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Çocukluk Çağı Hareket Bozukluklarına
Yaklaşım

ÖÖZZEETT  İstem siz ha re ket ler ge nel lik le ba zal gang li on lar ve bağ lan tı la rın da ki anor mal lik ler le iliş ki li dir. Fark lı nö -
ro lo jik has ta lık lar da or ta ya çı ka bi lir. Ge ne tik, po zi tif ai le öy kü sü, et nik kö ken, te tik le yi ci fak tör ler, spe si fik kli -
nik tab lo ve te da vi ye ya nıt ta nı da önem li dir. İstem siz ha re ket le rin ayı rı cı ta nı sı ön ce lik le epi lep tik ha re ket ler le
ya pıl ma lı dır. Ko re dü zen siz, hız lı, kon trol süz, tek rar la yı cı, is tem siz ha re ket ler dir. Sık lık la, giz le mek için is tem li
bir ha re ke te da hil edi lir. Syden ham ko re si ro ma tiz mal ate şin nö ro lo jik be lir ti si olup, lu pus iliş ki li ko re ile ayı rı -
mı güç tür. Ate toz ba zen ko re ile be ra ber dir (ko re-ate toz). Bal lis mus, ko re nin fark lı bir for mu ola rak dü şü nül -
müş tür. Ço cuk luk ça ğı ko re a te toz/bal lis mus ne den le ri ara sın da; Be nign he re di ter ko re, en fek si yöz, vas kü ler,
me ta bo lik/de je ne ra tif ve pa rok sis mal has ta lık lar, ilaç lar, tü mör ler ve psi ko je nik fak tör ler bu lu nur. Atak si le rin
ayı rı cı ta nı sın da or ta ya çı kı şı ve sey ri, eş lik eden nö ro lo jik semp tom ve bul gu lar ile ai le öy kü sü önem li yer tu tar.
Pos te ri or fos sa lez yon lar, he re di ter kro nik prog re sif atak si, sen so ri al atak si, re kür rens atak si, vi ta min E ya nıt lı
atak si ve la bi rent has ta lık la rı, spi no se re bel lar dej ne ras yon lar, Fri ed rich atak si si ve atak si-te len ji ek ta zi ayı rı cı ta -
nı da yer alır. Dis to ni le rin ma jör ne den le ri ara sın da pe ri na tal as fik si, kern ik te rus, pri mer je ne ra li ze dis to ni, ilaç -
lar, Wil son has ta lı ğı, Hal ler vor den-Spatz has ta lı ğı, do pa ya nıt lı dis to ni ve di ğer ge ne tik mu tas yon lar sa yı la bi lir.
Pri mer je ne ra li ze dis to ni bir grup ge ne tik has ta lık ne de ni i le or ta ya çı ka bi lir. Dis to ni; fo kal, seg men tal, mul ti fo -
kal, he mi dis to ni ve ya je ne ra li ze ola bi lir. Gil les de la To u ret te sen dro mu mo tor ve vo kal tik ler le ka rak te ri ze nö -
rop si ki yat rik bir has ta lık tır. Et ki le nen bi rey ler sık lık la dik kat ek sik li ği/hi pe rak ti vi te sen dro mu ve ob se sif
kom pül sif bo zuk luk gi bi semp tom lar gös te rir. Miyoklonus, kas ve ya kas grup la rı nın şok ben ze ri ka sıl ma sı dır. Je -
ne ra li ze, esan si yel, fo kal ola bi le ce ği gi bi, prog re sif miyok lo nik en se fa lo pa ti, sta tik miyok lo nik en se fa lo pa ti ve ya
miyok lo nik epi lep si nin bir kom po nen ti ola rak olu şa bi lir.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Ço cuk luk ça ğı, ha re ket bo zuk luk la rı

