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OZET

Aydin Yagcioglu, G. Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme
Olcegi ve Yiiriiyiis Klasifikasyon Olcegi’nin Gelistirilmesi ve Yiiriiyiis
Ozelliklerindeki Degisimin Incelenmesi, Hacettepe Universitesi Saghk Bilimleri
Enstitiisii Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Programm Doktora tezi, Ankara, 2021.
Calismanin amaci Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD)’de Yiiriiyiis Degerlendirme
Olgegi (DMD-YDO) ve DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizligi Smiflandirma
Skalas’nin (DMD-YKBSS) gelistirilmesi ve gecerlilik ve giivenilirliginin
aragtiriimasiydi. Olgekler 2 turlu Delfi yontemiyle gelistirildi. DMD-YDO ve DMD-
YKBSS, sirastyla 0.90 ve 0.96 Kapsam Gegerlilik Indeksi ile istatistiksel olarak
anlamlirydi. Son hali belirlenen DMD-YDO’niin test-tekrar test ve degerlendiriciler
arast glvenirligi ve oOlgiit gecerliligi 56 hasta tlizerinde (yas=103,83+27,51 ay,
BKi=18,49+2,59 kg/m2) belirlendi. DMD-YDO’niin maddelerinin i¢ tutarligi 0,94
Cronbach’s Alpha katsayist ile yiiksek degerdeydi. Olgek, > 0,90 Sinif i¢i Korelasyon
Katsayisi ile miikemmel test-tekrar test ve degerlendiriciler arasi gilivenilirlige sahipti.
DMD-YDO’niin  &lgiit gegerliliginin ~ belirlenmesinde DMD-YDO’niin  total
puanlamasi ile DMD’de gegerli giivenilir olan MFM (D1, D2, D3 ve toplam), 6 Dakika
Yiiriime Testi (6DYT) ve GAITRite verileri ile iliskileri analiz edildi. DMD-YDO ile
MFM-D1 (r=0,80) ve MFM-toplam puanlari (r=0,78) arasinda pozitif yonde
miikemmel, 6DYT ile pozitif yonde ¢ok iyi (r=0,71), MFM-D2 (r=0,44) ve MFM-D3
(r=0,53) arasinda ise pozitif yonde orta diizeyde korelasyon oldugu belirlendi
(p<0,01). Ayirica DMD-YDO ile GAITRite parametrelerinden yiiriiyiis hiz1 (r=0,50)
ve adim uzunlugu (r=0,56) parametreleri arasinda pozitif yonde orta diizeyde, destek
yiizeyi ile negatif yonde ¢ok iyi diizeyde (r=-0,70) iliski oldugu belirlendi (p<0,01).
DMD-YKBSS’nin test-tekrar test ve degerlendiriciler aras1 giivenilirligi ve olgiit
gecerliligi ise 69 hasta iizerinde belirlendi (yas=108+31,58 ay; VKI=18,88+2,64
kg/m?). Skalanin test tekrar test giivenirliginin belirlenmesinde Agirlikli Kappa
analizine gore Kappa degerinin yiiksek test-tekrar test glivenirligi gosteren miikemmel
bir uyuma sahip oldugu belirlendi (K:0,92; p<0,01). Fleiss Kappa analizine gore,
degerlendiriciler arasinda, degerlendiriciler aras1 giivenilirligin de yiiksek oldugunu
gosteren mitkemmel bir uyum oldugu belirlendi (K:0,81; p<0,01). DMD-YKBSS’ nin
oOlciit gecerliliginin belirlenmesinde ise DMD-YKBSS ile BAEFSS ile pozitif yonde
miikkemmel (r=0,82), MFM-D1 ve MFM toplam puanlar1 arasinda negatif yonde
miikkemmel (r=-0,85; r=-0,62; sirastyla), MFM-D2 ve MFM-D3 arasinda ise negatif
yonde iyi diizeyde (r=-0,62; r=-0,69; sirasiyla) iliski oldugu belirlendi (p<0,01). Bu
sonuglar, ¢alisgmamiz kapsammda DMD’ye 6zel gelistirilen DMD-YDO ve DMD-
YKBSS’nin kapsam agisindan yliriiylis kompansasyonlarint degerlendirebilecek ve
kalite ve bagimsizlik agisindan smiflandirabilecek ve tekrarli Slgiimler icin uygun
6l¢ekler oldugu belirlendi. Ayrica bu 6lgeklerin uygulamasi kolay ve diisiik maliyetli
oldugu ve hastalarda siklikla goriilen yorgunluk semptomunu agiga ¢ikarmadan
uygulanabilecegi diisiiniilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Duchenne Muskiiler Distrofi, yiiriiylis, siniflandirma, skala,

Olcek gelistirme

Yazar doktora egitimi siiresince Tiibitak Bilim Insan1 Destekleme Daire Baskanlig
(BIDEB) tarafindan desteklenmistir.
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ABSTRACT

Aydin Yagcioglu, G. Development of Gait Evaluation Scale and Gait
Classification Scale in Duchenne Muscular Dystrophy and Investigation of
Changes in Gait Characteristics, Hacettepe University Graduate School Health
Sciences Programme of Physical Therapy and Rehabilitation Doctor of
Philosophy Thesis, Ankara, 2021. The aim of the study was to develop and
investigate the validity and reliability of the Gait Assessment Scale in Duchenne
Muscular Dystrophy (DMD) (DMD-GAS) and the Gait Quality and Independence
Classification Scale in DMD (DMD-GQICS). The scales were developed with the 2-
round Delphi method. DMD-GAS and DMD-GQICS were statistically significant
with a Content Validity Index of 0.90 and 0.96, respectively. Intra and inter-rater
reliability and criterion validity of the final version of DMD-GAS were determined
out of 56 patients (age=103.83+27.51 months, BMI=18.49+2.59 kg/m?). Internal
consistency of the items of DMD-GAS was higher with Cronbach's Alpha coefficient
of 0.94. The scale had excellent intra and inter-rater reliability with the Intraclass
Correlation Coefficient of>0.90. The correlations between the total score of DMD-
GAS and MFM (D1, D2, D3 and total), 6-Minute Walk Test (6MWT) and GAITRite
data were analyzed. There was a positive excellent correlation between DMD-GAS
and MFM-D1 (r=0.80) and MFM -total scores (r=0.78) while very strong, positive
correlation with 6MWT (r=0.71; p<0.01). DMD-GAS was moderately correlated with
MFM-D2 (r=0.44) and MFM-D3 (r=0.53) (p<0.01). There were positive, moderate
correlations between DMD-GAS and walking speed (r=0.50) and stride length
(r=0.56), and negative, very strong correlation with the support surface (r=-0.70;
p<0.01). The intra and inter-rater reliability, and criterion validity of DMD-GQICS
were also determined out of 69 patients (age=108+31.58 months; BMI= 18.88+2.64
kg/m?). According to Weighted Kappa analysis, a perfect agreement was determined
between the assessments which indicate higher intra-rater reliability of the scale
(K:0.92; p<0.01). According to the Fleiss Kappa analysis, an excellent agreement was
determined between the raters which also indicate higher inter-rater reliability (K:0.81;
p<0.01). The positive, excellent correlation was determined between DMD-GQICS
and BLEFC (r=0.82), negative, excellent correlation with MFM-D1 and MFM total
scores (r=-0.85; r=-0.62; respectively), and negative, strong correlations with MFM-
D2 and MFM-D3 (r=-0.62; r=-0.69; respectively) which indicate the DMD-GQICS is
a valid instrument (p<0.01). The results showed that DMD-GAS and DMD-GQICS,
which are developed specific to DMD patients within the scope of this study, have the
ability to evaluate gait compensations in terms of scope, and to classify the gait of
patients in terms of quality and independence, and are consistent for repeated
measurements. In addition, it is thought that these scales are easy and low-cost to apply
and can be applied without revealing the fatigue symptom that is frequently seen in
patients.

Keywords: Duchenne Muscular Dystrophy, gait, classification, scale, scale
development

The author has been supported by TUBITAK Science Fellowships and Grant
Programmes Department (BIDEB) throughout her doctorate process.
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1. GIRiS

Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD), X kromozomu iizerindeki distrofin geni
mutasyonlarindan kaynaklanan ve 1/3600 erkek dogum insidansi ile en yaygin goriilen
noromiskiiler bozukluktur (1).

Distrofin geni insanlarda tanimlanan en biiyiik gendir ve tam uzunluktaki haberci
RNA's1 ile iskelet ve kalp kasinda ve kiiglik miktarlarda beyinde eksprese edilir ve
distrofin proteinini kodlamakla gorevlidir (2). Distrofin proteini saglikli kasta
sarkolemmanin hiicre i¢ yiizeyinde lokalizedir ve kastaki temel islevi, N-terminal alan
ile F-aktin’e ve C-terminal alani ile B-distroglikan'a baglanarak, kisaltici ve sabitleyici
protein olarak hareket ederek kasilmalar sirasinda lifleri stabilize etmektir (3, 4).

DMD hastaligina, distrofin genindeki delesyonlar (%65), duplikasyonlar (%6-10),
kiiclik mutasyonlar (%10) veya RNA'nin acik okuma cergevesini kesintiye ugratan
diger daha kiigiik yeniden diizenlemeler gibi mutasyonlar sebep olmaktadir (5). Bu
mutasyonlar, hastalarda distrofin protein ekspresyonu kaybina yol acarak ciddi kas
kaybi, solunum ve kalp yetmezligi ve 30 yasindan 6nce 6liimle sonuglanir (6). Bunun
nedeni, distrofin kaybinin distrofin ile iligkili glikoprotein kompleksini bozmasi
boylece yaralanmaya karsi artan duyarlilikla birlikte membran instabilitesi ve lif
nekrozuna neden olmasidir (7). Hayvan modelleri ve insanlarda yapilan arastirmalar,
patolojik kaskadlarin aktivasyonunun (inflamatuar immiin hiicrelerin infiltrasyonu,
kalsiyum akis1, sitokinler ve proteolitik enzim aktivasyonu) DMD hastaliginin
ilerleyisini siddetlendirebilecegini gostermistir (7).

Hastaligin klinik belirtileri dogumda mevcut degildir ve ortalama tani yas
genellikle semptomlarin ortaya ¢iktigi ilk dort yildir (8). DMD’1i hastalar yasitlarindan
daha ge¢ yiiriiyebilir, ancak ¢ogu 18 aylikken yiiriime becerisini kazanmaktadir. Bu
hastalarda parmak ucunda yiirlime yaygindir ve kosma, hoplama ve ziplama gibi
aktiviteler imkansiz olmasa bile normalden farkli ve zordur.

DMD hastalarinda proksimal baglayan kas =zayifligt zamanla distal
ekstremitelerde de goriilmeye baslar. Alt ekstremiteler iist ekstremitelere gore daha
zayiftir. Pelvik kaslar zayifladikca, etkilenen ¢ocuklar artmis lomber lordoz ve
bilateral trendelenburg yiiriiyiisii gelistirirler. Daha sik diiserler ve kalkmada zorluk
cekerler. Yerden ayaga kalkmak ic¢in diz-dirsek pozisyonu alip, dirsek ve dizlerini

uzatip, ellerini ve ayaklarin1 miimkiin oldugunca birbirine yaklastirirlar ve birer birer



ellerini dizlerinin iizerine yerlestirirler. Daha sonra ellerini uyluklarinin {izerine dogru
ilerletir ve diklesmek i¢in bacaklarina tirmanarak ayaga kalkarlar. Bu Gower’s
manevrasi olarak bilinmektedir (9). Hastalar proksimal baslangich kas zayifliklari,
eklem limitasyonlar1 ve bu zayifliklarin eklem dizilisinde olusturdugu degisikliklerle;
ayak bileginde plantar fleksiyon artisi, diz fleksiyon agilarinda azalma, kalga
fleksiyonu, anterior pelvik tilt ve lomber lordozda artis ile kollarin1 gévdenin gerisine
alarak oOrdek vari bir yiirliyiis sergilerler (10-12). Ayrica hastalarin yiiriiyiis hizi,
kadans ve adim uzunluklarinda azalma ve dengeyi saglamak icin destek yiizeyinde
artig gozlenmektedir. Bu bulgular hastaligin ilerleyisiyle birlikte artmaktadir (10-13)

Hastalik ¢ok hizli ilerler ve genellikle hastalar 10°1u yaslarda tekerlekli sandalyeye
ithtiya¢ duyar. Yiirlimeyi kaybettikten yaklasik 3-4 yil sonra, hastalarin %90'inda 20
dereceden fazla bir omurga egriligi gelisir. Eklem kontraktiirleri baslangicta alt
ekstremitelerde gelisir, ayaklar tipik ekinovarus pozisyonu alir. Daha sonra iist
ekstremite fonksiyonlar1 da azalir ve bu cocuklar beslenme ve kendine bakim
aktivitelerinde zorluk yasarlar. 9-11 yas civarinda akciger fonksiyonlarinda
bozulmalar baglar (9). Suni solunum cihazlar gibi yiiksek tibbi bakim standartlari ve
kortikosteroid tedavisi ile yagsam beklentisi onemli 6l¢iide uzatilsa da hastalar kardiyak
ve solunum komplikasyonlari nedeniyle oSliirler (14). Ayrica DMD hastalarinda,
genellikle yaklasik 10 yasinda ortaya ¢ikan ve ¢ogu hastada 20 yasina kadar yaygin
olan ciddi bir kardiyomiyopati gelisir (15).

DMD ig¢in hastalig1 ortadan kaldirabilecek herhangi bir tedavi mevcut degildir ve
mevcut miidahaleler komplikasyonlarin dnlenmesi ve yonetimine dayanmaktadir.
Ancak hem birincil hem de ikincil patolojik etkileri azaltmak icin olas1 bir tedavi
gelistirme aragtirmalari devam etmektedir (7, 16). DMD hastalarinda uygulanan
tedavilerin bir gogunda amag¢ ambulasyon siiresini uzatmaktir. Ancak hastanin sadece
ne kadar silire yiiriidiigi degil fonksiyonel yiirime performansi da hastalarin
degerlendirmesi ve uygulanan tedavilerin etkisini belirlemede 6nemlidir.
Kompansatuar hareketlerin sayisindaki artigin hastaligin ilerleyisinin bir sonucu olarak
daha zayif bir fonksiyonel performans: gosterdigi bilindiginden, yiirliyiis sirasindaki
kompansatuar hareketlerin de ayrintili agiklamast DMD’li hastalarin klinik karar
verme siireglerinde yardimecr olacaktir (17-19). Onceki c¢alismalarda DMD’li

hastalarin yiiriiyiisleri; yiiriiyiis laboratuvarlari, 3D yiiriiyiis analiz sistemleri, kamerali



hareket takip sistemleri, viicut {izerine yerlestirilen isaretleyiciler araciligiyla hareket
analiz sistemleri, GAITRIite yiiriiylis analiz sistemi, yiirliylis sirasindaki EMG
bulgulari, pudrali zemin yontemi gibi yontemlerle degerlendirilmis olsa da sadece
hastalarin yiiriiylisteki kompansatuar hareketlerin ayrintili puanlamasini igeren ve
smiflayan olgekler gelistirilmelidir (11, 12, 20-22). Literatiire bakildiginda DMD i¢in
siirli sayida yiiriiylis degerlendirme o6lgegi oldugu, bu olgeklerin yiiriiyiisii ve
kompansasyonlar1 belirli yonleri ile degerlendirdigi, genel yliriiylis degerlendirme
Olceklerinin ise DMD gibi spesifik semptomlar1 olan hastaliklarda yliriiyiisi
degerlendirmede kisitl kaldigi ve olgeklerin kullanim kolayligi agisindan farkli
zorluklar1 oldugu gozlenmektedir.

Calismanin amact Duchenne Muskiiler Distrofi hastalarma 6zel, yiiriiyiis
degerlendirme ve yliriiyiis kalite ve bagimsizligi siniflandirma skalalarini gelistirmek
ve Olgeklerin gecerlik ve giivenilirligini aragtirmaktir. Ayrica bu yeni degerlendirme
araglarmin hastaliga 6zel olmasinin yani sira klinikte kullanimi1 kolay ve ylrtiyiis
sirasinda viicut boliimlerindeki degisiklikleri ayr1 ayr1 degerlendirmeye olanak
saglayacak ozelliklerde dlgek ve skala olmasi planlandi.

Calisma i¢in belirlenen hipotezler asagida siralandi;

Hipotez 1

H 0: Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi kapsam
gecerliligi olan bir 6l¢ek degildir.

H 1: Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyils Degerlendirme Olgegi kapsam
gecerliligi olan bir 6lgektir.

Hipotez 2

H 0: Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiirilyiis Degerlendirme Olgegi yapisal ve
ol¢iit gecerliligi, kisiler aras1 ve test-tekrar test gilivenilirligi olan bir skala degildir.

H 1: Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi yapisal ve
Olctit gecerliligi, kisiler aras1 ve test-tekrar test giivenilirligi olan bir skaladir.

Hipotez 3

H 0: Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiylis Kalite ve Bagimsizlig
Siiflandirma Skalas1 kapsam gegerliligi olan bir 6l¢ek degildir.

H 1: Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiirliylis Kalite ve Bagimsizlig

Siniflandirma Skalas1 kapsam gecerliligi olan bir 6lgektir.



Hipotez 4

H 0: Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiriiyls Kalite ve Bagimsizlig
Smiflandirma Skalasi 6l¢iit gecerliligi, kisiler arasi ve test-tekrar test giivenilirligi olan
bir skala degildir.

H 1: Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yilriiylis Kalite ve Bagimsizlig
Siniflandirma Skalas1 dl¢iit gecerliligi, kisiler aras1 ve test-tekrar test giivenilirligi olan

bir skaladir.



2. GENEL BILGILER
2.1. Duchenne Muskiiler Distrofi

Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD) distrofin proteinini kodlayan X’e baglh
gecis saglayan distrofin genindeki mutasyondan kaynaklanan bir bozukluktur ve
sadece erkek cocuklarda goriliir. Hastaligin insidanst yaklagik 3500 canli erkek
dogumda 1’dir (9). Erken ¢ocukluk doneminde ortaya ¢ikan bu hastalik etkilenen
cocuklarda proksimal kas zayifligi ve baldir hipertrofisi ile karakterizedir ve
cocuklarda en sik goriilen muskiiler distrofidir. Hastalar genellikle 12 yas civarinda
tekerlekli sandalyeye bagli hale gelir ve onlu yaslarinin sonlarinda yirmili yaslarin
basinda oliirler. Destekleyici terapi, kortikosteroidler ve yeni tedaviler ile hastaligin
yonetimindeki gelismeler, bu bozuklugun sonuglarini degistirmeyi amaclamaktadir
(23).

DMD’li hastalar, fonksiyonel aktivite ve ambulasyon diizeylerine gore
presemptomatik, erken ambulatuar, ge¢ ambulatuar, erken non-ambulatuar ve ge¢ non-
ambulatuar dénem olmak tizere 5 klinik agsamada degerlendirilmektedir (24).

Presemptomatik donem, motor ve konusma gelisiminde hafif bir gecikme ile
karakterizedir. Aile Oykiisii ve alanin ami-notransferaz (ALT), kreatin fosfokinaz
(CPK), aspartat aminotransferaz (AST) ve ile MB-CPK'nin (miyokardiyal nekrozun
spesifik bir belirteci) artan aktivitesini gosteren biyokimyasal kan testi verilerine
dayanarak tanidan siiphelenilebilir (25).

Erken ambulatuar donemin ilk belirtilerden biri, 15 aylik diizeltilmis yasa
kadar basi kaldirmada giigliik ve yiiriiyememe ile kendini gésteren erken psikomotor
gelisimdeki geriliktir (26). Ayrica bu donemdeki DMD’li ¢ocuklarda yiiriime, kogma,
ziplama, atlama veya merdiven ¢ikmada zorluklar, tokezleme ve sik diismeler de
goriilebilir. Hastalik, Gowers’in pozitif olmasi, 6zellikle gastroknemius, daha nadiren
de gluteal ve deltoid kaslarinda goriilen psddohipertrofi ile birlikte parmak ucunda ve
ordekvari yiirliyiis ile karakterizedir (24, 27).

Geg¢ ambulatuar donem, yiiriime, merdiven ¢ikma ve yerden kalkmada belirgin
zorluk ile karakterizedir. Asil tendonu retraksiyonu olusur. Karin ve kalca ekstansor
kaslarinin zayifligi nedeniyle, torakolomber omurgada kompansatuar hiperlordoz

gelisimi ile pelvis 6ne dogru egilir (24).



Erken nonambulatuar donemde hasta bagimsiz olarak 10m mesafeye kadar
hareket edebilir ve ayakta durma pozisyonunu koruyabilir, ancak bu dénemde
tekerlekli sandalye kullanimi zorunlu hale gelir. Omuz kusagi kas gli¢siizliigii artar ve
muayenede skapula kanatlagsmasi1 goriiliir. Yetersiz motor aktivite ile, elin kiiglik
eklemleri ile birlikte ayak bilegi, diz, kal¢a ve dirsek eklemlerinin kontraktiirleri hizla
gelisir (28). Buna solunum ve kardiyovaskiiler bozukluklarin ilerlemesi eslik eder
(29).

Geg nonambulatuar donem ise siddetli kas zayiflig1 ve atrofi ile karakterizedir.
Hasta viicut pozisyonunu bagimsiz olarak koruyamaz. Komplikasyonlar daha da

ilerler ve 6liimciil olabilir (24, 30).
2.2.Patogenez ve genetik

DMD'ye, insanlarda bilinen en biiyiik genlerden biri olan ve toplam insan
genomunun % 0,1'ini olusturan distrofin genindeki mutasyonlar neden olmaktadir (31,
32). Bu gen, iskelet kas1 sarkolemmasinin sitoplazmik yiiziinde lokalize olan ve biiyiik
bir glikoprotein kompleksinin (distrofin ile iligkili glikoprotein kompleksi) bir
bilesenini olusturan distrofin ad1 verilen proteini kodlamaktadir (33).

DMD geni 79 ekzon igerir, ancak bu, genin sadece %0,6'sin1 olusturmaktadir;
geri kalan kismi ise biiylik intronlardan olugmaktadir (34). DMD geninin biiyiik
boyutta olmasi onu mutasyonlara duyarl hale getirir ve tim mutasyonlarin iigte biri
de kendiliginden ortaya ¢ikmaktadir. DMD genindeki mutasyonlar, distrofin
fonksiyonunun kaybiyla sonuglanir, bu da erken sonlanmis, kararsiz bir distrofin
proteini ile sonu¢lanmaktadir.

Mutasyonlarin ¢ogu, tim DMD hastalarinin %65-72'sini olusturan intragenik
delesyonlardir (35). Delesyonlar siklikla Exon 45-53'0 kapsayan 'sicak nokta'
bolgesinde meydana gelir ve en yaygin delesyonlar Exon 45 ve Exon 45-47'dir (35,
36). Tek veya multiekson duplikasyonlari hastalarin %7'sinde bulunur, bunlarin
onemli bir kism1 Ekson 2-20'yi kapsayan mindr bir sicak noktada bulunmaktadir.
Nokta mutasyonlari, delesyon veya duplikasyon olmayan hastalarin %20'sini
olusturur. Bir ¢ogu nonsense, frameshift veya splice mutasyonlaridir ve missense

mutasyonlar son derece nadirdir (37).



