
MUSKÜLER DİSTROFİ



• Musküler distrofinin etyolojisi halen 
bilinmemektedir.

• 1988 de Hoffman ve arkadaşları Distrofin 
adını verdikleri proteinin muskuler 
distrofilerdeki önemini bildirerek çok 
önemli bir gelişme sağlamışlardır.

ETYOLOJİSİ



• Distrofinin normal kas liflerinde bulunan, 
plazma membran sisteminin intrasellüler 
yapısal bileşiklerinden olan büyük moleküllü 
bir proteindir.

• DMD de son yapılan çalışmalar ile distrofin 
enziminin bu hastalarda bozuk ya da eksik 
olduğu saptanmıştır.

ETYOLOJİSİ







• Çocukluk çağında en sık görülen nöromüsküler hastalık 
yaklaşık 1/3600-6000 canlı erkek doğum sıklığı ile X 
kromozomuna bağlı resesif geçiş gösteren DMD dir.

• Fark edilme yaşı 2 yaşının altında %25, 2-4 yaşta %50, 3-7 
yaşta %75, 7-8 yaşta %99dur.

• Başlangıç yaşı 5 yaşın üstünde ise Becker olma riski 
yüksektir.

DUCHENNE MÜSKÜLER DİSTROFİ



• Bu hastalık progresif kas zayıflığı(özellikle proksimal 
ekstremite kaslarında) ve özellikle baldır kaslarında 
pseudohipertrofi (bozulmuş kas dokusunun yerini bağ 
ve yağ dokusunun alması) ile karakterizedir.
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• Ilerleyici kas zayıflığı 5 yaş öncesinde yerden kalkmada 
zorluk, erken yorulma, yaşıtlarına göre fiziksel 
performans gerektiren aktivitelerde geride kalma ve sık 
düşme gibi şikayetlerle kendini göstermektedir.

• Ayrica bu hastalıkta ördekvarı yürüyüş (waddling gait), 
merdiven çıkmada zorluk, Gower's belirtisi (sırtüstü 
yatıştan kendi üzerinde tırmanarak ayağa kalkması) gibi 
semptomplarda erken dönemden itibaren 
gözlenmektedir.
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GOWER’S BELİRTİSİ

















• Hastalığın tanısı genellikle semptomların ilk ortaya çıktığı, 
tesadüfen karşılaşılan kan testlerinde artmış kreatin kinaz 
ve genetik tanılama yöntemleri ile 4 yaş civarında 
konulmaktadır. 

• Kas biyopsisi tanı için mutlak gereklidir.
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• Hastaların çoğunluğu yaklaşık olarak 6 yaşına 
kadar motor beceri ve kas kuvvetlerini kısmen 
korumaktadır fakat bu yaştan itibaren proksimal 
kas kuvvet kaybı daha belirgin hale gelmektedir.

DUCHENNE MÜSKÜLER DİSTROFİ



• Hastalar gluteus medius kasının güçsüzlüğünü ayakta 
duruşta lordotik pozisyon ile dengelemektedir. 

• Hastada bilateral proksimal kas zayıflığına bağlı olarak 
ördekvari yürüyüş, sık düşme ve merdiven çıkmada 
güçlükler dikkat çeker. 
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• DMDli hastalar ortalama 11-12 yaşlarında yürüme 
yeteneğini kaybederek TS ye bağımlı hale gelmektedirler.

• Hastalığın geç devrelerinde hasta hareket edemeyecek ve 
kendisini desteklemeyecek kadar zayıflar.

• Geç dönemde kuvvet azlığının artması ile kontrakturler 
ortaya çıkar.

DUCHENNE MÜSKÜLER DİSTROFİ



• Ambulasyon kaybı ile beraber skolyoz gelişimi, solunum 
problemleri ve kardiyomiyopati gibi ikincil problemler 
ortaya çıkmaktadır.
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• Solunuma yardımcı gövde kaslarının zayıflaması restriktif 
akciğer problemlerine neden olmaktadır ve buna bağlı 
kronik respiratuar yetersizlikler ortaya çıkmaktadır.

• Solunum kaslarının tutulumu ile zayıf ve etkili olmayan 
öksürük, sık pulmoner enfeksiyon ve solunum 
kapasitesinde azalma görülür. 

DUCHENNE MÜSKÜLER DİSTROFİ



• Yaşamın son dönemlerinde gündüzleri hiperkapni 
problemleri ile karşılaşılmaktadır ve tedavi edilmezse 
hayatta kalma süresi 1 yıldan kısadır. 

• Hastaların 3/4 ü respiratuar problemlerden dolayı hayatını 
kaybetmektedir
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• İskelet kas yapısında olan kalp kası da etkilenmektedir.

• Dilate kardiyomiyopati ve aritmiler en sık karşılaşılan 
kardiyak problemlerdir. 

