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OZET

Cizgili kasta aktif bir kontraksiyonu takiben hareket impulsu kesilmesine
ragmen kas kontraksiyonunun devarmina "Myotoni" denir. Myotonik fenomenin go-
nildiigi, klinik olarak daha sik goriilen, otozomal dominant gegigli ii¢ sendrom
vardir: 1-Myotoni Konjenita, 2- Myotoni Distrofika, 3- Paramyotoni Konjenita.

Cahgmanuzda Myotonik Sendromiu 15 olgu klinik laboratuvar, tedavi ve
prognoz agilanndan degerlendirilmigtir.

SUMMARY

Myotonik Syndromes - Clinical, Electrophysiological and
Hystopathological Aspects (Analysis of 15 Patients)

Myotonia is the contraction, seen in the skeletal muscle even after the motor
impuls is over. There are three most important autosomal dominant clinically des-
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cribed syndromes, where myotonic phenomen is seen: 1- Myotonia Congenita, 2-
Mpyotonic Dystrophy, 3- Paramyotonia Congenita.

In our stdy, 15 cases with Myotonic Syndromes have been evaluated clini-
cally with their laboratory findings, therapeutically and from side of prognosis.

Myotonik sendromlar, noromuskuler hastaliklar grubu igerisinde gesitli
yonleriyle heniiz aydinlik kazanmamig aragtirmalara agik ilging klinik sendromla-
r1 tegkil etmektedir.

Hepsinde myotonik fenomen ve herediter dzellikler ortak bulgu olmakta,

fakat yan belirtilerinin degisik kombinasyonlar: ile ayn klinik tablolar olarak
karsimiza gikmaktadirl,

Myotoni kaslarin istemli hareket veya stimiilasyonunu takiben devamh ak-
tif kontraksiyonu ve relaksasyon giigligii olarak tammlanabilir’3, Ortak bulgu
olan myotoninin etyopatogenezi iizerinde tam bir goriig birligine varilamamug ol-
makla birlikte, myotonik kas liflerinin hiicre membraninin hipereksitabl oldugu

ortak goriigtiir. Hipereksitabiliteyi meydana getiren mekanizmalar hipotetik ola-
rak:

a) Membranda sodyum permiabilitesi artigi
b) Kloriir permiabilitesinde azalma
c) Potasyum permiabilitesinde artma

herbiri ayrn olarak farkli sendromlarda ileri siirillmekte, tek bir faktorde
birlesilememektedir?=-6,

Myotonik sendromlarda klinik ve EMG’ik myotonik fenomen agag yukari
birbirinin aym &zellikleri tagir. Mekanik uyariyr takiben ani baglar. EMG de mo-
tor init potansiyellerine benzeyen potansiyeller artan bir frekans ve amplitiid
i¢inde kresendo tarzinda, takiben daha uzun siiren dekresendo tarzinda gorimti
verir. Bu esnada duyulan pike yapan ugak sesi tipiktir2->,

Kas biyopsisinde 151k mikroskobunda:

a) Kas lifleri iginde sarkolemma nukleuslarinin artmasi,
b) Dejenere ve rejenere kas lifleri,

c) Ring fibers,

d) Vakuolizasyon (6zellikle paramyotonide) goriiliir!-25,
Klinikte daha sik rastlanan myotonik sendromlar:

1- Otozomal Dominant Myotonia Congenita (Thomsen Hast.)
2- Otozomal Recessif Myotonia Congenita (Becker Hast.)
3- Myotonia Distrofica (Steinert Hast.)

4- Paramyotonia Congenita (Eulenburg Hast.)

5- Chondrodistrofik Myotonia (Aberfeld ve ark.)1257.
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Cahgmamizda 15 Myotonik sendrom olgusunda klinik ve tetkik dzellikleri
literatiir bilgileri ile kargilagtirmali olarak dikkat gekici noktalarim incelemeyi
amagcladik. :

MATERYAL VE METOD

Caligmaya 1975-84 yillan arasinda U.U. Tip Fakiiltesi Noroloji Anabilim
Dalina bagvuran Myotonik fenomeni pozitif 15 olgu alinmigtir. Bunlardan 9u
Myotoni Distrofika olup 18-58 yaglar1 aras: (ort. 39) dir. 5'i Myotoni Konjenita
olup 3-22 yaslan aras: (ort. 12) dir. Paramyotoni Konjenitah tek olgu 23 yagmn-
dadur.

