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Cocuk Kas ve Sinir Hastaliklarinda
Goriilen Engellilik Cesitleri

SENAY HASPOLAT
OZLEM YAYICI KOKEN

Ozet

Néromuskiiler hastaliklarda fiziksel engellilik, 6grenme giicliigii, farkh
derecelerde zihinsel engellilik, gérme ve/veya igsitme engeli yan1 sira duygusal
ve davranmigsal sorunlar, kronik hastaliga iligkin sorunlar ve bunlardan birden
fazlasinin bir arada oldugu ¢ok engellilik durumu gozlenebilir. Ulkemizde
her yas grubunda en sik gériilen engellilik sekli olan fiziksel engellilik,
noromuskiiler hastaliklarda da en sik goriilen engellilik seklini olusturur.
Cocukluk caginda gézlenen néromuskiiler hastaliklarin ilerleyici dogasi ve ¢ok
engelliligin birlikteligi nedeniyle hasta yonetiminde ¢ok disiplinli yaklagim
bityiik 6nem tagimaktadir.

Anahtar kelimeler: n6romuskiiler hastaliklar, engellilik, fiziksel engellilik,
zihinsel engellilik

Abstract

Physical disability, learning disability, different degrees of mental disability,
visual and/or hearing disability, as well as emotional and behavioral problems,
problems related to chronic diseases and multiple disabilities could be observed
in pediatric neuromuscular diseases. The most common form of disability is
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physical disability which is the most seen disability form in every age group
in our country, is also the most common form of disability in neuromuscular
diseases. Due to the progressive nature of neuromuscular disorders observed
in childhood and the coexistence of multiple disabilities, a multidisciplinary
approach is of great importance in patient management.

Keywords: neuromuscular diseases, disability, physical disability, mental
disability

Giris

Ulkemizde 5378 sayili Engelliler Kanununun 3. maddesine goére, “kisilerin
fiziksel, zihinsel, ruhsal ve duyusal yetilerinde cesitli diizeyde kayiplarindan
dolay: topluma diger bireyler ile esit kosullarda tam ve etkin bir gekilde
katilimini kisitlayan tutum, davrams ve cevre kosullar1” engellilik olarak
tanimlanmaktadir. Diinya Saglik Orgiitii tarafindan ise ‘engellilik’ bir
kisinin bedensel, zihinsel, ruhsal, duyusal ve sosyal yeteneklerinde
yapabilmesi beklenen iglevlerinin bir veya daha fazlasinda olumsuz
etkilenmesi - iglevlerin kisitlanmasi veya yerine getirilememesi - olarak
tanimlanmigtir (World Health Organization,1981). Engelli bireyler;
engelleri nedeniyle yasama uyum saglama ve giinlitk gereksinimlerini
karsilama giicliikleri olan ve bu nedenle de korunma, bakim, rehabilitasyon,
danigmanlik ve destek hizmetlerine ihtiya¢ duyan kisilerdir. Ailede engelli
bir bireyin varligi hem ¢ocuk hem de ebeveynlerde fiziksel, duygusal, sosyal
yénden olumsuz etkilenmeye neden olur. Ote yandan, ¢ocugun/bireyin
saglik sorunlari i¢cin harcanan maliyet ise aile ekonomisine olumsuz etki
yapar (Giirel Kerem, Mutlu, Livanelioglu, 2007; Aksoy, 2002)

No6romuskuler hastaliklar; kas ve sinirlerin dogal iglevini veya her ikisini
birden etkileyebilen, ¢ok genis spektrumlu ve ayn1 genin etkilenmesi
halinde dahi ¢ok farkh klinik 6zellikler tasiyabilen, molekiiler genetik ve
prognostik yelpazede hastaliklardan olusan bir grup bozukluk bulunur.
Cocuk kas hastaliklar1 denilince akla ilk olarak muskiiler distrofi alt
grubunda yer alan ve yaklagik 3500 ile 5000’de 1 erkekte gériilme siklig ile
bas1 ceken Duchenne muskiiler distrofi (DMD) ve daha hafif klinik formu
olan ve yaklagik 18 binde 1 erkekte goriilen Becker muskiiler distrofi (BMD)
gelir ve gelmelidir. Muskiiler distrofiler baghg altinda distrofinopatiler
olarak da siniflandirilan DMD, BMD ve ara form distrofinopatiler