2.3. Klinik Ozellikler

DMD’li ¢ocuklarda en sik goriilen semptomlar motor gecikme veya anormal
yiriiyiistiir. Etkilenen ¢ocuklarda zaman i¢ginde kogma veya yerden kalkmada zorluk,
sik diisme veya parmak ucunda yiiriime ortaya ¢ikar. Bu semptomlarin bir¢ogu {i¢ ile
bes yas arasinda goriilmeye baslanir. Hastalar, CPK aktivitesinde kalict bir artis
(%44,3), motor gelisimde gecikme (%15,9), kas zayifligi (%14,0), kan serumu
aminotransferaz diizeylerinde yiikselme (%9), DMD aile Oykiisiiniin tesadiifen
saptanmasi (%7,8), parmak ucunda yiirime (%5,2), mental retardasyon (%2,6),
konusma geriligi (%1) ve diger semptomlar (%0,4) nedeniyle tibbi yardima
yonlendirilirler (24).

2.3.1. Kas Zayifhig1

Proksimal kas zayifligi, tist ekstremitelerden 6nce alt ekstremiteleri etkileyerek
tekerlekli sandalyeye bagimlilik noktasina kadar ilerler. Kas zayiflig1 daha sonra alt
ve ust ekstemite distallerinde goriiliir. Boyun kaslarmin zayifligi genelde erken
dénemden itibaren gozlenmektedir. Kas zayifligindan dolay1 bu hastalarda 6rdekvari
yiirliylis, baldir kaslarinda biiyiime ve lomber lordoz artis1 gézlenir. Ayrica DMD'li

hastalarin ¢ogu higbir zaman ziplayamaz (38).
2.3.2. Kardiyomiyopati

Kardiyak hastalik, kardiyak fibrozise bagli dilate kardiyomiyopatinin yani sira
ritim ve iletim bozukluklarindan olusur (39). Klinik olarak belirgin kardiyomiyopati
ilk olarak 10 yasindan sonra ortaya cikar, 14 yasina kadar hastalarin tigte birini etkiler
ve 18 yasin iizerindeki tiim hastalarda gozlenir. Preklinik kardiyak tutulum, 6 yasin
altindaki hastalarin %25'inde gortiliir ve siklikla kalici tagikardi gézlemlenir. Kardiyak
tutulumun yiiksek sikliina ragmen, ¢ogu hasta fiziksel hareketsizlik nedeniyle

nispeten asemptomatiktir (40).
2.3.3. Ortopedik Komplikasyonlar

Noromuskiiler hastalarda, intrinsik miyotendindz yapisal degisiklikler ve

ekstrinsik faktorler nedeniyle kontraktiirler gelisir (41). DMD'li hastalarin eklem



kontraktiirleri; eklem hareket agikligi (EHA) kaybi, pozisyonlamada zorluk, eklem
cevresindeki kas dengesizligi ve kas dokularindaki fibrotik degisiklikler (yag dokusu
infiltrasyonu) dahil olmak {lizere c¢esitli faktorlere neden olmaktadir (42). Alt
ekstremite eklem kontraktiirleri ambule DMD'li hastalarin yiiriiyiisiinii olumsuz etkiler
(43). Ornegin, kalga eklemi kontraktiirleri, skolyoz gelisimi ile iliskili olan pelvik
obliklige yol agabilir (44). Bu nedenle, kontraktiirleri dnlemek, hastalarin fonksiyonel
becerilerini ve yasam kalitesini kabul edilebilir diizeyde siirdiirmek i¢in esastir.

Bir diger 6nemli ortopedik komplikasyon olan skolyoz ise DMD'li ¢ocuklarin
hemen hepsinde gelisir ve solunumsal agidan vital kapasiteyi etkiler. Bu ¢ocuklarin
skolyozlart ambulasyonu kaybettikten sonra dnemli 6lgiide ilerler ve ambulasyonun
stirdiirtilmesi skolyozun ilerleme hizini yavaslatir (45). Kemik kiriklar1 yaygindir ve
genellikle hastalarin %21-44'Unili etkileyen diismelere baghdir. Kiriklarin yarist
bagimsiz ayakta durabilen hastalarda meydana gelir ve bunun sonucunda %20-40"
ambulasyonunu kaybederler (46). DMD'li ¢cocuklarin gogunda osteoporoz mevcuttur
(47). Kemik mineral yogunlugu kaybi, ¢ocuklarin hala ambule oldugu donemlerde

baslar ve yasla birlikte azalmaya devam eder (48).
2.3.4. Solunum komplikasyonlar1

DMD hastalarinda restriktif akciger hastaligina bagli kronik solunum
yetmezligi kacinilmazdir. Vital kapasite, yaklasik 10 yasina kadar artarken; bu stireden
sonra yilda %8-12 oraninda azalmaya baslar (49, 50). Vital kapasite 1 litrenin altina
diistiigiinde, sonraki 1-2 y1l iginde 6liim riski nispeten yiiksektir (49). Obstriiktif uyku
apnesi, ilk on yilda uykuda solunum bozuklugunun 6nemli nedeni olup, hastalarin tigte
birinde ortaya ¢ikar ve ikinci on yilda hipoventilasyon meydana gelir (51).
Hiperkapnik kronik solunum yetmezliginin dort agamasi tanimlanmaktadir: 1. evre,
hiperkapni olmaksizin uykuda solunum bozuklugu; 2. evre, hizli g6z hareketi (REM)
uykusu sirasinda hiperkapni ile uykuda solunum bozuklugu; 3. evre, REM ve REM
dis1 uyku sirasinda hiperkapni ve 4. evre giindiiz hiperkapnisidir (51, 52). 4. evrede

ortalama sag kalim solunum destegi olmadan 12 aydan azdir (53).



2.3.5. Kognitif Bozukluk

DMD'li ¢ocuklarin %30'unda kognitif bozukluk goriiliir ve 85 ortalama zeka
katsayisi (IQ) ile normal niifus normlarinin standart sapmasinin altindadir (54). S6zel
IQ’lar1, performans IQ'larindan daha fazla bozulmustur (55). Zihinsel yetersizlik,
hastaligin siddeti ile iligkili degildir (54, 56). DMD'li ¢ocuklarda ayrica dikkat
eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu insidansi da oldukga yiiksektir (57).

2.3.6. Malign hipertermi

Malign hiperterminin DMD ile iliskisi net olarak kurulmamakla birlikte,
DMD'li hastalarin, halotan veya siiksinilkolin gibi inhalasyon anesteziklerine maruz
kaldiklarinda malign hipertermi veya en azindan malign hipertermi benzeri reaksiyon

riskinin arttig1 diistiniilmektedir (57).
2.4. Teshis
2.4.1. Serum Kas Enzimleri

DMD'de, bes yasindan 6nce serum CK seviyesinin normalin iist sinirinin en az
10 ile 20 kat1 (genellikle 50 ile 200 kat1) olan belirgin yiikselisi karakteristik bir
bulgudur. Serum CK konsantrasyonlari yeni doganlarda ve hastanin herhangi bir
semptomu baslamadan once bile yiiksektir. Dogumdaki yiiksek CK seviyeleri, DMD
i¢cin yeni dogan taramasinin temelini olusturabilir. Serum diizeyleri iki-li¢ yaslarinda
zirve yapar ve daha sonra ilerleyen yasla birlikte distrofik kas liflerinin ilerleyici kaybi
nedeniyle azalir (58). Yasaminin ilk ii¢ yilinda DMD'den siiphelenilen bir ¢ocukta
serum CK'sinin normalin 10 katindan az olmasi, alternatif bir tani1 yontemini
diistindiirmelidir (38). Ayrica serum alanin transaminaz ve aspartat transaminaz
seviyeleri de bu hastalarda yiikselir ve CK seviyeleri ile korelasyon gosterme
egilimindedirler (59). DMD'de ortaya ¢ikan diger enzimler arasinda aldolaz ve laktat
dehidrogenaz bulunur ancak bunlarin ¢ogu kas i¢in spesifik degildir ve genellikle

DMD tanisinda yararli degildir (60).
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2.4.2. Elektromiyografi

DMD tanisinda nadiren elektromiyografi ve sinir iletim ¢aligmalar
gerekmektedir. Igne elektromiyografi bulgulari 6zellikle proksimal kaslarda kisa
stireli, diisiik ampliitiitlii polifazik motor iinite potansiyelleri ile miyopatiktir (38).
Nekrotik kaslarda denervasyon ve bir miktar reinervasyon nedeniyle fibrilasyon
potansiyelleri, pozitif keskin dalgalar ve kompleks tekrarlayan desarjlar seklinde
anormal spontan aktivite saptanabilir. Bu ayni zamanda uydu motor {initesi
potansiyellerinin varligi ile de sonuglanabilir (61). Zamanla motor tniteleri ¢ok
kii¢iiliir ve bazi alanlar elektriksel olarak sessizlesir (38).

DMD'in erken evrelerinde sinir iletim c¢alismalart normal iken hastalik

ilerledikge, bilesik kas aksiyon potansiyellerinin ampliitiidii azalir.
2.4.3. Kas Biyopsisi

Bircok merkezde, genetik testler pozitifse ve klinik fenotip tutarliysa, DMD'nin
tanisal ¢calismasinda kas biyopsisi artik rutin olarak kullanilmamaktadir. Kas biyopsisi
sadece klinik fenotipin atipik oldugu veya genetik testin negatif oldugu durumlarda
gerceklestirilir. Ancak bazi arastirmacilar, DMD'de kas biyopsisinin tanilamada altin
standart olan rutin bir aragtirma yontemi olarak kalmasini savunmaktadir (62).

Isik mikroskobunda erken degisiklikler, makrofajlar tarafindan istila edilen
dejenere nekrotik kas liflerinin yan sira bazofilik sitoplazmaya sahip kiigiik ile orta
biiytikliikte yenilenen kas lifi kiimelerini igermektedir (38). Baslangigta normalden
daha biiyiik, hastalik ilerledik¢e normalden daha kiigiik olan kas lifi boyutunda artan
degiskenlik de goriilmektedir (63). Asir1 kasilmis kas liflerinde oldugu gibi tip 1 lif
baskinlig1 gozlenir ve sonunda kas liflerinin 6nemli 6l¢iide yag ve endomisyal bag
dokusu ile yer degistirmesi gergeklesir. DMD'li gocuklarin kas biyopsilerinde distrofin
yoklugu veya belirgin sekilde azalmis olmasi, farkli distrofin epitoplarina karsi
yonlendirilen antikorlar kullanilarak immiin boyama ve/veya Western blot analizinde
gosterilebilir. Western blot analizi, distrofin proteini miktarinin Sl¢iilmesine ve ayrica

mevcut proteinin boyutunun degerlendirilmesine izin vermektedir (23).
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2.4.4. Molekiiler Genetik Testler

Molekiiler genetik testler DMD tanilamasinda altin standart olarak kabul
edilmektedir. Chamberlain ve Beggs tarafindan gelistirilen delesyon sicak
noktalarinda 18 eksonu kapsayan bir multipleks polimeraz zincir reaksiyonu (PCR)
tim delesyonlarin %90-98'ini tespit etmis, ancak bu yontemle duplikasyonlar
tanimlanmamustir (64, 65). Daha yakin zamanlarda, multipleks ligasyona bagli prob
amplifikasyonunun (MLPA) gelistirilmesi, delesyonlar1 saptamada daha hassas bir
teknik saglamistir. Yetmis dokuz ekzonun tamami, tek bir tepe noktasi olarak
gosterilen bireysel ekzonlarla birlikte iki prob seti ile kaplidir. Bu yontem
delesyonlarin yani sira gen dozaj anormallikleri ve duplikasyonlarin saptanmasina ve
tastyict bireylerin test edilmesine olanak tanimaktadir (66, 67). Nadiren, nokta
mutasyonlar1 da tek ekson delesyonlar: olarak saptanir ve daha ileri analizler nokta
mutasyonunun daha spesifik tanimlanmasina izin verecektir (66).

MLPA testi negatifse, DMD geni nokta mutasyonlar agisindan test edilebilir.
DMD geninin direkt sekanslama analizi, yogun emek gerektirmesi ve maliyetli olmasi
nedeniyle genellikle yalnizca arastirma temelinde kullanilir. Baz1 aragtirmacilar, ilk
tarama yontemlerinin kullanilmasindan sonra direkt sekanslama i¢in eksonik bolgeleri
hedefleme stratejileri gelistirmistir (68).

DMD geninin yiiksek ¢oziiniirliiklii analizine izin veren, yiiksek yogunluklu
oligoniikleotit karsilagtirmali genomik hibridizasyon mikrodizisi de yakin zamanda
gelistirilmistir, bu da delesyon ve duplikasyonlarin tanimlanmasina ve ayrica daha
once tanimlanmamis derin intronik mutasyonlarin tanimlanmasina olanak

tanimaktadir (69).
2.5. Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis’iin Ozellikleri

Gegmisten gliniimiize DMD’li hastalarin yiiriiyiis paternini karakterize eden
bircok caligma yapilmistir. Bu ¢alismalar ile kas zayifliginin bir sonucu olarak ortaya
cikan kompansatuar mekanizmalara iliskin hipotezler {iiretilmistir. Bu ¢ikarimlar
onemli olmakla birlikte yetersizdir ve bu hipotezleri dogrulamak ic¢in daha fazla
calismaya ihtiya¢ duyulmaktadir (70, 71).

Genel olarak, DMD'li ¢ocuklarda meydana gelen kompansasyonlar, viicut

dizilisindeki degisikliklerle eklemlere binen yiikii en aza indirmeyi amaglar ve
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hastaligin ilerleyisi ile bu kompansatuar mekanizmalar daha belirgin hale gelir. Kalca
ekstansor, diz ekstansor ve ayak bilegi plantar fleksor kaslari dengeyi korumak,
yercekimine karsi destek saglamak ve durus sirasinda ilerlemeyi saglayan enerjiyi
tiretmek i¢in stabilize edici bir sekilde hareket ederler (72). Kaslarin kuvvet iiretme
kapasitesi azaldikca; viicut, dengeyi korumada gerekli kas kuvvetini en aza indirmek
icin postiiral adaptasyonlar1 kullanir.

Sutherland ve arkadaslari, ilk kompansatuar mekanizmayi, zayiflayan kalca
ekstansor kaslarina olan gereksinimi azaltmak i¢in agirlik merkezinin kalga ekleminin
arkasinda hareket ettirilmesi bunun da gévdede hiper lordoza sebep oldugu seklinde
bildirmistir. Ikinci hipotezleri ise zayif diz ekstansor kaslarinin kompanse edilebilmesi
icin agirlik merkezini dizin Onlinde hareket ettirmesi gerektigi, bununda plantar
fleksiyon ile birlikte anterior pelvik tiltte artisa sebep oldugudur. Ayrica bu
kompansatuar mekanizmalarin rekabet halinde oldugu (lordoz artisiyla geriye dogru
egilmenin kalca stabilitesini, anterior pelvik tilt ve plantar fleksiyon ile 6ne dogru
egilmenin ise diz stabilitesini gelistirdigini) ve ¢ocugun iki durum arasinda giderek
daha da bozulan dengesini korumasi gerektigini belirtmektedirler (10). Patte ve
arkadaslar1 ise yiriyiisteki degisikliklerin gluteus maksimustaki yetersizlikten
kaynaklandigin1 ve plantar fleksor kaslarinin yeterli kuvvetinin oldugu siirece aktif
parmak ucu yiirliyilisiiyle yeterince kompanse edilebilecegi sonucuna varmigtir (73).

Bu kompansatuar stratejiler, enerji gereksinimleri nedeniyle farklidir. Agirlik
merkezinin yeterli destegi ve ilerlemeyi saglayabilmesi i¢in minimum miktarda enerji
gereklidir. Normal yiiriiyiiste bu; durus fazinin ilk asamasinda kalca ekstansorleri, orta
durus fazinda diz ekstansorleri, durus fazinin son asamasinda ise plantar fleksorler
tarafindan saglanir (74). DMD'li bir ¢ocuk igin kalga ve diz ekstansorlerindeki
proksimal zayiflik, bu kaslarin yeterli enerjiyi saglayamadigini ve distal kaslarin
parmak ucunda yiiriime paterniyle kompanse etmesi gerektigi anlamina gelir. Bu
yliriiyiis paterni sirasinda, yer reaksiyon kuvveti ayak bilegi ve dizin 6niine dogru
hareket eder. Bu, diz arka kapsiiliinde kontraktil olmayan baglardan gelen statik bir
fleks6r moment tarafindan stabilize edildigi i¢in dizi asir1 ekstansiyona zorlamaktadir.
Bu manevra kas destegi gerektirmez ve boylece diz etkili bir sekilde “kilitlenir”. Bu
yliriiyiis paterninin avantaji, plantar fleksorler tarafindan yaratilan enerjinin dizden ve

kinetik zincirden pelvise ve agirlik merkezine daha verimli bir sekilde iletilmesidir
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(71). Sonug olarak hastalar bu kas zayifliklari, eklem limitasyonlar1 ve bu zayifliklarin
eklem dizilisinde olusturdugu degisikliklerle; ayak bileginde plantar fleksiyon artisi,
diz fleksiyon acilarinda azalma, kalca fleksiyonu, anterior pelvik tilt ve lomber
lordozda artis ile kollarin1 govdenin gerisine alarak 6rdek vari bir yiirliylis sergilerler
(10-12).

DMD’li bir c¢ocugun ylriiylisii sirasinda sadece yukarida belirtilen
eklemlerdeki kinetik/kinematik degisiklikler degil ayn1 zamanda yiiriiyiisiin zaman-
mesafe karakteristiklerinde de degisiklikler gézlenir. Hastalarin yiirliyiis kadansi, hizi
ve adim uzunluklarinda azalma ve dengeyi saglamak i¢in destek yiizeyinde artig
gozlenmektedir. Bu bulgular hastaligin ilerleyisiyle birlikte artmaktadir (10-13) ve
¢ogu ¢ocuk 12 yas civarinda tekerlekli sandalyeye bagimli hale gelmektedir (12).

2.6. Duchenne Muskiiler Distrofi’de Degerlendirme

DMD’de klinik sonuglar, hem hastaligin dogal seyri hem de her bir ilacin etki
mekanizmalar1 hakkinda ayrintili bilgi ile dogrudan iligkilidir. Klinik arastirmalarda
da ilag etkinligini gostermek i¢in uygun sonug dl¢iitlerinin tanimlanmasi ¢ok 6nemlidir
ve sonug¢ Olciitlerinin yiiksek duyarliliga ve tekrarlanabilirlige sahip olmasi
gerekmektedir. Bircok durumda, mevcut ilaglarin yalnizca hafif bir iyilesme ile
sonuclanmast muhtemeldir, bu nedenle sonug 6lciitleri, yalnizca biiylik degisiklikleri
degil, dogal siirecteki minimum degisiklikleri de tespit edebilmelidir (75, 76).

DMD'lilerde yapilan klinik aragtirmalarda birincil sonlanim noktalarindan biri
motor fonksiyondur. Miyometri, siireli fonksiyon testleri ve 6 dakika yiiriime testi
(6DYT) gibi kuvvet dl¢timleri, klinik ¢calismalarin ¢ogunda kullanilmistir. Ancak, bu
yontemlerin her birinin limitasyonlar: vardir. Kas tutulumunun niceligi uygulayiciya
baghdir ve bireyler aras1 ve birey ici degiskenlik gdsterebilir. Hastanin teste uyumu
her zaman optimal olmayabilir bu da sonuglar1 etkileyebilir. Kas kuvvet dl¢limleri
hassas ve tekrarlanabilir bir sekilde elde edilmelidir, ancak heniiz kesin bir standart
tanimlanmamustir (77).

Manuel kas testi (MMT) diisiik giivenilirlige sahiptir: farkli uygulayicilar
tarafindan degerlendirilen ayn1 parametreler biiyiilk varyasyonlar sunar ve
tekrarlanabilirligi elde etmek igin nispeten uzun egitim gereklidir. Nicel kas testi

(manuel bir dinamometre kullanarak) ve siireli fonksiyonel testler (merdiven ¢ikma,
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10 m yiirtime ve yerden kalkma siiresi) nicel veriler elde eder ve farkli uygulayicilar
arasinda daha fazla tekrarlanabilir (78). Bu veriler, Ataluren ve ekzon atlama
molekiilleri ile yapilan klinik arastirmalara dahil edilen hastalar1 degerlendirmek i¢in
ikincil sonug¢ Olgiitleri olarak kullanilmistir. Ancak, klinik calismalarda en sik
kullanilan klinik 6l¢timler 6DYT ve North Star Ambulatory Assessment’dir (NSAA).
Bu degerlendirmeler nicel 6lglimler saglar ve istatistiksel analize tabi tutulabilir (79).

6DYT genellikle klinik arastirmalarin ¢ogunda birincil sonug 6lgiitii olarak
kullanilir; tekrarlanabilirdir ve hastalikla iliskili ambulasyonun etkilenimini
gosterebilmektedir (80). Bagimsiz ambulasyonun korunmasi, hastaligin tedavisinin
ana hedefi olmaya devam etmektedir. 6DYT'nin sonuglar1 yas, antropometrik
ozellikler, adim uzunlugu ve kadans ile iligkilidir. Klinik caligsmalarda, ilag ile plasebo
arasinda anlamli bir farklilik oldugunun belirlenebilmesi i¢in bu testten 30m’lik bir
fark gereklidir. Bu fark, 4-12 yas arast DMD hastalarinin genelde yiiriiyebildigi
mesafenin %10-15'ini temsil etmektedir (77).

NSAA, 17 maddelik bir degerlendirme 6l¢egidir. Test basamaklar1 kolaydan
(ayakta durma, yiirtime, yerden kalkma ve tek ayak iizerinde durma) daha zora (kosma,
ziplama ve hoplama) hiyerarsik bir siraya sahiptir ve her madde 0-2 puanla Sl¢iiliir.
Olgek DMD’li hastalar igin gegerli ve giivenilirdir (76, 81).

Gilincel ¢calismalar, NSAA ve 6DYT arasinda 1y1 derecede korelasyon oldugunu
gostermigtir (80). 24 aylik bir gozlemsel ¢alisma, ambulasyon kaybinin potansiyel
erken belirteclerini belirlemek amaciyla, yaslar1 4,1 ile 7 arasinda degisen bir ambule
hasta grubunda NSAA ve 6DYT degisikliklerini karsilastirmistir. Bu calisma,
6DYT'de en az 330 m'lik bir mesafenin veya baslangicta NSAA’da 18 puanin, 2 yil
icinde ambulasyonu kaybetme riskini 6nemli dl¢lide azalttifini ortaya koymustur.
Klinik arastirmalar i¢in hastalar1 segerken bu veriler dikkate alinmalidir (82).

