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Pearson Sendromlu Bir Olguda Mitokondrial Miyopati

Rehabilitasyonu

Mitochondrial Myopathy Rehabilitation in a Case of Pearson Syndrome

Giizide BATUR, Fikriye Figen AYHAN, Biilent ALIOGLU* Milyesser OKUMUS, Pinar BORMAN
S.B. Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi 1. Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Klinigi, Ankara, Ttirkiye
*S.B. Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Hematoloji Béliimd, Ankara, Trkiye

Ozet

Pearson sendromu kemik iligi prekirsorlerinin vakuolizasyonu, refrakter
sideroblastik anemi ve metabolik asidozla karakterize nadir goriilen ve
siklikla fatal bir mitokondrial hastaliktir. Bugiline kadar 70’ten fazla hasta
yayinlanmisti, ama egzersizin etkisi bildirilmemistir. Erkek/kadin orani
0,7'dir. Kahitim maternaldir ctinkii mitokondri ovumda ve fertilizasyon
oncesi spermin kuyrugunda bulunur. Akrabalarda da hastalik goérdlebilir.
Bu olgu sunumunda, Pearson sendromu olan 22 yasindaki bir kadin
hastayr sunduk ve mitokondrial miyopati rehabilitasyonu yaklagimlarini
Ozetledik. Tiirk Fiz Tip Rehab Derg 2011;57 Ozel Sayi 2: 341-4.
Anahtar Kelimeler: Pearson sendromu, mitokondrial
rehabilitasyon

miyopati,

Abstract

Pearson syndrome is an often fatal and rarely seen mitochondrial disorder
characterized by vacuolization of bone marrow precursors, refractory
sideroblastic anemia and metabolic acidosis. More than 70 cases have
been published, but the effect of exercise on Pearson syndrome has not
been reported yet. Male/female ratio is 0.7. Inheritance is maternal
because mitochondria are found in the ovum and tail of the sperm before
fertilization. The syndrome may also be seen among relatives. In this case
report, we presented a 22-year-old female patient with Pearson syndrome
and summarized the rehabilitation approaches in the treatment of
mitochondrial myopathy. Turk | Phys Med Rehab 2011;57 Suppl 2: 341-4.
Key Words: Pearson syndrome, mitochondrial myopathy, rehabilitation

Girig

Pearson sendromu (PS), ilk kez 1979’da Dr. Howard Pearson
tarafindan kemik iligi vakuolizasyonuna eslik eden refrakter
sideroblastik anemi ve ekzokrin pankreatik disfonksiyonu olan dort
olguda tanimlanmistir. Mitokondrial DNA’nin  patognomonik
delesyonu metabolik asidoz ve anemiyi kapsayan sendromun klinik
ozelliklerini agiklamak ve molekiler tani saglamak amaciyla
1990’da Rotig ve arkadaslari tarafindan ortaya konmustur. Bugtine
kadar 70’ten fazla hasta yayinlanmistir. Erkek/kadin orani 0,7’dir.
Kalittm maternaldir c¢lnki mitokondri ovumda bulunur ama
spermin kuyrugunda bulunan mitokondri fertilizasyon sirasinda
kuyrukla birlikte diiglince embriyoya gecemez. Akrabalarda da

hastalik gorilebilir veya annede Kearns-Sayre sendromu (KSS)
(oftalmopleji, pigmente retinopati, ataksi, kalpte iletim blogu ve
endokrinopati) olabilir. Tim irklardan hastalar rapor edilmistir (1).
Bu olgu sunumunda nadir goriilen PS’li bir olgu tanitilacak ve
mitokondrial miyopatide rehabilitasyon yaklasimlari gtincel bilgiler
Isi§inda 6zetlenecektir.

