42

Prof. Dr. Coskun Ozdemir
Dr. R. Reha Bilgin
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Gec¢ Distal Muskiiler
Distrafi (Bir Olgu Bildirisi)

e¢ distal muskiler distrofi ilk kez 1902'de Gowers tarafindan

tanimlandiysada(1),bazi gézlemciler bu olgunun aslinda bir

myotonik distrofi oldugunu ileri sirmektedirler. 1907’de Spiller,

distal myopati’nin peroneal muskuler atrofi’den ayrilmasini sag-
layan 6zelliklerine dikkati gekti ve kas biopsisi érneklerinde myopatiyi
telkin eden bulgulari ortaya koydu.

Bu konudaki en énemli bildiri Welander'in 250’den fazla olguyu
kapsayanserisidir(2).isveglilerin olusturdugu bu seride,hastaliga 6zgu
belirtiler 40-60 yaslari arasinda baslamaktadir. Erkeklerde sik
gorulmesine kargin, her iki cinste de izlenmekte ve dominant olarak
gecmektedir. Kas atrofisi ve gigsuzltk ellerin kligik kaslarinda bas-
lamakta ve proksimale dogru ilerlemektedir(3,4). Distroflerin wlorif-
karyonunda yer alan distal muskuler distrofi gdéreli olarak benigndir.
Dominant gen yéyinden homozigot olgularda proksimal zaaf da
olusur(4).

A.B.D., Ingiltere ve dinyanin sicak bolgelerinde —bu arada yurdu-
muzda da— muskuler distrofinin bu formu ¢ok enderdir. Ingiltere’de
g6zlenen birka¢ sporadik olgunun progresyonunun daha hizli oldugu
ve baglangigtan 10-15 yil sonra agir duskanlik hali olustugu
bildirilmigtir(4).

Milhorat ve Woff 1943’te- bir ailenin oniki bireyinde distal tip
progresif muskuler distrofi tanimladilar. Baglangic yasi 23 ile 46
arasindaydi(5).

Yatirarak inceledigimiz bir olguda yapt.3imiz incelemeler sonunda,
distal muskuler distrofi tanisina vardik. Ulkemizde ¢ok ender
gorulmesi nedeniyle bu tek olgunun yayinlanmasini yararli bulduk.

46 yasgindaki erkek hasta, 2.3.1984 giinu bacaklarindaki kuvvetsizlik
ve ylrime guglugi nedeniyle klinigimize yatiniidi. Oykasinden dért yil
o6nce ilk kez sol bacagindaki gugstzlugu farkettigi, kisa bir stire sonra
gugsuzlugun sag bacaginda da olustugu, giderek yUrdytsdnin
zorlagtigi 6grenildi. Bir senedir sag elinde daha belirgin olmak tzere
her iki elinde gugsuzluk oldugunu, baglangigtan bu yana bacaklarinin,
bir yildir da 6nkol kaslarinin inceldigini séyliyordu.

Oz ve soygegmisinde &zellik yoktu, sistem muayeneleri normaldi.

Norolojik muayenede, el parmak ekstensorlarinda gugsuzlik
saptandi(4/5). Her iki tibialis anterior(1/5) ayak parmak ekstensorlari
(3/5) ve Hamstring grubunda belirgin olmak Uzere bacak kaslari da
gugstzdu. Ayrica uyluk ekstensorlari, adduktorlari, abduktorlarinin
glcl de azalmisti (4/5). Her iki tibialis anterior ve 6nkol kaslarinin
atrofik oldugu goézleniyordu. Gastroenemiuslar pseudohipertrofikti.
Asil refleksleri alinmiyordu, diger kemik-veter refleksleri ( + )’ti. Taban
derisi refleksi sagda fleksor, solda yanitsizdi. Yuzeyel duyu kusuru
yoktu. Pozisyonu ve pasif hareketi kusursuz algiliyordu. Vibrasyon
sUresi ayak -bileklerine dek 7-10 cm, daha ustte normaldi. Sfinkter
kusuru yoktu. Empotans tanimlamiyordu. Yuratildagande iki yanh
steppaj dikkati ¢ekiyordu.

Rutin laboratuar incelemelerinde; eritrosit 4.880.000, I6kosit
4.600, Met. % 48, Mb. 15.9 g, sedimantasyon 6 mm/s, kan gsekeri % 74
mg, lre % 28 mg, serum sodyum dlzeyi 140 mEq/1, potasyum dizeyi
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4.16 mEq/1, klor duzeyi 101 mEq/1 bulundu. Idrar inceleme sonuglari
normaldi.

EMG’de incelemeye konu olan sol ekstensor digitorum communis,
abd. poll. brevis, tibialis anterior, eks. dig. brevis, iliopsoas kaslarinda
kisa siureli motor tnit potansiyellerinden olusan tipik miyojen tutulum
bulgulari saptandi. Miyotomiye isaret eden bir bulgu yoktu. Duysal ve
* motor iletiler normaldi. Bu sonuglar, hastanin yasi, 6ykd ve muayene
bulgulariyla birlikte degerlendirildiginde; ALS. ve CMT. hastahgi
varyanti olasiliklarinin® gézardi edilmesi gerektigini g&steriyordu.
Gastroenemius ve tibialis anterior kaslarindan alinan materyelin
mikroskopik incelemesinde, primer kas hastaligina uyan bulgular
saptandi. (Bkz. Resim) CPK. 89 U/L idi. Hastada endokrinolojik bir
bozukluga isaret eden muayene bulgusu saptanmadi, bu konuda
herhangi bir.yakinma da yoktu.

Hastamizin soyge¢misinde, benzer hastali§i olan akrabalarinin
saptanmamasina ve distal myopatide otozomal dominant gegigin
sd6zkonusu olmasina karsin; olgunun basglangi¢ sekli, baglangi¢ yasl,
progresyon ozelligi ve biyopi bulgulari ile “ge¢ distal muskuler
distrofi” olarak ele alinabilecegi kanisina varildi.

1 - Gowers, W.R.: A lecture on myopathy and a distal form. British Medical Journal,
1902; 2, 89.

- Welander, L.: Myopathia distalis tarda herediteria. Aeta Medica Scandinavica,

1951, suppl. 264, |.

Adams, R.D., Victor, M.: Principles of Neurelogy, Mc Graw Hill, New York, 1981.

Walton, SirJ.: Disorders of Voluntary Musele, Churchill Livingstone, London, 1981

Milhorat, A.T., Wolff, G.H.: Studies in diseases of muscle. XIll Progressive

muscular dystrophy of atrophic distal type; report on a family report of autopsy.

Arch. Neurol. Psychiatry, 1943;49, 655665.

AL N

KAYNAKLAR




