
Konjenital, do¤umsal; musküler, ka-

sa ait; distrofiyse erime demek. Bu üç

terim bir araya geldi¤inde bir hastal›k

grubunu tan›ml›yor: "Konjenital Mus-

küler Distrofi", sürekli kas gücü kayb›-

na yol açan, kal›tsal (genetik) geçiflli,

sinir ve kaslar› (nöromusküler) etkile-

yen hastal›klardan oluflan bir grup. Bu

hastal›klar, vücut kaslar›n›n zay›flama-

s›na yol açt›¤›ndan, genç yafllarda felce

ve hatta ölüme yol açabiliyor.  Hastal›k

s›kl›kla kalça, omuz ve kol-bacak kasla-

r›n› etkiliyor; ama vücudun farkl› yerle-

rindeki kaslarda da erime söz konusu

olabiliyor; örne¤in, yüz kaslar›, boyun

kaslar›, göz kaslar›, yutkunmay› sa¤la-

yan kaslar vd. de etkilenebiliyor. 

Musküler distrofinin farkl› tipleri

var. Örne¤in, "Fasiyo Skapulo Hume-

ral Musküler Distrofi (FSH)" olgula-

r›nda, genlerdeki bozukluk kastaki

proteinlerden birini etkiliyor ve bu et-

kileflim kas erimesine yol aç›yor. Fas-

yo yüz; skapula omuz; humeral kol de-

mek. Yani hastal›¤›n ad›ndan, etkisi al-

t›na ald›¤› bafll›ca organlar› da anlaya-

biliyoruz. Ancak, etkilen salt bu or-

ganlar de¤il; örne¤in, bacak kaslar›n-

da da tutulmalar ortaya ç›kabiliyor.

Bu hastal›ktan sorumlu olan gen be-

lirlendi; ama hâlâ hastal›¤›n tam teda-

visi yok. Hemen her zaman çocukluk

yafllar›nda ortaya ç›k›yor. 

"Duchanne Musculer Distrofi" de,

bu gruptaki hastal›klardan birinin ad›.

Bu yeryüzünde geni hiç bilinmeden

gen ürünü oldu¤u belirlenen ilk has-

tal›k. 1-5 yafl aras› çocuklar› etkiliyor.

Çok h›zl› ilerliyor ve çocuk, ergenlik

döneminde tekerlekli sandalyeye ba¤l›

kalabiliyor. Solunum yetmezli¤inden,

ölümle sonuçlanabiliyor. Yeryüzünde

bu hastal›¤›n k›skac›na ald›¤› bir mil-

yon hasta var. Her 3000 erkek do¤um-

da bir görülen bir genetik bozukluk.

Geliflmifl geliflmemifl ülke gibi bir ay-

r›m tan›m›yor. Duchanne musküler

distrofi, kas dokusu içerisinde çok

önemli bir protein olan ‘distrofin’in

eksikli¤i sonucu ortaya ç›k›yor. Bu da

genetik olarak kodlan›yor. Protein, bir

evin çat›s› gibi. Nas›l ki bir evin çat›s›

olmay›nca o ev kullan›lamaz, bu pro-

tein de vücut için ayn› iflleve sahip.

Kaslar›m›z›, kas›lma s›ras›nda y›rt›lma-

ya karfl› koruyor. Eksikli¤indeyse kas

hücresi y›rt›l›p, ölüyor. Distrofinin ek-

sikli¤i do¤ufltan oldu¤u halde, etkileri

ancak çok say›da kas hücresi öldük-

ten sonra, yani belli bir yaflta ortaya ç›-

k›yor. Hastal›¤›n tedavisi konusunda

henüz bir ilaç gelifltirilmifl de¤il. Asl›n-

da bu durum musküler distrofilerin

bütünü için geçerli. 

Son 15 y›lda bu tür hastal›klar üze-

rine yap›lan araflt›rmalar sayesinde bil-

gi ç›¤ gibi artm›fl olsa da , yan›tlana-

mayan pek çok soru ortada duruyor.

Örne¤in, neden hastal›¤›n baz› tiple-
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rinde kas erimesine zihinsel gerili¤in

efllik etti¤i. Yan›tlanamayan sorular,

tedavi aflamas›nda kendini hissettiri-

yor. Yani konjenital musküler distrofi-

ler, kesin tedavisi olmayan hastal›klar. 

