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Çizgi/i ktısta aktif bir kontraksiyonu takiben hareket impulsu kesilmesine 
ratmen kos kpntraksiyonunun devamma "Myotoni" denir . . Myotonik fenomenin gö­
rüldiljı, klinik olarak daha sık görülen, otozornal dominant geçişli üç sendrom 
vardır. 1-Myotoni Konjenita, 2- Myotoni Distroftka, 3- Paramyotoni Konjenita. 

Çalışmamızda Myotonik Sendromlu 15 olgu klinik laboratuvar, tedavi ve 
prognoz ~ılanndan degerlendirilmiştir. 

SUMMARY 

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

Myotonia is the contraction, seen in the skeletal musc/e even after tlıe motor 
impuls is over. There are three most important autosomal dominant elinica/Iy des-
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eribed syndromes, where myotonic phenomen is seen: 1- Myotonia Congenita, 2-
Myotonic Dystrophy, 3- Paramyotonia Congenita. 

In our stdy, 15 cases with Myotonic Syndromes have been eva/uated elini· 
ca/Iy with their /aboratory findings, therapeutica/ly and from side of prognosis. 

Myotonik sendromlar, nöromuskuler hastalıklar grubu içerisinde çeşitli 

yönleriyle henüz aydınlık kazanmamış araştırmalara açık ilginç klinik sendromla· 
rı teşkil etmektedir. 

Hepsinde myotonik fenomen ve herediter özellikler ortak bulgu olmakta, 
fakat yan belirtilerinin deği§ik kombinasyonları ile ayrı klinik tablolar olarak 
karşımıza çıkmaktadır1. 

Myotoni kasların istemli hareket veya stimülasyonunu takiben devamlı ak­
tif kontraksiyonu ve eelaksasyon güçlüğü olarak tanımlanabil.i?·3 . Ortak bulgu 
olan myotoninin etyopatogenezi üzerinde tam bir görüş birliğine varılamamış ol­
makla birlikte, myotonik kas liflerinin hücre membranının hipereksitabi olduğu 
ortak görüştür. Hipereksitabiliteyi meydana getiren mekanizmalar hipotetik ola­
rak: 

a) Membranda sodyum permiabilitesi artışı 

b) Klorür permiabilitesinde azalma 

c) Potasyum permiabilitesinde artma 
herbiri ayrı olarak farklı sendromlarda ileri sürülmekte, tek bir faktörde 
birleşilememektedir4.5.6_ 

Myotonik sendromlarda klinik ve EMG'ik myotonik fenomen aşağı yukarı 
birbirinin aynı özellikleri taşır. Mekanik uyarıyı takiben ani başlar. EMG de mo· 
tor ünit potansiyellerine benzeyen potansiyeller artan bir frekans ve amplitüd 
içinde kreşendo tarzında, takiben daha uzun süren dekreşendo tarzında görüntü 
verir. Bu esnada duyulan pike yapan uçak sesi tipiktir2.3. 

Kas biyopsisinde ışık mikroskobunda: 

a) Kas lifleri içinde sarkolemrna nukleuslarının artması, 

b) Dejenere ve rejenere kas lifleri, 

c) Ring fibers, 

d) Vakuolizasyon (özellikle paramyotonide) görülür1.2.6_ 

Klinikte daha sık rastlanan myotonik sendromlar: 

1- Otozornal Dominant My~tonia Congenita (Thomsen Hast.) 

2- Otozornal Recessif Myotonia Congenita (Becker Hast.) 

3- Myotonia Distrofica (Steinert Hast.) 

4- Paramyotonia Congenita (Eulenburg Hast.) 

5- Chondrodistrofik Myotonia (Aberfeld ve ark.)1.2.5.7_ 
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Çalışmamızda 15 Myotonik sendrom olgusunda klinik ve tetkik özellikleri 
literatür bilgileri ile karşılaştırmalı olarak dikkat çekici noktalarıw incelemeyi 
amaçladık. · 

MATERYAL VE METOD 

Çalışmaya 1975-84 yıllan arasmda U.Ü. Tıp Fakültesi Nöroloji Anabilim 
Dalına başvuran Myotonik fenomeni pozitif 15 olgu alınmıştır. Bunlardan 9'u 
Myotoni Distrofika olup 18-58 yaşlan arası (ort. 39) dır. S'i Myotoni Konjenita 
olup 3-22 yaşlan arası (ort. 12) dir. Paramyotoni Konjenitalı tek olgu 23 yaşın­
dadır. 

