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OZET

Alemdaroglu, I. Duchenne Muskiiler Distrofi’li hastalarda dinamik kol
egzersizinin iist ekstremite fonksiyonlarna ve genel performansa etkisi.
Hacettepe Universitesi Saghk Bilimleri Enstitiisii Fizik Tedavi ve
Rehabilitasyon Program, Doktora Tezi, Ankara, 2013. Calismanin amaci,
Duchenne Muskiiler Distrofi’li (DMD) ¢ocuklarda dinamik kol egzersizinin, iist
ekstremite fonksiyonlari, enduranst ve genel performans {iizerine -etkinligini
arastirmak idi. Calismaya yaslar1 8-15 arasinda Brooke Ust Ekstremite Fonksiyonel
Siiflandirmasi’na gore 1-4 seviyesinde olan, DMD tanis1 almis 24 ¢ocuk dahil
edildi. Calisma grubundaki 12 ¢ocuga 8 hafta boyunca kol ergometresinde dinamik
kol egzersizi yaptirildi. Kontrol grubundaki 12 ¢ocuga 8 haftalik {ist ekstremiteye
yonelik kuvvetlendirme egzersizlerinden olusan ev programi verildi. Olgularin
demografik ozellikleri kaydedildi. 8 haftalik egzersiz programi uygulamasi oncesinde
ve sonrasinda kas kuvvetleri, eklem hareket agiklig1 6lgtimleri, siireli performans test
sonuglari, ambulasyon seviyeleri, kol-el endurans ve fonksiyonellikleri kaydedildi.
Baslangica gore dinamik kol egzersizi sonrasinda, toplam iist ekstremite ve govde
kas kuvvetinde istatistiksel olarak anlamli fark bulunmazken (p>0,05); kassal
endurans, giinliik yasam aktivitelerindeki performans, kol fonksiyonlari, el becerileri
ve genel ambulasyon durumu ile solunum fonksiyonlarinda fark bulundu (p<0,05).
Baglangica gore iist ekstremiteye yonelik kuvvetlendirme egzersizi sonrasinda
kavrama kuvveti ve enduransta istatistiksel olarak anlamli fark bulunurken (p<0,05);
elle ilgili fonksiyonel becerilerde, kol fonksiyonlarinda, genel ambulasyon durumu,
giinliik yasam aktivitelerindeki performans ve solunum fonksiyonlarinda fark
bulunmadi (p>0,05). Dinamik kol egzersizi, kas kuvvetinde 6nemli bir degisim
olmaksizin endurans, performans, kol fonksiyonlari, el becerileri ve genel

ambulasyon durumu ile solunum fonksiyonlari tizerinde etkili bulundu.

Anahtar kelimeler: Duchenne Muskiiler Distrofi, {ist ekstremite fonksiyonlari,

egzersiz, kas kuvveti, siireli performans testleri, endurans.

Destekleyen Kurumlar: TUBITAK (Tiirkiye Bilimsel ve Teknolojik Arastirma
Kurumu



ABSTRACT

Alemdaroglu, I. The effects of dynamic arm exercise on upper extremity
functions and general performance in patients with Duchenne Muscular
Dystrophy. Hacettepe University Institute of Health Sciences, PhD. Thesis in
Physical Therapy and Rehabilitation, Ankara, 2013. The aim of this study was to
investigate the effects of dynamic arm exercise on upper extremity functions,
endurance and general performance in children with Duchenne Muscular Dystrophy
(DMD). 24 children with DMD whose ages were between 8-15 and functional levels
were between 1-4 according to Brooke Upper Extremity Functional Classification
were included in the study. Dynamic arm exercise with arm ergometer was done to
12 children during 8 weeks in study group. 12 children in control group were given a
home based programme including upper extremity strengthening exercises during 8
weeks. Demographic features of the subjects were recorded. Muscle strength, range
of motion measures, timed performance test scores, ambulation status, arm-hand
endurance and functioning were recorded before and after 8 weeks exercising
programme. There were not any statistically significant difference in total upper
extremity and trunk muscle strength (p>0,05) after dynamic arm exercise according
to the initial assessment, while there were differences in muscle endurance,
performance in daily living activities, arm functions, hand dexterity, general
ambulation status and respiratory functions (p<0,05). There were statistically
significant differences in hand grip strength and endurance (p<0,05) after upper
extremity strengthening exercises according to the initial assessment, while there
were not any differences in hand dexterity, arm functions, general ambulation status,
performance in daily living activities and respiratory functions (p>0,05). It was
shown that dynamic arm exercises have effects on endurance, performance, arm
functioning, hand dexterity, ambulation status and respiratory functions without any
critical change in muscle strength.

Key words: Duchenne Muscular Dystrophy, upper extremity functions, exercise,
muscle strength, timed performance tests, endurance.

Supported by: TUBITAK (The Scientific and Technological Research Council of
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1. GIRIS

Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD) yaklasik 1/3600-6000 canli erkek
dogum prevelansi ile X kromozomuna bagl resesif gegisli kalitsal bir hastaliktir (1-
6). DMD, distrofin isimli hiicre membran proteininin tam veya kismi (< %3)
eksikligi ile karakterizedir (7). Distrofin eksikligi, kas sarkolemmasinin glikoprotein
yapisinin daha az stabil hale gelmesine yol acar ve membran instabilitesi, ilerleyen
donemde nekroz ve fibrozise neden olan inflamatuar bir dizi olayin baglamasi ile
beraber kas hasarim1 beraberinde getirmektedir (8). Kas fibrillerinin siirekli
dejenerasyonu, iskelet kaslari, solunum ve kalp kaslart kuvvetinde ve fonksiyonel

becerilerde progresif kayba neden olmaktadir (9-11).

DMD’li cocuklarda iist ve alt ekstremiteye yonelik ‘kullanmama’ terimi;
cocugun potansiyel kapasitesi ile gercek performansi arasindaki tutarsizlik olarak
ifade edilmektedir (7). Belirli bir aktiviteyi gerceklestirmek ic¢in harcanan enerji
miktarindaki artig; diisme frekansinda artisa, ayaga kalkmak i¢in yardim alma
ihtiyacina ve azalan kol ve bacak aktiviteleri ile daha fazla diisme korkusuna, sonugta
da kas-iskelet sistemi ve kardiyorespiratuar sistemde ‘kullanmama’’ya neden
olmaktadir (12). Ileri donemde elektrikli tekerlekli sandalye kullanimi, DMD’li
cocuklarin yalnizca bir kumanda kolu yardimiyla mobilize olmalarina neden oldugu
icin kol fonksiyonlarinin (uzanma ve kaldirma gibi) daha fazla limitlenmesine yol
acmaktadir. Artan sedanter yasam sekli tim DMD’li ¢ocuklarda ilerleyici

‘kullanmama’’ya ve sekonder fiziksel bozukluklara neden olmaktadir (7).

Kullanmama atrofisinin ve inaktivitenin yol actigt diger sekonder
komplikasyonlarin onlenmesi i¢in, ambulatuar donemdeki tiim g¢ocuklarin yiizme,
bisiklet ve yiiriiyiis gibi aerobik egzersizler ile ve toplum iginde reaksiyon-temelli
egzersizlerin bir kombinasyonunu igeren iist ve alt ekstremiteye yonelik diizenli,
hafif, submaksimal fonksiyonel kuvvetlendirme egzersizlerini yapmasi

onerilmektedir (1,9).



Gecmisten gilinlimiize kadar DMD’li ¢ocuklar ile ¢alisan uzmanlar daha ¢ok
alt ekstremite ve govde ilizerinde yogunlasmislardir. Ortez ve tekerlekli sandalye
kullanim ileri ddonem DMD’li ¢ocuklarda rutin oneriler i¢indedir ve aileler zamanla
bu cihazlarla yasamaya uyum saglamislardir. Ust ekstremite zayiflig1 ve bu zayifliga
bagl gelisen giinliik yasam aktiviteleri ve el-kol fonksiyonlarindaki siirlanma ve
bagimlilik, hastaligin progresif silirecinde genellikle ihmal edilmis bir konudur.
Fonksiyonel yetersizliklerin farkina varildiginda ise miidahale igin siklikla geg

kalinmustir.

Ust ekstremite fonksiyonlar1 6zellikle genglik dénemlerinin ortalarina dogru
diisiise gegmekte ve bu nedenle ilerleyen donemlerde beslenme ve bakim

becerilerinde, dolayisiyla yasam kalitesinde diisiis meydana gelmektedir (8,13).

Giliniimiizde néromuskiiler hastaliklarda {ist ekstremite i¢in egzersiz Onerileri
daha c¢ok teorikte kalmaktadir ve literatiirde 6zellikle bu hastalarda iist ekstremitenin
kuvvet ve fonksiyonunu degerlendiren oOlcekler ile fonksiyonel becerileri devam
ettirecek yeterlilikte kol kas kuvvet ve enduransimi saglayacak egzersiz Oneri ve

protokollerini iceren ¢alismalar yetersizdir.

Bu ¢alisma ile, yogunlugu her cocugun kendi fonksiyonel kapasitesi ve kas
kuvvetine gore belirlenen st ekstremite dinamik egzersizinin, {ist ekstremite

enduransi, fonksiyonel becerileri ve genel performans tizerine etkisi incelenecektir.
Calismanin amaglari,

e Qinlik yasam aktivitelerinin devaminda {ist ekstremite fonksiyonunun
¢cok onemli oldugu DMD’li ¢ocuklarda dinamik kol egzersizinin, iist
ekstremite fonksiyonlar1 ve enduransi lizerine etkinligini,

e (Calisma grubu ile, ev programu ile takip edilen benzer yas ve fonksiyonel
seviyelerde olan kontrol grubundaki DMD’li ¢cocuklarin tedavi sonrast iist
ekstremite fonksiyonlar1 agisindan farkli olup olmadigini,

e Dinamik kol egzersizlerinin, DMD’li ¢ocuklarda gdvde ve dolayisiyla alt

ekstremite fonksiyonelligine etkisi olup olmadigini arastirmaktir.



2. GENEL BILGILER

Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD) yaklasik 1/3600-6000 canli erkek
dogum prevelansi ile X kromozomuna bagl resesif gegisli kalitsal bir hastaliktir (1-
4,14). DMD’nin en belirgin 6zellikleri, 2-5 yaslar1 arasinda anormal yiiriiyiis, baldir
kaslarinda yalanci hipertrofi ve sirtiistii yatistan ayaga kalkmada zorluktur. Konusma

ve genel gelisim geriligi vakalarin az bir boliimiinde primer klinik bulgulara eslik

edebilir (15,16).

DMD, distrofin isimli hiicre membran proteininin tam veya kismi (< %3)
eksikligi ile karakterizedir (7). Distrofin eksikligi, kas fibrillerinin siirekli
dejenerasyonu ile iskelet kaslari, solunum ve kalp kaslar1 kuvvetinde ve fonksiyonel
becerilerde progresif kayba neden olmaktadir (9-11). Tedavi edilmez ise, kas
zayifliginin progresyonu, 13 yas civarinda tekerlekli sandalye bagimliligini, ve bunu
takiben skolyoz gelisimi, solunum yetmezIligi, kardiyomiyopati ve sonugta 20°li
yaslarin baglarinda 6limii getirmektedir (17). DMD’li hastalar, kortikosteroidler,
respiratuar, kardiyak, ortopedik ve rehabilitasyon yaklasimlari ile fonksiyon, yasam
kalitesi, saglik ve yasam siliresinde gelismeler kaydetmekte ve giinlimiizde kirkl
yaglara kadar uzamig yasam siiresi olasiligina sahiptirler (1,18,19). Giiniimiizde
hastaligr kesin tedavi eden bir yontem bulunmamaktadir ve bu nedenle tedavi
semptomatik diizeyde kalmaktadir (7). Buna ragmen, optimal yasam siiresi ve
kortikosteroidleri igeren farmakolojik yaklasimlarla beraber multisistemik
komplikasyonlarin tedavisi i¢in multidisipliner bir takimin &nleyici yaklagimlari,
DMD’nin dogal seyrini degistirmektedir; bdylece vakalarin ¢ogunda yasam siiresi

beklentisi yetiskinlik donemlerine kadar uzamstir (17).

2.1. Genetik ve Patofizyoloji

DMD, X kromozomunun p (kisa kol) kolunun 21 numarali bolgesinde
lokalize distrofin genindeki mutasyonlar sonucu meydana gelmektedir. Distrofin

bolgesinde 85 ekzon (bir proteinin iiretimi i¢in kod bilgisini igeren DNA yada RNA



molekiiliiniin bir pargasi) bulunur ve bu bolgeden distrofin adinda ¢ok genis ama az
miktarda bir protein kodlanir (20). Distrofin, sarkolemmanin sitoplazmik boélgesinde
lokalize ¢ubuk sekilli bir proteindir. Distrofinin karboksil-terminal sonu,
sarkolemmanin distrofin-iliskili glikoprotein kompleksine baglanir. Aminoterminal
sonu ise sitoskeletal aktine baglanir. Distrofinin, subsarkolemmal sitoskeletal aktin
ve ekstraselliiler matriks ile kas fibrilindeki intermediate filamentler arasinda dolayli
olarak bir baglanti saglayarak sarkolemmayi, tekrarlayan kontraksiyonlarin

stresinden korumak ile gorevli oldugu varsayilmaktadir.

Distrofinin varsayilan diger fonksiyonlar1 ise, ndronal nitrik oksit gibi sinyal
molekiillerinin kontroliinii ve intrasitoplazmik kalsiyum homeostazint (dengesini)
saglamaktir. Distrofin genindeki DMD’ye yol acan mutasyonlar, protein {iretimi i¢in
gerekli ekzon okuma gergevesinin (reading frame) bozulmasina; sonugta iskelet
kaslarindaki ve kalp kasindaki distrofinin siddetli azalmasina yada yok olmasina yol
acmaktadir. Bu durum, kas fibril hasar1 ve dejenerasyonu ile devam eden
intrasitoplazmik kalsiyum igeriginin artmasina neden olmaktadir (17). Distrofin
eksikligi, kas sarkolemmasinin glikoprotein yapisinin daha az stabil hale gelmesine
yol agar ve membran instabilitesi, ilerleyen donemde nekroz ve fibrozise neden olan
inflamatuar bir dizi olayin baslamasi ile beraber kas hasarina beraberinde
getirmektedir (8). Beyinde de birgok distrofin izoformu bulunmaktadir ve eksikligi,

vakalarin ticte birinde goriilen mental retardasyona neden olmaktadir (17).

DMD’li vakalarin yaklasik %65’inde intrajenik gergeve disi (out-of-frame)
delesyon, ve yaklasik %10’unda distrofin genindeki bir veya birden fazla ekzonda
duplikasyon goriilmektedir (17,21). Delesyonlarin ¢ogu en cok DMD geninin 45. ve
45-47. ekzonunda goriilmekle birlikte 45 ve 53. ekzonlar1 arasinda goriilmektedir
(22-24). Geri kalan vakalarda (vakalarin yaklasik %20’sinde) nokta mutasyonlari
veya diger daha kiiciik gen diizenlenmeleri (zayif intronik delesyonlar, tekrarl
dizilimlerin insersiyonlari, splice site mutasyonlar1) bulunmaktadir (22,25). Tipik
olarak, okuma gergevesi dis1 (out-of-frame) distrofin gen mutasyonlart DMD fenotipi
ile sonuglanan kasta distrofinin siddetli azalmasi veya yok olmasina neden olurken;

ger¢eve ici (in-frame) mutasyonlar daha hafif klinik bulgular ile seyreden Becker



muskiiler distrofi (BMD) ile sonuglanan kismen fonksiyonel, kisalmis distrofin

proteini {iretimine neden olmaktadir (17).

DMD, bir X’e bagli resesif bozukluktur; fakat vakalarin en azindan iigte
birinde pozitif bir aile hikayesi olmadig1 i¢in yeni mutasyonlarin yiliksek insidansi

bulunmaktadir (17).

2.2. Tam

Molekiiler tanmin onaylanmasina eslik eden genetik danismanlik, uygun
tedavi miidahalelerinin erkenden planlanmasi ve devam eden klinik ¢aligmalar i¢in
hastalarin uygunlugunun belirlenmesi i¢cin DMD’de erken tani 6nem tasimaktadir.
Erken donemde pediatri uzmanlarinin rolii biiyiiktiir. DMD, ¢ocukluk déneminin en
stk goriilen muskiiler distrofi tipi oldugundan; kosma, hoplama, sirtiistii yatistan
ayaga kalkma (Gower’s manevrasi), merdiven ¢ikma, anormal veya parmak ucu
yiirliyiisii igeren kas zayifliginin erken klinik isaretlerini gosteren tiim erkek ¢ocuklar
DMD tanist i¢in dikkate almmalidir. Baldir kaslarinda hipertrofi varligst DMD
stiphesini artirmaktadir. Bu problemler her ne kadar 2-5 yas aras1 sik goriilse de,
motor ve konusma gelisim geriligi erken donemlerde tani konma olasiligini
artirmaktadir. DMD’li ¢ocuklarin tigte birinde kognitif bozukluklar goriilmektedir,
bu yiizden klinik bulgulara eslik eden 6grenme giicliigii ve kas zayiflig1 distrofinopati
tanisim1 akla getirmektedir. Transaminaz enzimlerinde agiklanamayan artis goriilen
cocuklarda, bu enzimin karaciger hiicreleri yerine kas hiicrelerinden de
tiretilebilecegi gdz Oniine alinarak, DMD tanis1 diigiiniilebilmektedir (1,26). Genetik
ve Patofizyoloji boliimiinde bahsedildigi gibi negatif aile hikayesi, DMD tanisini
ekarte etmemektedir; ¢linkii vakalarin tcte birinde de novo mutasyonlari

goriilebilmektedir (26).

DMD siiphesi ile takip edilen bir vakada, dncelikle ayirict tani ig¢in hizli ve
ekonomik bir test olan serum kreatinkinaz (CK) seviyesinin kan testi ile belirlenmesi
gerekmektedir. Serum CK seviyesinin masif olarak ylikselmesi (1000’in iizerinde

olmast ve litrede 30.000 IU’lara kadar yiikselmesi) DMD’de sik goriilmektedir



(27,28). Yas ile beraber serum CK seviyelerinde gesitlilikler goriilebilmektedir, fakat
bir kural olarak, normal CK seviyeleri (litrede 200 [U’dan az) DMD tanisini1 ekarte
etmektedir (1,26).

Gegmis donemde, taninin onaylanmasi siireci, genetik testi takiben yapilan
kas fibrillerinde distrofin eksikligini kanitlayan kas biyopsisini igermekte idi, fakat
bu durum molekiiler genetik testlerinde son on yilda meydana gelen gelismeler ile
degisiklige ugramistir. Genetik test; kas biyopsisi ile distrofin eksikligi kanitlansa
dahi her zaman zorunludur. Ciinkii genetik danismanlik, prenatal tan1 ve mutasyona-
0zel klinik ¢aligmalar i¢in, giinlimiizde bir¢ok néromuskiiler merkez invaziv kas
biyopsisi olmaksizin genetik taniya giivenmektedir (1,26). Birgok DMD hastasi,
genin iki mutasyonel noktasinda delesyon tasidigr i¢in, genomik DNA
amplifikasyonu sonrast 19 ekzonun goriintiilenmesi, vakalarin = %65’inde
mutasyonlarin tanimlanmasina olanak saglamaktadir. Coklu ligasyon-bagimli prob
amplifikasyonu (Multiplex ligation-dependent probe amplification-MLPA) tiim
ekzonlar1 igeren ve delesyon ve duplikasyonlarin belirlenmesine yardimci olan tercih
edilir bir genetik testtir (26,29). MLPA veya sensitif kapiller elektroforezisi (CSCE)
takiben yapilan flourescent multiplex quantitative PCR gibi diger genetik testlerin
kombinasyonu ile mutasyon tanimlama etkinligi vakalarin %100’ {ine yaklagmistir
(17,23,26,30). Bu tekniklerin bir diger avantaji; tasiyici kadmlardaki mutasyonlart
belirleyebilmeleri ve genetik danismanliga yol gostermeleridir (17). Eger delesyon
ve  duplikasyon  belirlenemezse, nokta  mutasyonlar1  veya  kiigiik
delesyon/insersiyonlar1 tanimlamak i¢in tam distrofin gen taramasi yapilmaktadir;
fakat bu daha karmasik teknik uygulanmadan once, bu vakalara kas biyopsisi
yapilmas: Onerilmektedir. Distrofin geninde hi¢cbir mutasyona rastlanmadig

durumlarda, kas biyopsisi ayirici tani i¢in zorunlu hale gelmektedir (1,26).

Kas biyopsisinde, mikroskop altinda makrofajlarin isgaline ugramis
dejeneratif kas liflerine ve bazofilik sitoplazmaya sahip kiiciikten orta boyutlara
kadar degisen rejenere kas lifi kiimelerine rastlanmaktadir (31). Kas lifi boyutlarinin
cesitliliginde artis goriilmektedir. Baslangicta kas lifleri normalden fazla genislerken

hastalik ilerledikce normalden fazla kiigiilmektedir (32). Hiperkontrakte kas



liflerinde Tip 1 lif baskinligi gozlenir. Sonucta; kas liflerinin yag ve endomisyal

konnektif doku ile biiyiik 6l¢iide yer degisikligi goze ¢carpmaktadir.

DMD’li ¢ocuklarda distrofin miktarini ya da distrofinin olmamasi durumunu
immunostaining (boyama) veya Western blot analizi gostermektedir. Western blot
analizi protein miktarin1 gosterebildigi gibi proteinlerin boyutlarinin da gézlenmesine

izin verir (31,33,34).

Taniy1 takiben, anne veya ailenin diger kadin iiyelerinin tasiyicilik testi ile
beraber genetik danigmanlik ve aile i¢in psikososyal destek Onem tasimaktadir.
Genetik danigmanlik; annede DNA test sonucu negatif olmasina ragmen, %10’luk bir
hastalik yinelenme riski ile germline mozaisizm (ovum ve sperm iireme hiicrelerinin
iIki ya da daha fazla genetik olarak farkli hiicre dizisinde bir karigim-mozaik
olusturmast durumu) iizerinde durmaktadir (26,35,36). Bu asamada, hasta ve
ailesinin psikososyal sagligi cok oOnemlidir ve sosyal problemler ve izolasyonu
onlemek icin aile/hasta destek gruplart ile iletisim konusunda yol gdsterilmelidir
(26).

2.3. Klinik Ozellikler

Muskiiler distrofi terimi merkezi veya periferal sinir sistemi tutulumu
olmaksizin iskelet kasmin kalitimsal bozuklugunu ifade etmektedir. Muskiiler
distrofilerin siniflandirilmasi zordur. Cogu, ilerleyici kas zayiflig1 ile karakterizedir.
DMD, kas zayifliginin yikic1 etkilerinin en ¢ok goriildiigli muskiiler distrofi

tiplerinden biridir (8).

DMD’li ¢ocuklarda ilerleyici ve dnceden tahmin edilebilir kas fonksiyon
kaybr goriilmektedir. Kaslar dogumdan itibaren etkilenmeye baslar fakat proksimal
kas zayifliginin klinik semptomlar1 genellikle 3-5 yaslar1 arasinda goriilmeye baslar
(8). Dubowitz V., ailelerin genellikle yiirime ¢ag1 Oncesinde herhangi bir
anormalligin farkinda olmadiklarini, ancak ¢ocuklarin 4 yasindan énce DMD'ye ait

bir semptom gostererek teshislerinin konuldugunu gostermistir (37). Cocuklar,



yasitlarina oranla daha ge¢ ylirlimeye baslayabilirler, fakat ¢ogu 18 aydan once
yiirlirler. Parmak ucu yiiriime, asil tendon kisaligindan kaynaklanan, goze carpan ilk
semptomlardandir. Kosma, atlama, hoplama, merdiven ¢ikma zordur ya da hig
basarilamamaktadir (8,13).

Pelvik kaslar zayifladikca, DMD’li ¢ocuklarda ambulasyonun devami igin
postural adaptasyonlar gerekmektedir. Bu adaptasyonlardan en Onemlisi, kalga
ekstansor kaslariin zayiflamas ile ortaya ¢ikan, ayakta dik durus i¢in gelistirilmis,
oturma pozisyonunda ortadan kalkan ve ayakta dik durusta artis gosteren
kompansatuar lumbar lordozdur (13,21). Trandelenburg yiiriiyiisii (gévdenin her iki
tarafa lateral fleksiyonu ile karakterize 6rdekvari yiiriiyiis) musculus gluteus medius
zayifligina bagli gelismektedir (8,38). Cocuklar sik diismeye ve ayaga kalkmada
zorlanmaya baslarlar. Ayaga kalkmak icin elleriyle dizlerinden ve bacaklarindan
destek almalar1 gerekir ve ayaga kalkis ‘kendi bacaklarinda tirmanir tarzda’ meydana

gelir. Bu, Gower’s manevrasi olarak bilinmektedir (8,13).

Kas zayiflig: alt ekstremitelerde st ekstremitelerden daha 6nce ve ekstremite
proksimallerinde distallerinden daha once ilerlemektedir (8,13,39). Cocuklar
ortalama 8-13 yaglar1 arasinda tekerlekli sandalye kullanmaya baglamaktadir.
Ambulasyon kaybindan yaklasik 3-4 yil sonra, ¢ocuklarin %90°inda 20 dereceyi
gecen omurga egrilikleri goriilmeye baslar. ilerleyen dénemlerde omurgay: stabilize

etmek i¢in cerrahiye ihtiyag duyulabilmektedir (8,13).

Kas zayifligima bagli eklem kontraktiirleri ilk olarak, tipik ayak bilegi
ekinovarus pozisyonu ile alt ekstremitelerde baslamaktadir. Ust ekstremite
fonksiyonlar1 geng¢lik donemlerinin ortalarma dogru diisiise ge¢gmektedir ve bu
nedenle ilerleyen donemlerde beslenme ve bakim becerilerinde, dolayisiyla yasam
kalitesinde diisiis meydana gelmektedir. En ciddi iist ekstremite fonksiyon kayiplari
ise, spinal cerrahiler sonrasinda goriilmektedir (8,13). Tekerlekli sandalyeye gecis

doneminden itibaren skolyoz ve ayak bilegi ekin postiirii hizla ilerlemektedir (13).

DMD’li ¢ocuklarda iist ve alt ekstremiteye yonelik ‘kullanmama’ terimi;
cocugun potansiyel kapasitesi ile gergek performansi arasindaki tutarsizlik olarak

ifade edilebilmektedir (7). Belirli bir aktiviteyi gerg¢eklestirmek i¢in harcanan enerji



miktarindaki artig; diisme frekansinda artisa, ayaga kalkmak i¢in yardim alma
ihtiyacina ve azalan kol ve bacak aktiviteleri ile daha fazla diisme korkusuna, sonugta
da kas-iskelet sistemi ve Kkardiyorespiratuar sistemde ‘kullanmama’’ya neden
olmaktadir (12). Ileri donemde elektrikli tekerlekli sandalye kullanimi, DMD’li
cocuklarin yalnizca bir kumanda kolu yardimiyla mobilize olmalarina neden oldugu
icin kol fonksiyonlarinin (uzanma ve kaldirma gibi) daha fazla limitlenmesine yol
acmaktadir. Artan sedanter yasam sekli tim DMD’li ¢ocuklarda ilerleyici

‘kullanmama’’ya ve sekonder fiziksel bozukluklara neden olmaktadir (7).

McDonald ve dig.’nin yaptig1 bir ¢calismada, DMD’li ¢ocuklarda kalga, diz ve
dirsek eklem kontraktiirii problemlerinin, tekerlekli sandalye kullanmaya baglama
zamani ile kuvvetli bir iligkisi oldugu bulunmustur (40). Bir baska calismada;
DMD’li ¢ocuklarin, kemiklerine yeterli yiilk binmemesi sonucu osteoporoza bagli
yiiksek kirik riski tasidigi belirlenmistir (41). Diisme sonucu olusan kiriklari takiben
DMD’li vakalarin %20-40’inda ambulasyon kaybi1 goriilmektedir (12,42). Bu agidan,
‘kullan ya da kaybet’ soziinlin DMD’li ¢ocuklar icin gecerli bir deyim oldugu

sonucuna varilabilir (7).

Kas zayifligina ek olarak, ndromuskiiler hastaliga sahip bireylerin yaklagik
%60’ m1  gegen bolimiinde, siddetli yorgunluk sikayeti bulunmaktadir (43).
Yorgunluk, egzersiz limitasyonuna yol acan, deneyimlenen yorgunluk ve fizyolojik
yorgunluk parametrelerini kapsayan, onemli bir bulgudur. Fizyolojik yorgunlugun;
kastan ya da merkezi sinir sisteminden koken almasma baglh olarak, hem periferal
hem de merkezi komponentleri olabilir (44). Calismalar, DMD’li fare ve insanlarin
uygun olmayan egzersizler ile kisa siirede yorgunluga ve kas hasarina yatkin

oldugunu gostermistir (45-48).

Solunum problemlerinin en erken bulgular1 6zellikle egzersiz veya uyku
sirasinda, hastalarin bildirdigi kisa ve s1g soluk alip verme ve fiziksel aktivitelerde
cabuk yorulmadir. Hastalar ambulasyon dénemlerinde fiziksel aktivite diizeylerini
diisiirerek  yorgunlugu ekarte edip, solunum problemlerinin semptomlarini
azaltabilirler (49). Yasamin ilk dekatinda hastalarin yaklasik tigte birinde goriilen

obstriiktif uyku apnesi, uyku bozukluguna yol a¢an solunumun énemli bir nedenidir.
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Yasamin ikinci dekatinda ise hipoventilasyona neden olmaktadir (50). Yeni baslayan
uyku bozukluklari, dinlenemeden uyanma, sabah bas agrilar1 ve ortopne solunum
problemlerinin ilk bulgular arasinda sayilmaktadir. Degerlendirmede inspiratuar kas
zayifligina bagh bulgular solunum oraninin artmasi, sig solunum, alterne abdominal
ve gogiis kafesi solunumu (respiratuar alternans) ve insipirasyon sirasinda abdominal

hareketin parodoksal i¢e dogru olusudur (abdominal paradoks) (49).

Restriktif akciger hastaligina bagli kronik respiratuar yetmezlik hemen hemen
tiim hastalarda goriilmektedir (21). Pulmoner fonksiyonlar ortalama 9-11 yaslarinda
kayba ugramaya baslar. Zorlu vital kapasite (FVC) yilda ortalama %5-10 arasinda
diismeye bagslar, dkslirme kuvveti yetersizdir ve zayif oksiiriige bagli havayollarindan
sekresyonun uzaklastirilmasindaki bozukluk ilerleyen donemde sik goriilen bulgular
arasindadir (8,13,50,51). Bunun sonucunda pnémoni sik goriillmektedir (8). Zorlu
vital kapasitedeki progresif diisiis, gece hiperkapnisinin giindiizleri de goriilmesi
seklinde ilerleyerek ciddi solunum yetmezliginin gelismesine zemin hazirlamaktadir

(52).

Genglik donemlerinin orta kismi ile son kismi arasinda geceleri ventilasyon
yardimcilarina ihtiyag duyulmaktadir. Gelismis pulmoner bakim ve akciger

enfeksiyonlarinin agresif tedavisi ile yasam siiresi uzatilabilmektedir (8,13).

DMD’li  ¢ocuklarin  %50’sinden fazlasinda elektrokardiyografik ve
ekokardiyografik degisiklikler gézlenmektedir. DMD’de kardiak fibrozis, ritim ve
iletim bozukluklarina eslik eden dilate kardiyomyopati gorilmektedir (21,52-54).
Nigro G.’ye gore, klinik olarak kardiyomyopati ilk olarak 10 yasindan sonra
goriilmeye baslar, 14 yas civarinda hastalarin 1/3’linli etkiler, 18 yas iistii hemen
hemen tiim hastalarda goriilmektedir (21,54). Roland EH.’ye gore ise hastalarin
yaklasik %15’inde 16 yasindan once kardiyomiyopati semptomlart kendini
gostermektedir (13). Yorgunluk ve azalmis egzersiz toleransi gibi kardiyak
semptomlar siklikla, cocuklar tekerlekli sandalyede iken, yani ileri egzersiz
programlarint uygulayabilecek fonksiyonel kapasiteleri olmadigi donemde gizli

kalmaktadir. Bazi ¢ocuklarda tasikardi goriilmektedir (8,13,52).
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DMD’li ¢ocuklarin yaklagik %75’i solunum problemleri; %25°i ise siddetli

son ventrikiil bozuklugu nedeniyle yasamlarini kaybetmektedirler (8).

DMD’li ¢cocuklarda artmis kogntif problem riski bulunmaktadir. Motor ve dil
gelisimleri gecikebilir. DMD’li ¢ocuga sahip birgok aile ¢ocuklarmin kolaylikla
hayal kirikligina ugrayabildigini, agresif tutumlar gosterebildigini, kisa bir dikkat
siiresine sahip oldugunu ve olgunlasamadigini bildirmektedir. Cocuklar yeni
durumlara kolay uyum saglayamayabilir ve bazi obsesif-kompulsif davranis
bozuklugu gelistirebilirler. Kognitif becerilerinin zaman igerisinde kotiilesmesi

beklenmemektedir. Akademik isler i¢in daha fazla yardima ihtiya¢ duyarlar (8,13).

2.4. Yasam Kalitesi

Muskiiler distrofilerin kronik ve ilerleyici karakteri, aktivite ve katilimda
diisiise neden olmaktadir. Hastalarin, yasam kalitelerini (YK) etkileyen, azalan motor
beceriler ile bag etmeyi 6grenmeleri dnemlidir. YK, ¢ok yonlii bir yapidir ve genel
olarak 3 bolim igermektedir: hastanin fiziksel, psikolojik ve sosyal fonksiyonlar
(55). Bothwell ve dig.’nin yaptiklar1 bir ¢alismaya gore, DMD’li bir ¢ocuga sahip
aileler i¢in YK’nin fiziksel fonksiyonlardan daha fazla ©Oneme sahip oldugu
bulunmustur (56). Buna ek olarak bir¢ok ¢alismada; saglik bakimi verenlerin,
hastalarimin aldig1 bakim seviyesini biiylik 6l¢iide etkileyen yasam kalitesini goz ardi
ettikleri gosterilmistir (57,58). Grootenhuis ve dig.’nin yaptiklar1 ¢alismada; 8-11
yaslar1 arasindaki muskiiler distrofili cocuklarin motor fonksiyon ve otonomiyi
iceren saglikla iligkili yasam kalitelerinde ve sosyal fonksiyonlar1 ve emosyonel
fonksiyonlarinda saglikli kontrol grubundaki ¢ocuklara oranla diislis oldugu
gosterilmistir (59). Benzer sekilde Baiardini ve dig.’nin yaptiklari c¢aligmada da,
yasam kalitesi degerlendirme 6l¢eklerinden biri olan Children Health Questionnaire-
Parent Form 50 (Cocuk Saglig1 Anketi Aile Formu 50) kullanilarak DMD’li ¢ocuga
sahip ailelerin, ¢ocuklarinin yasam kalitelerini nasil algiladiklar1 incelenmistir (60).
Buna gore; DMD’li ¢ocuklar, saglikli kontrol grubundaki ¢ocuklara oranla 6lgegin
bircok parametresinde daha diisilk skorlar elde etmistir. Calismada DMD’li

cocuklarin tiim fiziksel aktiviteleri gerceklestirme performanslarinin énemli Slgiide
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kisitlandigi, okulla ve diger giinliik faaliyetleri ile ilgili performanslarinda,
emosyonel durumlarinda saglikli gruba gore diisiiklik oldugu, cocuklarin agri ve
rahatsizlik hissi tasidiklar1 belirlenmistir. Buna ragmen, aileler beklenmeyen sekilde,
cocuklarinda sinirlilik, depresyon, agresyon ya da hiperaktivite gibi bir davranigsal
bozukluk tanimlamamiglardir. Bakim verenler, siklikla c¢ocuklarinin klinik
durumlarindan endige ettiklerini ve hastaligin getirdigi Ozriin progresif dogasinin

farkinda olduklarini bildirmislerdir (60).

Karaduman ve dig.’nin, serebral palsili ¢cocuklar ile néromuskiiler hastaliga
sahip ¢ocuklarin yasam kalitelerini karsilastirdigi bir baska c¢alismada, yaslar1 5-18
arasinda degisen 61 serebral palsili, 50 néromuskiiler hastalia sahip ¢ocugun yasam
kaliteleri Cocuk Sagligi Anketi Aile Formu 50 (CHQ-PF50) kullanilarak
degerlendirilmistir (61). Calisma sonucunda néromuskiiler hastaliga sahip ¢ocuklarin
serebral palsili ¢ocuklara oranla genel saglik algilamasinin, ailesel etki-emosyonel ve

ailesel etki-zaman skorlarinin daha kétii oldugu bulunmustur (61).

