hastalar hem
beslenme yetersizligi / yetersiz beslenme hem de farkh yaslarda ve farkli kosullar altinda

fazla kilolu / obez olma riski altinda olabilir.

Kabizlik ve gastrodzofageal refld, klinik uygulamada DMD'li ¢ocuklarda gérilen en
yaygin iki gastrointestinal durumdur. (77,78) Daha sonraki agamalarda, faringeal gugsuzIuk,
zayif oral alim ile birlikte beslenme sorunlarina ve disfajiye yol acar. Bu durum ciddi kilo
kaybina ve feeding ile beslenme ihtiyacina neden olabilir. (79) Kabizlik, tipik olarak daha
buyuk hastalarda veya post-op donemlerde gorllebilir. Artan sagkalm ile ventilator
kullanimina bagh hava yutmaya bagh mide ve bagirsak dilatasyonu veya daha nadiren
gecikmis mide bosalmasi ve ileus dahil olmak Gzere baska komplikasyonlar bildirilmistir.
Durum ilerledikge, asagidaki nedenlerden dolayi bir diyetisyen veya beslenme uzmanina,

yutma / konusma ve dil terapisti ve bir gastroenterologa erisim gereklidir:

I) Yetersiz-yanlis beslenme durumlarini, fazla kilo/obezite durumlarini 6nlemek ve iyi
beslenme durumunun surdiridlmesi igin iyi dengelenmis, besleyici tam bir diyet saglamasi
icin rehberlik etmek
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II) Aspirasyon ve kilo kaybini énlemek icin yutma problemlerini (disfaji) izlemek ve tedavi

etmek, gecikmis konusma ve dil problemlerini degerlendirmek ve tedavi etmek

) Kabizlik ve gastrodzofageal refli ile ilgili yaygin sorunlari hem ilag hem de ilag disi

tedavilerle tedavi etmek. (18)

Hastanin akut kabizligi veya fekaloid olusumu varsa digki yumusaticilar, mushiller ve
uyaricilar gereklidir ve zaman zaman lavman kullanimi gerekebilir. Semptomlar devam
ederse gunlik magnezyum, laktuloz veya polietilen glikol gibi laksatiflerin kullaniimasi
gerekir. Sirekli kabizlik durumunda, sivi aliminin yeterliligi belirlenmelidir. Fekal impaksiyon
vakalarinda sedasyon veya genel anestezi altinda manuel / dijital diseksiyonun kesin bir
yarari yoktur. Lavmanlar, dulcolax ve senna gibi uyarici muashiller ve digki yumusaticilari
manuel ayirmayi disiinmeden énce denenebilir. Kronik veya siddetli kabizlik igin diyet lifi ile
takviye, 6zellikle sivi ahmi artinimazsa semptomlari kétulestirebilir. Gastrodzofageal reflu
tipik olarak proton-pompa inhibitdrleri veya H2 reseptér antagonistleri ile prokinetik, sikralfat
ve yardimci terapiler olarak nétrlestirici antiasitler ile tedavi edilir. Yaygin uygulama, gastrit
gibi komplikasyonlari énlemek ve refli 6zofajitini dnlemek icin kortikosteroid tedavisi veya
oral bisfosfonat kullanan cocuklarda asit blokerleri recete etmektir. Refli distndiren

semptomlari olan bir hasta i¢in beslenme 6nerilerinde bulunulmalidir. (18)

Diyetin protein icerigi yasa gore farklilik gosterir: 4-13 yas arasi gocuklar igin ginlik
0.95 g/ kg; 14-18 yaslari igin glinde 0,85 g/ kg ; ve 19 yas ve Ustl erkekler igin glinde 0.80 g

/ kg Onerilir.

Tavsiye edilen sivi alimi ( su icme dahil toplam icecekler ) agirlik veya yasa dayaldir.
1-10 kg arasi ¢ocuklar icin 100 mL/kg sivi alimi, 10-20 kg agirligindaki cocuklar igin 10 kg'in
Uzerindeki her kg icin 1000 mL’'ye ek olarak 50 mL/kg sivi alimi, 20 kg'dan agir cocuklar ve
yetiskinler igin 20 kg'dan fazla her kg icin 1500 mL’ye ek olarak 20 mL./kg sivi alimi énerilir.
Yasa bagl olarak, sivilar i¢in glinlik diyet referans alimi degerleri 4-8 yas arasi erkek ve kiz
cocuklar icin 1,2 L'dir (yaklasik 5 bardak); 9-13 yas arasi erkekler icin 1,8 L (yaklasik 8
bardak); 14-18 yas arasindaki erkekler icin 2,6 L (yaklasik 13 bardak); ve 19 yas ve Ustu
erkekler icin 3,0 L (yaklagik 15 bardak).'dir (18)

Hem diz kas disfonksiyonu hem kemik metabolizmasi bozukluklari ile iligkili olarak
renal taslar ve CK ylksekligine sekonder rabdomyoliz ile karsilagilabilinmektedir. Egzersiz
sonrasinda idrarin anormal rengi sorgulanmali, sikayetlerin varligi durumunda idrar tetkikleri

yapilmali, kalici degisiklikler saptanirsa genis renal degerlendirme testleri yapilmalidir. (18)
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Beslenme, yutma ve gastrointestinal degerlendirmeler

Her vizitte

« Kayith diyetisyen beslenme uzmani tarafindan degerlendirme yapilmalt

« Agirlik ve boy izlenmeli; non-ambulatuar hastalar igin alternatif bir yiikseklik tahmini kullanilmalidir
Alt1 ayda bir

«Disfaji, kabizlik, gastro6zofageal reflii ve gastroparezi hakkinda sorular sorulmalt

Yillik

+25-hidroksivitamin D serum konsantrasyonlarmin degerlendirilmesi

Diyet kalsiyum aliminin degerlendirilmesi

v \4 v
Asagidakilerden biri veya daha
fazlasi:
« Kilo kaybi ve dehidrasyon Kalsiyum alimi 6nerilen diyet
Disfaji semptomlari * Yetersiz beslenme 25-hidroksivitamin D <30 - 0 ng / mL miktarindan daha az

« Aspirasyon
« Orta veya siddetli disfaji

v v v v

Videofluroskopik yutma galismast Gastrostomi tiipii yerlestirilmesini Vitamin D eksikligini tedavi et Diyetteki kalsiyum miktariin
dahil yutma degerlendirmesi igin oner artirilmasini ve kalsiyum desteginin
konusma dili patologuna basvurun baslanmasini 6ner

(1 8) Sekil 5: Beslenme ve gastrointestinal saglik takipleri algoritmasi

2.3.8 Psikiyatrik ve biligsel takipler

Distrofin sadece kas huicrelerinde degil hipokampus, diensefalon gibi 6grenme ve bellek
merkezlerindeki néronlarda da eksprese edilir. (80) Bu olgularda hafif mental retardasyon,
otistik spektrum bozuklugu bulgulari, 6grenme ve bellek problemleri, dikkat eksikligi ve
hiperaktivite, epilepsi normal populasyona gére daha sik gértlmektedir. (85) Ayrica ilerleyici,
immobilizasyona neden olan kronik bir hastaliga sahip c¢ocuklarda depresyon gibi
morbiditelere de sik rastlanilmaktadir. Bu neden olgularin tani anindan itibaren
noropsikiyatrik izlem altinda olmalari, gerekirse 6zel ve destek egitim ve/veya psikiyatrik

tedaviler ile desteklenmeleri gereklidir (9,13,18).

Muskuler distrofi tanisi olan bir hastanin ve ailesinin tibbi bakimi, psikososyal iyilik halini
desteklemeden tamamlanmamistir. Birgcok ebeveyn i¢in, c¢ocuklarinin  psikososyal
sorunlarinin neden oldugu stres, hastaligin fiziksel ydnleriyle iligkili stresi agmaktadir.

(81,82,83) Karsilasilan psikososyal zorluklar, genel popullasyonda kullanilan etkili, kanita
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dayali mudahalelerle tedavi edilmeli, dnleme ve erken mudahaleye dnem verilmelidir, ¢linki

bu potansiyel sonucu en st dizeye gikaracaktir. (84)

Psikososyal Degerlendirmeler
) Duygusal Uyum/ Baga Cikma

* Her klinik vizitte veya en az yilda bir kez duygusal durumun kisa bir sekilde taranmasi
siddetle tavsiye edilir

* Duygusal uyum taramasi dogasi gereg@i gayri resmi olabilir ve kapsamli bir degerlendirme
gerektirmez

+ Kisa standart derecelendirme 6lgeklerinin kullanimi yardimci olabilir

* Bir sosyal hizmet uzmani veya bu alanda yeterli egitimi olan diger klinik personeli (6rnegin,
hekim, hemsire) tarafindan yapilabilir.

1)} Noérokognitif Durum

» Tanisal zamanda veya 6rgin okula baslamadan 6nce kapsamli gelisimsel (<4 yas arasi
gocuklar) veya noropsikolojik (=5 yas arasi gocuklar) degerlendirmesi onerilir

» Standart performansa dayali testler ve ebeveyn / hasta derecelendirme oOlcekleri
kullaniimahdir.

* Noropsikolog veya tibbi kosullar baglaminda beyin isleyisi ve gelisimi konusunda uzman bir
profesyonel tarafindan yapilmalidir.

1] Konusma ve Dil
Konusma ve dil terapisi hizmetleri icin dederlendirme asagidakiler igin gereklidir:
* Konusma ve / veya dil gelisiminde stpheli gecikme ile bagvuran kiglk gocuklar

+ islevsel iletisim yeteneginin kaybi veya bozulmasi ile bagvuran daha biiylik gocuklar

V) Otizm Spektrum Bozukluklari
* Dil gecikmeleri, kisith veya tekrarlayan davranis érintileri veya sosyal islevsellikte
eksiklikler oldugundan suphelenilen DMD'li gocuklarda tarama yapilmasi gereklidir.
» Pozitif taramadan sonra veya devam eden endiseler varsa otizm spektrum
bozuklugunun kapsamli degerlendirilmesi ve yénetimi icin deneyimli bir uzmana

basvurmalidir.
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V)Sosyal islev
« Bakicilarin ve ailenin bir sosyal hizmetler uzmani tarafindan degerlendiriimesi gereklidir

Muadahaleler kisiye bagl olacaktir, ancak genis bir ihtiya¢ yelpazesini karsilamak icin
mevcut olmalidir. Hasta / aile psikososyal sagligi icin hayati Sneme sahip olan, aileler igin bir
iletisim noktasi olabilecek ve noromuskuler bozukluklarda ailenin bilgi ihtiyaclarini

karsilayabilecek yeterli bilgi ve altyapiya sahip olan bir bakim koordinatori atanmalidir.
Psikoterapi

) Ebeveyn vyonetimi egitimi: davraniglarin digsallastiriimasi igin  6nerilir (6rnegin,

uygunsuzluk / yikici davraniglar ve ebeveyn-cocuk g¢atismasi)

Il) Bireysel terapi: davranislarin igsellestiriimesi igin onerilir (6rn. Dusuk benlik saygisi ve

depresyon, anksiyete ve obsesif kompulsif bozukluk, uyum ve basa ¢ikma zorluklari)
III) Grup terapisi: sosyal beceri eksiklikleri icin énerilir
IV) Aile terapisi: uyum ve basa ¢ikma zorluklari ve ebeveyn-gocuk ¢atismasi igin onerilir

V) Uygulamali davranig analizi: otizmle ilgili belirli davraniglar igin énerilir

Farmakolojik Tedaviler
I) Depresyon, anksiyete, obsesif kompulsif bozukluk i¢in secici serotonin geri alim inhibitorleri
II) Saldirganlik, 6fke / duygusal dizensizlik icin duygudurum dizenleyicileri

TIl) Dikkat eksikligi hiperaktivite bozuklugu igin uyaricilar

Sosyal Etkilesim Onlemleri

I) Okul personeli arasinda DMD farkindaliginin ve bilgisinin artiriimasi

II) DMD hakkinda akran egitimi

III) Sosyal beceri egitimi (bu alandaki eksikliklerin giderilmesi igin gerektigi sekilde)
IV) Degistirilmis / uyarlanmis sporlar, yaz kamplari ve genclik gruplari / programlari

V) Sanat gruplari, binicilik ve su terapileri, hizmet kdpeklerinin kullanimi, doga programlari ve

internet / sohbet odalari, digerleri.
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VI) Hastanin bagimsizligini ve kendini savunmasini tesvik etmek.
(18,84)

2.3.9 Bagisiklama yonetimi

Hastalarin steroid kullanimi ve kas gucundeki kayiplar dolayisiyla enfeksiyonlar
acisindan artmis riski mevcuttur. Ozellikle efektif dksiriik kaybedildiginde alt solunum yolu
enfeksiyonlarinda artis goérulir. Cogu hastanin, viral bir solunum yolu enfeksiyonu uzamis
Oksulrige veya pnémoni klinigine neden olana kadar artik etkili bir 6kstrige sahip olmadigi
farkedilmez. (86) Hastalarin rutin cocukluk ¢agi asilama programinin tamamlandigindan ve

programin 23 valentli pndmokok ve influenza asilarini igerdiginden emin olunmasi gereklidir.

Her durumda, onerilen ulusal bagisiklama programi tamamlanmali ve steroid
baslamadan dénce varicella bagisikhdi kazandiriimalhdir. 23 valentli pndmokok asisi 2 yas
ustl hastalarda, G¢ valentli inaktif influenza asisi 6 ay Ustlindeki hastalarda endikedir. Bu iki
agl da canli agi degildir, bu nedenle glukokortikoidlerle tedavi edilen hastalara uygulanabilir,
ancak asilamaya bagisiklik yaniti azalabilir. (18,86)

2.3.10 Agn yonetimi

Tarihsel olarak, agri DMD'nin semptom tezahUrinin o6nemli bir pargasi olarak
dusindlmemigstir fakat giderek artan sayida ¢alisma, kronik agrinin néromuskuler hastaliklar
olan insanlar icin ortak bir semptom oldugunu goéstermektedir. (87,88,89) Kronik agdri,
hastalarin veya doktorlarin birincil endigesi olmasa da yaygin olabilir. Bazi durumlarda, agri,
islev ve yasam Kkalitesi Uzerinde olumsuz sonugclari olan dnde gelen sorun olabilir. Agri
“gercek veya potansiyel doku hasari ile iliskili olan veya bu tir terimlerle tarif edilen hos
olmayan bir duyusal ve duygusal deneyim” olarak tanimlanir. NMD'de agri nedenleri, kas
asiri kullanimi, siddetli kontrakttrler, vertebral kiriklar (osteoporozun neden oldugu) ve / veya

ortopedik prosedurler nedeniyle ¢ok faktorludir. (87,88,89,90)

Etkili agr yonetimi, nedenin dogru bir sekilde belirlenmesini gerektirir. Agriya yonelik
mudahaleler fizik tedavi, postural dizeltme, uygun ve bireysellestiriimis ortezler, tekerlekli
sandalye ve yatak gelistirmeleri ve farmakolojik yaklagsimlari (6rn. Kas gevseticiler ve anti-

inflamatuar ilaglar) igerir.

Zaman zaman inatg¢i agri igin ortopedik midahaleler endike olabilir. Sirt agrisi, 6zellikle
glukokortikoid  tedavisi alan hastalarda, vertebral kiriklar igin  dikkatli  bir
arastirmanin yapilmasini gerekli kilar; bu tar kiriklar bisfosfonat tedavisine ve / veya

kalsitonine iyi yanit verir. (18,91,92)
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2.3.11 Anestezi yonetimi

Anestezi ve sedasyon islemleri; bu hastalik grubunda 6zellikle dikkat edilmesi gereken
bir durumdur. Muskuler distrofilerde suksinilkolin ve halotan, volatil anesteziklerin kullanimi
malign hipertermi (MH) riskini arttirmaktadir, bu durum &limcil olabilen nadir bir
farmakogenetik sendromdur, Sarkoplazmik retikulumdan, miyoplazmik kalsiyumun anormal
yuksek salinimi vardir. Asidoz, hiperkarbi, hipertermi, kas rijiditesi, rabdomiyoliz
miyoglobiniri ile karakterize klinik tablo ile seyreder. (94,95,96). Cogu vaka volatil

anesteziklerin veya depolarize edici kas gevseticilerin uygulanmasiyla tetiklenir. (93)

Malign hipertermi tedavisinin temeli tetikleyici ajanin hemen kesilmesi, oksijenasyon,
asidoz ve elektrolit bozukluklarinin dizeltimesi, mekanik sogutma ve dantrolen
uygulamasidir. Gincel kilavuzlara gére dantrolen uygulamasi MH krizi tedavisinin énemli bir
parcasidir. (97) Hizh seyreden ve ciddi metabolik ve biyokimyasal bozukluklari olan
hastalarda dantrolen uygulamasi ile daha sonra bu bozukluklarin hizli bir sekilde tersine

dénmesi MH’yi kuvvetle dugindurur. (98,99)

Dantrolen dozu baslangi¢ dozu 2.5 mg/kg uygulanir ve bu doz gerektiginde tekrar edilir.
Hastada tasikardi ve hiperkarbi dizelinceye kadar maksimum doz 10 mg/kg'a titre edilebilir.
(97) Etki mekanizmasi sarkoplazmik retikulumun igine kalsiyum iyonlarinin geri alimini

artirmadan, sarkoplazmik retikulumdan kalsiyum saliniminin inhibisyonuna dayanir. (100)

islem sirasinda malign hipertermi erken farkediimez ve uygun tedavi protokolii
uygulanmaz ise hastanin kaybedilmesine neden olabilir. Ailelerin bu konuda &zellikle
bilgilendirilmesi, takip edildigi merkezler disinda anestezi ve sedasyon ihtiyaci dogddugu

zaman hastalik hakkinda yeterli bilginin verilebilmesi gereklidir. (14,93)

2.4 Duchenne Muskuler Distrofi Hastalarinda Tedavi Yontemleri

Gunumuzde genetik alandaki gelismeler sayesinde altta yatan mutasyonun tipine goére
eteplirsen (ekzon 51 atlatma tedauvisi), ataluren (nokta mutasyonlarinda) gibi tedaviler mevcut
olup, hastalarin blyuk bir kismi icin temel tedavi fizik tedavi ve rehabilitasyon ile kastaki

inflamasyon ve fibrozis iligkili hasari azaltmaya ydnelik kortikosteroid tedavisidir. (4,5,18)

Fizik tedavilerini duzenli bir gekilde uygulamalari motor fonksiyonlarin korunmasi
acisindan gereklidir. Kortikosteroid tedavisinin de kastaki dejenerasyonu geri dondurmedigi
ancak bir miktar yavaslattigi, kardiyak fonksiyonlar ve solunum kaslari Uzerine olumlu etkisi
oldugu, beraberinde skolyoz gelisimini de ikincil olarak bir miktar yavaslattiyi gosterilmistir

(5). Tavsiye edilen iki ana ajan prednizon ve deflazacort'tur;
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Prednizon 0.75 mg/kg/giin ya da 10 mg/kg/hafta dozunda kullanilir.
Deflazacort 0.9 mg/kg/giin dozunda kullanilir. Bir prednisone derivesidir.

1.3 mg deflazacortun etkisi yaklasik 0.9 mg prednisone’a esittir. Tedavi protokolleri
birbirinden farkli olup eski protokollerde 10 glin aktif tedavi 10 giin tedavisiz donem &ncelikli
tercih edilen yontemken, ginimizde her gin aktif tedavi wuygulanan protokol

uygulanmaktadir. PPI kullanimi gerekebilir. (15,32,18)

Zamanlama ve dozlama

ilk tartiyma
Hastanin ailesiyle steroidler hakkinda goriisme yapm

NS

Steroid rejimine baslayin

« Onemli fiziksel kayip yasanmadan once

* Yan etkiler hakkinda goriisme yapildiktan sonra
« Beslenme danismanlig: verildilten sonra

NS

Onerilen baslangig dozu

« Prednizon veya prednizolon 0.75 mg / kg / giin
veya

« Deflazacort 0. 9 mg / kg / giin

Doz degisiklikleri

Yan etkiler yonetilemez veya tolere edilemezse

« Steriodlar1% 25-33 oraminda azaltin

« 1 ayda yeniden degerlendirme yapin

islevsel diisiis varsa

« Baslangi¢ dozu temelinde steroidleri agirlik bagina hedef doza
yiikseltin

« 2-3 ayda yeniden degerlendirme yapin

V

Ambulatuvar olmayan asamada kullanim

« Steroid kullanimina devam edin, ancak yan etkileri yonetmek
igin gerekli dozu azaltin

« Daha biiyiik yastaki steroid duyarli hastalar da steroid
rejiminin bagslatilmasindan yararlanabilir

(1 8) Sekil 6: Steroid kullanim ve izlem algoritmasi
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Tedbirler

Adrenal yetmezlik

Hasta ve aile egitimi
 Adrenal krizin belirtileri, belirtileri ve yonetimi konusunda
egitim

Evde uygulama i¢in kas i¢i hidrokortizon regete edin
« <2 yas arasi ¢ocuklar i¢in 50 mg
« >2 yas aras1 ¢ocuklar ve yetiskinler igin 100 mg

Giinde prednizon / deflazacort giinde 12 mg / m*den fazla olan
hastalar i¢in stres dozu uygulamasi

« Ciddi hastalik, biiyiik travma veya cerrahi durumunda gerekli
olabilir,
« Hidrokortizonu giinde 50-100 mg / m? olarak uygulanir

Steroidleri aniden durdurmayin

« PJ Nicholoff steroid azaltma protokoliinii uygulayin

* 2 haftada bir dozu% 20-25 azaltin

« Fizyolojik doz elde edildiginde (giinde 3 mg / m2 prednizon veya
deflazacort) giinde 12 mg / m2 hidrokortizona tig esit doza bolin

« Her giin 2.5 mg hidrokortizon dozu elde edilene kadar her hafta
% 20-25 oraninda azaltmaya devam edin

« ki giinde bir 2 haftalik doz uyguladiktan sonra hidrokortizonu
durdurun

« HPA ekseni normal olana kadar sabah CRH ile uyarilan veya
ACTH ile uyarilan kortizol konsantrasyonunu periyodik olarak
kontrol edin

« HPA ekseni diizelene kadar stres dozuna devam edin (12 ay veya
daha uzim siirehilir)




3.MATERYAL VE METOD

3.1 Olgularin Seg¢imi

Gocuk noroloji poliklinigimizde 0-20 yas arasinda iken Duchenne Muskuler Distrofi ve
Becker Muskuler Distrofi tanisi alan 78 olgunun bilgilerine erismek icin DEUTF hastane
sisteminde (Probel) ve bdlim dosyalarinda bulunan telefon numaralari vasitasiyla ailelere
ulasildi. Toplamda 16 olgunun ailesine ulasilamadi ya da aile bilgi vermeyi kabul etmedi.
Ulasilabilen 62 olgudan 61’inin verileri dogrulandi ve ailesine anket uygulamasi yapildi.
Veriler retrospektif olarak incelendi ve degerlendirildi. Bir olgunun anket sonuglariyla hastane
sistemleri Uzerindeki izlemleri arasinda uyumsuzluk saptandigindan calismaya dahil
edilmedi. Calisma 01.01.2008-01.05.2017 tarihleri arasinda takip ve tetkikleri yapilmis olan

olgulari kapsamaktadir.
3.2 izlemin Degerlendirilmesi

Olgularin izlemi, kendilerine ait dosyalari, DEUTF hastane sistemi (zerinde gérilen
kontrollere gelis tarihleri, basvuru yaptiklari birimler ve laboratuvar sonuglari incelenerek

dogrulandi. Anket uygulamasindan alinan bilgiler mevcut verilerle kargilastirildi.
3.3 Anket Olusturma ve Uygulama

Literatir taramasi ve kabul goérmis guncel uygulamalarin incelenmesi yapilarak
muskuller distrofi hastalarinin optimal takip kriterleri belirlendi. Olgularin takiplerinin
uygunlugunun degerlendiriimesi ve aile bilgi dlzeyinin saptanmasi igin 60 parametreden

olusan anket formu olusturuldu. Anket parametreleri agagida belirtiimistir.

