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DMD iLE iLGiLi TEMEL BIiLGILER

Biyokimya testlerinde kreatin kinaz (CK) enziminin yiiksek
cikmasi sonrasinda kesin tani, néroloji uzmani tarafindan gen
testiyle kanur.

1.

DMD hastalarinda CK, AST, ALT degerleri siirekli yiiksek
cikar.

DMD teshisi alan hasta, 4 yasindan itibaren hekim
takibinde kortizona baslayabilir.

DMD'de steroid (kortizon) tedavisinin amac:

Kas glicini ve fonksiyonunu karumak;

Cocuklarin daha uzun zaman ydrimesini saglamak;
Ust ekstremite ve solunum fonksiyonlarini korumak;
Skolyoz sorununu 6telemektir.

Kortizona basladiktan sonra 6 ayda bir kemik mineral
taramasi yapilmasi gerekir. Kemik erimesi, kortizonun
onemli yan etkilerinden biridir. Hekim takibinde olmalk,
kemik saghginin korunmasi agisindan da ¢ok 6nemlidir.
Dort yas civarinda haftada 2-3 kez fizik tedavi, haftada
bir - iki glin yiizme @nerilir. Yizme, glvenli egzersizlerden
biridir.

Fizik tedavi uzmaninin énerdigi evde yapilacak olan
egzersiz glnlik rutin olarak yapiimahdir.

Yasina gore pasif egzersizler, ylrdyUsler, bisiklete binmek
de faydali olabilir.

Fizik tedavi yormadan, zorlamadan yapiimahdir.

BAZI EGZERSIZLER KASLAR iCiN ZARARLI OLABILIR

e Trambolin,

e Ziplama, sigrama

e Yiruyls bandi

»  Elektrikli FTR cihazlari (tens gibi)
ONERILMEMEKTEDIR!

Fizik tedavi uzmaninizin BDMD konusunda bilgi sahibi
olmasi hayati 6nem tasir.

Dort yas civarinda ayak - ayak bilegi deformitesini
onlemek amaciyla AFO kullanilabilir.

DMD kas hastalari, néroloji, fizik tedavi, kardiyoloji, e68is
hastaliklari, ortopedi, nefroloji branslarindaki hekimlerin
kontroltinde olmalidir. Kas Hastaliklari Merkezlerinde ilgili
tim brang hekimlerinin diizenli takibinde olmak hayati
onem tasir.

Yirtime kaybindan sonra sandalye secimi, omurga sagligi
icin oldukga 6nemlidir. Skolyoz egriligi hekim tarafindan
diizenli olarak kontrol edilmelidir. Skolyoz derecesinde
artma s6z konusuysa cerrahi midahale gerekebilir.
DMD’li hastalarin asiri kilo almamalariicin yag, seker,
tuz, un orani azaltilmig dengeli bir diyeti takip etmeleri
dnemlidir. Dogal beslenmeleri, protein almalari, siit
drdnlerini bolca tiketmeleri; asir kalori veren gidalardan
uzak durmalar gerekir.

Kardiyak gorintileme (EKG ve kardiyak MRG ya da
ekokardiyogram) tani sirasinda ve 10 yasina kadar her yil;
ileri yaslarda ise gerektiginde daha sik onerilmektedir (6
ya da 3 ayda bir)

DMD hastalarina ilerleyen yaslarda medikal cihaz destegi
gerekebilir. Hekim tarafindan gerekli gorildiginde
oksirtme cihazi, BPAP gibi cihazlar kullaniimahdir.

Duzenli fizik tedavi, yiizme, dogal ve saglkli beslenme,
ihtiya¢ duyuldugunda medikal cihaz destegi, hekim
takibinde kalmak, yagsam kalitesini arttiracaktir.

Litfen hekim takibinde kalalim!

Yasadigimiz yere en yakin kas hastaliklari merkezine
ulasalim, gereken tim tetkik ve kontrolleri diizenli
sekilde yaptiralim!
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YAS GRUPLARINA GORE
DMD HASTALARINDA BAKIM

ERKEN EVRE (10 YAS ONCESi )

e 4yas itibariyle hekim dnerisiyle kortizon kullanimi
baslamall.

e AFO kullanimi baslamali. FTR uzmani, ayaklarda ice
basmayi 6nleyecek tabanlik kullanimini énerebilir.

» Fizyoterapiye, hidroterapi veya ylizmeye baslanmali.

* Yilda bir kez kalp ve solunum takibi yapiimal.

*  Kortizonun kemiklere etkisini l¢mek amaciyla kemik
taramasi yapilmaya baslanmali,

*  Skolyoz takibi yapilmall.

YURUME KAYBI DONEMi ( iLK EVRELER )

*  Erken evrede yapilan tim takipler ve tedaviler devam
etmeli. ( afo, kortizon, fizik tedavi, yiizme)

* 10vas itibariyle kalp ilaclari kardiyolog g6zetiminde
baslanabilir. (ilaclar: ACE inhibitérleri ve Beta bloker
grubu)

e Solunum kaslarnnin giiciind izlemek igin yilda en az
bir kez solunum fonksiyon testleri yapilmaya devam
edilmeli. Grip ve zatdiirre asilari uygulanmall.

e Uyku testleri sonucuna goére hekim onerisiyle

solunuma destek olacak medikal cihazlar kullaniimali.

15 YAS SONRASI:

e Uyku testleri ve solunum takibi daha sik araliklarla
yapilmalidir. Gerektiginde medikal cihaz destegi
saglanmall.

»  Kardiyolojik kontroller daha sik araliklarla yapilmall.

» Fizik tedaviye, hidroterapi veya yiizmeye, kortizon
kullanimina uzman takibinde devam edilmeli.

