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OZET
Konrenital muskiiler  distrofiler (KMD) yenidogan

hpoiens nedenlerinden birisidir. Otozomal resessif

wegiplt ofan KMMD, degivik klinik sekillerde airiidiir,
Eno sk cpdriden wsekll Frfuivama ve  (sidenal
KM derdie. Fukuvama KMD 'de mental retavdasyon
ve vamsal  Bevin anormalliflert gpariimekiedi
Oksidental tipre ise sadece Mipotonl, plesielik ve
ehlem bulgwlarr goriilmektedir. Bu makalede literatiir
bitaifers ile Klinik formilary devlenniytir,

Analitar sizeiibler: Konjenital muskider  distiofi,
fipetonl

SUMMARY

Cangenited muscular dvstrophies (CMD) are one of
the canses of hporonin in newharn. CMDs are
inherited s mutosomal  resessive disorders. They
present in various clinfcal manifesiations  Different
clinical farms of this eniity are reviewsd here.
Fukuvama ve Qecidental CMD are the more common
farms  Fukwpama ppe iv associared with severe
mental  retgrdation and  meajor  structural Brain
abnormalitics. Patienis with Qceidenal tope have
only fvpotonia, weakness and joint confraciures,

komenital muskiler distrofi (KMD) terimi ik
kez 1908'de Moward (1) tarafindan yenidogan
devrinde kas gigstizligii ile giden ve kas
bivopsisinde distrofik degisiklikler gisteren bir
hastalik olarak tarf edilmektedir. 1960 yilinda
is¢ Fukuyama ve arkadaslan {2) tarafindan

Japon  gocuklarmda  goriilen ve KMD deki

bulgulara ek olarak santral sinir sisteminde

{555) hasarla giden Fukuyama KMD tipinin

tammlandigr  bilinmektedir. Bununla  birlikie

sonradan Fukuyama  tipinin  Japon  olmayan

cocuklurda da gbrildiga bildirilmistir (1-4).

KMD otozomal resesif gegishi olup olozomal
dominant gegis de rapor edilmistir (2). KMDde

dofumdan  itibaren  hipotoni,  eicsizlilk  ve
= -:Fﬁ'

siklikla vavain kas Kontrakticleri veva eklem
hareketlerinde kisithlik. gorislir, KMD'min en

dneml Geellid olan  hipotoni  dogumda

RKey  words:  Congenital  muscalar  dvsiropi,
fepatania

genellikle ilk dikkati geken bulgu olarak
tammlanir  (3-6). Bu  nedenle  venidogan

dinemindeki diger hipotoni nedenlerinden avirt
edilmesi gerckir, Bu donemde difer baslhiea
hipotoni nedenleri serchral hipotont. spinal kord
patolejileri. spinal muskuler awofi, néromiis-
kitler iletim defekti, mitokonttial ve metabolik
myopatiler olarak bilinmektedir (7)., KMD'ler

ayry gruplar elarak degerlendiriimektedir.

1. Oksidental Tip KMD: KMD nin S55 hasar

olmadan  normal  veva subnormal  weka  le

seyreden tipl olarak tarit edilir (Sekil 1), Bat
filkelerinde  daha sk gorilmckiedic,. Kas
bulgular daha hafif olup hastalik va ilerlemes
va da ¢ok wvavag ilerleme gOsterir. Ciiigsiizlitk
buwlunur ve kontrakiivler gelisebiliy, bu nedenle
motor gelisme gig kalabilie. Proksimal kaslar
daha siddeth  wiulur,  kas

erken wve daha
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lipertrofisy goriilmez. Yz ve bovun kasian

tutulabibir; derin tendon retleksieri (DTR) azahr

veva mic alinmaz, Zaten  kontraktlic oldufe
saman DTR'lerine  bakmak  cok  glic  olur

boomtraktiirier dogunida herhangi bir eklemae

budunabibr. Tortikelis wve talipes ekinovarus

giriilebir. Dogustan  kalga ¢k (DKO)
genellikle ¢k bir bulgy olarak  gdritlebilic

Oksidental tip KMD'I gocukianm %15 kadar

hastahidim  agir formunn gistermekie,  bBoyun
kaslan  giigsitz olmakta bu nedenle de bas
kontrolt  gelisememekiedir (1), Konraktiirler

dogumds  gdrilmer  ancak  kisa  zamanda
gelisebilir, Bu agir form dogumdan itibaren olan
solunum gligligh.  solunum  vetmeshigr  we

exitusia sonlamr,

Laboratuar bulgolary: Serum kreaun  kinar

(CK;  dizeyr  yemidoganda  normal  veva
vitkselmis bulunur, Elektromiyografide (EMG)
myopative benzeven ditsitk amplitiitlii, polifazik
potansiveller goritimektedie. Kas bivopsisinde
fibril gaplarmde farkblik. belirgin fbroas ile

adipoy dokudae artis bulunmaktadie, Fibrillerde

dejenerasyon  ve  rejenerasvon  goriilmekte,
internal nuklewsiar bulunmaktadic, Fibrillerde
delenerasyon  ve  reensrasvon  gdrillmekie

mtermal nukieusiar bulunabilmektedir [Sekil 2)

