Fenerbahge Universitesi i

Saglik Bilimleri Dergisi
Cilt 4, Say 2, 387-398, 2024
Fenerbahce University

Journal of Health Sciences
Volume 4, Issue 2, 387-398, 2024 FBU-JOHS

FENERBAHCE UNIVERSITES!

Fasyoskapulohumeral Muskiiler Distrofili Bireylerde Tedavi Yaklagimlari: Literatir
Derlemesi

Treatment Approaches in Individuals with Facioscapulohumeral Muscular Dystropy: A
Literature Review

Aysenur EREKDAG!?'e, ipek YELDAN3®

1 jstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Lisansiistii Egitim Enstitiisii, Fizyoterapi ve Rehabilitasyon
) Anabilim Dali, istanbul, Tirkiye. _
2 Bezmialem Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiltesi, Fizyoterapi ve Rehabilitasyon Bolumd, Istanbul,
Tarkiye.
3 istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Saglik Bilimleri Fakultesi, Fizyoterapi ve Rehabilitasyon Bolumd,
Istanbul, Turkiye.

Ozet

Fasyoskapulohumeral muskdler distrofi (FSHD), Ust ekstremite temelli baslayan ve tim vicuda
ilerleyen; toplumda en yaygin goérilen kas hastaliklarindan biridir. Hastahdin tedavi yénetiminde
farmakolojik, konservatif ve cerrahi yontemler kullanildi§i bildiriimektedir. Fakat haftaligin
patofizyolojisi net olarak agiklanamadigi icin mevcut yaklasimlar arasinda celigkiler bulunmaktadir. Bu
nedenle, bu makalenin amaci, FSHD’li bireylerde uygulanabilecek tedaviler ile ilgili literatiri
derleyerek belirtilen midahale ydntemlerinin hastalar ve hastalik Gzerindeki etkilerini incelemektir.
Literatir taramasi kapsaminda FSDH’li bireyler icin G¢ tema belirlendi: hastalik seyri, tedavi
yaklasimlari ve fizyoterapi midahaleleri. Bu inceleme, FSHD aerobik ve direncli egzersiz uygulamalari
basta olmak Gzere derlenen midahaleler ile progresyonunu yavaslatma ve semptomatik tedaviler igin
klinisyenlere bir kanit saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Néromliskiiler kas hastaligi, egzersiz, skapulotorasik artrodez, derleme
Abstract

Facioscapulohumeral muscular dystrophy (FSHD) is one of the most prevalent muscle disorders in
society, characterized by onset primarily in the upper extremities and progression throughout the
entire body. The management of the disease involves the utilization of pharmacological, conservative,
and surgical approaches. However, due to the unclear pathophysiology of the condition, conflicting
perspectives exist among current treatment modalities. Therefore, the aim of this article is to review
the literature on treatments that can be applied to individuals with FSHD and to examine the effects of
these intervention methods on patients and the disease. As part of the literature review, three themes
were identified for individuals with FSHD: disease progression, treatment approaches, and
physiotherapy interventions. This review provides clinicians with evidence regarding interventions
aimed at slowing progression and symptomatic treatments, with a particular focus on aerobic and
resistance exercise applications for FSHD.
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1. Giris

