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Prader Willi Sendromlu Bir Olguda
Fizyoterapi Sonuclar1

The Results of Physiotherapy in
Prader-Willi Syndrome: Case Report

OZET Prader Willi Sendromu (PWS) ¢ok cesitli klinik belirtiler gosteren, kompleks, genetik bir sen-
dromdur. Bu ¢aligmada, 13 yasindaki PWS tanily, gesitli yetersizlikleri olan kiz hasta sunulmus ve
uygulanan fizyoterapi programinin etkinligi tartisilmistir. Olgu degerlendirildikten sonra, ihtiyag-
larina yonelik bireysel fizyoterapi programi belirlenerek haftada 2 giin, 6 ay siireyle uygulanmis-
tir. Uygulanan fizyoterapi sonras1 olguda postiir, kas kisaliklari, denge, el becerileri ve yiiriime
paterninde olumlu gelismeler saptanmigtir. Nadir rastlanan ve ¢ok ¢esitli bulgular gésteren bu ge-
netik hastalikta ilag tedavisi, diyet, psikolojik destek ve alinan 6zel egitimin yani sira fizyoterapi-
nin de 6nemli yeri oldugu vurgulanabilir.

Anahtar Kelimeler: Prader-Willi sendromu; giinliik yagsam aktiviteleri; egzersiz tedavisi

ABSTRACT Prader Willi Syndrome (PWS) is a complex syndrome that shows various clinical symp-
toms. Here we present al3 years old, female patient with PWS who has some deficiencies and dis-
cussed the efficacy of physiotherapy program. A special physiotherapy program is constituted for
the patient and this program applied twice a week during 6 months. After the physiotherapy pro-
gram posture, the flexibility of the muscles, balance, hand functions and gait pattern were im-
proved. We believe that physiotherapy is necessary besides the drug therapy, diet, psychological
therapy and special education for the patients with PWS.
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rader Willi Sendromu (PWYS); kisa boy, badem gozler, dar yiiz hatlar,

kaslarda hipotoni, kii¢iik eller, kii¢iik cinsel organ, ince iist dudak ve

kiiciik agiz gibi fiziksel 6zellikler gosteren, molekiiler genetik meka-
nizmasi babadan gelen 15. otozomal kromozomun uzun kolunda 11.-13.
segmentler aras1 bolgede mevcut olmasi gereken genetik materyalin yok-
sunluguna bagl bir hastaliktir.!® Bu hastalarda tipik fiziksel 6zelliklerin
yani sira zekd diizeyinin diisitk olmasi, duygusal dengesizlik, istah bozuk-
luguna bagl olarak ortaya ¢ikan morbid obezite de sik karsilasilan prob-
lemlerdir.* Hastaligin goriilme sikligy degiskenlik gostermekle beraber,
ortalama her 16,000 canli dogumda 1 olarak kabul edilebilir.?

Genellikle genetik bir sendrom olarak bilinmesine ragmen, bu sen-
dromla dogum sonrasi hipotalamus hasarina bagh olarak da karsilasilabil-
mektedir.®

111



Ela TARAKCI ve ark.

Hastaligin 1. evresinde; biiylime hormonunun
az olmasina bagh olarak ortaya ¢ikan genel geli-
simsel bozukluk, solunum problemleri, siirekli
uyku durumu, agir1 istah ve ilerleyen yaslarda obe-
zite sorunu, ses tonunun ince olmasi ve degisken
viicut 1s1s1; 2. evresinde ise hafif ya da orta derecede
zihinsel yetersizlik, kas giicli, denge ve koordinas-
yon problemleri, konusmada gecikme, dikkat ve
hafiza problemleri, davranis problemleri ve yiiksek
tansiyon gibi sorunlarla kargilagilmaktadir.”®

Bu ¢aligma, 13 yasinda PWS tanili ve cesitli ye-
tersizlikleri olan kiz hastaya uygulanan fizyoterapi
programinin etkinligini vurgulamak amaciyla su-
nulmustur.

