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Konjenital Miyotonik Distrofi Olgusu
A Case with Congenital Myotonic Dystrophy

OZET Konjenital miyotonik distrofi, yenidogan déneminde bulgu verebilen kalitsal kas hastalikla-
rindan biridir. Hastaligin temel bulgular: hipotoni, fasyal dipleji, solunum sikintisi, beslenme giigliigii
ve artrogripozistir. Serum kreatinin kinaz diizeyi normal sinirlarda olup, kas biyopsisi bulgular: has-
talarin sadece bir kisminda ipucu verebilir. Yenidogan hasta tizerinde yapilacak olan elektromiyo-
grafi ile her zaman olmasa da desarjlar yenidogan déneminde bazi olgularda gosterilebilmektedir.
Maternal kalitilan hastalikta annede hastaliga 6zgiil klinik ve laboratuvar bulgular gelismektedir. Bu
¢aligmada, dogumdan sonra agir hipotoniye bagli komplikasyonlarla bulgu veren, annenin tetkik
edilmesi yolu ile konjenital miyotonik distrofi tanisi konan yenidogan bir olgu sunulmustur. Hipo-
tonik bebeklerin ayirici tanisimi yapmada annenin ve kardeslerin tetkik edilmesi tan1 agisindan
6nemli bir yol gostericidir.

Anahtar Kelimeler: Kas hipotonisi; miyotonik distrofi

ABSTRACT Congenital myotonic dystrophy is one of the hereditary muscle diseases which pres-
ent symptoms in neonatal period. The main symptoms of disease are hypotonia, facial diplegia, res-
piratory distress, feeding difficulties and arthrogryrposis. Serum creatinin kinase level is in normal
range and muscle biopsy seldom shows dystrophy findings. Electromyography of the newborn pa-
tient is helpful detecting the discharge for just some cases. As having maternal inheritance, the dis-
ease has specific clinical and laboratory findings relating to mother. The infant who had symptoms
of severe hypotonia and diagnosed by evaluation of her mother is presented in this report. Mater-
nal and siblings evaluation is important in the differential diagnosis of the hypotonic infant.

Key Words: Muscle hypotonia; myotonic dystrophy
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onjenital miyotonik distrofi (KMD), agir hipotoni ile seyreden kas

hastaliklarindan biridir.! Erigkinlerde hastalik iki farkli formda kar-

simiza ¢ikmaktadir. Daha agir ve erken bulgularla ortaya ¢ikan Tip
1 ve daha hafif seyirli Tip 2 miyotonik distrofi (MD). KMD, Tip 1 MD’nin
dogumdan kisa siire sonra belirti veren ve 3500 canli dogumda 1 siklikla
goriilen formudur.? Yaygin kas tutulumuna bagh olarak beslenme ve solu-
num sikintisi, fasiyal dipleji ve distal ekstremitelerde daha belirgin olan art-
rogripozis sik goriillen bulgulardir® Maternal kalitilan hastaliga tanm
koymada annede tipik yiiz bulgularinin goriilmesi, ekstremitelerin dista-
linde daha belirgin olan miyotonik hareketlerin izlenmesi ve elektromiyo-
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grafik (EMG) olarak miyotonik desarjlarin gézlen-
mesi 6nemlidir. Bu ¢calismada, annenin klinik bul-
gular1 araciligiyla KMD tanisi konan hipotonik bir
yenidogan, ailenin bilgilendirilmis oluru alindik-
tan sonra sunulmustur.

