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YASAL UYARI

Yayinlanan bu buklette yer alan bilgi ve 6neriler doktordan saglanan hizmetin yerine yada doktor hasta iliskisi
olusturmak icin dislinilmemistir. Bu tavsiyeler sizin saghginiz, 6zellikle tani ve tibbi yardim gerektiren belirtilerinizle
ilgili olarak doktorunuzun tibbi danismanligi ile birlikte dikkate alinmaldir. Bu buklette saglanan bilgiyi nasil
degerlendireceginiz kendi takdirinize baghdir.
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1. GIRIS

Bu rehberde, Duchenne Muskiiler Distrofi’nin (DMD) tibbi bakimi Gzerine alinan uluslararasi kararlar aileler igin
dzetlenmistir. Bu rehberin hazirlanmasi sirasinda hasta savunma gruplari ile Amerika Hastalik Kontrol ve Onleme
Merkezleri ve TREAT-NMD iletisim agindan destek alinmistir. Ana dékiiman Lancet Neurology’de yayimlanmustir.

Oneriler, DMD tani ve bakiminda gérev alan uluslararasi 84 uzmanin yogun calismalari ile olusturulmustur. Farkh
fonksiyonel seviyelerdeki DMD hastalari tedavideki bakim metodlarini, “gerekli”, “uygun”, “uygun degil” seklinde
belirtmislerdir. Toplamda 70.000’den fazla farkli vaka gézden gecirilerek, DMD bakimi icin en iyi uygulamalar bir

rehberde toplanmistir.

Uzmanlar DMD icin en iyi tedavinin, bir doktor ya da saglik personelinin koordine destegiyle multidisipliner bir
yaklasim sonucu basarilabilecegini belirtmislerdir. Clinkl her cocuk farklidir, DMD’li bir cocuk ve ailesi klinik bakimi
bireysellestirecek ve koordine edecek saglik personeliile birlikte aktif olarak ¢alismaldir.

Bu dosya size basit bilgiler saglayarak, tedavi slirecine etkili olarak katiliminiza izin verecektir. Bakimi koordine eden
doktor ya da saglik profesyoneli, DMD’deki tiim potansiyel durumlarin farkinda olmali ve uygun bakim icin gereken
arastirmalari ve farkli uzmanlardan aldigi bilgileri degerlendirmis olmalidir. Arastirmalarin dGnemi zamanla degisiklige
ugrayabilecektir. Bu rehber sizi DMD’nin farkli konu ve alanlarina tasiyacaktir. (Resim 1). Gerekli oldugu durumlarda
her alandaki uzmanlardan yardim alinmasi saglanmaldir.

Ana dékiiman igin referanslar:

Bushby K, et al. The Diagnosis and Management of Duchenne Muscular Dystrophy, part 1: diagnosis, and
pharmacological and psychosocial management, Lancet Neurology 2010, 9(1) 77-93.

Bushby K, et al. The Diagnosis and Management of Duchenne Muscular Dystrophy, part 2: implementation of
multidisciplinary care, Lancet Neurology 2010, 9(2) 177-189.

Ana dékiiman asadidaki adresten licretsiz olarak indirilebilir:

http://www.treat-nmd.eu/diagnosis-and-management-of-DMD
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2. BU DOKUMAN NASIL KULLANILIR?

Ailelerin ¢ocuklarinin hastaliklariyla ilgili tutumlari degisebilir. Bazi aileler
kendi cocuklarinin durumuna odaklanirken, digerleri baslangictan itibaren
DMD'yi bitilin gercekleriyle anlamayi tercih ederler.

Bu boliimde ve Resim 1 de uzmanlarin farkli DMD seviyeleri hakkinda nasil
duslinduklerini ve zaman icerisinde hastaligi ilerleyen bir cocugun bakim

“Bu rehber DMD’nin tibbi yéniinii
anlatan bir rehberdir, ancak tibbi
yéniiniin her sey demek olmadigini
unutmamak gerekir.Tibbi
problemlerin en aza indirilerek
oglunuzun yasamina ve sizinde aile
olmaya devam etmeniz 6nemlidir.

Bir ok DMD li cocugun mutlu
oldugu ve taninin konulmasiyla
baslayan sokun atlatiimasiyla bir
cok ailenin bunu oldukga iyi bir
bicimde basarabildigi
hatirlanmalidir.”

ihtiyaclarinin nasil oldugunu gorebilirsiniz. Daha sonra isterseniz direkt olarak
dokiimanlin su an ¢ocugunuzun durumuna uyan kisimlarina kolaylikla
ilerleyebilirsiniz. Dosyanin sonunda, eger bir cerrahi girisim planlanmissa acil
durumlarda diisiiniilmesi gereken seyleri hatirlamak icin ve kolay bir kaynak
edinebilmeniz agisindan énemli 2 bélim bulunmaktadir.

Sekil ile kolaylikla karsilastirabilmeniz icin farkh bélimler farkh renkte

boyanmistir. Elizabeth Vroom,

United Parent Projects Muscular
Bukletin sonunda, anlamakta zorlandiginiz herhangi bir terimin agiklamasi Dystrophy

icin sozlik bulunmaktadir.

ADIM ADIM DMD (Sekil 1)

DMD zamanla degisiklige ugrayan bir hastaliktir. Doktorlar ve diger uzmanlar hastalgin ilerleme sirecini gosteren
temel basamaklari tanimlarlar .Bu basamaklar, bakim agisindan verilen 6nerilere rehber olusturur.

Hastaligin belirtileri gérilmeden 6nceki devre:

Bir cok DMD’li cocukta ailede benzer bir hastalik hikayesi yoksa veya farkli sebeplerle yapilan kan testlerinde
herhangi bir bulguya rastlanmadiysa veya hastaliga ait belirtiler aciga cikmadikga tanisi konulamaz. Hastalarda
gecikmis yirime ya da konusma belirtileri olsa bile, bu devrede tipik olarak hastaligin tanisi konulamaz.

Hastaligin erken donemi:

Bu dénemde cocuklar tipik olarak DMD’nin bilinen klasik belirtilerini- Gower’s isareti (yerden kalkarken elleri ile
uyluklarindan destek almalari), 6rdekvari ylirlyls ve parmak ucu yiriyisi- gostereceklerdir. Cocuklar bu donemde
merdiven ¢ikabilmektedirler, fakat tipik olarak ayaklarini sirasiyla basamaklara yerlestirmek yerine digerinin yanina
getiririrler (Bolim 3).

TANI : DNA’daki degisikligi ya da DMD’ye sebep olan genetik mutasyonu tanimlamak lizere 6zel testler 6nerilecektir.
Bu testleri yorumlamak ve sonuglarin gocugunuzu ve diger aile tyelerini nasil etkileyecegini 6grenmek lzere
uzmanlardan bilgi alinmahdir.

OGRENME VE DAVRANIS : DMD’li cocuklarin bu alanlarda problem yasama olasiliklari yiiksektir.Bazilarinda hastaliga
bagli 6grenme ve davranis problemlerine rastlanabilir. Ayrica steroid gibi bazi ilaclar da bu problemler lizerinde rol
oynayabilir. Bu konuda ailenin yaklasimi cok 6nemlidir ve 6grenme ve davranis problemlerini belirlemek lizere
uzman yardimi gerekebilir. (B6lim 10)

FIZYOTERAPI: Erken dénemde fizyoterapiye baslamak; diizenli bir egzersiz programinin baslangici ile asamali olarak
kaslarin esnekliginin korunmasini ve eklem sertliklerinin 6nlenmesini ya da en aza indirilmesini saglayabilir. Ayrica
bir fizyoterapist yardimi ile toplumsal katilimini desteklemek mimkin olabilecektir.

STEROIDLER: Steroidler bu hastaligin kontroliinde yaygin olarak kullanilan ilaglardir (B6liim 4). Steroid kullaniminin
planlanmasinda tiim asilarin tamamlanmis oldugu kontrol edilmeli ve steroidin herhangi bir yan etkisi icin bir risk
faktoriiniin olup olmadig énceden belirlenmeli ve en aza indirgenmelidir. Ornegin kilo kontrolii hakkinda yardim
gerekebilmektedir.

KALP VE SOLUNUM KASLARI: Tipik olarak kalp ve solunum kaslart ile ilgili problemlerin erken devrede ortaya
cikmasi olasihigl yoktur, fakat erken donemden itibaren diizenli klinik ziyaretlerle gbzetim altinda tutulmalidir. Tani
konulmasi sirasinda ve 10 yasina kadar her iki yilda bir kalbin izlenmesi 6nerilmektedir.10 yasindan sonra bu

Duchenne Muskdler Distrofinin Tani ve Tedavisi : Aile Rehberi 3



gozlem daha siklasmalidir. Pnomokok(Zatire) ve grip asilamalarinin yapilmis olmasi da ayrica 6nem tasimaktadir
(Bolim 7).

Yiiriimenin son devresi

Yiriimenin son devresinde, ylriime aktivitesinde zorlanma giderek artar ve merdiven ¢ikma ve yerden kalkmada
daha cok problemler goérilir.

OGRENME VE DAVRANIS: Profesyoneller tarafindan devam eden destek 6grenme ve davranis konularinda da gerekli
olacaktir. Yuruyusteki kayip ile ilgili basa ¢ikma stratejilerini belirlemek agisindan 6zel bir yardim gerekebilir. (Bolim
10).

FiZYOTERAPI: Rehabilitasyon girisimi eklem hareket acikhigini koruma ve bagimsizlig artirma tizerine odakl olarak
devam edecektir (B6lim 5). Eklem sertligi fizyoterapi midaheleleri agisindan problem olusturur ve ortopedistler
tarafindan degerlendirme ve midaheleler gerekebilir. Bagimsizligin ve rahathgin devam etmesini saglamak igin
destekli oturabilecegi uygun tekerlekli sandalyenin saglandigindan emin olmak énemlidir.

STEROIDLER: Bu dénemde steroid tedavisinde olusabilecek yan etkiler kadar, dozuna ve kullamin sekline de dikkat
etmek 6nemlidir (B6lim 4). Kuvvet ve fonksiyonunun gézlemlenmesi acisindan yilda iki defa kontrol, 6nemlidir. Az
ya da cok kilolu olabilme egilimi dikkate alinarak, kilo kontroliine, bir problem olmasi halinde uygun midahele
yaklasimiyla devam edilmelidir (B6lGm 9).

KALP VE SOLUNUM KASLARI: Solunum ve kalp problemlerinin agik¢a gdzlendigi hasta orani distiktir, fakat kalp ve
solunum kaslarinin degerlendirilmesine devam edilmesi gereklidir(Bolim 7 ve 8). Ekokardiyogram ve diger testler 10
yasindan itibaren her yil yapiilmalidir. Eger ekokardiyogramda bir degisiklik gbzlemlenirse, doktor gerekli 6nerileri
verecektir.

Yiiriiyiis kaybinin erken devresi

Yiriiyis kaybinin erken devresinde cocuk tekerlekli sandalyeye ihtiya¢ duyar. Baslangigta sandalyeyi kendisi
kullanabilecek durumdadir ve tipik olarak postir(durus) hala diizglindiir (B6lim 5).

OGRENME VE DAVRANIS: Durumdaki ilerlemeye ragmen, ergenlik ddnemi boyunca okula devam ve eglenceli
aktivitelere katilimi cesaretlendirmek bagimsizligi artirmada gereklidir.

FIZYOTERAPI: Kollardaki (omuzlar, dirsekler,el bilegi ve parmaklar) sertliklere dikkat edilmesinin &nemi artacak,
¢ocugun ayakta durmasini korumaya yardimci destek ekipmanlarina ihtiya¢ duyulabilir. Omurgada egrilik (skolyoz)
yaygin steroid kullanimi ile daha az siklikla gorilmektedir, fakat ylirtylsiin kaybolmasini takiben omurga egriliginin
gozlemlenmesi yine de 6nem tasimaktadir. Agri ve rahatsizliga yol acabilecek ve ayakkabi se¢imini kisitlayacak ayak
pozisyonuna yonelik ortopedik miidahele gerekebilir.

STEROIDLER: Steroid tedavisi, tedaviye daha 6nceden baslanmis olup bu dénemde devam edilse ya da bu devrede
baslansa da tedavinin dnemli bir parcasi olmaya devam etmektedir (Bolim 4).

KALP VE SOLUNUM KASLARI: Kalp fonksiyonlarinin yillik kontrolleri hala gereklidir ve bozukluklar tam zamaninda
tedavi edilmelidir (Bolim 8).Y(irliylsteki bagimsizligin kaybini takiben solunum fonksiyonunda bozulmalar baslar ve
asamali seriler halinde solunuma yardim etmeye ve oksirigi desteklemeye yonelik midahelelere ihtiya¢ duyulur
(Bolim 7).

Yiirliyus kaybinin ileri_devresi

Yiriyiis kaybindan sonraki ileri devrede kol fonksiyonu ve diizglin durusun saglanmasi gittikce zorlasir ve
komplikasyonlarin olusmasi daha muhtemeldir.

FIZYOTERAPI: Bagimsizlik ve katiimi desteklemesi acisindan hangi tip ekipman gerekli olabilecegi konusunda
fizyoterapiste danismak 6nemlidir. Yeme, icme, tuvalete gitme, ve transfer ve yatak icinde dénme gibi aktivitelere
yardimci olmak icin baska adaptasyonlar gerekebilir.
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STEROIDLER: Steroid diizeni, beslenme, kilo kontrolii ile iliskili kararlar takim Gyeleri tarafindan tartisiimali ve
kaydedilmelidir.

KALP VE SOLUNUM KASLARI: Kalp ve akciger fonksiyonlarinin gézlemlenmesi yilda iki defa 6nerilmektedir ve yerine
getirmek icin siklikla daha yogun arastirma ve miidahele gerekebilmektedir.

DMD’li bircok genc erkek yetiskin hayatlarini tatmin edici bir sekilde yasarlar. Destekli fakat bagimsiz bir yetiskinin
gerektirdigi gibi bir hayat gecirilmesi icin, tim imkanlar ve sanslar dahilinde ileriye yonelik plan yapmak énemlidir.