Tiim hastalar detayl: klinik muayeneden gegirilmig, aile agaglar gikaril-
mug, Ozellikle enzim ve diger hormon tetkikleri, EMG tetkikleri, katarakt aragti-
rilmas, direkt radyografileri ve yatan hastalarin tamamina kas biyopsisi yapilmug,
baz hastalara da glikoz tolerans testi (GTT) ve 1.Q. incelemesi yapilarak tetkik-
leri tamamlanmigtir. Tedaviye baglanan ve taburcu edilen hastalar Noroloji Poli-

klinifinde takibe alinmmgtir.
BULGULAR
Tiim hastalara ait bulgular (Tablo: I ve Tablo: II) de detayh olarak sunul-

mugtur. Resim 1 ve Resim 2 iki hastanin dig goriiniimlerine ait drnekleridir. His-
topatolojik degisikliler ise Resim 3 ve Resim 4’dedir.

Resim: 1
Myotonia Distiofika ailesi

- 145 -



TN T YN0 WETDEL [vedo g

‘ i T I 1 1 i 1 ¢ - . Lojrselay
TLIEISN0 [ROLOLATEVY
3 1 - + 1 1 1 + Yo ru s
trmn (@) wyrag
3 1 + + - SW) | Texedeodizg ( g | -orhemy | 4 . . § | 1|0k ¥
- 1 + ¢ - 1 1 1) e + > + [ B
1 1 + + - ] 1 1|0 0 % + (1| sfre e
Tea3andrg
= ] i [ - ] 1 1 1 ¢ Lt LU Tolrefenft
8L [AVINOLISTRG | JEriisy 10BN In
WL | ERIONV 14181840118 ROLIVAO {NOLISYNOM (TENTNINGLL | WNRORLI(  VAEA [T0T0TIOL| WRYISVE o
IR UMD ouM) SM | oA |[Uvwn| om 10 SHSHL| qloni| RIZEN NIBOMOIR| LAOMISIQ) IANTIV|TITNSYR[SHID| $vi| lav)ooro

eyuabuon euojoAp -| :o|qel

146 -



1]
IS
B

Tablo: 1l- Myotonia Distrofica

ol Hastalik Ailevi Distrofi Moolanil: - Efzini Tiroid Testis ve Kas Kranio Grafi Diger
B Adi Yas Cins Baglama Yiiklii- veya > ... Fonksiyon Ovaryum EKG Katarakt EMG Biyop- ve Akciger :
No. o : ; Fenomen Tetkikleri : ? i : Tetkikler
Yagi lik Hipertrofi Testleri Fonksiyonlan sisi Grafisi
1 RS 58 E 20 t Yiiz boyun ve 1 CPK (Y) N Impotens Sol Vent. + 4 ?  Diploe genis - =
ekstremitelerin Hipertrofisi lemesi 1 Di-
distallerinde yafragmada
g atrofi vikselme
2 §.§5 5 E 20 F Yiiz. boyun ve | CPK (N) N Impotens +  Sol Aks devi- + + ? 2 =
: ekstremitelerin Gamaglo- Testisler asyonu, clock
distallerinde at- bulin (DY Hipoplazik wise rotosyon
rofi + Semiptoz
3 SE.S% 25K 10 2 i 1 CPK (Y) N N ORS uzamiy + + 4+ Diploe genig- -
Gamaglo- lemesi
bulin (D)
4 F.§5. 28 K 12 t & t CPK (Y) N N = + ? ! -
5 HU. 30 K 10 + " + CPK (Y) 2 N N 7, EE ? " -
6 HA-18 E 14 = 3 + N 7 N N - + + LO(D)
7 '\,A.b. 40 E 7 i + N N Testisler hi- N + i ] =
poplazik +
. Azospermi
8 MA 52 E 22 e & + CPK (Y) N % Sol Vent. + it ?  Diploe genis- GTT
| Hipertrofisi lemesi (N)
9 KA 47 E 18 .y S + CPK (Y) N + + 2 " =

N:Normal * Y: Yiiksek D: Diiguk ?: Yapilmayan tetkik



Resim: 2
Mpyotoni Distrofika Olgusu
Tipik yiiz goriniimil

Resim: 3
Cizgili kas, enine kesit H.Ex640
Sarkolemma nukleuslarinda
artma
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Resim: 4
Cizgili kas uzunlamasina kesit (H.Ex640)
Sarkolemma nukleuslarinda artma
ve zincir seklinde dizilig

TARTISMA

Myotoni Konjenita: Otosomal dominant gegigli herediter bir hastalik-
tir2>68910 By grupta bulunan 5 hastanin 3'ii kizkardes olup anne baba yakin
akrabalifz vardir. Bu hastalikta semptomlar dofumdan itibaren baglayabilir, bes-
lenme ve aglama sirasinda zorlukla kargilagilabilir. Bununla birlikte hastahk 2.
veya 3. dekadda kendini gosterebilir. Hastalarimizda 2-5 yaglarinda semptomlar
baglamaktadir. Jeneralize kas hipertrofisi kural klinik bulgudur ve ileri yaslarda
devam edebilir, hastalarimizin tiimiinde de bu gozlenmistir. Myotonik fenomen
myotonik distrofiye gore daha belirgindir. Enzim tetkiklerinde 2 hastada LDH
yitksektir. EMG tiim hastalarda pozitiftir. Kas biopsisi tetkiklerinde belirgin
ozellik saptanmamugtir.