Klinik aragtirmalarda kullanilan degerlendirmelerin ¢ogu ambule hastalar i¢in
tasarlanmis olsa bile, bazi hastalar calisma sirasinda bagimsiz ambulasyonunu
kaybettigi i¢in nonambule bireyler i¢in sonug¢ Olciitleri gereklidir. Egen
Klassifikasyonu (EK), nonambule DMD hastalar1 i¢in gelistirilmis bir dlgektir. EK
Olcegi, kas kuvveti, eklem hareket acikligi ve solunum yeterliligini test eden 17

maddeden olusan DMD igin gegerli bir 6lgektir (83).
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Motor Fonksiyon Ol¢iimii (MFM), tiim seviyelerdeki hastalara uyarlanmis ve
hem ambule hem de nonambule hastalara uygulanabilen bir 6l¢ektir. MFM hastay1
sirtiistii, oturma ve ayakta durmada degerlendiren 32 madde icerir. Olgek, yiiksek
tekrarlanabilirligi ve glivenilirligi nedeniyle klinik arastirmalar igin iyi bir aractir (84).

Yasam kalitesi hasta ve/veya bakim verene farkli zamanlarda uygulanan
goriigmeler veya anketler (Pediatrik Yasam Kalitesi, PedsQL) yoluyla tahmin
edilebilir. PedsQL, saghgin giivenilir bir Olclisidiir ve diger verilerle
biitiinlestirildiginde, potansiyel tedavilerin degerlendirilmesine katkida bulunabilir
(85).

Bu hastalarda temel solunum fonksiyon testleri ve solunum degerlendirmeleri
8-9 yaslarinda ve ambulasyon kaybolmadan 6nce baglamalidir. Degerlendirmeler daha
sonra yilda bir kez ve hasta tekerlekli sandalyeye bagimli hale geldikten sonra iki yilda
bir yapilmalidir. Spirometrik degerlendirmeye ek olarak sabah erken ve giindiiz
karbondioksit seviyeleri Ol¢lilmelidir. Miimkiinse, uykuda solunum bozuklugunu ve
gece hipoventilasyonu saptamak i¢in yillik polisomnografi de ambulasyon kaybindan
itibaren yillik olarak yapilmalidir (86).

Kardiyak gozlem ise yaklasik 10 yasinda baslamali ve yillik veya iki yilda bir
devam etmelidir. Degerlendirmeler, kardiyak manyetik rezonans goriintiileme dikkate
alinarak bir elektrokardiyogram ve transtorasik ekokardiyogrami igermelidir. Bilinen
kardiyak ritim anormallikleri olan hastalarda periyodik Holter izlemesi de
diistiniilmelidir (87).

2.7. Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirmesi

Yiriiyiis analizi teknikleri, diger néromuskiiler bozukluklarin tanisinda ve
degerlendirilmesinde yaygin olarak kullanilmistir, ancak DMD'li ¢ocuklara yonelik bir
terapatik  miidahale  programimi  takiben  fonksiyonlardaki  degisikliginin
incelenmesinde yeterince kullanilmamistir (88, 89). DMD'li bireylerde yiiriiyiisiin
patomekanigi ilk olarak Sutherland tarafindan 1981 yilinda tanimlanmistir. Sutherland
ve arkadaslar1 c¢aligmalarinda yliriiyiis laboratuvarinda elektronik sitemlerdeki
kinematik ve yer reaksiyon kuvveti verilerine dayanarak, lomber lordoz ve anterior

pelvik tilt artisginin, kalca ekstansiyonu azalisinin ve ayak bilegi plantar fleksiyonu
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artisginin, agirlik merkezini kalgca ekleminin arkasinda ve dizin Oniinde hareket
ettirecegini teorilestirmislerdir (10).

O zamandan sonra yapilan g¢alismalardaki yliriiylis degerlendirmelerinde
yiiriiyiis laboratuvarlari, kamerali hareket takip sistemleri, viicut lizerine yerlestirilen
markerlar araciligiyla hareket analiz sistemleri gibi 3D yiirliyiis analiz sistemleri,
GAITRite yiirliylis analiz sistemi, yiirliylis sirasindaki EMG bulgulari, pudrali zemin
yontemi gibi yontemler kullanilmistir (11, 12, 20-22). Bazi1 galismalarda ise hastalarin
yiriiyiigleri  farkli  hastaliklar i¢in gelistirilmis olan Olgekler kullanilarak
degerlendirilmistir. DMD’de yiiriiylis paterninin smiflandirilmast  ve bunun
fonksiyonla iligkisinin incelendigi bir ¢alismada “Gait Deviation Index”
degerlendirme parametrelerinden biri olarak kullanilmistir (90). Bu index, normal
yuriiylise gore ylriyilis kinematigindeki sapmalar1 degerlendirmektedir (91). Ayrica
Gait Profile Score ve Gait Variable Score’unun da DMD hastalarinda kullanima
uygunlugu bildirilmistir. Bu degerlendirme yontemleri bir hesaplama uygulamasi ile
hesaplanmaktadir ve DMD’li hastalarda 3 boyutlu yiiriiylis analiz sistemleri ile elde
edilen parametrelerdeki degisikleri saptayabildigi bildirilmistir (92).

DMD’ye 6zgii gelistirilen 6lgeklerden bazilari da yiiriiyiise dair bazi maddeler
igcermektedir. NSAA’nin ikinci maddesi hastanin yiiriiyiisiinii “topuk-taban-parmak
ucu yliriyts (2)”, “siirekli parmak ucu yiirliyiis (1)” veya “bagimsiz yiiriiylisiin kayb1
veya yardimla kisa mesafe yiiriiyiis (0)”, onyedinci maddesi ise hastanin kogma
becerisini “cift destek periyodu olmadan kosma (2)”, “Duchenne kosmas1 (1)” veya
“kosamaz (0)” seklinde degerlendirmektedir. Ancak ambulasyonun kalitesinin
degerlendirildigi bu skalada yiiriiyiisten ziyade genel alt ekstremite fonksiyonlarina
yonelik parametreler yer almaktadir (81). MFM o6l¢eginde ise hastanin her iki topuk
tizerinde 10m yliriime, bir ¢izgi lizerinde 6ne dogru 10 adim alma ve 10m kosma
becerileri degerlendirilmektedir (84).

DMD’ye 6zgii gelistirilen Functional Evaluation Scale for Duchenne Muscular
Dystrophy, Gait Domain (FES-DMD-GD) skalasi, ambule DMD hastalarinda yaygin
olarak gozlenen yiiriime sapmalarin1 ve kompansasyonlar1 belirlemeyi ve puanlamay1
amaclayan gozlemsel bir yiiriiylis Olcegidir. FES-DMD-GD, yiirliylisiin  her
asamasindaki hareketlerin ayrintili degerlendirilmesini saglamaktadir. Ayrica, her

yirlime agamasinin kismi puanini ve toplam puanini igermektedir. Bu nedenle,
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terapistler bu dlgek yardimi ile belirli motor defisitleri belirleyebilir ve hastanin
bunlarla basa ¢ikmasina yardimci olabilir (19). Ancak hastanin yiiriiylisiindeki
bozukluklar belirleyebilecek ve klinikte kolaylikla kullanilabilecek daha fazla dlgege
ihtiya¢ oldugunu diistinmekteyiz.

Yine DMD hastalarina 6zgii gelistirilen Ambulatory Functional Classification
of Duchenne Muscular Dystrophy (AFCDMD) skalast 5 seviye de hastalarin
ambulasyon durumunu belirlemektedir. Bu skala Kaba Motor Fonksiyon Siniflama,
Communication Function Classification System, ve Manual Ability Classification
System skalalarina bagli olarak gelistirildi.

AFCSDMD’de;

Seviye 1: normal hiz ve normal postiirde yiiriir,

Seviye 2: yardimci bir cihaz veya destek olmadan bagimsiz yiiriir ancak
parmak ucunda yiirlime, 6rdek vari ylirime veya asir1 gévde lordozu gibi anormal
postlir gosterir,

Seviye 3: yiiriiteg veya koltuk degnegi gibi elde tutulan bir mobilite cihazi
kullanarak yalnizca kisa mesafelerde yiiriir,

Seviye 4: yiirliyemez, akiilii tekerlekli sandalye kullanabilir,

Seviye 5: manuel tekerlekli sandalye ile transfer edilir seklinde ifade
etmektedir (93).

Bu skala hastalarin ambulasyon durumunu belirlerken yiirliyiisii daha genel
kavramlarla simiflandirdig1 i¢in ambulasyona ait diger 6zelliklerin olmadig1 ve sadece

yiirtiyiisiin siniflandirildigi 6l¢eklere de ihtiya¢ duyulmaktadir.
2.8. Duchenne Muskiiler Distrofi’de Tedavi

DMD’de hastaligin yonetimi; zayiflayan kaslari koruma, optimal giicii koruma
ve siirdiirme, kontraktiir ve deformitelerin 6nlenmesi ve en aza indirilmesi, optimal
kardiyorespiratuar bakim ve fonksiyonu destekleme, enerji tasarrufunu optimize etme,
adaptif ekipman ve yardimei teknolojiyi saglama, cilt biitiinliigiinii koruma, agrinin
Onlenmesi ve en aza indirilmesi, fonksiyonel bagimsizlig1 ve okul, is, aile ve sosyal
yasama katilimi1 ve yasam kalitesini optimize etmeyi amaglamaktadir. Bu sebeple

DMD hastalarinin tedavisi i¢in doktor, fizyoterapist, ergoterapist, konusma ve dil
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terapisti, sosyal hizmet uzmani, psikolog gibi saglik profesyonellerini iceren ¢ok

disiplinli bir rehabilitasyon ekibi gereklidir (94).
2.8.1. Ortopedik Tedavi

DMD'li bir ¢ocugun tedavisinde kontraktiir ve skolyoz gelisimini 6nlemek ve
hastanin bagimsizligini korumak i¢in ambulasyonun siirdiiriilmesi en 6nemli unsurdur
(23). Kontraktiir ve deformiteleri 6nlemek ve en aza indirmek i¢in kas esnekligi, eklem
hareketliligi ve simetriyi korumaya odaklanilmali ve tiim asamalarda bakimin bir
pargasi olmalidir (95, 96). DMD'de eklem kontraktiirleri ve azalan kas esnekligi; aktif
tam EHA eksikligi, statik pozisyonlama ve eklem g¢evresindeki kas imbalans1 gibi
etkilesimli faktorlerden kaynaklanmaktadir. EHA nin etkin bakimi, kas esnekligi ve
kontraktiir ve deformitelerin onlenmesi; aktif ve/veya aktif yardimli elongasyon;
degerlendirmelerde kaslarda gerginlik riski oldugu belirlenen gerginlik riski tasiyan
eklem / kas / yumusak dokularin giinliik pasif gerilmesi; uzun siireli elongasyon ve
splintleme; ortotik miidahale; ayakta durma cihazlari; mobilite cihazlarinda 6zel
oturma ve uyarlanabilir ekipman ile giin boyunca optimum pozisyonlama gibi ¢ok
sayida koordineli miidahale gerektirmektedir (95-97). Bu ¢abalara ragmen,
kontraktiirlerin gelismesi kaginilmazdir ve bazen ameliyat gerektirmektedir (23).

Ambulasyon siiresinin uzatilmasit ve kortikosteroid tedavisinin, skolyoz
baglangicint geciktirdigi ve siddetini azalttigi gosterilmistir (98). Skolyoz ig¢in
radyografi degerlendirmeleri dokuz yasindan itibaren yillik olarak yapilmalidir.
Skolyoz cerrahisinin ortalama yas1 ise 14-15 yastir. Hastanin ameliyata uygun olmasi
i¢in, skolyozunun 25 dereceden biiyiik olmasi ve vital kapasitenin tahmin edilenin
%?30'undan fazla olmasi gerekmektedir (99).

Ozellikle kortikosteroid tedavisi alan hastalarda kemik yogunlugunun
korunmasi kiriklarin Onlenmesi ag¢sindan Onemlidir. Tiim hastalarda D vitamini
diizeylerinin izlenmesi ve kalsiyum ve D vitamini takviyesi diistiniilmelidir (23, 100).

2.8.2. Ortezleme

DMD’de gece kullanilan istirahat veya germe ayak bilegi ortezleri (AFO'lar)
progresif plantarfleksiyon kontraktiirlerini onledigi ve en aza indirdigi ve yasam

boyunca uygun oldugu gosterilmistir (96, 101).
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Gece toleransi saglanamiyorsa, giin i¢inde c¢ocugun hareketli olmadigi
zamanlarda AFO'larin kullanilmasi oOnerilmektedir. Giindiiz AFO kullanimai,
yetiskinlige uzanan tam zamanh tekerlekli sandalye kullanicilar1 i¢in uygun olabilir.
Sinirli ambulasyona sahip ge¢ ambulatuar ve erken nonambulatuar evrelerdeki
cocuklar icin destekli ayakta durmayr saglama ve kontraktiir ve deformitelerin
onlenmesi icin kalga-diz-ayak bilegi ortezleri (KAFO'lar) onerilebilir, ancak bu
cihazlar geceleri tolere edilemeyebilir (102, 103). Yiirliyemeyen bireylerde diz
ekstansiyon ag¢ikliginin korunmasmma yardimci olmast i¢in ayarlanabilir diz
ekstansiyon atelleri diisiiniilebilir. Stabilizasyon, destekleme ve kas-iskelet yonetimi
icin yetigkinlikte devam eden dinlenme el atelleri, gerdirme eldivenleri ve oval-8

parmak splintleri uygundur (94).
2.8.3. Pulmoner Tedavi

DMD'li hastalarda uygulanan pulmoner tedavi, yasam beklentisini dnemli
oOl¢iide artirmaktadir (104). Pulmoner bakim igin olusturulan klavuzlar tanidan itibaren
yillik olarak ve ambulasyon kaybindan sonra her 6 ayda bir solunum fonksiyonunun
degerlendirilmesini icermektedir (86). Sabah bag agrilari, yorgunluk, istahsizlik ve sik
gece uyanmalari gibi gece hipoventilasyonu belirtileri, sorunlari tespit ve tedavi etmek
i¢in uyku ¢aligmalarinin gerekliligini ortaya koymaktadir (105).

Tiim hastalara pndmokok asis1 ve yillik grip asist yapilmalidir. Manuel ve
mekanik tekniklerin (6rn., varsa mekanik insiiflator-eksuflatorler) kullanimi dahil
olmak tizere etkili hava yolu temizleme yontemleri 6gretilmelidir (86).

Enfeksiyonlara bagli akut solunum bozukluklari; antibiyotik, gogiis
fizyoterapisi ve bazen solunum destegi ile erken tedavi gerektirir. Bu durumlarin
yonetimine iliskin ileri bakim yonergeleri, ventilator ve palyatif segenekler hakkinda
bilgiler hasta ve ailesine erken bir asamada saglanmalidir (86).

Noktiirnal noninvaziv aralikli pozitif basingli ventilasyon (NIPPV),
hiperkapnisi olan DMD hastalar1 igin giivenli ve etkili bir tedavidir ve NIPPV'nin
giindiiz hiperkapnisi gelismeden Once baslatilmasina yonelik egilim vardir. Bazi
calismalar NIPPV'ye baslamak i¢in tek bagina noktiirnal hiperkapniyi (PaCO 2 > 45
mm Hg) yeterli bulurken, digerlerinde klinik semptomlarin varliginin gerekli oldugu

belirtilmektedir. NIPPV'nin faydalar1 arasinda yasam kalitesinde artis, semptomlarda
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azalma, giindiiz hiperkapnisinin azalmasi ve baslamasmin gecikmesi ve yasam
beklentisinin artmasi yer almaktadir (106, 107). NIPPV alan hastalarda yasam
beklentisinin ortalama 25 ve hatta 30 yila ¢iktig1 belirtilmistir (108).

Solunum yetmezliginin daha da ilerlemesi, 24 saat nazal/agiz yoluyla veya
trakeostomi yoluyla invaziv mekanik ventilasyon gibi tam zamanli ventilasyon
gerektirir. Bu tiir uzun siireli ventilasyon baz1 merkezlerde sunulmaktadir, ancak bu

tedavi kullanilmadan o©nce etik, sosyal ve ekonomik etkilerinin tartisilmasi

gerekmektedir (109).
2.8.4. Kardiyak Tedavi

DMD'de kardiyak tutulum, konjestif kalp yetmezligi, iletim anormallikleri,
ventrikiiler veya supraventrikiiler aritmi ve ani erken O6liim riski ile sonuglanan
ilerleyici dilate kardiyomiyopati gelisimi ile karakterizedir (104).

Dilate kardiyomiyopatinin DMD'de anjiyotensin doniistliriicii  enzim
inhibitorleri ve beta blokerlerle erken tedavisine yonelik bir trend vardir ve bazi
hastalarda kardiyak yeniden sekillenmeye bagli oldugu diisiiniilen sol ventrikiil
disfonksiyonunda normallesme veya iyilesme gosterilmistir (110). DMD'de
kardiyomiyopatinin optimal yonetimini daha fazla degerlendirmek i¢in ileriye doniik

denemeler gereklidir.
2.8.5. Diger Konular

Kabizlik, DMD’lilerde hareketsizlikle iligkili olarak goriilen yaygin
sorunlardan biridir ve yiiksek lifli diyet ve laksatif kullanimi ile yonetilmelidir.

Davranis sorunlari, ozellikle ambulasyon ve bagimsizligin kaybedildigi
donemlerde 6nemli bir sorun olabilir ve bazen bir psikolog veya psikiyatristten yardim
alinmasi1 gerekmektedir. Ayrica DMD'li bir¢ok ¢ocugun bir 6zel egitim okulundan
ziyade normal bir okula gitmesi i¢in yonlendirilmesi ve smifinda ekstra egitim ve
fiziksel yardim saglanmasi 6nemlidir (23).

Besinci yasamsal belirti olarak kabul edilen agrinin, DMD'li tiim bireylerde
yasam boyu degerlendirilmesi dnemlidir ve DMD'de cesitli tip ve siddetlerde agr
olusabilir (111). Etkili agr1 yonetimi, nedenin dogru bir sekilde belirlenmesini

gerektirir ve kapsamli ekip yoOnetimi gerektirebilir. Postiiral diizeltme, ortotik
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midahale, fizyoterapi uygulamalari, uyarlanabilir ekipman, yardimci teknoloji ve
farmakolojik miidahalelerin tiimii gerekli olabilir. Agrinin dnlenmesi ve yonetimini
vurgulamak ve transfer, banyo ve tuvalet ekipmani ile konforlu fonksiyon ve hareketi
optimize etmek icin uyarlanabilir ekipman ve yardimci teknoloji kullanilmalidir.
Motorlu tekerlekli sandalyeler ve yataklar iizerinde pozisyon destegi ve degisimi,
agirlik degisimi ve basing tahliyesi saglayan ekipmanlar, cilt biitiinliiglinii korumak ve
agriyt Onlemek / rahatlatmak icin gerektiginde kullanilabilir. Farmakolojik
miidahalenin diger ilaglarla (6rnegin, steroidler ve nonsteroid antiinflamatuar ilaglar)
olast etkilesimleri ve Ozellikle kardiyak veya solunum fonksiyonunu olumsuz
etkileyebilecek yan etkileri géz onlinde bulundurmalidir. Nadiren, cerrahiye uygun
olan inat¢1 agrilarda ortopedik miidahale endike olabilir (96, 105). Sirt agris1, 6zellikle
hasta glukokortikoid aliyorsa, vertebra kiriklarinin  dikkatli  bir  sekilde
degerlendirilmesi igin bir gostergedir (112).

2.8.6. Medikal Tedavi
Kortikosteroidler

Prednizolon, prednizon ve deflazakort gibi kortikosteroidler, DMD'de bugiine
kadar etkili oldugu gosterilen tek ilaclar olmustur. Bu ilaglar tiim DMD’li hastalara
onerilir ancak ilaglarin kisa ve uzun vadedeki potansiyel riskleri ve faydalarinin
dengesi gozetilmelidir. Kortikosteroidlerin DMD'de kas kuvvetini arttiran spesifik
mekanizmalar1 bilinmemektedir, ancak ¢esitli olasiliklar belirtilmistir. Bunlar arasinda
kas liflerindeki genlerin diizenlenmesinin degistirilmesi, iskelet kasi yikim hizinin
yavaglatilmasi, sitotoksik T hiicrelerinin aktivasyonunun azaltilmasi, sitozolik
kalsiyum konsantrasyonlarmin diisiiriilmesi, ve miyojenik onarimin arttirilmasi yer
almaktadir (113).

Kortikosteroid tedavisine baglamak i¢in optimal yas veya optimal tedavi siiresi
hakkinda kesin bilgi yoktur (114). Ancak kas giiclinde azalma ve sik diismeler
sirasinda kortikosteroidlere baglanmasi ve c¢ocugun ambulasyonu kaybettiginde
tedaviyi birakmasi onerilmektedir. Cok kiiclik ¢ocuklarda ve tekerlekli sandalyeye
bagl hastalarda kortikosteroid kullanimi1 konusundaki ¢aligmalar ise yetersizdir (23,
115).
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Kortikostreoidlerin kas kuvveti ve fonksiyonununda iyilesme, ambulasyon
stiresinde uzama, yagam beklentisinde artis, kardiyak fonksiyonlarda korunma, dilate
kardiyomyopati oraninda diisiis, solunum kas kuvvetinde korunma ve skolyoz

prevelansi ve siddetinde azalma sagladig: bildirilmistir (23).
Giincel Tedaviler

Bugiin sadece kortikosteroidler terapatik faydalar saglasa da, gelecege doniik
caligmalar tedavi i¢in umut vericidir. DMD geninde spesifik ekzon delesyonlarinin
tanimlanmasiyla, gen tamiri i¢in firsatlar aranmaktadir. Genetik kusurunda delesyon
olmayip stop kodon olan ¢ocuklar i¢in, amino-glikozid gentamisin ve PTC 124"
iceren bilesiklerle "bu nokta mutasyonunu atlamak" ve distrofin geninin bir kisminin
okunmasini saglama girisimleri siirdiiriilmektedir. Baska bir terapatik yaklagim ise gen
onarimindan ziyade gen transferidir ve genetik materyal birkac yolla aktarilabilir.
Bunlar, genellikle bir adenoviriis veya adeno-iligkili viriis gibi bir tiir tasima aracinda
paketlenen izole edilmis DNA'nin konak¢iya verilmesidir. Diger genetik materyal
kaynaklar1 ise miyoblastlar ve kok hiicrelerdir. Genetik transferde 6nemli ilerlemeler
kaydedilmesine ragmen, klinik denemeler gelecekte de devam edecektir. Son olarak,
patolojik kaskadin ¢esitli yiizeylerine (6rnegin, inflamasyon, fibrozis, membran
hasar1) yonlendirilen ve kas yikimina yol agan ilaclar (kortikosteroidlere ek olarak),
bu progresif ve dliimciil hastalikta bir miktar rahatlama veya semptomlarda azalma

saglayabilir (9).
2.9. Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Bozuklugunun Tedavisi

DMD’li hastalarda bir terapatik veya farmakolojik miidahalenin sonucu olarak
yiirliylis kinetigindeki degisiklikleri analiz etme amaci tasiyan g¢alisma sayisi
olduke¢a sinirlidir. Bu ¢aligsmalarin ¢ogunun vaka raporu seklinde az sayida hasta takibi
ile gergeklestirildigi gozlenmektedir.

