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OZET

Miyopatiler cogunlukla ilk belirtisi proksimal ekstremite kaslarinda giigsiizlitk olan bir kas hastahgr grubudur. Klinikleri, laboratuar bulgular: ve tedavileri mi-
yopatinin tipine gére degiskenlik gdstermektedir. Rebabilitasyon programi hastanim bulundugu ambulatuar faza, tekerlekli iskemle bagimhiigina veya tam ba-
Gimilik durumuna gore programlanmahdir,

Bu calismanim amact miyopatili hastalarin klinik, fonksiyonel ve laboratuar durumlarim prospektif olarak arastirmakt. Bu cahsmada hastanemize 1999-2000
yillar arasinda bagvuran 23 miyopatili (0’51 kiz, 17'si erkek) hasta degerlendirildi. Hastalarm yas ortalamasi 139,8£133,5 (6-588) ay idi. Sikayetlerin basla-
ma yast ortalama 87,95 ay olup, ortalama tan: yag1 129,6 ay olarak saptand. Olgularn 10 (%43,5) unda anne baba arasinda birinci derece akraba evliligi
vard. 6 olguda (%20) akraba ve ailede benzer hastalik dykiisiine rastlandh.. Klinik ve kas biyopsi sonuclarma gore hastalarm 11’ (%48) Duchenne Muskuler
Distrofi (DMD) 37 (%13) Becker; 2si (%8,6) Limb Girdle tipi, 2'si (%8.6) Fasioskapulobumeral tip muskuler distrofi, 5'i (%21.7) konjenital miyopati idi. Has-
talarin 16's1 (%69,5) ambule olup, 75i(%30,5) tekerlekli iskemledeydiler. Ambule olmayan bastalarm tiimiinde diz-kalca fleksiyon kontraktiirii mevcuttu. Has-
talarin fonksiyonel simiflandirmas: 9 derece ile simflandinildiginda 4 basta (%17,5) Evre I, 7 hasta ( %30) Evre IX olarak saptands.Fonksiyonel durum ve alt
ekstremite kas kuvveti arasmda istatistiksel olarak anlamly bir iliski saptandh. Serum kreatin kinaz (CPK) seviyesi 20 (%87) bastada yiikselmis bulundu. Fonk-
siyonel durum ve CPK seviyesi arasinda bir iliski saptanmad.

Anabtar Kelimeler: Miyopati, duchenne muskuler distrofi, rebabilitasyon

SUMMARY

Myopathies are a group of muscles disease whose most common primary symptom is proximal limb muscle weakness. Their clinics, laboratory findings and ma-
nagement are varied due to type of the myopathy. The rebabilitation programme should be planned according to ambulation phase, wheelchair-dependent, full
dependence in which myopathic patients.

The purpose of this study was to prospectively evaluate clinical, labaratory and functional status of the patients with myopathies.In the study 23 myopathic pa-
tients (6 girls, 17 boys) who applied to our rehabilitation center in between 1999-2000 were assessed. The mean age of the cases was 139,8 months. The mean
age al the beginning of complaints was 87,95 months and the mean diagnosed age was 129,6 months. There was first degree relationship between mother and
father in ten cases (%43,5). Similar diseases were determined in their story of 6 cases (%26). According to clinical and muscle biopsy findings 11 of the cases
(%48) were Duchenne Muscular Dystrophy, 2 of them (%8,6) were Limb-girdle Dystrophy, 3 of them (%13) were Becker Dystrophy, 2 of them (%8,0) were Fa-
cioscapulobumeral Dystrophy, 5 of them (%21, 7) were congenital myopathies.

16 of the cases (%069,5) were ambulant, while the others were in wheelchairs. All of the nonambulant cases had hip and knee flexion contractures. According
10 9 grades of functional status, 4 cases (%17,5) were in grade I, 7 cases (%30) were in grade IX. It was seen that there was a statistically significant relations-
hip between functional status and proksimal muscle streght of lower extremities . The elevation of serum creatine kinase (CPK) levels were seen in 20 cases (%87).
An any relationship between functional status and levels of CPK were not found.

Key words: Myopathy, duchenne muscular dystrophy, rebabilitation




12

Kurtaran ve Ark.