AABBSS  TTRRAACCTT  In vo lun tery mo ve ments are ge ne rally as so ci a ted with ab nor ma li ti es of the ba sal gang li a and the ir con-
nec ti ons. They oc cur in dif fe rent ne u ro lo gi cal di sor ders. The ro le of ge ne tic fac tors, po si ti ve fa mily his tory, eth-
nic ori gin, trig ge ring fac tors, spe ci fic cli ni cal pic tu re and res pon se to tre at ment are im por tant in di ag no sis.
Dif fe ren ti al di ag no sis of epi lepsy sho uld be ma de. Cho re a is an ir re gu lar, ra pid, un con trol led, re pe ti ti ve in vo -
lun tery mo ve ment. That is of ten inc lu ded in to a vo lun tery mo ve ment to hi de it. Syden ham cho re a is ne u ro lo gi -
cal sign of rhe u ma tic fe ver. Ho we ver, dis tinc ti on of Syden ham and lu pus cho re a is dif fi cult. At he to sis is so me ti mes
se en with cho re a (cho re a-at he to sis). Bal lis mus is con si de red as anot her form of cho re a. In fec ti o us, vas cu lar, me -
ta bo lic/de ge ne ra ti ve and pa ro xis mal di se a ses, be nign he re di tary cho re a, drugs, tu mors and psycho ge nic fac tors are
et hi o lo gic ca u ses of child ho od’s cho re a/bal lis mus. Ap pe a ran ce, prog no sis, ac com pan ying ne u ro lo gi cal symp-
tom/signs and fa mily his tory are im por tant in dif fe ren ti al di ag no sis of ata xi a. Pos te ri or fos sa le si ons, he re di tary
chro nic prog re si ve ata xi a, sen so ri al ata xi a, re cur rent ata xi a, vi ta min E res pon si ve ata xi a and lab yrint hi ne di se a -
ses, spi no ce re bel lar de ge ne ra ti ons, Fri ed re ich’s ata xi a and ata xi-te len gi ec ta si a are in di fe ren ti al di ag no sis. Ma jor
ca u ses of dysto ni a inc lu de; pe ri na tal asp hi xi a, kern ic te rus, ge ne ra li zed pri mary dysto ni a, drugs, Wil son di se a se
and Hal ler var den-Spatz di se a se and ot her ge ne tic mu ta ti ons. Pri mary ge ne ra li zed dysto ni a may be du o to a gro -
up of ge ne tic di se a se. Dysto ni a may be fo cal, seg men tal, mul ti fo cal, he midy sto ni a or ge ne ra li zed. Gil les de la To -
u ret te syndro me is a ne u ropsy chi at ric di sor der cha rac te ri zed by both vo cal and mo tor tics. Af fec ted in di vi du als
of ten disp lay symptoms of at ten ti on de fi cit hype rac ti vity di sor der and ob ses si ve-com pul si ve di sor der. Myoc lo nus
is the con trac ti on of musc le or musc le gro ups. As well as it may be ge ne ra li zed, es sen ti al or fo cal, it may al so oc -
cur as a com po nent of prog re si ve myoc lo nic epi lepsy. 

KKeeyy  WWoorrddss::  Child ho od, mo ve ment di sor ders
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stem siz ha re ket ler, ge nel lik le ba zal gang li on lar
ve bağ lan tı la rın da ki anor mal lik ler le iliş ki li dir.
Fark lı nö ro lo jik has ta lık lar da or ta ya çı ka bi lir.1,2 

Ha re ket bo zuk luk la rı nın ba zı or tak özel lik le -
ri, ge ne tik fak tör le rin ön plan da de ğer len di ril me -
si ne se bep ol muş tur. Bun lar: 

1) Er ken baş lan gıç, 

2) Po zi tif ai le öy kü sü, 

3) Spe si fik kli nik tab lo (di ur nal de ği şim gös te -
ren ve eg zer siz son ra sı kö tü le şen dis to ni nin do pa
ya nıt lı dis to ni yi des tek le me si gi bi), 

4) Spe si fik et nik alt ya pı (Por te kiz li has ta lar da
SCA3 ve As ke na zi Ya hu di le rin de DYT1 dis to ni le -
ri nin sık gö rül me si gi bi) dır.3 

Anor mal ha re ket ler pa rok sis mal ve ya ara lık lı -
dır. Bir ço ğu stres, yor gun luk, ha re ket ve ya pos tür le
te tik le ne bi lir. Spe si fik te tik le yi ci ler ta nı da yar dım cı
ola bi lir; nö ro lep tik alı mı nın akut dis to nik re ak si yon,
tar dif dis ki ne zi, par kin so nizm ve ya aka ti zi yap ma sı
ta nı da yar dım cı dır. Te da vi ye ya nıt da ta nı yı des tek -
le yi ci ola bi lir. Ör ne ğin; al ko le yanıt, esan si yel tre-
mor ve miyoklonus-dis to ni için pa tog no mo nik  iken,
le vo do pa ya ya nıt Par kin son has ta lı ğı ve ya do pa ya-
nıt lı dis to ni ta nı sı nı des tek le mek te dir.3

İstem siz ha re ket le rin ayı rı cı ta nı sı ön ce lik le
epi lep tik ha re ket ler le ya pıl ma lı dır.  İstem siz ha re -
ket ler ste re o ti pik gö rü nüm de olup, nö bet le re gö re
da ha uzun sü rer. Kas la rı ve ya ek lem le ri ha re ket et-
ti ren dü şük amp li tüd lü sıç ra yı cı ha re ket ler; fo kal
nö bet, ko re, miyoklonus, tik ve ya he mi fa si yal
spazm da gö rü le bi lir. Bir ve ya bir den faz la eks tre -
mi te yi ha re ket et ti ren yük sek amp li tüd lü sıç ra yı cı
ha re ket ler de nö bet, bal lis mus ya da miyoklonus
şek lin de ola bi lir. Yi ne, ate toz ve dis to ni de göz le -
nen ya vaş yı lan va ri ha re ket ler ve anor mal pos tür
ile rit mik ha re ket ler de tre mor, nö bet ve ya miyok-
lonus kay nak lı ola bi lir. Nok tür nal pa rok sis mal dis-
to ni özel lik le fron tal lob nö bet le ri ile ka rı şa bi lir.
Spi nal miyoklonus dı şın da ki is tem siz ha re ket ler
uy ku da kay bo lur ken, nö bet ler ar ta bi lir.1