• Klinik olarak kardiyomiyopatiler 10 yaşından sonra ortaya 
çıkmaktadır, hemen hemen bütün hastalarda 
görülmektedir. 

• Bu komplikasyonlar nedeni ile hastalar 20 li yaşlarda 
hayatını kaybetmektedir
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• DMD nin daha ılımlı tipidir.

• Hastalık daha geç 5-15 yaş arasi başlar, yavaş ilerler, kalp 
tutulmaz, 30 yaşına kadar fonksiyon yetersizliği görülmez.

• Hastalar ileri yaşlara kadar hayatta kalabilir. (40-50 yaş)

BECKER MÜSKÜLER DİSTROFİ



• Kas krampları sıklıkla erken görülen bir semptomdur.

• DMD ye benzer kas tutulumu vardır. 

• Sıklıkla pes cavus gelişir.

• TS den once kontraktür pek görülmez.

• Skolyoz nadiren gelişir.

• Kardiyak tutulum sık değildir, ama ölüm nedeni olabilir.

• DMD den dahs az sıklıkla entellektüel değişiklikler görülür.
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• BMD ile karışabilir.Semptomlar 5 yaş civatı başlar zayıflık 
yavas ilerler.

• 40-50 yaşına kadar devam eder.ılk önce humeroperoneal 
kaslar tutulur.

Emery -Dreifuss Muskuler Distrofi (Skapuloperoneal Myopati)



• Erken çocuklukla yetişkin yaş arasında görülür.(genellikle 
10-20yaş arası) 

• Atrofi hayatın erken dönemlerinde yüz, omuz bölgesi ve kol 
kaslarında görülür.Bu hastalar normal yaşamlarını aktif 
olarak sürdürür.

Facioskapulohumeral Musküler Distrofi



• Hastalık genellikle 20-30 yaşları arasında başlar.Bununla 
beraber başlama yaşı orta yaş civarına uzayabilir. 

• Hastalığın başlangıcından 20 sene sonra yürümede 
yetersizlik başlar ve hastalık ilerler.

Limb- Girdle Musküler Distrofi



• Iskandinav ülkeleri dışında pek görülmemektedir.

• Diger Musküler Distrofilere gore daha geç başlar (30-40 yaş 
arasi) Önce el , sonra ayak DF ve PF kaslarını tutar. 

• Bu hastalık diğer muskuler distrofilerde proksinal kas 
tutulumunun degisnez bir kural olmadığını gostermek 
acisindan ezber bozan bir tip olarak karşımıza çıkar. 

• Çok yavaş ilerler ve hasta normal bir yaşam sürer.

Distal Musküler Distrofi



• Kas kuvveti, 
• Normal eklem hareketleri, gonyometrik ölçüm, 
• solunum, 
• postür analizi, 
• kısalıklar, 
• çevre ölçümü, 
• yürüyüş analizi, 
• süre tutularak yapılan performans testleri ve fonksiyonel durum 

GYA açısından degerlendirilir.

MUSKULER DISTROFILERDE DEĞERLENDİRME 



• Ilerleyici kas zayıflığı 

• Kontraktürler, deformiteler nedeniyle azalmış veya 
kaybolmuş aktif ve pasif NEH

• Ambulasyon kaybı

• Aile ve hasta üzerindeki emosyonel travma

• Fonksiyonel yeteneğin azalması 

• Pulmoner fonksiyonun azalması

MUSKULER DISTROFILERDE ESAS PROBLEMLER



• Kas kuvvetinin korunması ve arttırılması

• Ambulasyonun sürdürülmesi 

• Kontraktür ve deformitelerin önlenmesi

• Pulmoner komplikasyonların önlenmesi ve pulmoner 
kapasitenin arttırılması

TEDAVİNİN AMACI



• Aile ve hastaya hastalık hakkında bilgi verilmesi ve eğitici 
çalışmaların yapılması

• Obezitenin önlenmesi

• TS devresinde uygun tekerlekli sandalyenin seçimi

• Yatağa bağımlı hale geldiğinde ev içi gerekli düzenlemelerin 
yapılmasını kapsar.

TEDAVİNİN AMACI



• Farklı klinik özellikleri, ilerleme hızı ve prognozu olan MD 
tiplerinin tedavisi konusunda çalışmalar devam etmektedir.

• Düzenli olarak uygulanan fizyoterapinin, MD tedavisinde 
çok önemli bir yeri olduğu bazı araştırmacılar tarafından 
kabul edilmekle birlikte tedavi prensipleri konusunda zıt 
görüşler de ileri sürülmektedir.

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• Tedavinin ilk basamağı ailenin hastalık konusunda 
bilinçlendirilmesi, bir genetik uzmanına danışmasının 
sağlanması ve çocuğun bundan sonraki yaşantısı için 
yonlendirilmesidir.
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• MD tedavisinde en uygun egzersiz şeklinin bulunması için 
yapılan çalışmalar halen açıklığa kavuşmamış ve 
tartışmalıdır.