2.5. Tedaviye Yonelik Multidisipliner Yaklasim ce Bakim Standartlar:

DMD’de standardize bakim oOnerileri gelistirilmesi ve uygulanmasi konusu
Amerika ve Avrupa’da ilk olarak; hiikiimet, klinisyenler, bilim adamlari, géniillii
saglik ajanslar1 ve Muscular Dystrophy Association ve Parent Project Muscular
Dystrophy gibi kuruluslari igeren bir grup paydasin Onerisi {izerine goriisiilmeye
baglanmistir. Avrupa’da, bir Avrupa Birligi-destekli Miikemmellik Ag1 (Network of
Excellence) olan TREAT-NMD’de c¢alisan multidisipliner ekip, DMD’de bakim
standartlar1 gelistirme oOnceligi ile noromuskiiler hastaliklarda tedavi ve bakim
konularinda ilerleme kaydetmek {izere mali destek alarak birazdan ele alinacak

bakim standartlarinin olusturulmasini saglamistir (1).
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2.5.1. Multidisipliner Takim ve Gerecler

Sekil 1.’de yer alan her pano, DMD tedavisi i¢in uygun degerlendirme arag-

geregleri ile uygun yaklasimlari agiklamaktadir (Bknz. Sekil 2.1) (1).

DEGERLENDIRME YAKLASIMLAR

DEGERLENDIRME

KLiMiK TEDAVI
KOORDINASYOMU

DEGERLENDIRME  YAKLASIMLAR
Bag etme i

Sekil 2.1. DMD’nin interdisipliner tedavisi

(Bushby, K., Finkel, R., Birnkrant, D.J., Case, L.E., Clemens, P.R., Cripe, L. ve digerleri. (2010) Diagnosis and management of
Duchenne muscular dystrophy, part 1: diagnosis, and pharmacological and psychosocial management. Lancet Neurol, 9 (1), 77-
93)

DMD’nin tedavisi i¢in multidisipliner ekibin koordinasyonu primer rol
oynamaktadir. Hasta ve ailesinin, DMD’nin multisistemik tedavisine yonelik
ithtiyaclarinin  karsilanabilmesi i¢in multidisipliner ekiple isbirli§ine girmesi
onemlidir. Multidisipliner ekipte ndrolog, pediatrik nérolog, fizyoterapistlerin iginde
oldugu rehabilitasyon uzmanlari, nérogenetik¢iler, pediatri uzmanlar1 ve primer

bakim uzmanlari ile aile ve hasta yer almalidir. Multidisipliner ekibin, Sekil 1°de yer
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alan arag-gereclere zamaninda ulasimi ve miidahaleleri zamaninda planlamasi i¢in bu

ekip icerisinde sorumlu bir ekip koordinatdriiniin bulunmasina ihtiya¢ bulunmaktadir

).

Pratik olarak, DMD’li bir hastanin klinikte bakiminin gergeklestirilebilmesi
icin Oncelikle; fiziksel olarak uygun bir ¢evre ve park alani, uygun ekipmanlar
(mekanik kaldirict veya kayma tahtasi), non-ambulatuar hasta igin giivenli transferi
saglayacak egitimli personel bulunmalidir. Baglangi¢ icin viicut agirligi, boy ve vital
bulgularin egitimli bir personel tarafindan dogru oOl¢iilmesi gerekmektedir. Siddetli
skolyozu olan hastalarda boy o6l¢iimii problem teskil etmektedir, bu nedenle kol

uzunluk Sl¢iimii yapilabilir (1).

2.5.2. Noromuskiiler sistem ve iskelet sistemi degerlendirmesi

DMD’de klinik degerlendirme, hastanin standart bir tibbi ve aile hikayesinin
alinmasini; kas-iskelet sistemine odaklanilarak, iligkili fonksiyonel bozukluklarin
tanimlanmasina  yonelik  fiziksel  degerlendirmesini  igermektedir.  Bu

degerlendirmeler;
* Manuel kas testi ya da miyometre yardimiyla kas kuvveti,
* Gonyometre ile eklem hareket agikligr 6lgtimlerini,
* Postiiral degerlendirmeyi,
* Yiriiylis degerlendirmelerini,

* 10 metre ylirlime, sirtiistii yatistan ayaga kalkma, 4 basamakli merdiven
inip-¢ikma, oturmadan ayaga kalkma, 6 dakika yiiriime, t-shirt giyme gibi

stireli performans testlerini,

* Diisme sikligi, adim sayis1 takibi, bakim becerileri, yazma, bilgisayar
kullanma, okuldaki fonksiyonellik, toplumsal katilim gibi giinliik yagam

aktivitelerini gerceklestirme becerisinin izlenmesini,
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* Vignos Alt Ekstremite Skalasi, North Star Ambulasyon Degerlendirmesi,
Brooke Ust Ekstremite Skalasi, Egen Klassifikation Fonksiyonel
Degerlendirmesi, Hammersmith Motor Skalasi gibi motor fonksiyon

Ol¢eklerinin uygulanmasini igermektedir (1).

2.5.3. Kas Kuvveti ve Fonksiyon icin Farmakolojik Yaklasimlar

DMD’nin tedavisinde temel amag, fonksiyonel becerileri miimkiin oldugunca
korumaktir (62). Fonksiyonel becerilerin kaybinin geciktirilmesi, DMD’li ¢ocuklarin
giinlik yagam aktivitelerindeki bagimsizliklarini korumak ve optimize etmek igin

onemlidir (7).

Fonksiyonel becerilerdeki kayip, primer olarak kas kuvvetinin ve kas
enduransinin hastaligin siireci boyunca progresif olarak azalmasi sonucu meydana
gelmektedir (40,63). Buna bagh olarak, zamanla fiziksel ve sosyal ¢evrede
karsilagilan zorluklar ise, fiziksel aktivitenin sekonder diisiisiine neden olmaktadir
(7). Bu nedenle glukokortikoidler gibi farmakolojik yaklasimlar ve uygun egzersiz ve
aktivitelerin kullanildig1 fizyoterapi yaklagimlar1 kas kuvveti ve fonksiyonu optimal

diizeyde tutmak i¢in uygulanmaktadir (1).

Gilinlimiizde, DMD’de kas kuvvet ve fonksiyon kaybini yavaslatan, boylece
skolyoz riskini azaltan ve pulmoner fonksiyonlar1 stabilize eden tek ilag
prednisone/prednisolone veya deflazacort gibi glukokortikoidlerdir (steroid)
(8,17,64-66). Bu ilaglar lizerinde yapilan uzun siireli ¢alismalar, ilaglarin kas
kuvvetinde gelismeyi iceren kisa siireli etkilerinden ¢ok, ambulasyonu uzatmak gibi
uzun sireli etkileri tizerinde durmaktadir (67,68). Son c¢alismalarda, hasta
nonambulatuar doneme gectikten sonra da devam eden ilag tedavisinin ilerleyici
skolyoz riskini azalttigini  ve pulmoner fonksiyon test parametrelerinde
stabilizasyonu sagladigi gosterilmistir (8,66,69). Bu bilgiler 1s18inda, DMD’nin her

doneminde ilag tedavisinin devam ettirilmesi 6nerilmektedir (17,64).
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Literatiirde, DMD’li ¢ocuklarda ambulatuar donemde steroide baglama yasini
net olarak bildiren kabul gérmiis bir rehber bulunmamaktadir. Fakat, heniiz motor
becerilerini kazanma asamasinda olan, 6zellikle 2 yasin altindaki ¢ocuklarda steroide
baslanmasi onerilmemektedir. DMD’1i bir ¢ocuk, yaklasik 4-6 yaslarina kadar motor
becerilerde ilerleme kaydeder. Bu donemde aile ile goriistilerek ila¢ kullanimi ve

dozuna karar verilebilmektedir (1).

Ambulasyon doneminde steroide baslayan hastalar i¢in uzmanlar,
ambulasyon kaybindan sonra da iist ekstremite kuvvet ve fonksiyonlarint korumak,
skolyoz progresyonunu azaltmak, respiratuar ve kardiyak fonksiyonlarindaki diistisii

geciktirmek hedefleriyle steroide devam edilmesini 6nermektedir (8,17,66).

Glukokortikoidler i¢in uzmanlar tarafindan belirlenen ideal kullanim sekli,
alternatif rejim yerine giinliilk kullanimdir. Ambulasyonu devam eden ¢ocuklarda
prednisone i¢in baslangic dozu, sabahlar1 giinliikk 0,75 mg/kg ve deflazacort icin
sabahlar1 giinliikk 0,9 mg/kg’dir (17,64,65). Nonambulatuar donemdeki gocuklar igin
ise giinliik 0,3-0,6 mg/kg’lik kullanim sekli bir segenek olabilir (8,66).

Farmakolojik yaklagimlar, DMD’nin dogal seyrini degistirmeye ve DMD’nin
altta yatan patolojisini daha etkili tedavi etmeye yonelik kiiciik-molekiil ve gen

terapilerine dogru ilerlemeye baglamistir (1).

2.5.4. Psikososyal Tedavi

DMD’li bir hasta ve ailesi i¢in tibbi tedavi, psikososyal iyi olma hali i¢in
gerekli destek saglanmadik¢a tamamlanmis sayilmamaktadir (70,71). Birgok aile igin
cocugunun psikososyal problemlerinin neden oldugu stres, hastaligin fiziksel

yonleriyle iligkili stresi agmaktadir (72).

DMD ¢ok seviyeli ve bircok sistemi etkileyen bir hastalik oldugu icin,
biyolojik faktorler (distrofin ve/veya izoformlarinin eksikligini ve beyin gelisimi ve

fonksiyonlar1 iizerindeki etkilerini iceren), sosyal ve emosyonel faktorler ve tedavi
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faktorleri (glukokortikoidler gibi) psikososyal saglik iizerinde beraber rol oynarlar
(73).

Genel olarak DMD’li ¢ocuklarin psikososyal ihtiyac¢lari, kronik hastaliklar
olan diger ¢ocuklara benzerdir (74). DMD’de sosyal fonksiyonlarda zorluk olarak sik
karsilasilan sorunlar, sosyal izolasyon, sosyal gerileme, sosyal aktivitelere azalmisg
katilim olarak kendini gostermektedir. Spesifik kognitif becerilerde biyolojik
kaynakli defisitlerin yani sira, kisa siireli kelime hafizasinda, konusma ve dil
becerilerinde gerileme, zeka Ozrii ve spesifik 0grenme zorluklari; otizm, dikkat
eksikligine eslik eden hiperkativite bozuklugu, obsesif-kompulsif bozukluk gibi
norogelisimsel ve norodavranigsal bozukluklar DMD’de goriilebilmektedir. Bu
durumlarin degerlendirilmesi, tan1 kondugu anda yapilmali ve uygun psikoterapatik
ve egitimsel ve psikofarmakolojik yaklasimlarla, sadece klinikte degil ayn1 zamanda
cocuklarin okul gibi sosyal ¢evrelerinde de tedavi siireci baslatilmalidir. DMD’li
hastalarin ailelerinde de goriilen depresyona egilim icin de degerlendirme ve

miidahale goz ardi edilmemelidir (1).

2.55. Kas Kisaliklarinin-Eklem Kontraktiirlerinin Tedavisinde

Fizyoterapi ve Cerrahi Yaklasimlar ile Egzersiz Onerileri

Eklemin tam acidaki hareketini aktif tamamlama yetenegindeki kayip,
fleksiyon pozisyonunda statik pozisyonlama, eklem cevresindeki kas imbalansi ve
kas dokusundaki fibrotik degisiklikler gibi bir¢ok faktér, DMD’de kas esnekliginin
azalmasma ve eklem kontraktiirlerinin gelismesine neden olmaktadir (6,75-79).
Optimum hareket ve fonksiyonel pozisyonlamaya izin vermek, ambuasyonu devam
ettirmek, rijit deformite gelisimini 6nlemek ve deri biitiinliigiinii korumak igin eklem

hareket agikliginin ve bilateral simetrinin korunmasi énemlidir (1,40,80-84).

Eklem kontraktiirlerinin tedavisinde noromuskiiler alanda uzmanlasmis bir
hekim, fizyoterapistler, rehabilitasyon uzmanlar1 ve ortopedik cerrahlarin goriis ve
miidahaleleri 6nemlidir (1,85,86). Kontraktiirleri énleme ve miidahale programini,

hastalarin ihtiyaclarini, hastaligin evresini, tedaviye cevabi ve toleranst goz oniine
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alarak genellikle bir fizyoterapist yiiriitmektedir. Bir standart olarak tedavinin

ilerleyici 4 ayda bir, bir uzman tarafindan kontrol edilmelidir.

2.5.5.1. Fizyoterapi Yaklasimlari

Germe ve Pozisyonlama: Kas-tendon yapisina etkili bir germe, aktif, aktif
yardimli, pasif germeler, pozisyonlama ile uzun siire germe, splintleme, ortezleme ve
ayakta durma cihazlarinin kullanimi gibi bir¢cok yaklasimin bir kombinasyonunu
gerektirmektedir (40,80,82,87). Ayakta durma ve yiiriime zorlukla basarilir hale
geldiginde, ayakta durmayi gelistirme programlari uygulanmalidir. Kontraktiirleri
onlemek veya minimale indirmek i¢in aktif, aktif yardimli ve/veya pasif germe biitiin
spesifik eklem veya kas gruplarina haftada en az 4-6 giin uygulanmalidir. Germeler
bir rehabilitasyon kliniginde oldugu gibi, evde ve/veya okulda da
yaptirtlabilmektedir (1).

Hem ambulatuar hem de nonambulatuar faz boyunca, ayak bilegi, diz
eklemlerine ve gerekli oldugu durumlarda kalca eklemlerine diizenli germe
yaptirilmalidir. Nonambulatuar dénem boyunca, uzun parmak fleksorleri ve el

bilegine, dirsek ve omuz eklemlerine yaptirilacak diizenli germe 6nem tasimaktadir

D).
Kas-iskelet sistemi tedavisinde yardimei cihazlar:

Ortezler: Kontraktirlerin  6nlenmesinde, istirahat ortezleri, eklem
pozsiyonlamasi ve ayakta durma programlar1 en biiylik yardimcilardandir. Geceleri,
istirahat ayak-ayak bilegi ortezlerinin (AFOs), progresif ekin kontraktiiriiniin
Onlenmesi veya azaltilmasi i¢in yasam boyunca kullanilmasi uygundur (87-91).
AFO’lar hastalarin ayaklarindan 6lcii alinarak 6zel kaliplarda yapilmali, rahatlik ve
optimum ayak-ayak bilegi diizgiinliigi icin iretilmelidir (1). Diz-ayak-ayak bilegi
ortezleri (KAFOs; 6rnegin uzun bacak ortezleri) ge¢ ambulasyon doneminde ayakta
durma ve limitli ambulasyonu terapatik amaglarla gelistirme i¢in kontraktiir ve

deformitelerin  6nlenmesinde kullanilabilir (92); fakat geceleri 1iyi tolere
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edilemeyebilirler (1,78). Tam zamanli tekerlekli sandalye kullanan hastalarda
AFOQ’lar giin icerisinde de kullanilabilir. Istirahat el splintleri, gergin uzun parmak

fleksorleri olan hastalar i¢in uygundur (1).

Ayakta durma cihazlari: Ge¢ ambulatuar ve erken nonambulatuar
donemlerde, hastalarda hafif kalga, diz veya ayak bilegi kontraktiirlerinin oldugu
veya olmadig1 durumlarda pasif bir ayakta durma cihazi gerekli olabilmektedir. Eger
kontraktiirler pozisyonlamay1 engelleyecek olgiide siddetli degilse ve cihaz tolere
edilebilirse ge¢ nonambulatuar donemde de pasif bir ayakta durma cihazi veya
ayakta tutma 6zelligi de olan tekerlekli sandalyelerin kullanimina devam edilebilir

(93).

Egzersiz Onerileri: DMD’de optimum egzersiz siddeti, siklig1, yogunlugu ve
tipi tizerinde bugiine kadar kisith g¢alismalar yapilmistir (12,18,62,82,88,94-101).
Distrofinopatilerde bir¢cok egzersiz Onerisi, kontraksiyon-iliskili kas hasarin1 gosteren

hayvan caligmalari ve bilinen patofizyoloji temel alinarak yapilmigtir (102).

Rezidiiel kuvvetin yeterli oldugu hastaligin erken donemlerinde bir grup
uzman, submaksimum, aerobik egzersiz/aktivite Onerirken, diger bir grup uzman
asirt yorgunluk ve asir1 ¢alisma (overwork) zayifligindan kagmilmasinin tizerinde
durmustur (98). DMD’de kas fibrilleri, sarkolemmal membranin mekanik
destegindeki yetersizlik nedeniyle kontraksiyona bagli yaralanmalara yatkindir (100).
Kontraksiyon-bagimli kas fibril dejenerasyonu endiseleri nedeniyle, eksentrik
egzersiz ve yiiksek-direncli kuvvet egitimlerinin yasam boyu kagimilmas: gereken
egzersiz tipleri oldugu belirlenmistir (47). Diger yandan diisiik stresli egzersizler,
miyofibril kontraktilitesinde ve enerji etkinliginde, DMD’de yararli etkiler
gostermektedir (100). Kullanmama atrofisinin ve inaktivitenin yol agtigi diger
sekonder komplikasyonlarin dnlenmesi i¢in, ambulatuar ve erken nonmabulatuar
donemdeki tiim gocuklarin yiizme egzersizleri ve toplum i¢inde reaksiyon-temelli
egzersizlerin bir kombinasyonunu igeren diizenli, hafif, submaksimum fonksiyonel

kuvvetlendirme/aktivite egzersizlerini yapmasi dnerilmektedir (1).

Fiziksel egzersiz, DMD’de kas dokusunun sekonder bozukluklarini ve

fonksiyonel becerilerde ‘kullanmama’’ya bagli kaybi onlemektedir (Jansen M,
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2010). Ambulasyonu devam eden DMD’li ¢ocuklarda yapilan 6nceki ¢aligmalarda,
submaksimal direngli egzersizlerin kas kuvveti ve siireli performans testlerinde sinirlt
pozitif etkilerinin oldugu, fakat en Onemlisi; fiziksel bozukluga neden olmadigi
gosterilmistir (88,94,95). Giiniimiizde ulasilabilen kanitlar ve klinik deneyimler
temel alindiginda; uluslar arasi rehberler, ambulasyonu devam eden DMD’li
cocuklara istemli (ya da mekanik-yardimli) aktif egzersizlerin (ylizme gibi)
yaptirilmasini ve eksantrik egzersizden kaginilmasini énermektedir. Ambulasyonunu
kaybetmis ¢ocuklarin ise, postiiral simetriyi ve rahat oturmay1 devam ettirebilmeleri

icin pasif-aktif mobilizasyon egzersizleri ile mobilizasyonu da dnerilmektedir (103).

Yiizmenin aerobik kondisyon iizerinde pozitif etkileri olmasindan ve
respiratuar bir egzersiz tipi de sayilmasindan dolayi, erken ambulatuar donemden
itibaren, erken nonambulatuar doneme kadar, hatta tibbi olarak giivenli oldugu
stirece non ambulatuar donemde olabildigince uzun siire yaptirilmasi 1srarla
onerilmektedir. Disiik-direngli kuvvetlendirme egzersizleri ile ist ekstremite ve
govde fonksiyonlarinin optimizasyonunun saglanmasi da hastaya kondisyon
acisindan ek yararlar getirmektedir. Spesifik bir aktiviteden 24 saat sonra kas agrisi
veya myoglobiniiri asir1 yorgunlugun ve Kkontraksiyon-bagimli yaralanmanin

gostergeleridir. Boyle durumlarda aktivite modifikasyonu gerekmektedir (1,104).

Kaczor ver dig.’nin yaptig1 bir ¢alismada, disiik yogunluklu egzersizlerin
oksidatif stres isaretlerini azalttigi ve Hayes A ve dig.’nin yaptigr calismada,
muskiiler distrofili farelerde, hizli kasilan kas fibrillerinin (Tip 2), yavas kasilan kas
fibrillerine (Tip 1) dogru bir degisme gosterdikleri bulunmustur (105,106). Yavas
kasilan kas fibrilleri, fibril dejenerasyonuna daha direnglidir (106,107). Ek olarak,
kortikosteroidler DMD’de egzersiz sonrasit yararli etkilerin korunmasim

desteklemekte ve iskelet kaslarinda olusan egzersiz sonrasi dejenerasyonu

onlemektedir (47).

Gegmisten gilintimiize kadar DMD’li ¢ocuklar ile ¢alisan uzmanlar daha ¢ok
alt ekstremite ve govde ilizerinde yogunlasmislardir. Ortez ve tekerlekli sandalye
kullanimi ileri donem DMD’li ¢ocuklarda rutin onerilere dahil olmustur ve aileler

zamanla bu cihazlarla yasamaya uyum saglamislardir. Ust ekstremite zayiflig1 ve bu
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zayifliga bagl gelisen giinlik yasam aktiviteleri ve el-kol fonksiyonlarindaki
sinirlanma ve bagimlilik, hastalifin progresif siirecinde genellikle ihmal edilmis ve
fonksiyonel yetersizliklerin farkina varildiginda miidahale igin siklikla geg

kalinmustir.

DMD’li ¢ocuklarda {ist ekstremite zayifliginin dagilimi, proksimalde
distalden daha fazladir (39). Ge¢ déonem DMD’li ¢ocuklarda distal kas kuvvetinin
proksimal kuvvete oranla daha fazla korunmus olmasi, giinliik yasamda iist
ekstremite aktivitelerini daha 6nemli ve anlamli bir duruma getirmektedir (11). Bu
donemdeki DMD’li ¢ocuklarda yapilan ¢aligmalar, limitli distal motor fonksiyon ile
onemli fonksiyonel becerilerin hala gergeklestirilebilir oldugunu, fakat kas kuvvet
kaybinin ilerlemesi ile bu kapasitenin de kaybedilmeye yatkin oldugunu

gostermektedir (108,109).

Ge¢ donem DMD’li ¢ocuklarda, kollarin agirligr kas zayifligina bagli olarak
omuz ve dirsegin hareketlerini zorlastirmaktadir (39). Hastalar bu donemde iist
ekstremitede kompansasyonlar ile giinliilk yasam aktivitelerini ve fonksiyonlarim
devam ettirmeye c¢alismaktadir. Ornek olarak; DMD’li ¢ocuk elini yiiziine
yaklagtirmak istediginde, elini karsilamak i¢in bas ve gdvdesini one dogru egmek
zorunda kalmaktadir (39). Masadaki bir bardak suyu igmek isteyen bir ¢ocuk ise iist
ekstremitedeki proksimal zayiflik nedeniyle dirsegini masada destekleyerek, yani
hareketi kompanse ederek, anormal bir paternde su igme aktivitesini
gerceklestirmektedir. Bunun gibi sayilabilecek bir ¢ok 6rnek, DMD’li ¢ocuklarda
ilerleyen donemlerde fonksiyonel becerilerdeki kaybin geciktirilmesi ve giinliik
yasam aktivitelerindeki maksimal bagimsizligin devaminda erken donemden itibaren

ist ekstremite kas kuvveti ve enduransini korumanin 6nemini ortaya koymaktadir.

Bartels ve dig.’nin yaptig1 bir ¢aligmada, {ist ekstremite kas kuvveti ve eklem
hareket agikliginin korunmasmin, DMD’li bireylerde, ge¢ donemde daha iyi iist
ekstremite motor fonksiyonlari ile iliskili oldugu bulunmustur. Ayni1 calismada, iist
ekstremite fonksiyonlarimin 6zellikle ge¢ donemde DMD’li c¢ocuklar icin yliksek

Oonem tasimasindan dolay1 egzersiz programlarinin kas kuvveti ve eklem hareket
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acikligi tlizerine olast uzun-donem etkilerinin de incelenmesi gerekliligi

vurgulanmugtir (11).

2.5.5.2. Alt Ekstremite Kontraktiirleri icin Cerrahi Yaklasimlar

Eklem hareket agikligini koruma egzersizleri ve splintlemeye ragmen ciddi alt
ekstremite kontraktiirlerinde, bircok farkli cerrahi yontem uygulanabilmektedir
(85,93,110-116). Segilecek yontemlerden higbiri digerine istiin degildir ve bireye

Ozel karar verilmektedir (1).

Erken ambulatuar donemde, ekin kontraktiirii i¢in topuk gevsetme (Asil
Tendon uzatma), diz-fleksiyon kontraktiirii i¢cin hamstring tendon gevsetme, kalca-
fleksiyon kontraktiirii i¢in anterior kalca-kas gevsetme, kalga-abduksiyon
kontraktiirleri i¢in iliotibial bant gevsetme gibi erken kontraktiir cerrahileri 4-7 yas

arasindaki hastalarda uygulanabilmektedir (110,111).

Orta ambulatuar donemde, tiim alt ekstremite kaslar1 yeterli kuvvette olsa
bile kontraktiire ugramis bir eklemin yiirlimeyi zorlastiracagi géz Oniine alinarak
uygulanacak yaklasimlar ambulasyon siiresini uzatmaya odaklanmistir. Bu déonemde
yapilan cerrahilerin ambulasyon siiresini 1-3 yila kadar uzattiklarini1 gosteren kanitlar
olsa da (85,110-112), kontraktiirler i¢in cerrahi yaklagimlar {izerine olusturulan ortak
gorliise gore ambulasyonu uzatmak i¢in yapilan cerrahilerin sonuglarini objektif
olarak degerlendirmenin zor olacagi kanaatine varilmistir (1). Yiriimeyi devam
ettirmek i¢in alt ekstremiteye yapilan cerrahi segenekleri, bilateral ¢ok seviyeli
(kalga-diz-ayak bilegi veya diz-ayak bilegi) yaklagimlar, bilateral tek seviyeli (ayak
bilegi) yaklasimlar1 ve nadiren asimetrik tutulumlar i¢in unilateral tek seviyeli (ayak
bilegi) yaklagimlari igermektedir (85,93,110-116). Bu dénemdeki cerrahiler tendon
uzatma, tendon transferleri, tenotomi, ayak bilegindeki fibrotik eklem
kontraktiiriiniin gevsetilmesini veya gergin iliotibial fibréz bantin gevsetilmesini
icermektedir. Tendon transferleri veya uzatmalar1 sonrasinda postoperatif braceleme
gerekmektedir. Tenotomi sonrasi braceleme mutlaka yapilmalidir. Eger cerrahi

yiirimeyi devam ettirmek i¢in uygulanmigsa, alt ekstremitelerde ilerleyen donemde
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gelisebilecek kullanmama atrofisini 6nlemek amaciyla hasta, postoperatif bir veya
Ikinci giin koltuk degnegi veya walker yardimiyla mobilize edilmelidir. Bu donemde

ortopedi cerrahi, fizyoterapist ve ortez uzmaninin isbirligi onem tasimaktadir (1).

Ge¢ ambulatuar donemde yapilan cerrahilerin etkinlii yetersiz

bulunmustur (1).

Erken nonambulatuar dénemde, bazi uzmanlar ylirlime kaybindan sonraki
3-6 ay icinde tekrar ambulasyonu geri kazanmak icin uzatici alt ekstremite cerrahileri
ve barcelemeyi tercih etmektedirler. Fakat, bu donemde bu yaklagimlarin da uygun

olmadig1 ve etkisiz oldugu gosterilmistir (1).

Ge¢ ambulatuar donemde uzmanlar, 30 dereceyi gecen siddetli ekin
deformitesine topuk kordunu uzatma veya tenotomi ile; varus deformitesine tibialis
posterior tendon transferi, uzatma veya tenotomi ile miidahale etmektedirler. Bu
yaklagimlar, agr1 ve basinci azaltmak, hastanin ayakkabisini rahatca giymesini
saglamak ve tekerlekli sandalyenin ayak koyma boliimiinde ayaklarin uygun
pozisyonunun saglanmasi amagclari ile tercih edilmektedir. Fakat bu yaklasimlar rutin

olarak 6nerilmemektedir (1).

2.5.6. iskelet Sistemi Tedavisi

Omurga Tedavisi: Glukokortikoid tedavisi almayan hastalarin %90’1inda
siddetli ilerleyici skolyoz gelisme egilimi oldugu ve diisiik bir ihtimalle de
osteoporoza bagli vertebral kompresyon kirigr olusma egilimi oldugu bulunmustur
(113,117). Giinliik steroid kullanimin skolyoz riskini azalttig1 fakat vertebral kirik
riskini artirdigi gosterilmistir (69,118-120). Skolyoz i¢in omurga takibi, skolyoz
gbzlendigi zaman spinal radyografi ile ambulatuar donemden itibaren baslatilmalidir.
Non ambulatuar donemde, her muayenede skolyoz degerlendirmesi Onem
tasimaktadir. Antero-posterior tam bir spinal radyografi, hastalar tekerlekli sandalye

kullanmaya basladig1 andan itibaren 6nemli bir degerlendirmedir. 15-20 derecenin
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altindaki egriliklerde anteroposterior spinal radyografi yilda bir kez, 20 derecenin

tizerindeki egriliklerde her 6 ayda bir 6nerilmektedir (1).

Omurgay1 diizeltmek, deformitenin daha kotiilesmesini  engellemek,
osteoporoz ile vertebral kirigin yol acgtifi agriyr ortadan kaldirmak ve respiratuar
oranin diisiisinii yavaslatmak igin spinal fliizyon ameliyati uygulanabilir (113,121).
DMD’de anterior spinal fiizyon cerrahisi uygun bulunmamistir. 20 dereceyi gecen
omurga egiriligi olan, steroid kullanmayan ve iskelet maturasyonuna heniiz ulagmis
nonambulatuar hastalar i¢in posterior spinal flizyon cerrahisi Onerilmektedir
(113,122,123). Cerrahi olamayan hastalar i¢in torako-lumbar-sakral ortezleme bir

tedavi secenegi olabilir (1).

Kemik Saghgimin Korunmasi: DMD’li hastalar i¢in yasam boyu kemik
sagliginin korunmasina yonelik yaklagimlar 6nem tasimaktadir. Degerlendirmede
serum kalsiyum, fosfat, alkalin fosfataz, vitamin D ve magnezyum seviyeleri
incelenirken, idrarda kalsiyum, sodyum ve kreatinin incelenmektedir. Bunun yam
sira, kemik goriintiileme sistemi DEXA ile yillik kemik yas1 ve omurga taramasi
yapilmaktadir. Buna gore ihtiyag durumunda Vitamin D, kalsiyum ve bifosfonat

tedavisine baglanmaktadir (41,124).

Kirik Tedavisi: DMD’de glukokortikoid tedavisine baglh kirik goriilme
frekans1 yliksektir (McDonald DGM, 2002). Ambulasyonu devam eden hastalarda
ciddi alt ekstremite kiriklarinda internal fiksasyon, acil rehabilitasyon yaklagimlari
ile beraber uygulandiginda ambulasyonu devam ettirmede etkili sonuglar
vermektedir. Nonmabulatuar hastalarda internal fiksasyon ihtiyaci acil degildir. Bu

hastalarda splintleme veya algilama 6nemlidir (1).

2.5.7. Respiratuar (Solunum) Tedavi

Yardimli Okstirme cihaz ve tekniklerinin kullanilmasi ve nokturnal
ventilasyonu (gece ventilasyonu) igeren solunum tedavisinde koruyucu yaklasimlarin

yagam siiresini uzattigi kanitlanmistir (50,103,126). Solunum tedavisi i¢in bakim
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ekibinde uzman bir hekimin ve solunum terapistinin gérev almasi, noninvaziv
ventilasyon, akciger volimii artirma teknikleri, manuel ya da mekanik yardiml
Okstirme tekniklerinin gerektigi durumlarda uygulanmasi gerekmektedir. Ambulatuar
donemde, FVC gibi pulmoner fonksiyon Olgiimlerinin yilda bir kez yaptirilmasi
istenmektedir. Pulmoner bakima ihtiyag¢ duyulan asil donem, bagimsiz
ambulasyonun kaybedildigi donemdir. 2 yas ve daha lizerindeki tiim hastalarin 23-
valenli pnomokokal polisakkarit agisini yaptirmasi immiin sistemin korunmasi i¢in
onerilmektedir. 6 aylik veya daha biiylik cocuklarda da grip asisinin her yil

yaptirilmasi, koruyucu bir yaklasim olarak onerilmektedir (1).

Enfeksiyon durumunda, manuel veya mekanik yardimli Okslirme
tekniklerinin yan1 sira, gereken durumda antibiyotik tedavilerine ve oda i¢i oksijen
saturasyonunu ortalama %95 ‘de tutan ek oksijen destegine de baslanabilmektedir.
Oksijen terapisinin, atelektazi ve hipoventilasyon durumlarin1 maskeleyebilecegi,
merkezi solunum yolunda bozukluga yol acabilecegi ve hiperkapni durumunu
artirabilecegi goz Oniine alinarak dikkatli olunmasi gerekmektedir (117,127,128).
Eger hastada hipoventilasyona bagli hipoksemi, artmis respiratuar sekresyonlar
ve/veya atelektazi gelisirse, mekanik yardimli 6kslirme ve noninvaziv ventilasyon
tekniklerine ihtiya¢ duyulmaktadir. Bu yontemlerin oksijen terapisi ile beraber

uygunlanmasi tehlikelidir (126).

2.5.8. Kardiyak (Kalp) Tedavi

DMD’de kardiyak problemler siklikla kardiyomiyopati ve kardiyak aritmi
olarak kendini gostermektedir (53,129,130). Otopside miyokardiumda miyosit
hipertrofi, atrofi ve fibrozis alanlarina rastlanmistir. Kalp hastaliginin klinik bulgular
(yorgunluk, kilo kaybi, kusma, abdominal agri, uyku bozukluklar1 ve giinliik
aktiviteleri tolere etmede yetersizlik), kas-iskelet sistemi kisitliliklart nedeniyle geg
donemlere kadar gizli kalabilir (131).

Kardiyak fonksiyonlarin baslangi¢c degerlendirmeleri, tan1 konar konmaz veya

cocuk 6 yasina ulastiginda baglatilmalidir. Her ne kadar 8-10 yas altindaki ¢ocuklar
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icin ekokardiyografide (kalbin goriintiilenmesi) anormallikler goriilmesi beklenmese
de, 6 yas civarindaki DMD’li ¢ocukta uygulanmasi gerekmektedir. Bir diger onerilen
kardiyak fonksiyon degerlendirme yontemi ise elektrokardiyografidir. 10 yas
altindaki ¢ocuklarda her 2 wyilda bir kardiyak fonksiyonlarin incelenmesi
Onerilmektedir. 10 yasindan itibaren yillik kardiyak fonksiyon degerlendirmeleri,
herhangi bir kardiyak semptom olmasa dahi dnerilmektedir. Non invaziv kardiyak
gorlintiilleme calismalarinda (ekokardiyogram gibi) anormal ventrikiiler fonksiyon
her 6 ayda bir kontroliin tekrarlanmasini ve farmakolojik tedavinin baglatilmasini

gerektirir (129,132).

Farmakolojik  tedavide ilk secenek  anjiotensin-doniistiiriicii-enzim
inhibitorleri olmaktadir. Beta blokerler ve ditliretikler de DMD’de kalp
rahatsizliklarinda sik kullanilan ilag tedavi seceneklerindendir (129,132). Klinik
calismalardan elde edilen son kanitlara gére DMD ile iliskili kardiyomiyopati
tedavisine, heniiz anormal kalp fonksiyonlar1 goriillmeye baslanmadan &nce

baslanmalidir (133,134).

DMD’de tedavi edilmesi ve izlenmesi gereken bid diger kalp hastaligi da
sistolik disfonksiyon icerisinde yer alan siniis tagikardisidir. Bu durumda sol

ventrikiil fonksiyonlarinin da izlenmesi gerekmektedir (1).