GIRIS

Miyopatiler cogunlukla ilk belirtisi proksimal ekstremite kasla-
ninda glcsiizliik olan bir kas hastaligi grubudur (D). Etyoloji,
progresyon, spesifik kas tutulumu ve eslik eden problemlere
gore muskuler distrofiler, konjenital myopatiler, metabolik, en-
dokrin, inflamatuar, ilag ve toksinlere bagli , enfeksiyoz ve
malignitelere eslik eden myopatiler olarak gruplandirdir. Bun-
larin icerisinde cocukluk caginda en sik goriilen ve en agir
seyreden miyopati tipi Duchenne muskuler distrofidir (DMD)
(2). Hastaligin ve Klinik tipinin tanisinda elektrondromyogra-
fik (ENMG) inceleme ve kas biyopsisi oldukca degerlidir(3).
Miyopatinin prognozu, klinik tipine gore degismekle bitlikte,
genellikle hastalik progresyon gostermektedir. Rehabilitasyon
prensipleri ambulatuvar, tekerlekli iskemle ve tam bagumlr ev-
relerden hastanin bulundugu evreye gore degisir. Rehabilitas-
yon programinda hedef, klinik donem ve laboratuar sonucla-
rina gore dizenlenen submaksimal direncli ve yiiksek frekans-
li egzersiz ve ortezleme ile deformiteleri onlemek, ambulasyo-
nu olabildigince siirdirmek ve fonksiyonel kapasiteyi koru-
mak olarak 6zetlenebilir.

Biz bu calismada hastanemize basvuran 23 miyopatili hastayt
Klinik, laboratuar ve fonksiyonel diizey acisindan degerlendir-
meyi amacladik.

GEREC VE YONTEM

1999-2000 yillart arasinda hastanemize miyopati tanistyla bas-
vuran, yas ortalamalart 139,8+133,5 ( 6- 588) ay olan, ('st kiz
(%20), 17'si (%74) erkek toplam 23 hasta alnarak, ozgecmis
ve soygecmisleri sorgulandy, norolojik ve diger sistem muaye-
neleri, rutin laboratuar incelemeleri yapildi. Olgularin fonksi-
yonel durumlarint belitlemek amaciyla Govers isareti stiresi, 1
dakikada yiiriidigii ve kostugu adim sayisi, 7 basamak merdi-
veni ¢tkma ve inme stresi, beliflenen sabit mesafeyi (20 m)
ylrime ve kosma siiresi saptandi. Fonksiyonel durumu deger-
lendirmek icin Vignos ve arkadaslarmin onerdigi dokuz du-
zeyden olusan siniflandirma sistemi kullanidi (4). Bu siniflan-
dirma Tablo T de gosterildi.

BULGULAR

Olgularin 10'unun (%43.5) anne-babast arasinda 1° akraba ev-
liligi vards. Olgularin 6'sinda (%26) ailede benzer hastalik 6y-
kiisti var olup birinin babasinda, tictinlin kardesinde, ikisinin

uzak akrabasindaydi. Sikayetlerin baglama yast ortalama
87,95£130,22 (2- 522) ay olup, tant yast ortalamast
129,0+138,18 ( 4- 588) ay olarak saptandi. Kas giicii ortalama-
lart miyopatinin tipine gore degismekle birlikte manuel kas
testine gore, Ust ve alt ekstremite proksimalinde 3/5, tist ekst-
remite distalinde 3.7/5 alt ekstremite distalinde ise 3.3/5 ola-
rak bulundu. Kas biyopsisi sonuclarina gore 11'i (%48) DMD,
3 (%13) Becker, 2'si (%8.6) fasioskapulohumeral, 2'si (%8.6)
limb-girdle tipi muskuler distrofi, 51 (%21.7) konjenital miyo-
patiydi. Konjenital miyopatilerin 2'si (% 8.6) nemalin miyopa-
ti olarak degerlendirildi. Hastalarin ENMG incelemeleri myo-
patik patern olarak degerlendirildi. Govers isareti stiresi deger-
lendirildiginde 12 hastanm (%51.6) comelince kalkamadigy,
geri kalan 11 hastanin (%48.4) ortalama 13 saniyede kalkabil-
digi belirlendi. Hastalarin biri uzun yirime ortezi, ticii ortope-
dik bot ile, digerleri bagimsiz ve desteksiz olmak tizere 16's1
(%69.5) yiriiyebiliyor, dokuzu (%39.2) kosabiliyordu. Yiirti-
yebilen ve kosabilen hastalarda degerlendirilen élcimler Tab-
lo I'de gosterilmistir.

