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Kas hastalıkları (myopati), kas liflerinin hastalığına bağlı olan çoğu zaman kaslarda güçsüzlük, incelme bazen ağrı ya da krampların görüldüğü hastalıklardır. Kaslardaki bozukluklar kalıtsal (ailevi) olabildiği gibi sonradan ve dış etkenlere bağlı olarak da gelişebilmektedirler. Kas hastalıklarında tanı bu konuda uzman bir hekimin muayenesinden sonra gerekli tetkiklerin yapılması ile konur. Bu tetkikler arasında kas enzimlerini (özellikle kreatin kinaz) de içeren kan tetkikleri, kas ve sinirlerin işlevlerini düzgün yerine getirip getirmediklerini  gösteren elektromyografi, mümkün olduğu durumda genetik tetkikler ve gerektiğinde kas biyopsisi yer alır. 

Kalıtsal kas hastalıklarına neden olan bozukluk doğuştan itibaren var olsa da kendilerini belli etme yaşları değişkendir. Bazıları doğuştan itibaren kendini gösterirken diğerleri daha geç yaşlarda başlar. Ailevi kas hastalıklarının henüz tedavisi olmadığı için ailedeki kas hastalığı ve kalıtımı konusunda bilgi sahibi olmak ailede yeni hasta çocukların doğmasını engellemek, hasta kişilerin karşılaşabilecekleri problemleri önceden öngörmek ve mümkünse gerekli tedbirleri olmak ve akraba evliliklerini önlemek açısından şarttır.

Aşağıda en sık görülen kalıtsal kas hastalıklarına değinilecektir. 
Kas Hastalıklarında Kalıtsal Geçiş: 
Kasların düzgün çalışabilmesi için gerekli proteinlerin doğuştan eksikliği, kaslarda bozukluk ve hastalığa yol açmaktadır. Ailevi özellik gösteren ve ilerleyici güçsüzlüğe neden olan kas hastalıklarına “distrofi” denir. Bunların bazılarında hastalık anneden oğlan çocuklara (X’e bağlı), diğerlerinde anne ya da babadan çocuklara (otozomal dominant) geçer. Bazılarında ise hem annenin hem de babanın taşıyıcı olması gerekir. Yani anne ve baba hastalık özelliklerini göstermezken hem anne hem de babadan hasta geni alan çocuklarda hastalık ortaya çıkar (otozomal resesif). Çok sayıda kalıtsal kas hastalığı vardır. Aşağıda bu hastalıklardan en sık görülenlerinin özelliklerine değinilmiştir. 

Kavşak Tipi Kas Distrofileri 
Kavşak tipi kas distrofileri olarak adlandırılan kas hastalıkları özellikle omuz çevresi ve kalça çevresi kaslarda kuvvetsizlik nedeni ile hastaların merdiven ya da yokuş çıkmakta, yüksek raflara uzanmakta zorlandıkları bir grup kas hastalığıdır.  Hastalığa neden olacak çok sayıda protein vardır. Bu nedenle her hastada klinik tablo farklıdır. Bazıları erken çocukluk çağında başlarken diğerleri erişkin yaş grubunda başlar. Hastalığın gidişi ve oluşturduğu özürlülük de etkilenen proteine göre değişikliklik gösterir. Bu grup içerisinde en sık görülen  “distrofin” adlı proteinin eksikliğine bağlı olarak ortaya çıkan Duchenne tipi kas distrofisi (DMD) ve Becker tipi kas distrofisidir (BMD). 
Duchenne ve Becker kas distrofileri (Distrofinopatiler) 

Kas liflerinin yapısı için gerekli olan  “distrofin” isimli proteinin eksikliği nedeni ile ortaya çıkan hastalıklardır. Proteinin tamamen eksikliği “Duchenne” kas distrofisine; kısmi eksikliği “Becker” kas distrofisine neden olur. Anneler taşıyıcıdır ve anneden hasta geni alan erkek çocuklar hastalığı gösterir. Taşıyıcı annenin oğlunun hasta olma ihtimali %50’dir. Taşıyıcı annenin kız çocuğu da %50 ihtimalle taşıyıcı olacaktır. Ancak hastalık ilk kez hasta çocukta da başlamış olabilir. 
Duchenne kas distrofisi çocukluk çağının en sık görülen kalıtsal kas hastalığıdır. İlk belirtiler ilk 5 yaş döneminde görülür. Genellikle çocuklar normal yaşta yürümeye başlarlar. Yürümeye başladıktan sonra çocuğun yaşıtları kadar hızlı ve iyi yürüyemediği, çabuk yorulduğu, sık kucak istediği ve sık düştüğü fark edilir.  Özellikle yokuş yukarı yürürken ve merdiven çıkarken güçsüzlük fark edilir. Yürüme ve merdiven çıkma zorluğu fark edildiğinde hekime başvurulur. Kaslarda genelde psödohipertrofi (diğer bölgelerdeki güçsüzlüğü kapatma amacıyla gelişen yalancı gelişmiş görünüm) vardır. Hastalar 10 yaşına geldiklerinde yürüme önemli ölçüde bozulur ve tekerlekli sandalye ihtiyacı baş gösterir. Yirmili yaşlarda solunum cihazı ile nefes alıp vermelerine desteğe ihtiyaç duyarlar.  Bazı çocuklarda barsak sistemine ait şikayetler ve ileri dönemde kalp kasında değişiklikler de görülür.  