Steroid kullanan hastalar, hipertansiyon gelisme riski géz Oniine alinarak
ayrica izlenmeli ve gerekirse steroid doz ayarlamalari yapilmalidir. Sistemik arterial
hipertansiyon tedavi edilmelidir. Siddetli kardiyak disfonksiyonu durumunda,
sistemik  tromboembolik olay1 engellemek i¢in antikoagiilan terapisine
baslanabilmektedir, fakat erken kardiyak disfonksiyonunda uygun bir tedavi yontemi

desgildir (L).
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2.5.9. Beslenme, Yutma, Gastrointestinal Sistem, Konusma ve Dil

Tedavisi

DMD’li hastalarda farkli yaslarda, farkli kosullar altinda, kalori, protein,
vitamin, mineral ve sivi alimindaki bozukluklara bagli olarak hem beslenme
yetersizligi/beslenememe hem de asir1 kilo alimi/obesite goriilmektedir. Ileri yaslarda
farengeal zayiflik disfajiye, ileri beslenme sorunlarina neden olurken; zayif oral
alimla beraber solunum kas kuvvetindeki biiyiik kayiplar asir1 kilo kaybina ve tiiple
beslenmeye yol agmaktadir. ileri yastaki hastalarda, Ozellikle cerrahi sonrasi
konstipasyon goriilmektedir. Yasam sliresinin uzamasi ile beraber, ventilator
kullanimina bagli olarak hava yutmanin getirdigi gastrik ve intestinal dilatasyon ya
da nadiren gecikmis gastrik bosalma ve barsak tikanmasi sorunlari bas

gostermektedir. Bu nedenle ilerleyen donemlerde;

1) hastaya dogru ve iyi beslenmenin 6gretilmesi, dengeli ve besleyici diyet

Onerilerinde bulunulmasi,

2) disfaji gibi yutma problemlerinin yol agabilecegi aspirasyon, kilo kayb1

problemlerinin 6nlenmesi, konusma ve dil problemlerinin ¢oziilmesi,

3) konstipasyon ve gastrodzefageal reflii gibi hem ilag hem de baska tedavi
yontemlerini gerektiren problemlerin degerlendirilmesi ve tedavisi igin
bir diyetisyen veya beslenme uzmani, bir yutma/konusma ve dil terapisti

ve bir gastroenterologun miidahalesine ihtiyag duyulmaktadir (1).

Bir beslenme uzmani veya diyetisyen tarafindan enerji, protein, sivi,
kalsiyum, vitamin D ve diger besleyicilerin alimi1 diizenlenmelidir. Tiim hastalara

vitamin D ve mineralden zengin giinliik multivitamin alimi 6nerilmektedir (1).

Istenmeyen bigimde %10°dan daha fazla kilo kayb1 oldugunda, ya da yasla
orantili beklenen kilo aliminda diisiis oldugunda, yutma degerlendirmesi
gerekmektedir. Olas1 aspirason ve farengeal dismotilite sorunlarina yonelik
videofluoroskopik yutma calismalar1 yapilmalidir. Disfaji problemi olan hastalar i¢in

yutma miidahaleleri ve kompansatuar stratejilerin 6gretilmesi 6dnem tasimaktadir.
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Oral beslenmenin, solunum isinin artmasi ve ¢igneme kaslarmin zayifligi gibi
nedenlerle miimkiin olamadigr durumlarda beslenme igin gastrik tiip kullanimi
onerilmelidir. Gastrostomi, endoskopik olarak veya acik cerrahi yontemler

kullanilarak uygulanabilir (1).

Akut konstipasyon durumunda gayta yumusaticilari, laksatifler ve stimiilanlar
ve giinliikk lavman tedavi secenekleri arasindadir. Gastroozefageal reflii durumunda
ise prokinetikler, sukralfat ve asit notralizerleri ile proton-pompa inhibitdrleri veya
H2 reseptor antagonistleri tipik tedavi yontemlerindendir. Boyle durumlarda genel
uygulama, kortikosteroid tedavisi alan ¢ocuklara asit blokerlerinin veya gastrit ve

reflii 6zefajitin engellenmesi igin bifosfonat da verilmesi seklindedir (1).

Oral kas kuvvetinde bozulma olan ve/veya konusma zekasinda bozulmalar
goriilen ileri yastaki hastalar ve hipotonisi olan erken yastaki hastalar i¢in bir
konusma ve dil terapisti yardimiyla oral motor egzersizlerin ve artikiilasyon

terapisinin verilmesi gerekmektedir (1,135).

2.6. Yeni Terapatik Yaklasimlar ve Gen Tedavileri

DMD’nin patogenezinin ve molekiiler genetiginin daha iyi anlagilir hale
gelmesi, son yillarda tedaviye yonelik yeni ve gelecek vaat eden deneysel yontemler
gelistirilmesine  olanak saglamistir. Gilinlimiizde, heniiz klinik c¢aligmalarda
uygulanan yeni tedavi ajanlar1 arastirmacilar, aileler ve hastalar i¢in yeni umut

kaynag1 haline gelmistir (26,136).

DMD’de genetik hasar1 diizeltmek, kas fibril membranindaki distrofini
restore etmek icin gen, hiicre terapisi ve mutasyona-6zel yaklasimlari igeren bir¢ok
farkli yaklagim gelismektedir. Bu amagcla; antisense oligonukleotidler pre-klinik
calismalarda ve klinik calismalarin erken donemlerinde giivenli bir profil ¢izmektedir
ve su anda uzun stireli giivenlik ve etkinligini géstermek i¢in faz II/III ¢aligmalar
devam etmektedir (Bkz. 1.6.1. Antisense Oligoniikleotidler ile Ekzon Atlama
Caligmalar1) (21,26,136).
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Kok hiicre ve progenitor (atadan gelen) hiicre ¢alismalart pre-klinik
calismalarda ilging sonuglar vermistir ve yakin gelecekte lizerinde klinik ¢aligmalar
yapilmasi planlanmaktadir. Bunun yani sira, utrophin gibi alternatif proteinlerin
upregiilasyonu veya distrofik kasin biliylime ve rejenerasyonunu stimiile eden ajanlari
(IGF-1, TGF beta, Myostatin) igeren farmakolojik yaklagimlar iizerindeki ¢alismalar
da ilerlemektedir. Bu stratejiler, mutasyona-6zel olmama 6zellikleri ile daha avantajli

ve potansiyel olarak daha uygulanabilir gériinmektedir (8,26).

Kas kuvvetini gelistirmeyi, respiratuar ve kardiyak fonksiyonlari iyilestirmeyi
hedefleyen diger ila¢ uygulamalar1 arastirma asamasindadir ve klinik calismalar
beklenmektedir. Su anda DMD’de klinik c¢alismalar1 devam eden yeni tedavi
segenekleri Tablo 1°de verilmistir (Bkz. Tablo 1) (26).
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Tablo1l. DMD’de yeni terapatik yaklagimlar: klinik c¢alismalar1 devam eden
bilesenler (26).
Bilesen Sonuglar Secilen Gelinen nokta
Popiilasyon
PROO051 Internal olarak Ekzon 51 tarafindan Ambule DMD'li olgular tizerinde Faz II ¢ift kor

(2-0-methyl AON)

PRO044 (2-0-
methyl AON)

AVI1-4658
(morpholino AON)

PTC124 (Ataluren)

mini distrofin
iiretimini saglayan
rAAYV vektor

IGF-1

ACE-031

Revatio (Sildefanil)

Idebenone

degistirilmis ama
kismen fonksiyonel
distrofin iiretimine
izin veren okuma
gergevesinin
restorastyonu

Internal olarak
degistirilmis ama
kismen fonksiyonel
distrofin tiretimine
izin veren okuma
gergevesinin
restorastyonu

Internal olarak
degistirilmis ama
kismen fonksiyonel
distrofin tiretimine
izin veren okuma
gergevesinin
restorastyonu

Fonksiyonel bir
protein formasyonu

Kesilmis fakat
kismen fonksiyonel
distrofin

Kas kuvvetini korur
ve gelistirir, kas
hiicre proliferasyonu
Ve rejenerasyonu ile
biiyiimeyi stimiile
eder

Kas kuvvetini korur
ve gelistirir, kas
hiicre proliferasyonu
Ve rejenerasyonunu
stimiile ederek viicut
kas kiitlesini
degistirir

Sol ventrikiil
fonksiyonunda
degisiklige yol acan
kardiyak remodeling

Kas kuvvetini artirir
ve antioksidan olay
ile kardiyak
fonksiyonlardaki
disiisti yavaslatir
Antioksidan etki ile
respiratuar

fonksiyon kaybini
geciktirir

atlanabilir
delesyonlar (DMD
hastalarmin yaklasik
%13'i1)

Ekzon 44 tarafindan
atlanabilir
delesyonlar

Ekzon 51 tarafindan
atlanabilir
delesyonlar (DMD
hastalarinin yaklagik
%13'1)

Nonsense nokta
mutasyonlart
(DMD'li hastalarin
yaklasik %10'u)

aragtirma ¢aligmasi (DMD114117)-
GlaxoSmithKline/Prosensa Therapeutics, Ambule
DMD'li olgularda Faz III klinik ¢alismasi
(DMD114044)-GlaxoSmithKline/Prosensa
Therapeutics, Nonambule DMD'li olgularda Faz |
¢ift-kor klinik ¢alisma-GlaxoSmithKline

Faz I/11 klinik caligmalari-Prosensa Therapeutics

Ambule DMD'li olgular tizerinde Faz I/II klinik
calismalari (AVI-4658)-AVI Biopharma

Ambule DMD/BMD'li hastalarda Faz Iib ¢aligmast
tamamlandi-Atalurenin yiiksek dozlarinin etkinligi
konusunda eksiklik bulundu; diisiik dozlarin etkinlik
¢aligmalar1 PTC Therapeutics/Genzyme tarafindan
devam ettiriliyor, Daha 6nce tedavi edilen
DMD/BMD hastalar iizerinde Atalurenin diigiik
dozlarmnin Faz III ¢alismast (uzun siireli takip
calismas1)-PTC Therapeutics/Genzyme

CMV diizenleyici ile mini-distrofin tiretimini
saglayan rAAV vektor Faz I ¢aligmasi

Ambule DMD hastalar lizerinde Faz I/II ¢aligmalari

Ambule DMD'li hastalarda Faz II ¢ift-kor ¢aligma-
Acceleron Pharma

Dilate kardiyomiyopatili DMD'li hastalarda Faz Il
¢ift-kor ¢alisma

Dilate kardiyomiyopatili DMD'li hastalarda Faz Ila
klinik ¢aligmasi-tamamlandi-Santhera, Dilate
Kardiyomiyopatili DMD'li hastalarda Faz 1l uzun
stireli takip ¢aligmasi-Santhera

Faz III gift kor calisma-Santhera
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2.6.1. Antisense Oligoniikleotidler ile Ekzon Atlama Calismalari

Antisense oligoniikleotidlerinin (AOs, ayn1 zamanda ‘molekiiler yama’ olarak
da adlandirilmaktadir) kullanilmasinin arkasinda yatan strateji, distrofin-mesajci
RNA (mRNA) baglanmasiin (splicing) modifikasyonudur. Bu kiigiik RNA-benzeri
molekiiller genin normal splicingini, mRNA’nin belirli alanlarini splicing siirecinde
maskeleyerek onlerler ve ekzon atlamayi uyarirlar. Cer¢eve disi (out-of-frame)
delesyonu olan DMD’li hastalarda (tiim vakalarin yaklasik %65°1), ek ekzonlarin
delesyonu ile ekzon atlama manipiilasyonu okuma g¢ercevesini restore edebilmekte ve
BMD’dekine benzer bir sonug verebilmektedir. Bu yaklasimin rolii izerindeki erken
calismalar, muskiiler distrofili farelerin hiicre kiiltiiriinde ve son olarak DMD’li
hiicrelerde elde edilmistir (17). AO’larin sistemik uygulamasi, farelerde ekzon
atlamanin uyarilmasina, sonugta da iskelet kaslarinda fonksiyonel seviyelerde
distrofin {iretimine neden olarak kas fonksiyonunu artirmistir (137). Fakat AO’larin
birgok limitasyonu vardir. Bunlardan biri; farkli delesyonlarin farkli AO’ya ihtiyag
duymasi, ikincisi; tedavinin kalic1 olmamast ve AO’nun dokuda kalma siiresiyle
limitli olmasidir. AO tedavisi, bu nedenlerle DMD’li ¢ocuklarin hayatlar1 boyunca

uygulanmasi ve tekrar edilmesi gereken bir tedavi seklidir.

Avrupa’da iki merkez, AO’larin insanlar {izerinde intramuskiiler
uygulamasminin gilivenlik ve etkinligi lizerinde calismaktadir. Van Deutekom ve
ark., son olarak, 4 hastanin tibialis anterior kasina PRO051 ismiyle AO
enjeksiyonunun yan etki olmaksizin distrofinin lokal sentezini ve kismi distrofin
restorasyonunu gerceklestirdigini bildirmistir (138). Diger merkez MDEX ismiyle
morpholino AO’nun (AVI-4658) intramuskiiler uygulamasmin giivenli oldugunu
gostermis ve ayni antisense oligoniikleotidin intavenéz dozunun, 12 haftalik

inflizyonu {izerinde ¢aligmaktadir (17).
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2.6.2. Stop Kodon Mutasyonlarinin Okunmasi (Readthrough of stop

codon mutations)

Bu teknik DMD’li hastalarin, distrofin geninde nonsense nokta mutasyonu
tagiyan ve translasyonun (translation-geviri: genetik sifrenin protein liretimi i¢in
cevrilmesi) prematiire olarak kesilmesine neden olan, yaklasitk %10’u igin
uygulanabilir bir tekniktir (139). Aminoglikositlerin, normal son kodonlarda degil
prematiire kodonlarda RNA kodunun yanlis yorumlanmasmna neden olmasi,
mutasyona  ugramis  kodonda  alternatif = amnoiasitlerin  insersiyonuna,
transkripsiyonuna ve protein olusumuna yol agmaktadir. Muskiiler distrofili farelerde
Gentamicin etkili bulunmustur, fakat iki DMD’li, iki de BMD’li hasta tizerindeki

intraven6z Gentamicin uygulamasi basarili olmamistir (136,140,141).

PTC124, nonsense mutasyonlarda protein iiretimi i¢in olusturulan sifrenin
okunmasina izin veren, 62 saglikli goniillii ilizerinde yapilan Faz I c¢aligmasinda
giivenli oldugu kabul edilmis ve gosterilmis oral yoldan alinan bir arastirma
bilesenidir (142). Fakat, bagimsiz bir bilgi izleme komitesi tarafindan,
nonambulatuar DMD/BMD hastalar1 lizerinde Faz II ¢alismasi dahil olmak iizere,
PTC 124’tin DMD/BMD’li hastalar {izerindeki calismalarina son verildigi
bildirilmistir (http://www.clinicaltrials.gov) (136).


http://www.clinicaltrials.gov/
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3. BIREYLER VE YONTEM

3.1. Bireyler

Calismamizda, bir norolog tarafindan DMD tanis1 konulan ve Hacettepe
Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiiltesi, Fizyoterapi ve Rehabilitasyon Boliimii, Kas
Hastaliklar1 Unitesi’nde tedavi programina alinan veya ev programu ile takip edilen

hastalar yer ald1.

DMD’li ¢ocuklarin fonksiyonel seviyelerini belirlemede kullanilan Brooke
Ust Ekstremite Fonksiyonel Siiflandirmasi’na (BUEFS) (143) gore 1-4.seviyelerde
olan, ambule, yaslar1 8-15 arasindaki g¢ocuklar, rastgele (yazi tura yontemi ile),
calisma ve kontrol grubu olarak 2 gruba ayrilmistir, ailelerinden ve kendilerinden

yazili onam alinarak ¢alismaya dahil edildi.

Bu caligmada asagidaki varsayimlar esas alinarak her gruba 10’ar hastanin

alinmas1 6ngorildi;

a) Hastalara uygulanan ev programi ile endurans ve kas kuvvetinin
korunmas1 beklenmektedir, iyilesme beklenmemektedir.

b) Dinamik kol egzersizi uygulanan grupta, fonksiyonel olgiimlerde
yaklasik %10°luk daha fazla bir korunma beklenmektedir.

c) Fonksiyon ve endurans dl¢iimlerinde grup i¢i degiskenlik boyutu olarak
%8’lik bir standart sapma kabul edilmektedir.

d) Calismanin giicti %80, Tip 1 hata boyutu %5 olarak sinirlanmaktadir.

Bu varsaymmlarin kontrolii i¢in her gruba 5’er hasta alindiktan sonra bir
interim analiz yapildi ve nihai hasta sayisinin yine 10 kontrol, 10 da tedavi hastasi
olmasina karar verildi. Calismamiza, her iki gruptaki hasta sayisinda tedavi seanslari
boyunca %20°lik kayip olabilecegi géz oniine alinarak 12 kontrol, 12 tedavi hastasi

olmak {izere toplam 24 hasta dahil edildi.
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Dahil Edilme Kriterleri

1)

2)
3)
4)
5)

Calismaya uzman bir hekim tarafindan Duchenne Muskiiler Distrofi
tanis1 almis, 8-15 yas arasindaki, ambulasyonu devam eden,

Brooke Ust ekstremite Siiflandirmasi’na gére 1-4. Seviyelerde olan,

En az 1 saat boyunca bagimsiz olarak oturma becerisine sahip,
Degerlendirme ve egzersiz seansinda koopere olan,

Ailesinden ve kendisinden yazili onam alinan 24 ¢ocuk dahil edildi.

Dahil Edilmeme Kriterleri

1)

2)
3)
4)
5)

6)

7)

Degerlendirme parametrelerini gergeklestiremeyecek ya da dinamik kol
bisikletini kullanmaya engel teskil edebilecek ciddi st ekstremite
kontraktiirii olan,

Egzersiz yapmaya engel teskil edebilecek ciddi sistemik hastaligi olan,
Kooperasyon eksikligi olan,

Giin i¢inde ortalama 1 saat boyunca oturamayan,

Son 6 ayda iist ekstremiteye ait bir yaralanma ve/veya cerrahi gecirmis
olan,

Gegen 6 ay icerisinde steroid tedavisi almaya yeni baslamis olan
(steroidin etkinliginin egzersizin etkinligi ile karistirilmamasi igin),
Ailesinden veya kendisinden yazili onam alinamayan c¢ocuklar

caligmaya dahil edilmedi.

Hacettepe Universitesi, Girisimsel Olmayan Klinik Arastirmalar Etik Kurul

Baskanligi’'nca LUT 12/90 numarasi ile izlenen calismamiz 26.07.2012 tarihinde

degerlendirilmis olup, tibbi etik ac¢isindan uygun bulunmustur.

3.2. Yontem

Calismaya dahil edilen ¢ocuklarin yas, boy, kilo, viicut kiitle indeksi (VKI)

gibi demografik bilgileri, steroid kullanimlari, kullaniyor ise steroide baslama tarihi,

dominant eli ve ayrintili hikayeleri kaydedildi.
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Olgularin iist ekstremite fonksiyonel seviyeleri Brooke MH ve ark. tarafindan

1981 yilinda, DMD’li ¢ocuklarin iist ekstremite fonksiyonlarini siniflandirmak igin

gelistirilmis, BUEFS kullanilarak belirlenmistir (143). Simiflandirma  sistemi

asagidaki gibidir;

Brooke Ust Ekstremite Fonksiyonel Siniflandirmasi

Devre 1=

Devre 2=

Devre 3=

Devre 4=

Devre 5=

Devre 6=

Kollar yandayken harekete baslar ve ellerini basinin {izerinde tam

olarak birlestirebilir

Ancak dirseklerini fleksiyona getirerek kollarini basinin {izerine

getirebilir veya yardimci kaslarini kullanir

Ellerini basinin iizerine kaldiramaz, fakat bardagi agzina

gotiirebilir (gerekirse iki elini birden kullanir)

Ellerini agzina kadar kaldirabilir, fakat bir bardak suyu agzina

gotiremez

Ellerini agzina kadar kaldiramaz, fakat kalem tutmak i¢in veya

masadan bozuk para almak i¢in ellerini kullanabilir

Ellerini agzma kadar kaldiramaz ve ellerini fonksiyonel

kullanamaz.

Calismanmizda BUEFS’ye gore, asagidaki degerlendirme parametrelerini

gerceklestirmesinde engel teskil etmeyen, Devre 1-4 arasindaki ¢ocuklara asagidaki

Olciim ve degerlendirmeler yapildi.

3.2.1. Degerlendirme

I. Kas kuvveti degerlendirmesi: Ust ekstremite kaslarinin kuvvetleri C.I.T.

Technics B.V. The Netherlands’in bir tiretimi olan ‘Type: CT 3001 Citec’ marka bir
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el dinamometresi ile degerlendirildi (144,145). Sag ve sol ist ekstremitede, el
dinamometresi ile ayr1 ayr1 degerlendirilen kaslar sunlardir;
* Omuz cevresi kaslari: Omuz fleksor, ekstansor, abduktor, internal ve

eksternal rotatorleri,

* Skapulatorasik kaslar: M. Trapezius iist, orta ve alt par¢a, M.
Rhomboideus, M. Serratus Anterior (145),

* Kol kaslari: Dirsek fleksor ve ekstansorleri,
* Onkol kaslari: El bilegi fleksor ve ekstansdrleri.

Ust ekstremitede yukarida bahsedilen her kas i¢in 3 dl¢iim yapilip dlgiimlerin
ortalamasi kaydedildi.

* Surt ve karin bélgesi kaslari: Sirt ekstansorleri ve abdominal kaslar.

Sirt ve karin bolgesi kaslarinin kuvvetleri Dr. Lovett’in manuel kas testi
yontemi kullanilarak degerlendirildi. Bu yonteme gore kas kuvveti 0 (tam paralizi)

ve 5 (normal) arasinda derecelendirildi (12,144,146).

Il. Eklem hareket agikhig degerlendirmesi: Ust ekstremitede omuz,
dirsek ve el bilegi eklemlerine yonelik eklem hareket acikligi degerlendirmesi
gonyometre kullanilarak yapildi (147). Hareket limitasyonu olan eklemlerin
limitasyon derecesi kaydedildi. Omuz i¢in fleksiyon ve abduksiyon, dirsek ig¢in
fleksiyon ve ekstansiyon, el bilegi icin fleksiyon, ekstansiyon, ulnar ve radial
deviasyon hareketlerindeki limitasyonlar kaydedildi.

1. Kavrama kuvveti degerlendirmesi: Kavrama kuvvetleri, sag ve sol el
icin ayr1 ayr1 J-Tech Bilgisayarli Calisma Kapasitesi Degerlendirme Sistemi’nin
‘Grip Track’ modiilii kullamlarak degerlendirildi. Olgiimler Amerikan El Terapistleri
Dernegi’nin standardize ettigi test pozisyonunda, hasta destegi olmayan bir
sandalyede dik otururken, omuz adduksiyonda, dirsek 90 derece fleksiyonda, dnkol
notral pozisyonda, el bilegi 0-30 derece ekstansiyonda ve 0-15 derece ulnar
deviasyonda iken yapildi. Degerlendirme yapilirken kisilerden modiilii tiim giicleri

ile stkmalar1 ve daha sonra tamamen gevsek birakmalari istendi. Bu islem sag ve sol
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elde ti¢ tekrarli yapildi ve bu degerlerin ortalamasi kg/f (kilogram/kuvvet) cinsinden
kaydedildi (148,149).

IV. Elektronik kol ergometresi degerlendirmesi: RECK MOTOmed viva
2-Hareket Terapi Sistemleri isimli kol ve bacak ergometresi cihazlari temel olarak
norolojik hastaliga sahip bireylerde eklem hareket acikliginin korunmasi, dolagimin
artirllmasi, spastisitenin azaltilmasi, kas tonusunun diizenlenmesi, kontraktiirlerin
Onlenmesi, kas giiciiniin artirilmasi, kas dayanikliliginin gelistirilmesi, giinliik yagam
aktivitelerinin desteklenmesi, yiiriime becerisinin korunmasi1 ve gelistirilmesi gibi
amaglarla, Alman RECK-Technik GmbH & Co. KG firmasi tarafindan iiretilmistir.
Cihazlarin yetiskin ve c¢ocuklara 6zel modelleri bulunmaktadir. Firma tarafindan,
noromuskiiler hastaliklardan muskiiler distrofili ve spinal muskiiler atrofili bireylerde
kontraktiirleri 6nlemede, kas kuvvetinin korunmasinda, dolasimin stimiile
edilmesinde, eklem hareket agikliginin artirilmasinda aktif, aktif yardimli, pasif
calisma seviyelerinin etkinligi bildirilmistir.
(http://www.motomed.com.tr/medizin_01 gb/themen_01 gb/start 01/fset start 01.h

tml, http://www.motomed.com).

Calismamizda MOTOmed viva 2 markali kol ergometresi kullanildi. Cihazin
ozelliklerinden biri, bir hafiza kartt yardimiyla bireylerin toplam c¢aligma siireleri
(dk), aktif veya pasif calisma siireleri (dk), aktif veya pasif aldiklar1 mesafe (km),
urettikleri ortalama giic (ca.Watt), trettikleri maksimal gii¢ (ca.Watt), yaptiklar is
(kcal) gibi calisma sonucglarini kaydetmesidir. Cihazin bir diger 6zelligi ise bireylerin
kol kas kuvvetlerine gore farkli zorluk seviyelerinde calisma olanag: saglamasidir.
Caligmamizdaki olgulardan, tedaviye alinacak gruba yapilan ilk degerlendirmede,
kol ergometresini, ¢evirebilecekleri maksimal zorluk seviyesinde 3 dakika boyunca
cevirmeleri istendi. Bu maksimal testin yukarida bahsedilen ¢alisma sonuglari
kaydedildi. Her olgunun cevirebildigi maksimal kuvvetin %50’si, o olgu igin 8
haftalik kol ergometresi ¢alisma zorluk seviyesi olarak belirlendi. 8 haftalik kol

ergometresi ¢alisma siirecinin sonunda ayni test tekrarlandi.


http://www.motomed.com.tr/medizin_01_gb/themen_01_gb/start_01/fset_start_01.html
http://www.motomed.com.tr/medizin_01_gb/themen_01_gb/start_01/fset_start_01.html
http://www.motomed.com/
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V. El becerisi degerlendirmesi: Literatiirde, néromuskiiler hastaliga sahip
bireylerin el becerileri ve kol fonksiyonlarini degerlendiren 6zel bir test bataryasi
bulunmamaktadir. Bu nedenle, néromuskiiler hastaliklarin tani, bakim ve tedavisine
yonelik ¢alisan bir grup bilim adaminin, néromuskiiler alanda gelistirilen terapatik
yontemlerin hastalara en hizli sekilde ulastirilmast amaciyla hastalar, biomedikal
endistrisinde c¢alisanlar, klinisyenler ve arastirmacilar i¢in 2007 yilinda gelistirdigi,
TREAT-NMD (Translational Research in Europe — Assessment and Treatment of
Neuromuscular Diseases) noromuskiiler internet agi’'nin (http://www.treat-

nmd.eu/about/network/about-network/) dnerdigi bir test kullanildi.

Yaslar1 4-18 arasinda degisen Serebral Palsi’li ¢ocuklarin giinliik faaliyetlerde
nesneleri tutarken ellerini nasil kullandiklarini belirlemek igin gelistirilmis, Serebral
Palsili  Cocuklarda El Becerileri  Swiiflandirma  Sistemi (Manual — Ability
Classification System -MACS) Tiirkge versiyonu, testi gelistiren arastirmacilardan
izin alinarak, tedavi ve kontrol grubundaki DMD’li olgularin el becerileri

degerlendirmek i¢in kullanildi (150,151).

MACS, bes seviye tanimlamaktadir. Seviyelerin tespiti, cocugun nesneleri
kendi kendine tutabilme yetenegi ve giinlik hayatta elle ilgili faaliyetleri
gerceklestirmedeki yardim ve uyarlama ihtiyacina dayanmaktadir. Diizey I, ufak
kisitlanmalar1 olan ¢ocuklari igerirken, ciddi fonksiyonel kisitlanmalar1 olan ¢ocuklar
genellikle Diizey IV ve V’te bulunmaktadir. MACS, hangi seviyenin ¢ocuga en 1yi
karsilik geldigini belirlemeyi kolaylastirmak icin iki yakin seviye arasindaki farklari
da belirtmektedir. MACS ile el becerisi simiflandirmasinda, s6z konusu nesneler;
yemek yeme, giyinme, oyun oynama, ¢izme, yazma gibi ¢gocuga ve ¢ocugun yasina
uygun faaliyetlerdeki, yani ¢ocugun kendi ¢evresindeki nesnelerdir. Cocugun MACS
seviyesi belirlenirken, evde, okulda veya toplum iginde her zamanki genel
performansini en iyi belirten seviye secilmektedir. MACS, her iki eli ayr1 ayr degil,
cocugun nesneleri genel tutma becerisini siiflandirmaktadir. Cocugun motivasyonu
ve biligsel diizeyi nesneleri tutabilme yetenegini, dolayisiyla MACS seviyesini
etkilemektedir. MACS ¢ocugun spesifik bir test sirasindaki en iyi performansini

degil, genelde ne yaptigini siiflamay1 amaglamaktadir. Bu nedenle, cocugun belirli
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nesneleri nasil tuttugu hakkinda bilgi edinmek ig¢in, ¢ocugu iyi taniyan (ailesi)

birisinden bilgi almak gerekmektedir.

MACS siniflandirmasi asagidaki gibidir;

Diizey I. Nesneleri kolaylikla ve basariyla tutup kullanabiliyor. En fazla
hiz ve dikkat gerektiren el islerini yaparken giigliiklerle karsilasiyor. Ancal el
becerilerindeki herhangi bir kisitlanma giinliikk faaliyetlerdeki bagimsizlig

siirlandirmryor.

Diizey II. Cogu nesneyi tutup kullanabiliyor fakat basarma hiz1 ve/veya
kalitesinde biraz azalma var. Bazi faaliyetleri yapmaktan kagmabiliyor veya
bunlart zorluklarla bagarabiliyor, yapilmak istenilenler i¢in alternatif yollar
kullanilabilir ama el becerileri giinliikk faaliyetlerdeki bagimsizligi c¢ogunlukla

sinirlandirmziyor.

Diizey III. Nesneleri zorlukla tutup kullanabiliyor; faaliyetleri
hazirlamasi ve/veya degistirmesinde yardima ihtiyaci var. Faaliyetlerin yapilmasi
yavas, nitelik ve nicelik acisindan basar1 sinirlidir. Eger 6nceden hazirlanmigsa veya

uyarlanmigsa faaliyetleri bagimsiz olarak gerceklestirebiliyor.

Diizey IV. Uyarlanmis durumlarda smirh sayida kolayhkla kullanilan
nesneyi tutup kullanabiliyor. Faaliyetlerin bir kismini ¢aba gostererek ve sinirh
basariyla gergeklestiriyor. Faaliyetin kismen basarilmasi i¢in bile siirekli destege ve

yardima ve/veya uyarlanmis ortama ihtiya¢ duyuyor.

Diizey V. Nesneleri tutup kullanamiyor ve basit faaliyetleri bile
gerceklestirmek icin ileri derecede kisith beceriye sahip. Tamamen yardima

ihtiya¢ duyuyor (151).
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V1. Kol fonksiyonlar:1 degerlendirmesi

a) Action Research Kol Testi (Action Research Arm Test - ARAT):
Hemiplejik hastalarda proksimalden distale kadar kolun tiim motor fonksiyonlarini
degerlendirmek igin, Lyle RC. tarafindan gelistirilmis bir performans testidir
(152,153). Calisgmaya dahil edilen DMD’li olgularin kol fonksiyonlarini

degerlendirmek i¢in bu test kullanildi.

Test i¢in olgular, testin uygulama rehberine uygun olarak, sirt destegi olan,
kol destegi olmayan bir sandalyede dik pozisyonda, ancak test boyunca sirtlari
sandalyede destekli kalacak ve ayaklar1 yerden destek alacak sekilde pozisyonlandi.
Test sag ve sol kol i¢cin ayr1 ayr1 gergeklestirildi ve test boyunca bilateral kol
hareketlerine izin verilmedi (153).

Testin 4 alt grubu ve toplamda 19 degerlendirme maddesi bulunmaktadir.
Test, hastanin performansina bagli olarak bir degerlendirmeci tarafindan
skorlanmaktadir. Her degerlendirme maddesi O (hareket yok), 1 (hareket kismen
yapilabiliyor), 2 (hareket tamamlandi fakat, anormal uzun bir siirede), 3 (hareket
normal olarak tamamlandi) seklinde puanlanmaktadir. Yiiksek skorlar daha iyi kol
motor fonksiyonunu gostermektedir. Toplam ARAT skoru 19 degerlendirme
maddesinden alinan skorlarin toplamini ifade etmektedir. Testten alinabilecek en

yiiksek skor 57°dir (152).
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Test Maddeler Skorlama
numarasi
Kavrama (Grasp) Altgrubu Sol Sag
0123 0123
1 Blok, 10cm®
2 Blok, 2,5cm®
3 Blok, 5cm®
4 Blok, 7,5cm®
5 Kriket topu
6 Tas bileme
Alttoplam: ............. 70 & S /18
Kavrama (Grip) Altgrubu
7 Suyu bir bardaktan diger
bardaga dokme
8 2,25 em’lik alagim tiipiinii
masanin bir tarafindan diger
tarafina koyma
9 1 cm’lik alasim tiiplin{i masanin
bir tarafindan diger tarafina
koyma
10 Crvata iizerine pul koyma
Alttoplam: ............. 13 U /12
Tutma (Pinch) Altgrubu
11 Rulman, yiiziikk parmagi ve
bagparmak arasinda tutma
12 Mermer, isaret parmagi ve
bagparmak arasinda tutma
13 Rulman, orta parmak ve bas
parmak arasinda tutma
14 Rulman, isaret parmagi ve
bagparmak arasinda tutma
15 Mermer, yliziik parmag1 ve
bagparmak arasinda tutma
16 Mermer, orta parmak ve
bagparmak arasinda tutma
Alttoplam: ............. 72 €. S /18
Kaba hareket Altgrubu
17 Eli bagin arkasina gotiirme
18 Eli basin lizerine gotiirme
19 Eli agza gotlirme
Alttoplam: ............. T /9
Toplam: ................. VS N /57
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b) Kol Elevasyonu Degerlendirmesi: Calismaya dahil edilen DMD’li
olgularin giinlik yasamdaki aktiviteleri yerine getirmeleri i¢in gerekli olan kol
elevasyonunu ne kadar ve nasil basarabildiklerini Olgmek igin Hacettepe
Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiiltesi, Fizyoterapi ve Rehabilitasyon Béliimii,
Néromuskiiler Hastaliklar ~ Unitesi  tarafindan ~ gelistirilen kol  elevasyonu
degerlendirmesi 0-9 arasi 10 elevasyon derecesini icermektedir. Teste baglamadan
once, olgulardan sirt destekli bir sandalyede, kollar1 gdvdenin yaninda, dik
oturmalari istendi. Sonrasinda, dirsekleri tam ekstansiyonda iken kollarin1 gévdenin
yanindan omuz fleksiyonu ile kaldirabildikleri kadar yukariya kaldirmalari istendi.
Bu sirada olgularin kol elevasyon dereceleri ve elevasyon sirasinda hareketin kalitesi

asagidaki derecelendirme kullanilarak puanlands;
Kol elevasyon skorlamasi:

Kolunu gévde hizasindan yukariya kaldiramaz.
0-20° kol elevasyonu yapar.

21-40° kol elevasyonu yapar.

41-60° kol elevasyonu yapar.

61-80° kol elevasyonu yapar.

81-100° kol elevasyonu yapar.

101-120° kol elevasyonu yapar.

121-140° kol elevasyonu yapar.

141-160° kol elevasyonu yapar.

© © N o a B~ w0 DN PO

161-180° kol elevasyonu yapar.
Kol elevasyonu kalite skorlamasi:

1. Hareketi agagidaki kompansasyonlardan bir veya birkag1 ile tamamlar.
(kompansasyonlar= kol abduksiyonu, govde lateral fleksiyonu, bas lateral
fleksiyonu ya da omuz elevasyonu)

2. Hareketi kompanse etmeden tamamlar.
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Testin sonunda hareket ve kalite skorlar1 ayr1 ayr1 kaydedildi. Toplam skor ise
hareket skorundan alinan puanin, kalite skorundan alinan puan ile ¢arpilmasiyla elde
edildi. Testten alinabilecek en yiiksek skor 18 (161-180 derece kol elevasyonu yapar
ve hareketi kompanse etmeden tamamlar), en disik skor ise 0 (kolu govde

hizasindan yukariya kaldiramaz) olarak belirlendi.

