DUCHENNE MUSKULER DISTROFI’'NIN TANI VE TEDAVISI

DMD AILE REHBERI
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1.GiRIiS

Duchenne Mdskiler Distrofi (DMD); anlasiimasi ve yonetimi
zor olan karmasik bir taniya sahiptir. Bu hastalik, kimsenin
isteyerek girdigi bir yol degildir. Miskiler Distrofi Dernegi
(MDA), Aile Miskdiler Distrofi Projesi (PPMD), TREAT-NMD ve
Diinya Duchenne Organizasyonu birlikleri (UPPMD), tani alan
tim ailelerin acilarini ve hislerini anlayarak gerektiginde
onlara destekte bulunmaktadirlar. Tani slireciniz boyunca,
size ve ailenize en iyi destegi, bakimi ve kaynaklarini sunmak
bizim i¢in ¢cok Oonemlidir. Bu amagla 2018 Duchenne Aile
Rehberini gelistirmek icin beraber calistik.

Duchenne, “distrofinopatiler” olarak bilinen kas hastaliklari
tlrtinden biridir. Distrofinopatiler, kas proteini olan
“distrofin” eksikliginden kaynaklanir ve semptomlarina gére
daha siddetli seyreden DMD’den daha hafif seyreden BMD’ye

Bu rehber, Duchenne’nin tibbi
yonlerini belirtmekle beraber
olup hastalik sadece tibbi
yonden incelenmemelidir.
Temel amacg; tibbi sorunlari en
aza indirgeyerek, cocugunuzun
hayata tutunmasini ve aile
birliginin devamliliginin
saglanmasidir. DMD'li cocuklarin
cogunun mutlu oldugunu ve
ailelerinin ilk tani sokunu
atlattiktan sonra daha iyi
olduklarini unutmamak
gerekiyor.

uzanan farkli fenotiplerde gorilebilir. Basitlestirmek icin bu
rehberde 6ncelikli olarak DMD’den bahsetmekteyiz.

Elizabeth Wroom, Diinya Duchenne

Elinizdeki bu Aile Rehberi, DMD tanisi almis hastalara ve Organizasyonu (UPPMD)

erken dénem yirime ve tani evresindeki ailelere yonelik
yazilmistir. Bu amacla, rehberdeki “siz” ifadeleri, DMD tanisi
alan kisiyi belirtmektedir.

DUCHENNE ‘BAKIM HUSUSLARININ’ TEMELI

ABD’nin Hastalik Kontrol ve Onleme Merkezi (CDC) Duchenne Birimi, toplumda “bakim hususlari”
olarak ozellikle bilinmektedir. Hem orijinal hem de giincellenmis bakim hususlari (bakim konulari),
Duchenne tani ve bakiminda uluslararasi uzmanlar tarafindan genis bir uzmanlik alanini temsil etmek
lzere secilen yogun bir calismaya dayanmaktadir. DMD yonetiminde bakim metodlarinin
siniflandiriimasi amaciyla farkh evrelerin her biri icin ne kadar gerekli, ne kadar uygun ve ne kadar
uygun olmayan ibareleri kullanilmaktadir. Toplamda 70.000’den fazla farkli durum g6z Oniinde
bulundurulmustur. Bu durumlar, Duchenne bakiminda en iyi uygulamayi sunmak amaciyla ¢ogunlugun
karariyla olusturulmustur. Bu glincel rehber de ayni siireglerden gecerek olusturulmustur.

2018 Duchenne Aile Rehberi, Duchenne Miskdler Distrofinin tibbi bakimi icin yapilan giincellemelerin
sonuglarini 6zetlemektedir. Orijinal ve glincellenmis bakim hususlari, hasta destek gruplari ve TREAT-
NMD agi ile beraber ABD Hastalik Kontrol ve Onleme Merkezi'nin desteklenmektedir. Tim belgeler,
Lancet Norolojide ve PPMD, MD, TREAT-NMD ve CDC websitelerinde yayinlanmaktadir. Ayrica, TREAT-
NMD ve UPPMD sayesinde TREAT-NMD araciligiyla bircok dile de gevrilebilir.



Ek olarak, 6zellesmis bakim alanlarina 6zgi alt uzmanlik alanlari gelistirilmistir. Bu makaleler, Amerikan
Pediatri Akademisi’'nin 2018 yilinda yayinlanacak olan Pediatri Ek Cildinde ve asagidaki websitelerinde
yayinlanacaktir.

ANA BELGE iCiN REFERANSLAR:
www.mda.org
www.parentprojectmd.org
www.treat-nmd.eu
https://worldduchenne.org/

YAYINLANMIS BAKIM REHBERLERI

e DMD’nin tani ve yonetimi, giincelleme, bolim 1: Tani, néromuskiiler, rehabilitasyon,

endokrin ve gastrointestinal ve beslenme y6netimi

DMD’nin tani ve yénetimi, glincelleme, b6élim 2: Solunum, kalp, kemik saghgi ve ortopedik
tedavi

DMD’nin tani ve yénetimi, glincelleme, b6lim 3: Birincil bakim, acil durum yonetimi,
psikososyal bakim ve yasam boyu bakim

ACILIS SAYFALARI
CDC: www.cdc.gov/ncbddd/musculardystrophy/care-considerations.html

PPMD: www.parentprojectmd.org/careguidelines

MDA: www.mda.org

Diinya Duchenne Organizasyon Birligi: www.worldduchenne.org

TREAT NMD: http://www.treat-nmd.eu/resources/care-overview/dmd-care/
diagnosis-management-dmd/




DMD HASTASI

YASAM DONGUSU GECISLERI

COCUKLUK CAGI ERGENLIK YETiSKIN

Figir 1



2.REHBERI NASIL KULLANMALIYIZ ?

BU REHBERI iKi SEKILDE KULLANABILIRSINiZz:

1. DMD’nin 6zellesmis bolimlerine konsantre olarak
2. DMD bakiminin 6zellesmis kisimlarina konsantre olarak

Tablo 1 dahil olmak Gzere bu bolimde, Duchenne’nin ilerleyisini hastadan hastaya degiskenlik
gosterecek sekilde ele alinmistir. Bu kilavuz, hangi bakim ihtiyaglarini nceden tahmin edebileceginize
genel bir bakis niteligindedir.

Ayrica, sizinle ilgili olan 6zel bakim yontemini okumak isterseniz, icindekiler tablosunda
bulabilirsiniz.

BAKIM EKiBiNiN KURULMASI

Duchenne’nin en iyi sekilde yonetilmesi icin, kapsamli bakimini saglayacak bircok farkl alanda
uzmanlarin katilimiyla multidisipliner bir yaklasim gerekmektedir. Bir kas hastaliklari uzmani, yasaminiz
boyunca genel bakiminizin sorumlulugunu Ustlenerek, kas hastaliklari uzman ekibinin bas doktoru
olarak gorev yapmaktadir. Cocukluk cagindan yetiskinlige gectiginizde, kas hastaliklari doktorunuz da
yetiskin doktoru olarak degisecektir ancak uzman ekibin bas hekimi olarak kalacaktir. Bakim
koordinator; iletisimi ve bakim ihtiyacglarini koordine etmesi agisindan 6nem arz etmektedir. Bakim,
bakim ekibi Uyeleri arasinda, sizinle ekip arasinda ve ekibin bulundugunuz boélgedeki ilgili doktorlar
arasinda kuracagi etkilesim ile gerceklesmektedir. Kas hastaliklari ekibinizde bakim koordinatoéri
olmamasi durumunda doktor goriismeleriniz sirasinda herhangi bir endiseniz, sorunuz ya da acil
durumunuz oldugunda kiminle iletisime gececeginizi 6greniniz.

Bu Aile Rehberi, kapsamli bakim siireciyle ilgili size temel bilgileri saglayacaktir. Kas hastaliklari
uzmaniniz Duchenne ile ilgili tim sorunlarin farkinda ve temel gerekliliklere uygun bakima erisebilir
olmalidir. Yasiniz ilerledikce, tedavinizle ilgili bazi alt uzmanlk alanlari da eklenebilir. Aile Rehberi,
Duchenne bakiminin farkl alanlarini icermektedir (Figlir 1). Alt uzmanhk alanlarindaki doktorlara her
yasta ve her evrede ihtiya¢ duyulmamakla birlikte gerektiginde ulasilabilir olmalari ve bakimin tim
alanlarinda desteklerinin olmasi 6nemlidir.

Siz bakim ekibinin merkezisiniz. Sizin ve ailenizin, klinik bakiminizi kisisellestirecek ve koordine
edecek bir saglik calisani tarafindan aktif olarak takip edilmeniz cok 6nemlidir.



DUCHENNE’i ADIM ADIM OGRENMEK (TABLO1)

Duchenne zaman iginde ¢ok yavas degisiklige ugrayan bir hastaliktir. Bakim ihtiyaglarini anlayabilmek
amaciyla Duchenne’i birkag kilit bolime ayirdik. Bu asamalar biraz karmasik gériinse de, herhangi bir
0zel durumda gerekli bakim tlrlni ve bakim ihtiyaglarinizi karsilayan ekipten taleplerinizi bahsedilen
bu asamalarda bulabilirsiniz.

1. TANI (bebeklik/¢ocukluk)

GUnumuzde hala, birgok DMD’li cocuk herhangi bir aile 6ykiisii olmadik¢a ve baska nedenlerle kan testi
yapiimadik¢a, semptom vermeden 6nce tani alamamaktadir. Yiirimede gecikme, emekleme veya
konusma ile ilgili semptomlar gorilebilir ancak nadirdir ve tani evresinde taninmazlar.

Aileler, ¢ocuklarin gelisimindeki farkliliklari ilk fark eden, ilk soru soran ve gelisimsel gerilikleri
actklamak icin daha fazla sorgulayan kisilerdir. Amerikan Pediatri akademisi, ailelerin ¢ocuklarin
gelisimlerini takip etmeleri, olasi gelisimsel gerilikleri izlemeleri, ilk destek bakim ekipleri ile beraber
¢6zmeleri icin bir arag gelistirmistir. Bu araca motordelay.aap.org. sitesinden ulasilabilir.

Yeni bir DMD tanisi dogrulandiginda, psikososyal ve duygusal destek oldukg¢a 6nemlidir. DMD tanisi
almak ¢ok zordur. Cevaplanmamis o kadar ¢ok soru ve danisacak o kadar az yer/kisi vardir ki, aileler bu
durum karsisinda kendilerini yalniz ve bunalmis hissederler. ilk destek bakim ekipleri ve kas hastaliklari
uzmanlari, hastaya ve ailelerine yardim etmek amaciyla ihtiya¢ duyduklari kaynak, bilgi ve destek
saglanmasi hususunda, ailelerin aile destek ve bakim birimleri ile baglanti kurmalarina yardimci
olmaktadir. Amerika’da, DMD tanisinin ilk 3 ayinda ailelere kaynak olmasi icin PPMD denilen bir
websitesi kurulmustur (ParentProjectMD.org/for-newly-diagnosed). Ayrica, hem PPMD hem de MDA,
DMD’li gocuklarin kardesleri ve ailesi ile iletisiminde yararlanabilecegi kaynaklari sunmaktadir.
Bulundugunuz yerdeki aile destek/savunma gruplari ile baglanti kurmak, gerekli kaynaklara ulagimi
kolaylastiracaktir.



2. ERKEN YURUME EVRESI (¢cocukluk)

Erken ylrime ya da ylrime evresi denilen donemde, ¢ocuklar DMD’nin klasik isareti kabul edilen
belirtileri gdstermektedir. Bu isaretler cok detayl ve ince olabilir ve asagidaki durumlari icerebilir.

e Bas ve boyun kaldirmada giigliik

e 15 ayliktan once yilriyememe

* Yirimede, kosmada ve merdiven ¢ikmada zorluk

e Aksama ve sik diisme

e Atlama ve ziplamada zorluk

e Diger ¢cocuklarla ayni yasta konusmaya baslamama

e Yerden kalkmak ya da ayaga kalmak icin yardima ihtiya¢ duyma (Govers manevrasi,
Figir 2)

Figlir 2. Govers Manevrasi



® Arka bacak kaslari normalden daha biyik goriinir (psédohipertrofi)

e Bacaklari ayirarak ylrime

e  Parmak ucunda ve paytak ylirime

e Omurga egriligi ile birlikte gogus disarda ylrimek

® Yiksek Kreatin Kinaz diizeyi (CK) (CK ya da CPK olarak bilinen bu enzim, kaslar zarar
gordigiinde salinir . CK diizeyine kan testi ile bakilir ve deger 200’den biiyilk ise DMD tanisi
icin ileri tetkiklere ihtiyag¢ duyulur)

e Karaciger enzimlerinde yukseklik (AST ve ALT denen karaciger enzimleri kanda yiiksek
bulundugunda DMD tanisi igin ileri tetkiklere ihtiya¢ duyulur. DMD testi tamamlanmadikga,
ileri karaciger testleri yapilmamalidir.)

DMD TANISI:

DMD’den stiphelenildiginde yapilacak olan ilk test kanda CK diizeyine bakmaktir. DMD’li hastalarda
genellikle CK seviyesi normalden 10-100 kat daha yuksektir. CK yiksekliginden sonra, DMD’ye
neden olan DNA’daki degisimleri (genetik mutasyon) saptamak 6nemlidir. Genetik testlerin
yorumlanmasi, cocugun ve diger aile bireylerinin nasil etkilenecegi ile ilgili bilgi sahibi olmak
amaciyla testlerin genetik danisman tarafindan yorumlanmasi dnemlidir. Tani genelde erken
ylrime evresinde konmaktadir.

PSiIKOSOSYAL, OGRENME VE DAVRANIS:

DMD hastalari, davranissal ve 6grenme ile ilgili zorluklar konusunda daha yliksek sansa sahiptir.
Bazi zorluklar beyindeki distrofin eksikliginden kaynaklanirken digerleri, fiziksel sinirlamalara bagh
olabilir. Erken ya da ge¢ donem yiriime evresinde baslanan steroid gibi bazi ilaglar, zorluklar
konusunda rol oynayabilir (asaglya bakiniz). Steroid alan bazi cocuklarda, 6fke kontrolt, ruh hali
degisiklikleri, dikkat ve hafiza konusunda sorun yasanirken, almayan cocuklarda bu problemler
gorilmemektedir. Gelisimde ve/veya 6grenmede gecikme gorildiglu durumda, belli sorunlarin
tanimlanmasina ve giderilmesine yardimci olmasi i¢in bir psikolog ya da noéropsikolog tarafindan
degerlendirme yapilmalidir. Duygusal ve davranissal sorunlar sik gézlenmekte oldugu icin erken
teshisinde midahale 6nemlidir. Gelisimsel ¢ocuk doktorlari ve psikolog bu konuda yardimci
olmaktadirlar. Konusma ve dil konusuna da deginilmeli ve gerekirse terapiste baslanmalidir. Aileniz
kaynaklara erismekte zorluk ¢ekiyorsa, sosyal hizmet c¢alisanlari sizinle baglantiya gecerek kaynak
erisiminizde yardimci olmaktadir. Belirli psikososyal, 6grenme ve davranis problemlerini ele almak
icin uzmanlardan destek almak énemlidir (Bkz. Bolim 14)

FiZIKSEL TERAPI, FIZYOTERAPI:

Erken donemde fizik tedavi ekibine basvurulursa, kaslari esnek tutmak ve eklemlerdeki gerginligi
onlemek ve/veya en aza indirgemek icin kademeli olarak egzersizlere baslamanizi isteyebilir.
Rehabilitasyon ekibi, cocugunuzun okula katilimini desteklerken, giivende tutmasi icin oyun siiresi/
tatil sirasindaki uygun egzersiz ve uygulamal beden egitimi konusunda bilgiler vermektedir. Bir
fizik tedavi egzersiz programi, gliclendirme yerine hareketlerin korunmasina ve kaslarin esnekligine
yardimci olmalidir. Gece yatarken kullanilan ateller (AFO ya da ortez olarak adlandirilir), ayak
bileginin hareketinin devamliligini saglamak ve gerginlik olusturmak icin kullanilir. Fizik tedavi
uzmaninin 6nerdigi evde yapilacak olan egzersiz glinliik rutin olarak yapiimalidir.



STEROIDLER:

Kortikosteroidler ya da steoidler tercihen tanida tartisiimali ve bu evrede kullaniimaya
baslanmalidir (Bkz. Bolim 6). Steroid kullaniminin planlanmasinda, steroidlerin faydalari,
bagisikliklarinin tamamlanmis olmasi, yan etkilerinin ve ilgili risk faktorlerinin arastirilmasi ve nasil
minimize edilecegine dair bilgilerin 6grenilmesi gerekmektedir. Kilo alimi ve degisen kemik saghgi
gibi yan etkilerden kacinmak icin (tercihen kayith bir diyetisyen ile) planlama 6nemlidir.

KEMiK SAGLIGI ve HORMONLAR:

Steroid alimi kemiklerin zayiflamasina neden olabilecegi gibi bliyiime hormonu ve testosteron
(erkeklik hormonu) gibi hormonlarin salinimini da etkilemektedir (Bkz. Bolim 7). Beslenme kemik
saghgi acisindan 6nemli olup, D vitamini ve kalsiyum iceren diyetlere yonelilmelidir (Bkz. Bolim 8
ve 13). Kas hastaliklari uzman kontroliine gittiginizde, beslenme ihtiyaglariniz icin kayith
diyetisyenden yardim alabilirsiniz. Kas hastaliklari uzmaninizi her ziyaretinizde boy/kilo 6élcimi
yapilmali, zaman igindeki blylmeyi ve agirhg izlemek icin dl¢ciimler bir grafige cizilmelidir (Bkz.
BoSlim 7). On kol kemik uzunlugunu veya alt bacak uzunlugunu élgmek ya da ist ve alt kollarin
uzunlugunu beraber 6lgmek dogru uzunluklari kaydetmek icin alternatif bir yoldur ve temel
uzunluklar icin de aralikli 6lcimler yapilarak takip edilmelidir. Steroid alimina baslandiginda, ¢ift
enerjili X-1s1n1 absorbsiyonu (DEXA) kullanilarak temel kemik yogunlugu dizeyi olgilmelidir
(Bkz. Bolum 8).



KALP ve GOGUS KASLARI:

Tipik olarak, kalp ve g6gis kaslarindaki sorunlar bu evrede goériilmez. Ancak yine de sizin igin sinir
cizgisini belirlemek i¢in tani koymaya baslamali ve devamli takip amaciyla doktora gériinmelisiniz.
Kiguk yasta solunum fonksiyon testlerine baslamak, ekipmanlara alismaniza ve sonraki doktor
gorismelerinizde pratik yapmaniza yardimci olacaktir. Kardiyak goriintiileme (EKG ve kardiyak
MRG ya da ekokardiyogram) tani sirasinda ve 10 yasina kadar her yil, ileri yaslarda ise gerektiginde
daha sik onerilmektedir (B6lim 12). Pnémokok (pnémoni) ve yillik grip asilarinin yapilmasi
hastaliklardan korunmak icin 6nemlidir (Bolim 11).

. GEC YURUME EVRESiI (ileri cocukluk/ ergenlik/ geng yetiskinlik)

Geg ylrime evresinde, merdiven ¢ikma, yerden kalkma gibi motor faaliyetlerdeki zorluklarla
beraber ylrimek gitgide zorlasacaktir.

PSiIKOSOSYAL, OGRENME VE DAVRANIS:

Ogrenmedeki gecikmelerin veya belirli 6grenme gicligiiniin  sirekli takip edilerek
degerlendiriimesi bu asamada 6nemlidir. Psikologlar ve noéropsikologlar, egitim ihtiyacglarinizi
karsilamak icin en uygun yontemleri belirlemenize yardimci olabilirler. Herhangi bir 6grenme ve
davranis sorununa yardimci olmak icin uzmanlardan sirekli destek alinmasi gerekebilecegi gibi
fiziksel glic ve fonksiyon kaybi ile basa ¢ikmak icin 6zel destek ve miidahale de gerekebilir (Bolim
14). Bu evrede gelecek hedeflerinizi belirlemelisiniz. Bu sayede siz ve aileniz hedefleriniz
dogrultusunda gereken egitim ve 6gretimi planlamak icin okulunuz ile isbirligi icinde olabilirsiniz.
Bazi ¢ocuklar icin olasi bilissel bozukluklari tanimlamaniza ve ev ve okul ortaminda en iyi sekilde
fonksiyon gostermenize yardimci olmak amaciyla noéropsikoloji degerlendirmesi gerekebilir.

Bakim, duygusal ve fiziksel enerji gerektirir. Baskalariyla iliskiler kurmanin yani sira kendiniz icin de
zaman ayirmak oldukc¢a 6nemlidir. Genisletilmis aile ve glivenilir topluluk Gyeleri iceren destek
aglari gelistirmek, bakiminizda yardimci olan kisilerin dinlenmelerine ve kendilerini yenilemelerine
yardimci olabilir.

FiZIKSEL TERAPi/ FIZYOTERAPI:

Rehabilitasyon tedavisi, bagimsiz hareket, giic ve islev araliginin stirdirilebilmesi icin 6nemlidir
(Bkz. Bolim 10). Eklem gerginligi, fizik tedavi yontemi ile tedavi edilemezse, ortopedi uzmaninin
degerlendirmesi ve bilgilendirmesi gerekebilir. Bakim ekibindeki bir fizyoterapist, tekerlekli
sandalye ve ekipmanlarinin énerilmesi, slirekli agirlik kaldirma ve ayakta durmanin (kemik saglhgi
ve sindirime yardimci) tesvik edilmesi gibi bir ¢cok konuda size destek olmaktadir. Hareketliligi
saglamak amaciyla kullanilan tekerlekli sandalyenizin uygun pozisyon, viicut uyumu ve rahathgi
saglamak amaciyla oturma destegiyle donatilmis oldugundan emin olunuz. Evde yapilan glinlik
esneme hareketleri de fiziksel destek i¢in dGnemlidir.

