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OZET

Kayabinar, B. Duchenne Muskiiler Distrofi’li Cocuklarda ikili Gorev Performansinin
incelenmesi. Hacettepe Universitesi Saghk Bilimleri Enstitiisi Noroloji
Fizyoterapistligi Programi Doktora Tezi, Ankara, 2023. Bu calisma Duchenne
Muskiiler Distrofi’li (DMD) ¢ocuklarin ikili gorev performansinin tipik gelisim gosteren
yasitlarina gore etkilenimini belirlemek, farkli fonksiyonel seviyedeki ¢ocuklarin ikili
gorev performanslarini karsilastirmak ve DMD’li ¢ocuklarda ikili gérev performansini
etkileyebilecek parametreler ile ikili gérev performansi arasindaki iliskiyi belirlemek
amaciyla planlandi. Calismaya 6 yasindan biyiik ve 10 metrelik mesafeyi bagimsiz
ylrlyebilen 45 DMD’li cocuk ve 49 tipik gelisim gosteren yasiti dahil edildi. Cocuklarin
demografik bilgileri kaydedildikten sonra tim cocuklarin motor-motor ve bilissel-
motor ikili gérev performanslari ve bilissel seviyeleri degerlendirildi. Ek olarak DMD’li
cocuklarin; fonksiyonel seviye, kassal performans, ambulasyon, denge, diisme
korkusu ve frekansi, yuriyls, bagimsizlik, aktivite ve katilim ve yasam Kkalitesi
degerlendirme sonucglari kaydedildi. Calismamizda DMD’li ¢ocuklarin ikili gérev
performanslarinin tipik gelisim gosteren yasitlarina gore disiik oldugu bulundu
(p<0,05). Farkli fonksiyonel seviyedeki DMD’li ¢cocuklarin ikili gorev performanslari
arasinda fark oldugu belirlendi (p<0,05). DMD’li ¢cocuklarin ikili gbrev performanslari
ile motor fonksiyonlar, diisme, bagimsizlik durumlari ve yasam kalitesi-ebeveyn
raporu arasinda iliski oldugu belirlendi (p<0,05). Calismamiz, DMD’li cocuklarda ikili
gorev performansinin yasitlarindan farkli oldugunu ve fonksiyonel kayiplardaki artis
ile daha da olumsuz etkilendigini gosterdi. Bu sonuglar DMD’de rehabilitasyon
programlarinda ikili gérev performansina yonelik egitimlere yer verilmesinin motor
fonksiyonlarin, bagimsizligin ve katiimin korunmasi/artiriimasi i¢in gerekliligini

ortaya koydu.

Anahtar Kelimeler: Duchenne Muskiiler Distrofi, ikili Gérev, Denge, Diisme, Yiiriiyiis
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ABSTRACT

Kayabinar, B. Investigation of Dual Task Performance in Children with Duchenne
Muscular Dystrophy. Hacettepe University Graduate School of Health Sciences
Programme of Neurology Physiotherapy Doctor of Philosophy Thesis, Ankara, 2023.
This study was planned to determine the effects of the dual-task performance of
children with Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) compared to their typically
developing peers, to compare the dual-task performance of children at different
functional levels, and to determine the relationship between parameters that may
affect dual-task performance in children with DMD. Forty-five DMD children older
than 6 years of age and able to walk 10 meters independently, and 49 typically
developing peers were included in the study. After recording the children's
demographic information, the motor-motor and cognitive-motor dual-task
performances and cognitive level of all children were evaluated. In addition,
functional level, muscle performance, ambulation, balance, frequency and fear of
falling, gait, independence, activity and participation, and quality of life results for
children with DMD were recorded. In our study, it was found that the dual-task
performance of children with DMD was lower than their typically developing peers
(p<0.05). It was determined that there was a difference between the dual task
performance of children with DMD at different functional levels (p<0.05). It was
determined that there was a relationship between the dual-task performance of
children with DMD and their motor function, falls, independence status, and quality
of life based on parent report (p<0.05). Our study showed that dual-task performance
in children with DMD is different from their peers and is further negatively affected
by the increase in functional losses. These results revealed the necessity of including
training on dual-task performance in rehabilitation programs in DMD in order to

protect/increase motor functions, independence and participation.

Key words: Duchenne Muscular Dystrophy, Dual Task, Balance, Falls, Gait
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1. GiRis

Duchenne Muskiler Distrofi (DMD), ilerleyici kas dejenerasyonu ve siklikla
gelisimsel, bilissel ve davranissal bozulmalar ile karakterize X'e bagh resesif bir
hastaliktir (1). DMD, miyofibrillerin kuvvetini, stabilitesini ve islevselligini saglayan bir
hiicre iskeleti proteini olan distrofinin yokluguna veya ciddi sekilde yetersiz olmasina
neden olan distrofin genindeki mutasyonlardan kaynaklanmaktadir (2, 3). DMD’li
cocuklar dogumda normal goriinmesine ragmen, bagimsiz ylirime ve ayakta durma
gibi gelisim basamaklarinda zorluklar erken c¢ocukluk doéneminde goériilmeye
baslamaktadir. Distrofin yokluguna bagl iskelet kaslarinin progresif harabiyeti ile 4
yas civarinda proksimal kas glicslizligl 6zellikle kalcada belirginlesmekte ve Gower’s
belirtisi goriilmektedir (4). Hastalik ilerledikce postiir ve denge bozukluklari, endurans
kaybi ve fonksiyonel becerilerde yetersizlikler ortaya ¢ikmaktadir. Kas kuvveti ve
enduranstaki ilerleyici azalma ile birlikte fiziksel aktivite kapasitesi giderek azalmakta,
aktivite icin harcanan enerji miktari artmakta ve ¢ok daha fazla diisme sikayeti ile
karsilasilmaktadir (4, 5).

Merkezi sinir sisteminde (MSS) serebellum, serebral korteks ve ayrica
0grenme ve hafiza olusumu icin dnemli bir bélge olan hipokampusun néronlarinda
yliksek dizeyde distrofin tespit edilmistir. Kaslarda distrofin proteininin periferik
miyofibrillere stabilite saglayan sarkolemma ile iligkili islevinin yanisira, néronal
distrofinin yeni sinaptik baglantilarin olusumunda rol oynadigi distiniilmektedir (6).
Distrofinin MSS’deki islevsel énemi ile tutarli olarak, DMD'li ¢ocuklarda; degisen
derecelerde sozel, kisa stireli ve calisan hafizada eksikliklerle birlikte ilerlemeyen
bilissel islev bozukluklari gorilmektedir ve zeka seviyeleri (IQ) normal arahgin bir
standart sapma altindadir (4).

DMD’li hastalarin ortalama yasam siresi giderek artmaktadir. Hayatta kalma
surelerindeki iyilesmeye ragmen, hastaligin ilerlemesi kacinilmazdir ve ciddi bir
fiziksel bagimhlik durumuna yol agmaktadir. Hastalarda goriilen ilerleyici gligstzlik,
kontraktirler, spinal deformite, akciger hastaligi, kardiyomiyopati ve degisken
derecelerde biligsel bozukluklarin timi, glinlik yasam aktivitelerini tamamlama

yeteneginde ilerleyici bozulmaya neden olmaktadir. Bu nedenle DMD



rehabilitasyonunda temel amaglar, hastaligin ilerlemesini yavaslatmaya, glinlik
yasam aktivitelerinin mimkiin oldugu kadar uzun siire siirdiirilmesine ve bireylerin
saglikla ilgili yasam kalitesini iyilestirmeye odaklanmistir (7, 8).

Gunlik yasam aktiviteleri cogu zaman, ikili gorev olarak adlandirilan yirirken
konusmak, canta tasimak, marketten ne alacagini disiinmek gibi birden fazla
aktivitenin ayni anda yapilmasini gerektirmektedir (9-13). Dikkatin eszamanl
gerceklestirilen iki gorev arasinda bolliinmesi her bir gorevin tek basina
gerceklestirilmesine gore gorevlerden birinde veya her ikisinde performansin
azalmasina neden olabilmektedir. ikili gérev performansindaki bu degisiklik ikili gérev
karmasasi veya ikili gorev etkisi olarak adlandiriimaktadir (9, 14, 15). Calismalar
noéromotor islev bozuklugu olan cocuklarda bilissel ve motor fonksiyonlardaki
bozulmaya bagli olarak, tipik gelisim gosteren cocuklara gore daha fazla ikili gérev
karmasasi yasandigini, yani ikili goérev performansinin daha kotli oldugunu
gostermektedir (16-18). DMD’li ¢cocuklarda da motor fonksiyon bozukluklarinin yani
sira Ozellikle dikkat, calisan hafiza ve yirUtlcu islevler gibi bilissel fonksiyonlarin
bozuldugu bilinmektedir (19-22) ve bu durumun ikili gérev performansini nasil
etkiledigi ile ilgili kapsamli bir calismaya literatiirde rastlanmamistir.

Bu bilgiler i1siginda bu ¢calisma DMD’li ¢cocuklarin ikili gérev performansinin
saglikh yasitlarina gore etkilenimini belirlemek, farklh fonksiyonel seviyedeki DMD’li
cocuklarin ikili gérev performansini karsilastirmak ve DMD’li ¢ocuklarda ikili gérev
performansini etkileyebilecek parametreler ile ikili gorev performansi arasindaki
iliskiyi belirlemek amaciyla planlanmistir.

Calismanin hipotezleri asagida sunulmustur:

H1: DMD’li cocuklarin ikili goérev performansi tipik gelisim gosteren
yasitlarindan farkhidir.

H2: Farkh fonksiyonel seviyelerdeki DMD’li ¢ocuklarin ikili gobrev
performanslari arasinda fark vardir.

H3: DMD’li cocuklarin ikili gorev performansi ile motor fonksiyonlari, diisme

durumlari, bagimsizlik seviyesi, yasam kalitesi arasinda iliski vardir.



2. GENEL BIiLGILER
2.1. Duchenne Muskiler Distrofi

Duchenne Muskiler Distrofi (DMD) 3600-6000 erkek canli dogumdan birini
etkileyen, X'e bagl resesif noromuskiiler bir hastaliktir (3, 23). DMD’nin
epidemiyolojisini inceleyen 40 calismanin dahil edildigi bir meta-analize gére DMD
prevalansi, 100.000 erkekte 7,1 vaka olarak bildirilmistir (24). DMD, miyofibrillerin
kuvvetini, stabilitesini ve islevselligini saglayan bir hiicre iskeleti proteini olan
distrofinin yokluguna veya ciddi sekilde yetersiz olmasina neden olan distrofin
genindeki mutasyonlardan kaynaklanmaktadir. Distrofin eksikligi kas liflerinin
ilerleyici, geri donlislimsiiz dejenerasyonuna neden olmakta ve bu durum kas zayifligi,
motor kilometre taslarinda gecikmeler, ambulasyon kaybi, solunum bozuklugu ve
kardiyomiyopati ile sonuglanmaktadir. iskelet kasi ve kardiyak tutulumun klinik seyri
degisken olsa da, 6lim genellikle solunum veya kardiyak yetmezliginin bir sonucu
olarak ortaya ¢itkmaktadir (2, 3, 19). DMD, yikici motor etkileriyle 6n planda olmasina
ragmen progresif olmayan bilissel bozuklugun varligi, hastalarin dnemli bir kisminda
yaygin bir 6zellik olarak kabul edilmektedir ve hastaligin ilk belirtileri arasindadir (25-
27).

Kas zayifig tipik olarak 2 ila 3 vyaslarinda belirginlesmektedir. DMD’li
cocuklarda, alt ekstremitelerden baslayarak, proksimalden distale dogru gelisen
ilerleyici kas zayifiginin sonucu olarak ortaya ¢ikan en erken belirtiler; merdiven
¢ikmada guicliik, 6rdekvari yirtyis ve sik diismelerdir (3, 28, 29). Yiriime gibi motor
kilometre taslarinin gelisiminde gecikme gorilebilmekte ve bu da ¢cocugun gelisimsel
olarak yasitlarinin gerisinde kalmasina neden olabilmektedir (3). Diger belirtiler
arasinda; yerden ayaga kalkmada Gower’s manevrasinin kullanilmasi, parmak ucu
ylrliime, baldir kaslarinda daha belirgin olan psddohipertrofi, lumbal lordozda artis,
ziplama ve kosma zorlugu yer almaktadir (24, 30, 31). Hastalarin ¢oguna, fiziksel
yetenekleri vyasitlarindan belirgin sekilde farkllastiginda, yaklasik 5 yasinda tani
konmaktadir (23, 32). Cogu hasta 10-12 yaslarinda tekerlekli sandalyeye bagiml hale

gelmekte ve 20 yas civarinda destekli ventilasyona ihtiya¢ duymaktadir. Tekerlekli



sandalyeye bagimlilikla birlikte skolyoz ve kas kontraktirleri gibi komplikasyonlar
daha hizh ilerlemekte ve optimal bakim ile, DMD'li ¢ogu hasta 20 ila 40 yaslari
arasinda kalp ve/veya solunum yetmezliginden 6lmektedir (28). DMD'nin dogal seyri,
daha kapsaml tibbi ve terapétik yonetim, glukokortikoidlerin kullanimi ve hastalik
modifiye edici tedavilerin ortaya ¢cikmasiyla yillar icinde degismistir. Bu ilerlemeler,
uzamis ambulasyon, siddetli kontraktiir ve deformite (skolyoz dahil) gelisiminde
azalmalar ve/veya gecikmeler, kardiyorespiratuar durumun iyilesmesi ve yetiskinlige
kadar uzayan fonksiyon ile sonuclanmistir (33). Fransa'da yapilan bir arastirmada,
ortalama yasam siiresinin 1970'ten 6nce doganlar icin 25,77 yil ve 1970'den sonra

doganlar igin 40,95 yil oldugu bildirilmistir (34).

2.2. Genetik ve Patofizyoloji

Distrofini kodlayan ve Xp21 kromozomu Uzerinde yer alan DMD geni 79
ekzondan olusmaktadir ve bilinen en buyilk insan genidir (35). Blylk boyutu
nedeniyle mutasyonlara karsi duyarlidir ve mutasyonlarin (i¢cte biri de-novo
(ebeveynlerden gelen bir gen mutasyonu degil de yumurta veya sperm hiicresi veya
zigotta olusmus mutasyondur) meydana gelmektedir (30). Bu yliksek mutasyon orani
ayni zamanda DMD'li hastalar i¢in tanimlanan genis mutasyon varyasyonunun da
temelini olusturmaktadir (36). DMD’deki mutasyonlarin yaklasik %65-70’i delesyon,
%5-15'i duplikasyon ve %20'si nokta mutasyonlari, kiiciik delesyonlar ve insersiyon
mutasyonlardan olusmaktadir (36, 37). Bu delesyonlar ve duplikasyonlar genin
herhangi bir yerinde meydana gelebilmekle birlikte “sicak nokta” adi verilen
bolgelerde; delesyonlar ekzon 45-55 ve duplikasyonlar ekzon 2-10 arasinda
yogunlasmistir. DMD'li hastalarin yaklasik %47'sinde ekzon 45-55 ve %7'sinde ekzon
3-9 sicak noktalarinda mutasyonlar bulunmaktadir (38, 39). Delesyon ve duplikasyon
mutasyonlarinin sonucu okuma cercevesi kuralina gore iki yonli olabilmektedir.
Delesyon veya mutasyona ugrayan ekzonlardaki niikleotid sayisi 3'e bollinebilir ise
okuma cergevesi bozulmamakta (cerceve i¢ci mutasyon) ve bu durumda mRNA
tarafindan aktin hiicre iskeletini hiicre disi matrise baglamak i¢in cok 6nemli olan N-

terminal ve C-terminal alanlarini igeren bir distrofin proteininin transkripsiyonu



gerceklesmektedir. Becker Muskiler Distrofi’li (BMD) hastalarda bulunan bu
distrofinler biraz daha kisa veya uzun olmasina ragmen bir dereceye kadar
fonksiyonlarini  korumaktadir. Aksine, delesyona veya duplikasyona ugrayan
eksonlarin niikleotit sayisi 3'e béliinemez oldugunda, okuma gergevesi bozulmakta ve
bu da transkripsiyon sirasinda anormal amino asitlerin proteine dahil edilmesine yol
acmaktadir (cerceve disi mutasyon). Genellikle, yanlis bir okuma ¢ergevesi birgok
durdurma kodonu icerip transkripsiyonun erken sonlandirilmasina ve kesik bir
proteinin Giretilmesine yol agmaktadir. DMD’de ortaya ¢ikan bu distrofinler, hiicre disi
matrise baglanan 6nemli alandan yoksundur ve bu nedenle islevsel degildir. Sonug
olarak, aktin hiicre iskeleti ile bag dokusu arasindaki baglanti kaybolmakta ve kasilma
sirasinda kas lifleri kolayca hasar gérmekte, bu da kronik kas hasarina, inflamasyona
ve sonunda kas liflerinin yag ve fibrotik doku ile yer degistirmesine ve dolayisiyla kas
fonksiyonunun kaybina yol agmaktadir (36, 40).

DMD geni 7 promotor icermekte ve bu promotorler dokularda farkli protein
izoformlari Uretmektedir. Genin 5' ucundaki mutasyonlar (ekzon 1-31), sirasiyla
iskelet ve kalp kaslarinda, korteksteki néronlarda ve serebellar purkinje hiicrelerinde
ifade edilen en uzun (g izoform olan Dp427m, Dp427c ve Dp427p'yi etkilemektedir.
Tam uzunluktaki distrofin izoformlarina ek olarak, daha kisa distrofin izoformlari dort
dahili promotor tarafindan tretilmektedir (35). Bu izoformlardan; Dp260 (ekson 31-
44) esas olarak retinada, Dp140 (ekson 45-55) merkezi sinir sisteminde, bobrekte ve
embriyonik beyinde yiiksek seviyelerde, Dp116 (ekson 56-62) primer olarak periferik
sinirlerde ve schwann hiicrelerinde eksprese edilmektedir. Dp71 (ekson 63 ve asagisi)
her yerde bulunmakla birlikte néronal hiicrelerde daha yiksek seviyelerde eksprese
edilmektedir (28, 35).

Saglikh bir kasta distrofin proteini; miyofibrillerin tim uzunlugu boyunca
sarkolemmanin hiicre ici ylzeyine vyerleserek, distrofinle iliskili glikoprotein
kompleksi (DIGK) adi verilen biiyiik bir glikoprotein kompleksinin bir bilesenini
olusturmaktadir. Distrofinle iliskili proteinler, hiicresel lokalizasyonlarina gore (g
gruba ayrilabilmektedir: hiicre disi (a-distroglikan); transmembran (B-distroglikan,

sarkoglikanlar, sarcospan); sitoplazmik (distrofin, distrobrevin, sintrofinler, néronal



nitrik oksit sentaz(nNOS)) (41). Distrofinin kastaki temel islevi, kasiimalar sirasinda N-
terminal alanli F-aktin'e ve C-terminal alanh B-distroglikan'a baglanip, kdprileyici ve
baglayici protein gorevi gorerek lifleri stabilize etmektir (32, 42). Distrofin eksikligi,
DIGK'nin parcalanmasina ve F-aktin ile hiicre disi matris arasindaki etkilesimin
kaybolmasina neden olmaktadir (28). DIGK, kas hiicresi yapisal bitinlGgini ve
kasilma aktivitesini korumada ®nemli rollere sahip oldugundan, DIiGK'nin
parcalanmasi, kas hicresi islevi Gzerinde genis kapsamli sonuclara yol agcmaktadir
(28):

Sarkolemmanin zayiflamasi: Kuvvet, sarkolemma tarafindan mekanik stresin
verimli bir sekilde ele alinmasini gerektiren sarkomerin tekrarlanan kasilma ve
gevseme dongitleri yoluyla Uretilmektedir. Saglikli kasta sarkolemmanin bitiunluga,
hiicre iskeleti, sarkolemma ve DIiGK ve integrin kompleksi yoluyla hiicre disi matris
arasindaki baglantilar ile korunmaktadir. DMD'de DiGK'nin parcalanmasi, kasilma
hasarina karsi oldukca duyarh hale gelen sarkolemmayi zayiflatmaktadir (28).

Fonksiyonel iskemi: Distrofin yoklugunda, nNOS sarkoplazmaya yanlis lokalize
olmakta ve toplam hiicresel nNOS seviyesi diismekte, sonuc¢ olarak koruyucu
vazodilatasyon tehlikeye girmekte ve kasta iskemik hasara yol agmaktadir (43).

Serbest radikal hasari: Hayvan modellerinden ve DMD'li hastalardan alinan
kas orneklerinde, normal kasa gére 6nemli dlclide daha fazla serbest radikal Giretimi
oldugu bulunmustur. Bu serbest radikal tretimi, distrofik kasta artan protein, lipid ve
DNA oksidasyon belirteclerine yol acarak devam eden ve tekrarlayan oksidatif hasari
gostermektedir. Ayni zamanda distrofik kas saglikh kasa gére oksidatif strese karsi
daha savunmasizdir. indirgenmis glutatyon, kasi zararli oksidatif hasara karsi koruyan
en bol ve 6nemli antioksidanlardan biridir; bununla birlikte, distrofik kasta glutatyon
seviyeleri 6nemli 6l¢clide azalmaktadir ve bu nedenle distrofik kasta oksidatif stresle
bas etme yetenegi blylk 6lclide azalmaktadir. DMD patogenezinde oksidatif strese
isaret eden bu kanitlara ragmen, antioksidan tedavisi hastalarda onemli klinik
faydalar saglamamistir (28, 44).

Sitozolik kalsiyum konsantrasyonunun artmasi: DMD’li hastalarin kasindaki

dinlenme sitozolik (6zellikle subsarkolemmal) kalsiyum konsantrasyonu, saglikli



kastan daha yuksektir. Artan kalsiyum konsantrasyonu mitokondriyal disfonksiyona
yol agarak, metabolik kusurlara ve kas 6limine sebep olmaktadir (45).

Rejenerasyon hatasi: DMD'de ortaya c¢ikan kas kaybi, fibrozis ve yag
replasmaninin nedeni kasin yenilenememesidir. Sagliklh kasta hasar, uydu
hiicrelerinin asimetrik bélinmesiyle onarilir ve bu siirecte DIGK’nin rol oynadig
diisiiniilmektedir. DiGK'nin parcalanmasi, aktive edilmis uydu hiicrelerinin miyojenik
baglantisini tehlikeye atarak rejenerasyonu bozmaktadir (46).

Kas hasarinin sonuglari: DIGK’nin parcalanmasina bagl kas hasari distrofik
kasta kusurlu organellere ve degisen hiicresel bilesenlere neden olmaktadir. Normal
kasta kusurlu organeller ve islevsiz proteinler otofaji ile uzaklastirilirken DMD’de
otofaji ciddi sekilde inhibe olmaktadir. Bozulmus otofaji, islevsiz proteinlerin ve
kusurlu organellerin  kontrolsiiz  birikimine ve nihayetinde kas hicresi
dejenerasyonuna yol agmaktadir (28). Hastaligin erken evresinde, dejenere kas
rejenerasyon ile onarilirken daha sonraki asamalarda, distrofik kastaki kronik
inflamasyonun rejeneratif kapasiteyi bozmasi nedeniyle 6li kas hiicrelerinin yerini

yag ve fibroz doku almaktadir (47).
2.3. Tani

DMD’de tani siphesi uyandiran ilk belirtiler erken ¢ocukluk déneminde
gorilen yirimede gecikme, sik diismeler, Gower’s belirtisi, kosma ve merdiven
cikmada zorluktur (23, 36). Ayni zamanda DMD’li hastalarin bircogunda bilissel
bozukluk vardir ve konusmada gecikme sik goruliir; bu nedenle bu bulgular da DMD
siphesi uyandirmahdir (28).

DMD semptomlari olan ¢ocuklarda basit, ucuz ve kolay bulunabilen bir kan
testi olan serum kreatin kinaz (CK) seviyesinin kontrol edilmesi dnemlidir ¢lnki
DMD’li hastalarda CK seviyeleri genellikle dogumdan itibaren 6nemli dlclide yiksektir
(3, 36). DMD'li hastalarda devam eden kas hasari ve bu enzimlerin iskelet kasinda
yiksek ekspresyonu nedeniyle plazma aspartat transaminaz (AST) ve alanin
transaminaz (ALT) seviyeleri de belirgin bir sekilde artmistir; ancak, CK seviyeleri kas

hasarinin daha spesifik bir belirteci oldugundan, AST ve ALT seviyeleri genellikle



DMD'den sliphelenilen hastalarda standart bir teshis calismasinin parcasi olarak
degerlendiriimemektedir. DMD vyalnizca yliksek plazma CK seviyelerine dayanarak
teshis edilemez; genetik dogrulama ¢ok nemlidir (28, 36).

DMD’de molekiker genetik testler taninin temelini olusturmaktadir (30).
DMD’li hastalarin %70’inde bir veya daha fazla ekzonun delesyon veya duplikasyonu
oldugundan test en iyi sekilde multipleks ligasyona bagli prob amplifikasyonu (MLPA)
veya karsilastirmali genomik hibridizasyon dizisi (dizi CGH) ile yapilmaktadir (2, 36).
Bir baska genetik test olan multipleks PCR kullanimi yalnizca delesyonlari
tanimlayabildiginden ve mutasyonun c¢ergeve ici/cerceve disi ayrimini
yapamadigindan onerilmemektedir ancak daha uygun maliyetli olmasi sebebiyle
bircok laboratuvarda kullaniimaktadir (36). MLPA veya karsilastirmali genomik
hibridizasyon dizisi yontemleriyle bir delesyon veya duplikasyon mutasyonunun
sinirlarinin  tanimlanmasi ve mutasyon sonucu okuma g¢ergevesinin korunup
korunmadigi belirlenebilmektedir. Delesyon veya duplikasyon testi negatifse,
DMD'de goriilen kalan mutasyon tirlerini (yaklasik %25-30) taramak igin genetik
dizileme (Sanger dizileme) yapilmalidir. Bu mutasyonlar, yeni nesil dizileme
kullanilarak tanimlanabilen nokta mutasyonlarini (nonsense veya missense), kigik
delesyon ve duplikasyonlari veya insersiyon mutasyonlari icermektedir (2, 28, 36).

