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OZET

Sedat YIGIT. Otozomal Resesif Gegis Gosteren Herediter Ataksili Hastalarda
Fonksiyonel Govde Egitiminin Govde Kontrolii ve Ust Ekstremite Fonksiyonlarina
Etkisi, Hasan Kalyoncu Universitesi, Lisansiistii Egitim Enstitiisii, Fizyoterapi ve
Rehabilitasyon Anabilim Dal, Doktora Tezi, Gaziantep 2021. Bu c¢alisma, otozomal
resesif gecis gosteren herediter ataksili hastalarda fonksiyonel gévde egitiminin gévde
kontrolii, govde salinimi ve iist ekstremite fonksiyonlarina olan etkisini incelemek amaciyla
yapildi. Calismaya katilan 20 hasta tedavi ve kontrol grubu olmak tizere 10’ar kisilik 2 gruba
ayrildi. Kontrol grubundaki hastalara govde stabilizasyon ve denge egzersizlerinden olusan
rehabilitasyon programi, tedavi grubuna ise ek olarak Norogelisimsel Tedavi prensiplerine
uygun, govde kaslarimi aktive etmeye yonelik rehabilitasyon programi uygulandi. Tedavi
grubuna haftada iki giin govde stabilizasyon-denge ve bir giin fonksiyonel gévde egitimi,
kontrol grubuna haftada {i¢ giin gévde stabilizasyon-denge egitimi toplam 8 hafta verildi.
Calisma baslangicinda her iki grupta ataksi siddeti Uluslararas1 Ataksi Oranlama Olgegi,
gdvde kontrolii Gévde Bozukluk Olgegi ve Fonksiyonel Uzanma testi, gévde salinimlar
Microgate Gyko, iist ekstremite fonksiyonlari 9 Dokuz Delikli Peg Testi ve Kol, Omuz ve
El Sorunlar1 Hizli Anketi, yasam kalitesi Cocuklar i¢in Yasam Kalitesi Olcegi ve
fonksiyonel bagmmsizlik diizeyleri Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizlik Olgegi ile
degerlendirildi. Tedavi grubunda govde kontroliinde iyilesme, iist ekstremite
fonksiyonlarinda artma ve gévde salinimlarinda azalma goriildii (p<0,05). Gévde kontrolii,
iist ekstremite fonksiyonlar1 ve govde salinimlari agisindan incelediginde gruplar arasinda
fark bulunmadi (p>0,05). Tedavi grubunda her iki iist ekstremite performansinda artis
gortliirken, kontrol grubunda sadece dominant iist ekstremitede artis goriildii (p<0,05).
Tedavi grubunun goévde dinamik dengesinde AP ve ML yoniinde iyilesme goriiliirken,
kontrol grubunda sadece AP yoniinde iyilesme goriildii (p<0,05). Govde salinimlari tedavi
grubunda ML yoniinde, kontrol grubunda AP yoniinde iyilesme gosterdi (p<0,05).
Fonksiyonel gévde egitiminin non dominant dist ekstremite performansini, gévdenin ML
yoniinde dinamik dengesini ve salinimini iyilestirmek i¢in daha etkili bir yontem oldugu
belirlendi. Fonksiyonel gévde egitimi atakside iist ekstremite fonksiyonlari, govde kontrolii
ve salimmlarinda iyilesme saglamak icin destekleyici bir tedavi yontemi olarak

kullanilabilir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi, Govde kontrolii, Ust ekstremite fonksiyonlari, Postiiral

saliim, Egzersiz



ABSTRACT
Sedat YIGIT. The Effects of Functional Trunk Training on Trunk Control and Upper

Extremity Functions in Patients with Autosomal Recessive Hereditary Ataxia. Hasan
Kalyoncu University, Institute of Postgraduate Education, Department of Physical
Therapy and Rehabilitation, PhD Dissertation, Gaziantep 2021. This study was
performed to examine the effects of functional trunk training on trunk control, postural sway
and upper limb functions in patients with autosomal recessive hereditary ataxia. Twenty
patients included in the study were divided into two groups (n=10 each), treatment and
control groups. While a rehabilitation program consisting of trunk stabilization and balance
exercises were applied to both groups, a rehabilitation program to activate the trunk muscles
was applied to the treatment group additionally in accordance with the principles of the
Neurodevelopmental Treatment. The treatment group received trunk stabilization training
for 2 days a week and functional trunk training once a week and control group received trunk
stabilization training for 3 days a week, for a total of 8 weeks. The International Ataxia
Rating Scale was used for the assessment of the severity of ataxia, the Trunk Impairment
Scale and Functional Reach Test for trunk control, Microgate Gyko for postural sway, Nine-
Hole Peg Test and Quick Disabilities of the Arm Shoulder and Hand questionnaire for upper
limb functions, the Pediatric Quality of Life Inventory for quality of life and the Functional
Independence Measure for Children for functional independence levels for both groups at
baseline. Improved trunk control, increased upper limb functions and reduced postural sway
were observed in the treatment group (p<0.05). There was no significant difference between
the groups in terms of trunk control, upper limb functions and postural sway (p>0.05). The
treatment group showed an increase in the upper limb performance bilaterally, whereas
increased performance was seen only in the dominant upper limb in the control group
(p<0.05). While dynamic trunk balance improved in the AP and ML directions in the
treatment group, it was improved only in the AP direction in the control group (p<0,05).
Postural sway showed improvement in the ML direction in the treatment group and in the
AP direction in the control group (p<0.05). Functional trunk training was found to be a more
effective method to improve non-dominant upper limb performance, dynamic trunk balance
in the ML direction and postural sway. Functional trunk training may be used as a supportive
treatment method to improve upper extremity functions, trunk control and postural sway in

hereditary ataxia.

Keywords: Ataxia, Trunk control, Upper extremity functions, Postural sway, Exercise
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1. GIRIS

Ataksi, serebellum ve noral baglantilarinin lezyonlari sonucu olusan ana semptomlari
koordinasyon problemleri ve postiiral bozukluklar olan klinik bir sendromdur (1). Ataksiler
dogumsal, semptomatik, non-herediter ve herediter olarak siniflandirilabilir. Herediter
ataksiler, mendelian kalitima gére otozomal resesif (OR), otozomal dominant (OD) ve X’e
bagl olarak kalitilabilir (2). OR kalitilan ataksiler daha ¢ok ¢ocukluk ¢aginda baslangig
gosterir. Friedreich ataksisi (FA), ataksi telenjiektazi (AT), vitamin E eksikligiyle birlikte
seyreden ataksi, infantil baslangigli spinoserebellar ataksi, koenzim Q10 eksikligi sonucu
olusan ataksi, mitokondriyal resesif ataksi ve Marinesco-Sjogren sendromu en sik goriilen
OR gecisli herediter ataksilerdir. Bu hastaliklarin hepsinde degismez bulgu ilerleyici
ekstremite ve govde ataksisidir (3). Bunun yaninda kas iskelet anomalileri, oftalmolojik
disfonksiyonlar, sensérimotor noropati, nobet, istemsiz hareketler, kognitif ve kutanoz

bozukluklara kadar genis bir yelpazede ve farkli sekillerde agiga ¢ikabilir (3).

Atakside goriilen denge yetersizligi postiiral bozukluklarin baslica nedenidir (4).
Yer¢ekimi merkezinin yer degistirmesiyle pertiirbasyonlara karsi olusan postiiral yanitlarin
biytikliginii ayarlamada zorlanma ve anormal salinimlar goriiliir (5). Bu yetersizlik
anterior-posterior ve medial-lateral yonlerde meydana gelir ve her yone diisme egilimi
gelisir. Yiiriime veya merdiven ¢ikma gibi gilinliik aktivitelerde artan gévde hareketi, denge

bozuklugunu telafi etmek ve geriye dogru diismeleri azaltmak i¢in gelisen bir stratejidir (6).

Govde kontrolii, agirlik transferleri sirasinda viicudun dik pozisyonunu, postiiral ve
diizeltme reaksiyonlarini saglar. Proksimal ve distal ekstremite hareketlerinin diizglinliigi,
govde rotasyonlart ve omuz ile pelvis arasinda biitiinliiglin saglanmasi i¢in en onemli
parametredir (7). Merdiven ¢ikma ve inme, yiirime, oturma, yemek yeme ve yazma gibi
bir¢ok giinliik yasam aktivitesini yapabilmek i¢in diizgiin bir gévde kontrolii gereklidir. Bu
durum siirekli degisen ¢evreye uyum saglamak i¢in tiim viicudun pozisyonunu siirekli olarak
kontrol etmemiz gerektigi anlamina gelir. Kas giicii, kas enduransi ve duyusal-motor kontrol
govde kontroliinde 6nemli faktorlerdir. Govde kaslart omurgay1 ve govdeyi stabilize ederek
bas ve ekstremitede serbest ve segici hareketlerinin diizgiin bir sekilde agi1ga ¢ikmasini saglar
(8). Govde kontroliiniin kayb1 denge, yiirtime, el ve kol fonksiyonlarindaki yetersizliklerle
acikca iligkilidir (9). Norolojik disfonksiyonu olan hastalarda gdévde yaygin olarak

etkilenmesine ragmen rehabilitasyon siireglerinde siklikla ihmal edilmektedir (10).



Govde ve ekstremite ataksisine bagli olarak hastalarda oturma pozisyonunda farkli
kol pozisyonlarinda koétiilesen ossilasyonlar ve yazi yazma, elbiseleri ilikleme veya kiigiik
nesneleri toplama gibi fonksiyonel aktivitelerde yetersizlikler goriiliir (11). Dejeneratif
serebellar ataksilerde ekstremite etkileniminin yani sira govde etKileniminin de oldugu ve
bu etkilenimin ekstremite motor fonksiyonlarinda farkliliklar olusturdugu bilinmektedir (11-
13). Literatiirde ¢esitli hastalik gruplarinda farkli gévde egitimlerinin gévde kontrolii ve tist
ekstremite fonksiyonlarina etkilerini inceleyen birgok ¢alisma bulunmasina ragmen olduk¢a
nadir goriilen, multisistemik etkilenimleri olan ve g¢ocukluk ¢agi baslangicli OR gegis
gosteren herediter ataksili ¢ocuklarda galismalar kisitlidir (14-16). Calismamizin amaci, OR
gecis gosteren herediter ataksili cocuklarda fonksiyonel gévde egitiminin gévde kontroli,

govde salinimi ve tist ekstremite fonksiyonlarina olan etkisini incelemektir.

Bu amag dogrultusunda ¢aligmanin hipotezleri;
Hipotezi: Otozomal resesif gecis gosteren herediter ataksili ¢ocuklarda fonksiyonel

govde egitiminin goévde dengesi lizerine etkisi vardir.

Hipotez,: Otozomal resesif gecis gosteren herediter ataksili gocuklarda fonksiyonel

govde egitiminin iist ekstremite fonksiyonlari {izerine etkisi vardir.

Hipotezs: Otozomal resesif gecis gosteren herediter ataksili gocuklarda fonksiyonel

govde egitiminin gévde salinimi lizerine etkisi vardir.



2. GENEL BIiLGILER

2.1. Ataksi Tanim

Ataksi, kelime anlami olarak bozukluk veya karisiklik anlamina gelirken, klinik
olarak istemli hareket sirasinda meydana gelen denge ve koordinasyon bozuklugu, dismetri,
disdiadokinezi, tremor gibi ¢esitli anomalilerden olusan tablodur. Serebellum ve iliskili
yollarin etkilenimi sonucu a¢iga c¢ikan denge ve koordinasyon yetersizligi olarak da
tanimlanabilir. Bu yollarin etkilenimine bagli olarak multiple skleroz, inme ve serebral palsi
gibi ¢esitli hastaliklarda goriilebilir. Ataksi, hastaligin ana klinik semptomu olarak veya

cesitli klinik semptomlarindan biri olarak karsimiza ¢ikabilir (17).

Ataksinin tarihi incelendiginde, Duchenne’in Tabes Dorsalis i¢in ‘lokomotor ataksi’
terimini ortaya attig1 19.yy’nin ortalarina dayanmaktadir. Giiniimiizde bu durum denge ve
koordinasyon yetersizligini belirtmek i¢in kullanilmasina ragmen progresif yiiriime, durus
ve ekstremite ataksisi ile karakterize bazi norolojik hastaliklart belirtmek igin de

kullanilmaktadir (18, 19).
2.2. Ataksi Patogenezi

Ataksi, ¢ogunlukla serebellum ve ilintili diger merkezlerin hasart sonucu olusur.
Serebellum; gorsel, vestibiiler, somatosensoriyel ve korteksten bilgileri alir ve uygun
diizenlemeleri yaparak postiiral kontrolii ve koordineli hareketin olusumunu saglar.
Serebellum; vestibuloserebellum, serebroserebellum ve spinoserebellum olmak iizere iig

boliimden meydana gelir (20).

Vestibuloserebellum, vestibiiler ve retikiiler gekirdeklerdeki bilgileri diizenleyerek
vestibulokiiler, retikiilospinal ve vestibulospinal yollar araciligiyla koordineli goz

hareketlerini ve dengeyi saglar (20).

Spinoserebellum, periferden gelen proprioseptif uyarilari diizenleyerek ekstremite ve
govde hareketlerini kontrol eder (20).

Serebroserebellum, serebral korteks ile baglanti olusturarak hareketlerin planlanmasi
ve duyusal girdilerin diizenlemesinden sorumludur. Koordineli ince motor hareketin

olusmasinda rol oynar (21).

Serebellum; postiiral kontroliin devam ettirilmesinde, géz hareketlerinin kontrol

edilmesinde, koordineli ekstremite hareketlerinin planlanmasinda ve motor performansin
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diizenlenmesinde  gorevli  merkezdir.  Ayrica  biligsel  fonksiyonlarda  ve
néroimmiinomodiilasyonda goérev alir. Serebellum ve baglantilarinin lezyonlar1 ataksiye
neden olarak normal olmayan goz hareketleri, tremor, dissinerji, dismetri, dizartri ve uzamis

reaksiyon zamanina neden olur (21, 22).
2.3. Ataksinin Etiyolojisi ve Prevelansi

Ataksiye neden olan bir¢ok faktor bulunmasina ragmen en sik sebepleri Tablo 2.1°de

belirtilmistir.

Tablo 2.1. Ataksinin En Yaygin Sebepleri (23)

Vaskiiler Hemorajik ve iskemik stroke, migren, yaslilarda
frontal ytriime problemleri

Inflamatuar Multipl Skleroz, Behget Hastaligi, Sistemik Lupus
Eritematozus, Miller-Fisher sendromu, Susac
sendromu, Sarkoidoz, Guillain Barre sendromu

Neoplastik Primer ya da sekonder posterior fossa tlimorii,

paraneoplastik serebellum dejenerasyonu

Kranioservikal Baglanti Bozukluklar1 | Chiari malformasyonu, syringobulbi, baziller bask1

Herediter Otozomal resesif ve dominant, episodik, sporadik

Metabolik Wernicke ensefalopati, Wilson hastaligi, diyabet,
cesitli vitamin eksiklikleri, hipotiroidi,
hipoparatiroidi

Toksik Alkol, toksik maddeler, uyusturucu, radyasyon

Dejeneratif Normal basingli hidrosefali, ¢oklu sistem atrofisi,
progresif supraniikleer palsi

Travma Kontiizyon ve post-kontiizyon sendromu

Multisensoriyel Bozukluklar

Gorme kaybi, miyelopati, noropati

Psikojenik

Kronik anksiyete, panik atak, postiiral vertigo

Genetik ataksilerin en ¢ok goriilen tipi olan Friedreich ataksisinin prevalansi 2,5-
3/100.000°dir. Spinoserebellar ataksiler tiplerine gore farklilik gosterse de 0,9-3/100.000
arasinda bir prevelansa sahiptir . Kalitsal olmayan ataksilerin en sik nedenlerinde biri olan
Multiple Sklerozun (MS) ortalama 100/100.000’dir. MS hastalariin baglangi¢ yasina bagl
olarak, % 10-50’sinde ataksi goriilmektedir (20).



2.4. Ataksilerin Siniflandirilmasi

19.yy’dan itibaren norologlar genetik ataksileri hastaligin baslangi¢ yasi, ilerleyisi,
kalitim sekli ve semptomlarini inceleyerek siniflandirmaya galismislardir (24). ilk olarak
Anita Harding 1982 yilinda kalitim sekli ve klinik 6zellikleri temel alan ilk siniflandirmayi
yapmustir. Fakat tip alanindaki hizli gelismeler kalitsal ataksilere neden olan gen ve
mutasyonlarin belirlenmesini ve kalitsal olmayan ataksilerin molekiiler nedenlerinin agiga
cikmasin1 saglayarak ataksilerin dogru siniflandirilmasiyla ilgili bir goriis birligi

olusturmustur (25).

Ataksiler konjenital, kalitsal, sporadik ve kalitsal olmayan (enfeksiyonlar, ilaglar,
toksik maddeler ve sistemik sebepler vb.) olmak tizere dort grupta siniflandirilabilir (25).

Ataksilerin smiflandirilmasi Tablo 2.2’de belirtilmistir.

Tablo 2.2. Ataksilerin Siniflandirilmasi (26)

A. Kalitsal

- Otozomal Dominant

- Otozomal Resesif

- X’e Bagh

B. Konjenital

- Metabolik sorunlar

- Mitokondriyal

- Multisistemik bozukluk
- DNA tamir defekti

C. immun

- Akut serebellar ataksi

- Miller-Fisher Sendromu
- Opsoklonus/myoklonus
- Paraneoplasik

D. Infeksiyonlar

- Akut ataksi: viral

- Menenjit

- Creutzfeldt-Jakob

E. Kitle Lezyonu

- Apseler

- Sarkoidoz

- Neoplazm

F. Paroksismal

- Herediter

- Migren

- Epilepsi

G. Polinoropati

- Anti-Mag Sendromu
- Galop Sendromu

- Duyusal néropati

H. Supratentoriyal
Sebepler

- Yiirilyiis bozuklular
- Hidrosefali

- Ekstrapiramidal

Sendrom

1.Sistemik Sebepler
- Amiloid

- Otoimmunite

- Tiroid Bozukluklar
- Hipoparatiroidizm
- Colyak

- Sprue

- Whipple Hastalig1

J. Travma
K. Vaskiiler

L. Vestibiiler

M. Toksin ve Ila¢
- Etanol

- ilaglar

- Antiepileptik

- Fenitoin

- Lityum

- Antineoplastik
- Amiodaron

- Siklosporin

- Metronidazol
- Toksinler

- Siyanid

- Agir Metaller
- Kursun

- Civa




2.5. Kalitsal Ataksiler

Kalitsal ataksiler Mendelian kanunlarina goére OR, OD ve X’e bagh olarak gecis
gosterebilir (26).

2.5.1. Otozomal Resesif Ataksiler

Kalitsal ataksiler arasinda OR gecis gosteren serebellar ataksiler ayri bir
norodejeneratif hastalik grubudur. FA bu grupta en sik goriilen ataksi tipidir. Semptomlar
cogunlukla ¢ocukluk ve erken eriskin ¢aginda gériilmesine ragmen nadir olarak ileri yaslarda
da goriilebilir. Klinik olarak serebellum, beyin sap1 ve spinoserebellar yollarin etkilenmesine
bagli olarak denge, koordinasyon bozuklugu, gévdede postiiral salinimlar, , dizartri, tremor,
vertigo ve disfaji goriiliir. Klinik bulgulara ¢ogunlukla duyu kaybiyla seyreden sensérimotor
polindropati eslik eder. Ayrica derin tendon reflekslerinde kayiplar siklikla goriiliir (27).
Cogu ailede sadece aile bireylerinden biri hasta olup tipik olarak ebeveynler heterezigot
oldugu i¢in hastaligin klinik bulgularin1 gostermezler. Ailedeki her bir ¢cocukta goriilme
olasilig1 % 25°tir (22). OR gecis gosteren ataksilere ait sik goriilen hastaliklar Tablo 2.3°te

verilmistir.

Tablo 2.3. OR Gegis Gosteren Herediter Ataksiler (26)

Friedreich Ataksisi 2: Frataksin; 9923
Serebrotendinoz Ksantomatozis: CYP27A1
Infantil Baslangich Spinoserebellar Ataksi:

Ataksi Okiillomotor Apraksi 1 (AOA1):
Aprataksin; 9913
Ataksi Okiilomotor Apraksi 2 (AOA2):

Senataksin; 993

Ataksi Telenjiektazi: ATM; 11922
Mitokondriyal Resesif Ataksi Sendromu:
POLG; 15025

Ataksi + Noropati (SCAN1): TDP1; 14g31
Dilate Kardiyomiyopati + Ataksi:
DNAJC19; 3926

Cayman Ataksi: ATCAY; 19p13
Charlevoix-Saguenay- Spastik Ataksi:
Saksin; 13911

Cocukluk Cag1 Baslangich Ataksi
(SCAR?7): 11p15

Cockayne Sendromu A: ERCCS; 5912
Cockayne Sendromu B: ERCC6; 10911
Friedreich Ataksisi: Frataksin; 9913
Koenzim Q10 Eksikligi: Aprataksin; 9p13

TWINKLE; 10924

Marinesco-Sjogren: SIL1; 5931

Calfan Sendromu: SCYL1; p.GIn57Ter
Epilepsi + Ataksi: PRICKLE; 12p11
Portneuf Spastik Ataksi: 2933
Kseroderma Pigmentozum

SeSAME: KCNJ10; 1923

Sando: POLG1,; 15925

Vitamin E Eksikligi: a-tokoferol transfer
protein; 8q13

Epilepsi + Goz bozukluklari: COL18A1;
21922

Aksonal Noropati ile Goriilen
Spinoserebellar Ataksi: TDP1; 14g31

Geg Baslangich Tay-Sachs Hastahigi: HEXA,;

15q23-24




2.5.1.1. Friedreich Ataksisi (FA)

FA, ilk olarak 1863 yilinda Almanya’nin Heidelberg kentinde Nicholaus Friedreich
tarafindan tanimlanmustir (28). OR kalitilan ataksiler arasinda en yaygin goriilen form olup
25 yagindan dnce semptom gosteren ataksilerin ortalama % 75’ini olusturur (29-31). FA,
dorsal kok gangliyonlarindaki néropatinin eslik ettigi periferik duyusal sinirlerde kayip ve
arka kordon dejenerasyonu ile karakterizedir (28). Ayrica piramidal ve spinoserebellar
yolaklarin tutulumu da eslik edebilir. FA’da meydan gelen patolojik degisikliklerin genis
duyusal kayip ve dorsal kok gangliyonlarindaki dejenerasyon sonucu olustugu

diistiniilmektedir (22).

FA, 9q13-g21.1 kromozomunun birinci intronundaki GAA ekspansiyonunu sonucu
olusur. GAA’nin artmasi, fraktasin proteininin iretiminde sorunlara neden olur ve
mitokondriyal solunum aktivitesini diisiirerek hiicre iginde serbest radikallerin artmasina

neden olur. Fraktasinin azalmasi kardiyomiyopati ve norodejenerasyonla iligkilidir (22).