STEROIDLER:

Devam eden steroid tedavisinde, ilacin uygulanmasina, dozuna, yan etki 6nlenmesine, gbzetimine
ve yonetimine dikkat edilmelidir. Yilda iki kez iskelet kas glicii ve fonksiyonunun izlenmesi
gerekmektedir. Kilo ile ilgili herhangi bir endise var ise, kilo artisi ya da dusikligi ile ilgili kontroller
yapiimalidir.



KEMIiK SAGLIGI ve HORMONLAR:

Steroid kullaniminda 6zellikle hareket kisitlamasi oldugunda, kemik sagligi ve kirik riski gbz ardi
edilmemelidir. Kas hastaliklari uzmaninizin, kemik saghg ve yogunlugunu olgen spinal X-ray
taramasi ya da DEXA taramasi gibi goriintiileme testlerinin yaninda D vitamini diizeyini 6lcen kan
testlerini de kemik kirilmalarina karsi takip etmesi 6nemlidir (Bkz. Bolim 8). Yeterli diizeyde D
vitamini ve kalsiyum aldiginizdan emin olmak icin, her doktor ziyaretinizde beslenme diizeniniz
kontrol edilmelidir. Gelisme geriligi belirtileri olan boy ve kilo 6l¢lilmeye devam edilmelidir
(Bkz. B&liim 7).

KALP ve SOLUNUM KASLARI:
Kalp ve solunum kaslarinin takibine devam edilmelidir. EKG, kardiyak MRI veya ekokardiyogram ve
diger test tipleri tani alindiktan sonra yilda en az 1 defa olacak sekilde ve 10 yasindan sonra

gerekirse daha sik yapilmalidir. EKG, kardiyak MRI veya ekokardiyogramda herhangi bir degisiklik
gozlenirse, kardiyoloji uzmani miidahale 6nerecektir (Bkz. Bolim 12).

ERKEN YURUME KAYBI EVRESI (ileri cocukluk/ ergenlik/ geng yetiskinlik)

Erken ylrime kaybi evresinde, uzun mesafe yiriyuslerden sonra yorgunluk olabilir. Yorgunluk
oldugunda da, bir scooter, biylk bir bebek arabasi (eger uygunsa) veya tekerlekli sandalye
hareketlilige yardimci olabilir (Bkz. Bolim 10).

PSiIKOSOSYAL, OGRENME VE DAVRANIS:

Ergenlikten yetiskinlige gecis 13-14 yaslarinda olmaktadir. Ergenlikten yetiskinlige gecerken,
pediatrik ve yetiskin saglik uzmanlari, okul ¢calisanlari ve bakim ekibinizdeki diger kisiler gecisle ilgili
ilgileneceklerdir. Ayrica kas hastaliklari uzman ekibinden 1 ya da 2 kisi kisisel gecis planinizin
gelistirilmesine rehberlik edecektir. Gelecek hedefleriniz, egitim planlamanizin yani sira, yasama,
okuma, ¢alisma ve tibbi bakiminizla ilgili detaylari da icermelidir. Yetiskinliginizde de bagimsizhigi
korumak; evde, okulda ve arkadaslarla vakit gecirebilmek icin 6Gnemlidir. Arkadaslarinla iletisimde
olmak, iliski kurmak ve stirdirmek agisindan 6nemlidir. DMD hastalarinin bazilarinda herhangi bir
psikososyal sorun gézlenmezken, bazilarinda sorunlar yasanmaktadir. Kas hastaliklari uzmaniniza
her gidisinizde, anksiyete ve depresyon taramasi yapilmalidir. Herhangi bir anksiyete ve depresyon
gorlirse, uygun bir sekilde erkenden tedavi edilmelidir.

FiZiKSEL TERAPI:

Evde yapilan agma-germe hareketlerine ek olarak, tist uzuvlarinizdaki (omuzlar, dirsekler, el bilegi,
parmak) gerginlik ayakta durabilmeniz i¢in dnemlidir. Skolyoz, steroid kullanan hastalarda daha az
gorilse de, yirime kaybindan sonra da takibine devam edilmelidir. Bazi durumlarda skolyoz hizlica
ilerleme gosterebilir (Bkz. Bolim 9). Ayakkabi segimini sinirlayan ve rahatsizlik veren ayak
pozisyonu ile ilgili sorunlar icin ortopedi uzmaninin degerlendirmesi gerekmektedir. Ayak bilegi ve
ayak eklem sikiligina yardimci olmasi amaciyla uygunsa cerrahi midale de tartisilabilir.

STEROIDLER:

Steroid tedavisinin sirdiriilmesi, 6nceden baslamis, devam eden ya da bu siirede baslamis olsun
farketmeksizin yonetimi dnemlidir (Bkz. Bolim 6)
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KEMIiK SAGLIGI ve HORMONLAR:

Spinal kompresyon kiriklarina iliskin isaretlere ozellikle dikkat edilerek kemik saghginin kontroli
ihmal edilmemelidir (Bkz. Bolim 8). Bliylimeyi gbzlemlemek igin, boy, uzunluk ve agirlik kontrolleri
onemlidir. Ayakta durma gicligi ¢ekilmeye baslandiginda, 6n kol ve alt bacaga alternatif olarak
st ve alt kollarimizin uzunluklari da élgllmelidir. 9 yasindan itibaren ergenlik takibi yapilmahdir.
Ergenlik 14 yasina kadar baslamadi ise endokrinolojiye goriinmelisiniz. Testosteron seviyeniz
disitkse, tedavi gerekebilir (Bkz. B6lim 7).

KALP ve SOLUNUM KASLARI:

Kalp fonksiyonunun degerlendirilmesi yilda en az 1 defa gereklidir ve fibroz belirtisi veya kalp
kasinda herhangi bir degisiklik gorildiiyse derhal tedavi edilmelidir (Bkz. Boliim 12). Her alti ayda
bir solunum fonksiyon testi yapilarak solunum fonksiyonu 6lclilmelidir. Solunum fonksiyonunda
dusliklik baslarsa, nefes almaya ve oksirmeye yardimci tedaviler arastiriimali ve gerektiginde
uygulanmalidir (Bkz. Bolim 11).

PALYATIF BAKIM:

Palyatif bakim ekibi, en ylksek yasam kalitenizi elde etmenize yardimci olmak, aci ve rahatsizliktan
kurtulmak ve yasam hedeflerinizin tedavi seceneklerinizle eslesmesini saglamaya odaklanan tibbi
saglayicilariicerir. Palyatif bakim bazen “yasam sonu” bakim ile karistirilsa da, palyatif bakim ekibi,
teshisinizin her asamasinda zorluklarla basa ¢ikmaniza yardimci olur ve yasaminiz boyunca birgok
gecis tird ile siz ve aileniz icin destekleyici bir kaynak olur.

DMD olan veya olmayan tim insanlarin acil bakim konusunda karar vermeleri gerekir - acil
durumlarda viicutlarina ne yapmak istediklerini, ne istemeyebileceklerini, eger acil durumda
kendileri miidahale etmeyecekse tibbi karar vermeleri igin tibbi avukatin/ savunucunun kim
olacagina karar vermelidir. Palyatif bakim ekibi, acil bakim planinizi yaparken planin neleriicermesi
gerektigine ve nerede tutulmasi gerektigine karar vermede 6zellikle yardimci olmaktadir.

. GEC YURUME KAYBI EVRESI (geng yetiskinlik/ yetiskinlik)

Gecg yurime kaybi evresinde, iyi durus fonksiyonunu ve bakimini zorlastiran, viicudun merkez
kuvveti ve Ust bolge kuvveti zayiflayabilir.

FiZiKSEL TERAPI:

Bagimsiz hareketinizi ve fonksiyonunuzu destekleyici ne tir acma/ germe, egzersiz ve
ekipmanlarinin gerektigini fizik tedavi uzmaniniz ile konusmalisiniz. Rehabilitasyon ekibinizdeki
hareket terapistiniz, yeme-igme, tuvaleti kullanma, gerekirse yataga gecme ve yatakta donme gibi
aktivitelere yardimci olacaktir. Bagimsizligi ve givenligi arttirmak icin yardimci teknolojiler
degerlendirilmelidir.

STEROIDLER:
Kas hastaliklari bakim ekibinizle, steroid uygulamasini, beslenmeyi, ergenligi ve kilo yonetimini

konusmaya devam etmelisiniz. Mevcut Oneriler, solunum ve (st govde giicii ve fonksiyonunu
korumak icin steroidlerin yasam boyunca kullaniimasini tesvik etmektedir (Bkz. B61im 6).
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KEMIiK SAGLIGI ve HORMONLAR:

Kemik saghginin takibi yasam boyunca devam etmelidir. Kemik sorunlari agrili olabilir ve bu
nedenle kas hastaliklari bakim ekibinizin gozetiminde degerlendirilmelidir (Bkz. Bolim 8).

KALP ve SOLUNUM KASLARI:

Kalp ve akciger fonksiyonlarinin en az 6 ayda bir takip edilmeli ve ¢ogu zaman daha yogun
arastirmalar ve miidahaleler yapilmasi gerekebilir (Bkz. Bolim 11, 12).

PALYATIF BAKIM:

Palyatif bakim ekibi bu donemde de 6nemini korumaktadir. Yukarida bahsedildigi gibi, bu ekip, en
ylksek yasam kalitenizi elde etmenize yardimci olmak, aci ve rahatsizliktan kurtulmak ve yasam
hedeflerinizin tedavi tercihlerinizle eslesmesini saglamak icin yardim etmeye odaklanan tibbi
saglayicilari icerir. Palyatif bakim bazen “yasam sonu” bakim ile karistirilsa da, palyatif bakim ekibi
tani koymanizin her asamasinda zorluklarla basa ¢ikmaniza yardimci olur ve size ve ailenize
yasaminiz boyunca bircok gecis tlirli konusunda yardimci olabilir. DMD olan veya olmayan tim
insanlarin acil bakim konusunda karar vermeleri gerekir - acil durumlarda viicutlarina ne yapmak
istediklerini, ne istemeyebileceklerini, eger acil durumda kendileri miidahale etmeyecekse tibbi
kararlari vermeleri icin tibbi avukatin/savunucunun kim olacagina karar vermelidir.

DMD’Li BiR YETiSKIN OLARAK YASAM:

DMD’li bagimsiz bir yetiskin olarak, dolu ve lretken bir yasam, plan gerektirmektedir. Ergenlikten
yetiskinlige gecisi planlamak en az 13, 14 yaslarinda baslamalidir. Kisisel gecis planiniz, geleceginiz
icin gorsellestirdiginiz beklenti ve hedeflere dayanmalidir. Gegis planiniz, toplum icinde egitim,
istihdam, barinma, ulasim ve hareketlilik ile ilgili hususlari ve tibbi bakimi pediatriden yetiskin
saglayicilara transfer etmeyi icermelidir (eger tibbi saglayicilariniz DMD’li yetiskinlere bakmaya
devam edebiliyorsa, gecis plani gerekli olmayabilir). Tibbi bakim / hizmet saglayicinizin degisip
degismedigine bakilmaksizin, cocukluktan yetiskinlige gecerken kaynaklariniz ve faydalariniz
etkilenecektir. Tibbi bakim / hizmet saglayicinizin degisip degismedigine bakilmaksizin,
cocukluktan yetiskinlige gecerken kaynaklariniz ve faydalariniz etkilenecektir. Bu degisiklikler sizi,
ailenizi, okulunuzu ve saglik ekiplerinizi icermelidir. Bu siire¢ ve icerikleri Bolim 17’de islenmistir.
DMD’li yetiskin olarak yasamak, saglkli bir yetiskin olarak yasamaktan daha pahalidir. Kisisel
hedeflerinize ulasmak icin gereken vyardimi saglayabilmek amaciyla kaynaklara ihtiyag
duyulmaktadir. Kas hastaliklari uzman ekibiniz, mevcut kaynaklari ve kaynaklara ulasabilirliginizi
kesfedecek ve yerel destek sistemlerine ulasiminiza yardimci olacaktir. Bu asamada, 6zellikle
hayatiniz degismeye basladiginda, arkadaslarinizla baglantida kalmak i¢in yaratici yollar bulmaya
devam etmek de 6nemlidir. Bir¢ok insan psikososyal problem yasamamasina ragmen, DMD'li bazi
yetiskinler tedaviden kaynaklanan endise veya depresyon yasayabilir. Her kas hastaliklari doktoru
randevunuza gittiginizde endise ve depresyon taramasi yapilmalidir. Endise ya da depresyon
probleminiz varsa, erken ve uygun sekilde tedavi edilmelidir.
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3. TANIDA BAKIM

Tibbi bir hastaligin 6zellesmis nedeni ‘tani’ olarak adlandirilir. DMD’den siiphelenildiginde kesin
tani koymak ¢ok 6nemlidir. Birinin saghk sistemine bagl olarak, bir birincil bakim saglayicisi
(BBS), cocugun zayifhg1 veya gecikmeleriyle ilgili endiselerini duyan ilk tip uzmani olabilir. Birincil
bakim saglayicilari; pediatri, pratisyen hekim, aile hekimligi veya dahili tip alanlarinda
uzmanlasmis ‘tibbi ev’ olusumunu saglayan doktorlar, pratisyen hemsireler ya da doktor
asistanlari olabilirler.

Bu silrecte yapilan bakimin amaci, mimkin oldugunca en kisa sirede dogru taninin
konulmasidir. Erken tani, tedavi planin anlatilmasina, genetik danismanlik verilmesine ve DMD
ile ilgili tiim aile bireylerinin bilgilendirilmesine yardimci olmaktadir. Uygun bakim, siirekli destek
ve egitim bu asamada onemlidir. ideal olarak, bir kas hastaliklari uzmani, gocugu
degerlendirerek, laboratuvar ve genetik test sonuglarinin dogru bir sekilde yorumlanmasi ve
tedaviye baslanmasi icin dogru teshis konulmasina yardimci olabilir (Bkz. Bolim 4).

ChildMuscleWeakness.org, olasi ndromuskiler teshisler ve gelisimsel gecikmeler agisindan
hastalarin degerlendirilmesi icin uzmanlara yardimci olan bir websitesidir.

Amerikan Pediatri Akademisi (APA), ebeveynlerin, ¢ocuklarinin gelisimindeki gecikmeleri ilk
taniyan kisiler oldugunu fark etmistir. APA motor gecikme aracini gelistirmistir. Bu arag,
ebeveynlerin ¢ocuklarinin gelisimini izlemelerine, gelisim gecikmelerine karsi normal gelisimin
nasil oldugunu degerlendirmelerine ve ne zaman endiselenmeleri gerektigini bilmelerine
yardimci olmaktadir. Bu araca www.HealthyChildren.org/MotorDelay websitesinden ulasilabilir.
Tani konulurken, ¢cocuklarin DMD hakkinda bilgi sahibi olan kas hastaliklari uzmani tarafindan
degerlendiriimeleri ¢cok 6nemlidir. DMD bakimi sunan merkezler asagidaki websitelerinde
listelenmistir.

Amerika’daki MDA Bakim Merkezleri:

www.mda.org/services/your-mda-care-center

Amerika’daki PPMD Sertifikall DMD Bakim Merkezleri:
www.ParentProjectMD.org/CareCenters

TREAT-NMD:

http://www.treat-nmd.eu/

Dinya DMD Organizasyonu (UPPMD):

http://worldduchenne.org/

Bu donemde, bir DMD hasta organizasyonuyla iletisime gecerek yardim alabilirsiniz. Hasta

organizasyonlari  www.treatnmd.eu/dmdpatientorganisations  sitesinde listelenmistir.
DMD’DEN NE ZAMAN SUPHELENMELIYiZ (SEKIL 3)

(Ailede herhangi bir DMD ge¢misi olmasa bile) Asagidaki belirtilerden biri goérildiiginde
DMD’den siiphelenilebilir.

e Gelisimsel ve/veya konusma geriligi

e Gowers manevrasinin da gorildigi kas fonksiyonuyla ilgili problemler, klasik DMD
isareti olabilir

®  Genislemis alt arka bacak kasi (yalanci hipertrofi)

e Kan testinde gorilen yiksek CK diizeyi ve/veya transaminazlarda veya karacigerde
AST/ALT enzimlerinde artig
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e Farkli durumlardan siiphelenilse bile, asagidaki tablodan DMD teshisinde atilan adimlari

takip edebilirsiniz.

DMD’den siiphelenildiginde

Transaminazlarda agiklanamayan bir Ailede DMD 6ykiisii varsa Ailede DMD dykiisii yoksa
artig Anormal kas fonksiyonu sliphesi 16-18 aylikken hala ylirimeye
baslamama, Gowers belirtileri ya da
parmak ucunda yirime (herhangi bir
yasta, ozellikle 5 yastan kulgukken)
Kreatin kinaz artmamissa «4—____| Serumda kreatin kinaza bakilir __—y | Kreatinkinaz artmigsa
DMD geninde delesyon ya da
duplikasyon testi yapilir
.\\
Mutasyon bulunmazsa Mutasyon bulunursa
Mutasyon bulunmazsa +t—— . Genetik tarama yapilir
Kas biyopsisi alinir ~—~—p | Distrofinyoksa |
Mutasyon bulunursa
Distrofi
{r istrofin varsa v
T ¥
DMD’nin diginda farkh tanilar diigiiniilar 4 DMD tanisi konur

DMD hastalarinda ¢ogunlukla gézlenen erken dénem isaret ve belirtiler

Motor

U Anormal yurlyts

U Arka alt bacak psédohipertrofisi

U Ziplayamama

. Dayanikliligin azalmasi

o Oturma sirasinda kafa kontroliinde azalma
. Merdiven gikarken zorluk

o Dz tabanlik

. Sik sik digme ve sakarhk

o Yerden kalkarken Gower’s belirtileri
. Buyiik motor gelisim gecikmesi

. Hipotoni

. Akranlarini takip edememe

. Motor yetenek kaybi

. Kas agrisi ya da kramp

. Parmak ucunda yiriime

. Kosma ve tirmanmada zorluk

Motor-olmayan

. Davranigsal sorunlar

. Zihinsel gecikme

. Gelisimde gerilik ve kilo aliminda zorluk

. Ogrenme ve dikkat daginikligi

. Konusmada gecikme ve artikiilasyon sorunu
Figiir 31
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BAKIM EKiBiNiZDE BiRiNCiL BAKIM SAGLAYICININ ROLU

Bir kas hastaliklari uzmani tarafindan DMD teshisiniz onaylandiktan sonra birincil bakim saglayiciniz
size DMD hakkinda bilgi ve kaynaklari iletmelidir. Birincil bakim saglayicilari; pediatri, pratisyen
hekim, aile hekimligi veya dabhili tip alanlarinda uzmanlasmis ‘tibbi ev’ olusumunu saglayan
doktorlar, pratisyen hemsireler ya da doktor asistanlari olabilirler. Birincil bakim saglayicilarinizla
kaynaklar ve destek konusunda surekli iletisim halinde olmaniz gerekmektedir.

Birincil bakim saglayicinizin sorumluluklari asagida siralanmistir.

Akut ve kronik tibbi konular i¢in ilk adim bakimi

Yasin ve gelisimin her asamasinda gelisimsel olarak uygun bakim

Uygun uzmanlarla bakimin koordinasyonu

Yillik isitme ve gérme fonksiyon testi

Duygudurum bozukluklari, madde bagimhhgi ve diger zihinsel saglk sorunlari igin yillik tarama
Yillik grip asilarini da igerecek sekilde tiim asilarin giincellenmesi (canh viriis burun asisindan ziyade
grip asisi verilmelidir)

Yiiksek tansiyon ve yliksek kolesterol diizeyleri gibi kardiyovaskdler risk faktorleri icin yillik tarama
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4. DMD TANISI

DMD’YE NEDEN OLAN NEDIR?

DMD, distrofin kodlayan gende mutasyon veya degisimden kaynaklanan genetik bir
hastaliktir. Distrofin viicuttaki her kas lifinde bulunan bir proteindir. Distrofin kaslarin
kasilmasini ve hasar gérmeden gevsemesini saglayan bir ‘amortisér’ olarak islev gorir.
Distrofin olmadan, kaslar dogru sekilde islevini yerine getiremez. Ayrica, kas hilicresinin zari
glnlik aktiviteler sirasinda kolayca zarar gorebilir dolayisiyla kas hilicre zarinda kiiglik-
mikro yirtiklar olusur. Distrofin olmadan kaslar kendini tedavi edemezler. Kas hiicresindeki
kiguk acikliklar/yirtiklar kalsiyumun kas hiicresinin icine girmesine neden olur ve kalsiyum
kas hiicresi icin toksik etki yapar. Kalsiyum hiicreye zarar verir ve yara dokusuna ya da yag
hiicresine donUstirerek olimine neden olur. Kas hiicrelerinin kaybi zaman igin
fonksiyonda azalma ve giic kaybiyla seyreder.

DMD TANISININ TEYiDi
DMD tanisi genetik test ile teyit edilmelidir. Genetik test bir kan testidir, ancak diger testler
de yapilabilir.

1) GENETIK TEST (SEKIL 2)

Genetik test her zaman gereklidir ve her hastaya onerilmelidir. DNA’da gorlen farkh tip
degisimler (mutasyonlar) icin farkh tiirde genetik test uygulanarak daha detayli bilgi
saglanabilir. Genetik test sonrasi DMD tanisi teyit edilir ve bu sayede DNA’da goriilen
mutasyona uygun klinik calismalar belirlenebilir. Hastadaki genetik mutasyon
belirlendikten sonra, hastanin annesine tasiyici olup olmadigini 6grenmek icin genetik test
uygulanir. Anneye yapilan genetik testten sonra ailedeki diger kadinlarin da tasiyici olup
olmadiklari anlamak 6nemlidir. Bu bilgileri 6nceden bilmek, dogum 0Oncesi tani ve Greme
seceneklerini ve DMD’li daha fazla ¢ocuk sahibi olma riskinin farkindaligini saglayacaktir.
Tani konulduktan sonra ailelere genetik danismanlik 6nerilmektedir (Kutu 2).

GENETIK TEST TURLERI

MLPA Testi: MLPA testi, DMD’deki tim mutasyonlarin %70’ini kapsayacak sekilde,
delesyon ve duplikasyonlari tanimlar.

