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Ozet

Amag: Distonia muskulorum deformans (DMD) tanis1 konu-
lan hastalarda tedavide nasil bir yontem izlenmesinin
gbzden gecirilmesi.

Olgu Sunumu: 20 yasinda erkek hasta. {lk kez 4 yasinda
bagin laterale deviasyonu sikayeti ile degerlendirilmis. 12
yasina kadar hareket bozuklugu epileptik ndbet olarak
diistiniilmiis ve antiepileptik tedavi uygulanmus. Bir yil
i¢inde konusma ve yutma gii¢liigii baglamis. Son ii¢ aydir
durumu iyice kotiilesmis ve yataktan kalkamaz duruma
gelmis. Distonia muskulorum deformans tanisi konulan
hastanin genel durumunun giderek kotiilesmesi iizerine
reanimasyon yogun bakim {initesinde izlenmeye karar
verildi.

Sonug¢: Biz bu hastay1 ge¢ evre ve yogun bakima ihtiyag his-
seden bir jeneralize distoni olgusu olarak kabul edip yo-
gun bakim {initesinde tedavi etmeyi uygun gordiik.

Anahtar kelimeler: Distonia muskulorum deformans (DMD),
Yogun Bakim Unitesi (YBU),
Solunum sikintisi.
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Summary

Objective: Checking over the methods of choice in the treat-
ment of patients having Dystonia Musculorum Defor-
mans (DMD) diagnosis.

Case Report: A 20 year old male patient had been first evalu-
ated with the complaint of lateral deviation of his head,
when he was four years old. Until twelve years of age his
behavioral disorganization was thought to be epileptic fit
and antiepileptic treatment was initiated. During the fol-
lowing one year period, speach and swallowing difficulty
had begun. His general status got worsened in the last
three months resulting in immobility. Since the patient
whose diagnosis was decided as DMD was getting worse
everyday, we decided to follow him up in the Intensive
Care Unit.

Conclusion: We accepted this patient as a late stage general-
ized dystonia, in need for intensive care and applied his
treatment in the Intensive Care Unit.

Key Words: Dystonia musculorum deformans (DMD),
Intensive Care Unit (ICU),
Respiratory dystress.
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Distonia muskulorum deformans (DMD) ¢o-
cukluk caglarinda baslayan ekstremitelerin dis-
tonik hareketleri ile karakterize bir tablodur (1,2).
Etyolojisi net olarak ortaya konamamustir.
Hastalik 15 yasindan once basglar ve cinsiyete
gore goriilme sikligi erkeklerde kadinlara oranla
iki kat daha fazladir (2-6). Lentiform nukleus ve
premotor korteksin asir1 metobolik aktivitesi ve
talamusun tutulmamasi hiperkinetik hareketlerin
direkt putamino pallidal yolun asir1 aktivitesi
sonucu gelistigini  diisiindiirmektedir. Bunun
sonucunda korteksteki motor alanlara anormal
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input gelir (1,2,7). Cocuklarda tablo genelde
ayaklarda intermittant distonik postiir sonucunda
ortaya ¢ikan yiiriime giicligi ile baslar. Bu
asamada el bileklerinde distonik postiir izlenir.
Distonik hareketlerin sikligi devamli artarak, alt
ckstremitelere yayilabilir. Ilerlemis vakalarda
govde ve ekstremite kaslarinin bilateral tutulma-
siyla hasta yliriiyemez hale gelir. Konusma dizar-
trikken norolojik muayenede mental fonksi-
yonlarin normal oldugu dikkat ¢eker. Distonik
hareketler disinda ek norolojik muayene bulgusu
yoktur (1,2,4,7,8).
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Fokal erigkin baslangich formunda ise siklikla
boyun, bas, kol ve nadiren el kaslar1 etkilenir. Tani,
klinigi tam oturmus vakalarda rahatlikla konulabi-
lirken, yeni olgularda &zellikle yiiriiyiis sirasinda
dikkatli gbzlem taniya yardimci olabilir. Ileri
vakalarda Elektroensefalografide (EEG) yaygin
yavaglama dikkati c¢eker (1,2,8). Spontan
remisyonlar oldukga sik goriiliir. Cocuklukta bas-
layan formunda tedaviye yanit vermeyenler teker-
lekli sandalyeye yada yataga bagimli hale gelebi-
lirler ve bu hastalar araya giren enfeksiyonla kay-
bedilir (1,2,9,10). Bizim vakamiz da yogun bakim
sartlarinda izlenmesine ragmen enfeksiyona ve
medikal tedaviye yanitsizlik nedeni ile kaybedil-
di. Bunun hastaligin seyrinin genel bir sonucu
oldugunu diisiiniiyoruz.