-Demografik bilgiler, adres ve iletisim numarasi:

(Verilerin eksiksiz ve dogru olmasi amaciyla goérusulen ebeveynden teyit alindi.)
-Son boy ve kilo:

(Guncel kayitlardan, hastane sistemleri ve hasta dosyalarindan dogrulandi, WHO
standartlarina gore percentil egrilerindeki konumlar saptandi.)

-Semptomlarin baslangi¢ yasi:

-Hastaligin baslangi¢ bulgular:

-Motor fonksiyon testlerinin uygulanma durumu ve aile bilgisi:

-Kardiyak testler ve medikasyon takipleri ve aile bilgisi:

EKG uygulanma sikligt:

EKO uygulanma sikligt:

Kardiyak MRI uygulanma sikhgi:

Kardiyak medikasyon durumu:
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-Solunum fonksiyon testlerinin yapilma sikligi ve aile bilgisi:

Non invaziv mekanik ventilasyon destegi durumu:

Non invaziv mekanik ventilasyon destedi suresi:

-Fizik tedavi uygulanma durumu ve aile bilgisi:

Profesyonel fizik tedavi uygulanma durumu:

Evde fizik tedavi uygulanma durumu:

-Ailelerin endokrinolojik aciller hakkinda bilgilendirilme durumu, ailenin elinde
hidrokortizon preparatinin mevcudiyeti:

-Ortopedik komplikasyon varligi, ortez kullanim durumu, ortopedik operasyon dykiisti,
skolyoz gelisimi, ortopedik komplikasyonlar hakkinda aile bilgisi:

-Kemik saghg takipleri

Ca, P ALP ve D vitamini takipleri:

Yilik DEXA testi ugulanma durumu:

Kirik 6ykusu:

-Beslenme durumu degerlendirmesi takipleri

Diyetisyenle gorusme:

Vucut agirhgi ve boy takibi yapiima durumu:

-Gastroenterolojik patolojik bulgularin degerlendirilmesi

Gastroparezi, GERD, konstipasyon acgisindan semptomlarin takibi ve aile bilgisi durumu:
Medikasyon:

-immiinizasyon uygunluk durumu ve aile bilgisi

Cocukluk ¢agi asllart:

Yillik influenza agisi:

Pndmokok asisi:

-CK duzeyi takibi:

-EMG uygulanmasi:

-Kas biyopsisi yapilma durumu:

-Genetik mutasyon analiz durumu:

-Ailenin genetik danisma alma durumu:

Tasiyicilarin taranma durumu:

Varsa mevcut tasiyicilar:

-Anestezi ve sedasyon agisindan aile bireylerinin bilgilendirilmesi yapiima durumu:
-Kortikosteroid Tedavisi:

Baslangi¢c dozu uygunluk durumu:

Baslangi¢ yasi:

Doz uygunlugu ve gincellenme durumu:
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Ailenin tedavi protokolU degisikligi hakkinda bilgilendiriime durumu:

Steroide bagli morbidite acisindan bilgilendirilme durumu:

Steroidin yan etkilerinden kaginmak agisindan gerekli diyet dnlemlerinin alinma durumu:
PPI ya da antiasit tedavi kullanim durumu:

-Agr kontrolii bilgisi:

Medikasyon:

-Psikiyatrik ve biligsel degerlendiriime durumu ve aile bilgisi

Medikasyon:

-Eslik eden diger hastaliklar:

Bu hastaliklarla iligkili ald1g1 tedaviler ve sureleri:

Anketlerden elde edilen verilerin dogrulanmasi icin hastane sistemlerindeki verilere
ulagildi. Olgularin verilerine ulasmak icin DEUTF Hastanesi Cocuk Nérolojisi Poliklinigi hasta
dosyalari ve hastanenin hasta bilgi sistemi (Probel) kayitlari, Dokuz Eylil Universitesi Etik
kurulu ve Bashekimliginden izin ile Dokuz Eylil Universitesi Hastanesi sistemlerinden
incelendi. Calisma igin “Dokuz Eylul Universitesi Girisimsel Olmayan Arastirmalar Etik Kurul”
onay! alindi. (Girisimsel Olmayan Etik Kurul; Karar no:2017/21-56; Tarih:07.09.2020).

Olgularin verileri SPSS 24 programi Uzerinden analiz edildi, frekans ve ylUzdelik olarak
bilgiler tablolar haline getirildi. Ayrica programin karsilastirma o6zelligi kulanilarak capraz
tablolar olusturularak olgularin mevcut semptom, bulgu, takip uygunlugu, ailelerin bilgi dlzeyi

acisindan degerlendirildigi kesitsel betimleyici sonuglar elde edildi.
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4. BULGULAR

Calismada degerlendirilen 61 olgunun %100’Unlin erkek cinsiyette oldugu, ortalama
yaslarinin 8,93 yas (en kuguk 8 ay, en blylk 20 yas) oldugu ve ortalama tani yasinin 3,27
yas (en kuguk 8 ay, en blylk 10 yas) oldugu saptanmistir. En sik tani alinan evrenin erken
ambulatuar evre oldugu saptanmistir. Olgularin %73,8'i (n:45) DMD, %26,2’si (n:16) BMD

tanisi almistir.

Olgularin yaglarina gore evreleri incelendiginde, %4.9'unun presemptomatik evrede
(n:3), %31,2’sinin erken ambulatuar evrede (n:19), %36,1’inin ge¢ ambulatuar evrede (n:22),
%21,3’Unldn erken non-ambulatuar evrede (n:13) ve %6,6’sinin ge¢ non ambulatuar evrede
(n:4) oldugu saptanmistir. Analize dahil olan olgularin ¢ogunlugunun ge¢ ambulatuar ve

erken ambulatuar evrede bulundugu saptanmistir. (Sekil 7)

Hasta Yasi

B Pre Semptomatik
B Erken Ambulatuar
Geg Ambulatuar
Erken Non Ambulatuar

W Gec Non Ambulatuar

Sekil 7: Evrelere gore dagihm

Baslangi¢ bulgularina bakildiginda, en sik goérilen hastalik baslangic bulgusunun
%26,7 ile KCFT yuksekligi (n:30) oldugu, onu takip eden baslangi¢ bulgusunun %20,5 ile
(n:23) asemptomatik olgulardaki inisidental bulgular oldugu saptanmistir. En az gorilen
baslangi¢ bulgularinin ise sirasiyla %0,8 ile parmak ucunda yuriame (n:1), %0,8 ile zihinsel
gerilik (n:1), %0,8 ile ndbet gecirme (n:1) ve %0,8 ile (n:1) patolojik kirik oldugu saptanmistir.
(Tablo 1)
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Hastalik Baslangi¢

Bulgulari F &
KCFT Yuksekligi 30 26,7
Asemptomatik Tani 23 20,5
Yurimede Gecikme 18 16
Merdiven Cikamama 13 11,6
Stk Dismeler 11 9,8
Cabuk Yorulma 5 4,46
Konusmada Gecikme 3 2,6
Kilo Alamama 3 2,6
CK Yuksekligi 2 1,7
Parmak Ucunda Yirime 1 0,8
Zihinsel Gerilik 1 0,8
Nobet Gecirme 1 0,8
Patolojik Kirik 1 0,8
Toplam 112 100,0

Tablo 1: Hastalik baglangi¢ bulgulari

Nutrisyonel Degerlendirme

Olgularin kilo percentillerine bakildiginda %18’inin (n:11) yetersiz, %78,6’sinin (n:48)
normal, %3,3’Unun (n:2) yluksek aralikta oldugu saptanmistir. Evrelere gore bakildiginda,
presemptomatik evredeki olgularin %100’Gnin (n:3) kilo percentillerinin normal aralkta
oldugu gorulmektedir. Erken ambulatuar evredeki olgularin  %21,17’inin  (n:4) kilo
percentillerinin yetersiz dizeyde oldugu, %5,3'Unin (n:1) yuksek oldugu ve %73,3’Unln
(n:14) normal dizeyde oldugu goriulmektedir. Ge¢ ambulatuar evredeki olgularin %4,5’inin
(n:1) kilo percentilinin yetersiz oldugu, %4,5’inin (n:1) yiksek oldugu, %90,9’unun (n:20) ise
normal aralikta oldugu gorilmektedir. Erken non ambulatuar evredeki olgularin %38,5’inin
(n:5) kilo percentillerinin yetersiz oldugu gérulirken, %61,5’inin (n:8) normal oldugu
bulgusuna ulagiimistir. Ge¢ non ambulatuar evredeki toplam doért olgunun %25’inin (n:1) kilo

percentili yetersiz iken %7%’inin (n:3) normal aralikta oldugu saptanmistir..
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Olgularin boy percentillerine bakildiginda %44,2’sinin (n:27) yetersiz , %49,1’inin (n:30)
normal, %6,6’sinin (n:4) yuksek aralikta oldugu saptanmistir. Evrelere gore bakildiginda
presemptomatik evredeki olgularin %100’Gnun (n:3) boy percentillerinin normal aralkta
oldugu gorulmektedir. Erken ambulatuar evredeki olgularin %47,4’'Gnin (n:9) boy
percentillerinin yetersiz oldugu, %10,5’inin (n:2) yuksek oldugu ve %42,1’inin (n:8) normal
oldugu saptanmistir. Ge¢ ambulatuar evredeki olgularin %40,9’'unun (n:9) boy percentillerinin
yetersiz oldugu gorillrken, %59,1’inin (n:13) boy percentillerinin normal oldugu saptanmistir.
Erken non ambulatuar evredeki olgularin %53,5’inin (n:7) boy percentillerinin yetersiz oldugu
%30,8’inin (n:4) normal oldugu ve %15,4’0Undn (n:2) boy percentillerinin yiksek oldugu
saptanmistir. Son olarak ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin %50’sinin (n:2) boy

percentilleri yetersiz iken diger %50’sinin (n:2) normal oldugu saptanmistir.
Zamanl Motor Fonsiyon Testleri

Olgularin %55,7’sinin (n:34) MF testleri uygun sekilde yapilmaktadir. Tum olgularin
ailelerinin MF testlerinin gerekliligi hakkindaki bilgi mevcudiyeti durumu degerlendirildiginde
ailelerin  %60,7’sinin (n:37) yeterli bilgi sahibi olmadigi saptanmistir. Presemptomatik
evredeki olgularin %33,3’Unun (n:1) MF testlerini yaptirirken %66,7’sinin (n:2) testleri
yaptirmadigi, erken ambulatuar evredeki olgularin %52,6’sinin (n:10) MF testlerini
yaptirirken, %47,4’Gnun (n:9) MF testlerini yaptirmadidi, ge¢ ambulatuar evredeki olgularin
%68,2’sinin (n:15) testleri yaptirirken, %31,8'inin (n:7) testleri yaptirmadidi, erken non
ambulatuar evredeki olgularin %46,2’sinin (n:6) testleri yaptirirken %53,8’inin (n:7) testleri
yaptirmadidi ve son olarak ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin sadece %50’sinin (n:2) MF

testlerini yaptirirken diger %50’sinin (n:2) yaptirmadigi saptanmigtir.
Kardiyak Degerlendirme

Kardiyak de@erlendirme testlerinin uygulanma durumu, kardiyak medikasyon kullanma
durumu ve testlerin gerekliligi hakkindaki aile bilgisi durumu degerlendirildiginde; testlerin
gerekliligi hakkindaki aile bilgisi mevcudiyeti %29,5 (n:18) oraninda kalmigtir. Kardiyak
destek tedavisi kullanma orani %5 (n:2) olarak saptanmigtir. Tim evrelerde EKG takiplerinin
agirlikh olarak (%64.5) (n:41) yetersiz diuzeyde yapildigi, EKO takiplerinin ge¢ ambulatuar
evreden itibaren %87,2 ile (39 olgu igerisinde n:34) yetersiz duzeyde oldugu, higbir olguya
kardiyak MR uygulanmadigi, erken non ambulatuar evredeki bir olgu ve ge¢ non ambulatuar
evredeki bir olgu olmak Uzere toplam iki olgu disinda hicbir olgunun vyeterli siklikta
degerlendiriimedigi ve kardiyak destek tedavisi almadigi saptanmistir. Ge¢ ambulatuar evre,
erken non ambulatuar evre ve ge¢ non ambulatuar evredeki toplam 39 olgunun ikisinin

kardiyak destek tedavisi aldigi saptanmistir. (Bu iki olgunun izlem sikhidi yeterlidir.) (Tablo 2)
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Kardiyak Testlerin

Mevcudiyet Durumu

Gerekliligi Hakkinda Var Yok Toplam
Aile Bilgisi
f % f % f %
Olgular 18 29,5 43 70,5 61 100,0
Evre EKG EKO Kardiyak MR
f % f % f &
x
*g Yilda 2 1 33,3 Yilda 2 0 0,0 Cekildi 0 0,0
*g_ Yilda 1 2 66,7 Yilda 1 3 100,0 | Cekilmedi 3 100,0
% Cekilmiyor 0 0,0 Cekilmiyor 0 0,0 Toplam 3 100,0
< Toplam 3 100,0 Toplam 3 100,0
s Yilda 2 6 31,6 Yilda 2 5 26,3 Cekildi 0 0,0
§ Yilda 1 12 63,2 Yilda 1 13 68,4 | Cekilmedi 19 100,0
fle]
% Cekilmiyor 1 5,3 Cekilmiyor 1 5,3 Toplam 19 100,0
ﬁ‘:_l Toplam 19 100,0 Toplam 19 100,0
. Yilda 2 7 31,8 Yilda 2 3 13,6 Cekildi 0 0,0
§ Yilda 1 10 45,5 Yilda 1 13 59,1 Cekilmedi 22 100,0
g Cekilmiyor 5 22,7 Cekilmiyor 6 27,3 Toplam 22 100,0
g Toplam 22 100,0 Toplam 22 100,0
Yilda 2 4 30,8 Yilda 2 2 15,4 Cekildi 0 0,0
§ E Yilda 1 6 46,2 Yilda 1 9 69,2 | Cekilmedi 13 100,0
§ é Cekilmiyor 3 23,1 Cekilmiyor 2 15,4 Toplam 13 100,0
s Toplam 13 100,0 Toplam 13 100,0
Yilda 2 3 75,0 Yilda 2 0 0,0 Cekildi 0 0,0
< S Yilda 1 1 250 Yilda 1 4 100,0 | Cekilmedi 4 100,0
zh § Cekilmiyor 0 0,0 Cekilmiyor 0 0,0 Toplam 4 100,0
O g
< | Toplam | 4 100,0  Toplam 4  100,0
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Kardiyak
Evre F % Toplamh %
Medikasyon . P .
Alyor 0 0,0
Presemptomatik Almiyor 3 100,0 100,0
Toplam 3 100,0
Aliyor 0 0
Erken Al 100,0
miyor )
Ambulatuar y 1 100,0
Toplam 19 100,0
Aliyor 0 0
Ge¢c Ambulatuar Almiyor 22 100,0 100,0
Toplam 22 100,0
Alyor 1 7,7 7,7
Erken Non Al 100.0
miyor )
AmbuMatuar y 12 92,3
Toplam 13 100,0
Alyor 1 25,5 25,5
Geg Non Al 100,0
miyor ,
Ambulatuar y 3 73,3
Toplam 4 100,0

Tablo 2: Olgularin evrelerine gore kardiyak degerlendirme testlerinin uygulanma, kardiyak medikasyon kullanma ve aile bilgisi durumu

Solunum Degerlendirilmesi

SF testlerinin olgularin %42,6'sina (n:26) uygun sikhkta yapildigr %57,3'Une (n:35)
yapilmadigi saptanmistir. Aile bilgisi degerlendirildiginde olgularin ailelerinin SF testlerinin
gerekliligi hakkinda bilgi sahibi olma durumunun %54,1 (n:33) oraninda oldugu saptanmigtir.
Presemptomatik olgularin hicbirinin SF testlerini yaptirmadigi, erken ambulatuar olgularin
%94,7’sinin (n:1) SF testlerini yilda bir kez yaptirirken, %5,3’Gnin SF testlerini yaptirmadigi,
ge¢ ambulatuar olgularin %22,7’sinin (n:5) testleri yilda bir kez yaptirirken, %77,3,’indn
(n:17) yaptirmadigi, erken non ambulatuar olgularin %46,2’sinin (n:6) yilda iki kez
yaptirirken, %7,7’sinin (n:1) yilda bir kez yaptirdigi ve %46,2’sinin (n:6) SF testlerini
yaptirmadidi, son olarak ge¢ non ambulatuar olgularin %50’sinin (n:2) SF testlerini yilda iki

kez yaptirirken diger %50’sinin (n:2) SF testlerini yaptirmadidi bulgusuna ulasiimistir.

Olgularin higbirinin non-invaziv mekanik ventilasyon almadigi saptanmistir. (Tablo 3)
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. Mevcudiyet Durumu
Solunum Testlerin
Gerekliligi Hakkinda Var Yok Toplam
Aile Bilgisi
f % f % f %
Olgular 33 54,1 28 45,9 61 100,0
Evre Solunum Fonksiyon Testleri Non invaziv Mekanik Ventilasyon Destedi
f % f %
x
IS Yilda 2 0 0,0 Alyor 0 0,0
S
g Yilda 1 0 0,0 Almiyor 3 100,0
&
?j Yapilmiyor 3 100,0 Toplam 100,0 100,0
L
< Toplam 3 100,0
S Yilda 2 0 0,0 Aliyor 0 0,0
S
%’ Yilda 1 1 94,7 Almiyor 18 100,0
Q
5 Yapilmiyor 18 5,3 Toplam 100,0 100,0
<
9]
= Toplam 19 100,0 ,
Yilda 2 0 0,0 Aliyor 0 0,0
o
o
g Yilda 1 5 22,7 Almiyor 22 100,0
S
Q
g Yapilmiyor 17 77,3 Toplam 100,0 100,0
P
U] Toplam 22 100,0
Yilda 2 6 46,2 Aliyor 0 0,0
o
S S Yilda 1 1 7,7 Almiyor 13 100,0
<=3
§ 3 Yapilmiyor 6 46,2 Toplam 100,0 100,0
5 g
Toplam 13 100,0
Yilda 2 2 50,0 Aliyor 0 0,0
o
s 3 Yilda 1 0 0,0 Almiyor 4 100,0
= S
8" é Yapilmiyor 2 50,0 Toplam 100,0 100,0
< Toplam 4 100,0

Tablo 3: Olgularin evrelerine gére solunum fonksiyonlarinin degerlendirilme, NIV kullanma, SF testleri hakkinda aile bilgisi durumu
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Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon

Fizik tedavi uygulanmasi degerlendirildiginde olgularin %63,9’unun (n:39) uygun sekilde
tedavi aldigi, %36,1’inin (n:22) almadigi saptanmistir. Presemptomatik olgularin %66,7’sinin
(n:2) hem hastanede hem evde fizik tedavi aldigi saptanmistir. Erken ambulatuar olgularin
%63,2’sinin (n:12) de hem hastanede hem evde fizik tedavi aldigi saptanmistir. Geg
ambulatuar olgularin %81,8’inin (n:18) evde fizik tedavi aldigi, bu grubun %9’unun sadece
evde (n:2) fizik tedavi aldigi yani hastanede almadidi saptanmigtir. Erken non ambulatuar
olgularin %61,5’inin (n:8) de hem hastanede hem evde fizik tedavi aldidi, %38,5'inin (n:5) hi¢
fizik tedavi almadigi saptanmistir. Ge¢ non ambulatuar olgularin %50’sinin (n:2) evde fizik
tedavi aldigi, %50’sinin (n:2) evde fizik tedavi almadidi; %25’inin (n:1) hastanede fizik tedavi
aldigi, %75’inin hastanede fizik tedavi almadigi saptanmistir. Ailelerin fizik tedavi

uygulamalarinin gerekliligi hakkindaki bilgi durumu evde uygulamayla paraleldir. (Tablo 4)

Evre Hastanede Fizik Tedavi Evde Fizik Tedavi
. f % F %
)
g Aliyor 2 66,7 2 66,7
S
g- Almiyor 1 33,3 1 33,3
Q
0
& Toplam 3 100,0 3 100,0
o Aliyor 12 63,2 12 63,2
]
]
S &5 Almiyor 7 36,8 7 36,8
< 3
w
£ Toplam 19 100,0 19 100,0
s Aliyor 16 72,7 18 81,8
~]
¢35 Almiyor 6 27,3 4 18,2
© 3
g Toplam 22 100,0 22 100,0
o Aliyor 8 61,5 8 61,5
S O
S 3
E g Almiyor 5 38,5 5 38,5
Q
x> 2
a § Toplam 13 100,0 13 100,0
X Alyor 1 25,0 2 50,0
s 3
2 3 Almiyor 3 75,0 2 50,0
(S ]
L Q
© g Toplam 4 100,0 4 100,0

Tablo 4: Olgularin evrelerine gore fizik tedavi alma durumu
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Endokrin Aciller