Kanda “kreatin kinaz (CK)” enzim düzeylerine bakıldığında bu enzimin doğuştan itibaren çok yüksek olduğu görülür. Genetik analiz ile hastaların yaklaşık %70’inde tanı koyma şansı vardır. Bu hem hasta çocuk için hem de ailenin daha sonra sahip olacağı çocukların hasta olup olmayacağının önceden tespiti için gereklidir. Genetik analiz ile tanı koyulamayan vakalarda kas biyopsisi yapılması gerekir. 

Becker tipi kas distrofisinde distrofin proteini kısmen mevcuttur. Bu nedenle hastalık Duchenne’e göre daha geç yaşta başlar, daha hafif seyirde ve şiddettedir.   Hastalık çocukluk yaş grubunda başlayabileceği gibi erişkin yaşta da başlayabilir. Hastalar özellikle bacaklarda güçsüzlükten şikayet ederler. Yokuş çıkarken, merdiven çıkarken zorlanırlar. Baldır kasları çok büyüktür (yalancı hipertrofi). Hastalar başlangıçtan 20-30 yıl sonra tekerlekli sandalyeye bağlanabilirler.  

Duchenne-Becker kas distrofilerinde daha öncede belirtildiği gibi genetik tanı koyma şansı vardır. Hasta çocuktaki genetik bozukluk tespit edilebilir ise ailede daha sonra doğacak çocuklar için anne karnında iken hastalığın tespiti mümkün olmaktadır.  

Hastalığın, henüz bir tedavisi yoktur. Tedavi konusunda pek çok çalışma olmasına karşın şu an için kortikosteroidler dışında uygulanan bir ilaç yoktur. Kortikosteroidlerin çocuğun tekerlekli sandalyeye bağlanma yaşını geçiktirdiği gösterilmiştir.  Fizik tedavi mutlaka tedavi sürecinin bir parçası olmalıdır. Fizik tedavi gelişebilecek kas ve iskelet şekil bozukluklarını önlemede ve geciktirmede önemli rol oynar. Omurga eğriliği durumunda çok geç kalınmadan ameliyat yapılmalıdır. 

 
Miyotonik Distrofi  

Myotonik distrofi erişkin yaşta en sık görülen kalıtsal kas hastalığıdır. Otozomal dominant olarak geçiş gösterir. Yani anne ya da babası hasta olan her çocuğun hastalığa yakalanma ihtimali %50’dir. Hastalığın genetik özelliği gereği hastalık anneden alındığında çocuklara daha ağır bir şekilde geçer ve bazen doğumdan itibaren bulgu verebilir. 

Kas güçsüzlüğü yüz kaslarında, el, el bileği ve ayak ve ayak bileği kaslarında belirgin olmakla birlikte tüm kaslarda görülür. Ayrıca “myotoni” denen kasın gevşemesinde zorluk da hastalığın bir bulgusudur. Miyotonik distrofide kas güçsüzlüğünün yanı sıra vücudun diğer organlarını etkileyen bozukluklar da görülür. Başın ön kısmında saç dökülmesi, katarakt,  hormonal düzensizlikler, üreme problemleri, hamilelik sırasında problemler, uyku bozuklukları, aşırı uykululuk, kalp ritim düzensizlikleri görülebilir. Hastalığın kesin çaresi yoktur. Hastaların katarkt gelişimi ve kalp ritim bozuklukları yönünden düzenli takibi gerekir. Belirtilere yönelik tedavi uygulanır. 
Miyotonik distrofili anneler gebelikleri sırasında gebeliğe yönelik sorunlar yaşayabileceklerinden mutlaka kadın doğum doktoru tarafından yakın takip edilmelidirler. Myotonik distrofide genetik tanı imkanı vardır. Duchenne kas distrofisinde olduğu gibi bebeğin anne karnında iken hasta olup olmayacağı da tespit edilebilir (prenatal tanı). Hasta annelerin bebeklerinde hastalık anneninkine göre daha erken yaşta başlayacağı ve daha ağır seyredeceği için prenatal tanı özellikle önem taşır. 

