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yarinlara tasidigimiz Dr. Thsan Esen’e, her tiirlii zorlukta ve her tiirlii mutlulukta

yanimda olan esim Rukiye Ilgin Sakincr’ya tesekkiirlerimi sunarim.
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GIRIS VE AMAC

Solunum yetmezligi noromuskiiler hastaliklarda 6nemli mortalite ve morbidite
nedenlerinden biridir. Son zamanlarda solunum destek teknolojisindeki ilerlemeler
Duchenne muskiiler distrofi basta olmak iizere ndromuskiiler hastaligi olan bireylerde
yasam siiresi ve kalitesini arttirmigtir. (1,2)

Noromuskiiler hastaliklarda olusan 6nemli solunumsal fonksiyon bozukluklari
solunum yetmezligi, pndmoni ve 6liime neden olmaktadir. Diyafragma, dis interkostal ve
solunum yardimci kaslarindaki giigsiizliikler inspiratuar yetmezlige, abdominal ve i¢
interkostal kaslardaki gii¢siizliiklerde ekspiratuar dolayisiyla oksiirmede yetersizlige neden
olur. Bunlara ilaveten bulber kaslardaki tutulum yutmada sorunlara yol agarak sik
aspirasyonlarla solunum sorunlarina katkida bulunur (3).

Solunum yetmezligi ilk olarak diyafragma disindaki kaslarda atoni sonucu REM
uykusunda goriilmektedir. Ozellikle iist hava yolarindaki dilatatér kaslardaki giicsiizliik
hava yolu direncinin arttirarak obstriiktif uyku apnesi gibi uyku ile iligkili solunum
hastaliklarina neden olabilir (4,5).

Uyku ile iligkili solunum hastaliklar1 saptandiginda gece ventilatdr destegi
gerekmektedir. Uykuda hipoventilasyon sonucu olusabilecek gece uyanmalari, sabah bas
agrisy, uykululuk, halsizlik ve konsantrasyon bozuklugu gibi gece ve giindiiz
semptomlarinin sorgulanmasi gerekir. Ancak bunlarin bazen gizli kaldig1 veya saptansa da
uyku ile iligkili solunum hastaliklarin1 6ngérmedigi belirtilmektedir (6,7). Her ne kadar
uyku ile iliskili solunum hastaliklarini saptamada polisomniografi altin standart olsa da her
merkezde olmamasi, pahali ve sosyal nedenlerle uygulanmasi zor bir teknik olmasi
nedeniyle uykuda gelisen solunum hastaliklarini 6ngérmek i¢in birgok yontem
arastirilmaya baglanmistir (8).

Bu c¢alismadaki amacimiz Duchenne muskiiler distrofi basta olmak {izere
noromuskiiler hastaliklarda uyku ile iligkili solunum hastaliklarin1 saptamak igin
polisomniografi yapmak ve bunu solunum sorunu olmayan hastaliklarla karsilastirmakti.
Ayrica hastaligin klinik siddeti, gece-giindiiz semptomotolojisi ve solunum fonksiyon

testlerinin uyku ile iliskili solunum hastaliklarini gostermede roliinii saptamay1 amagladik.



GENEL BIiLGILER

I Muskiiler Distrofiler

Muskiiler Distrofiler, kas ve iskelet sistemi yaninda bir¢ok sistemi etkileyen,
kalitsal bir hastalik grubudur. Bazilar1 dogumda belirti verip hizli ilerleyerek o6liimle
sonuclanirken bazilarnt da yavas gidis gosterip gec eriskin doneme kadar belirti
vermeyebilir (9).

Muskiiler distrofilerde klinik belirtilerin dagilimina, kas giigsiizliigiiniin derecesine
ve kalitim modeline gore siniflandirma yapilmaktadir (9). Asagida kalitim modeline gore

siniflandirma goriilmektedir (Tablo 1).

Tablo 1
HASTALIK KALITIM MODELiI |GEN YERLESiIMi| ANORMAL PROTEIN
Duchenne/Becker MD X 'e bagh resesif Xp21 Distrofin
Miyotonik D oD 19 Protein kinaz
Konjenital MD OR 69, 9q, ? Alfa-2 laminin,merozin
'Limb Girdle" MD OD/OR 13q, 179, ? Adhalin?
Fasiyoskapulohumeral D OR 4q35 Bilinmiyor

1- Duchenne ve Becker Muskiiler Distrofileri

Tiim etnik gruplar ve wrklart etkileyen, en yaygin kalitsal ndromuskuler hastalik
Duchenne muskiiler distrofisidir (DMD). Distrofinopatilerin % 85’ ini olusturur ve en
siddetlisidir. Bu hastalik X’e bagli resesif kalitilmaktadir. Gortilme orant 3600 canli dogan
erkek bebekte birdir. Becker muskiiler distrofisi temelde Duchenne muskiiler distrofisi ile
aynt genetik defekt sonucu meydana gelmesine ragmen daha hafif bir klinik
gostermektedir (9).

Tarihce

Progresif muskiiler distrofiler yiizyillardir bilinmekle birlikte ayrintili olarak Ingiliz
bilim insan1 Meryon tarafindan 1852’ de tanimlanmistir. Duchenne muskiiler distrofinin
tanimlanmas1 ise 1868 de kas hastalarindan kas biyopsisi alarak inceleyen Duchenne
tarafindan yapilmigtir. Becker ve Kiener 1955°te klinik bulgulart DMD ile ayni olan ancak
daha hafif gidisli bir formu, Becker- Kiener muskiiler distrofiyi bildirmislerdir. Kingston
ve ark. 1983’te molekiiler genetikteki gelismeler sonrast DMD ve BMD’ nin Xp21’ deki

bir mutasyona baglh gelisen iki allelik hastalik olabilecegini ifade etmislerdir. Bakker ve
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ark. 1985°te tasiyicilarin tespiti ve prenatal taninin miimkiin oldugunu ortaya koymuslar,
ayni yilda Kunke ve ark. Xp21’ deki genis delesyonu tespit etmislerdir. Monaco ve ark. ise
1986’ da insandaki bilinen en biiylik gen olan distrofin genini klonlamay1 basarmiglar, bu

gelismenin ardindan tedavide ve gen terapisinde bir¢ok ¢aligma baglatilmistir (10).

Kinik Ozellikler

Dogumda ve erken siit ¢ocuklugu doneminde etkilenen erkek cocuklar nadiren
semptomatik olup muayenede hafif hipotoni saptanabilir. Kas gligsiizliigiiniin ilk bulgusu
olarak basi dik tutmada giicliik dikkati ¢ekebilir (9). Yattig1 yerde donme, oturma ve ayaga
kalkma gibi kaba motor hareketler yasina uygun olarak yapilabilir veya hafif gecikebilir.
Yiiriime gecikebilecegi gibi genellikle 12 ay civarinda basarilabilir. Gluteal kas
gii¢siizliigiinii dengelemek i¢in ¢ocuk ayakta iken lordotik pozisyonda durur (9).

Hasta yiirimeye basladiginda yiirimede anormallikler, sik diisme ve basamak
cikmadaki giicliikler dikkat ¢eker. Hastalar karakteristik olarak kalca kusak kaslari ve
bacak kaslarindaki bilateral giigsiizliik nedeniyle paytak paytak ve parmak uglarinda
yurtirler (11,12). Erkek ¢ocuklarinda, g¢ogunlukla bes yasindan once baslayan kas
gii¢siizliigii dnemlidir. Ozellikle proksimal kaslarda belirgin olan kas giigsiizliigii, basamak
¢ikmada zorluk, yiirlime anormallikleri, baldir kaslarinda psddohipertrofi, Gowers belirtisi
bulunmasi hastaligin en c¢arpici bulgularidir (13). Duchenne muskiiler distrofide pelvik
kusak kaslar1 omuz kaslarindan, proksimal kaslar distal kaslardan 6nce ve alt ekstremite
kaslar1 iist ekstremite kaslarindan daha 6nce tutulur Baglangigta alt ekstremite proksimal
kas giiclinde azalma ile klinik bulgu vermesine ragmen zaman ic¢inde omuz ve
ekstremitelerin distal kaslar1 da etkilenir. Hastaligin ilerleyen seyrinde solunum kaslar1 da
(Interkostal kaslar, diyafram kaslar1 vb) etkilenir. Hastalarin %53-90’i yirmili yaslarinin
ortalarinda solunum yetmezligi nedeni ile kaybedilirler (14,15).

Diz ve kalca ekstansor kaslarindaki gii¢slizlik Gowers manevrasina yol agcar.
Yerden kalkmak bu hastalar icin son derece giictiir, hasta adeta uyluklarinin {iistiine
tirmanir, her iki uylugu da asag1 dogru iterek ayaga kalkar, kalkinca da govdesini ve
kalgasini 6ne dogru yaylandirarak ayakta durabilir. Gowers manevrasi {i¢ yas civarinda
fark edilir, bes yas civarinda tam anlamiyla belirgindir (Sekil 1) (13). Ortalama 12 yasinda
tekerlekli sandalyeye bagimli hale gelirler.



Sekil 1. Gower’s manevrasi .

Sekil 1.

Psodohipertrofi kas gli¢gstizliigiine eslik eden bir bulgudur. Tipik olarak baldir
kaslarinda dejenere kas dokusunun yerini yag ve bag dokusunun almasi, bazi kas liflerinin
hipertrofiye ugramasina bagli genislemis bir goriinim vardir (11,16). Diger muskiiler
distrofilerde de baldir psddohipertrofisi goriilebilir. Kas hipertrofisi baldir kaslarindan
sonra en sik dilde ve 6n kol kaslarindadir.

Ikinci dekatta kas giigsiizliigii ilerleyerek devam eder. Solunum kaslar1 tutulumu
ile zayif ve ineffektif oksiiriik, sik pulmoner enfeksiyon, solunum rezervlerinde azalma
goriiliir. Farinks kaslarindaki giigsiizliik aspirasyon ataklarina, sivilarin  burundan
gelmesine neden olur. Gozde ekstra okiiler kaslar korunur, iiretral ve anal sfinkterde
giicsiizliik nadir ve ¢ok gec bir olaydir. (9)

Ilerleyen doénemlerde el bilegi, kalga, diz ve ayak bilegi kontraktiirleri sik olarak
gozlenir (12). Ayak bileginin derin tendon refleksleri son doneme kadar iyi korunur. Diz
derin tendon refleksleri alti yasa kadar korunabilmekle birlikte aktifligi ayak bilek
jerklerinden daha azdir ve genellikle kaybolmustur.

Hastalarin tiimiinde entellektiiel yetenekler etkilenmekle birlikte % 20-30° unda zeka
diizeyi (IQ) 70’ in altindadir (9,13). En ¢ok 6grenme giicliikleri ile karsilagilir.
Tedavisiz hastalarda ambulasyon kaybi1 7-12 yas civarinda olur ve hastalar

tekerlekli sandalyeye bagimli hale gelir. Beklenen yasam siiresi 20-25 yildir (17).
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Olgularin % 75’1 solunum yetmezliginden, % 20’si kalp yetmezliginden, geri kalani da
pndémoni, pulmoner emboli, ani 6liim nedeniyle kaybedilir (9,18). Geceleri ventilatorle
solunumun desteklenmesi, trakeostomi vb. yoOntemlerle beklenen yasam siiresi
uzatilabilmektedir. (19)
Tam
Laboratuar Bulgular::

e Kreatin kinaz (CK):

Duchenne muskiiler distrofide en az 10-20 kat yiiksektir. Dogumdan itibaren yiiksek

CK degerleri hastalik agisindan uyarict olmalidir. Kreatin kinaz ytiksekligi nonspesifiktir,
fakat normal olmasi tani ile bagdagmaz. Hastali§in ileri sathalarinda yikilan kas kitlesi
daha az olacagindan CK degerleri daha diisiik saptanabilir. Diger kas lizozomal enzimleri
olan aldolaz ve aspartat amino transferaz diizeyleri yiiksek saptanabilir, fakat nonspesifiktir
(9,20).

e FElektromiyografi (EMG):

Kasin yapisin1 ortaya koymak ve diger norojenik nedenleri diglamak igin
yapilmalidir. Motor ve duyusal iletim hizlar1 normal iken DMD olgularinda EMG’de
degisiklikler goriiliir (21).

e Kas Biyopsisi:

Kas biyopsisi quadriceps femoris kasinin vastus lateralis kismindan veya
gastrokinemius kasindan yapilir. Tipik klinik ozellikler olsa bile ailede ilk vaka ise
digerlerinin ayirici tanist i¢in kas biyopsisi mutlaka yapilmalidir. Kas biyopsisi tanisaldir
ve karakteristik degisiklikler gosterir (11). Bu degisiklikler endomisyal bag dokusunda
artis, kas liflerinde dejenerasyon ve rejenerasyon, boyut degisiklikleri, makrofaj
invazyonu, kas dokusunun yerini bag ve yag dokusunun almasidir. Kas lifleri arasindaki
kalsifikasyonlar sekonder olarak gelisen distroglikan eksikligine baglidir. Kas biyopsi
materyallerinde Western blot veya immiinohistokimyasal yontemler ile distrofin
proteininin incelenmesinde klasik DMD’de distrofin diizeyinin < % 3 oldugu goriiliir (9).

e Genetik etiyoloji ve patogenez
Periferal kan oOrneklerinden DNA analizi ve kas biyopsi materyallerinde
immiinohistokimyasal olarak distrofin eksikliginin gosterilmesi miimkiindiir. Kan PCR
incelemesi ile tan1 konmus ise kas biyopsisi yapilmayabilir. Olgularin {i¢te birinde yalanci
negatiflik olabilir. Eger klinik olarak siiphe varsa bu hasta grubuna kas biyopsisi yapilip
5



daha ileri immiinohistokimyasal incelemeye gidilmelidir.  Periferal kan PCR analizi
tasiyicilart tesbit etmek i¢in anneye, kiz kardese ve kuzenlere yapilabilir. Prenatal tan1 11-
12. haftada Southern blot veya PCR ile DNA analizi yontemiyle miimkiindiir (9,10)

Duchenne muskiiler distrofisi X’e bagli resesif kalitilmasina ragmen hastalarin
%30’unda annelerinde mutasyon olmaksizin yeni mutasyonlar sonucu hastalik ortaya
cikmaktadir. Tastyict olan kadinlar genellikle herhangi bir kas zayifligi veya herhangi
diger bir hastalik bulgusu gostermezler. Fakat etkilenen kiz cocuklart nadiren erkek
cocuklarina nazaran ¢ok hafif giicsiizlik gosterebilmektedirler. Bu semptomatik kiz
cocuklar1 normal olan X kromozomunun inaktivasyonu, Lyon hipotezi ile agiklanmaktadir.
DMD’nin klinik 6zellikleri birka¢ Xp21 gen delesyonu tasiyan Turner sendromlu kiz
cocugunda gdzlenmistir (9).

Asemptomatik Duchenne muskiiler distrofisi tasiyicilarin %80’inde yiliksek serum
CK diizeyleri gozlenmektedir. Bu artis yiizler veya birka¢ bin seklinde olmaktadir. Fakat
etkilenen erkek cocuklarindaki kadar yiiksek degerler gézlenmemektedir. Tasiyicilarin
%20’si normal serum CK diizeyleri gostermektedir. Eger hasta ¢ocugun annesinde normal
serum CK diizeyleri var ise hastanin kiz ¢ocugunun tastyiciligi serum CK diizeyleri ile
degerlendirilmesi miimkiin degildir (13,22).

Duchenne ve Becker muskiiler distrofilerde yapilan molekiiler genetik
caligmalarda, hastalarin %60-65'inde delesyon, %5'inde parsiyel gen duplikasyonu
saptanirken, %30-35'inde delesyon veya duplikasyon saptanmamistir. Distrofin geninin
biiylik olmasi nedeniyle, saptanmasi giic olan nokta mutasyonlarin, bu %30-35'lik grupta
hastaligin nedeni oldugu diisliniilmekte ve sayilar1 giderek artan nokta mutasyonlar

bildirilmektedir (23).

Tedavi

Glinlimiizde bu grup hastaliklar i¢in bir¢ok tedavi modeli gelistirilmeye ¢alisilsa da
halen kesin tedavi bulunmamaktadir. Hastalara destek tedavisi vermek, gelisecek
komplikasyonlar1 6nceden saptayip tedavi etmek ve boylelikle hastalarin yagam kalitesini

arttirmak ana hedefimiz olmalidir.



Hastalar belirgin solunum yolu veya baska bulasici hastaligi olan ¢ocuklarla
temastan kacinmalidir. Pulmoner enfeksiyonlar hemen tedavi edilmelidir. Infulenza viriisii
ve diger rutin asilarin yapilmasi endikedir. Kardiak dekompansasyon en azindan erken
evrelerde digoksine iyi yanit verir (9,24).

Iyi bir beslenme durumunun korunmasi énemlidir. Duchenne muskiiler distrofi bir
vitamin eksikligi degildir ve asir1 dozlarda vitaminlerden kaginilmalidir. Tekerlekli
sandalyeye bagimli olan ¢ocuklarda osteoporozu en aza indirmek igin yeterli kalsiyum
alimi1 6nemlidir ve oOzellikle yerel igme suyunda floriir eksikligi varsa florid destegi de
verilebilir. Sedanter ¢ocuklar aktif ¢cocuklardan daha az kalori yaktigindan ve depresyon
ilave bir faktdr oldugundan bu ¢ocuklar asir1 yeme ve kilo alma egilimindedir. Obezite
miyopatisi olan hastanin islevselligini daha da bozar, ¢iinkii kalan kas giiciiniin bir
boliimiini agir1 subkutan yag dokusunu kaldirmaya kullanir. Diyet kisitlamalar1 gerekebilir
9).

Fizyoterapi kontraktiirleri geciktirir ancak her zaman Onleyemez. Bazi zamanlar
kontraktiirler islevsel rehabilitasyon icin faydali bile olabilir. Ornegin kontraktiirler
dirsegin 90 derece Tlzerindeki ekstansiyonunu kisithiyor ve {ist eksterimite kaslar
yercekimine karsi koyamayacak kadar giigsiiz ise dirsekteki kontraktiirler bagka tiirlii olsa
salabilecek bir kolu sabitlemek ve hastanin yemek yeme ve yazi yazmasina yardimei
olmasina yarar. Dirsek kontraktiirlinlin cerrahi diizeltilmesi teknik olarak miimkiin olabilir
ancak sonu¢ daha kotii olacaktir. Fizyoterapinin kasin giiclendirmesine katkist ¢ok azdir.
Asirt egzersiz kas lifi dejenerasyonunu hizlandirabilir (9,11).