Gen dizileme: MLPA testi negatifse, gen dizilimi testi delesyon ve duplikasyon tiru
mutasyonlarini tanimlar (6rnek olarak; anlamsiz ve yanlis anlaml mutasyonlar). Ayrica gen
dizileme testi MLPA testinin icermedigi DMD hastalarinin %25-30’unu da kapsar.

2) KAS BiYOPSISi

CK diizeyi yuksekse ve DMD belirtileri varsa ve ancak genetik test sonucunda genetik
mutasyon tespit edilememisse, kas biyopsisine ihtiyac duyulabilir. Kas biyopsisi cerrahi bir
operasyon ile kiictk bir kas ornegi alinarak uygulanmaktadir. DMD’de goriilen genetik
mutasyonun anlami, vicudun distrofin proteinini Uretemedigi ya da yeterli dizeyde
Uretemedigi anlamina gelmektedir. Kas biyopsisinde yapilan testler, kas hiicrelerinde
bulunan distrofin miktari hakkinda bilgi saglayabilir (Bkz. Kutu 1).
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DMD’li hastalarin ¢ogu kas biyopsisine iIHTIYAC DUYMAZ. | \1u 1.

Kas biyopsisi icin uygulanan 2 tip test vardir. Bunlar | Kas biyopsisi: Ust resimde normal
immunokimya ve western blot testidir. Bu testler sayesinde kasta goérilen distrofin lifleri
kasta distrofin olup olmadigi belirlenir. immunohistokimya gorilmektedir. Alt resimde ise
testi; klcik bir kas pargasinin lam (zerine alinmasi ve | distrofin icermeyen distrofik kas
Uzerine damla damlatilmasi suretiyle mikroskop altinda
incelenmesidir. Western blot testi ise, distrofinin kimyasal
olarak kaslarda varligini tespit eden bir testtir.

gorilmektedir.

3) DIGER TESTLER

Gegmiste, elektromiyografi (EMG) olarak bilinen testler ve
sinir sistemine uygulanan testler, kas hastaliklarindan
siphelenildiginde uygulanan geleneksel testlerdi. Ancak su
an uzmanlar EMG ve sinir sistemine uygulanan testlerin
DMD tanisi icin gerekli ve uygun olmadigi konusunda karar

kilmislardir.
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GENETIK TEYiT NEDEN ONEMLIDIR ?
GENETIK DANISMANLIK VE TASIYICILIK TESTi:

e Bazen DMD’ye neden olan mutasyon kendiliginden ortaya cikabilir. Bu sekilde ortaya
¢ikan mutasyonlara spontan mutasyon denilmektedir. Bu durumda ailede herhangi bir
DMD gec¢misi yoktur. DMD hastalarinin %30’unda ailelerinde herhangi bir mutasyon
gorilmemekte olup spontan mutasyon gozlenmektedir.

® Annenin DNA’sinda herhangi bir mutasyon varsa ve bu mutasyonu ¢ocuguna aktardiysa,
anne tasiyici olarak adlandirilir. Taslyicl annenin her gebelikte mutasyonu c¢ocuguna
aktarma olasiligi %50’dir. Taslyici anne mutasyona ugramis genini ogluna aktarirsa oglu
DMD hastasi olur, eger geni kizina aktarirsa kizi tasiyici olacaktir. Anneye genetik test
yapilir ve sonucunda mutasyon oldugu saptanirsa, anne gelecekteki hamilelikleri
hakkinda bilingli olur ve bu sayede kiz akrabalarini da tastyicilik konusunda
bilgilendirebilirler.

® Anne tasiyici olarak DMD belirtilerini de gosteriyorsa ‘acik¢a tasiyici’ olarak nitelendirilir.
Annenin ‘acikca tastyicl’ oldugunu belirten herhangi bir test yoktur.

e Bir kadintasiyici degilse bile, ufak da olsa gelecekteki gebeliginde cocugunun DMD hastasi
olmasi olasiligi vardir. DMD’ye neden olan mutasyon kadinin viicut hiicrelerinden ziyade
yumurta hicrelerinde gorilir. Bu duruma ‘germline mutasyon’ denir. ‘Germline
mutasyon’ icin herhangi bir kan testi yoktur.

® Taslyicl bir annede kalp ve iskelet kasi zayifligi ve fonksiyon bozuklugu gorulir. Taslyici
anneler eger kalp testleri normalse, her 3-5 yilda 1 (ya da kardiyologun gerek duydugu
daha sik durumda) kardiyolojiye gortinmelidir. Tasiyicillik durumunu bilmek, uygun
tedaviyi belirlemek agisindan kolaylik saglamaktadir.

e Bir genetik danisman hastaya tim detaylari anlatacaktir.

KLINiK DENEME iCiN UYGUNLUK:

DMD’ye neden olan 6zellesmis genetik mutasyonlari hedef alan bir¢ok klinik deneme ¢alismasi
vardir. Klinik denemelere katilmak icin genetik test yaptirmis olmak énemlidir. Klinik deneme
sitelerinin denemeye uygun oldugunuzda sizinle iletisime gecmeleri icin Ulusal DMD hasta kayit
birimine kaydolmaniz gerekmektedir. Hasta kayit igin:

http://www.treat nmd.eu/resources/patientregistries/list/DMD-BMD/

Daha 6nce yapilmis genetik testler su andaki standartlara uymuyorsa, kesin mutasyonun
tanimlanmasi icin tekrarl testler ya da farkl testler yapilmalidir. Bu durumu kas hastaliklari
uzmani ya da genetik danismaninizla gorisebilirsiniz. Mutasyonun, DMD mutasyon veri
tabaninda kayith olmasi gerekmektedir. Rehberimizden, yapilmasi gereken testlerin tirl ve
etkinligi hakkinda detayl bilgi alabilirsiniz.

Genetik test yaptirmamis, ya da 6nceden yaptirmis ancak tekrar yaptirmak gerekiyorsa (bu
durumu genetik danismaniniza sorunuz), klinik denemeye katilmak icin genetik test
yaptirmalisiniz.
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5.NOROMUSKULER YONETIM

DMD hastalarinda kaslarda distrofin proteini olmadigl igin, kaslar kademeli olarak
zayiflamaktadir. DMD konusunda uzman bir kas hastaliklari (ndromuskiiler) doktorundan
diizenli kontrollerinizi yaptiriniz. Kas hastaliklari uzmani, kas giigsiizligiini tespit ederek, sizin
ve ailenizin ileriye dénik bakiminizda yardimci olabilir. Ayrica kas hastaliklari uzmaninizin
kaslarinizin nasil ¢alistigini bilmesi, gerekli tedavilere erken baslanabilmesi agisindan 6nemlidir.

KAS HASTALIKLARI DEGERLENDIRMELERI

Kas hastaliklari uzmaninizdan her 6 ayda bir randevu almalisiniz ve her 4 ayda 1 de fizik tedavi
uzmaniniza danisiniz. Yeni tedaviler veya mevcut tedavilerin uygunlugu konusunda karar
verebilmek ve problemleri tahmin ederek 6nlemek énemlidir.

Hastaligin ilerlemesini degerlendirmek icin yapilacak testler klinikten klinige degiskenlik
gosterebilir. Degerlendirme yaptirirken ayni testleri kullanmaniz durumunda testlerinizdeki
degisiklikleri tespit etmeniz kolaylasacaktir. Diizenli degerlendirmelerde hastaligin ilerlemesini
izleyen ve midahalelerin gerekli olup olmadigini degerlendiren testler olmalidir. Bu testler
asagidaki sekilde siralanmistir.

GUC:

iskelet kasi kuvveti, belirli kaslarin trettigi kuvvetin degisip degismedigini gérmek icin cesitli
sekillerde olgllebilir.

EKLEM HAREKET ARALIGI:

Eklem hareket araligi degerlendirmesi, kas kasilmasi ya da eklem gerilmesinin gelisiminin takibi
veya gerilemelerin izlenmesi ve gerekli midahalelerin belirlenmesi icin dnemlidir.

ZAMANLI TESTLER:

Bircok klinik, yerden kalkma, belli bir mesafe ylrime ve birka¢ basamak tirmanma gibi
aktivitelerin testlerini uygulamaktadir.

MOTOR FONKSIYON OLCEKLERI:

Motor fonksiyon degerlendirmesinde kullanilan ¢ok sayida farkli 6lgek vardir ancak kliniginiz
sizi her degerlendirdiginde bu 6lcekler rutin olarak kullanilir. Farkli zamanlarda farkl 6lcekler
degerlendirilir.

GUNLUK YASAM AKTIVITELERI:

Yasamsal aktivitelerinizin degerlendirmesi icin bagimsiz olarak hareketlerinize destek gerekip
gerekmedigi konusunda yardimci olacaktir.

ISKELET KASI iCiN ILAC TEDAViISI:

DMD tedavisinde bircok farkli alanda g¢alismalar yapilmaktadir. Glincellenen bakim hususlari,
sadece kanitlanmis tedavileri 6nermektedir. Yapilan ¢alismalar sonucunda tedavi yontemleri
kanitlanirsa 6nerilecek tedavi yontemleri de degisecektir. Bu kilavuzlar, yeni tedaviler ortaya
¢iktikca gbozden gecirilecek ve glincellenecektir.
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Su anda tedavi secenekleri sinirli olmasina ragmen gelecekte daha fazla tedavi secenegi
sunulacaktir. Suan DMD tedavisi i¢in uygulanan tek ilag steroidlerdir. Steroidler, uzmanlarin
tedavisinin etkinligi konusunda hemfikirdir. Steroidler, B6lim 6’da detayli olarak incelenmistir.
Kalp sorunlari gibi DMD hastaliginin diger 6zellesmis semptomlari daha sonraki bolimlerde
tartisilacaktir.

6.STEROID (KORTiZON) YONETiMI

Steroidler veya kortikosteroidler, bircok hastaligin tedavisinde kullanilir. Steroidlerin DMD
hastalarina yararinin yaninda yan etkilerinin de olabilecegi géz 6niinde bulundurulmahdir.
Steroid kullanimi DMD hastalari icin cok 6nemli oldugu icin fiziksel olarak distklik gériilmeden
kullanimina baslanmalidir.

TEMELLER

Steroidler, DMD’de motor fonksiyon kaybini ve kas kuvvet kaybini yavaslatmaktadir.
Kortikosteroidler, daha glicli olmak isteyen sporcular tarafindan bazen yanlis kullanilan
anabolik steroidlerden farkhdir. DMD’de steroid tedavisinin amaci kas gliclinii ve fonksiyonunu
korumak, daha uzun zaman ylirimenize, st ekstremite ve solunum fonksiyonlarinizi
korumaniza ve skolyozu tedavi etmek amaciyla ameliyattan kaginmaniza yardimci olmaktir.

e Steroidler tani alindiginda konusulup kararlastirilir. Steroid kullanimina baslamak igin
en uygun zaman fiziksel dlsusliglin gerceklesmeden 6nceki donemdir (Bkz. Sekil 4)

e Steroid tedavisine baslamadan 6nce ulusal asi takvimi izlenmeli ve sucicegi bagisikhg
saglanmalidir. Amerika icin CDC’den asi dnerilerine ilgili websitesinden ulasabilirsiniz.
www.parentprojectmd.org/vaccinations Ulkenizdeki yerel birimlerden asilama igin

Onerileri alabilirsiniz.
® Steroidin yan etkilerinin farkedilmesi ve 6nlenmesi 6nemlidir (Bkz. Tablo 1).

FARKLI STEROID DOZ AYARLAMALARI

Kas hastaliklari uzmanlari farkh steroid dozlarini recete edebilir. Bu rehber, diizenli fonksiyon
ve yan etki degerlendirmelerine dayanarak steroidleri etkin ve glvenli bir sekilde kullanmak
icin aciklayici bir yontem bulmaya calismaktadir (Bkz. Sekil 4).

e Prednizon ve Deflazakort (Amerika’da Emflaza olarak satiliyor) esas olarak
Duchenne’de kullanilan iki steroid tiriadir. Bu iki ilacin ¢alisma sekli birbirine
benzemektedir. Ayrica bu ilaglarin klinik ¢calismalarinin devam etmesi de faydalarinin
daha iyi anlasiimasi 6nemlidir.

e Kullanilacak steroidlerin secimi, doktorunuzun, ailenizin tercihine, (lkenizde hangi
steroidin kullanilabilir olduguna, steroidin maliyetine ve yan etkilerine baglidir.
Prednizon, ucuz oldugu icin kullanim kolaylhgi saglar. Deflazakort’un bazi hastalar
tarafindan Prednizole tercih edilmesinin nedeni, kilo alma ve davranis problemi riskinin
diistk olmasidir. Ancak unutulmamalidir ki deflazakort kullaniminda bliyiime geriligi
ve katarakt olusumu gortlmektedir.
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STEROID DOZ AYARLAMASI, YONETiIMi ve YAN ETKILERI (SEKIL 4, TABLO 2)

e Steroide bagli yan etkilerin dikkatli bir sekilde yonetilmesi ¢cok dnemlidir. Su an icin DMD
hastaliginin temel ilaci olan steroidlerin kullaniminin rastgele olmamasi icin konusunda
uzman bir kas hastaliklari doktorunun gézetiminde kullaniimalidir.

® Steroid dozunun korunmasinda veya arttirilmasinda dikkat edilecek faktorler; ilaca yanit,
kilo, buylime, ergenlik, kemik sagligi, davranis, katarakt ve yan etkilerin olup olmadigi
ayrica yan etkilerin yonetilip yonetilmedigi seklindedir.

Zamanlama ve Doz Ayarlamasi

Dikkat edilmesi gerekenler

ilk Goriisme
Aile ile steroid kullanimin konusulmasi

NS

Steroid Uygulanmasina Baglanmasi

e  Yilrimeden kesilmeden 6nce uygulanmali

®  Yan etkilerin gérisiilmesinden sonra
baslanmali

e  Beslenme danismanhgi alindiktan sonra
baslanmali

NS

Tavsiye edilen baslangi¢ dozu

Gunluk 0.75 mg/ kg olacak sekilde prednizon ya da
prednizolon kullanimi

YA DA

Gunluk 0.9 mg/kg deflazakort kullanimi

Adrenal Yetmezlik

Hasta ve aile egitimi

e Adrenal krizin yonetimi, semptomlari ve
belirtilerinin egitilmesi

Evde uygulamak lzere kas ici hidrokortizon regete

edilmelidir.

e 2 vyasindan kiiglk cocuklara 50mg
e 2 vyasindan blyiik ve yetiskin hastalara 100mg

Gunluk prednizone/deflazakort dozunun 12mg/m?
alan hastalar igin stres dozu

e Agir hastalik, buyik travma ve cerrahi
durumunda gerekebilir.

e  Gunlik 50-100 mg/ m2 hidrokortizon
uygulanmasi

Doz degisimleri

Yan etkiler tolere edilebilir degilse ya da yonetilemiyorsa

. %25-33 oraninda azaltin

. 1 ay iginde tekrar degerlendirin

Fonksiyonel bir dusus varsa

. Steroid baslangi¢ dozunu baz alarak kilonuza uygun
hedef dozuna ulasin

. 2-3 ayda 1 tekrar degerlendirin

4

Steroidi aniden kesmeyin

e PJ Nicholoff steroid azaltma protokolln
uygulayin

e 2 haftada 1, %20-25 oraninda azaltin

e  Psikolojik doz asildiginda (deflazakort ya da
prednizolin ginlik dozu 3 mg/m?), 12 mg /m?
hidrokortizon dozu giinde 3 esit doza boliinar.

. Hidrokortizon orani 2,5 mg olana kadar her
hafta %20-25 oraninda azaltmaya devam edin

e 2 hafta boyunca 2 giinde 1 azaltmaya gittikten
sonra, hidrokortizonu birakin

. HPA ekseni normale dénene kadar, ACTH
stimilasyonu kortizol konsantrasyonunun CRH
stimilasyonunu periyodik olarak sabahlari
kontrol edin.

e HPA ekseni diizelene kadar stres dozuna
devam edin.

Yirilyememe evresinde steroid kullanimi

Yan etkilerin yonetilebilecegi dozda kullanin

ileri yastaki steroid kullanmayan hastalar baslangig
dozundan baslayarak fayda saglayabilir.

Sekil 4, Tablo 2! Steroid Dozajlamasi ve Yénetimi
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ADRENAL YETMEZLiK VE KRiz

Bobrek lstiinde yer alan adrenal bezler, viicudun stresle (agir hastalik ve yaralanma gibi) bas
etmesine yardimci olan kortizol hormonunu Uretir. Gunliik olarak steroid alirken adrenal
bezler, kortizol tGretmeyi durdurur ve inaktif hale gelir (adrenal yetmezlik). Steroid kullanimi
birakildiginda, viicudun tekrar kortizol tretmeye baslamasi haftalar ya da aylar alir. Kortizol
olmadiginda da viicut stresle miicadele edemez, bu durum da yasami tehdit edecek ‘adrenal
kriz’e neden olur. Bu nedenle steroid kullanimini aniden birakmamali (doktor kontroli
olmaksizin) ya da 24 saatten daha uzun bir siire boyunca kullanimini unutmamalisiniz.

Ayrica, viicutta ekstra stres varsa (ameliyat, kiriklar, yliksek ates gibi) ilave steroid dozlari
gerebilir. Akut adrenal yetmezligi tanima/tedavi etme/dnleme ile ilgili bilgilere bu
websitesinden ulasilmaktadir. www.parentprojectmd.org/pij

DIGER iLACLAR ve GIDA TAKVIYELERI

Steroidlerin yanisira DMD hastaliginda kullanilan diger ilaclar arasinda Amerika’da ila¢ ve Gida
idaresi (FDA) tarafindan onaylanan EXONDYS 51 (Eteplirsen) ve bazi Avrupa llkelerinde,
Avrupa ila¢ ve Gida idaresi (EMA) tarafindan onaylanan TRANSLARNA (Ataluren) vardir. Hem
EXONDYS 51 hem Ataluren farkl tip mutasyona sahip DMD hastalari icin kullaniimaktadir.

EXONDYS 51 (Eteplirsen), 51. eksonu atlama 6zelligi gésteren mutasyonlara sahip ve DMD
hastalarinin yaklasik %13’inG kapsayan hastalara uygundur. Eteplirsen, mutasyon olan bélgeyi
taniyip o bolgeyi atlamayi gerceklestirerek kismen distrofin (iretimini saglamayi amaclar.

Ataluren, anlamsiz mutasyona sahip DMD hastalari icin uygun bir ilactir ve hastalarin yaklasik
%13’0 icin endikedir. Ataluren’in etki mekanizmasi hala kesin olarak bilinmemesine ragmen,
kas hiicrelerinin fonksiyonel distrofin proteinini tiretmesi icin anlamsiz mutasyonlari tanimasini
saglayan proteinin mutasyonu taniyan kismiyla etkilesime girdigi distintilmektedir.

DMD’de hastaliga neden olan spesifik mutasyonlari hedef alan bir dizi klinik ¢alismalar vardir.
Genetik test sayesinde hastanin, klinik deneme calismalarina uygun olup olmadigini
belirlenmektedir. Klinik deneme sitelerinin, denemeler icin uygun olabilecek hastalari
bulmasina yardimci olmakicin, Ulusal Duchenne hasta kayit defterine kayit oldugunuzdan emin
olunuz.

http://www.treat-nmd.eu/resources/patient sicilleri / liste / DMDBMD

Bu 2 ilaca ek olarak, DMD’de kullanilabilecek ancak FDA ve EMA tarafindan onaylanmayan
bircok baska ilac ve takviye vardir. Kutu 3’de belirtilen ilaglarin bazilari yaygin olarak
kullanilmasina ragmen, bu takviyelerin size yardimci veya zararli olabilecegini séylemek icin
yeterli kanit yoktur. Herhangi bir ilaca baslamayi ya da ilaci bitirmeyi planlamadan 6nce kas
hastaliklari uzmaninizla goériismeniz ¢cok 6Gnemlidir.
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KUTU 3. DIGER iLACLAR ve GIDA TAKVIYELERi DMD’DE KULLANIM iCiN
ONAYLANMAMISTIR.

Uzmanlar, bazi durumlarda DMD tedavisi i¢in kullanilmis olan bircok ilag ve takviyeyi
degerlendirdiler. Ayni zamanda, uzmanlar ilacglarin glivenlik ve etkinlikleri konusunda 6neride
bulunabilmeleri icin yeterli kanit bulunup bulunmadigini gérmek amaciyla yayinlanan verileri
incelediler.

Uzmanlar asagidaki sonuglara vardilar:
Anabolik steroid olan oksandrolonun kullaniimasi 6nerilmez.
Botox kullanimi 6nerilmez.

Kreatinin dizenli kullanimi ile ilgili destekleyici bir bilgi yoktur. DMD’de kreatinin rastlantisal
kontrolli denemesi belli bir fayda géstermemistir. Bir kisi kreatin aliyorsa ve bdbrek sorunlari
olduguna dair belirti varsa, kreatin kullanimi durdurulmalidir.

DMD tedavisinde kullanilan koenzim Q10, karnitin, aminoasitler (arginin, glutamin),
antienflamatuar/antioksidanlar (balik yagi, E vitamini, yesil cay 6zi, pentoksifilin) ve diger bitkisel
kokenli takviyelerin kullanimi hakkinda herhangi bir 6neri yoktur Uzmanlar, kullanimlari hakkinda
yayinlanmis yeterince kanit olmadigi sonucuna varmislardir.

Uzmanlar, ek arastirmaya ihtiya¢ duyulan alanlari belirlemislerdir. Ailelerin, hasta kayitlara ve klinik
denemelere aktif olarak katihm gostermesi desteklenmektedir.