disinda konjenital muskiiler distrofiler, limb-girdle muskiiler distrofiler,
myotonik muskiiler distrofiler, fasioskapulohumeral distrofiler gibi
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farkli semptomatoloji, molekiiler genetik 6zellik ve prognoza sahip, hasta
yonetiminin birbirinden ¢ok farkli oldugu gruplar da bulunur (Mercuri,
Bénneman, Muntoni, 2019). Kas hastaliklar1 baghg altinda konjenital
miyopatiler, konjenital veya kazanilmis miyasteniler, distrofik veya
distrofik olmayan miyotoniler gibi daha nadir goriilen ancak pediatrik
cagda engellilige neden olan néromuskiiler hastaliklar da dahil edildiginde
nadir de goriilseler; yarattiklari engellilik nedeniyle sosyal etkilerinin ne
denli biiyiik oldugu tahmin edilebilir (Claeys, 2020) . Ote yandan spinal
muskiiler atrofi (SMA) gibi néronopatiler ile herediter néropatiler adini
verdigimiz sinir hastaliklar1 da g6z 6niine alindiginda, her gecen giin
yenisi eklenen hastalik modifiye edici tedaviler ile uzayan yasam siireleri
ve artan hayat kaliteleri ile n6romuskiiler hastaliklarda engellilik ve
engelliligin yol actif1 sosyal, psikolojik, tibbi sorunlarin ve ¢6ziimlerinin
6nemi daha net anlagilabilir. Serebral palsi, meningomyelosel, spinal

kord kazalari/dogumsal anomalileri de néromuskiiler bozukluklar icinde
degerlendirilebilir ve herediter gruplardan daha sik rastlanir. Bu nedenle
‘engellilik’ denilince, néromuskiiler hastaliklarin bu baglik altindaki yeri
6nemsenmeli ve kas ve sinir hastalarinin psikolojik, sosyal ve tibbi acidan en

sik ‘engellilik’ ile savasan hasta gruplar1 oldugu unutulmamalidar.

Cocuk Kas ve Sinir Hastaliklarinda Fiziksel Engellilik

Hareket, yagamsaldir ve yagamu siirdiirmenin en 6nemli iglevlerinden
biridir. Fiziksel engellilik s6z konusu oldugunda - kas ve sinir
hastaliklarinda genellikle ilk g6zlenen ve en 6nemsenen engeldir - kisi
toplumda 6zel bir konuma yerlestirilir. Bu bireylerin toplumla ve akranlar1
ile butiinlegtirilmeleri, kaynagtirilmalari, yagsama uyum saglamalar: ve
farkliliklarini, dezavantajlarini giderecek yasamsal kolayliklarin saglanmas
gerekir. Bu noktada, bu amaclar iceren bir kavram olarak ‘yagam kalitesi’
hasta y6netiminin 6nemli bir parcasi haline gelir. N6romuskiiler hastaliga
sahip fiziksel engelli cocuklarin yasam kalitelerini arttirmak veya
diigsmesini 6nlemek rehabilitasyon programlari, tibbi tedavi ve molekiiler
genetik tedavilerin birincil hedefleri haline gelmis durumdadir (Dowling,
Gonorazky, Cohn, Campbell, 2018).

No6romuskiiler hastaliklarda fiziksel engelin ciddiyeti degisken olmakla
birlikte kalicaidir, hatta daha siklikla ilerleyicidir (Kennedy, Carroll,
McGinley, Paterson, 2020). Ornegin, en sik goriilen herediter kas
hastaliklarindan DMD’de, bir bireyin bagimsiz ambulasyonu kazandiktan
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sonra 1. dekat veya 2. dekat baslarinda kaybetmeye bagladig, ilerleyici
distrofin kaybu ile paralel kas kaybinin 6nce ve daha yiiksek oranda alt
zamanla iist ekstremiteyi etkiledigi ve ciddi bir hareket kisithiligini
beraberinde getirdigini biliyoruz. Becker muskiiler distrofili bireyler icin
bu siirecin daha ge¢ yaslarda baglayip, daha yavas ilerledigi soylenebilir.
Ancak, goriilen sudur ki; cocuk yasta ambulasyonun ve bagimsiz hareketin
kaybz ile psikolojik acidan olumsuz etkilenme, devamli bakim veren ihtiyaci
ile sosyal ve ruhsal etkilenme, ambule olamamanin; hareketin azalmasi ve
kaybolmasi ile baslayan tibbi sorunlar, dogrudan kaslarin kaybina bagh tibbi
sorunlar ile bu hastaliklarda durum fiziksel engel yaninda ruhsal ve tibbi
engelleri de beraberinde getirmektedir. Ote yandan, distrofinin beyinde de
kodlandig: ve genetik mutasyona bagh ilerleyici yitkiminin/kaybinin beyinde
néron harabiyetine neden oldugunu, bu nedenle de hafif veya orta derecede
bir zihinsel engelligi de beraberinde getirdigi diigiiniiliirse hastalarin yagam
kalitesini arttirmak icin ¢ok disiplini iceren alt yapida bir rehabilitasyon

ihtiyaclari oldugu aciktir.