HER DONEMDE:

* Ameliyat olmaniz gerekirse veya acil servise
gittiginizde inhale anestezi veya siiksinilkolin
VERILMEMESINI doktorlariniza sdylemeyi
UNUTMAYIN!

*  Oksijen verilirken dikkatli olunmasi gerektigini
HATIRLATIN!

» Steroid aliyorsaniz, herhangi bir nedenle aniden
kesmeyin. Steroidi aniden kesmek, yasami tehdit
edebilen adrenal krize neden olabilir.

DMD
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DMD HASTALARININ KULLANDIGI
ORTEZLER

Ortezler, ¢esitli materyallerden yapilmis aletlerdir ve
vicudun mekanik yapisindaki hasarl bélgeleri diizeltmek,
desteklemek ve islevsellik kazandirmak amaciyla
kullanihr.

Duchenne Muskadler Distrofi (DMD) hastalari, saghkh kas
fonksiyonlarini siirdiirebilmek, eklemlerdeki gerginligi
onleyebilmek, ayak bilegi eklemini koruyabilmek ve
omurga durus bozukluklarini engelleyebilmek icin diizenli
egzersizlere ek olarak yardimci ortezlere ihtiyag duyarlar.

DMD’de Sik Kullanilan Ortez Tiirleri

Ayak-Ayak Bilegi Ortezleri (AFO)

* Parmak ucunda yiriimeyi diizeltmek,

»  Ayak bileginin hareketinin devamlihgini saglamak,

* Asil tendonunun esnekligini korumak,

» Gece yatarken ayagi rahat bir pozisyonda tutmak
amaciyla kullanihr.

» Ayak bilek hareket acikhgi, uzman tarafindan
degerlendirildikten sonra kullanim karari verilmelidir.

Diz-Ayak-Ayak Bilegi Ortezleri (KAFO)

» Diz, ayak bilegi ve ayagi kontrol etmek,

* Yirdyemeyen hastalarda deformite ve kontraktiir
gelisimini engellemek,

e Yirdyen hastalarda ayakta durus stabilizasyonu
saglamak amaciyla kullantlir.

e Not: Ayakta durma sehpalari, kontraktirlerin
artmasini dnlemek amaciyla kullanilmaktadir.

* Yardimci ortezlerden azami yarar saglamak igin
diizenli araliklarla saglik kontrollerine gidilmeli; dogru
zamanda, dogru ortezler kullaniimalidir.




DMD HASTALARININ KULLANDIGI
CIHAZLAR

DMD hastahgl zamanla ilerler ve solunum kaslarini da
etkiler. Solunum fonksiyonlarinin azalmasi -solunum
yetmezligi- hastahgin ilerlemesinin kaginilmaz bir
sonucudur.

Solunum fonksiyonlarinin azalmasi;

e Solunum destegine ihtiya¢ duyulmasina,

+  Oksiriigiin zayiflamasina,

»  Akciger enfeksiyonlarina yakalanma riskinin
artmasina neden olmaktadir.

CPAP - BIPAP CIHAZLARI

Oksijen seviyesinin diismemesi icin solunumun BiPAP,
CPAP cihazlariyla desteklenmesi gerekebilir.

Uyku sirasinda yasanan solunum bozukluklarinin (uyku
apnesi ve solunum yetmezlIigi gibi) tedavisinde kullanilan
ve pozitif havayolu basinci uygulayan cihazlara PAP
cihazlan denir.

Amag; st solunum yolunun uykuda acik kalmasini
saglamak, solunumu ve uyku kalitesini diizenlemektir.
CPAP ve BIPAP cihazlan 6zel bir burun maskesi, bu
maskeye hava gelmesini saglayan hortum ve devamli
pozitif basing ya da iki seviyeli pozitif basing tireten bir tiir
hava kompresoriinden olusur.

CPAP, yalnizca gece boyunca sabit kalan tek seviyeli
pozitif havayolu basing sistemidir.

BIPAP cihazlar ise iki seviyeli pozitif havayolu basing
sistemi anlamina gelir. Nefes alma (inhalasyon) ve nefes
verme (ekshalasyon) icin ayarlanabilen basing, hastanin
solunum sistemine daha fazla hava girmesini saglar.

OKSURTME CiHAZI

Akciger ve bronslan etkileyen enfeksiyonlar sonucu
balgam olusmaktadir. Akcigerler dksiiriikle balgami
viicuttan atmaya, kendini temizlemeye calisir.

DMD hastalarinda diyafram kaslarinin zayiflamasi,
dksirme refleksinin de zayiflamasina neden oldugundan,
oksirik destek cihazina ihtiyag duyulur.

Oksiiriik destek cihazi, akcigerleri pozitif hava basinciyla
sisirip ardindan negatif basingla mukusu (balgami) yukar
cekmektedir. Her solumadan sonra 6ksiriigi tetikleyerek
akcigerlerin temizlenmesine yardimci olmaktadir.

VENTILATOR CiHAZI

Solunum yetmezligi olan ve yeterli nefes alamayan
hastalara solunum destegi saglamalk icin havayi
akcigerlerin icine ve disina hareket ettirerek mekanik
ventilasyon saglayan tibbi cihazlardir. Bu mekanik
solunum cihazlari sayesinde hastalar rutin nefes alma
islemini gerceklestirebilir.

Non-invaziv ventilasyon (cerrahi isleme gerek kalmadan
uygulanabilen ventilasyon) yéntemidir. Hastanin agiz
ve burun yolunu kaplayan bir maske yardimiyla oksijen
destekli solunum cihazina baglanti saglanir.