Bivops: bulgulart  hastali@gn  ags formunu
gasterenlerde daha belirgin olmakuadie (8,97,
Bilgisavarl: beyvin tomoprafisinde 15 anormal
myvelinizasyon, ventrikiillerde dilatasyon. beyaz
cevherde hipodens alanlar gdriilir (Sekil 3

(126,710,

Sekil 1. lukuyama olmavan kenjenital miskitbe:
distrofi, Ekstrémitelerinde gitesiizliik ve kontraktirier
var, Meantal relardasyon vok.

Sckil 2, Fukuvama olmavan komjenital milskiler
distroft kas biyopsisi
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Sekil 3. Fukuyama almayan konjenital muoskiler distrafi bilgisavarll bevin tomografisi

Z. Fukuyama KMD:  Mental retardasvon,

ilerfeviei  kas  giigsiizliigi, ‘hipotoni.  kas

kontraktiirler: ve konviilsivonlarla sevreder,

rukuvamaii bebek tasivan annelerin %25 inin

hamileliinin - spontan  disukle  sonlandig
mildiriimektedir (11), Hipotonik olan bebegin
aglama  ve emmesinde zayithk  olup  xas
siigsiizlitgi proksimalde daha belirgindir, Dirsek
e div eklemlerindeki kontrakiiirler dogumda

olabildif gibi daha sonra da ortaya gikabilir.

kontraktiirler %470 olguda  diginci  ayvda
pelirginlesir.  Tendon  refleksleri  genellikle

alinmuz ve olgulann vansinda gastroknemius

Kasinda  pstidohipertroli bulunur.  Cocuklarda
stkbikla guk agir mental retardasven meveuatur
Mikeosefali hemen her zaman bulunmakta ve
hay asimetrisi de fizik muayenede dikkau ceken
o bulgu eimaktadir. Hastalar hichir zaman
konusmay) Ggrenemez, diffiiz kas aiesiizliigi
nedenivic aleoml

vilrtiivemezler.  Febril  veva

encralize nébetler gorillebilir, Gicsiiziitk ve

atroli ilerleviei olup. Xageksi gelismekte ve

hastalar on yastan dnee kaybedilmekiedir.

Laboratuar bulgulary: Serum CK seneilikle
belirgin olarak vitksek bulunur, EMG ve kas
bivopsisi  bulgulan  oksidemal tipe  benzer
Fukuyama muskuler distrotide bilgisavarli beyvin
tomografisinde en garpicr bulgu olarak, dzellikle
frontal bélgede hipotens alaniar géritlmekiedir,
Bunlar algularin varisinda meveuttur, Bu diisitk
dansitell  bevar  cevher  alaniur,  hasabik
patogenezinde myvelimzasvon geatkmesmim rol
ovnadigim distindiirmekedir: Fukuyana
KMD de pakigini. polimikrogiri ve lisensetali cn
stk gortlen noronal mugrasyon defektler) olarak

bildiriImektedir (Sckil 43 (10133,

J.santavouri (Kas-giz-beyvin KMD'si): Haii

veya orla derecede molor ve mental gerilik,
erleyict  myopi ve  reunal  dedisikliklerle

seyretmektedir. Glokom. retna e opuk simir

hineplazisi ve katarakt da aéritlebilin (3,120
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Sekil 4. Fukuvama tp konjenital miskitler distrof)

kafadaki asimeiry.
bever cevberde (rontal loblarda daba belirgin olan
hipodens alaniar. Silvian Gsstrde belirginlesme wve
lateral ventrikillerde asimetrik dilatasyvon goriiimekie.

bilumsayarh  bevin tomografisi

Laboratuar bulgulare Fukuyama KMD've

benser,

4 Walker-Warburg  Serebrookiiler  Displazi

(SOD-MD): Adrr motor ve mental gerilikle

birlikte  major  gie  malformasvonlarmm

giriildiiail ve prognozun ¢ok kit olduu tip
alarak bilinmektedir,
Laboratuar  bulgular:

Fukuvama KMD'ye

benzemektedir (31

S.5tickman distrofi: KM lerin 855 tutulomu
giistermeven tipi olup hastalik genellikle erken
gocukluk caZinds avak ucuna basarak yiiridiigh

igin ailenin dikkatimi geker.  Bu vaslarda

baslavan  wiriylis  bosuklugn  nedenivie

Duchenne muskiiler distroliden sadece hem kir
hem de erkeklerde goriildiizi icin degil avrica
bu gocuklar ok ince olduklar icin de avedahilir
Kaslar genellikle gok ince Takat kitlelerine gbre
gileleri sastfacak derccede fazladim Bununla
hirlikie wine de kas aglicii normalin alunda
almaktadir,  1lastalik  rdlatil olavak  ilerlenie
gistermez. Erken eriskin doneminde vavay bir
progresyon girilebilin. Cocuklar iskeler gin
zayif gériildiigiinden  stickman  distrell  vani
gipten adam distrafisi adr verilmektedir (Schil
dirsekle. we eklemlerde