KO RE VE ATE TOZ
Ko re dü zen siz, hız lı, kon trol süz, tek rar la yı cı ve is-
tem siz ha re ket ler dir. Ba zal gang li on la rın çık tı nö-
ron la rı nın to nik ak ti vi te le ri nin azal ma sı ve böy le ce

di sin hi be olan ta la mus üze rin den kor ti kal mo tor
alan la rın art mış ak ti vas yo nu ile or ta ya çık tı ğı ka bul
edil mek te dir.2,4 Sık lık la, giz le mek için is tem li bir ha-
re ke te da hil edi lir. Ko re ye ne den olan pek çok du-
rum da hi po to ni de mev cut tur. Syden ham ko re si
ro ma tiz mal ate şin nö ro lo jik be lir ti si dir. An ti nö ro nal
an ti kor lar sub ta la mik-ka u dat nük le us nö ron si top -
laz ma sı na kar şı re ak si yon gös te re rek oto im mün ya -
nıt ge liş ti rir.2,5,6 Syden ham ko re si ile lu pus iliş ki li
ko re ayı rı mı güç tür. Lu pu sun atak si, psi koz ve nö -
bet gi bi di ğer nö ro lo jik özel lik le ri sis te mik semp-
tom lar dan son ra eş lik eder.1 Se be bi bi lin me yen
ko re li bir ço cuk ta an ti fos fo li pid an ti kor lar ba kıl ma -
lı dır.6 Ate toz ba zen ko re ile be ra ber dir. Bu du rum -
da ko re-ate toz ola rak ad lan dı rı lır ve ge nel lik le,
as fik si, kalp has ta lı ğı ve kar di yo pul mo ner ope ras yon
so nu cu gö rü lür. Son yıl lar da ate toz lar dis to ninin bir
for mu ola rak da ka bul edil me ye baş lan mış tır.2,7 Ko -
re-ate toz has ta la rın da Hun ting ton has ta lı ğı ve be-
nign fa mil yal ko re açı sın dan ai le hi kâ ye si
sor gu lan ma lı dır. Men tal yı kım, dav ra nış sal prob lem-
ler, an ti kon vül za na di renç li to nik-klo nik nö bet ler
Hun ting ton has ta lı ğın da be lir gin dir. Bal lis mus, ko-
re nin fark lı bir for mu ola rak dü şü nül müş tür. De rin
hi po ter mi nin oluş tu rul du ğu eks tra kor po re al do la -
şım ve kar di yak ope ras yon son ra sı ge li şen ko re a te -
to id sen dro mun pa to ge ne zi bi lin me mek te dir.4,8,9

Ço cuk luk ça ğı ko re a te toz/bal lis mus ne den le ri ve
öne ri len in ce le me ler Tab lo 1 ve 2’de görülmektedir. 

DİS TO Nİ LER
Ko re ye gö re da ha ya vaş ve uzun sü re li, bü kü cü ve
ge nel de tek rar la yı cı ni te lik te, anor mal pos tür le re
yol açan ha re ket ler le ka rak te ri ze is tem siz ka sıl ma -
lar dır.2,10,11 Dis to ni le rin ma jör ne den le ri ara sın da
pe ri na tal as fik si, kern ik te rus, pri mer je ne ra li ze dis-
to ni, ilaç lar, Wil son has ta lı ğı, Hal ler vor den-Spatz
has ta lı ğı ve di ğer ge ne tik mu tas yon lar sa yı la bi lir.6,11

Dis to ni, glu ta rik asi dü ri gi bi me ta bo lik bir has ta lı -
ğın so nu cu da ola bi lir. 

Pri mer je ne ra li ze dis to ni bir grup ge ne tik has-
ta lık ne de ni i le or ta ya çı ka bi lir (Tab lo 3). Ya kın za-
man da DYT1-15 ara sın da en az 15 fark lı dis to ni ti pi
ta nım lan mış tır.3,11 

Do pa ya nıt lı dis to ni (DYT5) ge nel lik le di ur nal -
dir, uy ku da dü ze lir, ama gün için de be lir gin le şir.1,11