VII. Aktivite Kisithhk Ol¢iimii (ACTIVLIM): Diinya Saglik Orgiitii
(World Health Organisation-WHO), 1980 yilinda Uluslararas1 Yetersizlik, Oziirliiliik
ve Engellilik Siniflandirmasin1  (International Classification of Impairment,
Disability and Handicap-ICIDH) yayinlamistir. Bu model, hastalik ve travmalarin
getirdigi sonuclari, uluslararasi bir dilde tanimlamak ve dlgmek i¢in gelistirilmistir
(154) (Organisation,2001). ICIDH, 2001 yilinda WHO tarafindan tekrar gozden
gecirilerek Islevsellik, Oziir ve Saghgin Uluslararasi Siniflandirmas: (International
Classification of Functioning, Disability and Health-ICF) olarak yeniden
tanimlanmistir (Organisation,2001). ICF, kisinin saghk durumunu etkileyen ii¢

faktoriin 6nemli oldugunu belirtmistir. Bunlar;

1) Viicut fonksiyonlar1 ve anatomik yapilar,
2) Aktivite,
3) Katilim’dur.

Bu ii¢ faktoriin etkilenmesi sonucu ortaya ¢ikan ve kisisel ve sosyal olarak da

etkilesim gosteren problemler soyle tanimlanabilir;

1) Bozukluk,
2) Aktivite limitasyonu,

3) Katilim kisitlanmasi

Aktivite limitasyonu terimi World Health Organisation (WHO) - Diinya
Saglik Orgiitii tarafindan giinliik aktiviteleri yerine getirmedeki zorluk olarak
tanimlanmistir (Organisation, 2001). Literatiirde Noromuskiiler hastaliklarda ICF
temelli degerlendirme yaklasimi giderek O6nem kazanmakta, kisisel ve cevresel
faktorlerin fonksiyonellige olan etkileri ile hastanin geri bildirimi tedavi planinda

onemli rol oynamaktadir. Noromuskiiler hastaliga sahip bireylerin aktivite
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limitasyonlarinin degerlendirilmesinde kullanilmak iizere 22 giinliik yasam aktivitesi

maddesinden olusturulmus olan ACTIVLIM anketi gelistirilmistir (155).

ACTIVLIM anketi, iist ve/veya alt ekstremitelerin kullanildig1 giinliik
yasamdaki aktiviteleri gergeklestirmedeki zorluklari degerlendirmektedir. Anketin
hem yetigkinler hem de ¢ocuklar i¢in doldurulabilecek formlari bulunmaktadir.
Ankette  hastalardan  3-seviyeli  bir skala kullanilarak  her aktiviteyi
gerceklestirmedeki zorluk seviyelerini tanimlamalar1 istenmektedir. 3-seviyeli
skalada, 0 = aktiviteyi yapamaz, 1= aktiviteyi yapmakta zorlanir, 2= aktiviteyi
kolaylikla yapar anlamlarina gelmektedir. Tiim aktivitelerin, bireyler tarafindan,

teknik veya insan yardimi almaksizin tamamlanmasi gerekmektedir (156).

ACTIVLIM o6l¢egi asagidaki gibidir;

Asagidaki aktiviteler ne kadar zor? Yapilamaz Zor Kolay ?

1 | Tisort giyme

Ust gdvdeyi yikama

Alt govdeyi giyinme

Dus alma

Klozette oturma

Banyo yapma

Merdivenleri inme

Kiivetten disar1 ¢gikma

[(o} Kool NN Ko K& |l IN-Ng SN )N )

Kapiy1 agma

[ERN
o

Disarida diiz arazide yiiriime

[EEN
[N

Yiiziinii yikama

[EY
N

Portmantoya ceket asma

=
w

Ust gdvdeyi silme

14 | Merdiven ¢ikma

Yetiskin hastalar1 degerlendirmek i¢in (16-80 yas) liitfen asagidaki sorulari cevaplayiniz. Cocuk
hastalari (6-15 yas) degerlendirmek i¢in liitfen asagidaki sorulari ? olarak isaretleyiniz.

15 | Agir bir yiik tasima A
16 | Arabaya binme A
17 | Uzun siire ayakta kalma (+ 10 dakika) A
18 | 1 km’den fazla yiiriime A

Cocuk hastalar1 (6-15 yas) degerlendirmek i¢in liitfen asagidaki sorulari cevaplaymiz. Yetigkin
hastalar1(16-80 yas) degerlendirmek i¢in liitfen asagidaki sorular ? olarak igaretleyiniz.

19 | Kapiy1 kapatma C
20 | Tek ayak iistiinde sigrama C
21 | Surt cantasi takma C
22 | Kosma C

Toplam Skor:
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Calismamiza dahil edilen olgularin aktivite kisitliliklar1t ACTIVLIM dlgegi
kullanilarak degerlendirildi. Cocuklar i¢in 18 maddeden olusan Olgekten alinan

yiiksek skorlar, daha az aktivite kisithiligini ifade etmekte idi.

VIII. Elle Tigili Yetenek Olgegi-Cocuk - ABILHAND-Kids NMD: El
becerisi, giinliikk aktiviteleri gerceklestirmede, kompansasyon olmaksizin, el ve iist
ekstremiteyi kullanma kapasitesi olarak tanimlanmaktadir (157,158). ABILHAND ve
ABILHAND-KIids anketlerinin, néromuskiiler hastaliga sahip yetiskin ve ¢ocuklarin
giinlik yasam aktiviteleri sirasinda el becerilerinde yasadiklar1 zorluklar
degerlendirmede gegerli ve giivenilir bir 6l¢iim oldugu bulunmustur (157-159). 18
maddeden olusan ABILHAND-Kids’e, ACTIVLIM’de oldugu gibi 3-seviyeli bir
skala ile cevap verilmektedir. 3-seviyeli skalada, 0 = aktiviteyi yapamaz, 1=

aktiviteyi yapmakta zorlanir, 2= aktiviteyi kolaylikla yapar anlamlarina gelmektedir.

ABILHAND-Kids asagidaki gibidir;

Asagidaki aktiviteler ne kadar zor? Yapilamaz Zor Kolay ?

Muslugu agma

Muslugu kapatma

Biskiivi paketini agma

AlWIN]| -

Anabhtarla kapiy1 agmak

Bir dilim ekmegin iizerine tereyag
stirmek

(6]

Kalem agma

Kart dagitma

Dis firgasinin iizerine macun sikma

[{o} el BLNN Ne))

Ekmek kutusu agma

10 | Biskiivi paketi agma

11 | Gomlek/kazak diigmesi ilikleme

12 | Bardag: su ile doldurma

13 | El yikama

14 | Cit cit kapatma (ceket, canta vb..)

15 | El silme

16 | Cips paketi agma

17 | Ceket fermuart cekme

18 | Dis macunu tiipiiniin kapagini agma

Toplam skor:
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Calismamizda olgularin el ve iist ekstremiteye iliskin gilinlilk yasam
aktivitelerinde ne kadar zorluk yasadiklar1 ABILHAND-Kids kullanilarak
degerlendirildi. Olgekten alinan yiiksek puanlar, degerlendirilen giinliik yasam

aktivitelerinde daha az zorlanmay1 gostermekte idi (158).

IX. Siireli performans testleri: Calismaya dahil edilen olgulara iist
ekstremite fonksiyonlarmi ilgilendiren giinliik yasam aktivitelerine yonelik siireli
performans testleri yapildi (160). Performans olglimii igin asagidaki parametreler

belirlenmistir;

* Sirtiistii yatistan ayaga kalkma siiresi (Gowers Belirtisi): Olgulardan bir
met ilizerinde sirt istii, kollar gdvdenin yaninda, bacaklar miimkiin
oldugunca kapali ve bas orta hatta uzanmalar1 istendi. Bu pozisyondan,
miimkiin olan en kisa siirede ayaga kalkmalari istendi ve gecen siire saniye

(sn) cinsinden kaydedildi (161).

* T-Shirt giyme siiresi: Olgulardan oturur pozisyonda, bir T-Shirt’i
mimkiin olan en kisa siirede giymeleri istendi ve gegen siire saniye

cinsinden kaydedildi.

* T-Shirt cikarma siiresi: Olgulardan oturur pozisyonda, bir T-Shirt’i
miimkiin olan en kisa siirede ¢ikarmalar1 istendi ve gecen silire saniye

cinsinden kaydedildi.

Aktiviteler sirasinda, aktivitenin tamamlanmasi i¢in bir bagkasindan ya da bir
nesneden yardim almaya ihtiya¢ duyan olgularin yardim almalarina izin verildi ve

aktivitenin yardimla yapilip yapilmadig: kaydedildi.

X. Ambulasyon Degerlendirmesi: North Star Ambulatory Assessment
(NSAA) (North Star Ambulasyon Degerlendirmesi), ambulasyonu devam eden
DMD’li ¢ocuklarin ambulasyon seviyelerini belirlemek icin gelistirilmis, gegerli ve
giivenilir bir fonksiyonel skaladir (162). Calismamizdaki DMD’li olgularin
ambulasyon seviyelerini belirlemek ig¢in kullanilan NSAA, Hammersmith Motor
Beceri Skalasi (HMBS) adapte edilerek gelistirilmistir (146). HMBS’ye ek olarak
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NSAA, 10 metre yiiriime/kosma ve ayaga kalkma gibi siireli aktiviteleri de
degerlendirmektedir. Bu aktivitelerde zamanla meydana gelen degisme, DMD’li
olgularin ambulasyon kaybinin yaklasik olarak hangi yasta gerceklesebilecegini
tahmin etmede kullanilmaktadir (40). Ayakta durmadan (madde 1) kosmaya (madde
17) kadar, fonksiyonel olarak ambulasyonu devam ettirmek igin gerekli becerileri
degerlendiren ve en fazla 15 dakikada tamamlanabilen 17 maddelik skala asagidaki

gibidir;

Puanlama:
2= Normal Yardimsiz yapar
1= Modifiye (Baskasindan yardim almadan ama modifiye ederek yapar)
0= Bagimsiz olarak yapamaz
NSAA Skor
1 | Ayakta durma
2 10 m yiiriirme
3 | Sandelyeden ayaga kalkma
4 | Sag ayak iizerinde durma
5 | Sol ayak iizerinde durma
6 | Sag ayakla basamak ¢cikma
7 | Sol ayakla basamak ¢ikma
8 | Sag ayakla basamak inme
9 | Sol ayakla basamak inme
10 | Oturmaya gelme
11 | Yerden Kalkma
12 | Basim kaldirma
13 | Topuklar iizerinde durma
14 | Ziplama
15 | Sag ayak iizerinde hoplama
16 | Sol ayak iizerinde hoplama
17 | Kosma
Toplam Puan | ... /34

NSAA’daki her madde 3 puanlik bir skala kullanilarak puanlanmaktadir. Bir
olgunun, skaladaki herhangi bir maddeden 2 puan almasi hareketi hi¢ yardim
almadan normal yaptigin1 ifade ederken, 1 puan almasi hareketi bir baska kisinin
fiziksel yardimina ihtiyag duymadan fakat modifiye ederek tamamlamasini, 0 puan
ise bagimsiz olarak hareketi yapamamasini ifade etmektedir. Toplam skor, olgunun

tim maddelerden aldig1 puanlarin toplanmasi ile belirlenmektedir ve O (hicbir
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aktivite basarilamaz) ile 34 (tim aktiviteler yardimsiz basarilir) arasinda
degismektedir. Tiim maddeler, ¢ocugun giinliik hayatinda kullandig1 korse veya

ortezler kullanilmadan degerlendirilmektedir (162).

Xl.  Ust ekstremite endurans degerlendirmesi: Minnesota El Beceri
Testi (MEBT) (Minnesota Hand Dexterity Test), kiiciikk disk seklindeki objeleri
cesitli mesafelere hareket ettirme becerisini ve bu sirada gerekli olan kol kaslarinin
enduransin1  degerlendirmek amaciyla gelistirilen standardize bir testtir (163).
Calismamizda testin, unilateral yerlestirme ve bilateral c¢evirme aktiviteleri
kullanild1. Uygun test pozisyonunun saglanmasi i¢in her iki parametre, olgu masa
ontinde 6n kollar1 desteksiz bir sandalyede otururken, materyal masanin kenarindan

25 cm. uzaga yerlestirilerek degerlendirildi.

Yerlestirme parametresine baslarken, 60 disk hastanin Oniine, test tahtasi ise
disklerin Oniine gelecek bigimde yerlestirildi. Olgulardan diskleri dominant el ile
miimkiin olan en kisa siirede test tahtasina yerlestirmeleri istendi. Cevirme
parametresine baslarken, olgulardan test tahtasi iizerinde bulunan diskleri bir elle
kaldirirken, diger elle de ¢evirerek yerlerine yerlestirmeleri istendi. Her iki parametre

sliresince gegen siire saniye cinsinden kaydedildi (163,164).

XII.  Solunum degerlendirmesi: Calismaya alinan olgularin maksimal
ekspirasyon kuvveti, Microlife PF 100 —Asthma Management System, Peak
Expiratory Flow (PEF) (Microlife AG, Switzerland) elektronik solunum kas kuvveti
Ol¢iim aleti kullanilarak belirlendi (165). Olgulardan derin bir inspirasyon sonrasinda
havay1 tutmalari, bu sirada agizlarin1 agip aletin agizlik kismim disleri ve dudaklar
ile sikistirmalart istendi. Sonrasinda ise tek bir hamlede, iclerinde tuttuklar1 havay,
basarabildikleri tiim giicleri ile aletin i¢ine vermeleri istendi. islem sonunda aletin

ekraninda litre cinsinden goriilen deger kaydedildi.

XIl. Yasam Kkalitesi degerlendirmesi: Olgularin saglikla iliskili yasam
kalitelerinin degerlendirilmesinde, The Pediatric Quality of Life Inventory (PedsQL)-
Neuromuscular Module Tirkge versiyonu PedsQL-3.0 Noromuskiiler Modiil, testi
gelistiren ekibin izni ile kullanild1 (166) . Bu 6lgek, 2-18 yas arasinda, néromuskiiler

hastaliga sahip c¢ocuklarin saglikla iligkili yasam kalitelerini hastaliga-6zel



49

degerlendirmede gecerli ve giivenilir bulunmustur (167). Olgek, 3 kategori altinda
toplam 25 maddeden olusmaktadir. Bu maddeler; 1) Benim/Cocugumun
Noromuskiiler Hastaligr ile ilgili (hastalik siireci ve iligkili semptomlara yonelik 17
madde icermektedir), 2) iletisim (hastanin saglik bakim verenleri ve hastalig1 ile
ilgili diger kisilerle iletisim becerisine yonelik 3 madde icermektedir), 3) Aile
Kaynaklarimiz ile ilgili (ailenin finansal ve sosyal destek sistemleri ile ilgili 5 madde
icermektedir) olmak iizere 3 baslik altinda toplanmistir. PedsQL 3.0 Noromuskiiler
Modiil 6lgegi, 5-18 yas arasindaki c¢ocuklar icin ¢ocuk kisisel raporu ve ebeveyn
raporu formatlarinda, 2-4 yas arast cocuklar icin ebeveyn raporu formatinda
hazirlanmistir. Maddeler 0 (asla problem tegkil etmez) — 4 (her zaman problem teskil
eder) arasinda Likert tipi puanlanmaktadir. Puanlama, testin sonunda 0-100 arasi
(0=100, 1=75, 2=50, 3=25, 4=0) puanlamaya doniistiiriilmektedir. PedsQL-3.0
Noromsukiiler Modiil’den alinan yiiksek puanlar, daha iyi saglikla iliskili yasam
kalitesini gostermektedir (167).

XIV. Ev program takibi: Ev programi ile takip edilen kontrol grubundaki
hastalarin evde egzersizleri uygulama rutinleri, ailelere verilen giinliik egzersiz takip
formu yardimiyla izlendi. Ayni1 zamanda aileler ile yapilan haftalik telefon

goriismeleri ile egzersizlerin yaptirilmasi kontrol altinda tutuldu.

3.2.2. Calisma Protokolii

Calisma Grubu: Baslangi¢ degerlendirmeleri sonrasi ¢aligma grubundaki 12
olgu iki gilinlik dinlenme siiresi ertesinde, elektronik kol ergometresinde
cevirebildikleri maksimum direng seviyesinin yaklasik %50’sinde, 8 hafta boyunca,
birer giin aralikla haftanin 3 giinii, 5 dakika pasif modda 1sinma egzersizi, 30 dakika
aktif egzersiz ve 5 dakika pasif modda soguma egzersizine alindi. Her egzersiz seansi
oncesi ve sonrasinda olgularin kalp hizi ve oksijen saturasyonlar1 Fingertip Pulse
Oximeter-Chiocemmed- Portable non-invasive oximeter (Beijing Chioce Elect.
Techn. Co. Ltd, Hamburg, Germany) aleti ile olgiiliip kaydedildi. Egzersiz sonrasi
enduransin nasil degistigini incelemek i¢in her seans oncesi ve sonrasi dakikadaki

dirsek fleksiyon-ekstansiyon sayisi da kaydedildi.
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Kontrol Grubu: Kontrol grubundaki 12 olguya baslangi¢c degerlendirmeleri
sonrasinda ev programi olarak, olgularin her birinin kendi fonksiyonel seviyesine ve
kas kuvvetine uygun pasif, aktif, aktif yardimli ya da direngli iist ekstremite
egzersizleri ogretildi. Ust ekstremite egzersizleri, omuz fleksiyonu, abduksiyonu,
ekstansiyonu, internal ve eksternal rotasyonu, dirsek fleksiyon ve ekstansiyonu, el
bilegi fleksiyon ve ekstansiyonuna yonelik normal eklem hareket egzersizlerini
kapsamakta idi. Olgulardan egzersizleri, 8 hafta boyunca, her giin, ortalama 40
dakikayr gegmemek sartiyla, her egzersizi yorgunluk durumuna gore 5 ile 10 tekrar

olacak sekilde yapmalari istendi.

Kontrol grubundaki olgularin ev programini uygulama takibi, aileler ile
yapilan haftalik telefon goriismeleri ve giinliikk egzersiz takip formunun (egzersiz
giinliigii) aile tarafindan doldurulmas: ile gergeklestirildi ve 8. hafta sonundaki

kontrolde bu form ailelerden alindi.

8 hafta sonunda, baslangicta yapilan degerlendirmeler tekrarland: ve sonuglar

karsilastirildi.

3.3. istatistiksel Analiz

Istatistiksel analiz i¢in Windows tabanli SPSS 18 (Statistical Package fort he
Social Sciences) (http://www.spss.com.tr) analiz programi kullanildi (168).

Her bir grupta, degerlendirme parametreleri agisindan egzersizin etkisini

arastirmak i¢in baslangi¢ ve 8. hafta ortalama veya ortancalar karsilastirildi,

Grup i¢i, parametrelerin baslangic ve 8. haftadaki degerlendirmelerindeki
degisimleri ortaya koymak i¢in ordinal ya da normal dagilim gdstermeyen non-

parametrik veri gruplarinda Bagimli gruplarda Wilcoxon testi kullanildi.

Her bir degerlendirme parametresindeki degisim agisindan gruplar arasinda
fark olup olmadigi, ordinal veya normal dagilim goéstermeyen non-parametrik veri

gruplari i¢in Bagimsiz gruplarda Mann Whitney U testi ile karsilastirildi.


http://www.spss.com.tr/
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Iki grupta baslangig ve egzersiz sonrasi degerlendirilen parametrelerdeki
klinik olarak anlamli farklar1 ortaya koymak igin etki biyiikliigii hesapland.
Hesaplamada Cohen-d katsayis1 0,5 (orta etki) esas alindi1 (d=0,2 diisiik etki; d=0,5
orta etki; d=0,8 biiyiik etki).

Tanimlayicr istatistiklerin sunulmasinda sayisal degiskenler i¢in; ortalama,
ortanca, standart sapma, ¢eyreklikler aras1 genislikler verilirken, nitel veriler i¢in say1

ve ylizdeler kullanildi.

Degerlendirme parametreleri arasindaki iliskilerin incelenmesinde kullanilan
korelasyon analizinde non parametrik kosullarda Spearman korelasyon katsayisi
temel alindi. Spearman korelasyon katsayisina (r) gore iligkilerin anlamlilik diizeyleri
r=0,00-0,25 yok/¢cok zayif iliski; r=en az 0,35 zayif iliski; r=en az 0,60 orta kuvvette

iliski; r=en az 0,75 kuvvetli iliski olarak belirlendi.
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4. BULGULAR

4.1. Bireylere iliskin Bulgular

Calismamiza dahil edilen, iist ekstremite fonksiyonu agisindan BUEFS’ye
gore Devre 1 ile 4 arasindaki 12 kontrol ve 12 ¢alisma olgusu olmak tizere DMD’li
toplam 24 olgunun demografik ve fiziksel 6zelliklerine ait bulgular Tablo 4.1°de

gosterildi.

Tablo 4.1. Calismaya dahil edilen olgularin demografik ve fiziksel 6zellikleri

Cahisma Grubu N Minimum Maksimum X+SS
Yas (y1l) 12 8 12 9,50+1,38
Boy (cm) 12 112 140 130,92+9,37
Viicut Agirhg (kg) 12 20 40 31,0+7,64
Viicut Kiitle indeksi(kg/m2) 12 14,8 21 17,78+2,30

Kontrol Grubu

Yas (yil) 12 8 12 9,33+1,37

Boy (cm) 12 120 142 129,58+6,24
Viicut Agirhg (kg) 12 22 40 29,75+5,80
Viicut Kiitle indeksi(kg/m2) 12 14,1 22,8 17,66+2,93

Calisma grubundaki 12 olgudan 2’sinin ge¢miste steroid kullandigi fakat
giiniimiizde kullanmadig: belirlenirken, geri kalan 10 olgunun halen steroide devam
etmekte oldugu belirlendi. Calisma grubundaki olgularin steroid kullanim siiresi
42,73+31,07 ay olarak bulundu. Bu gruptaki olgularin 11’inin dominant olarak sag

elini kullandig1, 1’inin sol elini kullandig: belirlendi.

Kontrol grubundaki 12 olgunun tamaminmn steroid kullanimma devam
etmekte oldugu belirlendi. Kontrol grubundaki olgularin steroid kullanim siiresi
51,674+27,31 ay olarak bulundu. Bu gruptaki 12 olgunun tamaminin dominant olarak

sag elini kullandig1 belirlendi.
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Calisma grubundaki olgularin baslangic ve 8 haftalik kol ergometresi
calismasi sonrasinda ve kontrol grubundaki olgularin baslangi¢ ve 8 haftalik iist
ekstremiteye yonelik evde uygulanan rutin egzersiz programi sonrasinda BUEFS’ye

gore yer aldiklar1 devreler Tablo 2.2°de gosterildi.

Tablo 4.2. Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangi¢ ve 8 haftalik egzersiz

programlar1 sonrasinda BUEFS’ye gore yer aldiklar1 devreler

Baslangic Egzersiz sonrasi
Calisma Grubu Kontrol Grubu Cahisma Grubu Kontrol Grubu
N % N % N % N %
Devre 1 11 91,7 9 75 11 91,7 8 66,7
Devre 2 1 8,3 3 25 1 8,3 2 16,7
Devre 3 - 0 - 0 - 0 2 16,7
Toplam 12 100 12 100 12 100 12 100

Calisma (z=0,000, p=1,00) ve kontrol gruplarinda (z=-1,732, p=0,083)
baslangi¢c ve 8 haftalik egzersiz programi sonrasinda BUEFS skorunda istatistiksel

olarak anlamli fark bulunmadi (p>0,05).

4.2. Degerlendirme Parametrelerine iliskin Bulgular
4.2.1. Kas Kuvvet Degerlendirmesine iliskin Bulgular

Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangic ve 8 haftalik egzersiz
programlar1 sonrasinda omuz, skapula, dirsek, el bilegi ve govde cevresinde
belirlenmis olan toplam 16 kasin kuvveti el dinamometresi ile newton cinsinden

ol¢iillip, kuvvet ortalamalart ayr1 ayr1 ve gruplar halinde kaydedildi.

Calisma gurubundaki olgularin baslangic ve egzersiz sonrasi kas kuvvet
degerlendirmelerinin karsilagtirmalar1 incelendiginde baslangica goére sol omuz
eksternal rotatér ve rhomboid kaslar1 ile sag el bilegi fleksor kaslarmmin kuvvet

ortalamalarinda istatistiksel olarak anlamli fark bulundu (p<0,05) (Tablo 4.3).
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Tablo 4.3. Tedavi grubundaki olgularin iist ekstremite kas kuvvet ortalamalari ile

baslangi¢ ve egzersiz sonrasi dlglimlerinin karsilastirilmasi

Baslangic  Egzersiz Baslangic  Egzersiz
sonrasi sonrasi
sag sag sol sol
Ust Ekstremite X+SS X£SS z p X£SS X+SS z p
Kaslan
Omuz fleksor ~ 3,39£1,94 3,70£1,77 -1,569 0,12  3,40+2,12 3,70+2,01 -1,138 0,26
Omuz ekstansor 1,97+1,03 1,91+1,04 -0507 061  1,87+0,95 1,73+0,92 -0,771 0,44
Omuz abduktér 3,5142,19 3,10£1,75 -0,942 035 293+1,78 3,1042,02 -0,392 0,70
Omuzinternal ) 2130 2424124 -1256 021 2794152 3.034147 -0118 0,91
rotator
Omuzeksternal ) 59,139 2884111 -0786 043 2674134 3550148 2511 0,01%
rotator
Omuz cevresi
kas kuvvet 2744139 2,80£123 -0,706 0,48  2,78+1,33 3,02+1,38 -1,138 0,26
ortalamasi
;::‘;’;Z“s‘ 0,2845,69 9,66+4,01 -0,392 0,67 8,96+540 9,13+3,49 -0,157 0,88
;;jf:z orta 5,78£4.60 3,95:249 -1244 021  630:563 411273 -1,820 0,07
;ff:z £ 5424413 436246 -0,652 052  5.88+487 444+284 -0889 0,38
Rhomboidler ~ 4,34+4,30 2,50£1,94 -1,782 0,08  4,82+4,57 2,18+1,53 -2,201 0,03*
ST 5,79+4.00 6,08:2,85 -0,981 0,33  584+435 6214275 -1,255 0,21
Anterior
Skapula cevresi
kas kuvvet 6,12+4,17 5,42+239 -0,628 0,53 6,34+4,44  532+231 -0,863 0,39
ortalamasi
Dirsek fleksor  3,13+2,04 291+1,74 -1178 024  4,0142,05 4,0442,05 0,000 1,00
Dirsek 5,1942,16 4724251 -1,609 011 531£230 490£2,79 -1,648 0,09
ekstansor
Dirsek cevresi
kas kuvvet 416£1,92 3.8142,06 -1,845 0,07 4,66£2,02 4474232 -0,706 0,48
ortalamasi
El bilegi fleksor 3,49+1,29 2,84+1,07 -2,040 0,04* 3,66+1,77 3,64+1,80 -0,157 0,86
El bilegt 3784144 3784100 0235 081 404136 408139 0267 0,79
ekstansor
El bilegi cevresi
kas kuvvet 3,59+1,36 3,3040,93 -1,334 0,18  3,85+1,54 3,87+148 -0,078 0,94
ortalamasi
Toplam iist
ekstremite kas 151035 3914160 -0863 039 4450250 4134174 -0628 053
kuvvet
ortalamasi

(*= p<0,05)
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Calisma grubundaki olgularin baslangic ve 8 haftalik kol ergometresi
caligmas1 sonrasinda manuel olarak Olgiilen Musculus Rectus Abdominus ve sirt
ekstansorlerini i¢ine alan gévde kas kuvvet ortalamalar1 arasinda istatistiksel agidan
anlaml fark bulunmadi (p>0,05). Olgularin govde kas kuvvet ortalamalar1 Tablo

4.4°te verildi.

Tablo 4.4. Calisma grubundaki olgularin gévde kas kuvvet ortalamalari ile

baslangi¢ ve egzersiz sonrasi dl¢iimlerinin karsilastirilmasi

Baslangic  Egzersiz sonrasi

Govde Kaslar X+SS X£SS z p
Sirt ekstansorleri 3,66+0,99 3,35+0,94 -1,489 0,14
Abdominaller 3,47+1,37 3,52+1,02 -0,136 0,89
Govde cevresi kas kuvvet ortalamasi 3,57+1,03 3,43+0,80 -0,836 0,40

Kontrol grubundaki olgularin baslangi¢ ve egzersiz sonrasi iist ekstremite kas
kuvvet ortalamalarmin karsilastirmasi incelendiginde, baglangica gore sag ve sol
omuz ekstansorleri ve trapezin alt pargasi, sag trapezin list parcasi, sag dirsek
ekstansor, sol el bilegi ekstansor, sag dirsek ve el bilegi ¢evresi kaslarinin kuvvet

ortalamalari arasinda istatistiksel olarak anlamli fark bulundu (p<0,05) (Tablo 4.5).
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Tablo 4.5. Kontrol grubundaki olgularin {ist ekstremite kas kuvvet ortalamalari ile

baslangi¢ ve egzersiz sonrasi dlgiimlerinin karsilastirilmasi

Egzersiz Egzersiz
Baslangic Baslangic
sonrasi sonrasi
sag sag sol sol
Ust Ekstremite
X+SS X+SS z p X+SS X£SS z p
Kaslan
Omuz fleksor 3,07£1,35 3,62+1,91 -1,647 0,10 3,10+£1,35 3,44£1,96 0,000 1,00
Omuz ekstansor 2,08+1,58 1,32+0,73 -2,383 0,02* 2,22+2,14 1,33+0,78 -2,283 0,02*
Omuz abduktor 2,81£1,42 2,33+1,30 -1,490 0,14 2,75+1,21 2,86*1,63 -0,235 0,81
Omuz internal
. 2,16£1,15 1,95+1,14 -0,941 0,35 2,24+1,07 2,43+1,18 -0,667 0,51
rotator
Omuz eksternal
. 2,68+0,77 2,58+1,12 -0,157 0,88 2,80+0,50 3,17+1,05 -1,511 0,13
rotator
Omuz cevresi kas
2,57£1,09 2,36+1,03 -0,863 0,39 2,63+0,99 2,65+1,09 -0,706 0,48
kuvvet ortalamasi
Trapez iist par¢a  7,95+2.45 9,7843,64 -2,197 0,03* 7,41+2,44 8,54+3,39 -1569 0,12
Trapez orta parca 4,66+3,31 3,63£2,30 -1,682 0,10 5,31+3,40 4,02+3,01 -1,784 0,07
Trapez alt parca  6,53+5,19 4,06+3,04 -2,191 0,03* 5,07+3,92 3,57+2,30 -2,073 0,04*
Rhomboidler 2,86+2,98 2,08+2,04 -1,461 0,14 3,09+£3,32 1,96+1,79 -1,826 0,07
Serratus Anterior 5,00+£2,98 5,24+243 -0,712 0,48 5,25+2,72 5,51+2,64 -0,628 0,53
Skapula cevresi
kas kuvvet 5,45£3,02 4,96+£2,24 -0,589 0,56 5,47+£3,32 4,74+222 -0,628 0,53
ortalamasi
Dirsek fleksor 2,62+1,15 2,82+0,69 -0,706 0,48 3,72+1,35 3,97+1,15 -0,942 0,35
Dirsek ekstansor  4,74+1,87 3,91+2,18 -2,269 0,02* 4,85+1,59 4,26+2,35 -1,648 0,10
Dirsek cevresi kas
3,68+1,44 3,36+1,36 -2,040 0,04* 4,29+1,27 4,11£1,60 -1,172 0,24
kuvvet ortalamasi
El bilegi fleksor 2,74+0,86 2,92+0,78 -0,667 0,51 3,26+0,99 3,34+1,15 -0,314 0,75
El bilegi
. 3,51£0,98 3,90+1,06 -1,245 0,21 3,4840,90 4,13+0,84 -2,825 0,01*
ekstansor
El bilegi cevresi
kas kuvvet 3,13£0,66 3,42+0,60 -1,961 0,05* 3,37+0,80 3,74+0,84 -1,726 0,08
ortalamasi
Toplam iist
ekstremite kas 3,82+1,65 3,60+1,37 -1,021 0,31 3,89+1,56 3,72+1,47 -0,784 0,43

kuvvet ortalamasi

(*= p<0,05)
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Kontrol grubundaki olgularin baslangi¢ ve 8 haftalik {ist ekstremite kaslarina
yonelik verilen ev programi sonrasinda manuel olarak dlgiilen M.Rectus Abdominus
ve sirt ekstansorlerini i¢ine alan gdvde kas kuvvet ortalamalar1 arasinda istatistiksel
acidan anlamli fark bulunmadi (p>0,05). Olgularin gévde kas kuvvet ortalamalar

Tablo 4.6’da verildi.

Tablo 4.6. Kontrol grubundaki olgularin govde kas kuvvet ortalamalari ile baslangig

ve egzersiz sonrasi Ol¢iimlerinin karsilastirilmasi

Govde Kaslan Baslangi¢c  Egzersiz sonrasi

X+SS X+SS z p
Sirt ekstansorleri 3,60+1,11 3,41+1,23 -0,634 0,53
Abdominaller 2,97+1,09 3,29+1,15 -1,612 0,11
Govde cevresi kas kuvvet ortalamasi 3,29+1,06 3,37+1,10 -0,408 0,68

Gruplar arast karsilastirmada, calisma ve kontrol grubundaki olgularin
baslangic ve 8 haftalik egzersiz programi uygulamalarindan sonra yapilan {ist
ekstremite ve govde kas kuvvet dl¢iimleri arasindaki farklar alinip bu farklar arasinda
fark olup olmadigi karsilastirildi. Buna gore gruplar arasinda st ekstremite
kaslarindan sag el bilegi fleksor ve sag el bilegi c¢evresi kas kuvvet ortalamalar
arasinda istatistiksel olarak anlamli fark bulundu (p<0,05) (Tablo 4.7). Gruplar
arasinda govde kas kuvvet oOlgiimleri acisindan istatistiksel olarak anlamli fark

bulunmadi (p>0,05) (Tablo 4.8).
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Tablo 4.7. Baslangic ve 8 haftalik egzersiz uygulamalar1 sonrasi yapilan {ist

ekstremite kas kuvvet Olgiimleri arasindaki farklarin gruplar arasinda

karsilastirilmasi
Calisma Kontrol Calisma Kontrol
Grubu Grubu Grubu Grubu
X+SS X+SS X+SS X+SS
Ust Ekstremite
Kaslari sag sag z p sol sol z p
Omuz fleksor 0,30+0,93 0,55+0,97 -0,318 0,75 0,29+0,84 0,34+191 -0,346 0,73
Omuz ekstansor -0,06+0,78 -0,75+1,08 -1,602 0,11 -0,14+0,59 -0,89+1,45 -1,765 0,08
Omuz abduktor -0,41+1,04 -0,48+1,16 -0,231 0,82 0,16+0,83 0,10+1,20 -0,058 0,95
Omuz internal 0,15:1,00 -021+0,81 -1444 015 024136 0,18£0,93 -0,260 0,80
rotator
Omuz eksternal
- 0,29+0,99  -0,09+1,10 -0,636 0,53  0,88+1,04 0,36+0,80 -1,127 0,26
rotator
Omuz gevresikas (0 059  -0204053 -1155 025 023060 0024053 -0.664 0,51
kuvveti
Trapez iist parca 0,37+3,65 1,83+2,74 -0,780 0,44 0,16+3,33 1,13+£2,22 -0,520 0,60
Trapez orta parca -1,83+3,82 -1,03£1,91 -0,145 0,89 -2,18+3,90 -1,29+2,30 -0,291 0,77
Trapez alt parca -1,05£3,97 -2,46+3,49 -1,102 0,27 -1,43+4,81 -1,50+2,29 -0,436 0,66
Rhomboidler -1,84+3,24 -0,77+1,46 -0,967 0,33 -2,64+3,67 ~-1,12+2,06 -1,096 0,27
Serratus Anterior  0,29+2,22 0,23+1,67 -0,577 0,56 0,36+1,98 0,25+1,47 -0,722 0,47
Skapula gevresi ) (0 576 -049+4146 -0087 093 -1.0143,09 -07342.05 -0115 091
kas kuvveti
Dirsek fleksor -0,2240,58  0,20£0,76 -1,588 0,11  0,02+£1,32 0244093 -0,404 0,69
Dirsek ekstansor -0,47+1,49 -0,82+0,87 -1,329 0,18 -0,40+1,45 -0,58+1,06 -0,491 0,62
Dirsek cevresikas ) 1) 067 -032:044 -0173 086 -0,194104 -0.17:0.69 -0173 0,86
kuvvet ortalamasi
El bilegi fleksor -0,65+0,87 0,18+0,94 -2,136 0,03* -0,01+0,94 0,07+1,38 -0,520 0,60
El bilegi
bilegi -0,0041,05 0,39+0,84 -0,722 047  0,03£1,03 0,64+0,52 -1444 0,15
ekstansor
El bilegi cevresi
. -0,28+0,77 0,28+0,42 -2,194 0,03* 0,01+0,80 0,36+0,77 -0,924 0,36
kas kuvveti
Toplam iist
ekstremite kas -0,34+1,19 -0,22+0,60 -0,087 0,93 -0,31+1,31 -0,17+0,62 -0,058 0,95

kuvveti

(*=p<0,05)
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Tablo 4.8. Baslangic ve 8 haftalik egzersiz uygulamalar1 sonrasi yapilan govde kas

kuvvet dl¢timleri arasindaki farklarin gruplar arasinda karsilagtirilmasi

Calisma Grubu Kontrol Grubu

Govde Kaslar X+SS X+SS z p

Sirt ekstansorleri -0,31+0,61 -0,18+1,03 -0,413 0,68
Abdominaller 0,04+0,74 0,31+0,60 -0,834 0,40
Govde cevresi kas kuvveti -0,13+0,52 0,08+0,71 -0,930 0,35

4.2.2. Eklem Hareket A¢ikhg Degerlendirmesine iliskin Bulgular

Olgularin baslangi¢ ve 8 haftalik egzersiz programi uygulamalarindan sonra
yapilan {ist ekstremiteye yonelik eklem hareket acgikligi degerlendirmelerinde

herhangi bir limitasyona rastlanmadi.
4.2.3. Kavrama Kuvveti Degerlendirmesine iliskin Bulgular

Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangic ve egzersiz programi
uygulamalarindan sonra J-Tech Bilgisayarli Calisma Kapasitesi Degerlendirme
Sistemi’nin ‘Grip Track’ modilii kullanilarak, bilateral yapilan kavrama kuvveti

degerlendirmesinden kg/f cinsinden elde edilen dl¢limler kaydedildi.