TABLO 2. STEROID YAN ETKILERi: ONERILEN TAKiP ve MUDAHALELER

Uzun vadeli steroid kullaniminda en sik goriilen yan etkiler asagida listelenmistir. Steroid
kullaniminda olusan yan etkiler kisiden kisiye degiskenlik gostermektedir. Steroid kullanimini
iyi bir sekilde yonetebilmek icin, olasi yan etkilerin farkinda olmak, énlemek veya azaltmak
gerekmektedir. Yan etkiler yonetilemez ya da tolere edilemez sekilde ise, doz azaltimina
gidilmesi gerekmektedir (Sekil 4). Doz azaltimi da basarisiz olursa, tedaviyi tamamen
durdurmak yerine, steroid tlirini degistirerek doz ayarlamasi yapmak gerekmektedir. Bu
ayarlamalarin kas hastaliklari uzmani tarafindan yapilmasi gerekmektedir.
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TABLO 2. STEROID YAN ETKILERI

STEROID YAN ETKILERi EK BiLGILER KAS HASTALIKLARI DOKTORUNUZLA
KONUSULACAK KONULAR
Kilo Alimi Ve Obezite Steroidlerin istah acgici  ozellikleri | Asiri kilo alimini 6nlemek icin diger

hakkinda bilgilendirilmeli, baslamadan
once diyet tavsiyesi almalisiniz.

aile Qyelerinin de beslenmesine
dikkat etmesi gerekmektedir. Saglikli
beslenme planlariicin https://www.
choosemyplate.gov

Kushingoid 6zellikleri
(‘ay yiiz’)

Yiizdeki dolgunluk ve yanaklar zamanla
daha belirgin hale gelmektedir.

Sekeri ve tuzu en aza indirgeyecek

sekilde beslenerek kilo alimina
yardimci olmak, Kushingoid
ozelliklerini  en aza indirmeye

yardimci olur.

Viicutta agsirn  killanma

(hirsuitizm)

Steroidler genelde vicutta

killanmaya neden olur.

asiri

Viicuttaki killanma ilaci degistirecek
kadar siddetli degildir.

Deride akne ve mantar
enfeksiyonlari, sigiller

Genglerde daha belirgin olabilir.

Spesifik tedaviler kullanin (topikal
receteli) ve herhangi bir duygusal
stresiniz  yoksa ilag  degisikligi
yapmayin.

Kisa boyluluk

Boy, en az 6 ayda bir rutin doktor
muayenesinde Olcllmelidir.

Gelisim durdu ya da yavasladiysa
veya boy artisi 4cm/yil’dan az ise
endokrinoloji uzmanina danisiniz.

Gecikmis ergenlik

Ergenlik 9 yasindan itibaren her doktor
kontroliinde degerlendirilmelidir.

Kas hastaliklari uzmaniniza ailede
herhangi bir gecikmis ergenlik var ise
bildiriniz.

Testosteron replasman tedavisi
genellikle 14 yasina kadar ergenlige
girmemis cocuklara onerilmektedir.

Ergenliginizin geciktiginden
slipheleniyorsaniz veya 14 vyasina
kadar ergenlige giris yapmadiysaniz,
durumunuzu degerlendirmek igin
endokrin uzmanina danisiniz.
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TABLO 2. STEROID YAN ETKILERI

STEROID YAN ETKILERi EK BiLGILER KAS HASTALIKLARI DOKTORUNUZLA
KONUSULACAK KONULAR
Gecikmis ergenlik Ergenlik 9 yasindan itibaren her doktor | Ergenliginizin geciktiginden

kontroliinde degerlendirilmelidir.

Kas hastaliklari uzmaniniza ailede
herhangi bir gecikmis ergenlik var ise
bildiriniz.

Testosteron replasman tedavisi
genellikle 14 yasina kadar ergenlige
girmemis ¢ocuklara 6nerilmektedir.

sipheleniyorsaniz veya 14 vyasina
kadar ergenlige giris yapmadiysaniz,
durumunuzu degerlendirmek igin
endokrin uzmanina danisiniz.

Olumsuz davranis
degisimleri (davranislarla
ilgili ek bilgi icin Bkz.
B6lim 10)

Kas hastaliklari doktorunuza, herhangi
bir temel ruh hali, miza¢ degisimleri ve
dikkat eksikligi/hiperaktivite ile ilgili
sikayetlerinizi belirtiniz.

Bu degisimlerin steroid tedavisinin ilk 6
haftasinda kotiilesecegini unutmayin.

Dikkat eksikligi/hiperaktivite  gibi
temek davranis bozukluklari steroid
tedavisi baslamadan once
giderilmelidir.

Steroid alimini  glnin ilerleyen
saatlerine alacak sekilde, davranissal
saglik sorunlarinizi da goéz 6nilinde
bulunduracak kisi olan kas hastaliklari
doktorunuzla goristiniz.

immun baskilama

Steroid almak bagisikligi baskilayabilir
(enfeksiyonlarla basa ¢ikabilme giici)

Ciddi enfeksiyon riskinin ya da daha
kicuk enfeksiyonlara neden olma
durumunun degerlendirilmesi
gerekmektedir.

Steroid tedavisine baslamadan 6nce
sugicegi asinizi yaptirip bagisikligini
olusturunuz. Eger sugicegi
bagisikliginiz yoksa tibbi bir destek
alin.

Eger yasadiginiz bolgede tiberkiiloz
goriliyor ise, Ozellikle takibi
gerekebilir.
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TABLO 2. STEROID YAN ETKILERI

STEROID YAN ETKILERi

EK BiLGILER

KAS HASTALIKLARI DOKTORUNUZLA
KONUSULACAK KONULAR

Adrenal baskilama

Steroid kullandiginizi tim hastane
personeline  bildirin ve steroid
kullandiginiza dair yaninizda kart
tasiyin.

Adrenal krize neden olabilecegi icin
steroid dozlarinin alimi 24 saatten uzun
sire kacgirilmamalidir.

Adrenal krizi 6nlemek icin steroid stres
dozunun ne zaman  verilmesi
gerektigini 6grenin (agir hastalik, major
travma ya da ameliyat durumlarinda)

Adrenal krizin belirtilerini 6grenin
(mide agrisi, kusma, uyusma)

Evde hidrokortizon intramuskiiler (kas
ici) igne icin recete yazdirin (adrenal
kriz durumunda nasil uygulanacagini
bilmeniz gerekebilir)

Steroid alimini birden kesmeyin

Steroid stres dozu hakkinda bilgiyi kas
hastaliklari doktorunuza sorunuz.

24 saatten fazla suredir steroid
alimini kagirdiysaniz (aghk, hastalik
veya recete olmamasi nedeniyle)

Steroid stres dozu alindiginda, hangi
dozda ve nasil alinmasi gerektigi
(agizla, intramuskiler ya da 1V ile),
ornek bir planigin PJ Nicholoff Steroid
Protokoliine danisabilirsiniz. www.
parentprojectmd.org/pj

Steroid kullanimini birakacaksaniz,
kas hastaliklari uzmaninizdan yavas
yavas azaltmanizi saglayan bir plan
olusturmasini isteyin. Ornek bir plan
icin PJ Nicholoff Steroid Protokolline
danisabilirsiniz.

www. parentprojectmd.org/pj

Yiksek  kan
(hipertansiyon)

basinci

Kan basinciniz her doktor
kontroliinizde olcllmelidir.

Eger kan basinciniz yliksekse, ilk
olarak kilo kaybina gidilmeli ve tuz
alimi azaltilmalidir.

Tuz alimini azaltmak ve kilo kaybina
gitmek herhangi bir etki
gostermediyse, birincil saglik
saglayiciniz ek ilag diistinebilir.
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TABLO 2. STEROID YAN ETKILERI

STEROID YAN ETKILERi

EK BiLGILER

KAS HASTALIKLARI DOKTORUNUZLA
KONUSULACAK KONULAR

Glikoz intolerans

Doktor randevularinizda, idrar ¢ubuk
testi ile idrarinizdan glikoz olgimi
yapilmalidir.

Kas hastaliklari doktorunuzu, sik sik
idrara ¢ikma ve susuzlugunuz hakkinda
bilgilendirin.

Tip 2 diyabet gelisimi ve steroid
alimindan  kaynakli  kilo artisinin
komplikasyonlarini gorintilemek igin
yilda 1 kez kan testi yaptirmalisiniz.

idrar testleri ya da semptomlar glikoz
varligi icin pozitifse, Tip 2 diyabet igin
farkli kan testleri gerekebilir.

Gastrit/ Gastroozofageal
reflii (GERD)

Steroidler refliye (mide eksimesi)
neden olabilir. Bu tiir semptomlarla
karsilasirsaniz doktorunuza danisiniz.

Aspirin, ibuprofen, naproksen gibi
steroidal olmayan antienflamatuar
ilaglardan kaginin.

Semptomlar igin antacid kullanilabilir.

Peptik lilser hastaligi

Mide zari hasarinin  bir isareti
olabilecegi icin mide agrisi
semptomlarini takip ediniz.

Barsak kanamasindan siipheleniliyorsa
ya da anemikseniz, diskiniz kan igin
kontrol edilmelidir.

Aspirin, ibuprofen, naproksen gibi
steroidal olmayan antienflamatuar
ilaglardan kaginin.

Herhangi bir belirtiniz varsa receteli
ilaglar veya antacidler kullanilabilir.

Tedavi ve muayene icin
gastorintestinal uzmanina
goriinmelisiniz.

Katarakt

Steroidler iyi huylu kataraktlara neden
olabilir, yilhk gbéz muayenenizi
aksatmayiniz.

Katarakt gormeyi  engelleyecek
sekilde ise, deflazakorttan
prednizona gegcilebilir (deflazakortun
katarakta neden olma riski daha
yuksektir)

Katarakt varsa g6z doktoruna
gortiinmelisiniz.

Katarakt sadece gormeyi engellerse
tedavi edilecektir.
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TABLO 2. STEROID YAN ETKILERI

STEROID YAN ETKILERi

EK BiLGILER

KAS HASTALIKLARI DOKTORUNUZLA
KONUSULACAK KONULAR

Osteoporozis

Kas hastaliklari  uzmaniniza  her
gorindlginizde kiriklarimiz ve sirt
agrinizla ilgili sikayetlerinizi belirtiniz.

Omurga kompresyon kiriklarini
gozlemlemek igin 1-2 yilda 1 omurga
rontgeni ¢cekilmelidir.

Her 2-3 yilda 1 kemik yogunlugunu
izlemek icin kemik mineral
dansitometresi (DEXA) yapilmalidir.

Yilhk D vitamini degeri, kandaki 25 OH
D vitamini degeri ile kontrol edilmelidir
(ideali kis mevsiminde olanidir). D
vitamini seviyesi dustikse, D3 takviyesi
ile D vitamini dlizeyi yukseltilebilir.

Kalsiyum aliminizin  yeterli olup
olmadigini her yil diizenli olarak kontrol
ettirebilirsiniz.

idrar testleri ya da semptomlar glikoz
varligi icin pozitifse, Tip 2 diyabet icin
farkli kan testleri gerekebilir.

Kan dizeyine bagli olarak D vitamini
takviyesi gerekebilir.

Yilhk olarak 25 OH degerinizi oOlgln,
gerekirse takviye yapiniz.

Yasiniza bagh olarak kalsiyum
ihtiyacinizi belirleyiniz.

Diyetiniz yeterli miktarda kalsiyum
icermiyorsa takviye gerekebilir.

Agirligimizi tasidiginiz (ayakta durmak
gibi) aktiviteler, kemik saghginiz icin
faydalidir.

Bir  kisisel antrenor takibinde
egzersiz/ agirlk kaldirma programina
baslamalisiniz.

Miyoglobiniiri
(Kas proteininde yikilma
oldugu icin idrar
kirmizimsi- kahverengi
renkte gorinr)

idrariniz kirmizimsi- kahverengi renkte
ise  kas hastaliklari  uzmaniniza
danisiniz.

idrarda miyoglobin testi yapilmalidir.

idrar enfeksiyon icin de kontrol
edilmelidir.

Yokus asagl kosma, trambolin gibi glic
isteyen egzersizlerden kagininiz.

Sivi gida alimi 6nemlidir.

Miyoglobiniri devam ederse, bobrek
muayenesi gerekebilir.
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7.ENDOKRIN YONETIMI

DMD tedavisinde kullanilan steroidler, bircok hormonu olumsuz etkilemektedir. Bu
hormonlar genellikle testosteron ve biyime hormonudur. Gelisim, ergenlik veya adrenal
supresyon belirtileri varsa, kas hastaliklari uzmaniniz pediatrik endokrinoloji uzmanina
goriinmenizi dnerebilir.

GELISiM ve ERGENLIK

Kisa boyluluk ve gelismis ergenlik sizi rahatsiz edebilir ancak bu durumu kas hastaliklari
doktorunuzla goristrken kendinizi rahat hissetmelisiniz. Kisa boyluluk baska sorunlarin da
habercisi olabilir ve ayrica testosteron eksikligi kemik saghginizi kotl etkileyebilir. Bu
nedenle gozetim altinda oldugunuz uzman doktorlarin gelisim ve ergenliginizi yakindan
takip etmesi 6nemlidir (Sekil 5).

BUYUME HORMONU TEDAViISi

® Bilylime hormonu eksikligi saptanirsa, boy uzamasi i¢cin hormon takviyesinde
bulunulabilir.

e Bilylime hormonu eksikligi goriilmeyen DMD hastalarinda, bliylime hormonunun
etkinligini ve glivenligini degerlendiren herhangi bir kanit veya literatiir yoktur.

e Bas agrisi, idiyopatik intrakraniyal hipertansiyon (beyinde ve goézlerde yiksek
basing), kaymis bas femur epifizleri (agriya neden olabilen ve dizeltilmesi icin
ameliyat gereken) dahil olmak Gzere bliyime hormonu kullanimi ile skolyozun
kotilesmesi, diyabet gelistirme riski gorilebilmektedir.

e  Bilylime hormonu kullanip kullanilmayacaginin kararina, endokrinoloji uzmani ile
riskleri ve tedavinin yararlari hakkinda konusarak variimalidir.

TESTOSTERON TEDAViISi

e Testosteron kemik sagligi agisindan 6nemli oldugu kadar psikososyal/ duygusal gelisim
acisindan da 6nemlidir.

e Testosteron tedavisine distk dozlarda baslanmali ve normal seyirdeki ergenligi taklit
edecek sekilde dozu yavasca arttirilmalidir.

e Testosteron tedavisi bircok farkl formda olabilir. Bunlar; intramuskdler enjeksiyonlar,
jel halinde veya plaster formda olabilir.

e Endokrinoloji uzmani, testosteron tedavisine baslamadan once, tedaviden alinacak
yaniti belirtmelidir. Bu yanitlar su sekilde olmaktadir: viicut kokusunun gelisimi, ylzde
killanma, sivilce, gelisim plakalarinin kapanmasi ve libido artisidir.

e Tedavinin potansiyel yan etkileri: enfeksiyon bolgesinde goriilen enfeksiyonlar, alerjik
reaksiyonlar, ruh hali degisimleri ve kirmizi kan hiicresi sayisinda artis seklindedir.

e Vicudunuzun tedaviye verdigi yaniti gozlemlemek icin, testosteron alirken kan
degerlerinizin kontrol edilmesi gerekebilir.
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ADRENAL KRiz

Bobrek lstiinde yer alan adrenal bezler, viicudun stresle (agir hastalik ve yaralanma gibi)
bas etmesine yardimci olan kortizol hormonunu Uretir. Glinlik olarak steroid alirken
adrenal bezler, kortizol Gretmeyi durdurur ve inaktif hale gelir (adrenal yetmezlik). Steroid
kullanimi birakildiginda, viicudun tekrar kortizol Gretmeye baslamasi haftalar ya da aylar
alir. Kortizol olmadiginda da viicut stresle miicadele edemez, bu durum da yasami tehdit
edecek ‘adrenal kriz’e neden olur.

Adrenal supresyon ve adrenal kriz, uzun sireli steroid kullaniminda potansiyel olarak
yasami tehdit eder (Bkz. Sekil 5). Steroidleriniz aniden birakilirsa, ya da herhangi bir hastalik
nedeniyle 24 saatten fazla stiredir alinmadiysa adrenal kriz riskini olusabilir. Kronik olarak
glnlik steroid alan tiim hastalar, kagirilan doz oldugunda, ciddi travma ya da agir hastalik
durumunda, ilave doz ya da stres dozu gerektiginde ne yapmasi gerektigi hakkinda plana
sahip olmalidir. Adrenal yetmezligin 6nlenmesi, taninmasi ve yodnetilmesi ile birlikte,
steroidlerin stres dozlarinin ne zaman ve nasil kullanilacagina iliskin bilgiler, burada
bulunan PJ Nicholoff Steroid Protokuline dahil edilmistir. www.parentprojectmd.org/pj.
ADRENAL KRiZiN SEMPTOMLARI

Bir adrenal krizin belirti ve semptomlari hakkinda bilgi almalisiniz.

e Siddetli yorgunluk
® Basagrisl

e  Bulanti/kusma

e Diuslk kan sekeri
e Dislk kan basinci

e  Bayginlik

Tavsiye edilen
Sol el réntgeniyle kemik yasinin
degerlendirilmesi

Gelisim

Ergenligin
baglamasindan boy
uzamasl durana
kadar, her 6 ayda 1

Gelisim Bozuklugu
Asagidakilerden herhangi birisi
varsa:

Boy uzamasi olmadiginda
Yilda 4 cm’den az uzama

Tiroid fonksiyon testleri
Colyak paneli

Gelisim faktorleri
Kapsamli metabolik panel
Tam kan sayimi

Endokrinolojiye

daniginiz

boy 8l¢imii oldugunda
Normalden kisa oldugunda

yapiimalidir. . Dikkat edilmesi gereken
Blyime hormonu sitiimilasyon testi
Tavsiye edilen
Laboratuvar degerlendirmeleri:

Ergenlik Gecikmis ergenlik U LH

9 yasindan itibaren 14 yas ve Ustlinde U FSH

ergenliginizin Tanner
evrelemesi ile her 6

ayda 1 fiziksel olarak
degerlendirilmelidir.

testis hacmi< 4cm3 P Endokrinolojiye . Testosteron

daniginiz

. Disik dozda testosteron

doz artigi saglanmali
e Onerilen yas 14 ve alti, 12

Onaylanmis hipogonadizm tedavisi:

yuklemesi yapilarak kademeli

yasindan itibaren dikkate alinir

Dikkat edilmesi gereken
Sol el réntgeniyle kemik yasinin
degerlendirilmesi

Sekil 5 Kortikosteroid alirken biiyiime ve ergenligin degerlendirilmesi ve yénetimi
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8.KEMiK SAGLIGI (OSTEOPOROZiS) YONETIMI

Kemik saghg DMD hastalari icin hem ylriime evresinde iken hem de yiriyememe
evresinde dnemlidir. Her yastaki DMD hastalarinin 6zellikle steroid kullaniyorsa kemikleri
zayiftir. Steroidler, kemiklerdeki mineral yogunlugunu azalttigi icin, kirilmalar genel
popiilasyona gore daha sik olur. Kas zayifligi ve hareketlerde azalma da zayif kemiklerin
isaretidir.

ikili enerijili X 1s1n1 absorbsiyonu (DEXA), invaziv olmayan, uzun kemiklerin (6zellikle kol ve
bacak) mineral yogunlugunu dlgen testtir. Kemikler ne kadar inceyse kiriklara o kadar
meyillidir ve o kadar sagliksiz olarak degerlendirilir. Genel kemik saghgi kontroli icin, kemik
mineral yogunlugununun 6lgimi énemlidir. En az 2 ya da 3 yilda 1 DEXA 6l¢imi yapilmasi
Onerilir.

DMD hastalari 6zellikle steroid kullananlar, omurga kompresyon kiriklariigin risk altindadir.
Omurga kompresyon kiriklari, sekil bozukluguna ve kemiklerin birbiriyle Gstiiste gelmesine
neden olan omurga kemiklerinde kiiglik kirilmalar gorildiigiinde olur. Bu kiriklar ve
sonucunda ortaya ¢ikan omurga ¢okmesi agriya neden olur. Omurga kompresyon kiriklari
sirt agrisi olmasa bile yandan gériiniimli X-rayde gorilebilir. Ozellikle agri varsa, omurga
kiriklari bifosfonatlarla tedavi edilebilir. Sirt agriniz varsa, her 1 ya da 2 yilda bir ya da daha
stk yan omurga rontgeninizi gektirmelisiniz.
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Kemikler biylrken stirekli kirilir, kan dolasimina emilir ve tekrar yapilir. Steroidler, kemik
blylimesinin tekrar yapilma asamasini yavaslatir. Bifosfonatlar, kemik ylizeyine baglanan,
parcalanma ve yeniden emilim sirecini yavaslatan, kemigin daha etkili bir sekilde yapilmasina
yardimci olan ilaglardir. Bu siire¢ sayesinde kemikler daha kalin daha saglam ve kirilmaya daha
az meyilli olurlar. Kemik yogunlugunda azalma. Onemli bir travma olmaksizin ortaya ¢ikan uzun
kemik kiriklari ve/veya omurga kompresyon kiriklari belirtileri varsa biofosfonatlarin kullanimi
tartisilir (Bkz. Sekil 6)

Degerlendirme ve Egitim

Mesleki terapist veya fizyoterapist tarafindan degerlendirme ve egitim

Yiirliylis alanlarinda, arazi ve engebeli yerler de dahil olmak iizere tiim ortamlardaki diisme riskini en aza indirin.
Tekerlekli sandalye konusunda hasta ve ailelerine egitim vermek; genellikle bir yaralanmaya neden olan tekerlekli
sandalyeden diisme bilincini arttirmak gereklidir.

Tiim ortamlarda tekerlekli sandalyeye transfer ya da tekerlekli sandalyeden transfer islemleri igin ailelerin egitilmesi
gerekmektedir.