DMD hastalarda prednison, prednisolon, deflazakort veya diger steroidler tedavide
kullanilmaktadir. Glukokortikoidler ontogenes sirasinda miyotubullerde apopitoz veya
programli hiicre 6lim hizim1 azaltirlar ve teorik olarak distrofide kas lifi nekrozunu
yavaglatabilirler. Baglangicta kuvvet genellikle artar ancak énemli diizeydeki kilo alimi ve
osteoporoz gibi kronik steroid tedavisi komplikasyonlar1 bu avantaji Ortebilir. Bazen
hastaligin dogal seyrinde beklenenden daha fazla giigsiizliige sebep olabilir (11).

Distrofin molekiiliiniin, bunu kodlayan genin ve Duchenne ve Becker muskiiler
distrofilerindeki spesifik mutasyonlarin kesfi molekiiler miihendislik yolu ile hastaliga
muhtemel ¢are bulunmasini teorik olarak miimkiin kilmistir. Deneysel bir yaklagim
miyoblast transfer tedavisidir. Rekombinant distrofin genin enjeksiyon veya viral bir

vektor yoluyla verilmesidir. Ancak bu yontemler dogrulanmamustir (9,11).

7



2- Emery-Dreifuss Muskiiler Distrofisi

Emery-Dreifuss muskiiler distrofisi ayrica skapuloperoneal veya skapulohumeral
distrofisi diye bilinmektedir. X’ baglh resesif kalitilan nadir bir hastaliktir. Xq28
bolgesindeki lokusta bulunan mutasyonlar sonucunda meydana gelmektedir. Bu bolgedeki
mutasyonlar ayrica miyotubuler miyopati, neonatal adrenolokodistrofi, Bloch-Sulzberg tipi
inkontinentia pigmenti’ye neden olmaktadir. Bu bolge Duchenne muskiiler distrofiye
neden olan mutasyonlarin oldugu X kromozomunun kisa kolundan oldukc¢a uzakta
bulunmaktadir. Emery-Dreifuss distrofisinin 1q bdlgesinde yer alan otozomal dominant
olarak kalitilan diger bir nadir bir formu bulunmaktadir. Bu form ergenlik ve erken
eriskinlik doneminde olacak sekilde oldukca gec¢ ortaya c¢ikmaktadir. Bununla birlikte
muskiiler ve kardiyak belirtileri ve bulgular1 benzerdir. Ventrikuler fibrilasyona bagli ani
6lim riski bulunmaktadir (9,25).

Klinik bulgular 5-15 yaslarinda baslamasina ragmen bir¢ok hasta yavas progresyon
nedeni ge¢ eriskin doneme kadar yasamaktadir. Kas hipertrofisi gézlenmez. Dirsek ve
omuz kontraktiirleri erken donemde gelisir ve skapulohumeroperoneal bolgesindeki kaslar
zayiflar. Yiiz kaslarina zayiflik goriilmemesi nedeni ile otozomal dominant
skapulohumeral ve skapuloperoneal senderomlardan ayirt edilebilir. Miyotoni yoktur.
Entelektiiel fonksiyonlar normaldir. Kardiyomiyopati agirdir, genellikle direngli
miyokardiyal yetmezlikten daha cok iletim defektleri ve ventrikiiler fibrilasyon 6lim
nedenidir. X’e resesif kalitilan diger muskiiler distrofilerden ayirt edici diger bir 6zelligi
serum CK degerlerinin hafif yiikselmesidir (9,26,27).

Kas biyopsisinde 6zgilin olmayan kas lifi nekrozu ve endomysial fibrozis gozlenir.
Cok sayida sentronukleer lifler ve selektif histokimyasal tip 1 kas lifi atrofisi miyotonik
distrofi ile benzerlik gosterir. X’e bagli formda defektif gen emerin diye
adlandirilmaktadir. Diger distrofinopatilerde defektif gen sarkolemmal membranda
eksprese olurken emerin i¢ niikleer membranda ekspresse olmaktadir. Bu protein niikleer
membranin kas kasilmasi sirasinda mekanik strese ve stabilizasyonunu saglar. Kesin tant
icin kas biyopsisinde emerin proteinin immiinohistokimyasal olarak gosterilememesi ile
konur. Emerin ayrica kanda genetik marker olarak test edilebilir. Otozomal dominant
formda defektif protein lamin-A ve lamin-C seklinde adlandirilmaktadir. Bu proteinler i¢
niikleer membranda bir fibroz katman seklinde niikleer laminanin bir pargasini

olusturmaktadir (9).



Tedavi destek tedavisi seklinde olmaktadir. Ozellikle kalp iletim bozukluklar takip
edilmelidir. Hastalarin ila¢ tedavisi almas1 veya pacemaker kullanmasi gerekebilmektedir
9).

3- Miyotonik Distrofi

Kuzey Amerika Avrupa ve Avustralya’daki en sik ikinci muskiiler distrofidir ve
genel topludaki siklig1 1/30000 dir. Otozomal dominant kalitilir (28).

Miyotonik distrofi birden ¢ok organ sisteminde islev bozukluguna sebep olan
genetik bir kusura 6rnektir. Sadece ¢izgili kas degil gastrointestinal traktus ve uterusdaki
diiz kaslarda tutulur; kardiak islev de bozulur; hastalarda birden ¢ok ve degisken
endokrinopatiler, immiinolojik yetersizlikler, katarakt, dismorfik yiiz, zekdda bozulma ve
diger norolojik anormallikler vardir (29).

Siddetli yeni dogan formlar1 digindaki hastaligin genel klinik seyrinde bebekler
dogumda neredeyse normaldir veya yiizde erimeye hipotoni hastaligin erken ifadeleri
olabilir.

Ik birkag yilda giigsiizliik hafiftir. Distal kaslardaki progresif erime giderek daha
belirginlesir, 6zelliklede ellerin interensik kaslar1 tutulur. Tenar ve hipotenar yiikseltiler
diizlesir ve atrofik dorsal interossei kaslar1 sebebiyle parmaklar arasinda derin oyuklar
olusur.

Bagka birkac ile paylasilan karakteristik bir 6zellik olan miyotoni bebeklikte
olusmaz ve 5 yasina kadar genellikle klinik olarak hatta EMG’olarak da belirgin degildir
(30).

Miyotonik distrofili hastalarda konusmanin artikiilasyonu genellikle sarhogvaridir.
(yliz dil farenks kaslarinin tutulmasina bagli olarak) Bazen yutmada giicliikler olusur.
Siddetli etkilenen ¢ocuklarda aspirasyon pnomonisi bir risktir. Bazen ekstraokuler kas
giigsiizligiine bagli tam olmayan eksternal oftalmopleji olusur (31).

Gastrointestinal traktusdaki diiz kas tutulumu mide bosalmasinda yavaslama kotii
perilstaltizim ve kabizliga neden olur (9).

Kardiak tutulum ¢ogu baska distrofinin aksine genellikle kardiomiyopati ile degil,
purkinje ileti sisteminde ileti kusurlar1 ve aritmilerle belirti verir. Miyotonik distrofide
immiinolojik kusurlar siktir [gG genellikle diistiktiir. Katarakt siktir konjenital veya edinsel

olabilir.



Klasik miyotonik EMG bulgular1 bebeklikte bulunmaz ancak oyun ¢ocuklugu veya
okul déneminde belirebilir. Serum CK ve diger serum kas enzim diizeyleri normal olabilir
veya yiizler diizeyinde artmig bulunabilir.

Primer tan1 testi CTG tekrarin anormal arisini gostermek amaciyla yapilan DNA
analizidir (9).

Spesifik bir tibbi tedavi yoktur, ancak kardiyak, endokrin, gastrointestinal ve okuler
komplikasyonlar tedavi edilebilir hastaliin yeni dogan formunda fizyoterapi ve
kontraktiirlerin ortopedik tedavisi faydali olabilir. Meksilhetin, fenitoin, karbameazpin,
prokinamid ve kinidin siilfat gibi kas membranlarinin depolarizasyon esigini arttiran

ilaglarla miyotoni azaltilabilir (9,32).

4- Limb-Girdle Muskiiler Distrofisi

Bu terim asil olarak kalga ve omuz kusagi kaslarini tutan bir grup ilerleyici
herediter kas hastaliklarin1 kapsayan bir terimdir. Zamanla distal kaslar da atrofik ve
giicsliz hale gelirler. Bazi tiirlerinde baldir hipertrofisi ve ayak bilegi kontraktiirleri
gelisebilir ki bu durum Becker miiskiiler distrofi ile karisikliga sebep olabilir (9,33).

Ik klinik belirtiler cocukluk ¢aginin ortasi veya sonlarindan énce nadiren gelisir.
Gluteal kas gligsiizliiglinden kaynaklanan lordotik postiir sebebiyle sirtin alt tarafinda agr
bir bagvuru sikayeti olabilir. Yaklasik 30 yasinda tekerlekli sandalyeye bagimli hale
gelirler. Hastalik progresyonu bir aileden obiiriine degisir ancak ayni aile i¢inde genellikle
aynidir. Boyun fleksorlerindeki ve ekstansorlerindeki gligsiizliik tiim hastalarda goriiliir
ancak yiiz, dil ve bulber sinirlerle inerve edilen diger kaslar nadiren tutulur. Giigsiizliik ve
kas erimesi ilerledikce tendon gerilme refleksleri azalir. Kardiyak tutulum nadirdir.
Entelektiiel fonksiyon genellikle normaldir. Limd girdle muskiiler distrofinin klinik ayirici
tanisinda Juvenil spinal muskiiler atrofi (Kugelberg-Walender Hastalig1),miyastenia gravis
ve metabolik ler yer alir (9,34).

Cogu limb girdle muskiiler distrofi vakasi otozomal resesif kalitilir ancak bazi
ailelerde otozomal dominant bir tarz olabilir. Otozomal dominant form genellikle benign
bir seyir izler ve fonksiyonel kayip azdir (9,35).

EMG ve kas biyopsisi muskiiler distrofiye dair dogrulatict kanitlar gosterir, ancak
ilave klinik kriterler olmadan bulgularin hi¢biri mutlak tan1 koyabilecek kadar 6zgiil

degildir. Baz1 vakalarda distrofin ile iligkili bir sarkolemma glikoproteini olan adhalen
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eksiktir; bu spesifik kusur kas biyopsisinde immunohistokimya ile gosterilebilir. Serum
CK diizeyi genellikle artmustir, ancak yiiksekligin diizeyi aileler arasinda degisir (9).

Bazi otozomal resesif limd girdle muskiiler distrofi vakalarinda sarkoglikan
kompleksinde mutasyona ugramis distrofin ile iligkili bir protein (sarkoglikonopati)
sorumludur (9).

Bagka bir limd girdle muskiiler distrofisi grubunun sebebi disferlin (DYSF)
genindeki allelik mutasyonlardir. Bu gen sarkolemmanin yapisal biitiinliigi i¢in gerekli bir
protein ifade eder, ancak distrofin-glikoprotein kompleksi ile iliskili degildir. DYSF
koveolin-3 veya kalpain-3 ile etkilesir ve DYSF eksikligi bu diger gen {irtinlerindeki
kusurlara ikincil olabilir.

Otozomal resesif ve otozomal dominant tarzlar kaydedilmistir. Her ikisi de
ergenlikte ve genc erigkin yagamda baslayan yavas ilerleyici lerdir ve hem distal hem de
proksimal kaslar etkileyebilirler. Kardiyak tutulum nadirdir. Kronik olarak binlere yakin
serum CK yiikselmesi disferlinopatilerde bulunur. Ultrastriiktiirde sarkolemmada defektler
tizerinde kalinlasmis bazal lamina ve sarkolemmanin yerini ¢ok kath kiigiik damar

tabakalarinin aldig1 goriiliir. Rejenere olan kas lifleri dejenere olanlardan daha fazladir (9).

5- Fasioskapulohumoral Muskiiler Distrofi:

Otozomal dominant kalitim olup bir ailen birkag¢ kusag icinde genetik antisipasyon
genellikle bulunabilir, yani sonraki kusakta hastalik daha 6nce baslar ve daha siddetlidir.
En erken ve siddetli gii¢siizliik yiizde ve omuz kusagi kaslarindadir. Yiizdeki giigsiizliik
miyotonik distrofiden farklidir. Ters V seklindeki {ist dudak yerine agiz yuvarlaktir ve iist
ve alt dudaklar disariya dogru ¢ikarlar (36,37).

Skapular kanatlasma genellikle bebeklerde bile belirgindir deltoid kontiirde
diizlesme, hatta konkavlik gosterebilir biseps ve triseps brachi kaslar1 erimis ve gli¢siizdiir.
Kalg¢a kusag1 ve uyluk kaslar1 da sonugta giic kaybeder ve atrofiye ugrar; Govers bulgusu
ve Trandelenburg yiiriiyiisii belirir. Kontraktiirler nadirdir (8,38).

CK ve bagka kas enzimlerinin serum diizeyleri biiyiik dl¢lide degisir normal veya
normale yakin degerlerden birkag bine kadar ¢ikabilir.

Kas biyopsisi ve EMG primer ile benzer kas tutulumu dagilimi olan nérojenik bir
hastalig1 da ayirt ettirir. Kas biyopsisi materyalindeki genel histopatolojik bulgular kas

lifleri arasindaki bag dokusunun asir1 proliferasyonunun birgok hipertrofik ve atrofik kas
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lifleri varliginda lif boyutunda asir1 varyasyon ve daginik duran dejenere ve rejenere olan
liflerdir (9,39).

Kas giiciiniin tekrar kazanilasi veya ilerleyici giigsiizlik veya kas erimesinin
geciktirilmesinde fizyoterapinin degeri yoktur. Diisiik ayak ve skolyoz ortopedik

yontemlerle tedavi edilebilir(9)

IT Spinal Muskiiler Atrofi

Spinal muskiiler atrofiler (SMA) fetal yasamda baslayan ve bebeklikte ve
cocuklukta ilerlemeye devam eden dejeneratif motor noron hastaliklaridir. Kastaki
progresif denervasyon kismen komsu bir motor birim tarafindan reinervasyonla telafi edilir
ve bu yolla dev motor birimler olusur. Daha sonra, reinnevre eden motor ndron
tutuldugunda kas liflerinde atrofi olusur. Ust motor ndronlar normal kalir (9,40).

SMA, Werdnig Hoffman hastaligi veya SMA tip 1 olarak da bilinen siddetli infantil
form; SMA tip 2 olarak bilinen ge¢ infantil ve yavas ilerleyici form Kugelberg-Walender
hastaligt veya SMA tip 3 olarak bilinen daha kronik veya juvenil bir form seklinde
siiflanir. Ug ayrim kliniktir ve baslangi¢ yasi, giigsiizliik siddeti ve klinik seyre dayanur;
kas biyopsisi tip 1 ve 2 arasinda ayrim yapmaz ancak tip 3’te denervasyon/reinervasyon
paterni perinatalden ziyade eriskindir. Baz1 hastalar klinik fonksiyon acisindan tip 1 ile 2
arasinda ve tip 2 ile 3 arasinda gecis goOsterir. SMA’nin bir varyantit olan Fazio-Lande
hastalig1 beyin kokiinde spinal kordan daha fazla motor néron dejenerasyonuna sebep olan
progresif bir bulber palsidir (9,41,42,43).

Etiyoloji: SMA’nin sebebi embriyonik yasamda normal olan programli hiicre
Olimii stlirecinin patolojik devamidir. Primitif néroektodermden normalden fazla motor
ndroblastlar ve bagka noronlar olusur ve bunlarin yaklasik yarisi sag kalir ve olgunlasarak
noronlart olusturur. Fazla hiicrelerin yasa dongiisii sinirhdir ve dejenere olurlar.
Fizyolojik hiicre 6liimii durduran siire¢ bir evrede ise karismazsa noronal hiicre 6liimii geg
fetal yasamda ve postnatal donede devam eder. Sag kalan ndéron (SMN) geni motor
ndroblastalarin apopitozusunu (programlanmis hiicre 6liimii) durdurur. Evri siirecinde
korunan ¢ogu genin aksine SMN 0zgiin bir memeli genidir (9).

Klinik: SMA tip 1 ‘in klinik 6zellikleri siddetli hipotoni; generalize gli¢siizliik; ince kas
kitlesi tendon reflekslerinin olmamasi, dil ¢ene kaslarinin tutulmasi ve ekstraokiiler

kaslarin ve sifinkterlerin tutulmasidir (9,44,45). Dogumda semptomatik olan bebeklerde
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solunum zorlugu olabilir ve beslenme gii¢liigii ¢ekerler. Basit bir yumru ayaktan generalize
artrogripozis’e kadar degisen konjenital kontraktiirler siddetli tutulan yenidoganlarin
yaklasik %10’unda vardir. Bebekler flask olarak yatarlar, hareketleri azdir ve yer¢ekimine
kars1 koyamazlar bas kontrolii yoktur. Hastalarin %65inden fazlasi 2 yasindan once ve
cogu erken bebeklikten dnce oliir (9,46).

SMA tip 2’de etkilenmis bebekler emip yutabilirler ve solunum bebekligin erken
doneminde yeterlidir. Bu bebeklerde ilerleyici giigsiizliik vardir. Ancak ¢ogu okul yillarina
veya sonrasina kadar yasarsa da ¢ogu elektrikli bir tekerlekli sandalyeye bagimli olur ve
siddetli yeti kayiplar1 vardir. Nazal konusma ve ¢igneme gii¢liigii daha sonra geligir. Uzun
sag kalimi olan bir¢ok hastada skolyoz major bir komplikasyondur (9,47).

Kugelberg-walender hastaligi en hafif SMA’dir (tip3 ) hastalar bebeklikte normal
olabilirler. Ilerleyici giigsiizliigiin dagilimi proksimaldir ve &zellikle omuz kusag1 kaslar
tutulur. Hastalar hareket edebilirler. Bulber kas giicsiizliigii belirtileri nadirdir. Bu tip SMA
olan hastalarin yaklasik %25’inde atrofi degil hipertrofi vardir ve bu durum kolaylikla
muskiiler distrofi ile karisir. Yasam siiresi erigskin yasamin ortalarina kadar ulasabilir.
Fasikiilasyonlar kastaki denervasyonun spesifik bir klinik bulgusudur. Bu c¢ocuklarda
fasikiilasyonlar deltoid, bisheps brachi ve bazi1 vakalarda guadriseps femoriste goriilebilir,
ancak kalin subkutan yag tabakasi siirekli, istemsiz, kurtcuk benzeri bu hareketleri
ortebilir. Fasiikiilasyonlar en iyi dilde goriiliir ¢iinkii dilde epitelyum ile kas tabakasi
arasinda neredeyse hi¢ subkutan bag dokusu tabakasi yoktur. Aglama sirasinda oldugu gibi
interensek lingual kaslar kasildiginda veya dil disar1 ¢ikarildiginda fastikiilasyonlar
gormek dil gevsek oldugunda gormekten daha zordur. SMA’ll ¢ocuklar parmaklarini
actiginda fasiikiilasyonlar gii¢siizliige bagli olarak karakteristik tremor genellikle goriiliir.
Bu durum serebellar bir tremor ile karigtirllmamalidir. Miyalji SMA’nin bir 6zelligi
degildir (47,48).