Calisma grubundaki olgularin baslangi¢ ve egzersiz sonrasi kavrama kuvveti
Ol¢iim sonuglarinin  karsilastirmasinda baslangica gore egzersiz uygulamasi

sonrasinda istatistiksel olarak anlamli fark bulunmadi (p>0,05) (Tablo 4.9).

Tablo 4.9. Calisma grubundaki olgularin baslangic ve egzersiz sonrasi kavrama

kuvveti 6l¢lim sonuglari ile sonuglarin karsilastirmasi

Baslangic  Egzersiz Baslangic  Egzersiz
Sonrasi Sonrasi
sag sag z p sol sol z p

Kavrama
Kuvveti(kg/f) 6,50+3,17 6,83+2,55 -0,810 0,42  7,58+3,02 7,83+3,58 -0,879 0,38
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Kontrol grubundaki olgularin baslangi¢ ve egzersiz sonrasi yapilan kavrama
kuvveti o0l¢lim sonuglarinin karsilagtirmasinda, baslangica gore 8 haftalik egzersiz
uygulamasi sonrasinda sag el kavrama kuvvetinde istatistiksel olarak anlamli fark

bulundu (p<0,05) (Tablo 4.10).

Tablo 4.10. Kontrol grubundaki olgularin kavrama kuvveti 6l¢iim sonuglari ile

baslangi¢ ve egzersiz sonrasi 0l¢limlerinin kargilastirmasi

Baslangic  Egzersiz Baslangic  Egzersiz
Sonrasi Sonrasi
sag sag z p sol sol z p

Kavrama
5,33+1,82 6,42+235 -2,636 0,01* 567+1,82 6,25+2,17 -154 0,12

Kuvveti(kg/f)

(*= p<0,05)

Gruplar arast karsilastirmada, c¢alisma ve kontrol grubundaki olgularin
baslangi¢ ve 8 haftalik egzersiz programi uygulamalarindan sonra yapilan kavrama
kuvvet olglimleri arasindaki farklar alinip, bu farklar arasinda fark olup olmadigi
karsilastirildi. Buna gore iki grup arasinda kavrama kuvvetleri agisindan istatistiksel

olarak anlamli fark bulunmadi (p>0,05) (Tablo 4.11).

Tablo 4.11. Baslangi¢ ve 8 haftalik egzersiz uygulamalar1 sonrasi yapilan kavrama

kuvvet ol¢limleri arasindaki farklarin gruplar arasinda karsilagtiriimasi

Cahsma  Kontrol Cahisma Kontrol
Grubu Grubu Grubu Grubu
X+£SS X+£SS X+£SS X+£SS
sag sag z p sol sol z p
Kavrama 0,33+2,26 1,08+1,24 -0,090 0,93 0,25+1,05 0,58+1,16 -0,988 0,32

Kuvveti (kg/f)

4.2.4. El Becerisi Degerlendirmesine Iliskin Bulgular

Calisma ve kontrol grubunda el becerisi degerlendirmesi i¢in Serebral Palsili

Cocuklarda El Becerileri Swniflandirma Sistemi (Manual Ability Classification
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System -MACS) Tiirk¢e versiyonu ve Elle Ilgili Yetenek Olcegi-Cocuk (ABILHAND-
Kids) kullanildi.

MACS’a gore, baslangi¢ degerlendirmesinde calisma grubundaki olgularin
8’inin (%66,7) Diizey 1 (Nesneleri kolaylikla ve basariyla tutup kullanabiliyor)’de,
4’liniin (%33,3) Diizey 2 (Cogu nesneyi tutup kullanabiliyor fakat basarma hizi
ve/veya Kkalitesinde biraz azalma var)’de oldugu bulunurken; 8 haftalik kol

ergometresi ¢aligmasi sonrasinda 12 (%100) olgunun da Diizey 1’de oldugu bulundu.

MACS’a gore, ev programi ile takip edilen kontrol grubundaki olgularin
6’sinin (%50) Diizey 1°de, 6’sinin (%50) Diizey 2’de oldugu; 8 haftalik iist
ekstremiteye yonelik evde uygulanan egzersiz programinmi takiben ise 10’unun

(%83,3) Diizey 1°de, 2’sinin (%16,7) Diizey 2’de oldugu bulundu.

Calisma ve kontrol grubunda baslangic ve egzersiz programi uygulamalari
sonrast  degerlendirilen =~ MACS  skorlarinin = farklarmmin,  gruplar  arasi
karsilastirmasinda iki grup arasinda istatistiksel olarak anlamli fark bulunmadi

(z=0,000, p>0,05).

Calisma ve kontrol grubunda, baslangic ve 8 haftalik egzersiz programi
uygulamalar1 sonras1 yapilan Elle Ilgili Yetenek Olgegi-Cocuk (ABILHAND-Kids)
degerlendirmesinin sonuglarinin karsilagtirmasinda kontrol grubunda baslangica gore
8 haftalik egzersiz programi uygulamasi sonrasinda ABILHAND-Kids skorunda
diislis yoniinde istatistiksel olarak anlamli fark bulundu (p<0,05) (Tablo 4.12).

Tablo 4.12. Calisma ve kontrol grubunda, baslangi¢ ve egzersiz sonrasi yapilan Elle
Mgili Yetenek Olgegi-Cocuk (ABILHAND-Kids) anketinin sonuglart ve

sonuglarin grup i¢i karsilastirmalari

Cahsma Grubu Kontrol Grubu
Baslangic  Egzersiz z p Baslangic  Egzersiz z p
Sonrasi Sonrasi

ABILHAND-Kids
34,33+2,06 34,25+2,13 -0,060 0,95 33,17+4,78 31,50+6,90 -2,352 0,02*
Skoru (0-36)

(*= p<0,05)
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Calisma ve kontrol gruplarinda, baslangic ve 8 haftalik egzersiz programi
uygulamalar1 sonras: Slgiilen Elle Ilgili Yetenek Olgegi-Cocuk (ABILHAND-Kids)
skorlar1 farklarmin gruplar aras1 karsilagtirmasinda istatistiksel olarak anlamli fark

bulundu (p<0,05) (Tablo 4.13).

Tablo 4.13. Calisma ve kontrol gruplarinda, baslangic ve 8 haftalik egzersiz
program1 uygulamalar1 sonrasi dlgiilen Elle Ilgili Yetenek Olcegi-Cocuk

(ABILHAND-Kids) skorlar1 farklarinin gruplar arasi karsilagtirmasi

Calisma Grubu Kontrol Grubu
X+SS X+SS z p
ABILHAND-KIids Skoru (0-36) -0,08+2,02 -1,66+2,30 -2,053 0,04*

(*= p<0,05)

Iki grup arasinda karsilastirilan ABILHAND-Kids skorlarinin etki biiyiikliigii
icin %95 giiven araliginda alt smir1 = -0,31 ve st smir1 =1,31 ile etki biiytikliigi
degeri d=0,5 (orta etki) olarak caligma grubu lehine bulundu.

4.2.5. Kol Fonksiyonlar1 Degerlendirmelerine iliskin Bulgular

Calismamizdaki olgularin kol fonksiyonlarin1 degerlendirmek icin kullanilan
testlerden biri Action Research Arm Test (ARAT), digeri ise arastirma ekibimiz
tarafindan gelistirilen Kol Elevasyonu Degerlendirmesi (KED) idi. Calisma
grubundaki olgularin baslangic ve egzersiz sonrast ARAT degerlendirme
sonuclarinin  karsilagtirmasinda, sag ve sol st ekstremite icin ARAT alt
parametreleri ve toplam skorunda baslangica gore egzersiz sonrasi istatistiksel agidan

anlamli1 fark bulunmadi (p>0,05) (Tablo 4.14).
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Tablo 4.14. Calisma grubundaki olgularin baslangic ve egzersiz sonrasi ARAT

degerlendirmesi sonuglar1 ve sonuglarin karsilastirmasi

Baslangic  Egzersiz Baslangic  Egzersiz
sonrasi sonrasi
sag sag sol sol
ARAT Alt
X+SS X£SS z p X£SS X£SS z p

Gruplan
Grasp (Kaba - 0.1 73 175064173 0,000 100 17.504173 17.504173 0,000 1,00
kavrama)
Grip(Ince ) 20 045 11.6741.15 -0378 071 11,75:045 11.67+1.15 -0378 0,71
kavrama)
Pinch

(Cimdikleyici 16,83+2,29 17,42+1,73 -0,750 0,45 16,92+2,31 17,42+1,73 -0,552 0,58
kavrama)

Kaba 8.00£120 7754105 -0780 044 800:120 7.75:1,05 -0780 044
hareket
ARAT

54174476 54334370 0,160 0,87 5425:478 54334370 -0350 073
Toplam Skor

Kontrol grubundaki olgularin baslangic ve egzersiz sonrasi ARAT
degerlendirme sonuclarinin karsilastirmasinda sag ve sol {ist ekstremite icin ARAT
alt parametreleri ve toplam skorunda baslangica gore egzersiz sonrasi istatistiksel

acidan anlaml fark bulunmadi (p>0,05) (Tablo 4.15).

Tablo 4.15. Kontrol grubundaki olgularin baslangig¢ ve egzersiz sonrast ARAT

degerlendirmesi sonuglar1 ve sonuglarin karsilastirmasi

Baslangic  Egzersiz Baslangic  Egzersiz
sonrasi sonrasi
sag sag sol sol
ARAT Alt X+£SS X+£SS z p XSS XSS z p

Gruplan
Grasp (Kaba  17,00+2,33 16,50+3,72 -1,000 0,32 17,00+2,33 16,50+3,72 -1,000 0,32
kavrama)

Grip (ince 11,58+1,16 11,17+1,52 -1,342 0,18 11,58+1,16 11,25+1,54 -1,000 0,32
kavrama)

Pinch 16,17£2,55 15,83+2,85 -0,216 0,83 16,17+2,55 15,83+2,85 -0,216 0,83
(Cimdikleyici

kavrama)

Kaba hareket 7,00+1,47 6,75+2,17 -0,604 055 7,08+1,44 6,83+£2,25 -0,604 0,55

ARAT Toplam 51,83+5,73 50,83+9,37 -0,060 0,95 51,92+£5,76 51,00+9,45 -0,060 0,95
Skor
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Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangic ve egzersiz sonrasi
degerlendirilen ARAT skorlar1 farklarinin gruplar aras1 karsilastirmasinda sag ve sol
iist ekstremitede ARAT alt parametreleri ve toplam skorunda istatistiksel olarak
anlamli fark bulunmadi (p>0,05) (Tablo 4.16).

Tablo 4.16. Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangi¢ ve egzersiz sonrasi

degerlendirilen ARAT skorlar1 farklarinin gruplar arasi karsilastirmasi

Cahisma Kontrol Cahisma Kontrol

Grubu Grubu Grubu Grubu

X+SS X+£SS X+SS X+SS
ARAT Alt sag sag z p sol sol z p
Gruplan
Grasp (Kaba 0,00+2,55 -0,50+1,73 -0,553 0,58 0,00+£2,55 -0,50+1,73 -0,553 0,58
kavrama)
Grip (ince -0,08+1,31 -0,41+1,16 -1,559 0,12 -0,08«1,31 -0,33+1,15 -1,344 0,18
kavrama)
Pinch 0,58+3,11 -0,33+3,02 -0,573 0,57 0,50+3,11 -0,33+3,02 -0,366 0,71
(Cimdikleyici
kavrama)
Kaba -0,25+1,28 -0,25+1,54 0,000 1,00 -0,25+1,28 -0,25+1,54 0,000 1,00
hareket
ARAT 0,16£5,90 -1,00+4,45 -0,353 0,72 0,08+5,91 -0,91+4,52 -0,498 0,62
Toplam Skor

Calisma ve kontrol gruplarinda baslangic ve 8 haftalik egzersiz programi

uygulamalar1  sonrast Kol Elevasyonu Degerlendirmesi’nin  sonuglarinin
karsilagtirmasinda, ¢alisma grubunda baslangica gore kol hareket kalite skoru ve
KED toplam skorunda istatistiksel olarak anlamli fark bulunurken (p<0,05), kol
hareket skorunda fark bulunmadi (p>0,05). Kontrol grubunda ise baslangica gore
KED alt parametreleri ve toplam skorunda istatistiksel olarak anlamli fark bulunmadi

(p>0,05) (Tablo 4.17).
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Tablo 4.17. Calisma ve kontrol gruplarinda, baslangig ve egzersiz sonrasi yapilan

Kol Elevasyonu Degerlendirmesi’nin  sonuglart  ve grup igci

karsilastirmasi
Calisma Grubu Kontrol Grubu
Baslangi¢ Egzersiz Baslangi¢ Egzersiz
Sonrasi Sonrasi
KED Alt X+£SS X+£SS z p XSS X+£SS z p

Gruplan
Kol hareket  8,83+0,38 9,00+0,00 -1,414 0,16 7,58+2,87 7,7542,49 -0,707 0,48

skoru

Kol hareket 1,08+0,28 1,75+0,45 -2,828 0,01* 1,17+0,38 1,25+0,45 -1,000 0,32
kalite skoru

KED Toplam 9,58+2,67 15,75+4,07 -2,972 0,00* 9,08+5,01 10,00+5,37 -1,186 0,24
skor

(*= p<0,05)

Calisma ve kontrol gruplarinda baslangic ve 8 haftalik egzersiz programi
uygulamalari1 sonrast Kol Elevasyonu Degerlendirmesi skorlar1 farklarinin, gruplar
aras1 karsilastirmasinda iki grup arasinda kol hareket kalite skoru ve KED toplam

skorunda istatistiksel agidan anlamli fark bulundu (p<0,01) (Tablo 4.18).

Tablo 4.18. Calisma ve kontrol gruplarinda baglangi¢ ve egzersiz sonrasi yapilan Kol

Elevasyonu Degerlendirmesi skorlar1 farklarinin  gruplar arasi

karsilastirmasi
Tedavi Grubu Kontrol Grubu
KED Alt Gruplan X+SS X+SS z p
Kol hareket skoru 0,16+0,38 0,16+0,83 -0,216 0,83
Kol hareket kalite skoru 0,66+0,49 0,08+0,28 -2,889 <0,01*
Toplam skor 6,16+4,19 0,91+2,67 -2,911 <0,01*

(*=p<0,01)

Iki grup arasinda karsilastirilan KED toplam skorlarmin etki biiyiikliigii i¢in
%95 giiven araliginda alt sinir1 = 0,93 ve st sinir1 =2,86 ile etki biliylikligi degeri
d=1,89 (biiyiik etki) olarak ¢alisma grubu lehine bulundu.
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4.2.6. Aktivite Kisithhk Ol¢iimii (ACTIVLIM)’ne iliskin Bulgular

Calismamiza dahil edilen ¢alisma ve kontrol grubundaki olgularin aktivite

kisitliliklart ACTIVLIM 6lgegi kullanilarak degerlendirildi.

Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangic ve egzersiz sonrasi
ACTIVLIM degerlendirme sonuglarinin karsilastirmasinda, her iki grupta da
baslangica gore ACTIVLIM skorlarinda istatistiksel olarak anlamli fark bulunmadi
(p>0,05) (Tablo 4.19).

Tablo 4.19. Calisma ve kontrol gruplarindaki olgularin baslangi¢ ve egzersiz sonrasi

ACTIVLIM degerlendirme sonuglari ve sonuglarin karsilagtirmasi

Calisma Grubu Kontrol Grubu
Baslangic  Egzersiz z p Baslangic  Egzersiz z p
Sonrasi Sonrasi

ACTIVLIM

28,254+4,55 27,25¢6,10 -0,713 0,48 27,08+4,79 23,50+8,83 -1,922 0,06
toplam skoru

Calisma ve kontrol gruplarinda baslangic ve 8 haftalik egzersiz programi
uygulamalart  sonras1  ACTIVLIM  skorlar1  farklarinin,  gruplar  arasi
karsilastirmasinda iki grup arasinda istatistiksel olarak anlamli fark bulunmadi
(p>0,05) (Tablo 4.20).

Tablo 4.20. Calisma ve kontrol gruplarinda baslangic ve 8 haftalik egzersiz
programi uygulamalar1 sonrast ACTIVLIM skorlar1 farklarinin gruplar

arasi karsilagtirmasi

Calisma Grubu Kontrol
Grubu
X+SS X+SS z p

ACTIVLIM Toplam Skoru -1,00+£3,76 -3,58+6,72 -1,024 0,31
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4.2.7. Siireli Performans Testlerine Iliskin Bulgular

Calismamiza dahil edilen c¢alisma ve kontrol grubundaki olgulara fist
ekstremiteyi ilgilendiren; oturmadan ayaga kalkma, T-Shirt giyme ve T-Shirt

cikarma siireli performans testleri uygulandi ve sonuglar saniye (sn) cinsinden

kaydedildi.

Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangic ve 8 haftalik egzersiz
uygulamalart  sonrasi  uygulanan  siireli  performans test  sonuglarinin
karsilastirmalarinda, ¢aligma grubunda yalnizca oturmadan ayaga kalkma siiresinde
baslangica gore egzersiz sonrasinda diisiis yoniinde istatistiksel olarak anlamli fark
bulundu (p<0,05) (Tablo 4.21). Kontrol grubunda ise siireli performans test
parametrelerinden hicbirinde baglangica gore 8 haftalik egzersiz uygulamasi

sonrasinda istatistiksel olarak anlamli fark bulunmadi (p>0,05) (Tablo 4.21)

Tablo 4.21. Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangi¢ ve 8 haftalik
egzersiz uygulamalar1 sonrasi siireli performans test sonuclart ve

sonuglarin karsilastirmalari

Calisma Grubu Kontrol Grubu
Baslangig Egzersiz Baslangig Egzersiz
Sonrasi Sonrasi
Siireli X+SS X+SS z p X+SS X+SS z p
Performans
Testleri
Oturmadan

ayaga kalkma  10,84+10,30 8,27+7,35 -2,293 0,02* 10,02+6,18 13,04+10,85 -0,770 0,44

(Gowers)(sn)

T-Shirt giyme
(sn)
T-Shirt

12,15+5,85 11,16+694 -1,490 0,14 16,46+13,16 18,04+13,27 -1,647 0,10

9,12£7,28  6,62+4,41 -1530 0,13 12,76+14,89 12,72+16,74 -0,589 0,56
¢ikarma (sn)

(*= p<0,05)
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Calisma ve kontrol gruplarinda baslangic ve 8 haftalik egzersiz programi
uygulamalart sonrasi siireli performans test sonuglari farklarinin gruplar arasi
karsilastirmasinda, iki grup arasinda oturmadan ayaga kalkma siiresi ve T-shirt

giyme siiresinde istatistiksel olarak anlamli fark bulundu (p<0,05) (Tablo 4.22).

Tablo 4.22. Calisma ve kontrol gruplarinda baglangic ve 8 haftalik egzersiz
programi uygulamalari sonrasi siireli performans test sonuglari

farklarinin, gruplar arasi karsilagtirmasi

Calisma Grubu Kontrol Grubu

Siireli Performans Testleri X+SS X+SS z p
Oturmadan ayaga kalkma (Gowers)(sn) 2,56+3,39 -3,02+6,57 -2,041 0,04*
T-Shirt giyme (sn) 0,98+2,34 -1,574+2,80 -2,281 0,02*

T-Shirt ¢ikarma (sn) 2,50+4,94 0,04+5,46 -1,501 0,13
(*= p<0,05)

Iki grup arasinda karsilastirilan Gowers sonuglarmin etki biiyiikliigii i¢in %95
giiven araliinda alt sinir1 = 0,20 ve iist sinir1 =1,90 ile etki biiyiikliigii degeri d=1,05
(biiyiik etki) olarak ¢alisma grubu lehine bulundu.

Iki grup arasinda karsilastirilan T-Shirt giyme sonuglarmin etki biiyiikliigii
icin %95 giiven araliginda alt smirt = -0,31 ve {ist smir1 =1,31 ile etki biiyiikliigii

degeri d=0,5 (orta etki) olarak ¢aligma grubu lehine bulundu.

4.2.8. Ambulasyon Degerlendirmesine iliskin Bulgular

Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangic ve 8 haftalik egzersiz
programi uygulamalar1 sonrasinda ist ekstremite egzersizlerinin ambulasyon
durumlarina etkisini incelemek icin North Star Ambulasyon Degerlendirmesi

(NSAA) uygulandi.

Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangi¢ ve egzersiz sonrast NSAA

skorlarinin karsilastirmasinda, ¢alisma grubunda baglangica gore NSAA skorlarinda
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8 haftalik egzersiz uygulamasi sonrasinda artis yoniinde istatistiksel olarak anlamli
fark bulundu (p<0,05) (Tablo 4.23). Kontrol grubunda ise NSAA skorlarinda
baslangica gore egzersiz sonrasi istatistiksel olarak anlamli fark bulunmadi (p>0,05)

(Tablo 4.23).

Tablo 4.23. Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangic ve egzersiz sonrasi

NSAA skorlar1 ve skorlarin karsilastirmasi

Calisma Grubu Kontrol Grubu
Baslangig Egzersiz Baslangig Egzersiz
Sonrasi Sonrasi
X+SS X+SS z p XSS XSS z p
NSAA skoru (0- 17,50+8,6 20,17+8,7 - 0,02 14,75+7,7 16,33+9,88 - 0,2
34) 1 9 2,310 * 4 1,226 2

(*= p<0,05)

Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangic ve 8 haftalik egzersiz
programi uygulamalar1 sonrast NSAA skorlarn farklarimin  gruplar arasi

karsilagtirmasinda, iki grup arasinda istatistiksel olarak anlamli fark bulunmadi

(p>0,05) (Tablo 1.24).

Tablo 1.24. Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangic ve 8 haftalik
egzersiz programi uygulamalart sonrast NSAA skorlar1 farklarinin

gruplar arasi karsilastirmasi

Cahsma Grubu Kontrol Grubu
X+SS X+SS z p
NSAA skoru (0-34) 2,66+3,14 1,58+4,10 -1,133 0,26

4.2.9. Ust Ekstremite Endurans Degerlendirmesine iliskin Bulgular

Calismamizda kontrol ve calisma grubundaki olgularin kol kaslarinin
enduransimi degerlendirmek i¢in, kiigiik disk seklindeki objeleri cesitli mesafelere
hareket ettirme becerisini ve bu sirada gerekli olan kol kaslarinin enduransinmi

degerlendirmek amaciyla gelistirilen standardize bir test olan Minnesota El Beceri
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Testi (MEBT) (Minnesota Hand Dexterity Test)’nin unilateral yerlestirme ve
bilateral ¢evirme aktiviteleri kullanildi. Bu aktiviteler sirasinda gegen siire saniye

cinsinden kaydedildi.

Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangic ve 8 haftalik egzersiz
uygulamalari1 sonrasi yapilan MEBT nin unilateral yerlestirme ve bilateral ¢evirme
aktivitelerinden aldiklar1 sonuglarin karsilastirmasinda, ¢alisma grubunda baslangica
gore MEBT alt parametrelerinin her ikisinde de egzersiz sonrasi siirede kisalma
yoniinde istatistiksel olarak anlamli fark bulunurken, kontrol grubunda yalnizca
bilateral ¢evirme aktivitesi sirasinda gegen siirede kisalma yoniinde fark bulundu

(p<0,05) (Tablo 4.25).

Tablo 4.25. Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangi¢ ve 8 haftalik
egzersiz uygulamalar1 sonrasi yapilan MEBT aktivitelerinden aldiklar

sonuclar ve bu sonuclarin karsilastirmasi

Calisma Grubu Kontrol Grubu

Baslangig Egzersiz Baslangi¢ Egzersiz
Sonrasi Sonrasi

MEBT X+SS X+SS z p X+£SS X+SS z p
Parametreleri
Unilateral
yerlestirme 109,50+18,94 100,50+16,63 -2,354 0,02* 122,83+24,30 116,08+29,08 -1,453 0,15
(sn)
Bilateral

131,83+46,33 100,50+37,14 -2,786 0,01* 159,00+50,47 134,50+41,02 -2,354 0,02*

cevirme (sn)

(*= p<0,05)

Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangic ve 8 haftalik egzersiz

uygulamalar1 sonras1 yapilan MEBT nin unilateral yerlestirme ve bilateral ¢evirme
aktivitelerinden aldiklar1 sonucglarin farklarinin gruplar arasi karsilastirmasinda, iki

grup arasinda istatistiksel olarak anlamli fark bulunmadi (p>0,05) (Tablo 4.26).
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Tablo 4.26. Calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangi¢ ve 8 haftalik egzersiz
uygulamalari sonrasi yapilan MEBT aktivitelerinden aldiklar1 sonuglarin

farklarinin gruplar arasi karsilastirmasi

Calisma Grubu Kontrol Grubu

MEBT Parametreleri X+£SS X+£SS z p
Unilateral yerlestirme (sn) 9,00+10,42 6,75+13,01 -0,435 0,66
Bilateral cevirme (sn) 31,33+26,55 24,50+28,64 -0,144 0,89

4.2.10. Solunum Degerlendirmesine iliskin Bulgular

Calismaya alinan olgularin baslangic ve 8 haftalik egzersiz programi
uygulamasi1 sonrasinda pik ekspirasyon kuvveti, Microlife PF 100 -—Asthma
Management System, Peak Expiratory Flow (PEF) (Microlife AG, Switzerland)
elektronik solunum kas kuvveti 6l¢tim aleti kullanilarak belirlendi ve sonuglar litre

cinsinden kaydedildi.

Baslangic ve egzersiz sonrasi ¢alisma ve kontrol grubundaki olgularin PEF
sonuclarinin karsilagtirmasinda, ¢alisma grubunda baslangica gore 8 haftalik egzersiz
uygulamasi sonrasinda PEF litre degerinde artis yoniinde istatistiksel olarak anlaml
fark bulunurken (p<0,01), kontrol grubunda baslangica gore anlamli fark bulunmadi

(p>0,05) (Tablo 4.27).

Tablo 4.27. Baslangi¢ ve egzersiz sonrasi ¢alisma ve kontrol grubundaki olgularin

PEF sonuglari ve sonuglarin karsilastirmasi

Cahisma Grubu Kontrol Grubu
Baslangig¢ Egzersiz z p Baslangi¢ Egzersiz z p
Sonrasi Sonrasi

Pik
Ekspiratuar

200,58+59,41 232,58+55,48 -3,059 0,00* 204,50+52,02 222,33+36,26 -1,844 0,07
Akim (PEF)

(litre)

(*= p<0,01)
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Calisma ve kontrol grubundaki olgularin, baslangic ve egzersiz sonrasi
Ol¢iilen PEF sonuglar1 arasindaki farklarin gruplar arasi karsilagtirmasinda, iki grup

arasinda istatistiksel olarak anlamli fark bulunmadi (p>0,05) (Tablo 1.28).

Tablo 1.28. Calisma ve kontrol grubundaki olgularin, baslangi¢ ve egzersiz sonrasi

Ol¢iilen PEF sonuclar1 arasindaki farklarin gruplar arasi karsilagtirmasi

Calisma Grubu Kontrol Grubu

XSS X+SS z p

Pik Ekspiratuar Akim (PEF) (litre) 32,00+12,86 17,83+31,15 -1,704 0,09

4.2.11. Yasam Kalitesi Degerlendirmesine iliskin Bulgular

Olgularin saglikla iligkili yasam kalitelerinin degerlendirilmesinde, The
Pediatric Quality of Life Inventory (PedsQL)-Neuromuscular Module Tirkge
versiyonu PedsQL-3.0 N6éromuskiiler Modiil, testi gelistiren ekibin izni ile kullanildu.
Cocuk kisisel raporu ve ebeveyn raporu formatlarinda bulunan olgek; 1)
Benim/Cocugumun Noromuskiiler Hastaligi ile ilgili (hastalik stireci ve iligkili
semptomlara yonelik 17 madde igermektedir), 2) Iletisim (hastanin saglik bakim
verenleri ve hastalig: ile ilgili diger kisilerle iletisim becerisine yonelik 3 madde
icermektedir), 3) Aile Kaynaklarimiz ile ilgili (ailenin finansal ve sosyal destek

sistemleri ile ilgili 5 madde icermektedir) olmak iizere 3 baslik altinda incelendi.

Calisma ve kontrol grubundaki olgulara ve ebeveynlerine, baslangic ve 8
haftalik egzersiz programi uygulamasi sonrast uygulanan PedsQL-N&romuskiiler
Modiil alt parametreleri ve toplam skoruna iliskin sonuglar ve karsilastirmalar1 Tablo

4.29.’da verildi.
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Tablo 4.29. Calisma ve kontrol grubundaki olgulara ve ebeveynlerine, baslangic ve

8 haftalik egzersiz programi uygulamasi sonrasit uygulanan PedsQL-

Noromuskiiler Modiil alt parametreleri ve toplam skoruna iliskin

sonuclar ve karsilastirmalari

Cahisma Grubu Kontrol Grubu
Baslangi¢ Egzersiz Baslangi¢ Egzersiz
Sonrasi Sonrasi
X+SS X+SS z p X+SS X+SS z p
Cocuk Formu
Benim
hastaligim ile 80,8749,75  80,14+9,60 -0,178 0,86 80,51£9,00  78,18+9,81 -1,340 0,18
ilgili
Tletisim 72,91+24,39 79,16+30,46 -0,772 0,44  71,52+24,98 67,35+21,74 -0,614 0,54
Aile
84,17£16,35 78,75+23,46 -0,702 0,48 84,17+17,68 80,83+11,83 -0,715 0,48
Kaynaklarimiz
Toplam skor 80,58+10,65 79,75+12,25 -0,044 0,97 80,50+9,78  77,50+8,81 -1,381 0,17
Ebeveyn Formu
Cocugumun
hastaligi ile 79,70+£12,77 77,98+14,33 -0,157 0,88 74,01+£13,56 77,07+11,39 -1,849 0,06
ilgili
Tletisim 66,66+26,59 66,66+33,33 0,000 1,00 51,38+30,53 55,55+28,27 -0,534 0,59
Aile
Kaynaklarmiz 76,67+23,09 72,50+19,59 -0,895 0,37 76,67+20,48 77,08+17,11 -0,491 0,62
Toplam skor 77,50+12,83  75,50+15,73 -0,550 0,58  71,83+11,06 74,50+9,54 -0,980 0,33

Buna gore, calisma ve kontrol grubundaki olgularin ve ebeveynlerinin

baslangica gore yasam kalitesi anketi alt parametreleri ve toplam skorunda 8 haftalik

egzersiz uygulamasi sonrasinda istatistiksel olarak anlamli fark bulunmadi (p>0,05).

Calisma ve kontrol grubundaki olgulara ve ebeveynlerine, baslangic ve 8

haftalik egzersiz programi uygulamasi sonrast uygulanan PedsQL-N&romuskiiler

Modiil alt parametreleri sonuglarinin farklarinin gruplar arasi karsilagtirmalarinda, iki
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grup arasinda olgu ve ebeveynlerin anket sonuglarinda istatistiksel olarak anlamli

fark bulunmadi (p>0,05) (Tablo 4.30).

Tablo 4.30. Calisma ve kontrol grubundaki olgulara ve ebeveynlerine, baslangig ve

egzersiz  sonrasi uygulanan PedsQL-Noromuskiiler Modiil alt

parametreleri  sonuclarmin farklart ve farklarin  gruplar arasi

karsilastirmalari

Calisma Grubu Kontrol Grubu
X+SS XSS z p

Cocuk Formu
Benim hastaligim ile ilgili -0,73£12,31 -2,32+5,82 -0,581 0,56
fletisim 6,24+25 40 -4,16+27,86 -1,015 0,31
Aile Kaynaklarimiz -5,414+21,58 -3,33+17,23 -0,322 0,75
Toplam skor -0,83+12,86 -3,00+7,24 -0,753 0,45
Ebeveyn Formu
Cocugumun hastahg ile ilgili -1,71£9,74 3,06+6,64 -0,990 0,32
fletisim 0,00+30,97 4,16427,17 -0,235 0,81
Aile Kaynaklarimiz -4,16+13,78 0,41+23,97 0,000 1,00
Toplam skor -2,00£8,52 2,66+9,20 -1,185 0,24

4.2.12. Elektronik Kol Ergometresi Degerlendirmesine iliskin Bulgular

Calisma grubundaki olgular, 8 hafta boyunca, haftada 3 seans, her seansta 5

dakika pasif modda 1sinma egzersizi, 30 dakika aktif egzersiz ve 5 dakika pasif

modda soguma egzersizi olmak iizere toplamda ortalama 40 dakika RECK

MOTOmed viva 2-Hareket Terapi Sistemleri isimli kol ergometresi cihazi ile

calistirildi.

Olgularin 8 haftalik kol ergometresinde ¢alisma siireci 6ncesinde, sirasinda ve

sonrasinda yapilan degerlendirmelerine iliskin sonuglar Tablo 4.31°de verildi.
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Tablo 4.31. Calisma grubundaki olgularin kol ergometresinde 6lgiilen degerlendirme

parametrelerine iligkin sonuglari

Kol ergometresinde ol¢iilen parametreler X+SS
Egzersiz 6ncesi olciillen maksimum zorluk seviyesi 8,00+2,21
Calisma zorluk seviyesi 3,92+1,16
Egzersiz sonrasi dl¢iilen maksimum zorluk seviyesi 13,00+3,27
24 seansta ortalama aktif ¢evirme siiresi (dk) 41,97+1,34
24 seansta ortalama pasif cevirme siiresi (dk) 0,24+0,04
24 seansta aktif alinan ortalama mesafe (km) 6,86+1,87
24 seansta pasif alinan ortalama mesafe (km) 0,008+0,006
24 seansta iiretilen ortalama gii¢ (ca.Watt) 4,45+3,00
24 seansta iiretilen maksimum gii¢ ortalamasi (ca.Watt) 37,11+17,94
24 seansta iiretilen giiciin maksimum degeri (ca.Watt) 63,17+33,98
24 seansta iiretilen giiciin minimum degeri (ca.Watt) 18,33+12,28
24 seansta yapilan ortalama is (kcal) 2,78+1,70

Calisma grubundaki olgularin kol ergometresinde, 8 haftalik dinamik kol
egzersizi ¢aligmasi oncesinde ve sonrasinda Olgiilen maksimum zorluk seviyelerinin
karsilagtirmasinda, baslangica gore egzersiz sonrasinda istatistiksel olarak anlaml

fark bulundu (z=-3.070, p=0,02).