Devam eden boliimlerde DMD bakiminin 10 farkl alani sirasiyla ele alinmistir ve Sekil 1’de tanimlanmustir.
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Devre 1: Devre 2: Devre 3: Devre 4: Devre 5:

BELIRTI ONCESI DEVRE YURUME ERKEN YURUMENIN GEG
DONEM DONEMI ERKEN DONEMI

YURUME KAYBININ  YURUME KAYBININ
GEG DONEMI

Eger CK yiiksekligine
rastlanirsa veya pozitif
aile hikayesi varsa tani " e

konabilir. Ordekvari yurlyus . di kendint
Merdiven g¢ikma slre itebilir

"Pelrmak UCl,J, ve yerden kalkma

yurtme olabilir yeteneginde kayip

Gowers’ manevrasi Yurume
zorlugunda artis . L :

Kendi kendini bir Kollarin fonksiyonu
ve durusun
Gelisimsel gerilik olabilir surdurilmesi giderek
fakat yurtyls bozuklugu Durugunu korur kisitlanir

yoktur. Merdiven gikabilir Omurga egriligi

gelisebilir

T /TN | Baska sebeplerle (e5h[< eden patolojik dutumlar gibi) gecikmedikge
bu dénemlde tani olasiligi vardir.

ilerideki gelismeler icin
planlama yapilmasi Tanisal testlerin yorumlanmasi yla hastaligin seyrinin degerlendirilmesinin saglanmasi
En az 6 aylik periyotlarla fonksiyon, kuvvet, hareket genisliginin degerlendiriimesi NOROMUSKULER TEDAVI
Bagisiklama programinin hastaligin devresinin anlasiimasi, steroide ihtiyacin belirlenmesi, steroid tedavisine
tamamlanmasinin devam etme ve yan etkilerin takip edilmesi

saglanmasi

Egitim ve destek

Kas kuvvet ve esnekligini korumak, Binadld e devan affic

kontraktrleri azaltmak i¢in koruyucu 6nlemler
Gunliuk yasam aktivitelerinde, fonksiyon ve katihmda maksimum
bagimsizligl saglamak igin uygun tekerlekli sandalye, oturma
destekleri, yardimcilar ve adaptasyonlarin saglanmasi

REHABILITASYON

Uygun egzersiz ve aktiviteyi cesaretlendirmek
Fonksiyon ve katilimi desteklemek

Uyun oldugu sekilde adaptif cihazlar saglamak

Belli durumlarda Omurga egriliginin izlenmesi: Belirlenmis
asil tendon kosullarda posterior spinal flizyon
Ortopedik cerrahi nadiren gerekir kontraktuArIerl Iin mudahalesi ORTOPEDIK TEDAVi
ameliyat
segeneklerinin
dikkate alinmasi

Tekerlekli sandalye ayak pozisyonlamasi igin
olasi mudahale

Normal solunum Solunum
) Solunum
fonksiyonu bozukluklarinda
bozukluklarinda L
artma riski

23-valan pnémokok ve Solunum problemlerinde disiik risk artma riski y
Solunum SOLUNUM TEDAVISI

i lari dahil " R, .
e e a.rl .a. el Gozlemin strdirilmesi Solunum . .
takviminin . . " incelemelerinin ve
o . degerlendirmelerini . .
uygulandigindan emin mudahalelerin
n baslatiimasi
olunmasi baslatiimasi
10 yasa kadar Degerlendirmeler gengler ile aynidir,
degerlendirmel L A . " .
. eserien |r-me er Yasla kalp problemi riskinde artma belirtisi olmasa bile midahaleyi
Tanisal ekokardiyogram arasi maksimum erektirir
yapilmasi 24 ay, 10 yastan & :
sonra heryil
degerlendirme

KARDIYAK TEDAVi

Fonksiyon bozuklugu ile birlikte standart kalp yetmezligi
midahaleleri kullanimi

Yasa gore normal kilo alimini izleme Olasi yutma
glgclugune dikkat
etme

MIiDE-BARSAK TEDAViISi

Az veya ¢ok kilo alimi igin beslenme degerlendirmesi

Gelisim, 6grenme ve " . . . o~ o
[P 5 Ogrenme ve basa ¢ikma icin degerlendirme ve miidahale ilin hi . .
da\liran(lj |5;|n|a||e(3jfiesteg|, Er|§k!n. hllzmletlere PSIKOSOSYAL TEDAVi
S CESEASENTE W Bagimsizligi ve sosyal yasami siirdiirme (TR [P e
mudahale

Sekil 1. DMD nin gesitli devrelerinde farkh alanlardaki bakim onerileri

Duchenne Muskdler Distrofinin Tani ve Tedavisi : Aile Rehberi




3. TANI

TANIYA DiKKAT

ONEMLI HATIRLATMALAR

1. Siz ve doktorunuzun ¢ocugunuzun

Tibbi bir hastaliga sebep olan 6zel durum tani olarak adlandirilir.
Doktor tarafindan DMD’den stiphelenilen bir durum oldugunda
kesin taniyi koyabilmek ¢cok énemlidir. Bu durumda dikkat edilmesi
gereken olabildigi kadar erken zamanda dogru taninin konulmasini
saglamaktir.Zamaninda taninin koyulmasiyla, ailedeki tim bireyler
DMD hakkinda genel bir bilgi sahibi olabilecek, genetik danismanlik
saglanabilecek ve tedavi segeneklerini 6greneceklerdir. Boylece
uygun bir bakim uygulanabilir, ve aileye sirekli bir destek ve egitim
saglanabilir. ideal olarak tani néromuskiiler dalda uzman ve
cocuklari klinikte degerlendirebilen, tam anlamiyla arastirmalar
yapabilen ve yorumlayabilen bir doktor tarafindan koyulmalidir.
Taniyi takiben ailenin takibi ve desteklenmesi genetik danismanlik
ile birlikte strdirilmelidir.

DMD’DEN SUPHELENILMESI

ilk stipheler genellikle 3 belirtiyi takiben ortaya cikar (ailede DMD
hikayesi olmasa bile):

e  Kas fonksiyonu ile ilgili problemler. Siklikla bir seylerin yanls
oldugunu farkeden kisi bir aile tiyesi olmaktadir.DMD’li

bakimina ait planlar yapabilmesi icin
taninin konulmasi é6nemli bir
basamaktir.

Doktorlar sadece CK testi ile DMD tanisi
koyamazlar. Cocugunuzun CK seviyeleri
ylikselmisse, doktorunuz genetik test ile
taniyi dogrulamaya ihityag duyacaktir.

YANLIZ DEGILSINIZ. Eger varsa, sormak
istediginiz herhangi bir soru igin
doktorunuza ulasin ve genetik
danismandan randevu aliniz.

Bir destek almak yada hukuki
konularda yardim almak igin asagidaki
adreste iletisime gegebilecediniz bir
liste
bulabilirsiniz.www.treatnmd.eu/dmdpa
tientorganisations.

cocuklar kendi yasitlarindan daha geg ylrrler. Siskin baldir kaslari vardir ve kosmada, ziplamada,merdivenleri
cikmada zorluk yasarlar. Kolayca diserler ve parmak ucunda yliriimeye egilim gosterirler. Ayrica konusmada
gecikme yasarlar. DMD’nin bilinen klasik belirtilerinden biri de “Gowers” manevrasi ya da belirtisi olarak bilinen
cocugun ayaga kalkma sirasinda viicudunu dik pozisyona getirmek icin elleri ve kollariyla itmesidir. Bu da kalca

ve uyluk kaslarindaki zayifliga baghdir (Resim 2).

e  Kas proteini keratinkinazin (CK) kan testinde yiiksek seviyelerde olmasi. CK seviyesinin yiksek olusu
néromuskiler uzman i¢in tani koyma sirasinda kanit olarak ilk akla gelen bulgudur. Yiiksek seviyelerde CK baska
kas hastaliklarinda da gorulebilir ve yliksek CK DMD’nin dogrulanmasi icin yeterli degildir.

e  “Karaciger enzimleri” AST ve ALT’nin kan testinde yiiksek seviyelerde olmasi. Bu enzimlerin kanda yiksek
seviyelerde olmasi siklikla karaciger hastaligiyla iliskilidir, fakat kas distrofileri de bu elevasyona sebep
olabilirler.Bu enzimlerin yliksek seviyelerinde baska bir sebep olmadigi beklenmeyen bir durumda CK’nin da
ylksek olabilecegi siiphesi artar ve boylece muscular distrofi sliphesi olusabilir.Karaciger biyopsisi dnerilmez.

e  DMD’li gocuklar siklikla konusma gelisiminde bazi gecikmeler yasayabilmektedir ve bazen bu semptom ilk

kaydedilen bulgu olmaktadir (B6lim 10).

DMD TANISININ DOGRULANMASI

DMD genetik bir hastaliktir — Distrofin ya da DMD geni adi verilen bir genin DNA’daki mutasyonu ya da degisimi
sebebiyle meydana gelir. Tani genellikle kan 6rnegi alinarak yapilan genetik test uygulamasiyla dogrulanir, fakat

diger testler de ayni fonksiyonu gorebilir.
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Resim 1: Gower’s isareti
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TESTLER

1) GENETIK TEST

DMD tanisi 6ncelikle kas biyopsisi ile onaylanmis olsa bile, genetik test genellikle
gereklidir. DNA’daki degisim ya da mutasyon hakkinda daha detayli ve 6zel
bilgiler saglayan farkli tiplerde genetik testler bulunmaktadir. Taninin genetik
olarak dogrulanmis olmasi bir cok sebepten 6nemlidir. Cocugun belli sayidaki
mutasyona 6zel klinik testler icin uygun olup olmadigini belirlemeye yardim
edecek ve hamilelik 6ncesi taniya ve gelecekteki hamilelikleri ile iliskili kararlarda
aileye yardimci olacaktir.

DNA’daki distrofin genindeki gergek mutasyon ve degisimin onceden bilinmesi
durumunda, annelerin tasiyici olup olmadiklarini kontrol etmek igin genetik
test uygulama sanslari dogacaktir. Bu bilgi anne tarafindaki diger kadin aile
tiyeleri (kizkardesler, kiz gocuklari, teyzeler, kuzenler) agisindan kendilerinin
tasiyici olup olmadiklarini anlamalari igin 6nemli olacaktir.

Resim 3. Kas biyopsisi;
Yukarida: fibriller etrafindaki
distrofini gésteren normal kas.

Genetik test uygulamasi ve genetik danismana basvurmak aileye, testin sonuclari
ve diger aile Uyeleri (izerindeki potansiyel etkiyi anlayabilme konusunda yardim

edecektir (Kutu 1). Asagida: distrofini olmayan
distrofik kas.

2) KAS BiYOPSi ANALIzi

Doktorunuz kas biyopsisi 6nermis olabilir (analiz icin kiigik bir kas 6rnegi alinir). DMD’deki genetik mutasyon
vicudun distofin proteinini liretemedigi ya da yeterli derecede lUretemedigi anlamina gelmektedir. Kas biyopsisi
testleri kas hicrelerinde bulunan distrofin miktari hakkinda bilgi saglayabilir (Resim 3).

Genetik testle tani onaylanmissa, kas biyopsisi gerekmeyebilir. Buna ragmen, bazi merkezlerde, DMD’nin tanilanmasi
kas biyopsisi analizi ile yapiimaktadir. DMD’nin pozitif biyopsi tanilanmasindan sonra uygulanan genetik testler,
DMD’ye sebep olan DNA’daki 6zel degisimi ya da genetik mutasyonu belirlemek agisindan hala gereklidir.

Normalde kas biyopsisi ile saglanan iki farkli tip test mevcuttur. Bunlar distrofin i¢in imminositokimya ve
immunoblotting testleridir. Bu testler distrofin varligi ya da yoklugunu belirlemek i¢in yapilir ve DMD’yi diger ihmh
formundan ayirt etmeye yardim edebilir.

3) DIGER TESTLER

Gegmiste, elektromiyografi (EMG) ve sinir iletimi calismalari (igne testleri) néromuskuler hastaligi oldugundan
sliphelenilen cocugun degerlendirmesinde geleneksel yontemlerden biriydi. Uzmanlar bu testlerin DMD
degerlendirmesi icin uygun ve gerekli OLMADIGI hakkinda fikir birligi icerisindedirler.
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1. Kutu

NEDEN GENETiK DOGRULAMA ONEMLI?

GENETIK DANISMANLIK VE TASIYICILIK TESTI

Bazen DMD’ye sebep olan genetik mutasyon sansi erkek cocuklarda artar. Bu kendiliginden olusan mutasyon
olarak distnulir. Diger vakalarda bu anneden geger.

Eger anne mutasyona sahipse taslyici olarak adlandirilir ve genetik mutasyonu diger ¢ocuklarina gegirebilir.
Kiz ¢ocuklari tasiyici olurken, erkek cocuklar DMD’den etkilenirler. Eger anne test edildi ve mutasyon
bulunduysa sonraki hamilelikler igin bilgilendirilir ve kadin yakinlari (kiz kardesleri, teyzeleri, kizlari) da eger
DMD’li cocuk sahip olma riski tasiyorlarsa test edilir.

Eger kadin tasiyici degilse sonraki hamileliklerinde risk dustktir. Clinkli mutasyon onun yumurtasinda veya
yumurta hicrelerinde olusuyordur. Bu mozaik seklinde filizlenme olarak adlandirilir.

Taslyicida da ilerde kalp sorunlari veya bacak kaslarinda kuvvetsizlik gelisme riski vardir. Taslyicinin
durumunu bilmek, bu riski belirlemede yardimcidir. Boylece kadin uygun énlemleri alabilir.

Tim bunlari daha detayli anlatacak bir genetik danismana ulasmalisiniz.

KLINIK CALISMA iGIN UYGUNLUK

DMD’de mutasyonlarin tipini kesinlestirmeyi hedefleyen bircok klinik calisma halen devam etmektedir.
Genetik test cocugun bu calismalara katilabilmesi icin uygun olup olmadigini anlamamiz icin 6nemlidir.
Doktorlara uygun ¢ocugu bulmalarinda yardim etmek icin bir hasta kayit sistemine kayit olmalisiniz.
Cevaplamaya ihtiyag olan en 6nemli soru “Eger yapilan genetik test kabul edilen standartlarda glincel olarak
yapilirsa gercek mutasyonu tarif etmeye izin verir mi?”. Eger vermezse ileri testler gerekebilir. Bunu
doktorunuzla goriismelisiniz. Yapilabilecek test cesitlerinin detaylarini ve kesin mutasyon detaylarini tespit
etmede nasil etkili olacagini ana dokiimanda bulabilirsiniz.