Fasioskapulohumeral Kas Distrofisi (FSH)
Bu hastalıkta özellikle yüz kasları, omuz çevresi kasları etkilenir. Otozomal dominant olarak geçiş gösterir. Yüz kaslarının etkilenmesi nedeni ile hasta gözlerini güçlü bir şekilde kapatamaz, dudaklarını büzerek ıslık çalamaz. Hareket sırasında kürek kemiğinin sabitlenmesini sağlayan kasların özellikle etkilenmesi nedeni ile hasta kollarını iki yana açmakta güçlük çeker , bu hareketi yapmaya çalıştığı zaman kürek kemiği dışarıya doğru çıkar. Kuvvet kaybı kollara ve bacaklara da yayılabilir. Hastalığın gidişi hastadan hastaya farklılık gösterir. Bazı hastalar normal yaşam süresince aktif olarak yaşarken diğerleri genç yaşta tekerlekli sandalyeye bağlı hale gelebilir.  

Diğer ailevi kas hastalıklarında olduğu gibi FSH’de de tam iyileşme bugün için mümkün değildir. Fizik tedavi, kürek kemiğini sabit tutan özel korseler hastanın yaşam kalitesini arttırır. 

Emery-Dreifuss Kas  Distrofisi: 

Erken çocukluk döneminde başlayan bu hastalık öncelikle eklemlerde kontraktür (kasların kasılması nedeni ile eklemlerin tam açılamama durumu),  kol ve bacak kaslarında hafif güçsüzlük ile kendini gösterir. Kalp kası etkilenimi hemen tüm hastalarda görülür. Kalp ritim düzensizlikleri nedeni ile genellikle 30’lu yaşlarda hastalar kalp pili takılmasına gereksinim gösterir.  Kalp ritim düzensizlikleri ölüme neden olabileceğinden kalp pili takılması hayat kurtarıcı olur. 
Konjenital Kas Distrofileri 

Doğumdan itibaren kendini gösteren kas hastalıklarıdır. İskelet kası etkileniminin yanı sıra beyinde yapısal bozukluklar, zeka geriliği ve görme bozukluklarına da neden olurlar.  Kas-göz-beyin sendromu, Walker-Warburg Sendromu,  Fukuyama tipi konjenital kas distrofisi gibi değişik tipleri vardır. Fizik tedavi dışında henüz tedavileri mümkün değildir. 

 Konjenital Myopatiler  

Konjenital miyopatiler, kas liflerinin yapısal bozukluğu nedeni ile ortaya çıkarlar. Çoğunlukla bebeklik döneminde ortaya çıksalar da daha ileri yaşlarda kendini belli eden formları da vardır. Konjenital kas distrofilerinden farklı olarak konjenital myopatiler yavaş seyirlidirler. Fizik tedavi hastaların performansını arttırmak, gelişebilecek şekil bozukluklarını önlemek için gereklidir. 


Kaslara enerji sağlayan şeker (glikojen) ve lipidlerin (yağ) kalıtsal bozukluklar nedeni ile kullanılamaması nedeni ile ortaya çıkan kas hastalıklarıdır. Bozukluğun yerine göre kasta glikojen ya da lipidler birikerek kas liflerinin işlevini bozabilir hatta kas liflerinde hasara neden olarak kuvvetsizliğe yol açabilir. Bu grup hastalıklar arasında özellikle bir tanesinin tanınması  ilaç tedavisi mümkün olduğu için önem taşır. “Asit maltaz” ismi verilen bu enzimin eksikliği “Pompe” hastalığına neden olmaktadır. Pompe hastalığı yeni doğan döneminde başlayabilir. Bu durumda bebekler 1-1,5 yaşında kaybedilir. Daha ileri yaşlarda hatta erişkin dönemde başlayan fomları da vardır. Kas kuvvetsizliği, solunum yetmezliği ve kalp kası hastalığına neden olur. Hastalığın tanısı için kas dokusunda enzim düzeyinin ölçümü ya da genetik tetkik yapılmalıdır. Eksik olan enzim tedavi amaçlı verilebilmektedir. Ancak tedavinin hasar oluşmadan erken dönemde başlaması önem taşıdığından erken tanı önemlidir. 


Mitokondriyal Kas Hastalıkları 
Mitokondriler hücrenin enerji ihtiyacını karşılayan yapılardır. Bu yapıların hastalıkları kasın yanı sıra bir çok organ sistemini de ilgilendirir. Ancak kaslar yüklü enerji ihtiyaçları nedeni ile en sık etkilenen dokulardır. Mitokondriyal hastalıkların çoğu anneden çocuklara geçer. Hem kız, hem de erkek çocuklar hasta olabilir. En sık görülen bulgular göz kapaklarında düşüklük, göz hareketlerinin kısıtlı olması, kol ve bacaklarda güçsüzlüktür. Egzersiz ile ya da günün sonuna doğru yorgunluk belirgin olabilir. Bazı durumlarda genetik tanı imkanı olsa da çoğu zaman tanı için kas biyopsisi gerekir. Kesin tedavi söz konusu olmasa da aerobik egzersiz ve çoklu vitamin tabletlerinden faydalanma sağlanabilmektedir. 
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