Fasyoskapulohumeral muskuler distrofi (FSHD), toplumun 5-12/100,000’sinde gdrtlen, yirmili yaslarda
semptom veren, yavas progresyon gosteren kas distrofisi formlarindan biridir (Tawil ve ark., 2015;
Theadom ve ark., 2014). FSHD, adini yiz, omuz kusagi ve ust kol kaslarinin, gogunlukla asimetrik,
zayifigi ve atrofisinden olusan kendine 6zgi fenotipinden almaktadir (Mul ve ark., 2016). Omuz
kavsagindaki kaslardaki gl¢gstzlik erken donemden itibaren klinik bulgu vermesine ragmen skapular
stabilizasyondan sorumlu kaslarin gli¢gstzligtne bagli olarak omuz abdiksiyonunda kisitlanma olana
kadar hastalar tarafindan fark edilmemektedir (Savcun Demirci ve ark., 2018). Hastalarda meydana
gelen en 6nemli fonksiyonel bozukluklar glenohumeral eklemde omuz abdiksiyon ve fleksiyonu
yapamamanin yani sira kanat skapuladir. Bu problemlerin nedeni, skapulayi toraksa sabitleyen
kaslardaki ilerleyici kuvvet kaybidir (DeSimone ve ark., 2017). Hastaligin adina ragmen aksiyal ve
bacak kaslari da etkilenebilir. Kas zayifligi, hastanin yasami boyunca yavas ilerlemesine ragmen,
bircok hastada fonksiyonel durumdaki negatif etkilenim hizli gerceklesmektedir (Mul ve ark., 2016).
Kas tutulumunun sekli oldukg¢a karakteristik olmasina ragmen, kas tutulumunun derecesi hem hastalar
arasinda hem de ayni hastadaki farkli kaslar arasinda oldukga degiskendir (Tihaya ve ark., 2023).
Hastaligin ilk bulgularini vermeye basladigi yiz bélgesinde en ¢ok etkilenen kaslar orbikularis okuli,
orbikularis oris ve zigomatikus majérdir. Bu kaslarin etkilenimlerine bagh olarak hastalar yanaklarini
sisirmekte, islik c¢almakta, bir balonu sisirmekte, genis bir sekilde gulimsemekte, dudaklarini
blizmekte ve géz kapaklarini kapatmakta zorluk gekmektedir (Mul ve ark., 2016). Ust ekstremitede en
sik deltoid (%68), sonrasinda biseps braki kaslarinin (%57); gévdede trapez (%97) ve latissimus dorsi
kaslarinin (%94); alt ekstremitede ise semimembranozus (%89) ve tibialis anterior kaslarinin (%71)
etkilendikleri belirtiimistir (DeSimone ve ark., 2017; Rijken ve ark., 2014).

Bir hastaligin patomekanizmasinin netlestiriimis olmasi, hedeflenen tedaviyi gelistirme ve sirdirmenin
ilk adimi olarak gortlmektedir (Hamel & Tawil, 2018). FSHD'nin patofizyolojisinde ortaya atilan bazi
gorugler bulunmasina ragmen henlz fikir birligi saglanamamistir. Bu fikir ayrihgindaki temel etken
hastaligin karmasik genetige sahip olmasidir. Kromozom 4q35'teki D4Z5 makrosatelit tekrar dizisinde
bulunan ve bir retrogen olan DUX4’in ekspresyonunun FSHD’yi meydana getirdiginin dustniimesinin
yani sira DUX4’Un depresyonu veya mutasyonlarinin da patolojiyi a¢ida ¢ikarmig olabilecedi gorusleri
mevcuttur (Hamel & Tawil, 2018; Lemmers ve ark., 2010; van Overveld ve ark., 2003). Hastaligin
belirsiz patofizyolojisinden kaynakli olarak, su anda FSHD icin etkinligi kanitlanmis herhangi bir
iyilegtirici veya farmakolojik tedavi mevcut degildir. Tedavi gunlik yasam aktivitelerinin optimize
edilmesine, agrn ve yorgunlugun azaltiimasina ve muskuloskeletal fonksiyonel durumun takibine
odaklanmistir (Tawil ve ark., 2015). Konservatif tedavi kapsaminda semptomatik iyilesme igin
farmakolojik ve fizyoterapi midahaleleri tercih edilmektedir (Colson ve ark., 2010; Voet ve ark., 2014;
Voet ve ark., 2019). Kanitlar, tek basina direncli egzersizlerin ¢cok az etkisinin olabilecegini veya hig
etkisinin olmadigini gdsterirken tek basina aerobik egzersiz antrenmaninin aerobik kapasitede olasi
bir iyilesmeye yol acabilecegini géstermektedir (Voet ve ark., 2019). FSHD tanili hastalarda, kas
kuvvetini iyilestirmek, fonksiyonel durumu regile etmek ve hastalarin yasam Kkalitesini artirmak

amaciyla konservatif tedaviye sik¢ca basvuruldugu belirtiimistir. Bununla birlikte de hastalarda kas
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fibrillerinde daha az mekanik stres ile genel iyilik hali ve dayaniklihkta artis meydana geldigi
kanitlanmistir (Eagle, 2002).

Vicudun hemen hemen her yerinde etkilenimin meydana geldigi FSHD tedavisinde amag; kas kuvveti
ve fonksiyonunu gelistirmektir. Fakat hastaliyi patofizyolgjisi ile ilgili netlik saglanamadigindan, henuz
bir tedavi protokoli ve fikir birligi saglanamamistir. Bu nedenle, bu derlemenin amaci, FSHD’li
bireylerde uygulanabilecek tedaviler ile ilgili mevcut literatirli derlemek ve bu yontemlerin hastalar ile

hastalik Uzerindeki etkilerini incelemektir.
2. Tedavi Yaklagimlan

FSHD'nin tedavi yo6netiminde farmakolojik, konservatif ve cerrahi gibi farkli mudahalelere
basvurulmasina ragmen, hastalidin patofizyoloji netlige kavugsmadigi igin henlz fikir birligi saglanmis
bir tedavi protokoli bulunmamaktadir (Anziska & Sternberg, 2013; Tawil ve ark., 2015). FSHD’li

bireylerin tedavi yonetimleri i¢in literatlirde bulunan midahaleler asagida belirtilmistir.