SMA’da kalp tutulmaz. Zeka normaldir hatta bu c¢ocuklar fiziksel aktivitelere
veremedikleri bu cabay1 zeka gelisimi icin sarfettiklerinden akranlarindan daha parlak
goriiliirler ve hastallugn sosyal kisitlamalart nedeniyle ergenlerden ziyade erigkinle

konugmaktadirlar (9).
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Tanu:
Laboratuar Bulgular::

Serum CK diizeyi normal olabilir ancak daha siklikla yiizler diizeyinde artmustir.
Birka¢g bine ¢ikan CK diizeyi nadirdir. Motor sinir ileti ¢aligmalar1 hastaligin son
evrelerindeki hafif yavaglama disinda normaldir ve bu o6zellik SMA’y1 periferik
noropatiden ayirt etmekte Onemlidi. EMG fibrilasyon potansiyelleri ve kas
denervasyonlarinin diger bulgularin1 gosterir (9).

Kas biyopsisinde dev tipl lif guruplar ile her iki histokimyasal tipten siddetli
atrofik lif fastikiilleri birbiri ile karismistir. Miyotubullere benzeyen daginik inmatiir kas
lifleri de gosterilir. Juvenil SMA’da patern bircok denervasyon ve reinervasyon dongiisii
gecirmis erigskin kasina daha benzer olabilir. Kasdaki nérojenik degisiklikler EMG ile de
gosterilebilir, ancak sonuclar bebeklerdeki kas biyopsi sonuglarindan daha az kesindir.
Stirral sinir biyopsisi bazen hafif noropatik degisiklikler gosterir. Otopside dorsal kok
ganglionunun duyu néronlarinda ve talamusun somatosensor ¢ekirdeginde hafif dejeneratif
degisiklikler goriiliir, ancak bu degisiklikler duyu kaybi veya parastezi seklinde
algilanmaz. En belirgin néropatolojik lezyonlar sipinal kordun 6n boynuzlarinda ve beyin
sapt motor ¢ekirdeklerinde, oOzellikle de hipoglassol ¢ekirdek de asir1 noronal

dejenerasyondur (9).

Genetik:

Kan ornekleri kas biyopsisi veya koryonik villus dokusundan DNA problar ile
molekiiler genetik tam1 sadece siipheli vakalarin tanisi i¢in degil, ayn1 zamanda prenatal
tan1 icinde gereklidir. Otozomal resesif SMA’nin heterozigotizitesinin sikligi 1/50 dir.
SMA’nin sik goriilen 3 tipi icinde genetik lokus 5. Kromozomiizerinde 5ql1-ql3
lokusunda bir delesyondur. Etkilenen SMN geni 20kb’lik 8 ekson igerir, Sbp’lik farklilik
gosteren telomerik ve sentromerik eksonlar1 vardir ve 294 aminoasidi kodlayan bir kopya
olustururlar. Bir bagka gen olan ndronal apaptoz inhibe protein (NAIP) genidir. SMN
geninin yaninda yerlesmistir ve bir¢ok vakada her iki genin telomerik ve sentromerik iki
kopyast ile ters duplikasyonu vardir; NAIP nin izole mutasyonlar1 ve delesyonlari klinik
SMA olusturmaz (49,50).

Otozomal dominant kalitim olan nadir aileler tarif edilmistir ve nadir bir X’e bagh
resesif form bildirilmistir (9).
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Tedavi: Hicbir tibbi tedavi hastaligin ilerlemesini geciktirmez. Destekleyici tedavide

skolyoz ve eklem kontraktiirlerin geligmesini 6nlemek ve hastanin yasam siiresini ve

kalitesini arttirmaya yoneliktir (9).

Noromuskiiler Hastaliklarda Solunum

Noromuskiiler hastaliklar alveolar hipoventilasyona neden olurlar. Baslangi¢ yavas

ve progresif oldugundan genellikle akut solunum yetersizligi epizodu gelisinceye kadar

tan1 almazlar ve tedavisiz kalirlar. Bu epizot genellikle {ist solunum yolu enfeksiyonu

seyrinde ve hastanin sekresyonlarini elemine edilmemesi sonucu meydana gelir. Solunum

kaslarindaki yetersizlik bir¢ok nérolojik hastalik seyrinde meydana gelmektedir.

(Tablo 2) (51).

Tablo 2

Kronik hipoventilasyona neden olan norolojik hastahklar

Miyopatiler | Muskiiler distrofi Duchenne ve Becker muskiiler distrofi
Diger muskiiler distrofiler (limb girdle, emery-
dreyfuss, fasioskapulohumoral muskiiler distrofi,
konjenital muskiiler distrofi, miyotonik muskiiler
distrofi)
Distrofi olmayan | Metabolik ya da konjenital miyopatiler,
miyopatiler inflamatuar miyopatiler (poliomiyozit, konnektif
doku ile iligkili hastaliklar ya da diger sistemik
hastaliklar)  sinir  kas  kavsak  hastaliklari
(miyastenia graves,) travmaya sekonder
miyopatiler
Norolojik Spinal muskiiler atrofi
hastaliklar | Poliomiyelit
Noropatiler
Miyelopatiler
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Servikal spinal travma olgularinda solunum kapasitesinin kayb1 ani baslangicli ve
geri doniisiimsiizdiir. Muskiiler distrofiler, ndromuskiiler hastaliklar ve kas sinir kavsak
hastaliklar1 solunum kaslarini etkilediklerinde birden ortaya ¢ikma veya degisik hizlarda
progresif kotlilesme seklinde degisik kilinik seyir gosterirler. Solunum kaslarinin progresif
olarak bozuldugu formlarda kan gazi1 degisiklikler (hipoksemi ve hiperkapni, her ikiside
hipoventilasyondan kaynaklanmaktadir.) gézlenmektedir. Yetersiz oksiirme ve diskordine
yutma nedeniyle tekrarlayan epizotlar sonucu tekrarlayan enfeksiyonlarsin neden oldugu
akciger lezyonlar1 hipoksemiye neden olabilir. Bu ventilasyon perfiizyon uyumsuzlugu ile
aciklanabilir. Hipoksemi ve hiperkapnili noérolojik hastaligi olan hastalarda baglangi¢
tedavisi oksijen kullanimini gerektirmemektedir fakat uygun alveolar hava degisimini
tekrar saglayacak teknikleri icermelidir. Hipoventilasyon durumunda tek basina oksijen

kullanimi hastanin 6liimiine neden olabilir (51).

Noéromuskiiler Hastahklarda Uyku ile Solunum iliskisi

Ozellikle norolojik hastaligi olan ¢ocuklarda uyku ile iliskili solunum bozukluklart
bu hastaliklar i¢in 6nemli mortalite nedenidir ve goriilme siklig1 %40°dan fazladir. Ayrica
genel popiilasyona gore 10 kat daha fazla goriiliir (52). Noromuskiiler hastaliklarda uyku
da gelisen solunum yetersizligi iki sekilde karsimiza ¢ikar. Bunlar obstriktif uyku apnesi

(OSA) ve noktiirnal hipoventilasyondur (51).

e Obstriktif Uyku Apnesi
Uyku esnasinda olan total ya da parsiyel iist hava yolu tikanikligina eslik eden uyku
bozuklugu, hipoksemi, hiperkapni ve giindiiz semptomlarin birlikte olmasi olarak taninir
(53). Noromuskiiler hastalarda uykunun 6zellikle REM faz1 esnasinda farinksin dilator
kaslarmin giigsiizliigii iist havayolu direncinin artmasina katkida bulunur. Ozellikle obezite
varliginda veya list havayolu anormalliklerinde (retrognathi, makroglossi) OSA riski artar.
Noromuskiiler hastaligi olan hastalarda gece hipoventilasyonunun gelismesi agisindan

OSA varlig1 6nemli bir belirtectir (51).

e Nokturnal Hypoventilasyon
Noromuskiiler hastaligi olan hemen tiim bireylerde uyku sirasinda bozulmus
solunuma bagli olarak hipoksemi veya hiperkapniye sebep olan hipoventilasyon mevcuttur.
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Uykuda tidal volum %25 azalmistir. Parsiyel karbondioksit basinci 3-4 mm/Hg
oraninda artar oksjen parsiyel basinci ayni oranda azalir (54). Bu azalma veya artiglar
ozellikle uykunun REM déneminde olur ¢ilinkii bu donemde kas hipotonsitesi belirgindir.
Ayrica kifoskolyoz varligi akciger kapasitesinin azaltir ve ventilasyon bozukluguna
katkida bulunur. Baslangicta bu duruma kompansasyon olarak derin uykudan yiizeyel
uykuya gecis veya uyanma ile oksijen satiirasyonun diisiikliigiiniin veya hiperkapninin
uzun siirmesinin Oniine gecilmeye ¢alisilir (55). Maalesef bu durum uykunun boéliinmesine
ve giindiiz uyuklamalar1 veya giin icerisinde yorgunluga neden olur. Ilerleyen hastalik
neticesinde santral kemoreseptor duyarliligi yeniden sekillenerek hipoksemiye cevap
veremez duruma gelir. Bu nedenle uyanma veya ylizeyel uykuya gecisler azalir. REM
uyku siiresinin uzamasi neticesinde alveolar hipoventilasyon geligir (51).

Santral apne etkisi olarak gece olusan oksijen satiirasyon diistikliikleri muhtemelen
diyafram kas gii¢siizliigiinlin uyku esnasinda fizyolojik olarak artan {ist havayolu direncini
yenememesi neticesinde olmaktadir. Gece desatiirasyonlar1 ayrica kalp ritim bozukluklar
ile iligkili oldugundan ani 6liim riskini artirmaktir (35).

Noromuskiiler hastaligi olan ¢ocuklarda uykuda meydana gelen hipoventilasyon
komplikasyonlar1 olarak gece hipoksemisi, pulmoner hipertansiyon, kor pulmonale biligsel

fonksiyon bozukluklar1 gelismesi agisindan risk olusturmaktadir.

Noromuskiiler Hastaliklarda Solunum Yetmezligi Gelisiminin Degerlendirilmesi

Solunum kas giicli kayb1 etkisiz 6kstiriik hipoventilasyona neden olur. Bu durumun
beklenen komplikasyonlar1 baslangicta uykuda olmakla beraber daha sonralar1 uyaniklik
seyrinde de olabilen atelektazi, pndmoni ve solunum yetmezligidir. Bu hastalarin solunum
sistemi fonksiyonlar1 agisindan ne siklikta degerlendirilmesi gerektigi net olarak ortaya
konulamamustir.

Sipirometre , kapnografi, pulseoksimetre, zirve Oksiirlik akimi ve maksimal
inspiratuar basincin beraber Olglimii hastalarin Oksiiriik destek teknikleri ve ventilator
destegini belirlemeye yardimci olabilir. Fonksiyonel olarak néromuskiiler hastaligi olan
hastalarda vital kapasitede ve total akciger kapasitesinde azalma sonucu klinik belirtiler
ortaya ¢ikar. Bununla birlikte solunum kas giiciinde ciddi bozukluk olmasina karsin vital

kapasite normal limitlerin listiinde olabileceginden solunum kas giiciinii degerlendirmek
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icin duyarli bir parametre yoktur. Bu durumda kas giicii bozuklugu maksimal statik
solunum basinci ile saptanabilir. Yalnizca kas zayifligi 6nemli derecede oldugunda (kas
giicliniin beklenilenin % 50’sinden fazla azalmasi durumunda ) vital kapasitede azalma
gozlenebilir (56). Bununla birlikte vital kapasiteyi azaltacak kadar solunum kas giigsiizliigii
olan kritik hastalarin degerlendirilmesinde kullanigli bir yontemdir. Vital kapasitenin
beklenen araliginin %40-50’sinin altina diismesi durumunda hastalar asemptomatik olsalar
bile uyaniklik doneminde kan gazlarmin degerlendirilmesi diistiniilmelidir (55).
Literatiirde komplikasyonlar ve 6liim riskini arttiran bozulmus solunum fonksiyonlari ile
iliskili bir¢cok degisik deger bildirilmistir. Bir ¢calismada 17 Duchenne muskiiler distrofili
hastalarda uyaniklik periyodu sirasinda hiperkapni ile iligkili olarak vital kapasitenin 1
litrenin altinda olmas1 ve 1. Saniye zorunlu ekspiratuar hacminin %20 nin altinda olmasi
gibi degiskenler azalmis yasam siiresi ile anlamli bir sekilde koleredir (8). Bundan dolay1
her solunum degerlendirmesinde oturur ve dorsal dekiibit pozisyonda vital kapasite ve
birinci saniye zorlu ekspiratuar hacmin 6l¢iilmesinin yani sira testin daha sensitif olmast
icin maksimal inspratuar, maksimal ekspiratuar basincin Ol¢lilmesi ve zirve Oksiiriik
akiminin saptanmasi gerekmektedir.

Normal bireyler supin pozisyonda degerlendirilip oturur pozisyon ile
karsilagtirildiginda vital kapasitelerinin esit veya daha yiiksek oldugu saptanmaktadir.
Supin pozisyonunda diyafram giiclinlin artisi karin i¢i organlarin yukariya dogru
hareketinden dolay1r kas distansiyonu sonucu olmaktadir. Bazi hastaliklar nedeniyle
diyafram giicii bozulmus hastalarin supin dekiibit pozisyonunda zorlu nefes vermeleri daha
zorludur. Supin dekiibit pozisyonunda zorlu vital kapasitede %40 veya daha fazla azalma
olmasi uyku esnasinda solunumun daha az etkili olmasina neden olmaktadir. Bununla
birlikte %20 veya daha fazla diisiis doktorlar1 uyku sirasinda solunum performans
degerlendirmesi konusunda uyarict olmalidir (57). Zirve okstiriik akimi peak flowmetre ile
Olctilebilir. Zirve Oksiliriik akimi solunum siteminin sekresyonlardan temizleyebilme
kapasitesi ile dogrudan iligkilidir (43). 160 litre/dak. nin altindaki degerler trakeabronsial
agacin temizligi ile iligkilidir (58,59). Bununla birlikte enfeksiyonlar seyrinde kas giiciinde
koétiilesmeye egilim oldugundan zirve oksiirlik akimi160 litre /dakikanin lizerinde olmasina
ragmen buna yakin degerler havayolunun yeterli korumaya sahip oldugunu garanti
etmemektedir (60). Bundan dolayr 270 litre/dak zirve Oksiiriik akim hacmi Oksiiriik

destekleyici tekniklerden hastalarin fayda goérebilmeleri igin “’cut-off™” sinir deger olarak
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kullanilmaktadir (61). Maksimal ekspiratuar basing degerinin 60 cm su veya iistiinde
olmas1 Oksiiriikk sirasinda yeterli hava akimi olusturma kapasitesi ile iligsklidir. Bununla
birlikte 45 cm su veya altindaki 6l¢iimler yetersiz oksiiriik olduguna isaret etmektedir (47).
Pulse oksimetre atelektazi ve pnomoniler gibi durumlar1 tanimlamaya yardimci olmaktadir.
Bu gibi durumlarda sekresyonlarin temizlenme onlemlerinin 6nemi artmaktadir (62).

Kan karbondioksit diizeyi 6l¢iimii de noromiiskiiler hastaliklarda ¢aligiimaktadir.
Bu amagla kapnografi ideal 6l¢iim teknigidir. Noromuskiiler hastaligi olan hastalarin rutin
takiplerindeki degerlendirmelerde arteriyal kan gazi analizi mevcut degildir. Kapnografinin
olmadig1 durumlarda venoz kan 6rnegi veya kapiler kan 6rneginin alinarak kullanilmalidir.
Yillik gogiis radyografisi parankimal sekellerin saptanmasinda anlamli olabilir.
Hematokrit diizeylerinin saptanmasi1 hipoksinin ciddiyeti ve tedavinin etkinliginin
degerlendirmesinde kulanilabilir (51).

Hastalar ek olarak obstriktif uyku apnesi, aspirasyon, gastroosefagial reflii ve astim
gibi diger solunum ve iligkili hastaliklar agisindan da degerlendirilmelidir (51).

Alveolar hipoventilasyon uyku sirasinda daha siddetli oldugundan ndéromuskiiler
hastaliklar uyku diizensizliklerine neden olabilir. Alveolar hava degisimindeki kotiilesme
dogrudan degerlendirilmedigi zaman fark edilmeden hafif semptomlar seklinde kendini
gosterebilir. Uyku sirasindaki bu ventilasyon baslangicta gece uyanmalarindaki artis
halsizlik giindiiz uyku hali ve sabah bas agrilar1 seklinde ortaya ¢ikabilir (51).

Noromuskiiler hastalii olan hastalarda hangi asamada polisomnografi ile
degerlendirme yapilacagi tam olarak saptanmamistir. Bundan dolay1r uyku bozuklugu ile
iliskili semptomlar siirekli arastirilmalidir. Giin i¢inde hiperkapni olmasindan bagimsiz
olarak hastaligin semptomu olmast halinde polisomnografi ile degerlendirilmelidirler.
Polisomnografi ile degerlendirme yapilma imkani olmamasi halinde siirekli oksijen
satiirasyonun kaydedilmesi ve ekspiratuar karbondioksit 6l¢iimii bu hastalarin durumunun
degerlendirilmesinde yardimci olabilir. Bu tip 6l¢limlerin yapilamadigi durumlarda kapiler
veya arterial kanda karbondioksit diizeyinin Ol¢iilmesi kullanish olabilir. Giin i¢inde
hiperkapnisi olan veya veya ciddi akciger fonksiyon bozuklugu olan asemptomatik hastalar

polisomnografi ile degerlendirilmelidir (51).
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ROCC:

Havayolu rezistansini o6lgen en basit yontemdir. Bu teknik spontan solunum
sirasinda hava akiminin sistemin okliizyon ile kesilmesi ve bundan hemen 6nce 0lgiilen
akimin okliizyondan sonra 6l¢iilen agiz basinci araciligiyla yansitilan alveoler basincina
oranlanmasi esasina dayanir.

Rocc teknigi, gen¢ ¢ocuklarda hava yolu kalibresinin degerlendirmesi igin

kullanilabilen akciger fonksiyonunu belirleyen testlerden biridir (62,63,64,). Bu teknikle,
solunum sisteminin direncinin  Olglimleri ¢ocugun minimal igbirligiyle c¢abukca
tamamlanabilir. Bu hava yolu direncini 6l¢gmeye yarayan teknikte karmasik ekipmanlara
ihtiyag yoktur. Hava yolu diren¢ Ol¢limleri ¢ogaltilabilir, subklinik hava yolu direncini
belirlemede yeterlidir ve hava yolu direncini yapilan Olgiimlerle bagdastirabilir
(65,66,67,68).
Bu teknik de sadece havayolu direncini belirlemek i¢in degil bronkodilatér ve
bronkokonstriiktor ajanlarin etkilerini degerlendirmek icin de kullanilabilir. Okul 6ncesi
cocuklar icin 6zellikle uygundur ¢iinkii bu teknikte sadece pasif isbirligi gerektirir. Ayrica
bu teknik ile daha biiyiik cocuklarda hava yolu fonksiyonlarinin pasif 6l¢iimiiyle birlikte
zorunlu  ekspiratuar  manevralar1  yapamayan  ¢ocuklarda da  havayolunu
degerlendirilmesinde giivenle kullanilabilir (66,69,70,71).