INVAZiV MEKANIK VENTILASYON

invaziv terimi, cerrahi islem gerektiren uygulamalar

icin kullanilmaktadr. invaziv mekanik ventilasyon
yontemi, agir derecede solunum yetmezligi hastalarinda
tercih edilmektedir. Bu uygulama yalnizca yogun

bakim Gnitelerinde kullanilir ve uzman doktor gbzetimi
gerekmektedir. Bu uygulamada hastanin akcigerine
ulasabilecek bir boru takilmaktadir. Bu borunun takilmasi
islemine “entiibasyon”; borunun takili oldugu hastalara
ise “entlibe edilmis hasta” denir.

Solunum sikintisi ceken hastalar icin entiibasyon ve
mekanik ventilasyon hayat kurtarncidir.

OKSIJEN KONSANTRATORU

Oksijen konsantratorleri, ortamdaki havayi alip
ayristirarak hastaya saf oksijen verilmesini saglayan tibbi
cihazlardir. Kesintisiz oksijen akisi sagladigi icin solunum
glicligii ceken hastalarin sorunsuz nefes almalan
mimkiin olmaktadir. Bu cihazlar oksijen destegi icin

tek basina kullanilabildigi gibi, solunum yetmezliginde
kullanilan mekanik ventilatérlere, CPAP ve BiPAP
cihazlarina baglanarak da kullanilabilir.

AMBU

Solunum zorlugu ceken veya solunumu durmus olan
hastalara yapay solunum yaptirmak amaciyla manuel
olarak uygulanan cihazlardir. Maske, solunum sikintisi
yasayan hastanin agiz ve burnunu kapatacak sekilde
yerlestirildikten sonra, diger el ile balon belli araliklarla
sikilarak hastaya solunum destegi saglanmaktadir.

NABIZ OKSIMETRESI (Pulse Oksimetre)

Nabiz oksimetresi kandaki oksijen satiirasyonunu
(kandaki oksijen orani) non-invaziv yéntemle élcen,
agrisiz, maliyeti diisiik bir yéntemdir. Oksijen
satiirasyonu, akcigerlerin ne kadar iyi calistiginin
gostergesidir. Akcigerlerin oksijeni kana tasima kapasitesi
bozuldugunda, kandaki oksijen satiirasyonu azalir ve
potansiyel olarak organlarimizi tehlikeye atar. Bir nabiz
oksimetresi, oksijen satiirasyonundaki bu diisiisi hizla
tespit ederek, insanlan tibbi midahale ihtiyaci konusunda
uyarabilir.
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DMD ve KALP SAGLIGI

DMD’de distrofin proteininin eksikligi kalp kasini da
etkileyerek ‘kardiyomiyopati’ye yani kalp fonksiyonlarinin
azalmasina ve zamanla kalp yetmezligine neden
olmaktadir.

Kalpte gelisebilecek iki yaygin sorun vardir:

» Kalp kasi zayiflayabilir ve kani diizgiin sekilde
pompalayamayabilir.

*  Kalp hizi ve kalp ritmi etkilenebilir.

» Kalp problemleri erken donemde belirti
vermediginden tani aldiktan hemen sonra diizenli
kontroller ihmal edilmemelidir.

Kalp fonksiyonlarinin degerlendirilmesi su yéntemlerle
yapilmaktadir:

*  EKG (Elektrokardiyogram): Kalp atim hizini élcer ve
kalbin elektriksel uyarilarini degerlendirir. EKG'de
goriilen anormal kalp ritm grafikleri acilen arastirilarak
tedavi edilmelidir.

» Holter EKG : Kalp ritminin genellikle 24 saat siireyle
EKG kaydinin alinmasini saglamaktadir. Hasta 17 yas
listliyse ya da EF %35 ve altindaysa her yil 24 Saatlik
Holter EKG ile degerlendirilmelidir.

» Ekokardiyografi: Ultrasonografik ses dalgalar
aracihigiyla kalbin i¢ yapisi ve fonksiyonlarinin
incelenmesi - degerlendirilmesi islemidir.

« Kardiyak MR (Manyetik Rezonans Goriintiileme):
Uygun vakalarda Kardiyak MR yontemi ile kalp daha
iyi gdriintilenebilir.

> 0 yas alti cocuklar 2 yilda bir EKG ve EKO;
> 10 yasindan itibaren yilda bir EKG ve EKO;>

> Yetigkinler 3 ila 6 ayda bir EKG ve EKO ile kardiyak
degerlendirmeden gecmelidirler.

Azalmis kalp fonksiyon degerleri gériildigiinde kalp
ilaclarina baslanmalidir.

e ACE inhibitdrleri: Bu ilaclar esas olarak kan basincini
disiiren ilaclardir. Kalpten ¢ikan kalp damarlarini
acar ve kalbin daha az bir kuvvetle kani viicuda
pompalamasini saglar.

« 10vasindan itibaren (kalp testleri normal olsa da)
baslanmalidir.

* Beta blokerler: Kalp atim hizini yavaslatarak,
kalbin gevsemesini ve kani daha etkili sekilde
pompalamasini saglar.

» Dilretikler: Viicuttan suyu atarak kanin hacmini
azaltir ve bu sayede kalbin yikiini hafifletip kani sert
ve hizh bir sekilde pompalamasina engel olur.

* VYetiskinlerde kardiyomiyopati belirtileri:

e Karin agnsi, bulanti ve kusma

* Hareketsizlik

* Nefes darhigi ve dksiiriik

e Ritim bozuklugu

* Bas donmesi ve istahsizlik

*  Bu belirtiler gorildiigiinde acilen hastaneye
basvurulmalidir.

BMD tanisi alan hastalar, kardiyolojik sorunlar
yasamasalar dahi diizenli kardiyolojik kontrollerini
yaptirmalidirlar.

Tasiyici olan kadinlarin %30-35'inde kalp problemleri
(kardiyomiyopati gibi) gelisebilir. 20’li yaslardan itibaren
kardiyolojik kontrolden gecmelidir. Daha sonra 3 - 5 yilda
bir kardiyoloji muayenesi yapilmasi onerilir.

