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OZET

Demirhan, I. Néromuskiiler Hastaliga sahip bireylerde postiir bozukluklarinin
incelenmesi ve hastahk siddeti, kas kuvveti, fonksiyonel kapasite ve denge ile
iliskisinin arastirilmasi. Hacettepe Universitesi Saghk Bilimleri Enstitiisii
Noroloji Fizyoterapistligi Programm Yiiksek Lisans Tezi, Ankara 2021. Bu
calisma, Noromuskiiler hastaliklarda (NMH) omurga ve ayak postiir bozukluklarinin
detayli incelenmesi ve kas kuvveti, hastalik siddeti, fonksiyonel kapasite ve denge
bozuklugu ile iligkisinin arastirilmasi amaciyla planlandi. Calismaya yas ortalamasi
36,13+14,25 yi1l olan ve NMH tanis1 almis 47 eriskin hasta dahil edildi. Bireylerin
genel viicut postiirii New York Postiir Derecelendirme Olgegi (NYPR), kifoz ve lordoz
acis1 Fleksible Ruler, skolyoz ve spinal asimetri Skolyometre ile, ayak deformiteleri
ve ayak postiirii ise Ayak Postiir Indeksi ile degerlendirildi. Ayrica postiir bozukluklart
ile aralarindaki iliskinin belirlenmesi adina; kas kuvveti (Manuel Kas Testi,
Dinamometre), hastalik siddeti (Ust/Alt Ekstremite Fonksiyon Indeksi), fonksiyonel
kapasite (2 Dakika Yiirime Testi), denge bozuklugu (Fonksiyonel Uzanma Testi,
Zamanl Kalk Yiirii Testi) ve giinlilk yasam aktiviteleri (Fonksiyonel Bagimsizlik
Olgegi) degerlendirildi. Skolyometre ile yapilan dl¢iimlerin sonucunda, 30 hastada
(%73,2) olasi skolyoz varligi, 11 hastada (%26,8) spinal asimetri, 27 hastada (%65,9)
ise pelvik asimetri oldugu bulundu. Ayak postiiriiniin degerlendirilmesi sonucunda 3
hastada diisiik ayak (%6,4), 35 hastada pes planus (%89,74), 2 hastada (%5,12) pes
kavus, 6 hastada (% 12) halluks valgus deformitesi oldugu kaydedildi. NYPR 06l¢egi
ile st ekstremite hastalik siddeti, fonksiyonel kapasite, giinliik yasam aktivitesi ve
denge bozuklugunun iliskili oldugu bulundu (p<0,05). Skolyoz ve pelvik asimetri
varlig1 ve torakal kifoz ve lumbal lordoz agilarindaki artis ile denge bozuklugu
arasinda iliski bulundu (p<0,05). Ayrica pelvik asimetrisi olan hastalarin olmayanlara
gore denge ve diisme risklerinin daha fazla oldugu goriildi (p<0,05). Calismamizdan
elde edilen bulgular, NMH’da postiir bozukluklarmnin sik goriildiigii ve hastaligin diger
bulgular1 ile iliskisi nedeniyle dikkatle takip edilmesi ve uygun fizyoterapi
miidahaleler1 ile kontrol altinda tutulmasmin hastalarin  giinlik yasamdaki

bagimsizliklari i¢in 6nem arz ettigini gostermistir.

Anahtar Kelimeler: Kas hastaligi, new york postiir degerlendirme 6lgegi, ayak

postiirii, pelvik asimetri
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ABSTRACT

Demirhan, 1. Investigation of Posture Disorders in Individuals with
Neuromuscular Disease and Their Relationship with Disease Severity, Muscle
Strength, Functional Capacity and Balance. Hacettepe University Graduate
School of Health Sciences, Neurology Physiotherapist Program, Master Thesis,
Ankara 2021. This study was planned to examine the spine and foot posture disorders
in neuromuscular diseases (NMD) in detail and to investigate the relationship with
muscle strength, disease severity, functional capacity and balance impairment.47 adult
patients with a mean age of 36,13 = 14,25 and diagnosed with NMD were included in
the study. The general body posture of the individuals was evaluated with the New
York Posture Rating Scale (NYPR), kyphosis and lordosis angle with the Flexible
Ruler, scoliosis and spinal asymmetry with the Scoliometer, and foot deformities and
foot posture with the Foot Posture Index. In addition, in order to determine the
relationship between posture disorders; muscle strength (Manual Muscle Test,
Dynamometer), disease severity (Upper / Lower Extremity Function Index), functional
capacity (2 Minute Walking Test), balance disorder (Functional Reaching Test, Timed
Up & Go Test) and daily living activities (Functional Independence Measure) was
evaluated. As a result of the measurements made by scoliometer, it was found that 30
patients (%73,2) had possible scoliosis, 11 patients (%26,8) had spinal asymmetry and
27 patients (%65,9) had pelvic asymmetry. As a result of the evaluation of the foot
posture, it was noted that 3 patients had drop foot (%6,4), 35 patients (%89,74) pes
planus, 2 patients (%5,12) pes cavus, 6 patients (%12) had hallux valgus deformity. It
was found that the NYPR scale was associated with upper extremity disease severity,
functional capacity, activity of daily living and impaired balance (p <0,05). A
correlation was found between the presence of scoliosis and pelvic asymmetry and the
increase in thoracic kyphosis and lumbar lordosis angles and imbalance (p <0,05). In
addition, patients with pelvic asymmetry were found to have higher balance and fall
risks than those without (p <0,05). The findings obtained from our study showed that,
due to the frequent occurrence of posture deformities in NMD and its relationship with
other findings of the disease, it is important to monitor carefully and keep it under
control with appropriate physiotherapy interventions for the independence of patients
in daily life.

Keywords: Muscle diseases, new york postur rating, foot posture, pelvic asimetry
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1. GIRIS

Noromuskiiler hastaliklar (NMH), kalitimsal veya sonradan gelisen, 6n boynuz
motor hiicrelerinde, periferik sinirlerde, noromuskiiler kavsakta veya kastaki bir
anormalligin neden oldugu heterojen bir grup hastaliktir (1). NMH'larin klinik ve
genetik farkliliklar gliniimiizde iyi tanimlanmistir. Bu hastaliklarin bazilar1 sadece
yetiskinleri etkilerken, bazilar1 prenatal baslangiglidir. Bir grup NMH hizli ilerleyici
Ozellik gosterirken, uzun yillar hastanin klinik durumunda degisiklik yaratmayan
hastaliklar da bulunmaktadir (2). Noromuskiiler hastaliklarda goériilen semptomlar
temelde kas zayiflifinin yani sira postiiral deformiteler (skolyoz, kifoz ve lordoz
acilarinda artma veya azalma gibi), atrofi, duyusal kayip, agri, yorgunluk, kilo
problemleri, aktivite limitasyonlari, solunum problemleri, egzersiz kapasitesinde
azalma, eklem limitasyonlar1 ve kontraktiirler ve sosyal ve toplumsal katilimin
azalmasina kadar gidebilen genis bir yelpazeyi kapsar (3).

Noromuskiiler hastaliklarda hastaligi ortadan kaldiran tam ve kesin bir medikal
tedavi segcenegi yoktur. Bu nedenle hastalarin kas kuvvetlerinin korunmasina ve
giiclendirilmesine yardim eden, giinliik yasam aktivitelerini koruyan veya artiran
fizyoterapi ve rehabilitasyon uygulamalarinin motor performans iizerindeki etkisi
biiyliktiir. Bununla birlikte etkili bir rehabilitasyon programi; ikincil saglik
problemlerini en alt diizeye indirebilir, fiziksel deformiteleri azaltabilir hatta
Onleyebilir ve tiim bunlarin Otesinde hastanin sosyal hayata entegrasyonunu
saglayabilir (4).

Spinal dizilim, merkezi kontrol yollar1 ile normal kontroliin farkli
degiskenlerinin biitiinligiiniin bir sonucudur. Bu degiskenler, normal vertebra
gelisiminden, tonus ve kuvvetin dengesi ve simetrisine kadar olan her seyi kapsar (5).
Bu degiskenlerden bir veya birkagini etkileyen herhangi bir rahatsizlik, anormal durus
gelistirme riskini artirir. Yapilan ¢caligmalarda, Duchenne Muskuler Distrofi’li (DMD)
cocuklarda skolyoz frekansinin %68-90 oraninda oldugu ifade edilmektedir (6-8).
Bagimsiz yiiriiyemeyen DMD hastalarinda skolyoz gelisme riskinin daha da yiiksek
oldugu ifade edilmekle birlikte, bagimsiz yiirliyebilen hastalarda da skolyoz ve kifoz
acisindan anormallikler daha sik goriilmektedir. Noromuskiiler hastaliklarda anormal
duruslarin baslangici ve gelisimi, zayifligin baslangici ve ilerlemesiyle iliskilidir. Bu

hastalik grubunda, postiiral deformiteler siktir, ancak bunun sebebi sadece anormal



postiir degil aynt zamanda ciddi eklem kontraktiirii, anormal durus ve oturma
aligkanligidir. Bununla birlikte bazi hastalarda, alt ekstremitelerin ileri diizeydeki
kontraktiirleri (genellikle asimetrik) omurga deformitesi olmasa bile anormal oturma
pozisyonlarindan sorumludur. Ve bu anormal duruslarin ortaya ¢ikmasi nihai olarak
giinliik yasami, islevselligi ve yasam Kkalitesini etkilemesi ag¢isindan Oonemlidir.
Literatiir incelendiginde noromuskiiler hastaliklarda postiirii inceleyen c¢alismalarin
daha ¢ok DMD, Chatcot-Marie Tooth gibi birka¢ hastalikta ve ¢ocuk grubunda
yogunlastigr gbéze carpmaktadir. Eriskin noromuskiiler hastaliklarin genelinde
postiiriin degerlendirilmesi ve yonetimi eksik kalmakta, bu nedenle hastalarin optimal
tibbi ve rehabilite edici hizmetleri almasinda yetersizlik agiga ciktig
ongoriilmektedir(9).

Noromuskiiler hastaliklarda postiiriin ele alindig1 calismalar incelendiginde
ayak postiirii ve karakteristiklerinin ¢ok az ¢alismada incelendigi dikkat ¢ekmektedir.
Azalmis dorsi fleksiyon hareket agis1 ve/veya ayak bilegi ekin deformitesi gibi ayak-
ayak bilegi deformiteleri, NMH’a sahip bireyler icin yaygin ve engelleyici bir
sorundur. Benzer sekilde ayak bileginde esneklik kaybi, néromuskiiler hastaligi olan
bireyler icin yaygin bir problemdir. Bu durum ayak deformitesi, agr1 ve yliriime
problemlerine neden olabilir (10). Genellikle kas zayifligina bagl olarak yiirlimede
metobolik enerji tiiketimi maliyeti artar. Yapilan calismalarda enerji tiiketimi
maliyetini azaltmak i¢in ayak-ayak bilegi ortezi benzeri yaklasgimlarin kullanildig
dikkati ¢ekmektedir. Bu yaklagimlar ile yiiriiyiisiin biyomekanigi ve yiirime hizinin
tyilestirilmesi amacglanmistir. Noromuskiiler hastaliklar grubunda ikincil semptomlar
belirlenip, tedavi edilmediginde oncelikle viicut biyomekanigi etkilenir sonrasinda ise
giinliik yasam aktiviteleri (GYA) ve yasam Kkalitesi (YK) etkilenerek kisiyi
sedanterlige itebilir.

Giincel literatiir incelendiginde ndéromuskiiler hastaliklarda goriilen primer
semptom olan kas kuvvet kaybin1 6nlemek veya gelistirmek amagli ¢ok sayida calisma
yapildig1 dikkati ¢cekmektedir. Omurga ve ayak postiiriiniin incelendigi ve fonksiyonel
kapasite, hastalik siddeti, giinliik yagam aktiviteleri, denge ve diisme riski ile iligkisini
arastiran ¢ok az sayida ¢alisma vardir. Noromuskiiler hastaliklarin bazi tiplerinde
(DMD CMT vb.) skolyoz gelisimi, lordoz ve kifoz agis1 artis, kalga, diz, ayak bilegi

deformite varlig1 aragtirtlmis olmakla birlikte, postiir bozukluklarinin gériilme siklig



ve diger semptomlarla iliskisi arastirllmamistir. Ancak 6zellikle yetiskin grupta postiir
ve postiir ile iliskili diger semptomlar ihmal edilmistir.

Bu calismanin amac1 NMH'a sahip eriskin bireylerde postiir bozukluklarini
detayli incelemek ve kas kuvveti, hastalik siddeti, fonksiyonel kapasite, giinliik yasam
aktiviteleri ve denge ile postiiral bozukluklarin iliskisini agiga ¢ikarmaktir.

Calismamizin hipotezleri;

HO = NMH’larda goriilen spinal postiiral bozukluklarin kas kuvveti,
fonksiyonel kapasite, hastalik siddeti, giinliik yasam aktiviteleri ve denge ile iligkisi
yoktur.

H1 = NMH’larda goriillen spinal postiiral bozukluklarin kas kuvveti,
fonksiyonel kapasite, hastalik siddeti, giinliikk yasam aktiviteleri ve denge ile iligkisi
vardir.

HO = NMH’larda goriilen ayak postiir ve karakteristiklerinin kas kuvveti,
fonksiyonel kapasite, hastalik siddeti, gilinliik yasam aktiviteleri ve denge ile iliskisi
yoktur.

H2 = NMH’larda goriilen ayak postiir ve karakteristiklerinin kas kuvveti,
fonksiyonel kapasite, hastalik siddeti, glinliik yasam aktiviteleri ve denge ile iligkisi

vardir.



2. GENEL BIiLGILER
2.1. Hastahklar
2.1.1. Hastahiklarin Tanim, Tarihcesi ve Simiflandirilma

Noromuskiiler hastaliklar (NMH), 6n boynuz motor hiicrelerinde, periferik
sinirlerde, noromuskiiler kavsakta veya kaslarda meydana gelen bir anormallikten
kaynaklanan, kalitsal veya edinilmis heterojen bir hastalik grubudur (2). ilk kez 1830
yilinda Sir Charles Bell isimli bilim adami Tiiberkiiloz oldugu disiiniilen iki erkek
kardesin, hasar gérmiis kas dokusunun yag ve bag dokusuyla yer degistirdigini ve bu
durumun kardeslerde ilerleyici kas zayifligi ortaya c¢ikardigini bildirmistir (11).
1850’lerde, bu ¢ocuklarin kaslar1 giderek zayiflamis, yiiriime yetenegini kaybederek
erken yaslarda 6lmiigler ve tibbi alanda belirgin bir izlenim birakmislar. On dokuzuncu
yiizyilda Fransiz Norolog Guillaume Benjamin Amand Duchenne bu alanda 6ncii
caligmalar yapmis ve hastaligin en yaygin ve siddetli formu olan Duchenne Muskiiler
Distrofiyi (DMD) ortaya c¢ikaran 13 cocuktan olusan kapsamli bir c¢alisma
yaymlamistir (11). Ilerleyen yillarda bu hastaliklarin her iki cinsten ve her yastan
insanlarda goriilebildigi anlasilmistir.

Noromuskiiler hastaliklarin daha iyi anlagilabilmesi igin Oncelikle ‘kasin
kasilma mekanizmasini’ incelemek gerekir. Kasin kasilma mekanizmasinda: bir uyari
beyinden periferik sinirler boyunca néromuskiiler kavsaga getirici yollar aracilig ile
gelir ve sinir kas kavsaginda asetilkolin adli bir kimyasal ndrotransmitter ortama
salinir. Bu olay kasin kasilmasinda ortaya ¢ikan olaylar dizisinin baglamasina neden
olur. Kasin kasilma ve gevsemesi sirasinda kas dokusunun zarlari, enerji iireten,
kimyasal reaksiyonlar i¢cin de gerekli olan ve protein kreatin kinaz igeren distrofin-
glikoprotein kompleksi adli protein grubu tarafindan korunur. Bu koruyucu membran
zarar gordiigiinde, kas lifinin dayaniklilig1 azalir ve asir1 kalsiyum akigina neden olan
protein kreatin kinaz sizintist meydana gelir. Bu olay daha fazla hasara neden olur ve
ilerleyici kas dejenerasyonu ile sonuclanir.

Viicut hiicrelerindeki bir proteinin yapist degistiginde, yetersiz miktarda
tiretildiginde veya hig¢ tretilmedigi durumlarda viicut fonksiyonlarini saglikli bir
sekilde yerine getiremez. Distrofin proteini normalde kas membraninin stabilizasyonu

ve bitiinliiglinii korur. Noromuskiiler hastaliklar, distrofin kodlayan ve kas



biitiinliiglinii korumak i¢in gerekli olan bu dev gendeki farkli mutasyonlardan
kaynaklanir ve tiimii kalitsaldir. Bircok muskiiler distrofi vakasinda, her iki ebeveyne
ait genlerde mutasyonlar meydana gelir ve bu mutasyonlardaki hata, bir sonraki nesle
gecebilir (2,5).

Literatiirde NMH’lar etyolojiye, hastaligin ilerleme hizina veya etkiledigi
viicut bolgelerine gore farkli sekilde siniflandirilmistir. Diinya Muskuler Distrofi
Dernegi tarafindan yapilan en giincel siniflandirma asagidaki sekildedir (2):

A)MUSKULER DiSTROFILER
* Duchenne Muskiiler Distrofi
* Becker Muskiiler Distrofi
* Emery- Dreifuss Muskiiler Distrofi
* Limb-Girdle Muskiiler Distrofi
* Fasioskapulahumeral Muskiiler Distrofi
* Miyotonik Muskiiler Distrofi
* Okiilofaringeal Muskiiler Distrofi
* Distal Muskiiler Distrofi
* Konjenital Muskiiler Distrofi
B) MOTOR NORON HASTALIKLARI
* Amiyotrofik Lateral Skleroz
» Infantil Progresif Spinal Muskiiler Atrofi
* Intermediate Spinal Muskiiler Distrofi
« Jiivenil Spinal Muskiiler Distrofi
* Spinal Bulbar Muskiiler Distrofi
* Yetiskin Spinal Muskiiler Atrofi
C) INFLAMATUAR MYOPATILER
* Dermatomiyozit
* Polimiyozit
+ Inkliizyon Cisimcik Miyopatisi
D)NOROMUSKULER KAVSAK HASTALIKLARI
* Myastenia Gravis
* Lambert — Eaton Sendromu

« Konjenital Myastenik Sendrom



E) ENDOKRIN ANOMALILERINDEN KAYNAKLANAN MYOPATILER
* Hipertiroid Miyopatisi
* Hipotiroid Miyopatisi
F) PERIFERIK SINIR HASTALIKLARI
* Charcot-Marie Tooth Hastalig1
* Friedreich Ataksisi
* Dejerine Sottas Hastaligi
G) DIGER MYOPATILER
* Miyotonia Konjenita
» Paramyotonia Konjenita
* Sentral Kor Hastalig1
* Nemalin Miyopati
» Myotiibular Miyopati
* Periyodik Paraliziler
H) KASIN METABOLIK HASTALIKLARI
* Fosforilaz Eksikligi
* Asit Maltaz Eksikligi
* Fosfofruktokinaz Eksikligi
* Debrancher Enzimi Eksikligi
* Mitokondriyal Miyopati
+ Karnitin Eksikligi
* Karnitil Palmitil Transferaz Eksikligi
* Fosfogliserat Kinaz Eksikligi
* Fosfogliserat Mutaz Eksikligi
* Laktat Dehidrojenaz Eksikligi
* Myodenilat Deminaz Eksikligi

Duchenne muskuler distrofi (DMD), myofibrillerin kuvvetini, stabilitesini ve
islevselligini saglayan bir sitoskeletal protein olan distrofin genindeki mutasyonlarin
neden oldugu oliimciil X'e bagl resesif bir ndromuskiiler hastaliktir (3). Hastalik
konjenitaldir ve genellikle 3 ila 5 yas arasinda belirginlesir. DMD’li erkek ¢ocuklar,
oyun oynarken arkadaslarina yetismekte zorlanirlar ve sik diiserler. Kogma, atlama ve

ziplama her zaman anormaldir. Bes yasinda DMD’li bir cocukta kas zayifligi



belirgindir. Oturdugu yerden kalkarken, ¢ocuk kendi tizerinden tirmanmak igin ellerini
kullanir (Gowers’in manevrasi) (12). Alti yasinda lordotik postiirle iligkili olarak
parmak ucunda yiiriidiigiinde, topuk ve iliotibial bandin kontraktiirii belirginlesir.
Boyun fleksor kaslar1 ve proksimal ekstiremite kaslarinin zayiflig1 belirgin derecede
ilerleyicidir ve alt ekstremite tutulumu {ist ekstremite tutulumundan daha siddetlidir.
Sekiz-on yaslar1 arasinda DMD’li ¢ocuklarin kontraktiirler nedeniyle yiiriiyebilmek
igin ‘braces’ kullanilmas1 gerekebilir. On iki yasina kadar ¢ogu c¢ocuk tekerlekli
sandalyeye bagimlidir. Kontraktiirler sertlesir ve agriya neden olabilecek ilerleyici bir
skolyoz gelisir. Skolyoz, ilerleyici kas zayiflig: ile birlikte solunum fonksiyonlarini
bozar. Hastalar 16-18 yaslari arasinda ciddi, bazen 6liimciil pulmoner enfeksiyonlara
yatkindir. Diger 6liim nedenleri arasinda yiyecek aspirasyonu ve akut gastrik

dilatasyon bulunur (13).

Sekil 2.1. Gowers’ manevrasi.

Becker Muskiiler Distrofisi (BMD), DMD ile yakindan iligkili ancak daha az
siddetli olan tiptir. Distrofinin proteini yetersiz ancak az miktarda da olsa vardir bu
nedenle DMD’ye gore daha yavas ilerleyen X'e bagli resesif bir hastaliktir (14). Kas
zayifliginin baslangici, 10-15 yaslar arasinda kendini gosterir ve hastalar genellikle
orta yas veya Ustiine kadar yasar. Hastaligin ilerleme hizi, kas tutulumu, kas atrofisi ve
zayiflik etkilenen hastalar arasinda biiyiik farkliliklar gosterir. Hastalarin ¢ogu otuzlu
yaglarinin ortasina kadar yiirlime yetenegini devam ettirir. DMD'de oldugu gibi
BMD'de kas zayiflig1 tipik olarak ilk olarak iist kollar ve omuzlar, uyluklar ve pelvis
gibi proksimal kaslarda goriilir. BMD'nin erken belirtileri arasinda parmak ucunda
yiiriime, sik diigme ve yerden yiikselme zorlugu vardir. Baldir kaslari biiyiik ve saglikli
gorlinebilir ancak hasarl kas lifleri yag dokusu ile degistirmistir. Bu bulgu NMH’1n

temel bulgularindan biri olan ‘Psdudohipertrofi’ olarak adlandirilir. Zaman zaman kas



aktivitesi bazi bireylerde kramplara neden olur. Kardiyak ve zihinsel bozukluklar
DMD'deki kadar siddetli degildir (13).

Emery-Dreifuss Muskiiler Distrofi, X'e baglh resesif olup, 6ncelikle erkekleri
etkiler ve klasik triadlar vardir:

1. Ogzellikle dirsek, asil tendonu ve posterior servikal kaslarm erken
kontraktiirleri

2. Kardiyak iletim defektleri

3. Humeroperoneal kaslarda yavas ilerleyen zayiflik ve atrofi goriliir.

Emery-Dreifuss MD'nin baglangici genellikle 10’1u yaslarda olmaktadir, ancak
semptomlar yirmili yaslarin ortalarina kadar goriilebilir. Bu hastalik, iist kol ve alt
bacak kaslarinin yavas ama ilerleyici ve simetrik zayifligina neden olur. Siddetli kas
zayifligindan once kontraktiirlerin ortaya ¢ikmasi bu hastaligin klasik goriinimiidiir.
Kontraktiirler dirseklerin fleksiyon pozisyonunda kilitlenmesine neden olabilir.
Hastalik ilerledik¢e tiim omurga sertlesir. Neredeyse tiim Emery-Dreifuss MD
hastalar1 30 yasina kadar, kalp pili veya bagka bir yardime1 cihaz gerektiren bir ¢esit
kalp problemine sahiptir. Hastaligin disi tasiyicilar1 genellikle kas zayifligi olmadan
kardiyak komplikasyonlara sahiptir. Oliim, ilerleyici pulmoner veya kalp yetmezligi
nedeniyle yetiskinlik yaslarinda ortaya ¢ikar (13).

Limb- Girdle MD (LGMD), ilk kez 1954’te John Walton ve Frederick Nattrass
tarafindan tanimlanmistir.  Arastirmacilar LGMD’nin Duchenne ve Becker kas
distrofileri gibi X'e bagl gecis gosteren bir hastalik olarak ekstremite kugsak kas
distrofisini makalelerinde tanimladilar(15). LGMD, ortak faktorii otozomal kalitimlar
olan, olduk¢a heterojen ve nadir ndéromuskiiler hastalik grubudur. Son yillarda
molekiiler genetik arastirmalarin  gelismesiyle, patogenezin daha kesin
smiflandirilmasi ve anlasilmasi miimkiin olmustur(16). Giincel olarak en az {i¢
otozomal dominant (tip 1 olarak) ve sekiz otozomal resesif LGMD formu (tip 2)
tanimlanmistir. Hastali§in bazi otozomal resesif formlari, sarkoglikan adi verilen dort
distrofin-glikoprotein  kompleksi proteininden herhangi birinin eksikliginden
kaynaklanmaktadir. Resesif LGMD’ler dominant formlardan daha sik goriiliir,
genellikle cocuklukta veya genclik yillarinda baglar. Dominant LGMD ise genellikle
yetigkin yaslarda baslar. Hastaligin ilerleme orani, her iki cinsiyeti de etkileyen klinik

bulgularin ortaya ¢ikma yasina baghdir. Hastaligin bazi formlar1 hizla ilerler, ciddi kas



hasar1 ve yliriime yeteneginin kayb1 ile sonuglanirken, digerleri yillar boyunca ¢ok
yavas ilerler, minimum 6zre neden olur ve normal yagam beklentisine yol agar. Bazen,
bozuklugun gecici olarak durdugu goriiliir, ancak daha sonra belirtiler tekrar baglar.
Zayiflik tipik olarak omuz, bacak ve boyuna yayilmadan 6nce kalca ve proksimal alt
ekstremite grubunda goriiliir. Yiirliylis sirasinda gluteus medius kas zayifligina bagl
olarak ‘Ordekvari yiiriiylis’ goriiliir ve hastalar ¢omelme pozisyonundan ya da algak
sandalyeden kalkmak, merdiven ¢ikmak veya agir nesneler tagimakta zorluk ¢ekerler.
Sik diisme Oykiisii vardir. Kontraktiirler nadirdir ancak govdede gelisebilir ve bu da
onlara sert bir omurga gériiniimii verir. Limb-girdle kas distrofisinde kardiyomiyopati
ve solunum komplikasyonlar1 goriilirken zeka etkilenimi yoktur. Hastaligin
baslamasindan 20 yil sonra ciddi sekilde 6ziir meydana gelir (15,16).

