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Olgu Sunumu / Case Report

McArdle tanili iki hastada diisiik siddette, kisa siireli aerobik egzersizin
fonksiyonel kapasite ve yasam kalitesine etkisi

The effect of aerobic exercise with low intensity and short duration on functional capacity and quality of life
in two patients with McArdle disease
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oz

McArdle hastalarinin egzersiz kapasitesi, egzersizle iligkili kramp ve agridan kaginmalar1 nedeniyle zaman iginde geriler ve fonksiyonel
kapasite azalir. Tki hastada fonksiyonel kapasitede ve yagam kalitesinde bir ay boyunca haftada bes yiiriime seansini (30-45 dakika/seans)
igeren gozetimli diisiik yogunluklu (Borg skalasinda 3-8 algilanan zorluk, %5-44 yogunluk) aerobik egzersiz programina bagli yararl etkiler
saptand1. Bu sonug, bu hastalarda kisa siireli de olsa diisiik siddette aerobik egzersizin olumlu etkilerini ortaya ¢ikarmaktadir.

Anabtar sozciikler: Egzersiz; fonksiyonel kapasite; McArdle; yasam kalitesi; rehabilitasyon.

ABSTRACT

The exercise capacity of patients with McArdle disease deteriorates and functional capacity declines in time because of avoidance of
cramp and pain related to exercise. We detected beneficial effects on functional capacity and quality of life induced by supervised low
intensity (3-8 of Borg scale of perceived exertion, 5-44% intensity) aerobic exercise program for one month including five walking sessions
(30-45 minute/session) per week in two patients. This result reveals the positive effects of low intensity aerobic exercise in these patients,
even if it’s for a short term.

Keywords: Exercise; functional capacity; McArdle; quality of life; rehabilitation.

Miyofosforilaz eksikligine bagli gelisen McArdle
hastaligr (Glikojen depo hastaligi tip 5), egzersize
dayaniksizlik, yorgunluk, kas agrisi, egzersiz sirasinda
kramplar ile karakterize, siklikla yirmili ya da otuz-
lu yaslarda bulgu vermeye baslayan bir hastaliktir.
Otozomal resesif gecis gosterir ve kalitsal kas enerji
metabolizma bozukluklarinin en sik goriilen tipidir.!"?

Miyofosforilaz, glikojeni glukoz 1 fosfata doniis-
tiiren glikojenoliz yolaginda kritik 6nem tasiyan bir
enzimdir ve anaerobik egzersiz sirasinda glikoliz
yoluyla yakit saglamak icin gereklidir. Iskelet kast, isti-
rahat durumunda ve diigitk siddetteki aerobik egzer-
sizde daha ¢ok oksidatif fosforilasyon yoluyla aerobik
enerji metabolizmasini kullanir ve bu sirada kulla-

nilan yakit serbest yag asitleridir. Yiiksek siddetteki
aerobik egzersizde ve anaerobik egzersizde ise iskelet
kasi enerji saglamak i¢in glikoliz yolunu kullanir. Bu
nedenle McArdle hastalari, anaerobik metabolizmanin
kullanildig kisa siireli ve yiiksek siddetli egzersizlerde
akut enerji krizi yasar, hastada tasikardi, siddetli kas
agris1 ve yorgunluk gelisir. Semptomlara ragmen ayni
siddetteki egzersize devam edilirse, kasta asir1 duyar-
lilik, sisme, hasarla karakterize rabdomiyoliz tablosu
gelisir. Rabdomiyoliz, miyoglobiniiriye ve sonugcta
bobrek yetmezligine yol agar.?

Bircok McArdle hastasi egzersizin ortaya cika-
racagl agr1 ve rabdomiyolizden c¢ekinerek egzersiz
yapmaktan kaginir. Halbuki diizenli aerobik egzersiz
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programi metabolik kapasiteyi artirir, kaslarin oksi-
datif fosforilasyon yolagini kullanmasini saglayarak
egzersiz toleransint gelistirir.!! Literatiirde McArdle
hastalarinin 2-8 ay siireli, %60-80 yiiklenme siddetin-
de, 3-5 giin/hafta siklikta aerobik egzersiz programiyla
aerobik kapasitenin artt1§1* ya da degismedigi," kas
etkinliginin,” kardiyak!® ve gii¢ veriminin,” venti-
lasyon esiginin® ve is kapasitesinin®® arttig1 bildiril-
migtir.