Endokrin aciller hakkinda bilgi sahibi olma orani toplamda %36;1°dir. (n:22) Evrelere
gore incelendiginde, presemptomatik evredeki olgularin ailelerinin %66,7’sinin (n:2) endokrin
acil bilgisine sahip olmadigi saptanmistir. Erken ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin
%68,4’unln (n:13), ge¢ ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %63,6’sinin (n:14) endokrin
acil bilgisine sahip olmadigi saptanmistir. Erken non ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin
%53,8'inin (n:7), son olarak ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %75’inin (n:3)
endokrin acil bilgisine sahip olmadidi saptanmigtir. Dikkat c¢ekici bir diger bulgu ise higbir
ailenin elinde acil durumda kullanmak Gzere bulundurulmasi gereken hidrokortizon

preparatinin bulunmamasidir.
Ortopedik Komplikasyonlar

Ortopedik komplikasyonlarin varligi, ortez kullanimi, ortopedik operasyon Oykusu ve
skolyoz gelisimi durumlari incelendiginde; olgularin %59,1’inde ortopedik komplikasyon
saptanmigtir. Ortez kullanimi %54,1 (n:33) oranindadir. Ailelerin %57,3’Unin (n:35) duzenli
ortopedik takiplerin gerekliligi hakkinda bilgi sahibi olmadigi saptanmistir. Ortopedik
komplikasyonlar nedeniyle operasyon orani %8,1'dir. (n:5) Olgularin %36’sinda (n:22)
skolyoz gelismis olup, skolyoz cerrahisi gegiren hicbir olgu saptanmamistir. Presemptomatik
evredeki hicbir olgunun ortopedik komplikasyonunun mevcut olmadigi, hi¢bir olgunun ortez
kullanmadigi, ortopedik operasyon oykusunun olmadigi ya da skolyozunun gelismedigi
saptanmigtir. Erken ambulatuar evredeki olgularin  %36,8'inde (n:7) ortopedik
komplikasyonlarin gelistigi ve bu olgularin ortez kullaniminin oldugu saptanmistir. Higbir
olgunun ortopedik operasyon dykisu mevcut olmamakla birlikte, olgularin %10.5’'unda (n:2)
skolyoz gelisimi oldugu saptanmistir. Ge¢ ambulatuar evredeki olgularin %63.6’sinda (n:14)
ortopedik komplikasyonlarinin gelistigi ve bu olgularin ortez kullaniminin oldugu saptanmistir.
Hicbir olgunun ortopedik operasyon dykisl mevcut olmamakla birlikte olgularin %18,1’inde
(n:4) skolyoz gelisimi oldugu saptanmistir. Erken non ambulatuar evredeki olgularin
%84.6’sinda (n:11) ortopedik komplikasyonlarin gelistigi ve bu olgularin yalnizca bir tanesinin
ortez kullanmadigi saptanmistir. Higbir olgunun ortopedik operasyon o6ykist mevcut
olmamakla birlikte olgularin %69,2’sinde (n:9) skolyoz gelisiminin oldugu saptanmistir. Geg
non ambulatuar evredeki olgularin %75’inde (n:3) ortopedik komplikasyonlarin gelistigi ve bu
olgularin iki tanesinin ortez kullandidi saptanmistir. Olgularin %75’inin (n:3) ortopedik
operasyon Oykusu mevcut olup, olgularin %50’sinde (n:2) skolyoz gelisiminin oldugu

saptanmistir. (Tablo 5)
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Ortopedik Takip Mevcudiyet Durumu
Gerekliligi Hakkinda Var Yok Toplam
Aile Bilgisi
f % f %
Olgular 26 42,6 35 57,3 100,0
Evre Ortopedik Komplikasyon Ortez Kullanimi
- f % f %
g Var 0 0,0 Kullaniyor 0 0,0
§ Yok 3 100,0 Kullanmiyor 3 100,0
$ Toplam 3 100,0 Toplam 3 100,0
S Var 7 36,8 Kullaniyor 7 36,8
§ § Yok 12 63,2 Kullanmiyor 12 63,2
B E Toplam 19 100,0 Toplam 19 100,0
. Var 14 63,6 Kullaniyor 14 63,6
g § Yok 8 36,4 Kullanmiyor 8 36,4
5 Toplam 22 100,0 Toplam 22 100,0
e Var 11 84,6 Kullaniyor 10 76,9
?:J § Yok 2 15,4 Kullanmiyor 3 23,1
E E Toplam 13 100,0 Toplam 13 100,0
s Var 3 75,0 Kullaniyor 2 50,0
% § Yok 1 25,0 Kullanmiyor 2 50,0
& E Toplam 4 100,0 Toplam 4 100,0
Evre Opere Olma Skolyoz
F % f %
§ Olmus 0 0,0 Var 0 0,0
§ Olmamis 3 100,0 Yok 3 100,0
= Toplam 3 100,0 Toplam 3 100,0
S Olmus 0 0 Var 2 10,5
§ § Olmamis 18 100,0 Yok 17 89,5
B E Toplam 19 100,0 Toplam 19 100,0
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- Olmus 2 9,1 Var 9 40,9
S
S
&3 Olmamis 20 90,9 Yok 13 59,1
© 3
§ Toplam 22 100,0 Toplam 22 100,0
N Olmus 0 0,0 Var 9 69,2
S S
< ;g Olmamis 13 100,0 Yok 14 30,8
L 5
s £ Toplam 13 100,0 Toplam 13 100,0
N Olmus 3 75,0 Var 2 50,0
(o]
< 3
2 5 Olmamis 1 25,0 Yok 2 50,0
o 3
©E Toplam 4 100,0 Toplam 4 100,0

Tablo 5: Olgularin evrelerine gére diizenli ortopedik degerlendirme, medikal destek alma ve aile bilgisi durumu

Diyetisyen Degerlendirmesi

Olgularin diyetisyen ile gérisme ve boy-kilo takibi yapilmasina iligkin bilgileri
incelendiginde, diyetisyen takibinin %11,5 (n:7), boy kilo takiplerinin %77,1 (n:47) oraninda
yapildigi saptanmistir. Presemptomatik evre, erken ambulatuar evre ve ge¢ non ambulatuar
evredeki olgularin higbirinin diyetisyen ile gérismedigi bulgusu dikkat ¢cekmektedir. Geg¢
ambulatuar evredeki olgularin sadece %22,7’sinin (n:5) diyetisyen ile gérismus oldugu ve
erken non ambulatuar evredeki olgularin sadece %15,4’inln (n:2) diyetisyen ile gérismus
oldugu belirlenmistir. Boy ve kilo takibine iligkin tablo incelendiginde ise, presemptomatik
evredeki olgularin %33,3’Undn (n:1) takiplerinin yapildigi saptanmistir. Erken ambulatuar
evredeki olgularin %89,5'inin (n:17), ge¢ ambulatuar evredeki olgularin %86,4’Gnin (n:19)
takiplerinin yapildidi belirlenmistir. Erken non ambulatuar evredeki olgularin %61,5’inin (n:8)
takiplerinin yapildigi saptanmistir. Son olarak ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin

%50’sinin (n:2) takipleri yapilirken diger %50’sinin ise takiplerinin yapilmadigi saptanmigtir.
Gastroenterolojik Degerlendirme

Gastroenterolojik patolojik bulgularin varligi ve taninmasi ile ilgili olarak ailelerin bilgi
dizeyi ve medikasyon kullanimi degerlendirildiginde; olgularin %42,6'sinda (n:26) bu
bulgularin mevcut oldudu, %44,2’sinin (n:27) ailelerinin patolojik bulgulari taniyabildigi,
%24,5’inin (n:15) bu agidan medikasyon aldigi saptanmigtir. Presemptomatik evredeki
olgularin %33,3’Unde (n:1) bu bulgularin mevcut oldugu, ailelerin %66,7‘sinin (n:2) konuyla
ilgili bilgi sahibi oldugu ve %33,3'Unin (n:1) gastroenterolojik destek medikasyon aldigi
saptanmisgtir. Erken ambulatuar evredeki olgularin %31,6’sinda (n:6) gastroenterolojik

patolojik bulgularin mevcut oldugu, ailelerin %31.6’sinin (n:6) konuyla ilgili bilgi sahibi oldugu,
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gastroenterolojik destek medikasyon oraninin %10,5 (n:2) gibi dusuk bir dizeyde kaldigi
saptanmistir. Ge¢ ambulatuar evredeki olgularin %36,4’Unde (n:8) gastroenterolojik patolojik
bulgularin mevcut oldugu, ailelerin %50’sinin (n:11) konuyla ilgili bilgi sahibi oldugu,
gastroenterolojik destek medikasyon oraninin %36,4 (n:8) oldugu saptanmistir. Erken non
ambulatuar evredeki olgularin %69,3’Unde (n:9) gastroenterolojik patolojik bulgularin mevcut
oldugu, ailelerin %46,2’sinin (n:6) konuyla ilgili bilgi sahibi oldudu, gastroenterolojik destek
medikasyon kullanma oraninin %23,1 (n:3) oldugu saptanmistir. Ge¢ non ambulatuar
evredeki olgularin %50’sinde (n:2) gastroenterolojik patolojik bulgularin mevcut oldugu,
ailelerin %50’sinin (n:2) konuyla ilgili bilgi sahibi oldugu, gastroenterelojik destek medikasyon

kullanma oraninin %25 (n:1) oldugu saptanmigtir.
Asillanma

Olgularin tamaminin c¢ocukluk c¢agi asilarinin eksiksiz olarak yapildigi saptanmigtir.
Yillik influenza asisina iligkin tabloya bakildiginda asilama orani %27,8 (n:17), pnémokok
asisina iligkin asilama orani %31,1 (n:19) olarak saptanmigtir. Presemptomatik evre ve gec
non ambulatuar evredeki olgularin higbirinin yillik influenza asisi yaptirmamis oldugu bulgusu
dikkat cekmektedir. Erken ambulatuar evredeki olgularin sadece %36,8'inin (n:7) ge¢
ambulatuar evredeki olgularin sadece %36,4’Unun (n:8) ve erken non ambulatuar evredeki
olgularin sadece %15,4’Unidn (n:2) yilhk influenza asisini yaptirmis oldugu saptanmigtir.
Pnémokok asisina iliskin bilgilere bakildiginda, erken ambulatuar evredeki olgularin sadece
%47,4’Gnan (n:9), ge¢ ambulatuar evredeki olgularin sadece %27,3'Unin (n:6), ge¢ non
ambulatuar evredeki olgularin ise %50’sinin (n:2) pndémokok asisini yaptirmis oldugu

bulgularina ulasiimistir.
Kreatin Kinaz Takibi, Elektromiyografi ve Kas Biyopsisi

CK duzeyi takipleri degerlendirildiginde olgularin CK dizeylerinin %86,8 (n:53) oraninda
dlzenli olarak oOlculdugu saptanmistir. Evrelere goére incelendiginde, presemptomatik
evredeki olgularin %66,7’sinin (n:2), erken ambulatuar evredeki olgularin %89,5’inin (n:17),
ge¢ ambulatuar evredeki olgularin %95,5’inin (n:21), erken non ambulatuar evredeki
olgularin %76,9’unun (n:10) ve ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ise %75’inin (n:3) CK

diuzeyi takiplerinin dizenli yapiliyor oldugu saptanmistir.

Toplam EMG uygulanma orani %34,4 (n:21) olarak saptanmistir. Evrelere gore
incelendiginde, presemptomatik evredeki olgularin hi¢birinin EMG testini yaptirmamis oldugu
saptanmistir. Erken ambulatuar evredeki olgularin sadece %21,1’inin (n:4), ge¢ ambulatuar

evredeki olgularin %50’sinin (n:11), erken non ambulatuar evredeki olgularin %38,5’inin (n:5)
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ve ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ise %25’inin (n:1) EMG testlerini yaptirmis oldugu

saptanmistir.

Kas biyopsisi yapillma durumu incelendiginde olgularin %37,7’sine (n:23) biyopsi
uygulandigi saptanmistir. Presemptomatik evredeki olgularin %33,3'Unin (n:1), erken
ambulatuar evredeki olgularin  %26,3’Gnun (n:5), ge¢ ambulatuar evredeki olgularin
%40,9'unun (n:9), erken non ambulatuar evredeki olgularin %38,5’inin (n:5) ve son olarak
ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ise %75’inin (n:3) kas biyopsisi yaptirmis oldugu

saptanmistir.
Genetik incelemeler ve Danisma

Olgularin %100’Gndn (n:61) genetik mutasyon analiz sonuglarinin mevcut oldugu
saptanmistir. Toplamda genetik danisma alma orani %90,1 (n:55) tasiyicilarin taranma orani
%81,9'dur. (n:50)

Presemptomatik evre ve ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin tamaminin
genetik danisma almis oldugu saptanmistir. Erken ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin
%89,5’inin (n:17), ge¢ ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %90,9’'unun (n:20) ve erken
non ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin ise %84,6’sinin (n:11) genetik danisma almis

oldugu saptanmistir.

Taslyicllarin  taramasinin  yapilip yapilmadigina iligkin bilgiler incelendiginde;
presemptomatik evredeki olgularin ailelerinin tamami icin tarama yapildidi saptanmistir.
Erken ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %78,9’'unun, (n:15) ge¢c ambulatuar evredeki
olgularin ailelerinin %86,4’unln, (n:19) erken non ambulatuar evredeki olgularin ailelerin
%76,9unun (n:10) ve ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %75inin (n:3)

tasiyicilik agisindan taranmis oldugu saptanmistir.

Anestezi/Sedayon Bilgi Dlizeyi

Anestezi/sedasyon komplikasyonlari hakkinda toplam bilgi sahibi olma orani %80,3'tur.
(n:49) Presemptomatik evredeki olgularin ailelerinin higbirinin anestezi/sedasyon bilgisinin
bulunmadigi dikkat ¢ekmektedir. Bunun yani sira erken ambulatuar evredeki olgularin
ailelerinin %21,1’inin (n:4), ge¢ ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %13,6’sinin (n:3),
erken non ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %7,7’sinin (n:1) ve ge¢ non ambulatuar
evredeki olgularin ailelerinin ise %25’inin (n:1) anestezi/sedasyon bilgisinin bulunmadigi

saptanmistir.
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Agri Kontrolii

Ailelerin agn kontrolu hakkinda bilgi sahibi olma orani %8.1 (n:5) ,olgularin agn
medikasyonu kullanim orani %4,9 (n:3) olarak saptanmigtir. Presemptomatik evre, erken
ambulatuar evre ve ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin higbirinin agri kontroli
yapilmasi gerektigini bilmedigi, agri kontrolinid saglamadidi ve bunu takiben higbir olgunun
da agn icin medikasyon almiyor oldugu bulgusuna ulasiimistir. Bunun disinda, ge¢
ambulatuar evredeki olgularin sadece %18,2’sinin (n:4), erken non ambulatuar evredeki
olgularin ise sadece %7,7’sinin (n:1) agri kontrollerinin saglaniyor oldugu saptanmistir. Geg
ambulatuar evrede agri kontroli saglanan olgularin %13,6’sinin  (n:3) buna iliskin

medikasyon aliyor oldugu saptanmistir.
Psikiyatrik ve Biligsel Degerlendirme

Olgularin psikiyatrik ve bilissel agidan degerlendiriime orani toplamda %45,9 (n:28) ,
degerlendirmelerin gerekligi hakkindaki aile bilgisi mevcudiyeti %32,7 (n:20), toplam
psikiyatrik medikasyon kullanim orani %4,9’dur. (n:3) Presemptomatik evre olgularinin
%66,7’sine (n:2), erken ambulatuar evredeki olgularin %31,6’sina (n:6), ge¢ ambulatuar
evredeki olgularin %50’sine (n:11), erken non ambulatuar evredeki olgularin %61,5'ine (n:8)
ve ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin sadece %25’ine (n:1) duzenli psikiyatrik ve biligsel
degerlendirme yapiimis oldugu saptanmistir. Bu bulgulara iliskin olarak yapilan
degerlendirme sonucununda, erken non ambulatuar evredeki olgularin %15,4’4ndn (n:2) ve
ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin %25’inin (n:1) psikiyatrik medikasyon aliyor oldugu

bulgularina ulasiimistir.
Eslik eden Hastaliklar

Hastaliga eslik eden diger hastaliklara bakildiginda, toplam 61 olgunun %90,2’sinde
(n:55) bagka bir hastalik bulunmadigi saptanmistir. Olgularin %3,3’Unde (n:2) eslik eden
hastalik olarak otizm, %1,6’sinda (n:1) pankreas kanseri, %1,6’sinda (n:1) fenilketonUri
(FKU), %1,6’sinda (n:1) dikkat eksikligi hiperaktivite bozuklugu (DEHAB) ve %1,6’sinda (n:1)
kronik kompartman sendromu saptanmistir. Presemptomatik evredeki olgularin hig¢birinde
muskuler distrofiye eslik eden herhangi bir hastalik bulunmadidi bulgusuna ulasiimistir.
Erken ambulatuar evredeki olgularin birinde otizm tanisi bulundugu saptanmistir. Geg
ambulatuar evredeki olgularin birinde kompartman sendromu bulunurken bir digerinde ise
pankreas kanseri teshisinin bulundugu saptanmistir. Erken non ambulatuar evredeki

olgularin birinde FKU bulunurken diger bir olguda ise DEHAB bulundugu saptanmistir. Son
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olarak ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ise yine sadece bir tanesinin otizm tanili

oldugu saptanmistir.

Kortikosteroid Tedavisi, Baglangi¢ Yasi ve Kullanilan Preperatlar ve Doz Uygunlugu

Olgularin  %47,6'sinin  (n:29) kortikosteroid tedavisi aldigi, kortikosteroid tedavisi
kullanan olgularin %48,3’Unun (n:14) deflazacort, %51,7’sinin (n:15) prednizolon kullandigi
saptanmistir. Kortikosteroid dozunun uygun sekilde ayarlanma orani toplamda %93,1°dir. (29
olgu icerisinde n:21) Tedavi baglanma yaslarinin en sik 4, 5 ve 6. yaslar oldugu saptanmigtir.

Ortalama kortikosteroid baglangi¢ yasi 5,45 yastir. (en erken 8 ay, en geg 9 yas)

Presemptomatik olgularin  %33,3’Unun (n:1) kortikosteroid tedavisi aliyor oldugu
saptanmigtir. Erken ambulatuar olgularin %42,1’inin (n:8), ge¢ ambulatuar olgularin
%68,2’sinin (n:15), erken non ambulatuar olgularin %38,5’inin (n:5) kortikosteroid tedavisi
aliyor oldugu, ge¢ non ambulatuar olgularin higbirinin kortikosteroid tedavisi almadigi

saptanmistir.

Kortikosteroid tedavisi alan presemptomatik evredeki olgunun kullandigi kortikosteroid
tipinin deflazacort oldugu ve bu dozun uygun oldugu bulgusuna ulasiimistir. Erken
ambulatuar evredeki kortikosteroid tedavisi alan olgularin %25’inin (n:2) deflazacort
kullandig1 goralirken, %75’inin (n:6) prednizolon kullandigi saptanmigtir. Bu ddnemdeki
kortikosteroid tedavisi alan olgularin sadece bir tanesinin aldigi dozun uygun olmadigi
(disik) saptanmistir. Ge¢ ambulatuar evrede Kkortikosteroid tedavisi alan olgularin
%46,6’sinin  (n:7) deflazacort kullanirken, %53,3’Unidn (n:8) prednizolon kullandigi
saptanmistir. Bu doénemdeki olgularin tamaminin almis oldugu dozun uygun oldugu
belirlenmigtir. Son olarak erken non ambulatuar evredeki kortikosteroid tedavisi alan olgularin
%80’inin (n:4) deflazacort kullandigi gorulirken, %20’inin (n:1) prednizolon kullaniyor oldugu
saptanmistir. Bu donemdeki olgularin sadece bir tanesinin almis oldugu dozun uygun
olmadidi (ylksek) bulgusuna ulagiimistir. Erken ambulatuar evredeki olgularin %12,5’inin
(n:1) 3 yasindan beri, %37,5’inin (n:3) 4 yasindan beri ve %50’sinin (n:4) 5 yasindan beri
tedavi aldigi bulgusuna ulasilmistir. Ge¢ ambulatuar evredeki olgularin %6,6’sinin (n:1) 3
yasindan beri, %40’inin (n:6) 5 yasindan beri, %6,6 sinin (n:1) 6 yasindan beri, %13,3’Unun
(n:2) 7 yasindan beri, %13,3’Unln (n:2) 8 yasindan beri ve %20’sinin (n:3) 9 yasindan beri
kortikosteroid tedavisi aldigi saptanmigtir. Son olarak erken non ambulatuar evredeki
olgularin %20’si (n:1) 4 yasindan beri tedavi alirken, %20’sinin (n:1) 6 yasindan beri ve

%60’ 1Inin (n:3) ise 5 yasindan beri kortikosteroid tedavisi aldigi saptanmigtir. (Tablo 6)
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Evre Baslangig Yasi
S J %
2
Q
g 1 1 100,0
b
& Toplam 1 100,0
S 3 yasindan itibaren 1 12,5
S
RS 4 yasindan itibaren 3 37,5
3
§ 5 yasindan itibaren 4 50,0
g
5 Toplam 8 100,0
4 yasindan itibaren 1 6,6
5 yasindan itibaren 6 40
§ 6 yasindan itibaren 1 6,6
IS
3 7 yasindan itibaren 2 13,3
g
2,, 8 yasindan itibaren 2 13,3
©
9 yasindan itibaren 3 20
Toplam 15 100,0
4 yasindan itibaren 1 20,0
o
S 3 5 yasindan itibaren 3 60,0
<=3
§ 3 6 yasindan itibaren 1 20,0
5 S
Toplam 5 100,0

Tablo 6: Olgularin evrelerine gore kortikosteroid tedavisi kullanmaya baslama yaslari

Tedavi ile iligkili Morbidite Bilgisi ve Diyet Onlemleri

alan presemptomatik, ge¢ ambulatuar ve erken non ambulatuar evrelerdeki olgularin
ailelerinin tamaminin tedavi protokolu degisikligi hakkinda bilgi sahibi oldugu saptanmistir.
Erken ambulatuar evredeki kortikosteroid tedavisi alan sadece bir olgunun ailesinin tedavi
protokolu dedgisikligi hakkinda bilgi sahibi olmadidi bulgusuna ulasiimigtir. Bunun disinda

presemptomatik evredeki kortikosteroid tedavisi alan tek bir olgunun PPI/Antiasit tedavisi de

Kortikosteroid tedavisi alan olgularin ailelerinin tedavi protokollindeki degisiklikler
hakkindaki bilgi mevcudiyeti %96,6 (29 olgu icerisinde n:28) oranindadir. PPI/Antiasit

kullanim orani toplamda %41,4 (29 olgu icerisinde n:12) oranindadir. Kortikosteroid tedavisi
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aliyor oldugu saptanmistir. Erken ambulatuar evredeki kortikosteroid tedavisi alan olgularin
%50’sinin (n:4) PPI/Antiasit tedavisi aliyor oldugu, ge¢ ambulatuar evredeki kortikosteroid
tedavisi alan olgularin %33,’Gndn (n:5) ve erken non ambulatuar evredeki kortikosteroid

tedavisi alan olgularin %40’inin (n:2) PPI/Antiasit tedavisi aliyor oldugu saptanmigtir.

Kortikosteroid tedavisi alan presemptomatik, erken ambulatuar ve erken non
ambulatuar evrelerdeki olgularin ailelerinin tamaminin steroide bagli morbide bilgisinin
bulundugu saptanmistir. Toplamda bilgi sahibi olma orani %96,6 (29 olgu icerisinde n:28)
Sadece ge¢ ambulatuar evrede kortikosteroid tedavisi kesilmis olan tek bir olgunun ailesinin

steroide baglh morbide bilgisinin bulunmadidi bulgusuna ulagiimistir.