Diinyadaki DMD icin kayit olan tim hastalar www.treat-nmd.eu/patientregistries de listelenmisler. Daha detayli
bilgi icin bu websitesine bakin.
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4.NOROMUSKULER TEDAVI - Kuvvet ve fonksiyonun korunmasi

ONEMLI HATIRLATMALAR

1. Oglunuzun kaslarinda

Hangi degerlendirmeler yapilmali ve neden? ; . .
distrofin olmadigindan kaslari

Oglunuz; durumunu gozleyecek ve ek degerlendirme gerektiren alisiimamis dereceli olarak zayiflayacaktir.
bir durumu anlayacak, uzmanligi olan doktoru tarafindan diizenli olarak 2. Bazi egzersiz tipleri ve
izlenmelidir. Bu diizenli izlemler, uygun zamanda yeni tedaviler i¢cin karar yorgunluk kas hasari yapabilir.
vermede ve problemleri tahmin etme ve engellemede ¢ok dnemlidir. 3. Doktor kas zayifliginin
Cocugunuzun her 6 ayda bir doktoru ve mimkiinse her 4 ayda bir uzman derecesini anlar ve gelecek
fizyoterapisti ve/veya occupational terapisti gormesi onerilir. adima hazirlamak igin yardim

edebilir.

4.  Miimkiin olan en kisa
zamanda dogru tedaviye
baslayabilmek igin doktorun

oglunuzun kaslarinin nasil
KUVVET: Spesifik eklemlere uygulanan kuvvet degisimini gormek i¢in kuvvet calistigini bilmesi 6nemlidir.

bircok farkh yolla dlgilebilir.

Farkli kliniklerde DMD’li cocuklari takipte kullanilan testler farklidir. En
onemli sey diizenli degerlendirmelerin olmasidir boylece miidahaleler uygun
bicimde gozlenebilir. Bu diizenli degerlendirme ilerlemenin nasil oldugunu
gosteren yardimcl testleri icermelidir, 6rnegin:

EKLEM HAREKET SINIRI: Kontraktirler veya eklem sertlikleri gelisiyorsa
gozlemek icin ve hangi germeler veya miidahalelerin daha yardimci oldugunu belirlemeye rehberlik etmek igin

yapilir.

ZAMAN TESTLERI: Birgok klinik diizenli olarak olarak aktivitelerin zamanlarini dlger érnegin yerden kalkma, belli bir
uzakligi yiriime ve merdiven ¢ikma sireleri kaydedilir. Bu, cocugun durumundaki degisiklikler ve tedaviye verdigi
cevap hakkinda 6nemli bilgiler verir.

MOTOR FONKSIYON SKALALARI: Birgok farkh élgek vardir ama kliniginiz durumu sistemetik bir yolla géstermek igin
diizenli olarak aynisini kullanmalidir. Farkh dlgeklere farkl zamanlarda ihtiyag¢ duyulabilir.

GUNLUK YASAM AKTIVITELERI: Tedavi ekibine cocugun bagimsizligi igin igin bazi ek ydntemlere ihtiyag olup
olmadigini belirlemeye izin verir.

KAS BELIRTILERI iCiN iLAC TEDAVILERI

DMD icin ilag alaninda yeni bircok arastirma devam etmektedir. Bu dokiimanda uzmanlar sadece tedavi icin yarari
konusunda kanitlari olanlar icin 6neriler vermektedirler. Tedavi konusunda yeni kanitlara ulasildiginda (6rnegin
klinik testlerin sonuglari) bu dneriler degisebilir. Yeni sonuclar kullanilabilir olunca kilavuzlar bir daha gézden
gecirilir.

Su an DMD’de kas iskelet semptomlari icin uzmanlarin ayni fikirde oldugu tek ilag tedavisi steroid tedavisidir.

Steroidler bu bélimde detayl tartisiimaktadir. Hastaligin diger 6zel belirtileri icin 6rnegin kalp problemleri igin ilag
tedavisi sonra tartisilacaktir.

Steroid tedavisi- basamak basamak kilavuz

Steroidler diger birgok tibbi durumda kullanilir ve bu yaygin kullanimindan dolayi bir¢ok deneyim vardir. DMD’li
bircok erkek ¢ocukta yararl olduguna stiphe yoktur ama olasi yan etkilerinin dnceden ve sirekli izlenerek
dengelenmesi gerekir. DMD’de steroid kullanimi ¢ok 6nemlidir ve ailelerle erken donemden itibaren
gorisulmelidir.

Temeller

e Steroidler (glukokortikoidler veya kortikosteroidler olarak da adlandirilir) DMD’ de kas kuvveti ve motor
fonksiyon azalmasinin yavaslatilmasinda bilinen tek ilagtir. Steroid kullaniminin amaci ¢cocugun daha
uzun slire bagimsiz ylirimesine yardim etmek, sosyal katiliminin artmasina izin vermek ve solunum,
kalp ve ortopedik problemleri geciktirmektir. Ayrica skolyoz (omurganin egriligi) riskini de azaltir.

e Steroid yan etkilerinin 6nlenmesi ve tedavisi proaktif bir siirectir, ilerleyen donemlerin dikkate alinmasi
gereklidir. Problemleri 6nlemek icin midahaleler erken yapilmalidir. Steroid kullanimi ile iliskili yan
etkiler cesitlidir ve tablo 1’'de listelenmistir.
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STEROIDE BASLAMA VE SONLANDIRMA

Steroidlere baslamak icin en uygun zaman motor fonksiyonun
plato fazidir (cocugun motor yeteneklerinin gelismesinin
durdugu ama heniiz daha kotilesmeye baslamadan). Bu
normalde 4-6 yaslar arasindadir. Motor yetenekleri hala gelisen
cocuklarda steroide baslama 6nerilmez, 6zellikle eger 2 yasin
altindaysa.

Steroid tedavisine baslamadan 6nce ulusal asilama takvimi
tamamlanmalidir ve su gicegi bagisikhgl kazanilmis olmahdir.
Uzun stredir bagimsiz yirilyemeyen ¢ocuklarda / geng
erkeklerde kisisel kararla steroid tedavisine baslamak ciddi bir
sorundur. Onceden var olan risk faktérlerinin etkisini dikkate
alarak doktorla bareber karar vermeyi gerektirir. Yiriime
déneminde steroid kullanan ¢ocuklarda bircok uzman yirime
yetenegi kaybindan sonra da steroid alinimina devami
onermektedir. Yiirime yetenegini kaybetmis olan ¢ocuklarda
amag; kollarin kuvvetini korumak, skolyoz (omurga egriligini)
gelisimini yavaslatmak ve solunum ve kalp fonksiyonlarinin
azalmasini geciktirmektir.

FARKLI STEROID KULLANIM SEKILLERI

ONEMLI HATIRLATMALAR

1.

Steroidler kas zayifligini
yavaslatmaya yardim eden
ilaglardir

Daima doktorunuza ve diger saglik
profesyonellerine oglunuzun
steroid kullandigini séyleyin.
Streroid bagisiklik sistemini
baskiladigindan é6zellikle cerrahi
uygulama, enfeksiyon veya
yaralanmalarda steroid alindiginin
bilinmesi 6nemlidir.

Oglunuz steroidi asla aniden
kesmemelidir

Oglunuz steroid kontroliinii yapan
doktorunuza diizenli kontrollere
gitmelidir. Doktor olasi yan etkileri
aciklayacaktir .

DMD tedavisinde potansiyel karisiklik yaratan énemli bir konu farkh doktorlarin ve farkl kliniklerin degisik streoid
kullanim sekillerini 6nermesidir. Bunun anlami farkl kullanim sekilleri hakkinda bilgi bulunabilecegidir. Bu rehber
sterodin yan etkilerini dikkate alarak etkili ve glivenli steroid kullanimi igin acik bir yol géstermeye ¢alismaktadir
(Kutu 2) Etkili ve glvenli steroid kullanimi igin fonksiyonun ve yan etkilerin diizenli degerlendirilmesi gerekir.

Prednisone (prednisolone) ve deflazacort DMD’de temel olarak kullanilan iki tip steroiddir. Bunlarin benzer
¢ahistigina inanihir. Biri digerinden daha iyi degildir. Bu ilaglar i¢in planlanmis calismalar 6nemlidir ve gelecekte
etkilerini daha iyi anlamamiz i¢in bize yardim edecektir.

Hangi steroidin kullanilacaginin se¢imi tlkede ulasilabilirligine, aileye maliyetine, ilacin kullanim sekline ve algilanan
yan etkilerine baglidir. Prednisone’un ucuz olma avantaji vardir ve hem tablet hem de sivi olarak alinabilir.

Deflazacort bazen prednisone’a tercih edilebilir, clinki kilo alimi riski distktr.
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12




2. Kutu

Steroidin Baslama Ve Devam Dozlari

Prednisone’un 6nerilen baslama dozu gtinlik kilogram basina 0.75 mg’dir (mg/kg/glin) ve
deflazacort’un ise 0.9 mg/kg/gun olup ilag sabahlari verilir. Bazi cocuklar ilaci aldiktan sonra bikag
saat icin kisa sliren davranissal yan etkileri (hiperaktivite, durum dalgalanmalari) gésterirler. Bu
cocuklar igin ilacin 6glen uygulanmasi zorluklari azaltabilir.

Yiriyen cocuklar icin genellikle 40 kg’ a ulasincaya kadar cocuk blyldiikce doz arttirilir.
Prednisone’un maksimum dozu genellikle yaklasik 30 mg/giin ile ve deflazacort 36 mg/giin ile
tamamlanir.

Yirtiyemeyen genglerde genellikle 40 kg izerinde uzun dénem steroid tedavisine devam edilir ve
prednisone dozu siklikla kg basina 0.3 ile 0.6 mg / gin araliginda izin verilir. Bu doz uygun tepe
degeri 30 mg dan az oldugunda, 6nemli yarari oldugu gosterilmistir.

Steroidlerin devam dozuna karar verirken hastanin steroide yaniti ve yan etkileri
degerlendirilmelidir. Bu ylzden karar verilirken her klinik ziyaretinde yapilan test sonuglarina
kontrol edilemeyen / tolere edilemeyen yan etkilerin olup olmadigina bakilmaldir.

Fonksiyonel gerileme géstermeye baslayan, goreceli olarak diisiik dozaj steroid (kg basina disen
baslangic dozundan az) alan ¢ocuklarda bir ‘fonksiyonel kurtarma’ uygulamasi distiniilmesi
gereklidir. Steroid dozu yukseltilir ve birey herhangi bir yarar saglanip saglanmadiginin belirlenmesi
icin yaklasik 2-3 ay icinde tekrar degerlendirilir.

Yiuriyemeyenlerde baslamada en uygun steroid dozu konusunda bir fikir birligi yoktur. Skolyozu
onlemede veya kalp veya solunum fonksiyonunu stabilize etmede steroid tedavisi etkisi heniliz tam
olarak bilinmemektedir. Bu konuda ileri calismalara ihtiyag vardir.

STEROID TEDAVISI VE YAN ETKILERi (KUTU 3-4 VE TABLO 1)

Cocuk uzun sireli steroid tedavisine baslayinca steroid kaynakli yan etkilerin dikkatli tedavisi cok 6nemlidir. Steroid
tedavisi DMD igin tibbi tedavide temel bir yaklasimdir bu nedenle gelisiglizel bir doktor veya aile tarafindan
baslatilmamalidir, sadece uygun uzmanligi olan doktor tarafindan baslatiimalidir.

3. Kutu
Steroid kullaniminin diizenlenmesi

Eger tolere edilemeyen veya tedavi edilemeyen yan etkiler olursa yaklasik 1/4 ile 1/3 doz
azaltilmasi 6nerilir, yan etkileri degerlendirmek icin bir ay icinde telefonla veya doktorun
kontroli ile yeniden degerlendirme yapilir.

Eger glinlik doz takvimi doz azaltilmisken tolere / tedavi edilemeyen yan etkilerle
sonuglanmissa sonra alternatif rejime(farkh uygulama sekline) degistirmek uygundur.
Steroid tedavisi en az bir doz azaltilmasi ve alternatif rejime degisime kadar tolere / tedavi
edilemiyorsa terk edilmemelidir. Bu 6neriler hem ylrliyebilen, hemde yiriyemeyen
bireyler icin verilir.

Eger steroid dozu ve / veya takvim ayarlamasiyla yan etkilerin tolere / tedavi
edilebilirliginde etkisiz olundugu kanitlanirsa steroid tedavisine devam etmemek gereklidir.
Bu durumda cocuk ve aile ortak karar vermelidir. Steroidler aniden birakilmamalidir.

Duchenne Muskdler Distrofinin Tani ve Tedavisi : Aile Rehberi
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4, Kutu
Diger ilaglar ve gida takviyesi

Uzmanlar DMD tedavisi icin bazi vakalarda kullanildigi bilinen bazi ilag ve takviyeleri gbz 6niinde bulundururlar.
Bu maddeler (izerine olan yayinlanmis verileri, bunlari dnermeleri icin yeterli glivenligi ve etkisi oup olmadigini
arastirirlar.

Uzmanlar asagidaki sonuglara ulasmislardir;

e Oxandrolone’in (anabolik steroid) kullanimi 6nerilmez.

. DMD’de botox uygulanmasinin glivenligi tedavi veya kontraktir 6nlenmesi icin calisiimamistir ve tavsiye
edilmemektedir

e Keratinin sistematik kullanimi icin kaynak yoktur. Keratinin randomize kontrolli ¢alismasi net yarari
gostermemistir. Eger hasta keratin aliyor ve bdbrek problemi gostergesi mevcutsa bu takviyeye devam
etmemesi gerekir

. DMD’de bazen kullanilan diger takviyeler ve ilaglar hakkinda 6neri yapilmamistir; 6rnegin co-enzim Q10,
karnitin, aminoasitler (glutamin, arjinin), antiinflamatuarlar/antioksidanlar (balik yag, vitamin E, yesil cay
ekstresi, pentoksifilin) ve diger bitkisel veya botanik ekstreler. Uzmanlar yayinlanmis literatiirde yeterli bulgu
olmadigini bildirmektedir.

. Uzmanlar bu alanda ek arastirmalara ihtiya¢ oldugu konusunda fikir birligi yapmislardir. Aktivitelere ailelerin
aktif katihmi gelecekteki bilgileri gelistirir, 6rnegin hasta kaydi ve klinik calismalar cesaretlendirilir.

Steroidler uzmanlarin 6nermekte hemfikir oldugu tek ilactir. Genis kullanim alani olan bazi ilaglara(4. kutuda
deginilmesine ragmen) diger takviyeler hakkinda gercekten calisilip ¢alisiimadigiyla ilgili heniiz yeterli bilgi yoktur.
ilaci kesmeyi veya artirmayi diisiinmeden 6nce doktorunuzla gériisme énemlidir.