Calisma grubundaki olgularin, 24 seansta, her egzersiz seanst Oncesi ve
sonrasinda kaydedilen kalp hizi (atim/dk) ve oksijen saturasyonlari (%) ile
dakikadaki dirsek fleksiyon-ekstansiyon sayilarmin karsilastirilmasinda; egzersiz
Oncesi ve sonrasi haftalik farklar alindi. Farklarin karsilagtirmasi Tablo 4.32’de

verildi.
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Tablo 4.32. Calisma grubundaki olgularin, her egzersiz seansi dncesi ve sonrasinda
kaydedilen kalp hiz1 ve oksijen saturasyonlari ile dakikadaki dirsek

fleksiyon-ekstansiyon sayilarinin farklarinin haftalik karsilagtirmasi

Kalp hiz1 Oksijen Dakikadaki Dirsek
(Atim/dk) Saturasyonu (%) Fleksiyon-Ekstansiyon
Sayis1
Haftalar  X+SS z p X+£SS z p X+£SS z p

l.hafta -0,11+6,95 0,000 1,000 0,97+1,58 -1,868 0,06 4,415,229 -2,310 0,02*
2.hafta 4,27+12,13 -0,860 0,388 0,25+1,23 -0,539 0,59 8,66+6,48 -2,903 <0,01
3.hafta  2,58+9,43 -0,942 0,346 0,19+0,97 -0,223 0,82 3,88+7,34 -1,647 0,10
4.hafta  2,02+6,76 -0,432 0,666 -2,11£546 -1,484 0,14 7,25+44,63 -3,059 <0,01
5.hafta  1,86+9,72 -0,589 0,556 -0,08+1,05 -0,239 0,81 3,13+£5,72 -1,649 0,10
6.hafta  4,69+10,39 -1,334 0,182 0,13+1,04 -0,411 0,68 2,75+5,17 -1,687 0,09
7.hafta  7,02+8,54 -2,197 0,028* 0,13+1,71 -0,268 0,79 3,72+6,44 -1,766 0,08
8.hafta  3,11+15,60 -0,589 0,556 0,47+1,12 -1,445 0,15 8,97+7,80 -2,747 0,01*

(*= p<0,05)

Buna gore, calisma grubundaki olgularin haftalik egzersiz oncesi ve hemen
sonrasit yapilan kalp hizi ve oksijen saturasyonu degerlerinin farklarinin
karsilastirmasinda istatistiksel olarak anlamli fark bulunmazken (p>0,05), dakikadaki
dirsek fleksiyon-ekstansiyon sayisi Ol¢iimiinde 1., 2., 4. ve 8. haftalarda egzersiz

Oncesine gore egzersiz sonrasinda istatistiksel agidan anlamli fark bulundu (p<0,05).

Calisma grubundaki olgularin 8 haftalik kol ergometre caligmasinin uzun
stireli etkisini goOstermek i¢in her seans Oncesi kaydedilen dirsek fleksiyon
ekstansiyon sayisinin haftalik degisimi incelendiginde, 1. Haftadan 8. Haftaya dogru
bir artigla beraber platoya ulasildigr goriildii (Sekil 4.1).
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Sekil 4.1. Calisma grubunda haftalik egzersiz oncesi Olgililen dirsek fleksiyon-

ekstansiyon sayisinin degisimi

4.2.13. Degerlendirme Parametreleri Arasindaki iliskilere Ait Bulgular

Calismamizda kontrol ve ¢alisma gruplarinda ayr1 ayri, siireli performans test
sonuglar1 (SPT), ABILHAND-Kids, KED, NSAA, MEBT, MACS skorlari, kavrama
kuvveti sonuglari, BUEFS seviyeleri ve yasam kalitesi anketi sonuclar arasindaki
iligkiler incelendi. Aralarinda istatistiksel olarak anlaml iligki bulunan degerlendirme

parametrelerine ait bulgular calisma ve kontrol gruplar i¢in ayr1 ayri verildi.

Calisma Grubu: Calisma grubunda; SPT alt parametrelerinden oturmadan
ayaga kalkma siiresi ile NSAA skorlar1 arasinda negatif yonde, kuvvetli, istatistiksel

olarak anlamli iligski bulundu (r=-0,741; p< 0,01).

SPT T-shirt giyme ve T-shirt ¢ikarma alt parametrelerinin iligkili oldugu

diger degerlendirme parametreleri Tablo 4.33 ve Tablo 4.34°de verildi.
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Tablo 4.33. Calisma grubunda siireli performans testlerinden T-Shirt giyme alt

parametresinin diger degerlendirme parametreleri ile iliskileri

SPT T-Shirt Giyme siiresi

Degerlendirme Parametreleri r p

SPT T-shirt ¢cikarma siiresi 0,692 0,01*
KED Kalite skoru -0,697 0,01*
KED toplam skoru -0,697 0,01*
Sol el kavrama kuvveti ortalamasi -0,633 0,03*

r=Spearman Korelasyon Katsayis1 (*=p<0,05)

Tablo 4.34. Calisma grubunda siireli performans testlerinden T-Shirt ¢ikarma alt

parametresinin diger degerlendirme parametreleri ile iliskileri

SPT T-Shirt Cikarma siiresi

Degerlendirme Parametreleri r p

KED Kalite skoru -0,585 0,04*
KED toplam skoru -0,585 0,04*
MEBT bilateral ¢cevirme 0,671 0,02*
MEBT unilateral yerlestirme 0,750 0,05*
Sag el kavrama kuvveti ortalamasi -0,647 0,02*
Sol el kavrama kuvveti ortalamasi -0,654 0,02*
PedsQL ¢ocuk toplam skor -0,641 0,03*

r=Spearman Korelasyon Katsayis1 (*=p<0,05)

PedsQL Cocuk formu toplam skoru ile ABILHAND-Kids skoru arasinda
pozitif yonde, kuvvetli, istatistiksel olarak anlamli iliski bulunurken (r=0,730; p<
0,01); PedsQL Ebeveyn formu toplam skoru ile NSAA skoru (r=0,658; p<0,05), sag
el kavrama kuvveti ortalamasi (r=0,600; p<0,05) ve sol el kavrama kuvveti
ortalamas1 (r=0,664; p<0,05) arasinda pozitif yonde, kuvvetli, istatistiksel olarak

anlaml iligki bulundu.

Sol el kavrama kuvveti ortalamasi ile KED kalite (r=0,704; p< 0,01) ve
toplam skorlar1 (r=0,704; p< 0,01) arasinda pozitif yonde, kuvvetli, istatistiksel

olarak anlamli iligki bulundu.
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MEBT unilateral yerlestirme parametresi ile MEBT bilateral ¢evirme
parametresi arasinda pozitif yonde, ¢cok kuvvetli, istatistiksel olarak anlamli sonug
bulunurken (r=0,844; p< 0,01); sag el kavrama kuvveti ile negatif yonde, kuvvetli,
istatistiksel olarak anlamli iliski bulundu (r=-0,718; p< 0,01).

Kontrol Grubu: Kontrol grubunda; SPT alt parametrelerinden oturmadan
ayaga kalkma siiresi ile NSAA skorlar1 arasinda negatif yonde, ¢ok kuvvetli,

istatistiksel olarak anlamli iliski bulundu (r=-0,840; p< 0,05).

SPT T-shirt giyme ve T-shirt ¢ikarma alt parametrelerinin iligkili oldugu
diger degerlendirme parametreleri Tablo 4.35 ve Tablo 4.36’de verildi.

Tablo 4.35. Kontrol grubunda siireli performans testlerinden T-Shirt giyme alt

parametresinin diger degerlendirme parametreleri ile iliskileri

SPT T-Shirt Giyme siiresi

Degerlendirme parametreleri r p

SPT T-shirt ¢ikarma siiresi 0,846 <0,01
ABILHAND-Kids skoru -0,872 <0,01
MEBT unilateral yerlestirme siiresi 0,592 0,04*
MACS skoru 0,583 0,05*
PEF degeri -0,629 0,03*
Sag el kavrama kuvveti -0,627 0,03*

r=Spearman Korelasyon Katsayisi (*=p<0,05)

Tablo 4.36. Kontrol grubunda siireli performans testlerinden T-Shirt ¢ikarma alt

parametresinin diger degerlendirme parametreleri ile iligkileri

SPT T-Shirt Cikarma siiresi

Degerlendirme parametreleri r p

ABILHAND-Kids skoru -0,636 0,03*
MEBT unilateral yerlestirme siiresi 0,788 <0,01
MACS skoru 0,648 0,02*
PedsQL Cocuk toplam skor -0,618 0,03*

r=Spearman Korelasyon Katsayisi (*=p<0,05; **p< 0,01)
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ABILHAND-Kids skorlar1 ile NSAA skoru (r=0,700; p<0,01), PEF degeri
(r=0,632; p<0,05), sag el kavrama kuvveti ortalamasi (r=0,690; p<0,01) arasinda

pozitif yonde, kuvvetli, istatistiksel olarak anlamli iligski bulundu.

KED Kalite skoru ile NSAA skoru (r=0,757; p<0,01) arasinda pozitif yonde,
cok kuvvetli, PedsQL ebeveyn formu skoru (r=0,643; p<0,05) arasinda pozitif yonde,
kuvvetli iliski bulunurken; KED toplam skoru ile NSAA skoru arasinda pozitif
yonde, kuvvetli, istatistiksel olarak anlamli iligski bulundu (r=0,692; p<0,01).

MEBT bilateral ¢evirme parametresi ile MEBT unilateral yerlestirme
parametresi (r=0,673; p<0,05) ve MACS skorlar1 (r=0,648; p<0,05) arasinda pozitif
yonde, kuvvetli, istatistiksel olarak anlamli iligki bulunurken; MEBT unilateral
yerlestirme parametresi ve MACS skorlar1 arasinda pozitif yonde, kuvvetli,

istatistiksel olarak anlamli iligki bulundu (r=0,649; p<0,05).

BUEFS ile MACS skorlar1 (r=0,620; p<0,05) arasinda pozitif yonde,
kuvvetli, istatistiksel olarak anlamli iliski bulunurken, PedsQL ebeveyn formu
skorlar1 arasinda (r=-0,592; p<0,05) negatif yonde, orta kuvvette, istatistiksel olarak

anlaml iligki bulundu.

PedsQL cocuk formu skorlar1 ile PEF degeri arasinda, pozitif yonde, orta
kuvvette, istatistiksel olarak anlamli iliski bulunurken (r=0,590; p<0,05); PedsQL
ebeveyn formu skorlar1 arasinda pozitif yonde, kuvvetli, istatistiksel olarak anlamli

iliski bulundu (r=0,652; p<0,05).
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5. TARTISMA

Ust ekstremite dinamik egzersizi ile iist ekstremite kaslarina &zel
kuvvetlendirme egzersizlerinin {ist ekstremite enduransi, fonksiyonel becerileri ve
genel performans iizerine etkisi incelemek i¢in planlanan c¢aligmamizda; {ist
ekstremiteye yonelik dinamik kol egzersizinin, kas kuvvetinde onemli bir degisim
olmaksizin kassal endurans, giinliik yasam aktivitelerindeki performans, kol
fonksiyonlari, el becerileri ve genel ambulasyon durumu ile solunum fonksiyonlari
tizerinde olumlu yonde etkili oldugu bulunmustur. Buna karsin, st ekstremiteye
yonelik kuvvetlendirme egzersizlerinin, kavrama kuvveti ve enduransta artis saglasa
da elle ilgili fonksiyonel beceriler {izerinde, kol fonksiyonlarinda, genel ambulasyon
durumu, giinlik yasam aktivitelerindeki performans ve solunum fonksiyonlar
tizerinde etkili olmadigr bulunmustur. Calismamizin en 6nemli sonuglarindan biri,
dinamik kol egzersizinin genel ambulasyon durumuna ve iist ekstremite
fonksiyonelligine olan katkisidir. Digeri ise ¢alisma ekibimiz tarafindan {ist
ekstremitenin giinlilk yasam aktivitelerinde fonksiyonlar1 gergeklestirebilmesi igin
gerekli kol elevasyonu yeterliligini belirlemek i¢in gelistirilen 6lgegin, fonksiyonel

bir egzersiz olan dinamik kol egzersizi ¢alismasinin etkinligini géstermesidir.

Noromuskiiler hastaliklardan 6zellikle DMD’de; son yillarda gelistirilen
genetik  yapiyr degistirmeye yonelik ilag ¢alismalarimi  kapsayan terapatik
yaklasimlarin etkinliginin belirlenmesi i¢in, klinik sonug¢ 6l¢timlerinin tanimlanmasi
ihtiyact ortaya c¢ikmistir (169). Bu nedenle uzmanlar tarafindan gergeklestirilen
bir¢ok calisma sonrasinda secilen sonug dl¢limlerinin etkinligini arastirmak i¢in ¢ok
merkezli ¢alismalar planlanmistir (170-172). Bir¢ok ¢alisma DMD’de, hem
niceliksel hem de manuel kas kuvvet dl¢iimlerinin degerini rapor etmistir (173,174).
Fakat son donemlerde, giinlik yasam aktivitelerini etkileyen motor fonksiyonlarin
klinik degerlendirmesinin 6nemi daha ¢ok dikkat ¢ekmektedir (170,172,175). Son
yillarda fonksiyonel skalalar, siireli performans testleri ve endurans dl¢limleri kas
kuvvet Olclimlerinin yani sira bu ¢ok merkezli calismalarda, gerek ilag gerekse
egzersiz uygulamalarinin hastalar iizerindeki etkinligini belirlemek i¢in dnemli ve

tercih edilir yontemler arasinda yer almigtir (176-181).
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Literatiirdeki calismalarin ¢ogunda hastaliklarinin erken donemlerinde yer
alan DMD’li ¢ocuklarin fonksiyonlari; 6 dakika yiirime testi, alt ekstremiteye
yonelik siireli performans testleri (basamak inip ¢ikma testi, 10 metre yiiriime testi
vb.), endurans testleri gibi daha c¢ok alt ekstremite fonksiyonlarmi ilgilendiren
testlerin kullanildig1 ¢alismalar ile belirlenmistir (182-186). Hastaliklarinin ilerleyen
devrelerine gegen orta ve ge¢c ambulatuar donemdeki ve nonambulatuar donemdeki
DMD’li c¢ocuklarin fonksiyonlarmin degerlendirilmesi igin gerekli sonug
Olctimlerinin eksikligi yine son yillarda, bu ¢ocuklarin ila¢ ¢calismalarinda hedef kitle
haline gelmeleri sonucu belirlenmistir (169). Bu dénemlerdeki ¢ocuklarda, egzersiz
ya da ila¢ uygulamalarinin etkinligini belirlemek i¢in alt ekstremite dlgiimlerinden
cok iist ekstremite fonksiyonel degerlendirmelerinin daha fazla 6nem tasidigi
sonucuna vartlmugtir. Ust ekstremite fonksiyonel degerlendirmelerinin, progresif
karakterdeki hastaligin farkli asamalarindaki fonksiyonel degisiklikleri, {ist
ekstremite zayifliginin derecesini, giinlilk yasam aktivitelerindeki el becerilerinin

zamanla degisimini ortaya ¢ikarmasi dnem tagsimaktadir (75,143,187-191).

Ust ekstremite fonksiyonlari, giinlik yasam aktivitelerindeki performans
tizerinde alt ekstremite fonksiyonlari kadar Onemli bir yer tuttugu fakat, alt
ekstremite fonksiyonlarindan daha kapsamli ve ince becerileri kapsadigi igin, st
ekstremiteye iliskin farkli fonksiyonlar1 degerlendiren birden fazla test kullanilmistir.
Bu bilgiler 1s181inda, calismamizdaki olgulara uygulanan iist ekstremite egzersiz
programlarinin etkinligini belirlemek i¢in kas kuvvet Olc¢limlerinin yani sira
fonksiyonel testler, endurans testleri, siireli performans testleri, gilinlik yasam
aktivitelerindeki becerilerin degerlendirildigi el beceri testleri gibi bircok testin

kullanilmasi tercih edilmistir.

Ust ekstremite degerlendirmesinin dneminin fark edilmesi ile iist ekstremite
fonksiyonlarmi gelistirme yoniindeki egzersiz calismalarinin da literatlirdeki
eksikligi dikkat ¢ekmeye baslamistir. Ambulasyonun devam ettirilmesi, DMD’li
cocuklarda skolyozun 6nlenmesi, dolayisiyla solunum problemlerinin geciktirilmesi
ve yasam siirelerinin uzatilmasi i¢in, DMD’nin tedavi planlamasinda 6nemli bir
hedeftir (192). Bu hedef dogrultusunda alt ekstremite fonksiyonlariin korunmasi,

dolayisiyla yiiriiyiisiin miimkiin oldugunca devam ettirilmesi ¢ok 6nemlidir. DMD’li
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cocuklarin fizyoterapi rehabilitasyon programlarinda alt ekstremiteye yoOnelik
egzersiz ve yaklagimlarin gesitliligi, bakim standartlarindaki gelismeler ve ailelerin
fizyoterapi ve koruyucu ila¢ kullanimlari alaninda biling diizeyinin artmasi ile
giinlimiizde bircok DMD’li ¢ocuk ge¢ ¢ocukluk yada erken addlesan donemlerine
kadar ambule kalmaktadirlar. Bu sirada c¢ocuklarin iist ekstremite kaslarindaki
zayifik ve bu zayifliga bagh gelisen giinliik yasam aktiviteleri ve el-kol
fonksiyonlarindaki sinirlanma ve bagimlilik, hastaligin progresif siirecinde genellikle
ge¢ ambulatuar ya da erken nonambulatuar doneme kadar ihmal edilmekte ve
fonksiyonel yetersizliklerin farkina varildiginda miidahale icin siklikla geg

kalinmaktadir.

Mazzone ve dig.’nin derlemesinde, DMD’li bireylerin {ist ekstremite kas
zayifliklarinin heniiz ambulatuar donemlerden itibaren, biiyiikk Ol¢iide proksimal
kaslarda artan zorluk ile bagladig1 ve proksimalden distale progresyon gosteren
sekilde ilerledigi vurgulanmistir (176). Ayni derlemede, ambulasyon kaybindan
hemen birka¢ yil sonra, antigravite hareketlerinin genellikle 6nkol ve eller ile
sinirlandigl, omuz abduksiyon ve fleksiyonunda kayiplarin goriilmeye baslandigi
belirtilmistir. Sonugta hareketlerin el, el bilegi ve parmaklarla sinirlandigindan
bahsedilmistir (176). Bartels ve dig.’nin yaptig1 bir caligmada ise st ekstremite kas
kuvveti ve eklem hareket a¢ikliginin korunmasinin, DMD’li bireylerde, ge¢ donemde
daha iyi iist ekstremite motor fonksiyonlari ile iliskili oldugu bulunmustur (11). Bu
nedenle, DMD’li ¢ocuklarda ilerleyen donemlerde fonksiyonel becerilerdeki kaybin
geciktirilmesi ve giinliik yasam aktivitelerindeki maksimal bagimsizligin devaminda
erken donemden itibaren iist ekstremite kas kuvveti ve enduransini korumanin

Ooneminin biiyiik oldugu diistintilmektedir.

Calismamizda, ¢alisma grubundaki olgularin iist ekstremite fonksiyonlarini
korumak ve gelistirmek i¢in, literatiirde noromuskiiler hastaliklar iizerinde etkinligi
kanitlanmis aerobik egzersizlerden biri olan kol ergometresinde dinamik kol
egzersizi ¢aligmasi tercih edilmistir. Her olgu kol ergometresinde kendi fonksiyonel
seviyesine uygun yogunluk ve siddette egitime alinmigtir. Caligma grubundaki ve 8
haftalik rutin st ekstremite kuvvetlendirme egzersizlerini i¢eren ev programi ile

takip edilen kontrol grubundaki olgularin toplam iist ekstremite ve govde kas
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kuvvetlerinde kayip goriilmemesi ve kuvvetin korunmus olmasi, progresif kas
zayifligr ile karakterize DMD hastaligi icin egzersizin olumlu bir etkisinin

olustugunu gostermektedir.

Calisma ve kontrol grubundaki olgularin kas kuvvet degerlerinin ayrintili bir
incelemesi yapildiginda, caligma grubundaki olgularin baslangica gore, 8 haftalik
dinamik kol egzersizi ¢alismasi sonrasinda sag el bilegi fleksor ve sol rhomboid
kaslarinda minimal kuvvet kayb1 oldugu; buna karsin {ist ekstremiteye yonelik rutin
kuvvetlendirme egzersizleri ile takip edilen kontrol grubunda sag ve sol trapez alt
parca ve sag dirsek ekstansor kuvvetinde ve sag dirsek cevresi kas kuvvet
ortalamasinda diisiis tespit edilmistir. Bu kaslar iist ekstremite fonksiyonlar1 iizerinde
onemli etkiye sahip kaslar olarak bilinmektedir. Buna gore; kuvvetlendirme
egzersizlerine gore daha fonksiyonel bir egzersiz olan dinamik kol egzersizinin
proksimal {ist ekstremite kaslarini bir biitiin olarak calistirmasinin, bu kaslarin ayri
ayri calistirildigr kuvvetlendirme egzersizlerine oranla kas kuvvetinin korunmasinda

daha etkili olabilecegini diistindiirmektedir.

DMD’de el kaslarindaki zayifligi ve bu zayifligin fiziksel 6ziir ile iliskisini
arastiran bir ¢alismada 40 DMD’li 80 saglikli cocuk manuel kas testi ve el
dinamometresi ile el kaslarinin kuvveti agisindan degerlendirilmis, el kaslarindaki
kuvvet kaybimin DMD’nin progresyonu ile paralel seyredip seyretmedigi
incelenmistir (193). Calismada DMD’li ¢ocuklarin her ne kadar en erken
semptomlarindan biri alt ekstremite zayiflig1 olsa da, genel distrofin eksikliginin bir
gostergesi olarak, erken yaslarda bile, el kas kuvvetinde bozulmalarin oldugu
gosterilmigtir. Calismada, yasamin ilk dekatinda biiylime ve gelismenin etkisi ile
DMD’li ¢ocuklarin da el kaslarinin kuvvetinde 6zellikle de kavrama kuvvetinde bir
artis egrisi bildirilse de, hastalarin el kas kuvvetinin genel olarak saglikli kontrol
grubundaki cocuklara oranla zayif oldugu belirlenmistir. Saglikli kontrol grubunda
dominant el ile nondominant el arasindaki kuvvet farkinin yas ile azaldigi, DMD’li
cocuklarda ise dominant elin yas ile aktivitelerde daha fazla kullanilmasinin bir
sonucu olarak daha kuvvetli kaldig1 bildirilmistir. Buna ek olarak, manuel ve
dinamometrik el kas kuvvet dl¢timlerinin birbiri ile yiiksek korelasyon gosterdigi de

bildirilmistir (193). Wagner ve dig.’nin yaptig1 bir ¢alismada, 8 yaslarindaki iKi
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DMD’li ¢cocugun el kas kuvvetinin, 12 ve 13 yaslarindaki DMD’li diger iki ¢ocuga
gore daha diisiik oldugu bulunmustur. Aynmi1 c¢alismada, 15 yasimi gecen DMD’li
bireylerin kavrama kuvvetlerinin, normalin %10’u kadar daha az oldugu da
bildirilmistir (194). Bu durum, DMD’li ¢ocuklarda distal kaslarin kuvvetinin,
proksimallere oranla goreceli olarak daha uzun siire korundugunu, biiylime ve

gelisme ile daha kuvvetli kaldigin1 gostermektedir.

Calismamizda calisma grubuna dahil edilen yaslar1 8-15 arasindaki 12
olgunun baslangi¢ ve 8 haftalik kol ergometresi ¢aligmasi sonrasinda sag ve sol elde
kavrama kuvvetleri arasinda fark bulunmamasma ragmen kontrol grubundaki
olgularin sag yani dominant ellerinde el bilegi ¢evresi kas kuvvet ortalamasinin ve
kavrama kuvvetinin artmasi, rutin {list ekstremite egzersiz programinda yer alan izole
egzersizlerin, distal kaslarda kas kuvvetini artirma yoniinde etki etmis olabilecegini
diistindiirmektedir. Bu sonug¢ ayni zamanda kol ergometresi gibi proksimal kaslarin
daha aktif calistig1 bir egzersiz tipinin, distal kaslarda kas kuvvetinin korunmasina

yardimci olabilecegi, fakat kuvvet artis1 saglamayacagini da gostermektedir.

Calismamizdaki olgularin el becerilerini degerlendirmede MACS ve
ABILHAND-Kids  olg¢ekleri  kullanilmistir ~ (150,151,157,158).  Literatiirde
noromuskiiler hastaliklar icin 6zel olarak gelistirilmis bir el becerisi 0Olgegi
bulunmadigindan, 4-18 yas aras1 serebral palsili ¢ocuklarin el becerilerini
degerlendirmek i¢in gelistirilmis MACS kullanilarak yapilan degerlendirme
sonucunda, calisma ve kontrol grubundaki olgularin ¢ogunun el becerilerinin
baslangi¢ ve egzersiz sonrasi en lst diizeylerde oldugu bulunmustur. Her ne kadar
noromuskiiler hastaliklarda bu anketin hassasiyetinin olmadigini gostermek icin
hasta sayimiz yetersiz olsa da, bu anketin orta ve ge¢ ambulatuar donemdeki DMD’li
cocuklarin el becerilerindeki degisimleri degerlendirmede ve minimal farklar1 ortaya

koymada yetersiz kaldig1 diigiiniilmektedir.

Serebral palsili cocuklarin el becerilerini degerlendirmek icin gelistirilmis bir
baska 6lcek olan ABILHAND-Kids fonksiyonel skalasi ise néromuskiiler hastalarin
el becerilerini degerlendirmede gegerli ve giivenilir bulunmustur (158). Vandervelde

ve dig.’nin yaptiklar ¢alismaya gore; ABILHAND-Kids’in, Charcot-Marie-Tooth ve
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Duchenne Muskiiler Distrofi gibi ndromuskiiler hastalifa sahip bireylerin klinik
Ozellikleri olan el kaslarinda zayiflik, atrofi ve el becerilerindeki bozukluklari
degerlendirmede hassas oldugu tespit edilmistir (193,195,196). Kronik inme hastalari
ile néromuskiiler hastaliga sahip bireylerin (NMH), ABILHAND parametrelerinden
bazilarin1 gerceklestirmedeki zorluklari incelendiginde, inme hastalarinin aktiviteleri
adaptif teknikler ile etkilenmemis eli kullanarak basarabildikleri, fakat NMH’li
bireylerin el becerisi bozukluklarinin simetrik oldugu belirlenmistir. NMH’1i bireyler
icin ‘anahtarla kapiyr a¢cmak’, ‘ceket fermuarim1i ¢ekmek’ ve ‘ceket c¢itgitini
kapatmak’ gibi aktivitelerin ince parmak becerisi gerektirmesinden dolay1, romatoid
artritli hastalara gore daha zor oldugu belirlenmistir (40,197-201). Yine de, NMH’li
bireylerin teshislerine ragmen iyi distal motor fonksiyon gdsterdikleri bildirilmistir
(158,180). Calismamizda; ¢alisma ve kontrol gruplarinin ABILHAND-Kids
baslangi¢ skorlar1 arasinda fark olmamasina ragmen, ¢aligma grubundaki olgularin
baslangica gore egzersiz sonrasi degerlendirmelerinde ABILHAND-Kids skorlarinda
degisim gozlenmezken, kontrol grubundaki olgularin egzersiz  sonrasi
degerlendirmede ABILHAND-Kids’ten daha diisiik skorlar aldig1 belirlenmistir. Her
iki grubun Kkarsilastirmasinda c¢alisma grubunun daha iyi ABILHAND-Kids
skorlarina sahip oldugu gosterilmistir. Bu sonug; kol ergometresinde c¢alisan
olgularin distal motor beceri ve fonksiyonlarinin, iist ekstremiteyle iligkili kas kuvvet
Olctimleri degismeksizin, kontrol grubundaki ¢ocuklarin el becerilerine oranla daha

1yi korundugunu diisiindiirmektedir.

DMD’li cocuklarda kas zayiflifinin progresyonunu gostermesi acisindan
kuvvet dl¢ctimii 6nemli oldugu kadar, kompansatuar stratejilerden etkilenen kollari
kaldirma, uzanma gibi fonksiyonel becerilerin degerlendirilmesi de Onem
tasimaktadir. Bu nedenle giinliik yasam aktivitelerini ger¢eklestirme becerisi yalnizca
bireyin kas kuvvetinden etkilenmez (169). Calismamizdaki olgularin kol
fonksiyonlarmi degerlendirmek i¢in secilen testlerden biri, hemiplejik hastalarin
proksimalden distale kol motor fonksiyonlarini degerlendirmek i¢in gelistirilmis olan
ARATtir (152,153). ARAT’1n grasp (kaba kavrama), grip (ince kavrama), pinch
(¢imdikleyici kavrama) gibi alt gruplarindan olgularin ¢ogunun tavan puan almasi,
bu testin DMD’li bireylerin kol fonksiyonlarini degerlendirmek i¢in uygun

olmadigini diistindliirmiistiir.
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Kol Elevasyon Degerlendirmesi (KED), Hacettepe Universitesi, Saglik
Bilimleri Fakiiltesi, Fizyoterapi ve Rehabilitasyon Bolimi, Noromuskiiler
Hastaliklar Unitesi tarafindan gelistirilmis bir skaladir. Skala, DMD’li bireylerin kol
elevasyonunu degerlendirmek i¢in giinliik yasam aktivitelerinde kolun fleksiyon ve
abduksiyon hareketlerinin fonksiyonel acgidan daha fazla Onem tagimasi temel
aliarak olusturulmustur. Uygulama siiresi 30 saniyeyi ge¢meyen, kol elevasyon
derecesinin gonyometre yardimiyla Olclildiigli, hareketin kalitesine ise gozlemsel
olarak karar wverilen skalanin gegerlilik gilivenilirlik ¢alismasi halen devam
etmektedir. KED’in igsel gecerliligi ndromuskiiler hastaliklar alaninda 15 yildir
calisan fizyoterapistlerin deneyimlerine dayanmaktadir. Caligmamizda, calisma
grubundaki olgularin baglangica gore 8 haftalik dinamik kol egzersizi g¢aligmasi
sonrast kol hareket kalite skorlarmmin ve KED toplam skorlarinin arttigi, kontrol
grubundaki olgularin skorlarinda ise degisiklik olmadigi gosterilmistir. Bu sonug;
dinamik kol egzersizleri ile DMD’li bireylerin, giinliik aktiviteler sirasinda {ist
ekstremitelerinde kompansasyon ihtiyacinin azaldigii gostermektedir. Dinamik kol
caligmasinin bir diger etkisinin ise, olgularin daha az efor sarfederek ile
baslangictakine benzer kol elevasyon derecesini gerceklestirebilmeleri oldugu
diisiiniilmektedir. Bu da DMD igin 6nemli bir etkidir. ki grup arasindaki
karsilastirmada da ¢alisma grubundaki olgularin kol hareket kalite skorunda ve KED
toplam skorunda daha iyi sonuglar géstermesi, dinamik kol egzersizlerinin giinliik
yasamda kol elevasyonu gerektiren aktivitelerdeki fonksiyonelligi daha fazla
destekleyebilecegini diistiindiirmiistiir. Olusturulan 6lcegin gelistirilmesi, gecerlilik
ve giivenilirlik aragtirmasinin tamamlanmasindan sonra, ndromuskiiler hastalara 6zel
bir iist ekstremite degerlendirmesi olarak bu alandaki literatiire katki saglayabilecegi
diistiniilmektedir. Ayn1 zamanda bu degerlendirmenin bu tez kapsaminda ilk kez

kullanilmasi da ¢alismanin bir katma degeri olarak degerlendirilmektedir.

Calismamizda, KED kalite skoru ile toplam skorunun, iist ekstremite ile
iligkili siireli performans testlerinden T-Shirt giyme ve ¢ikarma siiresi ile olan negatif
yondeki, kavrama kuvveti ile olan pozitif yondeki iliskisi, KED’in DMD’li
cocuklarin kol elevasyonu sirasindaki hareketin kalitesini ve hizin1 degerlendirmede
etkili oldugunu gostermektedir. KED kalite ve toplam skorlarinin NSAA gibi

DMD’li ¢ocuklarin ambulasyon durumlarint belirlemede gegerli ve giivenilir
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bulunmus bir Slgek ile olan pozitif yonde, kuvvetli iliskisi ise DMD’li ¢ocuklarin
genel ambulasyon durumunun {iist ekstremite fonksiyonlarindan etkilenebilecegini ve
klinik pratikte {ist ekstremite fonksiyonlarinin degerlendirilmesinin ¢ocugun

ambulasyon durumu ile ilgili bilgi verebilecegini diisiindiirmektedir.

Mazzone ve dig.’nin yaptig1 prospektif ¢cok merkezli bir ¢alismada, ambule
DMD’li bireyler i¢in gelistirilmis fonksiyonel bir skala olan North Star Ambulasyon
Degerlendirmesi (NSAA), klinik calismalarda son yillarda énemli bir sonug¢ 6l¢tiimii
kabul edilen 6 Dakika Yiirime Testi (6DYT) ve siireli performans testleri arasindaki
iliski incelenmistir (162). Yaslar1 4 ile 17 arasinda degisen 112 DMD’li birey
yukarida bahsedilen testler ile degerlendirilmiglerdir. NSAA skorlarinin 6/34 ve
34/34 arasinda degistigi, 6DYT sonuclarinin 127 ile 560 metre arasinda degistigi,
oturmadan ayaga kalkma siiresinin (Gowers) 1 ile 27,5 saniye arasinda degistigi

bulunmustur. Sonugta, NSAA’nin 6DYT ve Gowers siiresi ile orta-iyi arasi
korelasyon gosterdigi bildirilmistir (r=0,589, p<0,01) (162).

Calismamizin amaglarindan biri dinamik kol egzersizlerinin gévde ve alt
ekstremite fonksiyonelligi iizerinde etkisi olup olmadigini arastirmak idi. Bu nedenle
calisma ve kontrol grubundaki olgularin egzersiz programi uygulamalar1 sonrasi
ambulasyon durumlarinin nasil degistigini incelemek i¢in NSAA fonksiyonel
skalasindan ve siireli performans testlerinden biri olan oturmadan ayaga kalkma
aktivitesi sirasinda gecen silireden yararlanilmistir. Calismamizda Mazzone ve ark.’mi
destekler sekilde c¢aligma grubundaki olgularin baslangica gore egzersiz sonrasi
NSAA skorlarinda artis ve Gowers siiresinde kisalma ile olumlu yonde fark
bulunmustur. Kontrol grubunda ise Gowers sliresinde baglangica gore egzersiz
sonrast istatistiksel olarak anlamli fark bulunmazken, ortalamalar incelendiginde
Gowers siiresinin uzadig1 tespit edilmistir. Gruplar aras1 karsilastirmada ise yine
Gowers sliresinde ¢aligsma grubu lehine istatistiksel olarak anlamli fark bulunmustur.
Yine bu ¢alismay1 destekler sekilde calismamizda, NSAA skorlar1 ile Gowers siiresi
arasinda negatif yonde, kuvvetli iliski gosterilmisti. NSAA temel olarak
ambulasyonu degerlendiren bir fonksiyonel skala olmasina ragmen, oturmaya gelme,
sandalyeden ayaga kalkma, yerden kalkma gibi {ist ekstremite fonksiyonlarindan

etkilenen maddeler de igcermektedir. Dolayisiyla rutin iist ekstremite kuvvetlendirme



89

egzersizlerine oranla dinamik kol egzersizinin tipki el becerilerini korumada oldugu
gibi hem distal hem de proksimal {ist ekstremite fonksiyonlarmi da daha olumlu
yonde etkiledigi, alt ekstremite kadar iist ekstremitenin de katildig1 giinliik yasam
aktivitelerinde fonksiyonelligi ve hizi artirdig1 diisiinilmektedir. Bunun yani sira tist
ekstremiteye iligkin incelenen siireli performans test sonuglarindan T-shirt giyme
stiresinde calisma grubunda baslangi¢ ve egzersiz sonrasi fark bulunmazken, kontrol
grubunda siirenin uzamis olmasi da, kol ergometresi ile yapilan dinamik kol
egzersizinin, rutin iist ekstremite kuvvetlendirme egzersizine oranla iist ekstremite

fonksiyonelligine daha olumlu etkisi oldugunu diisiindiirmektedir.