Bu sen dro mu Se ga wa ta nım la mış tır. Ço cuk luk ça ğı
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pri mer dis to ni le ri nin %5-10’unu oluş tu rur. L-Do pa
ile uy gun te da vi edi le bi lir.12 İlaç la in dük len miş dis-
ki ne zi ler; akut dis to nik re ak si yon lar, ko re ve tar dif
dis ki ne zi yi içe rir. Nö ro lep tik kul la nı mı ve ya çe kil -
me siy le ge niş öl çü de iliş ki li dir. Me til fe ni dat kul la -
nı mın da da bu tab lo ta nım lan mış tır.13 Fe ni to in ve
kar ba ma ze pi nin te ra pö tik doz la rı ço cuk lar da na di -
ren prog re sif dis to ni ye yol açar. Ço cuk lar ha lo pe ri -
dol ve fe no ti ya zin ilk doz la rı nı iz le yen
idi yo sen kra tik re ak si yon lar gös te re bi lir. Me tok lop -
ra mid akut ve tar dif dis to ni oluş tu ra bi lir.1,11

Ço cuk luk ça ğın da hız lı-prog re sif eks tra pi ra -
mi dal sen drom ayı rı cı ta nı sın da ba zı du rum lar göz
önü ne alın ma lı dır: Wil son has ta lı ğı, Hal ler vor -

den-Spatz has ta lı ğı, Hun ting ton has ta lı ğı ju ve nil
for mu, ju ve nil nö ro nal se ro id li po fus i noz, er ken
baş lan gıç lı Mac ha do Jo seph has ta lı ğı, nö ro a kan to -
si toz, de po has ta lık la rı ve do pa ya nıt lı dis to ni ilk
dü şü nül me si ge re ken tab lo lar dır. Da ha na dir du-
rum lar ise Le igh’s has ta lı ğı, La fo ra body has ta lı ğı
ve den ta to rub ro pal li do lu si an at ro fi dir.11,14

Hal ler vor den-spatz has ta lı ğı, de mans ve prog re -
sif eks tra pi ra mi dal dis fonk si yon ile ka rak te ri ze, na dir
gö rü len bir has ta lık tır. Baş lan gıç sık lık la geç ço cuk -
luk ve ya er ken ado le san dö ne min de dir. Has ta lık, fa-
mi li yal ya da spo ra dik tir. Fa mi li yal ol du ğun da 20p13
ge nin de pa to te nat ki naz (PANK2) mu tas yo nu ta nım-
lan mış olup, re se sif ola rak ge çiş gös te rir.14

Be nign he re di ter ko re

İmmü no lo jik: SLE, an ti fos fo li pid an ti kor sen dro mu, He noch Schön le in pur pu ra sı, MS, Beh çet has ta lı ğı, PAN.

Enfek si yöz/pos ten fek si yöz: Syden ham ko re, SSPE, en se fa lit, tok sop laz moz, si fi liz, dif te ri, ti fo id. 

Vas kü ler: Kar di yak cer ra hi son ra sı ko re, in me son ra sı ko re, mo ya mo ya has ta lı ğı, se reb ral pal si.

Nö ro me ta bo lik/de je ne ra tif: Ju ve nil Hun ting ton has ta lı ğı,  nö ro a kan to si toz, pro pi yo nik asi de mi, Wil son has ta lı ğı, Hal ler vor den-Spatz sen dro mu, 

Lesch-Nyhan has ta lı ğı, glu ta rik asi de mi, pi rü vat de kar bok si laz ye ter siz li ği, GM2 gang li o si doz, fe nil ke to nü ri, Le igh’s has ta lı ğı.

Me ta bo lik: Hi per ti ro i dizm, ko re gra vi da rum, Ad di son has ta lı ğı, hi po/hi per nat re mi, hi po/hi per kal se mi, hi po/hi perg li se mi, ka ra ci ğer ve böb rek yet mez li ği,

por fi ri, vi ta min B1 ve B12 yet mez li ği.

İlaç lar: Me tok lop ra mid, do pa mi ner jik ler, ko ka in, am fe ta min, fe ni to in, kar ba maze pin, val pro ik asit, eto sük si mid, lit yum, oral kon tra sep tif, izo ni a zid,

tri sik lik an ti dep re san lar, an ti his ta mi nik ler, an ti ko li ner jik ler,  me til fe ni dat.

Pa rok sis mal: Pa rok sis mal dis to nik/ki nez yo je nik ol ma yan ko re a te toz,  pa rok sis mal dis to nik ki nez yo je nik ko re a te toz, tok sin ler, al kol in tok si kas yo nu ve 

çe kil me si, anok si,  kar bon mo nok sit, man ga nez, tal yum, ci va, to lu en.

Tü mör ler

Psi ko je nik

TABLO 1: Çocukluk çağı koreatetoz/ballismus nedenleri.

