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CASE REPORT

Mitokondriyal n6rogastrointestinal ensefalomiyopati
sendromu nedeni ile yapilan hematopoietik kok hucre
transplantasyonunda fizyoterapi ve rehabilitasyonun

etkileri: olgu sunumu
Vesile YILDIZ KABAK, Tiilin DUGER, Duygu UCKAN (;ETiNKAYA

Mitokondriyal ndrogastrointestinal ensefalomiyopati (MNGIE), nadir goriilen otozomal resesif gegisli, pek cok sistemi
etkileyen bir hastaliktir. Ciddi kas kuwvet kaybi, gastrointestinal dismotilite, l6koensefalopati, periferal noropati ve
oftalmopleji ile karakterizedir. Trombosit transfiizyonu, hemodiyaliz, peritoneal diyaliz ve hematopoietik kok hiicre
transplantasyonu kullanilan tedavi yontemlerindendir. Calismamizin amaci, hematopoietik kdk hiicre transplantasyonu
uygulanan 14 yasindaki hastada fizyoterapi ve rehabilitasyon programinin etkinligini aragtirmaktir. Hastanin baslangi¢ kas
kuweti, eklem hareket agikhig, duyu, fonksiyonel performansi degerlendirmelerine gore bireysel bir fizyoterapi ve
rehabilitasyon programi olusturuldu. Calismamiz sonucunda hastanin fonksiyonel performansinin gelistigi, duyu, kas kuvveti,
giinliik yasam aktiviteleri ve eklem hareket acikliginin ise korundugu bulunmustur.

Anahtar kelimeler: MNGIE sendromu, Hematopoietik kok hiicre transplantasyonu, Egzersiz.

Effects of physiotherapy and rehabilitation in
hematopoietic stem cell transplantation performed due to mitochondrial

neurogastrointestinal ensefalomiyopathy syndrome: a case report

Mitochondrial Neurogastrointestinal Encephalomyopathy (MNGIE) is a rare autosomal recessive disorder affecting a lot of
system. The disease is characterized by muscle atrophy, gastrointestinal dysmotility, leukoencephalopathy, peripheral
neuropathy, and ophthalmoplegia. Thrombocyte transfusions, hemodialysis, peritoneal dialysis, and hematopoietic stem cell
transplantation are treatment methods which were used. The aim of our study was to investigate the efficacy of physiotherapy
and rehabilitation program in a 14 years old patient who has been applied hematopoietic stem cell transplantation. Based on
initial assessments of muscle strength, range of motion, sensation, functional performance, an individual physiotherapy and
rehabilitation program was designed. As a the result of our study it was found that exercise program improved the functional
performance of the child; prevented sense, muscle strength, daily life activities, and the range of motion.
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itokondriyal norogastrointestinal
| \ / I ensefalomiyopati (MNGIE), nadir

goriulen otozomal resesif gecisli, pek
¢ok sistemi etkileyen bir hastaliktir. Timidin
fosforilaz (TMYP) gen mutasyonu ve timidin
fosforilaz enzim aktivitesinde bozulmaya bagh
olarak bu hastalikta, plazmada timidin ve
deoksiuridin diizeylerinde artis olur. Bu
maddeler mitokondriyal DNA igin toksiktir ve
mitokondri DNA  yapisim1  bozmaktadir.
MNGIE, ciddi kas kuvvet kaybi,
gastrointestinal dismotilite, lokoensefalopati,
periferal noéropati ve  oftalmopleji ile
karakterizedir.!

Hastalik ¢ocukluk ¢aginda bulgu vermekte
ve genellikle yirmili yvaslarda tam
konulmaktadir. Mortalite 3. veya 4. dekatlarda,
kaseksi ve gastrointestinal komplikasyonlar
nedeniyle olur.?2 Tedavisinde timidin dizeyini

azaltmaya  yonelik uygulamalar yararh
olabilmektedir. Trombosit transfizyonu,
hemodiyaliz, peritoneal diyaliz ve

hematopoietik kok hiicre transplantasyonu
(HKHT) kullanmilan tedavi yontemlerindendir.
Ancak bu tedavilerin hastaligin ilerlemesinde
uzun doénem etkileri hentiz bilinmemektedir.3-