Sik karsilasilan noktalar ve olasi degisiklikler

Ev ortaminin glivenligi Tekerlekli sandalye veya hareket cihazindan diismekten
e  Kilim, oyuncak, kablo ve daginikliklari ortadan kaginma
kaldirin e  Emniyet kemerini daima takin
e  Tekerlekli sandalyede devrilmeyi dnleyici teker
kullanin
Piiriizlii veya kaygan zeminlerde giivenlik Givenli bir sekilde tekerlekli sandalyeye transfer ya da
e Pirizlii zeminler nedeniyle disarda iken daha tekerlekli sandalyeden transfer
dikkatli olun. e  Tuvalet, banyo ya da dusa hastanin transferi
®  Suyun etrafinda kaygan zeminde yiiriirken sirasinda olasi yaralanma ve diismeleri en aza
diismemek igin havuz ayakkabisi giyin indirgemek icin tiim alanlara uyarlanabilen hasta
®  Gece banyoda kayip diismemek igin geceleri tasima sistemlerini ve ayarlanabilir ekipmanlarin
kullandiginiz AFOya kaymaz tabanlik takin. neler oldugunu 6grenin

Evdeki potansiyel degisimler

Dus ve banyo kiivetinde kaymayan tabanlik

Dus ve banyo kiivetinde tutunmak igin kolluk

Banyoda oturmak icin oturak ve diger ayarlanabilir ekipmanlar
Ahgap basamaklarda kaymaz tabanlk

Merdivenlerin iki tarafinda korkuluklar

Sekil 62Giivenlik ve Diismeyi Onleme Konulari

33




9.0RTOPEDI YONETIMI

Ortopedik bakimin temel amaci, yirimeyi ve/veya motor fonksiyonlari olabildigince uzun
sire devam ettirmek ve eklem kasilmalarini en aza indirgemektir. Ylrlyebilmek ya da
ayakta durabilmek, omurganin diiz kalmasina ve kemik sagliginin gelismesine yardimci
olacaktir.

KASILMALAR

Kaslar zayifladiginda ya da eklem hareketleri zorlastiginda, eklemler kontraktir (kasiima)
olarak bilinen bir konumda kilitlenme riski altindadir. Dogru durusa sahip olmak; yurtrken,
sirt, ayak ve bileklerdeki kontraktiirlerin 6nlenmesine yardimci olur. Otururken,
viicudunuzun iki tarafinda agirlik tasiyormuscasina oturus pozisyonunuzun dengeli olmasi
onemlidir. Ayaklariniz ve bacaklariniz, uygun destek ve iyi bir pozisyon ile denge icinde
konumlandiriimalidir. Tekerlekli sandalye, omurga ve pelvik simetrisini ve omurga
uzantisini destekleyen bir oturma sisteminin olmasi ¢ok 6nemlidir. Sizin i¢in uygun ise,
ayaklarin ve bacaklarin hizalanmasini korumaya yardimci olmasi icin ameliyat s6z konusu
olabilir.

SKOLYOz

Kortikosteroid tedavisi gérmeyen DMD hastalarinda progresif skolyoz (zamanla
kotiilesebilen omurga yan egriligi) goriilme orani %90’dir. Glinliik steroid tedavisi, skolyoz
olusma riskini azaltir ya da skolyozun baslangicini geciktirir. Durusunuza ve konumunuza
dikkat etmek, skolyozu 6nlemek icin dnemlidir. Yasaminiz boyunca omurganizin sirekli
olarak degerlendirilmesi gerekmektedir.

UZUN KEMIK KIRIKLARI

Kirik bir bacak, yliriimeye devam etme yetenegini dnemli 6l¢lide tehtid edebilir. Bacaginizi
kirarsaniz, cerrahi midahale ile tedavinin uygun olup olmadigini sorun. Cerrahi midahale,
hastalarin mimkin olan en kisa siirede ayaga kalkmasina olanak saglayabilir. Bir kiriginiz
olursa, herhangi bir tedavi karari verilmeden 6nce kas hastaliklari uzman ekibinizin
bilgilendirildiginden emin olun. Kas hastaliklari uzman ekibiniz, hem kirik bakimini hem de
kirik sonrasi tedavinizde yardimci olacaktir.

Yag Embolizmi Sendromu (FES), DMD hastalinda bir risk faktoriidir ve acil durum
anlamina gelmektedir. Yag embolisi, kemik kirildiktan sonra ya da 6nemli bir ¢carpma
durumunda, kiicik yag parcalarinin kan dolasimina salinimindan kaynaklanir. Bu kiiglik yag
parcalari (embolism denir), kan yoluyla akcigerlere giderek viicudun yeterli 6lctide oksijen
alimini engelleyebilir. Yag embolisinin belirtileri arasinda kafa karisikligl, yonelim
bozuklugu, “kendin gibi davranmama”, hizli nefes alip verme ve hizli kalp atisi ve/veya
nefes darligi vardir. Herhangi bir diisme, ¢carpoma veya kirik durumunda, yag embolisi
belirtilerini gbsteriyorsaniz, miimkiin olan en kisa siirede acile gidin. Tibbi personele yag
embolisinden siiphelendiginizi belirtin. Bu acil bir durumdur.
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Yiriime evresinde

Erken Yiirliyememe Evresi

Yiiriiyememe evresi

Degerlendirmeler

Hareket araligini en az 6 ayda bir degerlendirin

Yillik omurganin gérsel muayenesini yapin

6 ayda 1 omurganin gorsel muayenesini yapin

Omurga egriligi oldugunda ya da gorsel
muayene zorlastiginda, radyografik
degerlendirme onerilir

Yuriyememeye basladiginizda omurga
radyografisi ¢ektirin. Omurga egriligi varsa,
iskelet olgunluguna baglh olarak her 6 ay- 1
yilda bir radyografi cektirin egri >20 °
durumunda cerraha basvurun.

Progresif skolyozu olan hastalar yillik
anteroposterior dik spinal radyografi
¢ektirmelidir.

Yorumlar

Fizyoterapist rehberliginde, ayak bileklerine, diz ve kalg

alara evde uygulanabilen esneme hareketleri yapilmalidir.

Pasif dorsifleksiyon <10 ° oldugunda, sabit
pozisyonda hastaya gore ayarlanmis gece ayak
bilegi ortezi kullanin.

Mesleki terapi rehberliginde, Ust ekstremitelere odaklananin.

Carpik ayak kontrakturanin kotulesmesini
geciktirmek amaciyla hastaya gére
ayarlanmis ayak-bilek ortezini giin iginde
kullanin.

Bacaklar igin aski kullanmaya devam edin;
hastaya uygun el ve ayak atellerinin yapimi
gerekmektedir.

Ayakta durmayi saglayan bir alet ya da
tekerlekli sandalye kullanimi ile ayakta
durma programini baslatin.

Ayakta durma programini dikkatli kullaniniz.

Kuadriseps ve kalga ekstansor giiciiyle
beraber 6nemli ayak bilegi kontrakttrl varsa
yuruyus bigimini dizeltmek igin asil tendonu
ameliyati igin igin cerrahiye bagvurun.

Hasta istedigi taktirde ayak durusg
pozisyonunu iyilestirmek igin ayak ve bilek
cerrahisine bagvurun.

Omurga ortezi kullanmayin.

Ailelere kirik 6nleme ile ilgili rehber saglayin.

Herhangi bir cerrahi miidahale 6ncesi kardiyoloji ve g6gus hastaliklari uzmanina danigin.

Ameliyat sonrasi fizik tedavi uzmanina
danigin.

Kortikosteroid kullanmayan ergenlige
girmemis hastalarda spinal egri >20-30 ® ise

Pasif dorsifleksiyon <10 ° oldugunda, sabit
pozisyonda hastaya gore ayarlanmis gece ayak
bilegi ortezi kullanin.

Herhangi bir cerrahi midahale 6ncesi kardiyoloji ve

gogus hastaliklari uzmanina danigin.
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10. REHABILITASYON YONETIMI

Fiziksel, mesleki ve konusma terapisi

DMD hastalari yasamlari boyunca farkh rehabilitasyon yonetimine erismeleri gerekmektedir.
Rehabilitasyon ekibi; doktorlar, mesleki terapistler, konusma dili patologlari, ortopedistler,
ortezistler ve dayanikh tibbi ekipman saglayicilarindan olusur.

Rehabilitasyon ekibi; size tutarh bir onleyici bakim saglamak, DMD’nin yasaminiz ve
faaliyetleriniz lizerindeki etkisini en aza indirmek ve yasam kalitesini optimize etmek igin
hedeflerinizi ve yasam tarzinizi disiinmelidir. Rehabilitasyon, poliklinik ve okul ortaminda
saglanabilir ve yasaminiz boyunca strmelidir. En az 4-6 ayda bir rehabilitasyon uzmani
tarafindan kontrol edilmelisiniz.

HAREKET, EGZERSIZ VE ESNEME ARALIGI (SEKIL 8)

DMD’de eklemlerin sikilasma ya da ‘blzilme’ egilimine katkida bulunan bir¢ok faktér
vardir: sinirli kullanim nedeniyle kaslar daha az elastik hale gelir ve eklem cevresinde
dengesizlik gordlir (biri digerinden daha giigli).

Farkli eklemlerde, hareket ve simetri araligini korumak, miimkiin olan en iyi sekilde islevi
surdidrmeye yardimci olur, kontraktirlerin gelismesini 6nler ve ciltteki basing problemlerini
¢Ozer.

Aerobik egzersiz veya aktivite Onerilir; ylzme, glvenli egzersizlerden biridir. Bazi
egzersizler (trambolin veya sicrama) kaslar icin zararli olabilir. Bu nedenle, tim egzersizler
fizyoterapistiniz ya da fizik tedavi uzmaniniz tarafindan takip edilmelidir.

Esneme, fizyoterapist tarafindan izlenmeli ve bu egzersiz glinlik rutininizin bir pargasi
olmahdir.

Teshisten itibaren esneme/germe ve desteklemenin amaci, islevi esnekligi korumak ve
konforu korumaktir.
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Degerlendirme
Ozel ihtiyaglar ya da bir durum degisikliginde her 6 ayda bir ya da gerekirse daha sik multidisipliner rehabilitasyon degerlendirmesi
yapilmahdir.

Yorumlama

Direkt tedavi

Fizyoterapist, meslek terapistleri ve konusma terapistleri tarafindan uygulanan direkt tedavi; kisisel ihtiyaclara uygun, hastaligin
evresine, tedaviye yanita, hayat boyunca saglanan tolerasyona

Kasin siirekli kasilmasi ve deformasyonunun dnlenmesi

. Haftada 4-6 defa evde esneme hareketleri; diizenli olarak bilek, diz, kalga esneme hareketleri, muayene sonrasinda gerekli
gorullrse, el bilegi, boyun ve el esneme hareketleri yapilmalidir.
e Kasin surekli kasiimasi ve deformasyonuna neden olan yapilarin esnetilmesi
e  Ortotik miidahale, ortopedik sabitleme, pozisyon alma, planlama ve ekipmanlar;
e Geceleri AFO kullanimi, erken yasta kullanimina baslandiginda en iyi tolerans gosterilebilir.
e  Yirliyememe evresinde giin iginde sabit pozisyon igin ve gece esneklik icin kullanilabilir.
e  Yirtiyememe evresinde el bilegi ya da el parmak fleksor/ekstensér esnemeleri
®  Yiirime ya da ylriyememe evresinde diizenli hareketler
®  Dizgiin pozisyonda ayakta durmak zorlastiginda, kasin siirekli kasilma durumu durus pozisyonunu 6nleyici sekilde degil ise
pasif ya da hareketli ayakta durmaya destek olan ekipmanlar kullanilabilir.
®  Geg ylrime ya da ylriyememe evresi igin kilitli diz eklemli KAFO 6nerilmektedir.
®  Motorlu ya da manuel tekerlekli sandalyede 6zel ayarlanmis oturma diizeni.
e  Motorlu tekerlekli sandalye glic oturma destegi (egim, yukseltilmis bacak destegi, oturma destegi, ayarlayabilir oturma
yuksekligi)

Egzersiz ve aktivite

Duzenli submaximal, aerobik aktivite ve egzersiz (ylizme ve bisiklet gibi) gerekirse destekli, eksantrik ya da yiiksek direng isteyen
egzersizlerden kaginma, asiri efordan kaginma igin takip, enerji toplama ve dinlenmeye de vakit ayirma, klinik olarak iyi fonksiyon
gosterilse bile, kas hasari riskinin yanisira azalmis kalp ve solunum egzersiz kapasitesine de dikkat edilmelidir.

Disme ve kirllmalarin 6nlenmesi ve yonetimi

Cevredeki diisme riski olusturan maddelerin azaltiimasi

Fizik tedavi uzmani, uzun kemiklerin kiriklarinda hizli bir sekilde ortopedik destek saglamaktadir. Destekle ayakta durabilmeyi ve
yurimeyi devam ettirmeye yonelik tedaviler de fizik tedavi uzmani tarafindan saglanir.

Ogrenme, duyusal ve dikkat siireclerindeki farkliliklarin yénetimi
ilgi ve degerlendirmelere bagli olarak takim ile (saghk ekibi) isbirligi icinde olmak
Yardimci teknoloji ve ayarlanabilen ekipmanlar

Maddi destek, egitim, regcete ve muayene ile ilgili egitim ve planlama yapilmasi
Katilim

Desteklenerek, hayatin her alanina katilim saglanmasi

Agri 6nlenmesi ve yonetimi

Gerektiginde, hayat boyunca agri 6nlenmesi ve kapsamli yonetimi

Figlr 8?
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TEKERLEKLI SANDALYELER, OTURMA YERLERI VE DIGER UYGUN EKiPMANLAR (SEKIL 9)

®  Yiriurken, uzun mesafelerde giiciiniizii korumak icin tekerlekli sandalye, scooter veya
bebek arabasi kullanilabilir.

e Uzun dénem tekerlekli sandalye kullanimina ihtiya¢ duydugunuzda, durusunuzu dogru bir
hizada tutan ve viicudunuzun tim kisimlarini destekleyici 6zellikte olan bir tekerlekli
sandalye kullanmaniz 6nemlidir.

e Yirimedeki zorluklar arttikca, cok gecmeden elektrikli tekerlekli sandalye 6nerilmektedir.
Buna ek olarak, eger varsa elektrikli oturma 6zelligi 6nerilir.

o Fiziksel ve mesleki terapistler, bagimsizliginizi korumaniza ve gilivenliginizi arttirmaniza
yardimci  olmak amaciyla destekleyici cihazlarin kullaniminin  6nerilmesinde rol
oynamaktadir.

o Bagimsizhiginizi ve keyif aldiginiz aktivitelere katiliminizi desteklemeye devam edecek

planlari 6nceden distinmek 6nemlidir.

KUTU 4. AGRI YONETIMI

Agrinizin dogru bir sekilde teshisinin konulup tedavi edilebilmesi icin kas hastaliklari doktorunuza
bildirmeniz cok 6nemlidir. Bu durum, her doktor ziyaretinizde incelenmelidir. Maalesef, DMD’de agri
hakkinda cok fazla bilgi yoktur. Daha fazla arastirmaya ihtiyac vardir. Herhangi bir agriniz varsa, kas
hastaliklari doktorunuzla konusmali ve problemi agiklamalisiniz.

Etkili agri yonetimi icin, kas hastaliklari uzman ekibinizin uygun miidahalelerde bulunabilmesi icin
agrinin nedenini belirlemek 6nemlidir.

Agri, durus problemlerinden ve rahatsizliklardan kaynaklanabilir. Midahaleler, uygun ve
bireysellestirilmis ortezleri (dis telleri), standart ilag tedavisi (kas gevseticiler, anti- enflamatuar
ilaclar) yaklasimlarini ve oturma, yatma ve hareketliligi icermelidir.

Diger ilaglarla (steroidler ve steroid olmayan anti-enflamatuar ilaglar (NSAID’ler)) ve 6zellikle kalp
ve solunum fonksiyonlar ile ilgili yan etkilerle etkilesimler g6z 6niinde bulundurulmalidir.
Nadiren, herhangi bir tedavisi olmayan agrilara cerrahi midahale uygulanabilir. Sirt agrisi,
ozellikle steroid kullanan kisilerde, bifosfonat tedavisine iyi yanit veren omurga kompresyon
kiriklarinin bir isareti olabilir.

Narkotik agr kesici ilaglar, 6zellikle pulmoner disfonksiyon varsa cok dikkatli kullanilmahdir.
Narkotik ilaglar, nefes darligina ya da nefes almanin durmasina neden olabilir.

e Merdiven ¢ikma, bir yerden bir yere gecme, yeme-icme, tuvalet ve banyo ihtiyaclariniz igin
ek destege gereksinim duyabilirsiniz.

® Yikseltilmis yemek tepsileri ve pipetler gibi basit cihazlar da yardimci olabilir.
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® Robotik, Bluetooth ve kizildtesi cevresel faktorler gibi gelismis teknolojiler yardimci olabilir.
Tecla ev otomasyon cihazlari ve Dragon Naturally Speaking gibi gelismis yardimci bilgisayar
teknolojileri ve Google Home ve Amazon Echo gibi ses tanima cihazlari, ortaminizi kontrol
etmeye ve glinlik gorevlere yardimci olabilir.

® Glivende kalmak icin herseyi evinizin icinde ve disinda yapabilmeniz 6nemlidir. Kazalardan
ve bazi potansiyel kemik kirilmalarindan kaginmaniza yardimci olacak bazi 6neriler

asagidadir.

Degerlendirme ve Egitim

Mesleki terapist veya fizyoterapist tarafindan degerlendirme ve egitim
Yiriyiis alanlarinda, arazi ve engebeli yerler de dahil olmak iizere tiim ortamlardaki diisme riskini en aza indirin.
Tekerlekli sandalye konusunda hasta ve ailelerine egitim vermek; genellikle bir yaralanmaya neden olan tekerlekli

sandalyeden diisme bilincini arttirmak gereklidir.

Tiim ortamlarda tekerlekli sandalyeye transfer ya da tekerlekli sandalyeden transfer islemleri igin ailelerin egitilmesi

gerekmektedir.

Sik karsilagilan noktalar ve olasi degisiklikler

Ev ortaminin giivenligi

Kilim, oyuncak, kablo ve daginikliklari ortadan
kaldirin

Tekerlekli sandalye veya hareket cihazindan diismekten

kaginma

e  Emniyet kemerini daima takin

e  Tekerlekli sandalyede devrilmeyi 6nleyici teker
kullanin

Piiriizlii veya kaygan zeminlerde giivenlik

Piirizlii zeminler nedeniyle disarda iken daha
dikkatli olunuz.

Suyun etrafinda kaygan zeminde yiiriirken
diismemek icin havuz ayakkabisi giyin

Gece banyoda kayip diigmemek icin geceleri
kullandiginiz AFOya kaymaz tabanlik takin.

Giivenli bir sekilde tekerlekli sandalyeye transfer ya da

tekerlekli sandalyeden transfer

e Tuvalet, banyo ya da dusa hastanin transferi
sirasinda olasi yaralanma ve diismeleri en aza
indirgemek igin tiim alanlara uyarlanabilen hasta
tasima sistemlerini ve ayarlanabilir ekipmanlarin
neler oldugunu 6grenin

Evdeki potansiyel degisimler

Dus ve banyo kiivetinde kaymayan tabanhk
Dus ve banyo kiivetinde tutunmak igin kolluk

Banyoda oturmak icin oturak ve diger ayarlanabilir ekipmanlar

Ahgap basamaklarda kaymaz tabanhk
Merdivenlerin iki tarafinda korkuluklar
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11. GOGUS HASTALIKLARI TEDAVISI

Duchenne kas hastaligi olan ¢ocuklar heniiz yliriime asamasinda iken nefes alip vermede ve
Okslirmede genel olarak sorun yasamazlar. Ancak yaslari ilerlediginde ve solunum kaslari
zayifladiginda, etkili ©6ksirememeye bagl olarak akciger enfeksiyonu gecirme riski
taslyabilirler. Sonrasinda, solunumda etkili kaslarin da zayifligi bas gostermeye baslar ve
uykuda nefes alip verme sorunu gozlemlenir. Eger hasta, sabah yorgunlugu ve bas agrisi
¢ekiyorsa, bu durum uykuda solunum probleminin habercisi olabileceginden ve uyku taramasi
gerektirebileceginden bu gibi durumlarda kas hastaliklari doktoruna gériinmenizde fayda
vardir.

Oksiirmede zayiflama olursa, 6ksirigii kuvvetlendirmek igin, 6zellikle hasta olundugunda
yardimci ekipman kullanmak son derece énemlidir. Uyku taramasi, uykudayken ne kadar iyi
nefes alip verdiginizi 6lger. Eger uykuda oksijen seviyeniz ¢ok disiik gozlemlenirse, uykuda
solunumu dizenlemesi amaciyla ¢ift tarafli pozitif hava basinci cihazi (BI-PAP) kullanmaniz
gerekmektedir. Yas ilerledik¢e sadece uykuda degil giin icinde de BI-PAP kullanimina ihtiyag
duyulmaktadir.

Solunum ile ilgili planh ve etkili tedavi yaklasimi, problemleri 6nceden tespit etme, 6nleme ve
degerlendirme acisindan ¢cok 6nemlidir. Solunum problemleri icin danisilacak doktorlar; gogiis
hastaliklari doktoru ve 6zellikle DMD hastalarinin solunum degerlendirmelerinde deneyimli
solunum terapistleridir. Bu iki doktor grubunun tedavideki amaci; akciger genislemesini
saglamak, akciger duvarindaki kaslarin esnekligini saglayarak akciger hacminin iyilesmesine
yonelik teknikleri uygulamak, manuel ya da mekanik olarak etkili hava destegi ile okslirtGgi
iyilestirmek ve tedavi uygulayarak ya da tedavisiz olarak gece ve gilindiiz solunum destegi
saglamaktir.

GOZLEMLEME VE ONLEME (SEKIL 10)

e Tani konuldugu andan itibaren yilda bir defa olacak sekilde g&glis hastaliklar
doktoruna goriinmelisiniz ve tani konduktan sonra mimkin olan en kisa zamanda
solunum fonksiyonlari testi yaptirmalisiniz. Bu test, zorunlu hayati kapasite (FVC:
hastanin verebildigi en derin nefesi dlcen test) 6l¢imi yapmaktadir. Bu testlere erken
dénemde baslanmasi, ¢cocuklarin solunum aletlerini ve doktorlarini iyice tanimasini ve
solunum fonksiyon degerlerini anlamasini saglamaktadir.

e Hasta desteksiz yliriyememeye basladiginda, en azindan alti ayda bir solunum
degerlendirilmesi icin plan yapiimaldir. Bu degerlendirme, zorunlu hayati kapasite
(FVC), maksimum soluk alma (MIP: hastanin ne kadar gli¢lii nefes aldigini 6lgen test),
nefes vermedeki basing seviyesi (MEP: hastanin ne kadar gli¢li nefes verdigini dlcen
test) ve okslrikteki dalgalanmayi (PCF: oksirmedeki glic) 6lgmektedir. Bu olgimler,
gogls hastaliklart  uzmani  ve deneyimli solunum terapisti tarafindan
degerlendirilecektir.