Tablo 1 steroidlerin gézlenmesi gereken baslica yan etkilerini ve yararli miidahaleleri 6zetler. Doz devami veya
arttirilmasini etkileyen faktorler; terapiye cevap, kilo ve gelisim 6zellikleri ve yan etkilerin olusumu ve tedavisidir.
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TABLO 1:

Steroid yan etkileri: tavsiye edilen gozetim ve miidahale

Gelisen ¢ocuklarda yiksek doz steroid uygulamasinin en sik karsilasilan yan etkileri burada listelenmistir. Farkl
insanlarin steroidlere ¢ok farkli cevaplari oldugunu belirtmek énemlidir. Basarili steroid tedavisinin anahtari
potansiyel yan etkilere karsi uyanik olmak ve onlari 6nlemeye calismak veya miimkiin oldugunca azaltmaya
calismaktir. Eger yan etkiler tedavi edilemiyor veya tolere edilemiyorsa steroid dozunun azaltilmasi gerekli olur.
Eger bu basarisiz olursa daha ileri azaltma veya doz rejimini degistirmek, tiim tedaviden tamamen vazgegmeden

once gereklidir.

Steroid yan etkileri

Yorum ve tavsiye edilen
diizenleme

Diisiinmeniz ve doktorunuzla

Genel ve kozmetik
Kilo alimi

Obezite

Bir steroid rejimine
baslamadan 6nce tim ailelere
diet Onerilerinin saglanmasi
gerekmektedir.

Steroidin istah actigi hakkinda
uyarilmahdirlar.

goriismeniz gereken noktalar

Tim ailenin asiri kilo alimini
engellemek icin makul bir
sekilde yemesi 6nemlidir.

Tum aile igin diet ve
beslenmeyi iceren 6neriler
aranmalidir

Cushingoid ozellikler ( ay yiiz)

Yiizde ve yanaklarda dolgunluk
zamanla daha belli olur.

Dikkatli diyet diizenlemesi ve
seker ve tuz aliminin kisitlamasi
kilo alimininda yardimci olabilir
ve cushingoid ozellikleri azaltir

Viicutta asiri tiylenme

(hirsutism)

Klinik degerlendirme yapitlir.

Genellikle ilagta degisikligi
gerektirecek siddette degildir.

Akne, sigil, cilt problemleri

Genglerde daha belirgindir.

Duruma ozel tedaviuygulanir

( ylzeyel ilaglar) ve ruhsal stres
yoksa streoid rejimi
degistirilmez

Gelisme geriligi

En az her 6 ayda bir boy
gozlenmelidir ( steroid tedavisi
olmadan bile boy DMD’ de kisa
olmaya mevyillidir).

Cocugunuza kisa boyundan
sikayetci mi sorun. Oyleyse
doktorunuzla endokrin uzmani
tarafindan izleme ihtiyaci olup
olmadigini goérislin.

Ergenlik gecikmesi

Gelisim takibi yapiimalidir.

Ailede gecikmis seksiel
olgunlasma hikayesi var mi?
sorgulanir.

Ergenlik hakkinda tartismaya
cesaretlendirilmeli. Cocuga
gecikme hakkindaki endisesini
sorun.

Eger siz veya ¢ocugunuz
gecikmeden sikayetiniz varsa
doktorunuzla endokrin uzmani
tarafindan izleme ihtiyaciniz
olup olmadigini goérisiin.

Davranissal degisiklikler

(6nerilerin 10. kisminda
davranis hakkinda daha fazla
bilgi var)

Temel durumunu, mizacini ve
dikkat eksikligi durumunu
(ADHD)belirlemek. Steroid
tedavisinin ilk 6 haftasinda
bunlarin gegici olarak kot
oldugunun farkinda olmalyiz.

Steroid tedavisine baslamadan
once temel sorunlarin tedavisi
duslintlmeli, mesela dikkat
eksikligi(ADHD) konusunda
danismanlik veya ilag
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Davranissal degisiklikler steroid
aliminin giin icinde dahaileriye
zamana almaya yardim
edebilir. Doktorunuzla gorisin,
gerekli yonlendirmeyi
yapacaktir.

immiin/adrenal baskilanma

Ciddi enfeksiyon riskine ve
hemen kiiclik enfeksiyonlari
tespit etme konusunda uyanik
olunmalidir.

Tum saglk personeli cocugun
steroid tedavisi gordigi
konusunda bilgilendirilmelidir
ve steroid uyari karti
tasinmalidir.

Kronik steroid alanlarda 24
saatten fazla dozunu
kacirmamak ¢cok 6nemlidir
ozellikle iyi degilse

Steroid tedavisine baslamadan
once ¢ocugun sugicegi
bagisikhgl kazandirilmali; eger
yoksa bununla ilgili tibbi tedavi
arastiriimalidir.

Eger tuberkiloz ile ilgili
bolgesel bir problem varsa 6zel
gbzleme ihtiyag vardir.

Eger alinan steroid yarida
kesilecekse nasil basa cikilacagi
doktorla goristlmelidir,
mesela deflazacorta gecici siire
ulasilamiyorsa prednisone
yerine kullanilabilir veya
hastalik esnasinda nasil damar
ici uygulama yapilacagi
konusunda doktorunuza
ihtiyaciniz olabilir.

Cerrahi veya blylik hastaliklar
icin damar ici ‘stres dozu’
methylprednisolone kapsami
ve kullanimi gérisilmelidir

Acken damar igi kapsami
bilinmelidir.

Hipertansiyon

Her klinik ziyarette kan basinci
gozlenmelidir

Kan basinci ylkselirse tuz
alimini azaltma ve kilo
verilmesi birinci basamak
olarak uygundur

Eger etkisizse doktor ACE veya
beta bloker ilaglar diisinmeye
ihtiyac duyabilir.

Glikoz intoleransi

Klinik ziyaretlerde 6lgcme
cubuguyla glikoz icin idrar test
edilmelidir

idrar gecisi veya susuzluk artis
sorgulanmalidir

Eger idrar testleri pozitifse kan
testlerine ihtiyac olabilir

Gastrit/gastro6zefagal refli

Refli semptomlarina bakilmali

Aspirin, ibuprofen, naproxen
gibi NSAID ilaglardan
kacinilmalidir.

Semptom olusursa ilaglar veya
antiasit kullaniimalidir.
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Peptik Ulser hastalig

Mide hasarinin sinyali olan
mide agrisi semptomlarini
rapor edilir.

Kansizlik hikayesi varsa kan igin
diski test edilmelidir

NSAID lerden kaginilmalidir.
(aspirin, ibuprofen, naproxen)

Semptomatikse ilaglar ve
antiasitle kullanilmahdir

Mide barsak sistemi igin
konsdiltasyon arastirilmalidir.

Katarakt

Yihk goz testi yapilmalidir.

Eger katarakt goriintiyd
etkiliyorsa deflazacorttan
prednisone’a ge¢me
disindlmelidir.

Oftalmoloji konsiltasyonu
arastiriimalidir.

Katarakt eger gorintiyi
engelliyorsa tedaviye ihtiyag
duyulur.

Kemik demineralizasyonu

Kirik riski artisi

Dikkatli kirik hikayesi alinmal

Kemik dansitesi goriintlilemek
icin yillilk DEXA yapilmali

Yillk vitamin D seviyesi
bakilmali. Eger seviyeler
duslikse vit D3 takviyesi yapilir.

Dietisyenler Ca ve vit D alimi
degerlendirirler

Vit D takviyelerine kandaki
seviyeye bagli olarak ihtiyac
duyulur. Tedaviden 3 ay sonra
tekrar vit D seviyesi denetlenir

Agirhk tasima aktiviteleri
yardimci olabilir

Ca alimi iyi mi? emin olunmali,
eger degilse takviyelere ihtiyac
duyulur.

Miyoglobiniri
(idrar kola rengindedir ¢tinki
parcalanmis kas proteinleri

icerir. Bu hastane
laboratuarinda test edilmelidir)

Egzersiz-idrar testinden sonra
anormal idrar boyama
hakkinda sorgulama
yapilmalidir.

Fazla ve eksentrik egzersizden
kacinilmali; mesela inis asagi
kosma veya trampolinede
sigrama...

lyi sivi alimi dnemlidir. Eger
sorun devam ederse bobrek
degerlendirmesi gereklidir.
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5. REHABILITASYON YAKLASIMI - fizyoterapi ve ergoterapi

DMD’ li insanlar yasamlari boyunca farkli tip rehabilitasyon yaklasimlarina ihtiya¢ duyarlar. Bunlarin ¢ogu
fizyoterapistler veya ergoterapistler tarafindan verilir ama bazi insanlarin da yardimina ihtiya¢ duyulur mesela
rehabilitasyon uzmanlari, ortopedistler, tekerlekli sadalye ve diger oturaklari saglayanlar.. Ortopedik cerrahlar da
katilabilir.

Kas uzayabilirligi ve eklem kontraktirlerine yaklasim rehabilitasyon yaklasiminin anahtar pargasidir.

Germenin amaci fonksiyonu korumak ve rahatlamayi saglamaktir. Germe programi fizyoterapist tarafindan
gbzlemlenir ama ailenin giinlik rutininin bir pargasi olmasina ihtiyag vardir.

DMD’ de eklemlerin daha kati ve kontrakte olma egilimine katkida bulunan bircok faktor vardir. Bunlar sunlari igerir;
limitli kullanma ve pozisyonlamaya bagli veya eklem etrafinda dengesi bozulmus(biri daha kuvvetli) daha az elastik
hale gelen kaslari igerir.

Farkli eklemlerde yeterli eklem hareket acikligi ve simetri saglama énemlidir. Bu mimkin olan en iyi fonksiyonu
saglamaya yardim eder, sabit deformitelerin gelisimini engeller ve deride basing problemlerini engeller.

5. Kutu
Kas uzayabilirligine ve eklem kontraktiirlerine yaklagim

. Eklem kontraktlriine yaklasim icin anahtar fizyoterapistinizdir. Her 4 ayda bir kas hastaligi konusunda
uzman fizyoterapistiniz tarafindan degerlendirilmeli ve bulundugumuz bélgedeki fizyoterapistinize
destek olunarak takip edilmelisiniz. Germe her hafta en az 4-6 kere yapilmali ve giinlik rutinin bir
parcasi haline gelmelidir.

. Kontraktiir gelisimine karsi koymak icin yapilan etkili germe fizyoterapistinizin gosterecegi degisik
teknikleri gerektirir, mesela germe, splintleme ve ayakta durma aleti

e Ayak bilegi, diz ve kalgada diizenli germe 6nemlidir. Daha sonra kollar icin diizenli germe gerekli hale
gelebilir, 6zellikle parmaklar, el bilegi, dirsek ve omuzlarda. Germeye ihtiyag olan ek alanlar
degerlendirmede tespit edilebilir.

e Gece splintleri (AFO) bilekte kontraktirlerin kontroliine yardim eder. Bunlar ismarlama olarak yapilir.
Yirimenin kaybindan sonra giindiiz splintleri tercih edilebilir ama hala yiiriiyen ¢ocuklarda glindiiz
splintleri 6nerilmez.

. Uzun bacak splintleri (KAFO) ylrtiime ¢ok zor veya imkansiz hale geldigi asamada yararl olabilir.
KAFO’lar eklem sertligini kontrole yardimda ve ylrimeyi uzatma ve skolyoz olusumunu geciktirmede
yararhdir.

*  YUrime imkansiz hale gelince ayakta durma programlari (in a standing frame veya power chair with
stander) onerilir.

e Gergin uzun parmak fleksoérleri olanlar icin dinlenme el splinti 6nemlidir.

e Cerrahi ylrime peryodunu uzatma ¢abasi olan bazi durumlarda 6nerilir. Bununla beraber kesinlikle
bireysellestirilmelidir. Ana dokiimanda diger secenekler hakkinda daha fazla bilgiye ulasilabilir.
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TEKERLEKLi SANDALYE, OTURMA DUZENEGI VE DIGER EKIiPMANLAR

¢ Erken yiiriime devre siiresince, bir skuter, puset veya tekerlekli sandalye uzun mesafelerde giicii korumak
icin kullanilabilir. Cocugunuz daha uzun siirelerle tekerlekli sandalye kullanmaya baslarsa, viicut
diizglinlGglinlin daha dikkatli izlenmesi ok daha 6nem kazanir, ve genelde sandalyenin diizenlenmesi
gereklidir.

e Yirlyiste zorluk arttiginda, en yakin zamanda bir akiilii sandalye temin edilmesi 6nerilir. ideal olarak
baslangicta akill sandalye rahathgi, durusu ve simetriyi en iyi hale getirecek sekilde diizenlenmeli ve adapte
edilmelidir. Bazi uzmanlar mimkiinse motorlu ayakta durma pozisyonuna gelebilen tekerlekli sandalye
onermektedirler.

e Zamanla kol kuvveti daha ¢ok sorun haline gelir. Fizyoterapistler ve mesleki terapistler bagimsizligin
slrdirtilmesine yardimci olacak cihazlari 6nermede yarali olacaklardir. Bagimsizligi ve katilimi en iyi
destekleyen ekipmanin gesidi icin ileriye yonelik diisiinilmesi en iyisidir.

e Gegylrime ve non-yiriime devrelerde merdiven ¢ikma ve transferlerde, yemek yeme ve icmede, yatakta
dénme ve banyoda yardim edecek ek adaptasyonlar gerekebilir.

6 .Kutu
Agn Tedavisi

DMD’ li cocuklara ve gencg erkeklerde agrinin bir problem olup olmadiginin sorulmasi 6nemlidir. Béylece bu
sorun ele alinabilir ve uygun bir sekilde tedavi edilebilir. Ne yazik ki DMD’ de agri ile ilgili bilinenler ¢cok azdir.
Daha fazla arastirmaya ihtiyac vardir. Eger oglunuzun agrisi varsa, doktorunuzla konusmali ve bunun bir
problem oldugunu anlatmalisiniz.

e Etkili agr tedauvisi icin, agrinin neden oldugunu belirlemek 6nemlidir boylece doktorlar uygun yaklasimlari
saglayabilir.

e Cogu agri durus bozukluklari ve rahatsizliklarin sonucu oldugundan, tedavi yaklasimlari standart ilag
tedavisi yaklagimlari (6rn. kas gevseticiler, anti-inflamatuar ilaclar) ile birlikte, uygun ve kisisellestirilmis
ortezleri, oturma diizeneklerini, yataklari ve hareketleri icermelidir. Diger ilaclarla (6rn. steroidler ve non-
steroid antiinflamatuar ilaglar -NSAIDS-) etkilesimler ve iliskili yan etkiler, 6zellikle kalp ve solunum
fonksiyonlarini etkileyebilecek olanlar degerlendirilmelidir.