Cogu hastada DMD tanisi icin kas biyopsisi gerekli degildir, ancak MLPA, dizi
CGH veya Sanger dizilimi kullanilarak hi¢gbir mutasyon saptanmadiginda ya da hastada
uyumsuz bir fenotip oldugunda endikedir (30). Bu durumlarda, kas biyopsisinin
amaci, imminofloresan analizi kullanilarak distrofinin uygun sekilde lokalize olup
olmadigini belirlemek veya Western blot ve immiinofloresan kullanilarak distrofinin
varliginin veya boyutunun degerlendirilmesidir. Uyumsuz fenotipe sahip hastalarda
distrofin analizi, hastalik seyrinin neden beklenenden daha yavas veya daha hizli
olduguna dair bir agciklama saglayabilirken, bunun bilinmesi aslinda hastaligin seyrini
degistirmeyecektir. Bu nedenle, bu analiz istege bagldir ve zorunlu degildir (28, 36).

Hastada nedensel bir mutasyonun tespit edildigi durumlarda, annenin tasiyici
olup olmadigi degerlendirilmelidir. Annenin tasiyici oldugu dogrulanirsa, annesi ve kiz

kardesleri ve potansiyel olarak teyzeleri ve kuzenleri de tasiyici olabilir ve onlarin da



genetik danismanlik almasi 6énerilmektedir. Tasiyici olan annelerin DMD'li baska bir
oglu veya tasiyici olan bir kizi olma olasiligl %50'dir. Tasiyici olmayan annelerin germ
hatti mozaisizmi nedeniyle DMD'li baska bir ogula sahip olma riski %14'e kadar
ctkmaktadir. Kadin DMD tasiyicilarinin ¢ogu asemptomatiktir (28). %20'ye kadarinda
hafif ila orta derecede kas zayifligi ve CK seviyelerinde %50-60 oraninda ylikselme
gorulmektedir. Tasiyici kadinlarin %8'inde kardiyak tutulum meydana gelebilmektedir
(30).

DMD igin genetik tedavilerin ortaya ¢ikmasiyla, spesifik bir genetik tani, her
hastanin terapotik seceneklerini degerlendirmek ve segmek igin 6zellikle 6nemli hale
gelmistir. Ornegin, Translarna (Ataluren) nonsense mutasyonlarin neden oldugu 5 yas
ve Uzeri ambule DMD’li hastalarin tedavisi icin Avrupa'da onaylanmistir (48). DMD'nin
ilerleyici bir hastalik oldugu ve kas kaybinin blytk olasilikla geri dondiriilemez oldugu
gbz onlne alindiginda, bu tir hastaligi modifiye edici tedaviler, uygun hastalarda
mumkiin oldugunca erken baslatilmalidir. Onay asamasindaki ekzon atlama tedavileri

icin de genetik mutasyonun tam olarak tanimlanmasi énemlidir (36, 49).
2.4. Klinik Ozellikler

DMD’li ¢ocuklar yasamin ilk wyillarinda tipik olarak normal gelisim
gostermektedir ve motor gelisimin donim noktalarina normal olmasa da biraz
gecikmeli olarak ulagsmaktadir. Bununla birlikte biyime hizi normal gelisim gosteren
cocuklara kiyasla daha yavastir ve boy kisaligi gorilebilmektedir. Bazi bebekler hafif
hipotonik olabilmektedir ve zayif bas kontrolii ilk belirtisidir. Hastalarda atipik bir yiz
yoktur ancak ilerleyen yillarda ylz kaslarinda zayifhigin baslamasiyla ge¢ ¢ocukluk
déneminde transvers belirtiler gériilebilmektedir. Uretral ve anal sfinkter zayifligina

bagli inkontinans nadirdir ancak varsa da gec bir bulgudur (50).
2.4.1. Néromuskiiler Ozellikler

DMD’de kas zayifhgl proksimal kaslarda distal kaslara, alt ekstremitede Ust
ekstremiteye gére daha belirgindir. ilk olarak proksimal alt ekstremite ve gévde kas

zayifligl, ardindan (st ekstremite ve distal kaslarin tutulumu ile karakterize bir seyir
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gorilmektedir. Boyun fleksor kas zayifhig da ilk gorulen belirtilerdendir (30, 50).
Pelvik kaslarin zayiflamasiyla; lumbal lordozda artis, érdekvari yiriyils, merdiven
¢tkma, kosma, ziplama ve yerden ayaga kalkmada zorlanma goérilmektedir. Cocuklar
ayaga kalkmak igcin Gower’s belirtisi olarak adlandirilan, ellerini ve ayaklarini miimkin
oldugunca birbirine yaklastirip, elleri ile bacaklarindan ve dizlerinden destek alarak
bacaklari Uzerinde tirmanma seklinde bir hareket ortaya c¢ikarmaktadirlar. Asil
kontraktiri nedeniyle parmak ucu yuriyus ve yikilan kas liflerinin yerini yag ve fibroz
dokunun almasiyla baldir kaslarinda psdédohipertrofi gérilen diger belirtilerdir (51).

DMD’de ekstremite ve govde kaslarindaki ilerleyici zayifliflik distrofik postur
ve eklem kontraktiirlerine yol acarak hastalarin kompansatuar adaptasyonlar
gelistirmesine neden olmaktadir. YiriyUs, ayak bilegi plantar fleksiyonuna eslik eden
artmis lumbal lordoz ve anterior pelvik tilt ile sirdiirilmektedir. DMD’li hastalarda
adim uzunlugu ve yuriyus hizi gibi uzaysal-zamansal 6zellikler saglikli yasitlarina gore
azalmistir ve terminal destek fazinda diz hiperekstansiyonu ve sallanma fazinda
artmis kalca ve ayak bilegi fleksiyonu gorilmektedir (52, 53). Alt ekstremite
kaslarindaki zayifik ve kontraktiirler ilerleyip artik kompanse edilemediginde
bagimsiz yliriime yetenegi tehlikeye girmektedir (54).

ilerleyici kas zayiflig1 ve kontraktiirler ayni zamanda dengenin de bozulmasina
neden olmaktadir. Hastalarda zayif kalca ve diz ekstansor kaslarini kompanse etmek
icin destek ylzeyi genislemekte, dizler hiperekstansiyona gitmekte ve lumbal lordoz
artmaktadir. Ayak bilegininin artmis plantar fleksiyon deformitesi ayagin yerle temas
ylizeyini azaltarak dengeyi bozmakta, diisme riski olusturarak yaralanmalara ve
diisme korkusunun olusmasina neden olmaktadir (5, 54). Denge ve yiriyusteki bu
bozulmalar ve diisme korkusu cocuklarin fonksiyonelligini azaltmakta, sosyal
katihmda ve giinlik yasam aktivitelerinde kisitliliklara yol agmakta ve yasam kalitesini

olumsuz etkilemektedir (54, 55).
2.4.2. Bilissel Ozellikler

Duchenne de Boulogne tarafindan 1868'de DMD'nin yapilan ilk taniminda

bile, biligsel eksikliklerin varligi tanimlanmigtir. Duchenne “Zeka donuktu ve konusma
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zordu. Temporal bolgeler, hidrosefalide oldugu gibi asiri ¢ikintihydi” ifadeleriyle
DMD’li g¢ocuklarda daha disik entelektiiel performansa ek olarak, belirli dil
bozukluklarini fark etmis ve beyin yapisi ile bilissel fonksiyon arasinda bir iliski
olabilecegini 6ne slirmustir (20, 56, 57). Daha sonra ki yillarda yapilan bir¢ok ¢calisma
ile Duchenne’nin bu klinik gbzlemi dogrulanmistir (21, 26, 27, 58, 59). DMD ilerleyici
olmadigi distnulen bilissel bozukluk ile karakterizedir ve DMD'li erkek ¢ocuklarin
Ucte birinde, yas ve cinsiyet acisindan eslestirilmis kontrollerle ve diger néromdskiiler
bozukluklari olanlarla karsilastirildiginda ilerleyici olmayan bilissel bozukluk
gorilmektedir. DMD’li ¢ocuklarda, tam olgekli zeka katsayisi (FSIQ) ortalamasi
normalin yaklasik 1 standart sapma altindadir (60). DMD vakalarinin %19-35'inde
FSIQ <70 (zihinsel engellik icin kesme deger), %3'linde FSIQ<50 (orta-siddetli zihinsel
engellilik) oldugu tahmin edilmektedir (4, 61). Ayrica bircok calismada, performans
zeka bolumleri (P1Q) ile s6zel zeka bolimleri (VIQ) karsilastiriimis, VIQ'nun PIQ'dan
daha fazla etkilendigi bildirilmistir. Kisa streli sozel hafiza (calisan hafiza), yiratici
islevier ve dikkatin bazi yonlerinde eksiklikler, anlatim/dil/okuma becerilerinde
sorunlar ve dil ediniminde gecikmeler DMD’de en sik goriilen bilissel 6zelliklerdir (19,
22, 31). Genel olarak, DMD hastalarinin %44'iinde 6grenme gligligl vardir. Ayrica,
DMD hastalarinda dikkat eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu, epilepsi, anksiyete ve
otizm spektrum bozukluklari gibi nérodavranissal komorbiditeler genel pediatrik
popiilasyona kiyasla daha fazla gériilmektedir (4, 58, 62).

DMD’de goriilen bu bilissel etkilenimler sadece kaslarin degil beynin de
distrofin eksikliginden etkilendiginin bulunmasiyla acikliga kavusmustur (20). Merkezi
sinir sisteminde (MSS) serebellum, serebral korteks ve ayrica 6grenme ve hafiza
olusumunda 6nemli bir bolge olan hipokampus néronlarinda yiksek diizeyde
distrofin tespit edilmistir (6). Ozellikle Dp140 ve Dp71’i etkileyen distal ucta ki (3’
ucuna dogru) mutasyonlarin daha disik 1Q ile iliskili oldugu bircok calismada
belirtiimektedir (1, 26, 58). Bununla birlikte proksimal ucta ki (5" ucu) mutasyonlar da
bilissel sorunlara neden olmaktidir; bu bolgedeki Dp472c ve Dp472p izoformlari
korteks, hipokampiis ve serebellumda eksprese edilmektedir ve yeni sinaptik

baglantilarin olusumunda ve stirdiriilmesinde rol oynadigi distinilmektedir (26, 63).
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Bu yapilar insan hafizasinda 6énemli bir rol oynayan ve gelecegi planlama, karar verme
becerileri, muhakeme, dikkat stresi gibi ylritiicl islevlerden sorumlu olan frontal lob
ile de baglantilidir (21). Dp140 glial hicrelerde eksprese edilmekte ve sinaptik
iletimde onemli rol oynamaktadir, Dp71 ise, perivaskller astrositlerde eksprese
edilmekte ve bu nedenle kan beyin bariyeri islevinde 6nemli bir rol oynadigi
distnilmektedir (26, 63). Distal ucu etkileyen mutasyonlarda Dp472'ye ek olarak bu
kisa distrofin izoformlari da bozuldugunda kiimilatif bir kayip oldugu belirtiimekte,
MSS’de bol miktarda eksprese edilen bu izoformlar tarafindan gerceklestirilen
fonksiyonlarin kaybolabilecegi ve iliskili bilissel ve noéropsikiyatrik bozukluklarin
gorilme riskinin artabilecegi belirtilmektedir (19, 26). Nadir gorilmesine ragmen
Dp71 mutasyonlarinin daha ciddi bilissel bozuklukla iliskili oldugu distnilmektedir
(56). Manyetik rezonans goriintlileme ile beyin yapisini inceleyen bir calismada
DMD’li hastalarin saglikli kontrollere kiyasla daha kiglik gri madde ve toplam beyin
hacmine sahip oldugu ve DMD’li hastalar kendi icerisinde Dp140 etkilenmis ve
etkilenmemis olarak iki gruba ayrilip karsilastirildiginda Dp140 etkilenmis olan
hastalarin etkilenmemis olanlara gére de daha kiiglik gri madde ve toplam beyin

hacmine sahip oldugu gorulmustir (58).
2.4.3. Ortopedik Komplikasyonlar

DMD’li hastalarda ortopedik komplikasyonlar siklikla gériilmektedir. ilerleyici
myopati ve kortikosteroid ilaglarin yarattigi osteotoksisisteye bagli olarak kemik glict
azalmakta ve osteoporoz gelismektedir. Yiriiyen hastalarda sik diismeler de bu
duruma eklendiginde kirik insidansi artmaktadir (50, 64). Ozellikle kortikosteroid
kullanan hastalarda vertebra ve uzun kemik kiriklari oldukca yaygin gorilen
komplikasyonlardir. Vertebra kiriklari siklikla asemptomatiktir, ancak tedavi
edilmediginde sirt agrisina ve omurga deformitelerine yol acabilmektedir. En sik
gorilen ekstremite kiriklari; distal femur, tibia ve fibuladadir ve bu alt ekstremite
kiriklari erken kalici ambulasyon kaybina neden olmaktadir. Ayrica uzun kemik
kiriklarindan sonra gelisen yag embolisi sendromuna bagl 6lim gorilebilmektedir

(64).
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Kortikosteroid tedavisi almayan neredeyse tim hastalarda skolyoz
gelismektedir. DMD’li hastalarda skolyoz gelisiminin nedeni tam anlasilamamis olsa
da artan kas zayifig ve azalan mobilitenin altta yatan faktorler oldugu
disunilmektedir. Skolyoz akciger kapasitesini olumsuz etkilemekte ve ambulasyon
kaybindan sonra hizla ilerlemektedir (30, 65).

ilerleyici kas zayiflig1 ve fonksiyon kayiplari beraberinde eklem kontraktiirlerini
getirmektedir (66). Kontraktirler baslangicta kalca, diz ve ayak bileginde gorilmekte
ve ayaklarda ekinovarus deformitesi gelismektedir (51). Azalan eklem hareket agikhgi,
motor performans ve hareketlilik nedeniyle hastalarin giinlik yasam aktivitelerindeki
fonksiyonlari bozulmaktadir. Ambulasyon kaybindan sonra tekerlekli sandalyeye

gecisle birlikte kontraktir gelisimi hizlanmaktadir (67).
2.4.4. Pulmoner Tutulum

DMD’li hastalarda gortilen solunum komplikasyonlari en 6nemli morbidite ve
mortalite sebeplerindendir. Zaman igerisinde kademeli olarak artan solunum kas
kuvveti kaybi ile birlikte azalmis ventilasyon ve zayif 6kslrik ciddi komplikasyonlara
yol agcmaktadir. Bu komplikasyonlari; solunum kaslarinda yorgunluk, sekresyonlarin
atilamamasi, atelektazi, pndmoni, gece hipoventilasyonu/obstriktif uyku apnesi ve
nihayetinde gindiz solunum yetmezligi olarak siralamak mimkindir (64, 68, 69).
Pulmoner fonksiyonlardaki bozulma 9-11 yaslarinda baslamakta ve zorlu vital
kapasite (FVC) yilda %5-10 oraninda azalmaktadir (51). DMD’li hastalarda FVC paterni
3 asamada ilerlemektedir. Ambulatuar donemde FVC yillik olarak yiikselmekte, erken
non-ambulatuar donemde ilk birka¢ yil sabit kalmakta ve ge¢ non-ambulatuar
dénemden 6lime kadar azalarak gitmektedir. FVC'nin 1 litrenin altina diismesinin

yasam siresinin azaldiginin bir gostergesi oldugu belirtilmektedir (68, 69).
2.4.5. Kardiyovaskiiler Tutulum

Kalp hastaligi DMD’li hastalarda en yaygin 2. 6lim nedenidir ve hastalarin
%10-20'si kalp yetmezliginden 6lmektedir (68). Distrofin proteininin kalp kasindaki

eksikligi dilate kardiyomiyopati gelisimine neden olmakta, miyokard fizyolojik
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talepleri karsilayamaz hale gelmekte ve kalp yetmezligi ve aritmiler ortaya
cikmaktadir (3, 64). Dilate kardiyomiyopati oncelikle sol ventrikiili tutup, nefes
darhgina ve diger konjestif kalp yetmezligi semptomlarina yol agmaktadir (68).
Kardiyomiyopatinin ilk belirti verdigi donem genellikle 10 yasindan sonradir, 14 yasina
kadar hastalarin (gte birini etkilemekte ve 18 yasin Uzerindeki tiim hastalarda
gorilmektedir (30). Ancak hastalar azalmis fiziksel aktivite ve hareketsizlik nedeniyle
kardiyomiyopati iyice ilerleyene kadar c¢ogunlukla belirgin semptom

gostermemektedir (3).
2.5. Duchenne Muskiiler Distrofi’de Degerlendirme

DMD'nin etkili yonetimi icin DMD patolojisi, patokinezyolojisi, dogal seyri ve
hastaligin prognozu iyi anlasilmaldir. Bu nedenle hastanin hedeflerini ve yasam
tarzini dikkate alan bireye 6zgi iyi bir degerlendirme programi ¢ok énemlidir. Tani
konuldugu andan itibaren, néromuskiler, kognitif, ortopedik ve kardiyopulmoner
bozukluklari en aza indirmek icin Uluslararasi Islevsellik, Sakatlik ve Saglik
Siniflandirmasinin (ICF) tim alanlari degerlendirmeli ve ileriye dénik yol haritasi

cizilmelidir (2).
2.5.1. Néromuskiiler Degerlendirme

DMD’de multidisipliner bir rehabilitasyon degerlendirmesi kas kuvveti, pasif
eklem hareket acikligi, kas kisaligi, postiir, fonksiyon, giinlik yasam aktiviteleri (GYA)
ve yasam kalitesi 6lctiimlerini kapsamaktadir (2). Kas kuvvetinin degerlendiriimesinde
en sik kullanilan yontemler klinikte herhangi bir ekipmana gerek olmadan kolayca
uygulanan manuel kas testi ve objektif bir 6lciim olan myometredir (23). North Star
Ambulasyon Degerlendirmesi (NSAD), 6 dakika yiriime testi (6 DYT) ve sireli
performans testleri ylrlyen hastalarda motor fonksiyonlari degerlendiren temel
testlerdir ve 6 ayda bir yapilmasi onerilmektedir. NSAD, 6 DYT ve sireli performans
testleri yiksek gecerlilik ve glvenirlige sahiptir ve ayni zamanda klinik degisimlerin
izlenmesinde ve yeni tedavi yontemlerinin degerlendirilmesinde belirleyici sonuglar

vermektedir (70). 7 yasina kadar 6 DYT ve sireli performans testlerinde kazanimlar
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olabilmekle birlikte; 7 yasindan sonra ki stiregte 6 DYT'nin 325 m’nin altina diismesi,
yerden ayaga kalkma siresinin 30 sn’den, 4 basamak merdiven ¢ikma siresinin 8
sn’den, 10 m yurime veya kosma siresinin 10-12 sn’den fazla olmasi ve NSAD’daki
hizli distis 12 ay icerisinde ambulasyonda biyik bir fonksiyonel kayip ile
iliskilendirilmistir (2). Motor Fonksiyon Olciimii (MFM) ambulasyonu devam eden ve
etmeyen bitin DMD’li hastalarda motor performansi detayli bir sekilde
degerlendiren bir baska Olcektir. Ambulasyonu kaybeden hastalarda Egen
Klasifikasyon Skalasi  bircok alandaki fonksiyonlari  degerlendirmek igin
kullanilmaktadir. Fonksiyonlarin glnlik yasam aktivitelerini nasil etkilediginin
belirlenmesinde WeeFIM, Barthel indeksi ve  ACTIVLIM kullanilan &lgekler
arasindadir. Yasam kalitesinin degerlendirilmesinde en sik kullanilan élgekler; PedsQL
néromuskiiler modiil, Diinya Saghk Orgiitii Yasam Kalitesi Kisa Formu (WHOQOL-
BREF) ve Kisa Form-36 (SF-36)’dir (71, 72).

2.5.2. Bilissel Degerlendirme

DMD’li ¢ocuklarda yenidogan taramasi ve erken tanidan hemen sonra en
erken donemde bilissel alandaki gelisimsel gecikmeleri belirlemek olduk¢ca 6nemlidir.
Bayley-lll infant Gelisim ve Griffiths Zihinsel Gelisim Olcekleri DMD’li ¢ocuklarda
erken donem gelisimsel gecikmeleri belirlemek amaciyla kullaniimaktadir (2, 73).

Son yillarda DMD’de gorilen bilissel bozuklulari arastiran galisma sayisi
artmistir. Bu calismalarda DMD’li ¢cocuklarin zeka seviyesi ve bilissel becerilerini
degerlendirmek amaciyla en sik kullanilan ara¢ Weschler Cocuklar icin Zeka Olcegi
‘dir (21, 22, 25-27, 59). Bu 6lcegin alt testleri olan Sayi Dizisi Testi (Digit Span Test) ve
Harf-Sayi Siralama Testi calisan hafizayl degerlendirmektedir. Kelime dagarcigi, sozel
anlama, benzerlik kurma ve akil ylritme ile ilgili alt testlerde diger bilissel alanlar
degerlendirilmektedir (26). Kaufman Zeka Testi (Kaufman Assessment Battery)
DMD’li ¢cocuklarda siklikla kullaniimis bir baska bilissel degerlendirme 6lcegidir (19,
20, 59).

DMD’li c¢ocuklarda goriilebilen anksiyete, duygu durum bozuklugu ve

depresyon gibi durumlarin degerlendirilmesinde; Gugli Yonler ve Gugllukler Anketi,
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Hasta Saghgi Anketi-9 maddelik depresyon dlcegi, Yaygin Anksiyete Bozuklugu Olcegi

kullanilabilecek 6lgekler arasindadir (62).
2.5.3. Ortopedik Degerlendirme

DMD’li hastalarda kontraktiir ve deformite gelisimininin takibini yapmak ve
ortez kullaniminin gerekliligini belirleyebilmek igin eklem hareket agikhgl (EHA)
Olcimleri yapilmaldir. Alt ve st ekstremitelerde EHA’y1 objektif olarak
degerlendirmek i¢cin gonyometrik Olgim glvenilir bir yontem olarak siklikla
kullanilmaktadir (74).

Skolyoz icin degerlendirmeler ambulatuar dénemden itibaren yapilmalidir. Bu
dénemde gorsel degerlendirmelerle bir egri tespit edilirse radyografi ile omurga
degerlendirilmelidir. Tekerlekli sandalye asamasindan itibaren her 6 ay ila 1 yilda bir
omurga rontgeni ile skolyoz takip edilmelidir (30).

Kemik sagliginin korunmasi kiriklarin énlenmesi icin énemlidir. Bu nedenle,
kalsiyum, fosfat, alkalin fosfataz, D vitamini diizeylerinin takibi ve kemik yogunlugu

taramalari diizenli olarak yapilmalidir (30).
2.5.4. Pulmoner Degerlendirme

DMD’li hastalarda gortiilen pulmoner komplikasyonlari énlemek icin ayrintih
solunum degerlendirmesi dnemli bir yer tutumaktadir. Solunum degerlendirmesi,
kapsamli bir hikaye alinmasini ve fizik muayeneyi, pulmoner fonksiyonun 6lcilmesini
ve uykuda solunum bozuklugu olup olmadiginin degerlendirilmesini icermektedir.
Cogu DMD'li hasta, viral bir solunum yolu enfeksiyonu uzun sireli okslirik veya
pnémoniye neden olup etkili 6kslirme gliclini etkileyene kadar solunum kas kuvvetini
kaybettigini fark etmemektedir. Bu nedenle solunum fonksiyonunun ve solunum kas
kuvvetinin degerlendirilmesi hastalarin yardimli 6ksiirme ve ventilasyona ihtiyag
duyup duymadiginin belirlenmesine olanak saglamaktadir. Nabiz oksimetresi ile
oksihemoglobin satlrasyonu, FVC'nin spirometrik olgimleri, FEV1 ve maksimal
ekspirasyon ortasi akim hizi, maksimum inspiratuar ve ekspiratuar basinclar ve tepe

Oksliridk akim hizi rutin olarak yapilmasi gereken degerlendirmelerdir. Hastaligin
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erken evrelerinde ve yiriyen hastalarin en az bir kez, tekerlekli sandalyeye bagimli
veya vital kapasitesi beklenenenden %80 daha az olan hastalarin yilda 2 kez, mekanik
destekli hava yolu temizleme tedavisine veya mekanik destekli ventilasyona ihtiyac
duyan hastalarin 3 ila 6 ayda bir gogis hastaliklari uzmanina gitmeleri 6nerilmektedir

(68, 69).

2.5.5. Kardiyovaskiiler Degerlendirme

DMD’li hastalarda azalmis fiziksel aktivite ve ylriimenin kaybedilmesinden
sonra ki hareketsizlik nedeniyle kalp yetmezligi belirti vermeden ilerlemekte ve
gozden kagabilmektedir. Bu nedenle yasam siresini ve kalitesini artirmak icin proaktif
bir yaklagimla erken teshis gok dnemlidir (75). Temel kardiyak fonksiyonu belirlemek
ve altta yatan anatomik anormallikleri saptamak icin elektrokardiyogram ve non-
invaziv bir goriintlileme yontemi olan kardiyovaskiler MRG (KMR) kullaniimaktadir.
Bu degerlendirmelerin 10 yasina kadar yilda bir kez, 10 yasindan sonra kalp yetmezligi

semptomlari varsa daha sik yapilmasi 6nerilmektedir (64).

2.6. Duchenne Muskiiler Distrofi’de Tedavi Yaklagimlari

DMD’de gelismekte olan umut verici yaklasimlar olsa da hastaligin suan icin
kesin bir tedavisi yoktur ve kortikosteroidlerle birlikte fizyoterapi ve rehabilitasyon
tedavinin temelini olusturmaktadir (3). Gelisen tedaviler sayesinde ambulasyon
siresi uzamis, skolyoz dahil siddetli kontraktiir ve deformite prevalansi azalmis ve

yasamin tim alanlarinda fonksiyon ve katilim artmistir (2).