Solunum sistemi fonksiyonlarini1 okul 6ncesi ¢ocuklarda degerlendirilmesi zordur.
Kullanilan tekniklerde hastanin isbirligini, sabrin1 gerektirmekte olup bu acidan zorluk

teskil etmektedir ve siklikla giivenilir olmayan sonuglara neden olur.

Polisomnografi (PSG)

Polisomnografi, temel olarak, uyku sirasinda, uykunun yapist ve fizyolojik
degismelerin arastirilmasidir. Bu tetkik, uykunun yapisini, uykuda psikolojik, biyolojik ve
patolojik degismeleri, uyku donemleriyle iligkisi i¢inde inceleyerek ortaya koymaktadir.
Boylece, canlilarin fizyolojisi ve degismeler uykunun kendi kosullar1t iginde
incelenebilmektedir. Bu incelemeler sirasinda, bir fizyolojik olay tek basina ele alinacag:
gibi, birden fazla olay ve bunlar arasindaki iligkiler de irdelenebilmektedir. Bunun yaninda,
incelenen olaylarin uyku donemleri icinde ortaya c¢ikis modelleri ve etkilesimler

degerlendirilmektedir (72).
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Uyku calismalarinda kullanilan polisomnograflarda kayitlar 10 mm/sn hizla
yapilmaktadir. Her kayitta standart protokole gore, i¢i glimiis ya da altin kaph yiizeyel
elektrotlar kullanilmaktadir. Elektrotlar yerlestirilirken i¢ kisimlar1 gecirgen jel
kullanilarak doldurulmakta ve kollodion kullanilarak cilde yapistirilmaktadir. Boylece
elektrotlar, uyku sirasinda denegin hareketlerinden etkilenmeden sabaha kadar
kalmaktadir.

PSG; uyku sirasinda, ndrofizyolojik, respiratuvar, kardiyovaskiiler, diger fiziksel ve
fizyolojik parametrelerin, genellikle tiim gece boyunca, belli periyotla, eszamanli ve
siirekli kaydedilmesi islemidir. PSG ile uyku evrelerinin yani sira, bir¢ok fizyolojik
parametre, cesitli organlarin fonksiyonlari, uyku ve uyaniklik esnasindaki etkilesimleri
detayl1 bir sekilde incelenebilmektedir (73,74,75,76)

PSG kayitlarimin yapildigr uyku laboratuvarlari, uyku bozukluklarinin teshis ve
tedavisine imkan verebilecek yeterli donanima sahip olmalidir. Odalar yeterli biiytikliikte
olmalidir (12 m*’den kii¢ciik olmamalidir). Her odada tek yatak, 151k ve ses kontrolii,
havalandirma olmalidir. Gilindiiz testleri yapilmak istendiginde oda karartilabilmelidir.
Siirekli video monitorizasyonu saglanmalidir. Teknisyen ve hastanin karsilikli iletisiminin
saglanabilecegi sekilde iki yonlii komiinikasyon sistemi olmalidir. Tuvalet ve lavabo yakin,
hatta miimkiinse oda i¢inde olmalidir. Hastalarin da uyku calismasia girecekleri giin
dikkat etmeleri gereken bir takim hususlar vardir. O giin hastalar, ¢ay, kahve, kolali,
alkollii icecekler igmemelidirler. Test sonug¢larinin olumsuz etkilenmemesi i¢in o giin asir1
yorucu iglerden kaginmalidirlar (77).

Giinliik yasamda da bilindigi gibi ilk defa yatilan bir yerde yeterince, en azindan
her zamanki gibi uyunmamaktadir. Bu nedenle en az iki gecelik plan yapilmalidir Uyku
calismasinda, bir yanda uyku, diger yanda da uykudaki degismeler incelenmektedir. Bu
nedenle saglikli bir uyku uyundugunda o siradaki degismeler iizerinde analiz yapilabilir.
Denek yeterince uyumamissa, yeterli uyku tanimina uygun uyku olusuncaya kadar calisma
tekrarlanmalidir. Gece uyunmamigsa toplanan verinin analiz edilmesine ve tartisilmasina
olanak yoktur. Yeterli uyku gostergeleri, denegin, sabah kalktiginda, her zamanki gibi

uyudugunu bildirmesi olarak alinabilir.

Standart bir PSG’de kaydedilmesi gereken parametreler su sekilde siralanabilir
(78).
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1- Elektroensefalografi (EEG)

2- Elektrookiilografi (EOG)

3- Elektromiyografi (EMG- submentalis)
4- Oronazal Hava Akimi1 (Flow-meter)
5- Torakoabdominal Hareketler

6- Oksijen Satiirasyonu

7- Elektrokardiyografi (EKG)

8- Elektromiyografi (EMG-tibialis)

9- Viicut Pozisyonu

Bu parametrelerden EEG, EOG ve EMG submentalis, hastanin uyuyup
uyumadiginin, uyuyorsa uykunun hangi evresinde oldugunun degerlendirilmesinde
kullanilir. Uyku evrelerini skorlayabilmek i¢in PSG’de en az iki EEG, sag ve sol goz i¢in
birer EOG ve EMG kanallarina ihtiyag vardir (79).

Oronazal hava akimi, torakoabdominal hareketler ve oksijen satiirasyonu ile
hastanin ~ solunumu  degerlendirilir. Bu parametrelerle, apnenin varhig, tipi
(obstriiktif/santral/mikst), apne siiresi degerlendirilir. Bunun saptanmasiyla hastanin apne
hipopne indeksi (AHI) dolayisiyla hastaligin ciddiyeti belirlenir. Viicut pozisyonunun
izlenmesi ile ozellikle supin pozisyonda artan solunum fizyolojisi saptanabilir. Hastalarin
cogunda uyku pozisyonu, apne ataklar1 ve desatiirasyon derecesini artirir. PSG esnasinda
hastanin viicut pozisyonunun gozlemlenmesi, hastaya oOnerilebilecek pozisyonel tedavi
acgisindan onemlidir. EKG ile kalp ritmi ve hiz1 gézlemlenir. Ritm bozukluklari1 ve bunun
solunum fizyolojisi ile iliskisi degerlendirilir. Apne sirasinda olusan bradikardiler,
uyanmada goriilen tasikardiler, oksijen satiirasyonunun %50’nin altina diistiigli anlarda
aritmiler gorilebilir.

PSG kaydinin analizi yapilirken, dncelikle Rechtschaffen ve Kales’in (80) kriterlerine gore
hastanin uykusu skorlanir. Bunun ardindan, hastanin solunumsal skorlamasi, arousal
skorlamas1 yapilir, uykudaki hareketleri ve diger patolojileri skorlanir.

Polisomnografik degerlendirmede “obstriiktif apne” tanisi i¢in, solunum eforu ile
birlikte, termal sensorde en az 10 saniye siiren %90 ve iizerindeki amplitiid diistikliigii
goriilmelidir. “Obstriiktif hipopne” tanisi i¢in, solunum eforu ile birlikte nazal basing

sinyalinde 10 saniyeden uzun siiren, %30’dan fazla bir diisme ve beraberinde en az %4’liikk
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desatlirasyon olmasi ya da %50’den fazla bir diisme ve beraberinde %3’liikk bir
desatiirasyonu goriilmelidir. Bir saatlik uyku dénemindeki apne sayisina apne indeksi ( Al)
denir. Bir saatlik uyku donemindeki apne ve hipopnelerin toplamina ise apne-hipopne
indeksi (AHI) denir (81). Apne-hipopne indeksi, uyku apnesinin varliginin ve derecesinin
belirlenmesi amaciyla kullanilir (82).

Apne 3 tip halinde tanimlanmaktadir. Agiz ve burun solunumunun kesilmesine
karsilik, abdominal ve torasik solunumun devam etmesine obstriiktif uyku apnesi denir.
Abdominal ve torasik solunum hareketlerinin durmasiyla birlikte, agiz ve burundan hava
akiminin da kesilmesi santral uyku apnesi olarak tanimlanir. Mikst uyku apnesi ise,
baslangigta agiz ve burun hava akiminin kesilmesi ile birlikte karin ve gégiis solunumunun
da kesilmesi seklinde ortaya ¢ikip, sonra hava akiminin kesikliginin devam etmesine
karsilik, karin ve gégiis solunum eforunun yeniden baslamasidir. Yani mikst apne santral
apne seklinde baslar, obstriiktif apne seklinde devam eder.

Arousal: Uykudan aniden uyanma ya da siliren derin uykudan yiizeyel uykuya
gecisin olmasidir. NREM fazinda en az 10 saniyelik uykuyu izleyen 3 sn’den uzun siireli
alfa, teta veya 16 Hz2den biiylik dalgalardan olusan ani EEG frekans degisimi, REM
fazinda ise EMG aktivitesinde azalma ile belirlenir. Arousal oksijen desatiirasyonuna yanit
olarak ortaya ¢ikar, iist solunum yolu dilatatdr kaslarini aktive ederek apnelerin uzamasini
Onleyici bir role sahiptir (83). Buna karsin, gece icinde tekrarlayan sik uyaniklik
reaksiyonlart uykunun igyapisin1 bozarak, uyanmaya neden olarak uykuyu boler,
verimliligini azaltir. Halen tartismalar olmasina karsin arousal olugsmasinda birden fazla
mekanizma rol oynuyor gibi goziikmektedir. Bunlar; hipoksi, hiperkapni ve artmis hava
yolu direncidir (84,85).

Arousal aktiviteler li¢ sekilde goriilebilir. Bunlar;

* Spontan arousallar

* Ekstremite hareketine bagli arousalllar

» Solunumsal arousallar
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UYKU FIZYOLOJISI
Bir uyku siklusu NREM ve arkasindan gelen bir REM’in olusturdugu uyku dénemidir.
Gece i¢inde normal bir eriskin 3-5 REM donemi yasar. Bu periyotlar kendilerini uyku
boyunca yaklasik 70-90 dakikada tekrarlarlar. Gecenin ilk yarisi yavas dalga uykusu
acisindan, ikinci yarisi ise REM donemleri agisindan zengindir. NREM doneminde
fizyolojik 6l¢iimler oldukg¢a diizenli ve en az seviyede degisiklikler gostermektedir. REM
doneminde ise otonom sinir sistemi aktivasyonu olusmakta, buna bagl olarak respiratuvar,
kardiyak ve kan basincinda diizensizlikler izlenmektedir (86).
Normal gece uykusu, uyaniklikla bes uyku dénemi arasindaki periyodik gecislerden olusur.
Evre 1: ilk uyanikliktan uykuya gecis dénemidir.
Evre 2: Kortikal biyoelektrik aktivite daha yavaslamistir. Kas tonusu azalmaya devam
eder. EEG’de bu faza 6zgii grafiksel elemanlar ortaya ¢ikar.
Evre 3: Kas tonusu daha 6nceki evrelere gore daha da diigmiistiir.
Evre 4: Uykunun en derin sathasi olarak kabul edilir. 3. ve 4. donemler genellikle birlikte
degerlendirilerek yavas dalga uykusu adini alir (87,88).
REM Dénemi: Polisomnografide goz kiiresi kanallarinda hizli goz hareketleri yazdirilir.
Diyafragma gibi 6nemli bazi iskelet kaslar1 haricinde kas tonusu pratik olarak sifira
yaklagsmugtir. Seyrek olarak segirme tarzinda kisa siireli tonus degisiklikleri karakteristiktir.
REM disindaki donemlerin tiimiine NREM ad1 verilir ( 89)
TANI

Gece uyku esnasinda apne hipopne oldugunu destekler giindiiz semptomlart;
asirt uyku hali, yorgunluk, bellek fonksiyonlarinda azalma, is/okul performansinda
yetersizlik, konsantrasyonda azalma, sabah bas agrisiyla uyanma, gastroozefageal reflii
olarak siralanabilir. Gece uyku esnasinda meydana gelebilecek semptomlar ise: noktiiri,
tanikli apne, eniireziz huzursuz, boliinmiis uyku bogulma hissiyle uyanmak atipik gogiis
agrist terleme sayilabilir (88,90) Giindiiz asir1 uyku hali i¢in yetiskinlerde kullanilan
Epworth Uykululuk Skalasi ile hastalarin semptomatolojisi subjektif olarak degerlendirilir.
Degerlendirme sonucunda sorulan 8 soru ile 1 den 3 e kadar derecelendirilir. 10 iizerindeki

puan degerinin apne ile iligkili oldugu diisiintilebilir (91) (Tablo 3).
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Tablo 3

Asagidaki durumlarda uykuya dalma olasihgimiz nedir?

— Oturur durumda, gazete ve kitap okurken

— Televizyon seyrederken

— Pasif olarak toplum i¢inde otururken

— Ara vermeden en az 1 saatlik araba yolculugunda

— Ogleden sonra uzaninca

— Birisi ile oturup konusurken

— Alkol alinmayan 6gle yemeginden sonra sessiz ortamda otururken
— Arabada, trafik birka¢ dakika durdugunda

Degerlendirme

0 Higbir zaman 2 Siklikla 1 Nadiren 3 Her zaman

Polisomnografik bulgular neticesinde yapilan siniflandirmaya gore apne hipopne
indeksinin 5’in {izerinde olmasi anlamlidir. Bu deger iizerinde saptanan derecelerde
hastalarda uyku esnasinda apne mevcudiyetini gostermektedir. Ayrica 20’nin {lizeindeki

degerler ise mortalite ile yakin iligki i¢erisindedir (92)
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GEREC ve YONTEM

Arastirma grubu

Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Néroloji Biriminde izlenen 16
muskiiler distroli, 1 spinal muskiiler distrofili ve 23 kontrol hastasi olmak iizere toplam 40
cocuk calismaya alindi. Muskiiler distrofili olgularin 12’si Duchenne muskiiler distrofili,
1’1 Emery-Dreifuss muskiiler distrofili, 1’1 konjenital muskiiler distrofili ve 2’si de Limb-
Girdle muskiiler distrofili hastalardi. Hastalarin muayenelerinde belirgin adenotansiller

hipertrofi ve iist hava yollar1 anomalileri saptanmada.

Kontrol grubu

Kontrol gurubu olarak solunum sikintisi olmayan ve sistemik hastaliklari
bulunmayan boy kisaligi nedeniyle Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik
Endokrinoloji ve Metabolizma poliklinigine bagvuran, boy persantili yasina ve cinsine gore
<3 olan 7-14 yas grubundaki 23 ¢ocuk dahil edildi. Kontrol gurubu olarak alinan hastalarin
boy kisalig1 disinda sistemik bir hastaligi saptanmadi. Boy kisalig1 etyolojik arastirmasinda
hipofiz bezi patolojisi veya multipl hipofizer yetmezligi saptanmada.

Hastalarin  tanilar1  klinik, CK tetkiki, EMG, kas biyopsisinin

immiinohistokimyasal incelenmesi ve DNA mutasyon analizlerine gére konulmustu.

Hastalarin 6ykii ve klinik bulgularina goére aktivite durumu ve klinik agirlig

saptandi (Tablo 4).
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Tablo 4

Var Yok
Merdiven ¢ikma
Ayakta yardimsiz durma
4 eksteremite {lizerinde yardimsiz durma
Yurume
Emekleme
Yiiriiteg ile ytliriime
Tekerlekli sandalye ile desteksiz ilerleme
Motorlu tekerlekli sandalye ile ilerleme
Tekerlekli sandalyede boyun destegi
Tekerlekli sandalyeye yardimsiz transfer
Tekerkli sandalyeye yardimli transfer
Yardimsiz giyinme
Yardiml giyinme
Yardimsiz yemek yeme
S1v1 gida tiiketimi
Tiip ile beslenme
Normal solunum
Gilindiiz dispne

Gece dispne

Hastalarin 6zellikle solunum sikintisina sebep olacak obesite (viicut kitle
indekslerine bakilarak) ve skolyoz olup olmadig: belirlendi.
Hastalarda uykuda gelisen solunum sorunlarmin yol acacagi gece ve giindiiz

semptomlar1 sorgulandi (Tablo 5).
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Tablo 5

Var Yok
Agz1 agik uyuma
Horlama
Gece uykuda apne (ebeveyn tarafindan gozlemlenen)
Gece uykuda siyanoz
Uykuda anormal hareketler
Yetersiz-Boliinmiis uyku
Giindiiz sik nefes alip verme
Giindiiz nefes darlig hissi
Giindiiz gogiiste sikisma hissi
Glindiiz asir1 uyku hali letarji-ajitasyon

Giindiiz bas agris1

Solunum fonksiyon testleri

Solunum fonksiyon testleri igin protokol kurallar1 onceden belirlendi. Olgiim
oncesinde Ol¢iimli yapan saglik calisani yapilan testin amaclar1 hakkinda hastaya veya
ailesine bilgi verdi. Hastalarin nasil solumasi gerektigi anlatildi. (normal solunum
paterninin devam etmesi istendi, eforlu solunum yapmamasinin gerektigi anlatildi.) basin
hafif ektansiyonda tutmasi saglandi. Okliizyon direnci Rocc iinitesi olan PONY Fx
spirometri (Cosmed, Italy) kullamlarak yapildi. Ol¢iim sirasinda hastalar sakin ve sabit bir
odaya alindi. Olgiimler hasta 15 dakika dinlendirildikten sonra, oturur pozisyondayken
yapildi. Olgiim sirasinda burun solunumunun basinglar etkilemesini énlemek igin nazal
obstriiksiyon uygulandi. Hastalardan agza yerlestirilen parganin igine soluk alip vermeleri
istendi. Tiim 6l¢limler bes kez uygulandi ve medyan deger hesaplandi.
Polisomnografi

Polisomnografi tetkiki yapilmasi planlanan hastalarin ¢alismaya alinma kriterlerine
uygun olan hastalara Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Noroloji Anabilim Dali uyku
tinitesinde bir gecelik yatis1 yapilarak polisomnografi tetkiki yapildi. Uyku verileri
polisomnografi dijital system (Embla N7000, Medcare, Iceland) kullanilarak bilgisayarda

depo edildi. Bu veriler bu konuda uzman tek noérolog tarafindan yorumlanarak
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degerlendirildi. Uyku yapist gorsel olarak Rechtschaffen ve Kales kriterlerine gore
skorlandi (93). Siklik 6rnekler Terzano ve arkadaglarinin kriterlerine gore degerlendirildi.