DMD’li 20 ¢ocugun baldir kaslarina yapilan 10 dakikalik masaj uygulamasinin
etkilerinin incelendigi bir ¢alismada hastalarin yiiriiyiisleri calismamiza benzer sekilde
GAITRite sistem ve 10 m yiirime/kogsma testi ile degerlendirilmis, ancak bu
uygulamanin GAITRite sistemden elde edilen verilere gore hiz, kadans, adim

uzunlugu ve destek yiizeyi parametrelerini degistirmedigi belirlenmistir (116).
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DMD’li iki ¢ocukta diz alt1 seri algilama uygulamasinin etkisinin incelendigi
bir vaka calismasinda ise degerlendirme metotlar1 arasinda yine GAITRite sistem
kullanilarak, ¢ocugun bu uygulama 6ncesi ve sonrasinda yiirliyiis hizi, kadans, topuk
vurusu yiizdesi ve destek yiizeyi genisligi incelenmistir. Her iki hastanin 12 aylik
takipte destek yiizeylerinin ve topuk vurusu yiizdelerinin arttigi bildirilmistir (117).

DMD’li iki ¢ocukta ayak ortezinin ylirliylis ve denge iizerine akut etkisinin
incelendigi bir pilot ¢alismada ise yiiriiylis degerlendirmesi GAITRite sistem ile
yapilmis ve bu caligmada hastalar 2 kez ayak ortezi (AFO) ile 2 kez de ortezsiz
yiirliyerek hastalarin kadans, destek yiizeyi genisligi, adim uzunlugu, yiiriiyiis hiz1 vb.
parametreleri  degerlendirilmistir. Ortezle yiirliyliste katilimcilardan  birinin
kadansinda minimal artis, ylirliylis hizinda azalma, adim uzunluk farklarinda (sag adim
uzunlugu yaklasik 47 cm’den 50 cm olurken, sol ayak uzunlugu 44’ten 32cm’ye
gerilemesi) onemli olumsuz degisiklik oldugu belirlenirken diger vakanin yiirtiyiis
parametrelerinde onemli bir degisiklik olmadigi belirtilmistir (118).

DMD hastalig1 gibi proksimal kas zayifligina ve benzer yliriiyiis paternine
sahip oldugu bilenen hastaliklardan biri olan SMA Tip3’lii bir hasta {izerinde yapilan
bir vaka c¢aligmasinda hastaya 14 hafta boyunca haftada 2 kez 45 dk’lik aquaterapi
uygulanmig ve tedavinin etkinligini 6lgen parametrelerden biri olarak da GAITRite
sistem kullanilmistir. Bu ¢alismada hastanin motor fonksiyonlarindaki iyilesme ile
birlikte yiirliylis parametrelerinden yiiriiylis hizi, adim uzunlugu ve tek destek
stiresinde artig oldugu bildirilmistir (119).

Kirkbes DMD’li hasta iizerinde yapilan calismada ise DMD’li hastalarin
tibialis anterior ve kuadriseps kaslarina uygulanan kinezyolojik bantlama
uygulamasinin  akut etkisi incelenmis ve bu uygulamasinin etkinliinin
belirlenmesinde yiiriiyiis degerlendirmelerine de yer verilmistir. Bu calismada
hastalarin yliriiylisleri pudrali zemin yontemi ile degerlendirilmistir. Hastalarin
kizneyolojik bantlama uygulama sonrasi adim uzunluklari artarken, ayak agilart ve
adim genisgliginin azaldig1 belirlenmistir (120).

DMD'lilerde tedavi etkinliginin sonu¢ Olglimii olarak yiirlime analizini
kullanan bir calismada daha 6nce steroid kullanmamis bir grupla karsilastirildiginda
kortikosteroid tedavisi gormiis DMD'li ¢ocuklarin yiiriiyiis paternlerindeki farkliliklar

bildirilmistir (11, 12, 90). Bu ¢alismalardan birinde verilerin kesitsel analizinden elde
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edilen 6n bulgular, kortikosteroid kullanimi ykiisii olan ve olmayan gruplar arasinda
kinematik agidan farklilik olmadigin1 gostermistir (90). D'Angelo ve arkadaslar ise,
kesitsel bir ¢alismada, 21 DMD'liden olusan bir grup i¢in steroid tedavisi alan
cocuklarin daha once steroid kullanmamis gruba kiyasla manuel kas testinde daha
giiclii iliopsoas ve yliriiyiis sirasinda daha fazla ayak bilegi gii¢ iiretimi oldugunu
bildirmiglerdir (11).

DMD’de yiiriiylis parametreleri, bunlardaki degisimler, yapilan tedavilerin
sonuglarin izlendigi ¢calismalarda yiiriiyiis degisimlerine ait sonuglara bakildiginda;
DMD’de yiiriiyiis ¢aligmalarimin:

- Dabha ¢ok degerlendirme ¢aligmalart oldugu,

- Bu degerlendirme calismalarinin ge¢gmisten gilinlimiize kadar bir¢ok farkli

yontem ile yapildigi,

- Tedavi ¢alismalarinin ise az sayida hasta verileri lizerinde tartisilan vaka

sonuglar1 seklinde oldugu gozlenmektedir.

Yapilan degerlendirme ¢aligmalarinin ¢ogunlukla yiiriiyiis laboratuvarlar1 gibi
elektronik, maliyeti yiiksek, ulasilabilirligi zor olabilen ve kompleks sistemler
kullanilarak yapildigi gbéz Oniine alindiginda klinikte kullanimi1 kolay, basit
anlagilabilir 6lgeklere ihtiya¢c duyulmaktadir. Klinikte DMD’ye 6zel sinirli sayida
yiiriiyiis degerlendirme 6lgeginin olmasi ve bu 6l¢eklerin kullanimina ait zorluklar bizi
bu caligmay1 yapmaya yonlendirdi. Bu ihtiyaclar dogrultusunda planlanan bu doktora
tez calismasinda DMD’li hastalarda karsilasilan karakteristik yliriiyiis 6zelliklerini
degerlendiren ve hastalarin yiiriiylisiinii kalite ve bagimsizlik acisindan siniflandiran

Olceklerin gelistirilmesi hedeflendi.
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3. BIREYLER VE YONTEM

DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olcegi ve DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve
Bagimsizligi Smiflandirma Skalasi’n1  gelistirdigimiz calismamiz ~ Hacettepe
Universitesi, Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Fakiiltesi, Pediatrik Noromuskiiler
Hastaliklar Unitesine bagvuran DMD tanist almis ¢ocuklarm katilimi ile
gerceklestirildi. Calismamiz Hacettepe Universitesi Girisimsel Olmayan Arastirmalar
Etik Kurulu tarafindan GO 20/1058 sayili onay numarasi ile 17.11.2020 tarihinde
yapilan toplantida uygun bulundu (EK 1). Calismaya katilmaya goniillii olan ¢ocuklar

ailelerinden ve kendilerinden yazili onam alinarak dahil edildi.
3.1. Bireyler

Aragtirmaya dahil edilme kriterleri (DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi):
1. DMD tanisi almis olmak
2. BAEFSS’na gore Seviye I-V arasinda olmak
3. 5-18 yas arasinda olmak
4. Arastirmaya goniillii olarak katilmay1 kabul etmek
Arastirmaya dahil edilme kriterleri (DMD’de Yiriiylis Kalite ve Bagimsizlig
Siiflandirma Skalast)
1. DMD tanist almis olmak
2. 5-18 yas arasinda olmak
3. Arastirmaya goniillii olarak katilmayi kabul etmek
Arastirmaya dahil edilmeme kriterleri:
1. Degerlendirmeleri yapan fizyoterapist ile yeterli diizeyde kooperasyon
saglanamamasi,
2. Son 6 ay igerisinde alt ekstremitelere ait herhangi bir yaralanma ve/veya
cerrahi gecirmis olmasi,

3. DMD’ye ek norolojik probleme sahip olmasi.
3.2.Yontem

Calismamiz 2 agamada gergeklestirildi.

Bu asamalar;
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1. asama: Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi ve
Duchenne Muskiiler Distofi’de Yiirliylis Kalite ve Bagimsizligi Smiflandirma
Skalasi’nin gelistirilmesi ve kapsam gecerlilik indekslerinin hesaplanmasi

2. asama: Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi ve
Duchenne Muskiiler Distofi’de Yiirliylis Kalite ve Bagimsizligi Smiflandirma
Skalast’nin olciit gecerliligi, kisiler aras1 ve test tekrar test giivenirliginin belirlenmesi

Calismanin akis semast Sekil 3.1.’de gosterildi.



DMD’de Yiiriiytis Degerlendirme
Olgegi’'nin  madde havuzunun
olusturulmasi  ve uzman gruba
sunulmasi (10 madde)

DMD’de Yiirtiyis Kalite ve
Bagimsizlik Siniflandirma
Skalasi’nin  madde havuzunun
olusturulmasi ve uzman gruba
sunulmasi (6 seviye)

Uzman Onerileri dogrultusunda
Kapsam Gegerlik  indeksinin
hesaplanmasi ve Olceklerin son
halinin belirlenmesi

Uzman Onerileri dogrultusunda
Kapsam  Gegerlik  indeksinin
hesaplanmas1 ve Olgeklerin son

halinin belirlenmesi

DMD’de Yiiriiytis
Degerlendirme Olgegi’nin
¢ekilen hasta videolar: {izerinde
uygulanmasi

(n=56)

DMD’de Yiiriiytis
Degerlendirme Olgegi’nin faktor
analizi, test tekrar test ve
degerlendiriciler arasl
glivenilirlik ve olgiit
gecerliliginin belirlenmesi

videolar1 tizerinde uygulanmast
(n=69)

DMD’de Yiiriiylis Kalite ve
Bagimsizlik Siniflandirma
Skalasi’nin ¢ekilen hasta

gegerliliginin belirlenmesi

DMD’de Yiiriiylis Kalite ve
Bagimsizlik Siniflandirma
Skalasi’nin test tekrar test ve
degerlendiriciler arasl
giivenilirlik ve oleiit

Sekil 3.1. Calismanin akis semasi.
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Degerlendirmeler:

Calismada cocuklarin yas (ay), boy (cm), viicut agirhig (kg) ve viicut kiitle
indeksi (kg/m?) ve iletisim bilgileri kaydedildi. Eklem hareket agikliklar1 gonyometre
ile degerlendirilerek kaydedildi. Ayrica ¢ocuklarin detayli hikayesi, ila¢ kullanimi
(steroid kullanip kullanmadigi ve kullaniyorsa bunun siiresi), herhangi bir cerrahi
gecirip gecirmedigi, ortez kullanimi ve siliresi ve non ambule hastalarin tekerlekli

sandalye kullanim siiresi kaydedildi.

e Fonksiyonel Siniflama:

Calismamizda DMD’li ¢ocuklarin fonksiyonel seviyeleri Brooke Fonksiyonel
Siiflandirmast kullanilarak belirlendi. Bu siniflandirma 1981 yilinda Duchenne
Muskiiler Distrofi'nin klinik degerlendirmesinde alt ve iist ekstremitenin fonksiyonel
durumunu belirlemek i¢in Vignos ve arkadaslarinin belirledigi siniflandirma temel

alinarak diizenlenmistir (121).

Brooke Alt Ekstremite Fonksiyonel Siniflandirmasi

1= Cocuk yardimsiz yiiriir ve merdiven ¢ikar

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

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

6= Sadece yardimla yiiriir veya uzun yiiriime cihaz1 (UYC) ile yardimsiz yiiriir
7=UYC ile yiiriir fakat denge i¢in yardimciya ihtiya¢ duyar

8= UYC ile ayakta durur fakat yardimda olsa yiiriiyemez

9= Tekerlekli sandalyededir

10= Yataga bagimlidir

Bu tez ¢alismasinda Y ontemin bu boliimiinde gelistirilen 2 skala ve 6l¢egin (Duchenne
Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi ve Duchenne Muskiiler
Distofi’de Yiiriiylis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalas1);

1. Olgek gelistirme agsamalar1 ve,
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2. Giivenirliklerinin belirlenmesi, ayn1 yontem ile yapildigindan ikisi i¢in bu
boliimde ortak olarak agiklanmustir.
3. Olgeklerin dl¢iit gecerliligi farkli testler kullanilarak belirlendigi i¢in dlgiit

gecerlilikleri ayr1 basliklar altinda anlatilmastir.

3.2.1. Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi ve
Duchenne Muskiiler Distofi’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizhgi

Siniflandirma Skalasi’nin Gelistirilmesi

Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi ve Duchenne
Muskiiler Distofi’de Yiiriiylis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalast iki turlu
“Delfi yontemi” kullanilarak gelistirildi. Ayrintili literatiir taramas1 yapildiktan sonra
Olgeklerde yer almasi diisiiniilen sorular derlendi (122).

Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi 13 maddeden
olugmaktaydi, ancak uzman gruba sunulmadan once 4 version iizerinde ¢alisilarak 10
maddeden olusacak sekilde son hali belirlendi. Belirlenen 10 6lcek maddesi ayak, diz,
kalca, lumbal bolge, govde, kol ve basin kinetik/kinematik durumu, destek ylizeyi,
yiriiylis hiz1 ve adim uzunlugunu icerecek ve her bir maddesi 0 (en kotii) — 2 (en iyi)
arasinda puanlanacak sekilde olusturuldu. Olgegin total puanlamasi 0 — 20 arasinda
degismektedir.

Duchenne Muskiiler Distofi’de Yiiriiylis Kalite ve Bagimsizlig1 Siniflandirma
Skalas1 ise 7 maddeden olusacak sekilde baglanarak 5 kez versiyon degisikligi yapildi
ve uzman gruba 6 madde ile sunuldu. Skala seviyeleri 1’den 6’ya dogru yiiriiyiisteki
kompansasyon artisi ve bagimsizligin azalmasina isaret edecek sekilde tanimlandi.
Seviye 1: hasta kompansasyonsuz yiirtir,

Seviye 2: minimal kompansasyon ile bagimsiz yiiriir,

Seviye 3: asir1 kompansasyon ile bagimsiz yiiriir

Seviye 4: belirgin kompansasyon ile bir yerden veya kisiden tam veya kismi destek
alarak 10 metreden daha fazla mesafeyi yliriir,

Seviye 5: belirgin kompansasyon ile bir yerden veya kisiden tam veya kismi destek
alarak 10 metreden daha kisa mesafeyi yliriir,

Seviye 6: yiiriiyemez ancak destekli veya desteksiz ayakta durabilir seklinde tasarlandi.
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Uzman grup noéromuskiiler hastaliklar ve/veya yiirliylis degerlendirmeleri
alaninda deneyimi olan 10 fizyoterapistten olusmaktaydi. Olcek maddeleri
belirlendikten sonra ilk olarak uzman gruba G&lgeklerin nasil uygulanabilecegi 5
DMD’li ¢ocugun vyiiriiylis sirasinda c¢ekilen videolar1 {iizerinden anlatildi ve
uzmanlardan her bir 6lgek maddesini “gerekli”, “yetersiz” ve “gereksiz” seklinde
puanlamasi istendi. Ayrica uzmanlardan her bir basamak i¢in “eklemek veya ¢ikarmak
istediginiz kisim var m1” seklinde yorum istendi (122).

Uzmanlarin videolar {izerinden yaptig1 puanlamalar ve eklemek veya ¢ikarmak
istedikleri maddeler ile ilgili dnerileri alind1 ve sonrasinda Kapsam Gegerlilik Indeksi
hesaplanarak ol¢eklere son sekli verildi. Bu indeks her bir madde i¢in uzmanlarin o

maddeyi gerekli goriip gérmediklerinin belirlenmesinde kullanilmaktadir. Bu deger,

maddelerin uygunluk diizeyi igin hesaplanmaktadir (122).

3.2.2. Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi ve
Duchenne Muskiiler Distofi’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizhg:
Siniflandirma  Skalas’’min  Kisiler Aras1 ve Test-Tekrar Test

Giivenirliginin Belirlenmesi

Calismamizda gelistirilen iki skalanin kisiler arasi ve test-tekrar test giivenirliginin

belirlenmesinde kullanilan degerlendirme yontemleri asagida belirtildigi gibidir:

Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi’nin Kisiler
aras1 ve test-tekrar test gilivenirliginin belirlenmesi i¢in 56 DMD’li ¢ocugun yiiriiyiis
sirasindaki videolar: ¢ekildi. Video kayitlari, 10 m’lik belirlenen bir yiiriiyiis yolunda
cocuklarin kendi belirledikleri hizda 3 tur yiiriiylisleri sirasinda olusturuldu.
Yiiriiyiislerin 3 diizlemde gozlenebilmesi i¢in 6n- arka ve yandan goriintii alinabilecek
sekilde 3 farkli kamera (Canon EOS 600D) tripotla sabitlenerek yiiriiyiis videolari
kaydedildi (Sekil 3.2.). Video kayitlar1 sadece degerlendirici ve ¢ocugun oldugu sakin
bir ortamda yapild1 ve yiiriiyiis 6zelliklerinin yorgunluga bagl degisiklik gdstermemesi
ve standart degerlendirme sartlariin olusturulmasi i¢in sabah saatlerinde ve ilk
degerlendirme olarak yapilmasina 6zen gosterildi.

Duchenne Muskiiler Distofi’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizhig1 Siniflandirma
Skalas! icin ise toplamda 69 DMD’li cocuktan ambule hastalarin yiriiyiisleri, non
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ambule hastalarin ise tekerlekli sandalyeye bagimli oldugunun belirlenmesi i¢in MFM
uygulamasi sirasindaki videolar1 kayit altina alindi.

Olgeklerin kisiler aras1 giivenirligi (inter-rater reliability) noromuskiiler
hastaliklar alaninda farkli deneyim siireleri olan (test yapan fizyoterapistlerin
néromuskiiler hastalik alanindaki deneyim siiresi sirastyla: 30 yil, 14 yil, 6 yil) 3
fizyoterapistin videolar: izleyerek birbirinden bagimsiz olarak 6l¢ek tizerinde verdigi
skorlar arasindaki iligskiye bakilarak analiz edildi.

Olgeklerin test-tekrar test giivenirli§i (intra-rater reliability) ise ayni
fizyoterapistin (deneyimi 6 yil olan) videolara 1 ay ara ile verdigi skorlar arasindaki

iligkinin analizi ile belirlendi.

Sekil 3.2. Yiirliylis degerlendirmesi sirasinda video kayitlarinin olusturulmasi.

3.2.3. Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Ol¢egi’nin

Olciit Gegerliliginin Belirlenmesi

Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiylis Degerlendirme Olgegi’nin &lgiit
gecerliligi son hali verilen 6lgcegin DMD’li hastalarda gegerli ve giivenilir olan ve

primer degerlendirme Olgiitleri olarak kabul edilen; 6 Dakika Yiirtime Testi (6DYT),
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Motor Fonksiyon Olgegi (MFM) ve vyiiriiyiisiin zaman mesafe karakteristiklerinin
objektif degerlendirmesi (GAITRIte Sistem) arasindaki iligskinin analizi ile belirlendi.

6 DYT 1960’larda Balke tarafindan gelistirilen ve son yillarda bir¢ok klinik
arastirmada saglikli bireylerde de 6nemli bir sonug¢ 6l¢iimii olarak kabul edilen ve
0zellikle DMD hastalari i¢in gecerliligi ve giivenilirligi bulunan bir degerlendirmedir.
Test 25m uzunlugundaki bir koridorda, baslangi¢ ve bitis noktalari koni ile isaretlenmis
ve 25m lik bant ile belirlenmis bir mesafede ¢ocuklarin 6 dk boyunca maksimal
hizlarinda, kogsmadan yliriimeye motive edilerek uygulandi. Test sonucunda 6 dk
boyunca yiiriinen mesafe m cinsinden kaydedildi (123).

Kaba motor fonksiyon degerlendirmesi i¢in 6-60 yas arast Noromuskiiler
Hastaliklar’da gegerlilik ve giivenirliligi olan Motor Fonksiyon Olgegi kullanild.
Fonksiyonlar1 3 farkli b6liimde (oturma ve transferler (D1), proksimal/aksiyal (D2) ve
distal (D3)) toplamda 32 maddede degerlendiren bu sonug 6l¢iimiindeki maddeler 0-3
arasinda puanlanmaktadir. 0; hi¢ hareketi baglatamaz ve baslangic pozisyonunu
koruyamaz, 1; egzersizi kismen tamamlar, 2; egzersizi kompansasyonlarla, yavas ve
gozle goriliir sekilde beceriksizce yapar, 3; egzersizi belirlenen standart paternde
yapar. 0-96 arasinda bir puan alinmaktadir. Yiiksek puanlar yiiksek motor fonksiyonu
ifade etmektedir (124).

Yiiriiyiisiin zaman mesafe karakteristiklerinin degerlendirilmesinde GAITRite
sistemi altin standart olarak kabul edilmektedir. Calismamizda da Yiiriiyiisiin zaman
mesafe karakteristiklerinin objektif degerlendirilmesinde GAITRite (CIR Systems
Inc., Franklin, New Jersey, USA) marka elektronik yiiriiyiis yolu kullanildi. Bu
yiiriiyiis yolunda arastirmaya dahil edilen bireyler sabit zeminde kendi sectikleri hizda
3 kez yiiriidii. Bu sistem ile yiiriiyiis h1z1 (cm/s), adim uzunlugu (cm) ve destek yiizeyi
genigligi (cm) gibi bireylerin yiiriiyiislerine ait zaman-mesafe karakteristikleri
degerlendirildi ve 3 turdan elde edilen verilerin ortalamasi alindi. Bu sistem ile sabit

zeminde, yiirliylisiin zaman mesafe karakteristikleri degerlendirilmis oldu (125).

3.2.4. Duchenne Muskiiler Distofi’de Yiirilyiis Kalite ve Bagimsizhg

Smiflandirma Skalas’’nin Olgiit Gecerliligi’nin Belirlenmesi

Duchenne Muskiiler Distofi’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizlig1 Siniflandirma

Skalasi’nin Olgiit gecerliligi ise son hali verilen skala ile Brooke Alt Ekstremite
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Fonksiyonel Simiflandirma Skalas1i (BAEFSS) ve Motor Fonksiyon Olcegi’nin
iligkisi analiz edilerek belirlendi. Calismamizda gelistirilen skalanin son basamagi
“Hasta yiiriiyemez” olarak belirlendigi icin ambule ve non-ambule hastalari

kapsayacak ve DMD’de gecerli ve glivenilir olan MFM 6l¢egi secildi.
3.3. Istatistiksel Analiz

Istatistiksel analizler SPSS versiyon 25 yazilimi kullanilarak yapildi.
Tanimlayic1 istatistikler; nitel veriler i¢in sayi/ylizde (n/%) ve sayisal veriler icin
ortalama ve standart sapma (X+£SS) seklinde hesaplandi.