Facioscapulohumeral MD (FSHD), yiiz kaslarinda (facio), omuzlarda
(scapulo) ve iist kollarda (humera) goriilen progresif zayiflik ile baglayan otozomal
dominant tip NMH’tir. Ayrica Landouzy-Dejerine hastaligi olarak da bilinir(13).
Yasam beklentisi normaldir, ancak bazi kisiler ciddi sekilde 6ziirlii hale gelebilir.
Hastaligin ilerlemesi tipik olarak yavastir, ancak aralikli hizli kas kuvvet kayiplari
olabilir. Baslangic1 genellikle 15 yas civaridir, ancak 40 yasina kadar ge¢ zamanlarda
da ortaya ¢ikabilir. ilk olarak gozler ve a1z cevresindeki kaslar etkilenir, ardindan alt
omuzlar ve gogsiin ¢evresinde zayiflik goriiliir. Omuz kusagi ve skapular stabilizasyon
kaslarindaki zayiflik nedeniyle skapula alata sik goriilir. Her ne kadar refleksler
sadece biseps ve trisepslerde bozulsada, alt ekstremitelerdeki kaslar da zayiflayabilir.
Yiiz goriiniimiindeki degisiklikler carpik bir giilimseme, somurtan bir goriiniim,
diizlestirilmis yiiz hatlar1 veya maskeye benzer bir yiiz ifadesi ile karsimiza ¢ikabilir.
Baz1 hastalar dudaklarin1 biizemezler veya 1slik ¢alamazlar ve yutma, ¢igneme veya
konusma gibi fonksiyonlarda zorluk c¢ekebilirler. Diger semptomlar, isitme kaybi
(6zellikle yiiksek frekanslarda) ve omurgada lordoz derecesinin artmasi olabilir.
Kontraktiirler nadirdir. Bazt FSHD hastalar1 etkilenen bolgede siddetli agr1 hisseder.
Kardiyak kaslar etkilenmez ve pelvik kusak nadiren onemli 6l¢iide tutulur. Bebek
baslangi¢hi bir FSHD formu da retina hastaligina ve bazi isitme kayiplarina neden
olabilir (17).

Myotonik distrofi, distrofi myotonica (DM) olarak da bilinir. DM, ist iiste

binerek Ortiisen fenotipler ve ayirict molekiiler genetik defektleri olan, en az iki klinik
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bozukluktan olusur. Birincisi, ilk olarak Steinert tarafindan tarif edilen hastalik
Myotonik Distrofi Tip 1 (DM1) ve ikincisi Proksimal Myotonik Myopati olarak olarak
da adlandirilan Myotonik Distrofi Tip 2’dir (DM2)(18).

Myotonik distrofi tip 1 (DM1), siddetli konjenital miyopatiden, gec¢ baslayan
izole kataraktlara kadar 6liimciil olabilen otozomal dominant ¢oklu sistem hastaligidir.
Erigkin baslangi¢li kas distrofisinin en sik goriilen seklidir (19). DM1'in klinik ifadesi
genis Olciide degiskenlik gosterir ve kas disindaki birgok sistemi igerir. Hastalar
temporal, massater ve yiiz kas1 atrofisi ve zayiflig1 nedeniyle tipik bir “balta yiizli”
goriiniime sahiptir. Frontal kellik de hastaligin bir diger 6zelligidir. Fleksor ve
sternocloideimasteideusu iceren boyun kaslari ve distal ekstiremite kaslari erken
tutulum gosterir. El bilegi ekstansorleri, parmak ekstansdrleri ve intirinsik el kaslarinin
zayiflig1 islevselligi bozar. Ayak bilegi dorsifleksor zayifligi, diisiik ayak gibi ayak
problemine neden olabilir. Proksimal kaslar daha giiglii kalir, ancak bir¢ok hastada
once kuadriseps kasinin atrofisi ve zayifligi goriiliir. Damak, farengeal ve dil tutulumu
dizartrik bir konugmaya, nazal ses ve yutma problemine neden olur. Bazi hastalarda
diyafram ve interkostal kas giigsiizliigii vardir ve bu durum solunum yetmezIigi ile
sonuglanabilir. Genellikle 5 yasinda goriilen miyotoni, tenar ustiinligiiniin, dilinin ve
bilek ekstansor kaslarimin perkiisyonu ile kanitlanabilir. Miyotoni, zorunlu bir
kapanmadan sonra elin gevsemesinde yavaslama olarak tanimlanir. Artmis kas kaybi,
miyotoniyi ayirt etmeyi daha zor hale getirir. Kardiyak rahatsizliklar yaygin olarak
DMI olan hastalarda ortaya ¢ikar. EKG anormallikleri birinci derece kalp blogunu ve
daha kapsamli iletim sisteminin tutulumunu igerir. Tam kalp blogu ve ani 6liim
meydana gelebilir. Konjestif kalp yetmezligi nadir goriliir, ancak solunum
yetmezligine sekonder cor pulmonale’den kaynaklanabilir. Mitral kapak prolapsusu da
siklikla goriiliir. Diger iliskili 6zellikler arasinda zihinsel bozukluk, hipersomni, arka
subkapsiiler katarakt, gonadal atrofi, insiilin direnci ve azalmis 6zofagus ve kolonik
motilite yer alir (18).

Okiilofarengeal Muskiiler Distrofi (OPMD) ge¢ baslangich farengeal kas
giicsiizliigii ve oftalmopleji ile karakterize nadir bir hastaliktir. Resesif kalitimla ortaya
c¢ikmasina ragmen, genellikle otozomal dominant ve olduk¢a penetrandir. Hastalik
genellikle ge¢ baslangigh ve yavas ilerleyen bir prognoz gosterir. Hastalarda omuz

kusag1 zayiflig1 goriilebilir (19). Hastalar pitozdan (sarkik goz kapaklari) sikayet eder,
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yiiz ve farengeal kaslardaki zayiflik yutkunmada zorluga neden olabilir. Dilde atrofi
ve seste degisiklikler olabilir. Hastalarin g6z kapaklari diiser ve bunu kompanse etmek
icin baglarim1 geriye dogru yatirirlar. Bir kisim hasta ¢ift gorme ve yukari bakista
problemlere sahipken, bazi hastalar da retinit pigmentozaya (gece gOriisiinii ve
periferik goriisii etkileyen retinanin ilerleyen dejenerasyonu) ve kalp diizensizliklerine
sahip olabilir. Bu hastalarda boyun ve omuz bolgesinde kas zayiflig1 ve atrofi sik
goriilen bir bulgudur. Ayni zamanda birgogunda bacak kaslarinda etkilenim oldugu
gorilmektedir bu nedenle OPMD'li hastalar yiiriimede, merdiven ¢ikmada, diz
¢okmede veya yiirlirken doniislerde zorlanabilir ve siddetli etkilenim halinde yiiriime
yetenegini kaybedebilirler (11).

Miyopati, iskelet kasinin anormal yapisi veya isleyisi ile karakterize heterojen
bir néromuskiiler hastaliklar toplulugudur. Hastalar genellikle yorgunluk, egzersiz
intoleransi, genel zayiflik ve kas agris1 semptomlarini bildirirler ancak bu semptomlar
miyopati tipine gore degiskenlik gosterir. Miyopatili hastalarin genel semptomlari; kas
gligsiizliigii, yorgunluk, kas atrofisi ve tekrarlayan miyoglobiniiridir (20). Bazi
konjenital, metabolik ve mitokondriyal miyopatiler dogumda veya erken c¢ocukluk
doneminde gelisimin yavas olmasi, gecikmis motor beceriler ve kontraktiirler gibi
sorunlarla ortaya ¢ikabilirken, diger kalitsal veya edinilmis miyopatiler ergenlige veya
yetiskinlige kadar belirti vermeyebilir. Polimiyozit, dermomiyozit gibi enflamatuar
miyopatiler her yasta ortaya ¢ikabilirken, inkliizyon cisimcigi miyoziti genellikle geg
yetiskinlerde ortaya ¢ikar (13). Miyopatinin tipine gore goriilen semptomlar ¢esitlilik
gosterebilir.

Distal Miyopati , baslangigta daha ¢ok 6n kol, el, alt bacak ve ayak kaslar gibi
distal kaslar etkileyen, en az alt1 spesifik kas hastaligini iceren genetik ve edinsel
hastalik grubudur (19). Distal myopatiler, her iki cinsiyeti de etkileyen ve 40-60 yaslar
arasinda baslayan diger tiplere gore daha az siddetli, yavas ilerleyen ve daha az kas
etkilenimi olan tiptir. Hastalik kalp ve solunum kaslarini etkileyebilir ve hastalarin
sonunda ventilator kullanmasi1 gerekebilir. Hastalar parmaklarin1 diizeltmede ve ince
motor aktivite yapmada zorluk c¢ekerler. Bacak kaslar1 etkilendikge, yiirlimek ve
merdiven ¢ikmak zorlasir ve bazi hastalar parmak ucunda yiikselemeyebilir veya
ayakta duramayabilir. Distal miyopatinin bir nedeni, disferlin adi verilen ve eksik

oldugu diisiliniilen bir kas zar1 protein kompleksidir. Semptomlar DMD’ye benzer,
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ancak farkli bir kas hasari paterni vardir. Cocukta baslayan otozomal resesif distal
myopatilerin bir formu da, ¢ocugun yiirlimeye basladig1 ve yetiskin yasami boyunca
zayiflikla ilerlemeye devam ettigi tipidir (11, 18).

Konjenital Miiskiiler Distrofi, dogumda mevcut olan veya 2 yasindan dnce
belirgin olan bir grup otozomal resesif kas hastaligidir. Zayiflik ilk olarak, ¢ocuk motor
fonksiyon ve kas kontroliinde gecikme gdsterdiginde dikkati ¢ceker. Kas dejenerasyonu
hafif veya siddetli olabilir ve oncelikle iskelet kasi ile simirlidir. Hastalarin ¢ogunun
oturma veya ayakta durma dengesi yoktur ve bazilar1 yilirime yetenegine asla
ulagamayabilir. Kontraktiirler, skolyoz, solunum ve yutma giicliikleri ve ayak
deformiteleri konjenital kas distrofisinde goriilen komplikasyonlardir. Baz1 hastalar
normal gelisime sahipken, digerlerinin merkezi sinir sistemi etkilenmesine bagl
gelisimi ciddi sekilde bozulur, bu da goérme ve konusma problemleri, ndbetler ve
beyindeki yapisal degisiklikler ile sonuglanir. Diyaframdaki zayiflik nedeniyle
solunum yetmezligi de goriilebilir. Bazi ¢ocuklar bebeklik doneminde oliirken,
digerleri sadece asgari diizeyde oziirliiliikle yetiskinlikte yasayabilir (11, 13, 18).

Inflamatuar Miyopatiler, kas hasarma kismen bagisiklik sisteminin neden
oldugu bozukluklardir. Inflamatuar miyopatilerin en stk goriilen tiirleri;
Dermotomiyozit, Polimiyozit ve Inkliizyon Cisimcik Miyopatisidir (13).

Noromuskiiler Kavsak Hastaliklart, noromuskiiler iletimin bozulmasi sonucu
ilerleyici kas zayifligimin goriildiigii, kronik otoimmiin hastaliklar1 grubudur. En
belirgin néromuskiiler kavsak hastaligi semptomu yorgunluktur. Yorgunluk etkilenen
kaslarin kullanilmasiyla ortaya ¢ikan ve dinlenmeyle azalan 6zellige sahiptir (21).
Egzersizle artan dinlenme ile azalan yorgunluk bulgusu olan Myastenia Gravis en
bilinen kavsak hastaligidir.

Endokrin  Anomaliliklerinde kaynaklanan  miyopatiler, hipertroid
miyopatisi ve hipotriod miyopatisidir. Hipertroide bagli miyopatili hastalarda,
metobolizmadaki artis sonucu halsizlik ve yorgunluk gibi belirtiler verir. Ozellikle
proksimal grup kaslarda kas kayb1 gozlenebilir (22). Hipotroid miyopatili hastalarda
tiroid eksikligine bagli olarak kramp, agr1 ve kas sertligi gibi semptomlar

goriilebilmektedir (23).



13

2.2. Noromuskiiler Hastaliklarin Klinik Ozellikleri

Noromuskiiler hastaliklarin en belirgin bulgusu ilerleyici kas zayifligidir. Kas
distrofisinde, kas liflerinin biitiinliigi etkilenir, kas dejenerasyonu, ilerleyici
giigsiizliik, lif oliimi, liflerin dallanmasi ve ayrilmasina neden olur. Sonugta kas
hiicreleri fagosite edilir veya kaslardaki bag dokusu yag dokusu ile yer degistirir.
NMH’ta goriilen diger tiim bulgular temelde kas kuvvet kaybinin dogurdugu ikincil
gelisen durumlardir. Kas hastalarinda en sik goriilen problemler; ilerleyici kas kuvvet
kaybi, postiir bozuklugu, kontraktiir, endurans kaybi, yorgunluk, agri problemi,
solunum ve uyku problemi, fonksiyonel kapasitede azalma, denge bozuklugu ve

diisme problemleridir.

2.2.1. Noromuskiiler Hastahklarda Islevsellik, Yetiyitimi ve Fonksiyonun

Siniflandirilmasi

54. Diinya Saglik Asamblesinde onaylanan Islevsellik, Yetiyitimi ve Sagligin
Uluslararas1 Siniflandirilmasi (International Classification of Functioning, Disability
and Health, (ICF)) ile Diinya Saglik Orgiitii evrensel ve uluslararasi kabul géren bir
cerceve ve siniflandirma saglamustir (24). ICF islevsellik, oziirlilik ve saghigin
biitiinsel olarak algilanmasinda ve Descartes’e ait diislince sekli olan viicut ve zihnin
iki yanliliginin ve ayn1 zamanda hem sosyolojik hem de biyomedikal indirgemeciligin
giderilmesini saglayan bir siniflandirma sistemidir (25).

ICF temel olarak islevsellik ve ozirliilligii 3 ana bilesenden, baglamsal
faktorleri 2 alt bilesenden olusmaktadir.

Ana bilesenler,

Viicut Islevi ve Yapist: fizyolojik islevleri ve viicut sistemlerinin anatomik
kisimlarini igerir; normal viicut iglevleri ve yapilarinin kaybi ve normalden sapmalar,
bozukluklar olarak adlandirilmaktadir.

Aktiviteler: kisinin aktiviteleri ve gorevleri gerceklestirirken yasayabilecegi
giicliiklerdir.

Kalitim: kisinin yasam icerisinde yer alirken karsilagabilecegi problemlerdir
(24).

Alt bilesenler,

Cevresel Faktorler: kisinin yasadig1 ¢evreyi ifade eder.
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Kigsisel Faktorler: kisinin yasi, cinsiyeti, meslegi, ilgi alanlari, sosyal ve
kiiltiirel durumunu, egitim durumunu, kisilik 6zellikleri gibi pek ¢ok durumu ifade
eder.

ICF, azinlik modeline karsit olan evrensel model prensibine uyar. Dolayisiyla
tiim yasam sliresini kapsar. Sadece medikal veya sosyal olmayip, biitlinlestiricidir.
Benzer bigimde sadece oziirliilligi degil, insan islevselligini ele alir. Cok boyutlu ve
etkilesimlidir. Degerlendirme ve tedavide 6nemli bir yol gosterici olmaktadir.

Noromuskiiler Hastaliklar ICF’in her alaninda bulgulara yol agan bir hastalik
grubudur. Bu nedenle NMH’1 ICF kapsaminda incelemek amaciyla ICF core seti

olusturulmustur. NMH ICF core seti Sekil 2.2. ‘de gosterilmistir (26):
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Viicut Yapi ve Islevleri

mental fonskiyoniar {enerji
seviyesi, uyku, dikkat, emasyonel
ve dlisiince fonksiyonlan)

duyusal fonksiyoniar ve agr
{gérme fonksivonu ve agn hissi)

kardierespiratuar ve solunum
sistemi fonksiyonian {egzersiz
tolerans fanksiyanlar)

sindirim fonksiyonlari {yutma ve
defakasyon fonksivonlari)

tirogenital ve fireme fonksiyonlar:
{iiriner ve seksliel fonksiyonlar)

kas ve hareket fonksiyoniari {kas
glicl ve kas tonusu fonksiyonlari)

as endurans fonksiyonlar: fistemli
ve istemsiz hareket kontrold,
yiriiyls paterni, kas ve hareket
algisi fonksiyonlar)

Aktivite

iletisim {iletisim, konusma, iletisim
cihazlar ve teknolojilerini
kullanma)

mobilite {temel viicut

pozisyonlarini degistirme, viicut
pozisyonlarini koruma, tek basina
transfer alma, ince el becerilerini

kullanma, Ust ekstremitesini

kullanma, yiiriime ve hareket
etme, yardimci cihaz yardimiyla
hareket etme, ulagimi kullanma)

kendine bakim {kendi kendine
yikanma, viicut bélliimlerinin
bakimi, tuvalet, givinme, yemek
yeme, icme, hirinin sagligiyla
ilgilenme)
ev hayati {yemek hazirlama, ev
islerini yapma)
toplum sosyal ve sivil hayat
{rekreasyon ve bos zaman
aktiviteleri)

Katilm

iletisim {iletisim, iletisim cihazlari
ve teknolojilerini kullanma)

mobilite {farkl yerlerde hareket
etme, ulasimi kullanma)

kendine bakim {kendi kendine
yikanma, viicut ballimlerinin
bakimi, tuvalet, giyinme ve birinin
sagligiyla ilgilenme)
ev hayati {yasamak icin bir yer
edinme, yemek hazirlama)
kisiler arasi iletisim ve etkilesim
{sosyal iligkiler, aile iliskileri, 6zel
iliskiler)
toplum, sosyal ve sivil hayat

{rekreasyon ve bos zaman
aktiviteleri)

Cevresel Faktdrler

yardimci materyaller ve teknolojik yaklasimiar
{giinliik yasam aktivitelerinin slrddrilmesi igin)

destek ve iliskiler {aile, bakim verenler ve
yardimeilar)

servis, sistem ve politikalar {ulasim ve sosyal
giivenlik servisleri, sosyal giivenlik politikalari ve
saglik sistemi ve politikalari)

Sekil 2.2. Noromuskiiler hastaliklar ICF- core seti.
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Kas hastalarinda ICF kapsaminda smiflandirilan viicut yapr ve islevleri,
aktivite ve katilm kisitliligi bilesenleri en sik goriilen problemler listesi ve bu

caligmadaki arastirma parametreleri asagida aciklanmistir:
Ilerleyici Kas Kuvvet Kaybt

NMH’larda 6nemli problem kas kuvvet kaybidir. Her hasta ve hastaliga gore
degismekle birlikte kuvvet kayb1 DMD, BMD ve DM de agir seyrederken Emery —
Dreifuss Muskuler Distrofi, LGMD, FSHD gibi eriskin hastaliklarda daha hafif
seyredebilir. Yine hastaliin tipine gore lokalizasyonunda da farkliliklar goriilebilir
(27-29). lerleyici kuvvet kaybinin 3 temel nedeni vardir.

e Tutulum direkt kasin kendisinde ise kasilabilen liflerin sayisinda ve
boyutlarinda azalmayla birlikte, bu liflerin yerine yag ve bag dokusunun
gelmesi,

e Tutulum motor ndron, periferik sinir veya kas-sinir kavsaginda oldugu
durumlarda kasin kasilabilmesi igin gerekli olan uyarinin azalmasi veya kasa
ulagmasi i¢in gecmesi gereken yollarin etkilenmesi,

e Sekonder etki olarak azalmis fiziksel aktivitenin sonucunda ortaya g¢ikan
immobilizasyonun etkisi olarak kasta kuvvet kayb1 goriilmektedir (30).

Noromuskiiler bozukluklar1 olan hastalarda kas zayifligi, fiziksel aktivite ve
katilim tizerinde olumsuz etki yaratarak bireylerin yasam kalitelerini ciddi sekilde
azaltir (29-31).

Postiir Bozukluklar:

NMH’a sahip bireylerde kas gligsiizliiglinilin postiiral instabilitenin 6énemli bir
nedeni oldugu bildirilmektedir (31). Hastalar siklikla omurga dizilimindeki
diizensizlik de dahil olmak iizere sayisiz komorbidite ve komplikasyonlar
yasayabilirler. Noromuskiiler hastalik ve spinal dizilim arasindaki iligki ilk olarak
1960'larda ele alinmistir (32). Hasta veya hasta yakini, omurga deformitesinin farkinda
olmayabilir veya omurga deformitesinden kaynaklanan fonksiyonel sinirlamay1 ve
morbiditeyi ifade edemeyebilir. Bu hastalar genellikle anormal durus gosterir ve sirt
agris1 bildirirler (32). Noromuskiiler hastaliklarda ortaya ¢ikan spinal deformiteler,

oturma dengesinde bozukluk, dik oturma ve pozisyonlamada zorluk, bakim zorluklart,
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cilt tlserleri, agr1 ve altta yatan solunum yetmezliginin potansiyel olarak artmasi gibi
bircok soruna yol agar. Deformite zayif kas kontrolii ve kas dengesizligi nedeniyle
gelisir ve omurga yergekimine karsi koyamaz. Siddetli skolyoz ve pelvik egrilik bazi
durumlarda tekerlekli sandalyede oturmayi bile engelleyebilir. Sirt agrisina neden olan
spino-pelvik dengesizlik egrinin konkav tarafinda kosta-pelvik impingement agrisina
neden olabilir. Ayrica oturma kapasitesini ve durusu etkileyebilir, solunum
komplikasyonlari ve hasta bakiminin saglanmasindaki zorluklar gibi ciddi problemlere
neden olabilir.

Noromuskiiler Skolyoz (NS), idiyopatik skolyoz (IS) sonrasi en sik gériilen
ikinci spinal deformitedir. Idiyopatik skolyozun aksine, néromuskiiler deformiteleri
olan hastalarda bir dereceye kadar fiziksel ve zihinsel engellilik goriilebilir. Govde
kaslarinin kontroliiniin bozulmasi hipotoniye bagli olabilir ve bu da ¢ogu hastada
spinal deformitenin gelismesine neden olabilir (33). Noéromuskiiler skolyoz, 1S’dan
daha erken ortaya ¢ikar ve kas dengesizligi ve asimetrik olarak omurganin anormal
biyomekanik yiiklenmesi nedeniyle ilerleyicidir (34). Noromuskiiler skolyoz, pelvisi
icerecek sekilde distal olarak uzanan ve konkav tarafi yiikseltilmis olarak belirgin
pelvik egiklikle sonuglanan uzun, collaps C seklinde bir egri igerir. Pelvik dengesizlik
ayrica kalga subluksasyonu veya dislokasyonu ile tipik bir “riizgarla siipliriilmiis”
deformite {iireten kalca fleksorlerinin ve addiiktorlerinin kontraktiirlerinden de
etkilenebilir. Cerrahi planlamada genellikle pelvisi diizlestirmek ve kalgalarin
hareketine izin vermek i¢in 6nce spino-pelvik deformiteyi ele almak tercih edilir.
Noromuskiiler skolyozda noérolojik komplikasyon insidansi %0,5 ile %4,6 arasinda
degismektedir ve idiyopatik skolyozdan (% 0,5 ile %0,72) daha yiiksektir.

Cesitli miyopatiler progresif spinal deformiteler ile iligkili olmakla birlikte, en
sik herediter miyopati simifinda olanlarda spinal deformite goriiliir. Bunlar DMD,
Konjenital Muskuler Distrofi, Konjenital Miyotonik Muskuler Distrofi ve siddetli
cocukluk cagi otozomal resesif kas distrofisi (SCARMD)’dir. En 6nemli spinal
deformite olan skolyoz riski tasiyan popiilasyonlar arasinda DMD, SCARMD,
konjenital muskuler distrofi, FSHD, konjenital myotonik muskuler distrofi, spinal
muskuler atrofi ve Friedreich ataksisi’dir (35).

DMD'de bildirilen skolyoz prevalanst %33 ile %100 arasinda degismektedir.
Bir¢ok calismada gosterildigi gibi, skolyoz prevalansi yasla giiglii bir sekilde
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iligkilidir. DMD’li hastalarin yiizde ellisinde ergen biiylime hizina karsilik gelen 12 ila
15 yaslari arasinda skolyoz gortiliir. Yapilan calismalarda DMD li hastalarin %15’ inde
hafif progresif olmayan genellikle 10-30 derece arasinda degisen egrilik
gorilmektedir. Primer ya da tedavi edilmemis lateral egriliklerin ilerleme orani,
incelenen yas araligina bagli olarak, yilda 11 ile 42 derece arasinda degistigi
bulunmustur (36). Oda ve ark. yaptiklar1 ¢aligmada spinal deformitenin seyrini iig tipe
ayirmistir;

Tip 1 egrileri diizensizdir ve kifozla birlikte skolyozun ilerlemesi ile
karakterizedir. Bu ilerleme 6nemli rotasyonel deformiteyle birlikte ¢okmiis (collaps)
omurgaya neden olur. Lateral egrilik, torasik ve torakalumbal bolgelerde goriiliir ve
sakrum ve pelvisi igerir. Tip 1 omurga deformitesinde skolyoz, 15 yasindan 6nce 30
dereceden daha biiyiiktiir ve 30 dereceye ulasildiktan sonra da hizli bir ilerleme
gosterir. Tedavi olarak cerrahi ongirtiliir.

Tip 2 egrilikler, skolyozun ilerlemesi ile iligkili olarak sagital diizlemde
kifozun hiperlordoza gecisi ile karakterizedir. Tip 2 egriliklerde skolyozun seyri tek
tip degildir. Her iki tarafta lateral egrisi olan hastalar Cobb agisinda ¢ok az degisiklik
gosterir ve minimal pelvik obliklige sahiptir. Uzun torakalumbal egrileri olan hastalar,
deformitenin siddetinde kademeli bir artig gosterir. Tek lumbal egrileri olan hastalarda
Cobb acis1 kademeli veya ani bir artis gosterebilir. Tip 1 egrilerinde oldugu gibi,
lumbal ve uzun torakalumbal tip 2 egrileri de pelvik obliklik ile iligkilidir.