Tiim gece polisomnografi tetkiki uluslar arasi1 10-20 sistemine gore yerlestirilmis
santral ve oksipital elektroensefalografi (C3-A2, C4-Al, O1-A2, O2-Al), sag ve sol
elektrookiilografi, ¢ene ve her iki bacak yiizeyel elektromiyografi, elektrokardiyografi,
oronazal hava akimi, torakal ve abdominal solunum hareketleri, oksijen satiirasyonu, viicut
pozisyonu, trakea hizasina yerlestirilmis bir mikrofonla horlama sesleri kaydi ve eszamanli
video kaydi yapildi. Anormal solunum olaylart ASDA kriterlerine gore degerlendirildi
(94). Apne hipopne indeksi (AHI) uykuda saat basina goriilen her tiirlii apne ve hipopne
olay1 olarak degerlendirildi. Periyodik bacak hareketleri Coleman kriterlerine gore
hesapland1 (95). Asagidaki polisomnografi kriterleri degerlendirilmeye dahil edildi. Bunlar
toplam kayit zamani, toplam uyku siiresi, uyuduktan sonra uyanma siiresi, uyku baslangici,
uyku etkinligi, Uyku latans1 Evre 1 ve evre 2 toplam yiizdesi, Evre 3-4 yiizdesi, REM
donemi yiizdesi, Apne Hipopne en kisa ve en uzun olan indeksi, Uyaniklik ile iliskili
eforlu solunum olay1 indeksi, , Uykuda periyodik bacak hareketleri indeksi ve minimum
oksijen satiirasyonu idi.

Calismamizda istatitistiksel degerlendirmede veriler bilgisayara SPSS (statistical
package fort he social science) 16.0 kullanarak degerlendirildi. Sonuglarda bagimsiz iki
gruba ait oranlar1 karsilastirirken ‘Ki-kare’ testi kullanildi. Istatistiksel olarak p<0.05
anlamli kabul edildi. Verilerin degerlendirilmesinde tanimlayici istatistiksel metotlarin
(ortalama, standart sapma) yani sira gruplar aras1 degerlerin karsilastirilmasinda ise Mann

Whitney U testi kullanildi.
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Calismaya alman tiim noromuskiiler hastalarin yas ortalamalar1 11.1 kontrol
grubunun yas ortalamasi 10.4 saptandi. Viicut kitle indeksi agisindan bakildiginda hasta

grubu ile kontrol grubu arasinda fark saptanmadi. Hasta grubunda 16 erkek 1 kiz kontrol

BULGULAR

grubunda ise 18 erkek 5 kiz vard1 (Tablo 6)

Tablo 6: Hastalarin demografik ozellikleri:

Noro hastalik grubu Kontrol grubu p
Ortalama+SD Ortalama+SD
Yas 11,1+£2,7 10,4+4,2 0,427
Agirhik 32,4+17,1 27,4475 0,774
Boy 131,2+23,0 127,5+15,6 0,632
VKI 17,7+4,6 16,5+1,3 0,945
VKI SDS -0,67+2,3 -0,44+0,99 0,784

VKI: Viicut Kitle indeksi (agirlik/boy”), SDS: Standart Deviasyon Skoru, SD: Standart
Deviasyon

Calismamizda toplam 17 hasta alindi. Bunlardan 12’si Duchenne muskiiler
distrofili hasta olup 7 tanesinde skolyoz mevcuttu. Diger kalan 5 hastada skolyoz

saptanmadi. DMD’li hasta disindaki néromuskiiler hastalardan 2 tanesinde skolyoz vardi.

Bunlar LGMD’li ve SMA’ 11 hastalardi (Tablo 7).

Tablo 7: Skolyozu olan hastalarin tanisal dagilim

Skolyozu olan

hastalar (n=10)

Skolyozu olmayan

hastalar (n=7)

(n=12)

Duchenne Muskiiler Distrofi 7

5

Limb-Girdl Muskiiler
Distrofi (n=2)

(n=1)

Miyotonik Muskiiler Distrofi 1

Emery-Dreifuss Muskiiler

Distrofisi (n=1)

Spinal Muskiiler Atrofi (n=1) 1
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Noromuskiiler gruptaki 17 hastanin 8 tanesi tekerlekli sandalyeye bagimli iken 9
hasta tekerlekli sandalye kullanmiyordu. Tekerlekli sandelye kullanan hastalarin 5’1
Duchenne muskiiler distrofi ‘li, 1 tanesi limb girdle muskiiler distrofi’li, 1 tanesi miyotonik

muskiiler distrofi’li ve 1 hastada spinal muskiiler atrofi’li hasta idi (Tablo 8).

Tablo 8: Tekerlekli sandalyeye bagimh hastalarin tanisal dagilimi

Tekerlekli sandalyede Tekerlekli
olan (n=8) sandalyede olmayan
(n=9)
Duchenne Muskiiler Distrofi 5 7
(n=12)
Limb-Girdl Muskiiler 1 1
Distrofi (n=2)
Miyotonik Muskiiler Distrofi 1
(n=1)
Emery-Dreifuss Muskiiler 1
Distrofisi (n=1)
Spinal MuskiilerAtrofi 1
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Noromuskiiler hastalifi olan grup ile kontrol grubunun polisomnografik
bulgularinin karsilastirilmasi sonucu; apne hipopne indeksi néromuskiiler hastaligi olan
grupta kontrol gurubuna gore yiiksek saptandi ama bu istatistiksel acidan anlamli degildi
(p=0.053). En diisiik oksijen satiirasyonu noromuskiiler hastaligi olan grupta kontrol
gurubuna gore diisiik saptandi bu diisiikliikk anlamli degildi (p=0.054). Bacak hareketleri
indeksi noromuskiiler hastaligi olan grupta kontrol gurubuna gore istatistiksel acgidan
anlamli oranda daha fazla saptandi.(p=0.004) Toplam arousal indeks ise ndromuskiiler
hastalig1 olan grupta kontrol grubuna goére daha az bulundu (p=0.019). Derin uyku siiresi,
derin uyku yiizdesi noromuskiiler hastalig1 olan grupta kontrol grubuna gore istatistiksel

acidan anlamli oranda daha uzun saptandi (sirastyla p=0.017, p=0.00) bulundu (Tablo 9).

Tablo 9: Noromuskiiler hastali@i olan hastalarla saghkh grubun polisomnografi

bulgular
Grup I (n=17) Grup II (n=23) p
Mean+SD Mean+SD

Uyuduktan sonra uyanma 40.24+40.4 45.24+45 0.566
Uyku baslangici 31.26+26 20.69+13 0.25
Uyku verimliligi yiizde 90.21+9.9 88.98+10 0.924
Yiizeyel uyku siiresi N1 31.26+26 27.32+30 0.494
Yiizeyel uyku siiresiN2 40.05+28 26.00+14 0.167
Derin uyku siiresi 62.47+32 39.41+18 0.017
REM uyKku siiresi 116.64+59 123.36+64 0.870
NI1N2 toplam yiizde 43.67+11.2 34.83+£12.2 0.05
Derin uyku yiizde N3 28.07+£768 7.16£10.7 0.0
REM uyku yiizde 28.15+13.74 25,59+10.3 0.381
Bacak hareketleri indeksi 17.70+£7.57 11.01£6.29 0.004
Toplam arousal indeks 16.27+19 35.95+21.9 0.019
Apne Hipopne indeks 1.9842.53 0.75+0.9 0.053
Apne Hipopne en uzun siire 28.72+26 15.54+16.9 0.129
Apne Hipopne ortalama 14.35+7.6 10.78+8.7 0.40
En az oksijen satiirasyon 93.23+2.7 90.56+4.5 0.054
Desatiirasyon sayisi 2.7£7.3 0.95+1.84 0.465

Grup I: Noromuskiiler hastaliklar Grup II: Kontrol
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Duchenne muskiiler distrofi’li hastalar ile kontrol grubunun polisomnografik
bulgularinin karsilastirilmast neticesinde; apne hipone indeksi, apne hipopne siiresi
Duchenne muskiiler distrofi’li hastalarda kontrol grubuna gore istatistiksel a¢idan anlamli
derecede yiiksek bulundu (sirasiyla p=0.012 p=0.034). Aynmi sekilde bacak hareketleri
indeksi ve derin uyku ytlizdesi Duchenne muskiiler distrofi’li grupta kontrol grubuna gore
anlamli derecede yliksek bulundu (sirastyla p=0.019 p=0.00). (Tablo 10)

Tablo 10: Duchenne muskiiler distrofi’li hastalar ile kontrol gurubunun

polisomnografi bulgular:

Grup I (n=12) Grupll (n=23) P
Mean=SD Mean+SD

Uyuduktan sonra 34.35+37 45.24+45 0.47
uyanma
Uyku baslangici 34£30 20.69+13 0.322
Uyku verimliligi yiizde 89+11 88.98+10 0.80
Yiizeyel uyku siiresi N1 34430 27.32+30 0.56
Yiizeyel uyku siiresi N2 40+33 26+14 0.487
Derin uyku siiresi 61+36 39.41+18 0.079
REM uyKu siiresi 106.41+59 123.36+64 0.50
NIN2 toplam yiizde 42.51+51 34.83+12 0.18
Derin uyku yiizde N3 29.74+£7.2 7.16x10 0.0
REM uyku yiizde 27.63+14 25.59+10 0.414
Bacak hareketleri 16+7.01 11.01£6.2 0.019
indeksi
Toplam arousal indeks 18.85+22 35.95+21 0.07
Apne Hipopne indeks 2.5+2.8 0.75+0.9 0.012
Apne Hipopne en uzun 35.75428 15.54+16 0.034
siire
Apne Hipopne ortalama 17.01+6.3 10.78+8.7 0.10
En az oksijen 92.66+2.9 90.56+4.5 0.214
satiirasyon
Desatiirasyon sayisi 3.83+8.5 0.95+1.8 0.18

Grup I: Duchenne muskiiler distrofi’li hastalar Grup II: kontrol

33



Skolyozu olan néromuskiiler hasta grup ile skolyozu olmayan néromuskiiler hasta
grubunun polisomnografik bulgularinin karsilastirilmasinda; desatiirasyon sayisi, toplam
arousal indek skolyozu olan gurupta anlamli oranda yiiksek bulundu (sirasiyla p=0.024
p=0.011). Uyku ozelliklerini inceledigimizde uyku verimliligi yilizdesi skolyozu olan
grupta anlamh diisiik saptandi (p=0.032). REM uyku siiresi ve NIN2 yiizeysel uyku
periodu acisindan bakildiginda ise skolyozu olan grupta olmayan gruba gore anlamli
yiiksek bulundu (sirasiyla p=0.008 p=0.005.) (Tab 11).

Tablo 11: Skolyozu olan ile olmayan noromuskiiler hastalarin polisomnografi

bulgular
Grup I (n=10) Grup II (n=7) Mean+SD p
Mean+SD

Uyuduktan sonra uyanma 42.88+37 20.04+18 0.205
Uyku baslangici 39.05+27 20.14+21 0.079
Uyku verimliligi yiizde 86.28+11 95.82+3.9 0.032
Yiizeyel uyku siiresi N1 39.05+£27 20.14+21 0.079
Yiizeyel uyku siiresiN2 50.40£27 25.28+24 0.051
Derin uyku siiresi 73.85+26 46.21+34 0.064
REM uyKku siiresi 149.0+50 70.42+34 0.008
NIN2 toplam yiizde 50.0349.5 34.58+6.1 0.005
Derin uyku yiizde N3 29.61+8.0 25.88+7.0 0.380
REM uyku yiizde 20.22+12 39.50+4.1 0.005
Bacak hareketleri indeksi 19.28+8.1 15.45+6.4 0.380
Toplam arousal indeks 23.63+23 57.£14 0.011
Apne Hipopne indeks 2.00+£2.7 1.954+2.4 0.769
Apne Hipopne en uzun 25.05+22 33.97£32 0.696
siire

Apne Hipopne ortalama 13.7549.1 1521454 0.961
En az oksijen satiirasyon 93.70+2.0 92.70+4.0 0.521
Desatiirasyon sayisi 4.60+9.2 0.14+0.07 0.024

Grup I: Skolyozu olan néromuskiiler hastalar Grup II: Skolyozu olmayan néromuskiiler

hastalar

34




Duchenne muskiiler distrofi’li hastalarda desatiirasyon sayisi ve toplam arousal
indeks skolyozlu grupta olmayan gruba gore anlaml yiiksekti (sirastyla p=0.003 p=0.007).
Uyku evrelerinde bakildiginda ise REM uyku yiizdesi ve uyku verimliligi skolyozu olan
Duchenne muskiiler distrofili hastalarda anlamli diisiik saptanirken (sirasiyla p=0.042
p=0.019), Yiizeyel uyku (N2) siiresi ve NIN2 toplam yiizdesi; skolyozu olan Duchenne
muskiiler distrofi li hastalarda yiiksek saptandi (sirastyla p=0.042 p=0.012) (Tablo 12).

Tablo 12: Skolyozu olan ile olmayan Duchenne muskiiler distrofi’li hastalarin

polisomnografik bulgular:

Grup I (n=7) Grup II (n=5) p
Mean+SD Mean+SD

Uyuduktan sonra uyanma 48.88+43 14.10+12 0.123
Uyku baslangici 45.42429 18+25 0.62
Uyku verimliligi yiizde 84.58+12 97.06+2.6 0.019
Yiizeyel uyku siiresi N1 45.42+29 18.04+25 0.062
Yiizeyel uyku siiresiN2 54.21432 20.7£26 0.042
Derin uyku siiresi 74.92+28 42.60+40 0.062
REM uyku siiresi 135.0£55 66.30+41 0.062
NI1N2 toplam yiizde 49.68+10 32.48+5 0.012
Derin uyku yiizde N3 30.3748 28.86+5 0.935
REM uyku yiizde 19.7£15 38.6+4 0.042
Bacak hareketleri indeksi 18.7+7 14.06+6 0.291
Toplam arousal indeks 28.25+£26 5.6£1.2 0.007
Apne Hipopne indeks 2.67£3 2.46x2.7 0.935
Apne Hipopne en uzun siire 32.04+21 40.94+37 0.808
(sm)

Apne Hipopne ortalama 17.45+6 16.40+6 0.745
En az oksijen satiirasyon 92.85+1.6 92.444.3 1
Desatiirasyon sayisi 6.57£10 0.00 0.003

Grup I: Skolyozu olan Duchenne muskiiler distrofili hastalar Grup II: Skolyozu olmayan

Duchenne muskiler distrofili hastalar
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Tekerlekli sandalye kullanan néromuskiiler hastalarda kontrol grubuna gére REM

uyku stiresi, derin uyku siiresi, derin uyku yiizdesi ve ylizeysel uyku siiresi anlamli yiiksek

saptandi (sirastyla p=0.038 p=0.025 p=0.001 0.001) (Tablo 13).

Tablo 13: Tekerlekli sandalye kullanan noromuskiiler hastaligi olan grup ile kontrol

gurubunun polisomnografik bulgular:

Grup I (n=8) Grup II (n=23) p
Mean+SD Mean+SD

Uyuduktan sonra uyanma 46.06+39 45.24+45 0.684
Uyku baslangici 34.00+24 20.9+13 0.109
Uyku verimliligi yiizde 85.17£12 88.98+10 0.259
Yiizeyel uyku siiresi N1 34.00+24 27.32430 0.214
Yiizeyel uyku siiresiN2 47.68+26 26.0+14 0.025
Derin uyku siiresi 75.25+24 39.41+18.1 0.001
REM uyKu siiresi 163.25+44 123.3+64 0.038
NIN2 toplam yiizde 49.96+£9.9 34.83+12 0.06
Derin uyku yiizde N3 30.77£8.6 7.1+£10.7 0.001
REM uyku yiizde 19.08+13 25.59+10 0.190
Bacak hareketleri indeksi 17.82+8.5 11.01+6 0.038
Toplam arousal indeks 27.50+24 35.95+21 0.416
Apne Hipopne indeks 2.41+2.9 0.75+0.9 0.098
Apne Hipopne en uzun siire 28.33+23 15.54+16 0.081
(sm)

Apne Hipopne ortalama 14.50+10 10.7+8 0.270
En az oksijen satiirasyon 93.75+2.1 90.56+4.5 0.072
Desatiirasyon sayisi 5.5£10 0.95+1.84 0.117

Grup I: Tekerlekli sandalye kullanan néromuskiiler hastalar Grup I1: Kontrol
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Toplam arousal indeks ve REM uyku yiizdesi tekerlekli sandalye kullanan
hastalarda anlamli diisiik bulunurken (sirasiyla 0.016, 0.012 ) REM uyku siiresi ve N1-N2
toplam ylizeysel uyku yiizdesi bu hastalarda anlamli derecede yiiksek bulundu (sirasiyla

0.002 0.027). (Tablo 14)

Tablo 14: Tekerlekli sandalye kullanan ile kullanmayan noromuskiiler hastalarin

polisomnografi bulgular:

Grup I (n=8) Grup 11 P
Mean+SD (n=9)Mean+SD

Uyuduktan sonra uyanma 46.06+£39 22.28+20 0.178
Uyku baslangici 34.00+£24 28.83+29 0.386
Uyku verimliligi yiizde 85.17+12 94.68+4 0.083
Yiizeyel uyku siiresi N1 34.00+£24 28.83+29 0.386
Yiizeyel uyku siiresiN2 47.68+26 33.27+30 0.211
Derin uyku siiresi 75.25+24 51.114£35 0.102
REM uyKkau siiresi 163.25+44 75.22+33 0.002
NIN2 toplam yiizde 49.96+9.9 38.0749.6 0.027
Derin uyku yiizde N3 30.77+8.6 25.67+6.1 0.29
REM uyku yiizde 19.08+13 36.22+8.3 0.018
Bacak hareketleri indeksi 17.82+8.5 17.60+7.11 0.923
Toplam arousal indeks 27.50+24 36.22+8.3 0.016
Apne Hipopne indeks 2.41£2.9 6+2.21 0.563
Apne Hipopne en uzun 28.33+23 29.06+30 0.50
siire

Apne Hipopne ortalama 14.50+10 14.2245.1 0.312
En az oksijen satiirasyon 93.75+2.1 92.77+£3.1 0.496
Desatiirasyon sayisi 5.5£10 0.33+0.5 0.113

Grup I: Tekerlekli sandalye kullanan ndromuskiiler hastalar Grup II: Tekerlekli sandalye

kullanmayan néromuskdiler hastalar
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Tekerlekli sandalye kullanan Duchenne muskiiler distrofi li hastalarda desatiirasyon
sayisi, toplam arousal indeks tekerlekli sandelye kullanmayanlardan yiiksek bulunurken
(sirastyla p=0.008 p=0.012 ) REM uyku siiresi diisiik bulundu (p=0.028). apne hipopne
ortalama stiresi tekerlekli sandalye kullananlarda yiiksek bulunurken anlamli bir sonug elde

edilemedi (p=0.051) ( Tablo 15).

