DUCHENNE KAS ERIMESI

Duchenne kas erimesi (MD) nedir??

Hepsine genlerdeki (anababalarin gocuklarina gecirdikleri kalitim birimleri)
hatalarin neden oldugu bircok MD tlrG vardir ve bunlar, kas hicreleri
calisamaz duruma gelip yavas yavas yok olduklari icin artan kas
zayiflamasina neden olurlar. Bunun Duchenne olarak adlandirilan ttrd (cok
seyrek gorullen istisnalar haric) sadece erkek cocuklar etkiler ve bu gendeki
sorunun, kas liflerinde bulunan ve “dystrophin” denilen tek bir 6nemli
proteinde gorilen bozulma ile sonuclandigi bilinmektedir.

Genel nufus icinde bundan etkilenen bir cocuk sahibi olma tehlikesi 3,500
erkek cocuk dogumunda yaklasik olarak birdir.

Ne kadar ciddi bir sorundur?

Bu, cok ciddi bir rahatsizliktir. Etkilenmis olan erkek gocuklar, ilk ylurime
glcligu belirtilerini bir ve ¢ yaslar arasinda gosterir. Genellikle akranlari
gibi kosamaz ve atlayamazlar, cogu kez merdiven gikmakta blylk ¢aba
gbsterirler ve destek icin bir trabzan kullanmaya ihtiyac duyarlar. Yerden
kalkmak da gicg olabilir.

Rahatsizlik ilerledikce, Duchenne kas erimesi olan erkek gocuklar diger
cocuklar kadar uzaga veya cabuk yliriyemezler ve zaman zaman
dusebilirler. Kimi cocuklarda, bu asamada ortaya ¢cikmaya baslayan 6grenme
ve/veya davranis guglukleri de gdrulebilir.

Sekiz ve 11 yaslari arasinda (seyrek olarak daha 6nce veya az bir zaman
daha sonra) erkek cocuklar ylriyemez hale gelir ve 13-19 yaslarinin sonuna
dogru veya yirmilerinde bu rahatsizlik, beklenen yasam siresini kisaltacak
kadar siddetlenir.

Herhangi bir tedavisi var midir?

Ne yazik ki henliz bir tedavi bulunamamistir. Ancak, rahatsizhgin
komplikasyonlari ile basa cikmaya yardimci olacak denetleme yollarimiz
vardir. Bunlarin, bu rahatsizlikla strdlrilmesi beklenebilen yasamin niteligi
ve uzunlugu Gzerinde cok 6nemli etkisi olmustur. Kas erimesinin etkilerinin
sinirlandiriimasina yardimci olacak birgok sey yapilabilir ve bunlar, yasami
tehdit edebilecek sorunlarin bir kismiyla basa cikilmasina yardimci olabildigi
simdi kesin olarak bilinen tedavileri icerir; ancak, kas hicrelerinin eylemli
olarak kaybini etkileyen bir tedavi de bilinmemektedir.

Dinyanin cesitli merkezlerinde, bir tedavi bulmak icin yogun arastirmalar
surmektedir.



Anababadan nasil geger?

Duchenne kas erimesine bir
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etkilenmez. Bu gibi kadinlar
‘tasiyici’ olarak bilinir. Bir
tasiyicinin erkek cocuklarindan her biri ylizde 50 etkilenme sansina sahiptir
ve kiz gocuklarindan her birinin kendisinin tasiyici olma olasihgi da ylzde
50°dir. Genin kadin tasiyicilarinin klguk bir kisminda da orta derecede kas
zayifhd1 gorilir ve bunlara ‘belirgin tasiyicilar’ denir.

Bir erkek cocuga Duchenne kas erimesi tanisi konulduktan hemen sonra
yapilmasi gereken dnemli seylerden biri, gen konusunda tavsiyeler almak ve
tasiyici olma tehlikesi tasiyan aile mensuplar igin uygun testler yaptirmaktir.

Duchenne kas erimesi dogumdan once tanilanabilir mi?

Bir ailenin Duchenne kas erimeli bir cocugu dogdugunda, sonraki
gebeliklerde, ya anne veya taslyici olma riski bulundugu anlasilan diger
kadinlar icin, dogum o6ncesi tani sunmak ¢ogunlukla olanakhdir. Bu, normal
olarak, DNA arastirmalari ceninin konumunun saptanmasini olanaklh kilan
kesin bilgiler verdiginde olanaklidir. Bu, ceninin kendi DNA’sinin bir koryon
thysu cikinti biopsisinde arastirilmasi ile basarilir.



Ne gibi tibbi yardima gereksinim duyacaktir?

Tanidan sonraki ilk glinlerde ¢ok az. Tibbi gozetim zorunlulugu olmasa da
etkin egzersizler 6nemlidir, ama her seye dikkat etmek icin bir fizik tedavi
uzmani ile iliskide bulunmak yararli olabilir.

Bir nérologun dlizenli denetimi, yillar gegtikce gittikge artan bir sekilde 6nem
kazanacaktir. Ortaya gikabilecek sorunlar bilmek, onlari 6nlemek veya
uygun sekilde denetleyebilmek icin birgok seyin yapilabilecedi anlamini tasir.
Ilk baslarda oglunuz, hareket yeteneginde giderek artan sorunlarin ve
ozellikle kaslarinda meydana gelen kisalmalarin (kasiimalarin) belirtileri icin
dikkatle izlenecektir. Burada yardimci olmada fizik tedavisi 6nemli bir rol
oynar.