Tip 3 egrileri minimum ilerleme gosteren ve Cobb agis1 asla 30 dereceden daha
bliylik olmayan egrilerdir. Calismalar ayn1 zamanda tip 3 omurga deformitesinde
solunum fonksiyonu i¢in daha iyi bir prognoz gésterdigini ve en yiiksek 2000 mL'den
fazla mutlak fonksiyonel vital kapasite (FVC) elde edildigini gostermistir. Tip 1 ve
Tip 2 hastalarinda 2000 mL'den az pik elde edilen FVC goriilmiistiir (35).
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Sekil 2.3. Duchenne muskuler distrofide skolyoz ilerleme paterni (35, 36).

DMD’li hastalarin yaklasik olarak %15’inde tekerlekli sandalyeye gegmeden
skolyoz gelistigi bilinmektedir. Hafif klinik skolyoz mevcutsa, 11 ile 16 yas arasindaki
hastalarda omurga radyografileri her 4 ayda bir takip edilmelidir. Omurga
deformitesinin ortezlerle tedavisi DMD'de egrinin dogal ilerleme seyrini degistirmez.
Spinal ortezlerle ilgili olarak NMH’a sahip bireyler tarafindan siklikla rahatsiz edici
oldugu ve tolere etmede zorluk yasandigi bildirilmektedir. Omurgaya yonelik
egzersizler, paraspinal kaslarin elektriksel uyarimi ve omurga manipiilasyonunun da
dahil oldugu fizyoterapi ve rehabilitasyon yaklagimlarimin NMH'daki omurga
deformitesinin dogal seyrini degistirmedigi ancak mevcut fiziksel ve fonksiyonel
kapasiteyi korumada biiyiik 6nem tasidigi bilinmektedir. Arastirmalar, cerrahi spinal
enstriimantasyonun noromuskiiler hastalikta siddetli spinal deformite i¢in tek ve etkili

tedavi oldugunu gostermistir.
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Becker muskuler distrofisinde (BMD) spinal deformite nadirdir ve varsa
siddetli ve ilerleyici degildir. Ambule BMD hastalarinda lordoz genellikle esnektir.
Ayakta durma esnasinda artmis lumbal lordoz vardir.

FSHD hastalarinin ¢ogu, ayakta durma pozisyonunu korumak i¢in hastalik
sirasinda hipokifoz ve hiperlordoz gelistirir (37). Klinik belirtiler biiyiik degiskenlik
gosterebilir, ancak hastalarin cogunda karakteristik yiiz, omuz kusagi, periskapular,
paraspinal kaslar ve pelvik gii¢siizliik gorilir (38). Ek olarak abdominal ve alt
ekstremite kaslar1 da etkilenir. FSHD'deki skapula c¢evresindeki kaslarda goriilen
zayiflik nedeniyle, skapular kanatlanma, yetersiz skapular stabilizasyon ile birlikte
ortaya ¢ikar ve skapula gogiis duvarindan uzaklasir. Bu nedenle, FSHD hastalarinin
tekrarlanan iist ekstremite kas aktivitelerinde ve sagin taranmasi ve dolaptan bir esya
almak gibi basin {lizerindeki giinliilk yasam aktivitelerinde yorgunluk, agr1 ve zorluk
vardir (39).Yasamlar1 boyunca bu hastalarin %20 ile %37'si tekerlekli sandalyeye
baglanir (40). Pelvik ekstansor ve paraspinal kas gligsiizliige bagli sagital spinal
dengesizlik, karakteristik hiperlordoz deformitesine yol agar (41). FSHD’de ciddi
kontraktiirler nadiren gelisir ancak lordoz artisi, skolyoz veya her ikisinin
kombinasyonu seklinde spinal deformite goriiliir. Kalgca ekstansorlerinin
giigsiizliigiinii kompanse etmek icin hiperlordoz gelisimi bazen ciddi boyutlarda
olabilir. Skolyozu olan veya olmayan hiperlordozlu hastalar FSHD'deki spinal
deformitenin %20'sini olusturur. Nadiren, siddetli ve ilerleyici hiperlordoz FSH ile
iligkilidir. Skolyozlu FSHD hastalarinda hafif ve progresif olmayan egriler vardir (35).

SMA tip II hastalarinin yaklasik %78 ile %100'tinde skolyoz meydana geldigi
ileri stiriilmektedir (42, 43). Egriler, dogal seyrinde collaps seklindedir, torakolumbal
(9%62); torasik (%12) ve lumbal (% 10) olabilir. Yapilan ¢alismalar skolyozu olan SMA
hastalarinin hemen hepsinde pelvik egrilik oldugunu gostermistir (44). Omurga
destegi genellikle yiiriiyemeyen SMA hastalarinda oturma dengesini iyilestirmek i¢in
kullanilir. Destek, egrinin nihai ilerlemesini durdurmaz. Ek olarak, bracesler gogiis
kafesini sikistirabilir ve vital kapasiteyi etkileyebilir. Spinal artrodez, SMA'da skolyoz
icin etkili tedavidir. On yasin tizerindeki egrilikleri 60 ° 'yi agan ¢ocuklar i¢in posterior
flizyon ile enstriimantasyon 6nemli bir tedavi se¢enegidir.

Spinal deformite, ¢esitli ilerleyici noromuskiiler hastaliklarda yagam kalitesini

olumsuz etkileyebilir. Deformitenin etkili yonetimi, NMH kosullarinda baslangic
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yaginin ve spinal deformite Oykiisliniin detayli arastirilmasini gerektirir. Dahili
enstriimantasyonlu spinal artrodez ¢ok etkili bir tedavidir, ancak genellikle ikinci on
yila ertelenir. Geng hastalarda postiir destegi ve daha dengeli oturma saglamak igin
spinal ortezler kullanilabilir, ancak ortezler genellikle NMH kosullarinda omurga
deformitesinin dogal ge¢migini etkilemez fakat giinlik yasam aktiviteleri ve
fonksiyonellik acisinda ¢ok Onemlidir. Spinal deformitenin cerrahi tedavisi, kas
haslarinin problemlerine eslik eden kisitlayicit pulmoner yetmezlik ve kardiyomiyopati
nedeniyle ameliyat Oncesi cerrahi planlama doneminde baslayan multidisipliner bir
yaklagim gerektirir. Cerrahi, proksimal alt ekstremite zayiflig1 ve hiperlordozu olan
ambule FSHD veya SMA III hastalarinda fonksiyonel yetenekleri degistirebilir. Bu
durum, zayif ekstremitelerin konumlandirilmasi i¢in omurganin daha fazla
esnekliginden islevsel olarak faydalanabilen SMA II'li hastalar gibi daha ciddi
etkilenen NMH hastalar1 i¢in de gegerlidir (35).

Tarihsel olarak eski c¢alismalarda, bu popiilasyondaki oOziir belirti ve
semptomlarini, yapisal spinal patolojiden ziyade altta yatan ndrolojik bozukluklarin
yansittig1 diistinlilmiis ve bu nedenle bu hastalarin cerrahi tedaviye ve rehabilitasyona
ihtiya¢ duymadiklar1 diistiniilmiistiir (45). Son zamanlarda, arastirmacilar bu
popiilasyondaki omurga deformitelerinin, giinliik yasamda dnemli 6l¢iide sinirlama ve
morbidite ile sonuclanabilecegini ve bu nedenle hastaya uygun rehabilitasyon ve
diizeltici cerrahinin daha fazla degerlendirilmesi gerektirdigini kabul etmislerdir (46).
Noromuskiiler hastalig1 olan hastalarda, rehabilitasyon ve diizeltici spinal cerrahinin
amaglari, oturma dengesini ve durusunu arttirmak, akciger ve gastrointestinal
fonksiyonu iyilestirmek, agr1 ve deformiteyi azaltarak hastanin yasam Kkalitesini
artirmaktir (47). Yukarida detayli bir sekilde NMH’larda spinal postiiral bozukluklar
ele alinmis ve arastirmalarin daha ¢ok DMD f{izerinde odaklastigi goriilmiistiir.
Ozellikle eriskin NMH’a sahip bireylerde bu konu ile ilgili arastirmalar oldukca
yetersizdir.

Ayak Postiirii

Ayak, alt ekstremite zincirindeki en distal segmenttir ve nispeten kiiciik bir
destek tabani ile viicudun dengesini korur. Destek yiizeyindeki kiigiik biyomekanik

degisikliklerin bile postiiral kontrol stratejilerine neden olabilecegi bilinmesine
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ragmen, hipermobil veya hipomobil bir ayagin denge iizerindeki etkileri ithmal
edilmistir (48).

Ayak, durus sirasinda zemin yiizeyine uyum saglamali, sok emilimine yardimci
olmali ve itme fazi sirasinda viicudu ileri tasimak icin sert bir kaldirag gibi gorev
yapmalidir. Ozellikle subtalar pronasyon ve supinasyon gibi ayak hareketi bu
islevlerin yerine getirilmesi icin kritik 6neme sahiptir.

Yiiriiytisle birlikte agirlik verildikten sonra, ayak pronasyona geger ve
yliriiyiisiin orta durus fazinda maksimum pronasyona ulasir. Pronasyonla, midtarsal
eklem agcilir ve ayak dengenin korunmasina yardimci olarak, taban altindaki yiizeyle
uyum saglamak i¢in daha esnek hale gelir (49). Bununla birlikte, midtarsal eklem, ayak
stabilitesini en list diizeye ¢ikarmak ve itme kuvveti i¢in sert bir kaldira¢ olusturmak
amactyla supinasyonda kilitlenir. Normal ayak, ihtiyac¢ oldugunda stabiliteyi optimize
etmek i¢gin pronasyon ve supinasyon arasinda etkili bir sekilde gegis yapar.

Denge genellikle alt ekstremite fonksiyonunun bir 6lgiisii olarak kullanilir ve
viicudun destek ylizeyi i¢indeki agirlik merkezini koruma siireci olarak tanimlanir.
Ayak arkinin artmas1 ve hipomobil orta ayak ile asir1 supinasyondaki bir ayak, altta
yatan ylizeye yeterince uyum saglayamayabilir, boylece postiiral stabilite ve dengeyi
korumak i¢in ¢evredeki kas-iskelet yapilarina olan yiik talebini arttirir (50). Ayrica,
pes kavus durumundaki bir ayagin, normal veya pronasyondaki ayaga gore daha az
plantar duyusal bilgiye sahip oldugu diisiiniilmektedir. Hertel ve arkadaslari, 6n ayak
ve arka ayak varus ve valgus derecesine gore farkli ayak tiplerine sahip bireylerde,
kavusu olan ya da supinasyondaki ayak tipindeki bireylerin, pronasyondaki veya
normal ayaga sahip bireylere gore 6nemli 6lglide daha biiyiik basing merkezine sahip
oldugunu bulmuslardir (51).

Ayak pozisyon duyusunun zayif olmasinin, ayagin plantar yiizeyi ile destek
yiizeyi arasindaki iletisimi engelledigi diisiiniilmektedir, bu nedenle dik durus ve
dengeyi korumak icin postiral diizeltmeleri daha proksimal yapilar ve kaslar
tarafindan saglanmaktadir.

Ayagin longitudiinal ark yapisinin, medial ve lateral ark sistemleri tarafindan
olusturuldugu bilinmektedir. Lateral ark yapist kalkaneus, kiiboid ve 4 ve 5.
metatarsallerden olusur. Medial ark; kalkaneus, talus, navicula, ii¢ kiineiform ve 1,2

ve 3. metatarsallerden olusur. Longitudinal ark, eklemleri ¢evreleyen bag yapilari ve
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ayagin intrinsik ve ekstrinsik kaslarindan gelen dinamik destek ile stabilize edilir (52).
Normal ayakta dururken, viicut agirlig1 talusa aktarilir ve daha sonra plantar yiizeyinde
bir tripod olusturmak i¢in kalkaneus, lateral alanlara ve medial alanlara dagitilir.
Normal yiiriiyiiste, viicudun agirligi, talus boyunca kalkaneusa iletilir, ayagin dis tarafi
da ileriye dogru hareket eder ve daha sonra metatarsal kemiklerin baglarinin iistiinden
ayagin i¢ tarafina ve ayak bagparmagina geger (52).

Noromuskiiler tutulumu olan hastalarda, arklar ve ayak dengesizdir ve
ilerleyici kas kuvvet kaybindan veya anormal eksternal yiiklenmelerden deforme olur.
Artmis valgus agisi, medial arkta ekstra bir yiikklenmeye, artmig varus agist ise lateral
arkta ekstra bir yiiklenmeye neden olur. Néromuskiiler hastaliklarda pes kavusun, ayak
deformitesi ve ayak ve ayak bilegi etrafindaki kas dengesizligi ile iliskili oldugu
diisiniilmektedir. Norojenik pes kavusun en yaygin nedeni Charcot-Marie-Tooth
(CMT) hastaligidir. Pes kavuslu hastalarin {igte ikisinde altta yatan bir noromuskiiler
bozukluk vardir ve bunlarin % 50'si CMT hastaligina bagl gelisebilir (53). Pes kavus,
asir1 yliksek bir medial longitudunal ark, arka ayagin ters pozisyonu ve ilk metatarsalin
plantar fleksiyon pozisyonu ile karakterize yaygin bir ayak deformitesidir. Pes kavus

gelisimi, ayak ve ayak bilegi etrafinda kaslarin dengesizligine bagl gelisebilmektedir.
Endurans Problemleri

NMH’a sahip bireyler kas kuvvetleri iy1 olsa bile, tekarli hareketlerde veya bir
hareketin devamliligin1 saglamakta giicliik yasayabilmektedirler.

Myastenia Gravis, Mitokandriyal Miyopati, Inflamatuar Miyopati gibi bazi
noromuskeler hastaliklarda endurans problemi, giinliik yasam aktivitelerini etkileyen,

yasam kalitesini bozan en temel sikayet tir (54, 55).
Kontraktiirler

NMH’larda kontraktiir problemi sik goriiliir. Kontraktiirler, motor
performansin diismesi, eklem hareket acikliginin azalmasi, agrinin artmasi ve giinliik
yasam aktivitelerinde zorluk gibi problemlere yol acgarak hastalarin aktivitelerindeki
kisitlilik seviyesini artirmaktadir (56). Kontraktiir olusumu, i¢ ve dis faktorler olmak
tizere iki nedenle ortaya ¢ikmaktadir. Dis faktorler; fiziksel aktivitenin azalmasi,

ozellikle yiiriiylis problemlerinin ardindan, oturma ve yatma pozisyonlarinda uzun
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stire gecirilmesi, aktif eklem hareket agikliginin kisitlanmasi ve agonist antagonist
kaslar arasindaki kuvvet dengesizligi gibi faktorlerdir. Bu durumlarda kas kisaliklari,
eklem limitasyonlar1 ve kas kontraktiirleri gelismektedir. I¢ faktorler; kas yapisindaki
fibrotik degisiklikler ve kasin esneklik 6zelligindeki bozulmadir (57). Noromuskiiler
hastaliga sahip bireylerde hem i¢ hem de dis faktorler kontraktiirlere neden olur.
Kontraktiirler alt ektremitelerde, {ist ekstremitelere gore daha sik goriiliirken ayak
bilegi plantar fleksiyon, diz fleksiyon, kalca fleksiyon ve abdiiksiyon, el bilegi ve
dirsek fleksiyon kontraktiirleri NMH’a sahip bireylerde siklikla karsimiza ¢ikar (56).

Yorgunluk

Yorgunluk, bir isin veya aktivitenin yapilmasinda veya yapilan bir igin devam
ettirilmesinde zorluk olarak tanimlanmaktadir (57). Hastalar yorgunluklarini
tanimlarken, hastalik ortaya c¢ikmadan oncekinden farkli, anormal ve asir1 bir
yorgunluk hissini tariflemektedir. Yorgunluk, neredeyse biitin NMH’larda ortak
goriilen bir bulgudur ve giinliikk yasami ciddi sekilde etkilemektedir (59). Yorgunluk,
enerji eksikligi, egzersiz sirasinda ve sonrasinda titkenme hissi noromuskiiler olarak
da karsimiza ¢ikabilir(29).

Kuvvet iiretimi, beyinden iskelet kasina giden motor yolun tiim seviyelerindeki
mekanizmalar1 kapsar ve klasik olarak merkezi veya periferik olarak siniflandirilir.
(30-31). Fizyolojik yorgunluk, egzersize bagli olarak maksimal kas giiciinde azalma
olarak ifade edilir (58). Fizyolojik yorgunlukta kendi iginde ikiye ayrilmaktadir;
merkezi yorgunluk ve periferal yorgunluk. Merkezi yorgunluk, noéromuskiiler
kavsagin proksimalinde gergeklesen patolojilerden kaynaklanan gii¢ {iretme
kapasitesinde azalma olarak tanimlanirken; periferal yorgunluk ise kavsakta ya da
daha asagisinda gergeklesen patolojiler sebebiyle meydana gelmektedir (59).

NMH grubundan metabolik miyopatilerde motor etkilenim olmaksizin ilk
olarak kas yorgunlugu sikayeti goriilmektedir. Bu yorgunluk c¢ogunlukla miyozit
yapisinda agiga ¢ikan enerji iiretme problemine bagli olarak, egzersiz sirasinda olusan
periferal yorgunluk olarak bilinmektedir (60).

Yorgunluk problemi literatiirde gérece daha az g¢alisilmis olmasina ragmen,
bazi arastirmacilar zihinsel yorgunluktan da siiphelenmektedirler. Zihinsel yorgunluk,

uzun siire boyunca bir aktiviteyi gerceklestirmek i¢in dikkat gorevlerinde bozulma
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olarak tanimlanmaktir. Tepki zamaninda veya zaman igerisindeki hata oranlarindaki
artig, zihinsel yorgunlugun varligini gostermektedir. Literatiirde NMH ‘larda yapilan
caligmalarda, merkezi aktivasyon hatasi degerindeki 6nemli 6l¢iideki artisin zihinsel
yorgunlugun gelistigini géstermektedir (61). EK olarak miyotonik distrofili hastalar,
kognitif problemler nedeniyle ciddi derecede zihinsel yorgunluk yasadiklarindan
sikayet edebilmektedirler (62).

Agri

Agri NMH tipine ve hastaya gore degismekle birlikte genellikle
kompansasyonlar, spinal deformiteler, viicut postiir ve biyomekanigindeki problemler,
kas kramplari, kas zayifliklar1 ve aktivite limitasyonlar1 gibi sebeplerle ortaya ¢ikan
asir1 kullanma veya az kullanmaya bagli olusan muskuloskeletal bir problemlerdir.
NMH’liklarin hemen her tipinde agr1 ortak bir bulgu olarak goriilmektedir. Hastalar
agriy1, yorucu, hos olmayan, derin ve keskin bir his olarak ifade etmektedirler. Yapilan
calismalara gore NMH’ta en agrili bolgeler sirt (%49), bacaklar (%40), kalca (%37),
ayaklar (%36), kollar (%36) ve eller (%35) olarak belirtilmistir (63). Ozellikle bel
bolgesi ve bacaklardaki agri, yliriiyiis patolojilerinden kaynaklanmaktadir. Yiirtime,

ayakta durma ve germe egersizleri agriy1 en ¢ok artiran aktivitelerdendir.
Solunum Problemleri

Solunum problemleri, hastalarda mortaliteye yol agan baslica nedenlerdendir
(64). Uykuda diizensiz nefes alma (kabuslar, huzursuzluk, sabah bas agrisi ve giindiiz
uyuklama) ve solunum disfonsksiyonuna iligkin fonksiyon bozukluklar1 (yogun
dispne, ortopne, genel yorgunluk ve paradoksal nefes alma paterni) solunum
bozukluguna iliskin bulgu ve belirtilerdir (65, 66).

Solunum problemlerinin nedenleri, temel olarak solunum kaslarmin tutulmasz,
solunum mekanigindeki degisiklikler, yetersiz sekresyon yonetimi, enfeksiyonlar ve
bazen de solunum merkezindeki problemlerdir. Hastalardaki erken belirtiler; hastanin
uykulariin béliinmesi ve karbondioksit tutulumudur. Bu nedenle hastalar uykudan
uyandiklarinda bas agrisi, yorgunluk, kafa karigikligi hissetmekte ve giin boyunca
uykulu olmaktadir. Ek olarak yutma ve nefes alma fonksiyonunu bir arada

gerceklestirmekte  problem  yasadiklar1  i¢cin  geceleri uykuya dalmakta
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zorlanmaktadirlar. Noromuskiiler hastaliga sahip bireylerde nefes darligi ve ortopne
sikayetleri siklikla goriiliir. Hastaligin ilerleyen dénemlerinde solunum kaslarinin da
zayiflamasiyla, hipoventilasyon ve hiperkapneye yol acarak kisitlayici tipte akciger
problemlerine neden olur. Sonu¢ olarak, giin igerisinde Okslirme, aspirasyon
problemleri gibi semptomlar nedeniyle giinlilk yasami zorlayici, geceleri ise uyku

apnesi gibi problemlerden dolay1 ventilator yardimina ihtiya¢ duyulabilir (67).
Uyku Bozukluklar

Noromuskiiler hastaliga sahip bireylerin agri, azalmis yatak mobilitesi,
sekresyon temizlemesinde zorluklar, hava yolu ve solunum kaslarinin zayifligi, gégiis
duvar1 ve gogiis kafesi sertligi, anksiyete ve depresyon nedeniyle uyku kaliteleri
bozulmustur (67). Uyku sirasinda apne, hipopne, hipoventilasyon, iist hava yolunda
direng gibi bulgular siklikla goriilmektedir. En 6nemli hipoventilasyon nedeni,
solunum kaslarinin ozellikle diyafragma zayifligidir. Uyku esnasinda goriilen
hipoventilasyon, uyanikken meydana gelen hipoventilasyondan ¢ok daha oOnce
meydana  gelmektedir, bu nedenle semptomlarin uyanikken  goriilmesi
beklenmemelidir. Kas zayifligiyla birlikte REM uykusunda da hipoventilasyon
goriilebilmektedir. Zamanla NMH’larda meydana gelen goglis kafesindeki
degisiklikler, gogiis duvart biyomekaniginini bozmakta ve akciger hacminin
azalmasina neden olmaktadir. Bu da hastalarda uyku hipoventilasyonuna ve
hipoksemiye neden olabilmektedir. Bunlar disinda hastlarda merkezi olaylar ve

solunum kontrolii ile iliskili olarak da uyku problemleri goriilebilmektedir (55).
Fonksiyonel Kapasitede Azalma

Hem hizli hem de yavas ilerleyen NMH’larda; hareket sisteminin aktif eleman1
kaslar oldugu i¢in iskelet kas kaybi, dejenerasyon, fiziksel aktivite ve enerji
metabolizmasindaki degisiklikler sonucu egzersiz kapasitesinde azalma sik
goriilmektedir (67). NMH’larin 6zellikle saglikli insanlara gore daha sedanter
olduklar1 gésterilmistir. Buna bagl olarak, kardiyopulmoner fonksiyonlarda azalma,
viicut komposizyonunda olumsuz yonde degisme (yag ve bag dokusu yiizdesinin
artmast, azalmis kemik mineral yogunlugu), kas kuvvetinde ve enduransinda meydana

gelen azalma, erken yorgunluk ve agri, alt ekstremitelerde azalmis pozisyon hissi,
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viicut 1s1s1n1 ayarlayan sistemlerde meydana gelen degisiklikler, psikolojik performans
diizeyindeki olumsuzluklar meydana gelebilmektedir (67).

Ozellikle kas kuvvet kayb1 ve kas yikimi biitin NMH’ larda goriilen bir
problemdir. Hem distrofik hem de inflamatuar miyopatilerde kardiyak ve pulmoner
kas tutulumu sonucunda kardio-pulmoner saglik bozularak fonksiyonel ve fiziksel
kapasite olduk¢a azalir. Literatirde NMH’larin sagliklilarla karsilastirildiginda
acrobik kapasitelerinde azalma oldugu gosterilmistir (68, 69). Dolayisiyla egzersiz
kapasitesinde ve giinliik yasamda gerekli olan fonksiyonel kapasitede ciddi sorunlar
meydana gelebilmektedir. Aerobik kapasite giinliik yasam aktivitelerinin yapilmasini
siirladigt i¢in, rehabilitasyon programindaki direngli egzersizlerle kas giiclinlin ve
enduransin artirilmasi giinliik isleri yapabilme becerisini daha fazla artirir.

Metabolizma, enerji tiiketimi ve kronik hastalik riski arasindaki iliski, NMH
grubunda goz Oniine alinmalidir. Literatiirdeki bazi ¢alismalarda yavas ilerleyen
miyopatili hastalarin daha diisiik bazal metabolizma hizi oldugu iddia edilmektedir
(70-72). DMD’li hastalarda hastaligin ilerleyen dénemlerinde kas dokusunun yerine
yag dokusunun ge¢cmesi nedeniyle yasa gore kilo degerlendirildiginde bu hasta
grubunda diisiik yagsiz doku ylizdeleri vardir. DMD’li hastalarin bazilarinda obezite
gelisebilir (73, 74).

Literatiirde hastalarin fiziksel aktivitelerinin azaldig1 ve daha fazla yag kiitle
yiizdesine sahip olduklar1 ve 24 saatlik enerji harcamalarinin azaldig1 gosterilmistir
(70). Ek olarak obezite ve sedanter yagam tarzindan kaynaklanan NMH’larin kronik
hastalik gelistirme agisindan yiiksek riskli oldugu disiiniilmektedir (75). Yapilan
epidemiyolojik ¢alismalarda, miyopatili hastalarin sedanter yasam bi¢imi nedeni ile
koroner arter hastalifina yakalanma risklerinin saglikli popiilasyona gore iki kat fazla
oldugu gosterilmistir. Bu hastalik grubunda aerobik egzersizlerin kardiovaskiiler
hastalik riskini azaltmada ve aerobik kapasiteyi korumada etkili oldugu bildirilmistir
(76).