¢ Nadiren diger yollarla tedavi edilemeyen agrilar ortopedik yaklasimlari gerektirebilir ancak bu agri
ameliyata cevap olarak ta ortaya ¢ikmis olabilir. Sirt agrisi gibi 6zellikle streoid kullananlarda olan agrilar,
doktorun bifosfonat tedavisine iyi cevap veren omurga kiriklarini dikkatlice incelemesi gerektigi anlamina
gelir.
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6. ORTOPEDIK DUZENLEME - Kemik ve eklem problemlerinde
yardimci

ONEMLI HATIRLATMALAR

1. DMD’ li erkek ¢ocuklarin ve geng
erkeklerin, 6zellikle steroid
kullaniyorlarsa, kemik yapilari
zayiftir.

2. 0Oglunuzun kemik saghiginin
korunmasi icin dogru miktarda
kalsiyum ve vitamin D almasi

Kortikosteroidlerle tedavi edilmeyen DMD' li bireylerin %90' inda
ilerleyici skolyoz gelisme riski vardir (omurganin giin gectikce
kotlilesen bir yana egilmesi durumu). Giinlik steroid tedavisinin
skolyoz riskini azalttigl veya en azindan baslangicini geciktirdigi
gosterilmistir. Skolyoz riskinin dnleyici tedavisi sunlari icermelidir:

izlem

6nemlidir.

«  Omurga bakimi skolyoz gozlemini igermelidir. Bu yiiriime 3. Ozellikle biyime ¢aginda skolyoz
faz boyunca klinik gézlemle ve skolyoz farkedildiginde de cabuk ilerleyecegi icin, cocuk
rontgenle yapilabilir. Non-yiirime dénemde her klinik yurimeyi biraktiktan sonra doktor
kontrolde skolyoz degerlendirmesi yapilmasi cok hayatidir. oglunuzun omurgasini yakindan

*  Omurga rontgeni (X-Ray) tekerlekli sandalyeye bagimli olma takip etmelidir.
evresinde temel bir degerlendirme olarak yapiimaldir. 4. Spinal cerrahi gerekiyorsa bunun
Omurganin 2 yonli géruntilerinin alindig rontgenler basarili olmasinin anahtari uzman
gereklidir. Bir problem varsa takip edilmesi icin réntgen en bir cerrah bulunmasi ve solunum
azindan yilda bir tekrar edilmelidir. Rontgenlere bir yildan kaslarina ve kalbe dikkat
fazla ara verilmesi skolyozun kétulestigini farkedememe edilmesidir.
riskini meydana getirir. 5. Eger oglunuzun sirt agrisi varsa
Blyume durduktan sonra rontgen sadece klinik olarak bir 6.  doktoruna gérinmelidir

degisiklik gbzlendiginde tekrar edilebilir.

Koruma (Koruyucu Onlemler)

Durusa her zaman dikkat edilmelidir: Hala ylriyebilen cocuklarda, omurga ve pelviste (legen kemigi)simetriye ve
omurga dizglnligine destek veren oturma diizenegi olan bir tekerlekli sandalye, asimetrik kontraktirleri dnler.
Omurga ortezlemesi denemek veya ameliyati geciktirmek icin uygun degildir ancak ameliyat bir secenek degilse veya
yapilamiyorsa kullanilabilir.

Tedavi

Posterior spinal flizyon ameliyati, bliyime déneminde olan ve steroid kullanmayan ¢ocuklarda sirttaki egrinin acisi
(cobb acisi olarak bilinir) 20 dereceden biiyikse yapilabilir. Ameliyatin amaci fonksiyon ve rahatlik icin en uygun
durusu korumaktir. Cocuk steroid alirken, egrinin kotlilesme riski daha azdir ve ameliyat karari Cobb acisi 40
dereceden blyik olana kadar ertelenebilir.

Cerrahinizla ne tip bir operasyonun gerekli olduguna dair tartismak 6nemlidir ve olabilecek endiselerinizle ilgili sizi
bilgilendirir.

Kemik saghig

Kemik saghgi DMD’ nin hem ylrime, hem de ylirlyememe donemlerinde 6nemlidir. DMD’ li cocuklar 6zellikle
steroid aliyorlarsa tiim yaslarda zayif kemiklere sahiptirler. Kemik mineral yogunluklari distktir ve genel niifusa
gore kirik riskleri fazladir.

Uzun kemiklerin kirik tedavisi

. Kirik bir bacak yirimeyi engellemeye yonelik bliyilk bir tehlike olabilir. DMD’ li cocugun en kisa slirede ayaga
kalkmasi icin hemen ameliyatin g6z 6niine alinmasinin sebebi budur. Eger bir kirik olusursa bunu
fizyoterapistinizin bildiginden emin olun, fizyoterapistinize mutlaka haber verin.

e Yirlimeye devam eden bir cocuk bacagini kirarsa, internal fiksasyon (bu kirilan yeri miimkin oldugunca ¢abuk
sabitlemeye yonelik bir ameliyattir) cocugun tekrar ylirimeye baslamasi ve hareketliligini sirdirilebilmesi
sansini arttirmak icin gereklidir.
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¢  Uzun ylrliyls yapamayan erkeklerde kirik bacak, fonksiyonel pozisyonu ve kontraktir gelismesi olasiligl da goz
oninde bulundurularak, splint ve algilama ile kolayca tedavi edilebilir.

Genel olarak kemik saghgi

Steroid tedavisi diistik kemik yogunlugu riskini arttirir ve ayni zamanda omurgada kirik riskine de sebep olabilir.
Steroid kullanmayan erkeklerde omurga kirigi genelde goriilmez. Kemik yogunlugunun tespiti icin kemik taramasi,
gorintileme yontemleri (X-Ray) ve kan testlerine ihtiya¢c duyulabilir. Bu da en uygun uygulamalarin olusturulmasi
icin daha fazla arastirmalarin gerektigi bir alandir.

7.Kutu
Kemik saghginin diizenlenmesi
Zayif kemik saghginin altinda yatan faktorler:

. Hareketlilikte aazalma
e Kas zayiflig
o Steroid tedavisi

Olasi yaklasimlar:

¢ Vitamin D- ¢ocuklarda ciddi bir eksiklik s6z konusu oldugunda takviyesi distnulebilir.

¢ Kalsiyum- diyetle alimi en iyi yontemdir. Ancak diyetisyen tavsiyesiyle yapilan diyet yeterli degilse ilavesi
disinlebilir.

e Bifosfonatlar- bifosfonat 4 omurga kiriklarinda tavsiye edilir.
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7. SOLUNUM TEDAVISI -solunum kaslarina bir bakis

Genellikle cocuklar ylriime asamasindayken solunumlari ve
okstrme kuvvetleri cok kotu degildir. DMD’ li cocuklarda yas
ilerledikce solunum kaslarinin etkileniminden dolayi etkili
oksiirememeye bagl akciger enfeksiyonu riskleri fazladir. ileri
dénemlerde uyku sirasinda da solunum problemleri gelisir. Yaslari
ilerledikge giin icinde de solunum igin yardima ihtiya¢ duyabilirler.
Problemler bu sekilde asamali olarak ilerlese de, uygun gozlem,
koruma ve bazi yaklasimlari temel alan planlanmis ve 6nceden
Ongorilmis solunumla ilgili bakim yaklasimlari olasidir. Tedavi
ekibi; akcigerlere giren hava miktarini arttirmaya yonelik teknikleri,
non-invasiv ventilasyonu, elle ve mekanik yardiml 6kstirmenin

yapilisini takip edecek beceride olan terapist ve doktoru icermelidir.

izlem

. DMD’ li bir cocuk hentiz yirirken solunum fonksiyonun
minimal degerlendirilmesi (6rnegin en azindan senede bir
zorlu vital kapasite—FVC- 6l¢ciimii gibi) cocugun dogustan var
olan ozellikleriyle ilgili daha fazla bilgi sahibi olunmasina
ulasilan en st solunum fonksiyonunun degerlendirilmesini
saglar.

e Solunum degerlendirmesinin bagimsiz ylriimenin kaybindan
sonra 6nemi artmaktadir ve zorlu vital kapasitenin 6lciimind
ve Oksurik degerlendirmelerini icermelidir. Uyku sirasinda 02
seviyesinin incelenmesini iceren diger dl¢ciimler de kullanisli
olabilir ve zaman ilerledikge bu testler uygulanmaya
baslanmalidir. Degerlendirme sikhigl cocugun durumunun
hangi asamada olduguna baglidir ancak en azindan 6 ayda bir
FVC 6lgimi yapilmalidir.

ONEMLI HATIRLATMALAR

1.

Cocugunuzun son solunum
testlerinin bir kopyasini doktorunuza
gostermek igin saklayin.

Cocugunuza higbir zaman anestezi
ve succinylcholine ilaglari
verilmemeli,

Ameliyattan 6nce oglunuzun akciger
fonkiyonlari kontrol edilmelidir.
Belirti vermeyen problemleri
yakalamak icin iyidir ve béylece
derhal tedavi edilebilir.

Oglunuzun bir akciger enfeksiyonu
varsa Okstiriik yardimina ve
antibiyotige ihtiyaci olabilir.
Hipoventilasyon (Akcigerlerin
havalanmasinin diisiik olmasi) ve
zayif 6kstirme semptomlari
gb6zlenmeli ve bakim verenlere rapor
edilmelidir. Béylece tedavi
baslatilabilir.

Hasta veya yaraliyken ¢ocugunuzun
oksijen seviyesi diisiiyorsa, doktor
oksijen verirken cok dikkatli
olmalidir. Ciinkii bu kendi solunum
isteginin azalmasi gibi bir duruma
yol acabilir.

Oglunuzun yasi ilerledikge solunumunun kotilye gittigine isaret eden belirtileri gdzlemlemek ¢cok dnemlidir. Eger
boyle bir belirti gordigliniizi distinllyorsaniz hemen doktorunuza bildiriniz. Eger cocugunuzda asagidakilerden biri

varsa hemen doktorunuzla iletisime geginiz:

e Oglunuz kiglik olarak goriilen bir ist solunum yolu enfeksiyonunu uzun siireli bir hastalik olarak geciriyorsa,
ornegin gripten kurtulmasi yavas oluyor, hastalik gogus tikanikligina ve bronsite ilerliyor ve genelde

antibiyotik tedavisi gerektiriyorsa,
. Her zamankinden daha yorgunsa,

e Kisa soluk alip veriyorsa, sanki nefesini yakalayamiyor ve climleleri tamamlamakta zorlaniyor gibi oluyorsa,

. Her zaman veya sabahlari bas agrisi oluyorsa,
e Sebepsiz yere genel olarak uyku hali varsa,

e Uykular kotilyse, cok uyaniyorsa, korkarak uyaniyor veya kabuslar goriiyorsa,
. Nefesini yakalamaya calisarak uyaniyorsa veya kalbinde ¢arpinti varmis gibi hissediyorsa,
¢  Dikkatini toplamakta zorluk ¢ekiyorsa mutlaka doktorunuza basvurunuz.

Duchenne Muskdler Distrofinin Tani ve Tedavisi : Aile Rehberi

22




Problemlerin 6nlenmesi

Pnémoni asisi 2 yas ve Usti kisilere uygulanabilir ve duruma goére tekrarlanabilir. Yillik olarak grip asisi
uygulanabilir. Bu bireylerde asiya karsi bagisiklik cevabi azalsa da, her iki asi da steroid tedavisi ile birlikte
uygulanabilir. Glncel olarak asi endikasyonlari, kontraendikasyonlari ve programlari ile ilgili detayl bilgiler
cesitli ulusal kaynaklardan elde edilebilir- bu dokiimanin sonundaki kaynaklar bolimiine bakiniz. 2009’ da
ortaya ¢ikan H1N1 virlsU gibi, yeni tedavilere gore diizenli olarak degisiklik gdsteren asi planlarinin ve
uygulama yontemlerinin glincel olarak takip edilmesi 6nemlidir.

Eger gogils enfeksiyonu ortaya gikarsa manuel ve mekanik yardimli 6ksiiriige ek olarak antibiyotik uygulamasi
da dusindlebilir.

MUDAHALELER (6zel uzmanlik gerektirir)

Midahaleler hastaligin evresine gore degisiklik gosterir.

Oncelikle derin solunum yoluyla akcigere giren hava miktarini arttirmak yardimci olabilir (akciger inflasyon
teknikleri). DMD ilerledikce, 6ksiirmenin etkinligi azalacaktir ve elle ve yardimli 6kstirme teknikleri bunun
gelismesine yardimci olabilir. Gozlem bélimiinde listelenen belirtilerdeki gibi zamanla bu destege, baslangicta
geceleri nefes almak icin, daha sonra giin icerisinde nefes almak icin ihtiyac hissedilecektir (geceleri non-
invasiv/gundizleri ginduz solunum destegi). Non-invasiv ventilasyon kullanimi ile solunum destegi sagligi
korumanin ¢ok 6nemli bir yoludur. Boyuna cerrahi miidahaleyle yerlestirilen bir tlip yoluyla solunum devam
ettirilebilir (trakeostomi tlipl: invasiv solunum destegi olarak bilinir). TGm bu midahaleler akut
rahatsizliklardan korunmaya ve insan sagligini korumaya yardimci olabilir. Planlanmis cerrahinin zamani
yaklastiginda solunuma ozellikle dikkat edilmelidir (cerrahi icin solunuma iliskin fikirlere dair 11. Bolime
bakiniz).

8.Kutu
ONEMLI UYARI

DMD’ nin ileri evrelerinde ilave 02 terapisi dikkatli uygulanmahdir.

02 terapisi dustik 02 degerlerini gozle gorulir sekilde ylikseltmeye basladiginda, 02 kullanimi kollapse
akciger ve zayif solunum gibi sorunun altinda yatan sebepleri maskeleyecektir.

02 terapisi solunum kontrollinii azaltir ve karbonhidrat retansiyonuna yol acar.

Manuel ve mekanik yardimli 6ksirik ve non-invasiv solunum destegi gerekli olabilir. Bunun yerine 02
terapisi 6nerilmez ve tehlikeli olabilir.