Olgu

Yirmi yasinda erkek hasta. Ozgegmisinde, 11
giinliik iken gegirilen sarilik ve soygeg¢misinde
anne baba akrabalig disinda 6zellik yoktu. Ilk kez
4 yasinda basin laterale deviasyonu sikayeti nedeni
ile degerlendirilmis. 12 yasina kadar hareket bo-
zuklugu epileptik ndbet olarak disiiniilmiis ve
antiepileptik tedavi uygulanmus. 4 yil 6nce yiiz, kol
ve boyunda distonik hareketler gelismis. Bir yil
icinde konusma ve yutma giigliigii baslamis. Son
i¢ aydir durumu iyice kotiilesmis ve yataktan kal-
kamaz duruma gelmis. Beslenmesi ve solunumu
bozulmus. Sikayetlerinin artmasi iizerine hastane-
mize bagvuran hasta ileri tetkik ve tedavi amaciyla
ndroloji klinigine yatirildi. Norolojik muayenesin-
de bilinci agikti, koopere olmaya calisiyordu ve
anatrikdi. Kranyal sinir muayenesinde, 151k refleksi
bilateral alimiyordu. GOz hareketleri serbestti.
Palatal arklar kalkmiyor, 6glirme refleksi azalmusti.
Dil orta hattaydi, atrofi ve fasikulasyon gozlenmedi.
Motor muayenede tiim ekstremitelerde distonik
postiir ve spastisite hakimdi. Tortikollis, oroman-
dibuler ve laringial distoni mevcuttu. Lateralize gii¢
defisiti saptanmadi. Hasta duyu ve serebellar sistem
muayenesine koopere olamadi. Derin tendon
reflekleri  Uist  ekstremitede  +++/+++, alt
ekstremitelerde ++++/++++ idi.

Tam idrar bulgulari normaldi. Hepatit
markirlar1 (HBs Ag, Anti HBs, Anti HCV, Anti

28

BIR DISTONIA MUSKULORUM DEFORMANS OLGUSU (OLGU SUNUMU)

HIV) negatifti. Lipit elektroforezinde a, Pre B, B
Lipoprotein normal smurlar icerisinde idi. Wilson
hastaliginin ekarte edilmesi amaciyla bakilan 24
saatlik idrarda Cu, serum Cu ve serum seruloplaz-
min degerleri normaldi. Kan aminoasitleri, piirivat,
laktat normal smuirlar igerisinde idi. Kan amonyak
diizeyi normaldi. Idrar organik asitleri negatifdi.
Idrar FeCl; (-), Nitroprussid (-), idrar malonik asit (-
), idrarda ketoasit (-) di.

Elektroensefalografisinde (EEG), trase g¢ekimi
esnasinda belirgin alfa ritmi izlenmedi. Zemin akti-
vitesi diigiikk amplitiidlii, 2-4 Hz polimorfik delta
dalgalarindan olugsmustu. Solda temporal bolgede
zaman zaman izole keskin dalgalarin zemin aktivi-
tesine karistigi izlendi. Kranyal MRI (Magnetik
rezonans goriintiileme) normaldi.