2.6.1. Néromuskiiler Tedavi Yaklasimlari

Kas kuvvetinin ve motor fonksiyonlarin korunmasi, GYA’'nin ve yasam
kalitesinin  artirlmasi  amaciyla  olusturulan egzersiz programlari  DMD
rehabilitasyonunda 6nemli bir yer tutmaktadir. Bununla birlikte DMD’li hastalarda
hangi egzersiz tipi, sikhgi ve yogunlugunun en faydali oldugu konusunda belirsizlikler
bulunmaktadir. Dizenli yapilan maksimal alti egzersizin kas kuvvetini korudugu,

enduransi artirdigl ve kullanmamaya bagli sekonder atrofiyi onledigi gosterilmistir
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(33). DMD’nin patofizyolojisi goz 6ninde bulunduruldugunda, yiiksek direngli ve
eksentrik egzersizler kas hasarini artirabilecegi icin 6nerilmemektedir. Yiizme ve
bisiklete binme maksimal alti aerobik aktiviteler olarak DMD’li hastalarda erken
dénemden itibaren siklikla tavsiye edilmektedir. Ambulasyon kaybindan sonra

yardiml bisiklet sirme ve robotik yardimli cihazlar ile desteklenebilmektedir (2, 30).

2.6.2. Bilissel Tedavi Yaklagimlari

DMD'li cocuklarin ebeveynleri ve bakicilari, bilissel glicli ve zayif yonleri
konusunda egitilmeli ve bilinglendirilmelidir. Bu cocuklar bilgiyi islemede buyuk
oranda sorun yasamaktadir. Bu nedenle bilgileri ve gorevleri kisa ve basit adimlara
bolmekten fayda goérecekleri konusunda ebeveyn ve bakicilari egitilmelidir. Ayni
zamanda bu cocuklarda gorsel 6grenme ve hafiza, s6zIi 6grenmeye gore daha iyi
oldugu icin gorsel ipuclarinin kullanilmasi yararli olmaktadir. Tutarh rutinler
olusturmak ve bunlari tekrarlamak, DMD’li cocuklarin hatirlamasini kolaylastirarak
o0grenmenin gerceklesmesine katki saglamaktadir. Ek olarak, bu cocuklari dikkati, bilgi
islemeyi ve ¢alisma bellegini gelistiren gorev ve aktivitelere dahil etmenin bilissel
fonksiyonlari iyilestirebilecegi distinilmektedir (22).

DMD’li ¢ocuklar ayni zamanda muhakeme yetenegi, duygusal ayirt etme,
bakis acisi gelistirme gibi sosyal katilimla ilgili bilissel becerilerde de yetersizilikler
yasamakta bu durum kendini geri cekme ve sosyal izolasyonla sonuglanmakta katilim
azalmaktadir. Okul personeli ve akranlarin bu durum ile ilgili egitilmesi ve
farkindaligin artmasi gerekmektedir. Katilimi artirmaya yonelik sporlar ve yaz
kamplari gibi faaliyetlere yonlendirmek faydali olmaktadir. Anksiyete, depresyon ve
duygu durum bozukluklari da sorun olabilmekte ve Ozellikle anksiyete asiri sabit
dislince gibi bilissel sorunlarla birlikte iyice siddetlenmektedir. Duygusal
dizenlemedeki eksiklikler tartismaci davranislara ve ofke patlamalarina neden
olmaktadir. Bu konularda bireysel terapi, grup terapisi ve aile terapisi seklinde
psikoterapiden ve gerektiginde medikal tedaviden vyararlaniimaktadir. DMD'li
cocuklarin ebeveynlerinde artan depresyon oranlari nedeni ile tiim ailenin

degerlendirilmesi ve desteklenmesi gerektigi unutulmamalidir (23, 62).
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Konusma ve dil gelisiminde gecikmeler DMD’li gocuklarda siklikla karsilasilan
erken dénem bulgularindandir. Bu durumda bir dil ve konusma terapistine

basvurmak, gerekli degerlendirme ve miidahalelerin yapilmasi faydali olacaktir (62).
2.6.3. Ortopedik Tedavi Yaklagimlari

Ortopedik tedavinin genel amaci kontraktiir ve skolyoz gibi ciddi deformite
gelisimini 6nlemektir (28, 50). Kontraktiir gelisimini dnlemek ve en aza indirmek igin
kisalma riski bilinen ve EHA degerlendirmesiyle belirlenen kas ve yumusak dokulara
haftada en az 4-6 giin pasif germe yapiimalidir. Ayak bilegi, diz ve kalga icin dizenli
germeler tani konulduktan hemen sonra baslamali ve yetiskinlige kadar devam
etmelidir (33). Pasif germelere ek olarak giinde en az 2-3 saat ayakta durma ve
ylurime kontraktir gelisimini engellemek i¢in énemlidir (67). Yiiriime kaybindan
sonra Ozellikle kalga ve dizlere daha fazla dikkat edilmelidir ¢lnki siddetli
kontraktirler destekli ayakta durmayi ve tekerlekli sandalyede pozisyonlamayi
zorlastirabilmektedir. Dirsek, bilek, parmak fleksorleri ve pronatoérler kaslara germe
ince motor becerileri etkileyebilecek st ekstremite kontraktirlerini dnlemek icin
onemlidir (66, 67).

Pasif germe, ayakta durma ve yirime ile birlikte gece kullanilan istirahat
siplintleri veya ayak bilegi ortezlerinin (AFO) asil kontraktirlerini 6nlemede etkili
oldugu belirtilmektedir. Hafif kontraktirlerin oldugu ge¢ ambulatuar ve erken non-
ambulatuar donemlerde ayakta durmanin desteklenmesi icin diz-ayak bilegi-ayak
ortezi (KAFO) ve ayakta durma sehpalari kullanilabilmektedir. Ust ekstremite icin,
istirahat el splinti kullanimi 6nerilmektedir (33).

Germe ve ortez kullanimi ile yeterli EHA saglanamayan, yiriyen ve kuadriceps
kas kuvveti yeterli olan hastalarda ayak bilegi kontraktlrlerini 6nlemek icin seri
alcllama ve asil tendon uzatma cerrahileri yapilabilmektedir. Kalca ve diz
kontraktirleri icin cerrahi genelde 6nerilmemektedir (33, 66).

Kortikosteroid kullanimiyla birlikte skolyoz gelisme orani 6nemli o6lgide
azalmis olsa da 0Ozellikle non ambulatuar donemde goriilmektedir. Dik durusu

saglamak ve omurga diizglinliglnu korumak igin tekerli sandalyede lateral destekli
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oturma sistemleri  kullanilmaktadir. DMD’li  hastalarda spinal ortezler
onerilmemektedir. Egrilik 20 derece ve Ustlinde oldugunda spinal flizyon cerrahileri
yapilabilmektedir (66).

Diisme ve kiriklarin 6nlenmesi ambulasyonun devami igin olduk¢a dnemlidir.
Bu nedenle diismelerin 6nlenmesi icin diisme riskinin fazla oldugu cevresel kosullarda
uygun 6nlemlerin alinmasi gerekmektedir. Ornegin; havuz gibi kaygan yiizeylerde
ylrirken havuz ayakkabisi giyilmesi, banyo gibi transfer zorluklarinin yasandigi

alanlarda transfer ekipmanlarinin bulunmasi 6nerilmektedir (33).
2.6.4. Pulmoner Tedavi Yaklagimlar

DMD’li hastalarda pulmoner tedavi yaklasimlarini; ambulatuar, erken non-
ambulatuar ve ge¢ non-ambulatuar evreler olarak ele almak mimkindir.
Ambulatuar hastalar bu evrede solunum solunum fonksiyon testlerini 6grenmeli ve
spirometri kullanimina baslamalidir. FVC yillik olarak takip edilmelidir. Hastalar ve
bakim verenleri gelecekte olusabilecek komplikasyonlar ve tedaviler konusunda
egitilmelidir. Kortikosteroid tedavisine bagh kilo alimi ve uykuda solunum bozuklugu
belirtileri olan hastalarda kapnografi ile uyku calismalari gerekli olabilmektedir. Uyku
¢alismalari ayni zamanda solunum fonksiyon testi icin kooperasyon saglayamayan
hastalarda solunum durumunun izlenmesi icin alternatif bir yontem olarak
kullanilabilmektedir (69).

DMD’li tiim hastalara yillik grip ve pnémokok asilari yapilmasi dnerilmektedir.
Erken non-ambulatuar donemde FVC %60’in altina indiginde akciger kompliyansini
korumak icin glinde bir veya iki kez kendiliginden sisen bir manuel ventilasyon torbasi
veya mekanik insiiflasyon-eksiflasyon cihazi kullanilmasi gerekmektedir. Ge¢ non-
ambulatuar dénemde hastalarda okstirme glici iyice zayiflamakta ve o0zellikle
solunum vyolu enfeksiyonlari sirasinda solunum yetmezligi riski olusmaktadir. Bu
dénemde hastalarda FVC %50’nin altina indiginde, tepe oksurik akimi 270 I/dk’den
az oldugunda veya maksimum ekspiratuar basing 60 cmH;0’dan az oldugunda
mekanik ve yardimh 6ksiirme ve destekli ventilasyona ihtiyac duymaktadir (64).

DMD’li hastalarda ventilasyon desteginin hiperkapni semptomlarini hafiflettigi,
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yasam beklentisini uzattigl, yasam kalitesini iyilestirdigi ve acil hastaneye yatis

ihtiyacini azalttigi belirtilmektedir (76).

2.6.5. Kardiyovaskiiler Tedavi Yaklagimlari

DMD ile iliskili kalp hastaliginin tedavisinde temel olarak anjiyotensin
donustiriacia enzim (ACE) inhibitorleri veya anjiyotensin reseptor blokerleri (ARB)
kullanilmaktadir. Elektrokardiyogram ve KMR’de anormallik olmayan asemptomatik
hastalarda ACE inhibitorlerinin kullanimi konusunda farkli gortsler bulunmaktadir
(64). 10 yasina yaklasan asemptomatik hastalarda ACE inhibitorlerinin kullanilmasinin
uzun vadeli kardiyak sonuglari iyilestirebilecegini belirten ¢alismalar mevcuttur (75).
Yastan bagimsiz olarak, kalp yetmezligi semptomlari basladiginda veya goriintileme
yontemleriyle anormallikler tespit edildiginde farmakolojik tedavinin baslatiimasi
gerektigi belirtiimektedir (64). Siddetli sol ventrikil disfonksiyonu olan hastalarda
tromboembolizm riskine karsi kardiyolog onerisi ile antitrombotik ilaglar
kullanilmaktadir. Bazi hastalarda atriyal fibrilasyon, ventrikiler fibrilasyon, ventikiler
tasikardi gibi ritim bozukluklari gorilebilmektedir. Bu durumlarin takibi Holter ile
yvapiimakta gerektiginde antiaritmik ilaclar veya implante cihazlarla tedavi

edilmektedir (64, 77).

2.6.6. Medikal Tedavi

Kortikosteroid Kullanimi

Kortikosteroidler DMD’de kas kuvveti ve fonksiyonundaki zayifligi yavaslatan
ve dolayisiyla skolyoz riskini azaltan ve pulmoner fonksiyonlari stabilize eden faydalari
kanitlanmis tek farmakolojik ajandir (32, 78, 79). DMD tedavisinde baslica kullanilan
iki kortikosteroid, prednizon/prednizolon ve deflazacort'tur. En sik kullanilan rejim
gunlik veya aralikh olarak ; 0.75 mg/gtin prednizon ve 0.9 mg/kg/gun deflazakort’tur
(3). Etki mekanizmalari tam olarak anlasilamamis olsa da fare modellerinde yapilan
calismalarda prednizon ve prednizolonun, anti-enflamatuar bir etki gostererek kas

kuvvetini artirdigi gosterilmistir (80).



22

Yirlyen hastalarda kortikosteroid kullaniminin  amaci; ambulasyonun
korunmasi ve daha sonra ortaya c¢ikabilecek pulmoner, kardiyak ve ortopedik
komplikasyonlarin en aza indirilmesidir. Tedaviye baslangic yasi ile ilgili net bir veri
olmamakla birlikte genel goriis motor beceri gelisiminin platoya ulastigi 4-6 yas
civaridir ve 2 yasindan o6ce baslanmamasi Onerilmektedir (23, 28). Yirlirken
kortikosteroid kullanan hastalarda ¢ogu uzman Ust ekstremite kas kuvvetini korumak,
skolyozun ilerlemesini yavaslatmak ve kardiyopulmoner fonksiyonlardaki disusl
geciktirmek amaciyla, ambulasyon kaybindan sonra da ila¢ tedavisine devam
etmektedir (81). Ylurimeyen ve kortikosteroid kullanmamis hastalarda tedavinin
etkinligi bilinmemektedir. Kortikosteroid tedavisinin; kilo alimi, cushingoid goériinim,
davranis degisiklikleri, pubertede gecikme, osteoporoz ve kirik riskinin artmasi gibi
yan etkileri oldugu da g6z 6nlinde bulundurulmalidir. Kilo aliminin ¢ok siddetli oldugu
hastalarda kilo alimi riski daha disik olan deflazacort kullanimi énerilmektedir (28,

30).
Gelisme Asamasindaki Tedaviler

DMD tedavisine yonelik yeni yaklasimlar, gen terapilerini, kdk hiicre
terapilerini ve distrofin restorasyon vyaklasimlarini icermektedir. Nonsense
mutasyonlara 6zgli bir tedavi olan Ataluren ve ekson atlama tedavileri deney
asamasinda olan tedavilerdir (30, 32).

Ataluren DMD popiilasyonunun yaklasik %10-15’i igin uygun olan mutasyona
0zgl bir tedavidir. Distrofin proteininin trankripsiyonunu engelleyen durdurma
kodonunu inhibe ederek transkripsiyonun devam etmesini saglamakta ve islevsel bir
distrofin Uretilmesine olanak vermektedir (3, 30). Atalurenin fonksiyonel etkilerini
degerlendirmek icin plasebo kontrollii calismalar devam etmektedir. ilag Avrupa’da
kosullu olarak onaylanmis (48), FDA tarafindan henliz onaylanmamistir (82).

Ekson atlama yaklasimi cerceve disi mutasyonlarin islevsiz bir distrofin
proteini Uretimine neden olup siddetli DMD ile, ¢erceve ici mutasyonlarin ise daha
hafif bir form olan BMD ile sonuclandigi bulgusuna dayanmaktadir. Bu yaklasimin

amaci, kismen fonksiyonel BMD benzeri distrofinlerin lretilebilmesi i¢in distrofin
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transkriptlerinin okuma cercevesini restore etmektir. Antisens oligoniikleotitler
(ASQO'lar) mRNA oncesi seviyede hedef bir ekzona baglanarak eksonun mRNA'ya
baglanmasini engellemektedir ve bu sayede ekzon atlanarak okuma cercevesi
restorasyonu saglanmaktadir (28, 30). ASO yaklasimi mutasyona 6zgudir, ¢inki
mutasyonun boyutuna ve konumuna bagh olarak farkli eksonlarin atlanmasi
gerekmektedir. Bu nedenle en yaygin gorilen ekzonlari (ekson 51 (%14), ekson 45
(%8), ekson 53 (%8) ve ekson 44 (%6)) hedefleyen ASQO’lar icin klinik calismalar daha
ileri diizeydedir. Ekson 51 icin eteplirsen, ekzon 53 icin golodirsen ve viltolarsen FDA

tarafindan kosullu onay almistir (28).
2.7. ikili Gérev
2.7.1. ikili Gorev ile ilgili Kavramlar

Gunlak yasam aktiviteleri cogu zaman, ikili gorev olarak adlandirilan yirirken
konusmak, canta tasimak, marketten ne alacagini distinmek gibi birden fazla
aktivitenin ayni anda yapilmasini gerektiririr (9-13). Bir baska deyisle ikili gbrev, ayri
ayri da vyapilabilen ve farkli amaclari olan iki goérevin eszamanl olarak
gerceklestirilmesidir (83). ikinci bir gérevi gerceklestirme kapasitesine ikili gérev
performansi denmektedir ve giinliik yasama katilima olanak saglamaktadir (84, 85).
Dikkat sinirh bir kaynaktir ve dikkatin eszamanl gerceklestirilen iki gorev arasinda
bollinmesi her bir gorevin tek basina gerceklestiriimesine gére gorevlerden birinde
veya her ikisinde performansin azalmasina neden olabilmektedir. ikili gérev
performansindaki bu degisiklik ikili gbrev karmasasi veya ikili gorev etkisi olarak
adlandirilmaktadir (9, 14, 15, 86). ikili gérev performansi sirasinda bir gérevin ne
Olclide etkilendigi, kisinin dikkatini ilgili gbrevlere nasil ayirdigindan etkilenmektedir.
Ornegin, dikkatin bir goreve diger goéreve gére daha fazla verilmesi, ikili gérev
karmasasininin bilyukliginde ve yoninde farkliliklara yol acabilmektedir (86).
Gorevin zorlugu ikili gorev karmasasini etkileyen bir diger durumdur. Gérev ne kadar
zorlu olursa gereken dikkat kaynaklarinin orani da o kadar biyik olacaktir ve bu
durumda ikili gorev performansi etkilenecektir (87). Bununla birlikte ikili gorevde her

zaman gorev performanslarinda disis olmamakta, gorevlerden biri veya ikisinde
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fasilitasyon  olabilmekte vya da gorevlerin performansinda etkilenme
olmayabilmektedir. Bununla ilgili olarak Plummer ve ark.’lar1 (87) 9 potansiyel durum
tanimlamistir:

1) karmasa yok (her iki gorevin performansi da tek gérev performansina gore
degismez),

2) motor gorevde karmasa (motor performans kotillesirken bilissel
performans sabit kalir),

3) biligsel gorevde karmasa (bilissel performans kotilesirken motor
performans sabit kalir),

4) motor gorevde fasilitasyon (motor performans iyilesirken bilissel
performans sabit kalir),

5) bilissel gorevde fasilitasyon (bilissel performans iyilesirken motor
performans sabit kalir),

6) bilissel oncelikli degis tokus (bilissel performans iyilesirken motor
performans kotulesir),

7) motor oncelikli degis tokus (bilissel performans kotilesirken motor
performans artar),

8) karsilikh etkilesim (her iki gorevin performansi da diser)

9) karsihikh fasilitasyon (her iki gérevin performansi da artar)

ikili gérev karmasasinin nasil meydana geldigi ile ilgili kesin bir goris
olmamakla birlikte birbiriyle iliskili birkac teori bulunmaktadir: Kapasite paylasim
teorisi (Capacity Sharing), birden fazla gorevin islenmesinin paralel olarak
ilerleyebilecegini, ancak bunu yapmak icin merkezi islem kapasitesinin sinirli
oldugunu savunmaktadir. Herhangi bir zamanda kullanilan bu kapasite ve toplam
dikkat, ilgili tim gorevler arasinda esnek bir sekilde paylastiriilmakta ve bu da her bir
gorev icin daha az kapasite ve dikkat ile sonuclanmaktadir (9, 88). iki gérevi ayni anda
gerceklestirmek icin gereken kapasite sinirli oldugunda, kapasite bir goreve digerine
gore daha az tahsis edilebilmektedir. Goérevlerin talep ettigi kapasite ile tahsis edilen
kapasite eslesmediginde, gorev performansi bozulmakta ya da tamamen basarisiz

olmaktadir. Kapasite tahsisi istege bagh olabilmekte veya gorevlerin 6zelliklerinden
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etkilenebilmektedir (9, 14). Darbogaz veya gorev degistirme teorisi (Bottleneck)' ne
gore eszamanli gergeklestirilen farkli iki gérev ayni sinir aglarini paylasiyorsa, merkezi
islemler ayni anda yalnizca bir gorev lzerinde gerceklesebilmektedir (89). Yani ayni
anda iki uyaran verildiginde, yalnizca biri algilanirken digeri tamamen go6z ardi
edilmektedir. Her ikisi de algilanirsa, yanitlar genellikle eszamanli olarak degil sirayla
ortaya c¢ikmaktadir ve bir darbogaz olusarak gorevlerden birine verilen yanit
gecikmekte ve performans bozulmaktadir (14). Coklu kaynak kapasitesi teorisi
(Multiple resource capacity) ise kapasite paylasimi ve darbogaz teorilerinin karisimini
yansitmaktadir. Tek bir esnek dikkat kaynak havuzu veya tek bir merkezi islem kanali
yerine, paralel veya nispeten bagimsiz islem kaynaklari oldugu varsayilmaktadir. Her
bir kaynagin kendi kapasite sinirlamalari vardir ve bu sinirlamalar gérevler arasinda
paylastirilmaktadir. Gorevler ayni kaynak igin yaristiginda performansta bozulma
gorilmektedir. Ortaya c¢ikan ikili gérev karmasasinin derecesi, gérevlerin bagimsiz
kaynaklari ne dlctide paylastigina baghidir (14). Gorev Kaynagi Teorisi (Cross-talk)’ ne
gore birlikte gerceklestirilen iki gérev benzer alanlardan oldugunda ve ayni noral
yapilari kulladiginda birbirlerini rahatsiz etmemektedir ve aksine bir tir fasilitasyon
ortaya ¢cikmaktadir (90).

ikili gérev karmasasinin noral baglantilarini ortaya koymak icin yapilan beyin
gorintileme galismalarinda ortak dustince ikili gorev ile ilgili spesifik bir beyin alani
olmadigl yoniinde olmakla birlikte, gorevlerin tiiriine ve kombinasyonlarina gore
prefrontal korteks ve serebellum basta olmak (zere bazi beyin alanlarinda artmis

aktivasyon oldugu belirtilmektedir (16, 90).
2.7.2. ikili Gérev Performansinin Degerlendirilmesi

ikili gérev performansinin degerlendirilmesinde tipik olarak birincil bir gérev
(motor veya bilissel) gerceklestirirken kisiyi eksternal bir dikkat odagina yonlendiren
ikincil bir gbrev gerceklestirmesi istenmektedir. ikili gérev performansi motor-motor,
bilissel-bilissel veya bilissel-motor olarak siniflandirilabilmektedir (11). Calismalarda
en sik kullanilan kombinasyonlar bilissel-motor ve motor-motor ikili gorevlerdir.

Motor-motor ikili gérevde yurirken su dolu bir bardak tagimak gibi iki motor aktivite
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bir arada yapilirken, bilissel-motor ikili gérevde yiriirken sayi saymak gibi motor ve
bilissel aktiviteler bir arada yapilmaktadir (85). Herbir gérevin performansi ayri ayri
lclilmektedir ve ikili gérev etkisi (IGE) veya ikili gérev maliyeti adi verilen bir formiil
ile ikili gorev performansi hesaplanmaktadir (9, 11). Literatlirde iki farkli formul
kullanilmaktadir (9, 13, 91, 92):

IGE= (ikili gbérev performansi — tek gérev performansi) ya da yiizdelik olarak
hesaplanmak istendiginde,

IGE (%)= (ikili gbrev performansi-tek gérev performansi)  x 100

tek gorev performansi

Gorevlerin tirl ve zorluk derecesi, hangi goreve oncelik verildigi, cevrede
kisinin dikkatini dagitacak isitsel ve gorsel uyaranlarin varligi, gérevlerin ne kadar
algilandigl ve yas gibi kisisel faktorler ikili gérev performansini etkileyebilecek en
onemli faktorlerdir (9, 93).