Kortikosteroid tedavisi alan olgularin diyet &nlemlerine iliskin  uygulamalar
degerlendirildiginde, onlemlerin %93,1 (29 olgu igerisinde n:27) oraninda saglandig
saptanmistir. Presemptomatik ve erken ambulatuar evredeki olgularin tamami igin diyet
Onlemlerinin  alinmis oldugu, ge¢ ambulatuar ve erken non ambulatuar evrelerdeki
kortikosteroid tedavisi alan birer olgunun diyet énemlerinin alinmamis oldugu bulgusuna

ulasiimistir.
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Kesitsel Betimleyici Sonuglar

Diyetisyen takibi toplamda %11,5 (n:7) oranindadir. Olgularin kilo percentil durumlarina
goére diyetisyenle goérisme siklik ve ylzde tablosuna bakildiginda; kilo percentil degeri
yetersiz olan 11 olgunun higbirinin diyetisyenle gérismemis oldugu goérilmustir. Ayrica kilo
percentilleri yiksek olan toplam iki olgunun da diyetisyen ile goérismemis oldugu
gorlilmektedir. (Tablo 7)

Diyetisyen Gorilismesi
Kilo Percentil Gorusilmis Gorislilmemis Toplam
f % f % f %
Yetersiz 0 0,0 11 100,0 11 100,0
Normal 7 14,6 41 85,4 48 100,0
Yiiksek 0 0,0 2 100,0 2 100,0
Toplam 7 11,5 54 88,5 61 100,0

Tablo 7: Olgularin kilo percentillerine gore diyetisyenle gérisme durumu

Olgularin boy percentil durumlarina goére kortikosteroid tedavisinde aldigi dozun
uygunluguna bagh siklik ve ylzde tablosuna bakildiginda; boy percentil degeri yetersiz olan
16 olgunun sadece %12,5'inin (n:2) aldid1 dozun uygun olmadigi ve %87,5’inin (n:14) aldigi
dozun uygun oldugu gorilmastir. Bunun yani sira, boy percentil dederi normal dlizeyde olan
toplam 13 olgunun da kortikosteroid tedavisinde aldigi dozun uygun oldugu saptanmigtir.
Ayrica boy percentil orani 90 percentil Ustu olan higbir olgu kortikosteroid tedavisi almadigi

icin bu tabloda yer almamistir. (Tablo 8)

Doz Uygunlugu
Boy Percentil Uygun Uygun Degil Toplam
f % f % f %
Yetersiz 14 87,5 2 12,5 16 100,0
Normal 13 100,0 0 0,0 13 100,0
Toplam 27 93,1 2 6,9 29 100,0

Tablo 8: Olgularin boy percentillerine gore kullanilan kortikosteroid dozunun uygunlugunun degerlendirilmesi

46



Kilo percentil durumlarina goére kortikosteroid tedavisinde dozun uygunluguna bagh
siklik ve ylzde tablosuna bakildiginda; kilo percentil degeri yetersiz olan olgularin
%33,3’tndn (n:1) aldigr dozun uygun olmadidi (ylksek) gorlimuastir. Bunun yani sira, kilo
percentil degeri normal duzeyde olan toplam 25 olgunun sadece %4’Unun (n:1) kortikosteroid
tedavisinde aldigi dozun uygun olmadidi saptanmistir. Son olarak kilo percentil degeri

yuksek olan bir olgunun aldidi kortikosteroid dozunun uygun oldugu belirlenmistir. (Tablo 9)

Doz Uygunlugu
Kilo Percentil Uygun Uygun Degil Toplam
f % f % f %
Yetersiz 2 66,6 1 33,4 3 100,0
Normal 24 96,0 1 4,0 25 100,0
Yiiksek 1 100,0 0 0,0 1 100,0
Toplam 27 93,1 2 6,9 29 100,0

Tablo 9: Olgularin kilo percentillerine gore kullanilan kortikosteroid dozunun uygunlugunun degerlendirilmesi

Kortikosteroid tedavisi kullanma durumlarina gore olgularin boy ve kilo takibine bagl
siklik ve yilzde tablosuna bakildiginda; kortikosteroid tedavisi alan 29 olgunun %13,8’inin
(n:4) boy ve kilo takibinin yapilmiyor oldugu ve %86,2’sinin (n:25) boy ve kilo takibinin
yapiliyor oldugu goértulmustir. Bunun yani sira toplam 61 olgu icinde boy ve kilo takibi
yapilmayan toplam 14 olgudan dérdinin kortikosteroid tedavisi aliyor olup, boy ve kilo takibi

yapilmayan hastalari olusturdugu saptanmistir. (Tablo 10)

Boy Kilo Takibi
Ko:Lk:::;:oid Yapiliyor Yapilmiyor Toplam
f % f % f %
Aliyor 25 86,2 4 13,8 29 100,0
Almiyor 22 68,8 10 31,2 32 100,0
Toplam 47 77,0 14 23,0 61 100,0

Tablo 10: Kortikosteroid tedavisi altindaki olgularin diizenli antropometrik dlgtimlerinin degerlendiriimesinin devamlihgi
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Kortikosteroid tedavisi kullaniilma durumlarina gore olgularin ailelerinin endokrin acil
bilgisine sahip olup olmamasi durumuna bagli siklik ve ylzde tablosuna bakildi§inda;
kortikosteroid tedavisi alan 29 olgunun ailelerinin %34,5’inin (n:10) endokrin acil bilgisine
sahip olmadidi ve %65,5'inin (n:19) endokrin acil bilgisine sahip oldugu goérulmustir. Bunun
yani sira toplam 61 olgu icinde endokrin acil bilgisine sahip olmayan toplam 39 olgunun
10’'unun kortikosteroid tedavisi aliyor olup, endokrin acil bilgisine sahip olmayan aileleri
olusturdugu saptanmistir. (Tablo 11)

Ailenin Endokrin Acil Bilgisi
Kor_lt_::):":ie:ioid Bilgisi var Bilgisi yok Toplam
f % f % f %
Aliyor 19 65,5 10 34,5 29 100,0
Almiyor 3 9,4 29 90,6 32 100,0
Toplam 22 36,1 39 63,9 61 100,0

Tablo 11: Kortikosteroid tedavisi altindaki olgularin ailelerinin endokrin aciller hakkindaki bilgi mevcudiyeti durumu

Kortikosteroid tedavisi kullanma durumlarina goére olgularin ailelerinin gastroparezi,
GERD ve konstipasyon hakkinda bilgisine bagl siklik ve ylzde tablosuna bakildiginda;
kortikosteroid tedavisi alan 29 olgunun ailesinin %27,6’sinin (n:8) bu bilgiye sahip olmadigi
gorulurken, %72,4’Gnun (n:21) bilgi sahibi oldugu saptanmistir. (Tablo 12)

Gastroparezi, GERD, Konstipasyon Aile Bilgisi
Kortikosteroid Bilaisi Bilaisi vok Toplam
Tedavisi ilgisi var ilgisi yo p
f % f % f %
Aliyor 21 72,4 8 27,6 29 100,0
Almiyor 6 18,8 26 81,2 32 100,0
Toplam 27 44,3 34 55,7 61 100,0

Tablo 12: Kortikosteroid tedavisi altindaki olgularin ailelerinin gastroenterolojik patolojik bulgular hakkindaki bilgi mevcudiyeti durumu
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Kortikosteroid tedavisi kullanma durumlarina gore gastroenterolojik destek medikasyon
kullanma oranina bagli siklik ve ylzde tablosuna bakildiginda; kortikosteroid tedavisi alan 29
olgunun %58,6’sinin (n:17) koruyucu medikasyon almadigi gorulurken, %41,4’Gndn (n:12)
medikasyon aldigi saptanmistir. Ayrica medikasyon almayan bu olgularin, toplam 61 hasta

icinde gastroenterolojik medikasyon almayan toplam 46 hastanin 17’sini olusturdugu
saptanmistir. (Tablo 13)

Gastroenterolojik Medikasyon
Kor.lt.::)::;dd Aliyor Almiyor Toplam
f % f % f %
Aliyor 12 41,4 17 58,6 29 100,0
Almiyor 3 9,4 29 90,6 32 100,0
Toplam 15 24,6 46 75,4 61 100,0

Tablo 13: Kortikosteroid tedavisi altindaki olgularin gastroenterolojik destek medikasyon kullanma durumu

Kortikosteroid tedavisi kullanma durumlarina gére ¢ocukluk ¢agi asilarinin uygulanmis
olmasina baglh sikhk ve yilzde tablosuna bakildijinda; kortikosteroid tedavisi alan ve

almayan tim olgularin gocukluk ¢agi asilarini eksiksiz olarak yaptiriimis oldugu saptanmigtir.
(Tablo 14)

Cocukluk Cagi Asilari
Kor.:iek:::;rioid Yapilmig Yapilmamis Toplam
f % f % f %
Aliyor 29 100,0 0 0,0 29 100,0
Almiyor 32 100,0 0 0,0 32 100,0
Toplam 61 100,0 0 0,0 61 100,0

Tablo 14: Kortikosteroid tedavisi altindaki olgularin cocukluk ¢agi asilariyla immunizasyonu

Kortikosteroid tedavisi kullanma durumlarina gére influenza asisi uygulanmis olmasi
durumuna bagh siklik ve ylzde tablosuna bakildiginda; kortikosteroid tedavisi alan 29
olgunun %27,6’sinin (n:8) influenza asisini dizenli yaptinyor oldugu, %72,4’Gnin (n:21)

yaptirmiyor oldugu dikkat ¢cekmistir. Ayrica asiyl yaptirmayan kortikosteroid tedavisi alan bu
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olgularin, toplam 61 olgu iginde influenza asisini yaptirmayan toplam 44 olgudan 271’ini
olusturdugu saptanmistir. (Tablo 15)

Influenza Asisi
Kor.:iek:::;rioid Yapilmis Yapilmamis Toplam
f % f % f %
Aliyor 8 27,6 21 72,4 29 100,0
Almiyor 9 28,1 23 71,9 32 100,0
Toplam 17 27,9 44 72,1 61 100,0

Tablo 15: Kortikosteroid tedavisi altindaki olgularin influenza asisiyla immiinizasyon durumu

Kortikosteroid tedavisi kullanma durumlarina gére pnémokok asisi uygulanmis olmasi
durumuna bagl siklik ve ylzde tablosuna bakildiginda; kortikosteroid tedavisi alan 29
olgunun %24,1’inin (n:7) asiy! yaptirirken, %75,9’unun (n:22) pndémokok asisini yaptirmiyor
oldugu dikkat ¢cekmistir. Ayrica asiyl yaptirmayan ve kortikosteroid tedavisi alan bu olgularin,

toplam 61 hasta icinde pndmokok asisini yaptirmayan toplam 42 olgudan 22’sini olusturdugu
saptanmistir. (Tablo 16)

Pnémokok Asisi
Ko:Lk:::;rioid Yapilmig Yapilmamis Toplam
f % f % f %
Aliyor 7 24,1 22 75,9 29 100,0
Almiyor 12 37,5 20 65,5 32 100,0
Toplam 19 31,1 42 68,9 61 100,0

Tablo 16: Kortikosteroid tedavisi altindaki olgularin pnémokok agisiyla immunizasyon durumu
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5. TARTISMA

DMD ve BMD, X kromozumuna bagh resesif gegis gostermektedir ve 6zellikle erkek
cocuklari icin édnemli bir morbidite ve mortalite nedenidir (2). Kas membraninda distrofin
proteinini kodlayan gen defekti nedeni ile olusan hastalik, ilerleyici kas dejenerasyonuna
neden olmakta ve bu da klinige progresif seyirli, ylrime ve kendine bakim yetisini
kaybettiren, kardiyak, solunum, iskelet, endokrin, gastroenterolojik, psikolojik birgok sistemi
etkileyen ve multidisipliner yaklasim gerektiren bir durum olarak yansimaktadir, takiplerin
uygun devam ettirilebilmesi bir ekip isidir. (18) Progresif seyirli olmasi ve komorbiditelerin
eslik etmesi nedeni ile olgular erken yaslarda kaybedilmektedir. (4) Evde olgulara primer
bakim hizmetini veren ebeveynlerin hastalik sureci, olusabilecek ek hastaliklar, korunma
hizmetleri ve dikkat etmeleri gereken hususlar hakkinda bilingli ve iyi bilgilendiriimis olmalari
gereklidir. (2,6,18) Bizim g¢alismamizdaki temel prensip hastalarin ailelerinin takipler
hakkindaki bilgi durumunu ve uyumunu degerlendirmek tGzerine kurulmusgtur. Ailelerin gerekli
takipler hakkindaki bilgi durumlarinin takiplere uyum Gzerindeki etkilerini degerlendirmek, bu

olgularin takiplerinin iyilestiriimesi konusunda potansiyel fayda saglayacaktir.

DMD’nin dogumda semptom vermesi nadirdir, ancak bazi erkek bebekler hipotonik
olabilirler. Kaba motor gelisim (yuvarlanma, oturma, ayaga kalkma) cogunlukla normaldir.
Bas tutmanin gecikmesi goérulebilmektedir. Gower’s arazi 3 yas civarinda belirginlesmeye
baslayip 5 - 6 yas arasinda tam olarak gérulir. (22) Oyun ¢ocugu déneminde yilrimede
gecikme parmak ucunda yurime, merdiven ¢gikmada ve kosmada zorlanma olarak bulgu
verebilir. Yurime yetisinin devamliligi hastadan hastaya buyik degisiklikler gdstermekte olup
genellikle 7 yasindan sonra kaybolmaya baslar. (7) Aile 6ykisu negatif olan olgularda
ortalama tani yasinin 4 yas 10 ay olarak saptandigi ¢calismalar mevcuttur. (33) Calismamizda
olgularin %59unun 3 yasina kadar (n:36), %85,2’sinin 5 yasina kadar (n:52), %95,1’inin 7
yasina kadar (n:60) tani aldigi saptanmistir. Ortalama tani yasi 3.27 yil olarak saptanmistir.
(En klguUk tani yasi 8 ay, en buyulk tani yasi 10 yas.) Yani hastalik semptomlari ebeveynler
tarafindan c¢ogunlukla kiglk yaslarda fark edilmekte olup hastaneye basvuru yapiimasi
sonucunda erken tani konulabilmektedir. En sik tani alinan evrenin erken ambulatuar evre
oldugu goérulmustur. Olgularin %85,2’sinin tanisinin ge¢ ambulatuar evreden énce konmasi
literatdrle uyumludur. (22) Olgularin %73,8’i (n:45) DMD, %26,2’si (n:16) BMD tanisi almistir.

Hastaligin birincil bulgulari arasinda en sik gorulenler: anormal yirime, psodohipertrofi,
ziplayamama, c¢abuk yorulma, bas kontrolinin yetersizligi, merdiven ¢ikmada gugcluk,
diztabanlik, sakarlik, sik digmeler, gower’s arazi, motor gerilik, hipotononi, akranlarina ayak

uyduramama, motor yeteneklerde kayip gelismesi, kas agrilari ve kramplar, parmak ucunda
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yurime, kogsmada ve tirmanmada guglik ,davranis sorunlari, kognitif gecikme, gelisememe
veya yetersiz kilo alimi, 6grenme ve dikkat bozukluklari, konusmada gecikme ya da
artikilasyon sorunlari olarak siralanir. (7,22,9,10,33,34) Calismamizdaki baslangi¢
bulgularina bakildiginda, en sik gorulen hastalik baglangi¢ bulgusunun %26,7 ile KCFT
yuksekligi  (n:30) oldudu, onu takip eden baslangic bulgusunun %20,5 ile (n:23)
asemptomatik olgulardaki inisidental laboratuvar bulgulari oldugu saptanmistir. En az
g6rilen baslangi¢ bulgularinin ise sirasiyla %0,8 ile parmak ucunda yidrime (n:1), %0,8 ile
zihinsel gerilik (n:1), %0,8 ile nébet gecirme (n:1) ve %0,8 ile (n:1) patolojik kirik oldugu
saptanmistir. Teorik bir bakig acisi ile bakildiginda, major bulgularin lokomotor sistem
fonksiyon kayiplari ile iligkili oldugu bilindiginden, baslangi¢ bulgularinin ylksek oranda
KCFT yuksekligi ve asemptomatik hastalarin inisidental laboratuvar bulgulari olarak
saptanmasi dikkat ¢ekicidir. Bundan dolayi agiklanamayan KCFT ylksekligi olan gocuklarda
daha ileri arastirmalara gidiimeden énce muskuler distrofilerin ekartasyonu agisindan serum

CKincelemesinin yapilmasi taninin zamanlamasi ve maliyeti agisindan faydaldir. (18)

Kas gugsizIliglu agisindan Ozetlenecek olursa DMD'deki ilerleyici kas glgsuzligu
stereotipik bir patern izler ve 5 asama goézlenir. (18,33,34,35) Bizim ¢alismamizda olgular
evrelerine gore incelendiginde, %4.9'unun presemptomatik evrede (n:3), %31,2’sinin erken
ambulatuar evrede (n:19), %36,1’inin ge¢ ambulatuar evrede (n:22), %21,3’0nln erken non-
ambulatuar evrede (n:13) ve %6,6’sinin ge¢ non ambulatuar evrede (n:4) oldugu
saptanmistir. Analize dahil olan olgularin gogunlugunun ge¢ ambulatuar ve erken ambulatuar

evrede bulundugu saptanmistir.

Motor fonksiyonlarin takibi muskuler distrofilerde énemli bir yer tutmaktadir. Progresif
kas glgsuzligu ve kas erimesine neden olan bu hastalik grubu; 6 dakika ytrime testi, North
Star degerlendirmesi, Ust ekstremite icin Brooke skalasi, alt ekstremite igin Vignos skalasi
gibi olcekler ile objektif olarak degerlendirilebilmektedir. (9,18,53) Bizim c¢alismamizdaki
sonuglara gore olgularin %55,7’sinin (n:34) MF testleri uygun sekilde yapilmaktadir. Tum
olgularin ailelerinin MF testlerinin gerekliligi hakkindaki bilgi mevcudiyeti durumu
degerlendirildiginde; ailelerin %60,7’sinin (n:37) yeterli bilgi sahibi olmadigi saptanmistir.
Presemptomatik evredeki olgularin %33,3’4nun (n:1) MF testlerini yaptirirken %66,7’sinin
(n:2) testleri yaptirmadigi, erken ambulatuar evredeki olgularin %52,6’sinin (n:10) MF
testlerini yaptirirken, %47,4’Gnun (n:9) MF testlerini yaptirmadigi, ge¢ ambulatuar evredeki
olgularin %68,2’sinin (n:15) MF testlerini yaptirirken, %31,8’inin (n:7) testleri yaptirmadigi,
erken non ambulatuar evredeki olgularin %46,2’sinin (n:6) MF testleri yaptirirken %53,8’inin
(n:7) testleri yaptirmadidi ve son olarak ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin sadece

%50’sinin (n:2) MF testlerini yaptirirken diger %50’sinin (n:2) yaptirmadidr saptanmistir.
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Hastaligin oOzellikle presemptomatik evresinde ve ileri evlerinde MF testlerinin yapiima
oranlarinin duasik oldugu saptanmistir. Motor fonksiyon testlerinin tedavinin takibindeki
yerinin aileler tarafindan yeterince bilinmedidi, yikici lokomotor bulgularin henliz ortaya
cikmadigi evrede ve ambulasyonun kaybiyla komplikasyonlarin belirginlestigi evrede bu
uygulamalar icin yapilan basvurularin azaldigi disiniimustidr. Yeni gelisen tedavilerde,
kortikosteroid tedavisinin etkinligi MF testler ile dederlendirildiginden uyumun artiriimasi igin
ailelerin bu konuda bilgi duzeyi arttirilmahdir.

Motor fonksiyonlarin korunmasinda ve takibinde blylk 6nem tasiyan fizik tedavi ve
rehabilitasyon takipleri degerlendirildiginde olgularin %63,9’unun (n:39) uygun sekilde tedavi
aldigi, %36,1’inin (n:22) almadigi saptanmistir. Presemptomatik olgularin %66,7’sinin (n:2)
hem hastanede hem evde fizik tedavi aldigi saptanmistir. Erken ambulatuar olgularin
%63,2’sinin (n:12) de hem hastanede hem evde fizik tedavi aldigi saptanmistir. Geg
ambulatuar olgularin %81,8’inin (n:18) hem evde hem hastanede fizik tedavi aldidi, bu
grubun %9unun (n:2) sadece evde fizik tedavi aldigi, yani profesyonel yardim almadig
saptanmistir. Erken non ambulatuar olgularin %61,5’inin (n:8) de hem hastanede hem evde
fizik tedavi aldigi, %38,5’inin (n:5) hi¢ fizik tedavi almadigi saptanmistir. Ge¢ non ambulatuar
olgularin %50’sinin (n:2) evde fizik tedavi aldigi, %50’sinin (n:2) evde fizik tedavi almadigi;
%25’inin (n:1) hastanede fizik tedavi aldigi, %75’inin hastanede fizik tedavi almadigi
saptanmistir. Ailelerin fizik tedavi uygulamalarinin gerekliligi hakkindaki bilgi durumu evde
uygulamayla paralel saptanmstir. ileri evrelerde fizik tedavi uygulamalarinin azaldig dikkat
cekmektedir. Bu azalmanin, fizik tedavi uygulamalarinin hastanin fiziksel boyutlari arttik¢ca
hem daha agrili hem de daha zor olmasi, ayrica ambulasyonun kaybiyla hastanin ve ailenin
uygulamadan gérilecek faydanin 6nemsiz oldugunu dusunmeleriyle iligkili oldugu
dusidndlmistar.

