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Sikayeft:
Ellerde, cenede ve dilde kasilma



Oykii:

10 yasinda iken yemek yemeye baslamada ¢enede kasilmalari
farketmis. Yemek yemeye devaminda kasilmasi azalmakta ve normal
yemegini yiyebiliyor.

4 yildir el becerisi gerektiren hareketler basinda ellerde

kasilmalari olmakta. Sonrasinda hareketini yapmasinda sorun
olmuyor.

Son 1,5 yildir dilde kasilma baslamis. Peltek konusuyor. Konusma
devaminda diizgiin konusuyor.

3 yil 6nce Yalova'da ¢ocuk doktoruna bagvurmus. Kramp denmis
maghezyum tedavisi verilmis ve 1 yil kullanmis.

Sikayetleri gegmeyince Cocuk Narolojiye yonlendirilen hasta
tarafimiza basvurdu.



Ozgegmis:

37 6GH da 3200 gr C/S ile dogum
YDYB yatis oykisu yok sarilik yok
Hastanede yatis gerektirecek durum yok.
Asilari tam Covid asilari 2 doz biontech
Alerji oykusi yok.



Soygegmis:

Anne baba akraba degil .

4 kardes.

1. cocuk 20 erkek Astim ve alerji oykisu var.
2. cocuk hastamiz

3. gocuk erkek 16 yas sag saglikli

4. ¢ocuk 12 yas sag saglikli

Ailede kas hastaligi olan yok.




* Fizik Muayene:

» Sistem muayenesi dogal

» Norolojik muayenesi dogal

* Muayenede ellerde miyotoni mevcut.
* Yizde hareketle myotoni mevcut.

* Cenede ¢igheme hareketinde kasilima
mevcut.

« Konusmaya baslamada peltek konusma



Test Adi Sonug Durum Birim  Referans Degerler Onceki Sonuglar

Ak Kan Gakeri (AKS) 852 mgidL T4 - 108 T
Kreatinin 071 mgidL or - 12 955
Bilirubin, Total 0.47 mgidL <12

Biirubin, Dinekt 0.14 mgidL < 030
Biirubin, |ndineit 0,33 mgidL <09

Teral warya Dhres Befiruin st soruclar roka horhareg bireen « varya = soRlircks sornciandgrda e Birusn heslyarnamaixds,
AST (S3OT) 231 uL <40 =
ALT (SGFT) 7.1 uL <4 WTo
LOH 180 uL 135 - 25 2.
CFK, 10 uL <190 M
Frotein, Total 728 gL 88 - 87
Diizettilmis Sodyum 1378 mmoll 1380 - 1450 ™5
FORMOL: SODYUM + (AGLEC KAM SERER] - 1004 * 18/ 100

Sedtyum (Na) 138 mmallL 128 - 145 '
Fotasyum (i) 4.53 mmollL 35 - 851 &8
Kalsiyum 9,65 mg/dL 88 - 105 %%

Fasfor (7) 4.04 mgidl 25 - 45 2



Test Adi Sonug Durum Birimn  Referans Dederler

Tam |drar Analizi (TIT)

FIZIKSEL AMALIZ
Renk ACIK SAR ACIK SARI
Bularskik BERRAK BERRAK
pH 83 55 - 8.0
Dansite 1,020 1,005 - 1,027
Kan NEBATIF(-) NEGATIFI-)
Likosit NEGATIF(-) NEGATIF(-)
Glukoz NEGATIF() NEGATIF(-)
Protein NEGATIF-) mg/dL NEGATIF)
Bilirubin MEGATIF-) migdL NEGATIF-)
Heton NEGATIF(-) mig/dL NEGATIF(-)
Mitrit MEGATIF(-) NEGATIF(-)
Urebilinojen NORMAL HNORMAL
Askorbik Asit 0 milromel/L

0,178 micrarmal /L oerindeic asoorbik asit degerlerinde, idrarda Ghukar, kan ve iinl nogai gl dableond gar oninde buunduruimaldre.
MIKROSKOPIK ANALIZ
Amorf Kristalleri 119 HPF




« Bu asamada on taniniz nedir?
* Hangi ek tetkikleri istersiniz?