• Bugune kadar çok cesitli egzersiz programları denenmiş 
fakat belirli bir egzersiz programı üzerinde görüş birligine 
varılamamıştır.

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• Tüm bu çalışmaların sonucunda hastalığın başlangıcından 
itibaren eklem kontraktürlerini önlemede pasif eklem 
hareketinin, kası kuvvetlendirmede ise aktif egzersizin 
yararlı olduğu gösterilmiştir.

• Bazi araştırmacılar egzersizin bazı fonksiyonel kazançlar 
getirdiğini öne sürerken bazıları da kazancın çok az 
olduğunu veya hiç olmadığını öne sürmektedi

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• DMD de hastalığın semptomlarının yavaş yavaş ortaya 
çıktığı, tanının henüz konulduğu ve fonksiyonel olarak 
bağımsızlık düzeyinin en yüksek olduğu erken dönemde 
yoğun egzersiz programından kaçınılmalıdır. 

• Egzersiz programı planlanırken alt ekstremite proksimaline 
yönelik egzersizler göz onunde bulundurulmalidir.

• Aerobik kapasiteyi koruyan ve geliştiren bisiklet, yüzme ve 
yürüme gibi aktiviteler egzersiz programına dahil 
edilmelidir

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• Solunum kaslarını kuvvetlendirmek, pulmoner enduransı 
geliştirmek ve etkili solunum paternini sürdürmek çok 
önemlidir.

• Solunum fonksiyonu diyafragmatik solunum öğretilerek 
arttırılabilir, ek olarak postüral drenaj, vibrasyon, perküsyon 
gibi teknikler önemlidir.

• Ilerleyen dönemlerde solunum fonksiyonları 
etkilendiğinden erken dönemden itibaren vital kapasitenin 
korunması için balon şişirme, mum üfleme gibi oyun 
aktiviteleri ev programına dahil edilmelidir.

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• MD li çocuklarda kalça ve diz eklemindeki fleksör, ayak 
bileği eklemindeki PF kasların kontraktürleri yürümeyi 
engelleyerek erken dönemde önemli derecede hareket 
kaybına yol açmaktadır

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• Fleksör kontraktürlerin önlenmesinde hastanın hergün 
belirli sürelerle yüzükoyun yatması, aileye de germe 
egzersizlerinin öğretilmesi önemlidir. 

• Ambulasyon kaybı olmaması için germe egzersizlerinin her 
gün ya da haftada en az 4-5 gün 20 dk uygulanması 
önerilmektedir.

• Germe egzersizlerinin yanısıra kontraktürlerin önlenmesi 
için gece splintleri önerilmektedir.
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• Özrün anlamlı düzeyde arttığı orta düzeyde çocuk 
egzersizlerini yapmakta zorlanacağı için aktif yardımlı NEH 
ve manuel germe egzersizleri uygun görülmektedir.
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• Gerek cihaz uygulaması gerekse cerrahi müdahalelerde 
uygun zamanlama önemli olup çocukta ileri drecede 
gareket kaybı oluşmadan yapılmalıdır.

• Fonksiyonun sürdürülmesi, vücut duzgunlugunun devam 
ettirilmesi eklem stabilitesinin sağlanması, kontraktürlerin 
önlenmesi ve zayıf kasların desteklenmesi amacı ile cihaz 
kullanımı progresif müsküler distrofi tedavisinde cok onemli 
bir yer tutar.
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• KAFO geç ambulasyon ya da erken non-ambule dönemde 
ayakta durma ya da limitli ambulasyonu sürdürmek için 
tercih edilmektedir.

• Buna ek olarak ayakta durma sehpaları kontraktürlerin 
artmasını önlemek amacıyla kullanılmaktadır.

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• Bu dönemde uygun TS nin seçimi skolyoz ve ikincil 
semptomların ortaya çıkmasını engelleme açısından 
önemlidir.

• Kontrakturler ilerledikçe cerrahi yaklaşımlara gereksinim 
duyulmaktadır.

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• Distrofili hastalarda aktivite azaldıkça, TS bir mobilite aracı 
olarak kabul edilir.

• Ust ekstremite zayıflığı arttıkça hastanın TS yi kendisinin 
kullanabilmesi zorlaşır.

• Bu hastalara ağırlığı ortalama 16 kg olan hafif TS ler 
önerilmektedir.
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• Hastanın ayakta destekli durabildiği, TS ye bağımlı olduğu 
geç dönemde skolyozla mücadele rehabilitasyonun önemli 
bir kısmını oluşturmaktadir.

• Omurgayı nötral ya da hafif uzamış poz da tutmak skolyozu 
geciktirmektedir.