Olgeklerin kapsam gegerliligi icin Kapsam Gegerlilik Oranm1 ve Kapsam
Gegerlilik Indeksi hesaplandi. Kapsam Gegerlilik indeksi’nin 0,62’den yiiksek olmas1
skalanin istatistiksel olarak anlamli oldugunu géstermektedir.

Duchenne  Muskiiler  Distrofi’de  Yiiriiyiis Degerlendirme  Olgegi
maddelerinin uygunluk diizeyinin belirlenmesinde Aciklayict Faktor analizi
kullanildi. Test-tekrar test giivenirlik (intrarater reliability) ve kisiler arasi giivenirlik
(interrater reliability) i¢in Intraclass Correlation Coefficient (ICC) degeri hesaplandi.
ICC katsayilart; ICC <0,70 kabul edilemez deger, 0,71 <ICC <0,79 kabul edilebilir,
0,80 <ICC<0,89 ¢ok i1yi ve ICC > 0,90 miikemmel deger olarak kabul edilmektedir
(19). Ayrica test tekrar test giivenirligin belirlenmesinde Bland Altman grafigi
kullanildi.

Maddelerin i¢ tutarliginin belirlenmesinde de Cronbach’s Alpha katsayisi
hesaplandi. Cronbach’s Alpha katsayisinin >0,70 olmas1 6l¢ekteki maddelerin ve i¢
tutarliliga sahip oldugunu ve gelistirilen testin olduk¢a giivenilir oldugunu
gostermektedir (126). Alfa katsayisi, 6lgek i¢inde bulunan maddelerin i¢ tutarliliginin
(homojenliginin) bir dl¢iistidiir. Baska bir ifadeyle, alfa katsayisi ile dlgekte yer alan
sorularin tlirdes bir yapiyr agiklamak ya da sorgulamak iizere bir biitiinii olusturup
olusturmadiklarmin sorgulanmasi konusunda bilgi edinilir. Ilgili dl¢egin alfa katsayisi
ne kadar yiiksek olursa “bu 6l¢ekte bulunan maddelerin o 6l¢iide birbirleriyle tutarli ve
ayni 6zelligin 6gelerini yoklayan maddelerden olustugu ya da tiim maddelerin o dlgiide
birlikte calistig’” yorumu yapilir. Alfa katsayisinin yiiksek oldugu durumlarda
yanitlayicilarin 6lgek maddelerine verdikleri yanitlar birbirleri ile tutarli olmakta ve

Olgek ilgili kavramsal yapidan ayrilmayan maddelerden olusmaktadir (127).
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Duchenne Muskiiler Distrofi’de VYiiriiyiis Kalite ve Bagimsizhig
Swniflandirma Skalasi’nda test-tekrar test giivenirliginde (intrarater reliability)
Weighted Kappa, kisiler arasi giivenirlik (interrater reliability) icin ise Fleiss Kappa
analizleri kullanildi. Kappa degeri; < 0.20 zayif uyum; 0,21-0,40 ortanin altinda uyum;
0,41-0,60 orta diizeyde uyum; 0,61-0,80 iyi diizeyde uyum ve 0,81'in lizerindeki
degerler ¢ok iyi diizeyde uyum olarak kabul edilmektedir.

Her iki olcegin dlgiit gecerliliginin  hesaplanmasinda nonparametrik
kosullarda korelasyon katsayilar1 ve istatistiksel anlamliliklar Spearman testi (rho) ile
hesaplandi. Korelasyon katsayilari; 0,05-0,30 diisiik veya dnemsiz korelasyon; 0,30-
0,40 diistik-orta derecede korelasyon; 0,40-0,60 orta derecede korelasyon; 0,60-0,70
iyi derecede korelasyon; 0,70-0,75 ¢ok iyi derecede korelasyon ve 0,75-1,00
miikemmel korelasyon seklinde yorumlanmaktadir (128).

Istatistiksel anlamlilik diizeyi p < 0,05 kabul edildi.
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4. BULGULAR

Bu béliimde c¢alismada gelistirilen 2 farkli skalaya ait bulgular sirasi ile verildi.
Birinci sirada Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi, ikinci
sirada ise DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalasina ait

bulgulara yer verildi.

Her olgek/skala icin gelistirilme asamasi, giivenirliliginin belirlenmesi,

gecerliligin belirlenmesine ait bulgular sirasiyla verildi.

4.1.Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi’nin

Gelistirilmesi

Calismamiza Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiirliylis Degerlendirme
Olgegi’nin gelistirilmesi asamasinda 56 DMD’li ¢ocuk dahil edildi. Dahil edilen
hastalarin demografik verileri Tablo 4.1°de, eklem limitasyonlar1 ise Tablo 4.2°de

verildi.

Tablo 4.1. Dahil edilen hastalarin demografik 6zellikleri.

Demografik Ozellikler (n=56) Min Maks Ort£SS
Yas (ay) | 60 175 103,83+27,51
Boy (cm) 103 159 124,28+13,56
Viicut agirhg (kg) | 17 61 29,37+9,72
Viicut Kiitle Indeksi (kg/m?) 13,08 24,24 18,49+2,59
Steroid kullanim siiresi (ay) \ 1 110 40,81+30,69
Gece moldu kullanim siiresi (ay) 5 108 29,08+27,81
n %
Steroid kullanimi
Evet 48 85,7
Hayir 8 14,3
Gece moldu kullanimi
Evet 35 62,5
Hayr 21 37,5

Brooke Alt Ekstremite
Fonksiyonel Siniflandirma

Skalast
Seviye 1 31 55,4
Seviye 2 19 33,9
Seviye 3 5 8,9
Seviye 4 0 0
Seviye 5 1 1,8
Seviye 6-10 0 0
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Tablo 4.2. Eklem limitasyonu sonuglari.

Limitasyon Derecesi Min Maks Ort+SS
(n=56)

Sag Ayak Bilegi 0 42 15,82+9,30
Sol Ayak Bilegi 0 40 15,67+9,45
Sag Diz Ekstansiyon 0 0 0

Sol Diz Ekstansiyon 0 0 0

Sag Kalca Fleksiyon 0 0 0

Sol Kalga Fleksiyon 0 0 0

4.2. DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olcegi Maddelerinin Belirlenmesi ve

Kapsam Gegerlilik Indeksinin Hesaplanmasina liskin Bulgular

Olgek; ayrmtili literatiir taramas1 ile DMD hastalarinin yiirilyiis 6zellikleri,
DMD ve pediatrik / eriskin norolojik hastalara 6zgii gelistirilen yiiriiyilis degerlendirme
Olcekleri ve noromuskiiler hastaliklara 6zgii gelistirilen 6l¢ekler ve 6lgek maddeleri
incelenerek ortak olarak bu degerlendirmelerde kullanilan ve DMD igin de yiiriiytisii
degerlendirmek icin kullanilabilecegi diistinlilen 13 maddeden olusturuldu. Ancak
sonrasinda karin ve sirtin (kifoz) kinetik/kinematik 6zellikleri ve yiiriime mesafesi
parametrelerinin dlcekten cikarilmasima karar verildi. Olgekten cikarilan maddeler
arasinda karin ve sirtin (kifoz) kinetik/kinematik 6zellikleri maddesi yliriiyiis sirasinda
degil de genel postiiral degisiklikler arasinda degerlendirilmis ve yiirlime mesafesinin
ise gelistirilen 6lgekte bulunmasina gerek olmadig: gortisiiyle ¢ikarildi.

Boylece 10 maddelik son hali ile 6l¢ek uzman gruba sunuldu. 10 kisiden olusan
uzman grubun Slcek maddelerini degerlendirmesine gére hesaplanan KGO ve KGI
sonuclar1 Tablo 4.3te verildi.

KGO; her bir madde i¢in olumlu (gerekli) yanit vermis uzman sayilar
toplaminin, toplam uzman sayisinin yarisina oraninin  bir eksigi olarak
hesaplanmaktadir. KGI ise maddelerin istatistiksel olarak anlamli olup olmadigimi
belirlemede kullanilan bir dlgiittiir. Uzman sayist 10 iken alfa yamilma diizeyinde

karsilastirilmas: gereken en kiigiik KGO tablo degeri 0.62’dir. Olgcek maddelerinin
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tamaminda KGO>0,62 oldugu i¢in tiim maddelerin 6l¢ekte kalmasinin gerekli oldugu

belirlendi. KGI>KGO oldugu i¢in dlgek istatistiksel acidan anlamli bulundu.

DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi’nin son hali Tablo 4.4’te gosterildi.

Tablo 4.3. Uzmanlarin maddeleri puanlamasi.

UZMAN NO
Olcek 1 2 g 4 5) 6 7 8 9 10 KGO
Maddeleri
1. Ayak 3 1 3 3 3 3 3 3 3 3  08*
2. Diz 3 3 3 3 3 3 1 3 3 3 08*
3. Kalca 3 3 3 3 3 3 3 3 3 3 1*
4.Lumbal 3 3 3 3 3 3 2 3 3 3 08*
Bolge
5. Govde 3 3 3 3 3 3 3 3 3 3 1*
6. Kol 3 3 3 3 3 3 3 3 3 3 1*
7. Bas 3 3 3 3 3 3 3 1 3 3  08*
8.Destek 3 3 3 3 3 3 3 3 3 3 1*
Yiizeyi
9.Yiiriiyiis 3 3 3 3 3 3 3 3 3 3 1*
Hiza
10. Adim 3 3 3 3 3 3 3 1 3 3 08*
Uzunlugu
KGI 0,90*

(KGO: Kapsam Gegerlik Oran1; KGI: Kapsam Gegerlik Indeksi; 3: Olgek maddesi gereklidir; 2: Olgek
maddesi yetersizdir; 1: Olgek maddesi gereksizdir).
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2

1

0

Topuk — taban - parmak

On ayak ve orta ayak

yere temas eder ancak

Sadece ©On ayak yere

temas ederek parmak

1. Ayak ucu yurir
topuk temasi olmadan | ucunda yiiriir
yurur
) ] Hiperekstansiyon Diz fleksiyon agis1 asir1
Diz fleksiyon- .
] ) goriilmez ama diz | azalmistir veya
2.Diz ekstansiyon acgilar . . )
] fleksiyon acis1 | hiperekstansiyon
normaldir.
azalmigtir goriiliir.
Kalgada hafif diizeyde | Kalgada asir1 diizeyde
ancak gozle goriilebilir | abduksiyon / internal
Uyluk orta hatta ve kalga .
] artmig abduksiyon /| rotasyon ve artmis
eklem fleksiyonu | . ]
3. Kal¢a ) internal rotasyon ve | fleksiyon vardir
normaldir )
kalca fleksiyonu vardir
4.Lumbal | Lumbal lordoz | Lumbal lordoz asiri
Lumbal lordoz normaldir o o
Bolge belirginlesmistir artmis
Govde lateral | Govde lateral
Govde lateral salinimlar
5. Govde ) salimimlarinda  gozle | salinimlarinda asiri
normaldir. -
goriilebilir artig vardir | artig vardir
Kollar gévde yaninda / | Kollar govde
Kollar gbvde yaninda ve | gerisinde  ve kol | gerisindedir ve kol
6. Kol normal hizda Thareket | hareketlerinde  gozle | hareketlerinde agiri
eder goriilebilir artis veya | artis veya azalma vardir
azalma vardir
) Basin anterior tiltinde | Basin anterior tiltinde
7. Bas Bas nétral pozisyondadir
hafif artig vardir asir1 artig vardir
8.Destek . | Destek yiizeyi hafif | Destek ylizeyi asir
Destek yiizeyi normaldir
Yiizeyi artmistir artmistir
9. 10m mesafeyi 6 | 10m mesafeyi 6-12 | 10m  mesafeyi 12
Yiiriiyiis | saniyeden kisa bir siirede | saniyede yiirliyebilir / | saniyeden uzun siirede
Hizn yiirliyebilir / kosabilir kosabilir yiirliyebilir /kosabilir
10. Adim | Adim uzunlugu | Adim uzunlugu hafif | Adim uzunlugu asir
Uzunlugu | normaldir azalmigtir azalmigtir
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4.3. DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olcegi’nin Olciit Gecerliligi ve

Kisiler Arasi ve Test-Tekrar Test Giivenirliginin Belirlenmesi

Calismamizda DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi’nin belirlenen
maddelerinin alt gruplarinin olup olmadigimmin belirlenmesinde faktér analizi
kullanildi. Olgek maddelerinin tek bir bilesen iizerine komponent yiiklerinin
toplanmast; dlgegin alt gruplarinin olmadigini, tek bir faktdre bagli olugunu ve dlgegin

tek boyutlu oldugunu gosterdi. Faktor analizi sonuglar1 Tablo 4.5°te verildi.

Tablo 4.5. DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi’nin Faktor Analizi.

Komponent 1
Madde 1 0,761
Madde 2 0,865
Madde 3 0,874
Madde 4 0,831
Madde 5 0,792
Madde 6 0,811
Madde 7 0,771
Madde 8 0,799
Madde 9 0,714
Madde 10 0,853

Maddelerin i¢ tutarliginin belirlenmesinde de Cronbach’s Alpha katsayisi
hesapland1 ve Cronbach’s Alpha katsayisinin 0,94 oldugu belirlendi. Cronbach’s
Alpha katsayis1 > 0,70 oldugu i¢in dlgekteki tiim maddelerin ayn1 kavramsal yapiy1
acikladigi, yanitlayicilarin 6lgek maddelerine verdikleri yanitlarin birbiriyle tutarli
oldugu ve gelistirilen testin gilivenilir oldugu saptandi. Maddeler aras1 iligki Tablo
4.6’da verildi.
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Olgegi’nin maddeler aras1 iliski

diizeyleri.
o
—i N o < Lo O M~ o] » —
(<3} (<3} (<3} [<B) (5} [<B) (5} [<B) (<5} [<B)
S S S g S g S g S g
S S S S S S S S S S
T T T T [ T [ [ [ [
P P P P = P = P > P
Maddel 1,00 059 055 059 0,64 055 052 057 052 0,60
Madde2 059 100 0,71 0,717 065 059 060 0,72 0,59 0,75
Madde3d 055 0,71 1,00 0,72 062 0,78 066 0,66 057 0,71
Madde4 059 0,71 0,72 100 058 0,69 0,64 059 048 0,64
Madde5 064 065 062 058 1,00 058 052 0,67 039 0,68
Madde6 055 059 0,78 069 058 100 062 054 054 0,62
Madde7 052 060 066 064 052 062 1,00 047 160 157
Madde8 057 0,72 066 059 067 054 047 100 050 0,67
Madde9 052 059 057 048 039 054 060 050 1,00 0,58
Madde 10 0,60 0,75 0,71 0,64 068 0,62 057 0,67 0,58 | 1,00
Cronbach’s Alpha : 0,94

Olgegin test-tekrar

test giivenirlik (intrarater reliability) ve kisiler arasi

giivenirlik (interrater reliability) analizi icin Smif I¢i Korelasyon Katsayisi ((Intraclass

Correlation Coefficient (ICC)) degeri hesaplandi ve her iki giivenirlik testinin de

ICC > 0,90 olarak miikemmel giivenirlikte oldugu belirlendi (Tablo 4.7).

Tablo 4.7. DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi nin test-tekrar test ve Kisiler arasi
giivenirlik katsayilari.

ICC %95 Giiven Araligi F Testi
Alt Ust Deger p
Kisiler aras1 giivenirlik 0,97 0,95 0,98 80,60 <0,01
(interrater reliability)
Test tekrar test 0,90 0,85 0,93 29,00 <0,01

giivenirlik (intarater

reliability)
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Test-tekrar test giivenirligin belirlenmesinde ayrica Bland-Altman plot grafigi
kullanild1 (Sekil 4.1.). Grafikte ayn1 degerlendiricinin 1 ay araliklarla DMD’de
Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi’ne verdigi puanlamalar arasindaki farklarin
ortalamasmin sifira yakin olmasi ve grafikte rastgele hatalar olmasi her iki

degerlendirmede benzer sonuglar elde edildigini gdstermektedir.

Bland-Altman FPlot

4 -
%95 given araligi: -0,12; 0,51

E @
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Ortalama

Sekil 4.1. DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi’nin test-tekrar test giivenirliginin
belirlenmesinde Bland-Altman grafigi.

DMD’de  Yiiriiylis Degerlendirme  Olgegi’nin  6lgiit  gegerliliginin
belirlenmesinde Olgegin total puanlamasi ile DMD’de gegerli giivenilir olan MFM
(D1, D2, D3 ve toplam), 6 DYT ve GAITRIite verileri ile iligkileri analiz edildi.
DMD’de Yiirilyiis Degerlendirme Olgegi ile MFM-D1 ve MFM-toplam puanlari
arasinda pozitif yonde miikemmel, 6 DYT ile pozitif yonde ¢ok iyi, MFM-D2 ve
MFM-D3 arasinda ise pozitif yonde orta diizeyde korelasyon oldugu belirlendi.
Ayirica GAITRIte parametrelerinden yiiriiyiis hizi ve adim uzunlugu parametreleri ile
pozitif yonde orta, destek yiizeyi ile negatif yonde ¢ok iyi diizeyde iliski oldugu
gbzlendi (Tablo 4.8).
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Tablo 4.8. DMD Yiiriiyiis Degerlendirme Olcegi’nin 6lgiit gecerliliginin belirlenmesi.

DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi (0-20)

(OrtzSS: 12,37+5,26)

Ort£SS r p
MFM-D1 (0-100) 66,20+20,54 0,80 <0,01*
MFM-D2 (0-100) 95,97+3,34 0,44 <0,01*
MFM-D3 (0-100) 95,79+4,83 0,53 <0,01*
MFEM-Toplam puan (0-100)  82,32+14,72 0,78 <0,01*
6DYT (m) 372,39+91,02 0,71 <0,01*
Yiirityiis Hizi (cm/sn) 88,33+19,46 0,50 <0,01*
Adim Uzunlugu (¢cm) 43,34+723 0,56 <0,01*
Destek Yiizeyi (cm) 14,12+5,76 -0,70 <0,01*

MFM:Motor Fonksiyon Olgegi; oturma ve transferler (D1), proksimal/aksiyal (D2) ve distal (D3);
6DYT: 6 Dakika Yiiriime Testi); *p<0,05.

4.4. Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis

Siniflandirma Skalasi’min Gelistirilmesi

Calismamiza Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiirtliyilis Kalite ve Bagimsizligi
Siniflandirma Skalasi’nin gelistirilmesinde 69 DMD’li ¢cocuk dahil edildi. Dahil edilen

hastalarin demografik verileri Tablo 4.9’da, eklem limitasyonlar: ise Tablo 4.10°da

verilmistir.

Kalite ve Bagimsizhg:
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Tablo 4.9. Dahil edilen hastalarin demografik dzellikleri.

Demografik Ozellikler (n=69) Min  Maks Ort+SS
Yas (ay) 60 185 108+31,58
Boy (cm) 103 161 128,34+15,30
Viicut agirh@ (kg) 17 61 32,10+11,17
Viicut Kiitle Indeksi (kg/m?) 13,08 24,24 18,88+2,64
Steroid kullanim siiresi (ay) 1 110 45,47+30,91
Gece moldu kullanim siiresi (ay) 5 108 31,76+29,38
Tekerlekli sandalye kullanim siiresi (ay) 60 185 108+31,58
n %
Steroid kullanimi
Evet 59 85,5
Haywr 10 14,5
Gece moldu kullanimi
Evet 41 59,4
Hayir 28 40,6
Brooke Alt Ekstremite
Fonksiyonel Siniflandirma
Skalast
Seviye 1 31 449
Seviye 2 19 27,5
Seviye 3 5 7,2
Seviye 4 0 0
Seviye 5 1 1,4
Seviye 6 2 2,9
Seviye 7 0 0
Seviye 8 0 0
Seviye 9 11 15,9
Seviye 10 0 0
DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve
Bagumsizlig Siniflandirma
Skalast
Seviye 1 10 14,5
Seviye 2 23 33,3
Seviye 3 21 30,4
Seviye 4 4 58
Seviye 5 11 15,9
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Tablo 4.10. Calismaya dahil edilen hastalarin eklem limitasyonlari.

Limitasyon Derecesi (n=69) Min Maks Ort+SS
Sag Ayak Bilegi 0 55 20,63+13,86
Sol Ayak Bilegi 0 60 20,50+13,99
Sag Diz Ekstansiyon 0 90 6,85+19,04
Sol Diz Ekstansiyon 0 80 6,59+18,67
Sag Kalca Fleksiyon 0 30 1,10+5,02
Sol Kalca Fleksiyon 0 35 1,61+6,82

4.5. DMD’de Yiiriyiis Kalite ve Bagimsizhigi Smiflandirma Skalasinin
Maddelerinin  Belirlenmesi ve Kapsam Gegerlilik Indeksinin

Hesaplanmasina iliskin Bulgular

DMD’de Yiiriiylis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalas;; DMD’de
yirime fonksiyonu, DMD’ye ve diger pediatrik hastaliklara 6zgii fonksiyonel
siiflandirma skalalar1 konularinda ayrintili literatiir taramasi yapilarak 7 basamakta
siiflandirildi. Daha sonra skala tizerinde 5 kez versiyon ¢aligmasi yapilarak 2 madde
birlestirildi ve 6 seviyeye karar verilerek uzman grubun goriisiine sunuldu. Uzman
grup DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi i¢in olusturulan grup ile ayniydi ve yine
10 kisiden olusmaktaydi. Uzman grubun 6lgek maddelerini gerekli, gereksiz veya
yetersiz seklinde puanlamasina ait veriler Tablo 4.11°da gosterilmistir. Uzman sayisi
10 iken alfa yanilma diizeyinde karsilagtirilmasi gereken en kiiciik KGO tablo
degerinin 0,62 oldugu bilinmektedir. Seviye 6’'nin KGO < 0,62 oldugu i¢in dlgekten
cikarilmas1 gerektiginden Seviye 6 wuzman goriisleri dogrultusunda yeniden
diizenlenerek Seviye 5 ile birlestirildi. Ayrica diger maddelere de uzman gorisleri
dogrultusunda diizenlemeler yapilarak yeniden KGO ve KGI degerleri hesapland:
(Tablo 4.12). ikinci gdriismeden sonraki lcek maddelerinin tamaminda KGO > 0,62
oldugu icin tiim maddelerin dlgekte kalmasina karar verildi. KGI>KGO oldugu i¢in

Olgek istatistiksel agidan anlamli bulundu.
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Tablo 4.11. Uzmanlarin ilk gériisme sonrast maddeleri puanlamas.