02 verilmesi zorunluysa kandaki gazlarin takip edilmesi konusunda ¢ok dikkatli olunmalidir veya ayni
zamanda solunum yardimi verilebilir.
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8. KARDIYAK TEDAVI - (Kalp Hastaliklarinin Tedavisi) - Kalbe bir bakis

DMD’ de kardiyak tedavinin amaci, genellikle hastaligin ilerleyisine
eslik eden kalp kasi fonksiyonlarinin kotiilesmesinin erken
belirlenmesi ve tedavisidir (genellikle kardiomyopati-garpinti gibi
ritim problemlerine yol acar). Bu genelde belirti vermeden
olusmasina ragmen (belirgin semptomlar gelismeden) iyi bir gézleme
ihtiyag vardir ve boylece derhal tedavi edilebilir. Kardiyak
diizenlemede g6z 6niine alinmasi gereken anahtar faktorler gdzlem
ve Onleyici tedavidir. Tedavi ekibinde bir kardiyolog (kalp hastaliklari
uzmani) bulundugundan emin olmalisiniz.

izlem

. Kardiyak fonksiyonlarin temel degerlendirmesi teshis
konuldugunda veya en ge¢ 6 yasinda yapiimalidir.
Degerlendirme en az bir elektrokardiyografi ve ekokardiyografiyi
icermelidir.

. Kardiyak fonksiyonlarin degerlendirilmesi 10 yasina kadar en az
2 yilda bir yapiilmahdir. Yilhk tam kardiyak degerlendirmeler
asagl yukari 10 yasinda veya kardiyak belirti ve semptomlar
ortaya ciktiginda baslamalidir. Eger non-invasiv kardiyak
testlerde anormallik goériinliyorsa, en azindan 6 ayda bir
yapilan artmis gozlem gereklidir ve ila¢ tedavisi baslamaldir.

Tedavi

ONEMLI HATIRLATMALAR

1.

Oglunuzun kalbi DMD tanisi
kondugu andan itibaren diizenli
olarak kontrol edilmelidir.

DMD’ de kalp, semptomlar ortaya
¢tkmadan 6nce zarar gérmiis
olabilir.

Bu oglunuzun kalp problemleri ile
ilgili semptomlari olmasa da kalp
ilacina baslamasinin gerekebilecegi
anlamina gelir.

Belirgin olmayan problemleri
yakalamak iyidir ve béylece derhal
tedavi edilebilir.

Cocugunuzun son kalp testlerinin bir
kopyasini doktorunuza géstermek
lizere saklayiniz.

* Anjiotensin Dénistiiriicii Enzim inhibitorleri (ACE inhibitorleri) tedavinin ilk asamasi olarak diisiinilebilir. Beta
blokerler ve diliretikler gibi diger ilaglar da uygun olabilir ve kalp hastaliklarinin tedavisi icin yayinlanmis
rehberler takip edilmelidir. Herhangi bir anormal fonksiyon belirtisinden énce kardiomyopatinin ACE inhibitoru
ile koruyucu tedavisini destekleyen klinik denemelerle elde edilen bazi kanitlar vardir. Bununla ilgili gticli

tavsiyeler verebilecek daha baska calismalara ihtiyac vardir.

e Kalp ritmindeki anormallikler derhal arastiriimali ve tedavi edilmelidir. Hizl kalp atimi DMD’ nin zararsiz bir
ozelligi olarak agiklanabilir fakat bazi kalp problemleri ile birlikte gorlebilir. Bu bulgu ortaya ¢ikarsa

arastiriimalidir.

» Steroid tedavisi alan bireylere kalp-damar saghgi agisindan daha fazla dikkat edilmelidir. Ozellikle
hipertansiyon ( ylksek kan basinci) icin gézlenmelidir. Steroid dozunun ayarlanmasi gerekebilir veya baska

tedaviler eklenmesi ihtiyaci olabilir.

Duchenne Muskdler Distrofinin Tani ve Tedavisi : Aile Rehberi

24




9. Gastrointestinal Tedavi - beslenme, yutkunma ve diger mide

barsak sorunlari e
ONEMLI HATIRLATMALAR

Farkli asamalarda, asagidaki uzmanlara ulasmaniz gerekebilir: bir . .

diyetisyen veya beslenme uzmani, bir yutkunma/cigneme ve dil 1. Oglunuzun boy ve kilosu
o h ! doktorunuzu her ziyaret ettiginizde

terapisti ve bir gastroenterolog. kontrol edilmelidir

. . 2. Ozellikle kalsiyum ve D vitamininden

BESLENME DUZENLEMESI zengin olan lyi dengelenmis bir

*  Yasam boyunca 6ncelikle iyi beslenmeyi korumak ve yetersiz diyet oglunuz icin 6nemlidir
beslenme yada asiri kiloyu 6nlemek teshisten daha 6nemlidir. 3. Oglunuzun diyetini kontrol eden ve
Yasa gore kilo ya da viicut kitle indeksi ulusal oran grafiginde kolay yemesi beslenmesi
%10 ile %85 arasinda tutulmalidir (kaynaklar bélimiine bakiniz). konus'unda. yardim eden yutma
TUm besin tiplerini iceren iyi dengelenmis bir diyet teuraplstlerl vevbesler?me uzmanlari

L e s oglunuzun saglik ekibinde yer
uygulanmalidir. Tim aile igin iyi dengelenmis bir diyetle ilgili .. . .
e . . - almasi gereken 6nemli liyelerdir.
bilgiler bircok beslenme kaynaginda bulunabilir.

*  Gocuklar boylari ve kilolari agisindan duzenli olarak 4. Eger oglunuzun yutma problemi
gozlenmelidir (yUriyemeyen ¢ocuklarda kol 6l¢tiimleri ile varsa degerlendirilmelidiir.
hesaplanabilir). Eger cocugun kilosu normalin altinda veya 5. Oglunuzun viicut agirhgini korumak
iistiindeyse, sebebi bilinmeyen kilo alimi veya kaybi varsa yada icin diger yontemler denendikten
kilo alimi azsa, biiyiik bir cerrahi planlaniyorsa, kronik kabizligi sonra gastrostomy tlipd bir d,ger
ve/veya yutmada zorlugu (disfaji) varsa bir diyetisyene veya secenektir.
beslenme uzmanina basvurmak gerekmektedir. Basvuru teshis

sirasinda ve steroide baslandiginda yapilmalidir. Diyet;

kaloriler, protein, sivi, kalsiyum, vitamin D, ve diger besinler

acisindan da degerlendirilmelidir.

DMD’ li bireylerin vitamin D ve minerallerle giinlik multivitamin almalari 6nerilmektedir.

Eger bir kilo kaybi varsa, yutmayla ilgili problemlerin arastiriimasi dnemlidir. Bununla birlikte kilo kaybina
neden olan kardiyak ve respiratuar sistemler gibi diger sistemlerde komplikasyon olup olmadigi da 6nemlidir.
Sebebi anlasilamayan bir kilo kaybi varsa, diger alanlarin da kontrol edilmesi dnemli olabilir.

YUTMA TEDAVISI

ileri asamalarda bogazdaki kaslarin zayifligi yutkunma problemlerine, daha sonra dnemli beslenme bozukluklarina
neden olabilir. Bu genelde ¢ok yavas bir sekilde gerceklesir ve fark edilmesi zordur.

Klinik olarak bir aspirasyon belirtisi (yemeklerin nefes borusuna kagmasi)veya yutkunma kaslarinin zayif
hareketi (yemekler bogaza takiliyormus/yapisiyormus gibi bir his) varsa, yutkunmanin klinik olarak ve
radyolojik olarak (réntgenle) degerlendirilmesi gereklidir. Belirtiler; sebepsiz % 10 veya daha fazla kilo kaybi,
blylime ¢agindaki cocuklarda yetersiz kilo alimi, cok uzun siiren yemek zamanlari (30 dk’dan fazla) ve yemek
zamanlarina eslik eden yorgunluk, salya akmasi, 6ksurik ve tikanmalari igerir.

Sivilarin akcigerlere kagmasi sebebiyle olusan pnémoni (aspirasyon pnémonisi), akciger fonksiyonlardaki
tanimlanamayan kétilesme, sebepsiz baslayan ates degerlendirilmesi gereken problemlerin isareti olabilir.
Yutkunma problemlerinin oldugu durumlarda bir konusma dil terapisti, bireysellestirilmis bir tedavi programi
belirlemek icin 6nemlidir. Amag¢ yutkunma fonksiyonunun iyi bir sekilde korunmasidir.

Gastrik tip (mide tipd) yerlestirilmesi; kilonun korunmasi ve agiz yoluyla sivi aliminin yetersiz olmasi
durumunda 6nerilebilir. Prosedirin potansiyel riskleri ve yararlari dikkatlice tartisilmalidir. Gastrostomi;
anestetik konular ve ailenin ve kisinin tercihleri g6z 6niinde bulundurularak endoskopik veya agik cerrahi ile
yerlestirilebilir. Dogru zamanda yerlestirilen bir beslenme tiipd, yeterli yemek yeme ile ilgili zorlanmayi
ortadan kaldirabilir. Yutkunma kaslari iyi olmak sartiyla, beslenme tlplnin olmasi cocugun istedigi yemegi
yiyemeyecegi anlamina gelmez-sadece kalori almak icin yemek saatlerini beklemek zorunda kalmadan
yemekten zevk almasini saglar.
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GASTROINTESTINAL TEDAVIiNiN DiGER ALANLARI

Konstipasyon (kabizlik) ve gastroo6zofageal reflii (mide eksimesi ve yanmalarina sebep olur) DMD’ li bireylerde en
yaygin gorilen iki gastrointestinal rahatsizliktir. Kabizlik tipik olarak ileri yaslarda ve cerrahiden sonra meydana
gelir. Artan yasam oraniyla birlikte, solunum cihazi kullanimina bagli hava yutmayla iliskili olarak meydana gelen
mide ve barsakta sislik gibi bazi komplikasyonlar da bildirilmistir.

e Laksatifler ve diger ilaclar kullanish olabilir. Yeterli sivi aliminin saglanmasi 6nemlidir. Lifli gidalari arttirmak
eger sivi alimi arttirilmazsa belirtileri kotilestirebilir.

e Refli tipik olarak uygun ilaglarla tedavi edilir. Asit blokerleri steroid tedavisi alan ¢ocuklara veya
komplikasyonlardan kaginmak icin oral bifosfonatlar recete edilebilir.

e Agiz bakimi 6nemli bir konudur, buna ragmen bu konu DMD’ nin tedavisiyle ilgili yayinlanan uluslar arasi

yayinlarda yer almamaktadir, TREAT_NMD agiz bakimiyla ilgili kutu 9’da yer alan bazi tavsiyeler gelistirmistir.

9. Kutu
Agiz bakimi tavsiyeleri

e DMD’li ¢cocuklar alaninda uzman ve hastalikla ilgili detayl bilgisi olan bir dis hekimine gériinmelidirler. Dis
hekiminin misyonu kaliteli bir tedavi ve agiz sagligi icin cabalamak olmalidir ve ailenin dis hekimi olarak
fonksiyon gormelidir. Bu dis hekimi DMD’ li cocuklardaki dis ve iskelet gelisimindeki 6zel degisimlerin
farkinda olmali ve iyi bilgilendirilmis ve uzman bir ortodontistle isbirligi yapmalidir.

e Agiz ve dis bakimi iyi bir agiz ve dis hijyenini stidlirmeyi iceren dnleyici tedaviyi temel almalidir.

e Agiz sagligi icin bireysel olarak uyarlanmis yardimci cihazlar ve teknik yardimlar, cocugun el, kol ve boyun
kas kuvveti diismeye basladigl zaman 6nem kazanmaktadir.
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10. PSIKOSOSYAL TEDAVI — davranis ve 6grenmeye yardim

DMD’li bireylerde davranis ve 6grenme problemleri gibi psikososyal
zorluklarin riski daha fazladir ve tibbi bakim pikososyal iyilesme destegi
olmadan tamamlanamaz. Baskalariyla vakit gecirme, sosyal durumlari
yargilama, bakis acilari gibi belli becerilerdeki zorluklara bagh olarak,
sosyal fonksiyonlardaki glcliikler DMD hastaliginin sonuglari ( fiziksel
limitasyonlar gibi) sosyal erisimin azalmasi ve sosyal geri kalma ile
sonuglanabilir. Bircok ebeveyn icin, cocugun psikososyal problemlerinden
ve bu problemlerin hemen tanimlanamamasi ve tam olarak tedavi
edilememesinden kaynaklanan stres, 6zellikle hastaligin fiziksel
ozelliklerde meydana getirdigi degisikliklerin yarattigi stresleri daha biyik
hale getirir. Eger cocugunuzun durumui ile ilgili endiseleri oldugunu
distinlyorsaniz, acik olmak ve sorularina cevap vermeye istekli olmak
ilerdeki problemleri de engelleyecek bir yol olabilir. DMD’li ¢ocuklar
genelde kendi durumlariyla ilgili ailelerin sandigindan daha fazla seyin
farkinda olurlar. Sorulari agik olarak cevaplamak ¢ok 6nemlidir, fakat
cevaplariniz yasina uygun olsun ve sadece sordugu soruyu cevaplayin. Bu
cok zor olabilir, ancak klinikteki personel ve aile destek gruplari diger
ailelerde bu sorunlarin nasil asildigl ile ilgili size yardim ve rehberlikte
bulunabilir.

DMD’ li gocuklarin hepsinin psikososyal zorluklari yoktur ancak aileler
sunlari dikkatlice gozlemelidir;

e Dil gelisiminde, anlamada ve kisa sireli hafizada zayiflik,
e (Ogrenme problemleri,

ONEMLI HATIRLATMALAR

1.

2.

Oglunuzun ve sizin psikososyal
saghgniz énemlidir.

Oglunuzun psikososyal giigliiklere
sahip olmasi yiiksek olasiliktir..

Siz ve aileniz depresyon gibi bazi
problemlerde risk altindasiniz.
Psikososyal problemlerle basa
¢tkmada en iyi yol erkenden
tanimlanip tedavinin
baslatiimasidir.

Okulda devam eden giigliikler
olabildigi gibi dogru dil kullanimi bir
sorun olabilir.Bu davranis genellikle
DMD de gériiliir ve uygun
degerlendirmeyi takiben yardimci
olunabilir.

Ogrenme problemleri DMD’li
cocuklarda ilerleyici degildir ve
cogu ¢ocuk iyi bir yardim aldiginda
bu sorunu ¢ézebilir.

e Arkadas edinmede ve sosyal iliskilerde zorlanma ( 6rn, sosyal olgunlasmama, zayif sosyal becerileri, ¢cekingenlik

veya yasitlarindan izole olma durumu,
e Anksiyete/ Gzlntd,
e Sik minakasa ve 6fke nobetleri,

e Otizm benzeri spektrum bozukluklari, dikkat eksikligi/hiperaktivite(ADHD) bozukluklari, obsesif-kompulsif
(OCD)bozukluklari iceren nérodavranissal ve nérogelisimsel hastaliklarin riskinde artis olabilir.
e Problemler emosyonel bozukluk ve depresyonla karisabilir. Anksiyete de bir sorun olabilir ve mental uyum ve

adaptasyondaki bozukluklar sebebiyle durum daha da kétilesebilir.

