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* 4yas, kiz hasta.

+ Sikayet: Yeni gelisen her iki goz kapaginda dusuklik ve
ara ara olan sag gozde disa kayma



Hikayesi

3 haftadir her iki goz kapaginda diisme ve son bir
haftadir aralikli olarak sag goziinde disa kayma oldugu
fark edilmis.

* Dis merkezde goz doktoru tarafindan degerlendirilmis,
gorme sorunu olmadig belirtilip goz kapagi
dustikliigline yonelik operasyon onerilmis.



Ozgegmig
* Miadinda NSVY ile 3400g dogmus

* 1 yil suire ile anne suti almis. Altinc ayda ek gidalara
gecilmis. D vit ve Fe kullanmas.

* Buyume-gelisme: Yas: ile uyumlu.
* Asilar: Tam

Soygecmis:

* Anne: 26 yasinda, SS.

* Baba: 28 yasinda, SS.

* Anne ve baba arasinda akrabalik yok.
* 1. cocuk: 6 yas erkek, saghkh

e 2.cocuk: Hastamiz



Fizik Muayenesi

Vital bulgular:

» Ates: 36°C

* Tansiyon: 100/60 mm Hg
* Nabiz: 94/dak

« SS:22/dak

Antropometrik dl¢iimler:
* Bas cevresi: 48 cm (50p)
* Boy: 102 cm (25p)

« Agirlik: 14 kg (25-50p)



Fizik Muayenesi

* Yukar bakista sag goz kapaginda daha fazla olmak
tizere bilateral belirgin diisme

* Yukari bakista bilateral kisitlilik

* Sag g0z hareketlerinde ige bakista kisithlik

» Kas giicii: Ust proksimal: 5/5 distal: 5/5
Alt proksimal: 5/5 distal: 5/5

* Norolojik muayenede ek ozellik yok.

* Ekstremitelerde his kaybi yok.

* Diger sistem muayeneleri dogal.



« ON TANI?



[Laboratuvar

BK: 11.211/mm3
ANS: 8.808/mm3
Hb: 11.8 g/dL
PLT: 253.000/mm3

CRP: 1.01 mg/dl

B12: 740 pg/ml
fT4: 6,6 pg/dL

fT3: 3.01 pg/dL
TSH: 3.6 ng/dL

Kreatinin: 0.4 mg/dl
Ure: 12 mg/dl

AST: 31 U/L

ALT: 47 U/L

T. Protein: 7.9 g/dl
Albumin: 4.2 g/dl
Na: 141 mEq/L
K:5.02 mEq/L

Ca: 10.3 mg/dL
CPK: 47 mg/dL



o Kranial MR: Normal

o EMG: Sinir ileti ¢calismalar1 normal. Dekrement yanit
alinamada.

Yas1 nedeni ile testin suboptimal olarak
degerlendirildigi belirilerek ilerleyen donemde
tekrarlanmasi onerildi.

o Ekokardiyografi: Normal



* Olguya Miyastenia Gravis On tanisi ile
60 mg Mestinon (pridostigmin bromid) verilerek
2 saat sonra degerlendirildi.
Belirgin bir yanit gozlenmedi.

.« 2gr/kg IVIG tedavisi verildi.



1 Hafta sonraki poliklinik kontroliinde sabah goz kapag:
dusukligu olmadigl fakat 0gleden sonra tekrar

ooooo

2 gr/kg/gun oral pridostigmin tedavisi baslanarak 10
giin sonra tekrar degerlendirildi.

Kontrolde goz kapag duisuklugiinun arttigl sag gozde
tekrar hareket kisithiliginin gelistigi gortildi.

Diizenli olarak 6 ay boyunca aylik 500 mg/kg IVIG
almasi planlanarak tedavisi yeniden diizenlenerek
izleme alind..



Miyastenia
Gravis



Miyastenia gravis noromiuiskiiler bileskenin bir
hastaligidar.

Miyastenia graviste asetilkolinin (Ach) aksonal
terminalde sinaptik bosluga salinimi normaldir, ancak
postsinaptik kas membrani veya motor “end-plate”
yaniti normalden dustiktir.

Asetilkolin reseptorlerinin (AchR ) dolasimdaki
antikorlar tarafindan immunolojik olarak bloke edildigi
dustintilmektedir. Ancak ¢cocukluk ¢caginda MG non-
immiin nedenlerle de olusmaktadir.