2.1. llag ve Gen Tedavileri

Mevcut literatlir incelendiginde ilag ve gen tedavilerinin genis bir yer kapladi§i fakat hentiz herhangi bir
net fayda gosterilemedidi ve etkili bir tedavi olmadi§i belirtiimektedir. Hastalarda antiepileptikler,
antidepresanlar, albuterol ve parasetamol gibi ilag ve etken maddelerin kullanimi gézlenmektedir
(Tawil ve ark., 2015). Fakat, farmakolojik agidan cgeligkili sonuglara sahip g¢alismalar rapor edilmistir.
Test edilen ilk ilaglar inflamasyona yonelik kortikosteroidlerken, kortikosteroidlerin yliksek dozda
kullaniimasinin kas kitlesi veya kuvveti Uzerinde herhangi bir etkisi olmadigi gésterilmistir (Wulff ve
ark., 1982). Erken faz deneylerinde test edilen ilag¢ tedavileri arasinda yeni nesil miyostatin inhibitérleri
ve anti inflamatuar biyolojik maddeler yer almaktadir. Bu biyolojik maddeler, kas patolojisinde gorilen
inflamasyonun immunosupresyonunun hastalidin ilerlemesini yavaglatmada yardimci olabilecegi

hipotezine dayanmaktadir (Wang & Tawil, 2016).

Bilinene gore, DUX4 proteininin bozulmasi ile FSHD meydana gelmektedir. Gen terapilerindeki amag
ise, DUX4’ln uygunsuz ekspresyonunu baskilamaktir. DUX4 proteini icin gen uretimini baskilayacak
tedavilerin surekli olmasi gerekmektedir. Gen tedavileri gtincel olarak hala arastiriimaktadir. Fakat en
buyuk soru sudur: gen terapisinin hicre i¢i ve hiicre digi toksisite ve kas biyolojisinin disreguilasyonu
gibi yan etkilerinin hastalik Gzerinde ne kadar adir basacagidir (Geng ve ark., 2012; Himeda & Jones,
2022; Lim ve ark., 2015).

2.2. Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

Noéromuskuiler hastaliklarda egzersiz, kas kuvvetini koruyarak veya gelistirerek, fonksiyonel yetenegi
en Ust dlzeye ¢ikararak ve kontrakturlerin gelisimini minimale indirerek faydali olabilmektedir (Jones
ve ark., 2021). FSHD'li hastalar i¢in tedavi prosedurlerinin olusturulmasi temel olarak fonksiyonel
kayiplarin  belirlenip bu kayiplardaki iyilesmenin saglanmasina dayanmaktadir. Hastalarin
tedavisindeki temel amag kas glici ve fonksiyonel durumun iyilestiriimesi, bunlara bagh olarak da
yasam kalitesi ve agri parametrelerindeki olumlu gelismeleri elde etmektir (losa ve ark., 2007).

Fizyoterapi ve rehabilitasyon uygulamalarindaki amac¢ ise, hastalarin Ust ekstremite fonksiyonel
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bagimsizhiginin korunmasi igin skapulohumeral hareketlerdeki yetersizligi énlemek ve omuz kusagi
kas kuvvetini artirmaktir. Bunun igin rehabilitasyon kapsaminda skapula odakh cgesitli egzersizler
yapilabilmektedir, fakat mevcut calismalar yiksek kanit dizeylerine sahip olmamakla birlikte

standardize bir protokol s6z konusu degildir (Orngreen ve ark., 2005).
2.2.1. Aerobik Egzersiz