Bu ¢alismada digik yiiklenme siddetinde, kisa
stireli aerobik egzersiz programina alinan iki hasta-
daki fonksiyonel kapasite ve yasam kalitesi degisimi
degerlendirilmistir.

OLGU SUNUMU

Bu yazida néromuskiiler kas hastaliklar1 merke-
zine basvuran ve kas biyopsisi ile tanisi konulan iki
McArdle olgusu sunuldu.

Olgu 1- Otuz ii¢ yasinda erkek olgunun oykiisiin-
den yakinmalarinin yaklagik 12 yaglarinda merdiven
¢ikma giigliigii seklinde bagladig: ve kiz kardesinin de
McArdle hastasi oldugu 6grenildi. Klinigimizde yapi-
lan fizik muayenesinde kas giicii iist ve alt ekstremite
proksimallerinde 4/5, distallerde 5/5 olarak tespit edil-
di. Lomber lordoz ve torakal kifozu artmigti. Gogiis
ekspansiyonu 4 cm idi. Kreatin kinaz diizeyi 676 U/L,
LDH diizeyleri 224 U/L olarak olgiildii. Bobrek ve
karaciger fonksiyon testleri, hemogram, sedimantas-
yon ve C-reaktif protein (CRP) diizeyleri normaldi.

Olgu 2- Kirk iki yasinda kadin olgunun &ykiisiin-
den yakinmalarinin ¢ocukluk yaslarinda kosmada
zorluk seklinde basladigi, 25 yaslarinda kas kuvvet-
sizliginin belirgin hale geldigi 6grenildi. Klinigimizde
yapilan fizik muayenesinde kas giicii tist ekstremite
proksimallerinde 4/5, distallerinde 5/5, alt ekstremite
proksimallerinde 3/5, distallerinde 4/5 olarak tespit
edildi. Gogiis ekspansiyonu 3.5 cm idi. Kreatin kinaz
diizeyi 1269 U/L, LDH diizeyleri 213 U/L olarak 6l¢iil-
di. Hemogram, sedimantasyon, CRP, bobrek ve kara-
ciger enzimleri normal sinirlardaydu.

Hastalarin egzersiz programi 6ncesi ve sonrasinda
kavrama kuvveti, 10 metre yiiriime siiresi, 30 saniyede
sandalyede otur-kalk say1si, dort basamak ¢ikma stire-
si, Rivermead mobilite 6l¢cegi ve Kisa Form 36 (KF-36)
yasam kalite olcegi ile degerlendirildi. Uygulama
oncesi hastalar yapilacak uygulama hakkinda bilgilen-
dirildi ve bilgilendirilmis hasta onamlari alind..

Hastalarin kavrama kuvveti dinamometre ile kol
adduksiyonda, dirsek 90° fleksiyonda, el bilegi supi-
nasyon-pronasyon arasi pozisyondayken kilogram
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olarak 6l¢iildii, ii¢ denemenin en iyisi dikkate alindi.
On metre yiriime siiresi testinde, hastanin diiz ve
10 metrelik mesafede olabildigince hizli yiiriimesi
istendi ve kronometre ile yiiriime siiresi saniye olarak
kaydedildi. Otur-kalk testinde, hasta kolluklar1 olma-
yan, oturma yiiksekligi 43 cm olan sandalyede, sirtt
dik ve diiz, kollar gogiiste capraz konumda, ayaklar:
zemine tam basar gekilde oturdu, 30 saniye i¢inde
ayaga kalkma sayist kaydedildi. Dort basamak ¢ikma
testinde hastanin 16 cm yiiksekligindeki basamaklar1
olabildigince hizli ¢ikmasi istendi, test siiresi saniye
olarak kaydedildi. Yatak icinde donme, oturma, yer
degistirme, ayakta durma, merdiven aktiviteleri, ev
i¢i ve disinda yiiriime, banyo yapma ve kogsma gibi
motor gelisime paralel olarak basitten zora temel
mobilitenin tiim unsurlarini igeren ve 15 puanin mak-
simum hareketliligi ifade ettigi Rivermead mobilite
indeksi arastirmaci tarafindan dolduruldu.” Fiziksel
fonksiyon, fiziksel rol, beden agrisi, canlilik, sosyal
fonksiyon, emosyonel rol, mental saglik ve genel sag-
lik alt boyutlarindan olusan, saglikla iligkili yasam
kalite olgegi olan ve saglikli olma halini 100 puanin
ifade ettigi KF-36 kaydindan elde edilen ham puanlar,
0-100 arasinda donugtiiriilerek degerlendirildi.®