Ote yandan, hareketsizlige ikincil olarak gelisen kalca ve ekstremite
kontraktiirleri, eklem ¢ikiklar1 ve birincil hastaliga dogrudan bagh veya
ikincil olarak gelisebilen skolyoz; morbiditeyi ¢cok yonlii arttirirken mevcut
hareket olanaginda da kisitlayici rol oynar (Wishart, Kivlehan, 2021). Kalca
displazisine bagli kal¢a subluksasyonu ve ¢ikig1 né6romuskiiler hastalik tanili
cocuklarda siklikla kargilagilan bir durumdur. Eklem komplikasyonlarina
ek olarak, kemik saglig: da 6nemli 6lciide etkilenir. Hareketlilikte

azalma, kuvvetsizlik ve Duchenne kas distrofisi (DMD) i¢cin uzun dénem
glukokortikoid tedavisi gibi ila¢ yan etkileri kemik saghgini da dogrudan
olumsuz etkiler ve ‘engellilik’ kavramina dolayh olarak baska bir tibbi
sorunun katkisi ile sonuglanir (Skalsky, Dalal, 2015).

Pediatrik cagdaki tiim kas ve sinir hastaliklarinda gériilebilen farkh
derecelerdeki fiziksel engellilik bireyin egitim hayatini sekteye ugratabilir.
Fiziksel engeli olan bireylerin %50’sinden fazlasinin engeli nedeniyle
istihdam edilemedigi g6z 6niine alinirsa bu kisilerin yagsamlarindaki
sorunlarin bir bagka boyutu da ortaya cikar (Arikan, Ayyildiz, 2018).

Cocuk Kas ve Sinir Hastaliklarinda Ogrenme Giigliikleri ve

172 Zihinsel Engellilik
lc\;azcd“el;i‘; ot Ogrenme giicliikleri, beceri veya bilgi edinmeyi, okuma yazmay: veya
2022 matematik yapmay1 ve 6grenmeyi zorlagtiran néronal igleme problemleridir.
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Ayrica organizasyon becerileri, zaman yonetimi, soyut akil yiiriitme,

hafiza ve dikkat siiresinin 6grenme giicliigii varhiginda olumsuz etkilendigi
bilinmektedir. Zihinsel yetersizlik ise, yeni veya karmagik bilgileri anlama,
yeni becerileri 6grenme ve uygulamada kisith yetenek anlamina gelir. Bu,
bagimsiz bir birey olarak basa ¢ikma yeteneginin azalmasina neden olur yani

sosyal iglevsellikte bozulmaya da neden olur.

Pediatrik néromuskiiler hastaliklarda tipe 6zgii dogrudan bir 6grenme
giicliigii veya zihinsel yetersizlik eglesmesi yapilamaz. Farkli néromuskiiler
hastaliklarda nedensel iligkileri daha iyi anlamak i¢in daha fazla calismaya
ihtiya¢ duyulmasina ragmen, optimal bir biligsel islevsellik olmayis1

hepsinin ortak bir 6zelligi gibi gériinmektedir.

Kas gii¢siizliigiine neden olan mutasyonlarin normal beyin fonksiyonlarinda
da gorevli proteinlerin fonksiyonlarini olumsuz etkilediginin gosterildigi
bir grup néromuskiiler hastalik vardir. Yapisal proteinler, normal beyin
fonksiyonu i¢in hayati 6nem tagiyan hiicre-hiicre etkilesimlerinin cogunun
diizenlenmesinden sorumludur; DMD, BMD gibi distrofinopatiler ile
miyotonik distrofi i¢cin bu durum ve patofizyolojik yolak en iyi sekilde
tanimlanmigtir. Ote yandan; DMD’li bireyler, farkl bilissel profiller
sergilerler ve ayrica dikkat eksikligi/ hiperaktivite bozuklugu (DEHB),
otizm spektrum bozukluklar1 (OSB) ve obsesif-kompulsif bozukluk gibi
néro-davramgsal komorbiditeler sergilerler (Ricotti ve digerleri, 2016).
DMD’li geng erkekler yaslandik¢a ve sorumluluk beklentileri arttikea,
planlama, organizasyon, baslama ve 6z degerlendirme ile ilgili sorunlar
belirginlesebilir, kisa siireli hafizanin etkilenmesi nedeniyle 6devleri

ve projeleri takip etme ve verimli bir sekilde tamamlama yetenekleri de
etkilenmektedir. DMD’li ve BMD’li cocuklarda okul 6ncesi déonemden
baglayarak biligsel fonksiyonlarin tespiti 6nemlidir, bu nedenle saglanacak
6zel egitim ve rehabilitasyonun ilerleyen yaglarda kazang saglayacag:

disinilmektedir.

Konjenital muskiiler distrofiler (KMD) acisindan durum daha farkhdir.