Distoni ve genel durum bozuklugu olan hasta
klinige kabul edildi. Oral alimi yeterli olmadigi
i¢in nazogastrik tiip ile beslenmeye baslandi.
Antikolinerjik yan etkisinden yararlanmak amaciy-
la bir Trisiklikantidepresan (TAD) olan amitriptilin
(laroksil) 25 mg/giin yattig1 siire boyunca verildi.
Distoniye yonelik L-Dopa (Madopar) 100 mg/giin
olarak 10 giin siireyle uygulandi (11,13). Hastami-
za ayn1 zamanda baklofen (lioresal) tablet 3x5 mg
baslandi, 3.giinden itibaren 3x10 mg olarak 21giin
sireyle devam edildi. Hastamiza oromandibular,
tortikollis, bleferospazm gibi fokal distoniler i¢in
aktive olan ilgili kaslara {i¢ veya dort degisik nok-
tadan toplam 240 tiinite botilinum toksini (botox
flakon) enjekte edildi. Biitiin yapilan bu tedaviler
klinik tablonun gerilemesinde fazla bir katkis1 ol-
mamakla beraber sadece semptomlarda bir hafif-
leme saglamisti. Takibinde atesi olan hastaya ilgili
tetkikler yapildi. Ampirik antibiyotik tedavisi bas-
landi. Laringiyal distonisi nedeniyle respiratuar
distres gelismesi, bilincinin kapanmasi ve arteriyel
kan gazlarinim SaO, %62, pH 7.10, PaO, 46
mmHg, PaCO, 64 mmHg, HCO; 15 mmol/L, baz
acig1 —11 mmol/L, kan basinci 90/50 mmHg, kalp
atim hiz1 95/dk, solunum sayis1 26/dk, olmasi {ize-
rine entlibe edilerek mekanik ventilasyon ile solu-
num desteginde bulunuldu ve Yogun Bakim Unite-
sine (YBU) nakledildi. SIMV modunda FiO, %50,
frekans 10/dk, tidal voliim 700 mL destekle, PEEP
5 cmH,0 ile ventile edilmeye baslandi. Hastanin
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respiratbre uyum saglamasi ig¢in propofol ve
atrakuryum infiizyonu baslandi. YBU’de yattig
siire igerisinde giinliilk enerji ve protein ihtiyaci
nazogastrik sondadan enteral beslenme ile karsi-
landi. Haftada iki kez alman brons lavaj ve kan
kiltiirinde pseudomonas aeruginosa ve acineto-
bacter iiremesi lizerine levofloksasin 2x500 mg,
meropenem 3x1 gr tedavisine eklendi. Ayrica
brons lavaj kiiltiiriinde stafilokok koagiilaz (-) ii-
remesi lizerine vankomisin 4x500 mg tedavisine
cklendi. Tromboflebit ve pulmoner emboli
profilaksisine gecildi. Yatak yaralarmi1 Onlemek
amaciyla diizenli olarak pozisyon degisikligi ve
yara pansumani, kontraktiir gelisimini O6nlemek
icin pasif eklem hareketleri fizyoterapist esliginde
yapildi. Uzun siire mekanik ventilasyon gereksini-
mi olacag diisliniilerek 17. giiniinde elektif sartlar-
da trakeostomi ac¢ildi. Yatiginin 89. giiniinde ileri
derecede akciger enfeksiyonu ve kalp yetmezligi
sonrasi solunum ve kardiyak arrest gelisti.
Kardiyopulmoner resusitasyona (CPR) cevap ver-
meyen hasta kaybedildi.

Tartisma

Idiyopatik  torsiyon  distonisi  (Distoni
muskulorum deformans) genellikle ¢cocukluk yasla-
rinda baslayan alt ektremitelerde hareketle birlikte
olan bir distoni tipidir. Ayak bileklerinde inversi-
yon ve plantar fleksiyon goriiliir. Bu nedenle hasta-
lar ayak parmaklarinda yiirlirler. Semptomlar
progresif ozelliktedir (2,3,11). Karekteristik olarak
cok spesifik bir hareketle fokal distoniler ortaya
cikabilir. Ornegin bu hareketler 6ne dogru yiirii-
mekle ortaya ¢ikabilirken 6ne kogmakla ya da ge-
riye dogru yliriimekle olusmayabilir. Distoninin
gbovde pelvis ve bacaklarda olmasi nedeniyle farkli
ozellikler gosteren hastaya ait yiirliyiis paternleri
aciga ¢ikabilir ve sik olarak bu hastalar konversif
zannedilebilirler. Hareket kisithilig1 artinca hastalar
immobil yada tamamen yataga bagimli hale gelebi-
lir. En sonunda distonik hareketler ve postiir biitiin
viicutta kalict hale gelir (2,4,8,9). Muayenede
mental fonksiyonlarin normal oldugu dikkati ¢eker.
Distonik hareketler disinda ek norolojik anomali
yoktur. Tani, ilerlemis vakalarda kolayca konulabi-
lirken yeni olgularda o6zellikle yiiriiyiis sirasinda
dikkatli gdzlem taniya yardimei olur. ileri vakalar-
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da EEG’de yaygin yavaslama varken lateralize
edici bulguya rastlanmaz (1,2,7).