NMH'’larda postiir kaslarindaki zayiflik ve immobilizasyona bagli olarak kifoz,
skolyoz ve kifoskolyoz gibi postiiral bozukluklar olusabilir. Uzun siiren
immobilizasyon sonucu eklemlerde limitasyon kaslarda meydana gelen kisalik da

fonksiyonel kapasiteyi 6nemli ol¢giide etkilemektedir.
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Sonug olarak giinliik yasamdaki fonksiyonellik ve egzersiz yapabilmek i¢in
gerekli olan komponentlerin hepsi veya bir kismi goreceli olarak etkilendigi i¢in

NMH’larda fonksiyonel kapasitede ciddi etkilenim meydana gelir (67).
Denge Bozuklugu ve Diisme

NMH’larda ilerleyici kas zay1fligi denge ve yiiriiyiis problemlerine neden olur.
Hastalarin bircogunda denge ve diisme korkusu sikdyeti olmaktadir. Hastalarda
karsilagilan sik diisme olaylarimin sebepleri birbirinden farkli olmakla birlikte;
kuadriceps kas zayiflig1 ve dizi stabilite etme yetenegindeki azalmaya bagli olarak
dizlerde ani bosalma hissi hastalar tarafindan sikga ifade edilmektedir. Bunun yani sira
ayak dorsifleksor kaslarinda zayiflik olan hastalar ayaklarinin yere/haliya
takilmasindan sikayet edebilirler. Ayrica kas zayifligina sekonder olarak gelisen denge
problemleri nedeniyle hastalar dengelerini kaybedip diisebilmektedirler (58).

Proksimal ekstremite ve govde kaslarindaki zayiflik govde instabilitesi ve
lumbal lordozda artisa neden olur ve kalga abdiiktorlerindeki gii¢ kaybi trendelenburg
veya Ordekvari yiirliylise neden olabilmektedir. Ayrica dorsi fleksor ve plantar fleksor
arasindaki gii¢ farki ekin pozisyonundaki ayak ile yiirliyiisiin ortaya ¢ikmasina veya
denge kaybina yol acabilmektedir. Kalca fleksor ve ekstansor kaslarindaki zayifligin
sonucu adimlarin kiigiilmesi ve ekin deformitesi de sallanma fazinda ayagin yerle
temasinin kesilmesinde zorluga neden olur. Bu nedenle hastalar sallanma fazinda
ayag1 yerden kaldirabilmek i¢in abartili diz fleksiyonu yapabilirler (stepaj yliriiytisii).
Bu durumda, hasta yiiriiylisiin kinematigini degistirerek, asir1 enerji harcayarak
ylirimelerine ve zaman zamanda denge kayiplarina hatta diismelere neden
olabilmektedir.

Literatiirde yapilan ¢alismalarda NMH’a sahip bireylerin %27’sinin 3 aylik
takipte diisme hikayeleri oldugu ifade edilmektedir. Diisen hastalarin %79’u mindr,
%35’1 major yaralanmalar yasamislardir. Bu grup hastalarin %58’1 tekrarlayan
diismelerden korktuklarini ifade etmislerdir. Ayrica diisme korkusunun diisme riskini
artirdig1 belirtilmistir (58).

Hastalarin yasam kalitesini artirmak ve etkili bir tedavi yapabilmek i¢in denge
kontrolii ve diisme riskinin dogru bir sekilde degerlendirilip, uygun rehabilitasyon

programi hazirlanmasi ¢ok énemlidir.
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Hastaligin Progresyonu Ve Hastalikla Yasam

Noromuskiiler hastaliga sahip bireylerde genellikle viicut yap1 ve
fonksiyonlarinda ilerleyici bozukluklar meydana gelir ve bu durum fiziksel ve
psikososyal yasam tizerinde derin bir etkiye sahiptir. Bu hastalik grubunda temel sorun
kas kuvvet kaybina bagli olarak gelisen hareketlilik kaybidir (77, 78). Hastaligin
siddetini ve viicut fonksiyonlarindaki bozulmalari degerlendirmek hem hastay1
anlamak hem de rehabilitasyon yaklagimlar1 gelistirmek agisindan ¢ok Onemlidir.
Hastalik — siddet skorunu 6l¢gmeye yarayan bir¢ok 6lgekte kas kuvveti ve hareketteki
kisithiliklara temel alinmaktadir. NMH’larda kas kuvveti ve indirekt etkilere bagl
aktivite kisitliliklar1 hastalik siddetinin gostergesi olarak kabul edilmektedir. Ayrica
giinliik yasam aktiviteleri testleri de iist ve alt ekstremite kaslarinin giinlikk yasamdaki
fonksiyonel kullanimini yansittigi i¢in hastalik siddeti degerlendirmelerinde yer
bulmaktadir (79-81).

Noromuskiiler hastaliklarin temel 6zelligi kas gligsiizliglidiir, bu nedenle kas
giiclinlin degerlendirilmesi motor bozuklugun dogrudan o6lgiisiidiir. Kaslarin veya kas
gruplariin etkilenme derecesi, ortaya ¢ikan ikincil etkiler ve bireysel hastalarin
fonksiyonel bozuklugu, bir NMH formundan digerine hatta ayni gruptaki hastalarda
bile farklilik gosterebilir. Bu nedenle NMH’a sahip hastalar bireysel olarak tedavi
edilmeli ve izlenmelidir. Kompleks bakim ve tedaviyi planlarken bir hastanin genel
durumu ve yetenekleri hakkinda miimkiin oldugunca bilgi sahibi olmak onemlidir.
Islevsel durumun i¢ yiiziinii anlamak, her bir vaka icin en uygun tedaviyi planlamak
i¢cin bir 6n kosuldur. Motor defisitin kesin ve hassas bir sekilde 6l¢iilmesi, NMH'nin
dogal seyrinin daha iyi anlasilmasini kolaylastirabilir(82-84). Ancak kas zayiflig
disinda aktivite limitasyonlarina neden olabilecek diger bozukluklar1 saptamak ve
olasi miidahele planlarin1 gelistirmek te bu alanda ¢alisan fizyoterapist ve
arastirmacilar i¢in 6nemli bir strateji olabilir.

Yapilan ¢aligmalar, NMH’lara sahip bireylerin yasam kaliteleri ve oziirliilik
durumlart tahmin edilenden daha fazla etkilendigini gostermistir. Calismalar
yorumlandiginda yetersizlik ve ozirlilik yasam memnuniyetini belirlemese de,
hastalikla ilgili bilgi eksikligi, saglik hizmetlerinin yetersiz koordinasyonu, negatif
yaklagimlar, gelecek ile ilgili beklentilerinin azalmas1 gibi faktorler 6nemli sorunlar

olarak belirtilmistir (85, 86). Her ne kadar bazi hastalar ve saglik profesyonelleri
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NMH gibi kronik hastaliklarin ‘tedavi edilemez’ oldugunu diisiinse de NMH’a sahip
bireyi gormek, sikayetlerini anlamak, uygun degerlendirme ve tedavileri planlamak ve
uygulamak ve miimkiin oldugunca yasam kalitelerini yiikseltmek bu alanda galisan
fizyoterapistlerin gorevidir.

Noromuskiiler hastaliklara yonelik terapotik yaklagimlar tizerine arastirmalar
son on yilda hizla ilerlemistir ve gelecek i¢in biiyiik umutlar vermektedir. Bu nedenle,
hastaligin siddetini veya viicut fonksiyonlarindaki bozulmalar1 degerlendirmek ig¢in
uygulanmasi kolay ve psikometrik olarak saglam degerlendirme araglar1 giderek 6nem
kazanmaktadir (81). Bu baglamda bu ¢alismada NMH’da gévde ve ayak postiiriiniin
degerlendirilmesi ve diger bulgularla iligkisinin aydinlatilmasi literatiire ve alanda

calisan fizyoterapistlere katki saglayacaktir.
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3. BIREYLER VE YONTEM
3.1. Bireyler

Noromuskiiler hastaliga sahip yetiskin bireylerde postiir bozukluklarinin
incelenmesi ve postiir bozukluklar1 ile kas kuvveti, hastalik siddeti, fonksiyonel
kapasite ve denge arasindaki iligkinin arastirilmasi amaciyla planlanan bu ¢alisma;
Hacettepe Universitesi Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Fakiiltesi Norolojik
Rehabilitasyon Unitesi’nde gergeklestirildi. Calisma 6ncesinde Hacettepe Universitesi
Girisimsel Olmayan Klinik Arastirmalar Etik Kurulu’ndan gerekli izin ve onay alindi
(GO 18/111).

Calismaya bir ndrolog tarafindan kas biyopsisi ve EMG sonucu kas hastaligi
tanis1 konmus eriskin bireyler dahil edildi. Calismanin akis semas1 asagidaki sekilde

gosterildi:

Sekil 3.1. Hasta akis semasi.

Dahil Edilme Kriterleri

e Norolog tarafindan kas hastalig1 teshisi konmus olan,
e Primer kas zayi1flig1 etkilenimi olan,

e 18-65 yas araliginda,
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o Kognitif problemi olmayan (Mini Mental Test > 24),
e Bagimsiz yiirliyebilen (yiirtime yardimcisi kullanabilir),

e (Calismaya goniillii olarak katilmay1 kabul eden hastalar dahil edildi.
Hari¢ Birakilma Kriterleri

e Kas hastalig1 disinda herhangi bir nérolojik veya ortopedik hastalik tanisi veya
bulgusu olanlar,
e Tekerlekli sandalye seviyesinde olan hastalar ¢alisma dis1 birakildi.
Calismaya dahil olmay1 kabul eden bireylere, ¢alisma detaylica anlatildi ve
Hacettepe Universitesi Etik Kurulu’nca dngériilen aydinlatilmis onam formu ile imzali

onaylar1 alindu.
3.2. Yontemler

Hasta degerlendirmelerine demografik ve fiziksel Ozellikler ile hastalik
hikayesinin kaydedilmesi ile baslandi. Sonrasinda uygulanan degerlendirmeler

asagida listelendi;

e Postiir degerlendirmesi,

¢ Kifoz, lordoz ve skolyoz 6l¢iimleri,

e Ayak karakteristikleri ve ayak postiiriiniin degerlendirilmesi,
e Kas kuvvetinin degerlendirilmesi,

e Hastalik siddetinin degerlendirilmesi

e Fonksiyonel kapasite 6l¢iimii,

e Denge bozuklugu ve diisme riskinin degerlendirilmesi,

e Giinliik yasam aktiviteleri degerlendirmesi.
3.3. Degerlendirmeler
3.3.1. Demografik Bilgiler ve Hikaye

Degerlendirmeye baglamadan 6nce katilimcilarin yas (yil), cinsiyet (K/E), boy
uzunlugu (cm), viicut agirligr (kg), dominant taraf (sag/sol), hastalik tipi, egitim

diizeyi, meslek, sikayetlerinin baslangi¢ tarihi (ay), tani tarihi (ay), 0zgegmisi,
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soyge¢misi, kullandig1 ilaglar ve varsa gegirdigi operasyonlar ile ilgili bilgileri ve

hikayeleri kaydedildi.
3.3.2 Postiir Degerlendirmeleri

Genel Viicut Postiirii

Hastalarin genel viicut postiiri New York Postiir Derecelendirme Olgegi
(NYPR) ile degerlendirildi. NYPR, anatomik pozisyonda cesitli viicut béliimlerinin
dogru ve yanlis hizalanmasin1 degerlendirmek amaciyla gelistirilmistir. NYPR; bas,
boyun, omuzlar, bel ve sirt, kalca, diz ve ayak bilekleri dahil olmak iizere 13 viicut
boliimiinde meydana gelebilecek muhtemel postiir bozukluklarinin resim yoluyla
degerlendirilmesini saglayan bir 6l¢ektir. Skoru belirlerken 6lgiit olarak kullanilacak
gorsel ipuclarini belirtmek i¢in kisa bir sozlii tanimlama yapilmaktadir. Calisma
kapsaminda 13 viicut boliimiinden hastaya uygun olan 3 segenekten biri belirlendi.
Hasta sol kolondaki agiklamaya uygun ise yani normal postiirde ise 5 puan, orta
kolondaki agiklamaya uygun ise yani postiirde orta derecede bir bozulma var ise 3
puan, sag kolondaki a¢iklamaya uygun ise yani postiirde ciddi bir bozulma var ise 1
puan verilerek degerlendirme tamamlandi. Degerlendirme sonuglart 13 - 65 puan
arasinda degismekte olup, yiikksek puan dogru postiirii ifade etmektedir (87). NYPR
Ek 4’te gosterilmistir.

Kifoz ve Lordoz Acistnin Degerlendirilmesi

Hastalarin torokal kifoz acis1 (TKA) ve lumbal lordoz agis1 (LLA) fleksible
ruler kullanilarak degerlendirildi. Flexirule olarak da bilinen flexible ruler metodu,
kolumna vertebralisin postiiral degerlendirmesi sirasinda sik kullanilan klinik bir
Ol¢timdiir. Fleksible ruler kullanarak yapilan a¢1 dl¢limiinde degerlendirmeyi yapan
fizyoterapist, hastadan ayakta rahat ve normal anatomik pozisyonda durmasini ister ve
hastanin arkasinda durarak belirlenen anatomik noktalarda isaretlemeleri yapar. Bu
isaretlenen noktalar torakal kifoz i¢in C7 ve T12, lumbal lordoz igin L1 ve S2
vertebralarin orta noktalar1 olarak belirlenmistir. Daha sonra fleksible ruler 6nceden

isaretlenmis bu noktalar arasina yerlestirilir ve omurgaya gore egilerek sekil aldiktan
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sonra bozulmadan milimetrik kagida gegirilir, formiil yardimiyla kifoz agis1
hesaplanir.

Yapilan ol¢timlerin sonuglar1 belirlenen 6=4 arc tan 2 h/L formiilii ile ag1
hesaplanir. Bu formiile gore egri kagit iizerine kopyalandiginda iki nokta arasindaki
uzaklik ‘L’ olarak ifade edilir ve metre (m) cinsinden kaydedilir. Formiildeki h harfi
ise L mesafesinin egrinin en iist noktasi arasindaki yiiksekligi ifade eder ve sonug
metre (m) cinsinden kaydedilir (88). Fleksible ruler yontemi lumbal lordoz ve torokal
kifoz acis1 Ol¢limiinde gecerliligi ve giivenilirligi yapilan bir¢ok caligmada
gosterilmistir (89, 90).

Literatiirde, saglikli yetigkinler iizerinde yapilan ve altin standartinda olan
radyografi 6l¢iimleri sonucu torakal kifoz i¢cin normal degerler 10°-40°, lumbal lordoz
icin 30-80° olarak tanimlanmis ancak bu degerlerin yasa, cinsiyete ve patolojik
kosullara gore degisebilecegi belirtilmistir (91).

Sekil 3.2. ve sekil 3.3. ’de fleksible ruler kullanilarak yapilan lumbal lordoz

degerlendirme 6rnegi ve isaretlenen noktalar ve h, L mesafeleri gosterildi (88, 89).

Sekil 3.2. Fleksible ruler ile lumbal lordoz 6l¢limii.



35

Sekil 3.3. Torakal kifoz ve lumbal lordoz a¢1 hesaplanmasinda formiilasyonda
kullanilan h ve L degerleri.

Skolyoz ve Spinal Asimetri Degerlendirmesi

Skolyoz ve spinal asimetri degerlendirmesi igin skolyometre kullanilmistir.
Skolyometre, gdvde kenarlar1 arasindaki aksiyal rotasyon derecelerini dlgen bir egim
Olcerdir. Egrilikleri teshis ve takip etmek i¢in altin standart olan radyografi olmadigi
veya kullanilamadigi durumlarda, skolyometre ile Cobb agisinin hesaplanabildigi ve
olast skolyoz varliginin gosterildigi bildirilmistir (92). Skolyometre ile skolyoz
degerlendirmesinin orta-yiiksek arasi kanit degerine sahip oldugu gosterilmistir (93).
Skolyometre ile Glgim sonrasi tahmini Cobb agisini hesaplanabilecegi, 10°’nin
uistiindeki degerlere olas1 skolyoz var seklinde ve 10° altindaki egriliklere ise spinal
asimetri var seklinde yorumlanabilecegi ¢alismalarda rapor edilmistir (94).

Bu c¢aligmada skolyoz degerlendirmesi su sekilde yapilmistir; Fizyoterapist
egrilik en fazla géze ¢arpar duruma gelinceye kadar hastadan 6ne dogru egilmesini
istedi. Hastanin 45 derece kadar 6ne egilmesi sirt bolgesindeki rotasyonel deformitenin
en 1yl sekilde goriilmesini sagladi. Hastadan daha fazla one egilmesi istendiginde
sirastyla torakalumbal ve lumbal bélgeler yer diizlemi ile paralel konuma getirildi. i1k
olarak Spina Iliaca Posterior (SIPS)’ler isaretlendi. Sabit durumda skolyometredeki bu
deger kaydedildi. Skolyometre sirta SIPS’lerden sonra torokaldeki ve daha sonra
hastadan biraz daha 6ne egilip lumbal bolgedeki egrilik dereceleri belirlendi, egriligin
en fazla oldugu seviyeye gore skolyometrede egriligin rotasyon derecesi okunarak
degerlendirme tamamlandi. Egrilik olan boélgenin yeri (torakal, lumbal veya

torakalumbal) ve derecesi kaydedildi. (95). Skolyometre ile 6lgiim sonrasi 0° bulunan
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hastalar, spinal egrilik yok olarak belirlendi. Skolyometre Sl¢iimii sonucu deger
bulundugunda ise hasta tahmini Cobb agisin1 hesaplandi ve 10°’nin istiindeki
degerlere olas1 skolyoz var seklinde kaydedildi. 0-10 derece arasindaki egriliklere ise
spinal asimetri var seklinde kaydedildi.

Ayrica skolyometre SIPS noktasindayken bulunan deger 0° ise pelvik asimetri

yok, 0°’den farkli bir deger ise pelvik asimetri var seklinde kaydedildi (94).

Sekil 3.4. Egim, Adams’in 6ne egilme testi ile skolyometrenin yerlestirilerek 6l¢tim
yapilir (92).

Ayak Postiiriiniin Degerlendirilmesi
Deformite Degerlendirmesi

Bireylerin ayaklar1 diigsiik ayak, pes planus, pes kavus, pes planovalgus, pes
ekinovarus ve halluks valgus deformiteleri agisindan degerlendirilmistir (96).

Diisiik ayak degerlendirmesi; hastalardan manuel kas testine gore ayak dorsi

fleksor degerleri 3 degerinin altinda olan ve ayakta durma sirasinda ayak parmaklarini

ve bilegini yerden kaldiramayan hastalar diisiik ayak var olarak kabul edildi. Pes
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Planus degerlendirmesi; hasta sert bir zeminde her iki ayagina esit agirlik vererek
ayakta dururken navikula isaretlendi. Normal bir ayakta navikula kemiginin skafoid
tiiberkiilli; medial malleol ile bas parmagin metatarsofalangeal ekleminin merkezine
cizilen bir ¢izgi lizerine diiser ve buna Feiss Cizgisi denir. Degerlendirilen kisi ayakta,
iki ayagina esit ylik verirken navikulanin tiiberkiiliiniin bu ¢izginin altinda kalmas1 ark
diistikliigi yani Pes Planus olarak kaydedildi. (97-99). Degerlendirme sonucunda
tiiberkiil, Feiss ¢izgisinin {izerinde kaliyorsa Pes Kavus var olarak kaydedildi. Pes
Planovalgus degerlendirmesi, kalkancusun ekin ve valgusta olmasiyla olusan
deformitedir. Orta ayagin pronasyonda ve on ayak abdiiksiyon ve inversiyondadir.
Orta ayakta 8—11 derecelik pronasyonu olan ve 6n ayak abdiiksiyon ve inversiyonda
olan hastalarda pes planovalgus deformitesi var olarak kaydedildi (100). Pes
Ekinovarus degerlendirmesi; ayak bileginde ekin, arka ayak varus, orta ayak
adduksiyon ve supinasyonu olan hastalar kaydedildi (101, 102). Halluks Valgus
degerlendirmesi, hastanin ayaklar1 yerle tam temas halindeyken birinci metatarsin
medial deviasyonu ve bas parmagin lateral deviasyon ve /veya rotasyonu saptanan
hastalar Halluks Valgus deformitesi var olarak kaydedildi (103). Bireylerin
ayaklarinda herhangi bir deformite var ise degerlendirme formundaki deformite

seceneklerinden uygun olan isaretlendi.
Navikiiler Diisme Testi

Navikular diisme testi, ark yliksekligini, esnekligini ve ayakta pronasyonu
degerlendirmek amaciyla kullanilmaktadir. Teste baglamadan 6nce fizyoterapist testi
hastaya anlatir. Daha sonra navikiiler tuberkiil palpe edilerek kalemle isaretlenir.
Bireylerin ayaklarina agirlik vermedikleri oturma pozisyonunda, ayaklar1 yerle tam
temastayken ve agirlik verdikleri ayakta durma pozisyonunda navikiiler yiikseklik ve
zemin arasindaki ytikseklik farki alinarak degerlendirme yapilir. Bu ¢alismada 6l¢iim
bilateral yapildi ve sonuglar milimetre (mm) cinsinden kaydedildi (104). Testte 6-9 mm
arasi navikiiler digsme miktarinin normal, 15 mm ve iizerindekinin ise anormal oldugu

belirtilmektedir (105, 106). Navikiiler diisme testi 6rnegi sekil 3.5.‘te gosterildi.
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Sekil 3.5. Navikular diisme testi.

Subtalar A¢1 Olgiimii

Subtalar ac¢1; arka ayag: (kalkaneus) ikiye ayiran, longitudinal ¢izgi ile alt
bacagin distal 1/3’iinii ikiye ayiran longitudinal ¢izgi arasindaki acidir. Subtalar ac1
Olciimii, arka ayaktaki rotasyon derecesini (Valgus/Varus) belirlemek amaciyla
kullanilir. Subtalar nétral, ayagin pronasyonda ya da supinasyonda olmadig, talus
basinin medial ve lateralde ayni oranda palpe edilebildigi pozisyondur. Bu ¢alismada
subtalar ac1, hastanin ayaklarina agirlik vermedigi yiiziistii yatma pozisyonunda ve
ayaklarinin yerle tam temas ettigi ayakta durma pozisyonunda gonyometre ile 6l¢iildii.
Olgiimler sag ve sol ayak olmak iizere bilateral yapildi ve sonug derece cinsinden
kaydedildi (104). Literatiir incelendiginde subtalar a¢1 i¢in konsensiis saglanmig bir
norm degerin olmadigy, kisisel farkliliklarin oldugu ve genelleme yapmanin zor oldugu
belirtilmektedir. (107-110). Subtalar a¢1 6lgtim Ornekleri sekil 3.6. ve sekil 3.7.’de

gosterildi.



Sekil 3.7. Ayaklara agirlik vererek yapilan subtalar a¢1 6lgiimii.
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Ayak Uzunlugu Olgiimii

Ayak uzunlugu Ol¢iimii, hastalarin ayaklarmin esnekligini 6lgmek amaciyla
yapildi (111). Ayak uzunlugu ol¢iimiinde hasta oturma pozisyonunda, ayaklari yere
tam temas ederken ve ayakta durma pozisyonunda, ayaklarina tam agirlik aktarirken,

ayak cetveli ile bilateral 6l¢iildli ve sonuglar mm cinsinden kaydedildi.
Metatarsal Genislik Olgiimii

Metatarsal geniglik; hastalarin 6n ayak esnekligini 6lgmek amaciyla
degerlendirildi (112). Hastalarin ayaklarina agirlik vermedikleri oturma pozisyonunda
ayaklar1 yerle tam temas ederken ve agirlik verdikleri ayakta durma pozisyonunda
ayaklarina tam agirlik aktarirken elektronik kapiler cihazi ile bilateral 6l¢iim yapildi.
Sonuglar milimetre (mm) cinsinden kaydedildi. Metatarsal genislik 6l¢tim 6rnegi sekil

3.8.’te gosterildi.

Sekil 3.8. Metatarsal genislik 6l¢ctimii.

Ayak Postiiriiniin Degerlendirilmesi

Ayak postiiriiniin degerlendirilmesi amaciyla Ayak Postiir Indeksi (API)
kullanildi. API’de alt1 parametre degerlendirilmektedir. Bunlar; arka ayakta talus basi
palpasyonu, lateral malleoliin altinda ve {izerindeki egim, kalkaneusun

pronasyon/supinasyonu, on ayakta ise talonavikiilar eklem bolgesindeki balonlagma,
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medial  longitudinal ark yapist ve On ayagin arka ayaga gore
abduksiyon/adduksiyonudur. Bu kriterlerin her biri -2 ile +2 arasinda degerler alir. Her
bir parametrenin degerlendirilmesi sonucu toplam skor kaydedilir. Sifir puan ayagin
notral pozisyonda, pozitif degerler pronasyonda, negatif degerler ise supinasyonda
oldugu seklinde yorumlanir (113, 114). Ayak Postiir Indeksinin saglikli bireylerdeki
norm degerleri +1 ile +7 arasindadir, -3 potansiyel anormalligi ve -3’ten kiiglik

degerler patolojiyi ifade eder (118). Ayak postiir indeksi Ek 5’de verilmistir.
3.3.3. Kas Kuvveti Degerlendirmesi
Manuel Kas Testi

Hastalarin iist ve alt ekstremite kaslari, Dr. Lovett’in gelistirdigi manuel kas
testi yontemi kullanilarak degerlendirildi(115). Bu yonteme gore oncelikle test
edilecek kasin yercekimine karsi hareketini tamamlamasi istendi. Yergekimine karsi
hareketini tamamlayan kaslar i¢in, manual kas testi pozisyon ve prensipleri
kullanilarak, hastanin degerlendirilecek olan kasina, uygulayici eli kasin maksimum
kuvvetini 6lgmek amaciyla yerlestirildi ve yer¢cekimine karsi maksimum direngle
normal eklem hareketini tamamlamasi istenerek yapildi. Degerlendirme sonunda kas
kuvvetine, 0 (tam paralizi) ve 5 (normal) araliginda deger verildi ve biitlin kaslar sag
ve sol olmak iizere bilateral degerlendirildi. Degerlendirilen kaslar alt ekstremitede;
kalga fleksor, ekstansor, abdiiktor, addiiktor, diz fleksor, ekstansor, ayak bilegi dorsi
fleksor, plantar fleksor kaslari ve {ist ekstremitede; omuz fleksor, ekstansor, abdiiktor,
horizontal addiiktor, dirsek fleksor, ekstansor, el bilegi fleksor, ekstansor kaslaridir.
Bu ¢alismada kas kuvveti degerleri iist ekstremite toplam ve ortalama, alt ekstremite
toplam ve ortalama degerleri ile kullanilmis ve istatiksel analizler bu degerler

tizerinden yapilmistir. Manuel kas testi 6rnegi sekil 3.10.’te gosterildi.
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Sekil 3.9. Kalca fleksor manuel kas testi.

