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OzET

Konjenital muskiiler distrofiler (KMD) dedisik
Elinik bilgularla seveeden ndromiiskuler hastaltk
grubudur. KMLY, erken baglayan hipotoni, kas
eklem  kontraktirleri kas

pligsiizlii i, ve

Bivopsisinde distrofi bulenlarivia karakterizediv,

Fenotipik  sinflandirmaya gore  KMD,
Fukuyama, Walker-Warbuwrg, Santavouwri  ve
Occidental  tip  ofmak fizere divt  subgruba

avetlmaktad. Oceidental dp KMIDVde difer dg
tipin aksite hastalarin zeka dizeyi normal
ifmakta, kas balgulary daha hafif sevretmektedir,
Bu vazida Occidental tip KMD'li bir olgn
sunilmugiur,

Anahtar sdzcitkler: Konjennal nuskiler disirafi,
Cecidental tip, kas bivopsisi

SUMMARY

Congenital muscular  dystrophy (CMD) is a
group of newromuseidar diseases with different
clinical presentations. It is characterized by
early onset of hvpotonia, muscle weakness, foln
contractures and muscle pathology consistent
with musewlar dysirophy, There are for types of
KMD: Fokuyvama, Walker-Warburg, Santavouri
und Occidental type, In Occidental type muscle
weakness  does mot show  progression and
intellivence is preserved. In ohis report, a patient
with Ctccidental type CMD is presented.
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Konjenital muskuler distrofiler (KMD} nadir
giiriilen bir nromuskuler hastalik grubudur,
EMD'de en stk ghidilen klinik belirtiler
dogfumdan itibaren ortaya ¢ikan hipotoni,
giigstizliik, eklem kontraktiirlen ve motor
geligmede gerilikr (1-0).

flk kez 1908 vihinda Howard (7) tarafindan
tarumlanan KMD'lerin degigik sekilde simf-
landirmalan yapilmuigtur. Fenotipik simflan-
dirmaya géire KMD diirt subgruba aynlmak-

tadir (&),

. Fukuyama KMD: Mental retardasyon,
ilerleyici kas gligsiizliifi ve hipotoniyle ka-
rakicrize olan Fukuyama KMD'l olgulinn
varisinda konviilziyon ve cklem kontrak-

tiirleri gozlenmektedir (8).

2. Walker Warburg KMD: A&ir motor
mental retardasyon, hipotoni ve major giz
malformasyonlan  g8rillmektedir.  Prognoz
kotiidiir.
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3. Santavouri KMD: Hafif veya ona dere-
cede motor mental retardasyon, ilerleyici

myopl ve retinal hastalik gdzlenmekiedir.,

4. Occidental KMD: Santral sinir sistemi
{553) tutulumu olmayan bu tip KMD'de kas

bulgulan daha hafifl seyretmektedir,

Bu yazida Occidental tip KMD saptanan bir

olgu sunulmustur,
OLGU SUNUM

Sekiz yagindaki kiz hasta kliniimize yiirl-
yiig bozuklufiu ve giligstzlik yakinmalanyla
bagvurdu. Dofumdan itibaren gevsck oldugu
belirilen hastamin 5-6 ayhiktan bu yana dir-
seklerini tam agamadi 6grenildi, Anne ba-
ba arasinda akrabalik yoktu. Ailede kas has-

talifn tammlanmiyordu.

Zeka dizeyi normal simrlarda olan hastanm
yapilan fizik bakisinda myopatik yiiz gori-
nimi meveuttu (Sekil 1). Kas gicli tiim
eksterimetelerde 4/5 olarak bulundu. Ordek-
vari ylriiylsi olan hastanin dirseklerinde
fleksiyon kontraktiri vardi, Derin tendon
refleksleri hipoaktifdi. Kardivak tutulumu
olmayan hastamin  serumn  kreatin kinaz
{CPK) ve elektromyografi (EMG) bulgulan
normaldi. Bilgisayarli beyin tomografisinde
(BBT) asimetrik ventrikiiler dilatasyon mev-
cuttu. Yapilan kas biyopsisinde adipoz doku
infiltrasyonu, kas fibrillerinde biiyiiklik far-
ki, dejenerasyon ve rejencrasyon gibi KMD
ile uyumlu bulgular saptandi (Sekil 2).

Sekil 2. Olguva ait kas bivopsisinin histolojik
goriniimil;  Adipoz doku infiloasyomu,  fokal
dejenerasyon ve rejencrasvon alanlan (HE x

100).
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TARTISMA
KMD genellikle yenidoZan dineminde orta-

ya ¢ikan hipotoni, giigsizlik ve eklem kont-
raktiirleri ile seyreden bir ndromdskuler
hastallk grubudur. Klinik bulglanma gére

KMUI¥ler don subgruba aynimaktadir,

Japonlarda sik goriilen Fukuyama tipi KMD
ilk tanimlanan tiptir. fleri derecede mental
retardasyon, ilerleyici kas giigsiizlifi, hipo-
toni, kas kontraktiirer ve konviilzivonlar ile
karakterizedir. Fukuyama'lh hastalarda be-
yinde temporal ve oksipital loblarda belirgin
olmak lizere agir, pakigiri gibi girus ano-
malileri giizlenmekte ve myelinizasyonda
gecikme bulgulan saptanmaktadir. Serum
CPK, EMG ve kas bivopsisi bulgulan diger
KMD tiplerine benzemektedir (3,6,7-9). Su-
nulan olguda mental relardasyon, Kas glg-
stizliifiinde ilerleme olmadifn i¢in Fuku-

yama tipi KMD diigiiniilmemistir.

Walker Warbure ve Santavouri liplerinde
hipotoniyle birlikte gz tutulumu ve mental
retardasyon gozlenmektedir (2,6). Hastamiz-
da mental retardasyon ve giiz ttulumu yok-
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Occidental tip KMD, Bau ilkelerinde en
¢ok ghrilen KMD tipidir. Bu tip KMD'de
hastalann zeka diizeyi nomal olmakia, kag
bulgulan  progresyon  gdstermemektedin
(14.7.8,10,11), Sunulan olguda mental re-
tardasyon ve ilerleyici giligsiizlilk olmadif

icin Ocidental tip KMD diisiinilmiigtiir.

Eklem kontraktirleri KMD'Terde sik girilen
Hastalanda
tortikolis, spinal kord ve ayak deformiteleri

klinik  bulgulardandir, AYTICA
de sik gizlenmektedir (2-4), Hastamizda da

dirseklerde feksiyon kontrakilinl mevoutia,

KMD'ler genellikle otozomal resessif kali-
um gistermekle beraber owzomal domi-
nant kalitim veva sporadik olgular da ta-
mimlannustir (5.6). Sunulan hastamn aile Gy-
kistinde benzer hastalik olmamas: sporadik
bir olgu oldufunu diigiindiirmektedir.

Bauli iilkelerde daha ¢ok goriilen Occidental
tip KMD'nin cografi dafihm
Tiirkiye'de  gOrilmesi  beklenmekiedir,
Topaloglu ve arkadaglan (5) Occidental tip
KM 5 olgu bildimiglerdir. Nadir glirilen
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