® Ek olarak, bu olclimler, puls oksimetreyi (SpO2- uyanik haldeyken kandaki oksijen
miktarinin 6lgimi) ve varsa, soluk sonundaki ya da deri icinden gecen kandaki
karbondioksit miktarini (PetCO2/ PtcCO2- uyanik haldeyken kandaki karbondioksit
miktarinin él¢ciimi) da icermelidir.
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e Rahatsiz uyku sendromlari, sabah bas agrisiyla uyanma ya da giin icinde asiri yorgunluk
hali varsa uyku taramasi yapilmahdir. Bu ¢alisma, ¢cocuk uykudayken, nefes alip
vermesini, oksijen seviyesini ve kandaki karbondioksit diizeyini olger.

e Zatilrreden ve siddetli gripten korunmak icin pndmokok asisinin (zaturre asisi) ve yillik
grip asilarinin yapilmasi gerekmektedir.

KAS HASTALIKLARI UZMANINA VE GOGUS HASTALIKLARI UZMANINA
DANISMANIZ GEREKEN DURUMLAR:

e Siddetli olmayan Ust solunum yolu enfeksiyonuna bagh uzun zamandir siiren hastalik

halinde

® Ginicinde herhangi bir neden olmadan uykulu olma ve yorgun hissetme durumunda
o Kisa nefes almalarda, nefesi yakalayamadiginda ya da ciimleleri tamamlayamama

durumunda

® Bircok sabah ya da her zaman bas agrisi hissedildiginde

e Uyumada sorun, slirekli uyanma, uyanmada sorun ve kabus géorme durumlarinda
e Nefesi yakalamaya calisirken ya da kalp carpintisiyla uyanma durumunda

e Glnicinde evde ya da okulda dikkat daginikhgi oldugunda

e an

Yiiriime evresi

Erken yiirliyememe evresi Geg yiiriiyememe evresi
Degerlendirmeler
| Yilda bir defa FVC 8leami I | Yilda iki defs FVC, MIP/MEP, PCF, Sp0z, PuCO3/PuCOz Gicimii |

| Uykuda solunum boruklufu ya da obstruktif (engeleyici) uyku apnesinin semptom ve belirtileri icin kartografi ydntemiyle uyku caligmasi yapilmas)

Miidahaleler

Zaturre agillaninin ve yillik aktif olmameg grip aplanmn yapilarak bagigiklik karandirilmas:

Tahmin edilen FVC %60 oldufunda akciger hacminin gaclendirilmesi

Tahmin edilen FVC < %50, PCF

oluunda yardimla dkstrme t

70L/dk ya da MEP< 60 cm H:Ot
idi kullanma

Anormal uyku dizenini gosteren tahmin edilen FVC < %

MIP < 60cm H20 orankari ya da uyanik halde sinir algdmler S
ya da pCO:>45mm Hg oranlan, uyku hiperventilasyonu ya da diger
uyku solunum borukluklarinin semptom ve igaretieri gorildigonde
amacryla (tercihen non invaziv

nefes alma oramina destek oim,

ventilasyon) gece yardimh ventitasyon kullanimi

Giindiiz Sp0:<%95, pCOz>45mm Mg

ya da uyamk halde nefe

darlii

goriliyarsa gece abnan ventila

ek olarak ginddz de yardimli

wentilasyon kulkanim:

Sekil 102Gégiis Hastaliklar Uzman Ekibinin G6zlemi, Dederlendirmesi ve Tedavi Yontemi
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MUDAHALELER (SEKIL 10)

Akcigerlerin uzun siire olabildigince iyi ¢calismasini saglamak icin bazi yollar vardir.

Derin nefes alip vererek solunum kaslarini esnetip akcigere giren hava miktarini arttirmak
faydali bir yol olacaktir (“akciger hacminin genislemesi”, akciger genislemesi ya da nefesi
tutma teknigi).

Oksiirme zayiflamaya baslarsa, manuel ya da mekanik olan o6ksiirme teknikleri, hava
yolunun temizlenmesine, mukusun tutulmasina ve mikroplarin akcigerden g¢ikmasina
yardimci olacaktir. Bu ayni zamanda zatirre riskini de azaltmaktadir.

Zamanla, ilk olarak gece boyunca nefes alabilmek icin destege ihtiyac duyulacaktir (iki
tarafli hava yolu basinciyla olusan tedavisiz uygulanan gece havalandirma cihazi ya da
BI-PAP) ve ardindan “Gdzlemleme” bashiginin altinda yazan maddeler meydana geldiginde
de giin icinde de nefes alabilmek icin destege ihtiya¢ duyulacaktir (tedavisiz gilin icinde
kullanilan havalandirma cihazi).

Destekli hava alma cihazina gecise alismak zor olabilmektedir. Maske ve agizlik gibi farkli
tip ekipmanlar kullanilabilmektedir. Kullanilacak ekipmanlarin hasta icin en uygun olanini
secmek cok 6nemlidir. Hasta kendine uygun olan ekipmani bulana kadar g6giis hastaliklari
icin danisilan doktor gruplari birkac farkli model 6nerebilir.

Hava alma (ventilasyon), cerrahi olarak bogazin bitiminde yer alan soluk borusuna tip
yerlestirilmesiyle de saglanabilir (trakestomi tlpi). Bu uygulamaya da tedavili hava alma
destegi denmektedir. Trakestomiye ne zaman ihtiyac duyulacagiyla ilgili bir kilavuz yoktur.
Bu durum genellikle hastayla doktoru arasinda kararlastirilir.

Yukaridaki maddeler, hastanin akut solunum hastali§indan korunmasina ve daha rahat
nefes alip vermesine yardimci olacaktir.

Zaturre ve yilda bir defa uygulanan grip asilari da dahil olacak sekilde tiim asilarin takip
edilerek zamaninda uygulanmasi gerekmektedir. DMD hastalari, grip icin burun spreyinden
ziyade asl olmayi tercih etmelilerdir.

Planlanan bir ameliyatin tarihi yaklastiginda, nefes alip verme uygulamalarina daha fazla
Ozen gosterilmelidir. (Bknz. Bolim 15)

Eger bir solunum yolu enfeksiyonu s6z konusu ise, manuel ya da mekanik destekli
Ookstrmeye ek olarak antibiyotik kullanimi icin doktorunuza danisiniz.

Eger oksijen destegine ihtiya¢ duyulursa, muhakkak dikkatli olunmali ve tibbi personelin
non-invaziv ¢ift tarafli pozitif havayolu basing aletini kullanmayr ve ayni zamanda
karbondioksit (CO;) seviyesini 6lgmeyi bildiginden emin olunuz.
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12. KALP HASTALIKLARI (KARDIYAK) TEDAVISI

Kalp bir kastir ve DMD hastaliginin etkiledigi diger bir kas da kalp kasidir. Kalp kasi hastaligina
“kardiyomiyopati” denmektedir. DMD hastaliginda gorilen kardiyomiyopati, kalp kasindaki
distrofin proteininin eksikliginden meydana gelmektedir. Kardiyomiyopati, kalp fonksiyonlarinin
azalmasina ve zamanla kalp yetmezligine neden olmaktadir. Kalp yetmezliginin bircok seviyesi
vardir ve insanlar diizenli olarak kardiyologa (kalp doktoru) gériinerek ve ilag alarak kalp yetmezligi
ile yillarca yasayabilirler. DMD hastaliginda kalp hastaliklari tedavisinin amaci, kalp kasindaki
degisikliklerin erken saptanip tedavi edilmesidir. Maalesef, kalp problemleri sessiz ilerler ve
herhangi bir belirti vermez. Bu nedenle, tani alinan tarihten itibaren kalp doktoruna da diizenli
olarak gériinmek cok 6nemlidir.

IZLEM

e Tani konulan tarihten itibaren yilda en az 1 defa olacak sekilde ve eger gerekirse daha sik
kardiyologa goriinmelisiniz.

e  Kalp fonksiyonlarinin degerlendirilmesi; elektrokardiyogram (EKG; kalp atim hizini 6lger ve
kalbin elektriksel uyarilarini degerlendirir) ve ekokardiyogram (“eko” denen ve kalp
yapisini ve fonksiyonunu gosteren bir gorsel) ya da kardiyak MRI'1I (kalp yapisini ve
fonksiyonunu tam olarak gosteren sekil ve ayni zamanda kalp kasinda herhangi bir
yaralanma ve fibrézi de gosterir) icermelidir.

o DMD tasiyicisi kadinlar, kalplerinde herhangi bir sorun yoksa 3-5 yilda bir kalp doktoruna
gorinmelidirler (gerekirse daha sik). Tasiyici kadinlar ayni zamanda DMD hastalarinin sahip
oldugu kalp hastaliklarina da sahip olabilirler.

TEDAViI

e Azalmis kalp fonksiyon degerleri (MRI ya da ekokardiyogramda kisalmis fraksiyon ya da
azalmis ejeksiyonla anlasilir) olustugunda ve kardiyak fibrozinun (MRI'da gorilen kalp
kasindaki yara dokusu) ilk belirtisi goraldiginde kalp ilaglarina baslanmalidir. 10 yasina
gelindiginde, tim testler normal olsa bile yapilan bu testler kalp saglhgini korumaya
yardimci olacaktir.

® Anjiyotensin dénistiricil enzim inhibitorleri (ACEi, lizinopril, kaptopril, enalapril vb.) ya da
anjiyotensin reseptor blokerleri (Onleyicileri) (ARB- losartan) tedavinin ilk asamasi olarak
duslintlebilir. Bu ilaglar kalpten ¢ikan kalp damarlarini agar ve boylece kalbin viicuda kan
pompalamak icin daha fazla calismasina gerek kalmaz.

e Beta blokerler gibi diger ilaglar, kalp atim hizini yavaslatarak, kalbin kani daha etkili sekilde
doldurup pompalamasini saglar. Dilretikler, ( “su hapi” denen bu ilaglar, viicuttan suyu
atarak, kanin hacmini azaltir ve bu sayede kalp, kalbin kani sert ve hizli bir sekilde
pompalamasina engel olur) ayni zamanda kalp yetmezliginde kullanilan ilaglardir.

e EKG'de gorilen anormal kalp ritm grafikleri acilen arastirilarak tedavi edilmelidir. Daha
onceden c¢ekilmis standart EKG kalp ritm grafiklerinin bir kopyasini saklamak bu gibi
durumlar igin 6nemlidir.

e Holter cihazi, kalp atim hizi ve ritmini 24 saat ya da 48 saat olacak sekilde 6lcer. Kalp atim
hizi ve ritmindeki degisimlerden siiphelenildigi ve detayli arastirmaya ihtiya¢ duyuldugu
durumlarda Holter cihazi kullanilmahidir.
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e Hizl kalp atim hizi ve/veya kalp carpintilari (ara sira gbzlenen anormal kalp atimlari) DMD
hastalari icin normal kabul edilmekte olup genel olarak zararsizdir. Ancak bu durum ciddi
kalp rahatsizliklari ile de iliskili olabilir ve bu durumda kardiyologa goriinmekte fayda

vardir.

e Eger siddetli ve uzun siiren bir akciger agrisi ¢ekiyorsaniz, bu durum kalp rahatsizliginin
belirtisi olabilir. Bu durumda en kisa siirede acil servise gitmelisiniz.
e Steroid (kortizon) alan hastalar, hipertansiyon (yliksek kan basinci), hiperkolesterolemi
(yuksek kolesterol) gibi olusabilecek potansiyel kardiyak yan etkiler icin takip edilmelidir.
Bu durumda, alinan steroid dozu ayarlanabilir ya da ileri bir tedaviye ihtiya¢ duyulabilir

(Bknz. Tablo 2).

Tam

Tanidaki temel degerlendirmeler

Kardiyolog kensiltasyonu
Tibbi kardiyak oykisl

Aile dykiso

Fiziksel muayens
Non-invaziv goriintileme
-Ekokardiyogram [<6-7 yas)
-Kardiyovaskiiler MRI

(267 yag)

!

yillik degerlendirmeler
Yillik kardiyovaskiler
degerlendirmeler -

Kardiyak tibbi oykii
Fiziksel muayene
Elektrokardiyogram
Non-invaziv gorintidleme

/

Tastyia annenin degerlendirilmesi
Erken donem yetiskinkikte kardiyak
degerlendirme

*  Kardiyovaskuler MRI

*  Kardiyzk semptomlar ve
goruntuleme pozitif
gikarsa, daha sik
kardiyolog
degerlendirmesi

e Kardiyak semptomlar ve
gorintaleme negatif
oldugu taktirde her 3-5
yilda 1 tekrarlayan
kardiyak
degerlendirmesi

semptomatik

*  Kardyak semptomlar
ve gbruntulems
pozitif cikarsa, daha
sik kardiyolog
dagerlendirmesi

*  ilag tedavisine
baslamak

! \

Yiirime ve erken yurilyememe evresi

*  Yilda en az 1 defa kardiyak
degerlendirme yaptirmak

+  10yasitibariyle llag olarak
anjiyotensin gevirici enzim
inhibitdrlerine ya da
anjiyotensin reseptor
blokerlerine baslamak

Geg yliriiyememe evresi

®  Kardiyzk disfonksiyonlannin
belirti ve semptomlznnin
yakindan takip edilmesi; bu
evrede semptomatik kalp
yetmezliginin tans zordur.

e Kalp ritm anormalliklerinin
gorlntdlenmesi

*  Bilinen kalp yetmezlik
terapileri ile tedavi edilmesi

Cerrahi Mudahale

Ana cerrahi mudahaleden
ance non-invaziv goruntileme
ve elektrokardiyogram
degerlendirmesi

Anestezi uzmaninin DAMD
tamsinin bilincinde olmas;
DMD hastalannin anestezi
riskleri fazladir

Sekil 112Kalp Hastaliklari Uzman Ekibinin Gézlemi, Degerlendirmesi ve Tedavi Yontemi
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13. GASTROINTESTINAL TEDAVI

Beslenme, yutkunma ve diger mide barsak sorunlari

Farkh vyaslarda, belirtilen uzmanlara ulasmaniz gerekebilir. Bunlar; lisansli diyetetik ve
beslenme uzmani, fizyoterapist, konusma ve dil patologu ve gastroenterologdur. DMD
hastalarinda goriilen mide barsak sorunlari; normalden kilolu ya da normalden zayif olma,
kronik kabizlik ve yutkunma zorlugu (disfaji) dur.

BESLENME TEDAVISI (SEKIL 12)

Lisansh bir diyetisyen, hastanin boy, yas ve aktivite seviyesine gore dinlenik haldeki enerji
tiketimini hesaplayarak glinde alinmasi gereken kaloriyi belirler.

* yi beslenmenin korunmasi; beslenme yetersizligini ve asiri kilo alimini 6nlemektedir.
Beslenme diizeni, tani alinan tarihten itibaren tiim yasam boyunca iyi tutulmalidir.

® Yasa gore kilo ya da viicut kitle indeksi (BMI), ulusal oran grafigine gore %10-%85
arasinda tutulmahdir. (Bknz. Kaynaklar)

e  Bitin besin tiplerini iceren dengeli ve saglkl beslenme, viicudun saglikli olmasi igin
gereklidir. Ayrica, tiim aile bireyleri icin iyi dengelenmis beslenme ile ilgili bilgilere
“Amerikalilar icin diyet rehberi”’nden (www.choosemyplate.gov/Dietary-Guidelines)

ya da kendi tilkenizdeki diger saygin kaynaklardan ulasabilirsiniz.

o Beslenmeye ekstra dikkat edilmesi gereken durumlar; tani alinan zaman, steroide
baslandigl zaman, ylriyememeye baslandigi zaman ve yutkunma problemi yasamaya
baslandigl zaman olarak belirtilebilir.

® Beslenme diizeniniz, kalori, protein, sivi, kalsiyum, D vitamini ve diger besin maddeleri
acisindan her yil degerlendirilmelidir.

e Dizenli sivi ahimi; sivi kaybi, kabizlik ve bobrek hastaliklarini énlemek agisindan
Onemlidir.

® Eger asiri bir kilo alimi s6z konusu ise, alinan kalorilerin azaltilmasi ve fiziksel aktivitenin
arttinlmasi 6nerilmektedir.

e Gastroparezi ya da gecikmis mide bosaltilmasi durumu yas ilerledikce karsilasilan,
yemek yedikten sonra karin agrisi, kusma, bulanti, istahsizlik ve tekrardan tok
hissetmeye neden olan bir durumdur.

e Eger beklenmeyen bir kilo kaybi varsa, kardiyak ya da solunum sistemi gibi diger
sistemlerde komplikasyon olma durumu goéz éniinde bulundurulmalidir.

®  Yutkunma zorlugu kilo kaybina neden olabilir. Kilo korunmasi ya da kilo alimi igin
beslenme plani gelistirmek, yemek zamani yardimci olacak sekilde beslenme
degisikliklerini yapmak ve yutkunma icin bir degerlendirmeye ihtiya¢ duyulup
duyulmadigini belirlemek amaciyla diyetisyeninizin, dil ve konusma patologu ile
beraber calismasi dnemlidir.

YUTKUNMA TEDAVISi (SEKIL 12)

Yiiz, cene ve bogaz kaslarinin zayifligi, yutkunma problemine (disfaji) ve ileriki zamanlarda
beslenme sorunlarina neden olabilir. Disfaji, zatiirre riskini de arttiran, yutkunma kaslarinin
zayIf hareketleri nedeniyle aspirasyona (akcigere besin ve sivi kagmasi) neden olabilir. Disfaji
cok yavas seyirli oldugu icin fark etmesi zordur. Bu nedenle doktora her gérindiginizde
yutkunma sorunu olup olmadigi kontrol edilmelidir.
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DISFAJi BELIRTILERI

e Bogaza yemek takilmasi hissi

e istemsiz %10 ya da daha fazla kilo kaybi ya da yetersiz kilo alimi (gelisim ¢agindaki
cocuklar icin)

®  Yemek zamaninin uzun siirmesi (30 dakikadan fazla) ve/veya yemek yerken yorgunluk,
salya akmasi, 6ksirik ve tikanmalarin gorilmesi

e Akciger fonksiyonlarinda agiklanamayan kotliye gitme durumu ya da nedeni
belirlenemeyen ates; sivilarin akcigere kagmasiyla olusan zatiirre (aspirasyon
pnémonisi)nin isareti olabilir.

DiSFAJi TEDAVISI

e TUm bu sendromlar gorildigiinde, yutkunma, klinik olarak ya da radyolojik olarak
(rontgen) test edilmelidir.

e Yutkunma problemleri gorildiginde, yutkunma fonksiyonlarinin iyilestiriimesi
amaciyla, kisisellestirilmis tedavi plani gelistirmesi icin konusma-dil patologuna
danisiimahdir.

o Kilo korunmasinda zorluk yasandiginda ve agiz yoluyla sivi aliminda yetersizlik

gorildiuglinde gastrik tip (mide tlpi) yerlestirilmesi duslinilebilir.

v’ Gastrik tiip yerlestirilmesinin potansiyel riskleri ve faydalari detayl bir sekilde
arastirilmalidir.

v Gastrostomi tipi (gastrik tiip), bircok farkli yontem ile yerlestirilebilir. Yontemi
belirlerken kisisel tercihlerinizin yanisira, cerrahi ve anestetik riskleri g6z 6niinde
bulundurmalisiniz.

Beslenme, Yutkunma ve Gastrointestinal Degerlendirmeler

Her muayenede

Lisansh diyetetik ve beslenme uzmamina muayene olma

Baoy ve kilo digimd, farkl boy Glgimleri yiriyemeyen hastalar igin bir Glglttlr.
6 ayda 1 olan muayenede

Yutma zorlugu, kabizlik, gastroozofageal refll ve gastroparezi ile ilgili sorular
Yilik muayenede

Serum 25-dehidroksivitamin D konsantrasyon Slglimi

Beslenme ile alinan kalsiyum &lgumi

— | \

\

Yutma zorlugu semptomian Bir ya da birden fazla 25-dehidroksivitamin D Beslenmeyle alinan kalsiyum
asagidaki sendromliar < 30ng/mL miktar: izin verilenden az ise
gorulurse

. Kilo kaybi ve
dehidrasyon

. Yetersiz beslenme

*  Aspirasyon

. Orta ya da siddetli
yutma zorfugu

/ . / \

Beslenmeyle alinan

Videofloroskobik yutkunma
testini iceren yutkunma
zorlugu muayenesi igin
konusma ve dil patologuna
danismaniz onerilir.

Gastrostomi tip yerlestirme
onerilir.

D vitamini eksikligi tedavisi
anerilir.

kalsiyum miktannin
arturilmas: ve takviye
kalsiyum alimu Snerilir.

Sekil 121 Beslenme, Yutkunma ve Gastrointestinal Degerlendirme ve Tedavi Yontemi
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v" Dogru zamanda yerlestirilen gastrik tip, kalori kontrolii icin yeterli besin
alinmasindaki zorlugu ortadan kaldirabilir.

v Eger yutkunma kaslariniz yeterince giiclilyse, gastrik tiipe sahip olmak, istediginiz
yemegi yiyemeyeceginiz anlamina gelmez. Gastrik tlip sadece beslenmeyi
tamamlarken, yeterli kalori ve ihtiya¢ duyulan besin maddelerini tilketme stresini
ortadan kaldirir.