Tüm hastalar detaylı klinik muayeneden geçirilm.iş, aile a~açları çıkarıl­
mış, özellikle enzim ve di~er hormon tetkikleri, EMG tetkikleri, katarakl araştı­
rılması, direkt radyografıleri ve yatan hastalarm tamamma kas biyopsisi yapılmış, 
bazı hastalara da glikoz tolerans testi (GTT) ve 1.0. incelemesi yapılarak telkik­
Ieri tamamlanmıştır. Tedaviye başlanan ve taburcu edilen hastalar Nöroloji Poli­
kliniAinde takibe alın.m.ıştır. 

BULGULAR 

Tüm hastalara ait bulgular (Tablo: I ve Tablo: II) de detaylı olarak sunul­
muştur. Resim ı ve Resim 2 iki hastanın dış görünümlerine ait örnekleridir. His­
topatolojik de~ikliler ise Resim 3 ve Resim 4'dedir. 

Resim: 1 
Myotonia Distioftka ailesi 
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Tablo: ll- Myotonia Distrofica 

Hastalık Aile\·i Distrofi 
Enzim 

Tirold Testis ve Kas Kranio Grafi 
D iRer Olgu Adı Yaş Cins Başlama Yüklü- veya 

Myotonik 
Fonksiyon O varyum EKG Katarakl EMG Biyop- ve Ak eller 

N'o. Ft>nomt>n Tetkikleri Tetkikler 
Yaşı lük Hipertrofi T estleri Fonksiyonları sisi Grafisi 

R.Ş. 5tl E 20 1 Yıiz boyun \'~ 1 CPK ( Y) N lınpot~ns Sol Vent. + + ? Di ploe gen iş · 

ekstremileterin Hipertrofisi lernesi -f Di· 

\ clista llerincle yafragmada 

atrofi yükselme 
.-' 

2 Ş. Ş . "\ E :ı o + \' tiz. boyun \' t ' 1 CI'K (Nl N !mpotens + Sol Aks dPVi· + + 
~k st rtl'ınitt-ılerin liama~lo- Test is ler asyonu. clock 

d istallerinci• at- lıulin (Dl Hipoplazi k wisf:l' rotosyon 
...... 

" 
rofi + SE'miptoz 

3 F.Ş. 2 G K 10 + .. 1 CI'K ( Y) N N OR S uzamış + + + Diploe geniş· 
li amaRlo· lernesi 

lı u lin \ Dl 

4 F. Ş . :lı! K ı :ı 1 .. 1 CI'K ( Yl .. N N - + 
'\ 

// " H.U. 30 K ı'!> + + CI'K \Y ) ~ N N 

6 H.A. lı! E 1-1 - .. -! N .. N N - + + N LO( D) 

\ 7 ' \A.ö. 40 E i + .. + N N Testislor hi- ::-; + + + N 
poplazik + 
Azospt>rmi 

8 M.A. 52 E 22 + .. + CPK ( Y ) N .. Sol Vent. + + ? Dip Joe geniş- GTT 

Hipertrofisi lernesi ( ::>; ) 

9 K.A. 4i E 18 + .. + CPK ( Y ) N .. .. + + 

N: Normal ' Y: Yüksek D: Düşük ? : Yapılmayan tetkik .... 
~ • ..... 



R esim: 3 
Çizgi/i kas, enine kesit H.E.x640 

Sarkolemma nukleuslannda 
artma 

1 
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Resim: 2 
Myotoni Distrofika Olgusu 

Tipik yüz gön"inümü 



Resim: 4 
Çizgi/i kas uzunlamasına kesit (H.E.x640) 

Sarko/ernma nukleuslatında artma 
ve zincir şeklinde diziliş 

TARTIŞMA 

Myotoni Konjenita: Otosornal dominant geçişli herediter bir hastalık­
tı.?5·6·8·9·10. Bu grupta bulunan 5 hastanın 3'ü kızkardeş olup anne baba yakın 
akrabalığı vardır. Bu hastalıkta semptomlar doğumdan itibaren başlayabilir, bes­
lenme ve ağlama sırasında zorlukla karşılaşılabilir. Bununla birlikte hastalık 2. 
veya 3. dekadda kendini gösterebilir. Hastalarııruzda 2-5 yaşlarında semptomlar 
başlamaktadır. Jeneralize kas hipertrofisi kural klinik bulgudur ve ileri yaşlarda 
devam edebilir, hastalarımızın tümünde de bu gözlenmiştir. Myotonik fenomen 
myotonik distrofiye göre daha belirgindir. Enzim tetkiklerinde 2 hastada LDH 
yüksektir. EMG tüm hastalarda pozitiftir. Kas biopsisi tetkiklerinde belirgin 
özellik saptanmamıştır. 

