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OZET

Bir ailede ayni ana ve babadan dofima 4 erkek kardeste birden mevcut olan ve kardiak ileti
bozukluklan ile birlikte bulunan psddohipertrofik muskiler distrofi olgusu incelenerek yayinladi.

SUMMARY

| In thts mt, we pmmad 4 male cases who bora from the same mother and father, with
pseudohypertrofic musculer dystrophy accompanied with cardiac conduction impairment.

| ANAHTAR KELIMELER: Muskiler Distrofi, Becker tipi distrofi i, kas atrofisi. pagdo
hlpertrofl. kardisk tutulma, ileti bomkiugu

GIRIS

-+ Muskiiler Distrofiler genetik olarak bchrlenmls primer degeneratif
myopatilerdu (11) X kromozomuna bagh olarak gegen ve yalmzca erkek-
lerde kaslarda atrofi ve hipertrofik gorinimin birlikte oldufu Duchenne
ve Becker tipi seyrek rastlanan hastaliklardandir. Duchenne tipinin erkek
dogfumlarda 100.000 de yaklapik 30 oimasina karstlilk Becker tipi distrofi
bundan 10 misli daha seyrek goriiliir. (2,6,10) Noroloji Ana Bilim Dah Po-
liklinifine 2371 ve 2372 prot. Numara ile bagvuran 2 erkek hastada tespit
edilen hastahk aragtirma sonucu diger 2 erkek kardestede bulunmustur, bir
ailede aym: hastahffin defisik donemlerini yansitan aym: hastalia sahip 4
kardesten olusan olgu ilgi ¢ekici bulunarak yaymianmistir.

OLGU _

Edirne dogumlu 5 cocugu olan bir aile, 4 erkek ve bir kiz kardesten
olugsuyor. Baba ilert yasa kadar saghkli yasamis ve ileri bir yasta ani gelen
felc ile Simils, anne 73 yasinda yagina gore her hangi bir adele giigsazligu
yok, hipertansif ancak yakinmas:i yok. Annenin bir kiz ve bir erkek kardesi
daha evvel altmig yvaslannda 6lmis onlarda her hangi bir hastalik tanimla-
muyor Ailenin 4 numaral kiz r.:ocugu 36 yasinda saghkh evli bir kiz bir er-
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kek ilkokul ¢aginda ¢ocugu var hepsinin saglikli oldugu bildiriliyor. 4 erkek
kardesin hepsinde ¢esitli devrelerde Progresyon gosteren Muskiiler distrofi
bulgular1 bulundu ve daha ¢arpici olmas1 diistincesi ile bulgular bir tablo-
da ozetlendi. (Tablo 1). Anne A.T. nin sa¢ tetkikinde trikonodosis bu-
lundu. Yeniden alinan sa¢ numunelerinde de aymi bulgu vardi. Ailenin
diger fertlerinde sag distrofisi ve trikonodosis bulunamad:t (5/b).

Olgular Kliniklerimizce takibe ahnmustir,




Tablo |.

I. OEu

|

2. Olgu

r‘

.

3. 'Olgu

4. Olgu

sim N.T.

Yas 14

Mevcut stkayeti merdiven gikar-
ken, inerken, oturup kaikarken

guclik

Sikayetler

Baglama vasi: 12

Baslama sekli Merdiven ¢ikar-
ken guglik

Mevcut Durum Yliriyebiliyor
aktif (sinirh)

Atroft Pelvis kaslarinda

Kontraktiir Yok
Psddohipertrofi Hafif

KVR Achil ()
Digerleri ¢ok azalmts
CPK 215

Mental Aktivite Normal
EMCr [3istrofik patern
Kardiak Tutulma FElektrokar-
diografik olarak var

Kardicpulmoner
yakinma yok

}

A.T.

40

Merdiven inip ¢ikarken, asirl
zorluk Sandalveye oturup kal-
kamama Yerc dasiince katka-
mama

12

Yirurken, valpalama

Zorlanarak yaravebilryor
Smit h aktif

Pelvis kaslannda ve kisiien
omuz kavsagfinda

Yok

Asirt derecede

Ustte cok azalmss

Altta yok

448

Normal

DMistrofik patern
Elektrokardiografik olarak
var

vok

e

F.T.

47

Ayakta duramama,
yerden giglitkie dofirulma,
(Gowers belirti)

12-13

Merdiven ¢ikmada zorluk 30
vasinda birden ayakta dura-
maz hale gelmig

Sadece emeklivebiliyor

Pelvis, pektoral kavsak bacak
adalelert ve kismen kol

Var

Hafif

Almmiyor

189

Normal

Distrofik patern
Elektrokardiografik oizrak
var

yok

vattigt |

S

E.T.