KONSTiIPASYON VE GASTROOZOFAGEAL REFLU HASTALIGI (GERD)

Konstipasyon (kabizlik) ve gastro6zofageal reflii (mideden bogaza dogru asit gelmesiyle mide
yanmasina neden olan durum) DMD hastalarinda en sik gorilen iki gastrointestinal (mide-
barsak) hastaliktir. Kabizlik sik rastlanan bir durum oldugundan ve cogunlukla sikayet dile
getirilmediginden, barsak aliskanliklarini doktor ile tartismak dnemlidir. Kabizlik tedavisi, uzun
siren kabizlik nedeniyle barsaklari etkileyerek ileride olusabilecek komplikasyonlari dnlemeye
yardimci olur.

e |aksatifler ve diger ilaglar kullanish olabilir. Tium laksatifler ayni olmadigi icin hangi
laksatiflerin hasta icin en uygun oldugunu ve ne kadar siire kullanilmasi gerektigini kas
hastaliklari doktoruna danisarak 6greniniz.

e Her giin yeteri miktarda sivi alimina dikkat edilmelidir. Sivi alimi artmamasina ragmen
lif alim miktarinda artis, semptomlari kétilestirebilir. Bu nedenle eger kabizlik varsa,
her diyetisyen randevunuzda besin ve sivi alimini kontrol ettiriniz.

® Gastroozofageal refli, tipik olarak mide asitlerini baskilayici ilaglarla tedavi edilir. Bu
ilaclar genellikle steroid ya da oral bifosfonat alan hastalar icin recete edilir.

e Agiz bakimi 6zellikle kemik kaybi icin bifosfonat kullanan hastalar olmak tizere herkes
icin 6nemlidir. Agiz bakimi icin uzman tavsiyeleri Kutu 5’de belirtilmistir.

e  Cene zayifligl, cigneme yorgunlugu yaratarak kalori aliminda azalmaya neden olabilir.

KUTU 5. AGIZ BAKIMI TAVSIYELERI

e DMD hastalari gen¢ yaslarinda baslayarak, hastalikla ilgili detayli bilgi ve
deneyime sahip bir dis hekimine gértinmelidir. Dis hekimi, yliksek kaliteli tedavi
ve agiz saghgi icin cabalamali ve ailenin diger Uyeleri icin de kaynak olarak
fonksiyon gormelidir. Dis hekimi, DMD hastalarinin dis ve iskelet gelisimindeki
Ozellesmis degisimlerin farkinda olmali, bilgili ve deneyimli bir ortodontist ile
beraber calismalidir.

Agiz ve dis bakimi, iyi agiz ve dis hijyenini saglamaya dayali profilaktik
(engelleyici ve koruyucu énlemler) élglimleri temel almalidir.

Ebeveynlere ve bakicilara, 6zellikle DMD hastalari basta olmak (izere baska bir
kisinin dislerini nasil fircalayacaklarini 6gretmek dnemli olmakla beraber biiytk
dilin ve sinirli agiz agikhginin oldugu durumlarda dis fircalamak daha zordur.
Agiz hijyeni icin kisiye 0zgli adapte edilmis yardimci ekipman ve teknik
yardimlar ozellikle ellerin, kollarin, ¢cenenin, agzin ve boynun kas kuvvetinin
azalmaya basladigi veya ¢enede kasilmalarin oldugu durumlarda 6énemlidir.
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KUTU 6. KONUSMA VE DiL TEDAVISi- DETAYLAR

e DMD hastaliginda, disiik 1Q ve o6zel 6grenme bozukluklarinin yani sira,
fonolojik slireg, kisa donem sozel hafiza ve dil gelisim problemlerini iceren iyi
belgelenmis konusma ve dil eksikligi 6rnekleri vardir.

Konusma ve dil problemleri tim DMD hastalarinda gézlenmez ancak goz ardi
edilmemelidir ve eger problem yasanirsa tedavi edilmelidir.

Konusma ve dilile ilgili problemlerden siiphelenilirse, tedavi ve degerlendirme
icin konusma ve dil patologuna ya da terapistine basvurulmalidir.

Konusma ve telaffuz ile ilgili kaslar icin yapilan egzersizler, dil ve konusma
glcligl ceken hastalar icin uygun ve gereklidir. Bunun yaninda konusma
zorlugu ceken ileri yastaki bireyler icin de bu egzersizler uygulanabilir.
Solunum destegi alan DMD hastalariyla konusup anlasabilmek zorlastiginda,
ses ve konusma egzersizleri ve dengeleyici stratejiler uygulamak uygun
olacaktir.

Ses cikisinda/ konusmada guclik yasayan her yastaki hasta icin ses cikisi
iletisim yardimi (VOCA) degerlendirmesi uygun olacaktir.

Dil ile ilgili yasanan problemler okulda sorunlara yol acabilir ancak uygun
degerlendirme ve miidahale, zorluklari asmaya yardimci olacaktir.

14. PSIKOSOSYAL TEDAVI

DMD hastaligi ile yasamak zor olabilir. Bu yolda, DMD hastas! bireye ve ailesine psikososyal ve
duygusal destekte bulunmak oldukca 6nemlidir (Kutu 7). Psikososyal sorunlarla hastalik boyunca
her an karsilasilabilir. Asagida maddeler halinde belirtilen sorunlardan herhangi birine sahipseniz,
kas hastaliklari doktorunuza muhakkak bildiriniz.

e Sosyal etkilesimlerde ve arkadas edinmede zorluk yasama (6rnek olarak; sosyal yetersizlik,
sosyal beceri eksikligi, iliskilerde geri durma ya da yasitlarindan izole olma)

e (Ogrenme problemleri

®  Yogun ya da daimi Gzlntu hali

e  Sik sik tartisma ve birden parlama, 6fke ya da tizlintli kontroliinde zorluk

e Otizm spektrum bozuklugu, dikkat daginikhgi/hiperaktivite (ADHD) ve obsesif kompulsif
bozukluk (takinti hastaligi, OCD) hastaligini iceren noérogelisimsel ve norodavranissal
hastaliklarin artan riski

e Duygusal uyum problemi, anksiyete ve/veya depresyon

Psikososyal ve duygusal sorunlar, saglik icin d6nemlidir ve goz ardi edilmemelidir. Eger taniyla ilgili
GzilintQ, endise ya da herhangi bir probleminiz varsa, sorularinizin cevaplarini 6grenmelisiniz. Kas
hastaliklari doktorunuz ile yaptiginiz her goriismede, doktorunuzun size resmi ya da gayri resmi bir
dille depresyon ya da anksiyete sorununuzun olup olmadigini sormali ve eger bdyle bir sorununuz
varsa en kisa slirede degerlendirme ve tedavi igin sizi yonlendirmelidir.
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KUTU 7. AILELER iCIN

Sorulari cevaplamaya acik ve istekli olan ailelerde, ¢ocuklarin soru sormasi daha rahat
olacaktir. Ailelerin, cocuklarin sordugu sorulara yaslarina uygun bir sekilde, karmasik hale
getirmeden ve sadece sorduklari soruya cevaben acgiklama yapmalari 6nemlidir.
Cocuklarla bu tlr bir diyaloga girmenin ne kadar zor oldugunun farkindayiz. Ancak
kliniginizdeki personel ve savunma grubu size bilgi, kaynak ve rehberlik konusunda
yardimci olabilir. Kas hastaliklari doktor grubunuz, ¢ocuklarin iletisime gectigini ve bu
¢abanin takdir edilmesi gerektigini bilmelidir ve ailelerin ¢ekinmeden daha rahat
konusabilecekleri en uygun saglk hizmetini almalarina yardimci olmalidir.

Her ne kadar psikososyal ve duygusal destek almak DMD hastalari i¢in zor olsa da hastalik
tiim aileyi etkilemektedir. Ebeveynler ve kardesler de sosyal cevreden izole olma ve
depresyon riski tasiyabilirler. Kas hastaliklari doktor grubunu her ziyaret ettiginizde,
doktorunuza neler yaptiginizi anlatmaniz 6nemlidir ve eger ziyaretten faydalaniyorsaniz,
doktorunuzdan tavsiye aldiginizdan emin olunuz.

Psikoterapinin gesitli alanlarina yardimci olmasi amaciyla uygulanan ve iyi bilinen bircok
tedavi yontemi vardir. Bu yontemler; ailenin, hasta cocugun davranis ve ¢atismalariyla
nasil basa ¢cikmasi gerektigini ve bu davranislarina verecekleri tepkiyi ve ayrica bireysel ve
ailesel terapiyi icermektedir.




DEGERLENDIRMELER (SEKIL 13)

Yilhk psikososyal degerlendirmeniz, bilissel ve dil gelisimi, duygusal uyumu, davranissal uyumu,
sosyal becerileri ve diger tim ilgi alanlarini kapsamalidir. Asagidaki tabloda goriilen midahaleler
ve degerlendirmeler tim kliniklerde yapilmasa da, tavsiyeler psikososyal bakiminiz icin rehber

niteliginde olabilir.
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DEGERLENDIRMELER

Yiriime evresi ya da ¢ocukluk ¢agi

. Tani alinan ilk yil temel
degerlendirmelerin yapilmasina 6zen
gosteriniz.

. Algisal, duygusal ya da sosyal gelisimde
gecikme var ise <5 yas ¢ocuklar igin
noropsikolojik , >4 yas gocuklar igin ise
gelisimsel muayane yaptiriniz.

Konusma ve dil gelisiminde stiphe duyulan bir
gecikme var ise konusma ve dil patologuna
muayene olmaniz 6nerilir.

Tani alindiginda ya da gerektigi durumlarda
sosyal hizmetler uzmanindan destek
almalisiniz.

MUDAHALELER

1

Erken yiirliyememe evresi, ergenlik

ya da geng yetigkinlik

ileri yiirliyememe evresi ya da
yetiskinlik

. Okul performansinda dustiklik
oldugunda, algisal ya da 6grenme
gugliguni tanimlayabilmek igin
noropsikolojik muayene yaptiriniz.

. Yetisikinlik donemine gegerken devlet
tabanh bir yardim gerekip
gerekmedigini degerlendirmek igin
noropsikolojik muayene yaptiriniz.

Hasta gunluk islerini yiriturken herhangi bir
fonksiyonel bozukluk ya da yetenek eksikligi
yasiyorsa noropsikolojik muayene yaptiriniz.

Hasta, disfaji, cigneme zorlugu ya da
fonksiyonel iletisim sorunlari yasiyorsa
konugma ve dil patologuna muayene olmaniz
onerilmektedir.

Hastanin ve ailenin ihtiyaglari dogrultusunda sosyal hizmetler uzmanindan destek almalisiniz.

Hastada ya da ailesinde tanimlanmig bir ruhsal/zihinsel problem var ise psikoterapi ya da psikofarmokoloji ya da her ikisine birden danigmalisiniz.

eksiklikler igin plan yapiniz.

Saglik, glivenlik ve erisilebilirlik agisindan resmi olarak okulda konaklama saglayiniz; saglikla ilgili

Gelecekle ilgili egitim ve is hedefleri belirleyin.

22 yasina kadar kisisellestirilmis egitim
programlariyla birlikte genigletilmis
gocukluktan ergenlige gegis egitimi, stajlar ve
devam eden egitimler ile ilgili yardim ediniz.

ise girmek icin gerekli olan sartlari saglamasi
konusunda yardimci olunuz.

saglayiniz.

DMD hakkinda 6gretmeni, okul psikologunu ve diger okul personelini egitmesi igin aileye destek

DMD hakkinda hastanin yasitlarini egitmek igin hastaya ve ailesine destek saglayiniz.

| Gerektiginde sosyal beceri egitimi icin bir psikologa daniginiz.

‘ Hastalari ve aileleri aktif yagama ve mesguliyete tesvik ediniz.

| Hastayi kendini savunmasi ve bagimsizligi konusunda tesvik ediniz.

Evde bakim igin temel diizenlemeler
yapilmadigi igin hasta risk altinda ise evde
bakim servisinden destek aliniz.

| Hastalari ve ailelerini palyatif bakim hakkinda bilgilendirin.

| Bakim saglayan kisilere gegici bakim diizenlemelerinde yardimci olun.

Tedavi edilemeyecek duruma gelen hastalar
icin bakim Unitesi/bakimevi saglanmasi

J

Sekil 133 Psikososyal Degerlendirme ve Tedavi Yontemi
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BAKIM VE DESTEK YAKLASIMLARI

e Noromuskular bakim koordinatoérii, doktorlardan olusan tibbi ekibin dnemli bir Gyesidir
ve hastanin, davranissal saglik klinisyenlerine, sosyal hizmet uzmanlarina, danismanlara ve
palyatif bakim uzmanlarina sevklerini kolaylastirabilir. Tibbi ekibinizde néromuskular
bakim koordinatori yoksa, acil durumlarda, randevu zamaninizin disinda sorularinizi ve
endiselerinizi kime danisacaginizi sorun.

e Okul personelini DMD hastaligi ile ilgili bilgilendirmeniz 6nemlidir ve bu sayede hastaligin
tanisiyla ilgili bilgi sahibi olurlar ve egitimle, sosyal katilimla ve gelecekteki egitim ve isle
ilgili ihtiyaciniz olan her konuya erisebilmeniz i¢in yardimci olurlar.

* Kisiye 6zel tedavi plani, sahip olabileceginiz potansiyel 6grenme problemlerini ele almak,
kaslariniz icin zararli olabilecek aktiviteleri degistirmek (beden egitimi), enerjinizi daha da
azaltmak ya da yorgunlugunuzu arttirmak (6gle yemegine giderken ve gelirken uzun
mesafe ylriimek), glivenligi bozmak (oyun parki aktiviteleri) ve erisilebilirlik konularini ele
almak icin gelistirilebilir.

e Kendini savunabilme, 6zglrlik, karar alma siirecine dahil olma (6zellikle tibbi konularda),
bakimini saglayan (ailenin disinda) asistanlara alisma-onlari tanima, bagimsiz olabilmek
icin onemli ve gerekli adimlardir. (Bknz 17. B6lUm)

® Sosyal ve 6grenme becerilerinin gelistiriimesi, yetiskin donemde glinlik hayata dahil olma
ve is bulabilme konusunda kolaylik saglayacaktir.

e Agri tedavilerine ek olarak, palyatif bakim ekipleri, hastaya duygusal ve manevi destek
saglayabilir, gerektiginde sireli bakim hizmetinin saglanmasi icin aileye destek olabilir,
karar vermesi zor tibbi kararlari alirken tedavi hedeflerini acikliga kavusturmada yardimci
olabilir, hastayla tibbi ekip arasindaki iletisimi saglayabilir ve kayip/yas ile ilgili konulari ele
alabilmektedir.

PSIKOTERAPI VE iLAC YAKLASIMLARI

Anksiyete ya da depresyon ile ilgili bir sorununuz varsa, receteli antidepresan kullanmaniz faydali
olacaktir. Bu ilaglar, uygun olduklari saglik sorunlari 6zellikle teshis edildiginde recete edilebilir ve
yakindan takip edilebilir.
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15. CERRAHIi DEGERLENDIRMELER

DMD ile ilgili (kas biyopsisi, eklem kontraktiir ameliyati, spinal cerrahi ya da gastrostomi), ya
da DMD ile ilgili olmayan (akut cerrahi midahaleler) cerrahi miidahale ve/veya genel anestezi
gerektiren bircok durum olacaktir. Herhangi bir cerrahi miidahale durumunda, givenliginiz
icin ele alinmasi gereken duruma 6zgi bir¢cok konu olacaktir.

Cerrahi midahale, operasyona katilacak personelin oldugu hastanede yapilmalidir ve tibbi
ekibin midahale sonrasi bakim icin DMD hakkinda bilgisi olmali ve her seyin yolunda
gittiginden emin olmak igin beraber ¢alismaya istekli olmalidir. Steroidlerin (kortizon) stres
dozlar dikkate alinmalidir. Stres dozu icin rehbere PJ Nicholoff Steroid Protokoli’nden
ulasabilirsiniz.

www.parentprojectmd.org/PJ

DMD hastalarinin timi rabdomiyoliz riski tasimaktadir. Rabdomiyoliz, yogun kas yikimlarinda
meydana gelmektedir. Bu tir kas yikimlari, kan dolasimina miyoglobin ve potasyum akisina
neden olur. Miyoglobin, bobrekler icin tehlikelidir ve boébrek yetmezligine neden olur.
Potasyum ise kalp icin tehlikelidir. Rabdomiyoliz riskinden dolayi, 6zellikle anestezi alirken
dikkat edilmelidir.

e  Siiksinilkolin, rabdomiyolize neden olur ve kesinlikle kullanilimamaldir.

e Rabdomiyoliz riskini arttiracagi icin inhalasyon (solunum yolu ile verilen) anestezisinden
kagininiz.

e Damar yolundan verilen (IV anestezik ajanlar- intravendz) anestezi ajanlari genellikle
glivenlidir.

®  Duchenne’li hastalarda anestezi ajanlarini kullanirken dikkatli olunmahdir.

® Gilvenli ve zararli olan anestezi ajanlarinin listesine PPMD internet sitesinden
ulasabilirsiniz. (www.parentprojectmd.org/Surgery )

e Oksijenin dikkatli alinmasi gerektigini tibbi ekibinize hatirlatiniz. (Bknz. B6lim 11)

e Optiyatlarin (uyusturucu ilaglar), diger sakinlestirici ilaglarin ve kas gevseticilerin
kullaniminda dikkatli olunmalidir. Bu tir ilaglar, solunum hizi ve derinligini etkileyerek,
solunumu daha sig ve yavas hale getirebilir.
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Kalp Saghigi ve Bakimi

Tiimcerrahi islemlerdendnce birkardiyologadanigiimalidir.
Anestezistler, DMD'li hastalarincerrahi sirasindakalpyetmezligi riski altindaolduklarini bilmelidirler.
Bliyiikcerrahi islemleriginprosediirler
DMD'li hastalar, biiylik prosedirleresnasindadzellikle kardiyak olay yagamariski tasirlar.
Ekokardiyogramve elektrokardiyogram, cerrahi islemplanlananyere yakinyerlerde yapilmalidir.
Kiglikcerrahi islemleriginprosediirler
Normal kalpfonksiyonuolanhastalardasonkardiyoloji degerlendirmesi bir yildan daha uzun siire nce yapildiysa
yenidenyapilmasi 6nerilmektedir.

SolunumSaghgi ve Bakimi

Ameliyat 6ncesi ve sonrasi destekli 6ksiiriik (assisted cough) teknikleri hakkinda egitim

- Oksiirme giicii maksimum degeri (PCF) 270 L/dak’dan asagida olan veya maksimum nefes verme (ekspiratuar) basimnci
60cm H20’dan kuguk olan hastalar igin destekli 6kstrlk tekniklerinin bilinmesi gereklidir.

Ameliyat 6ncesi ve sonrasi Non-invaziv ventilasyon (Vucut disindan mekanik araglarla solunum takviyesi )
kullanilmasi hakkinda egitim

- Tahmin edilen FVC degeri %30'dan duslik olan kisilerde Non-invaziv ventilasyon gereklidir.

- Tahmin edilen FVC degeri %50'den daha diisuk olan kisilerde non-invaziv ventilasyon kuvvetle 6nerilir.

Non-invaziv ventilasyonla beraber yapilmayan, tek basina ekstiibasyonla ilave oksijen uygulamasindan kag¢inilmalidir.

Spirometre ile derin nefes alma egzersizi ,solunum kaslarinda zayiflik olan hastalarda potansiyel olarak etkisizdir,
bu yuzden bahsedilmemistir, ve tercih edilebilecek baska alternatifler bulunmaktadir.

Anestezi

Tamamen Damar yolundan ( intraven6z) anestezi siddetle tavsiye edilir.

Succinylcholine chloride (Suksametonyum kloriir), gibi depolarizan kas gevseticiler, 6lumcul tepkilere yol agtigiigin,
kesinlikle kullaniimamalidir.

Rabdomiyoliz ve hiperkalemi riski
- DMD'li hastalar, inhalasyon anestezisi ile ya da aleksamehonium klorir verildiginde rabdomiyoliz riski altindadir.

- Rabdomiyoliz komplikasyonlari siklikla malignant hipertermiyle karisir.

Sekil 142Duchenne Kas Hastaliginin Cerrahi Degerlendirmelerinde Dikkat Edilecek Hususlar
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16. ACIL BAKIM KONULARI

Herhangi bir acil durumda hastaneye gitmek durumunda kalirsaniz, dikkat edilmesi gereken

bircok faktor vardir.

® Hastaneye gitmeden dnce, bakim ekibiniz
ya da kas hastaliklari doktorunuz
hastaneyi aramalidir. Bu sayede hastane
personeli sizi uygun bir sekilde hastaneye
alip bakiminizi yapacaktir.

o Acil gitmeniz halinde, kas
hastaliklari doktorunuzu vya da kas
hastaliklari uzman ekibinizi aradiginizdan
emin olunuz.

e DMD taniniz,
solunum ve

servise

kullandiginiz  ilaglar,

kardiyak komplikasyon
durumunuz ve temel saglik ekibiniz,
hastanenin kabul boélimine agikca
bildirilmelidir.

e Bircok saglk calisani DMD hastaliginin
potansiyel tedavi yontemlerini bilmedigi
icin, mevcut yasam beklentisi ve
beklenen vyasam kalitesi de saglik
calisanlarina anlatilmalidir.

ACiL DURUM BILGILERI

Acil durum kartinizi her zaman yaninizda tasimali
ve kas hastaliklari  uzmaniniz tarafindan

hazirlanmis asagidaki tibbi bilgilere ulasmalisiniz.

e  DMD taniniza ait rapor

e Kullandiginiz ilaglarin listesi

yapilmis akciger ve kalp
fonksiyonlarini iceren rapor

e En son

e Tekrarlayan tibbi sorunlarinizin ge¢mis
oykaleri  (pndmoni  (zatirre), kalp
yetmezligi, bobrek tasi, gastroparezi
(gecikmis mide bosalmasi) gibi)

e jlk degerlendirme ve tedavi ile ilgili kisa
bir bilgi

Acil durumda vyapilmasi gerekenlerle ilgili
bilgilere, PPMD telefon uygulamasindan da
erisebileceginiz gibi diger (lkelerde de yerel
savunma gruplari araciligiyla ulasabilirsiniz.