DMD HASTALARINDA AYAK BILEGi SAGLIGI

DMD’li cocuklar zayiflayan kalga kaslari nedeniyle dengeyi
koruyabilmek, yirimeye devam edebilmek icin karin 6nde
ve parmak ucunda yiriime egilimi gdsterirler. Cocugunuz
parmak ucunda yiiriirken izleyeceginiz en dogru yontem,
fizyoterapistinizin dnerdigi germe hareketlerini diizenli
yapmaya devam etmektir. Kontraktdr (kisalik ve gerginlik)
gelisimini 6nlemek icin ayak bilegi, diz ve kalcada diizenli
germe hareketleri yapmak énemlidir. Germe programi,
glinlik rutinin bir parcasi haline gelmelidir.

Ayrica gece splintleri (AFO) ayak bileginde kontrakttir
kontroliine yardim eder. Bunlar hastaya 6zel yapilr.

DMD hastalari icin asil tendonu ameliyatinin bir yaran

olmadigi gibi, parmak ucuna basarak yiriiyebilen cocugun
yurimesi sonlanabilir. Bu yiizden 20 yil agkin stiredir DMD
hastalarina asil tendonu ameliyati asla 6nerilmemektedir.

DMD ve RUHSAL SAGLIK

DMD ile yasamak, aileler ve cocuklar icin hem fiziksel hem
de duygusal zorluklar beraberinde getirir. Bu aci1 gercekle
yuzlesirken ailenin giliclii bir dayanisma sergilemesi
onemlidir. Psikolojik destek ve terapi seanslari, bu zorlu
slreci daha az yara alarak atlatmamiza ve giicliiklerle
basa cikabilmemize yardimci olabilir.

DMD'nin ilerleyici bir hastalik oldugunu, heniiz etkili
ve glivenli bir tedavinin bulunmadigini bilmek, yasam
tarzinda uygun degisiklikler yapmayi gerekli kilar.

Bu siireci daha saglikl bir sekilde yonetebilmemiz icin
yapilmasi gerekenler konusunda gercekgi bir perspektife
sahip olmak 6nemlidir.



DMD ve SKOLYOZ

Skolyoz, omurga deformitesidir. DMD hastalarinda
omurgayi destekleyen kaslarin zayiflamasi ve durus
bozukluklari nedeniyle skolyoz gelisebilmektedir.

- Fizik tedavi ve uygun egzersiz programlariyla omurgayi
destekleyen kaslarin giiclenmesi saglanmalidir.

- Tekerlekli sandalye secimine dnem verilmeli; asimetrik
durus, desteklerle engellenmelidir.

- Erken tani ve fizik tedavi skolyozun etkilerini azaltmaya
yardimci olabilir.

- Kemikleri korumak i¢in dogru miktarda kalsiyum

ve D vitamini almak, ayni zamanda giines 1sigindan
yararlanmak énemlidir.

- Omurga egriliginin belirgin bir seviyeye ulastigi
durumlarda,

- Egriligin solunum fonksiyonlarini ciddi sekilde etkiledigi
durumlarda,

- Fizik tedavi, egzersiz gibi destekleyici tedavilerin
yetersiz kaldig durumlarda cerrahi miidahale
disindlebilir.

Ameliyat karari, multidisipliner bir ekip (ortopedi cerrahi,
ndroloji uzmani ve diger uzmanlar) tarafindan verilir.
Hastanin genel saglik durumu degerlendirilmeli; ameliyat
oncesinde hasta ve ailesi ile gdriistilmeli, riskler ve yararlar
ayrintil bir sekilde agiklanmahdir.

DMD ve KEMIiK SAGLIGI

Kas zayifligina ve hareket kisithligina yol acan DMD,
kemik ve eklem sagligini da olumsuz etkileyebilir.
Alinacak 6nlemler, hastanin yasam kalitesini artirabilir.
Steroid tedavisi, fiziksel aktivite azligi ve beslenme
sorunlari, kemik mineral yogunlugunun daha da
azalmasina neden olabilir. Bu yiizden diizenli olarak
“Kemik Yogunlugu Testi” yaptirmak gerekir. Kemik
dansitometrisi olarak bilinen bu testle, kemik saghgi
degerlendirilir ve olasi sorunlar saptanir.

Kemik saghiginin korunmasi icin:

*  Ortopedi, fizyoterapi ve beslenme uzmanlar
tarafindan D vitamini ve kalsiyum degerlerinin diizenli
kontrol edilmesi,

*  VYeterli diizeyde D Vitamini ve kalsiyum kullanmak,

» Dengeli beslenmek,

» Ginesisinlanindan yararlanmak gereklidir.

BESLENME ONERILERIMiz

D VITAMINI

Gunesten gelen Ultraviyole-B (UBV) isinlar en giiclii D
vitamini kaynagidir.

Doktor kontroliinde kullanacaginiz D vitamini destegi
kemik saghgini korur, bagisikligi giiclendirir.

Somon, sardalya, ton, uskumru... gibi yagh baliklar, sigir
karacigeri, yumurta sarisi, tavuk eti, kirmizi et, dogada
giines géren mantarlar... D vitamini yéniinden zengin
gidalardandir.

E VITAMINI

Bagisikhg artinr, kas ve doku onarimini saglar.
Zeytinyagi, findik yagi, tereyagi, findik, badem, ceviz,
ay cekirdegi, 1Ispanak, tere, maydanoz, marul, kereviz,
lahana, brokoli, balkabagi, kiimes hayvanlan, balik,
kirmizi et, yumurta, avokado, muz, kivi, tahillar... E
vitamini ydniinden zengin gidalardir.