Olgu Sunumu

Yirmi iki yasinda kadin hasta yiriyus bozuklugu, ytrimede ve
merdiven ¢ikmada zorluk sikayetiyle poliklinigimize basvurdu.
Oykiide, ilk yirimeye basladigi zaman yiirimesinin normal
oldugdu, ilkokula basladiginda yuriylnce yoruldugu ve sik sik
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dinlenmek istedigi ve 15 yasinda yuriyusiinde bozulma oldugu;
merdiven cikarken sol dizini eliyle desteklemek zorunda kaldig
ogrenildi. Daha 6nce zaman zaman acil servise basvurdugunu,
laktik asidoz tespit edildigini, yapilan muayene ve tetkikler
neticesinde 19 yasinda ¢ocuk hematolojisi tarafindan PS tanisi
konuldugunu ifade etti. Cocuk hematolojisi tarafindan yapilan
kemik iligi aspirasyon biyopsisinde megaloblastik degisiklikler,
eritroid ve miyeloid seride yer yer vakuolizasyon oldugu tespit
edilmisti.

Ozgecmisinde, bikiispit aort darligi nedeniyle aort kapak
replasmani ve sag gozde sasilik operasyonu oykusi mevcuttu.
Diare ataklari nedeniyle gittigi gastroenteroloji polikliniginde
yapilan endoskopide gastrit ve Colyak hastaligi saptanmisti.
Yapilan EMG’de sag tibialis anterior, medial gastroknemius ve sol
tibialis anterior kaslarinda diisiik amplitiidlii polifazik Motor Unite
Potansiyeller izlenmisti. Sag vastus lateralis ve deltoid kaslari igne
elektromyografi (EMG)’si normaldi. EMG’de distal tip miyopati
ekarte edilemedigi icin kas biyopsisi Onerildigi belirlendi. Kas
biyopsisinde, gomori trikrom boyamasinda liflerin periferinde
anormal mitokondrial birikimle uyumlu ‘ragged red fiber’
goriniimu oldugu, kesitlerde kas lifleri arasinda hafif cap farki, bazi
liflerde dizensiz boyanma raporlanmisti. Bu biyopsi sonucu ile
mitokondrial hastalik tanisi dogrulanmisti. Soygecmiste erkek
kardesine de PS ve Colyak Hastaligi tanisi kondugu 6grenildi.

Hastanin fizik muayenesinde genel durumu iyi, bilinci acik,
oryante ve koopereydi. Kardiyovaskiler sistem muayenesinde
oskiltasyonda metalik kapak sesi ve aort odaginda sistolik
Uftirimi  mevcuttu. Solunum sistemi ve batin muayenesi
normaldi. Lokomotor sistem muayenesinde postiir analizinde
lomber lordoz artmusti. Ust ve alt ekstremite ile gévde eklem
hareket acikliklari normaldi. Yuriime analizinde adim acikhg
artmisti ve adim uzunlugunda kisalma mevcuttu, basma fazinda
sag ayak pronasyonda ve sag kalca internal rotasyondaydi,
merdiven cikarken dizlerini kilittemek icin ellerinden destek
almaktaydi. Kranial sinirlerin muayenesi ve serebellar testler
normaldi. Agiri kullanima bagli kas guicstizliguni onlemek icin Gst
ekstremite, govde ve alt ekstremite manuel kas testi
degerlendirmesi iki gline esit bir sekilde bolindl. Manuel kas testi
(Medical Research Council’e gore) rehabilitasyon oncesi ve
sonrasinda, Onceki degerlendirmesini goérmeksizin ayni
fizyoterapist tarafindan yapildi. Yapilan manuel kas testi
muayenesinde omuz fleksorleri rehabilitasyon 6ncesi (RO): 4+,
rehabilitasyon sonrasi (RS): 5 kuvvetinde; sag ve sol triceps RO: 4,
RS: 5 kuvvetinde; kuadratus lumborum RO: 3, RS: 4 kuvvetinde;
sag kalca fleksorleri RO: 4-, RS: 4+ kuvvetinde; sol kalca fleksorleri
RO: 4+, RS: 5 kuvvetinde; sag ve sol kalca ekstansorleri RO: 2+,
RS: 4 kuvvetinde; sag ve sol hamstring RO: 4-, RS: 4+ kuvvetinde;
sag kuadriceps RO: 4+, RS: 5 kuvvetinde; sol kalca addiiktorleri
RO: 3+, RS: 4+ kuvvetinde; sag kalca internal rotatorlari RO: 4-,
RS: 4 kuvvetinde; sag kalca eksternal rotatorlari RO: 4-, RS: 4+
kuvvetinde; sol kalca eksternal rotatorlari RO: 4, RS: 4+ kuvvetinde;
sag ve sol sartorius RO: 3, RS: 4 kuvvetinde bulundu. Diger kaslarin
[(sag ve sol omuz ekstansorleri (4+), abduktorleri, internal ve
eksternal rotatorlari (4+), biseps braki (4+), el bilegi fleksorler ve
ekstansorleri (5), parmak abdlktor (4) ve adduktorleri (4-), sag ve