Muskuler distrofilerde, ézellikle DMD hastalarinda kardiyomiyopati, dnemli bir morbidite
ve mortalite kaynagidir. Solunum destegindeki gelismeler ortalama yasami slresini
artirdigindan kardiyomiyopatinin énemi belirginlestimistir. (54) Olgularin yarisindan ¢ogunda
18 yasina geldiginde kardiyak tutulum bulgulari gelismis olmaktadir. Elektrokardiyografi
(EKG) ile degerlendirmede V1 derivasyonunda artmig R/S amplitidl, sol derivasyonlarda
(V5-6) artmig QT gorilebilmektedir, intraatrial - interatrial iletim kusurlari ve aritmiler ile
karsilagiimaktadir. Ekokardiyografi (EKO) degerlendirimelerinde de dinamik kalp kasi
degerlendiriimeleri yapilabilmekte, kardiyomyopati varligi, perikardiyal efiuzyon, kardiyak
tamponad ve myokardial inflamasyon vb. durumlar tespit edilebilmektedir. (565) Olgularda kas
tutulumundaki progresyon kardiyak etkilenme ile paralel seyir gdstermeyebilir, motor
bulgularin olmamasi kardiyak tutulumun olmadigi anlamina gelmez. EKO gérintileme ile

ejeksiyon fraksiyonu (EF) %55’in altina inen veya sol ventrikil dilatasyonu saptanan olgulara
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didretik veya dijital baslanmakta, asemptomatik ventrikiler dilatasyon progresyonunun
yavaglatilmasi icin beta-bloker veya anjiotensin reseptér blokorleri kullaniimaktadir. Kardiyak
ilaglarin profilaktik olarak kullanildigi calismalarda tedavinin, sol ventrikil (LV) sistolik
fonksiyonunun bozulmasini énlemedidi, bunun yerine kardiyomyopatinin baslamasindan
sonra tipik olarak goérilen LV sistolik fonksiyonundaki progresif disutsin hafiflettigi
saptanmistir. (7) Olgularin en az yilda yilda bir kardiyak degerlendirme amacl izlenmeleri,
kardiyak patoloji saptanir ise 6 ayda bir olacak sekilde takip araliginin arttiriimasi
onerilmektedir. Kardiyak Manyetik Rezonans goéruntileme gincel kilavuzlarda rutin olarak
onerilmektedir. (18) Bizim calismamizda kardiyak degerlendirme testlerinin uygulanma
durumu, kardiyak medikasyon kullanma durumu ve testlerin gerekliligi hakkindaki aile bilgisi
durumu degerlendirildiginde; testlerin gerekliligi hakkindaki aile bilgisi mevcudiyeti %29,5
(n:18) oraninda kalmigtir. Kardiyak destek tedavisi kullanma orani %5 (n:2) olarak
saptanmistir. Tum evrelerde EKG takiplerinin agirlikli olarak (%64.5) (n:41) yetersiz duzeyde
yapildigi, EKO takiplerinin ge¢ ambulatuar evreden itibaren %87,2 ile (39 olgu igerisinde
n:34) yetersiz duzeyde oldugu, higbir olguya kardiyak MR uygulanmadidi, erken non
ambulatuar evredeki bir olgu ve ge¢ non ambulatuar evredeki bir olgu olmak Uzere toplam iki
olgu disinda higbir olgunun yeterli siklikta degerlendiriimedidi ve kardiyak destek tedavisi
almadigi saptanmistir. Ge¢ ambulatuar evre, erken non ambulatuar evre ve ge¢ non
ambulatuar evredeki toplam 39 olgunun ikisinin kardiyak destek tedavisi aldigi saptanmistir.
(Bu iki olgunun izlem sikligi yeterlidir.) Gulncel kilavuzlarda énerilen kardiyak takip sikhiginin
saglanamadigi, 7 yas Ustinde rutin kullanima giren kardiyak MR’in henliz uygulamaya
girmedigi, 10 yas civarinda baglandigi takdirde sol ventrikil fonksiyonlarinin kaybinin
yavaslatilmasi agisindan faydasi kanitlanmig kardiyak medikasyonlarin kullaniminin yetersiz
oldugu saptanmistir. (7,18) Hastaligin baslica etkilerinin lokomotor sistem (zerinde
oldugunun bilinmesi fakat diger sistemlerdeki tutulumlar hakkinda vyeterli bilgi sahibi
olunmamasi dolayisiyla kardiyak takiplere uyumunun yetersiz oldugu, kardiyolojik takiplerin
aile insiyatifine birakilmasinin  takiplerde yetersizligin ve guncel protokollerin
uygulanamamasinin énemli bir sebebi oldugu distunulmistir. Yine ¢ocuk kardiyologlarinin
da bu konudaki farkindaliklarinin arttiriimasi gerek izlem gerek medikasyon acisindan takibe

olumlu katkilar saglayacaktir.

Progresif kas gugsuzligu ve kas erimesi solunum diz kaslarini da etkiler. Steroid ve
idebenone tedavileri spirometrik parametreleri duzeltebilir, pulmoner fonksiyonlarin
korunmasi ve akciger hacminin saglanmasina yonelik solunum fizyoterapisi uygulanir, bu
tedaviler atelektazilerin gelisimini 6nleyebilir. Steroid tedavisi ve fizik tedavi ile skolyoz
gelisimi ertelenebilir ise restriktif akciger hastaligi da bir miktar énlenebilir. ileri dénemlerde
Okslrme destekleyici cihazlar, non invaziv mekanik ventilasyon (NIV) segenekleri giindeme
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gelebilir. (8,18) Solunumsal agidan olgularin her vizitte uykuda solunum yetmezligi gelisimi
acisindan sabah bas agrilarinin sorgulanmasi, 1. dekadin sonunda solunum kaslarinin
etkilenmesi ve solunum desteginin gerekli goérilebilmesi dolayisiyla 9-10 yaslarinda ilk
degerlendirme, tekerlekli sandalyeye gecis yapildiktan sonra ve/veya zorlu vital kapasite
(FVC)'nin %80'in altina dusmesi durumunda ve/veya 12 yasa ulastiktan sonra yilda 2 kez
solunum fonksiyon testleri ile izlem dnerilmektedir. (18) Bizim ¢aligmamizin sonuglarina gore
SF testlerinin olgularin %42,6'sina (n:26) uygun siklikta yapildigi %57,3'ne (n:35)
yapiimadigi saptanmistir. Aile bilgisi durumu degerlendirildiginde olgularin ailelerinin SF
testlerinin gerekliligi hakkinda bilgi sahibi olma durumunun %54,1 (n:33) oraninda oldugu
saptanmistir. Presemptomatik evredeki olgularin hicbirinin SF testlerini yaptirmadigi (Bu
evrede gerekli degildir.), erken ambulatuar olgularin %94,7’sinin (n:1) SF testlerini yilda bir
kez yaptirirken, %5,3’Unun SF testlerini yaptirmadigi, ge¢ ambulatuar olgularin %22,7’sinin
(n:5) testleri yilda bir kez yaptirirken, %77,3,’inun (n:17) yaptirmadigi, erken non ambulatuar
olgularin %46,2’sinin (n:6) yilda iki kez yaptirirken, %7,7’sinin (n:1) yilda bir kez yaptirdidi ve
%46,2’sinin (n:6) SF testlerini yaptirmadigi saptanmigtir. Son olarak ge¢ non ambulatuar
olgularin %50’sinin (n:2) SF testlerini yilda iki kez yaptirirken diger %50’inin (n:2) SF testlerini
yaptirmadigi bulgusuna ulasiimistir. Olgularin hicbirinin non-invaziv mekanik ventilasyon
almadigi saptanmistir. Solunum fonksiyon testlerinin uygulanmasina uyumda dalgali bir seyir
oldugu saptanmig, baslangigta tetkiklerin ylksek oranda uygun sekilde yapildigi, hastalik
siddetinin artmasiyla uygulamada azalma oldugu, 6zellikle ge¢ ambulatuar evredeki uyumun
restriktif bulgular arttikga azaldigi saptanmistir. Olgularin ambulasyon kaybindan sonra
solunum gikayetlerinin artmasiyla takiplere uyumun azaldigi, bu konudaki aile bilgisi
mevcudiyetinin yetersiz oldugu, solunum komplikasyonlari agisindan yapilan takiplerin
yetersiz olmasi ve cihazlara erigimin uzun prosedurler sonucunda saglanmasi dolayisiyla
NIV tedavisinin uygulanamadigi diasindlmustar. Yine Ulkemizde cocuk goégus hastaliklari
uzmani sayisi yetersiz olup, pediatrik polisomnografi birka¢ merkez haricinde
uygulanamamaktadir. Solunum fizyoterapistlerinin de sayisi arttirimali, 6ksurmeyi

destekleyecek cihazlarin devlet tarafindan geri 6deme kapsamina alinmasi gerekmektedir.

Steroid tedavisi alan hastalarin endokrinolojik takiplerinin yapilmasi gereklidir.
Hastalarda cushingoid goérinim ve obezite gelisebilir, ebeveynlerde veya kardeslerde
obezite mevcutsa 6Ozellikle dikkatli olunmalidir, steroid tedavisine baslanmadan énce diyet
Onerilerinde bulunulmali ve istah artiginin gorulebilecegi yonunde bilgi verilmelidir, Bu
Onerilere ragmen bulgularin artigi halinde alternatif steroid (deflazakort) distinilmeli, sadece
hastaya degil tim aileye diyet konusunda uygun midahalede bulunulmalidir. (18,58,59,60)
Hirsutizm ve akne bulgulari gelismesi halinde topikal preparatlar kullanilabilir, hastada
emosyonel distres yaratmadigi middetce steroid tedavisinde degisiklik icin acele
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edilmemelidir. (58) Steroid kullaniminda adrenal supresyon bulgulari agisindan dikkatli
olunmalidir. Ebeveynlere hastayla ilgilenecek tim tibbi personele cocuklarinin steroid
tedavisi altinda oldugunu bildirmeleri ve steroid uyari karti tasimalari konusunda
bilgilendirme yapilmaldir. Steroid tedavisinin aniden durdurulmamasi gerektiginin
bilindiginden emin olunmalidir. (18,57) Kemik yapisinda demineralizasyon mevcuttur, artmis
kirik riski gorular. Kink 6ykisu agisindan dikkatli olunmalhdir ve kemik yodunlugunu izlemek
icin yilhk kemik mineral dansitometresi (DEXA) takipleri yapilmalidir. 25-hidroksi D vitamini
dizeyinin yillik izlenmesi, konsantrasyonu (mevsimsel iklim yapisindaki bdlgelerde ideal
Olgim zamani kis sonudur) <32 nmol / L ise D3 vitamini ile takviye edilmesi uygundur.
25-hidroksi D vitamini konsantrasyonu 20-31 nmol / L igin, gtinde iki kez 1000 internasyonel
unite (IU) oral yoldan, <20 nmol / L igin, gunde iki kez 2000 IU oral yoldan verilir. Agirhk
tasima aktiviteleri tesvik edilmelidir, D3 vitamini yanisira multivitamin takviyeleri dnerilebilir,
pamidronat  gibi  bisfosfonatlar  gerekli  durumlarda  kullanilabilir.  (18,64,66)

Bizim ¢aligmamizda ailelerin endokrin acil bilgisi mevcudiyetinin durumu incelendiginde,
toplam bilgi sahibi olma orani %36;1’dir. (n:22) Evrelere go6re incelendiginde,
presemptomatik evredeki olgularin ailelerinin %66,7’sinin (n:2) endokrin acil bilgisine sahip
olmadidi saptanmistir. Erken ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %68,4’Gnun (n:13),
gec¢ ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %63,6’sinin (n:14) endokrin acil bilgisine sahip
olmadigi saptanmistir. Erken non ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %53,8’inin (n:7),
son olarak ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %75’inin (n:3) endokrin acil
bilgisine sahip olmadigi saptanmistir. Dikkat ¢ekici bir diger bulgu ise hicbir ailenin elinde acil
durumda kullanmak Uzere bulundurulmasi gereken hidrokortizon preparatinin
bulunmamasidir. Hastaligin erken doneminde steroid kullaniminin henuz yuksek oranlarda
olmamasi dolayisiyla endokrin patolojilerin ve olasi komplikasyonlarin yeterince bilinmedigi,
steroid kullaniminin basglanmasi sonrasinda bilgi eksikliklerinin gideriimemesi sonucunda
endokrinolojik acgidan aile bilgisinin slre¢ boyunca yetersiz kaldigr disundlmagstir.

Kemik saghgi takipleriyle ilgili degerlendirmelerde yilda 2 kez yapilmasi uygun olan
serum Kkalsiyum, fosfor, alkalen fostotaz ve d-vitamini dizeylerinin takiplerinin toplamda
%40,9 (n:25) oraninda uygun yapildigi saptanmistir. Presemptomatik evrede %66.7 (n:2)
oraninda, erken ambulatuar evrede %73.7 (n:14) oraninda, ge¢ ambulatuar evrede %72.7
(n:16 ) oraninda, erken non ambulatuar evrede %53.8 (n:7) oraninda, ge¢ non ambulatuar
evrede %50 (n:2) oraninda uygun sekilde yapildigi saptanmistir. Yine kemik saglig
takiplerinde 6zellikle steroid kullanimi sonrasinda kritik dneme haiz olan yillik DEXA testinin
toplamda %52,4 (n:32) oraninda uygulandigi saptanmistir. Testin presemptomatik evrede
yapilmadigi, erken ambulatuar evrede %42.1 (n:8), ge¢ ambulatuar evrede %59.1 (n:13),

erken non ambulatuar evrede %61.5 (n:8), ge¢ non ambulatuar evrede %75 (n:3) oraninda
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uygun sekilde yapildigi saptanmigtir. D-vitamini kullaniminin presemptomatik evrede %33.3
(n:1) gibi diglk bir oranda kaldigi, erken ambulatuar evrede %73,7 (n:17), ge¢ ambulatuar
evrede %81,8 (n:18) , erken non ambulatuar evrede %46,2 (n:6), ge¢ non ambulatuar evrede
%50,0 (n:2) oraninda kaldigi saptanmistir, 6zellikle ambulasyonun kaybindan sonra D-
vitamini kullanimindaki belirgin dlisiis ge¢ non ambulatuar evrede de sebat etmektedir. Kirik
OykUsunin mevcudiyeti degerlendirildiindeyse presemptomatik evrede hicbir hastada kirik
g6rilmedigi, erken ambulatuar evrede %5,3 (n:1) , ge¢ ambulatuar evrede %9,1 (n:2), erken
non ambulatuar evrede %23,1 (n:3), ge¢ non ambulatuar evrede %25,0 (n:1) oranin pozitiflik
saptanmistir. Ambulasyonun kaybiyla kirik éykisindeki artis dikkat ¢ekicidir. Ailelerin kemik
saghgi takipleri hakkindaki bilgi dizeylerinin yetersiz oldudu, hastalik slrecinin uzamasi
dolayisiyla D vitamini gibi uzun sire kullanilan tedavilerine uyumun azaldigi dasundlmagtur.
Bunlari engellemek amaciyla steroid baslanmasi ile beraber ayni zamanda Cocuk Endokrin
takibine alinmali ve Cocuk Endokrin uzmanlarinin DMD ve BMD konusundaki bilgileri

arttirllmahdir.

Muskuler distrofiler progresif kas gui¢stzIligu ile seyreden, ylrime yetisinin ve Ust
ekstremite fonksiyonlarinin kaybina ve skolyoza neden olan bir hastalik grubudur. Olgularda
immobilizasyon gelismesi ile kontraktirler artmakta, skolyoz gelismesi de akciger
problemlerine zemin hazirlamaktadir. Olgularin temel tedavi prensibi olan fizik tedavilerine
devam edip, iskelet sistemi iligkili morbiditeler agisindan takipleri gereklidir. (10) Ortezler, alt
ekstremite kontrakturlerinin ilerlemesini 6nlemeye yardimci olabilir. (67) Muskuler distrofi
hastalarinda skolyoz gelisiminin nedeni tam olarak anlagilamamistir. Ortak goris, zayif
hareketliligin ve artan kas glg¢sizliginin gdévdede degisikliklere ve nihayetinde ilerleyici bir
¢cokme skolyozuna yol actiyi yonindedir. (18,68) DMD hastalarinda skolyozun ilerlemesi
hizlidir ve yillik 16 ° ile 24 ° arasinda bir degisiklik goérulebilir siklikla ergenlik biyimesinde
en blyuk artis gortlar. (69) Ambulasyonu mimkin oldugunca uzun slire surdirmek skolyoz
gelisme riskini ve uzun vadede skolyozun siddetini azaltabilir. Skolyoz gelistikten sonra
cerrahi disindaki tedavilerin faydasi sinirlidir. (70). Steroidlerle tedavi edilen hastalarda
skolyoz gelisiminin ertelendigini gésteren kanitlar mevcuttur. (71) Kontraktirler ve
immobilizasyon da bu olgularda 6nemli bir kronik agri nedenidir, olgularin bu agidan
sorgulanmasi ve agri tedavisinin planlanmasi gereklidir. (11) Kronik steroid kullaniminin yan
etkileri ve altta yatan immobilizasyonun da etkisiyle olgularda kemik metabolizmasi
bozulmaktadir. Hastalarin D vitamini ve kalsiyum destegi almalar uygundur. (12) DMD'de
skolyoz igin ne zaman cerrahi olarak miidahale edilecegine karar vermek zordur. Oziinde, bir
skolyozu en aza indirmek ve dengelemek igin ameliyat yapilir. Bu, oturma pozisyonunu ve
konforunu iyilestirmek, vertebra kiriklarini ve iligkili agrilan azaltmak ve solunum
fonksiyonlarini mumkin oldugu kadar korumak icin gereklidir. (72) Hastalarin ¢ogunun

57



skolyoz cerrahisine ihtiyag duymasina ragmen, buna hepsinin ihtiya¢c duymadidini gdsteren
kaynaklar mevcuttur. (73) Bu hastalarda, bir risk tahmin sisteminin kullaniimasi, erken cerrahi
muidahale veya midahalenin ertelenmesi konusunda karar vermede yardimci olabilir. (74)
Skolyozlarinda hizl ilerleme olan veya gelecekte solunum ve kalp fonksiyonlarinda
cerrahinin uygulanmasini engelleyebilecek durumlarin gelisebilecegi 06ngdrilen bazi
hastalarda erken cerrahi gereklidir. Hizh bozulma riski yuksek olanlarda, egrilik 20 ° 'nin
Uzerine c¢iktiginda cerrahi yapilmasi 6nerilmektedir. (75) Bizim calismamizda ortopedik
komplikasyonlarin varligi, ortez kullanimi, ortopedik operasyon oykusiU ve skolyoz geligimi
durumlari incelendiginde; olgularin %59,1’inde ortopedik komplikasyon oldugu saptanmistir.
Ortez kullanimi %54,1 (n:33) oranindadir. Ailelerin %57,3’Unun (n:35) duzenli ortopedik
takiplerin gerekliligi hakkinda bilgi sahibi olmadigi saptanmigstir. Ortopedik komplikasyonlar
nedeniyle operasyon orani %8,1’dir. (n:5) Olgularin %36’sinda (n:22) skolyoz gelismig olup,
skolyoz cerrahisi geciren higbir olgu saptanmamigtir. Presemptomatik evredeki higbir
olgunun ortopedik komplikasyonunun mevcut olmadigi, hi¢bir olgunun ortez kullanmadig,
ortopedik operasyon 6ykusunin olmadidi ya da skolyozunun gelismedigi saptanmistir. Erken
ambulatuar evredeki olgularin %36,8’inde (n:7) ortopedik komplikasyonlarin gelistigi ve bu
olgularin ortez kullaniminin oldugu saptanmistir. Hicbir olgunun ortopedik operasyon dykusu
mevcut olmamakla birlikte, olgularin %10.5’'unda (n:2) skolyoz gelisimi oldugu saptanmistir.
Geg ambulatuar evredeki olgularin %63.6’sinda (n:14) ortopedik komplikasyonlarinin gelistigi
ve bu olgularin ortez kullaniminin oldudu saptanmistir. Higbir olgunun ortopedik operasyon
Oykusu mevcut olmamakla birlikte olgularin %18,1’'inde (n:4) skolyoz geligsimi oldugu
saptanmistir. Erken non ambulatuar evredeki olgularin %84.6'sinda (n:11) ortopedik
komplikasyonlarin gelistigi ve bu olgularin yalnizca bir tanesinin ortez kullanmadigi
saptanmistir. Hi¢bir olgunun ortopedik operasyon éykisi mevcut olmamakla birlikte olgularin
%69,2’sinde (n:9) skolyoz gelisiminin oldugu saptanmistir. Ge¢ non ambulatuar evredeki
olgularin %75’'inde (n:3) ortopedik komplikasyonlarin gelistigi ve bu olgularin iki tanesinin
ortez kullandigi saptanmistir. Olgularin %75’inin (n:3) ortopedik operasyon Oykusu mevcut
olup, olgularin %50’sinde (n:2) skolyoz gelisiminin oldugu saptanmistir. Ailelerin konuyla ilgili
bilgilerinin yetersiz olmasi dolayisiyla alinabilecek dnlemlerinin alinmadigi, ortez kullaniminin
ve skolyoz cerrahisi agisindan takibin yetersiz oldugu, bu durumlara bagh olarak ikincil
komplikasyonlarin daha cabuk gelistigi diusiniimustir. Hastalarin ortopedi ve travmatoloji

birimlerince takipleri saglanmali, erken skolyoz cerrahisi her zaman akilda tutulmahdir.