DEMIR

Tum viicuda oksijen tasir, kirmizi kan hiicrelerinin
retimini saglar.

Ispanak, brokoli gibi koyu yesil sebzeler, mercimek,
fasulye, findik, kurutulmus meyve, susam, keten tohumu,
kuruyemis, patates, istiridye mantari...Demir ydniinden
zengin gidalardandr.

YESIL CAY

Gicld bir antioksidan olan yesil cay, belirli araliklarla
tuketilebilir. DMD ile ilgili hayvan denemelerinde fibrozu
azalttigi, kas giiciini korudugu ydéniinde veriler elde
edilmistir.

BALIK YAGI

icerigindeki Omega-3 yag asitlerinden dolayi kalp ve
damar sagligini korur, bagisikhgi giiclendirir, kaslarda
olusan iltihabi azaltir,

EPA - DHA orani yliksek olan balik yagi takviyelerini tercih
etmeliyiz.

ZERDECAL (CURCUMIN)

Gicld bir anti-inflamatuar ve antioksidandir. DMD ile
ilgili hayvan denemelerinde curcumin’in fibrozu azalttig
yoniinde veriler elde edilmistir.

BROKOLI

Bol miktarda E vitamini iceren brokoli, lifli yapisiyla
kabizlik sorununa da fayda saglamaktadir. Hayvan
denemelerinde, brokoli filizinde bulunan siilforafan’in
fibréz olusumunu azalttigl yoniinde veriler elde edilmistir.
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RESVERATROL

Yiiksek oranda antioksidan icerdiginden hiicrelerin
yenilenmesine katki saglar, bagisikhigi gliclendirir, fibrézi
engeller.

Ozellikle renkli iiziimlerin kabugunda ve cekirdeginde,
yaban mersini, ahududu, bégiirtlen, yer fistiSinda bulunur.

*  Yiksek karbonhidrat iceren besinlerden uzak
durulmasi,

*  Protein ve lifli besinlerin daha fazla tiiketilmesi,

* Dogal beslenmeye agirlik verilmesi cocuklarimizin
yasam kalitesini arttiracak dnemli unsurlardir.

( Fibroz: Bir doku ya da organin hasari nedeniyle, onarim

ya da tepki sonucunda olusan bag dokusu. Orn. DMD'de
cocuklarin baldirlarinda olusan sert sislikler )

DMD

AILELERI
DERNEGI
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STEROID (KORTIZON)

Glukokortikoidler ya da kortikosteroidler olarak da
adlandinlir. DMD’de kas kuvveti ve motor fonksiyon
kaybini yavaslatan tek ilactir.

Steroidler:

e Cocugun daha uzun siire bagimsiz ylriimesini
saglamak, Solunum, kalp ve ortopedik sorunlar
geciktirmek,

«  Skolyoz (omurga egriligi) riskini de azaltmak amaciyla
kullaniimaktadir.

Steroidlere baslamak icin en uygun zaman normalde 4-6

yaslar arasindadir. 2 yasin altindaki, motor yetenekleri

hala gelisen cocuklarda steroide baslama énerilmez.

Uzmanlar, yiirime déneminde steroid kullanan

cocuklarda yiriime yetenegi kaybindan sonra da steroide

devam edilmesini dnermektedir.

Amac:

»  Kollarin kuvvetini korumak,

»  Skolyoz gelisimini yavaslatmak,

*  Solunum ve kalp fonksiyonlarini koruyabilmektir.

Steroid (kortizon) tedavisinde kas aktivitesini korurken
kilo alimi, kemik erimesi gibi yan etkilere dikkat etmek
gerekir. Ayrica “aydede yiiz" dedigimiz yanak bdlgesinde
yag dokusu artabilir.

Steroidler mutlaka uzman bir doktorun kontroli altinda

kullaniimali, diizenli kontroller aksatilmamalidir.

Steroid kullanimi aniden birakildiginda (doktor kontroli
olmaksizin) ‘adrenal kriz'e neden olacaktir. 24 saatten
daha uzun bir siire boyunca kullanimini unutmamalsiniz.




TASIYICILIK, TARAMA 'I:ES:I'LERi ve TASIYICI
KADINLARIN KALP SAGLIGI

e DMD, X kromozomundaki bir mutasyondan
kaynaklandigr icin anneden gecer.

* Anne mutasyona sahipse TASIYICI olarak adlandirilir
ve genetik mutasyonu diger cocuklarina gecirebilir.

* Kiz cocuklar tastyici olurken, erkek cocuklar DMD
hastasi olurlar. Nadir de olsa DMD'li kiz ¢cocuklar
vardir.

« Annenin tasiyici olmadigi durumlarda anlik (spontan)
mutasyon sonucu DMD hastasi cocuklar dogabilir.

» Testler sonucunda annede mutasyon saptanirsa,
sonraki gebelikler icin bilgilendirilir. Tasiyici kadin
gebelik distiniiyorsa mutlaka genetik danigsmanlik
almal, tiip bebek yontemiyle (PGT) cocuk sahibi
olmahdir.

» Tasiyicihk testleriyle hastaligin kusaktan kusaga
aktarilmasini énlemek mimkdindir.

* Tasiyici kadinin kiz kardesleri, teyzeleri, teyze kizlari
da DMD’li cocuk sahibi olma riski tasirlar. Tasiyicilik
saptandiginda, aile bireyleri ve kadin akrabalar
bilgilendirilmeli, mutlaka tasiyicilik testi yaptirmalan
saglanmalidir.

e DMD’'nin goriilme sikhginin azalmasi icin herkesin bu
konuda duyarli olmasi gerekmektedir.

» Tastyici kadinlar kalp sagligini ihmal etmemeli,
diizenli olarak kardiyolojik kontrolden gecmelidir.