sol lateral abdominal (3), lomber ekstansorler (3), sol kuadriceps
(4+), sag ve sol tibialis anterior (5), peroneal (5), sag ve sol kalca
abduktorleri (4), sag ve sol gastrosoleus (5), fleksor ve ekstansor
hallusisler (5)] RO ve RS kas kuvvetleri ayni saptandi.

Laboratuvar incelemelerinde WBC: 5800/mL, RBC: 2890000/mL,
PLT: 198000/mL, Hb: 9,5 g/dL Hct: %27,4, eritrosit sedimentasyon
hizi: 11 mm/saat, PT INR: 2,43 degerlerindeydi. Biyokimyasal
incelemeler glukoz: 71 mg/dL (75-100), ure: 14 mg/dL (17-43),
kreatinin: 0,41 mg/dL (0,81-1,44), LDH: 270 U/L (0-248), LDL: 39
mg/dL (60-130) disinda normal diizeylerdeydi.

Hastanin yapilan solunum fonksiyon testinde FEV1 %92,
FEV1/FVC %109, VC %91 ve maksimum istemli ventilasyon
(MVWV) %66,8 olarak bulundu. Hastanin MVV degeri normalden
distiktd.

Hasta farmakolojik tedavi olarak coumadin 5 mg 1x1,5 tb,
co-enzyme Q10 100 mg 2x1, vitamin B1 300 mg 1x1, vitamin B2
50 mg, carnitine 1 gr 1x1, becozyme C (vitamin B1 (tiamin)
15 mg, vitamin B2 (riboflavin) 15 mg, vitamin B6 (piridoksin)
10 mg, vitamin B12 (siyanokobalamin) 10 mcg, kalsiyum
pantotenat 25 mg, vitamin B9 (folik asit) 1,5 mg, vitamin C
(askorbik asit) 200 mg, d-biotin 0,15 mg, nikotinamid
(niasinamid) 50 mg) 2x1 kullanmaktaydi.

Hasta miyopati rehabilitasyon programi almak Uizere servise
yatirildi. Miyopati rehabilitasyonu ve aerobik egzersiz programina
alinan hastada aksamlarn olan spontan burun kanamalari
nedeniyle hematoloji konsiiltasyonuyla coumadin tedavisi kesildi.
Disiik molekil agirlikh fraksiyone heparin 0,4 ml 1x1 sc
uygulamasina gecildi. Hasta 10 seans fizik tedavi ve miyopati
rehabilitasyon programi aldi. Hastanin ilgili eklemini calistiran kas
glicine gore 3 ve alti olan kaslara pasif eklem hareket acikhg
egzersizi, 3+ olan kaslara aktif-asistif eklem hareket acikhg
egzersizi, 4 ve 5 olan kaslara aktif eklem hareket acikligi egzersizi
secildi. Hastaya once paralel barda ve ayna kargisinda postdr,
yurime ve denge-koordinasyon egzersiz programi uygulandi,
daha sonra egzersizlerine paralel bar disinda devam edildi. Hasta
tolere edebildigi olclide (yorgunluk gelisene kadar) aerobik
egzersiz (sabit bisiklet) programina alind.

iki hafta miyopati rehabilitasyon programi ve tolere edebildigi
diizeyde aerobik egzersiz egitimi ve ev programi verilen hastanin
hastaneden ciktiktan alti hafta sonra (rehabilitasyon sureci
sonrasinda olusabilecek kas glici degisikligini gozlemleyebilmek
icin gereken siire) ylriime testi ve manuel kas testi tekrarlandi. Ev
programinda hastaya haftada ¢ giin ytrime, eklem hareket
acikh@i egzersizleri ve izometrik egzersizler verildi.