Literatlirde sik kullanilan birincil motor gorevler 10 metre ylriime, postiral
kontrol ve engel atlayarak ylrimedir (16, 92, 94, 95). En sik kullanilan motor ek
gorevler; su dolu bardak, kapali bir sise, bos kutu veya tepsi tasima (12) iken; kognitif
ek gorevler; mental takip gorevleri (ileri ve geri sayi sayma), ayirt etme ve karar verme
gorevleri (Stroop testi), sozel akicilik gorevleri (kategori adlandirma), ¢alisan hafiza
gorevleri (6nceden soylenen kelimeleri hatirlama) ve reaksiyon sliresi gorevleridir
(Stroop testi) (12, 92, 96). Gunlik yasama katihm ve yasam kalitesi icin toplum iginde
ylriyebilmek oldukca onemlidir ve toplum icinde yirimek ikili gorevli yiriyusi
gerektirir. Bu nedenle ikili gérev performansini degerlendiren ¢ogu calisma ikili
gorevli yuruyise odaklanmis durumdadir (97-100). Klinikte ylirime yetenegini sadece
10 metre ylirime testi gibi tek bir gorevle degerlendirmek kisinin toplumda
ylriyebilme durumunu degerlendirmede yeterli olmayabilir ¢clinki, gercek hayatta
yuriimek kisinin dikkatini bolecek bircok farkli uyaranla birlikte yani ikili gorevle
ylrimesini gerektirmektedir (101).

ikili goérev  performansi  degerlendirilirken  standartlastirilmis  bir
degerlendirme protokoll olusturmak ve tutarli yonergeler kullanmak sonuglarin

dogrulugu icin oldukca onemlidir (9). YoOnergelerin verilmesinde ikili gorev
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karmasgasinin hangi yonunin degerlendirilmek istendigi belirleyici olacaktir. Amag
birinci gorevin dikkat kapasitesini 6lgmek oldugunda, kisiye birinci goreve dncelik
vermesi talimati verilmektedir. Amag dikkatin bélinmesinin gorevlerin performansini
nasil etkilediginin belirlenmesi oldugunda ise ya gorevlere ayni 6nemin verilmesi

talimati verilmektedir ya da hicbir yonlendirme yapilmamaktadir (9, 102).
2.7.3. ikili Gorev Egitimi

ikili gérev karmasasi yogun tekrarli ve gérev odakl egitimlerle azalabilmekte,
tamamen ortadan kalkip ikili gérev dogru sekilde gerceklestirilebilmektedir. Becerili
ve hizl bir sekilde daktilo yazarken konusabilmek bu duruma verilebilecek glizel bir
ornektir (85, 103). ikili gorev egitimlerini tek gérev egitimleriyle karsilastiran
calismalarda ikili gorev egitiminin ikili gorev performansini iyilestirmede daha etkili
oldugu one sirilmistir (104-107).

ikili gdrev egitimi icin literatiirde yiriyiis ve denge gorevleriyle es zamanli
cesitli bilissel ve motor gorevleri bir arada iceren egitimler (104, 108), sanal gerceklik
ve oyunlari iceren egitimler (109, 110) olmak Uzere birgok farkh tedavi protokoli
kullanilmaktadir. ikili gérev egitimleri bilissel-motor ikili gbrev egitimi ve motor-motor
ikili gdrev egitimi seklinde ayri ayri da verilebilmektedir (106). ikili gbrevin en sik
cahsilan alani olan ikili gorevli yilriyls performansinin artirilmasi igin cesitli
yontemler vardir. Bunlardan biri, kaynak kapasitesini artirmak amaciyla verilen
goreve ozgl ikili gorev egitimidir. ikincisi ise, tekrarli egitim yoluyla yiriyisiin
otomatikliginin artirilmasi ve boylece ikili gorev sirasinda mevcut dikkat kaynaklarinin
yirime icin daha az kullanilmasinin saglanmasidir. Bu sayede eszamanli
gerceklestirilen ikinci goreve daha fazla kaynak kalmasi saglanarak ikili gorev

karmasasinin azaltilmasi amaglanmaktadir (15).
2.7.4. Cocuklarda ikili Gorev Performansi

ikili gorev ile ilgili calismalar; yash yetiskinlerde (111), Alzheimer hastaligi,
Parkinson, inme ve Multiple Skleroz gibi nérolojik bozuklugu olan yetiskin hastalarda

(108, 112) ve Myotonik Distrofiler gibi yetiskin kas hastaliklarinda (100, 113) siklikla
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yapilmistir. Bununla birlikte ikili gbrev pediatrik poptilasyonda daha nadir ¢calisiimistir.
Cocuklarda yapilan galismalarda genellikle yiriirken sayi sayma gibi bilissel bir gérevi
ayni anda gergeklestirme degerlendirilmistir. Bu ¢alismalarda ¢ocuklarda ikili gérevli
ylrlyls sirasinda yirime hizi, kadans ve adim uzunlugunun azaldig, ¢ift destek
stiresi ve adim genisliginin arttigi belirtilmistir (114-116). ikili gérev performansindaki
bozulmanin ¢ocugun yasina ve verilen gorevlerin zorluguna bagli olarak degistigi
bilinmektedir (95, 114, 117). Cocuklarda yetiskinlere kiyasla daha fazla ikili gorev
karmasasi yasandigl gorilmektedir (11). Cocuklarda hem motor hem de bilissel
sureclerle ilgili MSS’nin hala gelismeye devam ediyor olusu bu durumun en énemli
sebebidir. Yasa bagli olarak postiiral salinimdaki degisiklikleri arastiran bir calismada
cocuklarin denge kontrolii icin agirhkli olarak gorsel bilgilere glivendikleri,
yetiskinlerin ise propriyoseptif sisteme oncelik verdigi gosterilmistir (118). Bilissel
fonksiyonlardan ikili gorev icin 6zellikle énemli olan dikkat yetenegi cocuklarda
prefrontal korteksin gelisimi ve noral aglarin artan farklilasmasina paralel olarak
cocukluk ve ergenlik doneminden gencg vyetiskinlige kadar gelismeye devam
etmektedir (107, 119). Farkli yas gruplarindaki cocuklarda ikili gérev karmasasini konu
alan bir calismada (16), dikkat gereksinimleri ve postiral kontrol ile iliskili sistemlerin
heniliz olgunlasmamis olmasina bagli olarak 4-6 yas arasindaki ¢ocuklarda 7-10 yas
arasi cocuklara kiyasla daha fazla ikili gérev karmasasi yasanabilecegi belirtilmistir.
Cocuklarda gunlik yasam icerisinde ikili gorev kosullarina maruz kalma
giderek artmaktadir. Bir arastirmaya gore cocuklar ve ergenler giinde yaklasik 8,5
saatini; televizyon veya video izlemek, bilgisayar oyunu oynamak, internet sitelerine
bakmak ve mesajlasmak gibi eglence araclarini kullanarak gecirmektedir. Bu durum
gostermektedir ki cocuklar bu araclari kullanirken ayni zamanda yemek yeme, édev
yapma, telefonla konusma, ev isleri yapma gibi glinliik aliskanliklarini da yapmakta
yani coklu gorevler gerceklestirmektedir (107, 120). Bu nedenle gelecekte cocuklarda
ve ergenlerde ikili gorevle ilgili calismalara literatiirde daha fazla yer verilecegi

distinilmektedir.
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2.7.5. Duchenne Muskiiler Distrofi’de ikili Gorev Performansi

Tipik gelisim gosteren ¢ocuklarda, ikili gérev kosullar altinda dikkati verimli
bir sekilde tahsis etme ve bdlme vyetenegi gelismekte ve yetiskinlige kadar
olgunlagsmaktadir. Ancak néromotor islev bozuklugu olan ¢ocuklarda bu durum tipik
gelisim gdsteren cocuklardan farkl olmaktadir. ikili gérev degerlendirmelerinin en sik
yapildigl pediatrik grup olan Serebral Palsi (SP)'li ¢ocuk ve ergenlerin, ikili gérev
kosullari altinda, tipik gelisim gosteren yasitlarina gére daha fazla postiral salinim
gosterdikleri bulunmustur (17). Motor eylemlerin bilissel, algisal, mekanik ve
norolojik mekanizmalar arasindaki etkilesimden kaynaklandigi varsayimina
dayanarak, néromotor islev bozuklugu ikili gorevleri gerceklestirmek icin gereken
merkezi koordinasyon sureglerini bozmaktadir ve bu da ikili gérev karmasasini artirip
performansi bozabilmektedir (11). SP’li cocuklarda bilissel ve motor bozukluklar
birlestiginde, her iki gbérev de beynin kaynaklari icin rekabet ettiginden, bilissel ve
motor gorevlerin ayni anda gergeklestirildigi durumlarda artan zorluklara yol
acmakta, denge kontroliiniin bozulmasina ve diisme riskinin artmasina neden
olmaktadir (16). Down Sendromu gibi bir baska noromotor islev bozuklugunda da ikili
gorev arastiriimis ve ikili gorevleri gergeklestirmek icin gereken merkezi koordinasyon
sureclerinin bozuldugu ve aktivite performansinda eksikliklere ve daha yiiksek ikili
gorev karmasasina neden olabilecegi belirtilmistir (18). Bunlarla birlikte ikili
gorevlerin sadece bilissel bozukluklardan etkilenmeyecegini gosteren bir baska
calismada; saglikh cocuklarda bacak kas kapasitesinin ¢ocuklarin ikili gorevli ylirime
performansinda bir etkisi olup olmadigi arastirilmis ve cocuklarda bacak kas
kapasiteleriile ikili gorevli yiriime performansi arasinda onemli iliskiler gosterilmistir.
Daha yiiksek bacak kas kitlesine sahip ¢ocuklarin ikili gérev performanslari daha iyi
bulunmustur (94).

DMD’li ¢ocuklarda ozellikle dikkat, calisan hafiza ve yiritlcl islevlerin
etkilendigi bircok calismada gosterilmistir (19-22). Dikkat, daha sonraki islemler icin
bilgiyi secen noral aktivite olarak tanimlanmaktadir (121). Cevreden gelen
uyaranlardan bulunulan ortama en uygun bilgi segilir ve bu bilgi analiz edilerek,

kararlar almak ve bir hareket plani olusturmak icin calisan hafizada degerlendirilir.
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Dikkat mekanizmalari, calisan hafizaya erisim saglayan bilgilerin seciminden
sorumludur (122). Daha 6nce detayli anlatildigi gibi ikili gérevler sirasinda dikkatin
dogru seklilde kullanilamamasi, gérevlerden birinin veya her ikisinin performansinin
bozulmasina neden olabilmektedir. DMD’li g¢ocuklarda ilerleyici kas zayifligi ve
kontraktirle beraber ortaya ¢ikan yiirliyls, denge bozukluklari ve diismeler glinliik
yasam aktivitelerini, katimi ve yasam kalitesini olumsuz etkilemektedir (54, 55).
istemli hareketler bir ama¢ dogrultusunda gerceklestirilir ve bu nedenle bilissel
fonksiyonlar ve motor kontrol arasindaki etkilesim ikili gérevler icin ¢cok 6nemlidir
(123). Diger noéromotor islev bozuklugu olan cocuklarda oldugu gibi DMD’li
cocuklarda da gorilen bu motor ve bilissel islev bozukluklarinin ikili goérev
performansini bozabilecegi dusinilmektedir. DMD’de geleneksel rehabilitasyon
yaklasimlari siklikla eklem hareket agikligini ve kas kuvvetini koruma ve artirma gibi
vicut vyapr ve islevindeki bozukluklari iyilestirmeye yoneliktir. Ancak bu
bozukluklardaki iyilesmelerin glinliik hayattaki fonksiyonel hareketlilige aktariimada
kisith kalabilecegi diisiiniilmektedir. Bu nedenle fonksiyonel, hedef odakh ve glinliik
yasama uyumlu ikili gorev degerlendirmelerinin ve egitiminin rehabilitasyon
programlarina eklenmesinin yararl olabilecegi distinilmektedir.

ilerleyici kas gligstizliikleri ile birlikte motor fonksiyon kayiplari ve degisen
derecelerde bilissel bozukluklarla karakterize DMD’li cocuklarda ikili gorevli yiriyts(
degerlendiren bir calismaya literatliirde rastlanmamistir. Bu bilgiler 1s1ginda bu
calisma DMD’li cocuklarin ikili gbrev performansinin tipik gelisim gosteren yasitlarina
gore etkilenimini belirlemek, farkli fonksiyonel seviyedeki DMD’li ¢ocuklarin ikili
gorev performansini karsilastirmak ve DMD’li ¢ocuklarda ikili gorev performansini
etkileyebilecek parametreler ile ikili gérev performansi arasindaki iliskiyi belirlemek

amaciyla planlanmistir.
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3. BIREYLER VE YONTEM

DMD’li gocuklarda ikili gorev performansini inceledigimiz bu ¢alisma Eylil
2022 - Nisan 2023 tarihleri arasinda Hacettepe Universitesi Fizik Tedavi ve
Rehabilitasyon  Fakiiltesi, Pediatrik Néromuskiler Hastaliklar  Unitesi’nde
gerceklestirildi. Calismanin etik kurul onayi, Hacettepe Universitesi Klinik Arastirmalar
Etik Kurulu’nun 06.09.2022 tarihli ve 2022/13-45 karar numarali onayi ile alindi (Bkz.
EK-1). Cocuklara ve ailelerine calisma konusunda bilgi verilerek, calismaya katilmayi
gonilli olarak kabul eden ¢ocuklarin ailelerinden (kendi onam verebilecek ¢ocuklarin

kendinden) yazil aydinlatilmis onam alindi.
3.1. Bireyler

Calismaya, genetik test sonucu DMD tanisi kesinlesmis, Hacettepe
Universitesi, Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Fakiiltesi, Pediatrik Néromuskiiler
Hastaliklar Unitesi’ne fizyoterapi ve rehabilitasyon agisindan degerlendirilmek icin
basvuran ¢ocuklar dahil edildi. DMD’li gocuklarin ¢alismaya dahil edilme ve edilmeme
kriterleri asagida belirtildi.

Calismaya Dabhil Edilme Kriterleri

e Genetik test ile DMD tanisi almis olmak,

e Testlerin uygulanabilme durumu goéz dniine alinarak en az 6 yasinda ve 10
metre bagimsiz ylirime becerisine sahip olmak,

e Fizyoterapist tarafindan verilecek yonergelere koopere olabilmek,

Calismaya Dahil Edilmeme Kriterleri

e Son 6 ay icerisinde herhangi bir yaralanma ve/veya cerrahi gecirmis
olmak,
e Ailesinden veya kendisinden onam alinamayan cocuklar.

Gruplar: DMD’li ¢ocuklarin (Galisma grubu) ikili gérev performanslarini
karsilastirmak icin tipik gelisim gosteren ¢cocuklar kontrol grubu olarak calismaya dahil
edildi. Kontrol grubundaki tipik gelisim gdsteren gocuklara arastirmacilarin yakinlari
arasindan kartopu yontemi ile ulasildi. Tipik gelisim gosteren cocuklarin ¢alismaya

dahil edilme ve edilmeme kriterleri asagida sunuldu.
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Calismaya dabhil edilme kriterleri:
e 6-18 yas araliginda olmak,
e Fizyoterapist tarafindan verilecek yonergelere koopere olabilmek.

Calismaya dahil edilmeme kriterleri:

e Son 6 ay icerisinde herhangi bir yaralanma ve/veya cerrahi gecirmis
olmak,
e Ailesinden veya kendisinden onam alinamayan ¢ocuklar.

Gergeklestirilen pilot calismada, bilissel-motor ikili gorev/hafiza slre
skorunun gruplar arasindaki farkliiginin incelenmesinde (primer hipotez) iki bagimsiz
ortalama arasindaki farkin anlamhlik testi icin etki blyukligi Cohen’in d
katsayisi=0,65 olarak elde edildi.

Buna gore, bagimsiz iki ortalama arasindaki farkin 6nemlilik testi icin gereken
orneklem genisligi %80 glic %95 gliven dlizeyinde her bir grupta 39 cocuk olmak tizere
toplam 78 cocuk olarak belirlendi. Etki blyUkIGgi hesaplamasinda R effsize paketi ve

gic analizi icin G*power 3.1.9.4 kullanildi.
3.2. Yontem

Calismaya dahil edilen DMD’li ¢cocuklara asagida belirtilen degerlendirmelerin
tamami uygulandi. Tipik gelisim gosteren ¢ocuklara ise; sadece ikili gbrev performansi
ve bilissel durum degerlendirmeleri yapildi ve elde edilen veriler DMD’li ¢ocuklarla

karsilastirildi.
3.2.1. Demografik Bilgiler

Calismaya dahil edilen tim c¢ocuklarin yas (ay), boy (cm), kilo (kg) ve viicut
kiitle indeksi (VKi, kg/m?) kaydedildi. DMD’li cocuklarin hastaliga ait ayrintili

hikayeleri alindi.
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3.2.2. ikili Gérev Performansi Degerlendirmesi

Cocuklarin ikili gorev performanslarinin belirlenmesi igin ikili gérevli ylruyis
streleri kullanildi. ikili gérev performans degerlendirmelerinde en sik kullanilan
kombinasyonlar olan motor-motor ve bilissel-motor ikili gorevler ele alindi.

Literatlirde ¢ocuklarda en sik kullanilan birinci goérevlerden birinin 10 metre
yiriime oldugu gérilmektedir (10, 13, 92, 94, 95). ikinci gérev olarak motor ya da
bilissel gorevler verilebilmektedir. Bos bir bardak ya da kutu tasimak, kapali bir sise
tasimak, Gzerinde dolu bir su bardagi olan tepsi tasimak gibi motor gorevler ikinci
gorev olarak kullanilabilmektedir (12). Stroop testi, ileri dogru sayl sayma, geriye
dogru sayi sayma, hayvan ve meyve isimleri sayma, duydugu sayilari ya da kelimeleri
hatirlama gorevleri ise ¢cocuklarda siklikla kullanilmis olan bilissel gorevlerdir (12, 92).

Literatlirden yola ¢ikarak galismamizda ¢ocuklarin ikili gérev performansi 10
Metre Yuriime Testi (10 MYT)’ne (birinci gérev) motor ve bilissel gorevler eklenerek
degerlendirildi. Motor-Motor ikili Gérev (MM-IG) degerlendirmesi icin DMD’li
cociklarin kas zayifligi durumu goz onlinde bulundurularak her iki elinde yarisi dolu
500 ml’lik pet siseleri tasima gérevi kullanildi. Bilissel-Motor ikili Gérev (BM-iG)
degerlendirmesi igin iki farkh bilissel gorev kullanildi. Mental takip gorevi olarak
geriye dogru 1’er 1’er sayma ve calisan hafiza gorevi olarak daha 6nce sdylenen
kelimeleri hatrlama olmak tzere iki farkli gérev ayri ayri degerlendirildi.

ikili gdrev performansini dlgmek icin ¢ocuklar 10 metrelik mesafeyi 4 farkli
kosulda yaridu.

1. Tek Gorev: Cocuklar 6nceden 6lgllen 10 metrelik mesafede rahat olduklari

hizda yuruda (Sekil 3.1).
ikili Gérev Kosullar:

2. Motor-Motor ikili Gorev (MM-iG): Cocuklar 10 metrelik mesafeyi her iki
elinde yarisi dolu 500 ml’lik pet siseleri tagirken ylriadu (Sekil 3.2).
3. Biligsel-Motor ikili Gérev (mental pratik) (BM-iG/Mental): Cocuklar 10

metrelik mesafeyi yirirken 10’dan geriye 1’er 1’er saydi.
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4. Bilissel-Motor ikili Gérev (hafiza) (BM-iG/Hafiza): Cocuklar 10 metrelik
mesafeyi ylrirken daha 6nceden sdylenen 3 farkli kelimeyi hatirlayip sesli olarak
soylemeye calisti.

ikili gérev performansinin belirlenmesinde kullanilan ikili gérev etkisi (IGE)
formiillerine goére, hem motor hem de bilissel durumlar ayri ayri degerlendirildi.

1. Formiil: IGE= (ikili gérev performansi — tek gérev performansi)

2. Formiil: IGE (%)= (ikili gbrev performansi-tek gérev performansi) _ x 100

tek goérev performansi
Calismada vyapilan veri analizi: Calismamizda vyaptigimiz istatistiksel
analizlerde ve yorumlarda, ikili gérevi gerceklestirirken gecen yiriime sireleri ve
yukardaki formiillere gore yapilan iGE hesaplamalari kullanild:
1. Tek gorev ve ikili gorevli yiirime siireleri (tek gérev, MM-IiG, BM-
IG/Mental, BM-iG/Hafiza yiiriime siireleri)

2. 1. Formile goére IGE hesaplamasi (MM-IGE, BM-IGE/Mental, BM-
IGE/Hafiza)

3. 2. Formiile gére IGE % hesaplamasi (MM-IGE%, BM-IGE%/Mental, BM-
IGE%/Hafiza)

Degerlendirmeler sirasinda c¢ocuklara oOncelik vermeleri gereken goérev
soylenmeyerek iki goreve de esit dncelik vermeleri istendi ve ikinci gérevin birinci
gorev olan yuriyus Uzerindeki etkisi arastirildi. Aliskanhgin ve yorgunlugun etkilerini
en aza indirmek icin durumlar rastgele sirayla, ikiser kez gerceklestirildi ve ortalama

sure saniye cinsinden kaydedildi (92).
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Sekil 3.2. Motor- motor ikili gbrev
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3.2.3. Fonksiyonel Seviye Degerlendirmesi

DMD’li ¢ocuklarin fonksiyonel seviyesi Brooke Alt Ekstremite Fonksiyonel
Siniflandirmasi (BAEFS) ile belirlendi (124)(Bkz. EK-2). Bu siniflandirma, 1981 yilinda
Duchenne Muskiler Distrofi'nin klinik degerlendirmesinde alt ekstremitenin
fonksiyonel durumunu belirlemek igin Vignos ve ark. (125)'nin temel aldig
siniflandirma yontemi kullanilarak gelistirilmistir. Devre 1 ila Devre 10 arasinda 10
farkl seviyeden olusmaktadir.

Brooke Alt Ekstremite Fonksiyonel Siniflandirmasi

Devre 1= Cocuk yardimsiz yurir ve merdiven ¢ikar

Devre 2= Yirlr ve trabzandan tutunarak merdiven c¢ikar (12 sn den az slirede)

Devre 3= Merdivenleri yavasca ¢ikar (12sn den uzun siirede)

Devre 4= Yardimsiz ylirlir ve sandalyeden kalkabilir, fakat merdiven ¢cikamaz

Devre 5= Yardimsiz ylrir fakat sandalyeden kalkamaz, merdiven ¢cikamaz

Devre 6= Sadece yardimla yirir veya uzun ylriime cihazi ile yardimsiz y{rur

Devre 7= UYC ile ylrir fakat denge icin yardimciya ihtiya¢ duyar

Devre 8= UYC ile ayakta durur fakat yardimda olsa yiriiyemez

Devre 9= Tekerlekli sandalyededir

Devre 10= Yataga bagimlidir

3.2.4. Kassal Performans Degerlendirmesi

DMD’li cocuklar icin gecerli ve glvenilir bulunan 6 dakika ylriime testi (6 DYT)
ile cocuklarin submaksimal seviyede yilirime fonksiyonu ve fiziksel kapasitesi
degerlendirildi (126). 25 m’lik bir koridorda ¢ocugun 6 dk boyunca yuridiagi mesafe
metre cinsinden kaydedildi. Bir fizyoterapist test sliresince ¢ocuklarla birlikte yirtdi
ve kronometre ile slireyi takip etti. 6 DYT uygulamasi basit ve DMD’li ¢ocuklar igin

onemli bir sonug 6lciimi olarak kabul edilen bir testtir (127).

3.2.5. Ambulasyon Degerlendirmesi

DMD’li ¢ocuklarin ambulasyon seviyesini belirlemek icin North Star

Ambulasyon Degerlendirmesi (NSAD) kullanildi (Bkz. EK-3). NSAD; “sandalyeden
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kalkma”, “basamak c¢ikma”, “basamak inme”, “yerden kalkma”, “kosma” gibi
cocuklarin glinlik yasamlarinda sik¢a kullandigi aktiviteleri degerlendirmeye olanak
taniyan 17 maddeden olusmaktadir. Puanlamasi; 2=aktivite yardimsiz, normal olarak
yapilir, 1=aktivite yardimsiz ancak modifiye olarak yapilir ve O=aktivite bagimsiz olarak
yapilamaz seklindedir. Toplam puan 0-34 arasinda degisir. Puanin yliksek olmasi
ambulasyon ve motor fonksiyonun daha iyi oldugunu ifade eder. DMD’li gocuklar igin

uygulamasi pratik ve gecerli glivenilir bir 6lcektir (128).
3.2.6. Denge Degerlendirmesi

Cocuklarin denge becerilerini degerlendirmek amaciyla Pediatrik Berg Denge
Olcegi (PBDO) (Bkz. EK-4) ve dort kare adim testi (DKAT) kullanild.

PBDO, oturmadan ayaga kalkma, ayakta durma, transferler, adim alma,
donme gibi parametreleri iceren, 14 bolimden olusan ve dengeyi fonksiyonel olarak
degerlendiren bir testtir. Her bir bolim 0-4 arasinda puanlanir ve olgekten
alinabilecek en yiiksek puan 56’dir. Yiksek puanlar denge performansinin iyi
oldugunu gostermektedir (129).

DKAT, dinamik dengeyi degerlendirmek amaciyla cocuklarda siklikla kullanilan
ve DMD’li ¢cocuklarda da gecerliligi ve givenilirligi olan bir testtir (54, 130). 90 cm
uzunlugundaki cubuklar 4 adet kare olusturacak sekilde zemine yerlestirilir ve kareler
1’den 4’e kadar numaralandiriir. Cocugun bir kareden digerine c¢ubuklara
dokunmadan hizl bir sekilde hem saat yoniinde hem de saat yoniinin tersine dogru
gecmesi ve baslangic noktasina donmesi istenir. Performans testin tamamlanma
slresine gore saniye cinsinden oOlgllerek belirlenmektedir. Daha kisa tamamlama

suresi dinamik dengenin daha iyi oldugu gostermektedir (130) (Sekil 3.3).
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Sekil 3.3. Dort kare adim testinin uygulanmasi

3.2.7. Diisme Degerlendirmesi

Cocuklarin disme korkusunu belirlemek amaciyla Disme Korkusu Anketi
(Ped-FOF) kullanildi (Bkz. EK-5). Ped-FOF néromuskuler hastaliga sahip cocuklar icin
ICF cercevesi esas alinarak gelistirilmistir ve DMD’li c¢ocuklarda gecerlilik ve
givenilirligi yapiimistir. Test cocuklarin ginlik yasamda farkh aktiviteler sirasindaki
diisme korkusunu sorgulayan 34 maddeden olusur. “O=Hi¢”, “1=Bazen”, “2=Her
zaman“ olarak puanlanmaktadir ve alinabilecek en yiliksek puan 68'dir. Yiksek
puanlar daha fazla disme korkusunu belirtmektedir (131).

Dasme sikhginin degerlendirilmesi igin ayni zamanda gocuklarin son bir hafta

icerisinde kag kez dustukleri (dlisme frekansi) kaydedildi.
3.2.8. Yiiriiyus Degerlendirmesi

Cocuklarin yirtyusleri DMD’ye 6zel gelistirilmis olan Duchenne Muskiiler
Distrofi’de Yirlyiis Degerlendirme Olcegi (DMD-YDO)(Bkz. EK-6) ve Duchenne
Muskdler Distofi’de Yiriuyus Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalasi (DMD-YKBSS)
(Bkz. EK-7) kullanilarak degerlendirildi. DMD-YDO; ayak, diz, kalca, lumbal bélge,
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govde, kol ve basin kinetik/kinematik durumu, destek ylizeyi, yurtyus hizi ve adim
uzunlugunu inceleyen 10 maddeden olusmakta olup her madde 0 (en kotl) — 2 (en
iyi) arasinda puanlanmaktadir. DMD-YKBSS ise Seviye 1: Hasta kompansasyon
olmadan yirir ile Seviye 5: Hasta ylrlyemez arasinda 5 seviye ile yirlylsi
siniflandirmaktadir (132).