GENETIK HASTALIKLARLA MUCADELEDE
TARAMA TESTLERININ ONEMi

Genetik test teknolojisinin gelismesiyle, genetik
mutasyonlarin gelecek nesillere aktarilmasi ve tesadiifi
olarak ortaya cikan genetik hastaliklarin 6nlenebilmesi
mimkiin hale gelmistir.

I Aile dykiisiinde genetik hastalik olan kisiler evlilik /
gebelik dncesinde tasiyicilik testi yaptirmahdir. Genetik
test sonuclarna gore tasiyici olan ¢iftlere, hastalikli
cocugun dogmasini énlemek adina genetik danismanlik
verilmelidir.

Eger annenin DNA'sinda herhangi bir mutasyon
bulunuyorsa ve bu mutasyon ¢ocuguna gecerse, anne
“TASIYICI” olarak adlandirilir.

ITasiyici bir annenin her gebelikte bu mutasyonu
cocuguna aktarma olasiligi %50'dir.

! DMD tasiyicisi anne, mutasyonu ogluna aktarirsa
oglu DMD hastasi olur; geni kizina aktarirsa kizi tasiyici
olacaktir.

! Annenin tasiyici oldugu saptanirsa, varsa diger kiz
kardeslere ve annenin kadin akrabalarina tasiyicilik testi
yapilmalidir.

* Annede tasiyicilik saptanirsa;

+ ilk cocuk DMD hastaligina sahipse;

» Tekrar gebelik diistiniliyorsa, mutlaka tiip bebek
yontemiyle (PGT) cocuk sahibi olunmalidir. Saglik
sigortasi ve yas kriterine uygun ailelerin PGT bedelleri
SGK tarafindan karsilanmaktadir.

I DMD genetik gecisli bir hastaliktir; ancak bazen DMD'’ye
neden olan mutasyon kendiliginden ortaya ¢ikabilir. Bu
duruma “SPONTAN MUTASYON" denir. Annenin tasiyicl
olmamasi durumunda bile, sonraki gebeliklerde hastalik
%20 oraninda tekrarlayabileceginden genetik danismanlik
onerilir.

Aile dykisu ve klinik belirtiler olmaksizin, tiim saglikl
bireylerin genetik bir hastaliga sahip cocuk sahibi olma
riski vardir. Evlilik veya gebelik éncesi tarama testleri,
oncelikle genetik hastaliklan 6nlemeyi amaclar.
Yenidogan taramalari, erken tani konulmasini saglar.
Balkim ve rehabilitasyona erken baslamak, hastalarin
yasam kalitesini olumlu etkileyen faktérlerdendir.

DUCHENNE MUSKULER DiSTROFi - DMD REHBERI



DMD’DE FiZYOTERAPI ve
REHABILITASYONUN ONEMi

+ DMD'de kas saghigini koruyan en etkili yontem,
dogru ve diizenli yapilan egzersizlerdir. Kalga, diz ve
ayak bilegi cevresinde olusan kas kisalmalarina ve
eklemlerdeki bozulmalara engel olabilmek amaciyla
erken dénemden itibaren germe egzersizleri diizenli
ve etkili bir sekilde yapilmalidir.

» Egzersizler, fizyoterapistinizin 6nerileri dogrultusunda
diizenli, 6lcili ve dogru bir sekilde yapilmahdir. DMD’li
cocuklarin daha erken yorulacagi unutulmamal,
egzersizler yapilirken dinlenme aralar verilmelidir.

« Gece splintleri (AFO) ayak bilegi cevresindeki kaslarin
korunmasinda etkilidir. Diizenli cihaz uygulamasi ve
diizenli germe egzersizleri ile ayak bilegi korunabilir.

*  Solunum egzersizlerine baslamak icin solunumla ilgili
sorunlarin ortaya ¢ikmasi beklenmemelidir. Burundan
derin nefes alip agizdan uzun siirede verilerek yapilan
derin solunum egzersizleri, gb6giis kafesinin alt
lismini genisletecek, akcigerlere giren hava miktarini
artiracaktir.

» Triflo gibi basit cihazlarla da yapabileceginiz solunum
egzersizlerinin siresi / tekrar sayisi solunum
fizyoterapistiniz tarafindan belirlenmelidir.

*  Sicak suyun kaslar tizerinde olusturabilecegi
olumsuz etkiler nedeniyle kaplica ve sifali sular
ONERILMEMEKTEDIR!

e  Suyun kaldirma kuvveti, su icinde daha kolay
hareket etmeyi saglar. Su icinde ve disinda cocugun
givenligi saglandigi siirece her yas grubuna yiizme
onerilmektedir.

* Yasa gore pasif egzersizler, yiriyiisler, bisiklet siirmek
de faydal olabilir.

Bazi egzersizler kaslar icin zararli olabilir:
I Trambolin,

! Ziplama, sicrama

!'Yiriyis bandi

Elektrikli FTR cihazlarn (tens gibi)
ONERILMEMEKTEDIR!

» Kas zayifligi ilerledikce ev disinda ev icinde hareketler
zorlasacaktir. Ev icinde ¢cocugun hareket alanini
sinirlamamak icin miimkiin oldugunca az esya
bulundurulmalidir. Yirirken tehlike olusturabilecek
paspas, esik gibi engeller ortadan kaldirilmahdir.

» Alafranga tuvalet tercih edilmeli, emniyet icin
tutunma barlar yaptinimahdir.

Merdiven ¢itkmakta zorlanan ya da cikamayan
cocuklanmiz icin miimkiinse asansorlii veya giris katta
evler tercih edilmelidir.

DMD ile yasamayi 68renmeli, rehabilitasyonu bir yagam
bicimi haline getirilmeliyiz.