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• Dubowitz TS nin arkaya doğru 5-10° lik eğiminin distrofili 
çocuklarda skolyozu önlediğini göstermiştir.

• Bunun yanısıra skolyoz ortezlerinin de skolyozun 
ilerlemesini önleyebileceği gösterilmiştir.

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• Spinal cerrahiler ağrıyı azaltma, respiratuar fonksiyonları 
korumak ve spinal deformitenin gelismesini onlemek 
amacıyla uygulanmaktadır.

• Genellikle cerrahi işlem için en uygun yaşın 9-12 olduğu 
bununla birlikte ayaktaki ekin deformitesi nedeniyle daha 
da erken yapılabileceği açıklanmaktadır.
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• Cerrahi yaklaşım aşırı ağrıya yol açmamalı ve hastanın 
derhal mobilizasyonunun sağlanmasına dikkat edilmeli.

• Post op immobilizasyonun kas zayıflığını arttırıp atrofiye yol 
açması hastalığın olumsuz gidişini hızlandırıcı olacaktır.

• Bu nedenle ameliyattan sonra hastanın alçı ya da cihazla 
ayağa kaldirilması ve fizyoterapi programının hemen 
başlatılması önem taşır.
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• Hastanın ambule olamadığı dönemlerde üst ekstremite 
fonksiyonlarının korunması için aktif egzersizler programa 
dahil edilmelidir.

• Omuz fleksiyon ve abduksiyon, dirsek elbileği ve parmak 
ekstansör limitasyonu için germe egzersizleri eklenmelidir 
ayakta da ekstremite distali için istirahat splinti 
kullanilabilir.
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• Hastaların çoğu yatakta pozisyon degistirmekte zorlanır ve 
geceleri döndürülme ihtiyacı duymaktadır.

• Pozisyonlama  egzersizleri yatak yaralarını önlemekte ve 
kaliteli uyku sağlamaktadir.
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• Etkili havayolu temizleme tekniklerinin kullanılması, 
atelektazi ve pnömoniyi önlemektedir ve respiratuar 
tedavinin primer amacıdır.

• Manuel ve mekanik öksürüğe yardımcı cihazlar sık akciğer 
enfeksiyonu, havayolu temizlemede zorluk, azalmış tepe 
öksürük akımı ve tehlikeli zorlu vital kapasiteye sahip 
hastalarda önerilmektedir.

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• Noninvaziv mekanik ventilasyon, yaşam suresini 
artırmaktadır.

• Solunum egzersizleri ve postüral drenaj teknikleri 
respiratuar fonksiyonların korunması amacıyla aileye 
öğretilmelidir.

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• DMDli olgularda kuvvetlendirne egzersizleri yoğunluk ve 
süre olarak submaksimal düzeyde olmalı ve aşırı kullanıma 
bağlı kuvvetsizlik gelişmesi önlenmelidir.

• DMDde kas fibrilleri, distrofinde yetersizlik nedeniyle 
kasılmaya bağlı yaralanmalara yatkındır. 

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• Kasılmaya bağli kas fibril dejenerasyonu nedeniyle, yüksek 
dirençli kuvvetlendirme ve eksantrik egzersizlerden yaşam 
boyu kaçınılması gerekmektedir.

• Bu nedenle dirençli egzersizler verilirken eksantrik 
kasılmaya neden olan egzersiz miktarı gözden geçirilmelidir.

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• Hasta tolere edebildiği oranda, aerobik yüksek tekrarlı 
egzersizlere teşvik edilmelidir.

• Aerobik egzersizler, kardiyopulmoner ve müsküler sisteme 
yararlı bir stimulus sağlayacak düzeyde, ancak enerjinin 
primer kaynağı olan anaerobik eşiğin altında olan ritmik, 
uzun aktivitelerdir.

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• Distrofili çocuklarda hareket azaldıkça obezite eğilimi artar.

• Obez çocukta tuvalet ve kişisel hijyen sorunları da 
beraberinde gelir.

• Ailenin kalori alımında diyetisyen kontrolünde olması 
konusunda uyarılır. 

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• İleri dönemlerde hastaların tuvalet gereksinimlerini yatakta 
değil tuvalette yerine getirebilmeleri için gerekli çevre 
düzenlemesi sağlanmalıdır.

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 



• Ergonomik düzenlemelerle uygun ev ortamının ve çevre 
adaptasyonunun sağlanması kişinin yeterliliğini artırmak 
için gereklidir.

• Ev içinde TS için kullanım alanını genişletmek, uygun kapı 
genisliklerinin oluşmasını sağlamak ve hasta için özellikle 
merdivenden kaçınmak, gerekiyorsa asansör veya özel 
kaldırıcılardan yararlanmak önemlidir.

MÜSKÜLER DISTROFILERDE FİZYOTERAPİ VE REHABİLİTASYON 