HKHT uygulanan yetiskin bireylere
yonelik egzersiz programinin etkileri ile ilgili
calismalar son yillarda dikkat c¢ekmektedir.
2013 yilinda yayinlanan bir meta analizde
egzersizin bu dénemde ve sonrasinda fiziksel
uygunluk, yorgunluk ve yasam kalitesine
olumlu etkilerinin oldugu bildirilmistir.6
Pediatri alaninda ise egzersiz uygulamalari ile
ilgili  calismalar  daha  kisithdir. Bu

calismalarda c¢ocuklarda immiin supresif
tedavilerin kas atrofisine yol agtigr ve uzun
slire hastanede izole ortamda

immobilizasyonun etkisiyle de fonksiyonel
kapasitelerinde diisme oldugu gosterilmistir.
Egzersizin pek ¢ok olumsuz etki ile bag etmede
etkili olabilecegi, ancak etkinligi ve optimal
egzersiz regetesi ile ilgili yeterli kanit olmadigi
belirtilmistir.7® MNGIE sendromu nadir
rastlanan bir hastalik olup, tedavisinde
fizyoterapi ve rehabilitasyon programinin
etkinligi ile ilgili literatiirde bir c¢alismaya
rastlanmamistir. Bu ¢alismanin amaci, HKHT
uygulanan MNGIE sendromlu bir hastada
bireysel olarak planlanan fizyoterapi ve
rehabilitasyon programinin etkinliginin
arastirilmasidir.

VAKA

On dort yasindaki erkek hasta bulant,
kusma, ishal gibi gastrointestinal sikayetler ve
kilo kaybi gibi semptomlar ile MNGIE tanisi
almigtir. Hastada hepatomegali, akcigerlerde
subplevral ve intraparankimal milimetrik
nodiiller, serebral beyaz cevherde yaygin
lezyonlar ve  osteoporotik  degisiklikler
mevcuttur. Myoglobin degeri diisik bulunan
hastaya yapilan EMG sonuglarina goére, duyu
ve motor liflerde demyelinizan aksonal
tutulumla seyreden periferik néropati tanisi
konulmustur. Tanidan 10 ay sonra allojenik
HKHT uygulanmigtir. Hasta fizyoterapist
tarafindan ilk kez HKHT yapilmak amaciyla

hastanede yatirildiginda goruldiu ve
degerlendirildi. Yapilan degerlendirme
sonuglarina goére, hastanin ihtiyaclarina

yonelik fizyoterapist egliginde ve bireysel
fizyoterapi ve  rehabilitasyon  programi
uygulandi. Bu program hastanede yattigi siire
boyunca toplam 36 seans, haftada 5 gin,
yaklagtk 20 - 40 dakikalik seanslar halinde
uygulandi. HKHT siirecinde egzersiz programi
giinliik olarak klinik bulgular ve hematolojik
degerler takip edilerek olusturuldu. Hastada
bu stregte 9 gun aktif kanama ve
trombositopeni (trombosit degeri 20000/mm3iin
altinda) olmas1 sebebiyle egzersiz programina
ara verildi. Fizyoterapi ve rehabilitasyon
programi temel olarak kas kuvveti ve eklem
hareket acgikliklarini korumak ve gelistirmek,
duyu kaybini azaltmak, fonksiyonel olarak
bagimsizlig1 kazanmak  ve stirdiirmek
amaglarina yonelik olarak planlandi. Eklem
hareket simirlari icerisinde aktif asistif/aktif
egzersizler, list ve alt ekstremitelere yonelik
Proprioseptif =~ Noéromuskuler Fasilitasyon
yontemi ile list ve alt ekstremite paternlerinde
tekrarlanan kontraksiyonlar teknigi, solunum
egzersizleri, duyu egitimi, gilnlik yasam
aktiviteleri egitimi, mobilizasyon ve yliriime
egitiminden olusturulan bir egzersiz programi
uyguland.

Egzersiz programi aileye de oOgretilerek
hasta taburculuk sonrasi ev programi ile 2 ay
boyunca takip edildi. 2 aydan sonra yasadigi
sehirde fizyoterapi hizmeti almaya devam
etmesi  konusunda hasta  bilgilendirildi.
Hastanin HKHT oncesi, sonras1 (hastaneden
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Tablo 1. Normal eklem hareketi dlgiimleri.

Baslangi¢ Taburculuk Kontrol
Sag Sol Sag Sol Sag Sol
Omuz fleksiyonu 130° 130° 130° 90° 130° 100°
Omuz abduksiyonu 120° 140° 110° 110° 110° 110°
Kalga fleksiyonu 60° 60° 60° 60° 60° 60°
Kalga i¢ rotasyonu 40° 35° 45° 40° 45° 45°
Kalga dis rotasyonu 35° 40° 40° 45° 45° 45°
Diz fleksiyonu 100° 100° 120° 120° 120° 120°
Ayak dorsi fleksiyonu 5° 10° 10° 10° 10° 10°
Tablo 2. El kavrama kuvveti otur kalk testi, ayaga kalkma siiresi ve WeeFIM sonuglari.