Grange ve dig.’nin yazdig1 bir derlemede, egzersizin uygun yogunluk ve tip
ile dogru gergeklestirildiginde, stres altindaki spesifik fizyolojik sistemlerin
adaptasyonlarina bagl olarak kasin, kuvvet ve endurans gibi fizyolojik kapasitesinin
gelistirilebilecegi bildirilmistir (202). Ayni ¢alismada, 6zellikle DMD’1i ¢ocuklar ve
bireyler icin gelismis kas kuvveti ve enduransinin anahtar ihtiyaglar oldugu
vurgulanmistir. Bu nedenle, diisiik-orta siddette direngli ve aerobik egzersizin
cocuklarin aktif yasam sekli haline doniistiiriilmesi geregi iizerinde durulurken,
ozellikle ytiksek direngli ve eksentrik egzersiz egitimlerinden de uzak durulmasi
Onerilmistir (202). Baska bir ¢alismada benzer sekilde, DMD’li ¢ocuklarin yasam
kalitesinin artirilmasi igin birinci hedef olarak kas kuvveti ile kassal ve

kardiyovaskiiler enduransin artirilmasi gosterilmistir (203).

Calismamizda, st ekstremite ile ilgili enduranst degerlendirmek i¢in MEBT
bilateral ¢evirme ve unilateral yerlestirme parametreleri ile calisma grubunda 8
haftalik kol ergometresinde aerobik kol egzersizi ¢alismasinin her seansi oncesi ve
sonrast Olgiilen dirsek fleksiyon-ekstansiyon sayist kullanilmistir. Egzersiz oncesi
Ol¢iimlere gore egzersiz sonrasinda ¢aligma grubundaki olgularin her iki MEBT
parametresini  gerceklestirme siiresinin azalmasi, dakikadaki dirsek fleksiyon-
ekstansiyon sayisinin da 8 hafta boyunca bir platoya ulasana kadar diizenli artmasi,
dinamik kol egzersizi ¢alismasinin st ekstremiteye iliskin kassal enduransi
arttirdigin1 gostermektedir. Calisma grubundaki olgularin her seans dncesi ve sonrasi
Ol¢iilen dakikadaki dirsek fleksiyon-ekstansiyon sayisinin baglangica goére artmasi,

dinamik kol egzersizinin uzun siireli etkisinin bir sonucudur.
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Kontrol grubundaki olgularin bagslangica gore egzersiz sonrast MEBT nin
bilateral ¢evirme aktivitesini gerceklestirme siiresindeki azalma, iist ekstremite
kaslarma yonelik kuvvetlendirme egzersizlerinin de kassal enduransa olumlu
etkilerinin oldugunu diistindiirmiistiir. Literatlirdeki bir derlemede, kas hastalarinda
aerobik egzersiz ve kuvvetlendirme egzersizi kombinasyonunun etkinligini gosteren
ikinci seviye kanitlar bulundugu halde, aerobik egzersiz uygulamalarinin etkinligini
gosteren tigiincli seviye kanitlar bildirilmistir. Buna gore aerobik egzersiz ve
kuvvetlendirme egzersizi noromuskiiler hastaliklarda etkili bulunmustur (49).
Literatiirii destekler sekilde ¢alismamizda, ¢alisma ve kontrol grubundaki olgularin
gruplar arasi karsilagtirmasinda MEBT skorlar1 arasinda fark bulunmamasi, aerobik
egzersiz olan dinamik kol egzersizi ile rutin iist ekstremiteye iliskin kuvvetlendirme
egzersizlerinin her ikisinin de kassal enduransa olumlu katkilarinin oldugu

distiniilmektedir.

Calismamizda MEBT parametrelerini  gergeklestirme siiresi ile stireli
performans testlerinden T-shirt giyme ve ¢ikarma siiresi arasinda pozitif yonde,
kuvvetli iliski bulunmasi, egzersizler ile meydana gelen endurans artisinin st
ekstremiteye iliskin gilinliik aktivitelerdeki performansin hizini1 da artirabilecegini
gostermektedir. Noromuskiiler hastaliga sahip bireylerde siireli performans test
sonuglarinda siirenin azalmasi yoniinde bir degisim, ginliik yasamdaki aktivitelerin
daha hizli ve dolayisiyla daha az yorucu olabilecegini diisiindiirmektedir. Bu da

noromuskiiler hastaliklar i¢in yorgunlugu tolere etmede 6nemli bir kazanctir.

NMH’li bireyler egzersiz sirasinda ve uykuda solunum problemleri yasama
riskine sahiptirler. Yeni baslayan uyku bozukluklari, uyandiktan sonra
dinlenememislik hissi, sabah bas agrilar1 ve ortopne néromuskiiler hastaliga sahip
bireylerin uykuda yasadiklar1 solunum problemlerinin semptomlarindandir (49).
Fakat, solunum sikintisinin en erken semptomlar: siklikla ilk olarak egzersiz
sirasinda sik ve kisa soluk alip verme ile ortaya cikarak egzersiz toleransini
sinirlamaktadir (49). Ilerleyen dénemlerde ise solunum problemleri giinliik yasam
aktivitelerinde goriilmeye baslamaktadir. Hastalar genellikle yorgunluk ve soluk alip
verme sikintisiyla basa ¢ikmak i¢in bilingsiz olarak aktivitelerini sinirlama yolunu

segmektedir. Hastaligin ileri evrelerinde solunum kas zayifligi, hipoventilasyon ve
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hiperkapniye yol agan restriktif tipte solunum problemlerine neden olmaktadir. Her
ne kadar pulmoner fonksiyon testleri ile erken solunum kas tutulumu belirlenebilir
olsa da, heniiz restriktif tipte bir solunum bozuklugu goriilmeden bile egzersiz
sirasinda  dispne meydana gelebilmektedir. Ornegin, bazi hastalarda hastaligin
ilerleyen donemlerine kadar inspiratuar kas kuvvet 6l¢iimleri korunabilmektedir. Ek
olarak, ndromuskiiler hastalarda ilerleyen donemlere kadar fonksiyonel rezidiiel
kapasite de normal kalma egilimindedir (49). Bu nedenle hastaligin baslangicindan
itibaren, solunum kaslarimin kuvvetinin degerlendirilmesi, pulmoner fonksiyonu
gosteren testler ile erken belirtilerin fark edilmesi, solunum problemlerine erken

miidahale i¢in 6nem tagimaktadir.

Calismamizda, st ekstremiteye yonelik aerobik ve kuvvetlendirme
egzersizlerinin solunum fonksiyonlari tizerindeki etkisini belirlemek i¢in, elimizdeki
olanaklar dogrultusunda solunum fonksiyon testlerinden biri olan Pik Ekspiratuar
Akim (PEF) kullanilmistir. Calisma grubundaki olgularda, olciilen PEF degerinde
baslangica gore 8 haftalik dinamik kol egzersizi ¢alismasi sonrasinda istatistiksel
olarak anlamli bir artis bulunurken, kontrol grubundaki olgularda fark
bulunmamistir. Bu durum, st ekstremiteye yonelik aerobik egzersizin solunum
kaslarmin kuvvet ve enduransi iizerinde de olumlu etkileri oldugunu, hastalarin
tedavi programlar1 diizenlenirken solunum kas kuvvetini korumak ve gelistirmek,
respiratuar problemleri geciktirmek veya Onlemek igin solunum kaslarinin
calistirlmasinin yani sira iist ekstremiteye yonelik verilen aerobik egzersizlerin de
yardimc1 olabilecegini diisiindiirmektedir. Calismamizda ortaya ¢ikan, PEF degerleri
ile T-shirt giyme siiresi arasindaki negatif yondeki kuvvetli iliski, iist ekstremite
fonksiyonelligi ile solunum fonksiyonlar: arasindaki baglantiy1 desteklerken, PedsQL
cocuk formu skorlar1 ile PEF degeri arasindaki pozitif yonde orta kuvvetteki iliski,
cocuklarin, solunum fonksiyonlarmin, yasam kalitelerini algilamalar1 iizerinde de

etkili olabilecegini diisiindiirmektedir.

DMD gibi ciddi kronik bir hastaligin varlig, aile, bakim verenler ve hastalig
yasayan bireyler iizerinde 6nemli etkiler olusturmaktadir. Bu etkiler hastalig1 tasiyan
bireyler ve yakin ¢evresi tarafindan kisisel raporlama ile belirlenerek, hastanin ve

ailesinin goziinden hastaligin etkilerinin daha iyi anlasilmasimi saglamaktadir (60).
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Gilinliikk yasamda hastaligin tedavisi ile basa ¢ikmanin yaninda, DMD’nin klinik
ozellikleri ve progresyon hizi aileler iizerinde de 6nemli emosyonel yikima yol
acmaktadir. Kaybetme korkusu ve 6liim diisiinceleri bu ailelerde sik goriilen ve aci
veren deneyimleri olusturmaktadir (60). Diger kronik hastaliklarda oldugu gibi
DMD’li bir ¢ocuga sahip olmak, beraberinde stres, anksiyete ve ciddi depresyonu
getirmektedir (204-206). Yavas ve zor hastalik siireci aile bireylerinin enerjisinin ve
aile kaynaklarinin tilkenmesine neden olmaktadir (207). Tiim bunlar sonugta, genel
poplilasyonun diger iiyelerine oranla ¢ocuklarda daha kotii saglik durumu, agri ve
O0zre sebep olurken, c¢ocuklar ve ebeveynlerde yiiksek oranda duygu durum

bozukluklarina neden olmaktadir (207).

Karaduman ve dig.’nin serebral palsili ve ndromuskiiler hastaliga sahip
cocuklarin yasam Kkalitelerini Cocuk Saglik Anketi Aile Formu 50 (CHQ-Parent
Form 50)’yi kullanarak karsilagtirdiklar1 bir baska c¢aligmada, her iki kronik
hastalikta da cocuklarin fiziksel fonksiyonlar, emosyonel/davranigsal limitasyonlar
ve rol/sosyal-fiziksel limitasyonlar alt parametrelerinden benzer puanlar aldiklari
bildirilmistir (208). Ayn1 ¢alismada, her iki gruptaki ¢ocuklarin da sosyal katilim
sinirlanmalarinin benzer oldugu sonucuna varilmistir. Buna karsin; néromuskiiler
hastaliga sahip ailelerin, ¢ocuklarmin sagliginit daha kotii gordiikleri ve ¢ocuklarinin
fiziksel ve/veya psikososyal sagliklariyla ilgili serebral palsili ¢gocuklarin ailelerine
gore daha endiseli olduklar1 gosterilmistir (208). Grootenhuis ve dig.’nin, farkli
muskiiler distrofili hastalarin saglikla iliskili yasam kaliteleri lizerinde yaptigi bir
caligmada, benzer yastaki saglikli bireylere oranla distrofili bireylerin, saglikli iliskili
yagsam kalitelerinin, hastaligin siddetinden bagimsiz olarak hem emosyonel hem de

fiziksel yonlerden daha kotii oldugu sonucuna ulasiimistir (59).

Son yillarda DMD’li ¢ocuklarin yasam Xkaliteleri ile ilgili yaymlanan iki
onemli makalenin ilkinde, The Pediatric Quality of Life Inventory (PedsQL)-Generic
Core Scales (PedsQL-Genel Skala) kullanilarak 35 DMD’li ¢ocuk ve ailesinin
cevaplart karsilastirilmis, cevaplarda ¢ocuklar ve aileleri arasinda orta-zayif uyum
tespit edilmistir (209). ikinci yaymda, 44 DMD’li ¢ocuk ve ailesi iizerinde The
Pediatric Quality of Life Inventory (PedsQL)-Neuromuscular Module (PedsQL-3.0

Noromuskiiler Modiil)’iin gecerlilik ¢alismasi yapilmis ve bu Olglimiin  klinik
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calismalarda gecerli bir sonug 6l¢iimii olarak kullanilabilecegi sonucuna varilmigtir
(210).

Calismamizda calisma ve kontrol grubundaki olgularin baslangica gore
egzersiz programi uygulamalari sonrasi yasam kalitelerinin nasil etkilendiginin
belirlenmesi i¢in PedsQL-Noromuskiiler Modiil kullanilmigtir. Calisma ve kontrol
grubundaki olgularin ve ailelerinin yasam kalitesi anketinin 3 basliktan olusan alt
parametrelerinin skorlar1 ve toplam skorlar1 baslangica gore degismemekle birlikte,
yasam kalitesi agisindan gruplar arasinda da fark bulunmamistir. Saglikla iligkili
yasam kalitesi, yukarida bahsedildigi gibi emosyonel, sosyal ve fiziksel unsurlardan
etkilenmektedir. Ust ekstremiteye iliskin giinliik yasam aktivitelerindeki sinirlanma,
yasam kalitesinin fiziksel, emosyonel ve sosyal yonlerini olumsuz yonde etkileyen
Oonemli bir unsurdur; fakat tek unsur degildir. Bu nedenle ¢alismamiza dahil edilen
olgularin yasam kalitesi ile ilgili degerlendirme sonucunun baslangi¢

degerlendirmesine gore degismemesi beklenen bir sonug olarak goriilmektedir.

Calismamizda cocuklarin ve ebeveynlerin PedsQL skorlar1 arasinda pozitif
yonde, kuvvetli iligki bulunmasi, ¢ocuklarin, kendi yasam kalitelerini ebeveynleri
kadar hassas degerlendirebildiklerini diisiindiirmektedir. Ayn1 zamanda PedsQL
ebeveyn formu toplam skoru ile BUEFS arasindaki negatif yonde, orta kuvvetteki
iliski, ebeveynlerin, c¢ocuklarinin yasam kalitelerinin ¢ocugun {iist ekstremite

fonksiyonlarindan da etkilendigini diisiindiiglinii gostermektedir.

Sonug olarak; ¢alismamiz néromuskiiler hastaliklarda, 6zellikle de DMD’de
iist ekstremite fonksiyonel degerlendirmelerinin ve dinamik {ist ekstremite egzersiz
egitiminin Onemle ele alinmasi gerektigini her bakimdan ortaya koymaktadir.
Noromuskiiler hastaliga sahip ¢ocuklarda egzersiz programlari, ¢ocuklarin katilim ve
motivasyonlarini artirict sekilde planlanmalidir. Kol ergometresinde gergeklestirilen
dinamik kol egzersizi, iist ekstremite fonksiyonlarinda gerekli sinerjist kas
aktivitesinin ve govde desteginin daha fazla olmasi nedeniyle ¢ocuklar i¢in izole {ist
ekstremite kuvvetlendirme egzersizlerine oranla daha eglenceli, kolay ve avantajlidir.
Ayrica, ev programinda verilen kuvvetlendirme egzersizlerinin uygulanmasi

sirasinda kompansatuar paternlerin ebeveynler tarafindan farkedilip engellenmesi ve



94

etkin egzersiz yaptirilmasi daha zordur. Bu agidan kompansasyonlarin miimkiin
oldugunca 6nlendigi standart bir oturma pozisyonunda, fizyoterapistin gozetiminde
yaptirilan dinamik kol egzersizlerinin etkinliginin daha fazla oldugu ¢alismamizda

gosterilmistir.

Calismamizin en 6nemli sonuglarindan biri de sistematik ve dinamik tist
ekstremite caligmasinin ambulasyon ve solunum skorlarina etkisidir. Ortaya ¢ikan
sonugclar iist ekstremite caligsmasi ile de hastalarin fonksiyonel seviyesinin korunmasi
ve gelistirilmesinin miimkiin olabilecegi gosterilmistir. Dinamik kol egzersizlerinin
genel ambulasyon seviyesi ve solunum fonksiyonlari {izerindeki beklenenden fazla
olumlu etkileri de gbéz Oniine alindiginda, DMD’li hastalarin giinliik egzersiz
programlarinda, hastaliklarinin en erken donemlerinden itibaren aerobik st
ekstremite egzersizlerinin yer almasi gerektigi diistiniilmektedir. Boylece DMD’nin
ilerleyen devrelerinde ortaya ¢ikabilecek komplikasyonlarin —geciktirilmesi,
cocuklarin yasam kalitesinin korunmasi ve gelistirilmesinde dinamik kol

egzersizlerinin de etkisinin olabilecegi diislintilmektedir.

LIMIiTASYONLAR

Calismamiza dahil edilen olgu sayisinin, bazi degerlendirmelerin etkinligini
gostermede yetersiz kaldigi diisiinlilmektedir. Dinamik kol egzersizlerinin solunum
fonksiyonlar1 tiizerine etkisinin imkanlar dogrultusunda yalmizca PEF ile
degerlendirilebilmis olmasi ve diger solunum fonksiyon testlerinin uygulanamamis

olmasi, ¢caligmanin diger bir limitasyonu olarak goriilmektedir.

Calismada st ekstremiteyi degerlendirmek amaciyla birden fazla test
kullanilmis olmast g¢aligmanin limitasyonlarindan biri olarak degerlendirilebilir.
Noromuskiiler hastaliklarda iist ekstremiteyi degerlendiren standardize testlerin

eksikligi boyle bir zorunlulugu beraberinde getirmistir.
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6. SONUCLAR VE ONERILER

Duchenne Muskiiler Distrofi’li  hastalarda, 1st ekstremite dinamik

egzersizinin, iist ekstremite enduransi, fonksiyonel becerileri ve genel performans

tizerine etkisini incelemek amaciyla planladigimiz ¢aligmada asagidaki sonuglar elde

edilmistir.

1.

Ust ekstremiteye yonelik dinamik kol egzersizinin, kas kuvvetinde énemli bir
degisim olmaksizin kassal endurans, giinliik yasam aktivitelerindeki
performans, kol fonksiyonlari, el becerileri ve genel ambulasyon durumu ile
solunum fonksiyonlar1 tizerinde olumlu yonde etkili oldugu bulunmustur.

Ust ekstremiteye yonelik kuvvetlendirme egzersizlerinin, kavrama kuvveti ve
enduransta artis saglasa da elle ilgili fonksiyonel beceriler {izerinde, kol
fonksiyonlarinda, genel ambulasyon durumu, giinliik yasam aktivitelerindeki
performans ve solunum fonksiyonlari tizerinde etkili olmadigi bulunmustur.
Caligma ve kontrol grubundaki olgularin toplam iist ekstremite ve gdvde kas
kuvvetlerinde 8 haftalik egzersiz ¢alismasi boyunca kayip goriilmemesi ve
kuvvetin korunmus olmasi, progresif kas zayiflig1 ile karakterize DMD
hastalig1 i¢in egzersizin olumlu bir etkisinin olustugunu gdéstermektedir.

Kol ergometresinde yaptirilan dinamik kol egzersizi gibi proksimal kaslarin
daha aktif ¢alistig1 bir egzersiz tipinin, DMD’li ¢ocuklarda distal kaslarda da
kas kuvvetinin, el beceri ve fonksiyonlarinin korunmasima yardimeci
olabilecegi, fakat kuvvet artis1 saglamayacagr bulunmustur. Ayni1 zamanda
dinamik kol egzersizinin, alt ekstremite kadar iist ekstremitenin de katildigi,
proksimal kaslarin aktif olarak kullanildigi giinliik yasam aktivitelerinde
fonksiyonelligi ve hiz1 da artirdig1 gosterilmistir.

Literatiirde, Brooke Ust Ekstremite Fonksiyonel Smiflandirmasi disinda
noromuskiiler hastaliklara 6zel iist ekstremite fonksiyonel degerlendirmesi
bulunmamaktadir. Bu nedenle c¢alismamizda, egzersizlerin etkinligini
arastirmada, baska farkli hastaliklarda kullanilan {ist ekstremite fonksiyonel
testlerinden yararlanilmistir. Bunlardan, Serebral palsili c¢ocuklarin el

becerilerini degerlendirmek i¢in gelistirilmis olan MACS el becerisi 6l¢eginin
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ve hemiplejik hastalarin kol fonksiyonlarini degerlendirmek igin gelistirilmis
olan ARAT kol fonksiyon degerlendirmesinin, DMD’li ¢ocuklarin el
becerilerini ve list ekstremite fonksiyonlarini degerlendirmede ve minimal
farklar1 ortaya koymada yetersiz kaldig1 goriilmiistiir.

Hacettepe Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiiltesi, Fizyoterapi ve
Rehabilitasyon Boliimii, Noromuskiiler Hastaliklar Unitesi tarafindan
gelistirilen ve tez ¢alismamiz kapsaminda ilk kez kullanilan Kol Elevasyon
Degerlendirmesi (KED) 0Olgeginin sonuglari, kol ergometre ¢alismasinin
giinlik yasamda kol elevasyonu gerektiren aktivitelerdeki gelismeyi
gostermistir. Bunun yani sira olgularin kol elevasyon aktivitesini daha az
kompansasyonla yapabildikleri belirlenmistir. Diizenli dinamik egzersizle
elde edilen bu sonuglar, DMD’li ¢ocuklarin giinliik yasamda daha az efor
sarfederek aktivitelerini siirdiirmelerini saglayacaklarini gostermektedir.

KED 6l¢eginin NSAA gibi DMD’li ¢ocuklarin ambulasyon durumlarini
belirlemede gegerli ve giivenilir bulunmus bir dlgek ile olan pozitif yonde,
kuvvetli iliskisi ise DMD’li ¢ocuklarin genel ambulasyon durumunun iist
ekstremite fonksiyonlarindan etkilenebilecegini ve klinik pratikte st
ekstremite hareketlerinin degerlendirilmesinin bile ¢ocugun ambulasyon
durumu ile ilgili bilgi verebilecegini diisiindiirmektedir.

KED olceginin, gegerlilik ve giivenilirlik ¢aligmas1 yapildiktan sonra,
noromuskiiler hastaliga sahip bireylere 6zel gelistirilen bir iist ekstremite
hareket degerlendirme skalasi olarak literatiire katki saglayacagi
distiniilmektedir.

Caligmamizda etkinligi arastirilan her iki egzersiz tipinin de (dinamik kol
egzersizi ile ist ekstremiteye iliskin kuvvetlendirme egzersizleri) kassal
enduransa olumlu katkilarinin oldugu gosterilmistir. Egzersizler ile meydana
gelen endurans artisginin st ekstremiteye iligkin gilinliik aktivitelerdeki
performansin hizin1 da artirarak ndromuskiiler hastaliklar i¢in yorgunlugu
tolere etmede onemli bir kazang saglayabilecegi diisiiniilmektedir.
Calismamizda tist ekstremiteye yonelik aerobik egzersizin solunum kaslarinin
kuvvet ve enduransi lizerinde olumlu etkileri oldugu, hastalarin tedavi

programlar1 diizenlenirken solunum kas kuvvetini korumak ve gelistirmek,
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respiratuar problemleri geciktirmek veya dnlemek i¢in solunum kaslarinin
caligtirilmasinin  yan1 swra st ekstremiteye yonelik verilen aerobik

egzersizlerin de yardimci olabilecegini gostermektedir.

Sonug olarak; calismamiz DMD’de heniiz iist ekstremite fonksiyonlarinda
ciddi kayiplarin  goriilmedigi erken donemlerden itibaren st ekstremite
fonksiyonlarmin ayrintili degerlendirilmesinin ve bu fonksiyonlari1 korumak ve/veya
gelistirmeye yonelik egzersiz egitimlerine baslanmasinin  dnemini ortaya

koymaktadir.



10.

98

7. KAYNAKLAR

Bushby, K., Finkel, R., Birnkrant, D.J., Case, L.E., Clemens, P.R., Cripe, L. ve
digerleri. (2010) Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy,
part 1: diagnosis, and pharmacological and psychosocial management. Lancet
Neurol, 9 (1), 77-93.

van Essen, A.J., Busch, H.F., te Meerman, G.J.,ten Kate, L.P. (1992) Birth and
population prevalence of Duchenne muscular dystrophy in The Netherlands.
Hum Genet, 88 (3), 258-266.

Drousiotou, A., loannou, P., Georgiou, T., Mavrikiou, E., Christopoulos, G.,
Kyriakides, T. ve digerleri. (1998) Neonatal screening for Duchenne muscular
dystrophy: a novel semiquantitative application of the bioluminescence test for
creatine kinase in a pilot national program in Cyprus. Genet Test, 2 (1), 55-60.
Bradley, D., Parsons, E. (1998) Newborn screening for Duchenne muscular
dystrophy. Semin Neonatol 3,27-34.

Emery, A.E. (1991) Population frequencies of inherited neuromuscular
diseases-a world survey. Neuromuscul Disord 1,19-29.

Hsu, J.D.,Furumasu, J. (1993) Gait and posture changes in the Duchenne
muscular dystrophy child. Clin Orthop Relat Res (288), 122-125.

Jansen, M., de Groot, 1.J., van Alfen, N.,Geurts, A. (2010) Physical training in
boys with Duchenne Muscular Dystrophy: the protocol of the No Use is Disuse
study. BMC Pediatr, 10, 55.

Biggar, W.D., Harris, V.A., Eliasoph, L.,Alman, B. (2006) Long-term benefits
of deflazacort treatment for boys with Duchenne muscular dystrophy in their
second decade. Neuromuscul Disord, 16 (4), 249-255.

Hoffman, E.P., Brown, R.H.,Kunkel, L.M. (1992) Dystrophin: the protein
product of the Duchene muscular dystrophy locus. 1987. Biotechnology, 24,
457-466.

Kanagawa, M., Toda, T. (2006) The genetic and molecular basis of muscular
dystrophy: roles of cell-matrix linkage in the pathogenesis. J Hum Genet, 51
(11), 915-926.



11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

99

Bartels, B., Pangalila, R.F., Bergen, M.P., Cobben, N.A. Stam,
H.J.,Roebroeck, M.E. (2011) Upper limb function in adults with Duchenne
muscular dystrophy. J Rehabil Med, 43 (9), 770-775.

McDonald, C.M. (2002) Physical activity, health impairments, and disability in
neuromuscular disease. Am J Phys Med Rehabil, 81 (11 Suppl), S108-120.
Roland, E.H. (2000) Muscular dystrophy. Pediatr Rev, 21 (7), 233-237; quiz
238.

Emery, A.E. (1991) Population frequencies of inherited neuromuscular
diseases--a world survey. Neuromuscul Disord, 1 (1), 19-29.

Emery, A.E., Muntoni, F. (2003). Duchenne muscular dystrophy. Oxford:
Oxford University Press.

Essex, C.,Roper, H. (2001) Lesson of the week: late diagnosis of Duchenne's
muscular dystrophy presenting as global developmental delay. BMJ, 323
(7303), 37-38.

Manzur, A.Y.,Muntoni, F. (2009) Diagnosis and new treatments in muscular
dystrophies. J Neurol Neurosurg Psychiatry, 80 (7), 706-714.

Eagle, M., Bourke, J., Bullock, R., Gibson, M., Mehta, J., Giddings, D. ve
digerleri. (2007) Managing Duchenne muscular dystrophy--the additive effect
of spinal surgery and home nocturnal ventilation in improving survival.
Neuromuscul Disord, 17 (6), 470-475.

Kohler, M., Clarenbach, C.F., Bahler, C., Brack, T., Russi, E.W.,Bloch, K.E.
(2009) Disability and survival in Duchenne muscular dystrophy. J Neurol
Neurosurg Psychiatry, 80 (3), 320-325.

Muntoni, F., Torelli, S.,Ferlini, A. (2003) Dystrophin and mutations: one gene,
several proteins, multiple phenotypes. Lancet Neurol, 2 (12), 731-740.

Yiu, E.M.,Kornberg, A.J. (2008) Duchenne muscular dystrophy. Neurol India,
56 (3), 236-247.

Aartsma-Rus, A., Van Deutekom, J.C., Fokkema, I.F., Van Ommen, G.J.,Den
Dunnen, J.T. (2006) Entries in the Leiden Duchenne muscular dystrophy
mutation database: an overview of mutation types and paradoxical cases that

confirm the reading-frame rule. Muscle Nerve, 34 (2), 135-144.



23.

24.

25.

26.

217.

28.

29.

30.

31.

32.

33.

100

Beggs, A.H., Koenig, M., Boyce, F.M.,Kunkel, L.M. (1990) Detection of
98%o0f DMD/BMD gene deletions by polymerase chain reaction. Hum Genet,
86 (1), 45-48.

Liechti-Gallati, S., Koenig, M., Kunkel, L.M., Frey, D., Boltshauser, E.,
Schneider, V. ve digerleri. (1989) Molecular deletion patterns in Duchenne and
Becker type muscular dystrophy. Hum Genet, 81 (4), 343-348.

Roberts, R.G., Gardner, R.J.,Bobrow, M. (1994) Searching for the 1 in
2,400,000: a review of dystrophin gene point mutations. Hum Mutat, 4 (1), 1-
11.

Guglieri, M., Bushby, K.. (2011) Recent developments in the management of
Duchenne muscular dystrophy. Paeditrics and Child Health 21 (11).

Korones, D.N., Brown, M.R.,Palis, J. (2001) "Liver function tests" are not
always tests of liver function. Am J Hematol, 66 (1), 46-48.

Rosalki, S.B. (1989) Serum enzymes in disease of skeletal muscle. Clin Lab
Med, 9 (4), 767-781.

Gatta, V., Scarciolla, O., Gaspari, A.R., Palka, C., De Angelis, M.V., Di Muzio,
A. ve digerleri. (2005) Identification of deletions and duplications of the DMD
gene in affected males and carrier females by multiple ligation probe
amplification (MLPA). Hum Genet, 117 (1), 92-98.

Chamberlain, J.S., Gibbs, R.A., Ranier, J.E., Nguyen, P.N.,Caskey, C.T. (1988)
Deletion screening of the Duchenne muscular dystrophy locus via multiplex
DNA amplification. Nucleic Acids Res, 16 (23), 11141-11156.

Jones, H., De Vivo, D. C., Darras, B. T.. (2003). Neuromuscular disorders of
infancy, childhood and adolescence. A clinician’s approach. Oxford:
Butterworth-Heinemann.

Bell, C.D.,Conen, P.E. (1967) Change in fiber size in Duchenne muscular
dystrophy. Neurology, 17 (9), 902-913.

Hoffman, E.P., Fischbeck, K.H., Brown, R.H., Johnson, M., Medori, R., Loike,
J.D. ve digerleri. (1988) Characterization of dystrophin in muscle-biopsy
specimens from patients with Duchenne's or Becker's muscular dystrophy. N
Engl J Med, 318 (21), 1363-1368.



34.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

101

Nicholson, L.V., Johnson, M.A., Bushby, K.M., Gardner-Medwin, D., Curtis,
A., Ginjaar, [.B. ve digerleri. (1993) Integrated study of 100 patients with Xp21
linked muscular dystrophy using clinical, genetic, immunochemical, and
histopathological data. Part 1. Trends across the clinical groups. J Med Genet,
30 (9), 728-736.

Arahata, K., Ishihara, T., Kamakura, K., Tsukahara, T., Ishiura, S., Baba, C. ve
digerleri. (1989) Mosaic expression of dystrophin in symptomatic carriers of
Duchenne's muscular dystrophy. N Engl J Med, 320 (3), 138-142.
Hoogerwaard, E.M., Ginjaar, 1.B., Bakker, E.,de Visser, M. (2005) Dystrophin
analysis in carriers of Duchenne and Becker muscular dystrophy. Neurology,
65 (12), 1984-1986.

Dubowitz, V. (1995). Muscle Disorders in Childhood: W. B. Saunders
Company Ltd..

Chris, K. (2006) Observational Gait Analysis (Clinical Gait Analysis Theory
and Practise). Elsevier Churchill Livingston Pubs, 2 (14), 145-190.

James WV, O.J. (1984) Upper Limb weakness in children with Duchenne
muscular dystrophy-a neglected problem. Prosthetics and Orthotics
International, 8, 111-113.

McDonald, C.M., Abresch, R.T., Carter, G.T., Fowler, W.M., Jr., Johnson,
E.R., Kilmer, D.D. ve digerleri. (1995) Profiles of neuromuscular diseases.
Duchenne muscular dystrophy. Am J Phys Med Rehabil, 74 (5 Suppl), S70-92.
Quinlivan, R., Roper, H., Davie, M., Shaw, N.J., McDonagh, J.,Bushby, K.
(2005) Report of a Muscular Dystrophy Campaign funded workshop
Birmingham, UK, January 16th 2004. Osteoporosis in Duchenne muscular
dystrophy; its prevalence, treatment and prevention. Neuromuscul Disord, 15
(1), 72-79.

Vestergaard, P., Glerup, H., Steffensen, B.F., Rejnmark, L., Rahbek,
J.,Moseklide, L. (2001) Fracture risk in patients with muscular dystrophy and
spinal muscular atrophy. J Rehabil Med, 33 (4), 150-155.

Zwarts, M.J., Bleijenberg, G.van Engelen, B.G. (2008) Clinical
neurophysiology of fatigue. Clin Neurophysiol, 119 (1), 2-10.



44,

45.

46.

47.

48.

49.

50.

51.

52.

53.

54.

55.

102

Schillings, M.L., Kalkman, J.S., Janssen, H.M., van Engelen, B.G.,
Bleijenberg, G., Zwarts, M.J.. (2007) Experienced and physiological fatigue in
neuromuscular disorders. Clin Neurophysiol, 118, 292-300.

Belanger, A.Y., Noel, G.,Cote, C. (1991) A comparison of contractile
properties in the preferred and nonpreferred leg in a mixed sample of
dystrophic patients. Am J Phys Med Rehabil, 70 (4), 201-205.

Granchelli, J.A., Pollina, C.,Hudecki, M.S. (2000) Pre-clinical screening of
drugs using the mdx mouse. Neuromuscul Disord, 10 (4-5), 235-2309.

Lim, J.H., Kim, D.Y.,Bang, M.S. (2004) Effects of exercise and steroid on
skeletal muscle apoptosis in the mdx mouse. Muscle Nerve, 30 (4), 456-462.
Dunn, J.F., Tracey, I.,Radda, G.K. (1993) Exercise metabolism in Duchenne
muscular dystrophy: a biochemical and [31P]-nuclear magnetic resonance
study of mdx mice. Proc Biol Sci, 251 (1332), 201-206.

Aboussouan, L.S. (2009) Mechanisms of exercise limitation and pulmonary
rehabilitation for patients with neuromuscular disease. Chron Respir Dis, 6 (4),
231-249.

Phillips, M.F., Quinlivan, R.C., Edwards, R.H.,Calverley, P.M. (2001) Changes
in spirometry over time as a prognostic marker in patients with Duchenne
muscular dystrophy. Am J Respir Crit Care Med, 164 (12), 2191-2194.

Rideau, Y., Jankowski, L.W.,Grellet, J. (1981) Respiratory function in the
muscular dystrophies. Muscle Nerve, 4 (2), 155-164.

Bushby, K., Bourke, J., Bullock, R., Eagle, M., Gibson, M., Quinby, J.. (2005)
The multidisciplinary management of Duchenne muscular dystrophy. Current
Paediatrics, 15, 292-300.

Chenard, A.A., Becane, H.M., Tertrain, F., de Kermadec, J.M.,Weiss, Y.A.
(1993) Ventricular arrhythmia in Duchenne muscular dystrophy: prevalence,
significance and prognosis. Neuromuscul Disord, 3 (3), 201-206.

Nigro, G., Comi, L.l., Politano, L.,Bain, R.J. (1990) The incidence and
evolution of cardiomyopathy in Duchenne muscular dystrophy. Int J Cardiol,
26 (3), 271-277.

Eiser, C.,Morse, R. (2001) A review of measures of quality of life for children
with chronic illness. Arch Dis Child, 84 (3), 205-211.



56.

57.

58.

59.

60.

61.

62.

63.

64.

65.

103

Bothwell, J.E., Dooley, J.M., Gordon, K.E., MacAuley, A., Camfield,
P.R.,MacSween, J. (2002) Duchenne muscular dystrophy--parental perceptions.
Clin Pediatr (Phila), 41 (2), 105-1009.

Gibson, B. (2001) Long-term ventilation for patients with Duchenne muscular
dystrophy: physicians' beliefs and practices. Chest, 119 (3), 940-946.

Abresch, R.T., Seyden, N.K.,Wineinger, M.A. (1998) Quality of life. Issues for
persons with neuromuscular diseases. Phys Med Rehabil Clin N Am, 9 (1), 233-
248.

Grootenhuis, M.A., de Boone, J.,van der Kooi, A.J. (2007) Living with
muscular dystrophy: health related quality of life consequences for children and
adults. Health Qual Life Outcomes, 5, 31.

Baiardini, 1., Minetti, C., Bonifacino, S., Porcu, A., Klersy, C., Petralia, P. ve
digerleri. (2011) Quality of life in Duchenne muscular dystrophy: the subjective
impact on children and parents. J Child Neurol, 26 (6), 707-713.

Karaduman, A., Yilmaz, O., Tiiziin, E.H., Giinel, M.K., Aras, B., Mutlu, A.,
Tarsuslu, T., Aras, O.. (2010) A comparison of quality of life in children with
cerebral palsy and neuromuscular diseases. Fizyoterapi Rehabilitasyon, 21 (1),
3-10.