Otuz seanslik aerobik egzersiz programi, hastane-
miz egzersiz salonunda, 11.00-12.00 saatleri arasinda
5 gilin/hafta sikliginda uygulandi. Aerobik yiiklenme
siddeti, yorgunluk diizeyine gore hasta tarafindan
belirlendi. Programa alt ve {ist ekstremite biiyiik kas
gruplarina {i¢ tekrarli statik germe, diyafram solunum
egitimi de dahil edildi. Aerobik egzersiz siiresi ilk
hafta 30 dakikaydi, ikinci haftadan itibaren haftada
bir 5 dakika artirilarak 45 dakikaya ulagildi. Her seans
oncesi ve sonrasinda kalp atim hizi nabiz 6lger ile algi-
lanan zorluk diizeyi ise Borg skalasi ile kaydedildi. Her
iki hastada nabiz olger ile belirlenen istirahat ve egzer-
sizde ulagilan hedef kalp atim sayis1 (KAS) kullanila-
rak Karvonen formiilii ile ulagilan yiikklenme siddeti
hesaplandi. Karvonen formiilii aerobik egzersiz sira-
sinda ideal nabiz araligini belirlemek i¢in kullanilan
bir formiildiir. Bu formiile gore oncelikle 220-yas ile
maksimum KAS belirlenir. Yilklenme siddeti “Hedef
KAS= yiiklenme siddeti x (maksimum KAS-istirahat
KAS) + istirahat KAS” formild ile hesaplanir.

Egzersiz programina diizenli devam eden iki hasta-
da da herhangi bir saglik sorunu gelismedi. Hastalarin
egzersiz programindan en az bir saat once ara 6giin
beslenmesine 6zen gostermeleri istendi. Egzersiz prog-
rami sonrasinda her iki hastada kavrama kuvve-
ti, 10 metre yiliriime siiresi ve dort basamak ¢ikma
stiresi artig oldu. Otur kalk tekrar sayisinin kadin
hastada degismedigi, erkek hastada artis gosterdigi
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Tablo 1. Hastalarin fonksiyonel degerlendirme ve yasam kalite olgiitleri

Kadin hasta Erkek hasta
Once Sonra % Degisim Once Sonra % Degisim

Kavrama kuvveti (kg)

Sag 12 13 8 31 34 10

Sol 10 12.5 25 31 32 3
10 metre yiiriime zamani (saniye) 7.53 5.97 221 6.5 5.9 -9
Dort basamak ¢ikma zamani (saniye) 2.72 2.53 -7 2.13 2 -6
Otur/kalk, tekrar/30 saniye 9 9 0 11 14 27
Rivermead (puan) 14 14 0 14 14 0
Kisa Form 36

Fiziksel fonksiyon (puan) 20 18 -10 65 85 31

Fiziksel rol (puan) 0 0 0 75 100 33

Beden agrisi (puan) 22 54 146 51 74 45

Genel saglik (puan) 30 37 23 35 40 14

Canlilik (puan) 55 40 -27 50 55 10

Sosyal fonksiyon (puan) 25 38 52 88 88 0

Emosyonel rol (puan) 100 60 -40 45 100 122

Mental fonksiyon (puan) 52 52 0 48 60 25

belirlendi. Rivermead mobilite indeks puani degis-
medi. Fonksiyonel olgiitlerdeki degisim yiizdesi kadin
hastada daha fazlaydi. Kisa Form 36 yagam kalite 6lcek
puanlari1 kadin hastada genelde diisiis, erkek hastada
artig gosterdi. Kadin hastada olgegin ozellikle fiziksel
fonksiyon, canlilik ve emosyonel rol alt boyutlarinda
diisme goriiliirken, erkek hastada sosyal fonksiyon
disindaki tiim alt boyutlarda artis oldugu saptand:
(Tablo 1).