Egzersiz programlarinin miyopatik bozuklugu olan hastalarda gu¢ ve dayaniklihg artirdigi
gosterilmistir. FSHD'li bireylerde on iki haftalik diisiik yogunluklu aerobik egzersizin, kas hasari belirtisi
olmadan maksimum oksijen alimini ve is yukinu iyilestirdigi kanitlanmistir (Olsen ve ark., 2005).
icerisinde FSHD'li bireylerin de yer aldigi kas hastaligi olan kisilerde 16 hafta takipli aerobik egzersizin
tepe oksijen tiketimi (VOzpeak) degerinde artis sagladidi; kuadriceps kas kuvveti Gzerinde kuguk bir
etkiye sahip oldugu, yasam kalitesi ve agri parametrelerinde gelismeler sagladigi belirtiimistir (Voet ve
ark., 2019). FSHD hastalarinda yuksek yogunluklu aerobik ve dusuk yogunluklu kuvvetlendirme
egzersizlerini birlestiren uzun sireli bir egitim programinin semptom yodnetimi konusunda faydalari
oldugu ve zararl etkilere sebep olmadan genel kardiyovaskuler islevi ve kas kuvvetini gelistirdigi
gosterilmistir. Bu faydalarin, kas hasarina veya yan etkilere neden olmadan ve FSHD'nin ilerleyici
dogasina ragmen meydana geldigi raporlanmistir (Lu ve ark., 2019; Olsen ve ark., 2005). Bisiklet
ergometresi ile ylksek yogunluklu interval antrenmanin 8 hafta boyunca FSHD’li bireylerde
uygulanmasiyla maksimum oksijen tiketimi (VO2max), aerobik kapasite ve alt ekstremite genel kas
kuvvetinde gelismelerin meydana geldigini belirten kanitlar da mevcuttur (Andersen ve ark., 2017).
Yine benzer bir arastirmada bisiklet ergometresinin 24 hafta uygulanmasi ile FSHD’li bireylerde
fonksiyonel performans parametrelerinde iyilesmeler goérilmesinin yani sira, kas kuvveti ve kas lifi
caplarinda da artislarin meydana geldigi bildiriimistir (Bankolé ve ark., 2016). Yazarlar, aerobik
egzersizin FSHD'li hastalarda egzersiz performansini artirmak icin guvenli bir ydntem oldugu
sonucuna varmistir. Buna bagli olarak mevcut kanitlara dayanarak, FSHD'li hastalarin kardiyovaskdler
zindeligini korumak igin diizenli aerobik egzersiz yapmalari Onerilmektedir (Olsen ve ark., 2005).
Ayrica FSHD'li hastalar, kronik yorgunluk, fiziksel aktivite ve kondisyon uzerinde yararli etkisi olan
disuk yogunluklu aerobik egzersize katilmaya tesvik edilmelidir (Andersen ve ark., 2017; Andersen ve
ark., 2015; Voet ve ark., 2014).

Aerobik endurans egzersizleri hakkinda ise literatlirde celigkili sonuglar yer almasina ragmen bu
egzersizlerin FSHD’li hastalara potansiyel yarar saglayacadi dusunulmektedir. Bazi caligmalar
sonucunda VOzmaxta %25, metabolik esdederde %15-30 artis gosterilirken bazilarinda VO:zmax'ta
herhangi bir degisiklik gézlememis fakat egzersiz sonrasi submaksimal is yuku ve kalp hizinin azaldigi
bildiriimistir (Phillips ve ark., 2009; Wright ve ark., 1996). Bunlara ek olarak, yapilan calismalarin
sadece birinde aerobik egzersizin FSHD’li bireylerdeki yan etkilerinden ve olumsuzluklarindan
bahsedilmis olup bel, boyun, diz ve omuz agrisi ile yorgunluk gibi sikayetler bildirilmistir (Voet ve ark.,
2014).
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2.2.2. Direngli Egzersiz