OLGU SUNUMU

On ii¢ yasindaki kiz hasta, 130 cm boyunda, 49 kg
agirhiginda, saglik kurulu raporunda WISC-R testi
ile yapildig: belirtilen IQ diizeyi 45 idi. Motor ge-
lisimi yasitlarina gore geriden takip etmisti. Aile-
den alinan bilgiye gore bas kontrolii 9.-10. aylarda,
bagimsiz oturma 18. ayda, bagimsiz ayakta durma
3,5, yliriime ise 4 yainda kazanilmig olarak kayde-
dildi. Daha dnce fizyoterapi programina alinma-
mist1. Kendisine ve ¢evresine zarar verici; kendini

RESIM 1: Postiiriin arkadan goriiniisti.
(Renkli hali i¢in Bkz. http:/pediatri.turkiyeklinikleri.com/)
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1s1irma, sag¢ cekme, cevresindekilere vurma gibi bazi
davranig problemleri mevcuttu. Postiiral bozuk-
luklar, denge ve koordinasyon bozuklugu, yiiriime
glicliigii ve elin ince motor becerilerindeki eksik-
likler nedeni ile ortaya ¢ikan giinlitk yasam akti-
vitelerindeki yetersizlikler ilk gbze ¢arpan
bulgulardi. Calisma 6ncesi hastanin ailesinden go-
nilli onam formu alindi.

YAPILAN DEGERLENDIRMELER

Postiir analizi, kisalik testleri, 10 m yiiriime sii-
resi, manuel kas testi, Flamingo denge testi, denge
tahtasinda durma siiresi, Minesota el fonksiyon
testinin ¢evirip yerlestirme alt testi ve WeeFIM
giinliik yasam aktivitelerini degerlendirme testi
uygulandi.

POSTUR ANALIZI

Psotor analizi anterior, lateral ve posterior yonler-
den yapild: ve var olan postiiral problemler tedavi
programinda yol gosterici olmasi agisindan kayde-
dildi. En g6ze carpan postiirel problemler bas ante-
riora tilt yapmis, omuzlar protraksiyonda, torakal
bolgede kifoz, pelviste anterior tilt, dizlerde tibial
torsiyon ve fleksiyon, ayakta pes planus olarak sap-
tandi (Resim 1, 2).

RESIM 2: Postiir(in 6nden gortintisii.
(Renkli hali icin Bkz. http:/pediatri.turkiyeklinikleri.com/)
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KISALIK TESTLERI

Pektoral kaslarin kisaligini test etmek i¢in, hasta
sirt iistil yatar pozisyonda iken elleri ensede pozis-
yonland: ve dirsekleri ile yatak arasindaki mesafe
Olciildi. Kalga fleksor kaslarinin kisalik testi sira-
sinda, hasta sirt {istii yatar pozisyonda iken bir ba-
cag1 diz fleksiyonda gogiise dogru gotiiriiliirken,
test edilen bacagin yerde kalca ekstansiyonunu ko-
rumasi istendi. Bu igslem sirasinda test edilen ba-
cakla yatak arasindaki mesafe 6l¢iildii. Hamstring
kas kisalig1 i¢in, hasta bacaklar ekstansiyonda sirt
st pozisyonlandi. Test edilen bacak diiz bir se-
kilde kaldirilirken, diger bacagin ekstansiyonunu
korumasi istendi. Bacak ekstansiyonu bozuldu-
gunda, diiz kaldirilan bacagin kalcasinin fleksiyon
agis1 gonyometrik olarak 6l¢iildii.

MANUEL KAS TESTI

Bu test yontemi, Kas kuvvetinin kabaca degerlen-
dirilmesini saglayan, klinik uygulamada pratik ol-
masi nedeni ile fizyoterapistler tarafindan siklikla
tercih edilmektedir. Lovett tarafindan gelistiril-
mistir. Kas testinde hasta baslangi¢ pozisyonuna
yerlestirilir ve hareketi yapmasi istenir. Terapist el
ile verdigi dirence kars: olusan kas direncine baka-
rak degerlendirmesini yapar. Kas testiyle elde edi-
len degerler 0-5 arasinda derecelenir. Ayrica, bir
kasin kasilma kuvveti normal, iyi, orta, zayif, eser
(¢cok zayaf), sifir seklinde ve ylizde olarak da ifade
edilebilir.’