Tablo I: Vignos'un fonksiyonel siniflandirmast

LYiriiyor, yardimsiz merdiven tirmanabiliyor

ILYtirGyor, merdiven parmakligi yardimiyla tumanabiliyor

[IL.Yirtiyor, merdiven parmakligi yardiniyla yavas yavas tirmanabiliyor
IV.Yiiryor, merdiven ¢ikamiyor

V.Yiriyor, sandalyeden kalkamuyor

VI.Uzun bacak cihaziyla yardimsiz yiiriyor

VILBreys yardimuyla yiirtiyor

VII.Breysle ayakta duruyor ama yiirtiyemiyor

IX.Tekerlekli iskemleye bagimli

Tablo II: Ambule Hastalarm Ortalama Olgiimleri

1 dk daki yiriime adim saytst 014 £ 20.7 (39-120) adim
1 dk daki kosma adim sayist 02.8 £ 17.7 (45-100) adim
20 m. mesafeyi yiriime stiresi 59.9 £21.9 (20-90) sn

474 £ 163 (25-75) sn
12.9 £ 11.6 (5-50) sn
9.4 + 10 (4-43) sn

20 m. mesafeyi kosma stiresi
7 basamak merdiven ¢ikma stiresi
7 basamak merdiven inme siiresi

Dokuz seviyeden olusan fonksiyonel siniflandirmaya gore 4
hasta (%17,5) evre I, 6 hasta (%206) evre I1, 4 hasta (%17,5) ev-
re 111, 2 hasta (%9) evre IV, 7 hasta (%30) evre IX olarak de-
gerlendirildi. Fonksiyonel dizeyi evre IX olan tekerlekli is-
kemleye bagimli 5 hastanin DMD, 2 hastanin Konjenital miyo-
pati oldugu belirlendi.

Fonksiyonel durumla, ekstremite kas gicleri arasinda iliski
olup olmadig: incelendiginde, alt ekstremite proksimal kas gi-
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cli degerleri ile fonksiyonel dizey arasinda anlamli bir iliski
oldugu (r=-0.527, p= -0.017), kas giicii azaldikca fonksiyonel
durumun geriledigi, Gst ekstremite proksimal kas giciiyle si-
nirda korelasyon oldugu ( r= -0.425, p= -0.062) goriildi.

Olgularin S'inde (%22,7) skolyoz, 4iinde (%17,2) hiperlordoz,
2sinde (%8,6) skolyoz ve hiperlordoz, 9'unda (%39) asil ger-
ginligi, 2'sinde (%8,6) dizde, 2'sinde (%8,6) diz ve kalcada
fleksiyon kontraktiird, 6'sinda (%20) gastroknemius kasinda
psodohipertrofi - saptanmus olup aksiyel ve ekstremite defor-
miteler Tablo II'de gosterilmistir. Olgularin 6’sinda (%26) gast-
roknemiusta pseudohipertrofi var olup, bunlarin 5'inin DMD,
T'inin konjenital miyopati oldugu saptand:.

Tablo IIL Deformitelerin Dagilimi

Say1 %
Skolyoz 5 227
Hiperlordoz 4 172
Skolyoz ve hiperlordoz 2 8.6
Asil gerginligi 9 %
Dizde fleksiyon kontraktirii 2 8.0
Diz ve kalcada fleksiyon kontraktiirii 2 8.0
Gastroknemiusta pseudohipertrofi 6 20

Deformite ve ambulasyon arast ligki incelendiginde, ambule
16 hastanin %350'sinde ( %25 hiperlordoz, %12.5 skolyoz,
%12.5 skolyoz+hiperlordoz) nonambule 7 hastanin % 47.9'un-
da (%47.9 skolyoz) aksiyel deformite oldugu, her iki grup ara-
sinda istatistiksel olarak anlamli bir iliski olmadigi bulundu.
Asil gerginligi acisindan da ambule ve nonambule hastalar ara-
sinda anlamlt bir fark bulunmadi. Ambule 16 hastanin hichi-
rinde rastlanmayan, nonambule 7 hastanin 4iinde gorilen
fleksiyon kontraktirii (2'sinde diz, 2'sinde diz+kalca) ile arala-
ninda istatistiksel olarak anlamlt bir fark bulundugu gorildii
(p=0.004). 2 hastada (%8.0) asiloplasti uygulanmis olup bun-
lar fonksiyonel olarak tekerlekli iskemleye bagimli olan ve bu
donemde opere edilmis hastalards.