Direncli egzersiz uygulamalari ile ilgili literatirde, aerobik egzersize oranla daha az kanit
bulunmaktadir. Haftada iki giin, gbézetim altinda, 12 haftalik direncli egzersiz programi ile takip edilen
FSHD’li bireylerin de dahil edildigi néromuskuler distrofili yetigkinlerde kas kuvveti ve fonksiyonel
aktivitelerdeki degisimin incelendigi bir calismada maksimum istemli diz fleksor kas kuvvetinde %13
oraninda olumlu gelismeler gézlenmistir. Bunun sonucunda, direngli egzersizlerin, kas distrofisi olan
yetigkinlerde kas kuvveti ve fonksiyonel bagimsizligi korumak ve gelistirmek icin uygulanabilir bir
yaklasim oldugu kanitlanmistir (Bostock ve ark., 2019). Ayrica, farkh egzersiz midahaleleri ile takip
edilen FSHD’li bireylerin de dahil edildigi bir meta-analizde, tedavi programlarinin igerisinde dinamik ve
izometrik kuvvetlendirme egzersizlerinin 6n planda oldudu goériimuistir. Mudahaleler incelendiginde
haftanin G¢ gunu, gdzetim altinda, 8 ile 52 hafta arasinda degisen takip sureleri s6z konusudur.
Direncli egzersiz programlarinda bir maksimal tekrar baz alinmis olup 2-3 set olacak sekilde dizayn
edilmistir. Bireysellestiriimis ve ilerleyici 6zellik gésteren direngli egzersiz uygulamalarinin hastalardaki
kas kuvvetinde artisa ek olarak ylrime enduransi ve yorgunluk parametrelerindeki etkinligi de
gosterilmigtir. Fakat dahil edilen galismalarda ylksek heterojenite, kisa takip siresi ve heterojen
gruplarin varligi elde edilen sonuglarin kesinligi ile ilgili soru isaretleri ortaya ¢ikarmaktadir (Gianola ve
ark., 2020). FSHD’li bireylerdeki direncli egzersizlerle ilgili baslica endiselerden biri, uzun vadeli ve
yuklenme iceren egzersiz egitiminin guivenli bir sekilde kas hasari olmadan gergeklestirime
potansiyelinin olup olmadigidir (Bankolé ve ark., 2016). Yapilan ¢alismalarda uzun vadeli direngli
egzersiz egitiminin herhangi bir kas hasari, yorgunluk, agri ve yan etki olusturmadigi bildirilmistir. Bu
nedenle, uzun vadeli direngli egzersiz yaklasimlari FSHD’li bireylerde glvenli bir midahale yontemi
olarak kabul edilebilir ve klinik pratikte kullanilabilir (Bankolé ve ark., 2016; Bostock ve ark., 2019;
O'Dowd ve ark., 2022).

2.2.3. Fizik Tedavi Modaliteleri

Fizyoterapi miudahaleleri igerisindeki bir diger yaklasim da, literatirde ¢ok yaygin olmamasina ragmen
elektroterapi ajanlaridir (Leone ve ark., 2024). FSHD basta olmak tzere diger muskuler distrofiler g6z
ondnde bulunduruldugunda, néromdiskuler elektrik stimulasyonu (NMES), fonksiyonel elektrik
stimulasyonu (FES) ve yuksek voltajli kesikli galvanik akimin (YVKGA) calismalarda kullanildigi
gbzlenmistir. Bu kapsamda FES ve YVKGA uygulamalarinin yapildigi heterojen muskuler distrofili
hasta gruplarinda anlamh tedavi etkinlikleri elde edilmemisken dokuz yetigkin FSHD’li hastada agrida
iyilesme ve omuz abdiksiyon kas kuvvetinde artis elde edildigi belirtiimigtir (Colson ve ark., 2010;
Kiling ve ark., 2015; Zupan ve ark., 1995). Bu ¢alisma kapsaminda; NMES uygulamasinin, haftada 5
seans; 5 ay boyunca; 200 us stiren 35 Hz dikdortgen dalga darbe akimlari seklinde gergeklestiriimesi
onerilmistir. NMES seanslarinin yaklasik 20 dakika siirmesi ve akimin da maksimum tolere edilebilen
yogunlukta, uyarilarin kaslarda tetanik kasilmaya neden olacak sekilde yapilmasi énerilmesinin yani

sira daha c¢ok calismaya ihtiya¢ oldugu bilinmektedir (Colson ve ark., 2010). Genel kapsamda
elektroterapi ajanlarinin klinik uygulamalar kapsaminda yorgunluk seviyelerini azaltma, fiziksel
bagimsizlik ve yasam kalitesini artirma gibi hedefleri bulundugu bildiriimis ve FSHD hastalari igin

herhangi bir yan etkisinden s6z edilmemistir. Fakat, mevcut ¢alismalarin kiglik érneklem blyukligune
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sahip olmalari, kérleme eksikligi, heterojenite ve eksik verilerin varligindan 6tird bu egzersiz digl

mudahalelerin anlamli bir tedavi edici 6zelligi bulunmadidi bildiriimistir (Leone ve ark., 2024).
2.3.Agri ve Yorgunluk Yénetimi

FSHD'li bireylerin %77’sinde her giun agri meydana geldigi bildirilmigtir. Agri ve yorgunluk FSHD’li
bireylerde sik goriilen bulgular arasinda yer almaktayken siklikla inmal edilir. Ozellikle; omuz, sirt, diz
ve lumbosakral bolgelerde lokalize olan agrinin kaynagi kas zayifliklaridir (Lu ve ark., 2019). FSHD’li
bireylerde kronik agri yonetimi icin hekim kontroliinde analjezik ve antidepresan kullanimlari yaygin
olmasina ragmen; haftanin 5 ginii, en az 20 dakikalik aerobik ile kombine direngli egzersizlerin

uygulanmasi agrinin azalmasina katkida bulundugu bilinmektedir (Lu ve ark., 2019).