Olgumuzun govdeye yonelik abdominal ve sirt
ekstansor kaslari, iist ekstremiteye yonelik deltoid,
latissumus dorsi, bicesps, triceps, el bilegi fleksor
ve ekstansor grubu kaslarina, alt ekstremiteye yo-
nelik gluteus maksimus, medius ve quadriceps kas-
larina manuel kas testi yapildi.

WEEFIM (FUNCTIONAL INDEPENDENCE
MEASURE FOR CHILDREN)

Kendine bakim, sfinkter kontrolii, transferler, lo-
komasyon, iletigim, sosyal ve kognitif durum olmak
iizere alt1 alanda toplam 18 madde igerir. Bu alan-
lardaki her bir maddeyi gerceklestirirken yardim
alip almadigina, zamaninda yapip yapmadigina
veya yardimci cihaz gerekip gerekmedigine gore
I’den 7’ye kadar skorlanir. Toplamda alinan en az
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18 puan tam bagimliligi, en ¢ok 126 puan tam ba-
gimsizhig1 gosterir.'

MINNESOTA EL FONKSIYON TESTI

Elin maniptilasyon hiz1 testinde diskleri yerinden
¢ikarma, cevirip yerlestirme testleri uygulandi.
Testi tamamlama siiresi kronometre ile kaydedildi.
Minnesota testinde maniptiilasyon hiz 6l¢iiliirken,
govde ve iist ekstremite hareketleri de degerlendi-
rildi."!

FLAMINGO DENGE TESTI

Kisinin bir bacagini dizinden fleksiyona getirerek
kalcasina dogru ¢ekip ayni taraftaki eli ile tuttugu
pozisyonda diger ayag: iizerinde dengede durdugu
stire kaydedildi. Test gozler agik ve kapali olarak
yapildi.'?

ON METRE YURUME TESTi

Diiz bir zeminde belirlenen 10 m’lik mesafeyi ne
kadar siirede yuruadugi kaydedildi.

UYGULANAN FiZYOTERAPi PROGRAMI
Postiir Egzersizleri

Postiirii diizeltmeye yonelik sirt ekstansor kaslarini
ve abdominal kaslar1 kuvvetlendirmek, ayakta daha
dik durusu saglamak amaciyla gluteal kaslar1 kuv-
vetlendirme, boyun bélgesinde hareketliligi arttir-
mak icin boyunda normal eklem hareketleri,
skapula cevresi kaslarini kuvvetlendirmeye yonelik
postiir egzersizleri ¢aligildi.

Solunum Egzersizleri

Kaslara yeterli oksijenin saglanabilmesi ve kas giic-
stizligiine bagh kas yorgunlugunun 6nlenebilmesi
amactyla solunum egzersizleri tiim egzersizlerle
kombine edilerek yapildi.

Denge ve Koordinasyon Egzersizleri

Farkli zeminlerde yiiriime, ayak bilegi ve kalca
stratejilerini gelistirmek i¢in pertiirbasyon egzer-
sizleri, met lizerinde Frenkel koordinasyon egzer-
sizleri ve denge tahtasi iizerinde ¢aligmalar yapild:.

Kaslardaki Kisaliklara Yonelik Aktif Germe Egzersizleri

Fleksiyon postiiriinde durmaya baglh olarak gelisen
pektoral kas kisaliklarini gidermeye yonelik germe
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egzersizleri, alt ekstremitede kalca fleksorleri ve
hamstring grubu kaslara germe ¢aligmalar: yapilda.

Yiiriime Aktiviteleri

Yiiriime aktivitesi sirasinda dengenin de siirdiirii-
lebilmesi amaciyla, yere ¢izilmis iki ¢izgi arasindan
yliriime, engel {izerinden gegerek yiiriime, yan yii-
riime ve ¢apraz yliriime ¢alismalar1 yapilda.