Erken

5)  Dizde, diger

kontraktiirler  olur. erishin  déinemde

kiTosholyar gelismektedie (3],

Sekil 5, Stickman kanjenital miskiler distrofi
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KMD*lerin patogenezinde kas blitlinliigi, myeli-
mizasvon ve korteks formasyonu gin gerckl
alan bir steitktiire] proteindeki defektin sorumlu
oldugu disiniilmistir. Bu hastalarda konnektif
deoku artsimn ghelenmesi ckstraselliler kompo-
nentlerde bozukluk olup olmadiginin arasunl-
masina neden olmustur. Son villarda yapilan

cabismalarda KMD'H hastalarda chsiraselliiler

Voo Trevasan CP Caralle © Seaslla P, Angelim C.

Grige P Giordang B Congenital  muscuolsr

dvsporhy; brain alterations in an unselecied series

of  Western patients.  Journal o Neurology,

Meurpsurgery, and Psyehiamy 199 134:330-334,

Swaiman KF, Smith SA. Progressive muscular

dvstroplies. In  Klein EAy ed. Pediatric Neuro-
ligy Prmciples and Practice, Thind Editien, 5t
Langis: The OV Moshy Company 1989 8157-1163,

30 Brooke MEL Disorders of skeletal muosele. g
Bradley WG, Daroft BB, Fenickel FM. Marsden
CIeds: Nearology o Climeal Practice Principles
of Diagnests and Management, Vol 1L Fiest
Editton, Boston, London, Singapore, Svdney:Butl-
erworth-Heinemann Company 1991:1843-1886,

Vo lopalogle 11, Renda Y, Gogiy -5 Benli 5.
Yildirm 8. Fukuvama type congenital muscular
dvstrophy inoa Tuckish child Can | Newrol Sei
B0 7 -2

S Sarnal HEBE. Congenital museutar dystrophies. In:
Béhrman RL. ed. Nelson Textbook of Pediatrics,
Foreenth Edition, Philadelphia; W.B. Saunders
Company 1992, 1549-| 150

o, Levten QH, Gubreels 1M, Renier WO, Ter Lask
HL Sengers ROCAL Mullaar RAL Congenital

muscular dvsrophy. J Pediarr 1989, 115:2 15221,

MeMenamun 13, Becker LE: Murphy El: Conge-

nital muscular dystrophy: A climcopat- bologic

matriksin_ major komponenti olan  merosinin
(Laminin M zinciri) eksik olduiu ve Merosin

geninin 6q2"de bulundugu saptanmistir (14).

Hipotoni, aglama ve emmede zavillik giriilen
venidogan bebeklerde kontrakiiirler baslangigia
bulunmayabilecesi igin biyle bebeklerde KMD®

leri de aviriel tanida ditsiinmek gerekmektedir.

KAYNAKLAR —

report of 24 cases. | Pediatr 1990: 117: 692-647

B Topialoglu H, Yalaz K, Reénoa ¥, Kale G, Caglar
MW, Gaois 5. Congenital muscular dvsrophy (Non
- Fukuyama type) in Turkey: A clinical and patho-
logieal evaluation, Brain Dev 19891 1:342-345.

Q. Parano E, Fiumam Falsaperla R, Via G,
Trifilentit RR. Congmenitl muscular dwsirophy
Correlation muscle biopsy and clinical features
Pediatric Neurology 1994:10:233-236.

1 Me Menamin JB, Becker LF. Murphy FG,
Fukuyama-type cengenital muscular  dvsrophy;

IMELSCLE &

982 140 380-582

Congenital dystophy. J  Pedian
1. Feniche! GM. Congenital muscular dystrophics,

Clinical  Pediatrie Newrology, 2 Ldition (B
GMY Philadelphia,

Company 1993:102-163.

Fenichel WeB.  Saunders
2. Cook I Gascon G0, Haider A, Coates E,
Stigshy B, Ozand PT. Banna M. Congennal
museular dystrophy with abnormal radiograthic

pattern, Journal of Child Neurology 1992,7:51-63.

Sl

CYoshioka M, Saiwai S, Kuroki 8, Nigami H. MR
imaging of the brain in Fukuyama-type Congenital
muscular dysrophy, AVNR 1991 12:63-65,

14 Hitlgire I, Lectere A, Vaure S et al, Localization

of  merosin-negative  congenutal  omuscular
dvstrophy 1o chromosone 6q2 by homozigoty

mapping. Hum Mol Gener 1994:3:1657-1661.

-89 -