53 |

Cok simirht bir paterni gosterme-
si disinda yatalak

15-16

Yalpalayarak yuriime, 25 yagin-
da merdiven ¢ikma zorlugu, 33
vasinda ayakta duramama
Cok smnurlt govde kol hareketleri
ve vattifl yerden yardim ile dog-
ruima disinda yatalak

Pelvis, Pektoral kavsak ve ekst-
remitelerde

Yavygin

lleri derecede

Alinmivor

115

Normal

Distrofik patern
Flektrokardiografik olarak
var

yok

el
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Olgunun birinden alinan EMG kaydi

TARTISMA

Becker tipi Muskiiler distrofi X kromozomuna bagls olarak gegen ve
yalnizca erkeklerde goriilen bir hastaliktir. Kadmn tagtyictlarda bazen silik
sekilleri bulunabilir (2,3,6) Olgumuzda ailenin aym: anne ve babadan olma
5 cocuktan 4 erkek kardesin tamaminda distrofi bulgular1 olmasina karsihk
kiz kardeste her hangi bir bulgu yoktur. Bu tipin Duchenneden farki daha
ileri yaglarda (5-45) vaslar1 aras1 baglamasi, yavas gidis gdstermesidir, ol-
gumuzda baslangic yas1 12 ile 15 yas olarak ortaya giknmstir. Hastalarm
yiirime bozuklugunun belirginlestigi yas olarak (30-35) gorilen yag siniri
klasik literatiire uyumludur (2,3,6,9). Hastalar ciddi sekilde yatalak hale
gelmelerine ragmen 40 yas tlizerine kadar yasayabilirler (2,11) Olgumuzda
F.T. (47 yasinda) E.T. (53 yasmnda) hemen hemen tamamen iskemle ve ya-
taga bagh olmalarina karsilik bagkaca bir yakinmalar: yoktur. Mental ak-
tivite Becker tipinde normal olarak bildirilmektedir (2) Olgumuzdada 4
kardestede normal olup ikisi ilkokul mezunu ikisi orta okuldan terk dere-
cede tahsil gormiislerdir. Duchennede oldugu gibi Becker Distrofisindede
pelvis kavsag: ve takiben pektoral kavsak ile diger kas gruplart tutulmak-
tadir. Baldir kaslarinda psodohipertrofi kaidedir, kaslardaki primer bozuk-
luk sebebi ile derin tendon refleksler kaybolmustur. Olgulannmizda bulgular
bu Literatiiris teyid edici sekildedir. (2,3,6,11) Beckerde CPK seviyelerinin
Duchennedeki kadar olmasada artmug oldufu ancak ileri devrelerde algal-
dig: bildirilmektedir (2,11). EMG de de Adele biyopsisinde Becker’e o6zgu
olmamakla birlikte distrofi paterni daima mevcuttur (2,11). Olgumuzda
CPK degerleri orta derecede bir yiikseklik gostermistir. CPK nun en yiiksek
olarak bulundugu A.T. de Psddohipertrofinin en giddetli sekii ile olmas:
manalidir. Tutulan adelelerden yapilan konsantrik igne EMG sinde distro-
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fik patern bulgular gozlenmistir. ki hastamizin (E.T. ve F.T.) gastrokne-
mius ve deltoid adelelerinden yapilan biopsilerde; ¢izgili kas demet yapi-
larinda azalma, kas liflerinin izole hali, kas igi ve kas cevresi yag dokusunda
ve konnektif dokuda artma ile bu dokuda kas liflerinin yerini bag dokusu-
nun almasi mevcut kas liflerinde yaridma ve catlama ile asidofilik nekroz
alanlari yer yer sarkolemmal niikleus central pozisyonda gériilmistiir. Bu
mrkroskoplk gorinim muskiiler distrofi tamsuu degrulamaktadlr (Resim

6/a, b

{

F

Tablo 2. MCR esas alinarak (0—S5 dcrmlendirme ife) yapilan bazy adalelere aif

deferlendirme testi

Pelvis Kavgag: N.T. AT. 1 FT. | ET
Estansorlar 2 2— i |

| Fleksorler 3 3 R 2
Abduktorlar 3 2 2 2 |
Abduktorlar 3 2 2 2
Quadirceps fem. 3 . 2 2 *
OMUZ KAVSAGI |
Ekstansorler 3 3 3 I+
Fleksorler 3 | 2+ 2+ 1
Abduktorler 3 2+ p R 2-—
Abduktorlar 3 =- 3+ 24 I 2
Triceps | |

"N.T. (1. olga) Sinus ritmi P ve QRS 62/ dakika QRS ekseni + 20 derece

Tablo 3. Olgularin Elektrokardiografik Bulgulan

PR: 0.08 sn

D1, aVl, Vi, VS, V6 da Q dalgas: (Yiksek lateral mvokard ifnarkt:)
Vide R/S: 8/9

V2 R:20 mm

V2 de R/S: 20/ 22

VS te R:19 mm (Kisa PR seadromu)