Karvonen yoéntemine goére hesaplanan yiiklen-
me siddetinin kadin hastada %5-38, erkek hastada
%15-44 ve Borg yontemine gore belirlenen yiiklen-
me siddetinin kadin hastada 3-5, erkek hastada 4-8
siddeti arasinda degistigi belirlendi. Her seansta

ulagilan yiiklenme siddeti grafiklerine gore kadin
hastada 11-17. seanslar arasinda yiiklenme siddeti
%34-38 arasinda artis gosterirken, Borg skalasina
gore 3-5 arasindaydi. Erkek hastada ilk haftalarda
Karvonen yontemine gore hesaplanan yiiklenme sid-
deti daha disiik, Borg yiiklenme siddeti daha yiiksek
iken, 16. seanstan itibaren Karvonen yontemine gore
ulasilan yiiklenme siddetinin arttigi, Borg skalasina
gore 3-4 arasinda oldugu belirlendi (Sekil 1 ve 2).

TARTISMA
Bu yazida, her iki olgunun fiziksel fonksiyon o6l¢iit-
lerinin gelistigi, yasam kalitesindeki gelismenin ise
erkek hastada daha fazla oldugu saptandi. Kadin
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Sekil 1. Karvonen yontemine gore hastalarin birim seanstaki yiitklenme siddeti.
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Yiiklenme giddeti, Borg skalasi
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Birim antreman seanslar1
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Sekil 2. Borg skalasina gore hastalarin birim seanstaki ytiklenme siddeti.

hastada fiziksel fonksiyon Oolgiitlerindeki gelisme
ylizdesinin, erkek hastaya kiyasla daha fazla olmasi,
fiziksel performansin egzersiz 6ncesinde daha digitk
olmasina baglandi.

Fiziksel aktivite anketi ile aktivite diizeyi deger-
lendirilen ve ortalama yas1 38+17 olan 30 McArdle
hastasinin giinliik enerji titketiminin saglikli kontrol-
lerden oldukga farkli oldugu, hastalarin yaklasik yari-
sinin diizenli fiziksel aktivite yaptigi, %17’sinin yogun
sportif aktivite i¢inde bulundugu, aktivite sirasinda
higbir saglik sorunu gelismedigi bildirilmistir.”” Ilging
olarak, semptom siddeti ile fiziksel aktivite siklig1 ara-
sinda ters iligki oldugu vurgulanmisgtir.”’

McArdle hastalarinin farmakolojik ya da besinsel
etkin bir tedavisi yoktur.™ Hastalarin, anaerobik
metabolizmanin kullanildig1 kisa siireli ve yiiksek sid-
detli egzersizlerde akut enerji krizi yasadigi, hastada
tagikardi, kas agris1 ve yorgunluk gelistigi bilinmek-
tedir. Eger hasta yiiklenme siddetini azaltarak egzer-
size devam ederse, kas agris1 ve yorgunlugu azalir
ve egzersize giivenle devam edebilir. Ikincil riizgar
(secondwind) fenomeni olarak bilinen bu durum kara-
cigerden glukoz ile adipoz dokudan yag asitleri gibi
kas dig1 yakitlarin kullanilmasina baglidir. McArdle
hastalarinda oksidatif fosforilasyondaki bozulmanin
bir nedeni de glikoliz yolu ile agiga ¢ikan piriivatin
olmayisidir. Piriivat aerobik hiicrelerde mitokondriye
gecerek enerji artig1 saglar.!?!