Blyume geriligi agisindan ergenligin tamamlanmasina ya da hedef boya ulagiimasina
kadar 6 aylik aralarla boy 6lgimu yapilmalidir, hasta steroid kullanmiyor olsa bile muskuler
distrofili hastalarda boy kisaligi egilimi mevcuttur. (61,62,63,18) Gecikmis puberte gorilebilir,
puberte acisindan aile dykusu sorgulanmali, Tanner evrelemesi takibi yapilmali, yasa gore
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gerilik saptanmasi halinde ¢ocuk endokrin degerlendirmesi yapilmahdir, bu gibi durumlar
acisindan surekli takipte olunmali, sitphelenildiginde cocuk endokrin degerlendirmesi
dustnulmelidir. Ulusal persentil gizelgelerinde yas icin agirlik veya yas icin vicut kitle indeksi
olarak 10 ila 85. persentiller olarak tanimlanan iyi beslenme durumunu korumak énemlidir.
Kotl beslenme potansiyel olarak hemen hemen her organ sistemi Uzerinde olumsuz bir
etkiye sahip olabilir. (15,32,18) Az beslenme, malnutrisyon, fazla kilodan sakinmak tedavinin
ana o6geleri olmalidir. Adirlik takibine ek olarak ambulatuar hastalarda boy 6lcimu (her alti
ayda) ,ambulatuvar olmayan hastalarda kol agikligi / segmental uzunluk takipleri yapiimahdir.
Bizim c¢alismamizda olgularin kilo percentilleri incelendiginde %18’inin (n:11) yetersiz ,
%78,6’sinin (n:48) normal, %3,3’Unln (n:2) ylksek aralikta oldugu saptanmistir. Evrelere
gbre bakildiginda, presemptomatik evredeki olgularin %100’Undn (n:3) kilo percentillerinin
normal aralkta oldugu gortlmektedir. Erken ambulatuar evredeki olgularin %21,1’inin (n:4)
kilo percentillerinin yetersiz duzeyde oldugu, %5,3'unin (n:1) yuksek oldugu ve %73,3’Unln
(n:14) normal dizeyde oldugu gérulmektedir. Ge¢ ambulatuar evredeki olgularin %4,5’inin
(n:1) kilo percentilinin yetersiz oldugu, %4,5’inin (n:1) yuksek oldugu, %90,9’unun (n:20) ise
normal aralikta oldugu goérilmektedir. Erken non ambulatuar evredeki olgularin %38,5’inin
(n:5) kilo percentillerinin yetersiz oldugu gorulirken, %61,5’inin (n:8) normal oldugu
bulgusuna ulasilmistir. Ge¢ non ambulatuar evredeki toplam doért olgunun %25’inin (n:1) kilo
percentili yetersiz iken %75’inin (n:3) normal aralikta oldugu saptanmigtir. Olgularin boy
percentilleri incelendiginde %44,2’sinin (n:27) yetersiz , %49,1’inin (n:30) normal, %6,6’sInin
(n:4) yuksek aralikta oldugu saptanmistir. Evrelere goére bakildiginda presemptomatik
evredeki olgularin %100°Undn (n:3) boy percentillerinin normal aralikta oldugu gérilmektedir.
Erken ambulatuar evredeki olgularin %47,4’Unun (n:9) boy percentillerinin yetersiz oldugu,
%10,5’inin (n:2) yuksek oldugu ve %42,1’inin (n:8) normal oldugu saptanmistir. Geg¢
ambulatuar evredeki olgularin %40,9'unun (n:9) boy percentillerinin yetersiz oldugu
g6ralirken, %59,1’inin (n:13) boy percentillerinin normal oldugu saptanmistir. Erken non
ambulatuar evredeki olgularin %53,5’inin (n:7) boy percentillerinin yetersiz oldugu %30,8’inin
(n:4) normal oldugu ve %15,4’'Unln (n:2) boy percentillerinin yluksek oldugu saptanmistir.
Son olarak ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin %50’sinin (n:2) boy percentilleri yetersiz
iken diger %50’sinin (n:2) normal oldugu saptanmistir. Bu bulgular olgulardaki bluyume
gelisme geriligine egilimin mevcut oldugunu desteklemektedir. (15,18,32) Kilo percentil
araligina goére kortikosteroid tedavisi surecinde diyet dnlemlerinin alinip alinmadigina bagh
siklik ve ylzde tablosuna bakildiginda; kilo percentil dederi yetersiz olan 3 olgunun
tamaminin diyet dnlemlerinin alinmig oldugu gérulmustur. Ayrica, kilo percentil degeri normal
dizeyde olan toplam 25 olgunun sadece %8’inin (n:2) diyet énlemlerinin alinmamis oldugu

saptanmistir. Son olarak kilo percentil degeri ylksek olan bir olgunun Kkortikosteroid
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tedavisinde diyet dnlemlerinin alinmis oldugu belirlenmigtir. Diyetisyen takibi toplamda %11,5
(n:7) oranindadir. Olgularin kilo percentil durumlarina goére diyetisyenle gérisme siklik ve
yluzde tablosuna bakildiginda; kilo percentil degeri yetersiz olan 11 olgunun higbirinin ve
percentilleri yiksek olan toplam iki olgunun diyetisyen ile gérismemis oldugu saptanmistir.
Bu da kilo percentil degerleri yetersiz ve koéti olmasina ragmen olgularin higbirinin
diyetisyenle gorisme gerceklestirmedigini gostermektedir. Kilo percentil durumlarina goére
kortikosteroid tedavisinde dozun uygunluguna bagh siklik ve ylzde tablosuna bakildiginda;
kilo percentil degeri yetersiz olan olgunlarin %33,3’Gnln (n:1) aldi§gi dozun uygun olmadigi
(yuksek) gorulmastir. Bunun yani sira, kilo percentil degeri normal dizeyde olan toplam 25
olgunun sadece %4’Unun (n:1) kortikosteroid tedavisinde aldigi dozun uygun olmadigi
saptanmistir. Son olarak kilo percentil dederi yluksek olan bir olgunun Kkortikosteroid
tedavisinde aldigi dozun uygun oldugu saptanmistir. Olgularin diyetisyen ile gérigsme ve boy-
kilo takibi yapilmasina iligkin bilgileri evrelere gore incelendiginde, presemptomatik evre,
erken ambulatuar evre ve ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin higbirinin diyetisyen ile
gérismedigi bulgusu dikkat cekmektedir. Ge¢ ambulatuar evredeki olgularin sadece
%22,7’sinin (n:5) diyetisyen ile gérismus oldugu ve erken non ambulatuar evredeki olgularin
sadece %15,4’Unun (n:2) diyetisyen ile gérismus oldugu belirlenmigtir. Boy ve kilo takibine
iliskin tablo incelendiginde ise, presemptomatik evredeki olgularin %33,3’Gnin (n:1)
takiplerinin yapildig1 saptanmistir. Erken ambulatuar evredeki olgularin %89,5’inin (n:17), geg
ambulatuar evredeki olgularin %86,4’Unin (n:19) takiplerinin yapildigi belirlenmistir. Erken
non ambulatuar evredeki olgularin %61,5’inin (n:8) takiplerinin yapildigi saptanmistir. Son
olarak ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin %50’sinin (n:2) takipleri yapilirken diger
%50’sinin ise takiplerinin yapilmadidi bulgusuna ulasiimigtir. Ailelerin multisistemik bir
hastahdin takiplerinde oOnemli yer tutan beslenme durumunun yonetiimesinde ve
degerlendiriimesinde diyetisyen kontrollerine yeteri kadar uyum saglayamadigi dikkat
cekmistir. Bu konuda aile bilgisinin arttirlimasi ve diyetisyen takiplerine uyumun artiriimasi

gereklidir.

Kalori, protein, vitamin, mineral ve sivi alimindaki eksikliklere ek olarak hastalar hem
beslenme yetersizligi / yetersiz beslenme hem de farkl yaslarda ve farkh kosullar altinda
fazla kilolu / obez olma riski altinda olabilir. Kabizlik ve gastro6zofageal refll, klinik
uygulamada DMD'li gocuklarda goérilen en yaygin iki gastrointestinal durumdur. (77,78) Daha
sonraki agamalarda, faringeal gligsuzlik, zayif oral alim ile birlikte beslenme sorunlarina ve
disfajiye yol acar. Bu durum ciddi kilo kaybina ve feeding ile beslenme ihtiyacina neden
olabilir. (79) Kabizlk, tipik olarak daha buyldk hastalarda veya post-op dénemlerde
gorulebilir. Artan sagkalim ile ventilator kullanimina bagh hava yutmaya bagl mide ve
bagirsak dilatasyonu veya daha nadiren gecikmis mide bosalmasi ve ileus dahil olmak Uzere
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baska komplikasyonlar bildirilmistir. (18) Hastanin akut kabizligi veya fekaloid olusumu varsa
digki yumusaticilar, mishiller ve uyaricilar gereklidir ve zaman zaman lavman kullanimi
gerekebilir. Semptomlar devam ederse glnlik magnezyum, laktuloz veya polietilen glikol gibi
laksatiflerin  kullaniimasi gerekir. Surekli kabizlik durumunda, sivi aliminin yeterliligi
belirlenmelidir. Fekal impaksiyon vakalarinda sedasyon veya genel anestezi altinda manuel /
dijital diseksiyonun kesin bir yarari yoktur. Lavmanlar, dulcolax ve senna gibi uyarici
mashiller ve digki yumusaticilari manuel ayirmayi disinmeden 6nce denenebilir. Kronik
veya siddetli kabizlik icin diyet lifi ile takviye, Ozellikle sivi alimi artiriimazsa semptomlari
kotulestirebilir. Gastrodzofageal refll tipik olarak proton-pompa inhibitérleri veya H2 reseptdr
antagonistleri ile prokinetik, sikralfat ve yardimci terapiler olarak nétrlestirici antiasitler ile
tedavi edilir. Yaygin uygulama, gastrit gibi komplikasyonlari énlemek ve refli 6zofajitini
onlemek icin kortikosteroid tedavisi veya oral bisfosfonat kullanan ¢ocuklarda asit blokerleri
recete etmektir. Refli dislindiren semptomlari olan bir hasta icin beslenme Onerilerinde
bulunulmalidir. (18) Hem diz kas disfonksiyonu hem kemik metabolizmasi bozukluklari ile
iliskili olarak renal taslar ve CK vyiksekligine sekonder rabdomyoliz ile
karsilasilabilinmektedir. Egzersiz sonrasinda idrarin anormal rengi sorgulanmali, sikayetlerin
varlhigr durumunda idrar tetkikleri yapilmali, kalici dedisiklikler saptanirsa genis renal
degerlendirme testleri yapilmalidir. (18). Bizim calismamizda gastroenterolojik patolojik
bulgularin varligi ve taninmasi ile ilgili olarak ailelerin bilgi duzeyinin degerlendiriimesinde;
presemptomatik evredeki olgularin %33,3’Unde (n:1) bu bulgularin saptandigi, ailelerin
%66,7‘sinin (n:2) konuyla ilgili bilgi sahibi oldugu ve bir olgunun gastroenterolojik destek
medikasyon aldigi saptanmistir. Erken ambulatuar evredeki olgularin %31,6'sinda (n:6)
gastroenterolojik patolojik bulgular saptandigi, ailelerin %31.6’sinin (n:6) konuyla ilgili bilgi
sahibi oldugu, gastroenterolojik destek medikasyon oraninin %10,5 (n:2) gibi disik bir
dizeyde kaldigi saptanmistir. Ge¢ ambulatuar evredeki olgularin %36,4’Unde (n:8)
gastroenterolojik patolojik bulgular saptandigi, ailelerin %50’sinin (n:11) konuyla ilgili bilgi
sahibi oldugu, gastroenterolojik destek medikasyon oraninin %36,4 (n:8) oldugu
saptanmistir. Erken non ambulatuar evredeki olgularin %69,3'inde (n:9) gastroenterolojik
patolojik bulgular saptandidi, ailelerin %46,2’sinin (n:6) konuyla ilgili bilgi sahibi oldugu,
gastroenterolojik destek medikasyon oraninin %23,1 (n:3) oldugu saptanmistir. Ge¢ non
ambulatuar evredeki olgularin %50’sinde (n:2) gastroenterolojik patolojik bulgular saptandigi,
ailelerin %50’sinin (n:2) konuyla ilgili bilgi sahibi oldugu, gastroenterelojik destek medikasyon
oraninin %25 (n:1) oldugu saptanmistir. Gastroenterolojik patolojik bulgularin taninmasinda
yetersizlik gérilmemesine ragmen beslenme Onlemlerinin yetersiz oldugu, bu durumun
diyetisyen kontrolliinde olunmamasiyla iliskili oldugu, olgu bazinda inceleme yapildigindaysa

gastroenterolojik patolojik bulgularin aile dizeyinde taninmasinin koruyucu ve destek
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medikasyon kullanimini arttirdigi distndlmustir. Cocuk Gastroenteroloji bolimleri DMD ve

BMD hasta takiplerinde aktif olarak rol oynamalidir.

Distrofin sadece kas hticrelerinde degil hipokampus, diensefalon gibi 6grenme ve bellek
merkezlerindeki ndronlarda da eksprese edilir. (80) Bu olgularda hafif mental retardasyon,
otistik spektrum bozuklugu bulgulari, 6grenme ve bellek problemleri, dikkat eksikligi ve
hiperaktivite, epilepsi normal populasyona gére daha sik gértlmektedir. (85) Ayrica ilerleyici,
immobilizasyona neden olan kronik bir hastalia sahip c¢ocuklarda depresyon gibi
morbiditelere de sik rastlanilmaktadir. Bu neden olgularin tani anindan itibaren
noropsikiyatrik izlem altinda olmalari, gerekirse 6zel ve destek egitim ve/veya psikiyatrik
tedaviler ile desteklenmeleri gereklidir. (9,13,18) Muskuler distrofi tanisi olan bir hastanin ve
ailesinin tibbi bakimi, psikososyal iyilik halini desteklemeden tamamlanmamistir. Birgok
ebeveyn igin, ¢cocuklarinin psikososyal sorunlarinin neden oldugu stres, hastaligin fiziksel
yonleriyle iligkili stresi asmaktadir. (81,82,83) Karsilasilan psikososyal zorluklar, genel
populasyonda kullanilan etkili, kanita dayali midahalelerle tedavi edilmeli, dnleme ve erken
muidahaleye 6nem verilmelidir, ¢inkl bu potansiyel sonucu en Ust dlizeye ¢ikaracaktir. (84)
Bizim calismamizin sonuglarina goére olgularin psikiyatrik ve bilissel agidan degerlendiriime
orani toplamda %45,9 (n:28) , dederlendirmelerin gerekligi hakkindaki aile bilgisi mevcudiyeti
%32,7 (n:20), toplam psikiyatrik medikasyon kullanim orani %4,9’dur. (n:3) Presemptomatik
evre olgularinin %66,7’sine (n:2), erken ambulatuar evredeki olgularin %31,6’sina (n:6), ge¢
ambulatuar evredeki olgularin %50’sine (n:11), erken non ambulatuar evredeki olgularin
%61,5’ine (n:8) ve ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin sadece %25’ine (n:1) duzenli
psikiyatrik ve bilissel degerlendirme yapilimis oldugu saptanmigtir. Bu bulgulara iliskin olarak
yapilan degerlendirme sonucununda, erken non ambulatuar evredeki olgularin %15,4’Gnun
(n:2) ve gec¢ non ambulatuar evredeki olgularin %25’inin (n:1) psikiyatrik medikasyon aliyor
oldugu bulgularina ulasiimistir. (n:20) Hastaligin klinik bulgulari agirlasip yikici etkisi ortaya
ciktikca aslinda daha c¢ok psikiyatrik destek ihtiyaci dogmaktayken bu ihtiyacin
karsilanmadigi, ailelerin psikiyatrik ve bilissel takiplerin dnemiyle ilgili yeterli dizeyde bilgi
sahibi olmadiklari saptanmistir. Cocuk psikiatri bélimleri bu hastalarin takibinde rol
ustlenmeli ve ¢ocuk ndroloji takiplerinde de kisa dlgceklerle hastanin bilissel durumu ve ruh

saghgi degerlendiriimelidir.

Hastalarin steroid kullanimi ve kas gucundeki kayiplar dolayisiyla enfeksiyonlar
acisindan artmis riski mevcuttur. Ozellikle efektif 6ksiriik kaybedildiginde alt solunum yolu
enfeksiyonlarinda artig gorllir. Cogu olguda, viral bir solunum yolu enfeksiyonu uzamig
Okslrige veya pnoémoni klinigine neden olana kadar artik etkili bir 6ksurige sahip

olunmadigi anlasilmaz. (86) Hastalarin rutin c¢ocukluk c¢agi asillama programinin
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tamamlandigindan ve programin 23 valentli pndmokok ve influenza asilarini igerdiginden
emin olunmasi gereklidir. Her durumda, 6nerilen ulusal bagisiklama programi tamamlanmal
ve steroid baslamadan 6nce varicella bagisikhdi kazandiriimalidir. 23 valentli pnémokok
asisl 2 yas Ustl hastalarda, Ug¢ valentli inaktif influenza asisi 6 ay Ustlindeki hastalarda
endikedir. Bu iki asi da canli asi degildir, bu nedenle glukokortikoidlerle tedavi edilen
hastalara uygulanabilir, ancak asilamaya bagisiklik yaniti azalabilir. (18,86) Bizim
calismamizda olgularin tamaminin ¢ocukluk asilarinin eksiksiz olarak yapildigi saptanmistir.
influenza asisi uygulanma orani %27,8 (n:17), pnémokok asisi uygulanma orani %31,1
(n:19) olarak saptanmistir. Presemptomatik evre ve ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin
higbirinin yilhk influenza asisi yaptirmamis oldugu bulgusu dikkat ¢cekmektedir. Erken
ambulatuar evredeki olgularin sadece %36,8’inin (n:7) ge¢ ambulatuar evredeki olgularin
sadece %36,4’Unln (n:8) ve erken non ambulatuar evredeki olgularin sadece %15,4’Unln
(n:2) yillik influenza asisini yaptirmis oldugu saptanmistir. Pnémokok asisina iligkin bilgilere
bakildiginda, erken ambulatuar evredeki olgularin sadece %47,4’Unun (n:9), ge¢c ambulatuar
evredeki olgularin sadece %27,3’Unun (n:6), ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ise
%50’sinin  (n:2) pnémokok asisini yaptirmis oldugu bulgularina ulasiimistir.  Ozellikle
influenza asisina karsi olan olumsuz tutumun asilama oranlarini distrdigul, ailelerin bu
asllarin gerekliligi hakkinda vyeterli bilgi sahibi olmadigi, Ucretsiz ulusal immunizasyon
programinin muskuler distrofili hastalarda immdunizasyonun saglanmasinda olumlu etkisinin
oldugu dusiniimustir. Bu konu TC Saglik Bakanhgi duzeyinde gdértsulip influenza ve

pndémokok asilari Ucretsiz olarak temin edilip uygulanmalidir.

Tarihsel olarak, agri DMD'nin semptom tezahirinin o6nemli bir parcasi olarak
dustnulmemistir fakat giderek artan sayida ¢alisma, kronik agrinin néromuskuler hastaliklari
olan insanlar igin ortak bir semptom oldugunu gdstermektedir. (87,88,89) Kronik agri,
hastalarin veya doktorlarin birincil endisesi olmasa da yaygin olabilir. Muskuler distrofilerde
agri nedenleri, kas asin kullanimi, siddetli kontrakturler, vertebral kiriklar (osteoporozun
neden oldugu) ve / veya ortopedik prosedurler nedeniyle ¢ok faktorlidar. (87,88,89,90) Etkili
agri yonetimi, nedenin dogru bir sekilde belirlenmesini gerektirir. Agriya yonelik mudahaleler
fizik tedavi, postural diizeltme, uygun ve bireysellestiriimis ortezler, tekerlekli sandalye, yatak
gelistirmeleri ve farmakolojik yaklasimlari (6rn. Kas gevseticiler ve anti-inflamatuar ilaglar)
icerir. Zaman zaman inat¢l agri icin ortopedik midahaleler endike olabilir. Sirt agrisi, 6zellikle
glukokortikoid tedavisi alan muskuler distrofili olgularda, vertebral kiriklar igin dikkatli bir
arastirmanin yapilmasini gerekli kilar; bu tir kiriklar bisfosfonat tedavisine ve / veya
kalsitonine iyi yanit verir. (15,32,18,91,92) Bizim calismamizda ailelerin agri kontrold
hakkinda bilgi sahibi olma orani %8.1 (n:5) ,olgularin agr medikasyonu kullanim orani %4,9

(n:3) olarak saptanmistir. Presemptomatik evre, erken ambulatuar evre ve ge¢ non
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ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin higbirinin agri kontroli yapilmasi gerektigini
bilmedigi, agri kontrolini saglamadidi ve bunu takiben higbir olgunun da agri igin
medikasyon almiyor oldugu bulgusuna ulasiimistir. Bunun disinda, ge¢ ambulatuar evredeki
olgularin sadece %18,2’sinin (n:4), erken non ambulatuar evredeki olgularin ise sadece
%7,7’sinin (n:1) agri kontrollerinin saglaniyor oldugu saptanmistir. Ge¢ ambulatuar evrede
agri kontroli saglanan olgularin %13,6’sinin (n:3) buna iliskin medikasyon aliyor oldugu
saptanmistir. Ailelerin agri konusundaki bilgilerinin yetersiz olmasi, agriyi hastaligin bir
parcasi ve basedilmesi gereken bir durum olarak gdrmeleri dolayisiyla yeteri kadar
sorgulamadiklari bunun sonucunda endokrinolojik destek tedavileri, ortez kullanimi, skolyoz
degerlendirme, agri medikasyonu gibi konularda belirgin yetersizliklerin ortaya ¢iktigi
dusUndlmasgtar. Ailelerin agri konusundaki bilgilerini arttirmak igin farkindalik programlarinin

gelistiriimesi bu konudaki aksakliklarin gideriimesine katki saglayacaktir.

Anestezi ve sedasyon islemleri; bu hastalik grubunda 6zellikle dikkat edilmesi gereken
bir durumdur. Muskuler distrofilerde suksinilkolin ve halotan, volatil anesteziklerin kullanimi
malign hipertermi riskini arttirmaktadir, bu durum 6lumcil olabilen nadir bir farmakogenetik
sendromdur, Sarkoplazmik retikulumdan, miyoplazmik kalsiyumun anormal ylksek salinimi
vardir. Asidoz, hiperkarbi, hipertermi, kas rijiditesi, rabdomiyoliz miyoglobindri ile karakterize
klinik tablo ile seyreder.(94,95,96), cogu vaka volatil anesteziklerin veya depolarize edici kas

gevseticilerin uygulanmasiyla tetiklenir. (93)

Malign hipertermi tedavisinin temeli tetikleyici ajanin hemen kesilmesi, oksijenasyon,
asidoz ve elektrolit bozukluklarinin dizeltimesi, mekanik sogutma ve dantrolen
uygulamasidir. Guncel kilavuzlara gore dantrolen uygulamasi MH krizi tedavisinin dnemli bir
pargasidir.(97) islem sirasinda malign hipertermi erken farkedilmez ve uygun tedavi
protokoli uygulanmaz ise hastanin kaybedilmesine neden olabilir. Ailelerin bu konuda
Ozellikle bilgilendiriimesi, takip edildigi merkezler disinda anestezi ve sedasyon ihtiyaci
dogdugu zaman hastalik hakkinda yeterli bilginin verilebilmesi gereklidir. (14,93) Bizim
¢alismamizda anestezi/sedasyon komplikasyonlari hakkinda toplam bilgi sahibi olma orani
%80,3'tdr. (n:49) Presemptomatik evredeki olgularin ailelerinin higbirinin anestezi/sedasyon
bilgisinin bulunmadigi dikkat ¢gekmektedir. Bunun yani sira erken ambulatuar evredeki
olgularin ailelerinin %21,1’inin (n:4), ge¢ ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %13,6’sinin
(n:3), erken non ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %7,7’sinin (n:1) ve ge¢ non
ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin ise %25’'inin (n:1) anestezi/sedasyon bilgisinin
bulunmadigl saptanmigstir. Hastaligin ileri evrelerinde aile bilgi diizeyinin daha yiksek oldugu

saptanmakla birlikte, erken evrelerde olusabilecek komplikasyonlarin onune gegilmesi
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acisindan aile bilgisinin artiriimasinin gerektigi distnulmastir. Bunun igin hastalara tani

aninda anestezi/sedasyon durumlari ile ilgili olarak kimlik karti uygulamasi baglatiimalidir.