Dinamometrik Kas Testi

Yercekimine karsi hareketini tamamlayan yani manuel kas testine gore 3 veya
tizeri puan alan iist ve alt ekstremite kaslarmin kuvvetleri hand-held dinamometre ile
dlciildii ve dlgiim sonuglart "Newton" birimi ile kaydedildi (116). Ol¢iimlerde ’La
Fayette Muscle tester’” cihazi kullanilmistir. Dinamometrik 6l¢iim yapilirken,
dinamometre uygulayicinin eli ile hastanin viicut parcasi arasina yerlestirildi, hastadan
degerlendirilecek olan kasin fonksiyonunu yapmasi istendi, hasta fonksiyonu
tamamlaymca da kirma yoniinde diren¢ uygulandi. Bu yontem Manuel kas testinin
aksine, kas kuvvetinin sayisal olarak degerlendirilmesini saglar (117). Olgiimler
bilateral olarak yapildi. Her 6l¢iim 3’er tekrarla uygulandi ve bu 3 degerin ortalamasi

kaydedildi. Kas testi 6rnekleri sekil.3.11.’de gosterildi.
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Sekil 3.10. Kal¢a fleksor dinamometrik kas kuvvet testi.

3.3.4. Hastalik Siddetinin Degerlendirilmesi

Bireylerin hastalik siddeti Ekstremite Fonksiyon Indeksi ile 6l¢iilmiistiir. Bu
6lcek NMH grubunda 6ziirliiliigiin siddetini 6l¢er. Ekstremite fonksiyon indeksi iki alt
indeksten olugmaktadir. Ust ekstremite icin ‘“Ust Ekstremite Fonksiyon Indeksi
(UEFS)>’, alt ekstremite igin ise ‘‘Alt Ekstremite Fonksiyon Indeksi (AEFS)”
kullanilarak degerlendirme gerceklestirildi. Her o6lcek, fonksiyonel sorunlari
degerlendiren 20 maddeden olusmaktadir. Fizyoterapist hastadan indeks icerisindeki
fonksiyonel gorevleri yapmasini istedi ve hastanin performansina gore puanlamay1
yapti. Maddeler, 0'dan (son derece zor veya etkinlik yapamayan), 4'e (zorluk olmadan)
kadar olan ayr1 cevaplarla 5 puanl bir skorla puanlandi. Her iki 6l¢ek icin de 6geler,
0 ile 80 arasinda degisen toplam puan i¢in toplandi. Degerlendirme sonucu yiiksek
puanlar, yiiksek islev seviyelerini temsil etmektedir (118).

Daha 6nceki ¢alismalarda, her iki 6lgek de iyi i¢ tutarlilik gostermistir (LEFS
icin 0,90 (119) ve 0,96 (118) ve UEFT i¢in 0,95 (118) ve istikrar (ICC'ler: 0,88 (120)
ve 0,97 (121) ] ve UEFI i¢in 0,85 (118)). Ust/alt ekstremite fonksiyon indeksi EK 6 ve

EK 7’de sunulmustur.
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3.3.5. Fonksiyonel Kapasitenin Degerlendirilmesi

Foknsiyonel kapasitenin degerlendirilmesi amaciyla 2 dakika yiirlime testi
(2DKYT) kullanildi. Test, submaksimal ve indirekt kardiovaskiiler fiziksel uygunluk
testidir. Hastalarin aerobik enduransini, hizini, denge ve ambulasyon esnasindaki
performasini degerlendirmek amaciyla kullanildi. Bu ¢alismada 2DKYT, 25 metre
(m) uzunlugundaki sessiz bir koridorda uygulandi, hastalarin 2 dakika i¢inde aldig1
mesafe 6l¢iildii ve metre cinsinden kaydedildi. Néromuskiiler hastaligi olan bireylerde
yliriime kapasitesinin degerlendirilmesinde amaciyla 2 ve 6 dakikalik yiiriime

testlerinin gegerligi ve giivenirligi daha 6nceki ¢alismalarda kanitlanmistir (122, 123).
3.3.6. Denge Bozuklugu ve Diisme Riskinin Degerlendirilmesi
Diisme Riski

Hastalarin diisme risklerini degerlendirmek amaciyla Zamanl Kalk Yiirii Testi
(ZKYT) kullanild1. Hastadan, 3 metre uzakliktaki bir ¢izgiye dogru yiirlimesi, ¢izginin
etrafindan donmesi, sandalyeye dogru ayni mesafeyi tekrar yiiriimesi ve oturmasi
istendi. Hastanin kalgas1 sandalyeye degdigi anda test sona erdirildi. Hastalara, test
stirasinda rahat ve giivenli bir yiiriiyiis hiz1 kullanma talimat1 verildi. Testi yapmak i¢in
bir kronometre kullanild1 ve sonuglar saniye (sn) olarak kaydedildi. Saglikl1 bir birey
ZKYT’y1 10 sn’nin altinda tamamlayabilmektedir. Siirenin 10 sn’yi ge¢gmesi, artmis

diisme riski anlamina gelmektedir (124).
Denge Bozuklugu

Fonksiyonel Uzanma Testi (FUT), denge ve anterior stabiliteyi degerlendirmek
amaciyla kullanildi. Hastadan duvarin yaninda yan sekilde dururken, kolunu duvara
degdirmeden omuz 90° fleksiyonda, dirsek tam ekstansiyonda, el yumruk yapilmis
pozisyondayken 3.metakarp basinin duvardaki izdisiimii isaretlendi. Daha sonra
kompansasyon yapmadan (6ne dogru adim almadan) ve dengesi bozulmadan
uzanabilecegi en uzak mesafeye uzanmasi istendi. Bu pozisyonda gene 3.metakarp
basinin duvardaki izdiistimii isaretlendi ve ilk — son 6l¢lim arasindaki mesafe ol¢iilerek
kaydedildi. Once bir kez deneme yapildi sonra test 3 kez tekrarlanarak ortalamasi

alind1 (125, 126).



45

3.3.7. Giinliik Yasam Aktivitelerinin Degerlendirilmesi

Calismamizda Giinlik Yasam Aktivitelerinin (GYA) degerlendirilmesi igin
Fonksiyonel Bagimsizlik Olgegi (FIM) kullanilmistir. Noromuskiiler hastaliklarda
FIM GYA’daki bagimsizlik diizeyini belirlemek amaciyla ¢ok sik kullanilmaktadir.
FIM, dort motor (kendine bakim, sfinkter kontrolii, transfer ve hareket) ve iki kognitif
aktivitenin (iliski kurma ve sosyal iletisim) degerlendirildigi 18 maddeden olusan bir
Olcektir. Her maddenin degerlendirilmesi 1 ile 7 puan arasinda degisir; 1 tam
bagimliligi ve 7 puan ise tam bagimsizligi ifade eder. Degerlendirme sonucunda
hastalar, toplamda 18 ile 126 arasinda puan alir. Skorun yiiksek olmasi GYA’daki
bagimliligin azaldigim ifade eder. Fonksiyonel Bagimsizlik Olgegi Ek 8°de verilmistir.

3.4. istatistiksel Yontemler

Veriler SPSS 25.0 (IBM SPSS Statistics 25 software ( Armonk,
NY: IBM Corp.)) paket programiyla analiz edildi. Siirekli degiskenler veriler normal
dagiliyorsa ortalama =+ standart sapma, veriler normal dagilima sahip degilse ortanca,
ceyrekler arasi aralik (CAA) ve en kiigiik-en biiyiik degerler ile kategorik degiskenler
ise say1 ve ylizde olarak ifade edildi. Verilerin normal dagilima uygunlugu Shapiro-
Wilk testi ile incelendi. Bagimsiz grup incelemelerinde; Parametrik test varsayimlari
saglandiginda Bagimsiz gruplarda t testi kullanildi. Parametrik test varsayimlari
saglanmadiginda ise Mann Whitney U testi kullanildi. Kategorik degiskenler
arasindaki farkliliklarin incelenmesinde ise Ki Kare testi kullanildi. Sayisal
degiskenler arasindaki iligkilerin incelenmesinde ise normal dagilim gdsteren verilerde
Pearson korelasyon katsayisi, normal dagilim gostermeyen verilerde ise Spearman
korelasyon katsayis1 kullanildi. Sonuglar %95 giiven araliginda degerlendirildi. Tim
analizlerde p<0,05 istatistiksel olarak anlamli kabul edildi.

Korelasyon analizinde korelasyon katsayis1 (r) 0.0 degeri ald1 ise iliski yok,
0,01-0,29 arasinda ise diisiik diizeyde iliski, 0,3-0,7 degeri arasinda ise orta diizeyde
iliski, 0,71-0,99 arasinda ise yiiksek diizeyde iliski oldugu kabul edildi.

Orneklem biiyiikliigiiniin hesaplanmasinda G Power (Windows versiyon:
3.1.9.3) istatistik programi kullanildi. Hesaplama a:0,05, B:0,05 (1-B:%95’lik gii¢
degerinde) yontemi ile New York Postiir Degerlendirme Olgegi temel alinarak yapildi

ve gerekli olgu sayis1 41 olarak bulundu.
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4. BULGULAR
4.1. Tammmlayici Bulgular
4.1.1. Hastalarla ilgili Tanimlayici1 Bulgular

Calismaya yas ortalamasi 36,13 + 14,25 yil olan, 12 kadin (%25,5) ve 35 erkek
(% 74,5) olmak tizere toplam 47 hasta dahil edildi. Calismanin giiciiniin, yapilan gii¢
analizine gore %90 gii¢ diizeyinde oldugu belirlendi.

Calismaya dahil edilen hastalarin, 17’si miyopati (%36,2), 9’u DM (%19,1),
6’s1 BMD (%12,8), 4’ LGMD (% 8,5), 3’ii FSH MD (%6,4), 3’ii SMA (%6,4), 2’si
Bethlem Miyopatisi (% 4,3), 1’i Miyotonia Konjenita (%2,1), 1’i Inkliizyon Body
Miyozit (%2,1) ve 1’i ise DMD (%2,1) tanisi ile calismaya dahil edildi.

Calismamiza katilan hastalarin 9 tanesinde (%19,1), kas hastaligina ek olarak
bir hastalik bulunurken, 38 tanesinde (%80,9) baska herhangi bir hastalik
bulunmamaktaydi. Hastalarimizdaki ek hastaliklar; hipertansiyon — hipotansiyon,
seker hastalig1 veya hormonel problemlerdi.

Degerlendirilen hastalarimizin 26’sinin anne ve babasi arasinda akraba evliligi
bulunmakta (%55,3) iken 21’inde (%44,7) anne ve baba arasinda akraba evliligi
bulunmamaktaydi. Calismaya katilan 47 hastanin hastalik durasyonu ortalamasi
109,72 + 105,44 aydir. Ek olarak bu hastalardan sadece 1 tanesi (%2,1) yardimci cihaz
kullaniyordu ve kullanilan cihaz bastondu, geri kalan 46 hasta (%97,9) bagimsiz

ylriiyebiliyordu. Hastalarin tanimlayici 6zellikleri Tablo 4.1°de gosterildi.
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Tablo 4.1. Hastalarin tanimlayici 6zellikleri.

N X+£S.S Med (min - maks)
Yas (y1l) 47 36,13 + 14,25 33 (17 - 77)
Boy (cm) 47  168,7+9,33 170 (138 - 186)
Viicut 47 65,51 +12,28 66 (40 - 98)
Agirhgi
(kg)
VKIi 47 23,15+3,78 = 22,46 (14,5 33,91)
(kg/m?)
N %
Cinsiyet kadin 12 25,5
erkek 35 74,5
Dominant sag 42 89,4
taraf sol 5 10,6
Ogrenim ilkokul 6 12,8
durumu ortaokul 2 4,3
lise 17 36,2
lisans 21 44,7
lisansiisti 1 2,1
Meslek calismiyor 6 12,8
memur 9 19,1
Ozel sektor 14 29,8
emekli 6 12,8
Ogrenci 12 25,5

X: Aritmetik Ortalama; S.S: Standart Sapma; Med (min — maks): Ortanca (en kii¢iik — en biiyiik
degerler) VKI: Viicut Kitle Indeksi

Postiir Degerlendirmeleri ile ilgili Tanimlayici Bulgular
Postiir ile ilgili degerlendirmelerin icerisinde; NYPR, TKA ve LLA olgtimleri,

skolyoz ve spinal asimetri 6l¢limleri ve ayak postiirii ile ilgili degerlendirme sonuglari

bulunmaktadir.
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Kirk alt1 hastanin NYPR’sinin ortalamasi1 40,2449,56 puan iken, 41 hastanin
TKA ortalamas1 38,89°+9,16°, LLA ortalamas1 42,34°+14,88°’dir (Tablo 4.2). Ayrica
TKA ve LLA ol¢limlerinde norm degerlerin disinda kalan hasta sayilari tablo 4.3’te
verilmistir.

GoOvde postiiriine odaklandigimizda Skolyometre ile yapilan Ol¢limlerin
sonucunda 30 hastada (%73,2) olast skolyoz varligi, 11 hastada (%26,8) spinal
asimetri oldugu, 27 hastada (%65,9) ise pelvik asimetri oldugu bulundu. Spinal egrilik
yerine gore yapilan degerlendirme sonucunda 20 hastada (%48,8) torakal bolgede, 21
hastada (%51,2) lumbal bolgede egrilik bulundu. Torasik bolgede egriligi olan 20
hastanin egriligi ortalama 11,67 + 2,86° iken lumbal boélgede egrilik ortalamas1 13,34

+ 3,85° olarak bulundu.

Tablo 4.2. Postiir degerlendirmeleri ile ilgili tanimlayici bulgular.

n X+8.S Med (min - maks)
NYPR (13-65) 46 40,24 + 9,56 39 (17 - 61)
TKA (°) 41 38,89+9,16 39,22 (23,62 - 61,4)
LLA (°) 41  4234+14,88 40,73 (15,78 -73,14)
API (-10 - +10) 41 43+2,96 45 (-3,5-12)
Olas1 Skolyoz(°) 41 12,52 + 3,46 12,1 (7,92 — 23,16)

X: Aritmetik Ortalama; S.S: Standart Sapma; Med (min — maks), Ortanca (en kiigiik — en biiyiik
degerler) NYPR: NewYork Postiir Degerlendirme Olgegi, TKA: Torakal Kifoz Acisi, LLA:Lumbal
Lordoz Agisi, API: Ayak Postiir indeksi

Tablo 4.3. Postiir degerlendirmelerinde norm degeri, norm degerleri disinda kalan
hasta sayis1 ve yiizdesi.

Norma degeri
Norm Hasta popiilsayonu disindaki

< . %
Degerleri (n) hasta sayis1
(n)
TKA 10°- 40° 41 19 46,34
LLA 30°-80° 41 10 24,39

TKA: Torakal Kifoz Agist LLA: Lumbal Lordoz Agisi
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Ayak postiiriiniin degerlendirilmesi sonucunda hastalarin 3 tanesinde (%6,4)
diisiik ayak, 35 hastada (%89,74) pes planus, 2 hastada (%5,12) pes kavus, 6 hastada
(% 12,7) halluks valgus deformitesi bulundugu belirlendi.

Ayak postiir degerlendirmelerini inceledigimizde 41 hastanin API ortalamasi
4,3+2,96 puandir (Tablo 4.2). API’ye gére pozitif degerler ayakta pronasyon, negatif
degerler supinasyon oldugunu gostermektedir. API degerlendirmesi sonucuna gore 39

hastada (%95,1) pronasyon, 2 hastada (%4,9) supinasyon goriilmektedir.
Manuel ve Dinamometrik Kas Kuvveti ile ilgili Tanimlayict Bulgular

Ortalama Manuel Kkas testi sonuglari incelendiginde alt ekstremitedeki en giiglii
kasin 4,85 + 0,45 puan degeriyle ayak bilegi plantar fleksorleri, en zayif kas grubunun
ise ortalama 3,72 + 1,13 puan degeri ile kal¢a addiiktorleri oldugu bulundu. Ust
ekstremitede ise en giiclii kas 4,69 + 0,63 puan degeriyle el bilegi fleksorleri olurken
en zayif kas ise 3,61 + 0,97 puan degeriyle omuz ekstansorleri oldu. Ayrica alt
ekstremite toplam kas kuvvet degerlerinin ortalamasi 45,95 + 8,94 puan iken iist
ekstremite toplam kas kuvvet degerlerinin ortalamasi 40,63 + 5,61 puan olarak

hesaplandi. Manuel kas kuvveti ile ilgili bulgular tablo 4.4’de verildi.

Tablo 4.4. Alt ve iist ekstremite kaslarinin manuel kas testi sonuglari ile ilgili

bulgular.

Kaslar n X+8S.S Med (min - maks)
Kalca fleksiyon 47 3,93+0,93 4(2-5)
Kalga ekstansiyon 47 3,74+ 1,12 4(1-5)
Kalc¢a abdiiksiyon 47 4,27+0,98 5(1-5)
Kalca addiksiyon 47 3,72+1,13 3,33(2-5)
Diz fleksiyon 47 4,13+ 0,84 4,17 (2 -5)
Diz ekstansiyon 47 4,07 +0,92 4(2-5)
Ayak dorsi fleksiyon 47 4,51+0,79 5(2-5)
Ayak plantar fleksiyon 47 4,85+ 0,45 5(3,33-5)
Omuz fleksiyon 47 4,13+£0,79 4 (2,5-5)
Omuz ekstansiyon 47 3,61 +0,97 3,33(2-5)
Omuz abdiiksiyon 47 4,07+0,78 4(25-5)
Omuz horizontal 47 4,55+0,73 53-5)
addiksiyon
Dirsek fleksiyon 47 4,35+ 0,77 5(3-5)
Dirsek ekstansiyon 47 4,31+0,76 4,5 (2,66 - 5)
El bilegi fleksiyon 46 4,69 + 0,63 5(2-5)
El bilegi ekstansiyon 46 4,59 +0,79 5(2-5)
Alt ekstremite toplam 46 45,95 + 8,94 49 (24,5 - 56)
Ust ekstremite toplam 46 40,63 + 5,61 41,83 (28,66 - 48)

X: Aritmetik Ortalama; S.S: Standart Sapma; Med (min — maks): Ortanca (en kii¢iik — en biiyiik
degerler)
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Dinamometrik kas kuvveti dl¢limleri sonucunda alt ekstremitede en kuvvetli
kas grubunun 23,98 + 8,73, 31 Newtonluk (N) degeriyle kal¢a abduktor grubu oldugu
en zayif kasin ise 14,35 + 6,44 N. ile ayak dorsi fleksor kaslarin oldugu bulundu. Ust
ekstremitede ise omuz fleksor kaslariin 17,15 £ 7,62 N. ile en yliksek degeri aldigi,
el bilegi fleksorlerinin ise 11,35 + 4,25 N. Ile en zayif degeri aldig1 bulundu.

Dinamometrik kas kuvveti ile ilgili detayli sonuglara Tablo 4.5’de ulasilabilir.

Tablo 4.5. Alt ve iist ekstremitedeki tiim kaslarin dinamometrik 6l¢tim sonuglari ile

ilgili bulgular.

Kaslar N X+8S.S Med (min - maks)
Kalca fleksiyon 39 21,89 +8,5 22,12 (4,55 — 34,37)
Kalga ekstansiyon 34 22,35+ 8,6 24,28 (5,8 — 37,21)
Kalc¢a abdiiksiyon 41 23,98 + 8,73 25,45 (5,98 — 35,15)
Kalca addiksiyon 31 21,65+ 7,95 22,6 (7,2 —32,43)
Diz fleksiyon 41 19,16 + 7,55 20,05 (3,03 — 30,83)
Diz ekstansiyon 38 18,49 + 6,99 20,55 (4,88 — 27,2)
Ayak dorsi fleksiyon 43 14,35 £ 6,44 14,45 (3,42 — 30,35)
Ayak plantar 47 16,47 + 6,28 17,38 (4,47 — 31,08)
fleksiyon
Omuz fleksiyon 43 17,15+ 7,62 18,4 (2,38 — 28,75)
Omuz ekstansiyon 35 15,38 £ 6,57 16,53 (2,38 — 25,16)
Omuz abdiiksiyon 45 15,88 £ 6,77 17,07 (2,97 - 27,1)
Omuz horizontal 43 18,6 + 8,02 19,48 (3,25 - 34,92)
addiksiyon
Dirsek fleksiyon 42 17,54 £ 6,35 19,12 (3,52 — 28,75)
Dirsek ekstansiyon 44 13,79 £5,14 15 (3,68 — 22,45)
El bil fleksiyon 44 11,35+ 4,25 11,99 (2,77 — 20,1)
El bil ekstansiyon 41 12,23 + 4,97 13,1 (3,36 — 19,25)

X: Aritmetik Ortalama; S.S: Standart Sapma; Med (min — maks): Ortanca (en kii¢iik — en biiyiik

degerler)
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Hastalik Siddeti, Giinliik Yasam Aktiviteleri, Fonksiyonel Kapasite ve

Denge Degerlendirmeleri ile ilgili Tanimlayici Bulgular

47 hastanin UEFS ortalamas1 51,3+13,63, AEFS ortalamasi 64,36 + 14,9
puandir. Ayrica hastalarin FIM ile degerlendirilen giinlilk yasam aktivitelerindeki
bagimsizlik diizeyleri ortalama 120,15+8,79 puan olarak hesaplanmistir. Hastalarin
fonksiyonel kapasitelerini 6lgmek icin yapilan 2DKYT ortalamas1 138,52 + 39,17
metredir. Hastalar iki dakika igerisinde en az 60 metre, en ¢ok 237,5 metre
yiriimiiglerdir. Hastalarin ortalama ZKYT testi sonucu 9,6 + 4,47 sn., FUT sonucu
ortalamasit 22,3 + 7,35 cm.dir. ZKYT ye diisme risk grubu olan 10 sn. {izeri 14 hasta
(%29,8) vardir. Hastalarin hastalik siddeti, GYA, fonksiyonel kapasite ve denge

bozuklugu bulgularina ait sonuglar tablo 4.6’de verilmistir.

Tablo 4.6. Hastalik siddeti, GYA, fonksiyonel kapasite ve denge ile ilgili tanimlayici
bulgular.

n X+8S.S Med (min - maks) Ort.  Ceyreklikler Arasi
Genislik (C3 - C1)

AEFS (0-80) 47 513+13,63 48 (17 - 80) 48 (43 -57)
UEFS (0-80) 47 64,36+ 14,9 68 (25 - 80) 68 (53 -77)
FIM (18— 126) 47 1202+8,79  123(82-126) 123 (117 - 125)

2DKYT (m) 47 138,5+392 140,67(60-237)
ZKYT (sn) 47 9,6+447 7,97 (527-24,15) 7,97 6,8 10,21
FUT (cm) 47 2234735 23,36 (8,6 - 36,94)

X: Aritmetik Ortalama; S.S: Standart Sapma; Med (min — maks): Ort.Ortanca (en kii¢iik — en biiyiik

degerler) C1: 25. Yiizdelik degeri, C3: 75. Yiizdelik degeri AEFS: Alt Ekstremite Fonksiyonel Skala
UEFS: Ust Ekstremite Fonksiyonel Skala, 2DKYT: ki Dakika Yiiriime Testi, ZKYT:Zamanl Kalk

ve Yiri Testi FUT: Fonksiyonel Uzanma Testi.
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4.2. Postiir Bozukluklar ile Kas Kuvveti, Hastalik Siddeti, Fonksiyonel

Kapasite, Giinliik Yasam Aktiviteleri ve Denge Arasindaki iliskiye
Ait Bulgular

4.2.1. NewYork Postiir Olcegi

NewYork Postiir Ol¢cegi ile Kas Kuvveti arasindaki iliski

NewYork Postiir Degerlendirme Olgegi ile Ust Ekstremite Manuel Toplam
(UEMT), Alt Ekstremite Manuel Toplam (AEMT), Ust Ekstremite Manuel Toplam
Ortalama (UEMTORT) ve Alt Ekstremite Manuel Toplam Ortalama (AEMTORT)
degerleri arasinda anlamli herhangi bir iliski bulunmadi (p>0,05) (Tablo 4.7).

Tablo 4.7. NYPR ve kas kuvveti arasindaki iligki.
UEMT  UEMTORT AEMT AEMTORT

NYPR r 0,147 0,147 0,039 0,039
(13 -65) p 0,330 0,330 0,796 0,796

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli iligki; r: Spearman korelasyon katsayist NYPR: NewYork Postiir
Degerlendirme Olgegi UEMT: Ust Ekstremite Manuel Toplam UEMTORT: Ust Ekstremite Manuel
Toplam Ortalama AEMT: Alt Ekstremite Manuel Toplam AEMTORT: Alt Ekstremite Manuel Toplam
Ortalama

NewYork Postiir Olgegi ile Hastalik Siddeti, Fonksiyonel Kapasite, GYA ve
Denge Arasindaki Iliski

NYPR ile UEFS, 2DKYT ve FUT arasinda istatistiksel olarak anlamli, pozitif
yonde ve orta diizeyde, NYPR ile FIM arasinda pozitif yonde diisiik diizeyde, NYPR

ile ZKYT arasinda ise istatistiksel olarak anlamli, negatif yonde ve orta diizeyde iliski
oldugu bulundu (p<0,05) (Tablo 4.8).
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Tablo 4.8. NYPR ile hastalik siddeti, fonksiyonel kapasite, GY A ve denge
arasindaki iligki.

NYPR
r p
AEFS (0-80) 0,262 0,079
UEFS (0-80) 0,371 0,011*
2DKYT (m.) 0,341 0,021*
FIM (18-126) 0,294 0,048*
ZKYT (sn.) -0,363 0,013*
FUT (cm.) 0,400 0,006*

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli iligki; r: Spearman korelasyon katsayist NYPR: NewYork Postiir
Degerlendirme Olgegi UEFS: Ust Ekstremite Fonksityonel Skala AEFS: Alt Ekstremite Fonksiyonel
Skala, 2DKYT: 2 dakika yiiriime testi, FIM: Fonksiyonel Bagimsizlik Olgiimii, ZKYT: Zamanl Kalk
Yiirii Testi, FUT: Fonksiyonel Uzanma Testi

4.2.2. Torakal Kifoz Acis1 ve Lumbal Lordoz Agisi

Torakal Kifoz Acist ve Lumbal Lordoz Agist ile Kas Kuvveti arasindaki
iliski

Torakal kifoz ve lumbal lordoz acilarmin UEMT, UEMTORT, AEMT VE
AEMTORT degerleri arasinda istatiksel olarak anlamli bir iliski olmadigt bulundu
(p>0,05) (Tablo 4.9).