(SLE: Sistemik lupus eritematozus, MS: Multipl skleroz,  PAN: Periarteritis nodosa, SSPE: Subakut sklerozan panensefalit)

• Tam kan sayımı, periferik yayma, trombosit sayımı, eritrosit sedimantasyon hızı

• Beyin MRG

• Protrombin zamanı, parsiyel tromboplastin zamanı

• Antinükleer antikor titresi, lupus antikoagülanı, antifosfolipid antikor düzeyi

• Antistreptolizin O titresi, boğaz kültürü

• Serum bakır, serüloplazmin, 24 saatlik idrar bakırı, Kayser-Fleisher halkası için göz muayenesi

• Serum elektrolitleri, glukoz, kalsiyum, magnezyum,  ürik asit, laktat, amonyak, karaciğer fonksiyon testleri, üriner organik asitler

• Huntington hastalığı için genetik testler

• Tiroid fonsiyon testleri 

• Beyin florodeoksiglukoz PET

• Beyin tek-foton emisyon BT

TABLO 2: Çocukluk çağı koreatetoz/ballismusta önerilen incelemeler.
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Wil son has ta lı ğı, ba kır me ta bo liz ma sı nın oto-
zo mal re se sif bir bo zuk lu ğu olup, ba kır ade no zin -
tri fos fa taz ta şı yı cı sın da (ATP7B) bir de fekt ile
ka rak te ri ze dir.11 

Ba kı rın be yin de, ka ra ci ğer de ve ba zal gang li -
on lar da bi rik ti ği he pa to len ti kü ler de je ne ras yon tab-
lo sun da semp tom lar, bi ri kim böl ge si ne bağ lı ola rak
dis to ni, tre mor, bra di ki ne zi ve di zar tri gi bi kar di nal
be lir ti ler şek lin de dir. He mi pa re zi, en se fa lo pa ti ve di -
ğer kor ti kal bul gu la rın ol du ğu ço cuk lar da ola sı Wil-
son has ta lı ğı ta nı sı de ğer len di rilme li dir.15,16

Dis ki ne zi le rin epi zo dik özel lik gös ter di ği pa-
rok sis mal dis to ni ler; ki ne si je nik, non ki ne si je nik,
eg zer siz le uya rı lan dis to ni, nok tür nal dis to ni ve be-
nign pa rok sis mal dis to ni şek lin de gö rü le bi lir.17,18

Nö bet bo zuk lu ğu na ben zer lik gös te re bi lir, ama ti -
pik ola rak elektroensefalopati (EEG) nor mal dir.17

Ço cuk luk ça ğı dis to ni si nin kli nik ve eti yo lo jik
sı nıf la ma sı Tab lo 4, 5’te görülmektedir.   

TİK BO ZUK LUK LA RI
Te mel de tek rar la yı cı ve stere o ti pik ni te lik te olan,
is tem siz ol mak la be ra ber di ğer hi per ki ne tik bo zuk -
luk la ra gö re çok da ha be lir gin oran da bas tı rı la bi len
ve hat ta is tem le da vet edi le bi len ba sit ve ya komp -
leks ha re ket ler dir.20 Hun ting ton has ta lı ğı, nö ro a -
kan to si to zis gi bi se kon der tik ne den le ri ya nın da en

sık pri mer tik bo zuk lu ğu ne de ni olan Gil les de la
To u ret te sen dro munda olduğu gibi mo tor ve vo kal
tik ler le ka rak te ri ze nö rop si ki yat rik bir has ta lık tır.
Et ki le nen bi rey ler sık lık la dik kat ek sik li ği/hi pe rak -
ti vi te sen dro mu ve ob se sif kom pül sif bo zuk luk gi bi
semp tom lar gös te rir.19-21 Tik le rin stres le ar tıp, bel li
iş le re kon san tre olun du ğun da azal ma sı ti pik tir.21

Tik ler ço cuk luk ta baş lar, pu ber te ön ce si dö nem de
mak si mum şid de te ula şır ve erişkin dö nem de ise
şid det te ve fre kan sın da azal ma olu şur.22 

MİYOKLONUS
Kas ve ya kas grup la rı nın şok ben ze ri ka sıl ma sı dır.
Elek tro lit ler, re nal-he pa tik anor mal lik ler ve ar te ri -
yel kan ga zı in ce len me si ni içe ren bi yo kim ya sal test-
ler; an ti kor pa ne li (çö li yak has ta lı ğı, pa ra ne op las tik
sen drom ve stiff-man sen dro mu için an ti-GAD araş-
tı rıl ma sı); se reb ro vas kü ler, ne op las tik, spi nal ve
prop ri os pi nal gi bi fo kal miyoklonusun göz len di ği fo -
kal lez yon lu has ta lar da nö ro de je ne ra tif has ta lık araş-
tı rıl ma sı için nö ro gö rün tü le me; EEG; duy sal
uya rıl mış po tan si yel ler (SEP); den ta to rub ral pal lo -
du liz yal at ro fi ve mi to kon dri al has ta lık lar için ge ne-
tik test ler; cilt bi yop si si (nö ro nal se ro id li po fu si noz),
ak si ler cilt bi yop si si (la fo ra ci sim has ta lı ğı ve Uni-
ver richt-Lund borg has ta lı ğı), kas bi yop si si (la fo ra ci -
sim has ta lı ğı, mi to kon dri yal has ta lık lar), kan ve id rar
öl çüm le ri, pri mer ma lig ni te için ka rın to raks bi lgi -