CPK enziminin 20 hastada (%87) yiiksek, 3 hastada (%13) nor-
mal seviyede oldugu belirlendi. Enzim diizeyleri ile ambulas-
yon arast iliski incelendiginde 16 ambule hastanm 15'inde
(%093.8), 7 nonambule hastanm 5'inde (%71.4) CPK'nin yiiksek
oldugu gorilmiis olup aralarinda istatistiksel olarak anlamli bir
iliski bulunamadi.

TARTISMA

Miyopatiler ve bunlarin icinde 6zellikle DMD’ler progresif se-
yirli bir hastalik olmakla birlikte, rehabilitasyon ekibi; hasta-
nin, ailesi ve sosyal cevresi icinde miimkiin olan en kaliteli ya-
sam bicimi ve fonksiyonel bagimsizligi sirdirmesini amacla-
malidir.

Muskiiler distrofiler (MD) ve konjenital miyopatilerde farkl: se-
killerde genetik gecisten bahsedilmektedir (5 ). Ailede akraba
evliligi varligt sebebiyle bu hastalarda genetik danisma ; tagi-
yict analizi yapilmast yoninden onemlidir. Biz de hastalarimiz-
da %43.5 oraninda akraba evliligi ve %20 oraninda kardes ve
akrabalarda benzer hastalik oykisi saptayarak kismen hasta
ailelerini bilgilendirmeye calistik.

Hastaligin erken tanust, hastalarin tedavisinin dizenlenip yon-
lendirilmesi acisindan onemlidir Calismamizda hastalarin kli-
nik belirtileri ortalama 87,95£139,22 ayda baslamasina rag-
men, tannin ancak 129,6+138,18 ayda konulabildigini sapta-
dik. Ancak bu farkin hastalarn tandarnm homojen olmamast
ve bu nedenle klinigin daha gec ortaya ¢ikmus olmast ile ilgili
olabilecegini distindiik.

Kas giiciiniin korunmast ambulasyonun devami acisindan ol-
dukca 6nemlidir. Kas gticinde %50 kayip oldugunda ambulas-
yonun da kayboldugu ve kas giiciintin yas ile birlikte hastalik
icin belitleyici bir 6ge olusturdugu belirtilmistir (1). Bir baska
arastirmada kas glict kaybinin onemi; fiziksel kapasitenin be-
lilenmesi, kas glici kaybinn dogal seyrinin belitlenmesi,
prognozun onceden belirlenebilmesi, tedavi zamanina karar
verilmesi ve terapotik araligin etkinliginin tahmin edilmesi ola-
rak siralanmus ve tekerlekli iskemle kullanim ortalama yasi 9,5
ve bu donemdeki ortalama kas kuvveti 3 olarak bulunmustur.
Tamamen tekerlekli iskemleye bagimli olan hastalarda alt
ekstremite proksimal kas grubu icinde antigravite kaslarnda
daha cok kuvvet kaybr oldugu agiga ctkmustir (6). Calismamiz-
da bu bilgileri destekler sekilde alt ekstremite proksimal kas
glciiniin fonksiyonel durumun belirlenmesinde iyi bir kriter
olabilecegi sonucuna vardik.

Ziter ve arkadaslarinn yaptiklari calismada bir dakikada 20 Fe-
et yiriimenin efektif ambulasyon oldugu belirtilmis, Vignos ve
arkadaslari da merdiven cikma ve ylrime siiresini giinliik ak-
tivite degerlendirmesinde kullanmuslardir (7,8). Nair ve arka-
daslarnin calismasinda da muskuler distrofili cocuklardaki
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fonksiyonu  degerlendirmek amaciyla yatakdan dogrulma,
merdiven ¢ikma, 30 feet mesafeyi yirime ve kosma siresi
kullanilmustir (9). Calismamizda kullandigimiz Govers siiresi-
nin, bir dakikada ytirime ve kosma adim sayisinin, belirlenen
mesafeyi yirime ve kosma siiresinin, belirli basamak merdi-
veni inme ve cikma stiresinin fonksiyonel ambulasyonu ve uy-
gulanan tedaviye cevabi degerlendirmek icin kullanilabilecek
pratik 6lcimler olabilecegini diistindik.

Hastalarda ambulasyon ve ayakta durma konumunun siirdd-
riilmesi kontrakttirlerin 6nlenmesi acisindan oldukea etkilidir
(1,4,10). Biz de calismamizda yik tastyan biiyik eklem kon-
taktiirleri (diz, kalca) ile ambulasyon seviyesi arasinda belirgin
bir negatif korelasyon saptadik Tekerlekli iskemle seviyesinde-
ki hastalarda diz ve kalca fleksiyon kontraktirlerini daha faz-
la gozlemledik.