Rehabilitasyon programi dncesi aerobik performansi belirlemek
icin yapilan ylriime testinde hastamiz 1 dk 13 sn yiriyebildi,
ortalama 46 m yurudu (hiz 40,7 m/dk); ylrime 6ncesi TA: 100/60
mm Hg, nabiz 92, solunum sayisi 25, yuriime sonrasi TA: 110/70
mm Hg nabiz 92, solunum sayisi 20 olarak saptandi.

Rehabilitasyon programi sonrasi 6. haftada ylriime testinde
hastamizin 2 dk 2 sn yuriyebildi, ortalama 76 m yurudu (hiz 34,5
m/dk); yirime éncesinde TA: 90/60 mm Hg, nabiz 80, solunum
sayisi 34; yiuriime sonrasinda TA: 110/80 mm Hg, nabiz 74,
solunum sayisi 34 olarak saptandi.
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Tartisma

Pearson kemik iligi-pankreas sendromu, ekzokrin pankreatik
disfonksiyon ve kemik iligi prekirsorlerinin vakuolizasyonu ve
refrakter sideroblastik anemiyle karakterize siklikla fatal olan infantil
kemik iligi yetmezligi sendromudur. Mitokondrial DNA’da
(mtDNA) yalniz bulyik 6lcekli delesyon/duplikasyonlarin birikimi
gordlir. PS‘de, mtDNA'nin nokta mutasyonlari bildirilmemistir. Bu
hastalik mitokondrial oksidatif fosforilasyonun yaygin oksidatif
defektiyle sonuclanir (2-4).

Her organ sisteminin yas ve aktivitesiyle de iliskili olarak,
degisik oranlarda mitokondrial enerjiye ihtiyaci vardir ve her sistem
farkli miktarlarda mitokondri icerir. Yine her doku farkli miktarlarda
normal ve mutant mitokondrial DNA icerir. Dokuda mutant
genomlarin orani ne kadar fazla ise ATP Uretimi o denli yetersizlesir
ve doku-organ disfonksiyonlari baslar. Doku veya organin eneriji
metabolizmasinda yetersizlige yol acacak, disfonksiyona neden
olacak minimum mutant mtDNA miktarina esik etkisi (threshold
effect) denir. Esik etkisi, doku ve yasa gére degisir. Ornegin beyin
ve kas hiicreleri daha fazla enerji ihtiyac icindedir ve gelismekte
olan cocuklarda daha aktiftir Bu organlarda distik miktarda
mutant mtDNA semptomatik olabilirken, daha yiiksek oranda
mutant mtDNA 0Ornegin karacigerde semptom vermeyebilir.
Sonucta, mutant ve normal genomlarin orani, doku tipi, yas, enerji
ihtiyaci gibi faktorler fenotipi belirleyerek mitokondrial hastalk
dedigimiz bir grup hastaliga neden olur (5).

PS hastalarinin 1/3’Unde distuk dogum agirligi oykisu vardir
ve metabolik asidoz yaygindir. Fiziksel anomaliler nadirdir. Yaklagik
olarak hastalarin 1/3’Ginde ekzokrin pankreas yetmezIigi vardir ve
instline bagimli diyabet gelisimi yaygindir. Renal hastalk,
karaciger yetmezIigi ve hipoparatiroidizm de gorilebilir. Ortalama
hemoglobin (Hb) seviyesi 5,8 gr/dL'dir. Olgularin yarisinda notrofil
sayimi 500/mL’den, platelet sayimi 100.000/mL’den azdir. Tim
hastalarin kemik iliginde myeloid ve eritroid prekirsorleri
vakuolizedir, bircogunda eritroblast azalmistir ve hepsi sideroblast
ve cogu ring sideroblasttir. Alti yasa gelen hastalarda yiiriime
problemleri, egzersiz intoleransi, kisa boy, dermatolojik problemler
ve rekirren enfeksiyonlar gelisir (1,6-8). Bizim hastamizda da
anemi, laktik asidoz ve kemik iligi aspiratinda miyeloid ve eritroid
seride vakuolizasyon ve megaloblastik degisiklikler, ytrime
problemi, egzersiz intoleransi ve biiyiime geriligi mevcuttu. Ama
diyabet ve ekzokrin pankreas yetmezIigi yoktu.