UZMAN NO
Skala 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 KGO
Basamaklan
Seviye 1 3 3 3 3 3 3 3 3 3 3 1*
Seviye 2 3 3 3 3 3 3 2 3 3 3 08*
Seviye 3 3 3 3 3 3 3 2 3 3 3 1*
Seviye 4 3 3 3 3 3 3 2 3 3 3 08*
Seviye 5 3 3 3 3 3 3 2 3 3 3  0,8*
Seviye 6 3 3 3 3 3 3 1 1 3 3 06
KGI 0,83

(KGO:Kapsam Gegerlik Orani; KGI: Kapsam Gegerlik indeksi; 3: Olgek maddesi gereklidir; 2 : Olgek
maddesi yetersizdir; 1: Olgek maddesi gereksizdir).

Tablo 4.12. Uzmanlarn ikinci gériisme sonrasi maddeleri yeniden puanlamasi

UZMAN NO
Skala 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 KGO
Basamaklari
Seviye 1 3 3 3 3 3 3 3 3 3 3 1*
Seviye 2 3 3 3 3 3 3 3 3 3 |3 1*
Seviye 3 3 3 3 3 3 3 3 3 3 3 1*
Seviye 4 3 3 3 3 3 3 3 3 3 3 1*
Seviye 5 3 3 3 3 3 3 1 3 3 3  0,8*
KGI 0,96*

KGO: Kapsam Gegerlik Oran1; KGI: Kapsam Gegerlik Indeksi; 3: Olgek maddesi gereklidir; 2 : Olgek
maddesi yetersizdir; 1: Olgek maddesi gereksizdir).

DMD’de Yiirliylis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalasi’nin son hali
Tablo 4.13te gosterildigi gibidir.



Tablo 4.13. DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizlig1 Siniflandirma Skalast.

Seviye 1. Hasta kompansasyon olmadan yiiriir.

Seviye 2. Hasta minimal kompansasyon ile bagimsiz yiiriir.

Seviye 3. Hasta asir1 kompansasyon ile bagimsiz yiiriir.

Seviye 4. Hasta yardim alarak 10 metreden daha fazla mesafeyi yiiriir.

Seviye 5. Hasta yiiriiyemez.
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Seviye Siniflama Aciklama
1 Hasta kompansasyon | Hastanin yiiriiyiisiinde normalden sapma yoktur.
olmadan yiiriir.
Hasta;
e direkt taban temasi,
e hafif artmig/azalmis kol ve gdvde
Hasta minimal salinimlari,
2 kompansasyon ile bagimsiz e hafif lumbal lordoz,
yurdr. e hafif artrms kalga fleksiyonu / internal
rotasyon / kalga abduksiyonu,
o gbzle goriilebilir diizeyde azalmig
yiiriiyiis hiz
kompansasyonlarindan en az birini
gostererek yliriir.
Hasta;
e tamamen parmak ucu,
e agsir1 artmig / azalmig kol ve govde
Hasta asir1 kompansasyon salimimlari,
3 ile bagimsiz yiirir. e agsir1 artmis lumbar lordoz,

e asi1 artmis kalca fleksiyonu/ internal
rotasyon / kal¢a abduksiyonu,
e agir1 azalmig yiiriiyiis hizi,
kompansasyonlarindan  en
gostererek yiriir.

az birini

10
fazla

Hasta yardim alarak
4 metreden daha
mesafeyi ylriir.

Hasta belirgin kompansasyon ile;
e Dbir yerden (duvar, masa kenar1 vb) veya
e bir cihazdan (uzun yiiriime cihazi, KAFO
vb) tam veya kismi destek alarak 10
metreden daha fazla mesafeyi yiiriir.

5 Hasta yiirliyemez

Hasta;

e Dbir yerden (duvar, masa kenar1 vb) veya

e  Dir cihazdan (uzun yiiriime cihazi, KAFO
vb) tam destek alarak 10 metreden daha
kisa mesafeyi yiiriiyebilir veya

e Dbir baskas1 tarafindan ayakta durma
pozisyonuna getirilemez veya ayakta
durmada pozisyonlansa bile yiirilyemez.
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4.6. DMD’de Yiirilyiis Kalite ve Bagimsizhigi Simiflandirma Skalasi’nin

Olciit Gecerliligi ve Kisiler Arasi ve Test-Tekrar Test Giivenirliginin

Belirlenmesi

DMD’de Yiiriiylis Kalite ve Bagimsizligi Smiflandirma Skalasi’nin Test-

Tekrar Test giivenirliginin (intrarater reliability) belirlenmesinde Agirlikli Kappa

(Weighted Kappa) analizine gore Kappa degerinin sansa bagli olmadan miikemmel bir

uyuma sahip oldugu belirlendi. (K: 0,92; p<0,01; K>0,80) Kappa analizi ve aym

degerlendiricinin bir ay araliklarla skala basamaklarini belirlemesine ait ¢apraz tablo

Tablo 4.14°de gosterilmistir.

Tablo 4.14. Aym degerlendiricinin bir ay araliklarla skala basamaklarini

degerlendirmesi.
Bir ay sonraki 2. degerlendirme Total
Seviyel | Seviye2 Seviye3 | Seviye4 Seviyeb5
— n 8 2 0 0 0 10
(5}
;‘ % %80 %20 %0,0 %0,0 %0,0 %100
oy
o~ n 0 22 1 0 0 23
()
;‘ % %0,0 %95,7 %4,3 %0,0 %0,0 %100
@ @
=
-_‘g n 0 1 20 0 0 21
= (92
= S % %0,0 %4,8 %95,2 %0,0 %0,0 %100
a
M| o n 0 0 0 4 0 4
o
E %0,0 %0,0 %0,0 %100 %0,0 %100
&
o n 0 0 0 0 11 11
> % %0,0 %0,0 %0,0 %0,0 %100 | %100
&
Total n 8 25 21 4 11 69
% %11,6 %36,2 %30,4 %5,8 %159 | %100
K P
0,92 <0,01
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DMD’de Yiiriiylis Kalite Ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalasi’nin kisiler

arast giivenirligi (interrater reliability) i¢in 3 degerlendiricinin skorlamasinin

karsilastirmasinda; 1. ve 2. degerlendiricinin ¢apraz tablosu Tablo 4.15°te, 1. ve 3.

degerlendiricinin ¢apraz toblosu Tablo 4.16’da ve 2. ve 3. degerlendiricinin ¢apraz

tablosu Tablo 4.17°de gosterilmistir. Fleiss Kappa analizine gore degerlendiriciler

aras1 uyumun miikemmel diizeyde oldugu belirlendi (K: 0,81; p<0,01; K>0,80).

Tablo 4.15. Birinci ve ikinci degerlendiricinin skala basamaklarini degerlendirmesi.

P degerlendiricinin skala basamaklarmm Total
degerlendirmesi
seviye 1 | seviye2 @seviye3 | seviyed @ seviyeb5
o N 6 4 0 0 0 10
(D]
> S— R
= = % %60 %40 %0,0 %0,0 %0,0 %100
= »
]
= ~ | N 0 22 1 0 0 23
g ©
>
§ > % %0,0 %95,7 %4,3 %0,0 %0,0 %100
= wn
%‘ o | N 0 0 21 0 0 21
3
E FARL %0,0 %0,0 %100 %0,0 %0,0 %100
- n
(2}
£ n 0 0 1 3 0 4
5 3
2 >
= g S % %0,0 %0,0 %25 %75 0.0% %100
& = P
S E o on 0 0 0 0 11 11
E 5 2
E 80 S % %0,0 %0,0 %0,0 %0,0 %100 %100
R - 3
Total n 6 26 23 3 11 69
% %8,7 %37,7 %33,3 %4,3 %159 | %100
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Tablo 4.16. Birinci ve tigiincii degerlendiricinin skala basamaklarini degerlendirmesi.

Seviye 1 Seviye 3 Seviye 5

%0,0 %0,0
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Tablo 4.17. ikinci ve iigiincii degerlendiricinin skala basamaklarini degerlendirmesi.

3. degerlendiricinin  skala  basamaklarim Total

degerlendirmesi

seviye 1l | seviye2 seviye3 | seviye4d seviyeb

= o N[ 5 1 0 0 0 6
= 2
= 05) %  %83,3 %16,7 %0,0 90,0 %0,0 %100
(] n
§ ~ N 4 21 1 0 0 26
2 2

c% % %154 %80,8 %3,8 %0,0 %0,0 %100
« (7]
S ™ n 0 6 17 0 0 23
@ ()

> | ] | S
= c% % %0,0 %26,1 %73,9 %0,0 %0,0 | %100
o (7]
=
3 < N 0 0 0 3 0 3
e <)
g5 2 > - e — -
5 E 3 % %0,0 %0,0 %0,0 %2100 %0,0 | %100
i
% OE 5 N 0 0 0 0 11 11
® =g | | I - e
T GSJ % %0,0 %0,0 %0,0 %0,0 %100 | %100
aN T n
Total n 9 28 18 3 11 69

% %13 %40,6 %26,1 %4,3 %159 %100

Tablo 4.18. DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizligi Simiflandirma Skalasi’nin
degerlendiriciler aras1 kappa degeri.

DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Kappa Z P
Bagimsizlig1 Siniflandirma Skalasi
Seviye 1 0,76 10,460 <0,01
Seviye 2 0,83 10,520 <0,01
Seviye 3 0,87 11,737 <0,01
Seviye 4 0,90 12,876 <0,01
Seviye 5 1,00 14,387 <0,01

Degerlendiriciler arasi uyum 0,81 10,460 <0,01
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DMD’de Yiiriiylis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalasi’nin 6lgiit
gecerliliginin belirlenmesinde skala basamaklar1 ile DMD’de gecerli giivenilir olan
MFM (D1, D2, D3 ve toplam skor) ve Brooke Alt Ekstremite Fonksiyonel
Siiflandirma Skalasi’nin iliskileri analiz edildi (Tablo 4.19). DMD’de Yiiriiyiis Kalite
ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalasi ile BAEFSS ile pozitif yonde miikemmel,
MFM-D1 ve MFM toplam puanlar arasinda negatif yonde miikemmel, MFM-D2 ve
MFM-D3 arasinda ise negatif yonde iyi diizeyde iliski oldugu belirlendi.

Tablo 4.19. DMD’de Yiiriiylis Kalite ve Bagimsizligi Smiflandirma Skalasi’nin 6lgiit
gecerliliginin belirlenmesi.

DMD’de Yiirilyiis Kalite ve Bagimsizhig:

Siniflandirma Skalasi

n=69 Ort£SS r p

BAEFSS (1-10) 2,89+2.87 0,82 <0.01*
MFM-D1 (0-100) 54,65+30,51 -0,85 <0.01*
MFM-D2 (0-100) 91,94+11,40 -0,62 <0.01*
MFM-D3 (0-100) 94,03+6,08 -0,69 <0.01*
MFM-Toplam Skor (0-100) 76,00+19,07 -0,81 <0.01*

(BAEFSS: Brooke Alt Ekstremite Fonksiyonel Siniflandirma Skalasi; MFM: Motor Fonksiyon Olgegi;
oturma ve transferler (D1), proksimal/aksiyal (D2) ve distal (D3); *p<0,05).
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5. TARTISMA

Yiirtiylis bozuklugu DMD’li hastalarda hastaligin belirtilerinin gozlenmeye
basladig ilk donemden itibaren gbze carpan ve hastalarin fonksiyonel durumunu
etkileyen en onemli semptomlardandir. Hastaligin ilerleyisi ile birlikte yiirtiytisteki
kompansatuar hareketlerin de belirginlestigi bilinmektedir (22, 90). DMD’de
hedeflenen tedavilerdeki temel amag¢ c¢ogunlukla ambulasyonun devamliligini
saglamak oldugundan c¢alismalar ¢ogunlukla bu konuya odaklanmis olup,
ambulasyonun devaminda c¢ocugun kullandigi kompansatuar paternler, yiiriiylisiin
kalitesi veya bagimsizliginin degerlendirildigi caligmalar yetersizdir. DMD’de
yiirliylis parametrelerindeki degisikliklerin ve tedavi etkinliklerinin belirlendigi
calismalarda kullanilan yontemlere bakildiginda ve hastalarin kendilerine 6zgii bir
yiirliylis paternine sahip oldugu goz Oniine alindiginda hastaliga spesifik yiiriiyiis
degerlendirme Olceklerine ihtiya¢ bulunmaktadir. Bu ¢alisma ile DMD’li hastalarin
yiirliylislinlin her bir viicut bolimiinlin ayr1 ayr1 kinetik 6zelliginin ve yiirliylisiin
zaman-mesafe karakteristiklerinin bu hastaliktaki 6zelligine gore kademeli olarak
degerlendirildigi kapsam ve yapisal gegerliligi milkemmel diizeyde, kisiler arasi ve
test tekrar test glivenirliligi mitkkemmel, 6lgiit gecerliligi orta-miikemmel diizeyde olan
Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi gelistirildi. Ayrica
hastaliktaki deviasyonlarin, yiiriiylisiin kalitesinin ve bagimsizligmin 5 seviyede
belirlendigi kapsam gecerliligi milkemmel diizeyde, kisiler aras1 ve test tekrar test
giivenirliligi miikemmel, 6l¢iit gecerliligi iyi-miikemmel olan Duchenne Muskiiler
Distrofi’de Yiiriiylis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalast gelistirildi. Bu
siiflandirma skalasi DMD’de sadece yiiriiylise odaklanarak gelistirilmis tek
siniflandirma skalasi olup klinikte DMD’de calisan saglik profesyonellerine ¢ocugun
yiirliyiisiinii temel alarak tedavi plani olusturma, yakin ve uzak tedavi hedeflerini
belirleme ve tedavi sonuglarinin  degerlendirilmesinde yardimci olacagi

distiniilmektedir.

DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olcegi ve Kalite ve Bagimsizlik

Skalasiin Gelistirilmesi

Calismamizda madde havuzu olusturulurken yapilan ayrintili literatiir taramasi

ile DMD’li hastalarda yapilan yiirliylis analiz ¢aligmalar1 ve bu calismalarda siklikla
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bildirilen kompansasyonlarin neler oldugu incelendi. Bu caligsmalarda yiiriiyiis
analizlerinin yliriiyiis laboratuvarlari, dinamik EMG bulgulari, yiirliylis sirasinda
govdeye yerlestirilen sensorler, bilgisayar temelli video hareket analiz sistemleri ve
pudrali zemin yontemi ile yapildigi belirlendi (11, 12, 20-22, 120). Ayrica DMD’ye
0zgii/6zgli olmayan yiiriiylis skalalar1 incelendiginde ise DMD’ye 6zgii Functional
Evaluation Scale for Duchenne Muscular Dystrophy, Gait Domain (FES-DMD-GD)
skalas1 bulunmaktadir. Bu skala; 3 ana baglikta (durus fazi, sallanma faz1 ve genel
kompansatuar hareketler) yiirliylisii degerlendirmektedir. Skala maddeleri viicut
boliimlerinden kalga, diz ve ayak bileginin yiiriiylisiin her fazindaki durumunu ve
genel kompansatuar hareketler bagligi ile destek yiizeyi, govde, alt ve iist ekstremite
dagilimi, bas ve tist ekstremite hareketlerini icermektedir. Ancak bu dlgekte bir viicut
boliimiindeki kompansasyonun yiiriiyiisiin tiim fazlarinda ayr1 ayr1 degerlendirilmesi
gerekmektedir. Ornegin ayak bilegi, diz ve kal¢a eklemleri durus fazinmn 6 alt
basliginda (ilk temas, taban temasi, orta durus fazi, itme fazi, parmak kalkis faz1) ve
sallanma fazinin 3 alt bashiginda (erken salinim, salinim ortasi, salinim sonu)
degerlendirilmektedir (19). DMD’de yiiriiyiis degerlendirmeleriyle ilgili yapilan
caligmalarda kullanilan diger bir O6l¢ek ise normal yiiriiylise gore patolojilerin
derecesini 6lgmek i¢in gelistirilen Gait Deviation Index (GDI)’tir (90, 92). Bu 6l¢ek;
yiiriiyiise ait 15 6zelligin saglikli cocuklardan olusan bir kontrol grubuna gére sapma
indeksini tanimlamaktadir. GDI skalasinin total skoru ne kadar diisiikse, normal
yiirliylisten sapmanin biiyiikliigii o kadar biiylik olur. GDI, 9 kinematik parametreye
dayali olarak belirlenmektedir; bunlar, her {i¢ diizlemde pelvis ve kalga hareket
aciklig, diz fleksiyon ve ekstansiyonu, ayak bilegi dorsifleksiyon ve plantar fleksiyon
ve ayak progresyonudur. GDI degerleri, Schwartz ve Rozumalski tarafindan
gelistirilen Excel elektronik tablosu kullanilarak hesaplanmaktadir (91).

Bu analiz yontemleriyle yapilan c¢alismalar sonucunda, Sutherland ve
arkadaglar1 (10) ekstansor kaslarin zayifligiyla gelisen govdenin hiperlordozu ve
zayiflayan diz ekstansor kaslarini kompanse edebilmek icin ayak bileginde olusan
plantar fleksiyondan bahsederken, D’angelo ve ark. (11) ylrlyiis analiz
laboratuvarinda yaptig1 calismada DMD’li ¢ocuklarin benzer yastaki saglikli
cocuklara kiyasla adim uzunluklarinin daha kisa ve adim genisliginin daha fazla

oldugunu, ancak kadans ve yiiriiyiis hiz1 gibi diger zaman mesafe karakteristiklerinin
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benzer oldugunu, kinetik/kinematik analizde ise DMD’li hastalarin anterior pelvik
tiltlerinin arttigini, kalgcanin sallanma fazinda daha fazla fleksiyon ve abduksiyonda
oldugu, diz fleksiyon agilarinin azaldig1 bazi1 ¢ocuklarin dizlerinin hiperekstansiyonda
oldugunu ve ayak bileklerinin asir1 plantar fleksiyonda oldugunu bildirmislerdir. Yine
bir bagka calismada yiirliylis analiz laboratuvarindaki hareket analiz sistemleri
verilerine gore DMD’li ¢cocuklarin saglikli ¢cocuklara kiyasla kadanslarinda artig, adim
uzunlugunda azalma, kalca osilasyonu, kalca fleksiyonu ve ayak bilegi plantar
fleksiyonunda da artis oldugu bildirilmistir (20).

Bu sebeple DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi ve DMD’de Yiiriiyiis
Kalite ve Bagimsizligi Smiflandirma Skalasi’nin planlanma agamasinda maddeler
olusturulurken; mevcut  ylriiyiis calismalarinda  DMD’li  c¢ocuklarda
kompansasyonlarin hangi viicut boliimlerinde nasil ifade edildigine, gelistirilen
yiirliylis degerlendirme olgeklerinde kullanilan yiiriiyiis parametrelerine ve Olgek
maddeleri incelenerek gelistirilmesi planlanan 6l¢egin 6zellikleri ve i¢inde bulunmasi
gereken maddelerin neler olmasi gerektigine karar verilerek 13 madde belirlendi.
Ancak uzman gruba sunulmadan 6nce yapilan incelemeler ile karin, sirt ve kalga
salimimlari gikartilarak 10 madde ile uzman gruba sunulmasina karar verildi. Ornegin
GDI gibi bir 6lgekte kullanilan yiiriiylis parametreleri diger yiiriiylise ait 6l¢ekler gibi
calismamiza 151k tutsa da, yiirliylisiin normalden sapmasini belirlemeye yoneliktir.
Ancak biz calismamizda gelistirmeyi planladigimiz bu iki 6l¢ek ve skalada DMD’li
cocuklarin normalden sapan Ozelliklerinin yami sira yiiriiyiis 6zellikleri acisindan
birbirlerinden farkliligini, hastaligin ilerleyisiyle birlikte her bir ¢ocugun hangi
yiiriiyiis parametresinin hangi viicut bolgesinde ve ne kadar degistigini ve ¢ocuklarin
yiirliylis  0zelliklerini  bagimsiz/kismen yardimli/tamamen yardimli oldugunu
belirleyebilecek Olgekler gelistirmeyi amagladik. Ayrica bu alanda farkli deneyim
siiresi olan fizyoterapistlerin bakis agis1 ile literatiirdeki bircok degerlendirme
yonteminin uygulama zorluklar dikkate alindiginda bu skalalarin klinikte kolay ve
kisa siirede uygulanabilir olmasina 6zen gosterildi. Buna ek olarak yiiriiyiisii
degerlendirirken ara basamaklar1 fazla olan diger pek ¢ok skalada oldugu gibi, DMD
gibi cabuk yorulan ve yaptigi aktivitenin oOzellikleri hizla degisen hastalarda
degerlendirme agisindan yorgunluk oOnemli bir zorluk olusturmakta, ayrintili

parametreleri degerlendirebilmek icin aktivite birkag kez tekrar edildiginde bu durum
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yapilan degerlendirmenin giivenirligini olumsuz etkileyebilmektedir. Bu nedenle
gelistirdigimiz yiiriiylis degerlendirme 6lgeginde 6l¢cek maddelerinin puanlamasinda
ayrintili gézlem gerektiren, puanlamasi zor olabilecek bir puanlamadan kaginilarak,
DMD’de kullanilan NSAA, MFM ve Hammersmith Functional Motor Scale (HMFS)
gibi Olceklere benzer sekilde kompansasyon miktarina gére puanlanacak sekilde
oOlusturuldu. Boylece DMD’ye ait literatiirde bahsedilen yiiriiylisiin kompansatuar
ozellikleri 2,1,0 seklinde puanlanacak, 2’den 0’a dogru kompansasyonun daha
belirginlestigini gosterebilecek gdzlemsel bir dlgek gelistirildi.

DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi’nin gelistirilmesinde 10 uzmandan
alan gorisler; belirlenen tiim parametrelerin yiiriiyiisii degerlendirmek i¢in uygun
oldugunu gosterdi. Yine ayni uzmanlara DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizligi
Siniflandirma Skalasi’nin gelistirilme asamasindaki ilk gériismede Seviye 5’te “Hasta
belirgin kompansasyon ile ve yardim alarak 10 metreden daha kisa mesafeyi yiiriir”
ve Seviye 6’da “yiirliyemez” maddesi sunuldu. Ancak uzman goriisleri DMD’ye 6zgii
gelistirilen baz1 dlgeklerde bir hastanin yardim alarak bir fonksiyonu tamamlamasinin
genellikle “yapilamaz” olarak kabul edildigini, yine ambulasyonun degerlendirildigi
NSAA skalasinin uygulanmast i¢in hastanin en az 10m yiiriiyebiliyor olmasi gerektigi
ve literatiirde DMD’li bir hastanin ambule olarak kabul edilebilmesi i¢in en az 10m
yiiriiyebiliyor olmas1 gerektigi ifade edilerek Seviye 5 ve Seviye 6’nin ayn1 durumu
yansittig1 ve iki maddenin birlestirilmesi gerektigi ortaya koyuldu. Boylece Seviye 6
ve Seviye 5 maddeleri birlestirilerek “Hasta; bir yerden (duvar, masa kenar1 vb) veya
bir cthazdan (uzun yiiriime cihazi, KAFO vb) tam destek alarak bile 10 metreden daha
kisa mesafeyi yiiriiyebilir veya bir bagkasi tarafindan ayakta durma pozisyonuna
getirilemez veya ayakta durmada pozisyonlansa bile yiirliyemez” seklinde diizenlendi.
Béylece ikinci goriisme sonrasinda DMD’de Yiirilyiis Degerlendirme Olgegi’nde
0,90; DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizlig1 Smiflandirma Skalasi’nda 0,96 KGI
degeri ile her iki Olcegin kapsam agisindan yiirliylisii degerlendirebilecek olcekler
oldugu ve her iki dlgegin KGI degerinin istatistiksel agidan anlamli ve yiiksek oldugu
belirlendi.