Yiirtiyls icin ayrica Fonksiyonel Degerlendirme Olgegi’nin Yiiriime Alani (FDO-
YA) (Functional Evaluation Scale for Duchenne Muscular Dystrophy-Gait Domain
(FES-DMD-GD)) kullanildi (Bkz. EK-8). FES-DM-GD DMD'li ambulatuar c¢ocuklarin
gozlem yolu ile kompansatuar hareketlerinin ayrintili olarak incelenmesine olanak
tanir ve kompansatuar hareketlerin tespit edilip puanlanarak yiriyisin kinezyolojik
analizinin yapilmasi saglar. Olcek durus fazi, salinim fazi ve genel kompansatuar
hareketler olmak Uzere 3 bdélimden olusmaktadir. Durus fazindan alinabilecek
puanlar 0-23, salinim fazindan alinabilecek puanlar 0-11, genel kompansatuar

hareketlerden alinabilecek puanlar 0-13 arasindadir (133, 134).
3.2.9. Bilissel Seviye Degerlendirmesi

Cocuklarin bilissel seviyesini belirlemek amaciyla Modifiye Mini-Mental
Durum Testi (MMDT) kullanildi (Bkz. EK-9). Mini-Mental Durum Testi yetiskinlerde
bilissel bozukluklari belirlemek amaciyla gelistiriimis, kisa slirede uygulanabilen
Tirkge gecerliligi ve glivenirligi bulunan bir testtir (135). Cocuklarda bilissel becerileri
degerlendirmek icin bircok noropsikolojik test bulunmasina ragmen bu testlerin
uygulama siirelerinin uzun olmasi ve genellikle egitimli profesyoneller tarafindan
uygulanmasinin gerekmesi kullanimlarini zorlastirmaktadir. Bu nedenle ¢ocuklarda
bilissel fonksiyonlari degerlendirmek icin kisa siirede uygulanabilecek basit bilissel
tarama testlerine ihtiya¢ vardir. Bu amacgla yetiskinler icin gelistirilen Mini Mental
Test’te minor modifikasyonlar yapilarak pediatrik popilasyona uyarlanmistir (136) ve
DMD’li ¢ocuklarda da kullaniimistir (137). Test; dikkat, oryantasyon, hafiza ve dil
becerilerini iceren sézli cevaplari, sozel ve yazili emirlere uyabilme, yazabilme ve
okuyabilme, bir cizimi kopya edebilme yetenegini degerlendirmektedir. Cocuklara

uyarlanmis bu testten alinabilecek en yiiksek puan 37 en duistik puan 0’dir. Toplam
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puan, yaklasik 9-10 yaslarinda platoya ulasmakta ve saglikli yetiskin puanlarina
karsilik gelmektedir. 10 yas lzerindeki ¢ocuklarda toplam 37 puan lizerinden 27

puanin altindaki degerler mental retardasyon veya demansin gostergesidir (138).
3.2.10. Bagimsizlik Degerlendirmesi

Gocuklarin bagimsizlik seviyelerini belirlemek amaciyla Tirkce gecerlilik
givenilirligi yapilmis olan Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizlik Olciiti (WeeFIM)
kullanildi (139, 140) (Bkz. EK-10). Cocuklarda glinlik yasam aktivitelerinin
degerlendirilmesinde en sik kullanilan yéntemlerden biri olan 6lgek; dogrudan
gozlem ve ¢cocugun performansi hakkinda bilgi verebilecek biri ile goriisme yoluyla ya
da ikisinin kombinasyonu seklinde uygulanabilmektedir. WeeFIM; kendine bakim,
sfinkter kontrold, transferler, lokomosyon, iletisim, sosyal ve bilissel alanlari iceren 6
bolim ve 18 maddeden olusmaktadir. Herbir madde 7 (tam bagimsizlik) ile 1
(tamamen yardimli) arasinda puanlanir ve toplam puan en az 18 (tam bagiml), en
fazla 126 (tam bagimsiz) olarak belirlenir (141). DMD’li gocuklarda dahil olmak tzere
norogelisimsel bozuklugu olan ¢cocuklarin rehabilitasyon programlarinda kullaniminin

hizli ve glivenilir oldugu belirtilmektedir (142).
3.2.11. Aktivite Kisithlik Degerlendirmesi

Cocuklarin aktivite kisithiliklari ACTIVLIM kullanilarak belirlendi (Bkz. EK-11).
ACTIVLIM yetiskin ve cocukluk donemi olmak Uzere bitiin néromuskiler
hastaliklarda aktivite kisithliklarini degerlendirmek icin gelistirilen ve Tirkce gecerlilik
giivenirligi bulunan bir dlgektir. Olgcek Ust ve alt ekstremitelerin kullanimini gerektiren
glnliik yasam aktivitelerini degerlendiren 22 madde icerir. Puanlamasi; “0 = aktiviteyi
yapamaz”, “1 = aktiviteyi yapmakta zorlanir”, “2 = aktiviteyi kolaylikla yapar”
seklindedir ve bu puanlamaya gore hastalardan her aktiviteyi gerceklestirmedeki
zorluk seviyelerini tanimlamalari istenir. Testten alinabilecek en yliksek puan 36'dir

ve ylksek puanlar daha az aktivite kisithhgini gosterir (143).
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3.2.12. Yagam Kalitesi Degerlendirmesi

Cocuklarin saghkla ilgili yasam kalitesini degerlendirmek amaciyla The
Pediatric Quality of Life Inventory (PedsQL)-Neuromuscular Module Tiirkce versiyonu
PedsQL-3.0 Noéromuskiler Modil kullanildi (144) (Bkz. EK-12). Noromuskiler
hastaliga sahip ¢ocuklarin yasam kalitesini degerlendirmek igin gegerli ve glvenilir
bulunan bu 6lgek toplam 25 madde igeren 3 bolimden olusmaktadir. Birinci bélim
hastalik ile ilgili 17 madde, ikinci bolim iletisim becerilerine yonelik 3 madde, ticlinci
bolim ailenin finansal kaynaklari ve sosyal destek sistemleri ile ilgili 5 madde
icermektedir. Olcek 5-18 yas arasi ¢ocuklar icin cocuk kisisel raporu ve ebeveyn
raporundan olusurken 2-4 yas arasi cocuklar icin yalnizca ebeveyn raporundan
olusmaktadir. Her bir madde 4 (her zaman problem olusturur) — 0 (asla problem
olmaz) arasinda puanlanmaktadir. Puanlama 0=100, 1=75, 2=50, 3=25, 4=0 olarak
dénistirilmektedir. Olcekten alinan puanin yiiksek olmasi saghkla iligkili yasam

kalitesinin daha iyi dliizeyde oldugunu gostermektedir (72).
3.3. istatistiksel Analiz

Arastirma verisi IBM SPSS Statistics for Windows, Version 23.0. (Released
2015, Armonk, NY: IBM Corp.) araciligi ile bilgisayar ortamina vyiklendi ve
degerlendirildi. Tanimlayici istatistik olarak normal dagilan sayisal degiskenler icin
ortalama * standart sapma, normal dagilim gostermeyenler icin ise ortanca (%25-
%75) degerleri verildi. Kategorik degiskenlerin gosteriminde n (%) kullanildi. Verilerin
normal dagilima uygunlugu Shapiro-Wilk normallik testi ile incelendi. Calisma gruplari
arasli karsilastirmalarda sayisal verilerde parametrik test varsayimlari saglanmadigi
icin Mann-Whitney U testi kullanildi. U¢ bagimsiz grubun sayisal veriler agisindan
karsilastirilmasinda parametrik test varsayimlari saglandiginda homojenlik
degerlendirilmesi yapildi. Homojenlik saglandiginda Tek Yonli ANOVA testi ve post-
hoc degerlendirme igin Tukey testi, saglanmadiginda Welch testi ve post-hoc
degerlendirme icin Tamhane testi kullanildi. U¢ bagimsiz grubun karsilastirilmasinda
parametrik test varsayimlari saglanmadiginda ise Kruskal-Wallis testi ve post-hoc

degerlendirmelerinde Dunn-Bonferroni testi kullanildi. Sayisal degiskenler arasi
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iliskilerin degerlendirmesinde Spearman korelasyon testi kullanildi. Anlamlilik dizeyi
p<0,05 olarak kabul edildi. iliski diizeylerinin degerlendirilmesinde rs degerleri 0,00-
0,30 aralig1 dusuk ve 6nemsiz diizeyde, 0,30-0,40 araligi disik-orta diizeyde, 0,40-
0,60 araligi orta diizeyde, 0,60-0,70 iyi diizeyde, 0,70-0,75 arasi ¢ok iyi diizeyde, 0,75-

1,00 arasi mikemmel diizeyde korelasyon olarak degerlendirildi (145).



43

4. BULGULAR

Hacettepe Universitesi Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Fakdltesi, Pediatrik
Néromuskiler Hastaliklar Unitesi'ne basvuran 51 DMD’li cocuk degerlendirmeye
alindi. DMD’li ¢ocuklardan 3’G otizm tanili olmasi, 3’0 de kooperasyon eksikligi
nedeniyle ¢alismaya dahil edilmedi. Arastirma c¢alisma (n=45) ve kontrol (n=49)
grubuna toplam 94 cocuk dahil edilerek tamamlandi. 45 DMD’li ¢ocuk c¢alisma
grubunu olustururken, kartopu yontemiyle belirlenen 49 saglkh cocuk kontrol
grubunu olusturdu.

Cocuklarin yas ortalamasi 111,73+23,52 ay (min:72-maks:200) olup hepsi
erkekti (n=94). Cocuklarin boy uzunluklari ve viicut agirliklari kaydedilerek viicut kitle
indeksleri (VKi) hesaplandi. Buna gére arastirmaya katilan 94 ¢ocugun VKi ortalamasi
18,5043,56 (min:13,10-maks:33,30) kg/m? idi.

Calisma ve kontrol gruplari arasinda demografik ve bazi klinik 6zelliklerin
dagilimi Tablo 4.1’de gosterildi. Calisma ve kontrol grubundaki ¢ocuklarin yaslari,
viicut agirliklari ve VKi’leri benzer iken (p>0,05), boy ve bilissel seviyelerinde anlamli

fark bulundu (p<0,05) (Tablo 4.1).
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Calisma grubundaki cocuklara 6zgii demografik bilgiler Tablo 4.2’de sunuldu.
DMPD’li gocuklarin yaklasik dortte ticlinlin ortez ve steroid kullanmadigi tespit edildi

(Tablo 4.2).

Tablo 4.2. Calisma grubundaki cocuklara 6zgli demografik bilgilerin dagilimi.

Calisma Grubu (n=45)

Kardes Sayisi n(%)

0 10 (22,2)
1 21 (46,7)
2 11 (24,4)
3 2 (4,4)
4 1(2,2)
Steroid Kullanimi n(%)
Kullaniyor 33 (73,3)
Kullanmiyor 12 (26,7)
Steroid Kullanim Siiresi (ay)* 50,78+34,73
Ortez (AFO) Kullanimi n(%)
Var 32 (71,1)
Yok 13 (28,9)
Cihaz Kullanim Siiresi (ay)** 24 (0;48)

Tanimlayici istatistikler normal dagilim saglandigi durumda ortalamatstandart sapma, kategorik
degiskenler sayi (stitun ylizdesi) olarak verilmistir.

* Sadece steroid kullanan 33 cocukta degerlendirilmistir. ** Sadece ortez kullanan 32 cocukta
degerlendirilmistir.

Calisma ve kontrol gruplari arasinda ikili gorev performanslarina iliskin bilgiler
Tablo 4.3’te verildi. Bitlin degerlendirmelerde kontrol grubundaki ¢cocuklarin ikili
gorev performanslarinin calisma grubundaki cocuklara gére anlamli olarak daha iyi

oldugu bulundu (p<0,05) (Tablo 4.3).
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CGalisma grubundaki cocuklarin fonksiyonel seviyelerine goére ikili gorev
performanslarinin karsilastirilmasi Tablo 4.4’te sunuldu. Calismamizda devre 3 ve 4
birlestirilerek karsilastirmalar yapildi.

Tek goérev, MM-IG siire, BM-iG/Mental siire ve BM-iG/Hafiza siire
degerlendirmelerinde BAEFS’ye gore devre 1, 2 ve 3-4’de olan ¢ocuklar arasinda
anlamli fark bulundu (p<0,05). Coklu karsilastirmalarda, tek gérev siiresinin devre
1’deki cocuklarda; hem devre 2 hem de devre 3-4’deki cocuklara gére; MM-iG, BM-
IG/Mental ve BM-iG/Hafiza siirelerinin ise sadece devre 1’deki ¢cocuklarda devre 3-

4’deki cocuklara gore daha iyi oldugu tespit edildi (p<0,05) (Tablo 4.4).
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Galisma grubundaki ¢ocuklarin fonksiyonel seviyelerine gbére motor
fonksiyonlarinin ve bilissel seviyelerinin karsilastirilmasi Tablo 4.5.'te sunuldu.
Gahsmamizda devre 3 ve 4 birlestirilerek karsilastirmalar yapildi.

6 DYT, NSAD, PBDO, DKAT, DMD-YDO ve FDO-YA degerlendirmelerinde
BAEFS’ye gore devre 1, 2 ve 3-4’de olan ¢ocuklar arasinda anlamli fark bulunurken
(p<0,05), MMDT sonuglarinda BAEFS’ye gore devre 1, 2 ve 3-4’de olan ¢ocuklar
arasinda anlaml fark bulunmadi (p>0,05). Coklu karsilastirmalarda, 6 DYT'de bitin
alt gruplar arasinda anlamli fark bulundu (p<0,05). NSAD, PBDO ve DMD-YO
Olciimlerinin devre 1’deki ¢cocuklarda hem devre 2 hem de devre 3-4’deki ¢ocuklara
gdre daha iyi oldugu tespit edildi (p<0,05). DKAT ve FDO-YA élciimlerinde ise yalnizca
devre 1 olan ¢ocuklarin devre 3-4 olan ¢ocuklara gore daha iyi puanlar aldigi bulundu

(p<0,05)(Tablo 4.5.).
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CGalisma grubundaki g¢ocuklarin motor fonksiyonlari, disme durumlari,

bagimsizlik seviyesi ve yasam kalitesi degerlendirmelerinin tanimlayici bilgileri Tablo

4.6’da verildi (Tablo 4.6).

Tablo 4.6. Calisma grubundaki cocuklarin motor fonksiyonlari, diisme durumilari,
bagimsizlik seviyesi ve yasam kalitesi degerlendirmelerinin tanimlayici

bilgileri.
Calisma Grubu (n=45)

6DYT 401,6194,3
NSAD (0-34) 29 (22-34)
PBDO (0-56) 55 (48-56)
DKAT 9,5 (7,9-14,7)
Diisme Frekansi (sayi/hafta) 2 (0-8)
Ped-FOF (68-0) 12 (6-21)
DMD-YDO (0-20) 17 (12-19)
FDO-YA Toplam (47-0) 7 (1-13)
DMD-YKBSS n (%)
Seviye 1 7 (15,6)
Seviye 2 26 (57,8)
Seviye 3 12 (26,7)
WeeFIM
Motor (13-91) 78,049,2
Bilissel (5-35) 34 (32-35)
Toplam (18-126) 110,0+11,1
ACTIVLIM (0-36) 31,343,1
PedsQL- Ebeveyn (0-100) 69,2+14,4
PedsQL- Cocuk (0-100) 74,0+15,6

Tanimlayici istatistikler normal dagihm saglandigi durumda ortalamazstandart sapma aksi durumda
ortanca (25. y-75. y), kategorik degiskenler sayi (stitun ylizdesi) olarak verilmistir.

6DYT: 6 dakika yiiriime testi, NSAD: North star ambulasyon degerlendirmesi, PBDO: Pediatrik berg
denge dlcegi, DKAT: Dért kare adim testi, Ped-FOF: Diisme korkusu anketi, DMD-YDO: Duchenne
Muskdiler Distrofi'de Yiriiylis Degerlendirmesi Olcegi, FDO-YA: Fonksiyonel Degerlendirme Olcegi-
Yiirlyls Alani, DMD-YKBSS: Duchenne Muskiiler Distofi’de Yirlyis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma
Skalasi, WeeFIM: Pediatrik fonksiyonel bagimsizlik 6l¢ttl, PedsQL: The Pediatric Quality of Life
Inventory.

Calisma grubundaki c¢ocuklarin motor fonksiyonlari, diisme durumlari,
bagimsizlik seviyesi ve yasam kalitesi degerlendirmelerin ikili gbrev performanslariile
iliskileri Tablo 4.7’de verildi.

6 DYT skorlari ile tek gérev, BM-iG/Mental ve BM-iG/Hafiza siireleri arasinda

negatif yonlii iyi diizeyde, MM-IG siiresi arasinda negatif yonde cok iyi diizeyde iligki;
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NSAD skorlari ile tek gérev ve MM-IG siireleri arasinda negatif yonde iyi diizeyde, BM-
iIG/Mental ve BM-iG/Hafiza siireleri arasinda negatif yénde orta diizeyde iliski
bulundu (p<0,05)(Tablo 4.7). Cocuklarin kassal performanslari ve ambulasyonlari
kotilestikce tek ve ikili gorevli ylriime siirelerinin uzadigi goéruldi.

PBDO skorlarinin tek gérev ve MM-IG siireleri ile negatif yonde cok iyi
diizeyde, BM-iG/Hafiza siiresi ile negatif ydnde orta diizeyde, BM-iG/Mental siiresi
ile negatif yonde diisiik-orta diizeyde; DKAT skorlarinin tek gérev ve MM-iG siireleri
ile pozitif yonde cok iyi diizeyde, BM-iG/Mental ve BM-iG/Hafiza siireleri ile pozitif
yonde orta diizeyde; diisme frekansi degerlendirmesinin tek gorev siiresi ile pozitif
yonde, MM-IG siiresi ile pozitif ydnde orta diizeyde; Ped-FOF ile tek gdrev, MM-IG,
BM-iG/Mental ve BM-iG/Hafiza siireleri ile pozitif ydnde orta diizeyde iliski oldugu
bulundu (p<0,05) (Tablo 4.7). PBDO’den alinan skorlar diistiikce tekli ve ikili ylirime
surelerinin artigl belirlendi. DKAT’yi tamamlama sireleri arttikca tekli ve ikili gérevli
ylriime siireleri de artmaktaydi. Cocuklarin diisme sikligi ve diisme korkusu skorlari
arttikca tekli ve ikili gérevli ylirime siirelerinin arttig1 gortlda.

DMD-YDO skorlarinin tek gérev ve MM-IG siireleri ile negatif yonde iyi
diizeyde, BM-iG/Mental ve BM-iG/Hafiza siireleri ile negatif yonde orta diizeyde;
FDO-YA toplam skorlarinin tek gérev ve MM-iG siireleri ile pozitif ydnde orta diizeyde,
BM-iG/Mental ve BM-iG/Hafiza siireleri ile pozitif yonde diisiik-orta diizeyde; DMD-
YKBSS ile tek gdrev ve MM-iG siireleri ile pozitif yonde orta diizeyde, BM-iG/Mental
ve BM-iG/Hafiza siireleri ve MM-IGE% arasinda pozitif ydnde disiik-orta diizeyde
iliski oldugu bulundu (p<0,05) (Tablo 4.7). DMD-YDO’den alinan puanlar azaldikca
tekli ve ikili gérevli yiirime siireleri artmaktaydi. FDO-YA toplam’dan alinan skorlar
ve DMD-YKBSS seviyeleri arttikca tekli ve ikili gorevli ylrime sirelerinin arttig
gorulda.

WeeFIM motor skorlari ile tek gérev, BM-iG/Mental, BM-iG/Hafiza siireleri
arasinda negatif yonde orta diizeyde, MM-iG siiresi ile negatif ydnde cok iyi diizeyde;
WeeFIM toplam skorlar ile tek gérev ve BM-iG/Mental siireleri arasinda negatif
ydnde orta diizeyde, BM-iG/Hafiza siireleri arasinda negatif yonde iyi diizeyde, MM-

IG siiresi ile ise negatif ydnde cok iyi diizeyde; ACTIVLIM ile tek gorev ve BM-iG/Hafiza
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siireleri arasinda negatif yonde orta diizeyde, BM-iG/Mental siiresi arasinda negatif
ydnde disiik-orta diizeyde, MM-iG siiresi ile negatif yonde iyi diizeyde iliski tespit
edildi (p<0,05). WeeFIM bilissel skorlari ile tek gorev siiresi arasinda anlamli iliski
bulunmazken (p>0,05), diger bitlin siire degerlendirmeleri ile arasinda ise negatif
yonde dusik-orta dizeyde iliski bulundu (p<0,05) (Tablo 4.7). WeeFIM ve
ACTIVLIM’den alinan skorlar azaldikga tekli ve ikili gorevli ylirliyUs stirelerinin arttigi,
ikili gbrev performansinin azaldigi tespit edildi.

PedsQL-Ebeveyn skorlari ile tek gdrev ve MM-IG siireleri arasinda negatif
ydnde orta diizeyde, BM-iG/Mental ve BM-iG/Hafiza siireleri arasinda negatif ydnde
dislik orta diizeyde anlamli iliski bulundu (p<0,05). PedsQL-Cocuk ile hicbir ikili gbrev

sure ve performansi arasinda anlamli iliski bulunmadi (p>0,05) (Tablo 4.7).
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Tablo 4.7. Calisma grubundaki ¢ocuklarin motor fonksiyonlari, diisme durumlari,
bagimsizlik seviyesi ve yasam kalitesi degerlendirmelerin ikili gérev
performanslari ile iliskilerinin incelenmesi.

Tek gérev (10 MYT)  MM-iG Siire BM-IG/Mental BM-IG/Hafiza

Siire Siire
6DYT rs -0,668 -0,715 -0,651 -0,641
p? <0,001 <0,001 <0,001 <0,001
NSAD rs -0,660 -0,669 -0,434 -0,451
p? <0,001 <0,001 0,003 0,004
PBDO rs -0,707 -0,725 -0,396 -0,458
p° <0,001 <0,001 0,007 0,002

DKAT rSa 0,706 0,747 0,534 0,503
p <0,001 <0,001 <0,001 <0,001

Diisme rs 0,372 0,415 0,192 0,172
Frekansi p? 0,012 0,005 0,207 0,259
rs 0,495 0,512 0,449 0,436

Ped-FOF p? 0,001 <0,001 0,002 0,003
= [ -0,648 -0,626 -0,409 -0,424
DMD-YDO p? <0,001 <0,001 0,005 0,004
FDO-YA 1 0,547 0,570 0,368 0,385
Toplam p° <0,001 <0,001 0,013 0,009
DMD- rs 0,596 0,502 0,362 0,371
YKBSS p? <0,001 <0,001 0,015 0,012
WeeFIM s -0,579 -0,733 -0,477 -0,589
Motor p? <0,001 <0,001 0,001 <0,001
WeeFIM rs -0,168 -0,328 -0,341 -0,350
Bilissel p? 0,271 0,028 0,022 0,019
WeeFIM r, -0,592 -0,726 -0,520 -0,606
Toplam p? <0,001 <0,001 <0,001 <0,001
rs -0,587 -0,611 -0,324 -0,425

ACTIVLIM p? <0,001 <0,001 0,030 0,004
PedsQL- rs -0,454 -0,432 -0,340 -0,357
Ebeveyn p?® 0,002 0,003 0,022 0,016
PedsQL- rs -0,282 -0,209 -0,212 -0,181
Cocuk p? 0,061 0,168 0,162 0,234

a: Spearman korelasyon testi

6DYT: 6 dakika yiiriime testi, NSAD: North star ambulasyon degerlendirmesi, PBDO: Pediatrik berg
denge dlcegi, DKAT: Dort kare adim testi, Ped-FOF: Diisme korkusu anketi, DMD-YDO: Duchenne
Muskiiler Distrofi’de Yiriyiis Degerlendirmesi Olgegi, FDO-YA: Fonksiyonel Degerlendirme Olgegi-
Yirlyls Alani, DMD-YKBSS: Duchenne Muskiiler Distofi’de Yuriy(s Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma
Skalasi, WeeFIM: Pediatrik fonksiyonel bagimsizlik 6lgitl, PedsQL: The Pediatric Quality of Life
Inventory, 10 MYT: 10 metre yiiriime testi, MM-iG: Motor-motor ikili gérev, BM-iG/Mental: Bilissel-
Motor ikili Gérev/Mental, BM-iG/Hafiza: Bilissel-motor ikili gdrev/hafiza
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5. TARTISMA

Motor ve bilissel fonksiyonlar arasindaki etkilesim ikili gorev icin oldukca
onemlidir ve ginlik yasamdaki fonksiyonel hareketleri etkilemektedir. Motor
fonksiyon kayiplari ve degisen derecelerde bilissel bozukluklara sahip DMD’li
cocuklarda ikili gorev performansini incelemek amaciyla planlanan ¢alismamiz, ikili
gorev performansinin arastirilan bitin alanlarda tipik gelisim gosteren ¢ocuklara
gore daha duslik oldugunu, farkli fonksiyonel seviyedeki DMD’li cocuklarin ikili gbrev
performaslari arasinda fark oldugunu ve DMD’li cocuklarin motor ve bilissel
fonsiyonlari, diisme sikligi ve korkusu, GYA’daki bagimsizlik ve katihm seviyeleri ve
ebeveyn bakis acisi ile cocugun yasam kalitesi arasinda anlamli iliski oldugunu ortaya
koydu. Bu sonuglar, DMD’li ¢cocuklarin tipik gelisim gdsteren yasitlarina gére daha
fazla ikili gorev karmasasi yasadigini ve fonksiyonel seviyenin koétilesmesiyle ikili
gorev karmasasinin arttigini gosterdi. Ayrica ikili gbrev performansi ve gocugun motor
fonksiyonlari, bagimsizhgr ve yasam Kkalitesinin iliskili olmasi ikili gorev
degerlendirmeleri ve tedavi programlarinda bu konuya yonelik planlamalarin
yapilmasi gerekliligini ortaya koydu. Calismamizin DMD’li gocuklarda ikili gorev
performansini kapsamli bir sekilde inceleyen bilgimiz dahilindeki ilk ¢alisma olmasi
nedeni ile bu alanda calisan saglk profesyonellerine 6nemli katki saglayacagi
disltinilda.