İşaret Distoni Tipi Kalıtımı Gen Lokus Gen Omim No

DYT1 Erken jeneralize torsion distoni (TD) Otozomal dominant 9q DYT1’de GAG kaybı 128100

DYT2 Otozomal resesif TD Otozomal resesif Bilinmiyor Bilinmiyor 224500

DYT3 X-bağımlı distoni parkinsonizm x-kromozomal resesif Xq DYT3’de hastalığa özgü üç değişim 314250

DYT4 Non-DYT1 TD; fısıltılı disfoni Otozomal dominant Bilinmiyor Bilinmiyor 128401

DYT5 Dopa yanıtlı distoni; Segawa sendromu Otozomal dominant 14q GTP-siklohidroksilaz 128230

Otozomal resesif 11p Tirozin hidroksilaz

DYT6 Miks tipte adolesan TD Otozomal dominant 8p Bilinmiyor 602629

DYT7 Erişkin fokal TD Otozomal dominant 18p Bilinmiyor 602124

DYT8 Paroksismal nonkinezijenik diskinezi Otozomal dominant 2q Myofibrilojenik regülatör 118800

DYT9 Epizodik ataksili paroksismal koreatetoz ve spastisite Otozomal dominant 1p Bilinmiyor 601042

DYT10 Paroksismal kinezijenik koreatetoz Otozomal dominant 16p-q Bilinmiyor 128200

DYT11 Miyoklonus-distoni Otozomal dominant 7q Epsilon sarkoglikan 159900

DYT12 Hızlı oluşan distoni-parkinsonizm Otozomal dominant 19q Na/K ATPaz alfa 3 128235

DYT13 Multifokal/segmental distoni Otozomal dominant 1p Bilinmiyor 607671

DYT14 Dopa yanıtlı distoni Otozomal dominant 14q Bilinmiyor 607195

DYT15 Miyoklonus-distoni Otozomal dominat 18p Bilinmiyor 607488

TABLO 3: Distonilerden genetik sınıflama.
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sa yar lı to mog ra fi si (BT), tüm vü cut po zit ron emis-
yon to mog ra fi si (PET); vas kü lit ve nö ro de je ne ra tif
has ta lık lar da be yin bi yop si si ayı rı cı ta nı için ge rek -
li dir.23 Op sok lo nus-miyoklonus sen dro mu ve ya dan-
se den göz sen d- ro mu nö rob las to ma ya eş lik eden bir
pa ra ne op las tik sen drom dur.24 

Miyoklonus sı nıf lan dı rıl ma sı ve ne den le ri
Tab lo 6, 7’de görülmektedir.

TRE MOR
Tremor, resiprokal innerve antagonist kaslar tara-
fından oluşturulan istemsiz, ritmik ve ossilatuar ha-
reketlerdir.25-28 Frekans ve amplitüde göre değişir.
Fizyolojik-psikolojik faktörler ve ilaçlarla tetikle-
nebilir.29,30 Kategorizasyonda tremorun pozisyon,
postür ve hareketle ortaya çıkması dikkate alınır.31

TABLO 4: Çocukluk çağı distonilerinin klinik sınıflaması.

A. Dağılımına Göre

1. Fokal Göz kapakları (blefarospazm), ağız (oromandibüler distoni), larinks (spazmodik disfoni), boyun 

(spazmodik tortikollis), el (yazıcı krampı)

2. Segmental Kranial, aksiyel, kol-bacaklar

3. Multifokal Bitişik olmayan iki ya da daha fazla vücut kısmının tutulması.

4. Hemidistoni Aynı taraf kol ve bacağın tutulması

5. Jeneralize Her iki bacak artı kalan vücut bölümlerinden bir veya daha fazla kısım

B. Aktivasyon Karakteristiklerine Göre

1. Göreve özgü Sadece bir bölgede belirli görevler esnasında (yazıcı krampı)

2. Eylem Sadece etkilenen bölgenin hareketi esnasında 

3. Overflow Öteki etkilenmeyen bölge hareketiyle indüklenir

4. Sabit Dinlenme esnasında

5. Paradoksal Konuşma veya öteki istemli hareketlerle gelişen

TABLO 5: Çocukluk çağı distonilerinin etiyolojilerine göre sınıflandırılması.