FA’nin prevelans1 ortalama 1/30.000-50.000°dir. Hastaligin tasiyici frekansi
ortalama 1:55-100’dur. Hastalik ¢ogunlukla 20 yasindan 6nce ergenlik doneminde baslar.
Hastaligin goriilme yasi (2 - > 70 yas) kardeslerde degiskenlik gosterebilir (29, 30, 32).

[k semptomlart sik diigme, denge kaybu, yiiriimede zorluktur. Govde ve ekstremite
ataksisi gibi serebellar bulgular hastalarin hemen hemen hepsinde goriilmektedir. Goz
bulgular arasinda en sik kareiform jerki géz hareketleri ve nistagmus goriiliir. Devam eden
yillarda bu klinik bulgulara konusma bozukluklari (dizartri) eslik eder. Hastaligin ilerleyen
donemlerinde 6zellikle sivi gidalarimi tikketimi esnasinda yutma giigliigii (disfaji) goriiliir.
Ayrica hastalarin ortalama %80’inde vibrasyon ve pozisyon duyusu etkilenmistir. Derin
tendon refleksleri (DTR) azalir veya hi¢ alinamaz. Kortikospinal traktuslarin etkilenimi
sonucunda spastisite ve patolojik refleksler aciga ¢ikar. Hastalarda ortalama % 67-88
oraninda gii¢ kaybi goriiliir. Bu giigsiizliik en ¢ok alt ekstremitede belirgindir. Ayrica el ve
ayak ince kaslari, hipotenar ve tenar kaslar gibi kiiciik kaslarda da gii¢ kaybi goriiliir. Normal
veya azalmis kas tonusu goriilebilir. Fundoskopik muayenelerinde (% 30) optik atrofi
olmakla beraber gérme kaybi1 goriilmeyebilir. Duyma problemleri (% 20) ve diyabetes
mellitus (% 10) oraninda goriilebilir. Ileri donemlerde otonomik etkilenim sonucunda alt
ekstremitede sogukluk ve siyanoz olusabilir. Hastalarm cogunda kognitif fonksiyonlar

korunmustur (29, 30, 32-34). Ayrica omurga egrilikleri, ayaklarda sekil bozukluklar1 (pes



cavus), kubbe damak gibi iskelet deformitelerinin yani sira hipertrofik kardiyomiyopati de
gortlebilir (35-37) .

FA’ da elektrondrografi (ENG) duyusal iletim hizlar1 azalmistir veya hi¢ alinamaz.
Motor iletim hizlar1 ise hafif azalmis veya normaldir. Duyusal uyarilmis potansiyel
calismalariyla sonug elde edilmemektedir. Beyin sapi isitsel ve gorsel uyarilmig potansiyel
calismalarinda ortalama 1/3 oraninda anomali goriilebilir. Radyolojik goriintiilemelerde
serebrum ve beyin sap1 normal olup serebellar atrofi mevcuttur. Omuriligin 6zellikle servikal

bolgesinde atrofi goriilebilir (22).
2.5.1.2. Ataksi Telenjiektazi (AT)

AT, OR gecis gosteren, ilerleyici serebellar ataksi, géz hareketlerinde anomali ve
okiilokiitanoz telenjiektaziler ile seyreden multisistemik etkilenimleri olan bir ataksi tipidir
(27). Kromozom 11g22-23 tizerindeki ATM geninde mutasyon mevcuttur. Patolojik agidan
incelendiginde AT periferik ve merkezi sinir sistemini birlikte etkiler. Merkezi sinir sistemi
anomalileri siddetli seyreder ve purkinje hiicre kaybina bagli olarak serebellar atrofi goriiliir.
Periferik sinirlerin Schwann hiicre ¢ekirdeklerinde anomaliler mevcuttur. AT de goriilen

immun yetmezligin sebebi ise hipoplastik timustur (38, 39).

Prevelans: degiskenlik gostermesine ragmen Amerika Birlesik Devletleri (ABD)
ortalama 1/40.000 canli dogumda goriilmektedir. ABD’de yasayan beyaz irklarin ise
ortalama % 1.7’sinin AT ye neden olan geni tasidigi belirtilmistir (40-42).

Hastaligin semptomlar1 arasinda ilerleyici serebellar ataksi, anormal g6z hareketleri,
okiilokiitandz telenjiektaziler ve immun yetmezlik yer almaktadir. Bunlara ek olarak, tekrar
eden pulmoner enfeksiyonlar, artmis kanser riski ve iyonize radyasyon hassasiyeti
goriilmektedir. Tlk goriilen Klinik bulgu ise AT li birey akranlar1 gibi yiiriimeye basladiktan
sonra ortalama 3-4 yas gibi yiiriiyiis ataksisi ortaya ¢ikar. Okiilomotor belirtiler ise hastalarin
cogunda goriiliir. Okiilomotor motor apraksi (sakkadik géz hareketleri sirasinda bas ve gz
hareketlerinde koordinasyon yetersizligi) siklikla erken donemde kendini gosterir. Ayrica
optokinetik nistagmus, gecikmis veya hipometrik sakkadlar, gecikmis takip hareketleri ve
bakisla agiga ¢ikan sasilik ve nistagmus gibi goz hareket anomalileride goriiliir. Okul cag
doneminde ince ve kaba motor beceriler kotiilesir ve hastada dizartri ve ekstremite ataksisi
gortliir (42, 43). DTR’de azalma veya tam kayip goriilebilir ve hastalar hipotoni goriiliir.

Periferik sensorimotor aksonal noropati siklikla eslik eder. Genellikle cocukluk ve ergenlik



¢agl donemlerinde distoni, miyoklonus, kore, fasyal hipomimi ve tremor gibi hareket
bozukluklar1 agiga cikar. Kognitif diizeyleri genellikle normaldir ancak hafif mental
retardasyon eslik edebilir. Bu donemde AT’li ¢ocuklara yanliglikla serebral palsi tanisi
konabilmektedir. Deride ve mukozoda goriilen kii¢iik kan damarlarinin genislemesi sonucu
olusan telenjiektaziler hastaligin en ¢ok goriilen karakteristik ozelliklerinden birisidir.
Hastalarin ¢ogunda yiiz, boyun, kulak, burun, ekstremite ve konjuktivada goriiliir. Ataksiden
sonra ¢ogu hastada 2-8 yas arasinda ortaya ¢ikar ve konjuktivada ve kulaklarda siklikla
goriiliir (27). Hiicresel ve humoral immuniteyi etkileyen immun sistem yetmezligi olgularin
ortalama % 70’inde goriiliir. Bu durum siklikla tekrarlayan pulmoner enfeksiyonlara sebep
olur (44). Hastalarin ortalama % 10-20’si arasinda akut 16semi ve lenfoma gibi malignensi
gelisebilir. Tleri yaslarda akut 16semi ve lenfomaya solid tiimérler de eslik edebilir. Semptom
vermeyen tasiyici bireylerde de kanser ve kalp damar hastaliklarinin riski artar ve tasiyici
olmayanlara gore omiirleri daha kisa olabilir. Kadin niifusta meme kanseri riskini dolayli

sekilde arttig1 belirlenmistir (45).

AT’li hastalarin ¢cogu hayatlarinin ikinci dekatlarinda tekerlekli sandalyeye bagimli
kalir. ilerleyici disfaji ve ¢igneme problemleri nedeniyle aspirasyonlar goriiliir. Tekrarl
enfeksiyonlar ve maligniteden dolayr hastalarin ¢ogu hayatlarimin iicilincli dekatinda
kaybedilir. Yasam siireleri ortalama 25-30 yil arasindadir (46). Malignite tedavisinde
kullanilan iyonize radyasyon, kemoterapi, ilaglara hassasiyet ve radyoterapi sonrasinda geg
komplikasyonlarin daha ¢ok ag¢iga ¢ikmasi da morbidite ve mortaliteyi arttirabilmektedir
(47).

AT tanisinda klinik 6zelllikler ve laboratuar testleri kullanilmaktadir. Fakat kesin ve
muhtemel tanilar i¢in belirli kriterler belirlenmistir. Bu kriterlere gore taninin kesinlesmesi
i¢in hiicre kiiltiirlinde radyasyon sonucu olusan kromozom defektinin artmasi ya da ilerleyici
serebellar ataksi bulgularmin varhiginda her iki ATM alelinde gen defekti belirlenmesi
gerekmektedir. ilerleyici ataksinin eslik ettigi okiiler ve fasyal telenjiektaziler, serum
immiinoglobulin A (IgA) eksikligi, serum alfaprotein (AFP) artis1 ve hiicre kiiltiiriinde
radyasyon sonucu kromozom kirtlmasindan en az ii¢iiniin bulunmasi muhtemel AT, en az

birini bulunmasi ise olast AT tanisin1 koymak i¢in yeterli olmaktadir (48).

Hastaliga ait kesin bir tedavi yontemi bulunmamaktadir. Mevcut tedavi yontemleri
hastaligin semptomlarina yoneliktir. Uygulanan cesitli medikal tedavilerde ataksinin sebep

oldugu motor belirtilerde 1limh iyilesmeler gorilmistiir. Bu hastalarda enfeksiyonlardan



korunmak i¢in asilama gerekmektedir. Ayrica AT’de viicut fonksiyonlarmi korumak,
mobilite siiresinin uzatmak i¢in fizyoterapi ve rehabilitasyon uygulamalari énem arz

etmektedir (49, 50).
2.5.1.3. Okiilomotor Apraksi ile Birlikte Olan Ataksi Tip 1

Okiilomotor apraksi ile birlikte olan ataksi tip 1 dizartri, yiirliyiis ataksisi, okiilomotor
apraksi, derin duyu kaybu, bilateral distal kas zayiflig1 ile karakterize ve daha yavas seyreden
bir klinik durumdur. Japon ve Portekiz ailelerde sik goriiliip Japonya’da OR gegis gosteren
ataksilerin en sik nedenidir. Telenjiektazi eslik etmez. AT den daha geg baslangi¢ gosterir.
Ortalama yedi yas gibi baslamasina ragmen 1-20 yas arasi herhangi bir donemde
baslayabilir. Yiirliylis ataksisine zamanla ekstremite ataksisi de eslik eder. Ayrica bakisla
indiiklenen nistagmus, fiksasyon instabilitesi ve eksternal oftalmoparezi gibi problemlerde
okiilomotor apraksiye eslik eder. Hastaligin ileri evrelerinde eksternal oftalmoparezi
sebebiyle okiilomotor apraksi maskelenebilir. Hastalarin bazilarinda kore, distoni, donuk
yiiz, hafif kognitif yetersizlik ve mental reterdasyon goriilebilir. Arefleksi ve sensérimotor
aksonal noropati eslik eder. Radyolojik goriintiilemelerde vermiste daha belirgin serebellar
atrofi ve beyin sap1 atrofisi, biyokimyasal incelemelerde hiperkolesterolemi ve
hipoalbiiminemi goriiliir. Serum AFP seviyeleri normal seyreder. OR gecis gosteren hastalik
9p13.3 tizerinde tek sarmal kiriklarinin tamirinde gorevli aprataksin proteinini kodlayan

APTX geninin mutasyonuna bagl olarak agiga ¢ikar (27, 51, 52).
2.5.1.4. Okiilomotor Apraksi ile Birlikte Olan Ataksi Tip 2

OR gecis gosteren okiillomotor apraksi ile beraber seyreden ataksi tip 2 ilerleyici
ataksi, sensérimotor aksonal noropati, dizartri ve serum AFP artisi ile seyreder. Hastalik 8-
25 yas arast ortaya cikabilir. Hastalik 9q34 {izerinde bulunan DNA/RNA helikaz olan
senataksin proteinini kodlamadan sorumlu SETX geninin mutasyonuna bagli olusur. Fransiz
kokenli Kanadalilarda siklikla goriiliir (53).

Okiilomotor apraksi hastalarin yarisindan azinda goriiliir. DTRleri alt ekstremitede
kaybolmustur. Kortikospinal traktus etkilenimi sonucu olarak patolojik refleksler
goriilebilir. Vibrasyon, hafif dokunma ve pozisyon duyusu etkilenmistir. Ayrica nistagmus,
distonik postiir, koreatetoz ve biligsel etkilenim goriilebilir. Ataksi tip 1’in aksine serum AFP

seviyesi biitiin hastalarda yiiksektir. Serum albiimin diizeyleri normal seyrederken, kreatin
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kinaz ve gamaglobiilin diizeyleri artmistir. Radyolojik goriintiilemelerde vermiste serebellar

atrofi daha belirgindir. Iyonize radyasyona hassasiyet goriilmez (53).
2.5.1.5. Okiilomotor Apraksi ile Birlikte Olan Ataksi Tip 3

Okiilomotor apraksinin eslik ettigi tip 3 ataksi olduk¢a nadir goriilen bir ¢ocukluk
cag1 ataksisidir. Klinik olarak yiiriiyiis ataksisi, dizartri ve okiillomotor apraksi ile
karakterizedir. AT ile klinik a¢idan benzerlik gosterir ancak AT’ ye gore biraz daha geg yasta
(>8-9) baslar. Sinir iletim anomalileri, serum AFP artis1 ve telenjiektazi goriilmez. Fibroblast

kiiltiirleri incelendiginde DNA’da onarim defektinin oldugu goriiliir (54).
2.5.1.6. Charlevoix-Saguenay Spastik Ataksi

Charlevoix-Saguenay spastik ataksisi ilk olarak Kanada’nin Quebec bdlgesinde
goriilmistiir. Bu bolgeye ait goriilme sikligi 1:1932 canli dogum, tasiyicilik orani ise
1:22°dir (55). Klinik bulgular1 12-18 ay arasinda goriilmeye baslasa da ortalama baslangi¢
yas1 1-5 arasindadir. Nadir de olsa 12 yas lizerinde baslayan olgularda bildirilmistir (27).
Tim ekstremitelerde spastisite, parapleji, ataksi, artmis DTR, dizartri, Babinski belirtisi,
ilerleyici kas erimesi, derin duyuda azalmasi gibi bulgular goriiliir. Ayrica nistagmus, bakis
parezileri ve pursuit goz hareketlerinde yavaslama ve gbézde miyelinize sinir lifleri
mevcuttur. Progresyon hastaligin erken donemlerinde yavas seyrederken, ikinci ve tigiincii
dekatta daha belirgin seyreder. Aksonal ve demiyelinizan tipte sensérimotor ndropati
goriiliir. Hastaligin ilerlemesiyle birlikte ¢eki¢ parmak, pes cavus gibi iskelet sistemine ait
deformitelerde eslik eder. Quebec olgularinda motor ve zihinsel gelisim yavas olsa da,

Quebec dis1 olgularda mental retardasyon nadir olarak goriilmiistiir (55).

Kromozom 13ql1 iizerinde saperon olan sacsin proteinini kodlamadan sorumlu
SACS gen mutasyonu hastalia sebep olmaktadir. Hastalar yasamin 3 ve 4. dekatinda
tekerlekli sandalyeye bagimli mobilize olur. Gebelikte hastaligin progresyonu hizlanir.
Radyolojik goriintillemede &zellikle superior olmak iizere serebellar vermiste atrofi ve
ponsta lineer hipointensiteler mevcuttur. Quebec’teki olgularda erken dénemde anormal
demiyelinizan gosteren hipermiyelinize retinal lifler goriilse de Quebec disinda bu durum
nadir goriliir. Bilinen etkin bir tedavi yontemi olmamasina ragmen fizyoterapi ve
rehabilitasyon programlari ile medikal tedaviler spastitesinin azaltilmasi ve gesitli iskelet

sistemine ait deformitelerin 6nlenmesi i¢in 6nemli tedavi stratejileridir (56, 57).
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2.5.1.7. Mitokondriyal Resesif Ataksi Sendromu

Mitokondriyal resesif ataksi sendromu, mitokondriyal DNA igin replikatif polimeraz
oldugu tahmin edilen polimeraz gamma (POLG) geninin mutasyonuna bagl olusur.
Hastaligin ortalama baslangi¢ yasi1 farklilik gosterse de genellikle ii¢iincii dekattan itibaren
ortaya c¢ikar. Klinik tablo hastadan hastaya farklilik gosterebilir. En sik goriilen klinik
bulgular1 ataksi, DTR azalma veya kayip, dizartri, azalmis pozisyon ve vibrasyon duyusu,
nistagmus ve g6z hareket bozukluklaridir. Noropati ve ndbet baslangic bulgusu olarak
gorilebilir. Baz1 hastalarda istemsiz hareketler ve hafif diizey kognitif bozukluk eslik
edebilir. Radyolojik goriintileme yontemlerinde serebellar atrofi ve beyaz cevherde
degisiklikler goriilebilir (34).

2.5.1.8. Vitamin E Eksikligine Bagh Ataksi

Ik olarak 1985 yilinda Harding, izole E vitamini eksikligine bagh olarak serebellar
ataksi bulgular1 goriilen bir hasta yayinlamistir (58). Vitamin E eksikligi sonucu olusan
ataksi, serum vitamin E diizeyinin diisiik seyrettigi ve semptomlarinin FA’ya benzedigi nadir
goriilen OR gegis gosteren bir ataksi tiiriidiir. Kromozom 8q13 iizerinde bulunan alfa-
tokoferol transfer protein (a-TTP) geninin defektine bagli olarak meydana gelir. Alfa-TTP,
E vitamininin ¢ok diisiik yogunluklu lipoproteine spesifik transferinden gérevli yapidir. Bu

mutasyona bagli olarak sinir sistemine yeterli E vitamini gegisi saglanamaz (59).

Hastaligin klinik bulgulari ¢ocukluk ¢agi doneminde baslamasina ragmen nadir de
olsa farklilik gosterebilir. ilerleyici duyusal ve serebellar ataksi ile seyreder. Klinik agidan
incelendiginde ekstremite ve govde ataksisi, DTR’ de azalma, dizartri, isitme problemleri,
mesane disfonksiyonu, pozisyon ve vibrasyon duyusunda yetersizlik ve Babinski belirtisi
goriiliir. Ayrica tendon ksantomalar1 ve ksantelasma gibi cilt bulgular1 goriilebilir. FA’ dan
farkli olarak gorme keskinliginde azalma ve retinitis pigmentoza erken dénem bir bulgu
olarak agiga cikabilir. Distoni ve bagsta titiibasyon FA’ya gore daha sik goriiliirken,
kardiyomiyopati, ndropati ve egzersiz intoleranst daha nadir goriiliir. Hastaligin progresyon
hizt FA’ dan daha yavastir. Tan1 emilim problemi olmaksizin E vitaminin normalden az
seyretmesiyle konulur. Cocuklarin sinir iletilerinde aksonal duyusal ndropati goriiliir.
Radyolojik goriintiilemeleri genellikle normal olmasia ragmen hafif diizeyde serebellar
atrofi gortilebilir. Tedavide vitamin E destegi ve yagdan zengin diyet verilir. Tedavi
hastaligin progresyonunu yavaslatir ve ataksi bulgusunda minimal diizelmeler saglayabilir
(59, 60).
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2.5.1.9. Serebrotendinoz Ksantomatozis

Serebrotendindz Ksantomatozis, sterol-27-hidroksilaz eksikligine bagli olusan
oldukca az agiga ¢ikan safra asidi iiretimi bozuklugudur. Klinik agidan incelendiginde asil
ve diger tendonlarda goriilen ksantomlar, erken dénem ateroskleroz, juvenil katarakt, kronik
diyare, osteoporoz ve ergenlik sonrasi baslayan ilerleyici nérolojik problemlerle seyreder.
Ayrica piramidal ve ekstrapiramidal bulgularin eslik eden ataksi, spastik paraparezi, nobet,
sensorimotor periferik ndropati, kognitif ve psikiyatrik bozukluklar goriilebilir. Kromozom
2933 {lizerinde bulunan mitokondriyal bir enzim olan sterol 27-hidroksilazi kodlayan
CYP27A1 geninin mutasyonuna bagli olusur. Bu enzim safra asitlerinin {iretiminde
gorevlidir ve eksikliginde safra alkolleri ve kolestanol seviyesi artar. Olusan metobolitler
merkezi sinir sistemi ve diger dokularda birikerek hastaligin fenotipini olusturur.
Serebrotendindz ksantomatozis i¢in en Onemli biyokimyasal belirte¢ artmis serum
kolestanol diizeyidir. Radyolojik goriintiilemelerde belirgin serebral ve serebellar atrofi
mevcuttur. Hastalarin genellikle 61iim nedeni hiperkolesterelomi olmaksizin erken dsnemde
ateroskleroza bagli olusan koroner arter hastaligidir. Tedavisinde safra asidi ve
kenodeoksikolik replesmani verilir. Statin kullanim1 ve ilerleyen vakalarda karaciger nakli

de onerilir (27, 61).
2.5.1.10. Refsum Hastahgi

Refsum hastalig1 yag asitlerinin defektif peroksizomal alfa oksidasyonuyla meydana
gelen ve olduk¢a nadir goriilen peroksizomal bir hastaliktir. Kromozom 10pter-11.2
tizerinde bulunan fitanil-CoA hidroksilaz enziminin kodlayan PHYH geninin mutasyonu
sonucu olusur. Fitanik asit oksidaz eksikligi gorilir. Klinik olarak serebellar ataksi,
sensoOrindral isitme kaybi, retinitis pigmentoza, demiyelinizan sensérimotor noropati ve
anosmi eslik eder. Ayrica cesitli kas iskelet anomalileri, bobrek yetmezligi, gérme yetisinde
kay1p, kardiyomiyopati, iktiyoz veya aritmi goriiliir. Alfa oksidasyonu bozulan fitanik asidin
doku ve kanda birikmesi sonucu semptomlar agiga ¢ikar. Cogunlukla 20 yastan Once
baslamasina ragmen erken gocukluktan 50 yasina kadar farklilik gosterebilir. Siit, et {irtinleri
ve balikta ytiksek oranda fitanik asit en ¢ok yag dokusunda birikir. Refsum hastaliginin diger
OR gecis gosteren hastaliklara gore progresyonu daha yavastir. Fakat ani kilo kayiplari gibi
viicutta stres yaratan durumlarda yag depolarinda bulunan fitanik asitin hizla mobilize
olmas1 semptomlarin agirlasmasina veya Guillain Barre sendromuna benzer akut bir klinik

tabloya sebep olabilir. Serum fitanik asit diizeyi (>200 uM/L) artmigtir. Kesin tani igin
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fibroblastlarda fitanil-CoA hidroksilaz 6l¢iimii veya genetik analiz yapilmasi gerekir.
Tedavide ilk olarak fitanik asitin yiiksek seviyede bulundugu et, balik ve siit iiriinlerinin
tikketimine kisitlama getirilir. Diyet sonucunda noropati ve ataksi de diizelme beklenirken,
isitme ve gorme problemlerinde diizelme beklenmez. Atak donemlerinde plazmaferez
kullanilarak serum fitanik asit seviyesi azaltilir ve semptomlarda iyilesmeler goriilebilir.
Diyetle birlikte hastaligin ilerleyisini dnlemek miimkiin oldugu i¢in erken tani oldukca

onemlidir (27, 62).
2.5.1.11. Cayman Ataksisi

Cayman Ataksisi, kromozom 19p13.3 iizerinde bulunan ATCAY (Caytaxin)
proteinindeki eksiklik sonucu olusur. Biiyiik Cayman Adasinda siklikla goriildiigii i¢in bu
sekilde isimlendirilmistir. Klinik olarak incelendiginde erken ¢ocukluk déneminde goriilen
hipotoniyle baslar. Serebellar belirtiler, nistagmus, mental retardasyon goriiliir. Radyolojik
goriintiilemelerde serebellar hipoplazi mevcuttur (63).