FSHD’li bireylerin yaklasik %66’sinda siddetli yorgunluk rapor edilmis ve buna bagli olarak da sosyal
katihmin 6nemli odlclide azaldigi belirtiimigtir. Sosyal katiimin azalmasi ve fiziksel inaktivite
yorgunlugun devamliligindaki en dnemli etkenlerden sayilmaktadir. Hastalarin fiziksel aktivite dizeyi
bu modelde merkezi bir rol oynadigindan, terapétik midahele i¢cin mantikli gériimektedir (Kalkman ve
ark., 2005). Teorik olarak, kas kuvvetini artirarak veya aerobik kapasiteyi optimize ederek fiziksel
aktivitenin artirlmasi saglanabilir. Yorgunlugun azaltilabilmesi igin direngli ve aerobik egzersiz
uygulamalari ile biligsel davranis terapi uygulamalari kullanilabilmektedir (Olsen ve ark., 2005; Price
ve ark., 2008; van der Kooi ve ark., 2004). Ozellikle de 16 haftalik aerobik egzersize ek olarak
uygulanan biligsel davranis terapi uygulamalari sonucunda FSHD'li bireylerde daha distk yorgunluk
seviyeleri ve daha iyi fonksiyonel performans sonuglari elde edilebilmektedir (Voet ve ark., 2010).
Bunlara ek olarak bilissel davranis terapisi ile hastalarda daha iyi uyku kalitesinin ve sosyal katilimin

da meydana geldigi bildirilmistir (Voet ve ark., 2014).
2.4.Ortez Kullanimi

Ciddi hareket bozuklugu olan kisiler, bir fizyoterapistin surekli destegine ihtiyagc duyacagdi
disunilmektedir (Olsen ve ark., 2005). Belirgin ayak diistkligu ile bagvuran hastalar, ayak-ayak bilegi
ortezlerinin kullanimindan fayda gérebilir. Bununla birlikte basit protezler, ekstansér mekanizmalarin
zayiflamasina yol agan kuadriseps atrofisi ile bagvuran hastalara ayrica bir engel olusturabilir. Basit bir
ayak-ayak bilegi ortezi, etkilenen dizin tam ekstansiyonunu Onleyecek ve yuriylsli daha da
kétllestirebilir. Duslk ayak ve yetersiz ekstansér mekanizmalarin es zamanl oldugu hastalar icin yer

reaksiyonlu ayak-ayak bilegi ortezi veya diz-ayak bilegi-ayak ortezi tavsiye edilir (Tawil, 2008).

Omuz kusadi kas kuvvetinin azalmasi, FSHD’li kigilerin gunlik yasam aktivitelerini bagimsiz
gerceklestirebilme yeteneklerini sinirlamaktadir (Wang & Tawil, 2016). FSHD’li bireylerin %42’sinin
omuz hizasindan ileri uzanmada, %80’inde ise bas Uzeri aktivitelerde zorluk yasadiklari bilinmektedir.
Bu sinirli aktivitelerle birlikte biseps, deltoid, trapez, pektoraller ve serratus anterior kaslarinda 3-5 kat
daha fazla kas aktivitesi agiga ¢ikmaktadir (Bergsma ve ark., 2017). Ginlik yasam aktivitelerindeki
kisithliklarin ve artmis kas aktivasyonlarinin 6niine gegilebilmesi adina ortaya ¢ikarilan dinamik kol
desteklerinin omuz kusagi kas koordinasyonunu etkiledigi ve kas kuvvetsizligine ragmen yercekimi ve