A.T. (2. olgu) Sinds ritmi s1k atrial ve ventrikitler erken atimlar (AEA - - VEA)

Elektriksel alternans mevcut

P ve QRS: 68/ dakika

QRS ekseni: + 110 derece (Sag aks deviasvonu)
PR: 0.10 sn

F.T. (3. olgu) Sinis ritminde P ve QRS 100/ dakika

QRS ekseni + 60 derece

PE: 0.10 sn

Vi de R/S 10/ 10:1

V2R :22 V5R:21 V6R:16 DI de Q dalgasi

Kisa PR sendromu, gercek posterior myokard infaktisti goriimniumnii

E.T. (4. olguy) Sinus ritmi P v¢ QRS 75/ dakika

Sag dal bloku
PR: 0.10 sn
Kisa PR sendromu
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Duchenne ve Becker Distrofilerinde kalp tutulmas: goriilmektedir.
Becker’ tipinde kalp tutulmasi Duchenne’e gore daha seyrektir. (4) Bunlar
belirtilerini hafif veya orta derecede kalp yetmezligi, nadiren mitral pro-
lapsusa bagh fiziksel bulgular ile gosterir. (9) Kalp yetmezliginin scbebi
miyokardin fibrozudur, fibroz ¢ogu kez sol ventrikiiliin lateral ve posterior
duvarlarint tutar bizim olgumuzda (A.T.) VI, V2, V3 te R genlikler1 disik
bulundu. Bu Levin ve Narahana'nin olgusunda saptanan septumun ante-
rior kisminin fibrozisi ile kalp tutulmasi belirlenen olgusuna uyuyordu,
buna karsilik diger bir olguda (F.T.) V2 de V5 ve V6 ya oranla daha yuksek
genliklt R dalgalarimn goriilmesi LV iin posterior duvarmin yakalandigini,
uginci olgu (F.T.) ise¢ hem posterior hem lateral tutulmasini diisunduren
V2 de V5 ve V6 dan yiiksek R genligi yaninda DI, aVL, V5, V6da T (—)
ig1 ile kendisini gostermektedir, keza tim olgularimizin sag prekordiyal
derivasyonlarinda sivri R genlikleri goriliiyordu buda PMD yararma yo-
rumlanabilir (9) Ne varki 4 olgumuzda 40 yasi civarinda hastaliklar1 nedeni
ile sinirli harekethh bir yasam strdiren erkek hastalardi s6zi gegcen EKG
bulgularin olgularin koroner aterosklerozuna baglanabilirsede dordun-
dede csas hastalik bulgularniyla birlikte goriilmesi biitiin olarak diistintldi-
ginde ¢ok anlamli olmaktadir. Bizim 4 olgumuzda da ne kalp yetmezligine
ait yakinmalar ne de fizik bulgu vardi, yapilan ultrasonografik inceleme
normaldi, mitral kapakta prolapsus yoktu, telegrafide kalp konturlart ve
K /T oran dogal goriinim ve boyutlarda 1di.

Muskiiler Distrofilerde en sik goriilen kalbe ait bulgular ritim ve ileti
bozukluklaridir, yakinmalarina neden olacak derecede olmasa bile EKG
bulgular1 seklinde karsimiza ¢ikar. Nitekim her Becker tipi distrofili 4 erkek
kardeste hemde annelermin EKG lerinde 0.10-0.08 sn olan P-R interval-
leri bulduk PMD lerde P-R intervallerinin uzadigi bildirilirsede (3) P-R
intervalinin kisaldig: da bildirilmistir (12) Becker tipt PMD de infranodal
ilett bozukluklar1 ve dal bloklar: bu hastaligin tipik EKG bulgularim olus-
turur. (5,9) Bizim yalniz bir olgumuzda RBBB vardir, RBBB normal pomii-
lasyonda 9, 0.1-0.3 oraninda goriiliirsede (8) bu olgumuzda diger bulgu-
lar 1le birlikte gorilince anlamhidir.

Bir olgumuzda da QRS ekseni saga kaymistir Levin ve Narahara’nm
bulgusu ile uygunluk gostermektedir. (5) Bir olgumuzda AEA ve VEA
larin sik gorindsi bu hastaliklarda goriilen ritim bozuklugu ile agiklanabi-
iIr.

Hastalarin 40 yasin uzerinde ancak normallerden daha erken ve Duc-
henne tipindeki komplikasyonlara benzer sebepler ile oldiigu bildiriimekte-

dir.
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6/ ¢: Asidofilik Nekroz Gosteren Kas Liflerini Cevreleyen fltihap Hiicreleri, Regenere Kas
Hiicrelert Gorilmektedir. H.E. x 320,
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