2.5.1.12. Marinesco Sjogren Sendromu

Kromozom 5q31 tizerinde bulunan SIL1 geninin mutasyonuna bagli olusur (64, 65).
Semptomlar infantil veya ¢ocukluk ¢aginda goriiliir. Semptomlar: serebellar ataksi, dizartri
ve mental retardasyon ile karakterizedir. Viriis enfeksiyonlarinin devaminda serum CK
(Kreatin Kinaz) artis gosterebilir ve rabdomiyoliz gézlenebilir. Ayrica hipogonadizm , boy
kisaligi, arefleksi, dogumsal katarakt, kifoz, skolyoz, kisa metakarpal kemikler ve
demiyelinizan polindropati bulgular1 eslik edebilir. Tedavi semptomlara gdére planlanir.

[lerleyis hiz1 yavas oldugu igin yasam siireleri daha uzundur (66, 67).

Kasin biyopsi analizinde miyopatik degisimler, kas liflerinde dejenerasyon,
endomisyal bag dokusu birikimi, apopitoz ve gergeveli vakuoller mevcuttur. Radyolojik
goriintiilemelerde serebral kortekste hiperintensite ve dordiincii ventrikiilde genisleme

saptanabilir (68).
2.5.1.13. Koenzim Q10 Eksikligine Bagh Ataksi

Koenzim Q10 eksikligi sonucu olusan ilerleyici ataksi, belirgin serebellum atrofisi,
azalmis kas koenzim Q10 diizeyiyle seyreden klinik tablodur. Semptomlari ¢ocukluk
cagindan itibaren baglar. Erken donemde gelisim geriligi, hipotoni ve sik diisme gozlenir.

Ergenlik doneminden Once ilerleyici dizartri ve ataksi baglar. Ayrica epileptik nobetler,
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piramidal bulgular, aksonal tipte periferik noropati ve mental retardasyon eslik edebilir.
Tanis1 kas biyopsisinde diisiik koenzim Q10 diizeyinin diisiik olmasiyla konur. Radyolojik
goriintiilemelerde diffiiz serebellar atrofi mevcuttur. Tedavisinde koenzim Q10 takviyesi
(300-3000 mg/giin) verilir. Hastalarin bazilar1 tedaviyle stabil olarak hayatina devam

etmesine ragmen bazi hastalarda progresyon devam edebilir (27).
2.5.1.14. Kseroderma Pigmentozum

Kseroderma pigmentozum genetik olarak heterojen, OR gegis gosteren ve nadir
goriilen bir klinik sendromdur. Amerika Birlesik Devletleri’'nde prevelanst 1/250.000
olmasina ragmen Akdeniz lilkeleri ve Japonya’da daha fazla goriildiigii diisiiniilmektedir.
Klinik agidan incelendiginde farkli norolojik bulgular gosterse de ataksi, koreatetoz, isitme
kaybi, mental retardasyon ve spastisite ile karakterizedir. Ayrica cilt fotosensitivitesi, erken
aciga cikan cilt kanserleri, fotofobi, telenjiektaziler, konjuktivit, ektropion, keratit ve

entropion gorilebilir (27).
2.5.1.15. Infantil Baslangich Spinoserebellar Ataksi

Infantil baslangigli spinoserebellar ataksi, kromozom 10q24 iizerinde bulunan
lokalize mitokondriyal bir protein olan Twinkle proteinindeki eksiklik sonucu olusur.
Cogunlukla Finli ailelerde goriilmiistiir. Hastalarin ¢ogu homozigottur ve c10orf2 geni

mutasyonu hastaliga sebep olur (69).

llerleyici serebellar ataksi, hipotoni, arefleksi, duyusal néropati, optik atrofi, isitme
kaybi ve istem dis1 hareketlerin goriildiigii progresif bir ataksi sendromudur. Klinik bulgular
genellikle 1-2 vyas arasi baslar. Hastalarin DTR’leri azalmistir. Motor kuvvet
degerlendirmesinde distal kaslarda kuvvet kayb1 ve atrofi goriilebilir. Ayrica kalin sinir
liflerinde kayiplar mevcuttur. Radyolojik goriintiilemelerde beyin sapi, serebellum ve spinal
kord atrofisi goriiliir. Hipogonadotropik hipogonadizm klinik bulgulara eslik edebilir.
Hastalar genellikle puberte doneminden once tekerlekli sandalye ile bagimli kalirlar ve

nobete bagl problemler sonucu yasamlarini kaybederler (69).
2.5.1.16. Aksonal Noropati ile Goriilen Spinoserebellar Ataksi

Aksonal noropatinin eslik ettigi spinoserebellar ataksi oldukg¢a nadir goriilen bir
cocukluk ¢agr ataksisidir. Klinik bulgular1 serebellar ataksi, distal amyotrofi, aksonal tipte

periferik sensorimotor noropati ve pes kavus ile seyreder. Ayrica epileptik nobet eslik
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edebilir. Radyolojik goriintiilemelerde hafif serebellar ve serebral atrofi mevcuttur. Serumda
hafif hiperkolesterolemi ve hipoalbiiminemi goriilebilir. Okiilomotor apraksi ile beraber
seyreden ataksi tip 1’den farkli olarak apraksi goriilmez. Kromozom 14q31 iizerinde bulunan

tirozil DNA fosfodiesteraz 1’1 kodlamadan gorevli TDP1 geninde mutasyon mevcuttur (27).
2.5.1.17. Geg Baslangich Tay-Sachs Hastahgi

Tay-Sachs hastalig1 B-heksozaminidaz A eksikliginin sonucunda meydana gelen bir
GM2- gangliyosidozdur. Kromozom 15q23-24 iizerinde bulunan HEXA geninin mutasyonu
sonucu olusur. Gelisim geriligi, zihinsel yetersizlik, hipotoni, epilepsi nobetleri ve
fundoskopi muayenesinde goriilen kirmizimsi lekenin sebep oldugu korliik ile karakterize
ve infantil donemde acgiga ¢ikan agir bir hastaliktir. Cogunlukla 2-3 yas gibi yasamlarini
kaybederler. Geg baslangi¢lhi fenotipi ¢ocukluk veya erigkin donemde baglar. Klinik olarak
incelendiginde serebellar bulgular, fasikiilasyonlar, arefleksi, proksimal kas zayifligi, kas
atrofileri, psikiyatrik ve davranigsal sorunlar goriiliir. Juvenil déonemde baslayan formuna
spastisite ve demansta eslik edebilir. Fenotip farkliliklarin sebebi genotipik farkliliklardan
kaynaklidir. Geg baglangicli formu FA’ya klinik olarak benzeyebileceginden dolay: ayirici
tanida diistiniilerek taninmasi 6nem arz etmektedir. Radyolojik goriintiilemelerde belirgin
serebellar atrofi saptanir. Hastalik genellikle Ashkenazi Yahudilerinde goriilse de diger
toplumlarda da vakalar bildirilmistir. Hastaligin semptomlarin1 kontrol altina alacak etkin

bir tedavi yontemi bulunmamaktadir (70).
2.5.1.18. Calfan Sendromu

SCYL1 genindeki mutasyonlar ataksi, periferik ndropati, konugsma bozuklugu ile
birlikte zihinsel yetersizlik ve yiiksek atese bagh tekrarlayan karaciger yetmezligi ataklar
ile karakterize spinoserebellar ataksi-21 Calfan sendromu olarak bilinen otozomal resesif
kalitilan serebellar atrofiye sebep olur. Calfan sendromunun altinda yatan kesin
patomekanizma hala bilinmemektedir. SCYL1 geni, golgi aygiti ve endoplazmik retikulum
arasindaki hiicre i¢i transfer iglemlerinde yer alir ve golgi homeostazinda rol oynar. Bununla
birlikte SCYL1 ekspresyonunun, akciger islevlerini etkileyerek kronik solunum
problemlerine sebep olabilecegi de diisiiniilmektedir. SCYL 1 mutasyonlarinda kifoskolyoz,
kalga displazisi, torakal vertebral anomaliler, osteoporoz, artmis lordoz gibi kas iskelet

sistemi problemleri de goriilebilmektedir (71).
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Tablo 2.4. Otozomal Resesif Kalitilan Ataksilerin Klinik Ozellikleri (51)

FA VEEA ABL RH GBTH CTX MIRAS SCA +AN AT |ATLD AOAl AOA2 | CSORA IBSCA CA MSS
Yas <25 <20 <20 <20 <20 <20 2-45 <20 <3 <20 <20 <20 <20 <2 <20 <20
Eriskin Baslangiclt + + i ; . . . ) . N . N ] ]
Varyant
Ataksi + + + + + + + + + + + + + + + +
Nistagmus + + + + + + + + + B n n
Duyusal Noropati + + + + + + + + + + + + + + +
Motor kay1p + - + + + + + + + + + + +
Amiyotrofi + - + + + + + + + - + + + + - +
Pes cavus + + + + + + - + + + + -
Okiilomotor Apraksi - - - - - - - - + + ¥ ¥ - B _
Oftalmopleji - - - - - + - + - + _
Sakkadik goz hareketi - - - - + + - + ¥ - _
Bakis fiksasyon bozuklugu + - - - - - - - - - + - - - - B
Strabismus - - - - - - - - - . . ¥ _ _ . n
Spastisite - - - - + + - - - . . . ¥ _ . _
Hipotoni - - - - + - - B + B + + +
Babinski + + - + ¥ n I _ N N
Derin Tendon Refleksi ! ! ! ! ! ! ! ! ! 1 1 1 1 ! )
Tremor + - + + + + + - - + +
Titubasyon + - n _ I _ N N
Miyoklonus - - - + + ¥ B _ _
Distoni - - - - + + - + + B B _
Korea - - - - + - + + + + + - + B
Parkinsonizm - - - - - + R - - . -
Psikomotor i ) ] ] ] . .
retardasyon
Kognitif problemler - - - - + + + - - - + + + + _ +
Psikiyatrik bozukluklar - - - - + + + - - - - - B B R -
Genetik Lokalizasyon 9913 | 8q13.1-13.3 | 4022-24 | 10p-11.2 |15023-24 | 2q33-ter | 15022-26 | 14¢31-32 |[11g22-23| 11921 | 9p13 9p34 13q11 | 10q24 [19p13.3 | 5q31

FA: Friedreich Ataksisi, VEEA: Vitamin E eksikligi ataksisi, ABL: Abetalipoproteinemi, RH: Refsum Hastaligi, GBTH: Geg Baglangich Tay-Sachs Hastaligi, MIRAS: Mitokondriyal Resesif Ataksi
Sendromu, CTX: Serebrotendinéz Xantamatozis, SCA+AN: Spinoserebellar ataksi+Aksonal Noropati, AT: Ataksi Telenjiektazi, ATLD: Ataksi Telenjiektazi Benzeri Hastaliklar, AOA1: Ataksi
Okiilomotor Apraksi Tipl, AOA2: Ataksi Okiilomotor Apraksi Tip2, CSORA: Charlevoix-Saguenay Otozomal Resesif Ataksi, IBSCA: Infantil Baslangigli Spinoserebellar Ataksi, MSS: Marinesco
Sjogren Sendromu
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2.6. Ataksi Degerlendirmesi

Genis spektrumlu bulgular biitlinii olan atakside, bulgularin detayli olarak
degerlendirilmesi ve uygun rehabilitasyon programinin planlanmasi oldukca O6nem arz
etmektedir. Istemli hareketlerdeki bozukluklar, yiiriiyiis, denge, okiilomotor ve konusma
bozukluklar ana degerlendirme parametreleridir. Istemli hareketlerdeki bozukluklar:
degerlendirirken hastada var olan bulguya gore dissinerji, dismetri ve intensiyonel tremor
icin parmak-parmak, parmak-burun, diz-topuk ve Rebound fenomeni testleri kullanilir.
Ayrica disdiadokinezi degerlendirirken {ist ekstremitede ardisik supinasyon-pronasyon ve
alt ekstremitede bilateral dorsi-plantar fleksiyon ile tempo tutma gibi testler klinikte siklikla
kullanilan testler arasindadir. Denge ve yiiriiyiisiin degerlendirilmesinde klinik 6lgeklerin
yan1 sira, farkli destek diizeylerinde gozler agik-kapali statik ve dinamik denge,
pertiitbasyonlara karsi ve farkli ortam sartlarinda dengeyi saglama, donme ve yiiriime
aktiviteleri detayli olarak degerlendirilmektedir. Okiilomotor bozukluklarda nistagmus ve
“smooth-pursit” gibi g6z hareketleri degerlendirilirken, konusma bozukluklarinda
konusmanin akiciligr ve anlasilabilirligi degerlendirilmektedir. Hastalarin giinliilk yasamda
en ¢ok zorlandigi ve katilimlarini etkileyen faktor diismedir. Hastalarin diismesi detayli bir
sekilde degerlendirilerek; sikligi, zamani, yonii, siddeti, hangi aktivitelerde, nerede gibi
sorularin cevaplar1 not edilmelidir. Bunlara ek olarak, hastalarin aktivite ve katilimini
etkileyen diger faktor yasam kalitesidir. Ataksili hastalara mutlaka yasam kalitesi

degerlendirilmesi yapilmalidir (20).
2.7. Ataksi ve Fizyoterapi Yaklasimlari

Ataksili hastalarin yagam kalitesinde iyilesme saglayan fizyoterapi ve rehabilitasyon
programlar1 hastalar i¢in oldukc¢a 6nemlidir. Klinik bulgularin basladigi erken dénemden
itibaren hastalar detayli olarak degerlendirilmeli ve bireysel rehabilitasyon programlarina
alinmalidir. Fizyoterapi ve rehabilitasyon siireci, hastanin mevcut fonksiyonel diizeyini takip
eden ve hastanin taleplerini de g6z 6nilinde bulundurarak hastaya en uygun tedavi yonteminin
ve stratejilerinin olusturuldugu asamalar1 igermelidir. Ataksi rehabilitasyonunda genel
olarak denge ve koordinasyonu arttiracak ve istemli motor hareketlerde goriilen
yetersizlikleri kontrol altina alacak motor rehabilitasyon, vestibiiler etkilenime bagli olusan
semptomlara yonelik vestibiiler rehabilitasyon, propriosepsiyonu iyilestirmeyi hedefleyen

egzersizler, sanal gerceklik uygulamalari ve spor aktiviteleri yer alir (72).
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Motor rehabilitasyon kapsaminda olan egzersizlerde temel hedef, gdvdenin ve
proksimal kaslarin stabilizasyonunu arttirmaktir (73). Bu dogrultuda, Proprioseptif
Noromuskiiler Fasilitasyon (PNF) teknikleri o6zellikle proksimal kas gruplarinda
uygulanmaktadir. Ayrica normal norogelisimsel basamaklar géz Oniinde bulundurularak
koprii, emekleme, diziistii, yarim diziistii, oturma ve ayakta durus pozisyonlarinda yapilan
agirhk aktarma ve statik ve dinamik becerisini arttiracak egzersizler de siklikla
kullanilmaktadir. Ayakta durma pozisyonunda denge egitiminde; ayaklar bitisik, tandem
durus ve tek bacak iizerinde durma gibi farkli zorluk derecelerinde hastaya denge egitimi
verilmektedir. Yiiriime egzersizleri ataksi rehabilitasyonun da siklikla kullanilmaktadir.
Yiiriime egitimi; dar alanlarda yiirime, farkli zeminlerde yiirlime, engebeli yiizeylerde
yiirlime, topuk-parmak yiiriiyiisii, farkli bas hareketleri ve farkli hizlarla yiirtime, yiiriiyiis
esnasinda ani donme ve durmalar igeren egzersizlerden olusmaktadir (74). Ekstremite
ataksisi, hastalarin giinliilk yasam aktivitelerini olumsuz etkileyen en énemli bulgulardan
biridir. Ekstremite ataksisinin tedavisinde temel prensip konsentrik ve eksentrik
kontraksiyonlar arasinda dengeyi saglayarak ekstremitenin stabilizasyon yetenegini
arttirmaktir. Bu egzersizler yavas, kontrollii ve resiprokal olarak uygulanmalidir (74). Bu
amagclar dogrultusunda; ekstremite ataksisinde Frenkel egzersizleri siklikla kullanilmaktadir.
Frenkel koordinasyon egzersizleri hizlidan yavasa, unilateralden bilaterale ve tam normal
eklem hareketinden yarim normal eklem hareketine dogru kademe kademe ilerletilmektedir.

Ayrica tekrarlanan kontraksiyonlar esliginde PNF teknigi ile birlestirilmektedir (75).

Atakside propriosepsiyonu gelistirmek i¢in PNF (ritmik stabilizasyon) yontemi,
ekstremitede ataksisinde kullanilan Frenkel koordinasyon egzersizleri, farkli zeminlerde
gozler agik-kapali yiiriime egitimi, Johnstone basing splintleri, farkli pozisyonlarda denge

egitimi gibi yontemler kullanilmaktadir (74).

Vestibiiler etkilenimleri olan ataksili hastalarda denge problemlerinin yani sira bas
donmesi de eslik edebilmektedir. Bu bulgularin tedavisinde Cawthorne-Cooksey
egzersizleri ana tedavi yontemlerinden biridir. Bu egzersizler vestibiiler kompansasyon
mekanizmalarin1 uyararak vestibililer ataksili hastalarda bas donmesinin azalmasini
saglamak, denge ve ambulasyonu arttirmak amaciyla kullanilir. Ayrica egzersizler bir seri
g0z, bas, viicut hareketlerinden olusan egzersizler, bas ve goziin birlikte koordineli
hareketlerini iceren egzersizler ve denge egzersizlerinden olugsmaktadir. Erken evrede yavas

hizda, ileri evrede hareketin hizi arttirilarak farkli pozsiyonlarda yapilmamaktadir (72).
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Ataksili hastalarin fizyoterapi programlarinda sanal gerceklik uygulamalar1 da yer
almaktadir. Yiiksek yogunluklu uygulanan denge ve koordinasyon programlart hastalar
yormakta ve hastalarin motivasyonunu azaltmaktadir. Sanal gergeklik uygulamalari,
konservatif fizyoterapi programlarina gore hastada daha fazla motivasyon saglamaktadir.
Ayrica denge, yiiriiyiis, alt ve iist ekstremite fonksiyonlarinda iyilesme saglamaktadir. Bu
amaglar dogrultusunda ataksili hastalarda en ¢ok kullanilan sanal gerceklik uygulamalar

Nintendo Wii ve X-box’tir (76, 77).

Spor aktiviteleri, ataksili hastalarda denge ve koordinasyonu arttirmak i¢in kullanilan
uygulamalardan biridir. Hastalarin yetenekleri ve Oncelikleri dogrultusunda spor
aktivelerine yonlendirilmeleri rehabilitasyon programinin etkinligini arttirabilmektedir.
Spor, ataksili hastalarin dis diinyayla baglantisin1 tekrar saglayarak hastalarin
motivasyonunu arttirmaktadir. Yiizme, tenis, dart, ata binme, golf, masa tenisi, gibi sporlar
ataksili hastalarda en ¢ok tercih edilenler arasindadir. Ayrica Tai-Chi, dans ve pilates gibi
aktivitelerde denge ve koordinasyonu gelistirmek ve viicut farkindaligini arttirmak igin
ataksili hastalarda kullanilmaktadir (72).

2.7.1. Govde Kontroliine Yonelik Fizyoterapi Yaklasimlari

Govde kontrolii, gdvdenin statik ve dinamik pozisyonunu siirdiirebilme yetenegi
olarak tanimlanmaktadir (78). Merkezi sinir sistemi (MSS), fonksiyonel aktiviteler
esnasinda her bir kasin harekete katiliminin degismesiyle birlikte abdominal ve torakal bolge
kaslart uyumlu bir sekilde kasilarak alt ve iist ekstremitede dengeli bir hareket i¢in alt yap1
olusturur (79). Giinliik yasam aktivitelerinin diizgiin bir sekilde gergeklestirilebilmesi igin
diizgiin bir postiiral kontrol gerekir. Bu durum sik sik degisen g¢evre sartlarina uyum
saglamak i¢in tiim viicudun pozisyonunu siirekli kontrol etmemiz gerektigi anlamina gelir.
Stabilite ve oryantasyonu igin gereken postiiral kontrol, sinir ve kas iskelet sisteminin
karmagik bir etkilesimiyle meydana gelir. Govde kaslari, omurgada ve goévdede
stabilizasyonu saglar ve bu stabilizasyon, bas ve ekstremitenin serbest ve se¢ici hareketleri

icin sarttir (8).

Stabilizasyon egzersizleri baslangig seviyesinden ileri seviye egzersizlere dogru
ilerletilebilir. Egzersiz programindaki en dnemli asama fonksiyonel gelisimdir. Hastaya
0zgli program belirlenmeden oOnce kapsamli bir fonksiyonel seviye degerlendirilme
yapilmalidir. Hastalarin fonksiyonel durumlarina gore, oturarak, ayakta ya da yliriime

sirasinda egzersizler planlanmalidir. Govde egitimi, govde stabilizasyonu igin en yaygin
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kullanilan egzersiz tedavi yontemidir. Stabilizasyon egzersizleri ekstremitelerin

pozisyonunun devamini saglar ve kaslari gliglendirerek stabiliteyi arttirir (80).

Geleneksel olarak farkli pozisyonlarda uygulanan denge egitimi sirasinda, govde
stabilizasyonunu desteklemek igin eklem aproksimasyonlar1 kullanilmaktadir. Benzer
sekilde govde kontrolii i¢in PNF tekniklerinden ritmik stabilizasyon, govde kaslarinin
kontraksiyonunu siirdiirebilmesini saglar. Ritmik stabilizasyonun amaci, kuvvetlendirmeden
ziyade stabilizasyon hissini kazandirmaktir. Eger hastalar govde kaslarinin koaktivasyonu
i¢cin gerekli bir kontraksiyonu siirdiiremezlerse, siirekli olarak gévde hareketlerini azaltan

yavas-zit-tut PNF teknigi kullanilabilir (81).