PS’de major problem asidozdur. Spesifik terapinin amaci
ko-enzim Q, L-karnitin, riboflavin, tiaminin kullanimiyla
respiratuvar enzimleri by-pass etmektir (1). Mitokondrial
hastaliklarda kan hiicrelerinin tutulumunun tedavisi antioksidan,
vitaminler, demir, kemik iligi stimile edici faktorler veya hiicrelerin
yerine konmasi seklinde uygulanmaktadir (9).

Bizim hastamiz da co-enzyme Q10 100 mg 2x1, vitamin B1
300 mg 1x1, vitamin B2 50 mg, carnitine 1 gr 1x1 becozyme C
(vitamin B1 (tiamin) 15 mg, vitamin B2 (riboflavin) 15 mg,
vitamin B6 (piridoksin) 10 mg, vitamin B12 (siyanokobalamin)
10 mcg, kalsiyum pantotenat 25 mg, vitamin B9 (folik asit) 1,5
mg, vitamin C (askorbik asit) 200 mg, d-biotin 0,15 mg,
nikotinamid (niasinamid) 50 mg) 2x1 kullanmaktaydi.

PS'de 2,7-7,767 kb arahginda mitokondrial DNA
delesyonunun tim hastalarda belirlendigi bildirilmistir. Respiratuar
enzimleri kapsayan delesyonlar azalmis NADH, sitokrom oksidaz,

ATPaz hem tRNA hem de ribozomal RNA'yr icermektedir.
Hastaligin sebebi ¢ogunda siklikla de novo delesyon ya da daha
nadiren mitokondrial DNA duplikasyonudur. Bazi vakalarda
delesyonla duplikasyonlar bir aradadir (1).

Hastamiza genetik analiz yapilmamistir. PS tanisi, klinik bulgular
ve kemik iligi biyopsisi ile mitokondrial miyopati tanisi kas biyopsisi
ile konmustur. Yuriime ve postir egitimi ile birlikte miyopati
rehabilitasyonu amaciyla klinigimizde hospitalize edilmistir.

PS’de 6liim asidoz, renal ve karaciger bozuklugu, sepsis ve kalp
bloguna bagldir ve genellikle aplastik anemiden degildir. Tedavi
genellikle destekleyicidir ve hastalik genellikle fataldir. Tahmini
yasam slresi 10 yasta %36 platoyla ortalama dort yildir (1, 7).
Bizim hastamiz 22, kardesi 13 yasindaydi. PS tanilarini 19 ve 10
yaslarinda almislardi. PS semptomlari 7-8 yas civar baglamis. 15
yas civarinda yuriime glicligi asikar hale gelmisti.

Egzersiz intoleransi mitokondrial miyopatili hastalarda en
yaygin semptomlardan biridir. Tim vicut dizeyinde yogun
egzersiz alanlarda hiperdinamik dolasim cevabi asin CO2 Uretimi
(VCO2) ve maksimal oksijen tiiketiminde (VO2max) azalmayla
karakterizedir. Klasik olarak egzersiz toleransi VO2, VCO2,
anaerobik esik dlctimlerini iceren ergospirometre kullanilarak
saptanir (10). Hastamiz ylrime testi iyi olmadigi icin
ergospirometrik degerlendirmeye alinamadi.

Bircok noromuskuler hastaigin bir arada degerlendirilmesi
sonucunda bircok arastirmaci diizenli bisiklet egitiminden sonra
oksijen kullanimini arttigini, submaksimal is ylku ile kalp hizinin
azaldigini gostermislerdir. iki aragtirmada inflamatuvar miyoziti
olan olgularda aerobik performansi arttirmak amaci ile
planlanmayan giiclendirme ve aerobik egzersizlerin (dizenli
bisiklet ve step aerobik) oksijen kullanimini arttirdidi bildirilmistir
(11). Bizim hastamizda da rehabilitasyon sonrasi solunum sayisi
artmis ve kalp hizi azalmisti.