Gunumuzde genetik alandaki gelismeler sayesinde altta yatan mutasyonun tipine goére
eteplirsen (ekzon 51 atlatma tedavisi), ataluren (nokta mutasyonlarinda) gibi tedaviler mevcut
olup, hastalarin buyuk bir kismi igin temel tedavi fizik tedavi ve rehabilitasyon ile kastaki
inflamasyon ve fibrozis iligkili hasari azaltmaya ydnelik kortikosteroid tedavisidir. (4) Fizik
tedavilerini dizenli bir sekilde uygulamalari motor fonksiyonlarin korunmasi agisindan
gereklidir. Kortikosteroid tedavisinin de kastaki dejenerasyonu geri dondurmedigi ancak bir
miktar yavaslattigi, kardiyak fonksiyonlar ve solunum kaslar Gzerine olumlu etkisi oldugu,
beraberinde skolyoz gelisimini de ikincil olarak bir miktar yavaslattigi gosterilmistir. (5)
Tavsiye edilen iki ana ajan prednisone ve deflazacorttur; Prednisone 0,75 mg/kg/glin ya da
10 mg/kg/hafta dozunda kullanilir. Deflazacort,.9 mg/kg/gin dozunda kullanilir. Bir
prednisone derivesidir. 1,3 mg deflazacortun etkisi yaklasik 0,9 mg prednisone’a esittir.
Tedavi protokolleri birbirinden farkli olup eski protokollerde 10 gun aktif tedavi 10 gun
tedavisiz dénem oncelikli tercih edilen ydntemken, gunimuizde her gun aktif tedavi
uygulanan protokol uygulanmaktadir. PPI kullanimi gerekebilir. (18) Bizim galismamizdaki
sonuclara goére kortikosteroid tedavisi alan olgularin ailelerinin tedavi protokollindeki
degisiklikler hakkindaki bilgi mevcudiyeti %96,6 (29 olgu icerisinde n:28) oranindadir. Yine
PPI/Antiasit kullanim orani toplamda %41,4 (29 olgu igerisinde n:12) oranindadir. Olgularin
%47,6’sinin (n:29) kortikosteroid tedavisi aldigi, kortikosteroid tedavisi kullanan olgularin
%48,3'unun (n:14) deflazacort, %51,7’sinin (n:15) prednizolon kullandidi saptanmistir.
Kortikosteroid dozunun uygun sekilde ayarlanma orani toplamda %93,1’dir. (29 olgu
icerisinde n:27) Tedavi baslanma yaslarinin en sik 4, 5 ve 6. yaslar oldugu saptanmistir.
Ortalama kortikosteroid baslangic yasi 5,45 yastir. (en erken 8 ay, en ge¢c 9 yas)
Kortikosteroid tedavisi alan presemptomatik, ge¢ ambulatuar ve erken non ambulatuar
evrelerdeki olgularin ailelerinin tamaminin tedavi protokolu degisikligi hakkinda bilgi sahibi
oldugu saptanmigtir. Erken ambulatuar evredeki kortikosteroid tedavisi alan sadece bir
olgunun ailesinin tedavi protokolli degisikligi hakkinda bilgi sahibi olmadigi bulgusuna
ulagiimistir. Kortikosteroid tedavisi alan grupta PPI kullanim orani toplamda %41,3’tar. (n:12)
Presemptomatik evredeki kortikosteroid tedavisi alan tek bir olgunun PPI/Antiasit tedavisi de
aliyor oldugu saptanmistir. Erken ambulatuar evredeki kortikosteroid tedavisi alan olgularin
%50’sinin (n:4) PPI/Antiasit tedavisi aliyor oldugu, ge¢ ambulatuar evredeki kortikosteroid
tedavisi alan olgularin %33,’uUnln (n:5) ve erken non ambulatuar evredeki kortikosteroid
tedavisi alan olgularin %40’ 1nin (n:2) PPI/Antiasit tedavisi aliyor oldugu saptanmigtir.
Tedavide protokol degigikliginin ylksek oranlarda bilinmesine ragmen mide koruyucu
medikasyon kullanimi  hakkinda yeterli bilgi sahibi olunmadigi dusunulmustar.
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Presemptomatik evredeki olgularin %33,3’Unin (n:1) kortikosteroid tedavisi aliyor oldugu
saptanmistir. Erken ambulatuar evredeki olgularin %42,1’inin (n:8), ge¢ ambulatuar evredeki
olgularin %68,2’sinin (n:15), erken non ambulatuar evredeki olgularin %38,5’inin (n:5)
kortikosteroid tedavisi aliyor oldugu belirlenmistir. Ayrica ge¢ non ambulatuar evredeki
olgularin higbirinin kortikosteroid tedavisi almadigi saptanmistir. Steroid kullanim orani
%47,5 (n:29) olarak saptanmistir. Kortikosteroid tedavisi alan presemptomatik evredeki
olgunun kullandigi kortikosteroid tipinin deflazacort oldugu ve bu dozun uygun oldugu
bulgusuna ulasiimistir. Erken ambulatuar evredeki kortikosteroid tedavisi alan olgularin
%25’inin (n:2) deflazacort kullandigi goérulurken, %75’inin (n:6) prednizolon kullandigi
saptanmistir. Bu dénemdeki kortikosteroid tedavisi alan olgularin sadece bir tanesinin aldigi
dozun uygun olmadidi (dusuk) saptanmistir. Ge¢ ambulatuar evrede kortikosteroid tedavisi
alan olgularin %46,6’sinin (n:7) deflazacort kullanirken, %53,3’Unin (n:8) prednizolon
kullandig1 saptanmistir. Bu donemdeki olgularin tamaminin almis oldugu dozun uygun
oldugu belirlenmigstir. Son olarak erken non ambulatuar evredeki kortikosteroid tedavisi alan
olgularin %80’inin (n:4) deflazacort kullandidi goéralirken, %Z20’inin (n:1) prednizolon
kullaniyor oldugu saptanmistir. Bu donemdeki olgularin sadece bir tanesinin almis oldugu
dozun uygun olmadigi (ylksek) bulgusuna ulasiimistir. Kortikosteroid preparatlarini uygun
sekilde verme basarisi (%93,1) olarak saptanmigtir. Erken ambulatuar evredeki olgularin
%12,5’inin (n:1) 3 yasindan beri, %37,5’inin (n:3) 4 yasindan beri ve %50’sinin (n:4) 5
yasindan beri tedavi aldigi bulgusuna ulasiimistir. Toplamda ge¢ ambulatuar evredeki
olgularin %6,6’sinin (n:1) 3 yasindan beri, %40’inin (n:6) 5 yasindan beri, %6,6 sinin (n:1) 6
yasindan beri, %13,3’Undn (n:2) 7 yasindan beri, %13,3’Unin (n:2) 8 yasindan beri ve
%20’sinin (n:3) 9 yasindan beri kortikosteroid tedavisi aldii saptanmistir. Son olarak erken
non ambulatuar evredeki olgularin %20’si (n:1) 4 yasindan beri tedavi alirken, %20’sinin (n:1)
6 yasindan beri ve %60’inin (n:3) ise 5 yasindan beri kortikosteroid tedavisi aldigi bulgusuna
ulasilmistir. En sik kortikosteroid tedavisi baslanma yaslarinin 4, 5 ve 6. yaslar oldugu
bulgusu saptanmistir. Ortalama kortikosteroid baslangi¢ yasi 5,45 yildir. Ortalama tedavi
baslangi¢c yasinin guncel kilavuzlarla uyumlu oldugu saptanmistir. (18) Hastalarin ilaglan
dogru dozda kullanmalari ilag hakkinda bilgi diizeylerinin iyi oldugunu géstermekte, steroidler
ge¢ evrede Ust ekstremite fonksiyonlari icin énemli olduklarindan ge¢ evrede de kullanimi

gundemde tutulmahdir.

Kortikosteroid tedavisi alan presemptomatik, erken ambulatuar ve erken non
ambulatuar evrelerdeki olgularin ailelerinin tamaminin steroide bagh morbide bilgisinin
bulundugu saptanmistir. Sadece ge¢ ambulatuar evrede kortikosteroid tedavisi kesilmis olan
tek bir olgunun ailesinin steroide bagh morbide bilgisinin bulunmadigi bulgusuna ulagiimigtir.
Kortikosteroid tedavisi alan olgularin diyet onlemlerine iligkin bilgilerine bakildiginda,
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presemptomatik ve erken ambulatuar evredeki olgularin tamami icin diyet onlemlerinin
alinmis oldugu saptanmistir. Ge¢ ambulatuar ve erken non ambulatuar evrelerdeki
kortikosteroid tedavisi alan birer olgunun diyet dnemlerinin alinmamis oldugu saptanmistir.
Toplamda %11,5 (n:7) oraninda olan diyetisyen takiplerini artirmanin Kkortikosteroid
kullanimina bagl olasi morbiditeleri azaltacagi distnutlmustir. Gastroenterolojik patolojik
bulgularin varligi ve taninmasi ile ilgili olarak ailelerin bilgi dizeyi ve medikasyon kullanimi
degerlendirildiginde; olgularin %42,6’sinda (n:26) bu bulgularin mevcut oldugu, %44,2’sinin
(n:27) ailelerinin patolojik bulgulari taniyabildigi, %24,5’inin (n:15) bu acidan medikasyon
aldigi saptanmistir. Presemptomatik evredeki olgularin %33,3’Unde (n:1) bu bulgularin
mevcut oldugu, ailelerin %66,7‘sinin (n:2) konuyla ilgili bilgi sahibi oldugu ve %33,3’Unln
(n:1) gastroenterolojik destek medikasyon aldigi saptanmistir. Erken ambulatuar evredeki
olgularin %31,6’sinda (n:6) gastroenterolojik patolojik bulgularin mevcut oldugu, ailelerin
%31.6’sinin (n:6) konuyla ilgili bilgi sahibi oldugu, gastroenterolojik destek medikasyon
oraninin %10,5 (n:2) gibi disuk bir dizeyde kaldigi saptanmistir. Ge¢ ambulatuar evredeki
olgularin %36,4’inde (n:8) gastroenterolojik patolojik bulgularin mevcut oldugu, ailelerin
%50’sinin (n:11) konuyla ilgili bilgi sahibi oldugu, gastroenterolojik destek medikasyon
oraninin %36,4 (n:8) oldugu saptanmistir. Erken non ambulatuar evredeki olgularin
%69,3’inde (n:9) gastroenterolojik patolojik bulgularin mevcut oldugu, ailelerin %46,2’sinin
(n:6) konuyla ilgili bilgi sahibi oldugu, gastroenterolojik destek medikasyon kullanma oraninin
%23,1 (n:3) oldugu saptanmigtir. Ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin %50’sinde (n:2)
gastroenterolojik patolojik bulgularin mevcut oldugu, ailelerin %50’sinin (n:2) konuyla ilgili
bilgi sahibi oldugu, gastroenterelojik destek medikasyon kullanma oraninin %25 (n:1) oldugu
saptanmistir. Gastroenterolojik patolojik bulgular hakkindaki bilgi durumunun artmasi destek

medikasyon kullanimini arttirmaktadir.

Kilo percentil araligina gore kortikosteroid tedavisi slirecinde diyet dnlemlerinin alinip
alinmadigina bagl siklik ve ylizde tablosuna bakildi§inda; kilo percentil degeri yetersiz olan
3 olgunun tamaminin diyet énlemlerinin alinmis oldugu gorilmustir. Ayrica, kilo percentil
degeri normal dizeyde olan toplam 25 olgunun sadece %8'inin diyet dnlemlerinin alinmamig
oldugu saptanmistir. Son olarak kilo percentil degeri ylksek olan bir olgunun kortikosteroid
tedavisinde diyet dnlemlerinin alinmis oldugu belirlenmistir. Kortikosteroid tedavisi kullanma
durumlarina goére olgularin boy ve kilo takibine bagl siklik ve ylzde tablosuna bakildiginda;
kortikosteroid tedavisi alan 29 olgunun %13,8’inin (n:4) boy ve kilo takibinin yapiimiyor
oldugu ve %86,2’sinin (n:25) boy ve kilo takibinin yapiliyor oldugu goértlmustir. Bunun yani
sira toplam 61 olgu icinde boy ve kilo takibi yapiimayan toplam 14 olgudan doérdinin
kortikosteroid tedavisi aliyor olup, boy ve kilo takibi yapilmayan hastalar olusturdugu
saptanmistir. Kilo percentil durumlarina gore kortikosteroid tedavisinde steroide bagh
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morbide bilgisine iligkin siklik ve yuzde tablosuna bakildiginda; kilo percentil degeri yetersiz
olan Ug¢ olgunun ailelerinin %100°’Gndn (n:3) konu hakkinda bilgi sahibi oldugu goéralmastar.
Bunun yani sira, kilo percentil degeri normal diizeyde olan toplam 25 olgunun ailelerinden
sadece %4’Unun (n:1) konu hakkinda bilgi sahibi olmadigi saptanmigtir. Son olarak kilo
percentil degeri ylksek olan bir olgunun ailesinin kortikosteroid tedavisinde steroide bagli
morbide bilgisine sahip oldugu belirlenmistir. Kortikosteroid tedavisi kullanilma durumlarina
gore olgularin ailelerinin endokrin acil bilgisine mevcudiyeti durumuna bagh siklik ve yuzde
tablosuna bakildidinda; kortikosteroid tedavisi alan 29 olgunun ailelerinin %34,5’inin (n:10)
endokrin acil bilgisine sahip olmadidi ve %65,5’inin (n:19) endokrin acil bilgisine sahip oldugu
g6ralmustar.

Bunun yani sira toplam 61 olgu icinde endokrin acil bilgisine sahip olmayan toplam 39
olgunun 10’unun Kkortikosteroid tedavisi aliyor olup, endokrin acil bilgisine sahip olmayan
aileleri olusturdugu, bu konudaki aile bilgi durumunun yetersiz oldugu saptanmigtir. Ayrica
kortikosteroid tedavisi kullanma durumlarina gore hidrokortizon preparatinin mevcut olup
olmamasi durumuna bagl siklik ve yuzde tablosuna bakildiginda; kortikosteroid tedavisi alan
29 hastanin higbirinde hidrokortizon preparatinin bulunmadigi, ailelerin konu ile ilgili bilgi
durumunun yetersiz oldugu saptanmistir. Baska bir deyisle kortikosteroidlerin vicut agirhgi
Uzerindeki etkileri aileler tarafindan iyi bilinirken acil durum yaratma potansiyeli olan akut
komplikasyonlari yeterince bilinmemektedir, adrenal yetmezlik ve sok tablolarinin énline

gecilmesi agisindan bu konuda aile bilgisinin artirilmasinin uygun olacagi diisintimustar.

Kortikosteroid tedavisi kullanma durumlarina gore olgularin gastroenterolojik patolojik
bulgularinin mevcut durumuna bagh siklik ve ylzde tablosuna bakildiginda; kortikosteroid
tedavisi alan 29 hastanin %58,6’sinda (n:17) bu bulgularin mevcut olmadigr goérulurken,
%41,4’Unde (n:12) patolojik bulgularin mevcut oldugu saptanmistir. Ayrica bulgularin mevcut
oldugu bu olgular, toplam 61 olgu icinde gastroenterolojik patolojik bulgularin bulundugu
toplam 19 olgunun 12’'sini olusturdugu saptanmistir. Kortikosteroid tedavisi kullanma
durumlarina gore olgularin ailelerinin gastroparezi, GERD ve konstipasyon hakkinda bilgisine
bagh siklik ve ylzde tablosuna bakildiginda; kortikosteroid tedavisi alan 29 olgunun ailesinin
%27,6’sinin (n:8) bu bilgiye sahip olmadigi gorilirken, %72,4’Gnln (n:21) bilgi sahibi oldugu
saptanmistir. Kortikosteroid tedavisi kullanma durumlarina gore gastroenterolojik destek
medikasyon kullanma oranina bagh siklik ve yuzde tablosuna bakildiginda; kortikosteroid
tedavisi alan 29 olgunun %58,6’sinin (n:17) ek medikasyon almadigi gérulirken, %41,4’Gndn
(n:12) medikasyon aldidi1 saptanmistir. Ayrica medikasyon almayan bu olgularin, toplam 61
hasta icinde gastroenterolojik medikasyon almayan toplam 46 hastanin 17’sini olusturdugu

saptanmistir.
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Kortikosteroid tedavisi kullanma durumlarina gore ¢ocukluk g¢agr asilarinin uygulanmig
olmasina baglh sikhk ve yilzde tablosuna bakildijinda; kortikosteroid tedavisi alan ve
almayan tim olgularin gocukluk ¢agi asilarini eksiksiz olarak yaptiriimis oldugu bu konudaki
aile bilgisinin yeterli oldugu saptanmistir. Kortikosteroid tedavisi kullanma durumlarina gére
influenza asisi uygulanmis olmasi durumuna bagh siklik ve ylzde tablosuna bakildiginda;
kortikosteroid tedavisi alan 29 olgunun %27,6’sinin (n:8) asiy1 duzenli yaptiriyor oldugu,
%72,4Gnan (n:21) yilhk influenza asisini yaptirmiyor oldugu dikkat ¢ekmigstir. Ayrica asiyi
yaptirmayan kortikosteroid tedavisi alan bu olgularin, toplam 61 olgu iginde influenza asisini
yaptirmayan toplam 44 olgudan 21’ini olusturdugu saptanmistir. Bu konudaki bilgi durumu ve
uygulama yuzdesi yetersizdir. Kortikosteroid tedavisi kullanma durumlarina gére pnémokok
agisi uygulanmis olmasi durumuna bagh sikhk ve ylzde tablosuna bakildiginda;
kortikosteroid tedavisi alan 29 olgunun %24,1’inin (n:7) asiyi yaptirirken, %75,9’'unun (n:29)
pnomokok asisini yaptirmiyor oldugu dikkat cekmigtir. Ayrica asilyl yaptirmayan ve
kortikosteroid tedavisi alan bu olgularin, toplam 61 hasta icinde pnomokok asisini
yaptirmayan toplam 42 olgudan 22’sini olusturdugu saptanmistir. pnémokok asisinin
yaptiriimasi ve asi hakkindaki bilgi durumu influenza asisi ile paralellik géstermektedir,

ailelerin bilgi durumu ve immunizasyon oranlari yetersizdir.

Hastaliga eslik eden diger hastaliklara bakildiginda, toplam 61 olgunun %90,2’sinde
(n:55) baska bir hastalik bulunmadigi saptanmigtir. Olgularin %3,3’Uinde (n:2) eslik eden
hastalik olarak otizm, %1,6’sinda (n:1) pankreas kanseri, %1,6’sinda (n:1) fenilketonuri
(FKU), %1,6’sinda (n:1) dikkat eksikligi hiperaktivite bozuklugu (DEHAB) ve %1,6’sinda (n:1)
kronik kompartman sendromu saptanmistir. Presemptomatik evredeki olgularin higbirinde
muskuler distrofiye eslik eden herhangi bir hastalik bulunmadigi bulgusuna ulasiimistir.
Erken ambulatuar evredeki olgularin birinde otizm tanisi bulundugu saptanmistir. Geg
ambulatuar evredeki olgularin birinde kompartman sendromu bulunurken bir digerinde ise
pankreas kanseri teshisinin bulundugu saptanmistir. Erken non ambulatuar evredeki
olgularin birinde FKU bulunurken diger bir olguda ise DEHAB bulundugu saptanmistir. Son
olarak ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ise yine sadece bir tanesinin otizm tanili
oldugu saptanmigtir. Otizmin sikhdi %3,3 olarak saptanmistir. Psikiyatrik ve bilissel
taramalarin son derece disuk oranlarda uygulanmasina ragmen otizm siklhidinin normal

populasyona goére artmis saptanmasinin anlamli oldugu dusindlmastar. (19)

Tani ve takip asamasinda diger uygulamalar degerlendirildiginde 5 yas dncesinde
serum kreatin kinaz (CK) diizeyleri normal degerlere gore DMD'de 50-100 kat artis gordldr,
BMD'de DMD’ye gére daha duguk duzeyler izlenir, DMD’de en yuksek CK dizeyleri BMD’ye
gOre daha erken gorilir, BMD’de pik yasi 10-15 arasindadir.(29) Farkli serilerde CK
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degerlerinin  DMD’de 50-200 kat arasinda, BMD’de 20-200 kat arasinda oldugu
raporlanmistir. (31) CK yiksekliginin mevcut Kliniginin parcasi olmasi dolayisiyla 6zellikle
nefrolojik patolojiler distnuldiginde degerlendiriimesi uygundur. (18) Bizim c¢alismamizda
CK duzeyi takipleri degerlendirildiginde olgularin CK dulzeylerinin %86,8 (n:53) oraninda
dizenli olarak olculdiglu saptanmistir. Evrelere goére incelendiginde, presemptomatik
evredeki olgularin %66,7’sinin (n:2), erken ambulatuar evredeki olgularin %89,5’inin (n:17),
ge¢ ambulatuar evredeki olgularin %95,5’inin (n:21), erken non ambulatuar evredeki
olgularin %76,9’unun (n:10) ve ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ise %75’inin (n:3) CK
dizeyi takiplerinin dizenli yapiliyor oldugu saptanmistir. Bu tetkik 6nerilenden ¢ok daha

yogun kullaniimaktadir. (18)

Elektromyografide kisa sureli, disuk amplitudit polifazik motor Unit potansiyelleri
gorulebilir, EMG tani amagh kullaniimaz daha ¢ok ndrojenik sureglerin ekartasyonu
acisindan faydahdir. (31) Bizim ¢alismamizda toplam EMG uygulanma orani %34,4 (n:21)
olarak saptanmigtir. Evrelere gore incelendiginde, presemptomatik evredeki olgularin
hi¢birinin EMG testini yaptirmamis oldugu saptanmigtir. Erken ambulatuar evredeki olgularin
sadece %21,Tinin (n:4), ge¢ ambulatuar evredeki olgularin %50’sinin (n:11), erken non
ambulatuar evredeki olgularin %38,5’inin (n:5) ve ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ise
%25’inin  (n:1) EMG testlerini yaptirmis oldugu saptanmistir. Genetik ydntemlerdeki

gelismelerle birlikte bu testin kullaniminin istenilen sekilde azaldigi disunulmuastar.

Muskuler distrofi tanisinda kas biyopsisi tani igin rutin olarak O6nerilmez, secilmis
vakalarda faydali olabilir. (29) Bizim c¢alismamizda kas biyopsisi yapilma durumu
incelendiginde olgularin %37,7’sine (n:23) biyopsi uygulandidi saptanmistir. Presemptomatik
evredeki olgularin %33,3’Unun (n:1), erken ambulatuar evredeki olgularin %26,3’Gnun (n:5),
gec ambulatuar evredeki olgularin %40,9’'unun (n:9), erken non ambulatuar evredeki
olgularin %38,5’inin (n:5) ve son olarak ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ise %75’inin
(n:3) kas biyopsisi yaptirmis oldugu saptanmistir. Yine genetik yontemlerin gelismesiyle
birlikte kas biyopsisi uygulamasindan uzaklasildidi saptanmistir. Ginimuizde tanida klinik
olarak muskuler distrofi klinigi dusundldiginde veya CK yiksekligi saptanarak Ik siphe
olustugunda bagvurulacak birincil yontem genetik analizdir. Elektromiyografi (EMG) ve kas
biyopsisi rutin tani yéntemleri degildir. Ancak arada kalinan vakalarda destekleyici tani
yontemleri olarak kullanilabilir. (29,31) Bizim ¢alismamiz incelendiginde olgularin %100’Gnun
(n:61) genetik tani almis oldugu belirlenmistir. invaziv tetkiklerden kaginilmasinin hastalara
fayda saglamasinin yani sira biyopsi gibi anestezi esliginde yapilmasi gereken islemlerin

potansiyel komplikasyonlarindan sakinilmasinda da olumlu etkisi olacaktir.
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DMD tanili olgularin 2/3’G, mutasyona ugramis genin tasiyici anneler ile aktarimi
sonucu olusur. 1/3 olguda yeni mutasyonlar saptanir. (48,49) Yeni mutasyonlarin saptanma
oraninin ¢ok yiksek olmasi genin buayukligayle iliskilendirilmistir. (49) DMD, erkek
cocuklarda fatal seyrettiginden, erkekler mutasyonlari aktaramazlar ve tasiyici olmazlar.
Hastalik grubu erkekleri daha ¢ok etkilemekle birlikte klinik olarak farkedilebilir kas tutulumu
olmasa da kadinlarda da degisik oranlarda tutulum saptanabilir. Ozellikle kardiyolojik
degerlendirmelerde DMD’de %41, BMD’de %27, dilate kardiyomyopati basta olmak Uzere
anomaliler saptanabilir. (51) BMD’li erkeklerde klinik daha hafiftir fertilizasyon devam edebilir
ve hastalikl geni kiz g¢ocuklarina aktarabilirler. Tani alan hastalarin buyudk c¢ogunlugunu
(%90), tasiyici anneden erkek cocuga hastalikli genin aktarimi ile meydana gelen olgular
olusturlar. Ailede BMD ya da DMD tanisi alan birey varliginda prenatal testlerin yapiimasi
6nerilir. (50,51) Bizim calismamizda olgularin %100’Gndn (n:61) genetik mutasyon analiz
sonuglarinin mevcut oldugu saptanmistir. Toplamda genetik danisma alma orani %90,1
(n:55) tasiyicilarin taranma orani %81,9°dur. (n:50) Presemptomatik evre ve ge¢ non
ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin tamaminin genetik danisma almis oldugu
saptanmistir. Erken ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin  %89,5’inin  (n:17), geg¢
ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %90,9’unun (n:20) ve erken non ambulatuar
evredeki olgularin ailelerinin ise %84,6’sinin (n:11) genetik danisma almis oldugu
saptanmistir. Bu oran ¢ok iyi bir oran olmakla birlikte prenatal tani sansinin olmasi ve

tasiyicilarinda 6zellikle kardiyak takiplerinin yapilmasi agisindan oran %100’e ¢ikariimahdir.