Yumusak zeminlerde sert zeminlere gore postiiral stabiliteyi saglamak igin,
serebellumda daha fazla proprioseptif girdinin diizenlenmesi gerekir. Rehabilitasyon
programlarinda farkli pozisyonlarda oncelikle sert yiizeylerden tercih edilmeli ve
zorlastirmak i¢in yumusak yiizeylere (sert bir sandalyede otururken yapilan egzersizlerden,
egzersiz topu lizerinde otururken yapilan egzersizlere) gecis yapilmahdir. Egzersiz topu
otururken tizerinde yapilan egzersizler ve hafif ziplamalar, vertikal farkindaligin artmasina
ve derin govde kaslarinda aktivasyona yardimci olur. Oturma pozisyonunda farkli yonlere
agirlik aktarimi yapilabilir. Agirlik aktariminda hastalar mevcut fonksiyonel seviyelerine
gore her iki elini destek olarak kullanabilir ve zamanla bu destek azaltilabilir. Son olarak

farkli iist ekstremite ve bas pozisyonlariyla stabilizasyon daha da arttirilmaya calisilir (82).
2.7.1.1. Spinal Stabilizasyon Sisteminin Biyomekaniksel Modeli

M. transversus abdominus ve m. obliques internus’un ¢esitli kaldirma aktivitelerini
gerceklestirmeden Once govdenin destegini arttirmak igin istemsiz olarak aktiflestigi
bilinmektedir (83, 84). Abdominal kuvvetlendirme egzersizleri geleneksel olarak tekrarli
govde fleksiyon hareketlerinden olusmaktadir (85). Fakat bu yiiksek tekrarli hareket
paternleri, m. transversus abdominus ve obliques internus kaslarinin azalmig aktivitesine

sebep olarak omurgaya binen yiikii ve yaralanma ihtimalini arttirir (86, 87).

Spinal stabilizasyon sistem modeline gore, bir¢ok faktoriin segmental instabiliteye
sebep oldugu ileri siiriilmektedir. Ug bilesenden olusan spinal stabilizasyon sisteminin
biyomekaniksel modeli aciklanmustir (88). Ilk bilesen, omurganin intervertebral diskleri,
ligamentleri ve kemiklerinden meydana gelen ‘Pasif kas iskelet alt sistemi’’dir. Bu sistemin

bilesenlerinin gorevi omurgay1 hareket genisiliginin sonunda stabil olarak tutmaktir. N6tral
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postiiriin i¢erisinde Ve ¢evresinde yer alan mekanareseptorler sayesinde santral sinir sitemine
bilgi gonderir ve spinal hareketin goriintiilenmesi fonksiyonunu saglar. ikinci bilesen
omurganin kas ve tendonlarindan meydana gelen ‘‘ Aktif kas-iskelet sistemi’’dir. Bu sistem
ise omurganin hareketini ve notral postiirdeki stabiliteyi kontrol eden kuvveti olusturur.
Ucgiincii bilesen “* Notral ve geri bildirim alt sistemi’” fizyolojik kuvvetten ve kas, tendon ve
ligamente yerlesmis hareket alicilarindan olusur. Bu alicilar santral sinir sistemindeki
kontrol merkezlerine baglidir. Mekanoreseptor bilgilerinin islenmesi ve aktif alt sistemin
aktivitenin 6n hazirliginda ve aktivite esnasinda omurganin stabilitesinin saglanmasindan
sorumludur. Gévde kas gruplar1 govdenin hareket ve stabilitesinden sorumludur. Derinde
yer alan lokal kaslarin omurganin stabilitesinden sorumlu oldugu, daha genis ve yiizeyde yer
alan kaslarin ise hareketinden olusumundan ve kontroliinden sorumlu oldugu one
stirilmektedir. M. transversus abdominus ve internal obliqgue omurganin segmental
stabilizasyonuna yardim eden lokal kaslar olarak bilinmektedir. Bu Kkaslar, spinal sertligi

arttirdig1 One siiriilen iki mekanizma ile iglevini yapar. Bunlar;

- Abdomen i¢i basincin arttirilmasi (89)

- Omurga ¢evresindeki kas korsesinin olusturulmast (90, 91)

Global kas sistemi m. rectus abdominis, m. obliques externus ve m. lumbal erektor
kas gruplarindan olusur. Bu kaslar kompresyon kuvvetini arttirir ve daha gii¢lii kas sertligi
olusturabilirler. Ayrica lokal ve global sistemlerin koordineli bir sekilde ¢aligma omurganin
mekanik stabilitesini saglar. Spinal sistemdeki yaralanma, mobilite sorunlari, dejenerasyon

bu sistemlerin gérevini yapamamasina bagli olusabilir (88).
2.7.2. Norogelisimsel Tedavi Yaklasimlari

Norogelisimsel Tedavi (NGT) 1940-1950 wyillart arasinda norolojik gelisim
temellerine ve tedavi siirecindeki tecriibelerine dayanarak Ingiltere’de olusturulmustur.
Giintimiizde serebral palsi, inme, ataksi ve multiple skleroz gibi ¢esitli hastaliklarda yaygin
olarak kullanilmaktadir. Bu konseptin amaci, normal hareket paternlerinde ‘‘handling’’
uygulanarak normal hareket deneyimini kazandirmak ve anormal postiirii 5nlemektir. Uygun
fasilitasyon teknikleri kullanilarak kas tonusunun sensérimotor bilesenleri, refleksler,
postiiral kontrol, anormal hareket paternleri, algi, duyu ve hafiza problemleri kontrol altina
alinmasi1 amaglanir. Bu yaklagim zaman iginde giincellenen dinamik bir yapiya sahiptir. ilk
kullanildig1 dénemlerde idealize hareketlere daha ¢ok 6nem verirken ilerleyen zamanlarda

cocuk i¢in fonksiyonel paternlere yogunlagmistir (92).
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NGT oncelikle boyun ve govdenin tedavi siirecinde ele alinmasini, inner range
prensibinin kullanilmasini, kaslarin tonik ve fazik 6zelliklerine gore farkli kasilma tipleriyle
kuvvetlendirilmesini, pasif hareketi aktif hareketin takip etmesi gerektigini belirtir. Govde
egitimi de bu prensiplerin dogrultusunda planlanmalidir. Temel olarak, Bobath gévdeye

yonelik ¢ok sayida ¢esitlendirilmis egzersiz segenegiyle yaklagsmaktadir (93, 94).
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3. BIREYLER ve YONTEM
3.1. Bireyler

Calismamiza Eyliil/2020-Ekim/2021 tarihleri arasinda, Cocuk Genetik Hastaliklari
Uzmani tarafindan otozomal resessif herediter ataksi tanisi aldiktan sonra Hasan Kalyoncu
Universitesi Fizyoterapi ve Rehabilitasyon Uygulama ve Arastirma Merkezine basvuran 25

birey alindi.

Hasan Kalyoncu Universitesi Saglhik Bilimleri Fakiiltesi Girisimsel Olmayan Etik
Kurul Onay1 (Onay No: 2020/107) alindiktan sonra galismaya aile ve ¢ocuklar i¢in ayr1 ayri
hazirlanan Goniilliileri Bilgilendirme ve Riza Formu’nu okuyup katilmayi kabul edenler
dahil edildi.

Arastirmaya dahil olma olciitleri

e 5-18 yas arasinda,

e En az bagimsiz oturma diizeyinde olan,

e Herhangi bir iletisim engeli (gorme, duyma, isitme) olmayan,
e Basit sozlii komutlar algilayabilen,

e Tiirkce bilen,

e Arastirmaya katilmaya goniillii olan hasta ve aileler dahil edildi.

Arastirma dis1 kalma olciitleri

e Son 6 ay icerisinde alt ve iist ekstremiteye yonelik cerrahi gegiren,

e Illeri diizeyde kognitif bozuklugu olan,

e Tibbi durumu stabil olmayan,

e Arastirmanin herhangi bir asamasinda arastirmadan ayrilmak isteyen hastalar

calismadan ¢ikarildi.

Caligmaya katilan 20 g¢ocuk basit rastgele yontemle tedavi ve kontrol grubu olmak
tizere 10’ar kisilik 2 gruba ayrildi. Kontrol grubundaki ¢ocuklara gdvde stabilizasyon ve
denge egzersizlerinden olusan rehabilitasyon programi, tedavi grubundaki gocuklara ise
govde stabilizasyon ve denge egzersizlerine ek olarak Norogelisimsel Tedavi prensiplerine
uygun oturma pozisyonunda, govde kaslarin1 aktive etmeye yonelik fonksiyonel

rehabilitasyon programi uygulandi. Calisma akisinin semasi Sekil 3.1’de verildi.
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[ Degerlendirilen (n=25) }
Dislanan (n=3)
. Dahil edilme kriterlerine
uymayan (Tibbi durumu
” stabil olmayan) (n=2)
e  Katilmak istemeyen (n=1)

[ Randomizasyon (n=22) }

[ Tedavi Grubu (n=11) 1 [ Kontrol Grubu (n=11) 1
M
Takip
Donemi
-
A e
Calisma Dis1 Kalan Calisma Dis1 Kalan
Covid 19 (n=1) Covid 19 (n=1)
J \
M
Analiz
-
-
[ Analiz Edilen (n=10) } Analiz Edilen (n=10) }

Sekil 3.1. Calismanin Akis Semasi

3.2. Yontem

(Calismamizda bagimsiz oturabilen, destekli ve desteksiz yliriiyebilen hastalar yer
aldi. Hastalarin 8 haftalik rehabilitasyon siireci boyunca tibbi durumlari stabildi.
Degerlendirmeler her hasta i¢in ayn1 ortam kosullarinda yapildi ve ortalama 45 dakika stirdii.
8 haftalik rehabilitasyon programinin sonunda son degerlendirmeler alindi. Hastalarin
fiziksel ve demografik bilgileri calismanin  basinda kaydedildi. ik ve son
degerlendirmelerinde ataksi siddetini belirlemek i¢in Uluslararas1 Ataksi Oranlama Olgegi
(UAOOQ), statik ve dinamik oturma dengesi ve gévde koordinasyonunu degerlendirmek i¢in
Govde Bozukluk Olgegi (GBO), yasam kalitesini degerlendirmek i¢in Cocuklar Igin Yasam
Kalitesi Olgegi (CIYKO) ve hastalarin fonksiyonel diizeyini belirlemek Pediatrik
Fonksiyonel Bagimsizlik Olcegi (PFBO) kullanildi. Gévde salinimlarimi degerlendirmek
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icin Microgate Gyko cihazi kullanildi. Ust ekstremite fonksiyonlarini degerlendirmek igin
Q-DASH ve 9 Delikli Peg Testi (DDPT) kullanildi.

3.2.1. Genel Demografik Bilgiler

Hastalarin degerlendirmelerine baslamadan once fiziksel ve demografik bilgiler
olarak; cinsiyet (erkek-kadm), yas, ataksi alt tipi, boy, kilo, viicut kiitle indeksi (VKI)
sorguland1. VKI agirlik/boy? (kg/m?) formiilii kullanarak hesaplandi. Hastalar (<18.5) zay1f,
(18.5-24.9) normal, (25-29.9) kilolu ve (30-39.9) obez olarak degerlendirildi (95).

3.2.2. Uluslararas1 Ataksi Oranlama Skalasi (UAOQ), (The International
Cooperative Ataxia Rating Scale-ICARS)

5-34 yas arasinda dejeneratif ataksisi olan hastalarin ataksi siddetini degerlendirmek
icin Uluslararas1 Ataksi Oranlama Olgegi (UAOO) siklikla kullanilmaktadir. Serebellar
hastaliklarin tedavi etkinligini degerlendirmek icin ataksi siddetini 6lgen test yontemlerine
ihtiya¢ duyulmaktadir. Bu hastalarin degerlendirilmesinde UAOO gecerli ve giivenilir bir
skala olarak onerilmektedir. Postiir ve yiiriiyiis, kinetik fonksiyonlar, konusma ve gorme
bozukluklari  olmak tizere 4 alt bashiktan olusmaktadir. Koordinasyonun
degerlendirilmesinde, klinikte kullanilan d&lgeklerin  yetersiz olmasi ve objektif
degerlendirmelerde oldukc¢a pahali teknolojik sistemlere ihtiya¢ duyulmasi gibi problemler
bulunmaktadir. UAOO bu problemlerin ¢dziimii i¢in olusturulan ve giiniimiizde farkli
patolojilere bagli olarak gelisen dejeneratif ataksilerin degerlendirilmesinde yaygin

kullanilan objektif bir test yontemidir (96).

3.2.3. Govde Bozukluk Olcegi (GBO), (The Trunk Impairment Scale-TIS)

Govde Bozukluk Olgegi, Verheyden ve arkadaslari tarafindan 2004 yilinda
gelistirilen bu o6lgek ilk olarak inme sonrasi hastalarin motor bozukluk seviyelerini
belirlemek igin gelistirilmistir (97). Daha sonra Serebral palsi ve néromuskiiler hastaliklar
icin govde performansini degerlendirmede gecerli ve giivenilir bir olgek oldugu

belirlenmistir (98).

Govdenin fonksiyonel kuvvetini, postiiral kontroliinii ve govde hareketlerinin
kalitesini degerlendirmek igin kullanilan Govde Bozukluk Olgegi; statik, dinamik ve
koordinasyon olmak iizere ii¢ alt parametreden olusur. Toplamda 3’ statik denge, 10’u

dinamik denge, 4’1 stabilizator kaslarin koordinasyon becerisi ile ilgili olmak iizere toplam
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17 madde bulunmaktadir. Her madde igin; 2, 3 ya da 4 degerli sirali &lgekler
kullanilmaktadir. Gévde Bozukluk Olgeginin minimum puam “0”, maksimum puani
“23”tiir. Alinan puanin yiiksek olmasi govde kontroliiniin daha iyi oldugunu gosterir (97).
Degerlendirme yapilirken her pozisyon ¢ocuklara detayl sekilde anlatildiktan sonra hareketi

yapmalari istendi. Olgegin uygulamasi Sekil 3.2°de gosterildi.

Sekil 3.2. Gévde Bozukluk Olgeginin Uygulamas:

3.2.4. Cocuklar icin Yasam Kalitesi Ol¢cegi (CIYKO), (Pediatric Quality of Life
Inventory-PedsQL)

Cocuklar i¢in Yasam Kalitesi Olgegi, 2-18 yas arasinda olan ¢ocuk ve ergenlerin
saglikla iliskili yasam kalitelerini degerlendirebilmek i¢in Varni ve arkadaslarinin ortalama
15 yillik ¢alisma sonucunda olusturdugu bir yasam kalitesi 6l¢egidir. Okul ve hastane gibi
genis popiilasyonlarda hem saglikli hem de herhangi bir hastaligi olan ¢ocuk ve ergenlerde
kullanimi uygun olan 23 maddeden olusmaktadir. Her madde 0-100 arasinda
puanlandirilmaktadir. Sorunun cevabi higbir zaman olarak belirtilmigse 100, nadiren olarak
belirtilmisse 75, bazen olarak belirtilmisse 50, siklikla olarak belirtilmigse 25, hemen her
zaman olarak belirtilmigse 0 puan almaktadir. Toplam puanin yiiksek olmasi, saglikla ilgili
yasam kalitesinin daha iyi oldugunu belirtir (99). Calismamizda 8-12 ve 13-18 yasi

degerlendiren iizere iki ayr1 formu kullanildi.

3.2.5. Dokuz Delikli Peg Testi (DDPT), (Nine Hole Peg Test-NHPT)

Dokuz Delikli Peg Testi klinikte olduk¢a yaygin kullanilan iist ekstremite

fonksiyonlarimi (el-kol) ve motor hizi degerlendiren bir testtir. Test 9 mm ¢apinda 9 tahta
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cubuk ve 10 mm ¢apinda 9 deligi olan bir standart tahta bloktan meydana gelir. Hasta dokuz
cubugu dokuz delige olabildigince seri olarak birer birer alip rastgele deliklere yerlestirir ve
ardindan yine ayni sekilde birer birer gubuklari deliklerden ¢ikarir. Kronometre ilk gubuk
alindiginda baglatilir ve son c¢ubuk c¢ikartilarak elden birakildiginda sonlandirilarak

durdurulur. Hastanin ¢ubuklari takma ve g¢ikarmasi sonunda gecen siire kaydedilir (100,
101).

Alternatif degerlendirme yontemi: 50 veya 100 saniye boyunca tahta gubuklar
deliklere yerlestirme ve kutuya tekrar koyma islemi tekrarlanir. Yerlestirilmis ¢ubuk sayisi

saniyeye boliinerek saniyedeki ¢ubuk yerlestirme sayist bulunur (101).

Test sirasinda hastanin boyuna uygun tabure ve sehpa kullanildi. Hastaya testin nasil
uygulanacagi gosterilerek detayli bir sekilde anlatildi. Ardindan bir deneme 6l¢timii yapildu.
Hastanin testi tam olarak algiladigindan emin olunduktan sonra ¢ubuklar1 olabildigince seri
bir sekilde gubuklari deliklere takmasi ve ¢gikarmasi istendi. Test her iki el i¢in de uygulandi

ve sag ve sol el olmak iizere siireler kaydedildi. Testin uygulamasi Sekil 3.3’te gosterildi.

Sekil 3.3. 9 Delikli Peg Testi

3.2.6. Microgate Gyko

GyKo (Microgate, Bolzano, Italy), herhangi bir viicut boliimiiniin hareketinin analizi
icin kullanilan 6l¢iim aracidir. En yeni nesil bilesenleri sayesinde, 1000 Hz'lik bir alim
frekansi ile 16g'ye kadar ivme Olgiimleri ve 2000°/ s'ye kadar agisal hizlar saglayabilir.
Bluetooth veri aktarimi, bilimsel olarak dogrulanmis algoritmalariyla basitlestirilmis veri
isleme ve yorumlama sunan Microgate yazilimi araciligiyla dogrudan PC'ye ger¢cek zamanl

dlgiimler saglar. ilk degerlendirmede GyKo sisteminin viicut {izerinde takilacag: yiikseklik
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belirlendi ve sisteme girildi. T1-T2 torakal vertebra seviyesinde baglama kayislarinin
gerginligi de her hastaya gore ayarlandi (spindz ¢ikintilara dayali palpasyonla belirlenir).
Hastalar boylarina uygun tabureye oturduktan sonra kollarin1 gogsiinde ¢caprazlayarak gozler
acik sekilde 30 saniye boyunca sabit durdu. Veriler alind1 ve wireless araciligiyla laptoptaki

software (Lenovo B570e) aktarildi (102). Testin uygulamasi Sekil 3.4’te gosterildi.

Sekil 3.4. Govde Salmimlarinin Degerlendirilmesi

Postural salinimlar1 degerlendirirken cihazda tanimlanmis toplam salinim yiizey
alan1 (Sway Area (cm?)), toplam katedilen mesafe (Length (cm)), anterior-posterior yonde
alinan Kkatedilen toplam mesafe (Length (AP) (cm)), medial-lateral yonde katedilen toplam
mesafe (Length (ML) (cm)), yoriingenin orta noktasindan ortalama uzaklik (Mean Distance
(D) (cm)), anterior-posterior yoriingenin orta noktasindan ortalama uzaklik (Mean Distance
(AP) (cm)) ve medial-lateral yoriingenin orta noktasindan ortalama uzaklik (Mean Distance
(ML) (cm)) referans alindi. Degiskenlerin ayrintili agiklamasi Kullanim Kilavuzu,

Versiyonl.1.1.9 sayfa 127-129’da mevcuttur (102).

3.2.7. Pediatrik Fonksiyonel Bagmsizhk Olcegi (PFBO), (Functional
Independence Measure for Children-WeeFIM)

Uniform Data System for Medical Rehabilitation (UDS) sisteminin erigkinler igin
olusturdugu Fonksiyonel Bagimsizlik Olgeginden faydalanarak 1993 yilinda gelistirilmistir.
Serebral palsi ve farkli gelisimsel yetersizligi olan ¢ocuklarda egitimsel, gelisimsel, ve
toplumsal agidan fonksiyonel yetersizliklerini belirlemek i¢in kullanilan kisa ve pratik bir
olgiim yontemidir. Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizlik Olgegi; kendine bakim, sfinkter

kontrolii, transferler, hareket, iletisim, sosyal ve kognitif olmak tizere 6 alt parametrede
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toplamda 18 maddeden olusur. Bu alanlarda yer alan maddelerin fonksiyonunu
gerceklestirirken yardim alma diizeyine gore 1 ile 7 arasinda puanlanir. Tamamen yardimla
yaptiginda 1; tamamen bagimsiz bir sekilde yaptiginda ise 7 puan alir. Yardim seviyesine
gore 1 ile 7 arasi puanlar verilir. Tamamen bagimli bir ¢cocuk 18 puan alirken, tamamen

bagimsiz birey 126 puan almaktadir (103).

3.2.8. Kol Omuz ve El Sorunlar1 Anketi Kisa Form (Quick Disabilities of The
Arm, Shoulder and Hand- Q-DASH)

Q-DASH tiim iist ekstremite sorunlarinda, aktivite ve katilim kisithliklarini
degerlendiren bir anketidir. Tiirk¢ce gegerlilik ve giivenilirligi Diiger ve ark. tarafindan
alinmigtir (104). Ankette yer alan 11 soru bireyin iist ekstremite problemlerinden dolay:
giinliik yasam aktivitelerini yaparken zorlanma miktarlar1 degerlendirildi. 5’1i likert 6lgek
olan Q-DASH ile maddeler 1 ile 5 puan (1: zorluk yok, 2: hafif derecede zorluk, 3: orta
derecede zorluk, 4: asir1 derecede zorluk, 5: hi¢ yapamama) arasinda iyiden kotiiye dogru
puanlandirilir. Q-DASH anketinden her boliimden 0-100 (0: 6ziir yok, 100: tamamen 6ziir)
arasinda skor belirlenir (105, 106).

3.2.9. Modifiye Fonksiyonel Uzanma Testi (MFUT), (Modified Functional
Reach Test-MFRT)

Modifiye fonksiyonel uzanma testi, govdenin dinamik dengesini degerlendirmek i¢in
Lynch ve arkadaslar1 tarafindan gelistirilmistir. Oturma pozisyonunda denge kayb1 olmadan

One ve yana uzanma mesafesini 6lgmektedir (107).

Olgiimler yapilmadan dnce ¢ocuga testin nasil yapilacagi detayl sekilde anlatilds.
Cocuk duvar kenarinda oturma pozisyonunda kalca, diz, ayak bilegi 90° fleksiyonda ve
ayaklar yerle tam temas halinde iken 6lgiim gergeklestirildi. Oturma pozisyonunda kol
duvara paralel uzatilarak 3. metakarpalin ucu duvarda isaretlendi. Daha sonra sirasiyla 6ne
ve yana dogru uzanmasi istendi. Aradaki mesafe mezura cm olarak kaydedildi. Testin

uygulamasi Sekil 3.5’te verildi.
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Sekil 3.5. Modifiye Fonksiyonel Uzanma Testi

3.2.10. Tedavi Protokolii

Kontrol grubu hastalarina gévde stabilizasyon ve oturma pozisyonunda denge
egzersizlerinden olusan rehabilitasyon programi, tedavi grubuna gévde stabilizasyon ve
oturma pozisyonunda denge egzersizlerinden olusan rehabilitasyon programina ek olarak
Norogelisimsel Tedavi prensiplerine uygun oturma pozisyonunda govde kaslarinin

aktivasyonuna yonelik rehabilitasyon programi uygulandi.