Klinik Bulgular

MG’in okiler ve jeneralize olmak tizere iki klinik formu
vardir.

Okiiler formda gtigstizliik, goz kapaklar: ve ekstraokiiler
kaslara sinirlidir.

Jeneralize miyastenik hastalarda ise bunlara ek olarak
bulber, ekstremite ve solunum kaslarinda da degisik
derecelerde gti¢suizliik olur.

Miyastenik guigstizlik tipik olarak giin i¢inde dalgalanar,
genellikle sabah en azdir, giin ilerledikce kaslarin uzun
kullanimindan sonra kotiilesir.



* Pitoz, unilateral veya bilateral olabilir, bilateral oldugu
zaman asimetrik olmasi dikkat cekicidir.

* Genellikle pupillalar tutulmaz.

* Bilateral olan ytuiz kaslarinin giigstizlugti, agzin
horizontal yerine vertikal yonde kaymasi ile karakterize
tipik bir giiltise neden olur.




Ekstremite kaslarinda gti¢stizliik kollarda proksimal ve
distal, bacaklarda ise daha cok proksimal kaslarin
tutulumu seklindedir.

En c¢ok tutulan kaslar triseps, el parmak ekstansorleri,
iliopsoas, deltoid ve hamstring kaslaridar.

Derin tendon refleksleri genellikle normaldir



Hastaligin gidisi degisken ve ilerleyicidir. Maksimal
glicstizliik hastalarin 2/3’tinde ilk 1 y1l boyunca gelisir.

Hastalarin %15-25"inde genellikle ilk 3 y1l icinde agir
solunum yetmezligi ile giden miyastenik kriz gortliir.

Yillar icinde miyastenik yakinmalar azalir, ancak
hastalik remisyon ve relapslarla giden dalgalanmalarla
seyreder.

Tedavi edilmeyen gti¢suizliik 15-20 y1l sonra kalic1 hale
gelir ve en ¢ok etkilenen kaslarda atrofi gelisebilir.



* Cocukluk ¢ag1 MG’sinin ti¢ klinik formu vardr.

Bunlar;

1. MG’li annelerden dogan bebeklerde goriilen gecici MG,
2. Otozomal resesif kalitilan konjenital form

3. Adelosan donemde gortiilen otoimmiin juvenil formdur.

« Hastalarin ¢cogu juvenil formdadir.



Gecici neonatal miyasteni, plasentadan pasif olarak gecen
maternal AchR antikorlar1 nedeniyle gelisir.

[k 3 giin igerisinde ortaya cikar. Hastalarm %10-30"unun
annesinde otoimmun miyasteni vardir, genelde dolasimdaki
antikorlar kaybolana kadar, 2-3 haftada tam iyilesme beklenir.

Konjenital miyastenik sendromlar OR gecis gosteren
presinaptik, sinaptik veya postsinaptik noromuskuler yapiy1
etkileyebilen, immun olmayan heterojen bir grup kalitsal
bozukluktur.

Dogumda veya hemen sonra, simetrik pitoz ve oftalmopleji
fark edilir, ilerleyen yillarda jeneralize forma dontuisebilir.

Jitvenil formda ise ilk bulgular siklikla gozle ilgili olup, daha
sonra fasiyal, bulber, ektremite kaslarinda dalgalanmalarla
seyreden gli¢stizliigiin eklendigi bildirilmektedir



Jeneralize MG’li hastalarin %85-90'1nda anti-AchR antikoru

Bu antikorun bulunmadigi hastalarin %30-50’sinde ise anti-
MuSK antikoru gortliir.

Anti-MuSK pozitif MG, daha ¢ok kadinlarda gortiliir,
cocuklarda enderdir, bulber belirtiler on planda olmak tizere
genellikle jeneralize seyreder.

Agrin reseptoru olan membran proteini LRP4’e karsi
antikorlar da tanimlanmuistir.

Bazi hastalarda ise hentiz antikor saptanmamuistir. Bunlar
“seronegatif MG” olarak isimlendirilir.

Oktler MG'de jeneralize MG’ye gore seronegatiflik orani
yliksektir.



Miyastenik hastalarin yaklasik %75’inde timik
anomaliler vardar.

En sik anormallik olan timik hiperplazi %60 oranindadar.
%10-15inde timoma bulunur.

Daha nadiren atrofik ve normal timus dokusuna
rastlanir.