IOLGU SUNUMU

Sezaryen ile 32. gebelik haftasinda 2330 g olarak, 31
yasindaki annenin ikinci gebeliginden dogan kiz
hasta, dogumdan hemen sonra solunum sikintisinin
olmasi iizerine entiibe edilerek yenidogan yogun
bakim {initesinde izleme alindi. Annenin gebeli-
ginde fetal hareketlerde azalma ve polihidramniyoz
disinda bir sikint1 gozlenmedigi, akraba evliligi bu-
lunmayan ailenin ilk erkek ¢ocugunun sag ve sag-
liklr oldugu 6grenildi. Dogduktan hemen sonra
yapilan fizik muayenesinde makrosefalinin (bag
cevresi: 36 cm), yaygin ve agir hipotoninin oldugu
ve reflekslerin azalmig oldugu belirlendi (Resim 1).
Aile hikayesi tekrar sorgulandiginda benzer sika-
yetleri olan bagka bireyin olmadig1 6grenildi. Kli-
nik izleminde hidrosefali gelisen hastaya (bas
cevresi: 44,5 cm) 73 giinlitk iken ventrikiiloperito-
neal (V-P) sant takild. izlemi boyunca iki kez pno-
moni atagl geciren ve buna yonelik antibiyotik
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tedavisi alan hastaya gastroozefageal refliiye yone-
lik ila¢ tedavisi bagladiktan sonra pnémoni tekrar-
lamadi. Hipotonisite nedeni ile incelenen kreatin
fosfokinaz (CPK) testi 97 IU/L olarak sonuglandi.
Akciger grafisinde kilcik kosta goriiniimii ve sag di-
yafram evantrasyonu saptanan hastada KMD tani-
sindan siiphe edilmesi {izerine anne muayene edildi
(Resim 2). Annenin donuk giiliimsemesi ve sarkik
bir yiiz yapisinin oldugu fark edildi (Resim 3). Elle-
rini ve gozlerini kapayip agma hareketleri ardi sira
yaptirildiginda agma islemi sirasinda tutukluk ol-
dugu gozlemlendi. Norolojik muayenesinde siipheli
bulgular1 olmasi iizerine anneden ndroloji konsiil-
tasyonu, EMG ve ekokardiyografi (EKG) tetkiki is-
tendi. Norolojik muayenesinde iist ekstremitelerde
belirgin miyotonik kasilmalar1 gézlenen annenin
EMG’sinde tiim ekstremitelerde miyotonik desarj-
lar saptandi. Annenin ve hastamizin EKG incele-
meleri normal olarak sonuglandi. Hastamiza yapilan
g6z muayenesinde bilateral kornea bulaniklig: sap-
tandi ve hastalikta beklenen katarakta yonelik ola-
rak siipheli bulgularin saptanmasi iizerine ekstiibe
oldugu donemde mikroskop altinda inceleme ya-
pilmasi planlandi. Kirk sekiz giinliik iken, ilk defa
ekstiibe edilerek n-SIMV modunda izlenmeye bas-

RESIM 1: Hastanin tipik yiiz gorinimu.
(Renkli hali icin Bkz. http:/pediatri.turkiyeklinikleri.com/)
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RESIM 2: Hastanin akcier grafisi bulgular.
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RESIM 3: Olgunun annesinin yiiz gorintimi.
(Renkli hali icin Bkz. http:/pediatri.turkiyeklinikleri.com/)

lands, klinik izleminde aralikli entiibasyon ihtiyaci
oldu. Seksen alt1 giinliikten itibaren nazal kantil ile
izlenen hasta, 94 giinliik iken sag diyafram evan-
trasyonunun da katkida bulundugu solunum sikin-
tis1 nedeni ile ¢ocuk cerrahisi boliimiine pilikasyon
agisindan degerlendirilmek {izere konsiilte edildi.
Postoperatif evantrasyonun tekrarlama riskinin
yiiksek olmasindan dolay1 hastada 6n planda yutma
disfonksiyonuna sekonder solunum sikintisi gelis-
tiginin diistiniilmesi nedeni ile 6énce 112 giinliik
iken gastrostomi acildi, daha sonra sikdyetlerinde
gerileme olmadig takdirde hastanin pilikasyon agi-
sindan tekrar degerlendirilmesi planlandi. Gastros-
tomi acildiktan sonra tedrici olarak beslenmesi
arttirilan hasta 126 giinliik iken ventilator iliskili
pnoémoni nedeni ile kaybedildi.