1 
Yine otozornal dominant geçişli olan myotoni distrofıka ile myotoni kon-

jenita arasında ara formlar bildirilmiştir. Hastalığın mevcut olduğu ailelerde tek 
bir semptomla (örneğin katarakt) geçişin olduğu vakalar bildirilmiştirl.2-9.1 1 . 9 
Myotonik distrofili olguda 5 hasta aynı aileden 2 erkek ve 3 kız kardeşi içeriyor­
du. 2 olgu kardeş çocukları olup diğer olgulardan birinin aile anamnezi pozitif, 
diğeri sporadik idi. Myotoni distrofika da bulgular 20-50 yaşlarında ortaya ·çık­
makta olup olgularımızda biraz daha etken olduğu gözlenmektedir. Yüz, boyun 
adalderinde distrofi, semiptoz, frontal alapesi ve distallerde başlayan atrofileri 
ile tipik bir görüntüleri vardır. Hastalarımızın % 90'ında katarakt görülmüştür. 
Bizim sadece 2 olgumuzda tespit edilememiştir. CPK, LDH ve Kreatinin değer­
leri yükselebilir. 6 hastamızda CPK yüksek bulunmuştur. EKG de özellikle ileti 
bozukluğu şeklinde patoloji görülebilir. 5 hastamızda değişik şekillerde EKG 
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anomalisi mevcuttur. Hastalarımızda tipik EMG bulguları elde edilmiştir. Kas 
' qi9psi 'tetkiklerinde minimal myojenik tutulma, sarkolemma nukleuslarında zin­

cir tarzında dizilme tespit edilmiştir. Kadın hastalarımızda over fonksiyonları 
normal olup, erkeklerde testis hipoplazisi ve azosperrni dikkati çekmiştir. Bütün 
hastalar eutiroiddir. Glikoz intoleransı ve insülin cevabındaki uygunsurluk hasta­
ların % 40'ında görülür. Bizim GTI yapılan 2 hastada normal glikoz eğrisi elde 
edilmiştir. drafılerde, mikrosella hiperostoz, akciğer grafılerinde diafragrna yük­
selmesi sık rastlanan bulgulardır. Hastaların hepsinde diploe genişlemesi vardır. 
Myotonik Distrofıli hastalar 15-20 yıl içerisinde yürüme güçlüğü ile karşılaşabilir. 
Kontroldeki hastalarımızda bu özellik dikkati çekmiştir. 

Paramyotoni konjenita da otozornal dominant geçişli olup özellikle soğuk­
ta manifest hale gelen myotoni tipik bulgusudu~·7. Paralizi atakları da görülebi­
lir ve bu sırada kan K+ değeri yüksek olabilir. Bu nedenle Hiperkaliemik Perio­
dik Paralizi içinde mütalaa edilmektedir. Tek olgumuzda aile anamnezi yoktur. 
Klinik ve EMG'ik olarak soğukta belirginleşen myotonisi mevcuttur. 

Olgularda genelde herediter yüklülük dikkat çekicidir. Fakat kromozom 
çalışmaları yapılamamıştır. Genetik çalışmalardaki gelişmeler özellikle hastalıgtn 
erken tanısı ve genetik tavsiyelerde bulunulması açısından değerli olacaktır . 

Myotonik fenomende rol oynayan defektin ortaya çıkarılmasında histoşimik, nö­
rofizyolojik ve diğer laboratuvar çalışmalar sonuca gitmede yardımcı olacaktır. 

Tanıda klinik özellikler yanında nörofizyolojik incelemeler, enzim tetkikleri, 
EKG, direk radyolojik incelemeler psikometrik testler, plüroglandüler bozukluğu 
ortaya çıkarıcı endokrin tetkikler yol göstericidir. 

Hastalarımızdaki klinik bulgular ve tetkikleri genelde literatür verileri ve 
klasik bilgilere uygunluk göstermektedirler. Tedavide kullanılan droglar ve pro­
vakan faktörden korunma prognozu iyi yönde etkilemektedir. 
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