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NOROMUSKULER HASTALIKLAR

Noromuskiiler hastaliklar viicudumuzu hareket
ettiren kaslarin ve sinirlerin hastaligidir. En
onemli bulgular uyusma, yanma, karincalanma,
kuvvetsizlik ve kas kramplaridir. Giigsiizliik
bir¢ok kasi etkileyebilir. Merdiven ¢ikma,
kosma, yiirtime, kollari kaldirma, basi yastiktan
kaldirma, goz kapaklarini agma, yutma ve soluk
alma etkilenebilir. Hasta bazen yiiriime, kosma
gibi eylemler sirasinda normalden ¢ok daha
siddetli yorulma yasayabilir.

Noromuskiiler hastaliklarin bir¢ok tipi vardir.
Bunlarin bazilar1 dogustan gelebilecegi gibi
sonradan da ortaya ¢ikabilirler. Dogustan olan
noromuskiler hastaliklarda akraba evlilikleri
onemli risk olusturmaktadir.

Genetik olmayan (edinsel) néromuskiiler
hastaliklar bircok nedenle ortaya cikar. Bunlar
arasinda viicudun bagisiklik sisteminin sebep
oldugu hastaliklar, tiroid bozukluklari, diyabet,
B12 vitamin eksikligi, toksinler, kas-sinir
dokusuna zararh bazi ilaclar bulunmaktadir.

Edinsel n6romusktiler hastaliklarda dogustan
hastalik nedeni yoktur; yasam siiresi icinde
ortaya cikan nedenlerle hastalik gelisir.
Ornegin kaslar ve sinirler iltihaplanabilir. Bu
iltihaplanma kasin kendisinde ise miyozit
adini alir. Tiroid bezi, bobrek tistii bezi
hastalandiginda da kaslar etkilenebilir. Bazi
gribal enfeksiyonlar ve asilar sinirlerde iltihabi
degisikliklere yol agabilir. Baz1 sik kullanilan
ilaclar da kaslarda ve sinirlerde hasara neden
olabilir.



Tiim bu hastaliklarin 6nemli 6zelligi, hastaligi
ortaya cikaran nedenin ortadan kaldirilmasi
veya bugiin icin bilinen ilaclarla tedavi
edilebilmesi, hastanin normale donebilmesidir.

Kalitim fiziksel ve ruhsal 6zelliklerin
ebeveynden ¢ocuga gecirilebilmesi icin
gerekli aktarimdir. Bu aktarim, kromozomlar
tizerindeki genler yolu ile yapilmaktadir.
Kalitimsal néromuskiiler hastaliklarda ise
hastada dogustan hastalik vardir. Bu hastalik
genetik bir degisiklik sonucu olusmustur

ve aslinda kisi anne karninda gelisirken bu
degisiklik ortaya ¢cikmistir. Bu degisiklik kisi
anne karninda yasadigi siireden beri var
olmakla birlikte hastalik belirtilerinin ortaya
¢ikmasi dogduktan sonraki degisik yaslarda
olabilir.

NOROMUSKULER HASTALIKLARIN TANISI:

¢ Hastalik hikayesi

¢ Noroloji muayene

e Gerekli kan testleri (CK)

e Elektromiyografi incelemesi (EMG)
¢ Biyopsi

Kan testinde kreatin kinaz (CK) enzim
diizeyinin ¢ok yiiksek bulunmasi kasin
kendisinin hasta oldugunu kanitlar.

GiDis

Noromuskiiler hastaliklarin seyri degiskendir.
Edinsel olanlarda hastaligin ilerleyisi haftalar-
aylar i¢cinde olur. Kalitimsal néromuskiiler
hastaliklarda ise hastaligin ilerleyisi yillar



boyunca siirer. Zihinsel islevler, cinsel islevler
ve dogurganlik genellikle etkilenmez. Ancak
belirtilerin yillar icindeki ilerleyisi sosyal ve
duygusal etkilenmeye neden olarak zihinsel ve
cinsel islevlerin ikincil olarak etkilenmesine
neden olabilir. Dogurganlik etkilenmez ama
hasta birey, gebelik siirecinin viicuduna
ekleyecegi ylkiin sonuglari ve cocukta
hastalik ortaya ¢ikma olasiliklari nedeni ile
bilgilendirilmelidir.

TEDAVIDE NELER YAPILIYOR?

Noromuskiiler hastaliklarda tedavi nedenin
ne oldugunun bulunmasina baghdir.
Noromuskiiler hastaliga yol acan bir

sebep varsa tedavi edilir. Bazi durumlarda
destekleyici tedavi ve fizik tedavi uygulamalari
tek tedavi yontemi olabilir. Digerlerinde ilag
tedavisi 6zellikle bagisiklik sistemi {izerine
etkili ilaglar uygulanabilir.

[ster edinsel, isterse kalitimsal kas

hastaligi olsun hastanin mutlaka kendisine
0zel dliizenlenecek egzersiz programini
hayata gecirmesi gerekir. Kalitimsal

kas hastaliklarindan olan yag birikimi
miyopatilerinde karnitin, bazen riboflavin
(B2 vitamini), mitokondriyal hastaliklarda
bazen ko-enzim Q (CoQ10) ¢ok iyi sonug
verebilmektedir. Glikojen depo hastaliklarindan
olan Pompe hastaliginda hastalarin enzim
tedavisini (asit-alfa glukozidaz enzimi) 6mir



boyu kullanmalar1 gerekmektedir. Hastalarda
miyopatinin seyri sirasinda kalp kasi tutulabilir.
Bu nedenle bu hastaliklarda hastanin kalp
tutulumuna ait belirtiler acisindan izlenmesi
gerekir. Solunum sistemi de néromuskiiler
hastaliklarda siklikla etkilenen sistemler
arasindadir.

Baz1 noromuskiiler hastaliklarda omurgada
egilme (skolyoz) goriiliir. Bazen de hastanin
oturus bozukluklarina bagh olarak skolyoz
gelisebilir. Tekerlekli iskemleye bagiml hale
gelmis olan hastalarin oturma diizenlemesinin
yapilmasi 6nemlidir. Her seye ragmen skolyoz
gelismis ise skolyozu diizeltme ameliyatlarinin
degerlendirmeye alinmasi gerekir. Eklemlerde
hareket kisithligina bagh olarak ortaya ¢ikan
kapanmalar (kontraktiir) uygun egzersizlerle
ve atellerle 6nlenmeye calisilmali, buna ragmen
kontraktiir gelisiyorsa yine ameliyat olanaklari
degerlendirmeye alinmalidir. Ayrica bireylere
psikososyal destek verilmesi 6nemlidir.

Erkek cocuklarda gortilen kalitimsal kas
hastaliklarindan olan Duchenne ve Becker
muskiiler distrofiler iskelet kaslarinin
ilerleyici hasari ile karakterizedirler. Sebebi
vicuttaki distrofin ad1 verilen maddenin
eksiligidir. Distrofin eksiligi ise, bu maddeyi
kodlayan gendeki bozukluk nedeni ile ortaya
cikmaktadir. Hasarli olan bu genin tamiri ile
ilgili arastirmalar devam etmektedir.
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