Tablo 15: Tekerlekli sandalye kullanan ile kullanmayan Duchenne muskiiler distrofili

hastalarin polisomnografi bulgular:

Grup I (n=5) Grup II (n=7) p
Mean+SD Mean+SD
Uyuduktan sonra uyanma 56.3+47 18.68+19 0.123
Uyku baslangici 39.9+28 29.7£33 0.291
Uyku verimliligi yiizde 82.14+14 95.5£3.9 0.08
Yiizeyel uyku siiresi N1 39.9+28 29.7£33 0.291
Yiizeyel uyku siiresiN2 51.4+£33 32.2433 0.223
Derin uyku siiresi 77.6£25 49.9+39 0.167
REM uyKu siiresi 152.3+55 73.6£38 0.028
N1N2 toplam yiizde 49.4+10 37.5+11 0.062
Derin uyku yiizde N3 32.54¢9 27.7£5 0.372
REM uyku yiizde 17.8+17 34.65+8 0.123
Bacak hareketleri indeksi 16.1£6.9 17.2+7 0.808
Toplam arousal indeks 36.3+£27 6.3+1.6 0.012
Apne Hipopne indeks 3.6£3 1.8£2.4 0.167
Apne Hipopne en uzun siire 40.1+20 32.3£33 0.167
Apne Hipopne ortalama 20.1+6 14.7£5 0.051
En az oksijen satiirasyon 92.7+1 92.743 0.807
Desatiirasyon sayisi 8.8+12 0.28+0.4 0.008

Grup I: Tekerlekli sandalye kullanan Duchenne muskiiler distrofi li hastalar Grup II:

Tekerlekli sandalye kullanmayan Duchenne muskiiler distrofi li hastalar
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Klinigi agir olan néromuskiiler hastalarda kontrol gurubuyla karsilastirildiginda
bacak hareketleri indeksi, REM uyku siiresi, uyku baslangici yiizeysel uyku stiresi N2, N1
N2 toplam yiizdesi, derin uyku siiresi N3 yiiksek bulundu (sirasiyla p=0.047, p=0.023,
p=0.039, p=0.005, p=0.002 p=0.002 ) (Tablo 16).

Tablo 16: Klinik olarak agir siddetteki norouskiiler hastaligi olan hastalar ile kontrol

gurubunun polisomnografi bulgulari

Grup I (n=7) Grupll p
Mean+SD (n=23)Mean+SD

Uyuduktan sonra 51.35+£39 45.24+45 0.447
uyanma
Uyku baslangici 37.21£25 20.69+13 0.039
Uyku verimliligi yiizde 83.32+12 88.98+10 0.1
Yiizeyel uyku siiresi N1 37.21+£25 27.32+30 0.086
Yiizeyel uyku siiresiN2 52.64+24 26.0+14 0.005
Derin uyku siiresi 78.00+24 39.41+18 0.002
REM uyKku siiresi 172.4+39 123.36+64 0.023
N1N2 toplam yiizde 52.40+7 34.83+12 0.002
Derin uyku yiizde N3 31.90+8 7.16£10 0.001
REM uyku yiizde 15.64+9 25.59+10 0.059
Bacak hareketleri 18.424+9 11.01+6.2 0.047
indeksi
Toplam arousal indeks 23.55+24 35.95+21 0.249
Apne Hipopne indeks 2.20+3.1 0.75+0.9 0.221
Apne Hipopne en uzun 26.05+24 15.54+16 0.169
siire
Apne Hipopne ortalama 14.34+11 10.78+8.7 0.33
En az oksijen satiirasyon 93.71+2 90.56+4.5 0.098
Desatiirasyon sayisi 6.1£10 0.95+1.8 0.157

Grup I: Agir siddette néromuskiiler hastaligi olan Grup II: Kontrol
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Klinigi hafif-orta siddette olan noéromuskiiler hastalar kontrol gurubu ile
karsilastirildiginda bacak hareketleri indeksi ve uyku evrelerinden REM uyku siiresi, REM
uyku yiizdesi, derin uyku yiizdesi yiiksek bulunurken (sirasiyla p=0.01, p=0.04, p=0.006,
p=0.00) toplam arousal indeks kontrol grubundan diisiik bulundu (p=0.015) Tablo (17)

Tablo 17: Klink olarak hafif-orta siddetteki noromuskiiler hastalig1 olan hastalar ile

kontrol gurubunun polisomnografi bulgular:

Grup I (n=10) Grup II (n=23) p
Mean+SD Mean+SD

Uyuduktan sonra uyanma 20.96+20 45.24+45 0.153
Uyku baslangici 27.96+28 20.69+13 1
Uyku verimliligi yiizde 95.03+4 88.98+10 0.147
Yiizeyel uyku siiresi N1 27.10+28 27.32430 0.695
Yiizeyel uyku siiresiN2 31.25+£29 26.0+14 0.784
Derin uyku siiresi 51.60+33 39.41+18 0.378
REM uyKku siiresi 77.60+32 123.36+64 0.04
NI1N2 toplam yiizde 37.56+9 34.83+12 0.724
Derin uyku yiizde N3 25.40+£5.8 7.16+10 0.00
REM uyku yiizde 36.92+8.1 25.59+10 0.006
Bacak hareketleri indeksi 17.20+6 11.01+6.2 0.01
Toplam arousal indeks 11.18+15 35.95+21 0.015
Apne Hipopne indeks 1.83+£2.2 0.75+0.9 0.072
Apne Hipopne en uzun 30.59+28.8 15.54+16 0.278
siire

Apne Hipopne ortalama 1436+4 10.78+8.7 0.664
En az oksijen satiirasyon 92.9+3.0 90.56+4.5 0.15
Desatiirasyon sayisi 0.4+0.5 0.95+1.8 0.927

Grup I: Hafif orta siddette néromuskiiler hastalik Grup II: Kontrol
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Uyku-uyaniklik semptomu olan hastalarda kontrol grubuna gore; bacak hareketleri
indeksi, yiizeysel uyku siiresi N2, derin uyku siiresi, derin uyku yiizdesi yiiksek bulundu

(strastyla p=0.016, p=0.026, p=0.003, p=0.00) (tablo 18).

Tablo 18: Uyku-uyamikhk semptomu olan ndoromuskiiler hastaligi olan grup ile

kontrol gurubunun polisomnografi bulgular:

Grupl (n=9) Grup II (n=23) p
MeanSD Mean+SD

Uyuduktan sonra uyanma 41.58+39 45.24+45 0.983
Uyku baslangici 33.614+23 20.69+13 0.071
Uyku verimliligi yiizde 86.00+11 88.98+10 0.267
Yiizeyel uyku siiresi N1 33.61+23 27.32+430 0.154
Yiizeyel uyku siiresiN2 45.94+25 26.0+14 0.026
Derin uyku siiresi 70.88+26 39.41+18 0.003
REM uyKau siiresi 153.0+52 123.36+64 0.107
NIN2 toplam yiizde 50.9249 34.83+12 0.003
Derin uyku yiizde N3 30.04+£8 7.16+10 0.00
REM uyKku yiizde 18.87+12 25.59+10 0.137
Bacak hareketleri indeksi 118.85+8 11.01+6.2 0.016
Toplam arousal indeks 25.46+24 35.95+21 0.285
Apne Hipopne indeks 2.15+2 0.75+0.9 0.16
Apne Hipopne en uzun 26.30+23 15.54+16 0.142
siire (sn)

Apne Hipopne ortalama 14.75£5 10.78+8.7 0.383
En az oksijen satiirasyon 5.0+£9 0.95+1.8 0.09
Desatiirasyon sayisi 92.87+8 90.56+4.5 0.09

Grup I: Uyku-uyaniklik semptomu olan néromuskiiler hastaliklar Grup II: Kontrol
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Uyku-uyaniklik semptomu olan noromuskiiler hastalarda semptomu olmayan
hastalara gore toplam arousal indeks ve uyku evrelerinden REM uyku siiresi, REM uyku
yilizdesi ylizeysel uyku toplam ylizdesi semptomu olan hastalarda daha yiiksek bulundu

(strastyla p=0.007, p=0.009, p=0.005, p=0.005) Tablo (19).

Tablo 19: Uyku-uyamikhk semptomu olan ile olmayan noéromuskiiler hastahk

gruplarimmin polisomnografi bulgulari

Grup I (n=9) Grup II (n=8) P
Mean+SD Mean+SD

Uyuduktan sonra uyanma 41.58+39 24.35+21 0.441
Uyku baslangici 33.614+23 28.62+31 0.336
Uyku verimliligi yiizde 86.00+11 94.95+4 0.083
Yiizeyel uyku siiresi N1 33.61+23 28.62+31 0.336
Yiizeyel uyku siiresiN2 45.94+25 33.43+32 0.248
Derin uyku siiresi 70.88+26 53.00+37 0.248
REM uyKau siiresi 153.00+52 75.75+35 0.009
NI1N2 toplam yiizde 50.93+9 35.51+6 0.005
Derin uyku yiizde N3 3004+8 25.86+6 0.386
REM uyku yiizde 18.87+12 38.60+4 0.005
Bacak hareketleri indeksi 18.85+8.5 16.41+6.5 0.546
Toplam arousal indeks 25.46+24 5.93t1.4 0.007
Apne Hipopne indeks 2.15+2.8 1.7£2.2 1
Apne Hipopne en uzun 26.30+23 31.45+31 0.923
siire
Apne Hipopne ortalama 14.0+£9.7 14.75+5 0.665
En az oksijen satiirasyon 93.55+2 92.87+£3.3 0.808
Desatiirasyon sayisi 5.0£9.7 0.25+0.46 0.057

Grup I: Uyku-uyaniklik semptomu olan noéromuskiiler hastalik Grup II: Semptomu

olmayan néromuskiiler hastalik
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Duchenne muskiiler distrofili hastalarda uyku-uyaniklik semptomu olanlar ile
kontrol gurubu karsilastirildiginda; apne hipopne indeksi, desatiirasyon sayisi, apne
hipopne en uzun siire, kontrol grubuna goére anlamli derecede yiiksek bulundu (sirasiyla
p=0.024, p=0.005 p=0.026). Bununla birlikte, uyku uyku-uyaniklik semptomu olan
Duchenne muskiiler distrofili grupta kontrol grubuna gore uyku baslangici, derin uyku
yiizdesi, derin uyku siiresi N1N2 toplam yiizeysel uyku yiizdesi yiiksek saptandi (sirasiyla
p=0.038, p=0.002, p=0.012, p=0.013) tablo (20).

Tablo 20: Uyku-uyaniklik semptomu olan Duchenne muskiiler distrofi ile kontrol

gurubunun polisomnografi bulgular

Grup 1 (n=6) Grup 2 (n=23) p
Mean£SD Mean£SD
Uyuduktan sonra uyanma 47.88+47 45.24+45 0.957
Uyku baslangici 38.33+£25 20.69+13 0.038
Uyku verimliligi yiizde 83.83+14 88.98+10 0.258
Yiizeyel uyku siiresi N1 38.3+25 27.32+30 0.08
Yiizeyel uyku siiresiN2 48.16+£30 26.0£14 0.09
Derin uyku siiresi 70.66 £28 39.41+18 0.012
REM uyku siiresi 138.75+59 123.36+64 0.389
NIN2 toplam yiizde 50.96+10 34.83+12 0.013
Derin uyku yiizde N3 31.15+£8.9 7.16+10 0.002
REM uyku yiizde 37.56+4.56 25.59+10 0.162
Bacak hareketleri indeksi 18.0+7.6 11.01+6.2 0063
Toplam arousal indeks 31.78+27 35.95+21 0.706
Apne Hipopne indeks 3.01£3.2 0.75+0.9 0.024
Apne Hipopne en uzun siire 35.08+22 15.54+16 0.026
Apne Hipopne ortalama 18.45+6.9 10.78+8.7 0.073
En az oksijen satiirasyon 92.5+4 90.56+4.5 0.568
Desatiirasyon sayisi 7.5¢11 0.95+1.8 0.005

Grup I: Uyku-uyaniklik semptomu olan Duchenne muskuler distrofi Grup II: Kontrol
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Duchenne muskiiler distrofili hastalarda uyku-uyaniklik semptomu olmayanlar ile
kontrol gurubu karsilagtirildiginda;, derin uyku yiizdesi ve REM uyku yiizdesi semptomsuz
DMD’de kontrol grubuna gore anlamli yiliksek saptanirken (sirasiyla p=0.002, p=0.008)
toplam arousal indeks diisiik saptandi (p=0.026) (Tablo 21).

Tablo 21: Uyku-uyaniklik semptomu olmayan Duchenne muskiiler distrofi ile kontrol

gurubunun polisomnografi bulgulari

Grup I (n=6) Grupll (n=23) p
Mean+SD Mean£SD

Uyuduktan sonra 20.83+20 45.24+45 0.247
uyanma
Uyku baslangici 29.66+36 20.69+13 0.59
Uyku verimliligi yiizde 95.68+4 88.98+10 0.132
Yiizeyel uyku siiresi N1 29.66+36 27.32+30 0.389
Yiizeyel uyku siiresi N2 32.33+37 26+14 0.536
Derin uyku siiresi 52.254+43 39.41£18 0.829
REM uyku siiresi 74.083+41 123.36+64 0.059
NIN2 toplam yiizde 34.06+6 34.83+12 0.667
Derin uyku yiizde N3 28.33+5.4 7.16+10 0.002
REM uyku yiizde 37.56+4 25.59+10 0.008
Bacak hareketleri 15.56+6.8 11.01+6.2 0.076
indeksi
Toplam arousal indeks 591+1.2 35.95+21 0.015
Apne Hipopne indeks 2.15£2.5 0.75+0.9 0.102
Apne Hipopne en uzun 36.41+£35 15.54+16 0.289
siire
Apne Hipopne ortalama 1558+5.8 10.78+8.7 0.479
En az oksijen 92.83+4 90.56+4.5 0.176
satiirasyon
Desatiirasyon sayisi 0.16+0.4 0.95+1.8 0.339

Grup I: Uyku-uyaniklik semptomu olmayan Duchenne muskuler distrofi Grup II:
Kontrol
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Duchenne muskiiler distrofili hastalarda uyku-uyaniklik semptomu olanlarda
desatiirasyon sayisi, toplam arousal indeks, ve uyku evrelerinden NIN2 toplam yiizeyel
uyku yiizdesi semptomu olmayan hastalardan yiiksek bulundu (sirasiyla p=0.005, p=0.004,
p=0.001) (Tablo22).

Tablo 22: Duchenne muskiiler distrofili hastalarda uyku-uyanmikhik semptomu olan ile

semptomu olmayan gurubun polisomnografik bulgular

Grup I (n=6) Grup II (n=6) p
Mean+SD Mean£SD

Uyuduktan sonra 47.88+47 20.83+20.14 0.337
uyanma
Uyku baslangici 38.33+25 29.66+36 0.337
Uyku verimliligi yiizde 83.83+14 95.68+4 0.078
Yiizeyel uyku siiresi N1 38.3£25 29.66+36 0.337
Yiizeyel uyku siiresiN2 48.16+30 32.33+37 0.262
Derin uyku siiresi 70.66 £28 52.25+43 0.337
REM uyku siiresi 138.75+59 74.08+41 0.078
NI1N2 toplam yiizde 50.96+10 34.06+6 0.01
Derin uyku yiizde N3 31.15+£8.9 28.33+5.4 0.749
REM uyku yiizde 17.70£15.3 37.78+4.5 0.055
Bacak hareketleri 18.047.6 15.56+6.8 0.522
indeksi
Toplam arousal indeks 31.78+27 591+1.2 0.004
Apne Hipopne indeks 3.01+£3.2 2.15£2.5 0.630
Apne Hipopne en uzun 35.08422 36.414£35 0.631
siire (sn)
Apne Hipopne 18.45+6.9 15.58+5.8 0.297
ortalama
En az oksijen 92.5+4 92.83+4 0.573
satiirasyon
Desatiirasyon sayisi 7.5%11 0.16+0.40 0.005

Grup I: Uyku-uyaniklik semptomu olan Duchenne muskiiler distrofi Grup II: Uyku-

uyaniklik semptomu olmayan Duchenne muskiiler distrofi
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Duchenne dis1 néromuskiiler hastaligi olan grupta bacak hareketleri indeksi, derin
uyku yiizdesi, derin uyku siiresi kontrol grubuna gore anlamli derecede yiiksek saptandi.

(strastyla p=0.019, p=0.008, p=0.029) Tablo (22).

Tablo 22: Duchenne dis1 noromuskiiler hastaligi olan grup ile kontrol gurubunun

polisomnografi bulgulari

Grup I (n=5) Grup II (n=23) p
Mean+SD Mean+SD
Uyuduktan sonra uyanma 31.36£18 45.24+45 0.976
Uyku baslangici 24.70+13 20.69+13 0.418
Uyku verimliligi yiizde 91.24+4 88.98+10 0.834
Yiizeyel uyku siiresi N1 24.70+13 27.32+30 0.610
Yiizeyel uyku siiresiN2 39.6+11 26.00+14 0.067
Derin uyku siiresi 64.90+23 39.41+18 0.029
REM uyKkau siiresi 141.204£55 123.36+64 0.435
N1N2 toplam yiizde 46.44+9 34.83+12 0.044
Derin uyku yiizde N3 24.08+8 7.16£10 0008
REM uyku yiizde 29.42+11 25.59+10 0.610
Bacak hareketleri indeksi 19.92+9 11.01+6 0.019
Toplam arousal indeks 10.10+8 35.95+21 0.054
Apne Hipopne indeks 0.54+0.55 0.75+0.9 0.926
Apne Hipopne en uzun siire 11.86+11 15.54+16 0.736
Apne Hipopne ortalama 7.96+7 1078+8 0.341
En az oksijen satiirasyon 94.60+1 90.56+4 0.037
Desatiirasyon sayisi 0.2+0.4 0.9+1 0.446

Grup I: Duchenne dis1 ndromuskiiler hastalik Grup II: Kontrol
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Tablo 23: ROCC inspratuar fazi median degerleri

Olgular Havayolu direnci | fletkenlik | Akim | Alveolar
basing

Duchenne Muskiiler Distrofi 0.77 0.91 87.0 0.07
Duchenne Muskiiler Distrofi 0.27 1.84 54.0 0.14
Duchenne Muskiiler Distrofi 0.71 1.41 84.0 0.07
Duchenne Muskiiler Distrofi 1.41 0.71 530.0 0.83
Duchenne Muskiiler Distrofi 1.05 0.95 68.0 0.07
Duchenne Muskiiler Distrofi 0.8 1.21 87.0 0.07
Duchenne Muskiiler Distrofi 0.41 2.4 62.0 0.03
Duchenne Muskiiler Distrofi 0.13 2.38 133.0 0.06
Duchenne Muskiiler Distrofi 0.71 1.5 87.0 0.06
Emery-Dreifuss Muskiiler 0.18 3.83 62.0 0.02
Distrofisi

Miyotonik Distrofi 0.53 1.88 62.0 0.03
Limb-Girdle Muskiiler Distrofisi 0.5 1.61 62.0 0.03
Limb-Girdle Muskiiler Distrofisi 0.32 3.08 62.0 0.02
Spinal Muskiiler Atrofi 1.6 0.7 81.0 0.17
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Tablo 24: Noromuskiiler Grup Hastalarin ROCC Ekspiratuar Faz Median Degerleri

Olgular Havayolu direnci | iletkenlik | Akim | Alveolar
basing
Duchenne Muskiiler Distrofi 0.31 3.22 61.0 0.02
Duchenne Muskiiler Distrofi 0.52 1.72 70.0 0.04
Duchenne Muskiiler Distrofi 0.71 1.49 73.0 0.05
Duchenne Muskiiler Distrofi 1.04 0.96 513.0 0.55

Duchenne Muskiiler Distrofi - - - _

Duchenne Muskiiler Distrofi 0.46 2.16 67.0 0.03
Duchenne Muskiiler Distrofi 0.58 1.92 91.0 0.05
Duchenne Muskiiler Distrofi 1.21 0.85 97.0 0.19
Duchenne Muskiiler Distrofi 0.71 1.4 108.0 0.08
Emery-Dreifuss Muskiiler 0.04 25.6 12.0 0.01
Distrofisi

Miyotonik Distrofi 0.63 1.87 124.0 0.08
Limb-Girdle Muskiiler Distrofisi 0.51 1.9 61.0 0.05
Limb-Girdle Muskiiler Distrofisi 0.49 2.02 61.0 0.03
Spinal Muskiiler Atrofi 1.7 0.58 91.0 0.2
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TARTISMA

Noromuskiiler hastaliklarda uyku ile iliskili solunum hastaliklar1 6nemli morbidite
ve mortalite nedenidir (52). Akciger gaz degisim bozukluklar1 ve uyku yapisinin
bozuklugu néromuskiiler hastaliklarda %80’den fazla oranda bildirilmistir (96).