Eagle, M. (2002) Report on the muscular dystrophy campaign workshop:
exercise in neuromuscular diseases Newcastle, January 2002. Neuromuscul
Disord, 12 (10), 975-983.

Bar-or, O., Rowland, T.W. (2004) Neuromuscular and musculoskeletal
diseases. Pediatric Exercise Medicine From Physiology Principles to Health
Care Application. Human Kinetics, 269-303.

Moxley, R.T., 3rd, Ashwal, S., Pandya, S., Connolly, A., Florence, J.,
Mathews, K. ve digerleri. (2005) Practice parameter: corticosteroid treatment of
Duchenne dystrophy: report of the Quality Standards Subcommittee of the
American Academy of Neurology and the Practice Committee of the Child
Neurology Society. Neurology, 64 (1), 13-20.

Angelini, C. (2007) The role of corticosteroids in muscular dystrophy: a critical
appraisal. Muscle Nerve, 36 (4), 424-435.



66.

67.

68.

69.

70.

71.

72.

73.

74.

75.

104

King, W.M., Ruttencutter, R., Nagaraja, H.N., Matkovic, V., Landoll, J., Hoyle,
C. ve digerleri. (2007) Orthopedic outcomes of long-term daily corticosteroid
treatment in Duchenne muscular dystrophy. Neurology, 68 (19), 1607-1613.
Fenichel, G.M., Florence, J.M., Pestronk, A., Mendell, J.R., Moxley, R.T., 3rd,
Griggs, R.C. ve digerleri. (1991) Long-term benefit from prednisone therapy in
Duchenne muscular dystrophy. Neurology, 41 (12), 1874-1877.

Bonifati, M.D., Ruzza, G., Bonometto, P., Berardinelli, A., Gorni, K., Orcesi,
S. ve digerleri. (2000) A multicenter, double-blind, randomized trial of
deflazacort versus prednisone in Duchenne muscular dystrophy. Muscle Nerve,
23 (9), 1344-1347.

Yilmaz, O., Karaduman, A., Topaloglu, H. (2004) Prednisolone therapy in
Duchenne muscular dystrophy prolongs ambulation and prevents scoliosis. Eur
J Neurol, 11, 541-544.

Cyrulnik, S.E., Fee, R.J., Batchelder, A., Kiefel, J., Goldstein, E.,Hinton, V.J.
(2008) Cognitive and adaptive deficits in young children with Duchenne
muscular dystrophy (DMD). J Int Neuropsychol Soc, 14 (5), 853-861.

Green, J.M.,Murton, F.E. (1996) Diagnosis of Duchenne muscular dystrophy:
parents' experiences and satisfaction. Child Care Health Dev, 22 (2), 113-128.
Nereo, N.E., Fee, R.J.,Hinton, V.J. (2003) Parental stress in mothers of boys
with duchenne muscular dystrophy. J Pediatr Psychol, 28 (7), 473-484.

Poysky, J.,Behavior in, D.M.D.S.G. (2007) Behavior patterns in Duchenne
muscular dystrophy: report on the Parent Project Muscular Dystrophy behavior
workshop 8-9 of December 2006, Philadelphia, USA. Neuromuscul Disord, 17
(11-12), 986-994.

Hendriksen, J.G., Poysky, J.T., Schrans, D.G., Schouten, E.G., Aldenkamp,
A.P.Vles, J.S. (2009) Psychosocial adjustment in males with Duchenne
muscular dystrophy: psychometric properties and clinical utility of a parent-
report questionnaire. J Pediatr Psychol, 34 (1), 69-78.

Brooke, M.H., Fenichel, G.M., Griggs, R.C., Mendell, J.R., Moxley, R.,
Florence, J. ve digerleri. (1989) Duchenne muscular dystrophy: patterns of
clinical progression and effects of supportive therapy. Neurology, 39 (4), 475-
481.



76.

77.

78.

79.

80.

81.

82.

83.

84.

85.

86.

87.

105

Johnson, E.W. (1977) Walter J. Zeiter Lecture: pathokinesiology of Duchenne
muscular dystrophy: implications for management. Arch Phys Med Rehabil, 58
(1), 4-7.

Sutherland, D.H., Olshen, R., Cooper, L., Wyatt, M., Leach, J., Mubarak, S. ve
digerleri. (1981) The pathomechanics of gait in Duchenne muscular dystrophy.
Dev Med Child Neurol, 23 (1), 3-22.

Archibald, K.C.,Vignos, P.J., Jr. (1959) A study of contractures in muscular
dystrophy. Arch Phys Med Rehabil, 40 (4), 150-157.

Johnson, E.R., Fowler, W.M., Jr.Lieberman, J.S. (1992) Contractures in
neuromuscular disease. Arch Phys Med Rehabil, 73 (9), 807-810.

Dubowitz, V. (1964) Progressive Muscular Dystrophy: Prevention of
Deformities. Clin Pediatr (Phila), 3, 323-328.

Dubowitz, V. (1977) Prevention of deformities. Isr J Med Sci, 13 (2), 183-188.
Fowler, W.M., Jr. (1982) Rehabilitation management of muscular dystrophy
and related disorders: 1l. Comprehensive care. Arch Phys Med Rehabil, 63 (7),
322-328.

Vignos, P.J., Jr. (1983) Physical models of rehabilitation in neuromuscular
disease. Muscle Nerve, 6 (5), 323-338.

Siegel, 1.M.,Weiss, L.A. (1982) Postural substitution in Duchenne's muscular
dystrophy. JAMA, 247 (5), 584.

Vignos, P.J., Wagner, M.B., Karlinchak, B.,Katirji, B. (1996) Evaluation of a
program for long-term treatment of Duchenne muscular dystrophy. Experience
at the University Hospitals of Cleveland. J Bone Joint Surg Am, 78 (12), 1844-
1852.

Vignos, P.J. (1968) Rehabilitation in progressive muscular dystrophy.
Rehabilitation and medicine.

Hyde, S.A., FlLytrup, 1., Glent, S., Kroksmark, A.K., Salling, B., Steffensen,
B.F. ve digerleri. (2000) A randomized comparative study of two methods for
controlling Tendo Achilles contracture in Duchenne muscular dystrophy.
Neuromuscul Disord, 10 (4-5), 257-263.



88.

89.

90.

91.

92.

93.

94.

95.

96.

97.

98.

99.

106

Scott, O.M., Hyde, S.A., Goddard, C.,Dubowitz, V. (1981) Prevention of
deformity in Duchenne muscular dystrophy. A prospective study of passive
stretching and splintage. Physiotherapy, 67 (6), 177-180.

McDonald, C.M. (1998) Limb contractures in progressive neuromuscular
disease and the role of stretching, orthotics, and surgery. Phys Med Rehabil
Clin N Am, 9 (1), 187-211.

Siegel, 1.M. (1975) Plastic-molded knee-ankle-foot orthoses in the treatment of
Duchenne muscular dystrophy. Arch Phys Med Rehabil, 56 (7), 322.

Bakker, J.P., De Groot, 1.J., De Jong, B.A., Van Tol-De Jager, M.A.,Lankhorst,
G.J. (1997) Prescription pattern for orthoses in The Netherlands: use and
experience in the ambulatory phase of Duchenne muscular dystrophy. Disabil
Rehabil, 19 (8), 318-325.

Bakker, J.P., de Groot, 1.J., Beckerman, H., de Jong, B.A.,Lankhorst, G.J.
(2000) The effects of knee-ankle-foot orthoses in the treatment of Duchenne
muscular dystrophy: review of the literature. Clin Rehabil, 14 (4), 343-359.
Miller, G.,Dunn, N. (1982) An outline of the management and prognosis of
Duchenne muscular dystrophy in Western Australia. Aust Paediatr J, 18 (4),
277-282.

Vignos, P.J., Jr,Watkins, M.P. (1966) The effect of exercise in muscular
dystrophy. JAMA, 197 (11), 843-848.

de Lateur, B.J.,Giaconi, R.M. (1979) Effect on maximal strength of
submaximal exercise in Duchenne muscular dystrophy. Am J Phys Med, 58 (1),
26-36.

Fowler, W.M., Jr. (1984) Importance of overwork weakness. Muscle Nerve, 7
(6), 496-499.

Armstrong, R.B., Warren, G.L.,Warren, J.A. (1991) Mechanisms of exercise-
induced muscle fibre injury. Sports Med, 12 (3), 184-207.

Fowler, W.M., Jr. (2002) Role of physical activity and exercise training in
neuromuscular diseases. Am J Phys Med Rehabil, 81 (11 Suppl), S187-195.
Sockolov, R., Irwin, B., Dressendorfer, R.H.,Bernauer, E.M. (1977) Exercise
performance in 6-to-11-year-old boys with Duchenne muscular dystrophy. Arch
Phys Med Rehabil, 58 (5), 195-201.



100.

101.

102.

103.

104.

105.

106.

107.

108.

109.

110.

107

Petrof, B.J. (1998) The molecular basis of activity-induced muscle injury in
Duchenne muscular dystrophy. Mol Cell Biochem, 179 (1-2), 111-123.

Ansved, T. (2003) Muscular dystrophies: infl uence of physical conditioning on
the disease evolution. Curr Opin Clin Nutr Metab Care 6,435-439.

Allen, D.G. (2001) Eccentric muscle damage: mechanisms of early reduction of
force. Acta Physiol Scand, 171 (3), 311-319.

Eagle, M., Baudouin, S.V., Chandler, C., Giddings, D.R., Bullock, R.,Bushby,
K. (2002) Survival in Duchenne muscular dystrophy: improvements in life
expectancy since 1967 and the impact of home nocturnal ventilation.
Neuromuscul Disord, 12 (10), 926-929.

Garrood, P., Eagle, M., Jardine, P.E., Bushby, K.Straub, V. (2008)
Myoglobinuria in boys with Duchenne muscular dystrophy on corticosteroid
therapy. Neuromuscul Disord, 18 (1), 71-73.

Kaczar, J.J., Hal,l J.E., Payne, E., Tarnopolsky, M.A.. (2007) Low intensity
training decreases markers of oxidative stres in skeletal muscle of mdx mice.
Free Radic Biol Med, 43, 145-154.

Hayes, A.,Williams, D.A. (1996) Beneficial effects of voluntary wheel running
on the properties of dystrophic mouse muscle. J Appl Physiol, 80 (2), 670-679.
Webster, C., Silberstein, L., Hays, A.P.,Blau, H.M. (1988) Fast muscle fibers
are preferentially affected in Duchenne muscular dystrophy. Cell, 52 (4), 503-
513.

Pellegrini, N., Pelletier, A., Orlikowski, D., Lolierou, C., Ruquet, M., Raphael,
J.C. ve digerleri. (2007) Hand versus mouth for call-bell activation by DMD
and Becker patients. Neuromuscul Disord, 17 (7), 532-536.

Pellegrini, N., Guillon, B., Prigent, H., Pellegrini, M., Orlikovski, D., Raphael,
J.C. ve digerleri. (2004) Optimization of power wheelchair control for patients
with severe Duchenne muscular dystrophy. Neuromuscul Disord, 14 (5), 297-
300.

Rideau, Y., Duport, G., Delaubier, A., Guillou, C., Renardel-Irani, A.,Bach,
J.R. (1995) Early treatment to preserve quality of locomotion for children with

Duchenne muscular dystrophy. Semin Neurol, 15 (1), 9-17.



111.

112.

113.

114.

115.

116.

117.

118.

119.

120.

121.

108

Forst, J.,Forst, R. (1999) Lower limb surgery in Duchenne muscular dystrophy.
Neuromuscul Disord, 9 (3), 176-181.

Scher, D.M.,Mubarak, S.J. (2002) Surgical prevention of foot deformity in
patients with Duchenne muscular dystrophy. J Pediatr Orthop, 22 (3), 384-391.
Sussman, M. (2002) Duchenne muscular dystrophy. J Am Acad Orthop Surg,
10 (2), 138-151.

Shapiro, F. (2003). Neuromuscular disorders of infancy, childhood, and
adolescence: a clinician’s approach. Orthopedic treatment (s. 1259-1263).
Amsterdam/Boston: Butterworth-Heinemann

Siegel, 1.M., Miller, J.E.,Ray, R.D. (1968) Subcutaneous lower limb tenotomy
in the treatment of pseudohypertrophic muscular dystrophy. Description of
technique and presentation of twenty-one cases. J Bone Joint Surg Am, 50 (7),
1437-1443.

Smith, S.E., Green, N.E., Cole, R.J., Robison, J.D.,Fenichel, G.M. (1993)
Prolongation of ambulation in children with Duchenne muscular dystrophy by
subcutaneous lower limb tenotomy. J Pediatr Orthop, 13 (3), 336-340.

Smith, A.D., Koreska, J.,Moseley, C.F. (1989) Progression of scoliosis in
Duchenne muscular dystrophy. J Bone Joint Surg Am, 71 (7), 1066-1074.
Alman, B.A., Raza, S.N.,Biggar, W.D. (2004) Steroid treatment and the
development of scoliosis in males with duchenne muscular dystrophy. J Bone
Joint Surg Am, 86-A (3), 519-524.

Talim, B., Malaguti, C., Gnudi, S., Politano, L.,Merlini, L. (2002) Vertebral
compression in  Duchenne muscular dystrophy following deflazacort.
Neuromuscul Disord, 12 (3), 294-295.

Bothwell, J.E., Gordon, K.E., Dooley, J.M., MacSween, J., Cummings,
E.A.,Salisbury, S. (2003) Vertebral fractures in boys with Duchenne muscular
dystrophy. Clin Pediatr (Phila), 42 (4), 353-356.

Velasco, M.V., Colin, A.A., Zurakowski, D., Darras, B.T.,Shapiro, F. (2007)
Posterior spinal fusion for scoliosis in duchenne muscular dystrophy diminishes
the rate of respiratory decline. Spine (Phila Pa 1976), 32 (4), 459-465.



122.

123.

124.

125.

126.

127.

128.

129.

130.

131.

132.

109

Shapiro, F., Sethna, N., Colan, S., Wohl, M.E.,Specht, L. (1992) Spinal fusion
in Duchenne muscular dystrophy: a multidisciplinary approach. Muscle Nerve,
15 (5), 604-614.

Heller, K.D., Wirtz, D.C., Siebert, C.H.,Forst, R. (2001) Spinal stabilization in
Duchenne muscular dystrophy: principles of treatment and record of 31
operative treated cases. J Pediatr Orthop B, 10 (1), 18-24.

Biggar, W.D., Bachrach, L.K., Henderson, R.C., Kalkwarf, H., Plotkin,
H.,.Wong, B.L. (2005) Bone health in Duchenne muscular dystrophy: a
workshop report from the meeting in Cincinnati, Ohio, July 8, 2004.
Neuromuscul Disord, 15 (1), 80-85.

McDonald, D.G.M., Kinali, M., Gallagher, A.C. (2002) Fracture prevalence in
Duchenne muscular dystrophy.. Dev Med Child Neurol 44, 695-698.
Gomez-Merino, E.,Bach, J.R. (2002) Duchenne muscular dystrophy:
prolongation of life by noninvasive ventilation and mechanically assisted
coughing. Am J Phys Med Rehabil, 81 (6), 411-415.

Niranjan, V.,Bach, J.R. (1998) Noninvasive management of pediatric
neuromuscular ventilatory failure. Crit Care Med, 26 (12), 2061-2065.

Tzeng, A.C.,Bach, J.R. (2000) Prevention of pulmonary morbidity for patients
with neuromuscular disease. Chest, 118 (5), 1390-1396.

American Academy of Pediatrics Section on, C.,Cardiac, S. (2005)
Cardiovascular health supervision for individuals affected by Duchenne or
Becker muscular dystrophy. Pediatrics, 116 (6), 1569-1573.

de Kermadec, J.M., Becane, H.M., Chenard, A., Tertrain, F.,Weiss, Y. (1994)
Prevalence of left ventricular systolic dysfunction in Duchenne muscular
dystrophy: an echocardiographic study. Am Heart J, 127 (3), 618-623.
Moriuchi, T., Kagawa, N., Mukoyama, M.,Hizawa, K. (1993) Autopsy analyses
of the muscular dystrophies. Tokushima J Exp Med, 40 (1-2), 83-93.

Bushby, K., Muntoni, F.,Bourke, J.P. (2003) 107th ENMC international
workshop: the management of cardiac involvement in muscular dystrophy and
myotonic dystrophy. 7th-9th June 2002, Naarden, the Netherlands.
Neuromuscul Disord, 13 (2), 166-172.



133.

134.

135.

136.

137.

138.

139.

140.

141.

142.

110

McNally, E.M. (2007) New approaches in the therapy of cardiomyopathy in
muscular dystrophy. Annu Rev Med, 58, 75-88.

Duboc, D., Meune, C., Lerebours, G., Devaux, J.Y., Vaksmann, G.,Becane,
H.M. (2005) Effect of perindopril on the onset and progression of left
ventricular dysfunction in Duchenne muscular dystrophy. J Am Coll Cardiol,
45 (6), 855-857.

Cyrulnik, S.E., Fee, R.J., De Vivo, D.C., Goldstein, E.,Hinton, V.J. (2007)
Delayed developmental language milestones in children with Duchenne's
muscular dystrophy. J Pediatr, 150 (5), 474-478.

Guglieri, M.,Bushby, K. (2010) Molecular treatments in Duchenne muscular
dystrophy. Curr Opin Pharmacol, 10 (3), 331-337.

Alter, J., et al.. (2006) Sustemic delivery of morpholino oligunucleotide
restores dystrophin expression bodywide and improves dystrophic pathology.
Nat Med 12, 175-177.

van Deutekom, J.C., Janson, A.A., Ginjaar, I.B., Frankhuizen, W.S., Aartsma-
Rus, A., Bremmer-Bout, M. ve digerleri. (2007) Local dystrophin restoration
with antisense oligonucleotide PRO051. N Engl J Med, 357 (26), 2677-2686.
Wilton, S. (2007) PTC124, nonsense mutations and Duchenne muscular
dystrophy. Neuromuscul Disord, 17 (9-10), 719-720.

Barton-Davis, E.R., Cordier, L., Shoturma, D.I., Leland, S.E.,Sweeney, H.L.
(1999) Aminoglycoside antibiotics restore dystrophin function to skeletal
muscles of mdx mice. J Clin Invest, 104 (4), 375-381.

Wagner, K.R., Hamed, S., Hadley, D.W., Gropman, A.L., Burstein, A.H.,
Escolar, D.M. ve digerleri. (2001) Gentamicin treatment of Duchenne and
Becker muscular dystrophy due to nonsense mutations. Ann Neurol, 49 (6),
706-711.

Hirawat, S., Welch, E.M., Elfring, G.L., Northcutt, V.J., Paushkin, S., Hwang,
S. ve digerleri. (2007) Safety, tolerability, and pharmacokinetics of PTC124, a
nonaminoglycoside nonsense mutation suppressor, following single- and
multiple-dose administration to healthy male and female adult volunteers. J
Clin Pharmacol, 47 (4), 430-444.



143.

144,

145.

146.

147.

148.

149.

150.

151.

152.

111

Brooke, M.H., Griggs, R.C., Mendell, J.R., Fenichel, G.M., Shumate,
J.B.,Pellegrino, R.J. (1981) Clinical trial in Duchenne dystrophy. I. The design
of the protocol. Muscle Nerve, 4 (3), 186-197.

Marchesi, C., Main, M., Kinali, M., Muntoni, F. (2008) Correlation of hand-
held myometry with alternative methods of assessment of muscle strength and
function in DMD patients,. Abstracts/Neuromuscul Disord, 18, 724-833.
Turner, N., Ferguson, K., Mobley, B.W., Riemann, B.,Davies, G. (2009)
Establishing normative data on scapulothoracic musculature using handheld
dynamometry. J Sport Rehabil, 18 (4), 502-520.

Scott, O.M., Hyde, S.A., Goddard, C.,Dubowitz, V. (1982) Quantitation of
muscle function in children: a prospective study in Duchenne muscular
dystrophy. Muscle Nerve, 5 (4), 291-301.

Assal, M., Shofer, J.B., Rohr, E., Price, R., Czerniecki, J.,Sangeorzan, B.J.
(2003) Assessment of an electronic goniometer designed to measure equinus
contracture. J Rehabil Res Dev, 40 (3), 235-2309.

Torres, C., Moxley, R.T.,Griggs, R.C. (1983) Quantitative testing of handgrip
strength, myotonia, and fatigue in myotonic dystrophy. J Neurol Sci, 60 (1),
157-168.

Kurillo, G., Zupan, A.,Bajd, T. (2004) Force tracking system for the assessment
of grip force control in patients with neuromuscular diseases. Clin Biomech
(Bristol, Avon), 19 (10), 1014-1021.

Eliasson, A.C., Krumlinde-Sundholm, L., Rosblad, B., Beckung, E., Arner, M.,
Ohrvall, A.M. ve digerleri. (2006) The Manual Ability Classification System
(MACS) for children with cerebral palsy: scale development and evidence of
validity and reliability. Dev Med Child Neurol, 48 (7), 549-554.

Akpinar, P., Tezel, C.G., Eliasson, A.C.,Icagasioglu, A. (2010) Reliability and
cross-cultural validation of the Turkish version of Manual Ability Classification
System (MACS) for children with cerebral palsy. Disabil Rehabil, 32 (23),
1910-1916.

Lyle, R.C. (1981) A performance test for assessment of upper limb function in
physical rehabilitation treatment and research. Int J Rehabil Res, 4 (4), 483-
492.



153.

154.

155.

156.

112

Yozbatiran, N., Der-Yeghiaian, L.,Cramer, S.C. (2008) A standardized
approach to performing the action research arm test. Neurorehabil Neural
Repair, 22 (1), 78-90.

Lavasseur M, D., J., Tribble, D.S.. (2007) Comparing the disability creation
process and international of functioning, disability and health models.
Canadian Journal of Occupational Therapy, 74, 233-241.

Van der Schouv, Y.T., Van der Beld, W.A., Van der Sanden, G.A.C.,
Binkhorst, R.A., Gabrieels, F.J.M., Berbeek, A.L.M.. (1993) Item assessment in
the development of a diagnostic motor performance test for myopathy in
children. Developmental Medicine and Child Neurology, 35, 608-613.
Vandervelde, L., Van den Bergh, P.Y., Goemans, N.,Thonnard, J.L. (2007)
ACTIVLIM: a Rasch-built measure of activity limitations in children and

adults with neuromuscular disorders. Neuromuscul Disord, 17 (6), 459-469.

157.Penta, M., Thonnard, J.L.,Tesio, L. (1998) ABILHAND: a Rasch-built measure

158.

159.

160.

161.
162.

163.

of manual ability. Arch Phys Med Rehabil, 79 (9), 1038-1042.

Vandervelde, L., Van den Bergh, P.Y., Penta, M., Thonnard, J.L. (2010)
Validation of the ABILHAND questionnaire to measure manual ability in
children and adults with neuromuscular disorders. J Neurol Neurosurg
Psychiatry, 81 (5), 506-512.

Arnould, C., Penta, M., Renders, A., et al. (2004) ABILHAND-Kids: a measure
of manual ability in children with cerebral palsy. Neurology, 63, 1045-1052.
Ingemar, S.J., Merkies, A.B., Faber, C.G. (2009) Outcome measures in
Duchenne muscular dystrophy: Are we ready fort he new therapeutic era?
Neuromuscul Disord, 19, 447.

Moxley, R.T., 3rd. (1990) Functional testing. Muscle Nerve, 13 Suppl, S26-29.
Mazzone, E., Martinelli, D., Berardinelli, A., Messina, S., D'Amico, A., Vasco,
G. ve digerleri. (2010) North Star Ambulatory Assessment, 6-minute walk test
and timed items in ambulant boys with Duchenne muscular dystrophy.
Neuromuscul Disord, 20 (11), 712-716.

The Complete Minnesota Dexterity Test Examiner’s Manual, 1991. LaFayette

Instrument Company, Indiana



164.

165.

166.

167.

168.

169.

170.

171.

172.

113

Kayihan, H. (1999). Hemiplejide is ve ugrasi tedavisi (c. 23): Fizik Tedavi ve
Rehabilitasyon yayinlari.

Rodillo, E., Noble-Jamieson, C.M., Aber, V., Heckmatt, J.Z., Muntoni,
F.,Dubowitz, V. (1989) Respiratory muscle training in Duchenne muscular
dystrophy. Arch Dis Child, 64 (5), 736-738.

Uneri, O.S., Agaoglu, B., Coskun, A., Memik, N.C.. (2008) Validity and
reliability of Pediatric Quality of Life Inventory for the 2-to4-year-old and 5-
to7-year old Turkish children. Qual Life Res, 17, 307-315.

Davis, S.E., Hynan, L.S., Limbers, C.A., Andersen, C.M., Greene, M.C., Varni,
J.W. ve digerleri. (2010) The PedsQL in pediatric patients with Duchenne
muscular dystrophy: feasibility, reliability, and validity of the Pediatric Quality
of Life Inventory Neuromuscular Module and Generic Core Scales. J Clin
Neuromuscul Dis, 11 (3), 97-109.

Hayran, M., Hayran, M.. (2011). Saglhk Arastirmalari i¢in Temel Istatistik: Art
Ofset Matbaacilik Yayincilik Organizasyon Ltd. Sti.

Mazzone, E.S., Vasco, G., Palermo, C., Bianco, F., Galluccio, C., Ricotti, V. ve
digerleri. (2012) A critical review of functional assessment tools for upper
limbs in Duchenne muscular dystrophy. Dev Med Child Neurol, 54 (10), 879-
885.

Muntoni, F., Meeting Steering, C.,Network, T.-N. (2010) The development of
antisense oligonucleotide therapies for Duchenne muscular dystrophy: report
on a TREAT-NMD workshop hosted by the European Medicines Agency
(EMA), on September 25th 2009. Neuromuscul Disord, 20 (5), 355-362.
Bushby, K.,Connor, E. (2011) Clinical outcome measures for trials in
Duchenne muscular dystrophy: report from International Working Group
meetings. Clin Investig (Lond), 1 (9), 1217-1235.

Mercuri, E., Mayhew, A., Muntoni, F., Messina, S., Straub, V., Van Ommen,
G.J. ve digerleri. (2008) Towards harmonisation of outcome measures for
DMD and SMA within TREAT-NMD; report of three expert workshops:
TREAT-NMD/ENMC workshop on outcome measures, 12th--13th May 2007,
Naarden, The Netherlands; TREAT-NMD workshop on outcome measures in
experimental trials for DMD, 30th June--1st July 2007, Naarden, The



173.

174.

175.

176.

177.

178.

179.

180.

181.

114

Netherlands; conjoint Institute of Myology TREAT-NMD meeting on physical
activity monitoring in neuromuscular disorders, 11th July 2007, Paris, France.
Neuromuscul Disord, 18 (11), 894-903.

Escolar, D.M., Henricson, E.K., Mayhew, J., Florence, J., Leshner, R., Patel,
K.M. ve digerleri. (2001) Clinical evaluator reliability for quantitative and
manual muscle testing measures of strength in children. Muscle Nerve, 24 (6),
787-793.

Stuberg, W.A.,Metcalf, W.K. (1988) Reliability of quantitative muscle testing
in healthy children and in children with Duchenne muscular dystrophy using a
hand-held dynamometer. Phys Ther, 68 (6), 977-982.

Lue, Y.J., Lin, R.F., Chen, S.S.,Lu, Y.M. (2009) Measurement of the functional
status of patients with different types of muscular dystrophy. Kaohsiung J Med
Sci, 25 (6), 325-333.

Mazzone, E.S., Messina, S., Vasco, G., Main, M., Eagle, M., D'Amico, A. ve
digerleri. (2009) Reliability of the North Star Ambulatory Assessment in a
multicentric setting. Neuromuscul Disord, 19 (7), 458-461.

Mayhew, A., Cano, S., Scott, E., Eagle, M., Bushby, K., Muntoni, F. ve
digerleri. (2011) Moving towards meaningful measurement: Rasch analysis of
the North Star Ambulatory Assessment in Duchenne muscular dystrophy. Dev
Med Child Neurol, 53 (6), 535-542.

Mazzone, E., Bianco, F., Martinelli, D., Glanzman, A.M., Messina, S., De
Sanctis, R. ve digerleri. (2011) Assessing upper limb function in nonambulant
SMA patients: development of a new module. Neuromuscul Disord, 21 (6),
406-412.

Scott, E., Eagle, M., Mayhew, A., Freeman, J., Main, M., Sheehan, J. ve
digerleri. (2012) Development of a functional assessment scale for ambulatory
boys with Duchenne muscular dystrophy. Physiother Res Int, 17 (2), 101-1009.
Be'rard, C., Payan, C., Hodgkinson, 1., Fermanian J. (2005) A motor function
measure for neuromuscular diseases construction and validation study
Neuromuscul Disord 15, 463-470.

Vuillerot, C., Girardot, F., Payan, C., Fermanian, J., lwaz, J., De Lattre, C. ve

digerleri. (2010) Monitoring changes and predicting loss of ambulation in



182.

183.

184.

185.

186.

187.

188.

189.

190.

191.

115

Duchenne muscular dystrophy with the Motor Function Measure. Dev Med
Child Neurol, 52 (1), 60-65.

Escolar, D.M., Buyse, G., Henricson, E., Leshner, R., Florence, J., Mayhew, J.
ve digerleri. (2005) CINRG randomized controlled trial of creatine and
glutamine in Duchenne muscular dystrophy. Ann Neurol, 58 (1), 151-155.
Escolar, D.M., Hache, L.P., Clemens, P.R., Cnhaan, A., McDonald, C.M.,
Viswanathan, V. ve digerleri. (2011) Randomized, blinded trial of weekend vs
daily prednisone in Duchenne muscular dystrophy. Neurology, 77 (5), 444-452.
Spurney, C.F., Rocha, C.T., Henricson, E., Florence, J., Mayhew, J., Gorni, K.
ve digerleri. (2011) CINRG pilot trial of coenzyme Q10 in steroid-treated
Duchenne muscular dystrophy. Muscle Nerve, 44 (2), 174-178.

McDonald, C.M., Henricson, E.K., Han, J.J., Abresch, R.T., Nicorici, A,
Atkinson, L. ve digerleri. (2010) The 6-minute walk test in Duchenne/Becker
muscular dystrophy: longitudinal observations. Muscle Nerve, 42 (6), 966-974.
McDonald, C.M., Henricson, E.K., Han, J.J., Abresch, R.T., Nicorici, A.,
Elfring, G.L. ve digerleri. (2010) The 6-minute walk test as a new outcome
measure in Duchenne muscular dystrophy. Muscle Nerve, 41 (4), 500-510.
Vandervelde, L., Van den Bergh, P.Y., Goemans, N.,Thonnard, J.L. (2009)
Activity limitations in patients with neuromuscular disorders: a responsiveness
study of the ACTIVLIM questionnaire. Neuromuscul Disord, 19 (2), 99-103.
Uchikawa, K., Liu, M., Hanayama, K., Tsuji, T., Fujiwara, T.,Chino, N. (2004)
Functional status and muscle strength in people with Duchenne muscular
dystrophy living in the community. J Rehabil Med, 36 (3), 124-129.

Lue, Y.J., Su, C.Y., Yang, R.C., Su, W.L., Lu, Y.M., Lin, R.F. ve digerleri.
(2006) Development and validation of a muscular dystrophy-specific functional
rating scale. Clin Rehabil, 20 (9), 804-817.

Lord, J.P., Portwood, M.M., Lieberman, J.S., Fowler, W.M., Jr.,.Berck, P.
(1987) Upper extremity functional rating for patients with Duchenne muscular
dystrophy. Arch Phys Med Rehabil, 68 (3), 151-154.

Hiller, L.B.,Wade, C.K. (1992) Upper extremity functional assessment scales in
children with Duchenne muscular dystrophy: a comparison. Arch Phys Med
Rehabil, 73 (6), 527-534.



192.

193.

194.

195.

196.

197.

198.

199.

200.

201.

202.

116

Bushby, K., Finkel, R., Birnkrant, D.J., Case, L.E., Clemens, P.R., Cripe, L. ve
digerleri. (2010) Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy,
part 2: implementation of multidisciplinary care. Lancet Neurol, 9 (2), 177-189.
Mattar, F.L.,Sobreira, C. (2008) Hand weakness in Duchenne muscular
dystrophy and its relation to physical disability. Neuromuscul Disord, 18 (3),
193-198.

Wagner, M.B., Vignos, P.J., Jr.,Carlozzi, C. (1989) Duchenne muscular
dystrophy: a study of wrist and hand function. Muscle Nerve, 12 (3), 236-244.
Svensson, E.,Hager-Ross, C. (2006) Hand function in Charcot Marie Tooth:
test retest reliability of some measurements. Clin Rehabil, 20 (10), 896-908.
Videler, A.J., Beelen, A.Nollet, F. (2008) Manual dexterity and related
functional limitations in hereditary motor and sensory neuropathy. An
explorative study. Disabil Rehabil, 30 (8), 634-638.

Fowler, W.M., Abresch, R.T., Aitkens, S. (1995) Profiles of neuromuscular
diseases. Design of the protocol. Am J Phys Med Rehabil 74 (62-69).

Johnson, E.R., Abresch, R.T., Carter, G.T., Kilmer, D.D., Fowler, W.M., Jr.,
Sigford, B.J. ve digerleri. (1995) Profiles of neuromuscular diseases. Myotonic
dystrophy. Am J Phys Med Rehabil, 74 (5 Suppl), S104-116.

McDonald, C.M., Abresch, R.T., Carter, G.T., Fowler, W.M., Jr., Johnson,
E.R. Kilmer, D.D. (1995) Profiles of neuromuscular diseases. Becker's
muscular dystrophy. Am J Phys Med Rehabil, 74 (5 Suppl), S93-103.

Carter, G.T., Abresch, R.T., Fowler, W.M., Jr., Johnson, E.R., Kilmer,
D.D.,McDonald, C.M. (1995) Profiles of neuromuscular diseases. Spinal
muscular atrophy. Am J Phys Med Rehabil, 74 (5 Suppl), S150-159.

Carter, G.T., Abresch, R.T., Fowler, W.M., Jr., Johnson, E.R., Kilmer,
D.D.,McDonald, C.M. (1995) Profiles of neuromuscular diseases. Hereditary
motor and sensory neuropathy, types | and 1l. Am J Phys Med Rehabil, 74 (5
Suppl), S140-149.

Grange, R.W.,Call, J.A. (2007) Recommendations to define exercise
prescription for Duchenne muscular dystrophy. Exerc Sport Sci Rev, 35 (1), 12-
17.



203.

204.

205.

206.

207.

208.

209.

210.

117

Ansved, T. (2003) Muscular dystrophies: influence of physical conditioning on
the disease evolution. Curr Opin Clin Nutr Metab Care, 6 (4), 435-4309.
Buchanan, D.C., LaBarbera, C.J., Roelofs, R.,Olson, W. (1979) Reactions of
families to children with Duchenne muscular dystrophy. Gen Hosp Psychiatry,
1 (3), 262-269.

Abi Daoud, M.S., Dooley, J.M.,Gordon, K.E. (2004) Depression in parents of
children with Duchenne muscular dystrophy. Pediatr Neurol, 31 (1), 16-19.
Nereo, N., Fee, R.J., Hinton, VV.J. (2003) Parental stress in mothers of boys with
Duchenne muscular dystrophy. J Pediatr Psychol, 28, 473-474.

Chen, J.Y., Chen, S.S., Jong, Y.J., Yang, Y.H.Chang, Y.Y. (2002) A
comparison of the stress and coping strategies between the parents of children
with Duchenne muscular dystrophy and children with a fever. J Pediatr Nurs,
17 (5), 369-379.

Karaduman, A., Yilmaz, O., Tiiziin, E.H., Giinel, M.K., Aras, B., Mutlu, A.,
Tarsuslu, T., Aras, O.. (2010) A comparison of quality of life in children with
cerebral palsy and neuromuscular diseases.. Fizyoterapi Rehabilitasyon, 21 (1),
3-10.

Bray, P., Bundy, A.C., Ryan, M.M., North, K.N.,Everett, A. (2010) Health-
related quality of life in boys with Duchenne muscular dystrophy: agreement
between parents and their sons. J Child Neurol, 25 (10), 1188-1194.

Davis, S.E., Hynan, L.S., Limbers, C.A. (2010) The PedsQL in pediatric
patients with Duchenne muscular dystrophy: feasibility, reliability, and validity
of the Pediatric Quality of Life Inventory Neuromuscular Module and Generic
Core Scales.. J Clin Neuromuscul Dis, 11, 97-109.