Duyu-Algi-Motor Biitiinlesme Egitimi
Gorsel ve uzaysal algiy1 arttirmaya, gorsel motor
organizasyonu gelistirmeye yonelik “Ayres duyu
alg1 motor” ¢alismalar: yapildi.

Elin Ince Kaslarini Gelistirici Aktivite Egitimi

Degisik objeleri kavrama-birakma caligmalari, elin
kiiciik kaslarinin giictinii arttirmak icin direngli el
egzersizleri ¢alisildi.

Giinliik Yagam Aktivitelerinin Egitimi

Oz bakim becerilerinde bagimsizlig arttirabilmek
amactyla once fiziksel yardimla ¢aligmalara bas-
lands, ardindan sozel yardima gegildi. Yemek yeme
aktivitesi, giyinme aktivitesi, dis fircalama gibi ki-
sisel hijyen aktiviteleri ve tuvalet aktiviteleri par-
calara boliinerek gercek ortamlarda galistirildi.

Olgu 6 ay siireyle, haftanin iki giinti fizyote-
rapi programina alindu.

Uygulanan fizyoterapi programi sonrasi olgu-
nun postiiral gériiniimiinde, dengesinde ve yiirtime
paterninde olumlu yodnde gelismeler saptand:
(Tablo 1). Kas giiciinde artiglar (Tablo 2) ve kas ki-
saliklarinda degisimler saptand: (Tablo 3). Giinlik
yasam aktivitelerindeki bagimsizlik diizeyi art-
makla birlikte, bu aktiviteler {izerinde daha fazla
calisilmasi gerektigi diisiiniildi.

Olgumuzun sadece haftanin iki giinii tedaviye
alinmig olmas: ve davranis problemleri nedeni ile
zaman zaman uygulanan fizyoterapi programina
uyum saglayamamas: tedavideki etkinligi azaltmis-
tir ve bu durum ¢alismamizin kisithliklar: olarak
digtinilmistir.

I TARTISMA

PWS; kompleks genetik bir hastaliktir ve ¢ok de-
gisken klinik belirtiler gosterir.!® Olgumuzda pos-
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tiiral problemler, alt ekstremite kaslarindaki ki-
saliklar nedeni ile ortaya ¢ikan yiiriime giiglitk-
leri, ylirimede kol saliniminin olmamasi, denge
problemleri ve sik diismeler, koordine olmayan
hareketler, elin ince motor becerilerindeki yeter-
sizlikler, temel 6z bakim becerilerindeki eksiklikler
ve obezite en goze carpan bulgulardi.

Literatiirde hastaligin tedavisine yonelik bir
yontem olmadig1 belirtilse de, fizyoterapinin
onemli oldugu vurgulanmaktadir.® Yapilan bir ¢a-
lismada fiziksel aktivitenin azalmasi, kas dokusun-
daki bozulmalar ve obezite nedeni ile bu hastalarin
diizenli egzersiz programina alinmas: gerektigi be-
lirtilmigtir."* Bunun yam sira goriilebilecek skol-
yoz, solunum problemleri, kas tontisiindeki azlik,
motor planlama problemleri, kaba motor yetenek-
lerdeki gecikmeler ve yaygin goriilen fiziksel ka-
rakteristikler de bu hastalarin fizyoterapiye olan
gereksinimlerini artirmaktadir.

Reus ve ark.nin PWS’de motor problemleri sis-
tematik olarak inceledikleri ¢aligmada, bu hastalarda
siklikla viicut kompozisyonunda bozukluk, kaslarda
hipotoni, kas giiclinde azalma ve néromuskiiler kont-
rolde bozulmalarla kargilagildig: bildirilmigtir."s

Eiholzer ve ark.nin ¢aligmasinda viicut kom-
pozisyonunu diizeltmek, fiziksel kapasiteyi artir-
mak ve aktiviteleri diizenlemek i¢in kas caligmalar1
yapilmasinin 6nemi vurgulanmigtir.'

Bizim olgumuzda da aktif asistif, aktif ve bazen
de direngli yapilan egzersizlerin hastanin kas gii-
ciinde artisa neden oldugu gozlenmistir.