Her iki gruba 8 hafta boyunca haftada 3 giin olmak {izere uygulama yapildi. Kontrol
grubuna haftada 3 giin govde stabilizasyon ve oturma pozisyonunda denge egzersizlerinden
olusan rehabilitasyon programi uygulandi. Tedavi grubuna ise kontrol grubuna uygulanan
ayni rehabilitasyon programi haftada 2 giin verildi ve 1 giin de fonksiyonel govde egitimi
uygulandi. Her iki grubun giinliik seans1 ortalama 45 dakika siirdii. Her iki gruba verilen
egzersiz siddeti ve frekansi ayniydi. Seanslar her ¢ocuk igin ayni ortam kosullarinda ve yiiz
yiize gerceklestirildi. Rehabilitasyon programindaki govde egzersizleri cocugun fonksiyonel

durumu ve yapabildigi diizeyde aktif katilimi temel alinarak uygulanda.

Govde stabilizasyon egzersizleri Sekil 3.6-Sekil 3.11 arasinda, oturma pozisyonunda
denge egzersizleri Sekil 3.12-Sekil 3.15 arasinda ve fonksiyonel govde egitimine ait
egzersizler Sekil 3.16-Sekil 3.22 arasinda verildi.

Calismada uygulanan fizyoterapi programi;

1- Govde Stabilizasyon Egzersizleri

e Koprii kurma
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Koprii kurma pozisyonunda unilateral ekstremite uzatma
Emekleme pozisyonunda kol ve bacak uzatma
Plank
Govde kuvvetlendirme egzersizleri
— Mekik
— Capraz mekik
— Ters mekik
— Alt karin kuvvetlendirme egzersizi (hundred egzersizi)
— Yan ve sirtiistii yatis pozisyonunda kalca abduksiyonu

— Yiiziistii pozisyonda kalca ekstansiyonu

2- Govde Denge Egzersizleri

Oturma pozisyonunda saga sola agirlik aktarma
Farkl1 tist ekstremite pozisyonlarinda denge egitimi
Denge diskleri iizerinde oturmada denge egitimi

Egzersiz topu tizerinde denge egitimi

3- Fonksiyonel Govde Egitimi

Farkli oturma pozisyonlarinda (at binme , diz ve kal¢a 90°, uzun oturma) gévde
elongasyonu ile birlikte fonksiyonel uzanma

Oturma pozisyonunda top ile gévde kontroliine yonelik egzersizler

Bobath konseptine uygun pelvis kontrolii

Bobath konseptine gore karin kaslarinin kisalmig pozisyonda kuvvetlendirilmesi
Yiziisti pozisyonda rulolar kullanilarak govde ekstansiyonunun ve
elongasyonunun fasilitasyonu

Denge topunda vyiiziisti pozisyonda govde ekstansiyonuyla fonksiyonel
aktiviteler

Govde rotasyonu
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Sekil 3.7. Koprii kurma ve unilateral ekstremite uzatma
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Sekil 3.9. Kalga abduksiyonu ve ekstansiyonu
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Sekil 3.10. Hundred Egzersizi Sekil 3.11. Plank

e

Sekil 3.12. Oturma pozisyonun agirlik aktarma

|

Sekil 3.13. Farkl st ekstremite pozisyonlarinda denge egitimi
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Sekil 3.14. Denge diskleri iizerinde oturmada denge egitimi

Sekil 3.15. Egzersiz topu iizerinde denge egitimi

Sekil 3.16. Oturma pozisyonunda fonksiyonel uzanmalar
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Sekil 3.17. Oturma pozisyonunda top ile gévde kontroliine yonelik egzersizler

Sekil 3.18. NGT konseptine uygun Sekil 3.19. Karin kaslarinin kisalmis
pelvis kontrolii pozisyonda kuvvetlendirilmesi

Sekil 3.20. Govde ekstansiyonunun ve Sekil 3.21. Denge topu iizerinde goévde
elongasyonunun fasilitasyonu ekstansiyonuyla fonksiyonel aktiviteler
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Sekil 3.22. Govde rotasyonu

3.3. Verilerin istatistiksel Analizi

Istatistiksel analizler SPSS (Statistical Package for the Social Sciences) 22,0
istatistik paket programiyla yapildi. Hastalara ait veriler tanimlayici analizler i¢in sayisal
Olglimle belirlenen degiskenler aritmetik ortalama ve standart sapma (X + SD) olarak ifade
edildi ve sayisal olmayan veriler i¢in frekans degerleri yiizde (%) olarak degerlendirildi.
Verilerin normal dagilip dagilmadigini Kolmogorov-Smirnov testi ile bakildi. Normal
dagilan verilerin gruplar aras1 karsilagtirmasinda independent Testi, grup ig¢i ilk test son test
verilerin karsilastirilmasinda paired t testi kullanildi. Normal dagilmayan verilerin gruplar
arast karsilastirmasinda Mann Whitney U Testi, grup ici ilk test son test verilerinin
karsilastirilmasinda Wilcoxon signed rank test kullanildi. p<0,05 degeri istatistiksel olarak
anlamli olarak belirlendi. Calismanin giicii AP fonksiyonel uzanma verileri referans alinarak
d>1,00 i¢in %87 bulundu.
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4. BULGULAR

4.1. Genel Demografik Bilgiler

OR gecis gosteren herediter ataksili hastalarda fonksiyonel govde egitiminin govde
kontrolii ve {iist ekstremite fonksiyonlarina olan etkisini aragtirmak amaciyla yaptigimiz

calismanin verileri asagida ayrintili olarak verildi.

Calismaya alinan 20 hasta tedavi ve kontrol grubu olarak 2 gruba ayrildi. Tedavi
grubunda 5’s1 erkek, 5’1 kiz toplam 10 hasta, kontrol grubunda ise 4’1 erkek, 6’s1 kiz olmak
tizere toplam 10 hasta yer ald1 (Tablo 4.1). Calismamiza katilan toplam 16 ailenin 9’unda
kardes 0ykiisii mevcuttu. Tiim hastalarin dominant tarafi sag olarak saptandi. Hastalarin yas,
boy, kilo, viicut kiitle indekslerine ait veriler Tablo 4.2°de ve ataksi alt tiplerine ait ylizdelik
dagilim Sekil 4.1°de verildi.

Tablo 4.1. Hastalarin Cinsiyet Dagilimi

Tedavi Grubu Kontrol Grubu
(n=10) (n=10)
Cinsiyet Dagilhm
Yiizde (%) n Yiizde (%)
Kiz 5 50 6 60
Erkek 5 50 4 40

Hastalarin yas, boy, kilo ve viicut kitle indeksleri gruplar arasi incelendiginde iki
grup arasinda istatistiksel fark bulunmadi (p>0,05) (Tablo 4.1). Tedavi ve kontrol grubu

belirtilen parametreler agisindan degerlendirildiginde homojen bir dagilim géstermektedir.

Tablo 4.2. Yas, Boy, Kilo ve Viicut Kitle indeksi Ortalamalari

Tedavi Grubu Kontrol Grubu
. (n=10) (n=10)
Fiziksel Ozellikler
X+SD (Min-Maks) X+SD (Min-Maks) z p
Yas (yil) 13,3+3,53 (9-18) 13,6+3,2 (9-18) -0,190 0,849
Boy (cm) 142,1£22,9 (105-174) 144,9+17,1 (116-169) | -0,151 0,880
Viicut Agirhg (kg) 37,27+14,5 (15,3-61) 38,1£11,9 (24-60) -0,189 0,850
?Ik‘g’;;tz)K‘"e Indeksi 17,6542,5 | (13,6-21,87) | 17,8142,9 (14,1-24) | -0,189 0,850

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, z: Mann Whitney U Testi, X+SD:Ortalama+Standart Sapma,
min:minimum, maks:maksimum
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Sekil 4.1. Ataksi Alt Tiplerine Ait Yiizdelik Dagilim

Ataksi Alt Tipleri
‘ = Ataksi Telenjiektazi (ATM)
‘ = Friedreich ataksisi (FA)
Koenzim Q10 Eksikligine Bagh
Ataksi (COXSA)
Charlevoix-Saguenay Spastik

Ataksi (SACS)
= Calfan Sendromu (SCYL1)

= Condsias (ADPRHIL 2)

25%

= Mitokondrial Kompleks I1I
Eksikligi (TTC19)

4.2. Grup Ici Degerlendirme Sonuclari

Gruplarm tedavi 6ncesi ve sonrast UAOQO skorlarina ait verilerin grup igi
karsilastirmalar1 Tablo 4.3’te verildi. Tedavi grubunda UAOO (toplam skor), UAOO1
(postiir ve yiiriime bozukluklar1) ve UAOO2 (kinetik fonksiyonlar) skorlarinda; kontrol
grubunda ise UAOO (toplam skor) ve UAOO2 (kinetik fonksiyonlar) skorlarinda azalma
goriildii (p<0,05). UAOO3 (konusma bozukluklar) ve UAOO4 (okiilomotor bozukluklar)

skorlar1 her iki grupta tedavi 6ncesi ve sonrasi benzer bulundu (p>0,05).

Tablo 4.3. Hastalarin Tedavi Oncesi ve Sonrasi UAOO Skorlarinm Grup Ici

Karsilastirilmasi

Dluslararas: Tedavi Grubu (n=10 Kontrol Grubu (n=10

Ataksi edavi Grubu (n=10) ontrol Grubu (n=10)
Oranlama . ..

Olcegi T.O. T.S. . T.O. T.S. .

(UAOO) (X£SD) | (XSD) P (XSD) | (X+SD) P
g)A;Z)o 1 18,847,6 16,7+8,7 | -2,198 0,028* | 209+83 | 20,4+9,73 | -0,239 | 0,811
:éAS%O 2 27,8437 24,6439 | -2,820 0,005* | 34,9+12,3 | 31,6+10,1 | -2,677 | 0,007*
:éz())os 3,9£1,7 3,841,7 | -0,577 0,564 4,1+2,1 3,942 -0,816 | 0,414
52?04 3,1+0,5 2,9+0,8 | -1,414 0,157 3,9+0,9 3,1+0,32 | -1,930 | 0,054
:éi%gT 53,6104 | 48+11,8 | -2,816 0,005*% 63,821 59+19,64 | -2,439 | 0,015*

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: Ortalama+Standart Sapma, T.O:
Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, UAOOT: Uluslararasi Ataksi Oranlama Olgegi Toplam Skoru, UAOO1:
Postiir ve Yiiriime Bozukluklar;, UAOO2: Kinetik Fonksiyonlar, UAOQO3: Konusma Bozukluklari, UAOO4:
Okiilomotor Bozukluklar
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Gruplarin tedavi oncesi ve sonrast GBO skorlarma ait verilerin grup igi
karsilastirmalar1 Tablo 4.4’te verildi. Tedavi grubunda GBOT (toplam skor), GBO1 (statik
oturma dengesi), GBO2 (dinamik oturma dengesi) skorlarinda; kontrol grubunda ise GBO
(toplam skor) ve GBO2 (dinamik oturma dengesi) skorlarinda artis goriildii (p<0,05). GBO3

(koordinasyon) skorlar1 her iki grupta tedavi 6ncesi ve sonrasi benzer bulundu (p>0,05).

Tablo 4.4. Hastalarin Tedavi Oncesi ve Sonras1t GBO Skorlarmin Grup I¢i Karsilastirilmas:

Giovde Tedavi Grubu (n=10) Kontrol Grubu (n=10)
Bozukluk = =

(X£SD) (X£SD) (X£SD) (X£SD)
(((;)B;))l 5,9+0,74 6,6+0,52 -2,646 0,008* 6,6+0,5 6,84+0,4 -1,000 0,317
gBl(g)z 33+0,5 | 4,7+24 | -2,058 | 0,040% | 4,629 7242,1 | -2,680 | 0,007*
8136())3 22409 | 2507 | -0828 | 0408 | 2,103 2,6£0,97 | -1,633 | 0,102
?(;)1.322;1‘ 11,4+2,3 13,8+2.9 -2,442 0,015* 13,3+£3,1 16,6+3,06 -2,840 | 0,005*

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: Ortalama+Standart Sapma, T.O:
Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, GBOT: Gévde Bozukluk Olgcegi Toplam Skor, GBO1: Statik Oturma
Dengesi, GBO2: Dinamik Oturma Dengesi, GBO3: Koordinasyon

Gruplarin tedavi 6ncesi ve sonrast DDPT ve Q-DASH skorlarina ait verilerin grup
i¢i karsilastirmalar1 Tablo 4.5’te verildi. Tedavi grubunda sag-sol el DDPT siireleri ve Q-
DASH skorunda; kontrol grubunda ise sol el DDPT siiresi ve Q- DASH skorunda azalma
goriildii (p<0,05). Kontrol grubunda sol el DDPT siiresinde tedavi sonunda azalma
goriilmedi (p>0,05).

Tablo 4.5. Hastalarin Tedavi Oncesi ve Sonras1 Dokuz Delikli Peg Testi Siirelerinin ve Kol,

Omuz ve El Sorunlar1 Hizli Anketi Formu Skorlarinin Grup I¢i Karsilastiriimasi

DDPT (Dokuz .

Delikli Peg Testi) Tedavi Grubu (n=10) Kontrol Grubu (n=10)

Kol, Omuz ve El

Sorunlari T.O. TS. T.O. T.S.

Hizh Anketi (Q- (X+SD) (X+SD) z P (X£SD) | (X&SD) ? P
DASH)

Sag El (sn) 53,7£15,8 | 46,1+17,3 | -2,497 | 0,013* | 71,7£27,7 | 63,1+22,6 | -2,666 | 0,008*
Sol El (sn) 72+46,3 57,9+32,7 | -2,803 | 0,005* | 93,3+52,3 | 86,2+46,1 | -1,891 | 0,059
%?(QSH (Skor) | usasse1 | 3954104 | 2397 | 0,017 | 5184165 | 4726161 | 2,812 | 0,008*

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: Ortalama+Standart Sapma, sn:
saniye, T.O: Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, DDPT: Dokuz Delikli Peg Testi, Q-DASH: Kol, Omuz ve
El Sorunlar1 Hizli1 Anketi
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Gruplarin tedavi &ncesi ve sonrasi PFBO skorlarina ait verilerin grup igi
karsilastirmalar1 Tablo 4.6°te verildi. Tedavi grubunda ve kontrol grubunda PFBOT (toplam
skor) ve PFBO1 (kendine bakim) skorlarinda artis goriildii (p<0,05). PFBO2 (sfinkter
kontrolii), PFBO3 (transferler), PFBO4 (hareket), PFBOS (iletisim) ve PFBO6 (sosyal

durum) skorlar1 her iki grupta tedavi dncesi ve sonrasi benzer bulundu (p>0,05).

Tablo 4.6. Hastalarin Tedavi Oncesi ve Sonrast PFBO Skorlarmin Grup I¢i Karsilastirilmast

PEd'at.”k Tedavi Grubu (n=10) Kontrol Grubu (n=10)

Fonksiyonel

Bagimsizhk N ..

Olcegi (PFBO) T.0. T.S. ; D T.O. T.S. . D
(X£SD) | (X+SD) (X£SD) | (X+SD)

Izg]?lg)l 25+8,04 29+8,81 -2,533 | 0,011* | 21,6+14,6 | 26,8+12,9 | -2,527 0,012*

foF]fAf))z 134£19 | 134%19 | 0000 | 1,000 | 132+14 | 138+0.63 |-1,732 | 0,083

EJF?S?’ 14,3+8,7 15,3+7,7 -1,342 0,180 9,4+6,7 9,9+£7,23 | -0,730 0,465

E’OF]fAf))4 84544 8,5+4.6 1,186 | 0,236 5,84+4.59 6,3+4,4 | -1,342 0,180

fOFlBAf))S 13£1,63 13,1£1,52 -0,477 0,655 12,7+1,9 13,7+0,6 | -1,826 0,068

Z)F§86 16,843,52 1843,5 -1,903 0,057 20,6+0,7 20+1,33 -1,382 0,167

foli‘le(g;r 90,5+15,3 97,3+16,7 -2,703 | 0,007* | 83,3£24,3 | 90,4+22,9 | -2,807 0,005*

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: OrtalamatStandart Sapma, T.O:
Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, PFBOT: Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizlik Olgegi Toplam SkKor,
PFBO1:Kendine Bakim, PFBO2:Sfinkter Kontrolii, PFBO3: Transferler, PFBO4: Hareket, PFBOS5:Iletisim,
PFBO6:Sosyal Durum

Gruplarin tedavi 6ncesi ve sonrasi fonksiyonel uzanma testine ait verilerin grup ici
karsilastirmalar1 Tablo 4.7°de verilmistir. Tedavi grubunda AP (anterior-posterior) ve ML
(medial-lateral), kontrol grubunda ise sadece AP 6l¢iimiinde artis goriildii (p<0,05). Kontrol

grubu ML 6l¢timii tedavi 6ncesi ve sonrasi benzerdi (p>0,05).
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Tablo 4.7. Hastalarin Tedavi Oncesi ve Sonras1 Fonksiyonel Uzanma Skorlarinin Grup Ici
Karsilagtirilmasi

Fonksiyonel Tedavi Grubu (n=10) Kontrol Grubu (n=10)
Uzanma
Testi T.O. TS. , T.O. TS. ,

(X£SD) | (X£SD) P (X&SD) | (XSD) P
AP (cm) 22+4,45 274+32 | -2,805 | 0,005* 20+3,5 23439 | -2,814 | 0,005*
ML (cm) 12,743,1 15,8429 | 2,812 | 0,005* | 142+29 | 154+23 | -1,137 | 0,165

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: Ortalama+Standart Sapma, cm:
santimetre, T.O: Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, AP: Anterior-Posterior, ML: Medial-Lateral

Gruplarm tedavi oncesi ve sonrast CIYKO skorlarina ait verilerin grup ici
karsilastirmalar1 Tablo 4.8°de verildi. Tedavi grubunda CIYKOT (toplam skor) ve CIYKO1
(fiziksel saglik) skorlarinda; kontrol grubunda ise CIYKOT (toplam skor) ve CIYKO1
(fiziksel saglik) ve CIYKO3 (psikososyal saglik) skorlarinda artma gériildii (p<0,05). Tedavi
grubunda CIYKO2 (psikososyal saglik) skorlar1 tedavi 6ncesi ve sonrasi1 benzerdi (p>0,05).

Tablo 4.8. Hastalarn Tedavi Oncesi ve Sonrast CIYKO Skorlarmin Grup Ici
Karsilastirilmasi

Cocuklar  Igin Tedavi Grubu (n=10) Kontrol Grubu (n=10)
Yasam Kalitesi
Olgegi (CIYKO - "
(0_"'10%)((; ) 10, TS, , T.0. TS, ,

(XSD) | (X+SD) P | (xzsp) | (X+SD) P
CiYKO1 31,8+11,1 478+17,1 | -2,366 | 0,018* | 29,3+15,6 | 38,4+20,1 | -2,429 | 0,015*
CiYKO2 49.8+13,7 | 50,48+14,6 | -0,831 | 0,406 554+18,1 | 60,9+20 | -2,809 | 0,005*
CiYKOT 43,6248,7 498+13,5 | -2,193 | 0,028* | 46,3+16,1 | 52,9+18,1 | -2,668 | 0,008*

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: Ortalama+Standart Sapma, T.O:
Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, CIYKOT: Cocuklar igin Yasam Kalitesi Olgegi Toplam Skor, CIYKO1:
Fiziksel Saghkla iliskili Yasam Kalitesi, CTYKO2: Psikososyal Saglikla liskili Yasam Kalitesi

Gruplarin tedavi 6ncesi ve sonrast GyKo Microgate Hareket Analizine dlgtimlerine
ait verilerin grup i¢i karsilastirmalar1 Tablo 4.9’da verildi. Tedavi grubunda salinim yiizey
alani, ortalama uzaklik ve ML ortalama uzaklik dl¢iimlerinde; kontrol grubunda ise salinim
yiizey alani, toplam uzunluk, AP uzunluk, ortalama uzaklik ve AP ortalama uzaklik

Ol¢iimlerinde azalma goriildii (p<0,05). Tedavi grubunda toplam uzunluk, AP uzunluk, ML
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uzunluk ve AP ortalama uzaklik Sl¢timleri, kontrol grubunda ise ML uzunluk ve ML

ortalama uzaklik dlglimleri tedavi dncesi ve sonrast benzer bulundu (p>0,05).

Tablo 4.9. Hastalarin Tedavi Oncesi ve Sonras1 Gyko Verilerinin Grup I¢i Karsilastirilmasi

Gyko
Microgate
Hareket
Analizi

Tedavi Grubu (n=10)

Kontrol Grubu (n=10)

T.0.
(X£SD)

TS.
(X£SD)

T.0.
(X£SD)

TS.
(X£SD)

Salinim
Yiizey Alani
(Sway
Area) (cm?)