Literatlirde; DMD’li cocuklarda biyime hizinin saglikl cocuklara gére daha
yavas oldugu ve bu nedenle boy kisaligi gorilebilecegi belirtilmektedir (50). Ayni
zamanda bircok calismada DMD’li cocuklarda bilissel fonksiyonlarin degisen
derecelerde etkilendigi gosterilmistir (21, 26, 27). Calismamizda c¢ocuklarin
demografik ve fiziksel 6zellikleriincelendiginde boy ve bilissel seviye acisindan gruplar
arasinda fark oldugu ve DMD’li cocuklarin tipik gelisim gosteren cocuklara gore daha
kisa ve bilissel seviyelerinin daha diislik oldugu belirlendi. Calismamizin sonuglarinin
bu yonu ile 6nceki calismalar ile uyumlu oldugu goérilda. Distrofin proteininin farkl
izoformlarinin MSS’de 6nemli gorevleri oldugunun bilinmesi nedeniyle DMD’de

bilissel etkilenim agisindan bu sonuglar sasiritici olmamistir.
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ikili Gorev Performansi

Toplum iginde ylrimek glnlik yasama katilim igin oldukga 6nemlidir ve
toplum iginde yilramek ikili gorevli ylriylsiu gerektirir; cinki ¢evrede kisinin
dikkatini bdlen bircok unsur bulunmaktadir (101). Literatire bakildiginda da
cocuklarda ikili gérev degerlendirmeleri ve egitimlerini inceleyen ¢ogu ¢alismanin
degerlendirmelerde ve egitimlerde ikili gorevli ylriyusi ele aldigi goriilmektedir (92,
114-116). SP’li gocuklarda ikili gérevin ylrlyus tUzerindeki etkilerinin incelendigi bir
¢alismada SP’li cocuklar tipik gelisim gosteren kontrollerle karsilastiriimistir.
Cocuklara birinci gorev olarak 10 metrelik diiz bir yolda yirirken ileri sayma, geri
sayma, hayvan ve meyve adlari sayma gibi bilissel gérevler verilmistir. Sonucta her iki
grupta da ikili gérev performansinin bozuldugu, ancak SP’li cocuklarda her gérevde
kontrol grubuna gore 6nemli 6lclide daha fazla bozulma oldugu gorilmustir (92).
Leurer ve ark. (146)'nin yaptigi benzer bir calismada SP’li cocuklar farkli bilissel-motor
ikili gorevli yirayusler sirasinda tipik gelisim gosteren yasitlarina kiyasla daha yavas
ylUrimastir. Arastirmacilar SP’li cocuklarin yiriyslerinin degerlendirilirken hem tek
hem de ikili gorev kosullarinda degerlendirilmesini dnermislerdir. 18 hemiparatik, 12
diparetik SP’li cocuk ve 31 tipik gelisim gésteren kontrolin ikili gorevli ylriydslerinin
incelendigi bir calismada katilimcilar motor-motor ikili gérev olarak tepsi tasima,
bilissel-motor ikili gbrev olarak kelime adlandirma gorevi ile yurimuslerdir. SP’li
cocuklarin her iki gorevde de tipik gelisim gosteren yasitlarina gére daha fazla ikili
gorev karmasasi yasadigi belirtilmistir (147). Calismamizda hem motor-motor hem de
iki farkli bilissel-motor ikili gorevli ylriyls sirasinda DMD’li cocuklarin tipik gelisim
gosteren yasitlarina gére onemli Ol¢lide daha fazla ikili gérev karmasasi yasamasi,
DMD’li cocuklarda SP’li cocuklarda oldugu gibi, motor ve bilissel fonksiyon
bozukluklarina bagli gelisebilecek bir sonuctur. Bu durum bizim tarafimizdan; DMD’li
cocuklarda ilerleyici kas zayifhgi, distrofik postiir, denge problemleri nedeniyle
ylrliyls sirasinda gravite ile yapilan miicadelenin sonucu olarak ylraylsin
zorlasmasi ve otomatikliginin etkilenmesi ile birinci gérevin dikkat talebinin arttigi, bu
nedenle ikinci gorev igin gereken dikkat kapasitesinin azaldigi ve ikili gorev

karmasasinin daha fazla yasandigi seklinde yorumlandi. Ayni zamanda DMD’li
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cocuklarda dikkat ve calisan hafiza becerisinin etkilenen bilissel alanlarin basinda
geldigi ve calismamizda kontrol grubuyla énemli fark oldugu dikkate alindiginda
DMD’deki bu etkilenimlerin ikili géreve olan olumsuz yansimasinin bu sonuglarin
alinmasinda etkili oldugu distnildi.

Myotonik Distrofi Tip 1 ve Tip 2’li yetiskin néromusktler hastaliklarda ikili
gorevli ylrlylsin arastinldigl bir calismada kas zayifiginin hastalarin yiriyutsin
ciddi derecede etkiledigi ve ikili gbérev performansinin saglikli kontrollere gére daha
kot oldugu bulunmustur (113). Filli ve ark. (100)’'nin Myotonik Distrofi Tip 1’li
hastalarda bilissel-motor etkilesimleri inceledigi bir baska ¢alisma hastalarin ayak
bilegi dorsi fleksiyonu kisithhgi, yuriyilsteki degiskenlik ve dinamik instabilite
sebebiyle ylruyulslerinin bozuldugunu ve bu durumun ikili gorevli yiriylse
yansiyarak saglkli kontrollere gore daha kotli oldugunu gostermistir. Ayni
zamanlarda hastalarda ozellikle dikkat alaninda bilissel bozukluklarin varhgi ve
fonksiyonellik ile iliskili oldugu belirtilmistir. DMD’li cocuklarda da temel klinik
ozellikler olan kas zayifligi, dorsi fleksiyon kisithligi ve fonksiyonel kayiplarin yiirtylsa
bozdugu ve bu durumlarin bilissel fonksiyon bozukluklari ile birleserek ikili gérev
performansini bozabilecegi calismamizin gikis noktasini olusturmustur. Calismamizda
ylrlyulsu etkileyebilecek parametrelere ait degerlendirme sonuglarimiz bu varsayimi
dogrulamistir.

20 yasinda tekerlekli sandalyeye bagimli DMD’li bir hastanin Yakin Kizilotesi
Spektroskopisi (NIRS) kullanilarak bilissel bir gorev gerceklestirirken prefrontal
korteks aktivitesinin incelendigi bir calismada (148), hasta bilgisayar karsisinda gorsel
birtakim sorulari cevaplarken (bilissel-bilissel gbrev) ayni zamanda ekranda beliren
mental aritmetik (3 basamakh bir sayi ile tek basamakh bir sayiyi toplama veya
¢cikarma) gorevini gergeklestirmistir. DMD’li hastanin dogru cevaplarinin ortalamasi
ayni gorevleri yapan saglkli yetiskin katilimcilar icin daha 6nce elde edilen ortalamaya
yaklasik olarak esit bulunmustur. Bu calismadaki DMD’li katilimcinin liseye gittigi ve
oldukca zeki oldugu arastirmacilar tarafindan bildirilmistir. Literatiire bakildiginda
DMD’de ikili gbrevi konu alan az sayida ¢alima oldugu gézlenmektedir. Power ve ark.

(148)’'nin yukardaki calismasinda beyin bilgisayar ara ylzlerinin ge¢ donem DMD
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hastalarinda fonksiyonlari desteklemede kullanilabilecegi onerilmistir. Oldukg¢a zeki
oldugu belirtilen tek bir DMD hastasi lizerinde yapilan bu ¢alismanin sonuglari
DMD’de bilissel-bilissel ikili gorevin etkilenmedigini disiindirmekle birlikte, bu
sonucu DMD poplilasyonuna genellemenin uygun olmayacagi gérisiindeyiz.

Yetigkin DMD’li hastalarin el rehabilitasyonunda bilissel-motor goérevlerin
kullanilmasinin etkili olabilecegini savunan bir calismada 3 yetiskin DMD’li hasta ile 8
saglkli kontrol karsilastirilmistir. Katilimcilar bir mouse araciligi ile ¢oklu parmak
kullanimini gerektiren gérsel-motor goérev gerceklestirmis ve yetiskin DMD'li hastalar,
saglikli kontrollere kiyasla genel olarak daha duslik bir gérev performansi géstermistir
(149).

Yukaridaki iki ¢calismadan ilkinde (148) cocugun gorev olarak bilissel-bilissel
gorev yaptigl motor aktivite icin caba gerektiren bir gorev Ustlenmemis oldugu
gorilmektedir. Ancak diger calismada (149) gorsel-motor gérev yaparken motor bir
komponentin oldugu gozlenmektedir. Bu durumda da hastalarin ikili gorev
performanslarinin etkilendigi belirlenmistir. Calismamiz da DMD’deki ikili gérev
etkileniminin gorevden ve fonksiyonel seviyeden bagimsiz olarak birincil gorev ile
iliskili oldugunu gosterdi. Calismamizda sectigimiz birinci gorevin yirlys gibi motor
bir gérev olmasinin bu sonuglarda etkili oldugu gortslindeyiz. Clinkii dinamik bir
aktivite olan vyiriyls sirasinda DMD’li cocugun karsilastigi sorunlar dikkate
alindiginda ve bu duruma ikili gérev de eklendiginde performansin daha fazla
etkilendigi disunalda.

Cinar ve ark. (150) tipik gelisen ¢cocuklarda ikili gérevlerin yiriyls Gzerindeki
etkilerini inceleyen 22 calismayi dahil ettikleri meta-analizlerinde, cocuklarin ve
ergenlerin ikili gorev kosullarinda yirtdiklerinde performanslarinin distigind
gostermistir. Calismalarda en sik kullanilan sonug 6lgitinin ylirime hizi oldugu ve
performanstaki dlsldsin  kullanilan goérevlere goére degistigi  belirtilmistir.
Performanstaki dislisin en fazla karmasik Ust ekstremite gorevlerinin yapildig
motor-motor ve sozel akicilik gorevlerinin yapildigi bilissel-motor ikili gorevlerde
yasandigl raporlanmigtir. Yine ayni ¢alismada kapal bir sise tasimayi kolay motor

gorev olarak tanimlamislardir. Sonuclarimizda tipik gelisim gosteren kontrol
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grubunun motor-motor ikili gérev performansinda bozulma olmadigi aksine tek
goreve gore daha iyi performans gosterdikleri, bilissel-motor ikili gorevilerde
performansin DMD’li c¢ocuklara kiyasla daha az da olsa bozuldugu gorilda.
Cahsmamizda kontrol grubunda motor-motor ikili gérev performansinda bozulma
olmamasinin, DMD’li gocuklarin kas zayifligi durumu géz oniinde bulundurularak
secilen iki elde yarisi dolu plastik sise tasima goérevinin kontrol grubundaki ¢ocuklar
icin kolay bir gorev oldugu seklinde yorumlandi. Ayrica kontrol grubundaki cocuklarin
motor-motor ikili gorev performansinin tek gérevden daha iyi olmasi, Plummer ve
ark. (87)'nin belirttigi gibi ikili goérev durumlarinda her zaman gorevlerin
performansinda dists olmamasi, goérevlerden biri veya ikisinde fasilitasyon

olabilmesi durumu ile agiklanabilir.

Fonksiyonel seviye

DMD’li ¢ocuklarda fonksiyonel seviye kétulestikte motor fonksiyonlarda
bozulmalarin arttigi bircok calismada gosterilmistir (55, 151, 152). Alkan ve ark. (55)
DMD’li ¢ocuklarda fonksiyonel seviyenin bozulmasi ile dinamik dengenin 6nemli
Olclide azaldigini ve 6zellikle BAEFS’ye gore devre 3 olan ¢cocuklarin denge skorlarinin
tipik gelisim gosteren cocuklara gore Ugte bir oraninda daha kétl oldugunu tespit
etmistir. Kurt ve ark. (151)’da benzer sekilde DMD’li ¢cocuklarda denge becerisinin
fonksiyonel seviye ile iliskili oldugunu belirtirken, Bora ve ark. (152) DMD’li
cocuklarda merdiven c¢ikma aktivitesindeki kas aktivasyonlarini yizeyel EMG
kullanarak degerlendirdikleri c¢alismalarinda, fonksiyonel seviye kotilestikce
merdiven c¢ikma aktivitesinin daha fazla efor sarfederek gerceklestirildigini
gostermistir. Calismamizda da DMD’li cocuklarda fonksiyonel seviye kotilestikce
cocuklarin hem tek gorev hem de ikili gorevli ylrime siirelerinin arttigi goralda.
DMD’li ¢cocuklarda gorilen bilissel bozulmalarin ilerleyici olmadigi belirtiimektedir
(27, 60) ve calismamizda da cocuklarin yasitlarina gore dusuk bilissel seviyesi olmakla
birlikte fonksiyonel seviyelere gore fark olmamasi bilissel etkilenimin ilerleyici
olmadigini gosterdi. Yine literatilirle uyumlu olarak calismamizda DMD’li cocuklarin

fonksiyonel seviyesi kotulestikge denge ve yiriyus gibi motor fonksiyonlarin
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bozuldugu gorildi. Bu sonuglar 1siginda ¢alismamiz, DMD’li cocuklarin fonksiyonel
seviye kotulestikce ikili gorev performanslarinin bozulmasinin altinda yatan nedenin
bilissel durumdan bagimsiz olarak fonksiyonel seviye kotiilestikce artan motor

fonksiyonlardaki bozulmalar oldugunu ortaya koydu.
Motor Fonksiyonlar

DMD’li cocuklarda; fonksiyonel hareketliligi, enduransi ve ylriime yetenegini
global olarak degerlendirdigi icin 6 DYT ¢cogu calismada primer sonug 6lcimi olarak
kullanilmaktadir. Yirinen mesafe hastaligin ilerlemesi ile azalmaktadir. Daha genis
bir fonksiyon yelpazesi sunan NSAD ise glinlik yasam aktivitelerini daha iyi yansitan
bir aracg olarak calismalarda 6 DYT'ye ek olarak kullaniimaktadir. Bu iki 6lcim klinik
degisimlerin belirlenmesinde ve yeni tedavilerin takibinde onemli ol¢imlerdir.
Mazzone ve ark. (153) 24 aylik bir periyotta DMD’li ¢cocuklarin kilinik degisimlerini
takip icin endurans 6l¢iimi olarak 6 DYT ve fonksiyonel 6l¢iim olarak NSAD kullanmis
ve 6 DYT’de yirinen mesafenin 330 metrenin, NSAD’den alinan puanin 18 puan’in
altina dismesinin 2 yil icinde ambulasyon kaybi riskini artiracagini belirtmistir.
Mazzone ve ark. (154) 6 DYT ve NSAD ile 10 MYT arasinda anlamli iliskiler bulurken,
Yildiz ve ark. (155) kosma hizi, ceviklik, denge ve bilateral koordinasyon gibi becerileri
degerlendiren bir kaba motor 6lcegi ile 6 DYT ve NASD arasinda gucli iliskiler
bulmustur. Calismamizda da DMD’li ¢ocuklarin motor performanslarindaki ve
mobilitelerindeki azalmaya paralel olarak tek ve ikili gorevli yiurlyls slirelerinin
uzadigi belirlendi. DMD’li cocuklarin 6 DYT ortalamasi 401,64m iken NSAD skoru
29’du, ancak yine de bu degerler beklenen degerlerin altindaydi. Daha 6nce de
acikladigimiz gibi birinci gorev olarak kullandigimiz yirime goérevinin DMD’li
cocuklarda etkilenmis olmasi ve dikkat talebini artirmasi sebebiyle ikili gorev
performansinin bozuldugu dislinilmektedir ve 6 DYT ve NSAD’nin ambulasyonla
iliskili 6lcekler olmasi sebebiyle ikili gorevli ylrtyulslerle anlamli iliski bulunmustur.

DMD’li cocuklarda ilerleyici kas zayifligi ve kontraktirlerle birlikte gelistirilen
kompansasyonlar dengenin bozulmasina, diisme riski ve diisme korkusu olusmasina

neden olmaktadir (54). Baptista ve ark. (5) PBDO ile DMD’li cocuklarin fonksiyonel
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dengelerini degerlendirmis, saghkli cocuklarla DMD’li cocuklar arasinda anlamh
farklar bulmustur ve DMD'de dislik denge performansi ve yiksek diisme riski
oldugunu belirtmistir. Aldirmaz ve ark. (54) dinamik dengeyi ve disme riskini
degerlendiren bir o6lgek olan DKAT'yi DMD’li ¢ocuklarda degerlendirmis testin
ortalama tamamlanma siresinin tipik gelisim gésteren cocuklardan daha fazla oldugu
sonucuna ulasmistir. DMD’li ¢ocuklarda denge vyetenegi ile iliskili faktorlerin
incelendigi bir ¢calismada motor performansi degerlendiren MFM ve kas kuvveti ile
statik ve dinamik denge yetenegi arasinda yiiksek diizeyde anlamli iliskiler oldugu
belirtilmistir (151).

Calismamizda denge becerisi daha kotl olan DMD’li cocuklarin daha basarisiz
ikili gbrev performansina sahip oldugu belirlendi. Literatlirde yetiskin ve ¢ocuk farkli
gruplarda denge ve ikili gorev performansi arasinda iliski oldugunu gosteren bircok
calisma bulgularimizi desteklemektedir (156-158). Sonuglarimiz incelendiginde PBDO
ve DKAT ile tek ve motor goérevli ylriyis stirelerinde bilissel gorevli ylriime siresine
gore daha vyuksek dizeyde anlamh iliski oldugu gorildi. Calismamizda
degerlendirdigimiz denge becerisinin motor bir fonksiyon olmasi sebebiyle yine
motor gorev olan tek yliriime ve motor gorevli ylrime ile daha yliksek dizeyde iliski
gostermis olabilecegini dislindiirdi. Bu noktada DMD’de birinci gorev motor bir
gorev oldugunda ve 6zellikle de ylirime gibi hastaligin klinik olarak dogasi geregi kas
zayifligi ve fonksiyonel etkilenim nedeniyle etkilenen bir aktivite oldugunda bilissel
etkilenim olsa bile DMD’de motor etkilenim 6n plana ¢ikmaktadir. Bu sonuglar DMD
gibi ilerleyici kas zayifhgl ve buna bagl gelisen fonksiyonel problemlerin oldugu
hastaliklarda ikili gorev s6z konusu oldugunda motor komponentin énemini ortaya

koymaktadir.
Diisme

Noromuskiler hastaliga sahip yetiskinlerde diisme ve diisme korkusunun
saglikh kisilere gore daha fazla oldugu bilinse de pediatrik noromuskiler hastaliklarda
Ozellikle DMD’de bu konuda ki calismalar sinirlidir (131, 159). DMD’li cocuklar giinlik

yasamda 6zellikle dengedeki bozulmalar sebebiyle siklikla diisme riski ile karsi karsiya
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kalmakta ve olusan diisme korkusu nedeniyle katilimlari kisitlanmaktadir (55). Diisme
korkusu, diisme olmadan giinliik yasam aktivitelerini gerceklestirme yetenegine olan
given kaybi olarak tanimlanir (131). Eszamanh odaklanma gerektiren ikili gérev
performansi sirasinda diisme riskinin 6nemli olglide artacagi varsayllmaktadir (160).
Sapmaz ve ark. (161) ve Brustio ve ark. (162) diisme riski ytiksek bir poptlasyon olan
yasli bireylerle yaptiklari calismalarda, diisme korkusu olan yash bireylerde ikili gorev
performansinda azalma oldugunu tespit etmistir. Gunlik yasamin onemli bir
komponenti olan ikili gorevli yirliyls ile disme korkusu arasindaki iliskiyi
inceledigimiz ¢alismamizda da daha fazla diisme korkusu yasayan ¢ocuklarin ikili
gorev performanslarinin daha kot oldugu gorulda.

ikili gorevler esnasinda diisme riskinin artabilecegi bircok c¢alismada
vurgulanirken (10, 16, 17), disme gecmisi ile ikili gorev performans iliskisi genellikle
yetiskinlerde arastirilmistir (163, 164). Asai ve ark. yasli bireylerde diisme 6ykisini
son bir yil icinde disme var/yok sorusu ile degerlendirmis, ikili gérev performansi igin
birinci gorev olarak zamanli kalk ve yiri testi (ZKYT), bilissel gérev olarak da 100’den
geri sayma gorevi kullanilmistir. Disme gecmisiyle daha yavas tek gorevli ZKYT iliskili
bulunurken ikili gérevli ZKYT siiresiyle iliski bulunmamistir (163). Vance ve ark.larinin
parkinsonlu hastalarda yaptigi bir calismada ise bilissel gérevli ZKYT ile disme riski
arasinda anlaml iliski oldugu gosterilmistir (164). Calismamizda hastalarin disme
frekansini haftada diisme sayisi olarak belirledik ve diisme frekansi ile tek gorev ve
motor-motor ikili gorevli yiriyus slreleri ile dislik-orta ve orta diizeyde iliski
bulunurken, bilissel- motor ikili gérevli yirtyuls sireleri ile anlamli iliski bulunmadi.
Bu sonuclar devre 1 ve 2 deki DMD’li ¢cocuklarin diisme riski ve sikliginin daha az
olmasi ve ¢alismamizda devre 3’de yer alan ¢ocuk sayisinin daha az olmasindan,
ayrica DMD’li cocuklarda goriilen dismelerin sebebinin ikili gérevlerden ziyade kas
zayifligi ve ayak bileginde dorsi fleksiyona gidis gibi dengeyi bozabilecek hastaliga

0zgi durumlardan kaynakli olabilecegini distundirdi.
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Yiruyus

Kas zayifligl ve sonrasinda gelisen konraktirler ve eklem deformiteleri DMD’li
cocuklarda ylrlylsin bozulmasina neden olur ve c¢ocuklar bazi biyomekanik
adaptasyonlar gelistirerek disuk kas glicine ragmen bir sire daha
kompansasyonlarla yirime fonksiyonunu strdurebilir (133). Bu kompansatuar
hareketlerin degerlendirilmesi hem hastalarin klinik takibi hem de rehabilitasyon
programlarinin etkinliginin belirlenmesi icin gereklidir. Calismamizda DMD’li
¢ocuklarin yirtylds kompansasyonlarini ve bozuklularini degerlendirerek giinlik
yasamda sik¢a kullandigimiz ikili gorevli yiriytsle olan iliskilerini ortaya koymayi
amacladik. DMD’li cocuklarda diz ekstansor kaslarinin zayifhgl durus fazinda vicut
kiitle merkezinin 6ne dogru yer degistirmesine neden olurken, kalg¢a ekstansorlerinin
zayifhg sallanma fazinda asiri artan pelvik tilte neden olur ve bu da kompansatuar
olarak lumbal lordozun artmasiyla sonuglanir. Pelvis stabilizasyonundaki zayiflik
nedeniyle sallanma fazinda spina iliaka anterior stiperior eleve edilir ve gévde lateral
fleksiyonu ortaya ¢ikar. Ayni zamanda bu artan kalc¢a fleksiyonu ve abduksiyonu ile
ayak bilegindeki asiri artmis plantar fleksiyonun kompanse edilmesi amaclanir. Sonug
olarak yuriyus hizi, kadans ve adim uzunlugu azalir ve dengeyi korumak icin destek
ylzeyi genisler (134). Sonuglarimiz ortaya ¢ikan bu kompansatuar mekanizmalarin
ilerleyisinin cocuklarin ikili gorevli ylriyusleri Gzerinde de etkili oldugunu ortaya
koydu. Yirlyusteki kompansasyonlar arttikca hem motor hem de bilissel gorevli
yiriime siirelerinde artma goriildi. Ozellikle motor gorevli yiriyiiste bu etki daha
belirgindi. Bu sonug, birincil motor goreve ek olarak ikincil gorev de motor
secildiginde (ylrlyuste ellerinde su dolu siseleri tasimak) cocuklarin gelistirdikleri
biyomekanik adaptasyonlardaki zorluklarin motor goreve bilissel ikincil gorev
eklendigi duruma gore (bilissel-motor gorevli yiriyls) daha fazla goraldagiuni

gosterdi.
Gunliik Yasam Aktiviteleri

DMD’li cocuklarda 6 DYT, NSAD ve siireli performans testleri gibi primer

fonksiyonel olgiimlerle birlikte bu yeteneklerin glinlik yasamdaki bagimsizlik ve
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katilima ne kadar aktarilabildiginin belirlenmesi de olduk¢a dnemlidir. Katim ICF
tarafindan bir yasam durumuna dogrudan katilim olarak tanimlanmaktadir. Cocuklar
ve gengler igin katihm, kisisel bakim, hareketlilik, sosyal iligkiler, egitim, eglence ve
toplum yasami gibi faaliyetleri icermektedir (165). DMD’de yapilan c¢alismalar
hastalarin GYA’da zorluklar yasadigini ortaya koymaktadir. Farkli néromuskiler
hastaliklarda aktivite limitasyonlarini inceleyen bir ¢alismada, DMD’li g¢ocuklarin
aktivite limitasyonlarinin Charcot-Marie-Tooth ve Myotonik Distriofi’li gocuklara gére
daha hizh gelistigi ve daha fazla oldugu gosterilmistir (166). DMD’li ¢ocuklarin dahil
edildigi GYA’y1 degerlendiren farkli calismalarda ¢ocuklarin en cok merdiven ¢ikma (8)
ve banyo yapma aktivitesinde (167), bilissel olarak da problem ¢6zmede (8) zorluk
yasadigl gorilmastir. Brustio ve ark. (162) yash yetiskinlerde ikili gorev ile GYA
arasindaki iligskileri incelemis ve ikili gorev performansi daha iyi olan yashlarin GYA’da
daha az zorluk yasadiklarini géstermistir. DMD’li cocuklarda bagimsizlik ve katilimin,
GYA'nin 6nemli bir pargasi olan ikili gorevli yiriyls ile iliskilerinin belirlenmesi
¢alismamizin hedeflerinden biriydi ve GYA’da daha fazla zorluk yasayan cocuklarin
hem tek hem de ikili gorevli yirlyus surelerinin daha uzun oldugu tespit edildi.
WeeFIM ve ACTIVLIM kullanarak DMD’li ¢ocuklarin GYA'nin farkli alanlarindaki
bagimsizlik ve katilimlarininin ikili gorev performansiyla iliskisini inceledigimiz

¢alismamizin sonuglari literatiirle uyumludur.