Literatirde PS’de, egzersiz ve rehabilitasyonla ilgili yayin
bulunmamaktadir. Yapilan bir calismada mitokondrial miyopatili
hastalarda kisa-donem aerobik egzersiz egitiminin yararll oldugu
gosterilmistir. Mitokondrial miyopatili hastalarin kisa dénem
aerobik egitime cevabi nonmetabolik miyopatili hastalar ve
sedanter normal kisilerle karsilagtiriimis ve aerobik kapasitede artisin
mitokondrial miyopatili hastalarda diger iki gruba goére daha fazla
oldugu gosterilmistir. Bu calismada aerobik egzersiz egitimi
maksimum kalp hizinin %70-85’inde korundugu treadmill ile 8
hafta uygulanmistir (12). Mitokondrial miyopatisi olan hastalarda
yapilan bir calismada 12 hafta yapilan egzersiz tedavisinin kas
metabolizmasi ve fiziksel fonksiyonda etkili oldugu gosterilmistir.
Mitokondrial miyopatili hastalarda kas aktivitesi boyunca sitozolik
adenozin difosfat konsantrasyonunda degisikliklerle birlikte
mitokondrinin bozulmus duyarlihgi, anaerobik enerji yoluna artmis
bagimlilik ve proton akisinda adaptif artis vardir. Egzersiz tedavisi
sonrasi, mitokondrial fonksiyon ve kas kitlesinde proton akis
oraninda herhangi bir degisiklik olmaksizin iyilesme gorilmustir
(13). Mitokondrial miyopatili hastalar ve kontrol grubu arasinda
yas, cinsiyet ve fiziksel aktiviteden bagimsiz 6nemli metabolik
farkliliklar oldugu ve egzersiz tedavisinin mitokondrial miyopatili
hastalarda mitokondrial fonksiyonlarin iyilesmesine yardimci
olabilecegi belirtilmistir. Bizim hastamiz iki haftalik miyopati
rehabilitasyonu ve aerobik egzersiz egitimine ev programi (bisiklet
cevirme, haftada ¢ giin ylrime ve eklem hareket acikhg
egzersizleri) ile devam etti. Alti hafta sonraki ylriime testinde
yuriime slresinde %67, ylrime mesafesinde %65 artis kaydedildi.
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Klasik olarak miyopatilerde rehabilitasyon ti¢ devrede ele alinir:
Ambulatuvar (erken) evre, tekerlekli sandalye evresi ve gec evre.

Ambulatuvar (erken) evrede tedavi hedefleri mobiliteyi
strdiirmek, kontraktirleri 6nlemek ve fonksiyonel bagimsizik
sresini mimkiin oldugunca uzatmaktir. Tani konduktan sonra
hastaya ve ailesine, tedavi ekibi tedavinin her basamaginda
psikolojik destek saglamalidir. Hastanin kas kuvvet kaybi ve
muskulotendindz gelisimi dikkatle izZlenmelidir. Manuel test ile kas
kuvvet kaybi izlenerek hastaligin progresyon hizi ve prognozu
belirlenebilir. Kas kuvveti kaybi yilda %710’un Uzerinde ise
hastaligin seyri hizhdir. Cocuk sirt Usti konumdan oturma
pozisyonuna gelemiyorsa kas kuvvetinin %50'si kaybedilmistir.