Prof. Dr. Haluk Topalo¤lu, bu hasta-

l›klar› tan›mlayarak tedaviye ›fl›k tut-

mak isteyen bir bilimadam›m›z. Bu has-

tal›klara olan ilgisi, yurt d›fl›nda çocuk

nörolojisi çal›flmalar›n› yaparken beliri-

yor. Günümüzdeyse, uluslararas› boyut-

larda yapt›¤› ekip çal›flmalar›yla 20 ka-

dar beyin ve/veya kas hastal›¤›nda yeni

genin  bulunmas› ya da önceden bili-

nen genlerin ifllevlerinin ortaya konma-

s›nda belirleyici rol oynam›fl bulunuyor.

Genifl bir ekip içinde, çocuk patolo¤u

ve t›bbi biyolog arkadafllar›yla birlikte

yeni hastal›klar tan›mlam›fl, özellikleri

çok az bilinen hastal›klar› ortaya ç›kar-

m›fl ve daha önce bilinen hastal›klar›n

genlerini ortaya koymufl. Ekibin amac›,

bu hastal›klar›n tedavisine yönelik ola-

rak hastal›klar›n altyap›s›na bir katk›da

bulunabilmek. Topalo¤lu da bu amaçla,

bu hastal›klar›n önce tan›mlanmas›,

sonra s›n›fland›r›lmas›, özelliklerinin

belirlenmesi, genetik geçifllerinin sap-

tanmas› üzerine çal›fl›yor. 

Konjenital musküler distrofilerin

tan›mlanmas›, hastal›klar›n genetik ol-

du¤unu, klinik ve patolojik özellikler

gösterdi¤ini ve yan›s›ra biyolojik ola-

rak temellerinin saptanmas› anlam›na

gelir. Biyolojik temelse, "hastal›ktan

hangi genler sorumlu ve bu genler

hangi proteini üretmekte; bunlar›n ek-

sikli¤inde ne gibi sorunlar ortaya ç›k-

makta; di¤er hastal›klarda bulunan

proteinler bunlar› nas›l etkilemekte?"

demek. 

Bu grup hastal›klar›n s›n›fland›rma-

s›nda, ‘hastal›klar›n hangilerinde beyin,

hangilerinde kas, sinir, karaci¤er, böb-

rek, kalp gibi organlar etkilenir’, soru-

lar›na yan›t aran›r. Genlerin ve mutas-

yonlar›n anormallikleri belirlenir. 

Sözkonusu genlerin ifllevlerinin be-

lirlenmesindeyse gen-protein etkilefli-

mi saptan›r; örne¤in bir gen, protein-

lere fleker ekleme ifllevine sahip olsun.

Bu durumda gen proteine fleker ekle-

yemedi¤inde, protein ifllev göremez.

Proteinin genleri normal, flekerin gen-

leri de normal, fakat o flekeri o prote-

ine birlefltirecek olan gen olmad›¤›nda

hastal›k ortaya ç›kar. 

Topalo¤lu’nun önümüzdeki y›llar-

daki çal›flmalar›ysa DNA çipleri kulla-

narak genlerin nas›l ifade edildi¤ine

bakmak olacak. Yani "genler  birbiriy-

le nas›l etkilefliyorlar?" sorusuna yan›t

arayacak. DNA çipleriyle yüzlerce ge-

nin etkinli¤i yani aktivasyon miktarla-

r›n› saptamak olas›. Hatta çok yak›n

gelecekte, ilaç yan tesirlerinin önce-

den belirlenmesi gibi klinik uygulama-

lar beklenmekte. Böylelikle, bireyin

gen profiline bakarak, verilecek ilac›n

herhangi bir yan etki yap›p yapmaya-

ca¤› saptanabilecek. Topalo¤lu da bu

yöntemi kullanarak, beyin ve kas tutu-

lumu (felç) olan hastalarda bu etkilefli-

mi araflt›racak. Bu etkileflimi ortaya

koyabilirse, elde edilen verilerle anor-

mal yap›lanman›n önüne geçilebilece-

¤ini düflünüyor. Topalo¤lu’nun Türk

toplumuna bir de mesaj› var: "Genetik

hastal›klar›n ço¤u akrabal›ktan kay-

naklan›r. Akraba evliliklerine kesinlik-

le son verin. Bu söyledi¤ime inanma-

yan bir kifli varsa, bir gün gelsin, bir

ö¤leden sonra, ben hasta bakarken,

benim omuzumdan seyretsin. Fikirleri

bütünüyle de¤iflecektir. Akrabal›k evli-

li¤i kadar hatal› bir davran›fl biçimi

olamaz. Hastal›klara davetiye ç›kar-

makla efl anlaml›d›r akraba evlili¤i."