359,4+211,6

238,3+152,3

-2,803

0,005*

348,2+192,3

246175 4

-2,803

0,005*

Toplam
Uzunluk
(Length)
(cm)

215,7+126,3

185,9+103,4

-1,172

0,241

204,4+108,8

153,5+76,9

-2,497

0,013*

AP Uzunluk
(AP- Length)
(cm)

144,6+84,6

134,4+78,7

-0,255

0,799

139,3+72,2

89,2+46,3

-2,497

0,013*

ML Uzunluk
(ML-Length)
(cm)

128,7+£79.,4

100,5+£57,4

-1,682

0,093

119,14£75,1

89,3+46,3

-1,886

0,059

Ortalama
Uzaklik (cm)

2,3+0,7

2+0,6

-1,988

0,047*

2,6+0,9

2,1+1,1

-2,090

0,037*

AP Ortalama
Uzaklik (cm)

3,9£1,5

3,5+1,4

-0,612

0,541

4,942

3,4+1,7

-2,191

0,028*

ML
Ortalama
Uzaklik (cm)

3,1£1,3

2,3+1,2

-2,701

0,007*

2,6+1,2

2,6+1.,3

-,051

0,959

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: Ortalama+Standart Sapma, cm:
santimetre, T.O: Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, AP: Anterior-Posterior, ML: Medial-Lateral

4.3. Gruplar Arasi Degerlendirme Sonuclar:

Gruplarm tedavi dncesi ve sonrast UAOQO degerlendirmelerine ait verilerin gruplar
aras1 karsilagtirmalar1 Tablo 4.10°da verildi. UAOOT (toplam skor), UAOO1 (postiir ve
yiiriime bozukluklarr), UAOO2 (kinetik fonksiyonlar), UAOO3 (konusma bozukluklarr)

degerlendirmelerine ait veriler gruplar arasi karsilastirildiginda gruplarin ataksi siddeti

acisindan benzer iyilesme gosterdikleri goriildii  (p>0,05). UAOO4 (okiilomotor

bozukluklar) degerinde tedavi dncesi gruplar arasi fark bulunurken tedavi sonrasi gruplar

arasinda fark belirlenmedi (p>0,05).
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Tablo 4.10. Hastalarin Tedavi Oncesi ve Sonrasi UAOQO Skorlarinin Gruplar Arasi

Karsilastirilmasi

Ulusla_rarasl Tedavi Grubu Kontrol Grubu T.0 TS
Ataksi (n:lO) (n:lO)

Qrarllf:\ma 1o Ts 5 —

Olgegi ; 0 , -
(UAOO) (X£SD) | X£SD | (X+SD) | (X*SD)

UAOO1

(0-34) 188476 | 16787 | 209483 | 204+9,73 | -0,265 | 0791 | -0,760 | 0447
UAOO2

(0-52) 27,8437 | 24,6+3,9 | 349+123 | 3L,6£10,1 | -1,441 | 0,150 | -1,438 | 0,150
UAOO3

(0-8) 3,9£17 3.8+1,7 4,1£2,1 3,942 0,236 | 0813 | -0,081 | 0935
UAOO4

(0-6) 3,140,5 2,940,8 3,9+40,9 3,14032 | -2,018 | 0,044* | -0,398 | 0,690
UAOOT

(0-100) 53,6£10,4 | 48+11,8 63,8+21 59+19,64 | -1,475 | 0,140 | -1,513 | 0,130

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: Ortalama+Standart Sapma, T.O:
Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, UAOOT: Uluslararasi Ataksi Oranlama Olgegi Toplam Skoru, UAOO1:
Postiir ve Yiirime Bozukluklari, UAOQO2: Kinetik Fonksiyonlar, UAOO3: Konusma Bozukluklari, UAOO4:
Okiilomotor Bozukluklar

Gruplarin tedavi éncesi ve sonras1 GBO degerlendirmelerine ait verilerin gruplar
aras1 karsilastirmalar1 Tablo 4.11°de verildi. GBOT (toplam skor) ve GBO3 (koordinasyon)
degerlendirmelerine ait veriler gruplar arasi karsilagtirildiginda gévde dengesi agisindan
benzer iyilesme gosterdikleri goriildii (p>0,05). GBO1 degerinde tedavi 6ncesi gruplar arasi
fark bulunurken tedavi sonras1 gruplar arasinda fark belirlenmedi (p>0,05). GBO2 degerinde

tedavi oncesi gruplar arasi fark bulunmazken tedavi sonrasinda fark belirlendi (p<0,05).

Tablo 4.11. Hastalarin Tedavi Oncesi ve Sonrast GBO Skorlarinin Gruplar Arasi

Karsilastirilmasi

Govde Tedavi Grubu Kontrol Grubu T.0 TS
I§ozukluk (n=10) (n=10)

(z}lg(g.)‘ T.O0 TS T.0 TS , ]

©P9 (X+SD) | X+SD | (X+SD) | (X+SD) P P
GBO1

(0-7) 590,74 | 6,6+0,52 6,60,5 6,8:04 | -2,140 | 0032* | -0951 | 0,342
GBO2

(0-10) 3,340,5 4,7+2.4 4,6£2,9 72421 | -0926 | 0355 | -2,337 | 0,019*
GBO3

(0-6) 22809 | 25407 2,103 | 2,6:0,97 | -0140 | 0889 | -0043 | 0,965
GBOT

(0-23) 114223 | 138429 | 13331 | 16,6+3,06 | -1,376 | 0169 | -1,863 | 0,062

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: Ortalama+Standart Sapma, T.O:
Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, GBOT: Govde Bozukluk Olgegi Toplam Skor, GBO1: Statik Oturma
Dengesi, GBO2: Dinamik Oturma Dengesi, GBO3: Koordinasyon
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Gruplarin tedavi Oncesi ve sonrasi DDPT ve Q-DASH degerlendirmelerine ait
verilerin gruplar arasi karsilagtirmalar1 Tablo 4.12’de verildi. Sag-sol el DDPT ve Q-DASH
degerlendirmelerine ait veriler gruplar arasi karsilastirildiginda tist ekstremite fonksiyonlari

acisindan benzer iyilesme gosterdikleri belirlendi (p>0,05).

Tablo 4.12. Hastalarm Tedavi Oncesi ve Sonras1 Dokuz Delikli Peg Testi Siirelerinin ve

Kol, Omuz ve El Sorunlar1 Hizli Anketi Formu Skorlariin Gruplar Arasi Karsilagtirilmasi

DDPT (Dokuz Tedavi Grubu Kontrol Grubu T.0 TS
Delikli Peg (n=10) (n=10) : :
Testi)-Kol, - -

Omuz ve El

Sorunlan T.0 TS T.0 T.S

Hizh Anketi (X£SD) | X+SD | (X+SD) | (X+SD) z P 2 P
(Q-DASH)

Sag El (sn) 53,7+15,8 | 46,1+17,3 71,7£27,7 | 63,1£22,6 -1,058 0,290 -0,983 0,326
Sol El (sn) 724463 57,9+£32,7 93,3+£52,3 86,2+46,1 -1,058 0,290 -1,134 0,257
Q-DASH (skor)

(0_100) 46,43+9,1 | 39,5+10,4 51,8+16,5 47,2+16,1 -1,059 0,290 -1,251 0,211

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: Ortalama+Standart Sapma, sn:
saniye, T.O: Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, DDPT: Dokuz Delikli Peg Testi, Q-DASH: Kol, Omuz ve
El Sorunlar1 Hizl1 Anketi

Gruplarin tedavi 6ncesi ve sonrast CIYKO degerlendirmelerine ait verilerin gruplar
aras1 karsilastirmalar1 Tablo 4.13’de verildi. CIYKOI1(Fiziksel Saglikla iliskili Yasam
Kalitesi), CIYKO2 (Psikososyal Saglikla iliskili Yasam Kalitesi) ve CIYKOT (toplam skor)
degerlendirmelerine ait veriler gruplar arasi karsilastirildiginda yasam kalitesi acisindan

benzer iyilesme gosterdikleri belirlendi (p>0,05).

Tablo 4.13. Hastalarmm Tedavi Oncesi ve Sonrast CIYKO Skorlarinmn
Karsilastirilmasi

Gruplar Arasi

Cocuklar icin Tedavi Grubu Kontrol Grubu e

L T.O T.S
Yasam Kalitesi (n=10) (n=10)
Olcegi = -
(C}}Y%((")) T.0 TS T.0 TS ] ,
(0-100) (X+SD) | X+SD | (X*SD) | (X+SD) P P
CiYKO1 31,8+11,1 | 47,8+17,1 | 29,3+15,6 | 38,4+20,1 | -0,760 0,447 -1,022 | 0,307
CiYKO2 49.8+13,7 | 50,4+14,6 | 554+18,1 | 60,9+20 | -1,097 0,272 -1,711 | 0,087
CIYKOT
(0-100) 43,6248,7 | 49,8+13,5 | 46,3+16,1 | 52,9+18,1 | -1,099 | 0,272 -0,605 | 0,545

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: Ortalama+Standart Sapma, T.O:
Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, CIYKOT: Cocuklar i¢in Yasam Kalitesi Olgegi Toplam Skor, CIYKOI:
Fiziksel Saglikla iliskili Yasam Kalitesi, CI'YKO2: Psikososyal Saglikla iliskili Yasam Kalitesi
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Gruplarin tedavi éncesi ve sonrast PFBO degerlendirmelerine ait verilerin gruplar
aras1 karsilastirmalar1 Tablo 4.14’de verildi. PFBO1 (kendine bakim), PFBO2 (sfinkter
kontrolii), PFBO3 (transferler), PFBO4 (hareket), PFBOS (iletisim) ve PFBOT (toplam
skor) degerlendirmelerine ait veriler gruplar arasi karsilastiginda fonksiyonel bagimsizlik
acisindan benzer iyilesmeler gosterdikleri goriildii (p>0,05). PFBO6 (sosyal durum) degerin
tedavi oncesi gruplar arasi fark bulunurken tedavi sonrasi gruplar arasinda fark belirlenmedi

(p>0,05).

Tablo 4.14. Hastalarin Tedavi Oncesi ve Sonrast PFBO Skorlarinin Gruplar Arasi
Karsilastirilmasi

Pediatrik Tedavi Grubu Kontrol Grubu T.0 TS
Fonksiyonel (n=10) (n=10)

Bagimsizhk

Olgegi T.0 T.S T.0 TS , ,

(PFBO) (X£SD) | X+SD (X£SD) | (X+SD) P P
PFBO1

(0-42) 25+8,04 29+8 81 21,6£14,6 | 26,8+12,9 | -0,644 0,519 -0,152 | 0,879
PFBO2

(0_14()) 13,4+1,9 13,4+1,9 132414 | 13,8+0,63 | -0,920 0,358 -0,073 | 0,942
PFBO3

(0-21) 14,38.7 15,3+7,7 9,4+6,7 9,9+7,23 | -0,982 0,326 -1570 | 0,117
PFBO4

(0-14) 845,44 8,5+4,6 5,844,59 6,3+4,4 -0,702 0,483 -1,040 | 0,298
PFBO5

(0-14) 13£1,63 | 13,1£1,52 12,7+1.,9 13,740,6 | -0,580 0,562 -0,746 | 0,456
PFBO6 *

(0-21) 16,8+3,52 1843,5 20,6+0,7 20+1,33 | -2,898 | 0,004 -1,712 | 0,087
PFBOT

(0-126) 90,5+15,3 | 97,3%16,7 | 83,3%243 | 9044229 | -0,908 0,364 -0,870 | 0,384

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: Ortalama+Standart Sapma, T.O:
Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, PFBOT: Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizlik Olgegi Toplam Skor,
PFBO1:Kendine Bakim, PFBO2:Sfinkter Kontrolii, PFBO3: Transferler, PFBO4: Hareket, PFBO5:1letisim,
PFBO6:Sosyal Durum

Gruplarin tedavi Oncesi ve sonrasi fonksiyonel uzanma degerlendirmelerine ait
verilerin gruplar arasi karsilagtirmalari Tablo 4.15°de verildi. Tedavi 6ncesinde gruplar
arasinda AP yonde uzanma Olgiimlerinde fark bulunmazken tedavi sonrasi gruplar arasi
fark bulundu (p<0,05). ML yonde uzanma verileri gruplar arasi karsilastirildiginda dinamik

govde dengesi acisindan benzer iyilesme gosterdikleri belirlendi (p>0,05).
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Tablo 4.15. Hastalarin Tedavi Oncesi ve Sonras1 Fonksiyonel Uzanma Skorlarinin Gruplar
Arasi Karsilastirilmasi

Tedavi Grubu Kontrol Grubu T.0 TS
Fonksiyonel (n=10) (n=10)
Uzanma Testi T.0 TS T.0 T.S . ,
(X+SD) | X+SD | (X£SD) | (X£SD) P P
AP (cm) 22+4.45 27,4+32 20+3,5 23439 -1,174 0,240 -2,275 0,023*
ML (cm) 12,7+3,1 15,8+2.9 14,2+2 9 15,4+23 -0,687 0,492 -0,417 0,677

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: Ortalama+Standart Sapma, cm:
santimetre, T.O: Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, AP: Anterior-Posterior, ML: Medial-Lateral

Gruplarin tedavi 6ncesi ve sonrast GyKo verilerinin gruplar arasi karsilastirmalari
Tablo 4.16de verildi. Salinim yiizey alani, toplam uzunluk, AP ve ML uzunluk, ortalama
uzaklik, AP ve ML uzaklik verileri gruplar arasi karsilastirildiginda gévde salinimlari

acisindan benzer iyilesme gosterdikleri belirlendi (p>0,05).

Tablo 4.16. Hastalarin Tedavi Oncesi ve Sonrasi Gyko Verilerinin Gruplar Arasi
Karsilastirilmasi

Tedavi Grubu
(n=10)

Kontrol Grubu
(n=10)

Gyko
Microgate

T.0 TS

Hareket
Analizi

T.O0
(X +SD)

T.S
X £SD

T.0
(X £ SD)

T.S
(X + SD)

Salinim
Yiizey Alam
(Sway Area)
(cm?)

359,4+211,6

238,3+152,3

348,2+192,3

2461754

-0,076

0,940

-0,151

0,880

Toplam
Uzunluk
(Length)
(cm)

215,7+126,3

185,9+103,4

204,4+108,8

153,5£76,9

-0,076

0,940

-0,756

0,450

AP Uzunluk
(AP- Length)
(cm)

144,6+84,6

134,4+78,7

139,3£72,2

89,2+46,3

-0,076

0,940

-0,756

0,450

ML Uzunluk
(ML-Length
(cm)

128,7+79,4

100,5+57,4

119,1+75,1

89,3+46,3

-0,227

0,821

-0,529

0,597

Ortalama
Uzaklik (cm)

2,3+0,7

2+0,6

2,6+0,9

2,1+1,1

-0,454

0,650

0,000

1,000

AP Ortalama
Uzaklik (cm)

3,941,5

3,51,4

49422

3,4+1,7

-0,756

0,450

-0,378

0,705

ML
Ortalama
Uzaklik (cm)

3,113

23412

2,6%1,2

2,613

-0,907

0,364

-0,643

0,520

*p<0,05 istatistiksel olarak anlamli, Wilcoxon Signed Rank Test, X+SD: Ortalama+Standart Sapma, cm:
santimetre, T.O: Tedavi Oncesi, T.S: Tedavi Sonrasi, AP: Anterior-Posterior, ML: Medial-Lateral
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5. TARTISMA

Calismamiz OR gecis gosteren serebellar ataksili hastalarda, gévde kontroli ve
stabilitesinin {iist ekstremite fonksiyonlarina etkisi oldugu goéz Oniine alindiginda goévde
kontrolii egitiminin 6nemini vurgulamaktadir. 8 haftalik fonksiyonel gévde egitimi alan
tedavi grubunda ve govde stabilizasyon ve denge egitimi alan kontrol grubunda gévde
kontroliinde iyilesme, iist ekstremite fonksiyonlarinda artma ve gévde salinimlarinda azalma
goriildii. Govde kontrolii, tist ekstremite fonksiyonlar1 ve govde salinimlart agisindan
incelediginde govde stabilizasyon ve denge egitimine ek olarak verilen fonksiyonel gévde

egitimi, govde stabilizasyon ve denge programina gore herhangi bir listiinliik saglamadi.

Genetik hastaliklar, diinyanin yani sira, iilkemizin de onemli saglik sorunlar
arasindadir. Toplumumuzda ortalama dogan her 100 cocuktan 2-3’tinde (%3) ¢esitli
sebeplerden agiga c¢ikan genetik bozukluklar saptanmaktadir. Akraba evliligi yapmis
bireylerde bu risk ortalama (%5-6) iki katina ¢ikar. Kalitsal hastaliklarin diinyada yaklasik
olarak tim niifusun %10’unu kapsadigi bildirilmektedir. Bu durum muhtemel olumsuz
sonuglar1 nedeniyle 6zellikle OR hastaliklar agisindan genetik danigsmanlik siirecinde ciddi
bir sorun olusturmaktadir. Genetik hastaliklarin kusaktan kusaga aktarilmasi ve ¢ogunun
kesin tedavisinin olmamasi sosyoekonomik sorunlara neden olmaktadir. Topluma ve hasta
ailelerine verdigi maddi ve manevi yiik ciddi boyuttadir. Akraba evliligi Tirkiye'deki
geleneklere gore uzun zamandan beri siireklilik gosteren bir durumdur (108). 2018 Tiirkiye
Istatistik Kurumu verilerinde Tiirkiye genelinde akraba evliligi oran1 ortalama % 23,8 dir.
Gilineydogu Anadolu Bolgesi (Gaziantep, Adiyaman, Diyarbakir, Kilis, Siirt, Sanliurfa,
Mardin, Batman, Sirnak,) akraba evliliginin % 42,6 oranla en yiiksek bolgesidir. Akraba
evliliklerinin bdlgede ¢ok olmas1 nadir goriilen genetik gecisi olan ¢cocukluk ¢agi ataksisinin
bolgede sik goriilmesine neden olmaktadir (109). Calismamiz nadir goriilen ¢ocukluk ¢agi
ataksilerinde yeni fizyoterapi yaklagimlarmin gelistirilmesi konusunda Kklinisyenlere

rehberlik etmesi agisindan dnem arz etmektedir.

OR serebellar ataksiler, herediter ataksiler i¢inde ayr1 bir nérodejeneratif hastalik
grubudur. Cogunlukla ¢cocukluk ¢aginda bulgu vermeye baslar ve Friedreich ataksi, ataksi-
telenjiektazi, ataksi okiillomotor apraksi tip 1 ve tip 2 en yaygin goriilen alt tipleridir.
Hastalarin ebeveynleri hastaliga neden olan mutasyonlu genin bir kopyasini tasir ve genel
olarak semptom vermezler. Kardeslerin etkilenme olasilig1 %25, tasiyict olma olasiligi % 50

ve saglikli olma olasilig1 %25°tir (110). Caligmamizda 8’1 ataksi-telenjiektazi , 5’1 Friedreich
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ataksisi ve kalan 7 tanesi olduk¢a nadir goriilen OR serebellar ataksi tipleri olmak {izere
toplam 20 hasta yer aldi. Ayrica toplam 9 hastanin kardes Oykiisii mevcuttu. Bu bilgiler
dogrultusunda en ¢ok goriilen ataksi alt tipi ve kardes Oykiisii agisindan calismamiz

literatiirle paralellik gostermektedir.

Serebellar etkilenimi olan hastaliklarda uygulanan tedavi yontemlerinin etkinligini
tespit etmek i¢in uygun norolojik degerlendirme yontemi ile ataksi siddetinde meydana gelen
degisikligin belirlenmesi gerekmektedir. Literatiirde dejeneratif ataksili hastalarda
uygulanan ¢esitli fizyoterapi programlarmin etkinligini belirlemek i¢in UAOO siklikla
kullanilmaktadir (111). Schoch ve ark. (96) tarafindan UAOO’niin dejeneratif ataksili
hastalarda gegerli bir yontem oldugu belirtilmistir. Ayrica Storey ve ark. (112) tarafindan
yapilan calismada, UAOO’niin uygulayicilar arasinda giivenilirliginin yiiksek oldugu
belirlenmistir. Tedavi 6ncesinde sadece okiilomotor bozukluklarla iliskili UAOO4 alt
parametresi kontrol grubunda siddetliydi. Calisma siiresince tedavi grubunda postiir ve
yiiriiyiisle iliskili olan UAOOI, kinetik fonksiyonlarla iligkili olan UAOO2 ve UAOOT
(toplam skor), kontrol grubunda ise UAOO2 ve UAOOT skorlarinda iyilesme goriildii. Her
iki grupta konusma bozukluklari iliskili olan UAOO3 ve okiilomotor bozukluklarla iliskili
olan UAOO4 alt parametrelerinde iyilesme goriilmedi. Uyguladiimiz programlar
UAOOT’de benzer iyilesmeler gosterse de UAOO1’in sadece tedavi grubunda iyilesme
gostermesi bagimsiz yiiriiyebilen hasta sayisinin daha ¢ok ve okiilomotor etkilenimin daha
az seviyede olmasindan kaynaklanabilir. Bir¢ok calismada okiilomotor bozukluklarin
yiriime hizi, kadans, adim uzunlugu, durus fazi siiresi, sallanma fazinda ekstremite
pozisyonu Ve iist govde stabilitesi gibi yiiriiylis kinematiginin bircok yoniinii etkiledigi
gosterilmistir (113, 114).

Her iki egitimin kinetik fonksiyonlara (UAOQO2) benzer etkilerinin olmas:
rehabilitasyon programimizda sadece govdeye odaklanmamizdan kaynaklanmis olabilir.
UAOQO2 daha ¢ok iist ve alt ekstremite ritmik hareketleri, koordinasyonunu
degerlendirmektedir. Fonksiyonel egitimimizin diagonal paternlerde govdeye odaklanmasi
ve {ist ekstremiteye 6zgii koordinasyon egzersizlerini icermemesi bu duruma neden olmus
olabilir. Fonksiyonel egitimi planlarken paternlerin iist ekstremite koordinasyon egzersizleri
ile biitiinlestirilerek yapilmas1 daha faydali olabilir. Her iki grupta UAOO3 ve UAOO4
skorlarinin iyilesmemesi programlarimizda konusma ve okiilomotor bozukluklara yonelik
Ozel egzersizlerin bulunmamasindan dolay1 olabilir. Ataksik MS’li hastalarda uygulanan

cesitli govde egzersiz egitimlerinin sonuglar1 incelendiginde UAOOQO  skorlarinda
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calismamiza benzer sonuglar elde edilmistir (115, 116). Serebellar ataksili hastalarda genel
fiziksel kondisyon, 0©zel fiziksel kondisyon ve fonksiyonel egitimlerden olusan
rehabilitasyon programinin etkinligini inceleyen ¢alismada, okiilomotor bozukluk digindaki

biitiin UAOO alt parametrelerinde iyilesme goriilmiistiir (117).

Denge ve ekstremitelerin selektif hareketleri i¢in postiiral kontrol gereklidir. Govde,
postiiral reaksiyonlarin planlanmasinda olduk¢a 6nemli bir géreve sahiptir. Ayrica govde ve
ekstremitelerin hareketleri postiiral kontrol mekanizmasiyla iligkilidir (118, 119). Bobath
konsepti, temel olarak postiiral stabiliteyi ve motor 6grenmeyi hedefler (120). Govde fleksor
ve ekstansor grubu kaslarinin ko-kontraksiyonu omurga stabilitesine katki saglamaktadir.
Govdeye yonelik rehabilitasyon programlarin etkinligi inme, Parkinson, MS gibi gesitli
norolojik hastalik gruplarinda gdsterilmistir (16, 121). Bu etkileri degerlendiren GBO
siklikla inme de kullanilmasina ragmen ataksili hastalarda da govde hareketlerini ve

dengesini degerlendirmek i¢in kullanilmaktadir (122).