Gezinebilmek daha da guclestikce, yardimci olabilecek baska secenekler
Uzerinde gorusulecek ve daha sonra bir eylem plani kararlastirilacaktir.
Omurganin edgrilmesinin denetlenmesine ve kalp ve solunum kaslarinin
gbdzetim altina alinmasina dikkat edilecektir. Bu alanlardaki sorunlarin
ogrenilmesi, bunlarin dogru bir sekilde denetlenerek uzun streli etkilerinin
azaltilmasi anlamina gelir. Kalp ve solunum sorununun denetimi son birkacg
yilda édnemli dlguide gelismistir ve bu gelisme buyuk bir olasilikla stirecektir.

Oglunuza yardimci olmak igin ne yapabiliriz?

Duchene kas erimesi sorunu olmayan bir gocuk sahibi olmak da zordur. Bu
haber, oglunuz igin sahip oldugunuz umutlari ve beklentileri yeniden
degerlendirmenize neden olacaktir. Yeni sorun, bu bilgilerin isiginda ilerleme
saglamak, bir aile olarak baylimeyi strdirmek, her aile liyesine deger
vermek ve onun ailenin zamanindan esit pay almasini saglamaktir.

Kimi zaman, bu rahatsizligi olmayan kardeslere gereksindikleri ilgi ve sefkat
gbsterilmez clunkl anababalar ya mesguldir veya Gzuntultdir. Onlara ve
anababalarin birbirlerine ayirdiklari zaman aile yasaminizi oglunuz igin daha
guvenli ve harekete gecirici bir dayanak haline getirecektir. Her sey igin
zaman olmayacaktir ve bunu kabul edip kendinizi suclu hissetmemek
onemlidir; ama, kendinizinki de dahil olmak lGzere herkesin gereksinimlerinin
farkinda olmak hepiniz igin gok énemlidir.

Kendinizi cok yalniz hissedebilirsiniz. Herkesin deneyimi farkhidir ama, ayni
taniya sahip baska bir aile ile konusmanin yararh oldugunu zaman iginde
anlayabilirsiniz.

Boyle bir haberin bir aileyi kokten degistirecegine kusku yoktur. Yillar icinde,
sorunlari dnceden goérip 6nlemek icin kendinize glveninizin olmasini
saglamak Uzere bu yeni ve istenmeyen konuda uzman olmak zorunda
kalacaksiniz. Baslangicta ne kadar kétl gorullrse goérilsin, aileler DMD ile
yasamanin yollarini bulmaktadir. Oglunuz blytylp olgunlasacaktir ve onu,



bagimsizligini mimkin oldugunca elde edebilmesi icin tesvik etmek
onemlidir.

Cocuklarima ne soylemeliyim?

Bu, cok zor bir sorudur ve insanlari cogu kez endiselendirir. Zaman gectikce,
oglunuz ve varsa diger cocuklariniz, acik ve dirist bir sekilde yanitlamaya
hazir olmaniz gereken sorulari kaginilmaz bir sekilde soracaklardir. Size agik
yureklilikle yanitlanacak sorular sorabileceklerini bilmeleri, iliskinizi
guclendirecektir.

Bu, onlara ilk firsatta ‘her seyi’ séylemeniz gerekir anlamina gelmez.
Cocuklarinizin sordugu soruyu dinleyin ve tam olarak onu yanitlayin. Ayrica,
cocugunuzun ¢ogu kez sizin tahmin ettiginizden daha fazlasini bildigi de
dogrudur. Acik olarak konusma firsatini tanimak yutrekliliktir ama, bunun hig
kimsenin sucu olmadigi konusunda onlara givence vermeyi de unutmayin.

Gelecek icin ne gibi planlar yapmamiz gerekecektir?

Yukardaki paragraflar oglunuza yardimci olmak igin yapilacak planlama
hakkinda hakkinda size kimi fikirler verebilir. Planlanmasi gereken pratik bir
sorun, artik merdivenleri cikamayacadi veya tekerlekli sandalye kullanacagdi
zaman evde nasil gezinebilecegi ve mimkiin oldugunca ne kadar bagimsiz
kalabilecedidir. Yardim almadan tuvalete veya yatak odasina gidebilecek
midir? Banyoyu kullanabilecek midir? Bu sorunlara ¢ézimler bulunabilir
ama, 6zel geregler gerekebilir ve kimi zaman aile evinin uyum saglamaya
veya hatta genislemeye gereksinimi olabilir. Bu kararlar Gzerinde énceden
disinmeye baslamak cok énemlidir.

Okul ne olacak?

Kas erimesi olan cocuklarin cogu, boélgelerindeki kliclikler okulunda ve
ilkokulun ilk yillarinda sorunlarin iyi bir sekilde Ustesinden gelirler.
Okulunuzla konusun ve onlara, verebileceginiz tim bilgileri verin. Kamu
okullari, tekerlekli sandalyeli bir 6grenciyi barindirmak igin gerekirse 6zel
ayarlamalar ve degisiklikler yapacaktir.

Oglunuz okulu biraktiginda, kas gilict gerektiren bir isi yapmasi dogal olarak
zor olacaktir ve eglence etkinlikleri de ayni sekilde sinirlanacaktir. Bu
nedenle okuldaki ilk glinlerinden itibaren egitimi, sanatgi, organizator, yazar
veya olmak istedigi herhangi bir meslek sahibi olarak yeteneklerinin tam
olarak gelisebilmesi igin iki kat 6nemli olacaktir. Bilgisayarlar, DMD’li
cocuklara, yeteneklerini ellerinden geldigince gelistirmede yardimci olacak
gercek bir yol sunar. Yiksek ve ileri egitim, okulu terk edenler icin cogu kez
iyi firsatlar sunar.