A- Primer (idiyopatik)

1. Primer torsiyon distonisi (distonia muskulorum deformans)

2. Segmental (servikal kranial) distoni

B- Distoni Artı Sendromları

1. Parkinsonizmli distoni dopa yanıtlı distoni

a. Dopamin agonist yanıtlı distoni

b. Hızlı başlangıçlı distoni-parkinsonizm

C. Sekonder Distoni

1. Konjenital malformasyonlar

2. Travma (fiziksel, elektrik, şok)

3. Perinatal serebral yaralanma (anoksi, kernikterus, travma)

4. İlaçla oluşan (nöroleptikler, levodopa, kokain)

5. Toksik (manganez, siyanür, karbonmonoksit, arı sokmaları)

6. Enfeksiyonlar (ensefalit, HIV, SSPE)

7. Endokrin nedenler ( hipoparatiroidizm)

D. Genetik Geçişli Dejeneratif Bozukluklar

1. Otozomal dominant (juvenil Parkinson hastalığı, Huntington hastalığı)

2. Otozomal resesif (Wilson hastalığı, Hallervorden-Spatz sendromu, nöronal steroid lipofussinoz, gangliosidoz, Lesch-Nyhan sendromu, homosisteinüri)

3. X-bağımlı dominant (Rett sendromu)

4. X-bağımlı resesif (distonia- parkinsonizm)

5. Mitokondriyal (Leigh’s hastalığı, Leber hastalığı)

E. Psikojenik distoni

SSPE: Subakut sklerozan panensefalit.
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Statik tremor çocuklukta nadir olup; dopa yanıtlı
distoni, Wilson hastalığı, juvenil Parkinson, juvenil
Huntington, Hallervorden Spatz, beyin tümörü gibi
hastalıklarda görülebilir.29-32 Postüral tremor ço-
cuklarda stres durumunda, amfetamin, bronkodila-
tatörler ve valproat gibi ilaçların yan etkisi ile
metabolik bozukluklarda görülebilir.33,34 Kinetik
tremor düşük frekansta, hareketle ortaya çıkan se-
rebellum disfonksiyonu veya özellikle dentato-
rubro-talamik yolun fazla kullanımına bağlı olarak
oluşur.29-33 Rubral tremor Wilson hastalığında gö-
rülen kanat çırpma şeklindeki tremordur ve penisi-
lamin tedavisiyle şiddetlenir.35 Esansiyel tremor
sıklıkla üst ekstremite ile başı etkileyen, postüral
veya kinetik özellikte, 4-8 Hz arası frekansta ve en
sık görülen formdur. Primidon, beta-bloker ve ben-

zodiazepinlere yanıt verir. Klinik ve genetik olarak
heterojen olmasına karşın hastaların yarısında oto-
zomal dominant geçiş gösterir.36-38 Familyal esan-
siyel tremorda 3q13 ve 2p 22-25 olmak üzere iki
kromozom mutasyonu tanımlanmıştır.39-41 Esansiyel
tremor ve Parkinson tremorunun ayırımı güçtür
(Tablo 8). Serebellum ve orta beyin lezyonları, per-
iferal nöropati, travma, alkol, konversiyon bozuk-
luğu ve ilaç yan etkisi (beta2-adrenerjik agonistler;
bronkodilatatör ilaçlar, valproik asit, takrolimus,
siklosporin ve steroid) sekonder tremor nedenleri
arasındadır (Tablo 9). Jitterines normal term
yenidoğan bebeklerin yaklaşık %44’ünde görülen,
yaşamın ilk günlerinde yüksek frekanslı, düşük am-
plitüdlü çene ve ekstremiteleri tutan özel bir tremor
şeklidir. Jitterines’in ağlama veya ani hareketle or-

Jeneralize miyoklonus
Esansiyel miyoklonus: Miyoklonus ilerleyici olmayan durumlarda tek veya en önemli nörolojik semptom ve belirtidir.

Progresif miyoklonik  Ensefalopatiler: İlerleyici ensefalopatinin parçası olarak aşikâr miyoklonus varlığında (nöbet olsun olmasın). 

1. Ortaya konan bir metabolik neden (la fora cisim hastalığı, mitokondriyal ensefalopati, siyalidozis, nöronal steroid lipofussinoz)

2. Bilinen metabolik bir neden olmaksızın var olan herediter miyoklonus (ailesel miyoklonik epilepsi (Unverricht-Lundborg hastalığı);

3. Sporadik hastalıklar (SSPE, Creutzfeldt-Jacobs Hastalığı, Alzheimer hastalığı, Parkinsonizme ek olarak oluşan kortikobazal dejenerasyon, 

paraneoplastik vaskülitler ve çöliyak hastalığı gibi durumlar).

4. Metabolik miyoklonus (üremi, hepatik yetmezlik, karbondioksit narkozu)

Statik miyoklonik aensefalopatiler: Serebral daralmaya bağlı bazen akut aşikâr miyoklonusun varlığı durumlarıdır (postanoksik  miyoklonus veya  

Lance-Adam sendromu olarak bilinir.

Miyoklonik epilepsiler: Miyoklonus vardır, ama ana sorun, epilepsi ve ona bağlı durumlardır.