Yasam Kalitesi

Saglikla ilgili yasam kalitesi; fiziksel, psikolojik (emosyonel ve bilissel) ve sosyal
alanlari iceren ¢ok boyutlu bir yapidir ve kronik saglik sorunlari olan pediatrik
populasyonlarda degerlendirilmesi 6nemlidir (168, 169). Cocuklarda yapilan saglikla
ilgili yasam kalitesi arastirmalarinda hem cocuk hem de bakimveren raporlarinin
birlikte kullanilmasi daha kapsamli sonuclar elde edilmesini saglamaktadir (170).
DMD gibi hizli ilerleyen ciddi bir hastallk durumu da hem hastayl hem de
bakimverenlerini etkilemektedir. Bu etkilerin degerlendirilmesinde hasta ve bakim
verenlerin goziinden hastaligin etkilerinin daha iyi anlasilmasini saglayan hasta ve

bakimverenler tarafindan raporlama yoéntemi kullaniimaktadir (171). Calismalar
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DMD’li gocuklarin saglikla ilgili yasam kalitesinin saglikli yasitlarina gére 6nemli 6lglide
azalmis oldugunu gostermektedir (168, 172, 173). DMD’li ¢ocuklarda yasam
kalitesinin nelerden etkilendigini belirlemek (zere planlanan bir arastirmada,
yorgunluk, tekerlekli sandalye kullanimi ve ailelerin disik dizeyde gelire sahip
olmasinin yasam kalitelerini en ¢ok etkileyen faktorler oldugu bildirilmistir (170).
Hastaligi glinliik hayatta yonetmenin yani sira, DMD’nin klinik 6zellikleri ve ilerleme
hizi ebeveynler lzerinde cocugunu kaybetme korkusu ve 6lim distincesi gibi aci
veren emosyonel yik olusturmaktadir. Diger ciddi kronik hastaliklarda oldugu gibi,
DMD'li bir cocuga sahip olmak, ofke, aci, kaygi ve yliksek diizeyde stres ve depresyon
gibi duygudurum bozukluklarina neden olmaktadir. Yavas ve zor hastalik seyri, anne-
babanin zorlanmasina, ailenin enerjisinin ve kaynaklarinin tiikenmesine yol
acabilmektedir. Bu siire¢ genel popilasyona gore daha kotl bir saghk durumu ve
daha yiksek duygudurum bozukluklari ile sonuglanmaktadir (171). Karaduman ve ark.
(174)'nin SP’li ve noromuskiler hastaligi olan g¢ocuklarin ve ailelerinin yasam
kalitelerini arastirdiklari ¢alismalarinda iki hastalik grubundaki cocuklarin benzer
puan aldiklari ancak néromuskdler hastaligi olan ¢ocuklarin ailelerinin SP’li cocuklarin
ailelerine gore ¢ocuklarinin saghgini daha kotu gordigi ve fiziksel ve/veya psikososyal
sagliklariyla ilgili daha endiseli oldugu gosterilmistir. Calismamizda yasam kalitesi
DMD’li gocuklara uyarlanmis PedsQL-Noromuskiiler Modul ile degerlendirildi.
Ebeveyn raporlari daha koti olan cocuklarin ikili gérev performansi daha kot
bulunurken, cocuklarin kendi bildirdikleri raporlar ile ikili gbérev performanslari
arasinda iliski bulunmadi. Karaduman ve ark.’nin da belirttigi gibi DMD’li cocuklarin
ebeveynleri cocuklarinin saghgi konusunda daha endiseli oldugu icin cocuklarina gore
daha hassas davranmis olabilir. Ayni zamanda DMD’li ¢cocuklarin kendi bildirdikleri
raporlar ile fonksiyonel bir degerlendirme olan ikili gorev performansi arasinda iliski
bulmamamizin nedeninin PedsQL-N6romuskiler Modul’iin fonksiyonellikle iliskili cok
az sayida madde icermesi oldugunu diisinmekteyiz. Fonksiyon ve performansa
odaklanan farkli bir yasam kalitesi degerlendirme 6lgeginin kullaniimasi ikili gérev

performansiile iliskiyi belirlemede daha iyi olabilirdi.
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Sonug olarak calismamiz, giinliik yasama katilim icin oldukca 6nemli olan ikili
gorevli yurtyldsin DMD’li ¢ocuklarda etkilendigini ortaya koymaktadir. DMD’li
cocuklarin ikili gorev performanslarinin tipik gelisim gosteren yasitlarina gére daha
kotl oldugu, fonksiyonel seviye kotilestikce ikili gbrev performansinin daha fazla
bozuldugu ve DMD’li cocuklarin ikili gorev performansi ile kassal performans,
ambulasyon, denge, disme, GYA ve ebeveyn goziinden yasam kalitesi arasinda iligki
oldugu gosterildi. Bu sonuclar isiginda DMD’li ¢ocuklarin rutin rehabilitasyon
programlarina ikili goérev performans degerlendirmelerinin ve egitimlerinin
eklenmesinin ¢ocuklarin hem fonksiyonellikleri hem de giinlik yasama katilimlari
Uzerinde olumlu etkileri olacagi diisinilmektedir. Ayni zamanda DMD’li ¢ocuklarda
dikkat ve calisan hafiza becerisinin etkilenen bilissel alanlarin basinda gelmesi ve
calismamizda da DMD’li ¢gocuklarin hem hafiza hem de mental takip goérevli bilissel-
motor ikili gérev performanslarinin kontrol grubundan énemli él¢lide daha duslik
olmasi sebebiyle DMD’li ¢ocuklarin rehabilitasyon programinda ikili gorev
egitimlerine bu bilissel gorevlerin dahil edilmesinin fayda saglayacagi gorislindeyiz.

Calismamizin DMD’li gocuklarda ikili gérev performansini kapsamli bir sekilde
inceleyen bilgimiz dahilindeki ilk calisma olmasi 6nemli bir farkhligidir. Calismamizda
DMD’de cocugun yapmaya calistigl gorevlerin cesidi (motor ya da bilissel) ve
fonksiyonel seviyesinin ikili gorevin basarisinda 6nemli oldugu gosterildi. Bu
sonuclarin; alanda calisan fizyoterapistler basta olmak lizere ergoterapistler ve diger
saglik profesyonellerine DMD’li cocuklarin takip ve tedavi slireclerinde aktivite secimi

konusunda rehber olabilecegi gorislindeyiz.

Limitasyonlar

Calismamizda DMD’li ¢ocuklarda yorgunluk olusturabilecegi icin iki bilissel
gorev degerlendirilmistir. Diger bilissel alanlarin degerlendirilememis olmasi
¢alismamizin bir limitasyonudur.

Brooke Alt Ekstremite Fonksiyonel Siniflandirmasi’na gore devre 2 ve devre
3,4 olan cocuklarin sayisinin devre 1’e gore daha az olmasi ¢alismamizin bir diger

limitasyonudur.
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6. SONUC ve ONERILER

Duchenne Muskiiler Distrofi’li ¢ocuklarda ikili goérev performansini
degerlendirmek amaciyla yaptigimiz calismada asagidaki sonuclar elde edildi.

1. DMD’li ¢ocuklarin motor-motor ve bilissel-motor ikili gérev performanslari
tipik gelisim gdsteren yasitlarina gére daha disik bulundu.

2. Fonksiyonel seviye kotilestikce DMD’li gocuklarin ikili gorev performansinin
da bozuldugu, 6zellikle devre 1 ve devre 3-4 arasinda bu farkin daha belirgin oldugu
gorulda.

3. DMD igin primer degerlendirme 6lglimleri olan 6 DYT ve NSAD ile ikili gorev
performansi arasinda iliski oldugu gorildid. Ambulayonla iliskili olan bu testlerden
daha kotu skorlar alan gocuklarin ikili gorev performanslarinin daha disik oldugu
tespit edildi.

4. Calismamizda DMD'li cocuklarin fonksiyonel ve dinamik denge becerileriile
ikili gbrev performanslari arasinda iligkili oldugu belirlendi. Denge bozuklugu olan
cocuklarin ikili gérev performanslarinin daha fazla bozuldugu gorilda.

5. Gunlik yasamin 6nemli bir komponenti olan ikili gérevli yiriyus ile diisme
korkusu arasindaki iliskiyi inceledigimiz ¢alismamizda daha fazla diisme korkusu
yasayan c¢ocuklarin hem motor hem bilissel ikili gorev performanslarinin daha disiik
oldugu belirlendi.

6. DMD’li cocuklarin yiriylsteki kompansasyonlari arttikca ikili gorev
performanslarinda ki bozulmanin da daha fazla oldugu tespit edildi.

7. WeeFIM ve ACTIVLIM kullanarak DMD’li cocuklarin GYA’daki bagimsizlik ve
katihmlarini degerlendirdigimiz calismamizda GYA'da daha fazla zorluk yasayan
cocuklarin ikili gorev performanslarinin daha fazla bozuldugu belirlendi.

8. Yasam kalitesi degerlendirmelerinde, ebeveyn raporlari daha kéti olan
cocuklarin ikili gérev performansi daha kot bulunurken, cocuklarin kendi bildirdikleri
raporlar ile ikili gorev performanslari arasinda iliski bulunmadi.

Calismamizda; DMD’de fonksiyonel seviye kotlilestikce motor fonksiyonlarin
bozulmasi ve bilissel seviyede bir degisiklik olmamasi ikili gérev performansindaki

kotilesmenin motor fonksiyonlardaki bozulmadan daha fazla etkilendigini gosterdi.
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Ayrica denge ve ylriyls degerlendirmelerinin 6zellikle motor-motor ikili gérev
performansiyla daha yiksek diizeyde iliskisi olmasi dengenin ve ylrlytsiin motor bir
beceri olmasindan kaynakli olabilecegini diisiindtirdii. Bu sonucglar DMD’li cocuklarda
ikili gbrev performansinin segilen goérevin gesidi ve hastanin fonksiyonel seviyesinden
direkt etkilendigini gdsterdi. Bu nedenlerle DMD’de erken dénemden itibaren ikili
gorev performansinin degerlendirilerek tedavi programlarina ikili gorevli egitimlerin
dahil edilmesinin ¢ocuklarin hem motor fonksiyonlarinin korunmasina hem de bu

becerilerin glinlik yasama aktarilabilmesine yardimci olacagi disinildi.
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EK 2. Brooke Alt Ekstremite Fonksiyonel Siniflandirmasi

FONKSIYONEL SEVIYE

Brooke Alt Ekstremite Fonksiyonel Siniflandirmasi

1= Cocuk yardimsiz yiiriir ve merdiven ¢ikar

2= Yiiriir ve trabzandan tutunarak merdiven ¢ikar (12 sn den az siirede)
3= Merdivenleri yavasca ¢ikar (12sn den uzun siirede)

4= Yardimsiz yiiriir ve sandalyeden kalkabilir, fakat merdiven ¢ikamaz
5=Yardimsiz yiiriir fakat sandalyeden kalkamaz, merdiven ¢ikamaz.

6= Sadece yardimla yiiriir veya uzun yiiriime cihaz1 (UYC) ile yardimsiz yiiriir.
7= UYC ile yiiriir fakat denge icin yardimciya ihtiyag¢ duyar.

8= UYC ile ayakta durur fakat yardimda olsa yiiriiyemez.

9= Tekerlekli sandalyededir.

10= Yataga bagimhdir.



EK 3. North Star Ambulasyon Degerlendirmesi
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Aktivite 2 1 0 Skor
1.Ayakta Kompansasyon Bazi Bagimsiz ayakta
durma olmadan simetrik kompansasyonlarla duramaz, destege
minimum 3 sn minimum 3 sn durma | ihtiyag vardir.
ayakta durma (parmak ucu ve (minimalde olsa)
(topuk yerde ve bacaklar
bacak nétralde) abduksiyonda)
2.Yiirime Topuk-taban- Surekli parmak ucu Bagimsiz
parmak ucu ylrame, devamli ylrimenin kaybi-
ylarime topuk —parmak ucu KAFO kullanabilir
ylriylsi yapamaz. yada yardimla kisa
mesafe ylriyebilir.
3. Kollar karsi omuzda | Uyluk yardimi/ Sandalyeden
Sandalyeden carpraz sekilde sandalyeyi iterek/ kalkamaz
kalkma kalkabilir.90°kalga yliziisti donerek
ve diz fleksiyonu, yada destek ylizeyini
ayaklar yerle genisleterek kalkar.
destekli baslar.
4. Sag ayak 3 sn gevsek Cok kisa / gbvde Tek ayak lizerinde
lizerinde pozisyonda lateral fleksiyonu / duramaz
durma (fiksasyon olmadan) | uyluk abduksiyonu
dik durabilir. gibi fiksasyonlarla
durabilir
5.S0l ayak 3 sn gevsek Cok kisa / govde Tek ayak Gizerinde
lizerinde pozisyonda lateral fleksiyonu / duramaz
durma (fiksasyon olmadan) | uyluk abduksiyonu
dik durabilir. gibi fiksasyonlarla
durabilir
6.Sag ayakla Destek olmadan Yana dogru/govde Basamak ¢ikamaz
basamak cikabilir rotasyonu/ kalga
¢tkma sirkumdiksiyonu yada
destekle cikabilir.
7.Sol ayakla Destek olmadan Yana dogru/gévde Basamak ¢cikamaz
basamak cikabilir. rotasyonu/ kalca
¢tkma sirkumdiksiyonu yada
destekle cikabilir.
8.Sag ayakla Destek olmadan Yana dogru inme, Basamak inemez
basamak kontrollG, agirlik atlama veya basamak
inme aktararak inebilir. Uzerindeki destek
dizinin fleksiyonudan
kaginir.
9.Sol ayakla Destek olmadan Yana dogru inme, Basamak inemez

basmak inme

kontrollt agirlik
aktararak inebilir.

atlama veya basamak
Uzerindeki destek
dizinin fleksiyonudan
kaginir.

10.0turmaya
Gelme

Sirtstiinden
baslanir- bir el/kol
kullanarak
oturmaya gelme

Yere donerek yada
bacaklarini iterek/iki
elini kullanarak
oturur.

Oturmaya gelemez




93

11.Yerden Gower’s manevrasi | Ozellikle yiiziisti a) sandalye gibi
kalkma kullanmaz donerek/ external destegiile | Zaman
bacaklarindan destek | kalkabilir yada
alma gibi Gower’s b)kalkamaz.
manevralarinin en az
birini kullanarak
kalkar.
12.Basini Sirtusta Bagini kaldirabilir Bagini kaldiramaz
kaldirma pozisyonda, bas fakat lateral
orta hatta fleksiyonu yada bas
tutulmali.Cene fleksiyonu olmadan
gbglse hareket
ettirilmeli
13.Topuklar Her iki ayagini ayni Sadece 6nayagi Topuklar Gzerinde
lizerinde anda durabilir, 3 sn kaldirabilir yada bir duramaz
durma topuklar Gzerinde ayakta dorsifleksiyon
durabilir. (dengede | yapabilir.
durmak igin birkag
adim almasi kabul
edilebilir.)
14.Ziplama Her iki ayagini ayni Bir ayagini sonra Ziplayamaz
anda yerden diger ayagini yerden
kesebilir kesebilir yada her iki
ayagini ayni anda
yerden kesemez.
15.Sag ayak On ayak ve Dizini bikebilir veya Tek ayak Gizerinde
lizerinde topugunu yerden topugunu ziplayamaz
ziplama kesebilir. ylkseltebilir, ayagi
yerden kesemez
16.Sol ayak On ayak ve Dizini bikebilir veya Tek ayak lizerinde
lizerinde topugunu yerden topugunu ziplayamaz
ziplama kesebilir. yukseltebilir, ayagi
yerden kesemez
17. Her iki ayagini Duchenne kosmasi Yurime
Kosma(10m) yerden kesebilir Zaman
(cift destek

periyodu olmadan
kosma

TOPLAM




EK 4. Pediatrik Berg Denge Olgegi

1.0TURMA POZISYONUNDAYKEN AYAGA KALKMAK
Cocugu cesaretlendirmek icin ellerin minimal
kullanimiyla oyuncak tutulabilir.

YONERGE: Litfen ayaga kalk. Ellerinizden destek igin
kullanma.

()4 Ellerini kullanmadan ayaga kalkabilir ve kendi
kendine stabilize edebilir..

()3 Ellerini kullanarak bagimsiz ayaga kalkabilir.

()2 Birkag denemeden sonra ellerini kullanarak ayaga
kalkabilir.

()1 Ayaga kalkmak ve stabilize olmak igin minimal
yardima ihtiyac duyar.

( )0 Ayaga kalkmak igin orta ya da maksimal destege
ihtiyac duyar.

2. DESTEKSiZ AYAKTA DURMAK

YONERGE: Liitfen hicbir yere tutunmadan iki dakika
ayakta durun.

()4 2 dakika emniyetli bir sekilde ayakta durabilir.
()3 Gozetim altinda 2 dakika ayakta durabilir.

( )2 Desteksiz 30 saniye ayakta durabilir.

( )1 Desteksiz 30 saniye ayakta durabilmek icin birkag
denemeye ihtiyaci var

()0 Yardim almadan 30 saniye ayakta duramaz.

3. AYAKLAR YERDE DESTEKLI VE SIRT DESTEGI
OLMADAN OTURMA

YONERGE: Litfen kollarinizi kavusturarak iki dakika
oturun.

( )4 Emniyetli bir sekilde 2 dakika oturabilir.

()3 Gozetim altinda 2 dakika oturabilir.

()2 30 saniye oturabilir.

()1 10 saniye oturabilir

( )0 Desteksiz 10 saniye oturamaz.

4, AYAKTA DURUSTAN OTURMAYA GELME

Cocugu cesaretlendirmek icin ellerin minimal
kullanimiyla oyuncak tutulabilir.

YONERGE: Liitfen oturun.

()4 Ellerinden asgari dizeyde yardim alarak emniyetli
bir sekilde oturabilir.

()3 Ellerinden yardim alarak kontrolli bir sekilde
oturur.

( )2 Bacaklariyla sandalyeden destek alarak kontrolli
bir gekilde oturur.

()1 Kendi bagina oturabilir ama kontrollii degildir.

( )0 Oturmak icin yardima ihtiyaci vardir.

5. TRANSFER
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YONERGE: Once Kol destekli bir sandalyeye dogru
sonrada kol destegi olmayan bir sandalyeye geg.

( )4 Minimal el destegi ile giivenle transfer olabilir.
()3 El destegi ile glivenle transfer olabilir.

()2 Sozel uyan ve/veya gozlem ile transfer olabilir.

( )1 Bir kisinin yardimina ihtiyag duyar

( )0 Guivende olabilmesi igin iki kisinin yardimina ve
gozleme ihtiyag duyar.

6. GOZLER KAPALIYKEN DESTEKSIiZ AYAKTA DURMAK
YONERGE: Liitfen gozlerinizi kapayin ve ayakta 10
saniye hareketsiz durun.

()4 10 saniye glvenli bir sekilde ayakta durabilir.

()3 Gézlem ile 10 saniye ayakta durabilir.

()2 3 saniye ayakta durabilir.

( )1 Gozlerini ¢ saniyeden fazla kapall tutamaz ama
ayakta sabit durabilir.

( )0 Diismemek i¢in yardima ihtiyaci vardir.

7. AYAKLAR BITiSIKKEN DESTEKSIZ AYAKTA DURMAK
YONERGE: Ayaklariniz birlestirin ve tutunmadan
ayakta durun.

() 4 Kendi basina ayaklarini birlestirip 1 dakika
emniyetli bir sekilde ayakta durabilir.

() 3 Kendi basina ayaklarini birlestirip 1 dakika
gozetim altinda ayakta durabilir

() 2 Kendi basina ayaklarini birlestirip 30 saniye
ayakta durabilir.

() 1 Yardim ile istenilen pozisyona gelebilir ama
ayaklar bitisik vaziyette 15sn durabilir.

() 0 Yardim ile istenilen pozisyona gelebilir, ama
ayaklar bitisik 15 sn duramaz.

8. AYAKTAYKEN KOLLAR GERGIN 6NE DOGRU
UZANMAK

YONERGE: Parmaklarini iyice uzat ve ayaklarini
hareket ettirmeden 6ne uzan

() 4 ileriye dogru giivenli bir sekilde ve kolayca yasina
iliskin mesafe kadar uzanabilir.

() 3 Giivenle yasiyla iliskili mesafenin %50'sine giivenli
bir sekilde uzanabilir.

() 2 Glivenle yasiyla iliskili mesafenin %20'sine giivenli
bir sekilde uzanabilir.

() 1 One uzanabilir ama gézleme ihtiyaci vardir.

() 0 One uzanmaya galisirken dengesini
kaybeder/disaridan destek gerekir.

SKALA: yas 3-4: 4-5 ing(1 ing =2,54cm)

yas 5-6: 8 in¢

yas 7-8:9,5in¢



yas 9-10: 10 ing ve T

9. AYAKTAYKEN YERDEN NESNE ALMAK

YONERGE: Ayaginizin hemen 6niinde bulunan
ayakkabiyi/terligi alin.

( )4 Objeyi kolaylikla ve giivenle alabilir.

()3 Objeyi alabilir ama gézleme ihtiyac vardir.

()2 Objeyi alamaz fakat 2-5 cm yakinina uzanabilir ve
bagimsizca dengesini korur.

( )1 Objeyi alamaz, almaya ¢alisirken de gozetime
ihtiyaci vardir.

( )0 Objeyi almayi denemez/diismemek ya da
dengesini korumak igin yardima ihtiyag var.

10. AYAKTAYKEN SAG YA DA SOL OMUZ UZERINDEN
GERIYE

DOGRU BAKMAK

YONERGE: Ayakta sabit bir sekilde dik dur ve elimdeki
objeyi takip et

()4 Her iki viicut yanindan da arkaya bakabiliyor ve
agirhk aktarimi iyi.

()3 Sadece bir yanindan arkaya bakabiliyor, diger
tarafta daha az agirhk aktarimi gorlir.

()2 Yanlara donebiliyor ama dengesini koruyor

()1 Dénerken gbzetime gereksinimi var

( )0 Dengesini kaybetmemek veya diismemek igin
yardima gereksinimi var

11. 360 DERECE DONMEK

YONERGE: Kendi etrafina tam bir daire olacak sekilde
dén, dur ve tam tersi yone dén.

()4 4 saniye ya da daha kisa siirede emniyetli bir
sekilde 360 derece dénebilir.

()3 4 saniyede sadece bir tarafa emniyetli bir sekilde
360 derece dénebilir.

()2 Emniyetli bir sekilde fakat yavas bir sekilde 360
derece dnebilir.

()1 Yakin gozetime ya da s6zlii uyariya ihtiyaci vardir.
( )0 Dénerken yardima ihtiyaci vardir.

12. DESTEKSiZ AYAKTA DURURKEN ALTERNE AYAGI
BASAMAGA YERLESTIRMEK

YONERGE: Sirasiyla ayaklarini basamagin tizerine koy
ve her bir ayagin 4 kez basamaga ¢ikana kadar devam
et.

() TOTAL SKOR Maksimum= 56 — 6 yag ve iistil
54 — 4-5 yas
52 — 2-3 yas
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( )4 Kendi basina emniyetli bir sekilde ayakta durabilir
ve 20 sn 8 adimi tamamlayabilir.

()3 Kendi basina ayakta durabilir ve 8 adimi 20 sn
daha uzun bir slirede tamamlayabilir.

()2 Gozetim altinda yardim almadan 4 adim
tamamlayabilir.

()1 Az yardimla 2 adim tamamlayabilir.

( )0 Digmemek icin yardima ihtiyaci vardir/caba
gosteremez.

13. BiR AYAK ONDE OLARAK DESTEKSiZ AYAKTA
DURMAK

YONERGE: Bir ayagini digerinin tam &niine koyarak
ayakta dur.

()4 Ayaklarini bagimsiz olarak topuk- burun
pozisyonuna getirebilir ve 30 sn durur.

()3 Ayaklardan birini bagimsiz olarak digerinden daha
one atabilir ve 30 sn durabilir.

()2 Bagimsiz olarak kiiglik adim atabiliyor ve 30 sn
durur.

()1 Adim atmak icin yardima ihtiyaci var ama 15 sn
pozisyonu koruyabilir.

()0 Adim atarken veya ayakta dururken yardima
ihtiyaci var.

14. TEK AYAK UZERINDE AYAKTA DURMAK
YONERGE: Tek ayak iizerinde tutunmadan
durabildiginiz kadar durun.

( )4Bacagini bagimsiz olarak kaldirabilir,10sn/yasiyla
iliskili zamanda bu pozisyonda durabilir.

()3 Bacagini bagimsiz olarak kaldirabilir ve zamanin
%50'sinde durabilir.

()2 Bacagini bagimsiz olarak kaldirabilir ve = 3 sn bu
pozisyonda durabilir.

()1 Bacagini kaldirabilir fakat 3 sn koruyamaz ama
bagimsiz olarak ayakta durabiliyor.

( )0 Bacagini kaldiramaz veya kaldirmayi deneyemez:
dismemek igin yardima ihtiyaci vardir.

SKALA: 5 yil ve (izeri: 10 sn

4vyil: 8 sn

3,5 yil: 6 sn (eger zamanin %50 sinde durusa 2 puan)

40 ve | — yiiksek diisme riski|

41-45 — orta diisme riski
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EK 5. Pediatrik Disme Korkusu Anketi (Ped-FOF)

Hi¢ (0) Bazen Her Uygulanamaz
(1) zaman (NA)
(2)

Ogrenme ve Bilgiyi Uygulama

1. Daha 6nce distiglim ortamlara
yaklagmaktan korkarim.

2. Dusmemek igin aktivitelerimi kisitlamak
zorunda kalirim.

3. Dustigumde vicudum zarar gorir diye
korkarim.

Genel Gorevler ve Talepler

4. Elimde dolu bir su bardagi ile ylirimekten
korkarim.

5. Dengem bozulacagi icin tuvalete yalniz
gitmekten korkarim.

6. Okula gitmek icin bir toplu tasima aracini
kullanirken diismekten korkarim.

Mobilite
7. Sandalyeye oturup kalkarken dismekten
korkarim.
8. Birsey almak icin egilip kalkarken diismekten
korkarim.