Tasiyicilarin  taramasinin  yapilip yapiimadigina iligkin  bilgiler incelendiginde;
presemptomatik evredeki olgularin ailelerinin tamami igin tarama yapildidi saptanmistir.
Erken ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %78,9’'unun, (n:15) ge¢ ambulatuar evredeki
olgularin ailelerinin %86,4’Gnun, (n:19) erken non ambulatuar evredeki olgularin ailelerin
%76,9’unun (n:10) ve ge¢ non ambulatuar evredeki olgularin ailelerinin %75’inin (n:3)
tasiyicilik agisindan taranmis oldugu saptanmistir. Genetik arastirma yéntemlerinin gelismesi
ve kullaniminin yayginlasmasiyla birlikte ailelerin bilgi diizeylerinin arttigi, rolatif olarak yeni
tani alan ailelerin genetik aktarim hakkinda bilgi sahibi olma durumunun taninin baslangi¢
zamaninda bile gecmistekine goére daha fazla oldudu dastnilmustir. Tastyicilarin
taranmasinin gerekliligi konusunda %84,6 ile %90,9 arasinda aile bilgilendiriimesinin
yapiimis oldugu oldugu uyumun %75,5 ile %86,4 oranlari arasinda bulundugu, genetik

danisma bilgilendirmeleri sonrasinda tarama testlerine uyumun yukseldigi saptanmistir.

DMD ve BMD X kromozomuna bagl resesif gegis gostermektedir, en sik gorilen kas
hastaligi tipleri olup ve o6zellikle erkek cocuklari igin édnemli bir morbidite ve mortalite

nedenidir. (2) Kas membraninda distrofin proteinini kodlayan gen defekti nedeni ile olusan
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hastalik, ilerleyici kas dejenerasyonuna neden olmakta ve bu da klinige progresif seyirli,
yirime ve kendine bakim yetisini kaybettiren, kardiyak, solunum, iskelet, endokrin,
gastroenterolojik, psikolojik birgok sistemi etkileyen ve multidisipliner yaklasim gerektiren bir
durum olarak yansimaktadir. (6) Progresif seyirli olmasi ve komorbiditelerin eslik etmesi
nedeni ile olgular erken yaslarda kaybedilmektedir. Evde olgulara primer bakim hizmetini
veren ebeveynlerin hastalik slreci, olusabilecek ek hastaliklar, korunma hizmetleri ve dikkat
etmeleri gereken hususlar hakkinda bilingli ve iyi bilgilendiriimis olmalari gereklidir.
Calismamizda ailelerin hastaligin takibi ile iligkili bilgi durumlari degerlendirildiginde buyuk
eksikliklerin oldugu saptanmistir. Multidisipliner yaklasim gerektiren bu hastalik grubunun
takibinde ailelere alabileceklerinden fazla sorumluluk verildigi, ailelerin takiplerin uygulanma
sekli ve gerekliligiyle ilgili eksik ve yanlis bilgilerinin oldugu, bu uygunsuzluk dolayisiyla
gerekli bagvurularin zamaninda yapilamadigi, énlem alinabilecek komplikasyonlarin gdézden
kactigi, tedavi uygulamalarinda aksakliklarin oldugu, olgularin hayat kalitesinde dusus

oldugu disindimustar.

Progresif seyreden, yasam beklentisi kisa olan, evre ilerdedikge komplikasyonlari nitelik
ve nicelik olarak artan, uygulanan tedavilerden alinan faydalanma oranlarinda dusus gorulen,
dolayisiyla olgularin ve ailelerinin tedavi ve takiplere uyumunun zaman icerisinde azaldigi bu
yikici hastalik grubunun takiplerinin, ilgili birimlerin toplandigi kurullar ve kas hastaligi takip
merkezlerinin gdézetimi altinda yapilmasinin ¢oklu basvuru gereksinimini azaltacagi,
hastalarin takiplerinin daha kaliteli ve uygulanabilir hale getirecedi ve dolayisiyla tedaviye
uyumu kolaylastiracagr dusunulmustur. Hastahdin yikici dogasi kur ihtimalinin olmamasi
nedeniyle takip ve tedavilere olan uyumun evreler ilerledikge giderek azalmasi beklenen bir
sonuctur, bu hasta grubunun takipte kalmasini saglamak icin kolaylastirici 6nlemlerin

alinmasinin gerekli oldugu distunulmastar.

Literatiirde; tedavi ve takip protokolleri incelenerek hazirlanmig, ailelerin hastalik
hakkindaki bilgi duzeyleriyle takip ve tedaviye uyum arasindaki iligkiyi degerlendiren ¢aligsma
bulunamamigtir. Konu ile ilgili yapilacak yeni c¢aligmalarin, ailelerin hastaligin tedavi ve
takipleri hakkindaki bilgi dizeylerinin artirilmasina yol acarak tedavi basarisini ylkseltecegi

dusundlmuistar.
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6.SONUGLAR

1) Calismamizda degerlendirilen 61 olgunun %100’Unin erkek cinsiyette oldugu, ortalama
yaslarinin 8,93 yas (en kuguk 8 ay, en buylk 20 yas) oldugu ve ortalama tani yasinin 3,27
yas (en kuglik 8 ay, en blylk 10 yas) oldugu saptanmistir. Olgularin %73,8’i (n:45) DMD,
%26,2’si (n:16) BMD tanisi almistir.

2) Olgularin %4,9’unun (n:3) presemptomatik evrede, %31,2’sinin (n:19) erken ambulatuar
evrede, %36,1’inin (n:22) ge¢ ambulatuar evrede, %21,3’Unun (n:13) erken non ambulatuar

evrede, %6,6’sinin ise (n:4) ge¢ non ambulatuar evrede oldugu saptanmistir.

3) Baslangi¢ bulgularina bakildiginda, en sik gortilen hastalik baglangi¢ bulgusunun %26,7
ile KCFT yuksekligi (n:30) oldugu, onu takip eden baslangi¢ bulgusunun %20,5 ile (n:23)
asemptomatik olgulardaki diger inisidental laboratuvar bulgulari oldugu saptanmigtir. En az
gorulen baslangic bulgularinin ise sirasiyla %0,8 ile parmak ucunda yuriame (n:1), %0,8 ile
zihinsel gerilik (n:1), %0,8 ile nébet gecirme (n:1) ve %0,8 ile (n:1) patolojik kirik oldugu
saptanmistir. Agiklanamayan KCFT yuksekligi olgularinda DMD ve BMD akla gelmelidir.

4) Baslangi¢ asamasinda olgularin kilo percentilleri uygun aralikta seyretmekteyken evreler
ilerledikge kilo percentil degerleri yetersiz (%18, n:11) veya ylksek (%3,3, n:2) olmasina
ragmen olgularin diyetisyenle goérusme oranlarinin %11,5 (n:7) oraninda kaldigi ve
ambulasyonun kaybiyla antropometrik élglimlerin devamliligina uyumun %86,4’ten %50’ye
kadar distigl saptanmistir. Nutrisyonel mudahalelerin uygun sekilde yapilabilmesi igin
konuyla aile bilgisinin arttirlimasi ve diyetisyen kontrollerinin olgularin takibinin rutinin bir

parcas! haline getiriimesi gerekmektedir.

5) Olgularin %44,2’sinin (n:27) boy percentil dederinin yetersiz olmasina ragmen higbirinin
¢ocuk endokrinolojisti tarafindan degerlendiriimedigi saptanmistir. Kortikosteroid kullanimi
olmadan bile boy kisaligina egilimi olan bu hasta grubunun takiplerinde boy ve kilo
degerlendirmelerinde daha dikkatli olunmali, gerekli konsultasyonlarin saglanmasi i¢in gocuk
hekimlerinin bilgi diizeyleri arttirilmahdir. Ozellikle kortikosteroid baslanmasiyla birlikte gocuk

endokrin takipleri baslatiimalidir.

6) Olgularin %55,7’sinin (n:34) MF testleri uygun sekilde yapilmaktadir. Tum olgularin
ailelerinin MF testlerinin gerekliligi hakkindaki bilgi mevcudiyeti durumu degerlendirildiginde;
ailelerin %60,7’sinin (n:37) yeterli bilgi sahibi olmadigi saptanmigtir. Hastaligin &zellikle
presemptomatik evresinde ve ileri evlerinde MF testlerinin yapilma oranlarinin disik oldugu
saptanmistir. Motor fonksiyon testlerinin tedavinin takibindeki yerinin aileler tarafindan
yeterince bilinmemesi dolayisiyla yikici lokomotor bulgularin heniiz ortaya ¢ikmadigi evrede

ve ambulasyonun kaybiyla komplikasyonlarin belirginlestigi evrede bu uygulamalar icin
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yapilan basvurular azalmaktadir. Yeni gelisen tedaviler ve kortikosteroid tedavilerinin etkinligi
MF testler ile degerlendirildiginden uyumun saglanmasi icin ailelerin bu konuda bilgi

dizeyleri arttinimahdir.

7) Tum evrelerde EKG takiplerin (%64,5, n:41) yetersiz duzeyde yapildigi, EKO takiplerinin
gec¢ ambulatuar evreden itibaren %87,2 ile (39 olgu igerisinde n:34) yetersiz diizeyde oldugu
, guncel kilavuzlarda 7 yas Ustinde onerilen kardiyak MR uygulamasinin Ulkemizde henuz
yayginlasmadigdi, yine guncel kilavuzlarda onerilen koruyucu kardiyak destek tedavisi
kullanim oraninin %5’te (n:2), kardiyak testlerin gerekliligi hakkindaki aile bilgisi mevcudiyeti
oraninin  %29,5 (n:18) oraninda kaldig1 saptanmistir. Kardiyolojik takiplerin aile insiyatifine
birakilmasinin takiplerde yetersizligin ve guncel protokollerin uygulanamamasinin énemli bir
sebebi oldugu dusunulmustir. Cocuk kardiyologlarinin bu konudaki farkindaliklarinin

arttirlmasi gerek izlem, gerek medikasyon acisindan takibe olumlu katkilar saglayacaktir.

8) SF testlerinin olgularin sadece %42,6'sina (n:26) uygun sikhkta yapildidi, olgularin
ailelerinin SF testlerinin gerekliligi hakkinda bilgi sahibi olma durumunun %54,1 (n:33)
oraninda oldugu saptanmistir. Solunum fonksiyonlari testlerinin ilk evrelerde ylksek oranda
uygun sekilde yapildigi, hastalik siddetinin artmasiyla uygulamada azalma oldugu
saptanmistir. Bu konudaki aile bilgisi mevcudiyetinin yetersizligi, solunum komplikasyonlari
acisindan yapilan takiplerin yetersiz olmasina neden olmaktadir. Cihazlara erisimin uzun
prosedurler sonucunda saglanmasi dolayisiyla NIV tedavisinin  uygulanamadigi
disunilmistir.  Ulkemizde ¢ocuk gogilis hastaliklari uzmani  sayisi  ve pediatrik
polisomnografi uygulamalari yetersizdir. Solunum fizyoterapistlerinin sayisinin arttiriimasi,
OkslUrmeyi destekleyecek cihazlarin devlet tarafindan geri 6deme kapsamina alinmasi

gerekmektedir.

9) Fizik tedavi ve rehabilitasyon takipleri degerlendirildiginde olgularin %63,9’'unun (n:39)
uygun sekilde tedavi aldigi, %36,1’inin (n:22) almadigi saptanmigtir. Ailelerin fizik tedavi
uygulamalarinin gerekliligi hakkindaki bilgi durumu evde uygulamayla paralel saptanmistir.
ileri evrelerde fizik tedavi uygulamalarinin azaldi§i dikkat gekmektedir. Bu azalmanin, fizik
tedavi uygulamalarinin hastanin fiziksel boyutlari arttikca hem daha agnli hem de daha zor
olmasi, ayrica ambulasyonun kaybiyla hastanin ve ailenin uygulamadan gdrilecek faydanin
onemsiz oldugunu disinmeleriyle iliskili oldugu duistnilmustir. Muskuler distrofili olgularin
rehabilitasyonu hakkinda uzmanlasmis merkezlerin yayginlasmasinin tedaviye olumlu katkisi

olacaktir.

10) Ailelerin endokrin aciller hakkinda bilgi mevcudiyeti orani toplamda %36’dir. (n:22)
Dikkat cekici bir diger bulgu ise higbir ailenin elinde acil durumda kullanmak uzere

bulundurulmasi gereken hidrokortizon preparatinin bulunmamasidir. Olasi adrenal yetmezlik
74



tablolarinin éndne gegilmesi icin steroid baglanmasi ile es zamanl ¢ocuk endokrin takibine

alinmali ve gocuk endokrin uzmanlarinin DMD ve BMD konusundaki bilgileri arttiriimalidir.

11) Olgularin %59,1’inde (n:36) ortopedik komplikasyon oldugu saptanmistir. Ortez kullanimi
%54,1 (n:33) oranindadir. Ortopedik komplikasyonlar nedeniyle operasyon orani %8,1°dir.
(n:5) Olgularin %36’sinda (n:22) skolyoz gelismis olup, skolyoz cerrahisi geciren higbir olgu
saptanmamistir. Ailelerin %57,3’Undn (n:35) dizenli ortopedik takiplerin gerekliligi hakkinda
bilgi sahibi olmadi§i saptanmistir, bu eksiklik ortopedik takiplerin yapilamamasina neden
olmaktadir. Skolyoz gelisme oranlarinin yuksekligine ragmen skolyoz takibi ve skolyoz
cerrahisi oranlari disuUktur. Hastalarin ortopedi ve travmatoloji birimlerince takipleri, gerek
konstltasyonlar gerek ailelerin bilgi duzeylerinin arttiriimasi yoluyla saglanmali, erken

skolyoz cerrahisi akilda tutulmalidir.

12) Gastroenterolojik patolojik bulgularin varligi ve taninmasi ile ilgili olarak ailelerin bilgi
dizeyinin degerlendiriimesinde, ailelerin %44,2’sinin (n:27) bulgulari taniyabildigi, bulgularin
aile dizeyinde taninmasinin koruyucu ve destek medikasyon kullanimini arttirdig
saptanmistir. Cocuk gastroenteroloji bolimleri DMD ve BMD hasta takiplerinde aktif olarak

rol oynamalidir.

13) Olgularin tamaminin gocukluk ¢agi asilarinin eksiksiz olarak yapildigi saptanmistir, bu
basari ulusal bagisiklik programinin aktif uygulanmasiyla iligkilidir. Kortikosteroid tedavisi
alan olgularin %72,4’'Gnin (n:21) influenza agsisiyla, 75,9’'unun (n:22) pnémokok asisiyla
bagisiklanmadigi saptanmistir. Ozellikle influenza asisina karsi olan olumsuz tutumun
asllama oranlarini digurdugu, ailelerin bu asilarin gerekliligi hakkinda yeterli bilgi sahibi
olmadigi dusunulmastir. Bu asilar hakkinda TC Saglik Bakanhdi dizeyinde goérusulip

influenza ve pnémokok asilari tcretsiz olarak temin edilip uygulanmalidir.

15) CK duzeyi takiplerinin uygulanmasi incelendiginde toplam takip %86,8 oranindadir. (n53)
Bu test Onerilenden ¢ok daha yogun kullaniimaktadir. Bdyle bir takibe gerek yoktur, cocuk
hekimlerinin rabdomiyoliz hakkindaki bilgileri arttirimali, dizenli CK takibi yapilmasi yerine

her muayenede idrar miktari ve rengi hakkinda sorgulama yapilmalidir.

16) Toplam EMG uygulanma orani %34,4 (n:21) ; toplam kas biyopsisi uygulanma orani
%37,7 (n:23) olarak saptanmistir. Genetik yontemlerin gelismesiyle birlikte bu invaziv

yontemlerin muskuler distrofilerin tanisindaki yeri giderek azalmistir.

17) Olgularin %100’G4nun (n:61) genetik mutasyon analiz sonuglarinin mevcut oldugu
saptanmistir. Toplamda genetik danisma alma orani %90,1 (n:55) tasiyicilarin taranma orani
%81,9°dur. 15'i (% 83,3) anne olmak Uzere toplam 18 tasiyici birey oldugu saptanmistir.

Genetik danisma alma ve tasiyicilarin taranma oranlari ¢ok ylksek olmakla birlikte hastaligin
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prenatal tani sansinin olmasi ve tasiyicilarda ozellikle kardiyak takiplerin gerekli olmasi

dolayisiyla %100’e ¢ikariimalari hedeflenmelidir.

18) ) Anestezi/sedasyon komplikasyonlari hakkinda toplam bilgi sahibi olma orani %80,3’tdr.
(n:49) Presemptomatik evredeki olgularin ailelerinin higbirinin anestezi/sedasyon bilgisinin
bulunmadigi dikkat cekmektedir. Hastaligin ileri evrelerinde ailelerin bilgi dizeyinin daha
yuksek oldugu saptanmakla birlikte, erken evrelerde olusabilecek komplikasyonlarin dnlne
gecilmesi acisindan aile bilgisinin artirlmasinin gerektigi didsundlmustir. Bunun igin
hastalara tani aninda anestezi/sedasyon durumlari ile ilgili olarak kimlik karti uygulamasi

baslatiimalidir.

19) Agri kontrolli hakkinda bilgi sahibi olma %8.1 (n:5) , agrn medikasyonu kullanma %4,9
(n:3) oranlarinda saptanmigtir. Ailelerin agri durumunu, bilgilerinin yetersiz olmasi ve agriyi
hastaligin bir parcasi, basedilmesi gereken bir durum olarak gdrmeleri dolayisiyla yeteri
kadar sorgulamadiklari bunun sonucunda endokrinolojik destek tedavileri, ortez kullanimi,
skolyoz degerlendirme, agri medikasyonu gibi konularda belirgin yetersizliklerin ortaya ¢iktigi
dasunalmastar. Ailelerin agri konusundaki bilgilerini arttirmak icin farkindahk programlarinin

geligtiriimesi bu konudaki aksakliklarin giderilmesine katki saglayacaktir.

20) Dduzenli psikiyatrik ve bilissel degerlendirme uygulanma orani %45,9 (n:28) olup,
degerlendirmelerin gerekligi hakkindaki aile bilgisi mevcudiyeti %32,7 (n:20), toplam
psikiyatrik medikasyon kullanim orani %4,9'dur. (n:3) Hastaligin klinik bulgulari agirlagip
yikici etkisi ortaya ciktikca aslinda daha ¢ok psikiyatrik destek ihtiyaci dogmaktayken bu
ihtiyacin karsilanmadigi, ailelerin psikiyatrik ve bilissel takiplerin onemiyle ilgili yeterli
dizeyde bilgi sahibi olmadiklari saptanmistir. Cocuk psikiatri bolimleri bu hastalarin
takibinde rol Ustlenmeli ve ¢ocuk noéroloji takiplerinde de kisa dlgeklerle hastanin bilissel

durumu ve ruh sagligi degerlendirilmelidir.

21) Steroid kullanma orani %47,5 (n:29) olarak saptanmistir. Uygun dozla tedavi %93,1
(toplam 29 hasta igerisinde n:27) oraninda sadlanmistir. Boy percentil dederi yetersiz olan 16
olgunun sadece %12,5'inin (n:2) aldigr dozun uygun olmadigi ve %87,5’inin (n:14) aldigi
dozun uygun oldugu gdrtlmastir. Bunun yani sira, boy percentil degeri normal diizeyde olan
toplam 13 olgunun da kortikosteroid tedavisinde aldigi dozun uygun oldugu saptanmistir.
Ortalama kortikosteroid baslangic yasi 5,45 yildir. (en erken 8 ay, en ge¢ 9 yas) Ortalama

tedavi yasi gincel kilavuzlarla uyumludur.

23) Kortikosteroid tedavisi alan olgularin ailelerinin %96,6 oraninda (n:28) tedavi protokolu

degisikligi hakkinda bilgi sahibi oldugu, yine 96,6 oraninda (n:28) steroide bagh morbide

bilgisinin bulundugu, olgularin %93,1’inin (n:27) ilaci uygun dozda kullandidi, diyet
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onlemlerinin diyetisyen takibinde olunmamasina ragmen %93,1 (n:27) olguda saglandigi
saptanmistir. Olgularin ilaglari dogru yontemlerle ve dogru dozlarda kullanmalari ailelerin ilag
hakkinda bilgi dizeylerinin iyi oldugunu go&stermektedir, kortikosteroidler ge¢ evrede Ust
ekstremite fonksiyonlarinin korunmasi i¢in 6énemli oldugundan ge¢ evrede de kullanimi

gundemde tutulmahdir.

24) Gastroentererolojik patolojik bulgularin taninma orani %44,2 (n:27) gibi disik bir
orandadir. Kortikosteroid tedavisi alan olgularin %%41,4’'inde (n:12) gastroenterolojik
patolojik bulgularin mevcut oldugu saptanmistir. Kortikosteroid tedavisi alan 29 olgunun
sadece %41,4’Unun (n:12) medikasyon aldigi saptanmistir. Koruyucu medikasyon oranlari
disuktur. Olasi komplikasyonlarin dnlenmesi agisindan PPI/Antiasit kullanimi arttiriimali, her

muayenede gastroenterolojik sistem sorgulanmasi yapilmahdir.
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8.EKLER

8.1 Girisimsel Olmayan Arastirmalar Etik Kurulu Karari



MEDGRUP
Metin Kutusu
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