Noromuskiiler giigsiizliik iki farkli tip nokturnal solunum sorunlarina yol agabilir.
Bunlar obstriktif uyku apnesi (OSA) ve nokturnal hipoventilasyondur.

Obstriktif uyku apnesi uyku sirasinda parsiyel veya tam iist havayolu obstriksiyonu
ile birlikte uyku boliinmesi, hipoksemi, hiperkapni veya gilindliz semptomlarindan en az
birinin olmasi olarak tanimlanmaktadir (97).

Noromuskiiler hastalarda OSA iist havayollarmin agikligini saglayan dilatator
faringeal kaslarin giigsiizliigiine bagl gelisir. Bu 6zellikle REM uykusunda belirgindir
(98). Ayrica noromuskiiler hastalikla diginda obezite ile makroglossi ve retrognathi gibi {ist
havayolu anomalileri mevcutsa hastanin havayolunun direncinin artmasi daha belirgin hale
gelir.

Calismamizda hastalarin hi¢ birinde viicut kitle indeksine bakildiginda obezite
yoktu. Ayrica hastalarda belirgin tonsiller hipertrofi ve {ist havayolu anomalileri
saptanmadi. Calismaya almman 17 ndromuskiiler hastadan 2 tanesinde (%11.7) OSA
saptandi. Bu iki hasta da Duchenne muskiiler distrofili olgulardi.

Limb girdle muskiiler distrofi klinik ve genetik olarak yiiksek oranda hetorojen bir
gruptur. Cogu formu c¢ocukluk ¢aginda baglar ve Duchenne muskiiler distrofi gibi kotii
gidise sahip olabilir. BoOylece uyku ile iliskili solunum hastaliklar1 bu grupta da
goriilmektedir (99). Calismaya alinan 2 hasta Limb girdle muskiiler distrofi hastalariydi.
Ancak her ikisinde de OSA saptanmadi.

Konjenital muskiiler distrofide (KMD) uyku ile iligkili solunum hastaliklar
tanimlanmigtir. Kryger ve arkadaslar1 santral uyku apnesi sonucunda birinde izole gece
ndbetleri, digerinde sabah bas agrilari olan iki kiz bildirmislerdir (100).

Kahn ve arkadaglar1 uyku iligkili solunum hastalig1 olan 2 konjenital muskiiler
distrofili hastada destekleyici solunum tedavisi ile iyi sonuclar almistir(101). Bizim 1 tane
primer tip konjenital muskiiler distrofili olgumuz vardi. Bu olguda da OSA ve solunum

sorunlart ile ilgili gece ve giindiiz semptomlar1 saptanmadi. Ayrica 1 tane de spinal
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muskiiler atrofili 1 tane de Emery Dryfuss muskiiler distrofili olgumuzun
polisomnografisinde OSA saptanmadi. Ayni sekilde uyku bozuklugu ile ilgili giindiiz ve
gece semptomatolojisi yoktu.

Uyku bozuklugu ile ilgili solunum hastaliklarindan OSA disinda biride nokturnal
hipoventilasyondur. Bunun tanimlanmasinda bazi farkliliklar vardir.

Nokturnal hipoventilasyon tidal voliimde %25 azalma arteriyel parsiyel CO2
basincinda 3-4 mm/hg artma ve arteriyel parsiyel O2 basincinda 3-4 mm/hg azalma olarak
tanimlanmaktadir (54). En son 2007 yilinda nokturnal hipoventilasyon iki kisimda
tanimlanmistir. Uykunun sebep oldugu hipoventilasyon; uykuda arteriyel CO2 basincinin
45 mm/hg tizerinde olmasi veya uyku ile uyaniklik arasinda uyumsuzluk. Bir digeri ise
uykunun sebep oldugu hipoksemi en az 5 dakika oksijen desatiirasyonunun<%90 olmast
veya toplam uykunun %30’undan fazla oksijen satlirasyonun %90 altinda olmasidir (102).

OSA noromuskiiler hastaliklarda 6zellikle Duchenne muskiiler distrofi de ilk
dekatta ortaya c¢ikarken nokturnal hipoventilasyon ikinci dekatta ortaya ¢ikmaktadir (4).
Bizim c¢aligmamizdaki hastalarin  hicbirinde noktural hipoventilasyon saptanmadi.
Olgularimizin yag grubu geng olmasi nedeniyle bu da bekledigimiz bir sonugtu.

Noromuskiiler distrofili hastaliklardan Duchenne muskiiler distrofi, ilerleyici kas
giicstizliigii ile giden ve olgularin %80’inden fazlasinda 6liim nedeni solunum yetmezligi
olan primer kas hastaligidir (6). Bu hastalarda solunum yetmezliginin en erken bulgulari
uyku sirasinda gozlenmektedir (5).

Duchenne muskiiler distrofili hastalarda yapilan bir ¢alismada apne hipopne
indeksinde anlamli artig saptanmistir. Ancak bununla bas agrisi, laterji, uykululuk hali gibi
giindiiz semptomlar1 ve horlama uyku bdliinmesi gibi gece semptomlari arasinda bir iliski
bulunmamistir (7). Ayn sekilde bir ¢ok ¢aligmada giindiiz semptomlarinin uyku ile iligkili
solunum hastaliklar1 arasinda iligki gosterilmemistir (6,7,8,103).

Geng yas Duchenne muskiiler distrofili hastalarda obstriktif uyku apne orani %2-3
olarak saptanmistir (104,105). Bu calisamalardan birinde OSA anlamli hipoventilasyon
olmaksizin mevcuttu (57). Yazarlar adenotonsilektomi sonrasinda obstriktif uyku apne
bulgularinda azalma ve diizelme bildirmislerdir. Gen¢ yastaki Duchenne muskiiler
distrofili olgularda yapilan farkli bir calismada da OSA orant %30 saptanmistir. Bu
olgularin ¢ogu tekerlekli sandalyeye mahkiim olan olgulardi. Yazarlar uyku-uyaniklik

semptomlar1 ve akciger fonksiyon testleri ile uyku ile iligkili solunum hastaliklar1 arasinda
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iliski saptamayip tekerlekli sandalyeye bagimli hastalara polisomnografi 6nermektedirler
(6).

Bizde ise ¢alismaya aldigimiz néromuskiiler hastalarmn 12’si gibi biiylik kismin
Duchenne muskiiler distrofi’li hastalar olusturmaktaydi. Duchenne muskiiler distrofi’li
hastalarin %16.6’sinda OSA saptanirken bunlarin higbirinde nokturnal hipoventilasyon
yoktu. OSA saptadigimiz hastalarin her ikisi de tekerlekli sandalyeye bagimli idi.

Noromuskiiler hastaliklarda normal solunum hemostazini etkileyen tiim faktorler
gbz Oniline alindiginda uykuda gaz degisiminde klinik olarak anlamli degisikliklerin
saptanmasi siirpriz degildir.

Uyku sirasinda 6zellikle REM uykusunda santral ventilator output azalir; parsiyel
CO2 kiigiik bir derecede artis ve muhtemelen santral apne olusur. Buna ek olarak {ist
havayollarinin agikligin1 saglayan kaslarda gii¢siizlik sonucu obstriksiyon gelisip {ist
havayolu direncini arttirir (105).

Bu konuda yapilan bir ¢alismada REM uykusunda; apne hipopne indeksinde artis
ve oksijen satiirasyonunda azalma saptanip bununla uyku ile iliskili semptomlar ve giindiiz
arteriyel kan gazi degisimi arasinda iliski bulunmamistir (5). Ayrica REM uykusunda apne
hipopne indeksinin arttigin1 gosteren bagka calismalarda yayinlanmistir (7,106).

Bizim ¢alismamizda da yukaridaki ¢aligmalarda oldugu gibi apne ve hipopne nin
REM uykusunda daha fazla oldugunu gordiik.

Calismalarimizin en 6nemli yonii ndéromuskiiler hastaliklarla polisomnografi
bulgularint kontrol grubu ile karsilagtirmamiz oldu. Ciinkii literatiirlerde inceledigimiz
caligmalar néromuskiiler hastaliklarda yapilan polisomnografi uyku ile iliskili solunum
hastaliklarini saptamasi ve erken donemde solunum destegi ile yasam siiresini ve kalitesini
arttirmaya yonelikti. Bizim g¢alisamamizda boy kisaligi disinda herhangi sistemik bir
hastalig1 olmayan uykuda solunum fonksiyonlarini etkileyecek noromuskiiler hastaligi,
obezite, iist havayolu obstriksiyonuna yol acan anomalileri ve tonsiller adenoid hipertrofisi
saptanmayan kontrol hastalarimiz mevcutu. Bu hastalar1 néromuskiiler hastalarin
polisomnografi bulgulari ile karsilastirma olanagimiz oldu.

Noromuskiiler hastaliklarda baslangigta hipoventilasyon uzamig desatlirasyonu
hiperkarbiden korunmak i¢in arousal cevap olusur. Bu da gece uykusunu sik uyanmalar

nedeniyle bozarak gece-giindiiz semptomlarina yol agmaktadir. Hastaligin ilerlemesi ile
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solunumsal kemoreseptorlerin duyarlili§i azalir ve arousal cevap azalir. Boylece REM
peryodunun uzamasina izin verir (55).

Tiim ndromuskiiler hastalar alindiginda bunlarin polisomnografilerinde arousal
indeksin kontrol grubuna gore diisiik oldugu goriildii. Her ne kadar apne hipopne indeksi
ve en az oksijen satiirasyonu hasta grubunda yiiksek saptansa da anlamli degildi. (sirasiyla
p=0.053, p=0.054).

Duchenne muskiiler distrofi goz Oniine alindiginda ise bu hastalarin %16,6’sinda
apne hipopne indeksi 5’den biiyilk saptanmigti. Hastalar kontrol grubu ile
karsilastirildiginda apne hipopne indeksi ve en uzun apne hipopne siiresi kontrol
grubundan anlamli yiiksek saptandi. Ayni sekilde bacak hareket indekside Duchenne
muskdiler distrofi’li hastalarda ytiksek olarak gdzlendi.

Hipoksi, hiperkapni ve artmis hava yolu direncine sekonder uykudan aniden
uyanma ya da siiren derin uykudan yiizeyel uykuya gecisin olmasi olarak tanimlanan
arousal cevap klinik siddetle ilgili olan skolyozlu ve tekerlekli sandalyeye bagimli
hastalarda olmayanlara gore yiiksek saptandi. Arousal cevap kontrol grubunda tiim hasta
grubuna gore anlaml yiiksek saptandi. Bu nedenle arosal cevaba bakarak néromuskiiler
hastalarda uyku ile iligkili solunum hastaliklarini gostermedeki 6nemi hakkinda yorum
yapmak yanlis olacaktir.

Duchenne muskiiler distrofi hastalarinda kiiclik yasta yapilan polisomnografi uyku
ile iligkili solunum hastaliklar1 diigiik oranda gozlenirken ileri donemde bu oran hastaligin
siddetinin artmasi ile ylikselmektedir (8,106). Hastaligin siddetinin en iyi gostergelerinden
biri de hastalarin tekerlekli sandalyeye bagimli kalmasidir. Biz tekerlekli sandalyeye
bagimli kalan veya diger klinik bulgular1 ile hastalifin siddetini belirledigimizde apne
hipopne indeksi ve oksijen desatiirasyonu ve en diisiik oksijen diizeyi gibi uyku ile iliskili
solunum hastaliklarin1 gosteren parametreler agisindan kontrol grubu ile Duchenne
muskiiler distrofi’li hastalar arasinda fark saptamadik. Ancak apne hipopne indeksi >5 olan
Duchenne muskiiler distrofi’li iki hastada tekerlekli sandalyeye bagimli hastalardi.

Noromuskiiler hastalarda solunum bozuklugu progresif olan hastaligin erken bir
bulgusudur. Total akciger kapasitesi ve vital kapasite azalmistir. Bunlar kas gii¢siizliigiiniin
derecesi ile yakindan iliskilidir (107,108). Duchenne muskiiler distrofi’li hastalarda
solunumsal problemler geleneksel olarak diafragma interkostal ve yardimci solunum

kaslarinin yetmezliginin neden oldugu restriktif defektlerle iligkilidir. (109,110) Faringial
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dilatator kaslarin giigsiizliigii iist havayolu direncini arttirarak solunum sorunlarina neden
olur. Bu genellikle REM uykusunda ortaya ¢ikip polisomnografide obstriktif sleep apne
olarak saptanabilir (4).

Tim bu olaylara ek olarak skolyozun gelisimi ve ilerlemesi restriktif akciger
sorunlarina katkida bulunarak vital kapasiteyi azaltacaktir (111,112). Bununla birlikte
skolyozu olan Duchenne muskiiler distrofi’li hastalarda spinal cerrahi tedavisinin vital
kapasiteyi diizeltmedigi ve bu tedavinin akciger fonksiyonlarini korumaktan ¢ok yasam
kalitesini arttirdig1 ve hemsire bakimini kolaylastirdigi ileri stiriilmiistiir (113).

Duchenne muskiiler distrofi olgularinin polisomnografik ¢alismalarinda skolyozu
olmas1 apne hipopne indeksi ve en az oksijen satiirasyonu agisindan bir etkilenme
yapmamistir. Ancak skolyozlu Duchenne muskiiler distrofi olgularda desatiirasyon sayist
skolyozu olmayan hastalara gore anlamli yiiksek bulundu. Ayrica obstriktif uyku apne
saptadigimiz Duchenne muskiiler distrofi olgularin birinde skolyoz mevcutken digerinde
skolyoz yoktu.

Uyku kalitesi acisindan baktigimizda ise skolyozu olan hastalarda uyku verimliligi
diistik ve arousal indeks anlamli yiiksek saptandi.

Duchenne muskiiler distrofi’li hastalarin solunumsal degerlendirmesi oyki, fizik
muayene solunum fonksiyon testleri ve uyku ile iligkili solunumsal hastaliklarin
saptanmast i¢in polisonografik caligsmalari icermektedir (114).

Hastalarin ¢ogunda solunum yolu enfeksiyonun yol agtigi uzamis Oksiiriik veya
pnomoni gelisene kadar solunum sorunlarmin farkina varilamamaktadir (115).
Noromuskiiler hastaliklarda solunum sorunlarinin erken tanisi ile bu hastalara verilecek
yardimci 6kstiriik ve ventilasyon destegi hastalarin yasam siiresi ve kalitesini arttiracaktir.

Noromuskiiler hastaliklarda solunum problemleri en erken uykuda oldugundan
polisonografinin tanida ¢ok 6nemli yeri vardir. Ancak bu tetkik pahalli, uygulamasi zor,
zaman gerektiren, sosyal sorunlari arttiran ve her merkezde olmamasi nedeniyle
yapilamasinda sikintilar yasanmaktadir. Bu nedenle bu tetkiklerin yapilacagi hastalarin
seciminde dikkatli olunmasi gerekir.

Noromuskiiler hastaligr olan olgular uykuda daha onceden anlatilan nedenlerle
gelisen hipoksiye ve hiperkarbiye cevap olarak derin uykudan yiizeyel uykuya gecme ve
stk uyanmalar ile kompanse etmeye ¢alisir (45). Boylece uyku diizeyinin bozulmasi ve

gece giindliz bazi semptomlarinin ortaya ¢ikmasma neden olur. En sik rapor edilen
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semptomlar; giindiiz uyku hali, yorgunluk, egzersiz intoleransi, bas agrisi, kusma, gece sik
uyanma, horlama ve anormal bacak hareketleridir (116). Bununla ilgili yapilan bir
calismada orta ve siddetli uyku ile ilskili solunumsal hastaliklar1 olan Duchenne muskiiler
distrofi’li hastalarda %42 gibi yiiksek prevelans saptanmis ancak prediktif bir degeri
bulunamamuistir (116). Bagka caligmalarda da giindiiz semptomlarinin Duchenne muskiiler
distrofi’li hastalarda uykudaki solunum sorunlarini yansitmadigi bildirilmistir (6,7,8,103).

Calismamizda ise uyku-uyaniklik semptomlart Duchenne muskiiler distrofi’li
hastalarda % 50 oranda saptanmistir. Ancak semptomlar1 olan veya olmayan hastalar
arasinda apne hipopne indeksi dolayisi ile uyku ile iligkili solunum hastaliklar1 agisindan
fark yoktu. Bununla birlikte gece-giindiiz semptomu olan Duchenne muskiiler distrofi’li
grup kontrol grubu ile karsilastirildiginda apne hipopne indeksi, en uzun siire devam eden
desatiirasyon sayis1 kontrol grubundan anlamli yiiksek bulunurken semptomsuz DMD’li
hastalarda apne-hipopne indeksi kontrol grubundan anlaml yiiksek degildi.