Singh ve ark.nin ¢aligmasinda ise PWS’li kisi-
lerin yeme bozukluklarinin kontrol altina alinabil-
mesi i¢in saglikli yeme aligkanliklar ile birlikte
diizenli egzersiz yapma aligkanliklarinin olmasi ge-
rektigi belirtilmigtir."”

Bizim olgumuzda da diizenli egzersiz programi
sonrast kilo kontroliiniin daha iyi oldugu ve viicut
agirhiginin korundugu goézlenmistir.

Calliandro ve ark.nin PWS'li olgularin yasam
kalitesini incelemek amaciyla yiiriittiikleri calis-
mada yasam kalitesi indeksinin diisiik oldugu be-
lirtilmigtir. Bunun sebebi olarak hastalarin fiziksel
yondeki eksiklikleri gosterilmistir.'8

Turkiye Klinikleri ] Pediatr 2012;21(2)
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TABLO 1: Olgunun yiirime, denge, el fonksiyonlari ve giinlik yasam aktivitesi testi sonuglarinin
tedavi 6ncesi ve sonrasi karsilastirmasi.

10 m yirime siresi (sn)
Denge tahtasinda durma siresi (sn)
Flamingo denge testi
= Sag ayak Uzerinde gdzler agik durma (sn)
= Sag ayak Uzerinde gozler kapall durma {sn)
= Sol ayak Uzerinde gdzler agik durma (sn)
= Sol ayak Uzerinde gdzler kapali durma (sn)
Minnesota el fonksiyon testi (sn)
Wee FIM toplam skoru
= Kendine bakim alt maddesi
= Sfinkter kontroll alt maddesi
= Mobilite alt maddesi
= | okomasyon alt maddesi
= {letisim alt maddesi
= Sosyal iletisim alt maddesi

Tedavi 6ncesi

Tedavi sonrasi

25,52 16,34
3,20 6,45
3,38 4,34
2,25 3,46
3,25 413
2,12 3,17
327 258

54 62
16 20
8 8
g 11
6 8
6 6
9 9

TABLO 2: Tedavi 6ncesi ve sonrasi manuel
kas testi degerleri.

Tedavi 6ncesi Tedavi sonrasi

Sirt ekstansorleri 3 4
Rectus abdominus 2 3
Deltoid {(6n lifler) 3+ 3+
Deltoid (orta lifler) 3+ 3+

Deltoid (arka lifler) 4 4
Latissimus dorsi 4 4
Biceps brachi 3 4
Triceps brachi 4 5
El bilegi fleksorleri 3 4
El bilegi ekstansorleri 3 4

Gluteus maksimus 2+ 3+
Gluteus medius 3- 3+
Quadriceps femoris 4 5

Benzer olarak olgumuzun da fiziksel prob-
lemleri nedeni ile pek ¢ok 6z bakim aktivitesini
gerceklestiremedigi, bunun da kendisinin ve aile-

Turkiye Klinikleri J Pediatr 2012;21(2)

sinin yagsam kalitesini olumsuz etkiledigi goriilm-
ustir.

Sonug olarak, nadir rastlanan ve ¢ok cesitli
bulgular gosteren bu genetik hastalikta ila¢ teda-
visi, diyet, psikolojik destek ve alinan 6zel egitimin
yani sira fizyoterapinin de 6nemli yeri oldugunu
diisiinmekteyiz. Bu hastalarin fiziksel problemle-
rinin azaltilmasi ve yasam kalitelerinin arttirila-
bilmesi i¢in fizyoterapi uygulamalarina 6nem
verilmesi gerektigini ve bu konuda daha fazla ¢a-
lismaya ihtiya¢ oldugunu soyleyebiliriz.

TABLO 3: Tedavi dncesi ve sonrasi kisalik testi degerleri.

Tedavi 6ncesi Tedavi sonrasi

R L R L
Pektoral kaslar {¢cm) 5 5 3 3,5
Hamstring kaslari (") 60° 65 75° 80°
Kalga fleksor kaslari{cm) 14 18 12 15
115
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