Govde hareketlerinin kalitesi govdenin diizgiin bir sekilde kisaltilip uzatilmasi, iist
ve alt ekstremitede selektif hareketlerin yapilabilirligi ve kompansasyonlar olmaksizin izole
hareketlerin yapilabilmesini i¢ermektedir (123). Calismamizin bulgular1 incelediginde
GBOT (toplam skor) her iki grupta iyilesme gosterdi. Tedavi &ncesinde sadece statik oturma
dengesiyle iliskili olan GBOI tedavi grubunda daha ¢ok etkilenmisti. Calisma siiresince
tedavi grubunda GBO1 ve dinamik dengeyle iliski olan GBO2 skorlarinda, kontrol grubunda
ise GBO2 skorunda iyilesme goriildii. Her iki grupta koordinasyonla iliskili olan GBO3
skoru degismedi. Uyguladigimiz programlar GBOT skorlarinda benzer iyilesme gosterse de,
GBO1’in sadece tedavi grubunda iyilesmesi gévde etkileniminin kontrol grubuna gére daha
kotii olmasiyla iliskili olabilir. Her iki grupta GBO3’iin degismemesi ise rehabilitasyon
programlarimizda govde koordinasyonuna 0zgli egzersizlerin yer almamasindan
kaynaklanabilir. Literatiirde govde egzersizlerinin inmeli hastalarda GBO &lgeginin
ozellikle GBO2 alt parametresinde etkili oldugu belirtilmistir (124). Keser ve ark.(116)
tarafinda yapilan MS’li hastalarda Bobath temelli gdvde egzersiz egitiminin rutin
rehabilitasyon programiyla karsilastirildigi calismada, GBOT ve tiim alt parametlerinde
tyilesme oldugu goriilmiistiir. Ancak gruplar arasinda iki tedavi yaklagimi arasinda bir fark
bulunmamustir. Inmeli hastalara uygulanan govde egzersiz programinda ¢aligmamizin
sonuglarma benzer sekilde GBO2 ve GBOT’de iyilesme goriilirken GBO3’te iyilesme
goriilmemistir (125).
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Dinamik postiiral kontrolii degerlendiren modifiye fonksiyonel uzanma testinde
Ol¢timler AP ve ML yoniinde degerlendirildi. Calismamizin bulgulari incelendiginde tedavi
grubunda AP ve ML skorlarinda artis goriiliirken, kontrol grubunda sadece AP skorunda
artis goriildii. Fonksiyonel govde egitiminin farkli yonlerde yapilan yogun fonksiyonel
uzanmalar1 igermesi tedavi grubunda goriilen iyilesmeyi agiklayabilir. Serebral palsili
cocuklarda govde temelli NDT yaklasimmin oturma pozisyonunda postiiral kontrolii
iyilestirme ve fonksiyonel uzanmanin gelismesi agisindan konservatif rehabilitasyon
yaklasimina gore daha etkili oldugu belirtilmistir (126). Kiling ve ark. (125) tarafindan
Bobath temelli govde egitiminin etkinligini inceleyen ¢alismada, tedavi sonunda hastalarin
fonksiyonel uzanma mesafelerinde iyilesme goriilmiistiir. MS’li hastalarda farkli govde
egzersizlerinin ataksi tizerine etkilerini inceleyen ¢alismada ise lumbal stabilizasyon ve
gorev odakli egzersiz egitimi alan gruplarda fonksiyonel uzanma mesafelerinde artis
goriilmiistiir. Ancak gruplar arasinda fark goriilmemistir (115). Bizim ¢alismamizda elde
ettigimiz bulgular ile yukaridaki ¢aligmanin sonuglarini kiyaslamada drneklem biiytikligi,
fonksiyonel uzanma testinin tek yonde yapilmasi, egzersiz siddeti ve frekanslarinin farkli
olmasi zorlanmamiza neden oldu. Toplamda 18 seans yapilan govde egzersizlerinin
calismamizda 24 seans ve 8 hafta olmasi1 AP yoniindeki dinamik dengenin gelismesinde

etkili olmus olabilir.

Serebellar disfonksiyonu olan hastalarda oturma, ayakta durma ve yiiriime sirasinda
postiiral salinimlar goriilmektedir (127). Calismamizin govde salimimlarina ait sonuglari
incelendiginde her iki grupta toplam salinim yiizey alaninin ve ortalama uzaklhigin azaldig
goriildii. Ayrica tedavi grubunda tiim yoriingenin ve ML ydriingesinin orta noktasindan
ortalama uzaklhigi azalirken, kontrol grubunda izdisiimiin toplam katettigi yol, AP
yoriingesinde izdiisiimiin katettigi toplam yol, tiim yoriingenin ve AP yoriingesinin orta
noktasindan ortalama uzakligi azaldi. Ayrica ¢aligmamizda AP yondeki salinim siddeti
ML’ye gore daha yliksek oldugunu gozlemledik. Gelisimsel koordinasyon bozuklugu olan
cocuklarin sagliklilara gore AP ve ML salimimlari ayakta durma pozisyonunda
degerlendirilmis ve ¢alismamiza benzer sekilde AP yondeki salinimin daha siddetli oldugu
belirtilmistir. Bu durumun mentese tipi olan ayak bilegi ekleminin biyomekanigi ve ayagin
yerlesimiyle iliskili oldugu belirtilmistir (128). Oturma pozisyonunda gozlemledigimiz
govde salinimlarinin AP yonde daha siddetli olmasi serebellumun etkilenimine ek olarak
omurganin biyomekanigi ve AP yondeki hareket agikliginin daha fazla olmasiyla iliskili

olabilir.
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Govde stabilizasyon egzersizleri néromiiskiiler kontrolde ve pelvisin fonksiyonel
stabilitesinde iyilesme, govde kaslarinin giici ve enduransinda artis saglar (80).
Stabilizasyon egzersizlerinin postiiral kontrole olan yararl etkileri belirtilmistir. Skolyozu
olan adolesanlarda stabilizasyon egitimi oturma pozisyonunda denge, postiiral salinimi ve
toplam katedilen salimim yolunu azaltmistir (129). Baska bir ¢aligmada ise govde
stabilizasyon egzersizlerinin iist ve alt ekstremite hareketleri sirasinda pik lumbal
akselerasyonunu azalttig1 belirtilmektedir (130). Calismamizda salinim yiizey alanindaki ve
salmim yolundaki azalmanin bunlarla iligkili olabilecegini diisiiniiyoruz. Sonuglarimizi
destekler nitelikte serebral palsili ¢ocuklarda uygulanan VR temelli postiiral kontrol
egitiminin oturma dengesini ve salimim ylizey alanini azalttigi, fonksiyonel uzanma
mesafesini arttirdig belirtilmistir (131). Calismamizda salinim yiizey alanindaki gelismeler
benzer olsa da kontrol grubunda AP yonde, tedavi grubunda ML yonde olmak {izere farkli
iyilesmeler elde ettik. Salinim Yyiizey alaninin daralmasi her iki grupta bu farkli yonlerdeki
gelismelerle iligkili olabilir. Tedavi grubunda ML uzaklhigindaki azalma ve istatistiksel
olmasa da ML uzunlugundaki azalma (%20) verdigimiz egzersizlerin mediolateral yonde
daha yogun uzanmalardan olusmasindan ve buna bagli olarak gelisen noromiiskiiler
kontrolden kaynaklandigin1 diisinmekteyiz. Kontrol grubunun toplam uzunluk ve AP
yondeki gelisimleri (uzaklik ve uzunluk) ise govde stabilizasyon ve kuvvetlendirme
egzersizlerinin AP yonde (sagital diizlem) daha yogun olmasindan ve statik egitimi siire
olarak daha fazla almalarindan kaynaklandigini diisinmekteyiz. Statik egitim multifidus ve
transvers abdominisin kassal aktivasyonlarini ve fonksiyonlarmi daha g¢ok gelistirmis
olabilir. Giinliik yasamda gravite merkezinin AP yonde daha hareketli oldugu
diigiintildiiginde ataksik ¢ocuklarda postiiral kontroliin gelistirilmesinde statik egzersizlerin
kullanilmasi oncelikli tercih edilebilir. Farkli bakis agisiyla fonksiyonel govde egitiminde
AP yoniindeki uzanmalar: igeren egzersizlerin arastirildigi ve stabilizasyon egitimiyle
kiyaslandigi ¢alismalar bu konudaki bulgulari daha net ortaya ¢ikarabilir. Klinikte elde
ettigimiz sonuglar aslinda ilk olarak stabilizasyonun gelistirilmesi ve sonrasinda fonksiyonel
egitimlere ge¢ilmesi seklindedir. Bu baglamda her iki yontemde salinimlar azalsa da AP
yonde etkinliginin daha ¢ok oldugu gosterilen ¢aligmamizda bu diisiinceyi destekler

niteliktedir.

Salinim yoniine bagl yetersizlikler klinik agidan énemli olabilir; ML y6nde artan
salimim ileri yasta diismelerle iliskilendirilmistir (132). Gévde kontroliinde AP saliniminin

daha fazla olmasina ragmen ML’ nin diismeyle iligkisinin daha ¢ok olmasi proprioseptif bilgi
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ve biyomekanik kisitlamalardan kaynaklanmaktadir. Proprioseptif bilgi daha ¢ok eklem ve
kasin ML salinimini kontrol etmesi nedeniyle AP salinimina kiyasla ML salinimini kontrol
ederken daha etkindir (133). Cocuklarda diismelerle iliskili olan ML salinimlarinin
azaltilmasi ve ylriylisiin normallesmesi i¢in fonksiyonel gévde egitimi rehabilitasyon

programinda oncelik teskil edebilir.

Govde, amaca yonelik ekstremite hareketinin kontroliinii sagladigi i¢in postiiral
stabilite de 6nemli rol oynar. Yemek yeme, yazi yazma, banyo yapma gibi giinliik yasam
aktivitelerinde bagimsizligin saglanmasi icin govde ve ekstremite gibi ilgili viicut
segmentlerinin stabilitesi ve hareketliliginin iyi olmasi sarttir. Ust ekstremite ve el
fonksiyonlar1 i¢in gdvde kontrolii &n kosul kabul edilmektedir (134, 135). Ust ekstremite
performansi yas, cinsiyet gibi fiziksel parametrelerle iliskilidir. Ataksili gocuklarimizin ayni
yastaki saglikli ¢ocuklara kiyasla DDPT’yi tamamlama siiresi yaklasik 3 kat1 daha fazlaydi
(136). Calismamizda tedavi grubunda bilateral gelisme goriiliirken, kontrol grubunda sadece
sag elde gelisme goriildii. Tedavi grubundaki bilateral performans gelisiminin fonksiyonel
govde egitiminin ¢esitli yonlerde uzanma ve giinliik yasam aktivitelerini fasilite edici
egzersizleri icermesinden kaynaklanabilecegini diisiinmekteyiz. Literatiirde dominant ve
non dominant elin motor kontrolii ile ilgili gesitli hipotezler bulunmaktadir. Bu hipotezlere
gore dominant elin dominant olmayan ele gore norol geri bildirimleri isleme becerisi yiiksek
ve segmental kontrolde daha etkin oldugu belirtilmistir. Aktivite sirasinda dominant el,
hareketin meydana geldigi eklemin disindaki tork kuvvetlerinden daha az etkilenmektedir.
Ayrica dominant elin yorgunluga daha direngli tip | kas lifi non-dominant ele gore daha
fazladir. Ancak non-dominant elin motor becerisi ¢esitli egitimlerle arttirilabilmektedir (137,
138). Kontrol grubunda sol elde (non dominant) iyilesme gériilmemesinin sebebi yukaridaki
norolojik faktorlerden kaynaklanmis olabilir. Benzer sekilde atetoid tip serebral palsili
cocuklarda uygulanan gorev odakli egzersiz egitimi non dominant elin performansinda artis
saglamamustir (139). Konjenital ist ekstremite motor defisiti olan ¢ocuklarda yapilan vaka
serisi ¢alismasinda Sanal gergeklik egitimi dominant elin performansini non-dominant ele
gore daha fazla gelistirmistir (140). Govde stabilizasyon egitimiyle non-dominant elin
performansinda iyilesme elde edebilmek i¢in klinisyenlerin non dominant ekstremiteye 6zgii

egzersizleri de programlarina dahil etmesi gerektigini diisiinmekteyiz.

Noromuskiiler hastaliklarda fonksiyonel durumu degerlendirmek igin stireli gilinliik
yasam aktivite testleri, siireli performans testleri ve hastaliga 06zgii fonksiyonel

degerlendirme 6lgekleri ve fonksiyonel diizey anketleri siklikla kullanilmaktadir. Literatiirde
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hastanin diislincesini dikkate alarak degerlendiren Olceklerin sinirl sayida oldugu ve {ist
ekstremiteye o6zgii bir Olgegin  bulunmadigi  goriilmektedir. Siklikla ortopedik
yaralanmalarda kullanilan DASH’mn noéromuskiiler hastaliklarda da kullanilabilecegi
belirtilmistir (141, 142). Bu bilgiler dogrultusunda tist ekstremitenin fonksiyonel durumunu
degerlendirmek i¢in Q-DASH kullanildi. Calismamizin sonuglar1 incelendiginde tedavi
sonunda her iki grubun Q-DASH skorlarinda iyilesme goriildii. Ancak gruplar arasinda bir
fark bulunmadi. Literatirde NDT yaklasiminin ¢ocuklarin iist ekstremite fonksiyonlari
tizerindeki etkisini gosteren ¢alismalar sinirlidir (143). Serebral palsili gocuklarda NDT’nin
etkinligini inceleyen ¢alismada benzer sekilde list ekstremite fonksiyonlarinda iyilesme
sagladigi belirtilmistir (144). Literatiirde inme ve MS gibi ¢esitli hastalik gruplarinda Bobath
temelli govde egitiminin st ekstremite fonksiyonlarinda iyilesme sagladigi gorilmiistiir.
Ancak gruplar arasi karsilastirildiginda konservatif tedavi yaklagimina gore bir istiinliik
saglamamustir (116, 125).

Dejeneratif serebellar ataksiler progresif, ¢ogunlukla tedavi edilemeyen, ciddi
mobilite problemlerine, bagimliliga ve yasam kalitesinde bozulmalara neden olmaktadir
(145). Postiiral kontroldeki yetersizlik ataksili hastalarin fonksiyonel bagimsizliklarini
azaltir ve giinliik yasam aktivitelerinde yetersizlige neden olur. (146). Calismamizin
fonksiyonel bagimsizlik diizeylerine ait bulgulari incelendiginde, hastalarin tedavi sonunda
kendine bakimla iliskili olan PFBO1 ve PFBOT skorlarinda iyilesme goriildii. Tedavi
oncesinde sosyal durumla iliskili olan PFBO6 skorunda gruplar arasinda fark vardi. Bu
durumun ailelerin sosyal hayat, kirsal veya sehir merkezinde yasam gibi faktorler ile ilgili
olabilir. Hastalarin yemek yeme, elini yikama, dislerini firgalama gibi kendine bakim
islevlerinde goriilen 1yilesme govde kontroliiyle iliskili oldugunu diistinmekteyiz.
Literatiirde inmeli ve serebral palsili hastalarda iist ekstremite fonksiyonunun gelismesi
bagimsizlik diizeyini arttrmistir (147, 148). Ust motor lezyonu olan gocuklarda yapilan
calismada 6z bakim becerileri i¢cin gévde kontrolii ve segici istemli motor kontroliin énemi
belirtilmistir (149). Serebral palsili ¢ocuklarda govde stabilizasyonu igin yapilan
kinezyolojik bantlama fonksiyonel bagimsizlik diizeyini gelistirmis ve ¢aligmamiza benzer
sekilde govde stabilizasyonuyla iliskilendirilmistir (150). Rehabilitasyon programlarimiz
govde kontroliinii ve iist ekstremite fonksiyonlarii gelistirse de ileriki ¢aligmalar da daha

detayl1 arastirilmasi uygun olabilir.

Serebellar ataksili hastalarin yasam kaliteleri genel popiilasyondan ve ¢esitli kronik
hastaliga sahip bireylerden daha disiiktiir. Psikolojik ve mental agidan nispeten daha az
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etkilenirken, fiziksel saglikla ilgili yasam kalitesinde etkilenim daha fazladir (151).
Calismamizin yasam Kkalitesine ait bulgulari incelendiginde, tedavi grubunda fiziksel
saglikla iliskili olan CIYKO1, CIYKOT (toplam skor), kontrol grubunda ise CIYKOI,
psikososyal saglikla iliskili olan CIYKO 2 ve CIYKOT parametrelerinde iyilesme goriildii.
Her iki programda yasam kalitesinde iyilesme saglarken, kontrol grubunda psikososyal
sagligin gelismesinin sebebi bu grubun tedavilerinin ¢ogunun Covid-19 pandemisindeki
kapanmaya denk gelmesine ragmen tedavilerinin ve sosyal hayatla iliskilerinin devam
etmesinden kaynaklanmis olabilir. Govde kontrolii yetersiz ¢ocuklarin uygun bir
rehabilitasyona programiyla yasam kalitesi arttirilabilmektedir (14). Serebral palsili
cocuklarda uygulanan farkli gévde kontroliine ydnelik rehabilitasyon programlarinin
cocuklarin oturma dengesi ve fiziksel saglik yasam kalitesinde iyilesme sagladigi
gorlilmiistiir (152). Postiiral stabilite, dinamik denge egzersizleri ve Wii Fit denge temelli
video oyun egitimi verilen AT’li vaka ¢alismasinda ise mobilite ve aktivite katiliminda
iyilesme goriilmiistiir. Postiiral kontrol ve dengede goriilen iyilesmenin yagam kalitesi ve

aktivite katilimindaki iyilesmeyle iligkili oldugu belirtilmistir (153).

Dejeneratif serebellar ataksili hastalarda serebellum ve baglanti yollarinin etkilenimi
govde kontroliinde yetersizlige, denge kaybina, el becerilerinde yetersizlige, genis destek
yiizeyinde yiiriiyiise, artmis postiiral salinima ve anormal ekstremite hareketlerine neden
olur. Ayrica serebellumun motor 6grenme ve adaptasyonda ¢ok Onemli bir rolii vardir.
Serebellum hasar1 olan hastalar yeni stratejileri 6grenme ve telafi etme yetenegine sahiptir.
(154). Literatiirde ¢esitli fizyoterapi ve rehabilitasyon programlarmin yiiriiylls, gévde
kontrolii ve aktivite yetersizlikleri iizerine etkisi olduguna dair ¢alismalar bulunmaktadir
ancak bunlarin ¢ogu vaka sunumu ve vaka serileri seklindedir (155). Vaka sayimiz nadir
goriilen bu hastalik grubunda randomize kontrollii bir ¢galisma yapabilmemiz agisindan 6nem

arz etmektedir. Elde ettigimiz bulgular bu anlamda literatiire katki saglamaktadir.

Calismanmin Limitasyonlar:

Herediter ataksili ¢ocuklarda kifoz ve skolyoz gibi omurgada goriilen egrilikler,
denge ve salmim parametlerini etkilemis olabilir. Calismamizda omurga egriliklerine

yonelik bir degerlendirmenin olmamasi bulgularimizi tartismada bizi sinirlandirdi.

Govde kaslariin aktivasyonlarini ve kuvvet, enduransi gibi fiziksel parametrelerini

degerlendirseydik govde kontroliindeki gelisimi daha net gosterebilirdik. Ana bulgumuz
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olan govde kontroliiniin ist ekstremite fonksiyonlariyla olan iliskisini daha net sekilde ortaya
koyabilirdik.

Calismamizda bagimsiz oturabilen, destekli ve desteksiz yiiriiyebilen hastalar yer
almaktaydi. Tiim hastalarin ayakta bagimsiz duramamasi nedeniyle fonksiyonel uzanma
testi oturma pozisyonunda yapildi. Sadece oturma pozisyonunda ya da sadece bagimsiz
yiiriiyebilen hastalarda yeterli say1 saglayarak yapabilseydik benzer mobilite diizeyindeki

hastalarin gelisimini daha net sekilde analiz edebilirdik.

Govde salinim degerlendirmesi ¢ocuklarin diisme ve yaralanmasi ihtimaline karsin
sadece gozler agik sekilde yapilmistir. Viziiel sistemi elimine ederek gozler kapali sekilde
de degerlendirme yapabilseydik govde dengesindeki gelisimini farkli acilardan da
gosterebilirdik.

Calismamizin iilkemizde Covid-19 pandemisinin en yogun dénemine denk gelmesi,
bir¢ok ek rahatsizliklari olan bu hastalik grubunda oldukga risk teskil etmistir. Bu siirecten
hastalarin psikolojik olarak etkilendigini ve bu durumun fizyoterapi seanslarina olan

adaptasyonu zorlastirdigini diistinmekteyiz.

Nadir goriilen bu hastalik grubunda degerlendirme ve tedavi yaklagimlarinin her

hastanin gereksinimlerine gore olusturulmasi daha etkin sonuclar verebilirdi.
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6. SONUC ve ONERILER

Calismamizin sonuglar1 yola ¢ikarak fonksiyonel gévde egitiminin {ist ekstremite
fonksiyonlari, govde kontrolii ve salinimlari iizerine etkisi vardir hipotezleri dogrulanda.
Fonksiyonel govde egitimi multisistemik etkilenimleri olan herediter atakside {ist ekstremite
fonksiyonlar1, gévde kontrolii ve salimmlarinda iyilesme saglamak igin destekleyici bir

tedavi yontemi olarak kullanilabilir.

GoOvdenin dinamik dengesini farkli yonlerde gelistirmek i¢in fonksiyonel govde

egitimi daha etkili olabilir.

Govde salimimlarinin AP yoniindeki iyilesmeleri govde stabilizasyon egitimi alan
grupta daha belirgin iken, fonksiyonel govde egitimi alan grupta ML yoniinde daha

belirgindi. Bu dogrultuda hastanin ihtiyacina gore her iki yontem de tercih edilebilir.

Dominant elin motor performansi gelistirmek i¢in her iki tedavi yoOntemide
kullanilabilir. Ancak non dominant elin motor performans: gelistirmek igin fonksiyonel
govde egitimi daha uygundur. Govde stabilizasyon egitimiyle non-dominant elin motor
performansinda gelisme elde edebilmek igin klinisyenlerin non dominant {ist ekstremiteye

0zgl egzersizleri de programlarina dahil etmesi gerektigini diistinmekteyiz.

Fonksiyonel bagimsizlik diizeyleri ve yasam kalitesindeki gelisimler agisindan

incelendiginde her iki tedavi yontemi de tercih edilebilir.

Herediter ataksiler genel olarak progresyonu siddetli olsa da fizyoterapi ve
rehabilitasyon, genetik danigmanlik hizmetleri, medikal tedaviler ve psikolojik destek gibi
multidisipliner yaklasimlar 6nem arz etmektedir. Calismamiz bu alanda fizyoterapi ve
rehabilitasyon programlari olustururulmasi agisindan onemlidir ve ileride yapilacak

caligmalara onciiliikk edecektir.