Olgek gelistirme calismalarinda yapisal gegerliligin saglanmasinda siklikla
aciklayic1 faktor analizi kullanilmaktadir. Agiklayici faktor analizi, arastirmacinin

belirledigi kavramlarin bilesenlerinin ortaya ¢ikarilmasinda kullanilmaktadir. Faktor
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yiikii ise gozlenen degiskenlerin bagli olduklari faktor ile iliskisini ortaya koymaktadir
(129). DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi’ne uygulanan agiklayici faktor analizi
ile 6lgek maddelerinin tek bir bilesen iizerinde toplandigi ve dlgegin tek boyutlu
oldugu gosterildi. Ayrica maddelerin i¢ tutarliligi incelendiginde Cronbach’s Alfa
katsayist 0,94’liikk bir deger ile maddelerin ayni kavramsal yapiy1 acikladigini,
yanitlayicilarin 6l¢ek maddelerine verdikleri yanitlarin birbiriyle tutarli ve gelistirilen
testin glivenilir oldugunu gosterdi. Yine 6l¢egin ayn1 degerlendirici tarafindan tekrarh
uygulamalarinda veya farkli degerlendiricilerin birbirinden bagimsiz olarak
uygulamalarinda benzer sonuglari yansitip yansitmadiginin belirlenmesinde kullanilan
ICC degerleri iki durumda da ICC>0,90 olarak miikemmel giivenirlilige sahip
oldugunu gosterdi. DMD’ye 6zgii 6lceklerin gelistirilme asamalar1 incelendiginde
MFM o6lgeginin ICC degerinin 0,96-0,99 ile (84), NSAA 6lgeginin 0,95 (130), FES-
DMD-GD’nin 0,98 (19); DMD’de sandalyeye oturma ve sandalyeden kalkmayi
degerlendirmek icin gelistirilen Sitting and Standing From the Chair for Duchenne
Muscular Dystrophy skalasinin ICC degeri 0,89-0,93 (131) oldugu goriilmiistiir. Bu
yonil ile gelistirdigimiz yiirliylis 6l¢ceginin bu alanda kullanilan diger farkli 6l¢eklere
benzer sekilde miikemmel giivenilirlige sahip oldugu gosterilmistir. Boylece DMD’de
Yiiriiyiis Degerlendirme Olcegi’nin de mevcut Slgeklerle kiyaslandiginda benzer
sekilde puanlayict i¢i ve puanlayicilar arast benzer giivenilirlikte oldugu gosterildi.
Giivenilirlik testleri, bir degerlendirme aract gelistirme siirecinin ilk adimini
olusturmaktadir ve olumlu sonuglar gosterilirse, bu degerlendirme aracinin giivenilir
veriler iiretmeye yetecek kadar iyi oldugu diisiiniilebilir. Boylece DMD’de Yiiriiyiis
Degerlendirme Olgegi’nin farkli klinik merkezlerde veya arastirmalarda ve tekrarli
Olciimlerde giivenle kullanilabilecegi diisliniilmektedir. Bu alanda ¢alisan
fizyoterapistlerin giivenle kullanabilecegi yeni bir test bataryasini iilkemizde bu alana
oncii olan bir kurum ve iinitede gelistirmis olmak bizim i¢in degerli bir tirtindiir.
Olgiit gecerliligi; daha 6nceki ¢alismalarda gegerliligi kabul gormiis bir lgme
aract ile gegerliligi calisilan Olgme aracinin Olglimleri arasindaki iligkidir.
Calismamizda DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi’nin dlgiit gecerliligini
belirlemede 6l¢egin, MFM, 6DYT ve GAITRIte verileri (ylirliylis hizi, adim uzunlugu
ve destek ylizeyi) ile iligkisi analiz edildi. Bu analizler ile belirlenen Olgege gore

6l¢egimizin orta-miikkemmel diizeyde gecerliligi oldugu belirlendi.
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Noromuskiiler hastaliklara 6zgii gelistirilen MFM 0Glgegi ambule ve non
ambule DMD’li hastalarda klinikte ve akademik ¢alismalarda siklikla
kullanilmaktadir. Bu 6l¢ek ¢cogunlukla genel motor fonksiyonlar hakkinda bilgi verse
de yiiriiylise ait veya ayakta durma aktiviteleri de icermektedir. Bu 0&lgekte
degerlendirilen 32 parametre arasindan yiiriiylise ait maddeleri; topuklar tizerinde
yiirlime, bir ¢izgi {lizerinde yiliriime ve kosma parametrelerinin puanlanabilmesini
saglamaktadir. DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi ile uyumu incelendiginde,
ayakta durma ve transferleri kapsayan (D1) bdlimii ve MFM’in total puaninin
miikkemmel, aksiyal ve proksimal motor fonksiyon (D2) ve distal motor fonksiyon
(D3) boliimlerinin orta diizeyde iliskisi oldugu goriildii. MFM 6l¢eginin MFM-D1
boliimii, tamamen yliriiyiise dair maddeler icermese de ayakta durma pozisyonundaki
alt ekstremite fonksiyonlarin1 degerlendirdigi icin DMD’de Yiiriiylis Degerlendirme
Olgegi’'ndeki tiim alt ekstremite ve zaman mesafe karakteristiklerinin oldugu
parametreleri dogrudan etkileyebilir. Ancak MFM’in D2 ve D3 boéliimleri oturma ve
sirtlistli  pozisyonlardaki aksiyal/proksimal ve distal motor fonksiyonlari
degerlendirdigi i¢in gelistirdigimiz 6l¢cegin maddeleri icerisindeki bas, gévde ve kol
parametrelerini ile dogrudan, alt ekstremiteye yonelik ve yiirliylisiin zaman mesafe
karakteristiklerini kapsayan diger maddelerini ise dolayli yoldan etkileyebilir. Bu
sebeple MFM-D2 ve D3 puanlarinin DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi ile orta
diizeyde MFM-D1 ve MFM total puanlarinin ise miikkemmel diizeyde iligkili ¢itkmasi
gelistirdigimiz 6l¢egin dogru sonuglart yansittig: fikrini ortaya koymaktadir.

Yine DMD’de gegerli ve giivenilir olan hatta DMD degerlendirmelerinde altin
standart olarak kabul géren ve bir¢ok klinik ¢alismada en 6nemli sonug 6l¢iimlerinden
biri olan 6DYT, hastalarin 6 dakika siiresince yiirliidiigli mesafeyi belirlemektedir ve
DMD’de Yiirilyils Degerlendirme Olgegi ile ¢ok iyi diizeyde iliskili oldugu
gosterilmistir. 6DYT testinin DMD’li hastalarda klinik ve arastirmalardaki 6nemi
incelendiginde 6DY T nin ayn1 zamanda DMD hastalari icin dnemli bir prediktif faktor
oldugu goriilmektedir. Ornegin 6DYT’de 330’nin altinda yiiriiyen bir DMD’li
cocugun yaklasik 2 yil igerisinde ambulasyonunu kaybedebileceginin 6ngoriilebildigi
bildirilmektedir (77). Calismamizda DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi ile
iliskisi goz Oniine alindiginda ileriki caligmalar ile 6lgegimizin de benzer sonuglari

yansitabilecegi ve DMD’li hastalarda yiirliylisiin sadece mesafe agisindan degil her bir
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parametresinin degerlendirilmesinin dneminin agiga ¢ikabilecegi diisiiniilmektedir.
Ayrica DMD’de Gait Deviation Index ile belirlenen yiiriiyiis paterniyle fonksiyonun
(10m yiiriime ve 4 basamak ¢ikma siiresi, Gross Motor Fonksiyon Olgiimii) iliskisinin
incelendigi bir ¢alismada yiirliylis deviasyonlar1 arttikca fonksiyonlarin kotiilestigi
belirtilmistir (90). Calismamizda da 6DYT’nin DMD’li hastalarda en Onemli
performans testlerinden biri oldugu ve DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi ile
cok iyi diizeydeki iliskisi goz oOniine alindiginda benzer sonuglar ile daha az
kompansasyonla yiirliyen ¢ocuklarin daha uzun mesafe yiiriiyebildigi ve daha iyi
performansa sahip oldugu sonucuna varilabilir. Ancak bir DMD’li ¢ocugun
ambulasyonunu kaybedene kadarki siiregte yiiriiyiisiinii hangi kompansasyonlar1 daha
fazla arttirarak sagladigi veya her ¢ocugun gelistirdigi kompansasyonun digerlerine
benzer sekilde ve ayn1 viicut boliimleri izerinden olup olmadiginin arastirilmasi bunun
da ancak DMD’ye spesifik yiirliiylis degerlendirme oOlgekleri ile saglanabilecegi
disiiniilmektedir. Bu sebeple DMD’deki yiiriiyiisiin temel 6zellikleri dikkate alinarak
gelistirdigimiz  Olgeklerin  yliriiylis degerlendirmesinde gerekli olan ihtiyaci
karsilayabilecegi diistiniilmektedir.

Bu fonksiyon igerikli 6lgeklerin yani sira yiirliylis degerlendirmelerinde altin
standart kabul edilen ve yiiriiyiisiin zaman mesafe karakteristiklerini objektif yontemle
degerlendiren GAITRite sistem ile DMD’de Yiirilyiis Degerlendirme Olgegi’nden
alinan toplam puanin iliskisi icin GAITRIte verilerinden 6lgek maddelerimizde de yer
alan ylirliyiis hizi, destek yiizeyi ve adim uzunlugu maddeleri segildi. Bu maddelerden
yiiriiylis h1iz1 ve adim uzunlugu orta diizeyde, destek yiizeyi ise ¢ok iyi diizeyde
iliskiliydi. Bu veriler 6lgegimizin gegerliligini objektif olarak da gdstermektedir. Bu
analizler hastalarin erken donemdeki adim uzunlugu ve yiiriiylis hiz1 fazla olan
hastalarin DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi'nden daha yiiksek puan aldig,
hastaligin ilerleyen evrelerinde destek yiizeyi genisledik¢e dlgekten daha diisiik puan
aldigim1 gostermektedir. Boylece DMD’de Yiiriilyiis Degerlendirme Olgegi’nin dlgiit
gecerliligi objektif veriler ile de saglanmig oldu. Bu ¢alismada destek yiizeyi
parametresinin diger yiirliylis verilerine kiyasla daha yliksek iliskide olmasinin
sebebinin; her ne kadar kendi belirledikleri hizda yiirtimeleri istense de ¢ocuklarin bir
yiirliylis halis1 iizerindeki yiiriiyiisii sirasinda daha 1y1 yiirliyebildigini sergileme istegi

ile istemli olarak yiiriiylis hizim1 veya adim uzunlugunu kisa siireli arttirabilecegi,
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ancak destek yiizeyinin ¢ocuklarin farkinda olarak degistirebilecegi bir parametre
olmadigi, bu sebeple normal yiirliylisleri sirasindaki destek yiizeyi genisligine daha
yakin diizeyde bir kompansasyonla yliriiyebilmeleri olabilecegi diisiiniildii.

DMD’ye 6zgii gelistirilen mevcut tek yiiriiylis degerlendirme 6lgegi olan FES-
DMD-GD’nin 0lgiit gegerliliginin belirlenmesinde ¢ocuklarin yasit ve 10m ylirlime
stiresi ile iligkisi ile belirlenmis ve orta diizeyde iligkili oldugu belirlenmistir (r:0,47;
r:0,50 sirasiyla) (19). Ancak biz ¢alismamizda 10 m yiirlime/kosma siiresini 6lgek
maddesi olarak uyguladigimiz i¢in bu testi 6l¢iit gecerliliginde segmedik. Onun yerine
DMD’de altin standart olarak kabul edilen uyum gegerliligi belirlenmis 6DYT (77),
yine 6DYT testi (132, 133) gibi bir¢ok gegerlilik ¢alismasinda kullanilan MFM testi
(133, 134) ve yiiriiyiis degerlendirmelerinde altin standart kabul edilen ve objektif veri
saglayan GAITRite sistem verileri ile Ol¢iit gecerliligini belirledik. Bu ¢alismada
gelistirilen 6lgegin 3 farkli ve dnemli degerlendirme yontemi ile iliskilendirilmesi ve
iligki diizeylerinin oldukga yiiksek bulunmasi dlgegin farkli 6zellikleri olan 3 yontem
ile 6 DYT ile yilirime mesafesi, MFM ile motor fonksiyonlari, GAITRIte ile de
yuriiylisin zaman mesafe karakteristikleri ile iliskisinin ortaya konulmasi 6l¢egin
yiriyiisin farkli yonlerini degerlendirebilecegini ortaya koydu. Bu sonuglar
calismamizin sonunda gelistirilen degerlendirme aracinin ilerleyen caligmalarda
onemli sonug Slgiitlerine 151k tutabilecegini diisiindiirtmektedir.

DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizhigr Siniflandirma Skalas1 Sonug¢lar:

DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizlig1 Siniflandirma Skalasi ise oldukg¢a
yiiksek kapsam gecerlilik indeksi ile skalanin seviyeleri belirlendikten sonra 69 hasta
lizerinde uygulanmaya baslandi. Olgek her ne kadar yiiriiyebilen hastalarmn
yiirtiyiislerini kalite ve bagimsizlik acisindan simiflandirsa da igerdigi son seviyeden
(yiiriiyiimez) dolay1 non-ambule hastalar da (%15,9) ¢calismamiza dahil edildi. Olgege
ayn1 degerlendiricinin 1 ay sonra ayni hastalarin videolarni izleyerek verdigi
puanlama ile belirlenen test-tekrar test giivenirliginde mitkemmel uyum (0,92) oldugu
belirlendi. Test tekrar test uygulamasindaki uyumun en diisiik oldugu basamak Seviye
1’di (%80) ve ilk degerlendirmede Seviye 1 olarak belirlenen hastalarin %20’si ikinci
kez degerlendirildiginde Seviye 2 olarak belirlendi. Diger seviyelerde ise bu oranlar

daha diisiiktii. Ik degerlendirmede Seviye 2 olarak belirlenen hastalarin %4,31i ikinci
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kez degerlendirildiginde Seviye 3, seviye 3 olanlarinsa %4,8’1 seviye 2 olarak
belirlendi.

Ayni degerlendiricinin bir ay sonraki degerlendirmesinde ayni hastay1 farkl
seviyede belirledigi hasta grubu en fazla Seviye 1’deydi (%20). Bu farklilik Seviye
2’de %4,3 iken, Seviye 3’te %4,8°di. Bir hastanin yardim alarak 10m’den daha fazla
mesafeyi ylriiyebilmesinin veya yardim alarak 10m’den kisa mesafeyi
ylridigliniin/yiiriyemediginin ~ belirlenmesi ~ hastanin ~ kompansasyonlarinin
belirlenmesinden daha kolay oldugu icin Seviye 4 ve Seviye 5’teki uyumun %100
oldugu belirlendi. Degerlendiriciler aras1 uyum her bir seviyede incelendiginde ise en
yiilksek uyumun nonambule hastayr belirlemenin kolayligi dolayisiyla Seviye 5
(K:1,00) oldugu, bunu sirasiyla Seviye 4 (K:0,9), Seviye 3 (K:0,87), Seviye 2 (K:0,83)
ve Seviye 1 (K:0,76)’ in takip ettigi belirlendi. Degerlendiriciler arasi uyumun ise 0,81
Kappa degeri ile ¢ok iyi diizeyde oldugu gozlendi. Degerlendiricilerin hastaya uygun
skala basamagini belirlemesinde en biiyilk farkliik yine Seviye 1’in
belirlenmesindeydi. DMD’li bir hastanin DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizligi
Siniflandirma Skalasi’na gore Seviye 1 olarak belirlenmesi i¢in yiiriiylis sirasinda hig
kompansasyon gostermemesi goz Oniine alindiginda minimal bir kompansasyon ile
yirliylisii  Seviye 2°’de olacaglt i¢cin bu ayrimin yapilmast diger seviyelerin
belirlenmesine kiyasla daha zor olabilir. Skalanin degerlendiriciler arasi ve ayni
degerlendiricinin tekrarl testlerinde giivenirlik katsayisinin oldukga yiiksek olmasina
karsin, Seviye 1 ve 2 arasinda gozlenen farkin diigiik olmakla birlikte diger seviyelere
gore belirgin olmasiin degerlendiricinin kisisel bakis agisindan kaynaklanabilecegi
distinildii.

Manuel kas testinin DMD hastalarindaki test tekrar test giivenilirlik
caligmasinda her bir kas i¢in Kappa degeri 0,65-0,93 bulunurken (135), DMD’de
sandalyeye oturma ve sandalyeden kalkmayi degerlendirmek igin gelistirilen Sitting
and Standing From the Chair for Duchenne Muscular Dystrophy skalasinin giivenirlik
caligmasinda Kappa degerleri test tekrar test i¢in 0,88-0,99 iken; degerlendiriciler arasi
0,89-1,00 arasinda ¢ok iyi diizeyde giivenirlige (131), néromuskiiler hastalar igin
gelistirilen MFM 0l¢eginin Kappa degeri test tekrar test ve degerlendiriciler arasi
testlerde 0,81-0,94 arasinda degismekte (84) ve non-ambulatuar donemdeki DMD

hastalarmin fonksiyonel becerisinin degerlendirilmesi icin gelistirilen Egen
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Klassifikasyon 0l¢eginin degerlendiriciler arasi Kappa degeri 0,67-0,94 araligindaydi
(136). Calisgmamizda gelistirdigimiz DMD’de Yiriyis Kalite ve Bagimsizlig
Siiflandirma Skalasinin ise literatiirle benzer sekilde yiiksek giivenirlige sahip oldugu
gorildii. Boylece DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalasi’nin
tekrarlt 6l¢iimler i¢in uygun oldugu, cok merkezli klinik aragtirmalarda bile gilivenli
veriler saglayabilecegi ve ileriki ¢aligmalarda hastalarin ¢alismaya dahil edilme / dahil
edilmeme kriterlerinin belirlenmesinde veya tedavi etkinliklerini degerlendirmede
kullanilabilecegi diisiiniilmektedir.

DMD’de Yiiriiylis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalasi’nin 6lgiit
gecerliliginin belirlenmesinde néromuskiiler hastaliklar i¢in gelistirilmis, yiiriiyiisii ve
tim alt ekstremite fomksiyonlarini degerlendirebilen BAEFSS ve MFM o6l¢ekleri
kullanildi. Her iki 6lcek nonambule hastalar1 kapsayacak basamaklar igerdigi icin
DMD’de Yirlytis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalasi’nin son seviyesi
olarak belirlenen “yiirliyiimez” basamagini karsilayabilmesi ve BAEFSS bir¢ok
calismada ¢alismamiza benzer sekilde hastalarin dahil edilme kriterlerinde hastalarin
siniflandirilabilmesini saglayan bir skala olarak kullanilmasi agisindan 6nemliydi
(137).

BAEFSS alt ekstremite fonksiyonlarii, gelistirdigimiz DMD’de Yiriytis
Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalasi’na benzer sekilde siniflamaktadir ve
gelistirdigimiz 6lgekle de iligki diizeyi oldukca yiiksektir. BAEFSS hastanin bagimsiz
ve yardimla yiiriidiigiinii veya yiiriiyemedigini belirlemede iyi bir dlgek olmasina
ragmen hastanin bagimsiz yiiriiyiisii nasil sagladigini agiklamamaktadir.

BAEFSS ayrica DMD’de ambulasyonun fonksiyonel siniflandirmasina
yonelik olan Ambulatory Functional Classification of Duchenne Muscular Dystrophy
skalasinin da gegerliliginin belirlenmesinde kullanilmistir. AFCDMD; gelistirdigimiz
DMD’de Yiirtiyiis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalasi’na benzer sekilde 5
seviyeli bir skaladir ve ambulasyonu Seviye 1: normal hiz ve normal postiirde yiiriir;
Seviye 2: yardimcr bir cihaz veya destek olmadan bagimsiz yiiriir ancak parmak
ucunda yiirlime, ordek vari yiiriime veya asir1 gévde lordozu gibi anormal postiir
gosterir; Seviye 3: yiiriiteg veya koltuk degnegi gibi elde tutulan bir mobilite cihazi
kullanarak yalnizca kisa mesafelerde yiiriir; Seviye 4: yiiriiyemez, akilii tekerlekli

sandalye kullanabilir; Seviye 5: manuel tekerlekli sandalye ile transfer edilir olarak
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simiflandirmaktadir (93). Bu skalanin basamaklar1 incelendiginde ilk 2 maddesi
Ol¢egimize benzemekle birlikte yiiriiylisii siniflama agisindan yetersizdir. DMD’de
Yiirliylis Kalite ve Bagimsizligi Simiflandirma Skalast Seviye 2 ve Seviye 3’te
yiiriiyiise ait kompansasyonlar1 daha ayrintili ve minimal-asir1 kompansasyon seklinde
siiflandirmaktadir. Ayrica yiiriiyiisii siniflarken sadece alt ekstremiteye ait 6zellikleri
degil; govde, alt ekstremite ve yiirliylis hiz1 parametrelerini de dahil edecek sekilde
siniflandirabilir. Ciinkii yiirliylis sirasinda sadece alt ekstremite degil viicut
boliimlerinin neredeyse tamami fonksiyona katilmaktadir. Ayrica hastanin aldig
yardim da gelistirdigimiz dlgegin 4. ve 5. Seviyelerde ayrintili agiklandi. AFCDMD
skalasinda elde tutulan bir mobilite cihazi ile kisa mesafe yiiriiyebilir ibaresi yer
almaktadir; oysa DMD’li hastalarda yiiriite¢ veya koltuk degnegi gibi elde tutulan bir
cihazla yiiriiylis orani oldukca diisiikken bir yerden (duvar, trabzan, masa kenar1 vb.)
tutunarak yiirimek ge¢ ambulatuar donemde daha yaygin olarak goriilmektedir, bu
sebeple biz hastanin yardimla yiirlimedeki bagimsizligini hastaligin 6zelliklerini
dikkate alarak belirledik. Ayrica hastalarin yardim alarak yiiriime mesafesi de
hastalarin yliriiyiisiiniin kalite ve bagimsizligi acisindan onemlidir. DMD’de bir
hastanin ambule olarak kabul edilebilmesi i¢in en az 10m yiiriiyebiliyor olmasi
gerektigi de literatiirde belirtildigi i¢in bunu skala igerisinde seviyelerin
belirlenmesinde kullandik ve 10m’den daha az yiirliyen hastalar ile bir bagkasi
tarafindan ayakta durma pozisyonuna getirilebilse de yliriiyemeyen veya ayakta durma
pozisyonuna bile getirilemeyen hastalarin yiirliyiis kalite ve bagimsizlig1 agisindan
ayni seviyede degerlendirilmesini amacladik. Bu yonleri ile gelistirdigimiz skala
literatiirdeki yiirtiylis degerlendirmesi i¢in kullanilan parametrelere daha genis yer
veren ve bizim klinikte saptadigimiz ve onceki ¢aligmalarda belirtilen eksiklikleri
giderecek sekilde daha ¢ok yonlii bir skaladir.