TARTISMA

KMD, yenidogan déneminde ciddi hipotoni ile
bulgu veren kas hastaliklarindan biridir." Ciddi tu-
tulum oldugu zaman, gebelik doneminde hastami-
zin dogumunda oldugu gibi fetal hareketlerde
azalma, prematiire dogum ve polihidramniyoz so-
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runlar1 beklenmektedir.®* Klinik, dogumdan sonra
siklikla birkag saat veya birkag giin i¢inde ortaya
¢ikmaktadir.® Yenidogan donemindeki hastalarda,
bizim hastamizda da gozlendigi gibi yaygin kas tu-
tulumuna bagh tist dudakta ¢adir seklinde gorii-
niimle karakterize fasyal dipleji, solunum ve
beslenme sorunlarina rastlanmaktadir (Resim 1).'°
Akciger grafisinde beklenen bulgular olan kilgik
kosta goriintimii ve sag diyafram elevasyonu hasta-
muzin grafilerinde de saptanmigtir (Resim 2).>¢Kli-
nik seyir hastaligin ciddiyetine gore degismekte,
%20’lerde olan 6lim orani ciddi etkilenmede
%40’lara kadar cikmaktadir.3” Hastalarin 1/3inde
30 giinden uzun siiren mekanik ventilasyon ihti-
yaci gozlenmektedir. Mekanik ventilatorden kur-
tarilan hastalarin ¢ogu ise aspirasyona bagh
kaybedilmektedir. Hastamiz 48 gtinliik iken ilk
defa ekstiibe edildi, bundan sonraki izlemlerinde
aralikl: entiibasyon ihtiyaci oldu ve 126 giinliik
iken ventilator iligkili pndmoni tanist ile kaybedildi.
Yas ilerledikce, hastalikta baslangi¢ta yaygin olan
kas tutulumu ekstremitelerin distaline kaymakta ve
pitozis gozlenmektedir. Kalp kas: tutulumu yenido-
gan doneminden itibaren olabilmektedir, ancak
hastamizin ve annesinin EKG incelemeleri normal
olarak rapor edilmigtir.® Hastalikta beklenen g6z tu-
tulumu olan katarakta yonelik siipheli muayene
bulgular1 olmas: iizerine ekstiibe oldugu zaman goz
doktoru tarafindan mikroskop altinda inceleme
planlanmis, ancak hastanin klinik durumu uygun
olmadi81 i¢in bu muayene yapilamamigtir.>$° KMD
tanisi alan olgularin ¢ogunda kraniyal ultrasono-
grafi (USG) incelemesinde ilerleyici olmayan ven-
trikiiler dilatasyon gozlenmekte ve bu ventrikiiler
dilatasyondan bagimsiz olarak makrosefali beklen-
mektedir.>” T2 agirhikh kraniyal manyetik rezonans
goriintiileme (MRG) de anormal miyelinizasyonu
isaret eden periventrikiiler I6komalazi veya baz1 ol-
gularda kiigiik korpus kallozum goriilebilir.>” Mak-
rosefali saptanan hastamizin kraniyal USG
incelemesinde sag ve sol lateral ventrikiil indeks-
leri 60 mm olarak belirlendi (Resim 1). Cekilmesi
planlanan kraniyal MRG, hastanin klinigi bagka
hastaneye nakil i¢in uygun olmadigindan gercek-
lestirilemedi. izleminde nobetleri olan ve hidrose-
fali gelisen hastaya 73 giinliik iken V-P sant takild.
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Hemen daima anneden gegen ve otozomal do-
minant kalitilan hastalikta 19q13.3 kromozomun-
daki miyotonik distrofi protein kinaz geninde CTG
triniikleotid tekrarlar1 patolojiden sorumlu tutul-
mugtur.*>” Bu triniikleotid tekrarlarinin sayis art-
tikca hastalik daha erken ortaya ¢ikmakta ve daha
agir seyretmektedir.? Son veriler, hastalikta mater-
nal gecise gore daha hafif klinige neden olan pa-
ternal gecisin de olabildigini gostermektedir.?
Hastalikta somatik mozaizim gozlendigi i¢in kan
veya koriyon villus 6rneklemesinde DNA’daki tri-
niikleotid tekrarlarinin sayisini belirlemek hastali-
gin ciddiyetini 6ngérmede yetersiz kalmaktadar.?
Hastamizin annesinden gonderilen standart kro-
mozom analizinde herhangi bir kromozom anoma-
lisine rastlanmadi. Hastaligin kalitimsal 6zellikleri
itibariyle tan1 alan olgularin ailelerine genetik da-
nigma verilmesi 6nem arz etmektedir.* Genotip-fe-
notip arasindaki iligkinin cesitliligi nedeni ile
hastaligin klinik seyrini 6nceden 6ngormek veya
dogum kararini vermek kolay olmamaktadir.*

KONJENITAL MIYOTONIK DISTROFi OLGUSU

Kas biyopsisi ile hastaliga 6zgii histolojik bul-
gular her zaman olmamakla birlikte kas distrofisine
ait ipuglar elde edilebilir.® Kas patolojisinde eris-
kinlerden farkl olarak, olgunlasmada duraklama-
nin izlerine rastlanir. Bu hastalikta biiyiik niikleus
iceren kii¢lik yuvarlak kas lifleri ve seyrek miyo-
fibriller gézlenir. CPK diizeyi ¢ogunlukla normal-
dir.3> Miyotonik degarjlarin yenidogan déneminde
saptanmasi kolay olmadig1 i¢cin EMG incelemesinin
anneye yapilmas: 6nem tagimaktadir.’ Olgumuzun
annesinin muayenesinde tipik yiiz gérinimi ve
distal ekstremitelerde belirgin miyotonik kasilma-
larin gozlenmesi iizerine istenen EMG inceleme-
sinde miyotonik desarjlarin saptanmas: ile
hastamiza yenidogan déneminde miyotonik dis-
trofi tanis1 konulmustur. Bu da KMD tanis1 koy-
mada yenidoganin tek basina tetkik edilmesinin
yeterli olmadigini, annenin tetkik edilmesinin tani
koymada ¢ok 6nemli bir ara¢ oldugunu gostermek-
tedir. Tani1 alan olgularin ailelerine mutlaka gene-
tik danigmaverilmelidir.
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