McArdle hastalar1 diizenli egzersiz yapmadiginda,
yag asidi oksidasyon kapasitesi sinirlanir. Oksidatif
fosforilasyondaki azalma, oksijen tiiketiminde yak-

lastk %35 azalmaya neden olur."! Oksidatif fosfori-
lasyondaki azalma ile oksijen tiiketiminin diigmesi,
saglikli bireylere kiyasla KAS'daki artisin orantisiz
olmasina yol acar.’! Bu durum, egzersiz yitklenme
siddetinin belirlenmesinde KAS ile birlikte Borg ska-
lasinin kullanilmas: geregini diisiindiiriir. Nitekim
olgularimizda, her egzersiz seans: i¢in Karvonen for-
miiliinden hesaplanan yiiklenme siddeti ile Borg skala-
st kullanilarak belirlenen algilanan zorluk diizeyi ara-
sinda farklilik oldugu gortldi. Literatiirde, egzersiz
yiliklenme siddetinin program oncesinde belirlendigi
ve birim egzersiz seanslarinda ulasilan yiiklenme sid-
detinden soz edilmedigi saptanmigtir.-+-¢12

Egzersiz, kaslarda alternatif yakit olan serbest yag
asitlerinin kullanimini artirarak McArdle hastala-
rinin ginlik yasamlarinda daha aktif olmalarini ve
fonksiyonlarinin daha iyi olmasini saglar.[4-12!

Literatiirde McArdle hastalarinda egzersiz etkile-
rinin degerlendirilmesinde aerobik kapasite,*° kas
etkinligi,* kardiyak verim,!® gii¢ verimi,” ventilasyon
esigi® ve is kapasitesinin®® degerlendirildigi goril-
mektedir. Bizim olgularimizda ise, ginlik yasam
fonksiyonlarina yonelik kavrama, 10 metre yiriime
stiresi, basamak ¢ikma siiresi ve otur-kalk test perfor-
mansi degerlendirildi. Her iki hastada da saglikl: eris-
kinlerle kiyaslandiginda kavrama kuvveti zayifti.l'”
Ancak diger 6l¢ciim sonuglarina iligkin, literatiir verisi
bulunamadig i¢in karsilastirma yapilamadi.

Quinlivan ve ark. tarafindan yapilan bir derle-
mede, McArdle hastaliginda aerobik egzersiz antren-
maniyla ilgili kontrollii randomize ¢aliyma olmadig:
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bildirilmistir. Bes saglikli bireyle karsilastirma yapilan
ve dort hasta verisinin bildirildigi bir arastirmada,
%60-70 yiikklenme siddetinde yapilan bisiklet ergomet-
re egzersizi sonrasinda, kardiyak, metabolik ve iskelet
kas aktivitesinde adaptasyon gelistigi, ikincil riizgar
fenomeninin kontrol gruba goére daha erken ortaya
ciktig1 bildirilmis, hasta grubunda KAS’1in daha fazla
oldugu gozlenmistir."! Kompleks karbohidrat alimin-
dan bir saat sonra, %80-85 yiiklenme siddetinde kosu
programina alinan erkek hastanin aerobik kapasitesi-
nin ve kas etkinliginin artti§1 saptanmistir. Giinliik
kosu programi 6ncesi, 1sinma sirasinda 30 g basit kar-
bonhidrat iceren 330 mL icecek titketen hastanin kosu
stiresi 90 dakikaya ¢ikarildiginda kas agr1 ve kramp-
larin gelistigi bildirilmigtir. Maté-Munozve ark."
yiriime ya da bisiklete binme tipinde, %60 yiikklenme
siddetinde, aerobik egzersiz yaptirdiklar: dokuz hasta
(5 erkek, 4 kadin; yas dagilimi 17-36 y1l) gii¢ veriminin
%25, maksimal oksijen tiiketiminin %44, ventilasyon
esiginin %27 arttigini, mekanik etkinligin degismedi-
gini bildirmislerdir. Egzersiz 6ncesi degerlendirmede,
hastalarda, saglikli kontrol gruba gére KAS1n daha
disiik oldugu, egzersiz antrenmanindan sonra ise
KAS1n arttig1 gozlenmistir.®) Haller ve ark. 33-61
yaslar arasindaki hastalarinda, %60-70 yiikklenme sid-
detinde, bisiklet ergometresi tipinde aerobik egzersiz
uygulamiglar, egzersiz antrenmani sonunda ilk alt:
dakikada is kapasitesinin %50, kardiyak verimin ise
%15 oraninda arttigini saptamislardir.