. Bu, muhalefet/tartismaci bir karakter ve sinirlilik problemleriyle sonuglanabilir.
e Ek olarak, DMD’li cocuklarin ailelerindeki artan oranda goriilen depresyon, tim ailenin degerlendirilmesi ve

desteklenmesi konusundaki ihtiyaci vurgulamaktadir.

Psikososyal diizenleme problemlerin dnlenmesi ve erken yaklasimlar icin cok 6nemlidir ve bu tedavinin potansiyel
sonuglarini en Ust seviyeye getirir. Genel olarak, psikososyal problemler genel poplilasyonda kullanilana benzer
etkili ve kanita dayali uygulamalarla tedavi edilmelidir. Eger bu alanda bir problem oldugunu distinlyorsaniz,

yardim almaniz 6nemlidir.
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10. Kutu
Konusma ve Dil Tedavisi-Detaylar:

e DMD’li bazi ¢cocuklarda IQ ve spesifik 6grenme bozuklugu kadar dil gelisimi, kisa siireli s6zel hafiza ve
fonolojik stirecteki problemleri iceren konusma ve dil bozukluklari da gérilmektedir. Bu sorunlar tim
DMD’li ¢ocuklarda goriilmez fakat eger goriliyorsa mutlaka tedavi edilmelidir.

¢ Ayniyas grubundaki cocuklarla karsilastirildiginda, DMD’li cocuklarda erken dil basamaklarinda gecikme
gorilmesi siktir. Dilin kazaniimasi ve gelismesindeki farkliliklar cogunlukla cocukluk ¢aginda fark edilir. Bu
sorunlarin muayenesi ve tedavi edilmesi 6nemlidir. Gecikmis konusma ve dil problemlerini degerlendiriniz
ve tedavi ediniz.

e Bualanda herhangi bir problemden siiphelenildiginde, Konusma ve Dil Terapistlerine (Speech Language
Therapists-SLT), konusma ve dil degerlendirmesi ve tedavisi icin basvurulmasi gerekmektedir.

*  Bualanda zorluklar yasayan DMD’li cocuklara ve oral kas kuvvetinde kayip ve/veya bozulmus konusma
yetenegi olan daha ileri yastaki cocuklara konusma ve artikilasyon kaslarini calistiran egzersizlerin verilmesi
uygun ve gereklidir.

e Konusma ve ses ¢cikarma amaciyla solunum destegi kullanmak zorunda kaldigi icin konusmasinin anlasilmasi
zor olan DMD’li ¢cocuklar ve daha ileri yastaki cocuklar icin, kompansatuar stratejiler, ses egzersizleri ve
konusmada ses ylkseltme yaklasimlari kullanilabilir. Eger konusma sesi kisith ise, Voice Output
Communication Aid (VOCA)-ses ylikseltici arac- degerlendirmesi tiim yaslarda uygun olabilir.

Degerlendirmeler

Her ¢ocugun ihtiyaci farkli olmasina ragmen, okula baslamadan énce ve fonksiyonlardaki degisikliklerin takibi icin
¢ocugun tani aldigi zaman veya hemen sonrasinda degerlendirmelerinin yapiimasi ¢cok 6nemlidir. Her klinigin,
burada listelenen degerlendirme ve yaklasimlara ulasimi miimkiin olmadigi icin, bu hatirlatmalar klinik personelin
bosluklari doldurmasinda bir rehber olarak yararli olabilir.

e Ruhsal tedavi ve bas etme alanlari, yas ile iliskili 6grenme gelisimi, konusma ve dil gelisimi, otizm spektrum
bozukluklarinin varhigi ve sosyal destek degerlendirilmelidir. (Sosyal hizmet uzmanlari maddi kaynaklara
ulasiminiza yardimci olabilir, sosyal destek agini gelistirebilir veya aileye ihtiyag¢ duyulursa zihinsel saghk
destegi verebilir).

. DMD’li hastalarda, ailelerde ve kardeslerde psikososyal iyi olma halinin degerlendirilmesi DMD’de bakimin
rutin bir parcasi olmalidir.

Miidahaleler
Bakim ve Destek Yaklasimlari:

*  Bualanda bakim koordinatorii nemli bir yer teskil eder: Bu kisiler aileler igin hem glivenilir bir insan, hem de
iletisim odagi olarak hizmet ederler. Bakim koordinatorleri, ailelerin rutin bilgi ihtiyacini karsilamak icin
noromuskiiler hastaliklar alaninda yeterli bilgiye ve alt yapiya sahip olmalidir.

e Proaktif (6nceden yapilan-erken-) miidahaleler sosyal problemlerin ve izolasyonun 6nlenmesi igin ¢ok
onemlidir. Okullarda DMD ile ilgili farkindahgin ve egitimin arttirilmasi, uygun spor dallarina katihmin
saglanmasi, internet yoluyla diger kisilerle iletisimin saglanmasi ve diger aktivitelere katilimin saglanmasi
yararli yaklasimlara 6rnek olusturmaktadir.

OlasI 6grenme problemlerinin tedavisinde, ¢ocuklarin kaslarina zarar verici aktivitelerin degistirilmesinde (or.
Fiziksel egitim), enerji harcamasinin ve yorgunlugun azaltilmasinda (6r. Yemekten sonra uzun mesafe yol yiriime),
givenlik (6r. Oyun parki aktiviteleri) ve ulasilabilirlik alanlarinda 6zel bireysellegtirilmis egitim plani
gelistirilmelidir.
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e Cocugun okulunun DMD ile ilgili tamamen bilgi sahibi oldugundan emin olunmasi ¢ok 6nemlidir. Sahip
oldugunuz tiim bilgileri onlarla paylasin ve ¢ocuklarin ihtiyaglari dogrultusunda onlara yardimci olabilecek
kisileri belirleyiniz. DMD’li gocugun iyi bir sosyal iletisimi gelistirebilmesi icin gerekli olan tim egitimlere ulagimi
ve daha ileri egitimlere ve is sahibi olmaya hazirlanmasi i¢in proaktif yaklasim ¢cok dnemlidir. Bu ylizden okul,
onemli bir yer teskil etmektedir.

e Bagimsizligi ve karar verme asamalarina katihmi tesvik etmek dnemlidir. Bu, pediatrik alandan yetiskin bakim
alanina kadar planh bir gegis programinin pargasi olmalidir.

e Sosyal becerilerin ve 6grenme becerilerinin gelistirilmesine yardimci olmak, is bulmayi kolaylastiracak ve
yetiskinlikte normal glinliik hayatin bir parcasi olacaktir. DMD’li ¢ocuklarin kisisel hedeflerine ulasmalari icin
yardim almalari gerekebilir.

e Gerekli oldugu durumlarda, aci gekmeyi dnlemek veya aclyi rahatlatmak i¢in destekleyici bakim hizmetlerine
ulasilabilir. Agri tedavisinin yani sira (6. madde), destekleyici bakim takimi emosyonel ve ruhsal destek
saglayabilir, ailelere tedavi hedeflerini netlestirmeleri, karar verilmesi zor tibbi konularla ilgili karara varilmasi,
aileler arasi ve tibbi takimlar arasi iletisimin saglanmasi konularinda yardimci olabilir.

Psikoterapi ve ilag yaklagimlan

Bu alanda, hastalarin karmasa ve kotii ruh haliyle bas etmeleri icin, bireysel veya aile terapileri ve davranissal
yaklasimlar yoluyla hizmet verilmektedir. Davranis analizi ile otizm ile ilgili belirli davranislar konusunda yardimci
olabilir.

Bazi cocuklar ve yetiskinler, emosyonel ve davranissal problemlerle bas etmede ila¢ kullanimindan yarar gorirler.
Bu ilaglar, alaninda uzman bir hekim tarafindan depresyon, agresyon, OCD(obsesif konviilsif bozukluk) veya
ADHD(dikkat eksikligi) tanisi alan hastalar i¢in bir uzman gézetiminde kullanilabilir.
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11. CERRAHI ICIN HATIRLATMALAR

ONEMLI HATIRLATMALAR

DMD ile ilgili (6rnegin; kas biopsisi, eklem sekil bozukluklari icin 1. Anestezi her zaman risklidir, fakat
cerrahiler, omurga cerrahisi ve gastrostomi) veya ilgili olmayan (akut total intravend6z anestezi kullanimi
cerrahi gerektiren durumlar), genel anestezi ihtiyaci duyulan birgok veya succinylcholine ilaglarindan
durum vardir. Glivenli bir cerrahi icin dikkat edilmesi gereken bazi kacinma gibi bazi 6zel hatirlatmalar
duruma 6zgi konular vardir. DMD’de anestezinin glivenle

Cerrahiler, DMD hastaligini bilen personelin bulundugu bir hastanede kullanimini saglayabilir.

yapilmalidir. Ek olarak, cerrahi sirasinda, evlerinde steroid tedavisi 2. Cerrahi planlanirken kalp ve

alan hastalar icin ‘stres steroid’ durumuna dikkat edilmelidir. akcigerlerin degerlendirilmesi
onemlidir.

Giivenli bir cerrahi igin anestetik ajanlar ve diger hatirlatmalar: 3. Tum doktorlarin DMD ile ilgili bilgi

sahibi oldugundan ve ¢ocugunuzun
ihtiyaci olan tim ilag yaklasimlarini
aldigindan emin olun.

*  Anestetikler her zaman risklidir ve DMD’li hastalarda total
intravenoz anestetiklerin kullanimini ve belirli ilaglardan
kacinmayi iceren anestetiklerin glivenli kullanimi i¢in bazi 6zel

hatirlatmalar bulunmaktadir.

e Spinal fizyon cerrahilerinde oldugu gibi bazi bliylk cerrahilerde asiri kan kaybini minimale indirmek dnemlidir.
Bu durumda, cerrah ve anestezi uzmanlari bazi 6zel teknikler kullanarak kanamayi kontrol altina alabilirler.

e  Ana dokimanda tiim detaylar yer almaktadir.

Kalp ile ilgili dikkate alinmasi gereken konular:

e Genel anesteziden 6nce bir ekokardiyogram ve elektrokardiyogram yapilmalidir. Eger kalple ilgili incelemeler 1
yildan daha uzun siire dnce yapildiysa yada son 7-12 ay icerisinde anormal bir ekokardiyogram varsa anestezi
uygulanmadan 6nce bu degerlendirmeler gercgeklestirilmelidir.

. Daha 6nce anormal bir sonug alindiysa lokal anesteziden 6nce de ekokardiyogram yapilmalidir.

Solunum ile ilgili hatirlatmalar:

e Eger DMD hastasinin solunum kaslari ile ilgili problemleri varsa, hala yiksek risk tasidigi icin, bazi
degerlendirmeler cerrahinin glivenli olmasini saglayabilir. DMD ile ilgili bilgi sahibi bir merkezde solunum
fonksiyonlarinin cerrahi dncesi degerlendirilmesi dnemlidir. Noninvaziv solunum cihazinin kullanildig ve
yardimla 6ksiirmenin saglandigi durumlarda cerrahi 6ncesi degerlendirme ve 6zel yaklasimlara ihtiyag
duyulabilir.

e DMD’li hastalarin cerrahi durumlarinda her zaman fizyoterapistlerden yardim alinmaldir.

. Planlama, risklerin dnceden degerlendirmesi ve tedavisi, DMD’de gtlivenli bir cerrahi icin anahtar
olusturmaktadir.
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12. ACIL DURUMLARDA BAKIM HATIRLATMALARI

Hatirlanmasi gereken 6nemli gergekler:
Acil bir durumda hastaneye gitmek durumunda kalirsaniz, dikkate

.. . 1. Kaza ve Acil durumlarinda siz, DMD ile
almaniz gereken bazi 6nemli hususlar bulunmaktadir.

ilgili doktolardan daha fazla sey
e DMD tanisi, kullanilan ilaglar, kalp ve solunum bilirsiniz.
komplikasyonlarin varligi ve tibbi konularda destek aldiginiz

. . 2 2. Cocugunuz steroid kullaniyorsa bunu
kisiler mutlaka bilinmelidir.

doktora veya ilgili personele
e Bir ¢ok saglik profesyoneli DMD ile ilgili potansiyel tedavi aciklayiniz.
yontemlerini bilmedikleri igin, su anki yasam beklentisi ve 3

o N Eger cocugunuzun bir kirigi varsa,
beklenen iyi yasam kalitesi agiklanmalidir.

doktorunuz veya fizyoterapistinizle
konusma konusunda israrci olunuz.

Steroidler . - .

4. Eger yapabiliyorsaniz, gocugunuzun
Kronik steroid kullanim ihtiyaci agik¢a belirlenmelidir. Personele FVC veya LVEF gibi son test
¢ocugunuzun ne kadar zamandir steroid kullandigini veya herhangi sonuglarini getiriniz.

bir dozu kullanmayi kagirip kagirmadigini anlatiniz. Doktorlara
cocugunuzun gecmiste steroid kullanip kullanmadigini da
bildirmeniz 6nemlidir.

5. Eger cocugunuzun oksijen seviyesi
diserse, doktor cocugunuza oksijen
veya sedatif ila¢ verirken cok dikkatli

e Steroidler stres cevaplarini azaltabilir. Bu yiizden, kronik olmahdir.
steroid kullanan bir hasta kendini iyi hissetmiyorsa ekstra

steroid gerekebilir.
. Steroidler mide Ulserleri riskini artirabilir.

¢ Nadiren baska akut komplikasyonlar da goriilebilir.

Kiriklar

DMD’li cocuklarda kirtk 6nemli bir risk faktortdir. Bacak kiriklari, ylirtylsin zaten zor gergeklestirildigi DMD
hastalarinda tekrar yirimeyi ¢ok zorlastirir. Cocugunuzda bir kemik kirigi varsa fizyoterapistinize veya tedavinizle
ilgilenen diger saglik personeline aciklayiniz, boylece onlar gerektigi durumda cerrahlar ile gériisecektir.

e Halayirlyen bir hasta icin kirik bir bacagi alciya almaktansa cerrahi daha iyi bir yaklasimdir.