Tablo 4.9. TKA ve LLA ile kas kuvveti ile ilgili bulgular.
UEMT UEMTORT AEMT AEMTORT

TKA (°) r -0,015 -0,015 0,182 0,182
p 0,928 0,928 0,254 0,254
LLA (°) r -0,181 -0,181 0,000 0,000
p 0,264 0,264 1,000 1,000

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli iligki; r: Spearman korelasyon katsayist UEMT: Ust Ekstremite
Manuel Toplam UEMTORT: Ust Ekstremite Manuel Toplam Ortalama AEMT: Alt Ekstremite Manuel
Toplam AEMTORT: Alt Ekstremite Manuel Toplam Ortalama TKA: Torakal Kifoz Ag¢ist LLA:
Lumbal Lordoz Agisi

Torokal Kifoz Acist ve Lumbal Lordoz Acist ile Hastalik Siddeti,
Fonksiyonel Kapasite, GYA ve Denge Arasindaki Iliski

Torokal kifoz ve lumbal lordoz ag¢1 degerleri ile FUT degeri arasinda

istatistiksel olarak anlamli, negatif yonde ve orta diizeyde iliskili oldugu (p<0,05),
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AEFS, UEFS, 2DKYT, FIM, ZKYT degerleri arasinda istatistiksel olarak anlamli
herhangi bir iligki olmadig: (p>0,05) bulundu (Tablo 4.10).

Tablo 4.10. Torakal kifoz ve lumbal lordoz agilari ile hastalik siddeti, fonksiyonel

kapasite, GYA ve denge arasindaki iliski.
TKA(®)

.
AEFS (0-80) -0,015
UEFS (0-80) -0,163
2DKYT (m.) -0,050
FIM (18-126) -0,050
ZKYT (sn.) -0,020
FUT (cm.) -0,315"

p
0,926
0,308
0,756
0,756
0,904

0,0450

-
0,112
-0,133
-0,110
-0,110
0,030
-0,308"

p
0,486
0,409
0,492
0,492
0,854

0,050 a

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli iliski; r: Spearman korelasyon katsayisi, a: Pearson korelasyon
katsayis1t TKA: Torakal Kifoz Agisi, LLA: Lumbal Lordoz Agisi, UEFS: Ust Ekstremite Fonksityonel
Skala AEFS: Alt Ekstremite Fonksiyonel Skala, 2DKYT: 2 dakika yiirlime testi, FIM:Fonksiyonel
Bagimsizlik Olgiimii, ZKYT: Zamanh Kalk Yiirii Testi, FUT: Fonksiyonel Uzanma Testi

4.2.3. Skolyoz

Skolyometre élciimii ile Kas Kuvveti Arasindaki Iliski

Skolyometre 6l¢iim sonuglart ile iist ve alt ekstremite kas kuvvet degerleri

arasinda bir iligki bulunamadi. Dahasi skolyometre sonucunda olas1 skolyozu olan ve

olmayan hastalarin ayr1 ayr {st ve alt ekstremite kaslar ile aralarinda istatistiksel

olarak anlamli bir iliski olmadig1 da bulundu (p>0,05) (Tablo 4.11).

Tablo 4.11. Skolyometre 6l¢iimii ile kas kuvveti arasindaki iliski.
UEMT UEMTORT

Skolyometre

Tiim hastalar (n=40) r
Skolyoz olmayan (n=11) P
r
Y
Skolyoz olan (n=29)
r
p

-0,173
0,286

0,140
0,682

-0,103
0,597

-0,173
0,286

0,140
0,682

-0,103
0,597

AEMT

-0,122
0,448

0,092
0,787

-0,171
0,368

AEMTORT

-0,122
0,448

0,092
0,787

-0,171
0,368

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli iligki; r: Spearman korelasyon katsayisi UEMT: Ust Ekstremite
Manuel Toplam UEMTORT: Ust Ekstremite Manuel Toplam Ortalama AEMT: Alt Ekstremite Manuel

Toplam AEMTORT: Alt Ekstremite Manuel Toplam Ortalama
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Skolyometre Olgiimii ile Hastalik Siddeti, Fonksiyonel Kapasite, GYA ve
Denge Arasindaki Iliski

Tiim hastalar ve skolyozu olan ve olmayan hastalarin skolyometre 6lgiimleri
ile ilgili parametreler arasindaki iliskiye bakildiginda tiim hastalarin skolyometre
Ol¢iimii ile ZKYT arasinda istatistiksel olarak anlamli, pozitif yonde ve orta diizeyde
iliskili oldugu (p<0,05), AEFS, UEFS, 2DKYT, FIM ve FUT degerleri ile skolyometre
Ol¢timii arasinda ise istatistiksel olarak anlamli bir iliski olmadigi bulundu (p>0,05)
(Tablo 4.12). Skolyozu olan ve olmayan hastalarda degerlendirilen parametreler

arasinda iliski olmadig1 belirlendi.

Tablo 4.12. Skolyometre 6l¢limii ile hastalik siddeti, fonksiyonel kapasite, GYA ve
denge arasindaki iliski.

T{im Hastalar Olas1 Skolyoz (+) Olas1 Skolyoz (-)
N=40 N=29 N=11

r p r p r p
AEFS (0- -0,194 0,224 -0,165 0,384 0,009 0,978
80)
UEFS (0- -0,277 0,080 -0,137 0,471 -0,234 0,489
80)
2DKYT -0,304 0,053 -0,246 0,189 0,038 0,912
(m.)
FIM (18- -0,178 0,266 -0,060 0,753 0,015 0,966
126)
ZKYT (sn.) 0,334 0,033* 0,338 0,068 0,170 0,617
FUT (cm.) -0,187 0,241 -0,125 0,512 0,028 0,934

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli iliski; r: Spearman korelasyon katsayisi, a: Pearson korelasyon
katsayis1 UEFS: Ust Ekstremite Fonksityonel Skala AEFS: Alt Ekstremite Fonksiyonel Skala, 2DKYT:
2 dakika yiiriime testi, FIM: Fonksiyonel Bagimsizlik Olgiimii, ZKYT: Zamanli Kalk Yiirii Testi, FUT:
Fonksiyonel Uzanma Testi

4.2.4. Ayak Postiir Indeksi
Ayak Postiir Indeksi ile Kas Kuvveti Arasindaki Tliski

API degerleri ile iist ve alt ekstremitenin toplam ve ortalama kas kuvvet

degerleri arasinda istatistiksel olarak anlamli herhangi bir iligki bulunmamistir

(p>0,05) (Tablo 4.13).
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Tablo 4.13. Ayak postiir Indeksi ile kas kuvveti arasindaki iliski.

UEMT UEMTORT AEMT AEMTORT
API r 0,063 0,063 0,033 0,033
(-10-+10) p 0,697 0,697 0,839 0,839

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli iligki; r: Spearman korelasyon katsayisi; API: Ayak Postiir indeksi
UEMT: Ust Ekstremite Manuel Toplam UEMTORT: Ust Ekstremite Manuel Toplam Ortalama
AEMT: Alt Ekstremite Manuel Toplam AEMTORT: Alt Ekstremite Manuel Toplam Ortalama

Ayak Postiir Indeksi ile Hastalik Siddeti, Fonksiyonel Kapasite, GYA ve
Denge Arasindaki Iliski

API degerleri ile AEFS, UEFS, 2DKYT, FIM, ZKYT ve FUT degerleri

arasinda istatistiksel olarak anlamli herhangi bir iliski bulunamadi (p>0,05) (Tablo
4.14).

Tablo 4.14. Ayak postiir indeksi ile hastalik siddeti, fonksiyonel kapasite, GYA ve
denge arasindaki iliski.

API
r p
AEFS (0-80) 0,169 0,290
UEFS (0-80) -0,025 0,878
2DKYT (m.) 0,255 0,107
FIM (18-126) -0,008 0,960
ZKYT (sn.) -0,249 0,116
FUT (cm.) 0,181 0,258a

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli iligki; r: Spearman korelasyon katsayist API: Ayak Postiir indeksi,
UEFS: Ust Ekstremite Fonksityonel Skala AEFS: Alt Ekstremite Fonksiyonel Skala, 2DKYT: 2
dakika yiiriime testi, FIM: Fonksiyonel Bagimsizlik Olgiimii, ZKYT: Zamanl Kalk Yiirii Testi, FUT:
Fonksiyonel Uzanma Testi

4.3. Gruplar Arasi iliskilerin incelenmesi
4.3.1. Pelvik Asimetri Olan/Olmayan
Pelvik Asimetri Varligimin Kas Kuvveti Uzerine Etkisi

Pelvik asimetrisi olan ve olmayan hastalarin iist ve alt ekstremite toplam ve
ortalama kas kuvvet degerleri arasinda istatistiksel olarak anlamli bir farklilik olmadig:

bulunmustur (p>0,05) (Tablo 4.15).



57

Tablo 4.15. Pelvik asimetrinin kas kuvveti tizerine olan etkisi.

pelvik asimetri yok (n=14) = pelvik asimetri var (n=27) p
UEMT 72,33 (65,06 — 77,25) 69,66 (59,47 — 77,25) 0,705 (z=-0,384)
UEMTORT 4,52 (4,07 - 4,83) 4,35 (3,72 - 4,83) 0,705 (z=-0,384)
AEMT 67,02+ 12,14 65,32 + 9,57 0,625 (t=0,492)
AEMTORT 4,19+0,76 4,08 +£0,6 0,625 (t=0,492)

*p<0,05 istatistiksel olarak anlaml farklilik; A.O: Aritmetik Ortalama; S.S: Standart Sapma; Med
(min — maks): Ortanca (en kiigiik — en biiyiik degerler); t: Bagimsiz gruplarda t testi; z: Mann Whitney
U testi UEMT: Ust Ekstremite Manuel Toplam UEMTORT: Ust Ekstremite Manuel Toplam
Ortalama AEMT: Alt Ekstremite Manuel Toplam AEMTORT: Alt Ekstremite Manuel Toplam
Ortalama

Pelvik Asimetri Varligimin Hastalik Siddeti, Fonksiyonel Kapasite, GYA ve
Denge Uzerine Olan Etkisi

Pelvik asimetrisi olmayan hastalarn 2DKYT testi degerlerinin pelvik
asimetrisi olanlara gore istatistiksel olarak anlamli bir sekilde daha yiiksek ve diisme
risklerinin (ZKYT) daha diisiik oldugu bulundu (p<0,05). Pelvik asimetrisi olan ve
olmayan hastalarin UEFS, AEFS, FIM ve FUT bulgular1 arasinda istatistiksel olarak
anlaml1 bir farklilik olmadigi belirlendi (p>0,05) (Tablo 4.16).

Tablo 4.16. Pelvik asimetri varliginin hastalik siddeti, fonksiyonel kapasite, GYA ve
denge arasindaki iliski.

Pelvik Asimetri yok Pelvik Asimetri var p
(n=14) (n=27)
Med Med
A.O.+8S.S (min - maks) A.0.£S.S (min - maks)
AEFS (0-80) 56,64 + 16,2 47 48 + 11,43 48 0,32
(37 - 80) (17 - 80) (z=-1,005)
UEFS (0-80) 67,57+ 13,7 72 63,3+ 16 67 0,391
(37 - 80) (25 - 80) (z=-0,882)
2DKYT (m.) 156,2+ 45,2 163,7 130,3+35,8 135,33 0,05*
(65,6- 237) (60 - 185) (t=2)
FIM (18- 122,1 +£4,5 123 119+ 10,94 124 0,559
126) (113- 126) (82-126) (z=-0,598)
ZKYT (sn.) 8,88 +5,22 7,23 10,2 + 4,47 8,64 0,028*
(5,27- 21,2) (6,1- 24,2) (z=-2,199)
FUT (cm.) 25,09 + 6,8 25,42 20,6 +7,71 19,9 0,077
(10,9- 36,1) (8,6 -36,9) (t=1,814)

*p<0,05 istatistiksel olarak anlaml farklilik; A.O: Aritmetik Ortalama; S.S: Standart Sapma; Med (min
—maks): Ortanca (en kiigiik — en biiyiik degerler); t: Bagimsiz gruplarda t testi; z: Mann Whitney U testi
AEFS: Alt Ekstremite Fonksiyonel Skala UEFS: Ust Ekstremite Fonksiyonel Skala, 2DKYT: 2 dakika
yiiriime testi, FIM: Fonksiyonel Bagimsizlik Olgiimii, ZKYT: Zamanh kalk ve yiirii testi, FUT:
Fonksiyonel Uzanma Testi
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Pelvik Asimetrinin Diger Postiir Olgiimleri Uzerine Etkisi

Calismaya dahil edilen hastalarin pelvik asimetri durumlarina gore incelenen
degiskenlerin sonuglar1 incelendiginde; TKA, LLA ve API, degerlerinin pelvik
asimetrisi olan ve olmayan hastalarda benzer degerlerde oldugu bulundu (p>0,05).
NYPR degerlendirme sonuglarinda ise iki grup arasinda istatistiksel olarak anlaml

farklilik oldugu bulundu (p<0,05) (Tablo 4.17).
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5. TARTISMA

Noromuskiiler hastaliga sahip bireylerde postiir bozukluklarinin incelendigi ve
diger parametrelerle iliskisinin arastirildigi bu ¢alismada iki 6nemli sonug¢ aciga
cikmistir. Bircok makale ve bilimsel kitapta NMH’larin bulgular1 arasinda postiir
bozukluklari listelenmekle birlikte bu bozukluklarin 6zellikle eriskin grupta ne oranda
goriildiigli yer almamaktadir. Literatiir gozden gecirildiginde skolyoz veya govde
postiirii ile ilgili sinirl ¢alisma bulunmakla birlikte 6zellikle eriskin NMH’larda ayak
postiiriinii inceleyen ¢alismaya ise rastlanmamuistir. Bu sonuglar ile eriskin NMH
grubunda spinal ve ayak postiir bozuklugunun azimsanmayacak derecede goriildigi
belirlenmistir. Mc Donald ve ark. 2012 yilinda yaptiklari calismalarinda NMH’a sahip
bireylerde postiir ve eklem kontraktiirlerini ele almislardir. Yazarlar c¢alisma
grubumuzla oOrtisen LGMD ve FSHMD gibi yavas ilerleyen NMH grubu igin
kontraktiirlerin kas kuvveti ile iligkili oldugunu ve hastalarin yaklasik olarak %70’inde
eklem kontraktiirii bulundugunu ve bu kontraktiirlerin en sik ayak bilegi ekleminde
gorildiginii  belirtmiglerdir (56). Bizim c¢alismamizda ortaya ¢ikan Onemli
sonuclardan bir digeri literatiir ile farkli olarak kas kuvveti ile hi¢bir postiiral bozukluk
veya deformitenin iligskili olmadigi bulundu. Bu sonucun ¢alismaya katilan
hastalarimizin hastalik siddeti ve kas kuvveti agisindan ¢ok iyi durumda olmasina bagl
olusabilecegi diisliniildii. SOyle ki hastalarimiz ortalama otuz alt1 yas civarinda olan ve
en disiik kas kuvveti ortalamasi 3,6/5 degerinde, GYA da bagimsizlik seviyesi
120/126 olan bir gruptan olugsmakta idi. Dolayisiyla kas kuvvet kayb1 az oldugu i¢in
postiiral bozukluklarla iligkisi bulunamamis olabilir. Yapilan 6nceki c¢alismalarda
postiiral degisikliklerin kas kuvvetinden bagimsiz meydana geldigi, kas kuvveti
degerlendirmesinin postiir gibi hastanin giin boyu 6zellikle de yorgunluk ile degisime
ugrayan ve graviteye karsi erekt postiiriin devami i¢in ¢aba gerektiren bir durumda
iliski ¢gtkmamasi ¢ok anormal degildir. Ayrica manuel kas kuvveti 6zellikle 3’{in altina
diistiigiinde bu iligkiler daha net agiga ¢iktigini belirten galismalar vardir ek olarak
erken evrelerde kas kuvveti postiir iizerinde etkili olmadigini gdsteren caligmalar
vardir (127). Calismamizin sonuglart Vandekerckhovel ve ark.’min 2020 yilinda
yaptiklar1 ve kas kuvvetinin yliriiyilisiin motor kontoliinde smirli etkinligi oldugunu

rapor ettikleri ¢alisma sonuglar ile paralellik gostermektedir (128).
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Kinali Maria ve ark. calismalarinda skolyoz, kifoz ve lordoz agisinda
degisiklikler gibi postiiral olumsuzluklarin NMH’larin ortak ve yaygin bulgular
oldugunu yazmislardir. Spinal diizgiinliik viicudumuzda birgok degiskenin koordineli
uyumu ile saglanir. Normal vertebra gelisimi, kas giicli, denge, tonus simetrisi, kuvvet
ve santral yollarin normal kontrolii ile duyusal geri bildirim mekanizmasi normal
postiiral uyum ve diizgiinliik iizerinde etkisi olan 6nemli parametrelerdir (9). Eriskin
NMH grubunda bu parametrelerin hemen hepsi etkilenmistir bu nedenle bu kadar
yiiksek oranda spinal deformite goriilmesi normal karsilanmistir. Mc Donald ve
ark.’nin c¢aligmalarinda skolyozun bu grupta sik karsilasilan postiiral bir bozukluk
oldugunun altin1 ¢izmistir. Calismamizda hastalarin %73 linde olas1 skolyoz varliginin
bulunmasi Mc Donald ve ark. sonuclarini dogrulamaktadir. Yazarlar c¢alisma
grubumuz igerisinde yer alan SMA hasta grubu i¢in ise en sik eklem kontraktiirii olan
bdlgenin diz eklemi, sonrasinda ise sirasiyla kalga ve ayak bilegi ekleminin oldugunu
not etmislerdir. Calismamizda eklem kontraktiir oraninin nispeten az olmasinin
nedeninin dahil edilen hastalarin ambulatuar seviyede olmasindan kaynaklandigini
diisiinmekteyiz. Literatiir gozden gecirildiginde DMD’de skolyozun en ¢ok yas ve kas
giicstizliigi ile iligkili oldugu belirtilse de 6zellikle asimetrik kuvvet kaybinin skolyoz
tizerinde etkili oldugu ifade edilmistir (9).

Calismamizin ikinci 6nemli sonucu ise hastalarda meydana gelen postiir
bozukluklarinin fonksiyonel kapasite, hastalik siddeti, denge ve diisme riski ile giinliik
yasam aktiviteleri arasinda iligki bulunmus olmasidir.

Noromuskiiler hasta grubunda ortaya cikan postiiral bozukluk ve spinal
deformitelerin oturma dengesinde bozulma, dik durma ve pozisyonlamada zorluk, agri
ve solunum problemleri gibi bir¢ok farkli soruna yol agtigi bilinmektedir (33). Bu
acidan hem spinal hem de ayak postiiriiniin degerlendirilmesi ve uygun tedavi
stratejilerinin gelistirilmesi 6nemlidir. Literatiir incelendiginde NMH’lar1 biitiinciil
yaklasimla degerlendiren ve postiir bozukluklarin, NMH’lar1 etkileyen diger
parametreler ile iligkisini arastiran objektif bir ¢alismaya rastlanmamistir. Yapilan
caligmalar genellikle pediatrik alanda veya NMH’lik grubu igerisinden belirli bir grup
hasta iizerinde yapilmistir. Bu calisma, yetiskin noromuskiiler hastaliga sahip
bireylerde postiir bozukluklarin1 detayl bir sekilde inceleyen ve kas kuvveti, hastalik

siddeti, fonksiyonel kapasite, denge ve GY A gibi parametrelerle iliskisini aragtiran ve
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onemli sonuglar veren ilk 6zgiin ¢alisma niteligindedir. Calismamizin yetiskin NMH
grubunda yapilmasi ve hastalarda goriilen ortak problemlerin biitiinciil bir bakis agisi
ile degerlendirilmesi hem klinik anlamda alanda calisan fizyoterapistlere hem de
literatiire katk1 saglayacagin diisiinmekteyiz.

Calismamizda NYPR ile degerlendirilen genel viicut postiirii, fonksiyonel
kapasite, hastalik siddeti, giinlilk yasam aktiviteleri, denge ve diisme riski ile iligkili
bulunmustur. Bozgeyik ve ark. 2016 yilinda DMD’li ¢ocuklar iizerinde yaptiklari
calismada NYPR ile degerlendirdikleri postiiral diizgiinliiglin 6 dakika yiirtime testi,
ambulasyon indeksi, fonksiyonel kapasite ve ylirlime hiz ile iligkili oldugunu rapor
etmiglerdir. Yazarlar ayrica fiziksel performansi iyi olan c¢ocuklarin postiiral
diizgiinliiklerinin de daha iyi oldugunu belirtmislerdir. Bu konuda literatiirde eriskin
hasta grubunda yapilmis calisma ¢ok az olmakla birlikte calismamizin sonuglar
Bozgeyik ve ark. sonuglari ile benzerlik gostermektedir (129). Rode ve ark. Serabral
Palsi (CP)’li ¢cocuklarda spinal patolojiler, bu patolojilerin yiiriime performansina ve
enerji harcamasina etkisini arastiran bir ¢alisma yapmislardir. Bu ¢alisma sonucunda,
postiir bozuklugunun CP’li ¢ocuklarin transfer ve yiirime performansini etkileyen
onemli bir parametre oldugu ifade edilmistir. Ayrica omurga deformitesi olan
cocuklarda yiirime sirasindaki enerji tiiketimi, arttigi da not edilmistir (130).
Calismamizda ortaya ¢ikan genel viicut postiirii ile 2 dakika yliriime ve zamanh kalk
ve yiirll testi arasinda iliski, Rode ve ark. sonuglar ile paralellik gostermektedir.
Calismamizda her ne kadar enerji harcamasi degerlendirilmemis olsa da postiir
bozuklugu olan hastalardaki fonksiyonel kapasitedeki diisiisiin, yiiriime performasi
sirasinda artmis enerji harcamasi nedeniyle olabilecegi diisiiniilmektedir. Iki bin on alt1
yilinda Bachasson ve ark. yetiskin ve ambule DM1°li hastalar iizerinde yaptiklari
caligma sonucunda kas gii¢siizliigliniin, ylirlime ve ayakta durustaki postiiral stabilite
ile iligkili oldugunu ifade etmislerdir. Yazarlar ayak dorsi fleksorlerindeki zayiflik ve
6 DKYT arasinda gii¢lii bir iliski oldugunu da bulmuslardir. Bununla birlikte ayak
bilegi plantar fleksorleri, diz ekstansorleri, boyun fleksorleri ile 6 DKYT arasinda da
orta diizeyde bir korelasyon bulunmus, bu sonugla kas kuvvet kaybi ile yiiriime
kapasitesindeki azalmanin iligkili oldugu tezini desteklemislerdir (131). Bizim
calismamizda kas Kkuvveti ile yiirime performansi, hastalik siddeti, denge gibi

parametreler arasindaki iligkiye bakilmamistir. Literatiirde hem ¢ocuk hem de erigkin
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NMH grubunda kas kuvveti ile denge, ylirlime kapasitesi, hastalik siddeti ve giinliik
yasam aktivitelerindeki bagimsizlik diizeyi arasindaki iliski ¢ok sayida caligmada
gosterildigi i¢in biz ¢alismamizda bu iliskilere yogunlagsmadik. Bunun yerine temel
merak konumuz postiiriin etkileyebilecegi veya iliskili olabilecegi semptomlar oldu.

Calismamizda postiir bozuklugu ile yiiriiylis performansi arasinda iliski olmasi
ve yine postlir bozuklugunun anterior stabilite ve denge ile iliskili ¢ikmasi agisindan
sonuglarimiz literatiirle benzerlik gostermektedir. Bu sonuglar statik durumda var olan
postiiral degisikliklerin, dinamik tiim aktiviteleri olumsuz yonde etkileyebilecegi
sonucunu dogurmaktadir. Postiiral bozukluklar hem statik hemde dinamik dengeyi
etkileyen hastalarin yiiriiyiis performansi, giinlilk yasamdaki bir¢ok fiziksel aktivite ve
bagimsizlik diizeyi ile iligkilidir. Hammarén ve ark. 2014 yilinda yaptiklari ¢alismada
yetiskin DM 1 hastalarinda kas kuvveti, yliriiylis ve performansa dayali denge
durumlarmi 5 yil boyunca takip etmislerdir. Bes yil sonunda hastalarin zamanl
yiiriiyiis ve performansa dayali dinamik denge 6l¢iimlerinde istatistiksel olarak anlamli
bir diisiis oldugu ve dinamik denge probleminin postiiral kontrol kaybi ile iliskili
oldugu ifade edilmistir (132). Bu c¢alismanin sonuglar1 da ¢alismamizda postiiral
bozukluklar ile denge ve yiirime performans: arasindaki iliskiyi gdsteren
sonuc¢larimiz1 desteklemektedir.