Bu grupta genis bir klinik ve genetik heterojenite oldugundan zihinsel
engelliligin simiflandirilmasi kolay olmayacaktir. Kas ve santral sinir
tutulumunun birlikte gérildigii formlarda; santral sinir sistemi tutulum
derecesine bagh zihinsel etkilenim olmasi kaginilmazdir. Ancak, mutasyona
ugrayan genin iiretimini etkiledigi proteinin yol a¢tig1 sonuca gore

bir etkilenim s6z konusudur ve bu yelpaze de genistir. Ornegin POMT

mutasyonuna bagli bir KMD fenotipi veya LGMD fenotipi veya ara formlar
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ortaya c¢ikabilir. Bu durumda tek bir gendeki mutasyon tek bir sonug ile
karsimizda degildir. Mutasyonun tipine, protein fonksiyonuna etkisine,
proteinin dokudaki ifadesine gore ayn1 mutasyona sahip kardeslerde dahi
benzer olmayan bir fenotip ve biligsel etkilenme diizeyi ile karsilagabiliriz.
Daha kisa ve 6z bir ciimle ile KMD tanili bireylerde hig zihinsel etkilenmenin
oldugu formlardan ¢ok agir etkilenmenin oldugu formlara kadar genis bir
yelpaze s6z konusudur ve bu neden olan gende bile ciddi farkliliklar iceren
bir yelpazededir.

Miyotonik distrofi tip 1 tanili bireylerin %10 ile %24, 6zellikle konjenital
formdan etkilenenler olmak iizere, zeka geriligi gésterir. Bununla

birlikte, hiperaktivite bozuklugu ve anksiyete bozuklugu (DEHB) gibi
psikopatolojiler de gosterilmistir.

Konjenital miyopatiler, birkag istisna disinda, iskelet kasi ile sinirh
bozukluklar olarak kabul edilir. Ancak, anektodal olarak, konjenital
miyopatili bireylerin sadece motor beceriler sirasinda degil, ayn1 zamanda
biligsel caligmalar sirasinda da yorgunluk yasadiklarini gostermektedir.
Konjenital miyopatide veya yorgunlugun ¢ercevenin bir parcasi oldugu

bu tiir néromiiskiiler bozukluklarda (yani metabolik miyopatiler veya
konjenital miyastenik sendrom) biligsel siirecin katilimini desteklemek i¢in,
kalic1 veya tekrarlayan olarak tanimlanan ergen kronik yorgunluk sendromu
iizerine planlanan bir calismada kronik yorgunluk sendromu olan bireylerin
% 80’inden fazlasinin yiiriitiicii iglevlerle ilgili biligsel sorunlardan sikayet
ettigini bildirmigtir. Ayrica, bu ¢alisma, kronik yorgunlugu olan ergenlerin,
islem hizi, caligma bellegi, s6zlii 6grenme ve biligsel engelleme tepki siiresi
olciimlerinde saglikli kontrolden daha koétii performans gosterdigini,

ancak biligsel esneklik veya gecikmis hatirlama iizerinde olmadigini
gostermektedir (Astrea ve digerleri, 2016). Bu nedenle her ne kadar izole
miyopatiler oldugunu diisiinsek de konjenital miyopatili bireylerin biligsel
iglevler acisindan sorgulanmasi ve izlenmesi gerektigi savunulmaktadir
(Perini ve digerleri,1999).

SMA’l cocuklar evrensel olarak “biligsel acidan normal” veya hatta
“ortalamadan daha parlak” olabilir seklinde kabul edilir. SMA Tip 2 ve 3 i¢in
uzun yasam siireleri nedeniyle bu a¢idan bir izlem ve dogrulama miimkiin
olmugtur ancak SMA Tip 1 hastalari icin yeterince siirede izlem verileri
yoktur. Ancak giiniimiizde, hastalik modifiye edici tedaviler ile fiziksel
fonksiyonlarina olumlu katk: saglanan bu hasta grubunda paralel olarak
uzayan yasam siirelerinde bu durumun daha netlik kazanacag ve degisen

hastalik dogal seyri izlemi acisindan 6nemli olacag: aciktir.
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Sonug

Pediatrik cagda en sik fiziksel engellilik ile karsimiza ¢ikan kas ve sinir
hastaliklarinda tiim engellilik tipleri goriilebilir ve bu bireylerin engelli
cocuklar ve bireyler olarak gerekli ve cok disiplinin bir arada koordineli
ve uyumlu bir sekilde ¢alistig1 merkezlerde ‘yasam kalite’lerini arttirmaya

yonelik rehabilitasyon ve hastalik modifiye edici tedavileri alma imkam

sunulmalidir.

Senay Haspolat

Ozlem Yayic1 Kéken
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