Genclerde ve okiiler MG’lerde timoma nadirdir.

Erken baslangicli MG’de timik hiperplazi daha sik
goruliirken, gec baslangili MG’de timoma ve atrofik
timus dokusuna daha sik rastlanir.



Tani

 Okilobulber belirtilerde gtin ici fluktuasyonlarin olmasi,
remisyonlarin varlig1 ve AKE ilacglara iyi yanit MG tanisi
koymak i¢in yeterli olabilir.

* Sogugun NM kavsakta iletiyi diizeltmesine dayanarak
pitotik goz kapagina uygulanan buzun etkisiyle goz
kapaginin agilmasi da tanida yardime olabilir.

* Ancak taniy1 laboratuvar incelemeleriyle desteklemek
onemlidir. Uygun klinigi olan hastalarda;

MG ile iliskili antikorlarin tanimlanmasi,

* Ardisik sinir uyarimi (ASU) ve tek lif elektromiyografi
(TL EMG) gibi elektrofizyolojik testler ozellikle
seronegatif hastalarda taninin desteklenmesinde onem
kazanmaktadir.



* ASU, noromuskiiler bileske bozuklugu tanisinda
kullanilan 6zgtinltigi ytiksek elektrofizyolojik bir testtir.
Degisik frekanslarda verilen uyarima cevaben kayit
edilen kas cevaplarinda %10’dan fazla diistis olmasi
anormal kabul edilir.




 Sinir kas kavsagindaki iletim kusurunu gostermek icin
en duyarl ancak ozgunlugu diisuk test ise Tek Lif
EMG’dir. Noromuskiiler iletide artmus jitter yaniti alinr.
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Tani

Oyk (okulobulber gicsuzluk, fluktuasyon,
remisyon)

Oral veya parenteral AKE'a olumlu cevap

Incelemeler

(tanmiyi kesinlestiren ve destekleyen)

Anti - AchR antikor tayini

Anti - AchR antikoru negatif ise, 6zellikle je-
neralize olgularda anti-MuSK antikoru tayini

ASU velveya TL EMG

Incelemeler

(ayina tani ve eslik edebilen bozukluklar icin)

Toraks mediyasten incelemesi (BT ve/veya
MR)

Tiroid hormon incelemesi

Diger otoimmin hastaliklarin arastinlmasi




Tedavi

* Tedavi, semptomatik ve
immiunsupresif/immiinmodulator ajanlarla yapilir.

* Semptomatik tedavide AKE ilaglar kullanilir. Bu ilaglar
Ach’in yikilmasimi engelleyerek sinaptik aralikta daha
uzun stire kalmasin saglarlar.

« Glnliik tedavide en sik kullanilan piridostigmin
bromid’in (Mestinon) 60 miligramlik oral formudur.
Etkisi 15-30 dk baslar, 1-2 st'te maksimuma erisir ve
yaklasik 3-4 st stirer.

* Timomasi olan ve olmayan hastalarda da timektominin
yararl oldugu dustintildiigiinden timektomi, genellikle
tim jeneralize MG hastalarinda uygulanmakta,
hastaligin ilk yillarinda yapildiginda daha iyi sonuglar
verdigi distunulmektedir



Immiin aracili tedavilerde amag, hastalikta remisyon
elde etmek ve remisyon saglandiktan sonra minimal
ilacla devamini saglamaktir.

Steroid, azathioprine, siklofosfamid, siklosporin,
takrolimus, rituksimab, metotreksat gibi immunsupresit
ilaclar tek basina veya kombinasyon halinde uzun bir
stire kullanilabilir.

Intraven6z immunglobulin (IVIG) ve plazmaferez akut
alevlenme ve timektomiye hazirlik gibi durumlarda
kullanilir. Bu tedavilerin, diger tedavi sekillerine iyi
cevap vermeyen bazi hastalarda aylik uygulamalarla
yillarca stirdirilmesi gerekebilir.



* Sonug olarak; pitoz, MG'nin erken ve major
semptomlarindan biri oldugundan, pitozun fark edildigi
olgularda ayiric1 tanida MG'nin de yer almasi, bu
hastaligin tan1 ve tedavisinin gecikmemesi agisindan
onemlidir.

* Aslinda, MG cocukluk caginda nadir gortilmekle birlikte
klinik belirtilerin iyi taninmasi ve irdelenmesi halinde
kolaylikla ayiric1 tamida yer alabilir.