DMD’DE SOLUNUM TAKIBINIiN ONEMi

DMD’de solunum ve 6ksiriikten sorumlu kaslar zamanla

zayiflar. En az yilda bir kez bir g6giis hastaliklar uzmanini

(pulmonolog) ziyaret etmek 6nemlidir. Boylelikle nefes

alma ve dksirugiiniiziin glciind yakindan izleyebilir,

akcigerlerinizi saglikli tutmaya ve hastaliklardan

korumaya yardimci olabilirler.

Kontrollerde,

* Kan gazi testi,

e Solunum fonksiyon testi

e Uyku testi yapiimalidir.

*  Solunum kapasitesinde yetersizlik gériildigii takdirde
BIPAP cihazi kullaniimalidr.

+  Oksiirtme Cihaz

Solunum kaslarnnin zayiflamasina bagli olarak

oksurigiin de zayiflamasi, akciger enfeksiyonlarina

zemin hazirlamaktadir. Oksiirtme cihazinin kullanimi,

bu problemlerin 6niine gecmekte, DMD’lilerin yasam

kalitesini artirmaktadir.

MEVSIMSEL GRIPTEN KORUNMAK iCiN ASI
OLMAYI UNUTMAYALIM!

Duchenne ile yasayan insanlan gripten korumak cok
onemlidir.

2005 yilinda CDC tarafindan yapilan bir arastirma,
néromiiskiiler hastaligi olan cocuklarn gribe bagh
solunum yetmezligi riskinin alti kat daha fazla oldugunu
ortaya koymustur.

Duchenne’li hastalar ve hastalarla ayni ortami paylasan
tim aile bireylerinin grip asisi olmalari hekimler
tarafindan dnerilmektedir.

Hijyen kurallarina ve dengeli beslenmeye dikkat etmek,
gripten korunmanin 6nemli kurallarindandir.
Ailelerimizi ve hastalarimizi bu konuda duyarl olmaya
cagiryoruz!




ZATl:JF_!REDEN KORUNMANIN EN KOLAY VE
ETKILI YOLU ASIDIR.

Zatiirre asisi yaptirmayl ihmal etmeyiniz!

PCV13 ve PPSV 23 asisi olmak tizere iki tip pndmokok asisi
vardir.

Konjuge pnémokok asisi (PCV13): Bir kez yapilmasi
yeterlidir.

Polisakkarid pnémokok asisi (PPSV 23): 5 yilda bir
tekrarlanmasi gerekir. (Bu asi ticretlidir.)

Daha dnce hig zatiirre asisi olmamus bir kiside dncelikle
PCV13 asisi yapilmali ve her iki asi arasinda en az 8 hafta
siire olacak sekilde uygulanmalidir.

ilk nce PPSV23 uygulanmissa en az bir yil sonra PCV13
onerilir.

Grip asisindan sonra zatdrre asisini da yaptirabilirsiniz.
Paylastigimiz bilgiler genel bilgilerdir. Asi olmadan énce
mutlaka hekiminizle gériistiniiz. Uygun asi takvimini
hekiminiz belirleyecektir.

Degerli Ailelerimiz,

' DMD tanisi alan ¢ocuklarin yirime ve konusma
gelisiminde gecikmeler gérilebilecegini;

I Ogrenme ve davranis problemleri yasayabilecegini;
I' Uzman yardimi ve 6zel egitim destegiyle bu
problemlerin asilabilecegini;

I Egitim siirecinde, okul personeli ve 68retmenlerle
isbirligi icinde olmaniz gerektigini

BiLiYOR MUSUNUZ

Degerli Ailelerimiz,

Sporcular performanslarini artirmak amaciyla L-Arginin,
L-Karnitin, protein tozu ve kreatin gibi takviyeler
kullanmaktadir. Asir dozda kullanildiginda bébrek, kalp,
karaciger ve damarlarda ¢ok ciddi sorunlara neden olacagi
belirtilmektedir.

I Bu takviyelerin DMD hastalari icin yararl olduguna
iliskin bilimsel bir veri bulunmadigini,

I Tdm ilag ve takviyelerin mutlaka hekim dnerisi ve
gdzetiminde kullanmasi gerektigini,

BiLIYOR MUSUNUZ?

Degerli Ailelerimiz,

! Gunlik steroid tedavisinin skolyoz olusma riskini
azalttigini ya da geciktirdigini;

! 10 derecenin lizerinde olan omurga egriliklerine skolyoz
tanisi kondugunu;

! Taninin réntgen, MRG gibi goriintiileme testleri ve fizik
muayene ile kondugunu;

I Skolyozun neden oldugu bel, sirt agrilarini, solunum
sorunlarini hafifletmek icin saglik kontrollerini ve énerilen
egzersizleri aksatmamak gerektigini

BiLiYOR MUSUNUZ?

Degerli Ailelerimiz,

I Kan testinde AST-ALT karaciger enzimleri ve keratin
kinazin (CK) yiiksek seviyelerde olmasinin, DMD tanisinin
ilk bulgulan arasinda oldugunu;

! DMD tanisinin gen testi ile dogrulanmasi gerektigini;

I MLPA testi sonugsuz kalsa bile daha kapsamli bir test
olan “gen dizi analizi” yapilmasi gerektigini;

I Cocugunuz DMD tanisi almissa, ailedeki diger kadin
bireylerin de (kiz kardesler, kiz cocuklari, teyzeler ve
kuzenler) tasiyicilik testi yaptirmasi gerektigini

BiLiYOR MUSUNUZ?

DUCHENNE MUSKULER DiSTROFi - DMD REHBERI



NiCiN KAS HASTALIKLARI
MERKEZLERINE GITMELIiYiz?