Literatiirle calismamizdan elde edilen sonuglari birlestirdigimizde Onerilerimiz

asagidaki gibidir:

e Ataksili cocuklara ozgii iist ekstremite fonksiyonlarini degerlendiren anket
bulunmamaktadir. Literatiirde list ekstremitenin incelendigi ve ¢ocuklara 6zgii yeni

anketlerin olusturulmasi konusunda yeni ¢aligmalara ihtiyag vardir.
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e Literatiirde bulunan c¢alismalar genellikle fizyoterapi programlarinin kisa donem
etkilerini incelemistir. Uzun donem takip ¢alismalar1 fizyoterapi programinin
etkinligini gostermede daha etkili olabilir.

e Herediter ataksili ¢ocuklarda govde egitiminin yiirliylis parametrelerine ve
salinimlarina olan etkileri incelenebilir. Ayrica herediter ile non herediter ataksili
hastalarda govde kontrolii, list ekstremite fonksiyonlari ve govde salinimlarinin
karsilastirildigi ¢alismalara ihtiyag vardir.

e Progresif bir hastalik grubu oldugu i¢in bu tedavi yontemlerinin ne kadar kalici

oldugunu inceleyecek caligmalar 6nem arz edebilir.
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EK3

GONULLULERI BILGILENDIRME VE OLUR (RIZA) FORMU
Sayin Katilimci,

Bu calisma “Otozomal resesif gecis gosteren herediter ataksili hastalarda
fonksiyonel govde egitiminin govde kontrolii ve iist ekstremite fonksiyonlarina etkisi”
incelemek amaciyla yapilmaktadir. Bu ¢aligma sonrasinda elde edilen bilgiler baska
insanlara da faydali olabilmesi i¢in bilimsel dergilerde yayinlanacak, bilimsel toplantilarda
sunulacaktir. Calismamizin hi¢bir asamasinda bireylerin bedensel ve ruhsal sagligini risk
altina sokan hi¢bir uygulamamiz yoktur. Arastirmaya katiliminiz mecburi degildir, sizin
isteginize ve onayiniza baghdir. Aragtirmanin herhangi bir asamasinda arastirmadan
¢ikabilirsiniz, bu durumda size ait higbir bilgi kullanilmayacaktir. istemeniz halinde sizden
toplanan verileri inceleme hakkina sahipsiniz. Arastirmaya katilmay1 kabul ediyorsaniz
litfen anket sorularini cevaplaymiz. Vereceginiz kisisel bilgileriniz gizli tutulacaktir,

arastirma disinda bagka bir amagla kullanilmayacaktir.

YUKARIDAKI BILGILERIi OKUDUM, BUNLAR HAKKINDA BANA YAZILI VE
SOZLU ACIKLAMA YAPILDI. BU KOSULLARDA SOZ KONUSU
ARASTIRMAYA KENDiIi RIZAMLA, HICBIiR BASKI VE ZORLAMA
OLMAKSIZIN KATILMAYI KABUL EDiYORUM.

Goniilliiniin Adi, Soyad:, imzas1, Adresi (varsa telefon numarasi)

Aragtirmayi yapan sorumlu arastirmacinin Adi, Soyadi, Imzasi

Ars. Gor. Sedat YIGIT

78



EK 4
HASTA DEGERLENDIiRME FORMU
Hasta Adi- Soyadi: Boy/Kilo:
Yas: Ataksi Alt Tipi:
Uluslararasi Ataksi Degerlendirme Skalasi

I. Postiir Ve Yiiriime Bozukluklar

1) Yiiriime Kapasitesi

(Duvara 1.5 metre kala doniis yapilan 10 metrelik yiirtiyiis ile degerlendirme)

0= Normal

1= Hemen hemen normal, ancak tandem yiiriiyiis yapilmaz

2= Desteksiz yliriiyebilir, ancak kesinlikle anormal ve diizensiz yiirliylis

3= Desteksiz yiiriiyebiliyor, ancak belirgin sendeleme, doniislerde zorlanma

4= Tamamen desteksiz ylirliyemez, ara ara duvardan destek alma

5= Tek baston yardim ile yiiriime

6= Iki baston veya yiiriitecle yiiriime

7= Baska birinin yardimi ile yiiriime

8= Baska biri yardim etse bile yiiriiyemez, tekerlekli sandalyeye bagiml

2) Yiiriyiis Hiza

(Yirime kapasitesi 1-3 arasinda degerlendirilir. Digerleri otomatik 4 puan alir)

0= Normal

1= Hafifce azalmig

2= Belirgin azalmis

3= Oldukga yavas

4= Desteksiz ylirime miimkiin degil

3) Ayakta durma kapasitesi (gozler acik )

(Hastadan once bir ayagi izerinde durmasi istenir; miimkiin degilse tandem pozisyonda
durmasi istenir; miimkiin degilse iki ayagi yan yana durmasi istenir. Dogal pozisyon
icin hastadan rahat ettigi pozisyonda durmasi istenir.

0= Normal: Bir ayaginin iistiinde 10 sn'den uzun siire durabiliyor

1= Her iki ayagi yan yana durabiliyor, ancak tek ayak 10 saniyeden fazla duramiyor

2= Her iki ayag1 yan yana durabiliyor, ancak tandem pozisyonunda duramiyor
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3= Her iki ayag1 yan yana duramiyor, ancak dogal pozisyonda, hi¢ salinimsiz veya ilimlh
salinim desteksiz durabiliyor

4= Dogal pozisyonunda desteksiz durabiliyor, ancak belirgin salinim ve diizeltme
hareketleri mevcut

5= Bir koldan giiglii bir destekle dogal pozisyonunda durabiliyor

6= Her iki koldan giiglii destek verilse de ayakta duramiyor

4) Dogal pozisyonda desteksiz, gozler agik iken ayaklar arasi acikhk
(Hastadan rahat oldugu bir pozisyonda durmast istenir, bu pozisyonda iken medial
malleoller aras1 mesafe Slgiiliir)

0= Normal (< 10 cm)

1= Hafif¢e genislemis (>10 cm)

2= Belirgin olarak genislemis (25 cm-35 cm arasi

3= Oldukga genislemis (>35 cm)

4= Ayakta duramiyor

5) Ayaklar bitisik, gozler acik iken viicut salinimi

0= Normal

1= Hafif ossilasyonlar

2= Orta derecede ossilasyon (bas hizasinda <10 cm)

3= Ciddi sallanma (bas hizasinda >10 cm), dik durmayi bozuyor

4= Hemen diisme

6) Ayaklar bitisik, gozler kapal iken viicut salinim

0= Normal

1= Hafif ossilasyonlar

2= Orta derecede ossilasyon (bas hizasinda <10 cm)

3= Ciddi sallanma (bas hizasinda >10cm), dik durmay: bozuyor

4= Hemen diisme

7) Oturma pozisyonunun niteligi

(Baldirlar bitisik, sert zeminde, kollar kavusturulmus)

0= Normal

1 = Govdede hafif ossilasyon

2= Govde ve bacaklarda orta dereceli ossilasyon

3= Agir dengesizlik

4= Oturmasi imkansiz

I1. Kinetik Fonksiyonlar
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8) Diz-tibia testi (hareketin ayristirilmasi ve intansiyonel tremor)

(Bu test supin pozisyonda, viziiel kontrol miimkiin olsun diye bas yana egilmis sekilde
yapilir. Hastadan bir bacagini kaldirmasi, topugunu diger dizi tizerine koymasi, daha
sonra topugunu bacagin tibiasi iizerinde kaydirarak asagiya ayak bilegine kadar
indirmesi istenir. Topugu ayak bilegine ulasinca ayagini tekrar kaldirmasi (yaklasik 40
cm) ve hareketi bastan tekrar etmesi istenir. Dogru degerlendirme i¢in her bacakta en az
3 tekrar gereklidir.

0= Normal

1= Topugu dogru eksende indiriyor, ancak hareketi birkag fazda yapiyor, bacakta
gercek bir sigrama yok, veya anormal yavaglamis

2= Eksen {izerinde sigrayicCi inis

3= Eksen iizerinde inerken lateral kaymalar

4= Eksen lizerinde inerken siddetli yana kaymalar var veya hareketi yapamiyor

9) Topuk-Diz testinde aksiyon tremoru

(Bir onceki test ile ayni: Hastanin topugunda aksiyon tremoru olup olmadigina bakilir.
Topuk diz iizerinde iken, asag1 dogru kaydirmadan dnceki birkag sn i¢indeki gézlem ile
degerlendirilir. Viziiel kontrol gereklidir.

0= Tremor yok

1= Tremor var ama topuk dize ulasir ulasmaz duruyor

2= Tremor var, topuk dize ulastiktan sonra 10 sn iginde duruyor

3= Tremor var, topuk dize ulastiktan sonra 10 sn'den daha fazla siiriiyor

4= Tremor kesilmiyor veya test olanaksiz

10) Parmak-burun testi (dekompozisyon ve dismetri)

(Hasta bir sandalyeye oturur, harekete baslamadan 6nce eli dizi tizerinde istirahat
halinde durur, viziiel kontrol gereklidir. Dogru degerlendirme i¢in her elde en az 3
tekrar gerekir.

0= Normal

1= Hareketin biitlinliigli bozulmadan olan ossilasyonlar

2= 2 fazli segmentli hareket ve /veya parmak buruna ulasirken orta dereceli dismetri
3= 2'den daha fazla segmentli hareket ve/ veya parmak buruna ulasirken belirgin dismetri
4= Hastanmn burnuna ulasmasini engelleyen dismetri

11) Parmak-burun testi ( parmagin intansiyonel tremoru)

(Bu asamada hareketin balistik (atis) fazinda ortaya ¢ikan tremor degerlendirilir. Hasta

rahat edecek sekilde oturur, elleri bacaklarinin iistiinde istirahat halinde durur. Viziiel
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kontrol gereklidir. Her el i¢in en az 3 tekrar gerekir.)
0= Normal

1= Hareketin basit sapmasi

2= Amplitiid <10 cm olan orta derecede tremor

3= Amplitiid 10 cm-40 cm arasinda tremor

4= Amplitiild >40 cm olan ciddi tremor

12) Parmak-parmak testi (aksiyon tremoru ve/veya instabilite)

(Hasta oturtulur, her iki isaret parmagini toraks seviyesinde arada 1 cm kalacak sekilde
birbirine yaklastirmasi ve 10 sh tutmasi istenir. Viziiel kontrol gereklidir.)

0= Normal

1= Hafif instabilite

2= Parmakta amplitiidii <10 cm olan hafif ossilasyonlar

3= Parmakta amplitiidii 10 cm- 40 cm arasi ossilasyonlar

4= Amplitiidii >40 cm olan sigramalar

13) Pronasyon-supinasyon alternan hareketler

(Hasta rahat bir sekilde sandalyeye oturtulur, 6nkolunu vertikal olarak kaldirdiktan
sonra pronasyon-supinasyon hareketleri yapmasi istenir. Her el ayr1 ayri degerlendirilir.)
0= Normal

1= Hafif diizensiz ve yavas

2= Belirgin diizensiz ve yavas, ancak dirsekte sallanma yok

3= Agir derecede diizensiz ve yavas, dirsekte de sallanma var

4= Hareket tamamen dezorganize veya olanaksiz

14) Paternlenmis Arsimet spirali ¢izme testi

(Hasta bir masaya rahatca oturtulur, 6niine sabitlenmis bir kagit konur. Zaman
stnirlamasi yapmadan dominant elini kullanarak Arsimet spirali ¢izmesi istenir. Her
testte ayn1 masa ve ayni kalem kullaniimalidir.)

0= Normal

1= Bozulma ve ayrigma var, spiral paterninden hafif ayrilmalar var, ancak hipermetrik
sapma yok

2= Cizgiler paternden tamamen disa kaymis, ¢aprazlamalar ve/veya hipermetrik
sapmalar var

3= Hipermetriye bagli major bozukluk

4= Cizme tamamen dezorganize veya olanaksiz
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I11. Konusma Bozukluklar:

15) Dizartri: konusmanin akicihgi

(Hastadan standart bir ciimleyi birkac kere tekrar etmesi istenir: "Dal kalkar kantar tartar"
0= Normal

1 = Akicilikta hafif degisim

2= Akicilikta orta derecede degisim

3= Belirgin derecede yavas ve dizartrik konusma

4= Konusamuyor

16) Dizartri: konusmanin anlasilabilirligi

0= Normal

1 = Hafif pelteklik

2= Belirgin pelteklik, cogu kelime anlasilabiliyor

3= Ciddi pelteklik, konusma anlasilamiyor

4= Konusma yok

IV. Okiilomotor Bozukluklar

17) Bakis yoniine nistagmus

(Laterale dogru, muayene eden kisinin parmagina baktirilir: Bu test temelde horizontal
bakista bakilir, ancak oblik, rotatuar veya vertikal olarak da degerlendirilebilinir.)

0= Normal

1 = Gegici nistagmus

2= Kalic1 ama orta dereceli

3= Kalic1 ve agir

18) Okiiler izleme bozukluklar:

(Muayene eden kisinin laterale dogru yavasca hareket ettirdigi parmagin izler)

0= Normal

1= Hafifce sakkadik

2= Ciddi derecede sakkadik

19) Sakkadik dismetri

(Hastanin gozleri primer pozisyonda iken muayene eden kisi isaret parmaklarinin her
birini hastanin her bir temporal gérme alaninda tutar. Hastanin laterallere parmaklara dogru
sag ve sola bakmasi istenir; hipo veya hipermetrik sakkad olup olmamasina bakilir)
0= Yok

1= Bilateral sakkadik hipermetri veya hipometri

83



Gévde Bozukluk Olcegi

STATIK OTURMA DENGESI

Diiser veya kol destegine ihtiyag duyar 10

Baglama pozisyonunu 10 . 0 ise Toplam
. . sn. pozisyonunu korur
sn. koruyabilmesi puan 0 dir
Terapist hastanin dominant(kuvvetli) Diiger veya kol destegine ihtiyag duyar
bacagin1 nondominant(zay1f)
bacagimn 10 sn. pozisyonunu korur
tizerine ¢aprazlar. Bu pozisyonu 10 sn.
koruyabilmesi
Diiser
Kol destegine ihtiyag duyar
Hastanin dominant(kuvvetli) bacagi
nondominat(zayif) bacaginin tizerine | Govde 10 cmden fazla yer degistirir veya
caprazlamasi kollardan yardim alir
Govde yada kollarin kompansasyonu
olmadan hareketi tamamlar
DINAMIK OTURMA DENGESI
Sandalyeye sag dirsekle dokunma ve Sandalyeye uzanamaz diiser ya da 0ise 2.-3.
sonra baslangi¢ pozisyonuna geri kollarint kullanir maddelerde
donmesi (gorev yapildi veya 0’dir
yapilmadi)
Yardimsiz dokunur
1. maddedeki gorevi tekrarlama Normal govde hareketi yok 0ise 2.-3.
(govde hareketini degerlendirir)
Normal govde hareketi varsa (sag tarafi maddelerde
kisaltir, sol tarafi uzatir) 0’dir
1.maddedeki gorevi tekrarlama Kompansasyonla yapar (kol, kalca, diz
(kompansatuar stratejiler kullantyor ayak bilegi)
veya kullanmiyor) Kompansasyon yapmaz
Sol dirsekle oturdugunuz sandalyeye Sandalyeye uzanamaz, diiser ya da 0ise 5.-6.
dokunma ve sonra baglangi¢ kollarin1 kullanir maddelerde
pozisyonuna geri donmesi (gorev 0 ‘dir
Yardimsiz dokunur
yapild1 veya yapilamadi)
0O ise 6.
4. maddedeki gorevi tekrarlamasi (govde i . maddede
hareketini degerlendir) Normal govde hareketi var (sol tarafi 0°dur

kisaltir, sag tarafi uzatir)
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6 ) ) Kompansasyonla yapar (kol, kalga, diz, 0
4. maddedeki gorevi tekrarlamasi ‘
aya
(kompansatuar stratejiler kullantyor Y
Kompansasyon yapmaz 1
mu)
7 Normal gévde hareketi yok 0
Sag kalgay1 yukari kaldirma ve sonra
baslangi¢ pozisyonuna donmesi Govde hareketi normal (sag tarafi kisaltip 1
(govde hareketini degerlendir) sol tarafi uzatmak)
8 ) Kompanse eder (kol, kalga, diz,ayak) 0
7. maddeyi tekrarlamasi
(kompanse eder-
Kompanse etmez 1
etmez
9 Normal gévde hareketi yok 0
Sol kalgay1 yukari kaldirma ve sonra
baslangi¢ pozisyonuna dénmesi (govde Govde hareketi normal (sol tarafi kisaltip 1
hareketi degerlendirilir) sag tarafi uzatir)
10 Kompanse eder (kol, kalga, diz,ayak) 0
9. maddeyi tekrarlamasi (kompanse eder
— etmez)
Kompanse etmez 1
1
0
KOORDINASYON
1 ) ] Sag taraf hareket ettiremez 0
Omuz kusagini 6 defa ¢evirmesi . . . .
Asimetrik rotasyon Simetrik 1
(her omuzu 3 defa 6ne dogru
rotasyon 2
kaldir)
2 Asimetrik rotasyon 0
1.maddeyi 6 sn iginde tekrar et . .
Simetrik rotasyon 1
3 o ) Sag taraf 3 defa hareket etmedi Asimetrik | O Oise 4.
Kalga ¢evresini 6 defa ¢evir
rotasyon 1 maddede
(Her dizi 3 defa 6ne kaldir) Simetrik rotasyon 2 0’dir
4 Asimetrik rotasyon 0
3. maddeyi 6 sn i¢inde tekrar et . .
Simetrik rotasyon 1
6
Total gévde bozukluk skalas1 skoru 2
3
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Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizik Olcegi

1. Kendine Bakim

A) Yemek yeme

B) El-yiiz yikama, dis firgalama
C) Banyo yapma

D) Viicudun tiist kismini giyinme
E) Viicudun alt kismini giyinme
F) Tuvalet yapma

2. Sfinkter kontrolii

G) Mesane aligkanlig
H) Barsak aliskanligi

3. Transferler

D)iskemle, tekerlekli iskemle
J)Tuvalet
K)Kiivet,dus

4. Hareket

L) Yiiriime, emekleme
M) Merdiven inme, ¢ikma

5. Iletisim

N)Anlama
O)ifade etme

6. Sosyal durum

0)Sosyal iligkiler
P)Problem ¢6zme
R)Hafiza
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7=Tam

- Yardimsiz
Bagimsiz
6=Modifiye
Bagimsiz
5=Gozetim gerektiriyor Yardimla /
4=Minimal yardim (%75 ini Modifiye
¢ocuk yapiyor) Bagimlh
3=Orta derecede yardim
(%350’sini gocuk yapiyor)
2=Maksimal yardim (%25’ini Tamamen
cocuk yapiyor) Bagimlh

1=Tam yardim (<%25’inden azin1
cocuk yapiyor)




Kol, Omuz Ve El Sorunlar1 Hizh Anketi

Hafif Derecede Orta

I ek e miesk
1-Siki kapatilmis ya da yeni bir kavanozu agmak u f Q. 8 Q.
2 - Agur ev isleri yapmak (duvar silmek, yer silmek, tamirat yapmak vs. ) a Q, Q. Q.
3 - Alisveris cantasi ya da evrak cantasi tasimak (= Q; ) Q.
4-Sirtinizi yikamak. Q, g, a, Q.
5 - Yiyecekleri kesmek icin bigak kullanmak Q Q, (8 Q.
6 - Kol, omuz veya elinizden gli¢ aldiginiz veya darbe
vurdugunuz eglenceye yonelik etkinlikler ( tenis oynamak, ) Q. i Q.
pinpon oynamak.)

Engelyok  Azengel  Ortaderecede  Birhayli
7 - Son hafta stiresince kol omuz ya da el probleminiz aile
arkadaslar, komsular veya gruplarla normal sosyal Q, Q, Q, Q.
etkinliklerinize ne olctide engel oldu?

Higkisitianma  Hafif derecede  Orta derecede
o b e Coksth
8 - Son hafta siiresince kol omuz ya da el sorununuz
nedeniyle isinizde ya da diger giinlik etkinliklerde Q Q, Q, Q.
kisitlandiniz mi?
Yok Hafif Orta Bir hayli
9 - Gegen hafta icerisinde olan el, omuz ya da kol agnnizin
yogunlugunu isaretleyiniz. G O: G Q
10- Gegen hafta icerisinde olan el, omuz ya da
kolunuzdaki karincalanma (ignelenme) yogunlugunu Q Q, Q, Q.
isaretleyiniz.
Hafif Derecede Orta

Toukyok 7ok erecede  ASTIofk
11 - Gegen hafta iginde el, omuz ya da kol agnniz
nedeniyle uyumakta ne kadar zorlandiniz? Q Q Q Q
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Cocuklar icin Yasam Kalitesi (")lg:egi

Asagida sizin igin sorun olabilecek durumlarin listesi bulunmaktadir. Liitfen son bir aylik siire i¢inde her
birinin sizin i¢in ne kadar sorun olusturdugunu daire i¢ine alarak belirtiniz.

Eger sizin i¢in hichir zaman sorun degilse 0

Eger sizin i¢in nadiren sorun oluyorsa 1

Eger sizin i¢in bazen sorun oluyorsa 2

Eger sizin i¢in siklikla sorun oluyorsa 3

Eger sizin i¢in hemen her zaman sorun oluyorsa 4 numarali kutuyu isaretleyiniz.

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur. Eger herhangi bir soruyu anlayamazsaniz liitfen yardim isteyiniz.

Son bir ay icinde asagidakiler sizin icin ne kadar sorun yaratt1?

Hicbir
Zaman

Saghgm ve Aktivitelerim fle ilgili Sorunlar Nadiren | Bazen | Sikhikla

Hemen
herzaman

1. Bir bloktan fazla yiiriimek bana zor gelir.

2. Kosmak bana zor gelir.

3. Spor ya da egzersiz yapmak bana zor gelir.

4. Agir bir sey kaldirmak bana zor gelir.

5. Kendi basima dus ya da banyo yapmak bana
zor gelir.

6. Evdeki giinliik isleri yapmak bana zor gelir.

7. Bir yerim acir ya da agrir.

8. Enerjim azdir.

Hicbir
Zaman

Duygularim ile ilgili Sorunlar Nadiren Bazen Siklikla

Hemen
herzaman

1. Korkmus ya da tirkmiis hissederim.

2. Hiiziinli ya da tizgiin hissederim.

3. Ofkeli hissederim.

4. Uyumakta zorluk ¢ekerim.

5. Bana ne olacag1 konusunda endiselenirim.

Hicbir
Zaman

Baskalar ile flgili Sorunlar Nadiren | Bazen | Sikhkla

Hemen
herzaman

1. Yasitlarimla geginmekte sorun yasarim.

2. Yasitlarim benimle arkadas olmak
istemezler.

3. Yasitlarim benimle alay eder.

4. Yasitlarimin yapabildikleri seyleri yapamam.

5. Yasitlarima ayak uydurmakta zorluk
¢ekerim.

Hicbir
zaman

Okul ile ilgili Sorunlar Nadiren | Bazen | Sikhkla

Hemen
herzaman

1. Sinifta dikkatimi toplamakta zorlanirim.

2. Bazi1 seyleri unuturum.

3. Derslerimden geri kalmamak i¢in zorluk
¢ekerim.

4. Kendimi iyi hissetmedigim i¢in okula
gidemedigim olur.

5. Doktora ya da hastaneye gittigim igin okula
gidemedigim olur.
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