Tedavide medikal tedavi genellikle yetersizdir.
Distonilerde tedavinin miimkiin olmadigi durum-
larda ise semptomatik tedavi uygulanir. Distonisi
olan hastalarda tedavide hangi ilacin etkili olacagi-
n1 Onceden sdylemek miimkiin degildir. An-
tikolinerjiklerle %40-50, dopamin agonistleri ile
%10 olguda iyi sonug alinir (10). Kachi ve ark (12)
distoninin tedavisinde ilk olarak onerilen yiiksek
doz antikolinerjik uygulamislar ve tedaviye kismen
yanit aldiklarim bildirmislerdir. Biz de hastammza
yattig1 siire boyunca antikolinerjik yan etkisinden
yararlanmak amaciyla bir Trisiklikantidepresan
(TAD) olan amitriptilin (laroksil) 25 mg/giin uygu-
ladik.

Distoni tedavisinde Trihekzifenidil (Artane)
uygulanabilir (13). Trihekzifenidil (Artane) tlke-
mizde bulunmadigi i¢in verilemedi. L-Dopa,
klonazepam, karbamazepin, diazepam denenebilir
(10,13). Nygaard ve ark (14) ¢ok siddetli ve alt
ekstremitelerde baslayan progressif distonili kas
rijiditilerinde  diisik doz levodopa (100-300
mg/giin) vermisler ve baslangigta yeterli ve iyi bir
cevap almuslardir. Gokgay ve ark (15) distoni tanisi
koyduklar1 iki hastaya tedavide levodopa uygula-
miglar ve oldukga iyi yanit aldiklarini bildirmisler-
dir.Bizde hastamiza ilk 10 giin boyunca L-Dopa
tedavisi uyguladik, ancak hastamizin klinik tablo-
sunda bir gerileme saglanamadi.

Botulinum toksini distonilerde %70 olguda
basar1 saglayan yeni ve Onemli bir uygulamadir
(10,16). Machada ve ark (17) bleferospazmi,
bilateral hemifasiyal spazmi ve oromandibuler
distonisi olan 70 yasindaki bir hastaya 4 kez botu-
linum toksini uygulamislar ve tedaviye iyi yanit
aldiklarin1  bildirmislerdir.  Hastamiza  oro-
mandibular, tortikollis, bleferospazm gibi fokal
distoniler i¢in aktive olan ilgili kaslara ti¢ veya dort
degisik noktadan toplam 240 {nite botilinum tok-
sini (botox flakon) enjekte edildi.

Intratekal baklofen bir pompa araciligiyla uy-
gulanabilir (10,18). Hastarmza 2lgiin boyunca
baklofen (lioresal) tadavisi uygulandi. Kronik do-
nemde baklofene (lioresal) cevap veremeyecegini
diisiindiiglimiiz i¢in bu tedaviye son verildi.
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Cerahi tedavide bilateral pallidotomi veya
talamotomi olgularin %80’sinde faydali olmustur
(10). Chiang ve ark (19) distonili bir hastaya teda-
vide diazepam, levodopa, haloperidol, baklofen,
dantrolen, fenitonin ve karpamazepin verdiklerini,
tedaviye hicbir yanit almadiklarini, talamatomi
uygulandiktan sonra hastanin sikayetlerinde belir-
gin iyilesme oldugunu ve el destegi ile yiiriimeye
basladigini bildirmislerdir Hastamizin genel duru-
munun ileri derecede bozuk olmasi nedeniyle cer-
rahi tedavi uygun goriilmedi.

Yapilan aragtirmalarda fizik tedaviden fayda-
lanan hastalarin oldugu bildirilmistir (4,9,10,18).
Hastamizin yattig1 siire boyunca aktif/pasif ekzer-
sizler fizyoterapist esliginde yapildi. Biitiin yapilan
bu tedaviler klinik tablonun gerilemesinde fazla bir
katkis1 olmamakla beraber sadece semptomlarda
bir hafifleme sagladi.

Biz bu hastay1 primer jeneralize distoni olarak
kabul ettik. Ayiric1 tanida bu yas grubunda goriile-
bilecek olan Wilson hastalig1 diger klinik belirtile-
rin bulunmamasi ve labaratuar bulgular ile dislan-
di1. Hastanin ileri evrede olmasi, ileri derecede kilo
kayb1 ve sistemik problemleri nedeni ile kaybedil-
digini diislinliyoruz.

Biz bu hastay1 ge¢ evre ve yogun bakima ihti-
ya¢ hisseden bir distoni olgusu olarak yayinlamay1
uygun bulduk.
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