Fokal miyoklonus: miyoklonus bedenin küçük bir parçasında sınırlıdır

1. Spinal miyoklonus

2. Propriospinal miyoklonus

3. Palatal miyoklonus

4. Hemifasiyal spazm

5. Kortikal miyoklonus

6. Epilepsi partialis continua

TABLO 7: Miyoklonus nedenleri.

Klinik Gösteri�ler Klinik Dağılım Nörofizyolojik Köken Etiyoloji

• Spontan başlar • Jeneralize • Kortikal (dev SEP ile sıklıkla ilişkili). • Fizyolojik

Tipik olarak CID veya • Multifokal • Subkortikal (palatal miyoklonus, • Esansiyel

metabolik ensefalopatik ya da • Segmental beyinsapı retiküler miyoklonusu içeren 

normalde görülebilir • Fokal hiperekpleksia ve beyin sapı miyoklonusu).

• Hareket  aktif kas kasılmaları ile • Spinal (tipik olarak fokal spinal kord 

oluşur ve çok güçsüzdür. lezyonları ile ilişkili).

• Refleks ile görsel, işitsel veya • Propriospinal

somatik uyaranlarla oluşur

TABLO 6: Miyoklonus sınıflandırılması.
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Özellikler Parkinson Tremoru Esansiyel Tremor
Tremor İstirahatte, yürürken artar Hareket ve postürle artar

Hareket ve postürle azalır

Frekansı 3-6 Hz. 5-12 Hz.

Dağılım Asimetrik Sıklıkla simetrik

Etkilenen vücut kısımları El ve bacaklar El, kafa ve ses

Yazma Mikrografi Titrek ,düzensiz yazı

Seyir İlerleyici Yavaş ilerleyici

Aile öyküsü %1 %30-50

Diğer nörolojik bulgular Bradikinezi, rijidite, postüral reflekslerin kaybı Yok

Tremoru iyileştirici ajanlar L-dopa,antikolinerjikler Alkol, propranolol, primidon

Cerrahi tedavi Subtalamik nükleus veya internal globus pallidus derin beyin stimülasyonu Talamik derin beyin stimülasyonu 

veya talamotomi

TABLO 8: Parkinson tremoru ile esansiyel tremor ayırımı.

taya çıkması, etkilenen ekstremitenin pozisy-
onunun değiştirilmesi ile sonlanması ve anormal
göz hareketlerinin olmaması ile epileptik nöbetten
ayırt edilebilmesi söz konusudur. Esansiyel palatal
tremor ve spasmus nutans nadir görülen idiyopatik
tremorlardandır.33-39 

Tre mor şikâye tiy le ge len has ta da ru tin bi yo -
kim ya sal ve he ma to lo jik in ce le me, ti ro id fonk si yon

test le ri, ka ra ci ğer fonk si yon test le ri, 24 sa at lik id -
rar da ba kır ve se rum se ru lop laz min de ğer le ri, Wil-
son has ta lı ğı dü şü nü len has ta lar da yar dım cı olur.
Ağır me tal ze hir len me si için ta ra ma ve ya ka te ko -
la min le rin ta yi ni is te ne bi lir. Man ye tik re zo nans ve
BT ba zal gang li on tu tu lu mu ile gi den nö ro me ta bo -
lik has ta lar da ki tre mor un ayı rı cı ta nı sın da önem li
yer tu tar.26

A. Nöromusküler Hastalıklar • Pelizaeus Merzbacher sendromu

• Spinal musküler atrofi • Fenilketonüri

• Guillain-Barré sendromu • Galaktozemi

• Charcot-Marie-Tooth hastalığı • Cockayne sendromu

• Familyal spastik parapareziler • Wilson hastalığı

• Diğer herediter sensorialmotor nöropatiler (Roussy-Lévy sendromu) • Trizinomi Tip 2

• Nieman Pick hastalığı Tip C

• Mitokondriyal hastalıklar (Leigh’s sendromu)

B. Endokrinolojik ve metabolik bozukluklar C. İlaçlar
• Hipertiroidizm • Antiastmatik ilaçlar

• Psödohipoparatiroidizm • Aşırı doz demir alımı

• Porfiri • Risperdal

• Kwashiorkor • Antiepileptikler

• Hipomagnezemi D. Psikojenik
• Hipokalsemi E. Geçici tremor
• Üremi • Neonatal jitterines

• Diabetes mellitus • Ürperme

• Vitamin B12 eksikliği F. Diğer
• Lesch-Nyhan hastalığı • Dopa-yanıtlı distoni

• Glutarik asidüri Tip 1 • İdiyopatik torsiyon distonisi

• L-2 OH glutarik asidüri • Benign ailesel kore

• Hallervorden-Spatz hastalığı • Esansiyel miyoklonus

• Juvenil Huntington hastalığı • Juvenil idiyopatik Parkinsonizm

• Nöronal steroid lipofuksinozis • Geç başlangıçlı distoni

• Olivopontoserebellar atrofi

TABLO 9: Sekonder tremor nedenleri.
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