Tipik olarak manuel kas testi kullanilirsa da hastaligin
progresyonunu degerlendirmedeki roli sinirhdir, endurans ve
yorgunlugu degerlendiremez. Daha duyarli olan kantitatif
yontemlerle statik izometrik, dinamik izokinetik gli¢, yorgunluk ve
endurans Oolclilebilmektedir. Hangi nedenle olursa olsun bir kas
zayifigi s6z konusu ise genel yaklasim ‘kuvvetlendirme egzersizleri’
dir. Ancak noromuskuler hastaliklarda kuvvetlendirme egzersizlerini
takiben kuvvetsizligin artabildigi bilinmektedir. Bu agsin kullanima
bagh (overuse) bagh kas lifi dejenerasyonudur. Daha c¢ok hizl
progresyon gosteren veya cok ileri kas gli¢siizligi olan, yiiksek
direncli anaerobik egzersizlerin ve eksantrik egzersizlerin yapildigi
olgularda gorilir. Kuvvetlendirme egzersizleri yogunluk ve stre
olarak submaksimal diizeyde olmal ve asin kullanima bagh
kuvvetsizlik gelismesi 6nlenmelidir. Hasta tolere edebildigi oranda
aerobik, yuksek tekrarli egzersizlere tegvik edilmelidir. Aerobik
egzersizler kardiyopulmoner ve muskuler sisteme yararli bir stimulus
saglayacak diizeyde ancak enerjinin primer kaynagi olan anaerobik
esigin altinda olan ritmi uzun aktivitelerdir. Néromuskuler
egzersizlerde uyulmasi gereken kurallar:

1. Egzersizler hastaligin erken doneminde baslamalidir.

2. Yavas progresyon gosteren veya statik hastalarda yapilmalidir.

3. Submaksimal gticle yapilan ¢cok tekrarli aerobik egzersizler
uygulanmalidir.

En 6nemli kontraktiirler ayak bileginde plantar fleksiyon, diz ve
kalcada fleksiyon, iliotibial bant, dirsek ve el bilegi fleksiyon
kontraktirleridir. Manuel kas testi ile 3 ve Ustu ekstansor kas guicu
olanlarda fleksiyon kontraktiri gelisiminin nadir oldugu
bildirilmistir. Hastalar ambule iken kontraktirler nadirdir, tekerlekli
sandalyeye bagimlilikla kuvvetle iliskilidir. Erken tani ve fizik
tedavinin erken baslatiimasi dnemlidir. ilerlemis kontrakturler fikse
hale geldigi zaman germe egzersizlerine cevap vermezler.

Tekerlekli sandalye devresinde ise skolyoz, alt ekstremite
kontraktirleri, basi yaralari, obezite ve kardiyak komplikasyonlar
basa cikilmasi gereken sorunlardir. Diizenli olarak Holter monitoru
ve ekokardiyografi ile takip gereklidir. Ventrikiler ejeksiyon
fraksiyonu %20'nin altina dlserse prognoz kétudur. Gunliik yasam
aktivitelerini kolaylastiracak cesitli yardima aletler onerilir:

Geg devrede ise genel tibbi bakim ve hemsirelik hizmetleri
onemlidir. Ana sorunlar respiratuvar ve kardiyak sistemle ilgilidir.
Respiratuvar yetmezlik dnemli bir 6lim sebebidir. Kas gli¢cstizIigu
ilerledikce ventilasyon destegi icin gerekli suire artar ve hatta tim
glin destek gerekebilir (14).

Bizim hastamiz ambulatuvar evredeydi. Bu donemde tedavi
hedefleri mobiliteyi stirdirmek, kontraktirleri onlemek ve
fonksiyonel bagimsizlik stresini miimkin oldugunca uzatmaktir.
Tani konduktan sonra tedavi ekibi hastaya ve ailesine, tedavinin
her basamaginda psikolojik destek saglamaldir.

Kuvvetlendirme egzersizleri, yogunluk ve sire olarak
submaksimal diizeyde olmali ve asin kullanima bagl kuvvetsizlik
gelismesi onlenmelidir. Hasta tolere edebildigi oranda aerobik,
yuksek tekrarli egzersizlere tesvik edilmelidir. Bu programi alan
hastamizda, Ozellikle glicsiiz olan proksimal alt ekstremite
kaslarinda manuel kas testindeki kas guiciinde artis oldugunu ve
yuriime mesafesi ile ylriime suresinin arttigini belirledik.

Sonug olarak, refrakter sideroblastik anemili hastalarda nadir
bir tani olan PS akla gelmelidir. Diger mitokondrial miyopatilerde
oldugu gibi PS'li hastalara da gunlik yasam aktiviteleri ve
mobilitenin  devami icin miyopati rehabilitasyonu programini
takiben aerobik egzersiz recetesi verilmelidir.
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