McArdle hastalarinda yiiklenme siddetinin daha
¢ok submaksimal™*® ya da submaksimal/maksimal
secildigi goriilmektedir. Egzersiz sikligi haftada ig
gin, tig-dort giin,™ bes giin,® dort giin'® olarak belir-
lenmistir ve aerobik egzersiz sekiz hafta," 14 hafta,!
yedi ay™! ve sekiz ay®™ stirmiistiir. Birim egzersiz sean-
sin1 10 dakikadan baglayip 60 dakikaya kadar artiran
calismalar yaninda,™* 30 dakika ile baslayip 40 daki-
ka siireye artiran ve 45 dakika olarak planlayan ¢alig-
malar vardir.! Bizim olgularimiz, egzersiz yiikklenme
siddetini yorgunluk ile algilanan zorluk diizeyine gore
kendileri belirledi. Her iki olguda da yiiklenme siddeti
literatiir verilerine gore olduk¢a diisitkk olmasina rag-
men, fonksiyonel kapasitede artis gerceklesti [kadin
olguda yiiklenme siddeti %5-38 (Borg 3-5), erkek olgu-
da yiiklenme siddeti %15-44 (Borg 4-8)].

McArdle hastalarinda klinik muayene genelde
normal oldugundan, tedavi etkisini belirlemek igin
fonksiyonel degerlendirme yapilmasi 6nerilmektedir.
Egzersiz dayanikliligini belirlemek amaciyla en ok
onerilen, maksimal oksijen tiiketimi ile aerobik kapa-
sitenin, egzersiz sirasindaki KAS1in ve algilanan zor-
luk diizeyinin belirlenmesidir.'?
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Literatiirde McArdle hastalarinda egzersize bagl
yasam kalitesi degisimini degerlendiren bir ¢aligma-
ya rastlanmamuigtir. Anjiyotensin dontstiiriicii enzim
(ACE) inhibitérii kullaniminin yasam kalitesine etki-
sini degerlendiren bir ¢alismada, McArdle hastalarinda
saglikli bireylere gore KF-36 ol¢egi fiziksel fonksiyon,
beden agrisi, genel saglik ve canlilik alt boyutlarinin
daha diistik oldugu, ACE inhibit6rt kullanimiyla 6lge-
gin emosyonel rol ve sosyal fonksiyon boyutlarinda
gelisme oldugu bildirilmistir." Bizim olgularimizda
da benzer sekilde, kadin olguda KF-36 ol¢egin emos-
yonel rol disindaki tiim alt boyutlarinin ve erkek olgu-
da sosyal fonksiyon digindaki tiim alt boyutlarinin,
saglikli eriskin niifusa gore diisiik oldugu saptandi.”
Olgegin canlilik ve emosyonel rol boyutlari mental
saglik ile fiziksel fonksiyon boyutu ise fiziksel saglik
ile iligkilidir."® Egzersiz sonras: erkek hastada dl¢cegin
sosyal fonksiyon disindaki alt boyut puanlari artmistur.
Kadin hastada ise fiziksel fonksiyonun %10, canliligin
%27, emosyonel roliin %40 azaldigi, diger olgiitlerin
ise arttig1 belirlenmistir. Mental fonksiyonla ilgili alt
boyutlardaki azalmanin, kadin hastadaki psikolojik
faktorlere bagl oldugu diistiniilmiigtiir. Nitekim KF-36
Olgeginin mental saglik ve canlilik alt boyutlarinin
depresyonu belirleyebilecegi bildirilmistir."

Ozetle, McArdle hastalarinda egzersiz diigiik sid-
dette ve kisa siireli bile yapilsa, fonksiyonel kapasiteyi
artirmaktadir. Bu nedenle hastalar fiziksel aktiviteye
katilmalar1 yoniinde cesaretlendirilmelidir.

Cikar ¢akismasi beyan1

Yazarlar bu yazinin hazirlanmasi ve yayinlanmas: aga-
masinda herhangi bir ¢ikar ¢akigmasi olmadigini beyan
etmislerdir.

Finansman
Yazarlar bu yazinin aragtirma ve yazarlik siirecinde her-
hangi bir finansal destek almadiklarini beyan etmislerdir.
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