Yine otozomal dominant gegisli olan myotoni cllistrofika ile myotoni kon-
jenita arasinda ara formlar bildirilmigtir. Hastalifin mevcut oldugu ailelerde tek
bir semptomla (ornegin katarakt) gegisin oldugu vakalar bildirilmistir2%11, 9
Myotonik distrofili olguda 5 hasta aym aileden 2 erkek ve 3 kiz kardesi igeriyor-
du. 2 olgu kardes gocuklar: olup diger olgulardan birinin aile anamnezi pozitif,
digeri sporadik idi. Myotoni distrofika da bulgular 20-50 yaglarinda ortaya gik-
makta olup olgularimizda biraz daha erken cldufu gozlenmektedir. Yiiz, boyun
adalelerinde distrofi, semiptoz, frontal alopesi ve distallerde baglayan atrofileri
ile tipik bir gorintilleri vardir. Hastalannmizin % 90"inda katarakt goriilmiigtiir.
Bizim sadece 2 olgumuzda tespit edilememigtir. CPK, LDH ve Kreatinin deger-
leri yiikselebilir. 6 hastamizda CPK yiiksek bulunmugtur. EKG de ozellikle ileti
bozuklugu seklinde patoloji goriilebilir. 5 hastamizda degisik sekillerde EKG
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anomalisi mevcuttur. Hastalarimizda tipik EMG bulgulan elde edilmigtir. Kas
biopsi tetkiklerinde minimal myojenik tutulma, sarkolemma nukleuslarinda zin-
cir tarzinda dizilme tespit edilmigtir. Kadin hastalarimizda over fonksiyonlan
normal olup, erkeklerde testis hipoplazisi ve azospermi dikkati gekmistir. Biitiin
hastalar eutiroiddir. Glikoz intolerans: ve insiilin cevabindaki uygunsuzluk hasta-
larin % 40’inda gorilir. Bizim GTT yapilan 2 hastada normal glikoz egrisi elde
edilmigtir. Grafilerde, mikrosella hiperostoz, akciger grafilerinde diafragma yiik-
selmesi sik rastlanan bulgulardir. Hastalarin hepsinde diploe geniglemesi vardur.
Myotonik Distrofili hastalar 15-20 yil icerisinde yiiriime giigliigii ile kargilagabilir.
Kontroldeki hastalanimizda bu dzellik dikkati gekmistir. '

Paramyotoni konjenita da otozomal dominant gegisli olup 6zellikle soguk-
ta manifest hale gelen myotoni tipik bulgusudur®’. Paralizi ataklari da goriilebi-
lir ve bu sirada kan K+ degeri yiiksek olabilir. Bu nedenle Hiperkaliemik Perio-
dik Paralizi i¢inde miitalaa edilmektedir. Tek olgumuzda aile anamnezi yoktur.
Klinik ve EMG’ik olarak sogukta belirginlesen myotonisi mevcuttur.

Olgularda genelde herediter yiikliilitk dikkat gekicidir. Fakat kromozom
galigmalari yapilamamustir. Genetik galismalardaki geligmeler ozellikle hastaligin
erken tanist ve genetik tavsiyelerde bulunulmasi agisindan deferli olacaktr.
Myotonik fenomende rol oynayan defektin ortaya ¢ikarilmasinda histogimik, no-
rofizyolojik ve diger laboratuvar galigmalar sonuca gitmede yardimer olacaktir.
Tamda klinik ozellikler yaninda nérofizyolojik incelemeler, enzim tetkikleri,
EKG, direk radyolojik incelemeler psikometrik testler, pliiroglandiiler bozuklugu
ortaya ¢ikarict endokrin tetkikler yol gostericidir.

Hastalarimizdaki klinik bulgular ve tetkikleri genelde literatir verileri ve
klasik bilgilere uygunluk gostermektedirler. Tedavide kullamlan droglar ve pro-
vakan faktdrden korunma prognozu iyi yonde etkilemektedir.
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