Test Adi Sonug Durum Birim  Referans Degerler
Estradsl (E2) 18.3 pgiml

pg/mL 1.3 - 432
Prolaktin 144 'l 404 - 152
Total Testosteron 583 ugll 0025 - 828
Hormon-2
Test Adr Sonug Durum Birim  Referans Degerler
ACTH 147 Y gl D- 45
Hormon-3
Test Ad Sonug Durum Birim  Referans Degerler
25-Hudroksi Vitarnin D 18.8 D ngmL 30 - 100
IGF-1 (Somatomedin-C) 3338 ugll 105 - 472
|GFBP-3 (Insdlin ke growth faktdr bajlayan 4458

mgL 2210 - 8450



Hormon-1

Test Adi
SerbestT3
SerbestT4
TSH
FParathormon
Kaortizol

FSH (Follikdl stimdlan hormon)
LH {Liteinlestiren hormon)

Sonug
4,05
1,42
3,73
497
11,5

474
6,12

Durum Birim Referans Dederler

ng/dL 2 - 44
ng/dL 093 - 17
miL/L 027 - 420
ng/lL 15 - 65
po/dL 482 - 195
SABAH 06:00-10:00
pg/dL 247 - 11,9
OGLEDEN SONRA 16:00-20:00
/L 19 - 12,4
/L 1,7 - 86
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Miyotonik Distrofi



« Miyotonik distrofi tip 1 (DM1) ve tip 2 (DM2), iskelet kasi
zayifhgi ve miyotoni, kardiyak iletim anormallikleri,
katarakt ve diger anormallikler ile karakterize ¢oklu
sistem bozukluklaridir.

« DM'nin patofizyolojisi fam olarak anlasiimamis olsa da,
mekanizma, mutant DM alellerinden gelen
transkriptlerdeki genisletilmis tekrardan kaynaklanan RNA
toksisitesini igeriyor gibi gérinmektedir

« DM, Avrupa kokenli yetigkinler arasinda en yaygin goriilen
muskdler distrofidir.



Miyotonik distrofi tip 1 (DM1),

Iskelet ve diiz kaslarin yani sira géz, kalp, endokrin sistem ve merkezi
sinir sistemini etkileyen multisistem bir hastaliktir.

Hafiften siddetliye uzanan klinik bulgular, {ic fenotipte kategorize
edilmistir

Hafif DM1, katarakt ve hafif miyotoni (siirekli kas kasilmasi) ile
karakterizedir; yasam siiresi normaldir.

Klasik DM1, kas zayifhgi ve kaybi, miyotoni, katarakt ve siklikla kardiyak
iletim anormallikleri ile karakterizedir; yetiskinler fiziksel olarak engelli
hale gelebilir ve kisalmis bir yasam siiresine sahip olabilir.

Klasik DM1'in baslangi¢ yas: tipik olarak 20'li ve 30'lu yaslarda (ve daha
az yaygin olarak 40 yasindan sonra) iken, klasik DM1 gocuklukta miyotoni
ve pitoz, zayif goz kapagi kapanmasi, zayif goz kapagi kapanmasi, zayif bir
gllimseme ve ince bir yiiz gozlenir.

Konjenital DM1, genellikle solunum yetmezligi ve erken élimle birlikte
dogumda hipotoni ve siddetli genel halsizlik ile karakterizedir; zeka
geriligi yaygindir,



* Miyotonik distrofi tip 1 (DM1) , kromozom 19q 13.3
tizerindeki distrofi miyotonika protein kinaz
( DMPK ) geninin 3'-gevrilmemis bolgesinde bir
sitozin-timin-guanin (CTG) trinikleotid tekrarinin
genigslemesinden kaynaklanir



Miyotonik distrofi tip 1 (DM1) ,
yetiskinlerde siiphelenilmelidir

Ozellikle distal bacak, el, boyun ve yiiz kas gli¢siizliigu

Miyotoni (surekli kas kasiimast), genellikle bir el futusunu hizli
bir fekjlde birakamama (kavrama miyotonisi) olarak kendini
gosterir

Katarakt

Yenidoganlarda DM1'den siiphelenilmelidir :
Hipotoni

Yiz Kas Zayiflgi

Genellestirilmis Zayifhik

PEV Dahil Pozisyonel Malformasyonlar
Solunum Yetmezligi



Klinik Bulgular

Klasik DM1'li bireylerde baskin semptom, ayak diisme/yiiriime bozukluguna ve
ic}/i el becerisi gerektiren gorevlerinyerine getirilmesinde giigliiklere yol agan
istal kas zayifligidir.

Ti%ik yl'.liz goriniimiine esas olarak yiiz ve levator palpebra kaslarinin zayifligi
neden olur.

Miyotoni, alet, ev esyasi veya kapi kolu kullanmak gibi giinliik aktivitelere
midahale edebilir.