Calismamizda TKA’nda meydana gelen artis ile denge bozuklugu ve anterior
stabilitede azalmanin iligkili oldugu goriilmiistiir. R Eum ve ark. TKA artisinin denge
ve yiirlime iizerine etkinligini arastirdiklar1 ¢alismada artmis kifoz acgisinin saglikli
bireylerde yiirtime performansi ile iligkili oldugunu ancak denge tizerinde bir etkisinin
olmadigini belirtmislerdir (133). Osman Karaca ve ark. ise yaptiklari ¢alismada Spina
Bifida’li gocuklarda LLA nin denge performansi ile iliskili oldugunu bulmustur (134).
Yine litaratiirde Guigui ve ark.’nin yaptig1 baska bir ¢alismada degerlendirilen pelvik
ve spinal parametrelerden torakal kifoz ile anterio-posterior denge arasinda giiglii bir
korelasyon oldugunu goéstermektedir (135). Calismamizin sonuglart her g
arastirmanin sonuglari ile de paralellik gostermektedir. Bu agidan TKA ve LLA’ ’nin
denge performansini etkileyebilecegi ve bu agilarin normal degerlerinde korunmasina
yonelik fizyoterapi miidahalelerinin tedavi programlarindaki yerini almasi gerektigini
diisiinliyoruz.hastaliklar ilerleyici ve kronik oldugu i¢in erken donemden itibaren

govde rehabilitasyonuna dnem verilmeli ve viicut diizglinliiglinii korumaya yonelik
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yaklagimlarin 6nemli oldugu unutulmamalidir. Aslinda c¢alismamizdaki siirpriz
sonuclardan bir tanesi hastalarimizin ¢ogunda LLA agisinin norm degerler igerisinde
kalmasi ve hastalarin sadece %24’iinlin LLA acisinin azalmis  oldugunun
bulunmasidir. Bilimsel kitaplarda ve makalelerde NMH’a sahip bireylerin LLA’nin
cok biiyiik bir oranda artmis oldugu yazmaktadir. Caligmamizin sonuglarinin literatiir
ile uyumlu olmamasinin iki nedeni olabilecegini Ongoriiyoruz. Bunlardan ilki
hastalarimizin kas kuvveti, hastalik siddeti ve giinlilk yasam aktivitelerindeki
bagimsizlik diizeyinin iyi olmasi nedeniyle LLA’y1 artirmak gibi bir kompansasyona
ihtiya¢ duymamalaridir. ikincisi ise hastalarimiz yiiriirken LLA acilarmi artirryor
olabilirler ancak ayakta sabit durus sirasinda bu kompansasyona ihtiyag
duymayabilirler. Biz ¢alismamizda LLA 6l¢iimiinii ayakta sabit durma pozisyonunda
Olctligimiiz i¢in bu sonuclarla karsilasmis olabiliriz. Bu limitasyonu ortadan
kaldirmak amaciyla gelecekteki ¢alismalarda hareket analiz sistemleri veya kamera
kullanarak LLA degerlendirilmelidir.

Literatiir gozden gegirildiginde NMH grubunda skolyoz ile ilgili yapilan
calismalarda daha c¢ok solunum problemleri ve kas kuvveti ile skolyozun iliskisi
tizerinde duruldugu goriilmektedir. Calismamizda olast skolyoz varligi zamanl kalk
ve yiiri testi ile degerlendirilen denge ve diisme riski ile iliskili bulunmustur. Gregoric
M ve ark. NMH’a sahip bireylerde yaptiklar1 calismada skolyozun postiiral kontrol
lizerine olan iliskisini arastirmistir. Bu ¢alismada yazarlar skolyozu bulunan NMH’a
sahip bireylerde anterior denge gelistigini ve hastalarin dengelerinin bozulmamasi i¢in
gravite merkezini yer degistirmekten imtina ettikleri ve viicut salinimlarini azalttiklar
ifade edilmistir (5). Her ne kadar bu calismada direkt olarak bir denge testi
kullanilmamis olsa da ¢alismamizin sonucglarinin Gregoric ve ark. yorumlari ile
ortiistigii sdylenebilir. Literatiirde genel goriis olarak spinal asimetrinin nedenleri
arasinda bir taraftaki paraspinal kaslarin tonusunun artmasi, karsi tarafta azalmis tonus
veya kuvvetin zamanla omurganin koronal veya sagital egriligini olusturdugu
diistiniilmektedir. Spinal yap1 bozuklugu, omuz asimetrisi, govde dengesizligi ve
pelvik obliklik NMH’ta skolyozun altinda yatan fiziksel bulgulardir. Korovessis, P. ve
ark.’1 galismalarinda NMH’larda spinal deformitelerin birden fazla sistem bozuklugu
ile iligkili oldugunu ve néromuskiiler skolyozun progresif deformite, artmis morbidite

ve mortaliteye neden oldugunu ifade etmislerdir. Bu ¢alismada radyolojik 6lgtimlerin
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kullanilmasindan ¢ekinildigi durumlarda skolyometre kullanilarak olast skolyoz
varlig1 ifade edilebilmistir. Literatiir detaylica incelendiginde Skolyometre dl¢limii ile
iliskili tartismal1 fikirler oldugu goriilmektedir. Bazi arastirmalarda skolyometre
Olctimiiniin skolyoz varligin1 tam olarak gosteremeyebilecegi ifade edilirken diger
caligmalarda ise skolyometre degerlendirmesinde elde edilen 10 derece ve iizerindeki
spinal asimetrinin skolyoz olarak nitelendirilebilecegi ifade edilmistir (92, 94).
Calismamizda hastalarin temel sikayetinin skolyoz olmamasi nedeni ile ve radyolojik
Olclimiin olumsuz etkilerini hastalara yasatmamak adina Go6giis Rontgeni ile Cobb
acist Ol¢iimii yapilmamustir, bunun yerine olasi skolyoz varligi skolyometre ile
Olciilmiistiir. Calismamizda skolyometre kullanarak buldugumuz Tahmini Cobb Ag¢1
degerlendirmesi sonucunda olasi skolyoz ve spinal asimetri verileri elde ettik. Bu
veriler sonucunda hastalarin %73,2 olas1 skolyoz varligin1 ve %26,8 spinal asimetri
oldugunu bulduk. Calismamizda hastalarin %48,8 torakal, %51,2 lumbal egrilik vardi.
Calismamizda spinal asimetrinin diisme riski ile iliskili oldugunu tespit ettik. Bu sonug
hastalarin ayakta durma, yiiriime, donme, oturma gibi fonksiyonlarinin diisme riski
icermesi agisindan énemli olup Korovessis, P. Ve ark.’nin skolyozun etkileri ile ilgili
sonuglart ile paralellik gostermektedir (94). Skolyoz ve spinal asimetri olan hastalarda,
denge problemi ve diisme riskinde artis oldugu 2014 yilinda DMD’li ¢ocuklarda
yapilan calismalarda da gosterilmistir (136). 2015 yilinda yapilan, skolyozun
NMH’larda etkisini inceleyen baska bir ¢alismada DMD ve SMA hastalarinda goriilen
skolyozun solunum sistemini Onemli derecede etkiledigini ve bunun nedeninin
NMH’larda yaygin solunum kas kuvvet zayifligi, gogiis kafesinde meydana gelen
asimetrik ¢okme durumu oldugunu ifade edilmektedir (137). Skolyoz ve solunum
sistemleri iliskisi hastalarin yasam kalitelerini diisiiren ciddi bir problemdir.
Calismamizda  solunum  fonksiyonlart ve  solunum kas  kuvvetlerinin
degerlendirilmemis olmasi1 bir limitasyon gibi goriinmekle birlikte c¢alisma
grubumuzun iyi durumda olan hastalardan olugmasi ve herhangi bir solunum
sikdyetinin olmamasi bu limitasyonumuzu kabul edilebilir kilmaktadir. Caligmamizda
skolyoz ve spinal asimetri varligiin denge bozuklugu ile iliskili ¢ikmasi dikkat
edilmesi gereken bir sonugtur. SOyle ki hastalarda spinal asimetri baslangicinin
engelllenmesi veya geciktirilmesi sadece solunum ve bilinen diger 6zellikler agisindan

degil denge kontrolii agisindan da hastaya avantaj saglayacaktir. Erken donemde
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detayli hasta degerlendirmesi ile yapilacak olan rehabilitasyon yaklagimlari hastanin
fonksiyonel kapasitesi ve giinlilk yasam kalitesi agisindan ¢ok dnemlidir.
Calismamizin sonuglarina gore pelviste meydana gelen asimetri, hastalarin
fonksiyonel kapasitesinde diistis ile iliskili oldugu gibi denge bozuklugu ve diisme
riskini de artirmaktadir. Ek olarak pelvik asimetrinin viicut durusunu ve
fonksiyonelligi etkileyecek bircok postiiral bozukluk ile iligkili oldugu goriilmiistiir.
Hastalarda gelisen olas1 bir skolyoz ya da spinal asimetri denge kayb1 ve diismeye
neden olabilmektedir. Bu sonuglar NMH’da gelisen postiiral bozukluklarin, hastaligin
prognozuna, giinlik yasam aktivitelerinde kisitliliklara, fonksiyonel kapasitede
azalmaya, denge bozuklugu ve diisme problemlerine neden olabilecegi 6ngoriilmistiir.
Bu sorunlar postiiral bozukluklarin hastanin psikososyal hayatin1 etkileyebilecegi ve
yasam kalitesini ciddi sekilde diisiirebilecegini gostermektedir. Yetiskin néromuskiiler
hastalik grubunda pelvik asimetri ile ilgili calismaya rastlanilmamis olmakla birlikte
2015 yilinda yapilan ve pelvik asimetri ve skolyoz varliginin adélesanlarda oturma
dengesi lizerine etkinliginin arastirildigi bir calismada katilimcilar kontrol, pelvik
asimetri, skolyoz ve skolyoz +pelvik asimetri grubu olarak 4 gruba ayrilmistir.
Sonrasinda tiim katilimcilar stabil olmayan bir zemin iizerine oturtularak her yonden
pertiirbasyon verilmis ve oturma dengeleri Ol¢iilmiistiir. Calismanin sonucunda
skolyoz ve/veya pelvik asimetrisi olan katilimcilarin kontrol grubuna kiyasla postiiral
asimetrisi, agirlik aktarma problemleri ve kassal kontraksiyon dengesizligi oldugunu
belirtilmistir (138). Literatiirde pelvik asimetri daha ¢ok bacak uzunlugu esitsizligi,
eklem kontraktiirii gibi problemlerle iliskilendirilmistir. McCarthy RE. ve ark.’lar
pelvik asimetrinin, gévde dengesini zorlastirdig ve dik durus pozisyonunda govde i¢in
dengesiz bir destek yiizeyine yol actigini bildirmistir (139). Bizim ¢alismamizda
hastalarimizin ~ %65,9’unda  pelvik asimetri oldugu bulunmustur. Yapilan
degerlendirme sonucunda pelvik asimetrinin genel viicut postiir analizi ile iliskili
oldugu bulunmustur. Ayrica ¢alismamizin sonucunda pelvis asimetrisi olan hastalarin,
asimetri olmayan hastalara gore 2 DKYT’ nde daha az mesafe yiiriidiikleri ve daha
fazla diisme riskine sahip olduklar agik¢a goriilmektedir. Bu sonuclar McCarthy RE.
ve ark.’larinin raporlariyla ortiismektedir. Yine 2010 yilinda B. Missaoui ve ark’nin
NMH’a sahip bireylerin saglikli yasitlarina gore daha fazla denge bozuklugu ve diisme
riskine sahip olduklarini gostermistir (140). 2006 yilinda yapilan baska bir ¢alismada
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NMH’larda diismenin yaygin bir problem oldugunu gostermektedir. Bu yapilan
prospektif calisma diismenin belirli bir grup NMH kategorisiyle sinirli olmadigini
sadece motor noron hastalarinda (%60) daha yaygin oldugu ve calismaya katilan
miyopatili hastalarin %25’inde bir diisme hikayesi goriildiiglinii belirtmektedir. Bu
sonuclar spesifik patolojik kusurlara bakilmaksizin ve bu hastalik grubunun
heterojenliginin yani sira yaygin bir sorun olarak ifade edilmektedir. Bu sonuglar
literatiirdeki g¢alismalarla benzerlik gostermektedir (58). Calismamiz bu yaygin
problemin postiiral bozukluklar ve pelvis asimetrisi ile iligkili oldugunu gostermistir.
Pelvik asimetrinin erken belirlenmesi ve uygun tedavinin uygulanmasi, spinal
deformitelerin ilerlememesi ve viicut mekaniginde bir kisir dongii olusmamasi
acisindan ¢ok 6nemlidir. Kalga ve pelvis seviyesinde pelvik oblikitenin diizeltilmesi
oturma dengesinin 6nemli Sl¢iide iyilesmesine yol agabilir. Calismamiz NMH’da
ortak ve dnemli bir sorun olan denge bozuklugunun kas kuvveti disinda iliskili oldugu
parametreleri isaret etmesi agisindan da litartiire degerli katkilar saglamaktadir. Martin
Peter Berthelsen ve ark. yaptiklart ¢aligmada 10 haftalik kuvvetlendirme, denge ve
germe egzersizlerinin BMD ve LGMD hastalarinin yiiriime performanslarini ve
postiiral dengelerini gelistirdigi ifade etmislerdir. Bu agidan denge ve postiiral
diizgiinliigiin fizyoterapi miidahalelerine iyi yanit vermesi her iki bulgunun da rutin
degerlendirmelerde yerini almasi gerktigini diisiindiirmiistiir. Ayrica Rohmer-Cohen
ve ark. yaptiklari ¢alismalarinda NMH’lara sahip bireylere yapilan 6 haftalik denge
odakl1 fizyoterapi programinin sadece denge ve yliriiylis postiiriinii degil ayni zamanda
hastalarin 6zgilivenlerini de gelistirmistir. Bu agidan hastalarda postiiral gelisim ve
yiirliylis performanslarini artiracak fizyoterapi uygulamalarinin hastalarin 6zgiivenini
gelistirerek aktivite ve katilim kisithiliklarini azaltacagi ongoriilmiistiir.

Literatiirde postiir bozuklugunun, hastanin hayatindaki 6nemi birgok ¢aligmada
ortaya konmustur. Omurga deformitesi hastanin kendi imaj1 ve sosyal etkilesimler i¢in
cok oOnemlidir. Spinal deformiteler sonucu hastanin bagimsizligini kaybetmesi,
yardimciya artan bagimlilik ve kisinin sosyal rollerinin azalmasi ve ileri donemlerde
sosyal izolasyon gibi durumlar gorilmektedir (141, 142). Literatiirde yapilan
caligmalar spinal deformite oraninin SMA’li hastalarin %80’i (143), DMD’li
erkeklerin %85 -90 ‘1 (36, 144) olarak belirtmektedir. Spinal dizilimin korunmasi igin

kas dengesi ve simetri, normal vertebral gelisim, duyusal geri bildirim ve merkezi
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yollar gerektirir, bu ndral yollardan ya da yapilardan herhangi birinde meydana gelen
bozulmanin, spinal deformiteye yol agabilecegi bilinmektedir (139). Calismamiz
postiir bozuklugunun iist ekstremite hastalik siddeti ile iliskili oldugunu gostermistir.
Calismamiz postiiral bozukluklarin, hastaligin ciddiyeti veya viicut islevlerindeki
bozukluklarla yakindan iliskilide oldugunu gostermistir. Bu agidan bakildiginda
postiiral bozukluklarin artmasi veya siddetinin artmasi hastalik siddetinin de artmig
olabilecegini gostermesi agisindan degerlidir. Postiiral bozukluklarin hastanin GYA
ile de yakindan iligkili oldugu birgok arastirmaci tarafindan kabul edilmektedir (81).
Calismamizda da postiiral bozukluk ve GYA arasinda yakin bir iliski oldugu
gosterilmektedir. Ek olarak calismamiz, postiir bozuklugu ile hastanin yiiriyis
performansi, denge ve diisme gibi problemlerle iliskili oldugunu net bir sekilde
gostermektedir. Literatiirde Baptista, C. R. ve arkadaslarinin 2014 yilinda DMD’li
cocuklar iizerinde yapilan ¢aligma sonucunda postiiral bozuklugu olan ¢ocuklarin kotii
denge skoru sergiledikleri ve diisme risklerinin arttigin1 bildirilmislerdir (136). Bu
sonuclar calismamizin sonuglari ile uyumludur.

Ayak postiirii ve deformiteleri NMH’larda sik karsilagilan bir sorundur fakat
bu konu tizerinde detayli ¢aligma bulunmamaktadir. Literatiir incelendiginde, azalmis
ayak bilegi dorsi fleksiyon hareket acikligi olan ve yiirliylis sirasinda anormal
yiiklenme ile karakterize bir deformite olarak bilinen diisiikk ayagin, DMD ve CMT
hastalig1 gibi néromuskiiler bozukluklari olan hastalarda sik goriildiigii ve bir dizi aktif
—pasif norofizyolojik mekanizma nedeniyle ortaya ¢ikabilecegi bilinmektedir (Maurer
1995). Newman ve arkadaglarinin 2007 yilinda, CMT Tip 1 ve Tip 2 hastalar tizerinde
yapmis olduklar: bir calismada, 16 hastanin 10 tanesinde ayak bilegi dorsi fleksiyon
hareket agikliginda limitasyon oldugunu gostermislerdir (10). Yine McDonald ve
arkadaslarinin DMD’li ¢ocuklar iizerinde yaptiklari c¢alisma sonucunda 13 yas
tizerindeki hemen hemen tiim c¢ocuklarin ayak dorsi fleksiyon hareket a¢ikliginda
onemli bir limitasyon oldugunu bildirmislerdir. Ayak bilegi ekini, DMD ve CMT
hastalik grubunda Ongoriilebilir ve genellikle klinik bir sorun olarak kabul
edilmektedir. Ek olarak Myastania Gravis gibi diger NMH’lik grubunda da az siklikla
rapor edilmektedir (10). Yapmis oldugumuz g¢alisma sonucunda hastalarda %6,4
oraninda diisiikk ayak oldugu ve Ayak Postiir Indeksi sonucu hastalarda % 95,1
pronasyon, % 4,9 supinasyon oldugu goriilmektedir. Ayak Postiir Indeksi
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degerlendirme sonucuna gore 41 hasta verisinin ortalamasinin 43 £ 2.96 ortalamaya
sahip oldugu gostermektedir. API norm degerlerine gére bu sonucun normal sinirlar
icinde oldugu goriilmektedir. Literatirde NMH grubunda ayak sagligi ve postiirii ile
ilgili galismalarin yetersiz oldugu goriilmektedir. Calismalar daha ¢ok kas kuvveti,
yiirliylls, denge ve diisme gibi parametrelere odaklanmistir, bu nedenle NMH
grubunda ayak postiir degerlendirmesinin yer almasi calismamiza katma deger
saglamaktadir. Calismamizin sonuglari NMH’larda ayak degerlendirmesinin de
Onemine vurgu yapmasi acisindan degerlidir.

Calismamizin en 6nemli limitasyonu c¢aligma grubumuzun heterojen NMH
grubundan olusmasi ve her bir hastalik grubunun farkli etkilenimleri olmasidir. Ozel
bir hastalik grubunda veya daha yiiksek bir hastalik popiilasyonunda, postiir
bozukluklarinin diger parametrelerle iligkisinin incelenmesi daha objektif bilgi
saglayabilirdi. Ancak belirli bir grup NMH sahip bireyi degerlendirdigimiz takdirde
hasta sayisinda yetersizlik yasayabilecegimiz i¢in ortak semptomu kas kuvvet kaybi
olan NMH grubunu dahil ettik. Diger bir limitasyonumuz ise saglikli bir kontrol
grubumuzun olmamasiydi. Daha sonraki ¢alismalarda deformiteleri daha objektif
karsilastirabilmek ic¢in kontrol grubunun olusturulmasina ihtiya¢ vardir. Ayrica
calismaya dahil edilen hastalarin fonksiyonel kapasitelerinin yiiksek hastalik
siddetlerinin diisiik olmasi ¢alismamizin sonuglarinin genellenmesinin oniindeki en
onemli engeldir. Bu nedenle taban tavan etkisinden arindirilmis bir hasta grubunda
yapilan benzer metodolojiye sahip ¢aligmalara ihtiyag vardir.

Bu calisma, yetiskin NMH’larda postiir bozukluklarii detayli incelemesi ve
bu bozukluklarin hastaligin diger bulgulariyla iligkisini arastirmasi agisindan énemli
sonuclar saglamistir. Calismamizin sonuglari, pelvik asimetri, skolyoz, spinal asimetri,
torakal kifoz ve lumbal lordoz acgilarinin artmasi gibi postiiral bozukluklarin NMH
grubunda sik goriildiigii, denge — diisme riski, fonksiyonel kapasite, hastalik siddeti ve
GYA parametreleriyle iliskili oldugunu gostermistir. Rehabilitasyon programlari
planlanirken viicut biyomekanigini pek ¢ok acidan etkileyen omurga diizgiinliigiinii
miimkiin oldugunca korumanin ve postiiral bozukluklar1 detayli degerlendirmenin
hastalarin GYA performanslarini, fonksiyonel kapasitelerini, denge ve diisme
risklerini olumlu etkileyecegini diistinmekteyiz. Calismamizda kas kuvveti ve spinal

deformitelerin es zamanli olarak gelismesi ve Ozellikle kas kuvveti heniiz ¢ok
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azalmadan bircok postiiral bozuklugun agiga ¢ikmasi postiiral bozukluklarin hastaligin
erken donemlerinden itibaren degerlendirilmesi gerektigini diisiindiirmektedir. Kas
kuvvet kayb1 ve fonksiyonel seviye acisindan daha heterojen, NMH alt tipi agisindan
ise daha homojen gruplarda yapilacak benzer metodolojiye sahip ¢aligmalar konuya
daha net kanitlar saglayacaktir.

Erken donemden itibaren oturmada ve tiim diger zamanlarda postiiral
diizgiinliiglin devamina 6nem verilmelidir. Ayak postiiriiniin 6nemi ve performans
tizerindeki etkisi dikkate alindiginda uygun ayakkabi se¢imi, dogru ayak pozisyonlari
ve ayak bilegine yonelik germe egzersizlerinin ¢ok 6nemli oldugu unutulmamalidir.
Ayak postiiriinde yiirlime yeteneginin devaminda hamstring kisaligi ve ayak bilegi
limitasyonunun 6nemi bilinmekte oldugundan kas kisaliklart ve kontraktiirlerin
onlenmesinde yine erken donem fizyoterapi yaklagimlarinin hastanin hayat kalitesi

icin ¢ok 6nemli oldugu unutulmamalidir.
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6. SONUCLAR VE ONERILER

Noromuskiiler hasta grubunda postiir bozukluklarini detayli bir sekilde

incelemek ve hastalik siddeti, fonksiyonel kapasite ve denge gibi parametrelerle

iliskisini agiga ¢ikrmak amaciyla yaptigimiz ¢alismanin sonuglar1 asagida maddeler

halinde verilmistir;

1.

Calismamiza katilan néromuskiiler hastalarin biliylik c¢ogunda spinal
postiiral bozukluklarin oldugu bulundu.

Ayak postiirliniin hastalarin biiylik ¢ogunlugunda etkilendigi,
Calismamizda kas kuvveti ile genel viicut postiirii, TKA, LLA ve API
arasinda bir iligkiye rastlanmadi.

Hastalarin genel viicut postiirlerinin, hastalik siddeti, fonksiyonel kapasite,
yiriime performansi, denge — diisme riski ve GYA ile iligkili oldugu
bulundu.

Postiir bozuklugunun, iist ekstremite hastalik siddeti ve GY A’leri ile iliskili
oldugu bulundu.

Spinal postiiriin etkilendigi hastalarin denge ve diisme risklerinin daha
fazla oldugu bulundu.

Pelvik asimetrisinin  hastalarin  fonksiyonel kapasite ve yiiriyis
performansin1 azattigi, denge bozuklugu ve diisme riskini arttirdigi

bulundu.

Calismamizin  bu sonuglar1 eriskin  NMH’da postiiral ~ diizgiinliigiin

korunmasina yonelik fizyoterapi yaklasimlarinin erken dénemden itibaren

Onemini ortaya koymaktadir. Bu hasta grubunda goriilen postiiral problemlerin

en ¢cok denge bozuklugu ve diisme riskinde artis ile sonuglanmasi erken

devrede bile postiiriin dengeye olan etkisini gosterdiginden ¢ok dnemlidir. Bu

problemler hastaligin ileri dénemlerinde kinezyofobi gibi hastanin giinliik

yasam aktivitelerinde bagimsizlik diizeyinde azalma ve katilim problemleri

gibi bir¢ok soruna neden olabilir.



10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

72

7. KAYNAKLAR

Fowler Jr WM. Consensus conference summary: Role of physical activity and exercise
training in neuromuscular diseases. American Journal of Physical Medicine &
Rehabilitation. 2002;81(11):5187-595.

McDonald CM. Physical activity, health impairments, and disability in neuromuscular
disease. American journal of physical medicine & rehabilitation. 2002;81(11):5108-S20.

Cup EH, Pieterse AJ, Jessica M, Munneke M, van Engelen BG, Hendricks HT, et al. Exercise
therapy and other types of physical therapy for patients with neuromuscular diseases:
a systematic review. Archives of physical medicine and rehabilitation. 2007;88(11):1452-
64.

Abresch RT, Han JJ, Carter GT. Rehabilitation management of neuromuscular disease:
the role of exercise training. Journal of clinical neuromuscular disease. 2009;11(1):7-21.

Gregoric M, Pecak F, Trontelj J, Dimitrijevi¢ M. Postural control in scoliosis. A
statokinesimetric study in patients with scoliosis due to neuromuscular disorders and in
patients with idiopathic scoliosis. Acta Orthopaedica Scandinavica. 1981;52(1):59.

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

Rideau Y, Glorion B, Delaubier A, Tarle O, Bach J. The treatment of scoliosis in Duchenne
muscular dystrophy. Muscle & Nerve: Official Journal of the American Association of
Electrodiagnostic Medicine. 1984;7(4):281-6.

Galasko C, Delaney C, Morris P. Spinal stabilisation in Duchenne muscular dystrophy.
The Journal of bone and joint surgery British volume. 1992;74(2):210-4.

Kinali M, Main M, Mercuri E, Muntoni F. Evolution of abnormal postures in Duchenne
muscular dystrophy. Annals of Indian Academy of Neurology. 2007;10(5):44.

Rose KJ, Burns J, Wheeler DM, North KN. Interventions for increasing ankle range of
motion in patients with neuromuscular disease. Cochrane database of systematic
reviews. 2010(2).

Jacob V, Biju H, Sharma A, Lombardi V. Neurorehabilitation A Multidisciplinary
Approach. NeuroGen Brain and Spine Institute, Mumbai, India; 2011.

Tyler KL, McHenry LC. Fragments of neurologic history: pseudohypertrophic muscular
dystrophy and Gowers' sign. Neurology. 1983;33(1):88-.

Tawil R, Venance S. Neuromuscular disorders: John Wiley & Sons; 2011.

Fischer D, Hafner P, Rubino D, Schmid M, Neuhaus C, Jung H, et al. The 6-minute walk
test, motor function measure and quantitative thigh muscle MRI in Becker muscular
dystrophy: a cross-sectional study. Neuromuscular Disorders. 2016;26(7):414-22.

Walton JN, Nattrass F. On the classification, natural history and treatment of the
myopathies. Brain. 1954;77:169-231.

Murphy AP, Straub V. The classification, natural history and treatment of the limb girdle
muscular dystrophies. Journal of neuromuscular diseases. 2015;2(s2):57-S19.



17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

27.
28.

29.

30.

31.

32.

33.