. Mimkdn olan en kisa zamanda ¢ocugunuzun tekrar ayaga kaldirilmasi konusunda bir fizyoterapistten yardim
almaniz ¢cok 6nemlidir.

. Eger bir omurga kemigi kirilmissa ve sirt bélgesinde bu ylizden ¢ok fazla agri varsa, bir ortopedistten veya
endokrin uzmanindan dogru bir tedavi almalisiniz.

Solunum Problemleri

En son yapilan solunum test sonuglarini (6rnegin; zorlu vital kapasite, FVC) saklamaya veya not almaya calisiniz. Bu
bilgi, cocugunuz hastalandiginda doktorlar icin ¢cok yararl olacaktir.

Solunum problemleri ile ilgili asil risk, FVC ve 6kslirme kuvveti distliglinde baslar:
e Akcigerlerin temizlenmesi icin yardima ihtiya¢ duyulabilir,

«  Oksirmeye yardimci olmak gerekebilir,

e Antibiyotik kullanmak gerekebilir,

. Bazen bir solunum cihazi ile destek vermek gerekebilir,

e Solunum fonksiyonlari sinirda olan hastalar igin, bir enfeksiyon durumunda solunum kaslari biyiik ol¢lide
ekstra destege ihtiyac duyabilir. Opiatelerin ve diger sedatif ilaglarin kullaniminda dikkatli olunmalidir. Ayni
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zamanda solunum kas kuvveti zayif olan hastalarda solunum cihazi olmaksizin oksijen verilmesi karbondioksitin
artma riskine neden olabilir,

e Eger geceleri solunum cihazi kullaniliyorsa, herhangi bir akut olay veya miidahale durumlarinda solunum
cihazina ulasim ¢ok 6nemlidir. Solunum cihazi kullanan hastalar igin, en kisa zamanda solunum bakimi veren
ekibe ulasiimahdir.

Eger bir solunum cihaziniz varsa (veya benzeri bir cihaz), hastaneye gelirken cihazinizi da birlikte getiriniz.

Kalp fonksiyonlari

Cocugunuzun kalp fonksiyonlarini gésteren son test sonuglarini (6rnegin; sol ventrikil ejeksiyon fraksiyonu, LVEF),
hangi ilaglari kullandigini ve doktorunuzun kim oldugunu saklamaya veya not almaya c¢alisiniz. Bu bilgiler acil
doktorlarina, probleminizin kalp ile ilgili olup olmadigi hakkinda karar vermelerinde yardimci olacaktir.

e Kalp ritim problemleri veya kardiyomyopati ile ilgili riskin farkinda olmaniz dnemlidir.

Cerrahi veya sedasyon gerektiginde, Anestezi risklerine (B6lim 11’e bakiniz) dikkat edilmelidir.
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KISALTMALAR

ACE: anjiotensin donistlricl enzim (ACE inhibitorleri, kalp problemlerini veya yiiksek kan basinci durumunu
kontrol altina almak igin kullanilir)

ADHD: dikkat daginikhgi ile birlikte hiperaktivite bozuklugu

ADL: glinlik yasam aktiviteleri

AFOs: ayak-ayak bilegi ortezleri (ayak bileklerindeki gerginligi kontrol eden splintler)

ALT: alanin aminotransferaz

AST: aspartat aminotransferaz

BP: kan basinci

CDC: Hastalik Kontrolii veya Onlenmesi icin calisan Merkezler

CK: kreatin kinaz (DMD’de veya diger Muskdiler distrofilerde kanda yiiksek oranlarda bulunan enzim)

DEXA: dual-energy X-ray absorptiometry (kemiklerin kuvvetini belirlemeye yarayan bir test)-DXA olarak da bilinir
DMD: Duchenne Muskuler distrofi

ECG: elektrokardiyogram (kalp ritmini 6lcen temel test)

FVC: zorlu vital kapasite (solunum kas kuvvetini 6lcen test)

GC: glukokortikoid

IV: intraven6z (damar icine)

KAFOs: diz-ayak-ayak bilegi ortezleri (ylrimenin zorlastigi durumlarda kullanilan, yliriimenin devam ettirilmesini
saglayan uzun bacak ortezleri)

kg: kilogram

L: litre

LVEF: sol ventrikil ejeksiyon fraksiyonu (kalp fonksiyonlarini gosteren temel test)
mg: miligram

nmol: nanomol

NSAIDs: non-steroid antienflamatuar ilaglar (agri igin kullanilan ilaglar; en sik kullanilanlari ibuprofen, diclofenac,
naproxen)

OCD: obsesif-kompulsif bozukluk
TA: asil tendonu
TB: tiberkiiloz

VOCA: ses outputu komunikasyon araci
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KARSILASABILECEGINiZ TERIMLER

A
Aetyoloji (Etyoloji): neden
Anterior spinal fiizyon: skolyozun 6nden yaklasimla tedavi edilmesi

Aspirasyon pnomonisi: hatali yutma nedeniyle mide igeriginin akcigerlere kagmasi sonucu bakteri yada irritasyonun
yol actigi zatiire

Atelektazi: akcigerlerin tam olarak havalanmadig durum

B
Baseline (sinir, temel dayanak): baska testlerle karsilastirma igin temel nokta
BiPAP: iki yonli pozitif hava basinci. Akcigerlerin havalanmasini saglamak icin yapilir.

Body Mass indeks (Beden Kiitle indeksi): Kg olarak agirligin metre cinsinden boyun karesine bélinmesi formiili ile
bulunan boy ve kilo arasindaki iligki

o
Cardiomyopathy (Kardiyomiyopati): kalp kasi fonksiyonunun bozulmasi — ‘kalp kasi hastaligl’ olarak da bilinir
Cobb agisi: omurga filminden skolyoz agisinin dlgllmesi

Contractures (Kontraktiirler): eklem gevresinin eklemi belirli bir pozisyonda tutan gergin olma durumu veya bu
eklemin tam hareketinden daha az hareketin gerceklesmesi

Cushingoid 6zellikler: Steroid kullanan hastalarda gelisebilecek yuvarlak veya ‘aya benzer’ yiiz ifadesi. (Bu durum
genel bir kilo alimi olmadan da goze carpabilir ve steroid veya dozu degistiriimeden kontrol edilmesi glctir.)

Depolarising muscle relaxants (Depolarize eden kas gevseticileri): depolarizasyon ile kas reseptorleri Gzerinde bir
etki yaratarak kas tonusunu azaltan ilaglar

DEXA: kisaltmalar’a bakiniz.
Dysphagia (Disfaji): Yutma problemleri

Distrofinopati: Distrofin genindeki hatalarin yol agtig tiim farkh durumlar igin kullanilan bir terim (Duchenne
Muskdler Distrofi, Becker Muskdler Distrofi, bu hastaliklardan birini tasiyanlar veya sadece kalp hastaligina sahip
olan nadir vakalar)

E

Eksentrik egzersizler: merdiven inme veya trambolinde ziplama gibi kasin kisalmasindan ¢ok uzamasini gerektiren
egzersizler

Elektrokardiyogram (EKG): kalp kaslarinin elektriksel aktivitesini degerlendirmek igin kullanilan bir yontem. EKG’de
kalp sinyallerini kaydetmek icin gogse yapiskan elektrotlar yapistirilir.

Ekokardiyogram (EKO): kalbin yapisini degerlendirmek igin kullanilan bir yontem. EKO ayni zamanda ‘kalp
ultrasonu’ olarak da bilinir ve atan kalbin fotograflarini verir.

Elektromiyografi: kastan elektrik sinyallerini 6lgen bir testtir ve bir sinir veya kas bozuklugunun var olup olmadigi
hakkinda ipucu verir.

F

Forced Vital Capacity (Zorlu Vital Kapasite): Maksimum soluk aldiktan sonra disariya verilen maksimum hava
miktari
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G

Gastrit/gastroozefageal reflii: 6zefagustan mideye uzanan kaslarin (agizdan inen yutma ttpi) kendiliginden
acllmasi ile veya uygun kapanmamasi ile mide iceriginin 6zefagusa kagmasi sonucu olusur. ‘Asit refllisii’ veya ‘Asit
kusma’ olarak da adlandirilir, clinki asit olarak adlandirilan sindirim enzimleri, besinlerle birlikte 6zefagusa gelir.

Gastrostomi: PEG olarak da adlandirilan bir beslenme tiipii takmak i¢in mideye cerrahi yolla agilan delik

Germline mosaisizm : Gonadlarda bulunan hiicrelerin esey hiicrelerine (yumurta ve sperm) déniismesi ile genetigi
farkl iki hiicre tipinin karisimidir.

Glukoz intolerans:: insiilin direnci ile iliskili diabet 6ncesi durumu ifade eder

Gowers manevrasi/belirtisi: kalca cevresi ve bacaklarin Gst kismindaki zayifhigin bir belirtisidir. Bu zayifligi gosteren
hastalar yerden kalkarken 6nce kendilerini ylzisti cevirirler, sonra bacaklari birbirinden ayrik olacak sekilde kendi
vicutlarina tirmanarak ayaga kalkarlar. Siklikla DMD’de gorlir, fakat ayni kas gruplarinda zayiflik bulunan diger
hastaliklarda da Gowers isareti gorilebilir.

H

Holter: 24 saat hareket halinde iken EKG kayitlarini tutmaya yarayan yontemdir
Hiperkapni: Kanda fazla karbondioksit bulunmasi

Hipertansiyon: Yiiksek kan bainci

Hipoventilasyon: Solunum kapasitesinin dismesine bagl solunum etkinliginin azalmasi

Hipoksemi: Kanda oksijen seviyesinin azalmasi

I
immiin boyama: kastaki distrofin miktarini 8lgmeye yarayan yéntem

immunocytochemistry: mikroskop ile kasi inceleme ve ne kadar distrofine sahip oldugunu belirleme yéntemi

K
Knee adductors (Diz addiiktorleri): dizleri bir arada tutan kaslar

Kifoskolyoz: Omurganin her iki ydne anormal egrilmesi (skolyoz) ve ileriye veya geriye kamburlasma (kifoz)

M

Malignant Hipertermi (Diismeyen Ates)-benzeri reaksiyon: Yiiksek atese yol acan ve hayati tehdit edebilen
anestezi cevabl

Motor Fonksiyon Skalalari: Standardize bir yolla motor performans aktivitelerinin degerlendirilmesi i¢in kullanilan
testler

Myoglobiniiri: Kaslarin yikimini gésteren, idrarda myoglobin varligi (idrar, kas proteinlerinin yikim Griinlerini icerdigi
icin kola rengindedir)

o)
Osteopeni/osteoporoz: kemik mineral yogunlugunun diismesi

Oksimetre: Deri yoluyla bir alet sayesinde kandaki oksijen miktarinin dlgtlmesi

P

Palpitasyon (Carpinti): Anormal kalp atimlarinin fark edilmesi
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Pelvik obliklik(Legen Kemigi Egriligi): Pelvisin (legen kemigi) normal yerlesimde bulunmadigl, bir tarafa dogru
dénmesi gibi durumlari ifade eder

Profilaksi: Onleme

R

Rabdomiyolizis: kas yikimi

S
Skolyoz: Omurgada egrilik

T

Tanner stage (Tanner Dénemi): Pubik kil gelisimi, genital organ gelisimi ve gogus olclleri gibi eksternal birincil veya
ikincil cinsiyet karakteristiklerine dayanan puberte gelisimini ifade eder

Tenotomi: Tendonun cerrahi olarak kesilmesi

Trombolitik olaylar: Kan damarinda olusan pihtinin (trombus) serbest kalmasi sonucu kana karismasi ve diger
damarlari tikamasi

Tinea: Bakteriyel deri enfeksiyonu

Trakeostomi: Trakeye(nefes borusu) boyundan cerrahi yolla atilan bir kesi ile girilip dogrudn havayolu agiimasi

\"
Varus: ayak kaslarindaki kuvvet dengesizligine bagli olarak ayaklarin igeriye dogru dénmesi

Volume recruitment(hacim artirici): Akcigerlerin havalanmasina yardimci olan bir cihaz sayesinde akcigerlere giren
hava miktarinin arttirilmasi. Ambu c¢antalari ve havalandiran cihazlar bu araclardandir. Akcigerlere alinan hava
miktarini artirmak i¢in solunum cihazlari da kullanilabilir.

Videofluroskopik ¢alisma: bir orofaringeal yutma probleminin boyutunu ve dogasini incelemeye yarayan
degerlendirme araci. Cocuk besini yutarken bir video X-ray (film) cekilir.

Bu rehberde kullanilan fotograflar Duchenne Parent Project Hollanda, MDA, PPMD, Parent Project Cek Cumhuriyeti
ve TREAT-NMD tarafindan saglanmistir. Fotograflarinin kullanilmasina izin veren ¢ocuklara ve ailelerine tesekkr
ederiz.

MDA, PPMD, TREAT-NMD and UPPMD bu rehberin yazilmasi ve olusturulmasina dogrudan. katilmislardir

' Parent Project ."
m Muscular Dystrophy S_)NREWHT‘NMQ (

From 2007 to 201 | inclusive, TREAT-NMD is 3 Parent Proiects
LEADING THE FIGHT TO END DUCHENNE  [/om 2007 €0 o United Parent Projects

. . ity
H el ping Jerry’s Kl ds (Life Sciences, Geno nomics and Biotechnology for Health) Muscular Dystrophy

of the European Union’s Sixth

Duchenne Muskdler Distrofinin Tani ve Tedavisi : Aile Rehberi 36



This guide was translated to Turkish by educational staff and post graduade students from Hacettepe University
Faculty of Health Sciences, Department of Physiotherapy and Rehabilitation

Ankara / TURKEY

September 2010

Translated by

A.Ayse Karaduman, PT. PhD. Prof.
Oznur Yilmaz, PT. PhD.Assoc.Prof.
ipek Alemdaroglu, PT, MS

Cevher Demirci, PT, MS

Pinar Kaya, PT, MS

Selen Serel, PT, MS

Bu rehber Hacettepe Universitesi Saglik Bilimleri Fakiiltesi Fizyoterapi ve Rehabilitasyon B&limii 6gretim elemanlari
ve lisanUstl 6grencileri tarafindan Tirkge’ye ¢evrilmistir.

Ankara /Turkiye

Eylal 2010

Cevirenler

Prof. Dr. A.Ayse Karaduman
Doc. Dr. Oznur Yilmaz

Uz. Fzt. ipek Alemdaroglu
Fzt.Cevher Demirci

Fzt. Pinar Kaya

Fzt.Selen Serel

Duchenne Muskdler Distrofinin Tani ve Tedavisi : Aile Rehberi 37