KGS.ZGYIﬂlgI ilerleyicidir ancak yavastir ve hastalik siiresi ve CTG tekrar
genigleme boyutu ile iligkilidir

Yorgunluk yaygin bir bulgudur

Kas-iskelet agrisi, ozellikle alt ekstremitelerde oldukga yaygindir.
Degisik derecelerde siddette kardiyak iletim kusurlari yaygindir.

DM1'li bireylerde erken 6liimlerin onemli bir nedenidir ve bazen ani &liimle
iliskilendirilir.

Daha az siklikla dilate kardiyomiyopati olusabilir

DM1'deki atriyal fibrilasyon, artan inme riski tasir



Akciger fonksiyonunda ilerleyici bozulma

Disfaji, kabizlik, intestinal yalanci obstriiksiyon veya diyare

Safra kesesi sfinkterinin artan tonusunun bir sonucu olarak safra taslari
Karaciger fonksiyon testleri yiikseligi

Kiictik entelektiiel eksiklikler mevcuttur,

Obsesif-kompulsif ve pasif-agresif kisilik

Anksiyete ve depresyon

Uyku bozuklugu, Hipersomnia ve uyku apnesi

Beyin manyatik rezonans gérintilemesi hafif kortikal atrofi ve beyaz
cevher anormallikleri gosterebilir.



Aksonal periferik noropati,
Katarakt, genellikle 30-40'li yaslarda.
Etkilenen bazi bireylerde oftalmopleji vardir.

Hiperinsdilinizm, tiroid disfonksiyonu, diabetes mellitus,
kalsiyum diizensizligi, testis atrofisi ve biyiime hormonu
salgilanmasindaki olasi anormallikler gibi endokrinopatiler
gordlebilir.

Androjenik alopesi de yaygindir

DM1'li bireyler tiroid, rahim, koroid melanomu ve
muhtemelen kolon, testis ve prostat kanserleri igin yliksek
risk altinda olabilir



Dogustan DM1
Dogumdan sonra ana 6zellikler siddetli genel halsizlik,
hipotoni ve solunum sikintisidir.

Tipik olarak, ters V geklinde ("¢adirli" veya "balik seklinde
olarak da adlandirilir) st dudaga sahiptir.

Hayatta kalan bebekler motor fonksiyonda kademeli bir
iyilesme yasarlar.

Etkilenen gocuklar genellikle yiiriyebilir; bununla birlikte,
klasik formda oldugu gibi sonunda ilerleyici bir miyopati
meydana gelir

« Gli¢ erken cocukluk doneminde artar, ardindan ikinci on

yilda azalmaya baslar

Konjenital DM1'li bireylerin %50-60"inda zihinsel
yetersizlik mevcuttur.



Ayirict Tani

Bebeklik Doneminde Hipotoni,
Prader Willi sendromu,
Multiminikor Hastalik
Nemalin Miyopati

X'e bagl Sentroniikleer Miyopati ,

Diger Sentronikleer Miyopatiler



Tedavi

DM1'li bireylerde ilerleyici zayiflik igin spesifik bir tedavi mevcut
degildir.

Anekdot olarak, bazi kigiler meksiletin veya karbamazepin'e yanit
vermistir. meksiletin 150-200 mg 3x/glin miyotoni tedavisinde etkili ve
glivenli bulundu

Belirtilerin tedavisi:

Ayak bilegi ortezleri, tekerlekli sandalyeler veya diger yardimci
cihazlarin kullanimi;

Etkilenen ¢ocuklar igin 6zel egitim destegi;

Hipotiroidizm tedavisi;

Agri yonetimi;

Aritmi semptomlari veya EKG kaniti igin bir kardiyolog ile konsiiltasyon;
Gorme bozuklugu varsa kataraktin ¢ikarilmast;

Hipogonadizmli erkekler igin hormon replasman tedavisi;
Pilomatriksoma ve bazal hiicreli karsinomlarin cerrahi eksizvonu.



 Kaginilmasi gereken ajanlar/durumlar:

 Kas agrisina ve gligsizlige neden olabilen kolesterol
dusiricd ilaglar (orn. statinler); anestezik ajan
vekuronyum:; siiksinilkolin, propofol ve
doksorubisin; sigara igmek; obezite; yasadisi
uyusturucu kullanimi; asiri alkol alimu.



Izlem:

Asemptomatik kardiyak iletim kusurlarini saptamak
icin yilhk EKG ve 24 saatlik Holter izlemesi

Aclik K$ ve HgA1C konsantrasyonunun yillik 6lgimd,
Katarakt agisindan iki yilda bir oftalmolojik muayene

e ce\Seoo

dikkat
Uyku sikayetlerinin polisomnografik takibi



Tesekkirler. .