Yine DMD’li hastalara yonelik ambulasyon, alt ekstremite fonksiyonlar1 veya
ylriiylisii  degerlendirmeyi amaclayan baz1 Olgeklerin  Olclit  gecerliliginin
belirlenmesinde de kullanilan MFM 0lgegini, hastalarin tiim fonksiyonlarinin
yiirliylisii de etkileyebilecegini gz Oniine alarak ol¢iit gecerlilik ¢alismamiz igin
kullandik. MFM’in D1 ve toplam skoru DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegine
benzer sekilde miikkemmel diizeyde iligkili bulunurken D2 ve D3 béliimlerinde orta

diizeyde iligkiliydi. Ambulasyonun degerlendirildigi NSAA 0lgeginin gegerlilik
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calismasinda, MFM’in total puani ile gecerliligi g¢aligmamiza benzer sekilde
miikemmel diizeyde iliskili (r:0,86) bulundugu bildirilmistir. Ancak bu c¢aligmada
MFM’in béliimleriyle olan iliskisine deginilmemistir. Oysa biz gelistirdigimiz her iki
Olcekte de yiiriiylisin MFM’in tim parametreleriyle iliskisini gosterdik. Ciinki
ozellikle ge¢ ambulatuar donemdeki bir hastanin kompansasyon seviyesi de artacagi
icin bu kompansasyonlar1 aksiyal ve proksimal motor foksiyon (MFM-D2) ve distal
motor fonksiyonlart (MFM-D3) ile de sagliyor olabilir. Bu durum hastaligin ilerleyen
evrelerindeki degisiklikler, Ozellikle govde ve iist ekstremitelerin de ilerleyen
zay1fliginin da yiiriiyiise yansiyacagi diistiniildiiglinde gelistirilen skalanin bu ilerleyis
stirecini yansitabilecegi gdsterilmistir.

MFM’in sadece DMD i¢in degil tiim noromuskiiler hastaliklar icin
gelistirildigi bilindiginden (84) gelistirdigimiz DMD’de Yiirliylis Degerlendirme
Olgegi ve DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizlig1 Stmiflandirma Skalast’yla iliskileri
de diisiintildiigiinde 6zellikle DMD ile benzer yiiriiyiis 6zelliklerine sahip ambule
SMA hastalar1 (70) olmak tizere tiim noromuskiiler hastaliklarda da kullanilabilecegi
diisiiniilmektedir. Bu yonii ile DMD o6zelinde gelistirilen bu yiiriiyiis dlgcegi ve
siiflandirma skalasinin tiim Noromuskiiler hastaliklara hitap edebilecek 6zellikte
olabilecegi ve gelecekte bu hastalik gruplarinda giivenilir ve gegerli olduklar
saptanarak kullanilabilecek test araglari olabilir. Sonraki ¢aligmalarda bu sonuglarin
literatiirde yer alacagi ongoriilmektedir.

Bu calismada olgeklerin 0lgilit gecerliliginin belirlenmesinde kullanilan
testlerin (6DYT, MFM, GAITRite; BAEFSS) uygulanmasi i¢in gerekli yas sinirlamasi
ve kooperasyon gerekliligi gozetilerek, hasta popiilasyonu 5 yasin {izerindeki ve
kooperasyon sorunu olmayan ve fizyoterapist yonergelerini uygulayabilen hastalardan
olusturuldu. Ancak gelistirilen bu 06lceklerin bircok Glgegin aksine kooperasyon
gerektiren maddeler igermedigi i¢in yliriime becerisini yeni kazanmis veya kognitif
etkilenimi olan cocuklar da dahil olmak {izere tim DMD’li hastalarda kolaylikla
uygulanabilecegi diisiiniilmektedir.

Sonug olarak gelistirilen her iki 6l¢egin 56 hastaya ait yiirliyiis videolar1 ve
nonambule hastalarin da dahil oldugu 69 hastanin yiiriiyiis videolarinin
degerlendirilmesi ile kapsam agisindan ylriiylisii degerlendirebilecek / kalite ve

bagimsizlik agisindan simiflandirabilecek, gegerliligi ve giivenilirligi yiiksek dlgekler
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oldugu belirlendi. Boylece gelistirilen Olgekler ile yiirliylisteki kompansatuar
hareketlerin puanlanabilecegi, yiiriiylisiin kalitesinin ve bagimsizlifinin her bir
seviyede belirlenebilecegi ve hastaliga 6zgii, 6zellikle alt ekstremite fonksiyonlar1 ve
yiiriiyiisii iceren skalalar ile paralel diizeyde hastalig1 yansitabilecegi, boylece ileriki
calismalarda 6nemli sonug Slgiitlerinden olabilecekleri gosterildi. Ayrica bu 6lgeklerin
uygulamasi kolay ve diisiik maliyetli oldugu ve hastalarda siklikla goriilen yorgunluk

semptomunu agiga ¢ikarmadan uygulanabilecegi diisiiniilmektedir.
Limitasyonlar

Calismamizda gelistirilen her iki 6l¢egin gecerli ve giivenilir 6l¢ekler oldugu
gbsterilmis olsa da DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi’nde 6lgcek maddelerinin
1 degeri almasi icin hafif kompansasyon; 0 degeri almast i¢in asir1 kompansasyon
olmasi ve bunun sayisal verilerle degil sadece gézlemsel yollarla belirlenebilmesi bu
sebeple de Olcegi kullanacak klinisyenin DMD hastaligi konusunda yeterli diizeyde
tecriitbeli olmasinin gerekliligi ve DMD’de Yirlyls Kalite ve Bagimsizligi
Siniflandirma Skalasi’na gdre Seviye 4’te olan hasta sayisinin diger seviyelerdeki
hasta sayilarina kiyasla daha az olmasi ¢calismamizin limitasyonlaridir.

Calismamizin gergeklestirilmesi asamasinda ¢ocuklarin yiirliylis videolarinin
cekimi sirasinda ayrintili inceleme igin kiyafetlerinin ¢ikarilmasi gerekliligi zaman
zaman sorun haline gelebilmistir. Ayrica ¢alismamiza dahil edilen hastalar 18 yas alt1
cocuklardan olugmakta ve biiylik cogunlugu sehir disindan gelmektedir. Pandemi
doneminde siklikla uygulanan sokaga ¢ikma ve seyahat kisitlamalar1 ve birgok hastane
biriminin rutin kontrollerini yilda bir olarak uygulamasi dolayisiyla g¢aligmanin
tamamlanmast i¢in gerekli hasta sayisina ulasilabilmesi asamasi c¢alismamizin
zorluklaridir. Tiim bu olumsuz kosullara ragmen gerekli hasta sayis1 saglanarak
calismamiz tamamlanmaistir.

Calismamizin sonucunda baslangicta belirledigimiz 4 hipotez de kabul edildi.
Buna gére Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiirilyiis Degerlendirme Olgegi ve
Duchenne Muskiiler Distrofi’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma Skalasi
kapsam gegerliligi, yapisal ve oOlgiit gecerliligi, kisiler arasi ve test-tekrar test

giivenilirligi olan degerlendirme araglari olarak Noromuskiiler alana sunuldu.
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6. SONUC VE ONERILER

DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi ve DMD’de Yiirilyiis Kalite ve
Bagimsizligi Siiflandirma Skalasi’nin gelistirilmesi, gegerliligi ve giivenirliligini
inceledigimiz ¢alismamizin sonuglar1 asagidaki gibidir;

1. Calismamizda DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi yiiksek KGI ile 10
maddeden olusturuldu.

2. DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi’nin Cronbach’s Alpha katsayisinin
belirlenmesiyle Olgekteki tiim maddelerin ayn1 kavramsal yapiyr agikladigi,
yanitlayicilarin 6lgek maddelerine verdikleri yanitlarin birbiriyle tutarli oldugu ve
gelistirilen 6l¢egin giivenilir oldugu belirlendi.

3. DMD’de Yiiriiyiis Degerlendirme Olgegi’nin test tekrar test ve kisiler arasi
giivenirlik katsayilart (ICC) hesaplandi ve her iki giivenirlik testinin de ICC >0,90
olarak 6l¢egin miikemmel giivenirlikte oldugu belirlendi.

4. DMD’de Yiiriyiis Degerlendirme Olgeginin olgiit  gegerliliginin
belirlenmesi i¢in yapilan analizde MFM-D1 ve MFM-toplam puanlar1 arasinda pozitif
yonde miikemmel, 6DYT ile pozitif yonde ¢ok iyi, MFM-D2 ve MFM-D3 arasinda
ise pozitif yonde orta diizeyde iliski oldugu belirlendi. Ayirica GAITRite
parametrelerinden yliriiylis h1z1 ve adim uzunlugu parametreleri ile pozitif yonde orta,
destek yiizeyi ile negatif yonde ¢ok iyi diizeyde iliski oldugu belirlendi.

5. Diger bir gelistirdigimiz 06lgek olan DMD’de Yiirlyiis Kalite ve
Bagimsizhig Smiflandirma Skalast yiiksek KGl ile 5 Seviye’den olusturuldu.

6. DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizligi Smiflandirma Skalasi’nin test
tekrar test ve degerlendiriciler arasi glivenirliginin belirlenmesi i¢in Kappa degerleri
hesapland1 ve Kappa degerlerine gore her iki giivenirlik testinin sansa bagli olmadan
miitkemmel bir uyuma sahip oldugu belirlendi (K>0,80).

7. DMD’de Yiiriiylis Kalite ve Bagimsizligi Smiflandirma Skalasi’nin 6l¢iit
gecerliliginin belirlenmesinde BAEFSS ile pozitif yonde mitkemmel, MFM-D1 ve
MFM toplam puanlar1 arasinda negatif yonde miikemmel, MFM-D2 ve MFM-D3
arasinda ise pozitif yonde iyi diizeyde iliski oldugu belirlendi.

Bu sonuglar ¢alismamiz kapsaminda gelistirilen DMD’de Yiiriiyiis
Degerlendirme Olgegi ve DMD’de Yiiriiyiis Kalite ve Bagimsizligi Siniflandirma

Skalasi’nin kapsam agisindan yiiriiyils kompansasyonlarin1 degerlendirebilecek /
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kalite ve bagimsizlik acgisindan smiflandirabilecek ve tekrarli 6l¢timler i¢in uygun
Olcekler oldugu belirlendi.

Bu 6zellikleri ile bu tez ¢alismasinin en dnemli katkilarinin;

Cok merkezli klinik arastirmalar gibi veri gilivenirliginin 6n planda oldugu
caligmalarda giivenli veriler saglayabilecegi,

Gelecekte yapilacak ¢alismalarda hastalarin ¢alismaya dahil edilme / dahil
edilmeme kriterlerinin belirlenmesinde veya tedavi etkinliklerini degerlendirmede
kullanilabilecek iki 6nemli sonug 6l¢iimiiniin Noromuskiiler alana kazandirildigi,

Ayrica hastaliga 6zgii, uygulamasi kolay ve diisiik maliyetli bu 6lceklerin
ozellikle alt ekstremite fonksiyonlar1 ve yiirliylisii iceren diger skalalar ile paralel
diizeyde hastaligi yansitabildigi, bdylece ileriki c¢alismalarda Onemli sonug
Olgiitlerinden olabilecekleri diisiiniildii.

Bu yoni ile DMD ve yiriyiis degerlendirmesi 6zelinde Noromuskiiler
hastaliklar gibi spesifik Ozelliklere sahip hasta grubunda alana yeni bir O6lgek
kazandirmis olmanin bu tez ¢alismasinin 6nemli bir katkisi oldugu goriisiindeyiz.
Hastaliklar nadir hastalik grubuna girse de ililkemizde genetik gecisli hastaliklarin
akraba evlilikleri gibi nedenler basta olmak iizere bircok neden ile daha fazla
goriildiigii, Hacettepe Universitesi Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Fakiiltesi Pediatrik
Noromuskiiler Hastaliklar Unitesinin iilkemizin pekgok farkli bolgesinden Hacettepe
Hastanesi Pediatrik Néroloji Unitesi’ne bagvuran hastalarin takibini yaptigi dikkate
alindiginda hasta sayimiz oldukga yiiksektir. Kiiresel salgin doneminde yapilan bu tez
calismasinda bu 6zel hasta grubuna {initemizin hizmeti araliksiz olarak devam etmistir.
Bu hali ile dikkate alindiginda klinikte eksikligini hissettigimiz iki degerlendirme
Olciitiiniin ilkemizde alanin onciileri olarak tarafimizdan gelistirmis olmasi bizim i¢in

mutluluk vericidir.
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DEGERLENDIRME FORMU
Tarih:
Hasta Bilgileri
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Viicut Olciimleri
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Steroid Kullaniyor [J Hig kullanmadi1 [
Su an kullanmiyor ama ge¢miste kullandi1 [ Bilinmiyor [J

Steroid kullamiyor ise baslama tarihi:

Ortez Kullanim: Evet 1 Haywr 0
Ortez kullaniyor ise Siiresi:

FONKSIYONEL SEVIYE

Brooke Alt Ekstremite Fonksiyonel Siniflandirmasi
1= Cocuk yardimsiz yiiriir ve merdiven ¢ikar

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

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

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

6= Sadece yardimla yiiriir veya uzun yiirime cihazi (UYC) ile yardimsiz yiiriir.
7=UYC ile yiirlir fakat denge i¢in yardimciya ihtiyag duyar.

8= UYC ile ayakta durur fakat yardimda olsa yiiriiyemez.

9= Tekerlekli sandalyededir.

10= Yataga bagimlidir.
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Ayak bilegi limitasyonu: Var 0 Yok [J
Sag Sol

Dorsifleksiyon A Iim |A lim
P lim P lim

Diz limitasyonu: Var 0 Yok O

Ekstansiyon A lim |A lim
P lim |P lim

Fleksiyon A lim |A lim
P lim P lim

Kalca limitasyonu: Var 0 Yok [J

Ekstansiyon A lim |A lim
P lim P lim

Fleksiyon A lim |A lim
P lim |P lim

YURUYUS DEGERLENDIRMESI (GAITRITE SiSTEM)

Parametreler

Sag

Sol

Adim uzunlugu (cm)

Yiiriiyiis Hizi (cm/sn)

Destek Yiizeyi (cm)
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6 dakika yiiriime testi Test oncesi Test sonrasi

Nabiz (atim/dk)
6 dak. yiiriinen toplam mesafe: ............... (metre)
Diisme siire: .......... (sn) (¢ocugun kaginei saniyede diistiigiinii not ediniz)
Diistiigii ana kadar yiiriinen mesafe: ............. (metre)
6 dakikadan 6nce durdu mu ya da ara verdi mi? Evet o
Hayir o

Nedenini isaretleyiniz:
Angina o Yorgunluk o
Bas donmesio  Agno
Kooperasyon eksikligi o Diisme o
Isteksizlik o

Mesafe Zaman Mesafe Zaman
25m. -1.tur 500 m-20.tur
50 m -2.tur 525 m-21.tur
75 m -3.tur 550 m-22.tur
100 m -4.tur 575 m-23.tur
125 m -5.tur 600 m-24.tur
150 m -6.tur 625 m-25.tur
175 m-7.tur 650 m-26.tur
200 m -8.tur / 675 m-27.tur
225 m-9.tur 700 m-28.tur
250 m-10.tur 725 m-29.tur
275 m-11.tur 750 m-30.tur
300 m-12.tur 775 m-31.tur
325 m-13.tur 800 m-32.tur
350 m-14.tur 825 m-33.tur
375 m-15.tur 850 m-34.tur
400 m-16.tur 875 m-35.tur
425 m-17.tur 900 m-36.tur
450 m-18.tur 925 m-37.tur
475 m-19.tur 950 m-38.tur
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| MOTOR FONESIYON OLCTMU (MFM) - DEGERLENDIRME FORMU

Diegerlendirme Tanhi: __/__/ Degerlendiren Fizyoterapist:

Degerlendiren [meas:: Saat:

i

Maksimum Skoru Saslamak Ign Gerekli Durum Ve Egzersizier TR

e Biag B ksendedir; bagm dite ksensd ooror ve iy tarafon diar RAIATGN ORI

Dagim keldiny wo bu pomsymmds ko,

Foraklarm metien Talfmark Kk ve Sl ) darecedn chk G Tcayond e

Dejariandman orcfndon ot dhvrunrie: dessaklanarsic decsklanen bacaya ait zyajim plmoyr
Haiziven 20 dorece dors fldisiven

hmmmwnh;mhynhlﬂm

Alt cinirerites hafif flksryondad, paislizn dea domitkitrve ayaklan metim tsermdedir hmbal spinas:
wryiugm v bivads ve ayagh hafif agk olscak gekildo pohs kaldmr

Vit yenvarianer ve st dintemitsini serbest bk

Ust sk irersituaimin destefi olomdm met tmerinds ot

st elsiremitesinin Sestgi olomdm oo pogismmn korr ve fii alini orta bafta birlegrr.

Hastarn Snfing ey topu komar: fst ek sramiteainis destegi obmdan | Gn dogra e, topa
ok 5 tekrar ot

Tt ek Tammitesinin desteg] clomam ayags kakas

P | bt
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womuiee | 1 fot ghstramsitecinin vandms olmadm veva sandabyey dogm yeskmmmaden oterms
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15 ‘nkalbin masanm fimgnndeder | drveklor degil] : 1o alme oy pamends bagmen manme koyar,
g hay diwdir

14 Mixads kalom vardr: dmresfy fareketn sommds tam ek sansryom peiocos junids
ek alivio knleno weamr.

17 Mmads 1) tane madari para vande paralan bapanh bir geidlde toplr ve 10 madon
paray1 M) in alinad fotar

1 Sahitlomeiy b CT3'nin artawmn i parmagm yerkgtin: sinin yardmm obmdan
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3 10 m kecegar
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DUCHENNE MUSKULER DiSTROFI’DE YUORUYUS DEGERLENDIRME

OLCEGI

1

0

Topuk — taban - parmak

On ayak ve orta ayak yere

Sadece 0On ayak yere

temas eder ancak topuk | temas ederek parmak
1. Ayak ucu yliriir
temasi1 olmadan ytirtir ucunda yiiriir
. . . Hiperekstansiyon Diz fleksiyon agisi agiri
. Diz fleksiyon- ekstansiyon )
2. Diz goriilmez ama diz | azalmistir veya
acilar1 normaldir. ) .
fleksiyon a¢is1 azalmigtir | hiperekstansiyon goriiliir.
Kalgcada hafif diizeyde | Kalgada asir1 diizeyde
ancak gozle gorilebilir | abduksiyon / internal
Uyluk orta hatta ve kalca | artmis abduksiyon / | rotasyon  ve artmis
3. Kalga eklem fleksiyonu normaldir | internal rotasyon ve kal¢a | fleksiyon vardir
fleksiyonu vardir
4.Lumbal ) Lumbal lordoz | Lumbal lordoz asir1 artmis
Lumbal lordoz normaldir o o
Baolge belirginlesmistir
Govde lateral | Govde lateral
Govde lateral salinimlar
5. Govde . salimimlarinda gozle | salinimlarinda asir1 artis
normaldir.
goriilebilir artis vardir vardir
Kollar goévde yaninda / | Kollar gévde gerisindedir
gerisinde ve kol | ve kol hareketlerinde asir1
Kollar govde yaninda ve )
6. Kol hareketlerinde gozle | artig veya azalma vardir
normal hizda hareket eder »
goriilebilir artiy  veya
azalma vardir
) Basin anterior tiltinde | Basin anterior tiltinde
7. Bas Bas notral pozisyondadir
hafif artis vardir asir1 artig vardir
8.Destek ) ] Destek  ylizeyi  hafif | Destek  ylizeyi  asir1
Destek yiizeyi normaldir
Yiizeyi artmustir artmigtir
10m mesafeyi 6 saniyeden | 10m  mesafeyi  6-12 | 10m mesafeyi 12
9. Yiiriiyiis . - . .. .
- kisa bir siirede yiiriiyebilir / | saniyede ylirliiyebilir / | saniyeden uzun siirede
121
kosabilir kosabilir yiiriiyebilir /kosabilir
10. Adim ) Adim uzunlugu hafif | Adim uzunlugu asir
Adim uzunlugu normaldir
Uzunlugu azalmigtir azalmistir




DUCHENNE MUSKULER DISTROFI’DE YURUYUS KALITE VE
BAGIMSIZLIGI SINIFLANDIRMA SKALASI

Seviye 1. Hasta kompansasyon olmadan yiiriir.

Seviye 2. Hasta minimal kompansasyon ile bagimsiz yiiriir.

Seviye 3. Hasta asir1 kompansasyon ile bagimsiz yiiriir.

Seviye 4. Hasta yardim alarak 10 metreden daha fazla mesafeyi yiiriir.

Seviye 5. Hasta yiiriiyemez.

Seviye Siniflama

Aciklama

1

Hasta kompansasyon
olmadan yliriir.

Hastanin yiirliylisiinde normalden sapma yoktur.

Hasta;
e direkt taban temasi,
e hafif artmug/azalmis kol ve govde

Hasta minimal salimimlari,
2 kompansasyon ile bagimsiz e hafif lumbal lordoz,
yurdr. e hafif artmus kalca fleksiyonu / internal
rotasyon / kalca abduksiyonu,
e gozle gorilebilir diizeyde azalmig
yiirliyiis hiz1
kompansasyonlarindan en az birini
gostererek yiriir.
Hasta;
e tamamen parmak ucu,
e asir1 artmis / azalmis kol ve govde
Hasta asin kompansasyon salinimlari,
3 ile bagimsiz yiirir. e agir1 artmis lumbar lordoz,
e asirt artmis kalga fleksiyonu/ internal
rotasyon / kalga abduksiyonu,
e agsir1 azalmig yliriiyiis hizi,
kompansasyonlarindan en az  birini
gostererek yliriir.
Hasta belirgin kompansasyon ile;
Hasta yardim alarak 10 e Dbir yerden (duvar, masa kenari vb) veya
4 metreden  daha  fazla e bir cihazdan (uzun yiiriime cihazi, KAFO
mesafeyi yurlr. vb) tam veya kismi destek alarak 10
metreden daha fazla mesafeyi yiiriir.
Hasta;
e bir yerden (duvar, masa kenari vb) veya
e  Dir cihazdan (uzun yiiriime cihazi, KAFO
5 Hasta ytiriiyemez vb) tam destek alarak bile 10 metreden

daha kisa mesafeyi yliriiyebilir veya

e bir baskasi tarafindan ayakta durma
pozisyonuna getirilemez veya ayakta
durmada pozisyonlansa bile yiirilyemez.
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