hareket kisittamalari ile basa ¢ikabildigi kanittanmistir (Essers ve ark., 2023)
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Erken dénemden itibaren meydana gelmesi ve gunlik yagsam aktivitelerinde kisitlamalara sebebiyet
veren bir durum olan kanat skapula tablosu FSHD’li bireylerde en ¢ok sikayet edilen deformitedir.
Skapulayi toraksa sabitleyerek omuz fleksiyon ve abdiksiyonunu artirabilecek skapula ortezi kullanimi
literatirde guncelligini korumaktadir. Farkh vicut tiplerine gbre ayarlanabilen esnek malzemeden
uretiimis bu ortez lic katmandan olusmaktadir. ilk katman skapulaya dogrudan yerlestirilen, karbon
plaka ile giglendirilen, termoplastikten yapilan bir kisimdir. Skapulanin medial kenarini kusatarak
skapulanin medial ve dorsal kanatlanmasini kisitlayabilmektedir. ikinci katman, omuz ve gégis
cevresini ayarlanabilir kayislarla saran ve vicudun 6nu ile lateralindeki kuvvetleri sabitleyen pargadir.
Uclincii katman ise bir basing plakasi ve makarali kablo sisteminden olusmaktadir. Bu kombine sistem
sayesinde kuvvetin artirlmasi saglanabilmektedir. Skapula ortezi ile hastalarin omuz elevasyon
hareket agiklarinda artis, gévde kompanzasyonunda azalma ve islevsel aktiviteler esnasindaki
algilanan efor dizeyinde azalma elde edilmistir. Belirtilen skapula ortezi, fizyoterapi mudahaleleri
kadar etkili olmasa da kanat skapulada uygulanabilecek bir alternatif olarak gorilmektedir

(Georgarakis ve ark., 2021).
2.5.Cerrabhi

Skapular stabiliteyi saglayabilmek icin kas hastaliklarina uygulanan gincel ve ana cerrahi tiru
skapular fiksasyondur (Orrell ve ark., 2010; Tawil ve ark., 2015). Skapulotorasik artrodez (STA), FSHD
hastalari 6zelinde en sik uygulanan skapular fiksasyon cerrahisidir (Tawil ve ark., 2015). STA,
FSHD'ye bagh global skapular kanath hastalarda klinik olarak anlamli pulmoner fonksiyon kaybi
olmaksizin omuz 6ne fleksiyonunu ve abdiksiyonunu iyilestirmektedir. STA, hem distrofik hem de
nondistrofik nedenler icin agrilh kanat skapula tedavisinde terapétik bir ¢ézim olarak kullaniimaktadir.
Prosedir geregi, deltoid ve rotator manset kaslarinin humerus Gzerindeki etkilerini uygulayabilecegi ve
omuz ekleminde kolun skapula rotasyonu olmadan kaldirilmasina izin veren sabit bir dayanak
saglamak icin skapulayi torasik duvara kesin olarak sabitlemektedir (Cooney ve ark., 2014; Copeland
& Howard, 1978). Bdylece skapulanin toraksa artrodezi, skapular kanatlanmanin Ustesinden
gelebilmektedir ve deltoid kas igin fonksiyonel bir moment kolu ile abduksiyon ve 6ne fleksiyonda
kazanimlar saglamaktadir. Bu prosediir ayni zamanda gunlik yasam aktivitelerinin performansinin
yani sira hastalardaki estetik gérinimin de dizeltimesine olanak saglar. Semptomatik global
skapular kanatlanma ve omuz fonksiyon kaybi olan FSHD hastalari icin ameliyat, konservatif tedavi

disunuldikten sonra segilmelidir (Demirhan ve ark., 2009; Kord ve ark., 2020).