9. Ayakta dururken diismekten korkarim.

10. Ceketimi askiya asarken diismekten
korkarim.

11. Sirt gantami tasirken diismekten korkarim.

12. Ellerimle bir topu firlatirken diismekten
korkarim.

13. Ayagimla topa vururken diismekten
korkarim.

14. Tash zeminlerde yurirken dismekten
korkarim.

15. Yokus asagl ve yukari ylriirken diismekten
korkarim.

16. Islak, buzlu, kaygan zeminlerde ylriirken
dismekten korkarim.

17. Yarirken yoluma gikan engelleri gegerken
dismekten korkarim.

18. Merdiven inip ¢ikarken diismekten korkarim.

19. Evigerisinde yirirken dismekten korkarim.

20. Ev disi bir alanda yiriirken diismekten
korkarim.

21. Yataktan kalkarken dismekten korkarim.

22. Yataktan sandalyeye ya da sandalyeden
yataga gecerken diismekten korkarim.

23. Tuvalete girerken ya da tuvaletten gikarken
diismekten korkarim.

Kendine Bakim

24. Banyo yaparken/dus alirken dismekten
korkarim.
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25. Kiyafetlerimi giyip ¢ikarirken diismekten
korkarim.

26. Gorap/ayakkabilarimi giyip gikarirken
dismekten korkarim.

27. Lavabo 6ntinde elimi ylzimu yikarken/dis
fircalarken/sagimi tararken diismekten
korkarim.

Temel Yagsam Alanlari

28. Okulda teneffuse ¢iktigimda/okul giris
¢ikisinda diismekten korkarim.

29. Okulda teneffiiste arkadaslarimla oynarken
diismekten korkarim.

30. Parkta/bahcede oynarken diismekten
korkarim.

Topluluk, Sosyal ve Sivil Yagam

31. Arkadaslarimla futbol oynarken diismekten
korkarim.

32. Yizmeye gittigimde diismekten korkarim.

33. Kalabalik iginde yirirken diismekten
korkarim.

34. Karsidan karsiya gecerken diismekten
korkarim.
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DUCHENNE MUSKULER DISTROFiI'DE YURUYUS DEGERLENDIRME OLCEGI

2 1 0
1. Ayak | Topuk — taban - parmak [ On ayak ve orta ayak | Sadece on ayak yere
ucu yiirir yere temas cder ancak | temas ederck parmak
topuk temasi olmadan | ucunda yiiriir
yurir
2. Diz Diz fleksiyon- | Hiperekstansiyon Hiperekstansiyon
ckstansiyon agtlan | goriilmez  ama  diz | goriilir.
normaldir. fickstyon agst
azalmistir
3. Kalga | Uyluk orta hatta ve kalga | Kalgada hafif dizeyde | Kalgada agin dizeyde
cklem fleksiyonu | ancak gozle goriilebilir | abduksiyon / intemal
normaldir artmig abduksiyon /| rotasyon wve artmug
internal  rotasyon  ve | flckstyon vardir
kalga fleksiyonu vardir
4.Lumbal | Lumbal lordoz normaldir | Lumbal lordoz | Lumbal lordoz asin
Bilge belirginlegmigtir artmug
5. Govde | Govde lateral salmmlan | Govde lateral | Govde lateral
normaldir. salimmlarinda  gézle | salimimlannda agin artig
goriilebilir artig vardir | vardr
6. Kol Kollar govde yamnda ve | Kollar govde yaninda / | Kollar govde
normal hizda harcketeder | gerisinde  ve kol | genisindedir  ve kol
harcketlerinde  gézle | harcketlerinde agin artig
gonilebilir ariy veya | veya azalma vardir
azalma vardir
7. Bas Cene gogus | Cene gogis
Bag nétral pozisyondadir | mesafesinde gozle | mesafesinde asin
goriilebilir azalma | azalma vardir
vardir {Asin anterior tilt)
(Hafif anterior tilt)
8.Destek | Destek yuzeyl normaldir | Destek  yuzeyl  hafif | Destek  wizeyt  agin
Yiizeyi artrgtir artmgtir
9, 10m mesafeyi 6 sn'den | 10m mesafeyl 6-12 sn | 10m mesafeyi 12 snden
Yiiriiylis | kisa bir stirede | iginde yiirtyebilir uzun siirede yuriiycbilir
Hiza yuniycbilir
10. Adim | Adim vzuniugu | Adim uzunlugu hafif | Adm  uwzunlufu asin
Uzunlugu | normaldir azalmigtr azalmistir
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EK 7. Duchenne Muskiler Distofi’de Yiruyus Kalite ve Bagimsizhigi

Siniflandirma Skalasi

DUCHENNE MUSKULER DISTROFI’'DE YORUYUS KALITE VE BAGIMSIZLIGI SINIFLANDIRMA
SKALASI

Seviye 1. Hasta kompansasyon olmadan ylrdr,

Seviye 2. Hasta minimal kompansasyon ile bagimsiz yurir.

Seviye 3. Hasta agin kompansasyon ile bagimsiz ytrdr.,
Seviye 4. Hasta yardim alarak 10 metreden daha fazla mesafeyi yurir.

Seviye 5. Hasta ylrliyemez.

Agiklama

Hasta kompansasyon olmadan yurdr.

Hastanin yurlylsiinde normalden sapma yoktur.

Seviye Siniflama

1

2 Hasta minimal komp yon ile bag
ylrdr.

Hasta;

komgansasyonlanndan en az birini gostererek yurur.

direkt taban temas:,

hafif artmig/azalmig kol ve govde salimnimiar,
hafif lumbal lordoz,

hafif artmig kalga fleksiyonu / internal rotasyon,
gozle gorilebilir dizeyde azalmis ylrlyls hizi

3 Hasta agir kompansasyon ile bagims:z ylrur.

Hasta;
.
.
.
.
.

kompansasyonlarindan en az birini gostererek ylrdr.

tamamen parmak ucu,

agin artmig / azalmig kol ve govde salinimlari,
agin artmig lumbar lordoz,

asin artmis kalga fleksiyonu

agin azalmg yQriyls hizi

4 Hasta yardim alarak 10 metreden daha fazla
mesafeyi ylrdr.

Hasta belirgin kompansasyon ile;

bir yerden (duvar, masa kenan vb) veya
bir cihazdan (uzun ylirime cihazi, KAFO vb) tam veya kismi destek alarak 10
metreden daha fazla mesafeyi ylrir.

5 Hasta yurlUyemez

Hasta;

bir yerden (duvar, masa kenan vb) veya

bir cihazdan (uzun ylrime cihazi, KAFO vb) tam destek alarak bile 10
metreden daha kisa mesafeyi ylrlyebilir veya

bir bagkasi tarafindan ayakta durma pozisyonuna getirilemez veya

ayakta durmada pozisyonlansa bile yuriyemez.
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EK 8. Fonksiyonel Degerlendirme Olgegi- Yiiriime Alani (Functional

Evaluation Scale for Duchenne Muscular Dystrophy-Gait Domain)

1.1 Topuk Vurusu | a. Ayak bilegi a.1.Dorsifleksiyon=0 p

a.2 Plantar fleksiyon (Onayak ve orta
ayak yerle temasta, topuk degil)= 1p
a.3 Plantar fleksiyon (yalnizca 6n ayak
yerle temasta)= 2p

a.4 inversiyon=1p

b. Diz b.1 Ekstansiyon= 0p
b.2 Fleksiyon= 1p
c. Kalga c.1 Fleksiyon=0p

c.2 Ekstansiyon= 1P
c.3 Medial Rotasyon=1p

1.2 Yiiklenme a. Ayak bilegi a.1.Noétral Pozisyon=0 p
Cevabi a.2 Plantar fleksiyon (Onayak ve orta
ayak)=1p

a.3 Plantar fleksiyon (6n ayak)= 2p
a.4 inversiyon= 1p

b. Diz b.1 Fleksiyon= 0p
b.2 Ekstansiyon= 1p
c. Kalga c.1 Fleksiyon= 0p

c.2 Ekstansiyon=1p
c.3 Medial Rotasyon= 1p

1.3 Orta durus a. Ayak bilegi a.1.Notral Pozisyon =0 p

a.2 Plantar fleksiyon (Onayak ve orta
ayak)=1p

a.3 Plantar fleksiyon ( 6n ayak)=2p
a.4 inversiyon=1p

b. Diz b.1 Ekstansiyon= 0p
b.2 Fleksiyon= 1p

c. Kalga
c.1 Ekstansiyon=0p
c.2 Medial Rotasyon=1p
1.4 Topuk kalkisi | a. Ayak bilegi a.1. Plantar fleksiyon (Onayak ve orta
ayak)=0p
a.2 inversiyon= 1p
b. Diz b.1 Fleksiyon= Op
b.2 Ekstansiyon=1p
c. Kalga c.1 Ekstansiyon=0p
c.2 Medial rotasyon=1p
1.5 Preswing a. Ayak bilegi a.1.Plantar fleksiyon (6n ayak yerde)=0 p
(Sallanmaya a.2 inversiyon=1p
hazirlik) b. Diz b.1 Fleksiyon= 0p
b.2 Ekstansiyon= 1p
c. Kalga c.1 Ekstansiyon=0p

c.2 Medial Rotasyon= 1p
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2.1 Sallanma basi a. Ayak bilegi a.1.Plantar fleksiyon=0 p
(initial swing) a.2 inversiyon= 1p
b. Diz b.1 Fleksiyon= 0p
b.2 Ekstansiyon=1p
c. Kalga c.1 Ekstansiyon=0p
c.2 Fleksiyon=1p
d.Pelvis d.1Tilt=1p
2.2 Orta sallanma a. Ayak bilegi a.1.Plantar fleksiyon=0 p
(midswing) a.2 inversiyon= 1p
b. Diz b.1 Fleksiyon= 0p
c. Kalga c.1 Fleksiyon= 0p
c.2 Ekstansiyon=1p
c.3 Medial Rotasyon=1p
d.Pelvis d.1Tilt=1p
2.3 Son sallanma a. Ayak bilegi a.1.Dorsi fleksiyon =0 p
(terminal swing) a.2 Plantar fleksiyon= 1p
b. Diz b.1 Ekstansiyon= 0p
b.2 Fleksiyon=1p
c. Kalga c.1 Fleksiyon=0p
c.2 Ekstansiyon=1p
c.3 Medial Rotasyon= 1p
d.Pelvis d.1Tilt

3.1 Destek Yiizeyi

(Frontal plan)

a.Normal=0p

b.Azalmis=1p

c.Artmis=2p

3.2 Govde

a.Hizali (Aligned)=0p

b.Anteriorizasyon=1p

c.Lateral inklinasyon=1p

d.Rotasyon=1p

3.3 Ust ve alt goévde

disosiyasyonu

a.Var=0p

b.Azalmig ya da artmis=1p

3.4 Bas a.Hizali (Aligned)=0p
b.inklinasyon ve/veya rotasyon=1p
c.Fleksiyon ve/veya ekstansiyon=1p
3.5 Destek a.Ust ekstremite destegi yok=0p

b.Ust ekstremitesi ile alt ekstremitesinden destek=1p

c.Ust ekstremitesi ile alt ekstremitelerinden destek=2p

d.Ust ekstremiteleri ile disardan destek=3p

e.yardimciya ihtiyag=4p

3.6 Ust ekstremite

hareketleri

a.Normal=0p

b.Ust ekstremite uyarisi=1p
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1. Oryantasyon (0-12 Puan) Dogru Yanhs
Cinsiyetiniz nedir? 1 puan 0 puan
Isminiz nedir? 1 puan 0 puan
Soyisminiz nedir? 1 puan 0 puan
Babanizin adi nedir? 1 puan 0 puan
Bugiin giinlerden ne? 1 puan 0 puan
Bugiin ayin kag¢1? 1 puan 0 puan
Hangi aydayi1z? 1 puan 0 puan
Hangi yildayiz? 1 puan 0 puan
Hangi iilkedeyiz? 1 puan 0 puan
Hangi sehirdeyiz? 1 puan 0 puan
Suan neredeyiz? 1 puan 0 puan
Hangi bolgedeyiz? 1 puan 0 puan
2. Dikkat

2-5 arasinda ileri dogru sayma => Her dogru 1 puan, Toplam 4 puan

2-4 arasinda geriye sayma=> Her dogru 1 puan, Toplam 3 puan

3. Duyusal algillama

Bilinen 3 objenin tanimlanmasi=> Her dogru 1 puan, Toplam 3 puan

4. Hafiza

Onceden sdylenen 3 objenin anlatilmas1 => Her dogru 1 puan, Toplam 3 puan

5. Lisan

Viicut kisimlarimi isimlendirme (5 nokta isaretlenir, Her dogru 1 puan, Toplam 5 puan)

Komut (Sekerin disindaki ambalaji ¢ikartin, bana verin, yemeye baslaymn, Her dogru komut 1 puan,

Toplam 3 puan

Ciimle tekrarlama (Kartal kalkar dal sarkar, toplam 1 puan)

Okuma (ismini okuma, toplam 1 puan)

Yazma (Ismini yazma, toplam 1 puan)

Sekil kopyalama (toplam 1 puan)

Toplam skor:
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WeeFIM AKTIVITELERI

WeeFIM SKORLARI

Degerlendirme Tarihi:

KENDINE BAKIM

Yemek Yeme

Kisisel Bakim (Dis Firgalama,Sag¢ Tarama,El - Yuz
Yikama)

Banyo Yapma

Ust Govdeyi Giyinme

Alt Govdeyi Giyinme

Tuvalet
Toplam
SFINKTER KONTROLU
Mesane
Barsak
Toplam
MOBILITE TRANSFERLER
Yatak-Sandalye, Tekerlekli Sandalye
Kivet (Banyo)
Tuvalet
Toplam
LOKOMOSYON
Yurime-Tekerlekli Sandalye Kullanma
Merdiven Gikma-Inme
Toplam
ILETISIM
Anlama (Duydugunu / GérdiGgini)
ifade Etme (Konusma)
Toplam

SOSYAL ALGILAMA

Sosyal lligkiler (Oyun)

Problem Gdzme (Dékileni Toplama,
Telefon Kullanma)

Hatirlama (Sarki Styleme, Ozel Giinleri Hatirlama)

Toplam

GENEL TOPLAM
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Asamdaki aktiviteler ne kadar zor?

Yapilamaz

Lor Kolay ?

1

Tisort giyme

2 | Ust govdeyi yikama
3 | Alt govdeyi giyinme
4 | Dus alma
5 | Klozette oturma
6 | Banyo yapma
7 | Merdivenlen inme
8 | Kiivetten disan cikma
9 | Kapiyr agma
10 | Dhsanda diiz arazide viiriime
11 | Yiziind yikama
12 | Portmantoya ceket asma
13 | Ust govdeyi silme
14 | Merdiven ¢cikma
Yetiskin hastalan degerlendirmek i¢in (16-80 vas) litfen asafidaki sorulan cevaplayimz. Cocuk

hastalan {6-15 yas) degerlendirmek igin liitfen asagid

aki sorulan 7 ol

arak 1saretleyiniz.

15 | Agir bir yiik tasima A

16 | Arabaya binme A

17 | Uzun siire avakta kalma (£ 10 dakika) A

18 | 1 km'den fazla viiriime A
Cocuk hastalan (6-15 yas) degerlendirmek icin litfen agafidaki sorulan cevaplaymiz. Yetiskin
hastalari( 16-80 yas) degerlendirmek i¢in liitfen asafidaki sorulan 7 olarak isaretleyiniz.

19 | Kapiyi kapatma C

20 | Tek avak iistiinde sicrama C

21 | Sirt gantasi takma C

22 | Kosma C

Toplam Skor:



EK 12. The Pediatric Quality of Life Inventory (PedsQL)-Neuromuscular

Module Tirkge versiyonu PedsQL-3.0 Néromuskiler Modyil

Cocuklar Igin Anne-Baba Raporu
(PedSQL)(8-12 yay)
Gegtigimiz BIR ay iginde, bu, gocugunuz i¢in ne kadar sorun oldu?

3. Cocugum bagkalarina hastaligim
anlatirken zorlanir

2 B EEER

emen [Bazen emel
CocuGUMUN NOROMUSKULER b e e | [ATLEMIZIN KaAvNAKLARI HAKKINDA (. | Tis |Hemen [Bazen [Siklikla [Hemen
HASTALIGI HAKKINDA (... ile ilgili zaman| hic Eaitin ile itgili soruntar) bir himen her
sorunlar) zaman| hig zaman
1. Cocugum nefes almakta zorlanir 0 1 2 3 4 1. Ailemiz tatil gibi faaliyetleri 0 1 2 3 4
2. Cocugum kolayca hastalanir 0 1 P 3 7 plantarken zorlamr _
= 2. Ailemiz yeterince dinlenmekte zorlamr | g 1 2 3 4
3. Cocugumun yaralar ve/veya cilt 0 1 2 3 4 - ——
kizarikliklan olur 3. Saminm para ailemiz igin bir o B B 3 B
4. Cocugumun bacaklari agnr 0 1 2 3 4 | problemdir
- — . 4. Saninm ailemizin pek ¢ok problemi
5. Cocugum kendisini yorgun hisseder 0 1 2 3 4 vardir 0 1 2 3 4
6. Cocugumun sirtt tutulur 0 1 2 3 4 5. Cocugumun ihuiyacr olan tekerlekli
7. Cocugum yorgun uyanir 0 1 2 3 2 sandalye veya oksijen maskesi veya 1] 1 2 3 4
- yrfitey gibi ekipmani yoktur
8. Cocugumun elleri zayifur 0 1 A 3 4
9. Cocugum tuvaleti kullanirken zorlanir 0 1 ) 3 4 Cocuk Raporu
10. Cocugum istedigi zaman kilo almakta 0 1 2 3 4 cctitimiz Bi (PedSQL)(8-12 yas) .
veya vermekte zorlanir Gegtig; BIR n.v iginde, bu, Senin igin ne kadar sorun C.l|dl.l.
T1. Cocugum ellerini kullanirken zorlanir 0 1 2 3 2 NOROMUSKULER HASTALIGIM Hi¢ |Hemen | Bazen | Sikhikla | Hemen
- - - HAKKINDA (... ile ilgili sorunlar) bir | hemen her
12. Cocugum yiyecekleri yutarken zorlamr 0 1 2 3 4 zaman | _hig aman
13. Banyo yapmak veya dus almak 0 1 2 3 4 1. Nefes almakta zorlaninm 0 1 2 3 4
gocugumun uzun zamanini alir 3. Kolaylikla hastal
14. Cocugum kazayla kendisini yaralar 0 1 2 3 4 3 YU a]y = H? = amr.;:. = 0 ! 2 3 4
= > . Yaralanm ve/veya cildim
15. COCUSH"'IU;I yemek yemesi uzun 0 1 2 3 4 Kizarkhiklar olur 0 1 2 3 4
16. za(:cnl":g::lag:ce yataginda donmekte - Racal-alaal-un agne 0 ! 2 3 4
zorlanir 0 1 2 3 4 5. Kendimi yorgun hissederim 0 1 2 3 4
17. Cocugum tekerlekli sandalye veya 6. Sirtim tutulur 0 1 2 3 4
oksijen maskesi veya yiiriite¢ gibi 0 1 2 3 4 0
ekipmaniyla bir yere giderken zorlanr i Yorg.ull S 0 ! 2 <4 N
8. Ellerim zayfur 0 1 2 3 4
9, Tuvaleti kullanirken zorlaninm 0 1 2 3 4
10. Istedigim zaman kilo almakta veya
vermekte zorlamnm IJ I 2 3 4
11. Ellerimi kullanmakta zorlaminim 0 1 2 3 4
12. Yiyecekleri yutarken zorlanirim 0 1 2 3 4
TLETISIV (.. ile ilgili sorunl. Hi¢ [Hemen [Bazen [ Siklikla[Hemen
(... ile ilgili sorunlar) b | eoen s 13. B_ﬂnyo yapmak veya dug almak 0 1 2 3 4
zaman| hig Zaihan uzun zamammi alir
1. Cocugum doktorlar ve hemsirelere 14, Kazayla yaralamnm 0 1 2 3 4
nasil hissettigini anlatirken zorlamr 0 1 2 3 4 15. Yemek vemek uzun zamanimi alir 0 1 2 3 4
2. Cocugum doktorlar ve hemsirelere soru 16. Geeeleri vatagimda donerken
sorarken zorlanir 9 ) 2 3 4 zorlaninm 0 ! 2 3 4
1. ;itii}fﬂli:“xgi:‘;:’ksum " | 3 5 4 5. Cocugum kendisini yorgun hisseder 0 1 2 3 4
ekipmanimla bir yere giderken 6. Cocugumun sirts tutulur 0 1 2 3 4
zorlanminm 7. Cocugum yorgun uyanir 0 1 2 3 4
MLerlS 8. elleri zayifur
LET! SIM (... ile ilgili sorunlar) Hi¢ |Hemen | Bazen | Siklikla | Hemen C Y 0 ! z 3 4
bir | hemen her 9. Cocugum tuvaleti kullanirken zorlanir 0 1 2 3 4
zaman | _hi¢ zaman 10. Cocugum istedigi zaman kilo almakta 0 1 2 3 4
1. Doktorlar ve hemsirelere nasil 0 1 2 3 4 veya vermekte zorlanir
hissettigimi anlatirken zorlaninm 11. Cocugum ellerini kullanirken zorlamr 0 1 9 3 4
2. Doktorlar ve hemsirelere soru 0 1 2 3 4 12. Cocugum yiyecekleri yutarken zorlamr | ¢ 1 2 3 4
sorarken zorlaminm e ) - P,
B T 5 yo yapmak veya dug almal
3 ?:jll;?"a:lrrl'r‘m hastahigimi anlatirken 0 1 2 3 4 gocugumun uzun Sl 0 1 2 3 4
14. Cocugum kazayla kendisini yaralar 0 1 2 3 4
AILEMIZIN KAYNAKLARI HAKKINDA | Hi¢ [Hemen [ Bazen | Siklikla | Hemen | | 15. Cocugumun yemek yemesi uzun
< 5 2 0 1 2 3 4
(... ile ilgili sorunlar) bir | hemen her zamanmim alir
zaman | hic zaman 16. Cocugum gece yataginda donmekte 0 1 2 3 4
1. Ailem tatil gibi faaliyetleri 0 1 2 3 4 zorlamir
planlarken zorlanir 17. Cocugum tekerlekli sandalye veya
2. Ailem yeterince dinlenme imkani 0 1 2 3 4 oksijen maskesi veya ylriiteg gibi 0 1 2 3 4
zorlanir ckipmaniyla bir yere giderken zorlanir
3. Saminm para ailemiz igin bir
3 0 1 2 3 4
problemdir
4. Saninm ailemin pek ¢ok problemi ILETISIM (... ile ilgili sorunlar) Ti¢ [Hemen |[Bazen [SiKIikla|Hemen
vk et 0 1 2 3 4 ¢ g ) bir [hemen her
5. Thtiyacim olan tekerlekli sandalye - - zaman|” hic Eaen
veya oksijen maskesi veya yiiriiteg 0 1 2 3 4 L Qucugpm dgk}oylar ve hemsirelere 0 1 2 3 4
s oki nasil hissettigini anlatirken zorlanir
gibi ekipmanim yoktur R “d o 5 = 5
. Cocugum doktorlar ve hemgirelere soru 0 1 2 3 4
sorarken zorlanr
3. Cocugum bagkalanna hastaligini
anlatirken zorlanir 9 ] 2 3 4
AILEMIZIN KAYNAKLARI HAKKINDA (... | Hi¢ _|Hemen[Bazen[Sikiikia[Hemen
Cocuklar Igin Anne-Baba Raporu ile ilgili sorunlar) ol | hemien L
s ey oo (PedSQLYS-7yay) 1. Ailemiz tatil gibi faaliyetleri
Gegtigimiz BiR ay iginde, bu, gocugunuz igin ne kadar sorun oldu? fanlarken For 0 1 2 3 4
CocuGUMUN NOROMUSKULER i¢ [Hemen[Bazen[SikIikla[Hemen iU AT SoTAn
BistAlicH NDA (.. e ilgili bir |hemen her 2. Ailemiz yeterince dinlenmekte zorlanir 0 1 2 3 4
2 zaman| hig zaman P
sorunlar) 3. Samnm para ailemiz igin bir 0 1 2 3 4
1. Cocugum nefes almakta zorlanir 0 1 2 3 4 roblemdi.r _ i
2. Cocugum Kolayca hastalanir 0 1 > 3 3 4. 3::;]!:m ailemizin pek ok problemi 0 1 2 3 4
3. Cocugumun yaralan ve/veya cilt 0 1 2 3 4 5. Cocugumun ihtiyaci olan tekerlekli
kizankhiklan olur dalye veya oksijen maskesi veya 0 1 2 3 4
4. Cocugumun bacaklan agnr 0 1 2 3 4 yilrilteg gibi eki yoktur
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EK 13. Orjinallik Ekran Ciktisi

Duchenne Muskiiler Distrofi'li Cocuklarda ikili Gérev
Performansinin Incelenmesi

ORIJINALLIK RAPORU

ol B 73 52

BENZERLIK ENDEKSI INTERNET KAYNAKLARI ~ YAYINLAR OGRENCI ODEVLERI

BIRINCIL KAYNAKLAR

www.openaccess.hacettepe.edu.tr:8080 3
internet Kaynag %
openaccess.hacettepe.edu.tr:8080

intErnet Kaynagi P %2

acikbilim.yok.gov.tr 1
internet Kaynagi %
hdl.handle.net 7

internet Kaynagi <%

www.researchgate.net <o
internet Kaynag %

1

acikerisim.pau.edu.tr:8080 <%a

internet Kaynagi

c5785bea-f979-4bab-9955- '

B B

-
7d36152cef71.filesusr.com %
internet Kaynagi
Submitted to Istanbul Aydin Universit

n Ogrenci Odevi y J <% 1
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EK 14. Dijital Makbuz

turnitinJ)

Dijital Makbuz
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Bu makbuz édevinizin Turnitin'e ulastigin bildirmektedir. Génderiminize dair bilgiler
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