Baslangi¢ Taburculuk Kontrol
El kavrama kuvveti (N/kg) 7 7 7
30 saniye otur-kalk testi (sayi) 13 17 17
Yataktan ayaga kalkma siiresi testi (saniye) 10 6 6
Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizlik Olciimii (WeeFIM) toplam puani 76 76 76

Tablo 3. Duyu testi verileri.
Ust ekstremite Alt ekstremite
Sag Sol Sag Sol

Hafif dokunma + - - -
Yiizeyel agn + + - -
Taban alti basing - -
Parmak tanima - - - -
Pozisyon hissi - - - -
Stereognozis + + + +

Dokunma lokalizasyonu
Cift dokunma uyansi lokalizasyonu

taburcu olacag: giin) ve kontrol (taburculuktan
2 ay sonra) degerlendirmeleri ayni fizyoterapist
tarafindan yapildi. Fizyoterapi programina
bagladiginda, hastanin ayak-ayak bilegi ortezi
kullandig1 ve ylrite¢ ile mobilize oldugu
gozlendi. Hastanede yattigi donemde eklem
hareket acikliklarini korumak amaciyla statik
el-el bilegi ortez 6nerisinde bulunuldu.

Normal eklem hareketi 6l¢iimlerinde omuz
ekleminde fleksiyon ve abduksiyon, kalga
ekleminde fleksiyon, ekstansiyon, internal ve
eksternal rotasyon, diz ekleminde fleksiyon ve

ayak bileginde dorsi fleksiyonda limitasyonu
oldugu bulundu. Bu eklemlerdeki hareket
acikliklar1 ve zaman igindeki degisimi Tablo
1I’de gosterildi. Yapilan manuel kas testinde
ust ekstremite ve alt ekstremite proksimal
kaslarinin genel olarak 3* degerinde oldugu,
ayak bilegi ¢evresi kaslarinin ise 1 degerinde
oldugu bulundu. Kavrama kuvvetini 6l¢gmek
amaciyla  dinamometre  kullanildi.0  Alt
ekstremite kas kuvvetine yonelik 30 saniye
otur-kalk testi ve yataktan ayaga kalkma
sliresi testi uygulandi.l'12 Hastanin giinlik
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yagsam aktivitelerindeki bagimsizlik diizeyi,
Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizhik Olctimi
(Functional Independent Measurement for
Children-WeeFIM) ile  degerlendirildi.!s.14

Sonuglarin zamanla degigimi Tablo 2'de
gosterildi.
Duyu degerlendirilmesi sonucunda

hastada eldiven-gorap tarzi bir duyu kaybi
oldugu saptandi ve yapilan degerlendirmeler
Tablo 3'te gosterildi. Duyu
degerlendirmelerinde zamanla herhangi bir
degisim bulunmada.

TARTISMA

Calismamiz sonucunda, MNGIE tanisi
alan bireye, HKHT boyunca ve sonrasinda
uygulanan fizyoterapi ve rehabilitasyon
programinin kas kuvveti, duyu, eklem hareket
acikliklar1 ve giinlik yasam aktivitelerindeki
bagimsizlig1 korudugu; fonksiyonellik
acisindan ise olumlu katkilarinin oldugu
bulunmustur.

MNGIE sendromunun dogasinda var olan
miyopati, noropati  ve gastrointestinal
dismotilitenin yani1 sira, HKHTye hazirhik
rejiminde uygulanan yiiksek doz kemoterapiye
baglh gelisen beslenme problemleri, kusma,
bulant1 gibi somatik komplikasyonlar da bu
stirecte kas kitle kaybimi  hizlandirici
etkenlerdir.’®> Fizyoterapi ve rehabilitasyon
programi bu komplikasyonlari engellemek veya
en aza indirmek acisindan etkili
olabilmektedir. HKHT siirecinde malign veya
malign olmayan hastaliga sahip cocuklarda
uygulanan egzersiz  programlarinin  kas
kuvveti, fonksiyonellik diizeyi ve yasam
kalitesi tzerine olumlu katkilarinin oldugu
gesitli calismalarda gosterilmigtir.9-11

Calismamizda taburculuk sirasinda
hastada Olgiilen parametrelerde olumsuz
etkilenim sadece omuz normal eklem hareket
acikliklarinda goriilmiistiir. Bunun sebebi
olarak hastada katater varligi sebebiyle s
ekstremitesini korumaya alma istegi ve
hareketten  kacinmasi  sebebiyle  oldugu
goriisindeyiz. Tedaviye baglangicta ciddi
noropati ve miyopati varligi sebebiyle, HKHT
slirecinde duyu, kas kuvveti gibi
parametrelerin korunmasi ve
fonksiyonelliginin  gelismesi  uyguladigimiz
egzersiz programinin etkili oldugunu

gostermektedir. Tedaviye baslangigta hastada
ciddi noéropati ve miyopati varligr tedavi
yaklagimlarimizi etkilemesi dolayisiyla, ileriki
¢alismalarda MNGIE tanisi alindig: ilk andan
itibaren fizyoterapi ve rehabilitasyon
programina baglanmasinin uzun ddénemde
olusabilecek komplikasyonlari azaltma
yoniinden etkili olacagi gériisiindeyiz.

Tesekkiir: Yok.
Cikar catismasi: Yok.

Finans: Yok.
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