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OZET

Myotonia congenita ¢ok nadir gorilen nondistrofik myopatidir. Hastahgin
iletiminin otozomal recessif bir karakterde oldugunu bildirenler oldugu gibi otozo-
mal dominant oldugunu ileri siirenler de vardir. Burada Myotonia congenita’li bir
olguyu ebeveynlerinin EMG bulgulan ile birlikte sunmak istedik.

SUMMARY
Myotonia Congenita

Mpyotonia Congenita is a rare form of nondystrophic myopathies. There is
no clear appointment about the inheritance of this disease. Some believe on an
autosomal recessive trait but the others believe on dominancy. In this case report
depending on the EMG findings the nature of this disease is discussed.

Myotonia kongenita nadir goriilen nondistrofik myopatidir. Hastalifin ile-
timinin otozomal dominant oldugunu bildirenler oldugu gibi otozomal recessif
karakterde oldugunu ileri siirenler de vardir'2, Burada Myotonia kongentali bir
olguyu ebeveynlerinin elektromiyelografi (EMG) bulgulan ile birlikte sunmak is-
tedik. ;
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OLGU

5 yaginda erkek cocuk. Boynunun kisa ve kalin olmasi, yutmada tikanma
hissi, giiniin erken saatlerinde ve hareket baglangicinda hareket kisithhif, sikil-
mig yumrugu acma giicliigii, peltek, yavag ve anlagilmasi zor konugma yakinmala-
r1 ile poliklinigimize bagvurdu. Ug yildir farkedilen bu yakinmalarmn son iki yildir
belirginlestigi, motor gelismesinin geg oldugu, konugmaya 3-4 yaslarinda bagla-
dif, anne ve babanin uzaktan akraba olduklar1 dgrenildi. Bir yaginda farkedilen
sol gozdeki sasilik bir siire once opere edilmis ancak diizelmemisti.

Yapilan fizik muayenede hastamin bagimi geride tutar pozisyonundan do-
lay tipik hilal baks, sterneokleidomastoid, deltoid, gastroknemius ve masseter
kaslarindaki hipertrofi nedeniyle herkiil goriiniimii vard. Istirahat sonras: hare-
kete baglamada zorluk, tekrarh hareketlerde derece derece hizlanma, dinlen-
mede rahatsizhk verici gecikme, ozellikle dile perkiisyon uygulandifinda lokal
kontraksiyonlar, gozde strabismus dikkati ¢ekiyordu. Diger sistem muayeneleri

normaldi. Aile dykiisii alindifinda anne baba ve kardeglerinde benzer yakinmalar
yoktu. \

-

Yapilan rutin laboratuvar testleri, serum degerleri ayrica SGOT, SGPT,
LDH, CPK degerleri normal sinurlar igindeydi. Endokrin testlerde bir anormallik
saptanmadi. Olguya uygulanan EMG de tipik yiiksek frekansh miyotonik
bosalimlar kaydedilirken hoparlorde bu hastalik igin tipik olan pike yapan ugak
sesi isitildi. Olgunun gastroknemius kasindan yapilan biopsi kas liflerinde freg-
mantasyon, kas arast fibroz dokuda kiigiik kanama odaklar: seklinde yorumland:.
Klinik herhangi bir yakinmalar1 olmasa da aile fertlerinde uygulanan EMG'de
musculus abductor pollicis brevis'te spontan myotonik desarjlar, nevrus media-

nus’ta motor iletim hizs normal olarak degerlendirildi. Bu bulgular da myotoni'yi
destekler nitelikteydi.

TARTISMA

Myotonia kongenita istemli kas kontraksiyonlarini takip eden istirahat ge-
cikmesi ile karakterize kalitsal bir kas hastalgadir’®. Yasamun ilk yillarinda
emme ve beslenme zorlugu ile kendini gosterir’, Bebeklerde (veya siit gocuu)
motor gelismede yavaglama goriilebilse de semptomlar genellikle gocukluk ve
adolesan ¢agina kadar belirgin olmayabilirS, Olgularin bir kisminda otozomal do-
minant kahtim sorumlu tutulurken baz otorler recessif bir genin etkinligini
diigiinmektedir. Dominant tip kiigiik siit cocuklarinda farkedilirken recessif tipin
daha geg ortaya giktig bildirilmektedird.

Hastal'!k siklikla iskelet kasimi tutmakla birlikte nadiren solunum kaslarni
da tu.tabilir. Ozellikle alt extremitelerde belirgin olan miiskiiler hipertrofi iist ex-
tremiteler ve yiiz boyun kaslarinda da goriilebilir, Cocuk herkiil g(‘)riini'm:li'lﬂde
olabilir. Kas yiizeyinin perkiisyonu devaml kontraksiyona ve lokalize gukur-
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lasmaya neden olur. Tendon refleksleri normal ve gok hafif artmigtir!, Hastalifin
tams: tipik klinik belirtiler ve kendine 6zgii EMG bulgulanyla kolaylikla konabi-
lir. Ancak baglangigta myotonik distrofi, paramyotonia kongenita, endokrin myo-
patiler, metabolik myopatiler ve periodik paralizi sendromlan ile karistinlabilir®,

Olgumuzda katarakt ve testikiiler atrofinin olmamasi, progressif bir gidis
gostermemesi nedeniyle myotonik distrofi’den kolaylikla ayrilabilir. Sofukta be-
lirginlesen myotoni tammlanmamas: ve paralitik ataklarin olmamasi nedeniyle
paramyotonia kongenita’dan, paralitik atak yoklugu yanisira serum potasyum se-
viyelerinin de normal sinirlarda bulunmas: ve idrarda myoglobiniiri olmamasi ne-
deniyle metabolik myopatilerden uzaklagildi. Ayrica olgumuzda depo hastalikiar:
veya endokrin myopatileri diigiindiirecek klinik ve laboratuvar bulgular: sapta-
namadi.

Olgumuzun EMG’sinde tipik yiiksek frekansh bogalimlar ve hoparlorle
isitilen pike yapan ugak veya motorsiklet sesi hastalik igin ¢ok karakteristik olup
tam koydurucudur. EMG bulgusunun yoklugu ise hemen hemen myopatiyi red-
dettirir?, |

Olgumuzun aile fertlerinde de klinik olmaksizin tipik EMG bulgularinin
varhg otozomal recessif bir kalitimin s6z konusu oldugunu desteklemektedir.
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