Cerrahi uygulanmasi planlanan hastalarin sec¢imi, cerrahinin basarisinin ana élc¢utlerinden biri olarak
kabul gormektedir. Baglstu aktivitelerde zorluk yasayan, aktif fleksiyon ve abdiksiyon eklem hareket
acikliklarinin 30-90° oldu@u, skapulanin toraksa manuel olarak sabitlenmesi sonucu 100° fleksiyonun
elde edildigi ve Horwitz manevrasinin pozitif oldugu olgular cerrahi endikasyonlari barindirmaktadir
(Kord ve ark., 2020). Fiksasyonun basarisini etkileme olasiligindan dolay! siddetli osteoporoz,
kaynamama olasihigindan dolayi devam eden sigara igme o6ykUsunin bulunmasi ve ek ciddi
respiratuar problemi olan hastalar igin STA kontrendike olarak kabul edilmektedir (Glenn & Romeo,
2005).
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Ameliyatin beklenen sonuclari degisken olmasina ragmen (Alshameeri ve ark., 2010; Berne ve ark.,
2003; Copeland ve ark., 1999; I. Eren ve ark., 2020; Letournel ve ark., 1990), 100°’nin Gzerinde omuz
elevasyonu mimkun olabilmektedir (Eren ve ark., 2022). STA sonrasinda hastalarin omuz fleksiyon ve
abdiksiyon eklem hareket agikliginda iki kata yakin iyilesmelerin gézlendigi ¢alismalar mevcuttur
(Boileau ve ark., 2020; Diab ve ark., 2005). Bunlarin yani sira fonksiyonel durum ve performans
skorlarinda preoperatif duruma gore istatistiksel ve klinik anlamliliklarin elde edildigi raporlar da
sunulmustur (Boileau ve ark., 2020; Cooney ve ark., 2014; i. Eren ve ark., 2020; Kord ve ark., 2020;
Rhee & Ha, 2006; Van Tongel ve ark., 2013). STA sonrasinda fonksiyonel durum olgeklerinde
iyilesmeler elde edildidi bildiriimesine ragmen, uzun dénem sonuglar incelendiginde dizenli fizyoterapi
mudahalesi ile takip edilen hastalar ve STA geciren hastalarin benzer Ust ekstremite fonksiyonel
durumuna sahip olduklar belirtiimistir (Kord ve ark., 2020). STA sonrasi agri parametresindeki
sonuglar geliskilidir. Postoperatif donemde Goérsel Analog Skala’ya gére agri parametresinde disme
egilimi oldugunu belirten c¢alismalar olmasina ragmen (Boileau ve ark., 2020; Rhee & Ha, 2006),
bagka bir galismada ameliyat sonrasi agri skorlarinda artis oldugunu belirten kanitlar da mevcuttur
(Van Tongel ve ark., 2013). Yasam kalitesi sonuglari incelendiginde ise sonuglar tamamen guvenilir
degildir. Son olarak komplikasyonlar incelendiginde; STA'yl takiben meydana gelen genel
komplikasyon oraninin %26,6; pulmoner komplikasyon oraninin %10,9 ve skapular komplikasyon
oraninin %15,6 oldugu hesaplanmistir. Pulmoner fonksiyonlarin ise cerrahi éncesi donem ile benzer

oldugu tespit edilmistir (i. Eren ve ark., 2020).
3. Swnirhiliklar

Bu literatlr derlemesinde bazi sinirhliklar bulunmaktadir. Literatirdeki calisma azligi ve mevcut
calismalardaki érneklemlerin heterojen olmasi genellenebilir yargilar ortaya koymayi zorlastirmaktadir.
Derlemeye dahil edilen ¢calismalardaki hasta sayisi azli§i ve mudahalelerin takiplerinin yetersiz olusu,
gibi faktorler géz 6nunde bulunduruldugunda kesin yargiya varmak zorlagsmistir. Son olarak sadece

Turkge ve ingilizce yayinlar incelenip derlenmistir.
4. Sonug

FSHD, ust ekstremite temelli bir noéromuskiler hastalik olmasina ragmen tim vicuda
ilerleyebilmektedir. GUnimuzde, tedavi ydnetimi ile ilgili hala fikir birligine varilamamigtir. Tedavi
yaklagimlarindaki amag¢ hastalik progresyonunu yavaslatmak ve fonksiyonel durumu korumak
oldugundan hastada etkilenen ve etkilenmesi olasi olan eklemlere yonelik kuvvetlendirme ve aerobik
temelli egzersizler recete edilebilir. Eger hasta bag Ustl aktivitelerde zorlaniyor, ¢ok kisith omuz eklem
hareketleri bulunuyor ve skapulanin toraksa manuel olarak fikse edilmesi sonucunda omuz elevasyon
acisi artiyorsa STA cerrahisi dustndlebilir. Tim bunlar géz 6ninde bulunduruldugunda; hastalarin
tedavi programlari kisiye 6zgu ve hedefe yonelik olarak olusturulmalidir. Gelecekteki ¢aligmalarda
FSHD'li bireylerde homojen érneklemler ile, uzun dénem takipli, objektif sonug dlgeklerinin kullanildigi
egzersiz ve cerrahi calismalari Onerilmektedir. Bu calismalar ile birlikte klinik kilavuzlar

olusturulabilecedi dustunulmektedir.

*Sorumlu yazar: aysenur.erekdag@bezmialem.edu.tr 394 DOI: 10.56061/fbujohs.1453103
LITERATUR DERLEMESI



Yazarlarin Katkisi

Konu Secimi: AE, IY; Tasarim: AE, iY; Planlama: AE; Makale Yazimi: AE, iY; Elestirel Gézden
Gegirme: IY.

Cikar Gatismasi
Yazarlar arasinda g¢ikar ¢atismasi bulunmamaktadir.
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