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DUCHENNE MUSKULER
DISTROFI (DMD)

DMD, ilerleyici kas gli¢stizligline
il ) neden olan ve 6grenme yeteneklerini
— DMD nedir? etkileyebilen, sik gorulen bir

néromuskuler hastaliktir.

DMD, kas fonksiyonu ve onarimi
icin cok 6nemli olan distrofin
genindeki bir mutasyondan
kaynaklanir. Distrofin olmadan
kaslar zamanla zayiflar.

DMD neden olur? ﬂ

Duchenne, ebeveynlerden ¢ocuklara
gecebilecegi gibi, herhangi bir
gebelikte ortaya cikabilen,
kendiliginden olusan genetik
mutasyonlarin sonucu da olabilir.

), DMD genetik bir
%77 hastalik midir?
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Distrofin geni X kromozomunda yer

alir ve erkeklerde sadece bir X
kromozomu vardir. Yani erkeklerde
sadece 1 kopya distrofin geni
bulunur ve onda mutasyon varsa
hastalik ortaya gikar.

DMD neden “
Foo)

genellikle
erkeklerde gorialir? x
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DMD semptomlari kas gtigstizluguyle
baslar ve 6ncelikle gévdeye yakin olan
proksimal kaslari tutar. Erken belirtiler
arasinda ziplama, kogma ve ytirime
zorlugu bulunur. Daha sonra kalp ve
solunum kaslar da etkilenir.

DMD’nin
~ Dbelirtileri
nelerdir?

Becker muskiiler distrofi
DMD'ye benzerdir ancak daha BECker !
yavas ilerler. Semptomlar muskiler E@\
ocuklukta veya daha sonra . . .
socuiHida vey distrofinedir?

baslayabilir.

Hastaligin ilerleyisini yavaslatici
tedaviler uygulanmaktadir. Yeni
ctkan gen terapileri de vardir,

ancak secenekler hala sinirlidir.

Q}O DMD nasil tedavi
edilir?

DMD tedavisine yonelik
arastirmalar, cesitli gen terapisi
yaklasimlarini icermektedir ve
bunlarin bazilar klinik ¢calisma
asamasindadir.

DMD arastirmalar P2
hangi asamadadir? BQ
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