Antalya ve izmir'deki merkezler hari¢ diger merkezler
bir ya da iki yildir hizmet verdiginden aksakliklarin
yasanmasi gayet dogaldir. Yeni acilan merkezlerin isleyisi
de zamanla ve bizlerin gayretiyle rayina oturacaktir. Bu
nedenle ilk karsilasti§imiz sorunda, bulundugumuz yere
en yakin merkeze gitmekten vazgegmemeliyiz. Hem
kontrollerimize diizenli olarak gitmeli hem de isleyisin
diizene kavusmasini saglamaya ¢alismaliyiz. Merkezlerde
karsilastigimiz sorunlan, aksakliklari hastane yénetimine
yazih olarak - dilekge ile- bildirmek, Dernegimizi bu
konuda bilgilendirmek, yapabileceklerimiz arasindadir.
Yeni merkezlerin tam anlamiyla islerlik kazanmasi bizlerin
cabasina, yapici yaklasimlarina baghdir.

Merkezler Ne ise Yarayacak?

Hastalarin diizenli araliklarla merkezlere giderek
kontrollerini yaptirmalari, uzman hekimlerin takibinde
kalmalan, saghk sorunlarina zamaninda miidahale
edilmesi, sorunlarin daha da biilyimeden 6nlenmesi
anlamina gelir ki bu da DMD hastasi cocuklarimiz icin
olduk¢a 6nemlidir.

Tedaviye yonelik ilag denemelerinin tilkemizde de
yapilabilmesinin 6n kosulu, merkezlerin islerlik
kazanmasi, yeterli hasta kaydina ulasmis olmasidir. ilac
sirketleri, islerlik kazanmamis bir merkezde deneme
acmiyorlar. Yani cikacak olan tedavilerin uygulanacagi
yerler, bu merkezler olacaktir.

Merkezlere Gitmezsel Ne Olur?

Hastalar yeterli ilgiyi géstermez, merkezlere gitmezse

turli micadeleler sonunda acilmasini sagladigimiz

bu merkezler kapanir, lilkemize deneme calismalarini

getirmek zorlasir, hastalikla ilgili yeterli sayida deneyimli

hekim bulamayiz. Ayrica tedavi ¢iktiginda, bu tedavinin
uygulanacagi bir merkezimiz de olmaz.

*  Yapmamiz Gerekenler Nelerdir?

*  Merkezlere gitmeliyiz.

* Hekim takibinde kalmalyiz.

» Kulaktan dolma bilgilerle degil, hekimlerin 6nerileri
dogrultusunda ¢ocuklarimiza en iyi bakimi vermeye
cahsmahyiz.

*  Merkezlerde saptadigimiz sorunlarin ¢fziime
kavusmasi icin hastane yetkililerine dilekce
ile bagvurmali; DMD Aileleri Dernegini de
bilgilendirmeliyiz.

Unutmayalim!

Biz biyiik bir aileyiz! Hastalanmizin daha iyi kosullara
kavusmasi, tamamen bizim micadelemize baghdir.
Dernegimize ve taleplerimize sahip ¢iktigimizda, dogru
adimlar attigimizda sorunlarin ¢cdéziimu kolaylasacaktir.

DMD AiLELERi DERNEGiI OLARAK NELER
YAPIYORUZ?

« DMD’liler diinyasinda yasanan sorunlarn farkina
varilmasi amaciyla calismalanmiza devam ediyoruz.
Cocuklarimizin egitim kurumlarinda fiziki engellerden
dolayi yasadigi sorunlar en kisa stirede ¢6ziime
kavusturmaya calisiyoruz.

* Medikal cihaz gereksinimi olan ailelerimize destek

oluyoruz.

Oksiirtme cihazinin SGK geri 6deme kapsamina

alinmasi icin blrokratik gériismelerimiz siiriyor.

+ llac calismalari, bakim ve beslenme ile ilgili giincel

bilgileri paylagmaya devam ediyoruz.

Merkezlerin tam donanima kavusmasi, eksiksiz saglik

hizmeti verebilmesi icin blrokratik gériismelerimiz

devam ediyor.

» DMDileilgili branglardaki hekimlerimizi, fizyoterapi
uzmanlarimizi video konferans araciligiyla
ailelerimizle bulusturmaya devam ediyoruz.

« ilag ve tedavi denemelerinin iilkemizde de
yapilabilmesi icin calismalar sirdiirmekteyiz.

» Diinya DMD dernekleriyle DMD farkindaligini artirmak
ve ortak miicadele zemini olusturabilmek icin
temaslar kuruyoruz.

+  “Evlilik Oncesi Genetik Tarama Testi” nin DMD ve
tiim genetik-nadir hastaliklar da icine alacak bicimde
genisletilmesi icin calisma ydriitiiyoruz.

DMD AILELERI DERNEGI olarak,

DMD'li cocuklarimizin daha iyi yasam kosullarina sahip
olmasi icin akil ve bilim temelinde miicadele ediyor; tiim
bilgileri, seffaflik ilkesine sadik kalarak paylasiyoruz.
Hasta evlatlarimiz, caresiz ve bilingsiz ailelerimiz
tizerinden ekonomik rant saglamak isteyenlerle miicadele
ediyor; zarar vermelerine engel olmaya calisiyoruz.
Bireysel girisimlerin desteklenmemesi konusunda her
ailemizin azami 6zeni ve hassasiyeti gdstermesini
bekliyoruz.

Dernegimizin faaliyetlerini, aciklamalarini takip etmenizi,
dizenleyecegimiz etkinliklere katilip destek olmanizi
istiyoruz.

Siz degerli ailelerimizi DMD AILELERI DERNEGI catisi
altinda toplanmaya, siirdiirdiigiimiiz bu micadeleye giig
katmaya davet ediyoruz!

Unutmayalim ki, biz birlikte daha giicliyiiz!

DMD AiLELERiI DERNEGI
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