Ortez ve splintler gerek kontraktiirlerin dnlenmesi ve acilma-
s1, gerek vertikalizasyonun saglanmast acisindan uygun klinik
durumlarda kullaniimalidir. Dizenli ayak-ayak bilegi ortezi
kullanan ve germe uygulayanlarin uzun siire bagimsiz yiirtiye-
bildikleri, bununla birlikte germe ve splint uygulamasint di-
zenli yapamayan cocuk hastalarin ambulasyonunun daha er-
ken kayboldugu belirtilmistir (1). Dubowitz ve arkadaslarinmn
yaptiklart bir calismada gece splinti kullaniminin ayak bilegi
kontraktirlerinin 6nlenmesinde yardimet oldugu, hafif agirlik-
li spinal ortezlerin skolyoz gelisimini onlemede kullanilabile-
cegi bildirilmistir (11). Ziter ve ve arkadaglarinin yaptiklari bir
diger calismada ise bu basartyr rezidiiel kas gtict %50 olarak
korunmus, 10 yasina kadar ambulasyonu bagimsiz olarak stir-
dirmiis ve obesite, mental retardasyon, uzun siire tekerlekli
iskemleye bagimli ve psikolojik stres altinda olmamaya bagla-
muslar, bunun yani sira kas giiciinde %40'dan fazla kayip ve 9
yasindan 6nce ambulasyonu bagimli hale gelen hastalarda or-
tez kullanitken hizli gerileme saptamislardir (7). Heckmatt ve
arkadaslari ise hafif agulikli ortez kullanimmin ambulasyonun
devaminin saglanmasinda birkac faktorle avantaj sagladigin,
bunlarin; bagimsizligin devamy, ailenin tatmini, kontraktiir ve
skolyozun onlenmesi ve psikolojik yararlar oldugunu, 6nce-
den tekerlekli iskemleye bagimli olan bes hastanin hafif agir-
likli ortez kullanarak bagimstzlik kazandigini, ortezleme icin
en uygun zamanin ambulasyonun kayboldugu ama hala ayak-
ta durmanmn ve birka¢ adim atabilmenin korundugu dénem
olarak bildirmislerdir (12). Bizim calismamizda da 16 ambule
hastanin 3'inde ortopedik bot, 1'inde plastik ayak bilegi-diz

ortezi kullandigr goriilmastiir.

Muskuler Distrofi (MD) takibi icinde cerrahi tedavinin zaman
tartismalidir (13). Ambulasyonun stirdiirilmesine, hijyenik ba-
kima, kardiyo respiratuar fonksiyonlara engel deformite varli-
ginda cerrahi girisim diisiindlebilir. Erken cerrahi tedavinin sa-
vunuculart alt ekstremite kontraktirlerinin tedavisinde baslan-
gicta iyi sonuclar elde etmislerse de, bu olgularda cerrahi son-
rast ortez kullanilmadigs takdirde kontraktirlerin yeniden olu-
sabilecegi ve tekerlekli iskemle diizeyine gerileme olabilecegi-
ni bildirmislerdir (14). Bach ve arkadaslart alt ekstremite kont-
raktiirlerinde erken cerrahi ile birlikte rehabilitasyon uygula-
masinin giivenli ve standart uygulamalara gore daha iyi tolere
edilebilir oldugunu, rehabilitasyon procesini kisalttigini ve
glicstizlik-imbalans-kontraktir kisir dongtisting kirdiginy, or-
tez olmaksizin ambulasyon siiresinin uzamasina izin verdigini
bildirmiglerdir (15). Calismamizda cerrahi girisim iki hastaya
asil gevsetme operasyonu olarak uygulanmis olup bunlar
fonksiyonel olarak tekerlekli iskemle diizeyindeki hastalardi.

Bu calisma miyopatik hastalart klinik ve fonksiyonel acidan
degerlendirmek amaciyla yapilmis olup, sonu¢ olarak hasta
sayist artirildigr ve her gruptan hasta kendi icinde ayrica de-
gerlendirildigi taktirde daha anlamlt sonuclar alinacags, kullan-
digimiz siire ve adimla degerlendirilen yiiriime, kosma, mer-
diven inme-ckma gibi parametrelerin klinik takipte kul-
lanilabilecek pratik olctimler oldugu kanisina vardik.
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