73

Tawil R, Van Der Maarel SM. Facioscapulohumeral muscular dystrophy. Muscle & Nerve:
Official Journal of the American Association of Electrodiagnostic Medicine. 2006;34(1):1-
15.

Hauser S, Josephson S. Harrison's Neurology in Clinical Medicine, 3E: McGraw-Hill
Education; 2013.

Clarke C, Howard R, Rossor M, Shorvon S. Neurology: a queen square textbook: John
Wiley & Sons; 2016.

Jackson CE, Barohn RJ. A pattern recognition approach to myopathy. CONTINUUM:
Lifelong Learning in Neurology. 2013;19(6):1674-97.

Lang B, Vincent A. Autoimmune disorders of the neuromuscular junction. Current
opinion in pharmacology. 2009;9(3):336-40.

Spaulding SW, Lippes H. Hyperthyroidism. Causes, clinical features, and diagnosis. The
Medical clinics of North America. 1985;69(5):937-51.

Torres C, Moxley R. Hypothyroid neuropathy and myopathy: clinical and
electrodiagnostic longitudinal findings. Journal of neurology. 1990;237(4):271-4.

Stucki G. International Classification of Functioning, Disability, and Health (ICF): a
promising framework and classification for rehabilitation medicine. American journal of
physical medicine & rehabilitation. 2005;84(10):733-40.

Imrie R. Demystifying disability: a review of the International Classification of
Functioning, Disability and Health. Sociology of Health & lliness. 2004;26(3):287-305.

Bos |, Stallinga HA, Middel B, Kuks JB, Wynia K. Validation of the ICF core set for
neuromuscular diseases. Eur J Phys Rehabil Med. 2013;49(2):179-87.

Emery AE. The muscular dystrophies. The Lancet. 2002;359(9307):687-95.

Fowler JW, Abresch RT, Aitkens S, Carter GT, Johnson ER, Kilmer DD, et al. Profiles of
neuromuscular diseases. Design of the protocol. American journal of physical medicine
& rehabilitation. 1995;74(5 Suppl):562-9.

Rozman MB, Anton Zupan, Janez. Evaluation of the strength of elbow flexors in patients
with neuromuscular diseases. Journal of medical engineering & technology.
2001;25(6):235-9.

Porth C. Essentials of pathophysiology: concepts of altered health states: Lippincott
Williams & Wilkins; 2011.

Rijken N, van Engelen B, de Rooy J, Geurts A, Weerdesteyn V. Trunk muscle weakness is
most critical for the loss of balance control in patients with facioscapulohumeral
muscular dystrophy. Balance and gait in facioscapulohumeral muscular dystrophy.
2015;29(8):47.

Protopsaltis TS, Boniello AJ, Schwab FJ. Management of spinal deformity in adult
patients with neuromuscular disease. Journal of the American Academy of Orthopaedic
Surgeons. 2016;24(9):634-44.

Choudhury MZB, Tsirikos Al, Millner PA. Neuromuscular scoliosis: clinical presentation,
types of deformity, assessment and principles of treatment. Orthopaedics and Trauma.
2017;31(6):350-6.



34.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

44,

45.

46.

47.

48.

49.

50.

74

Tucker SK, Noordeen M, Pitt MC. Spinal cord monitoring in neuromuscular scoliosis.
Journal of Pediatric Orthopaedics Part B. 2001;10(1):1-5.

Hart DA, McDonald CM. Spinal deformity in progressive neuromuscular disease: natural
history and management. Physical medicine and rehabilitation clinics of North America.
1998;9(1):213-32.

Oda T, Shimizu N, Yonenobu K, Ono K, Nabeshima T, Kyoh S. Longitudinal study of spinal
deformity in Duchenne muscular dystrophy. Journal of pediatric orthopedics.
1993;13(4):478-88.

Eren |, Abay B, Giinerbiiyiik C, Cakmak OO, Sar C, Demirhan M. Spinal fusion in
facioscapulohumeral dystrophy for hyperlordosis: A case report. Medicine. 2020;99(8).

Felice KJ, Jones JM, Conway SR. Facioscapulohumeral dystrophy presenting as infantile
facial diplegia and late-onset limb-girdle myopathy in members of the same family.
Muscle & Nerve: Official Journal of the American Association of Electrodiagnostic
Medicine. 2005;32(3):368-72.

Demirci CS, Turgut E, Ayvat E, Onursal O, Ayvat F, Yildiz T, et al. Kinematic analysis of
scapular movements in patients with facioscapulohumeral muscular dystrophy. Journal
of Electromyography and Kinesiology. 2018;38:88-93.

Tan H, Feng F, Lin Y, Chen C, Li Z, Shen J. Surgical correction of hyperlordosis in
facioscapulohumeral muscular dystrophy: A case report. BMC surgery. 2017;17(1):83.

Lee CS, Kang SJ, Hwang CJ, Lee S-W, Ahn Y-J, Kim Y-T, et al. Early-onset
facioscapulohumeral muscular dystrophy—significance of pelvic extensors in sagittal
spinal imbalance. Journal of Pediatric Orthopaedics B. 2009;18(6):325-9.

Carter GT, Abresch RT, Fowler JW, Johnson ER, Kilmer DD, McDonald CM. Profiles of
neuromuscular diseases. Hereditary motor and sensory neuropathy, types | and II.
American journal of physical medicine & rehabilitation. 1995;74(5 Suppl):S140-9.

Granata C, Merlini L, Magni E, Marini ML, Stagni SB. Spinal muscular atrophy: natural
history and orthopaedic treatment of scoliosis. Spine. 1989;14(7):760-2.

Granata C, Cervellati S, Ballestrazzi A, Corbascio M, Merlini L. Spine surgery in spinal
muscular atrophy: long-term results. Neuromuscular Disorders. 1993;3(3):207-15.

Epstein NE, Gottesman M. Few patients with neurodegenerative disorders require spinal
surgery. Surgical neurology international. 2014;5(Suppl 3):581.

Upadhyaya CD, Starr PA, Mummaneni PV. Spinal deformity and Parkinson disease: a
treatment algorithm. Neurosurgical focus. 2010;28(3):ES5.

Bowen RE, Abel MF, Arlet V, Brown D, Burton DC, D’Ambra P, et al. Outcome assessment
in neuromuscular spinal deformity. Journal of Pediatric Orthopaedics. 2012;32(8):792-
8.

Cote KP, Brunet ME, Il BMG, Shultz SJ. Effects of pronated and supinated foot postures
on static and dynamic postural stability. Journal of athletic training. 2005;40(1):41.

Neely FG. Biomechanical risk factors for exercise-related lower limb injuries. Sports
medicine. 1998;26(6):395-413.

Franco AH. Pes cavus and pes planus: analyses and treatment. Physical therapy.
1987;67(5):688-94.



51.

52.

53.

54.

55.

56.

57.

58.

59.

60.

61.

62.

63.

64.

65.

75

Hertel J, Gay MR, Denegar CR. Differences in postural control during single-leg stance
among healthy individuals with different foot types. Journal of athletic training.
2002;37(2):129.

Chang W-N, Tsirikos Al, Miller F, Schuyler J, Glutting J. Impact of changing foot
progression angle on foot pressure measurement in children with neuromuscular
diseases. Gait & posture. 2004;20(1):14-9.

Brewerton D, Sandifer P, Sweetnam D. “Idiopathic” pes cavus. British medical journal.
1963;2(5358):659.

Cider A, Carlsson S, Arvidsson C, Andersson B, Stibrant Sunnerhagen K. Reliability of
clinical muscular endurance tests in patients with chronic heart failure. European
Journal of Cardiovascular Nursing. 2006;5(2):122-6.

Carter GT, Han JJ, Abresch RT, Jensen MP. The importance of assessing quality of life in
patients with neuromuscular disorders. American Journal of Hospice and Palliative
Medicine®. 2007;23(6):493-7.

Skalsky AJ, McDonald CM. Prevention and management of limb contractures in
neuromuscular diseases. Physical Medicine and Rehabilitation Clinics. 2012;23(3):675-
87.

Spector S, Simard C, Fournier M, Sternlicht E, Edgerton V. Architectural alterations of rat
hind-limb skeletal muscles immobilized at different lengths. Experimental neurology.
1982;76(1):94-110.

Pieterse A, Luttikhold T, de Laat K, Bloem B, Van Engelen B, Munneke M. Falls in patients
with neuromuscular disorders. Journal of the neurological sciences. 2006;251(1-2):87-
90.

van de Warrenburg BP, Steijns JA, Munneke M, Kremer BP, Bloem BR. Falls in
degenerative cerebellar ataxias. Movement disorders. 2005;20(4):497-500.

Yardley L, Beyer N, Hauer K, Kempen G, Piot-Ziegler C, Todd C. Development and initial
validation of the Falls Efficacy Scale-International (FES-I). Age and ageing.
2005;34(6):614-9.

Ulus Y, Durmus D, Akyol Y, Terzi Y, Bilgici A, Kuru O. Reliability and validity of the Turkish
version of the Falls Efficacy Scale International (FES-1) in community-dwelling older
persons. Archives of gerontology and geriatrics. 2012;54(3):429-33.

Lou J-S. Fatigue in amyotrophic lateral sclerosis. Physical medicine and rehabilitation
clinics of North America. 2008;19(3):533-43.

Armutlu K, Keser i, Korkmaz N, Akbiyik Di, Simbiiloglu V, Giiney Z, et al. Psychometric
study of Turkish version of Fatigue Impact Scale in multiple sclerosis patients. Journal of
the neurological sciences. 2007;255(1-2):64-8.

Takubo T, Konno K. Respiratory failure in disorders of thoracic cage. Ryoikibetsu
shokogun shirizu. 1994(4):468.

Finder JD, Birnkrant D, Carl J, Farber HJ, Gozal D, lannaccone ST, et al. Respiratory care
of the patient with Duchenne muscular dystrophy: ATS consensus statement. American
journal of respiratory and critical care medicine. 2004;170(4):456.



66.

67.

68.

69.

70.

71.

72.

73.

74.

75.

76.

77.

78.

79.

80.

81.

76

Baydun A, Gilgoff |, Prentice W, Carlson M, Fischer DA. Decline in respiratory function
and experience with long-term assisted ventilation in advanced Duchenne's muscular
dystrophy. Chest. 1990;97(4):884-9.

Katirji B, Kaminski HJ, Ruff RL. Neuromuscular disorders in clinical practice: Springer
Science & Business Media; 2013.

Wiesinger GF, Quittan M, Nuhr M, Volc-Platzer B, Ebenbichler G, Zehetgruber M, et al.
Aerobic capacity in adult dermatomyositis/polymyositis patients and healthy controls.
Archives of physical medicine and rehabilitation. 2000;81(1):1-5.

Hicks JE, Drinkard B, Summers RM, Rider LG. Decreased aerobic capacity in children with
juvenile dermatomyositis. Arthritis Care & Research: Official Journal of the American
College of Rheumatology. 2002;47(2):118-23.

McCrory MA, Kim H-R, Wright NC, Lovelady CA, Aitkens S, Kilmer DD. Energy
expenditure, physical activity, and body composition of ambulatory adults with
hereditary neuromuscular disease. The American journal of clinical nutrition.
1998;67(6):1162-9.

Jozefowicz R, Welle S, Nair K, Kingston W, Griggs R. Basal metabolic rate in myotonic
dystrophy: evidence against hypometabolism. Neurology. 1987;37(6):1021-.

Welle S, Jozefowicz R, Forbes G, Griggs RC. Effect of testosterone on metabolic rate and
body composition in normal men and men with muscular dystrophy. The Journal of
Clinical Endocrinology & Metabolism. 1992;74(2):332-5.

McDonald CM, Abresch RT, Carter GT, Fowler Jr WM, Johnson ER, Kilmer DD. Profiles of
neuromuscular diseases. Becker's muscular dystrophy. American journal of physical
medicine & rehabilitation. 1995;74(5 Suppl):593-103.

OKADA K, MANABE S, SAKAMOTO S, OHNAKA M, NIIYAMA Y. Protein and energy
metabolism in patients with progressive muscular dystrophy. Journal of nutritional
science and vitaminology. 1992;38(2):141-54.

Aitkens S, Kilmer DD, Wright NC, McCrory MA. Metabolic syndrome in neuromuscular
disease. Archives of physical medicine and rehabilitation. 2005;86(5):1030-6.

Miller TD, Balady GlJ, Fletcher GF. Exercise and its role in the prevention and
rehabilitation of cardiovascular disease. Annals of Behavioral Medicine. 1997;19(3):220-
9.

Burns TM, Graham CD, Rose MR, Simmons Z. Quality of life and measures of quality of
life in patients with neuromuscular disorders. Muscle & nerve. 2012;46(1):9-25.

Graham CD, Rose MR, Grunfeld EA, Kyle SD, Weinman J. A systematic review of quality
of life in adults with muscle disease. Journal of neurology. 2011;258(9):1581-92.

Jopson NM, Moss-Morris R. The role of illness severity and illness representations in
adjusting to multiple sclerosis. Journal of psychosomatic research. 2003;54(6):503-11.

Rose MR, Sadjadi R, Weinman J, Akhtar T, Pandya S, Kissel JT, et al. Role of disease
severity, illness perceptions, and mood on quality of life in muscle disease. Muscle &
nerve. 2012;46(3):351-9.

Bos I, Wynia K, Drost G, Almansa J, Kuks JB. The extremity function index (EFI), a disability
severity measure for neuromuscular diseases: psychometric evaluation. Disability and
Rehabilitation. 2018;40(13):1561-8.



82.

83.

84.

85.

86.

87.

88.

89.

90.

91.

92.

93.

94.

95.

96.

97.

77

Brooke MH, Griggs RC, Mendell JR, Fenichel GM, Shumate JB, Pellegrino RJ. Clinical trial
in Duchenne dystrophy. I. The design of the protocol. Muscle & Nerve: Official Journal
of the American Association of Electrodiagnostic Medicine. 1981;4(3):186-97.

Scott O, Hyde S, Goddard C, Dubowitz V. Quantitation of muscle function in children: a
prospective study in Duchenne muscular dystrophy. Muscle & Nerve: Official Journal of
the American Association of Electrodiagnostic Medicine. 1982;5(4):291-301.

Andres PL, Skerry LM, Munsat TL. Measurement of strength in neuromuscular diseases.
Quantification of neurologic deficit Boston: Butterworths. 1989:87-100.

Abresch RT, Seyden NK, Wineinger MA. Quality of life: Issues for persons with
neuromuscular diseases. Physical medicine and rehabilitation clinics of North America.
1998;9(1):233-48.

Bostrom K, Ahlstrom G. Quality of life in patients with muscular dystrophy and their next
of kin. International Journal of Rehabilitation Research. 2005;28(2):103-9.

McRoberts LB, Cloud RM, Black CM. Evaluation of the New York Posture Rating Chart for
assessing changes in postural alignment in a garment study. Clothing and Textiles
Research Journal. 2013;31(2):81-96.

Rajabi R, Seidi F, Mohamadi F. Which method is accurate when using the flexible ruler
to measure the lumbar curvature angle? deep point or mid point of arch. World Applied
Sciences Journal. 2008;4(6):849-52.

Seidi F, Rajabi R, Ebrahimi T, Tavanai A, Moussavi S. The Iranian flexible ruler reliability
and validity in lumbar lordosis measurements. World J Sport Sci. 2009;2(2):95-9.

Harimaya K, Lenke LG, Mishiro T, Bridwell KH, Koester LA, Sides BA. Increasing lumbar
lordosis of adult spinal deformity patients via intraoperative prone positioning. Spine.
2009;34(22):2406-12.

Macagno AE, O’Brien MF. Thoracic and thoracolumbar kyphosis in adults. Spine.
2006;31(19S):5161-570.

Ma H-H, Tai C-L, Chen L-H, Niu C-C, Chen W-J, Lai P-L. Application of two-parameter
scoliometer values for predicting scoliotic Cobb angle. Biomedical engineering online.
2017;16(1):136.

Prowse A, Pope R, Gerdhem P, Abbott A. Reliability and validity of inexpensive and easily
administered anthropometric clinical evaluation methods of postural asymmetry
measurement in adolescent idiopathic scoliosis: a systematic review. European spine
journal. 2016;25(2):450-66.

Korovessis PG, Stamatakis MV. Prediction of scoliotic Cobb angle with the use of the
scoliometer. Spine. 1996;21(14):1661-6.

Coelho DM, Bonagamba GH, Oliveira AS. Scoliometer measurements of patients with
idiopathic scoliosis. Brazilian journal of physical therapy. 2013;17(2):179-84.

FiNStErEr J, StrOBlI W. Orthopaedic abnormalities in primary myopathies. Acta
Orthopaedica Belgica. 2011;77(5):563.

Uygur S. Ayak Deformite ve Ortezleri (c. 1, s. 11-30). Ankara: Hacettepe Universitesi.
1992.



98.

99.

100.

101.

102.

103.

104.

105.

106.

107.

108.

109.

110.

111.

112.

113.

114.

78

Nilsson MK, Friis R, Michaelsen MS, Jakobsen PA, Nielsen RO. Classification of the height
and flexibility of the medial longitudinal arch of the foot. Journal of foot and ankle
research. 2012;5(1):3.

Feiss HO. A simple method of estimating the common varitions and deformities of the
foot. 1. The American Journal of the Medical Sciences (1827-1924). 1909;138(2):213.

Saraswat P, MacWilliams BA, Davis RB, D’Astous JL. Kinematics and kinetics of normal
and planovalgus feet during walking. Gait & posture. 2014;39(1):339-45.

Kedem P, Scher DM. Foot deformities in children with cerebral palsy. Current opinion in
pediatrics. 2015;27(1):67-74.

O'Connell PA, D'Souza L, Dudeney S, Stephens M. Foot deformities in children with
cerebral palsy. Journal of Pediatric Orthopaedics. 1998;18(6):743-7.

Hart ES, Deasla RJ, Grottkau BE. Current concepts in the treatment of hallux valgus.
Orthopaedic nursing. 2008;27(5):274-80.

Picciano AM, Rowlands MS, Worrell T. Reliability of open and closed kinetic chain
subtalar joint neutral positions and navicular drop test. Journal of Orthopaedic & Sports
Physical Therapy. 1993;18(4):553-8.

Loudon JK, Jenkins W, Loudon KL. The relationship between static posture and ACL injury
in female athletes. Journal of Orthopaedic & Sports Physical Therapy. 1996;24(2):91-7.

Morrison S, Durward B, Watt G, Donaldson M. A literature review evaluating the role of
the navicular in the clinical and scientific examination of the foot. Br J Podiatry.
2004;7(4):110-4.

Elveru RA, Rothstein JM, Lamb RL, Riddle DL. Methods for taking subtalar joint
measurements: a clinical report. Physical therapy. 1988;68(5):678-82.

Root M, Orien W, Weed J. “Ankle Joint,”. Biomechanical examination of the foot.
1971;1:88.

Bailey D, Perillo J, Forman M. Subtalar joint neutral. A study using tomography. Journal
of the American Podiatric Medical Association. 1984;74(2):59-64.

Gray G. Functional locomotor biomechanical examination. Toledo, OH, American
Physical Rehabilitation Network. 1984.

Ward CM, Dolan LA, Bennett DL, Morcuende JA, Cooper RR. Long-term results of
reconstruction for treatment of a flexible cavovarus foot in Charcot-Marie-Tooth
disease. The Journal of Bone and Joint Surgery American volume. 2008;90(12):2631.

Kudo S, Hatanaka Y, editors. The flexibility of the transverse arch of the forefoot on the
forefoot loading in the flat feet deformity. Journal of Foot and Ankle Research; 2014:
BioMed Central.

Redmond AC, Crosbie J, Ouvrier RA. Development and validation of a novel rating system
for scoring standing foot posture: the Foot Posture Index. Clinical biomechanics.
2006;21(1):89-98.

Redmond AC, Crane YZ, Menz HB. Normative values for the foot posture index. Journal
of Foot and Ankle research. 2008;1(1):6.



115.

116.

117.

118.

119.

120.

121.

122.

123.

124.

125.

126.

127.

128.

129.

130.

79

Hilton-Jones D, Kissel J. The clinical assessment and a guide to classification of the
myopathies. Disorders of voluntary muscle Cambridge: Cambridge University.
2010;8:163-95.

Brinkmann JR. Comparison of a hand-held and fixed dynamometer in measuring
strength of patients with neuromuscular disease. Journal of Orthopaedic & Sports
Physical Therapy. 1994;19(2):100-4.

Stark T, Walker B, Phillips JK, Fejer R, Beck R. Hand-held dynamometry correlation with
the gold standard isokinetic dynamometry: a systematic review. PM&R. 2011;3(5):472-
9.

Binkley JM, Stratford PW, Lott SA, Riddle DL, Network NAORR. The Lower Extremity
Functional Scale (LEFS): scale development, measurement properties, and clinical
application. Physical therapy. 1999;79(4):371-83.

Lin C-WC, Moseley AM, Refshauge KM, Bundy AC. The lower extremity functional scale
has good clinimetric properties in people with ankle fracture. Physical therapy.
2009;89(6):580-8.

Yeung TS, Wessel J, Stratford P, MacDermid J. Reliability, validity, and responsiveness of
the lower extremity functional scale for inpatients of an orthopaedic rehabilitation
ward. journal of orthopaedic & sports physical therapy. 2009;39(6):468-77.

Gabel CP, Michener LA, Burkett B, Neller A. The Upper Limb Functional Index:
development and determination of reliability, validity, and responsiveness. Journal of
hand therapy. 2006;19(3):328-49.

Knak KL, Andersen LK, Witting N, Vissing J. Reliability of the 2-and 6-minute walk tests in
neuromuscular diseases. J Rehabil Med. 2017;49(4):362-6.

Andersen LK, Knak KL, Witting N, Vissing J. Two-and 6-minute walk tests assess walking
capability equally in neuromuscular diseases. Neurology. 2016;86(5):442-5.

Podsiadlo D, Richardson S. The timed “Up & Go”: a test of basic functional mobility for
frail elderly persons. Journal of the American geriatrics Society. 1991;39(2):142-8.

Bohannon RW, Wolfson LI, White WB. Functional reach of older adults: normative
reference values based on new and published data. Physiotherapy. 2017;103(4):387-91.

Behrman AL, Light KE, Flynn SM, Thigpen MT. Is the functional reach test useful for
identifying falls risk among individuals with Parkinson's disease? Archives of physical
medicine and rehabilitation. 2002;83(4):538-42.

Tunca O, Karaduman A, Yakut Y. Duchenne muskiiler distrofide postiiral 6zellikler ve kas
iskelet sistemindeki degisikliklerin incelenmesi. Fizyoter Rehabil. 2000;11(3).

Vandekerckhove |, De Beukelaer N, Van den Hauwe M, Shuman BR, Steele KM, Van
Campenhout A, et al. Muscle weakness has a limited effect on motor control of gait in
Duchenne muscular dystrophy. PloS one. 2020;15(9):e0238445.

Bozgeyik S, Karaduman A, Yilmaz O, Topaloglu H, Alemdaroglu I. The relationship
between postural alignment and physical performance in boys with Duchenne muscular
dystrophy. Neuromuscular Disorders. 2016;26:5123.

Rose J, Gamble JG, Burgos A, Medeiros J, Haskell WL. Energy expenditure index of
walking for normal children and for children with cerebral palsy. Developmental
Medicine & Child Neurology. 1990;32(4):333-40.



131.

132.

133.

134.

135.

136.

137.

138.

139.

140.

141.

142.

143.

144.

80

Bachasson D, Moraux A, Ollivier G, Decostre V, Ledoux |, Gidaro T, et al. Relationship
between muscle impairments, postural stability, and gait parameters assessed with
lower-trunk accelerometry in myotonic dystrophy type 1. Neuromuscular Disorders.
2016;26(7):428-35.

Hammarén E, Kjellby-Wendt G, Lindberg C. Muscle force, balance and falls in muscular
impaired individuals with myotonic dystrophy type 1: a five-year prospective cohort
study. Neuromuscular Disorders. 2015;25(2):141-8.

Eum R, Leveille SG, Kiely DK, Kiel DP, Samelson EJ, Bean JF. Is Kyphosis Related to
Mobility, Balance and Disability? American journal of physical medicine &
rehabilitation/Association of Academic Physiatrists. 2013;92(11):980.

Karaca O. Spina Bifidali Cocuklarda Denge Ve Mobiliteyi Etkileyen Faktorlerin
incelenmesi: Saglik Bilimleri Enstitiisii; 2018.

Guigui P, Levassor N, Rillardon L, Wodecki P, Cardinne L. Physiological value of pelvic and
spinal parameters of sagital balance: analysis of 250 healthy volunteers. Revue de
chirurgie orthopedique et reparatrice de |'appareil moteur. 2003;89(6):496-506.

Baptista CR, Costa AA, Pizzato TM, Souza FB, Mattiello-Sverzut AC. Postural alignment in
children with Duchenne muscular dystrophy and its relationship with balance. Brazilian
journal of physical therapy. 2014;18(2):119-26.

Mayer OH. Scoliosis and the impact in neuromuscular disease. Paediatric respiratory
reviews. 2015;16(1):35-42.

Jung J-Y, Cha E-J, Kim K-A, Won Y, Bok S-K, Kim B-0, et al. Influence of pelvic asymmetry
and idiopathic scoliosis in adolescents on postural balance during sitting. Bio-medical
materials and engineering. 2015;26(s1):5601-S10.

McCarthy RE. Management of neuromuscular scoliosis. Orthopedic Clinics of North
America. 1999;30(3):435-49.

Missaoui B, Rakotovao E, Bendaya S, Mane M, Pichon B, Faucher M, et al. Posture and
gait abilities in patients with myotonic dystrophy (Steinert disease). Evaluation on the
short-term of a rehabilitation program. Annals of physical and rehabilitation medicine.
2010;53(6-7):387-98.

Carus R. Motor neurone disease: a demeaning illness. British medical journal.
1980;280(6212):455.

Merkens MJ, Perrin EC, Perrin JM, Gerrity PS. The awareness of primary physicians of
the psychosocial adjustment of children with a chronic illness. Journal of Developmental
and Behavioral Pediatrics. 1989.

Hardy J, Curtis B, editors. Neuromuscular scoliosis. Journal of Bone and Joint Surgery-
American Volume; 1971: Journal bone joint surgery inc 20 pickering st, Needham, MA
02192.

Smith AD, Koreska J, Moseley CF. Progression of scoliosis in Duchenne muscular
dystrophy. JBJS. 1989;71(7):1066-74.