Gülgûn Akbaba
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1953 y›l›nda Bal›kesir’de do¤du. Babas›n›n
subay olmas› nedeniyle ilkö¤retim y›llar› Anado-
lu’nun çeflitli illerinde geçti. Eskiflehir Maarif Ko-
leji’nde okurken kazand›¤› AFS bursuyla liseyi
ABD’de bitirdi. 1978’de Hacettepe Üniversitesi
T›p Fakültesi’nden mezun oldu. 1982’de yine ay-
ni kurumdan çocuk sa¤l›¤› ve hastal›klar› uzman-
l›¤›n› ald›. Çocuklardaki beyin ve kas hastal›klar›-
na ilgisi, t›p ö¤rencisiyken, Prof. Kalbiye Ya-
laz’dan dinledi¤i ‘s›v›-elektrolit tedavileri’ isimli
dersle bafllad›. 5. s›n›fta Hacettepe Çocuk Nöro-
loji Klini¤i’ nde  iki ay ‘elektif’ staj yapt›.  Uzman-
l›k tezi de yine çocuk nöroloji üzerine ve infantil
spazm diye bilinen, bebeklerde görülen çok a¤›r
bir grup havaleler üzerine oldu. Bu tezi Prof. Kal-
biye Yalaz’›n dan›flmanl›¤›nda bitirdi. 1984-
1985’te çocuk nörolojisi konusunda ihtisas yap-
mak üzere Calgary, Kanada’ya Prof. Harvey Sar-
nat’›n yan›na gitti. ‹lk beyin-kas araflt›rmalar›n›
burada tamamlad› ve beyinci¤in kas geliflimi üze-
rine do¤rudan etkisi olabilece¤ini gösterdi. Ülke-
ye dönüflte Samsun Devlet Hastanesi’nde mecbu-
ri hizmete bafllad›. 1988’de tekrar Hacettepe’ye
dönerek ö¤retim görevlisi oldu. O tarihten beri
ayn› klinikte görev yapmakta olan Topalo¤lu,
1989’da doçent, 1996’da profesör oldu. 

Topalo¤lu, 1997’de Bay›nd›r T›p Merkezi  ve
2003’te Hacettepe Üniversitesi Bilim ödülü sahi-
bi. 1992-2002 aras›nda birkaç kez Fransa’n›n
prestijli bir t›p kuruluflu olan Association França-
ise contre les Myopathies (AFM)’den, teflvik ödü-
lünü ald›.

Türkiye Çocuk Nörolojisi Derne¤i’nin yöne-
tim kurulu üyesi olan Topalo¤lu, 2001’den beri
Dünya Kas Cemiyeti’nin  (World Muscle Society)
genel sekreterli¤ini yapmakta. Neuromuscular
Disorders, Neuropediatrics ve The European Jo-
urnal of Paediatric Neurology dergilerinin yay›n
kurulunda. Ayr›ca, Neurology, Journal of Rhe-
umatology, Journal of Neurology Neurosurgery
and Psychiatry, ve Turkish Journal of Pediatrics
dergilerinde yay›nlar›n de¤erlendirilmesini yap›-
yor. 140 civar›nda yay›n› ve 2500 kadar at›f› bu-
lunmakta. Yine bir pediatri profesörü olan efli
Rezzan ile 21 y›ld›r evli olan Topalo¤lu, Binnaz
(17) ile Ali’nin (14) babas›. Onu her çarflamba
akflam› ve pazar sabahlar›, Hacettepe merkez
kampustaki hal› sahada top peflinde koflarken
görebilirsiniz. J.S. Bach’›n ‘’Aziz Matta Pasyo-
nu’’ eserini hiçbir fleye de¤iflmez, ancak
‘’Crosby, Stills ve Nash’’ grubunu da hiç unutma-
yaca¤›n› söylüyor.
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