(www.parentprojectmd.org/App)

KUTU 8. ACIL BAKIMLA iLGiLi
ONEMLI BILGILER

Doktor, hemsire ve hastane
yonetimiyle konusurken
kullanmak i¢in yaninizda acil
durum kartinizi getirin, ya da
PPMD uygulamasini
telefonunuza indirin ya da kendi
Ulkenizdeki telefon uygulamanizi
kullanin.

Tedavinizle ilgili konusmak igin ilk
degerlendirmenizden sonra kas
hastaliklari uzmaninizi arayin.
Steroid (kortizon) kullaniyorsaniz,
acil servis personeline bildirin.
FVC, ECG, LVEF sonuglarini da
iceren en son yaptirdiginiz kalp
ve akciger test sonuglarini
mimbkiinse yaninizda getirin.
Oksuiriik destek cihazi ya da
solunum cihazi (Bi-PAP gibi)
kullaniyorsaniz, hastaneye
gelirken yaninizda getirin.
Oksijen seviyeniz diiserse,
hastane personeli solunum
destegi (ventilator) olmadan
oksijen verirken dikkatli
olmalidir. Bu durum nefes alma
isteginin/refleksinin ortadan
kalkmasina neden olabilir.
(Bknz. Kutu 8)

Kirik bir kemiginiz varsa, hastane
personeline kas hastaliklari
uzmaniniz ya da fizik tedavi
uzmaniniz ile konusmalari igin
Israr edin. Yag embolisi
sendromunun belirtilerini ve
semptomlarini kontrol edin.
(Bknz. Bolim 9)
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STEROIDLER (KORTiZONLAR)

Kronik glinlik steroid kullanimi, acil servis personeline agik¢a belirtilmelidir. Acil servis
personeline, ne kadar zamandir glnlik steroid kullandiginizi ve almayi unuttugunuz bir doz
varsa bildirin. Su an kullanmasaniz dahi ge¢miste kullanmis oldugunuz steroidlerle ilgili acil
servis personelini bilgilendirin.

Onemli olabilecek diger bilgiler:

» Steroidler viicudun strese tepkisini azaltabilir. Bu nedenle acil serviste ekstra stres steroid
dozlari kullanimi gerekebilir.

» Steroidler mide Ulseri riskini arttirabileceginden, acil servis personeli tarafindan géz
ontinde bulundurulmahdir.

» Acil servis personeli tarafindan dikkat edilmesi gereken diger bir durum ise, steroidlerle
iliskili diger komplikasyonlarin nadiren de olsa akut olarak ortaya ¢ikabilmesi durumudur.

KALP FONKSIYONLARI

Son yaptirdiginiz kalp fonksiyon testleri yardimci olabilir. (ECG, EKO ya da MRI sonuglari)
Milmkinse yaninizda getirin.

Her yastaki DMD hastalari icin ECG testinin tipik olarak anormal oldugunu acil durum
personeline hatirlatin ve miimkiinse ECG testinin bir kopyasini yaninizda bulundurun.
Akut hastalik sirasinda, kalp hiziniz ve ritminizle ilgili bir sorun olmadigindan emin olmak
icin dlizenli olarak kardiyak izleme gerekebilir.

SOLUNUM FONKSIYONLARI

Son yaptirdiginiz solunum fonksiyon testleri yardimci olabilir (6rnegin; zorlu vital kapasite
(FVC)). MUmkiinse yaninizda getirin.

Hastanede sizin icin kullaniimak tizere ekipman/cihaz olmamasi durumunu géz 6niinde
bulundurarak hastaneye gelirken kullandiginiz ekipmanlari/cihazlari yaninizda getirmeniz
cok dnemlidir. Acil servis personeline bakiminizi saglamasi amaciyla ekipmaninizi/cihazinizi
kullanmasi konusunda israr edin.

Evde solunum cihazi (ventilator) kullaniyorsaniz, hastanenin solunum bakim ekibi en kisa
surede dahil edilmelidir.

Optiyatlarin (uyusturucu ilaglar), diger sakinlestirici ilaglarin ve kas gevseticilerin
kullaniminda dikkatli olunmalidir. Bu tiir ilaglarin, solunumu yavaslatarak solunum hizi ve
derinligini etkiledigini unutmayin. (Bknz. B6lim 15)

Eger anestezi gerekiyorsa, IV anestezi (intravendz) kullanilmali ve inhale anestezi
yapilmamalidir. Suksinilkolin, Duchenne hastalarinda kesinlikle kontrandikedir (ters etkili)
ve kullanilmamalidir. (Bknz. B6lim 15)

Hasta oldugunuzda solunum ve Okslirtik kaslari daha da zayiflar ve komplikasyon riski 6nemli
Ol¢lide artar. Bu nedenle eger solunum kaslariniz oldukga zayifsa;

Go6gus enfeksiyonlari icin antibiyotikler gerekebilir.

Non-invaziv ventilator ile saglanan solunum destegine ihtiya¢ duyulabilir ya da her
zamankinden daha fazla ihtiyag duyulabilir.

Eger oksijen ihtiyaci varsa, dikkatli kullaniniz. (Bknz. Kutu 9)

Uyanik haldeyken, sik yardimh oksirik saglanmasi igin, gerektigi sekilde kesilerek non-
invaziv ventilasyonun strekli kullanimi, acil serviste solunum hastaliklari icin standart bir
yaklasim olmahdir.
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KUTU 9. OKSIJEN KULLANIMI- DIKKAT!

® Hepimiz oksijen alip, karbondioksit veriyoruz.

e Solunum fonksiyonlarinizda azalma varsa, disardan oksijen vermek nefes almayi gliclestirebilir ve
karbondioksit seviyesini ylkseltebilir (bu duruma CO; retansiyonu ya da solunumsal asidoz denir).
Bu durum hayati derecede tehlikeli olabilir. Bu nedenle disaridan oksijen destegi saglarken ¢ok
dikkat edilmeli ve CO; seviyesi siirekli takip edilmelidir.
Kandaki oksijen doygunlugu %95’in altina distiiglinde, kandaki CO; seviyesi kontrol edilmelidir
(parmak nabiz oksimetresi ile 6l¢iliir). Eger ki kandaki CO, diizeyi yikselirse, manuel ya da mekanik
destekli 6ksirik cihazi ve non-invaziv solunum destegi gerekli olacaktir.
Oksijen gerekli oldugu zaman, non-invaziv ventilasyon (iki seviyeli pozitif basing ventilasyonu) ile
verilmeli ve kan CO; orani dikkatlice takip edilmelidir.

KEMIK KIRILMALARI

DMD hastalari kemik kirilmalari agisindan risk tasirlar. Bacak kemigi kiriklari, kiriktan dnce
ylriimekte zaten zorlanan hastalar icin tekrar ylriimeyi zorlastirir. Bu gibi durumlarda kas
hastaliklari ekibinize 6zellikle fizik tedavi uzmaniniza haber veriniz ve eger bir kiriginiz varsa
doktorlariniz gerektigi durumda cerrahlar ile gériisecektir.

® Yirlyen bir hasta icin kirik bacagi alciya almaktansa, cerrahi midahale daha iyi bir
secenek olacaktir.

e Mumkin olan en kisa slirede hastanin tekrar ayaga kalkabilmesi icin fizyoterapistten
yardim alinmasi son derece 6nemlidir.

e Eger omurga kemiklerinden biri kirllmissa ve sirtta agri varsa, dogru tedavi icin bir
ortopediste ve endokrinoloji uzmanina danisiniz. (Bknz. Bolim 9)

Yag embolisi sendromu DMD hastalari icin bir risktir ve acil durumu ifade eder.
(Bknz. B6lim 9) Yag embolisinden siiphelendiginizde derhal acil servis personeline bildiriniz.
Yag embolisi sendromu (FES) belirtileri :

e Kafa karisiklig ve/veya uyum sorunu

e Kendi gibi davranmama

e Hizli nefes alip verme ve kalp atim hizinin artmasi
e Nefes darhgi
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17. BAKIM SURECINE GECIS

Daha fazla bagimsizliga (kendi basina yetebilme) hazirlanirken, saglik ve bakim ihtiyaglari goz
ontinde bulundurulmalidir. Tipik olarak, istenen bagimsizlik seviyesine ulasabilmek i¢in dikkatli bir
sekilde sirekli planlama yapmak gereklidir.

BAKIM SURECiINi PLANLAMA ZAMANI

Erken cocukluk doneminden baslayarak, bakim sirecini saglayicilar, egitimciler ve aileniz sizi
gelecekteki planlariniza ve saglik hizmetlerine hazirlamaya baslamaldir. Bir¢ok durumda,
yetiskinlik doneminde tibbi servis saglayicilarinizdan bir kismina ya da hepsine gegis yapabilirsiniz.
Siz ve aileniz, 12 yasiniza kadar (pediatrikten yetiskin néromuskuler bakim siirecine gecis) saglik
bakim gecisinizle ilgili planinizi yapmaya baslamali ve en azindan 13-14 yasiniza kadar olan tedavi
planlarinizi yapmasi gerekmektedir.

® Tibbi planiniz; hangi hizmetlerin sunulmasi gerektigi, kimlerin hizmet verecegi ve nasil
finanse edilecegi konularini icermelidir.

®  Gegcis planiniz; istek, ihtiyag ve sizin ve ailenizin 6nem verdigi degerleri icermelidir.

®  Planiniz su dort alanda 6nemli oldugunu distindiginiz sonuglari icermelidir. Bunlar; is
edinme/egitim (ne olmak istediginiz), bagimsiz yasam (en ¢ok kiminle ve nerede yasamak
istiyorsunuz), saghginiz (kisisel 6nceliklerinize dayanarak) ve sosyal cevre (cevrenizde
arkadaslariniz ile nasil aktif kalacaginiz) olarak siralanabilir.

e Uzun vadeli olacak sekilde bir 6deme plani yapiimahdir.

e 18 yas ve Ustl hastalar icin yasal planlama da yapilmalidir. Yasal planlama llkeden Ulkeye
degiskenlik gosterse de Amerika’da hastanin yerine yasal kararlari alabilecek yasal vasilik
ya da vasilik ve hastanin yerine (eger hasta karar verebilecek durumda degilse) tibbi
kararlari alabilecek avukati iceren yasal diizenleme mevcuttur.

BAKIM KOORDINASYONU (SEKIL 15)

Bakim koordinatorii veya sosyal hizmetler uzmani, DMD ile ilgili saglik ve bakim hizmetleri
hakkinda akliniza takilan tim sorular icin kaynak gorevi gorebilir. Bakim koordinatorleri; kas
hastaliklari uzman ekibiniz, temel bakim saglayiciniz, aileniz ve toplum arasinda iletisim
kurmaniza yardimci olacaktir. Ayrica saglik ihtiyaclarinizi karsilamaya ve bu ihtiyaglarinizi
karsilamak icin kaynaklara erismenize yardimci olacaklardir. Cogunlukla da bakim
koordinatorleri, kaynaklara ve gerekli ekipmanlara ulasmanizi saglayarak fayda gérmenizi
destekleyebilir. Bakim koordinatorleri ve sosyal hizmetler destegi alinmaz ise, bakiminiz eksik
kalacak, herhangi bir tavsiye alamayacak ve ihtiyaclarinizi karsilayamayacak durumda
olabilirsiniz.

SAGLIK BAKIMI

Gegis planlamasi, ileri yaslarda alinacak yetiskin bakim destegine kadar pediatri uzmanlari ile
saglanan bakim sdrekliligini icermelidir. Gegis koordinatori, saglk bakiminiz igin kisisel
ybnetiminizi/tedavinizi kolaylastirmaya, hastaya uygun vyetiskin tedavi saglayicilara
yonlendirmeye, tibbi raporlarin aktarildigindan emin olmaniza yardimci olacaktir.
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e Erken yaslardan itibaren saghginiz ile ilgili konularda fikir ylritmeniz ve 14 yasiniza
geldiginizde doktorunuz ile birebir goriismeniz konusunda tesvik edilmelisiniz.

e Bakim ve ihtiyaglariniz konusunda kendinizi savunmak icin ilgi ve yetenek géstermeye
basladiginizda, aile merkezli pediatri kliniginden hasta merkezli yetiskin etkilesimine
gecmek icin hazirsiniz demektir.

e Ergenlik ve yetiskinlik yillarinda hassas konular daha sik olur ve rahatsizlik, endise,
basa ¢ikma ve kayiplari icerebilir. Bu durumlarda profesyonellerden yardim almaniz
onerilmektedir. Bu konulari kas hastaliklari uzman ekibiniz ile agik¢a konusmaniz,
onlarin, sizin ihtiya¢ duydugunuz ek destek ve ilaglara erisebilmeniz agisindan sizinle
daha rahat iletisime ge¢melerini saglayacaktir.

e Kisisel degerlerinizi ve saghginiz ile ilgili tercihlerinizi kas hastaliklari uzman ekibinize
bildirmeniz 6nemlidir. Yetiskinliginizde, ciddi tibbi bakim secimlerini dnemsemeye
basladiginizda, aileniz ve tibbi bakim saglayicilariniz ileri diizeyde bakim planlamasi
yapmaniza yardimci olurlar.

EGITiM, iSE BASLAMA, MESLEK EDINME

Lise egitimi sonrasi egitim ve is planlamasi detayli bir 6zen gerektirir. Okul personeli, mesleki
danismanlik servisleri, resmi gecis klinikleri hastaya ek rehberlik sunabilir. Lise sonrasi egitimini
herkes tercih etmeyebilir. Sizin icin anlamh ve odillendirici glinlik aktivite programlari
yaratmak icin 6zel yetenek ve glicleriniz belirlenmelidir.

e 13 yasindan itibaren yilda en az 1 kez olacak sekilde egitim planlama toplantilari
yapilmalidir. ihtiyag ve amaciniza yonelik kisisel giicli taraflariniz ve ilgi alanlariniz
degerlendirilmelidir.

o Tibbi ihtiyaglarinizi dengeleyecek bir egitim plani olusturmak ve okul devamlihg,
akademik standart ve calisma taleplerini iceren pratik konularla ilgilenmek 6nemlidir.

e Ulasim metotlarinin yani sira ihtiya¢ duyacaginiz gerekli ekipman ve teknolojiye erisim
icin kaynaklarin belirlenmesi 6nemlidir.

® Nasll bir kapasiteye sahip olursaniz olun, lretken, édtllendirici ve anlamli bir yasama
liderlik etmenizi saglamak ¢ok 6nemlidir.

GUNLUK YASAMSAL FAALIYETLERE DESTEK VE EV SAHIPLIGi

Ergenlikten eriskinlige gecerken, optimal bagimsizligi kolaylastirmak icin gerekli destek ve
kaynaklarin yani sira arzu edilen bagimsiz yasam dizeyini de kesfetmelisiniz. Gencken glinlik
yasam aktiviteleriniz aileniz tarafindan desteklenirken, ileri yaslarda bu aktiviteleriniz i¢in
ailenizin disinda bakiminizi gerceklestiren kisilerle iletisimde olmaniz daha sik karsilasilan bir
durumdur. Okuldaki refakatciler, hastanin saghgi ile ilgilenmenin yaninda, temizligi, yemegi ve
tasinmasi konusunda hastaya destek olurlar. Evde bakim sunan firmalar ileri diizeyde saglk
ihtiyaglari igin lisansli bakim servisleri sunarlar. Ulkenizdeki yetiskin/ergen saglik bakim
servislerini 6grenmek icin kas hastaliklari uzman ekibinize danisabilirsiniz.

Engelli yardim sistemlerinin karmasikligindan ve eksikliginden dolayi, engeli olmayan kisilere
saglanan finansal destekten daha fazlasini almalisiniz. Kas hastaliklari uzman ekibiniz, 6zellikle
de sosyal hizmetler uzmaniniz sizi ve ailenizi, ulusal sosyal destek sistemleri, yerel programlar
ve Ozel sigortalari hakkinda bilgilendirecektir.
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Bagimsiz yasamayi diisiiniiyorsaniz, dikkat etmeniz gereken bazi durumlar olabilir.

Yasam alaniniz, bir aile yaninda yasamayi, akademik calismalar sirasinda kampste
yasamay!, bir grupla ayni evde yasamay! ya da organize edilmis bir tesiste yasamayi, ya
da oda arkadasiyla beraber ya da oda arkadasi olmaksizin bir evde ya da dairede
yasamayi iceren seceneklerden olusabilir.

Erisilebilirlik icin evde degisimler ve konaklamalar gerekebilir. (bunun i¢in uzmanlara
danisiniz. Yasa ve haklari, finansal kaynaklari ve yardimci teknoloji seceneklerini
Ogreniniz.)

Kisisel bakiminiz ve glinlik yasamsal aktiviteleriniz icin destege ihtiyaciniz olabilir. (Bu
noktada, hasta bakim gorevlileri ya da aile hizmet saglayicilari, hizmet saglayicilarin
erisilebilirligi, finansal kaynaklar, bakim saglayicilarinin egitim ve yonetimi 6nemli
konulardir.)

ULASIM

Ulasim; sizin bireysel olarak hareketinizi/bagimsizliginizi, egitim ve is firsatlarinizi ve de sosyal
aktivitelere katihminizi etkileyen bir faktordir. Glvenli bir sekilde ulasiminizi saglayabilmeniz
icin kas hastaliklari uzman ekibinizin sizinle tartismasi gereken konular:

Araca uygulanan gerekli degisimler (modifikasyon) sayesinde bagimsiz olarak araba
strebilme

Aile arabasina da gerekli degisimlerin (modifikasyon) uygulanmasi

Toplu tasima

KiSISEL iLISKILER

Sosyal baglantilar, saglik, esenlik ve yasam kalitesi icin kritik Gneme sahiptir.

Bazen kisisel olarak iletisim kurmak ve sosyal katilim saglamak kolay olmayabilir. Bu
gibi durumlarda sosyal baglantilari gliclendirmek adina ekstra olarak daha fazla ¢aba
gerekebilir. Yetiskin ve ergen DMD hastalari icin bircok sosyal grup mevcuttur. Bu
gruplara katilmak icin sivil toplum 6rgutleriyle/savunucu gruplarla iletisime gegilebilir.
Ayrica sosyal hizmetler uzmaninizda da bur tir sosyal gruplarin listesi olacaktir.

Bazi DMD hastalari igin, yakin arkadaslik, bulusma ve cinsellik gibi konular yiksek
onceligi olan konular arasindadir. Bu tir konulari ve hatta evliligi glvenilir bir
arkadasiniz ya da bir aile tyeniz ile tartismaya/ konusmaya baslamayi deneyebilirsiniz.
Onlar ayni zamanda size sosyal iliskiler kurmanin ve sosyal aktivitelere katilmanin
zorluklarini da anlatacaklardir. Bu konuda ayrica kas hastaliklari uzman ekibinizden de
yardim alabilirsiniz.

Rutin kontrol ve uzmanlik randevulariniz esnasinda, kas hastaliklari uzman ekibinizden
glivendiginiz birine, mastiirbasyon, cinsellik, ¢ocuk sahibi olma ve diger hususi
konularla ilgili merak ettiklerinizi sorabilirsiniz. Uygun oldugunda, partneriniz ile
beraber rehberlik agisindan evlilik ve iliski terapistine danismak yardimci olabilir.
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Evde Yasam
. Nerede yasayacagina karar vermek (aile
yani ya da baska bir yer)
. Guvenlik ve erisilebilirlik igin evi modifiye
etmek
. Yardimci teknolojiler kullanmak

Baskalarlyla ligki Ulaslm
Kisisel durumunu Ara¢ modifikasyonu ile
(randevu, sosyal gezi gibi) bagimsiz stirtisti gelistir
yonetmek icin baslariyla e Aile aracini modifiye et
iliski kurma becerisi gelistir . Ulasilabilir toplu tasima
. istenen ozerklik  ve seceneklerini arastir
bagimsizlik dizeyine

ulagmak icin galis

Egltlm ya da istihdam ' Sagllk Bakimi
Gelecekteki meslek icin DMD || Genc Pediatriden yetiskin saglik
erkenden plan yap s 0.3 bakimina gegis
us ici g Yet';kln . Aile merkezli saghk
. Kampus iginde alacagin ve g
online alacagin dersleri saglayicisindan hasta
g6zonlnde bulundur merkezli saghk
e  Engelli &grenciler icin saélaylcmvna gegis )
kampus programini arastir ® Yasa bagh olan saglk
. is veya meslek planlama balflm yararlarini tartis
kaynaklarina kaydol . Saghk  hizmetleri igin
vekaletname ihtiyacini
degerlendir

Giinliik Yagamsal Aktiviteler
. Bakimin finansmanini ve faydalarini arastir
. Kisisel bakim gorevlilerini ise almayi ve
onlari egitmeyi 6gren
. Aile bakicisina ara verdigine emin ol
. Vasilik ve vesayet ihtiyacini géz onlinde
bulundur

Sekil 153 Duchenne’de Yetiskinlik D6neminde Dikkat Edilecek Hususlar

SONUC

Duchenne ile yasam yolculugunuzda bu rehberin sizlere yardimci olacagini umuyoruz. Sizi
destekleyecek savunuculuk gruplari, kas hastaliklari merkezleri ve ekipleri, aileler ve arkadaslar
oldugunu daima hatirlayiniz. Ulasmak her zaman en zor ama ilk adimdir. Bu yolculukta yalniz
degilsiniz.

www.mda.org
www.parentprojectmd.org

www.treat-nmd.eu
www.worldduchenne.org

Fotograflar Parent Project Muscular Dystrophy sitesinden alinmistir. Fotograflar: Rick Guidotti, Positive Exposure.
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Bu rehber, tamamen gonilli olarak DMD hastasi ¢ocuklarin ve ailelerinin faydalanabilmesi
amaciyla orijinal dilinden Tirkge’ye gevirilmistir.

Bu ceviri Dr. Nazli UCUNOGLU tarafindan yapilmistir.

DMD Aileleri Dernegi olarak, tim DMD'liler adina kendisine sonsuz siikranlarimizi sunuyoruz.

63