Obstriktif uyku apne saptadigimiz iki Duchenne muskiiler distrofi’li hastada gece
ve giindiiz semptomlari mevcuttu. Tiim bu sonuclar Duchenne muskiiler distrofi’li
hastalardaki semptomotolojinin diger ¢aligmalarda oldugu gibi duyarliliginin fazla fakat
sensitivitesinin olmadigini gosterdi. Bu hastalar1 kontrol grubuyla karsilastirma olanagimiz
oldugundan apne hipopne indeksi, apne, en uzun siiren desatiirasyon gibi uyku ile iliskili
hastaliklar1 gosteren veriler kontrol grubundan yiiksek saptandi. Bu nedenle 6zellikle
semptomlart olan Duchenne distrofi’li hastalarin polisomnografik tetkikinin yapilmasi
Onerilebilir.

Amerikan toraks dernegi Duchenne muskiiler distrofi’li hastalarda her kontrolde
uyku ile iligkili solunum bozukluklarinin semptomlarint ve diizenli uyku Oykiisiinii
onermislerdir (117). Bu hastalar tekerlekli sandalyeye bagimli oldugunda veya klinik
endikasyon varsa polisomnografi ile degerlendirilmeleri gerektigine ve bu hastalarin
cogunda skolyoz problemleri oldugu bildirilmistir (118).

Gergekten uyku ile iligkili solunum hastalig1 olan 2 Duchenne muskiiler distrofi’li
hastada uyku ve uyaniklilik semptomu vardi ve her ikiside tekerlekli sandalyeye bagimh
idi. Ancak hastalarin yalniz birinde skolyoz mevcuttu. Bununla birlikte obstriktif uyku
apne ve nokturnal hipoventilasyonu olmayan 10 hastanin 4’iin de gece giindiiz semptomu
olup bunlarin 3’1 tekerlekli sandalyeye bagimli idi. Sonugta Duchenne muskiiler distrofi’li

hastalarin %50’sinde gece ve giindiiz semptomlar1 %40,8°1 tekerlekli sandalyeye bagiml
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ve %58’inde skolyoz olsa da ancak hastalarin %16.6’sinda uyku ile iligkili solunum
hastalig1 saptandi.

Uyku ile iliskili solunum hastaliklarin1 6ngérmek amaciyla solunum fonksiyon
testleri yaygin olarak kullanilmaktadir. Bununla ilgili yapilan bir ¢alismada sipirometrik
solunum fonksiyon testi degerlendirmesinde maksimum ekspiratuar basing ile gece
desatilirasyonu arasinda iligski saptanmistir (96). Bir diger calismada da apne hipopne
indeksi ile FEV1/FVC arasinda iliski bulunmustur (119). Ancak farkli calismalarda
Duchenne muskiiler distrofi’li hastalarda FEV!’in prediktif degeri %40’in altinda
oldugunda arteriyel kan gaz1 6nerilmekte ve eger kan gazinda PCO2>45 mm/hg oldugunda
polisomnografinin géz dniine alinmasi gerektigi 6ne siiriilmiistiir (7)

Amerikan toraks dernegi Duchenne muskiiler distrofi’li hastalarda tekerlekli
sandalyeye bagimli olan hastalar i¢in vital kapasite <%80 ve 12 yasindan biiyiikse yilda iki
kez solunumsal kontroliinii 6nermektedir. Ayrica bu hastalarin potansiyel solunum
komplikasyonlar1 gelisecegi icin tekerlekli sandalyeye bagimli kalmadan pulmoner
fonksiyonlarin bazal degerini saptamak amaciyla 4-6 yas arasinda da kiiciik cocuklarda da
yilda en az bir kez kontrol edilmesini sdylemektedirler (115).

Solunum fonksiyonlarinin degerlendirilmesi pulse oksimetri ile oksihemoglobin
satlirasyonu, sipirometrik yontemle FVC, FEV1 ve maksimal orta ekspiratuar akim orani,
ekspiratuar basing ve en yliksek Oksiiriikk akimini igermektedir (61,120). Eger kapnografi
varsa uyaniklilik CO2 6l¢limii, bu yoksa da alveolar hipoventilasyon varliginda vendz veya
kapiller CO2 6lgiimii yapilabilir (115)

Calismamizda bu amagla ilk planladigimiz néromuskiiler hastaliklar1 olan olgularin
solunum fonksiyonlarni sipirometrik yontemlerle degerlendirmekti. Ancak hasta yas
grubunun geng olup bu yontemi uygulamakta koopere olamamasi nedeniyle bazi sikintilar
cektik. Noromuskiiler hastaliklarda 6zellikle uykuda havayolu direncinin artmasi 6nemli
solunum problemine neden olmasindan kaynakli bunu 6lgmek ve polisomnografi bulgulari
ile karsilastirmak amactyla ROCC yontemini kullandik.

Bu yontem havayolu rezistansini dlgen en basit yontemdir. Bu teknik spontan
solunum sirasinda hava akiminin sistemin okliizyonu ile kesilmesi, okliizyondan hemen
once Ol¢iilen akimin okluzyondan sonra Slgiilen agiz basinci araciligiyla yansitilan alveoler
basincina oranlanmasi esasina dayanir. ROCC teknigi kullanim endikasyonlari; obstruktif

akciger hastalig1 tanisi, hiperreaktivitenin degerlendirilmesi, akim kisitlanmasinin
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lokalizasyonunun  saptanmasi, lokalize obstruksiyonun degerlendirilmesi olarak
siralanabilir (121).

Bu yontem ile saptadigimiz parametreler tek bir Slglimden ziyade takiplerdeki
degerleri bizim i¢in anlamli idi. Fakat biz hastalarin takiplerinde ROCC teknigini
uygulayamadik. Elimizdeki bu tek 6l¢iim parametrelerinin polisomnografi ile lineer bir
iligkisinin olup olmadigim1 ve iliski varsa da bunun bizim i¢in prediktif anlami olup
olmadigini saptamay1 diisiindiik. Ancak hasta sayimizin yetersiz olmasi nedeniyle istatiksel
olarak degerlendirmemizi engelledi. Calismamizin ikinci planinda hasta sayisini arttirmak
ve araliklarla ROCC teknigini tekrarlamak ve kontrol grubuna da bu testi uygulamay1
amacladik.

Sonu¢ olaral noéromuskiiler hastaliklarda uyku ile iliskili solunum yolu
hastaliklarin1 saptamada polisomnogram altin standarttir. Tekerlekli sandalye bagimli
kalma ve skolyoz gibi klinik gostergeler uyku ile iligkili solunum yolu hastaliklarini
ongermese de bu grup hastalarin polisomnogram ile takibi gerekmektedir. Ayn1 sekilde bu
hastalarin uyku-uyaniklik semptomlarinin dikkatli bir sekilde sordulanmasi1 ve semptomlari

olan olgularin en kisa zamanda ¢ocuk solunum iinitelerine yonlendirilmeri 6nerilir.
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SONUCLAR

Yapilan bu kesitsel ¢alismada Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Noroloji

Biriminde izlenen 16 muskiiler distroli, 1 spinal muskiiler distrofili ve 23 kontrol hastas1

olmak iizere toplam 40 cocuk ¢aligmaya alindi. Muskiiler distrofili olgularin 12’si

Duchenne muskiiler distrofili, 1’1 Emery-Dreifuss muskiiler distrofili, 1’1 konjenital

muskiiler distrofili ve 2’si de Limb-Girdle muskiiler distrofili hastalardi.

1.

2.

3.

Calismamizda toplam 17 hastanin 12’si Duchenne muskiiler distrofili hasta olup 7
tanesinde skolyoz mevcuttu. Diger kalan 5 hastada skolyoz saptanmadi. DMD’li hasta
disindaki noéro muskiiler hastalardan 2 tanesinde skolyoz vardi. Bunlar limb girdle

muskiler distrofi’li ve SMA’ 11 hastalarda.

Noromuskiiler gruptaki 17 hastanin 8 tanesi tekerlekli sandalyeye bagimli iken 9 hasta
tekerlekli sandalye kullanmiyordu. Tekerlekli sandelye kullanan hastalarin 5’1
Duchenne muskiiler distrofi ‘li, 1 tanesi limb girdle muskiiler distrofi’li, 1 tanesi

miyotonik muskiiler distrofi’li ve 1 hastada spinal muskiiler atrofi’li hasta idi.

Noromuskiiler hastaligi olan grupta apne hipopne indeksi kontrol gurubuna gore
yiiksek saptandi ama bu istatistiksel agidan anlamli degildi. En diisiik oksijen
satiirasyonu kontrol gurubuna gore diisiik saptandi bu diisiikliik anlamli degildi. Bacak
hareketleri indeksi kontrol gurubuna gore istatistiksel acidan anlamli oranda daha fazla
saptandi. Toplam arousal indeks ise kontrol grubuna gore daha az bulundu. Derin uyku
stiresi, derin uyku yiizdesi kontrol grubuna gore istatistiksel agidan anlamli oranda daha

uzun saptandi.

Duchenne muskiiler distrofi’li hastalarda apne hipone indeksi, apne hipopne siiresi
kontrol grubuna gore istatistiksel agidan anlamli derecede yiiksek bulundu. Ayni
sekilde bacak hareketleri indeksi ve derin uyku yiizdesi kontrol grubuna gére anlamli

derecede yiiksek bulundu.
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10.

11.

Skolyozu olan hastalarda olmayanlara gore; desatiirasyon sayisi, toplam arousal indeks
anlamli oranda yiiksek bulundu. Uyku 6zelliklerini inceledigimizde ise uyku verimliligi
yiizdesi diigiik saptandi. REM uyku siiresi ve NIN2 yiizeysel uyku periodu yiiksek

bulundu.

Duchenne muskiiler distrofi’li hastalarda desatiirasyon sayis1 ve toplam arousal indeks
skolyozlu grupta olmayan gruba gdre anlamli yiiksekti. Uyku evrelerinde bakildiginda
ise REM uyku yiizdesi ve uyku verimliligi skolyozu olan Duchenne muskiiler distrofi 1i
hastalarda anlamli diisiik saptanirken, yiizeyel uyku (N2) siiresi ve N1N2 toplam

yiizdesi; skolyozu olan Duchenne muskiiler distrofi 1i hastalarda yiiksek saptandi.

Tekerlekli sandalye kullanan néromuskiiler hastalarda kontrol grubuna gére REM uyku
stiresi, derin uyku siiresi, derin uyku yiizdesi ve yiizeysel uyku siiresi anlaml1 yiiksek

saptandi.

Toplam arousal indeks ve REM uyku yiizdesi tekerlekli sandalye kullanan hastalarda
anlaml diisiik bulunurken, REM uyku siiresi ve N1-N2 toplam yiizeysel uyku yiizdesi

bu hastalarda anlamli derecede yiiksek bulundu.

Tekerlekli sandalye kullanan Duchenne muskiiler distrofi li hastalarda desatiirasyon
sayist, toplam arousal indeks tekerlekli sandelye kullanmayanlardan yiiksek bulurken,
REM uyku siiresi diistik bulundu (p=0.028). apne hipopne ortalama siiresi tekerlekli

sandalye kullananlarda yiiksek bulunurken anlamli bir sonugelde edilemedi.

Klinigi agir olan néromuskiiler hastalarda kontrol gurubuyla karsilastirildiginda bacak
hareketleri indeksi, REM uyku siiresi, uyku baslangici yiizeysel uyku siiresi N2, N1 N2

toplam yiizdesi, derin uyku siiresi N3 yiiksek bulundu.

Klinigi hafif-orta siddette olan néromuskiiler hastalar kontrol gurubu ile
karsilastirildiginda bacak hareketleri indeksi ve uyku evrelerinden REM uyku siiresi,
REM uyku yiizdesi, derin uyku yiizdesi yiiksek bulunurken, toplam arousal indeks

kontrol grubundan diisiik bulundu.
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12.

13.

14.

15.

Uyku-uyaniklik semptomu olan néromuskiiler hastalarda semptomu olmayan hastalara
gore toplam arousal indeks ve uyku evrelerinden REM uyku siiresi, REM uyku yiizdesi

yiizeysel uyku toplam yiizdesi semptomu olan hastalarda daha yiiksek bulundu.

Duchenne muskiiler distrofili hastalarda uyku-uyaniklik semptomu olanlar ile kontrol
gurubu karsilastirildiginda; apne hipopne indeksi, desatiirasyon sayisi, apne hipopne en
uzun siire, kontrol grubuna gore anlamli derecede yiiksek bulundu. Bununla birlikte,
uyku uyku-uyaniklik semptomu olan Duchenne muskiiler distrofili grupta kontrol
grubuna gore uyku baslangici, derin uyku yiizdesi, derin uyku siiresi NIN2 toplam

yiizeysel uyku yiizdesi yiiksek saptandi.
Duchenne muskiiler distrofili hastalarda uyku-uyaniklik semptomu olanlarda
desatiirasyon sayisi, toplam arousal indeks ve uyku evrelerinden NIN2 toplam ytizeyel

uyku ytizdesi semptomu olmayan hastalardan ytiksek bulundu.

Duchenne dis1 ndromuskiiler hastaligi olan grupta bacak hareketleri indeksi, derin uyku

yiizdesi, derin uyku siiresi kontrol grubuna gore anlaml derecede yiiksek saptandi.
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OZET

Solunum yetmezligi noromuskiiler hastaliklarda 6nemli morbidite ve mortalite
nedenidir. Solunum destek teknolojisindeki ilerlemeler ndéromuskiiler hastaligi olan
cocuklarda yasam stiresi ve kalitesini arttirmistir. Solunum sistemi etkilenmeleri ilk olarak
uyku sirasinda gézlenmektedir. Her ne kadar klinik bulgular ve solunum fonksiyon testleri
uykuda meydana gelen solunum bozukluklarimi gostermede yardimcr olsa da
polisomnografi en 6nemli tan1 aracidir.

Biz néromuskiiler bozuklugu olan hastalarda uyku-uyaniklik semptomlarinin, klinik
bulgularinin ve solunum fonksiyon testlerinin uyku ile iliskili solunum hastaliklarin
Oongdrmedeki roliinii polisomnografi ile karsilagtirarak saptamay1 amacladik.

Yapilan bu kesitsel ¢alismada 12 Duchenne muskiiler distrofili, 1 Emery-Dreifuss
muskiiler distrofili, 1 konjenital muskiiler distrofili, 2 Limb-Girdle muskiiler distrofili ve 1
spinal muskiiler distrofili ve 23 kontrol hastasi olmak iizere toplam 40 c¢ocuk alindi.
Hastalarin 6zellikle solunum sikintisina sebep olacak obesite ve skolyoz olup olmadig:
belirlendi. Hastalarda uykuda gelisen solunum sorunlarmin yol acacagi gece ve gilindiiz
semptomlart sorgulandi. Hastalarin 6ykii ve klinik bulgularina gore aktivite durumu ve
klinik agirlig1 belirlendi. Tiim hasta grubu ve kontrol grubundaki ¢ocuklara polisomnografi
yapilirken solunum fonksiyon testi yalnizca hasta grubuna yapildu.

Duchenne muskiiler distrofi’li hastalarin %50’sinde gece ve gilindiiz semptomlari
%40,8°1 tekerlekli sandalyeye bagimlilik ve %58’inde skolyoz saptandi. Uyku ile iliskili
solunum hastaliklarindan obstriktif uyku apnesi (OSA) uyku sirasinda parsiyel veya tam
tist havayolu obstriksiyonu ile birlikte uyku boliinmesi, hipoksemi, hiperkapni veya giindiiz
semptomlarindan en az birinin olmasi olarak tanimlanmaktadir. Calismada OSA tiim
noromuskiiler hastaliklar i¢inde %11,1, Duchenne muskiiler distrofi’li hastalar ayri olarak
degerlendirildiginde ise %16.6 bulundu. Tekerlekli sandalyeye bagimli kalma, skolyoz ve
uyku bozuklugu semptomlar: yiiksek oranda bulunsa da bunlarla uyku ile iliskili solunum
hastaliklar1 arasinda anlamli iligki saptanmadi.

Sonu¢ olaral ndéromuskiiler hastaliklarda uyku ile iliskili solunum yolu
hastaliklarin1 saptamada polisomnogram altin standarttir. Tekerlikli sandalye bagiml
kalma ve skolyoz gibi klinik gdstergeler uyku ile iligkili solunum yolu hastaliklarini
Oongorse de bu grup hastalarin polisomnogram ile takibi gerekmektedir. Ayni1 sekilde bu
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hastalarin uyku-uyaniklik semptomlarinin dikkatli bir sekilde sorgulanmasi ve semptomlari

olan olgularin dikkatle incelenmesi gerekir.
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SUMMARY

Respiratory failure in neuromuscular diseases is an important cause of morbidity
and mortality. Advances in respiratory support technology has increased life expectancy
and quality in children with neuromuscular disease. Respiratory problems are first
observed during sleep. Although the clinical findings and pulmonary function tests are
hepful to show abnormalities in breathing during sleep, polysomnography is the most
important diagnostic tool.

We compared, sleep-wake symptoms, clinical findings and pulmonary function
tests with polysomnography, aiming to determine their role in predicting sleep related
breathing disorders in patients with neuromuscular disorders.

This cross-sectional study included 17 childs which was composed of 12 Duchenne
muscular dystrophy patients, 1 Emery-Dreifuss muscular dystrophy patient , 1 congenital
muscular dystrophy patient, 1 spinal muscular dystrophy patient and 2 Limb-Girdle
muscular dystrophy patients, and 23 controls. Patients were evaluated particularly whether
they have obesity or scoliosis which might lead to respiratory distress. Patients were
questioned about night and daytime symptoms which caused by sleep related respiratory
disorders. According to the history and clinical findings of patients their clinical severity
and activity status was determined. Pulmonary function test was performed in all study
group, but polysomnography was just performed in patient group.

In Patients with Duchenne muscular dystrophy 50% had day and night symptoms,
40.8% was wheel-chair dependent and 58% had scoliosis. Obstructive sleep apnea (OSA),
was defined as partial or complete upper airway obstruction during sleep with at least one
of the findings of sleep interruption, hypoxemia, hypercapnia, or daytime symptoms. OSA
frequency was 11.1% in all neuromuscular disease patients. When Duchenne muscular
dystrophy patients were evaluated separately the frequency was 16.6%. Although
wheelchair dependency, scoliosis, and rate of sleep related symptoms was high, no
significant relation between them and sleep related breathing disorders was detected.

Consequently, polisomnogram is the gold standard in detecting sleep related
respiratory disorders in patients with neuromuscular diseases. Although scoliosis and
wheelchair dependency are helpful clinical predictors of sleep related respiratory disorders,
such patients should be followed up with polisomnogram. Likewise, sleep-wake
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symptoms of these patients should be carefully questioned and in patients with symptoms a

detailed examination should be made.
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