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Myotonia congenita çok nadir görülen nondistrofik myopatidir. Hastalıgın 
iletiminin otozornal recessif bir karakterde oldugunu bildirenler oldugu gibi otozo­
rnal dominant oldugımu ileri sürenler de vardır. Burada Myotonia congenita'lı bir 
olguyu ebeveynlerinin EMG bulgulan ile birlikte sunmak istedik. 

SUMMARY 
Myotonia Congeoita 

Myotonia Congenita is a rare form of nondystrophic myopathies. 17ıere is 
no c/ear appointment about the inheritance of this disease. Some believe on an 
outosomal 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 görülen nondiştrofik myopatidir. Hastalığın ile­
timinin otozornal dominant oldu~nu bildirenler oldu~ gibi otozornal recessif 
karakterde oldu~u ileri sürenler de vardır1·2• Burada Myotonia kongentali bir 
olguyu ebeveynlerinin elektromiyelografi (EMG) bulguları ile birlikte sunmak is­
tedik. 
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OLGU 

5 yaşında erkek çocuk. Boyn'unun kısa ve kalın olması, yutmada tıkanma 
hissi, günün erken saatlerinde ve hareket başlangıcında hareket kısı~ sıkıl· 
mış yumru~ açma güçlü~, peltek, yavaş ve anlaşılması zor konuşma yakınmala· 
rı ile poliklini~mize başvurdu. Üç yıldır farkedilen bu yakınmaların son iki yıldır 
belirginleşti~, motor gelişmesinin geç oldu~_ konuşmaya 3-4 yaşlarında başla­
dıtı, anne ve babanın uzaktan akraba oldukları ö~enildi. Bir yaşında farkedilen 
sol gözdeki şaşılık bir süre önce opere edilmiş ancak düzelmemişti. 

Yapılan fizik muayenede hastanın başını geride tutar pozisyonundan do· 
layı tipik hilal bakış, sterneokleidomastoid, deltoid, gastroknemius ve masseter 
kaslarındaki hipertrofi nedeniyle herkül görünümü vardı. İstirahat sonrası hare· 
kete başlamada zorluk, tekrarlı hareketlerde derece derece hızlanma, dinlen· 
mede rahatsızlık verici gecikme, özellikle dile perküsyon uygulan~da lokal 
kontraksiyonlar, gözde strabismus dikkati çekiyordu. Di~er sistem muayeneleri 
normaldi. Aile öyküsü alındıtında anne baba ve kardeşlerinde benzer yakınmalar 
yoktu. · 

Yapılan rutin laboratuvar testleri, serum degerieri ayrıca SGOT, SGPT, 
LDH, CPK degerieri normal sınırlar içindeydi. Endokrin testlerde bir anormallik 
saptanmadı. Olguya uygulanan EMG de tipik yüksek frekanslı miyotonik 
boşalımlar kaydedilirken hoparlörde bu hastalık için tipik olan pike yapan uçak 
sesi işitildi. Olgunun gastroknemius kasından yapılan biopsi kas liflerinde freg-' 
mantasyon, kas arası fibroz dokuda küçük kanama odakları şeklinde yorumlandı. 
Klinik herhangi bir yakınınaları olmasa da aile fertlerinde uygulanan EMG'de 
musculus abductor pollicis brevis'te spontan myotonik deşarjlar, nevrus media· 
nus'ta motor iletim hızı normal olarak degerlendirildi. Bu bulgular da myotoni'yi 
destekler nitelikteydi. 

TARTIŞMA 

Myotonia kongenita istemli kas kontraksiyonlarını takip eden islirahat ge· 
cikmesi ile karakterize kalıtsal bir kas hastalıtırurJ-4. yaşarnın ilk yıllarında 
emme ve beslenme zorlugu ile kendini gösterifS. Bebeklerde (veya süt çocu~) 
motor gelişmede yavaşlama görülebilse de semptomlar genellikle çocukluk ve 
adolesan çagtna kadar belirgin olmayabili~. Olguların bir kısmında otozornal do· 
minant katıtım sorumlu tutulurken bazı otorler recessif bir genin e~ 
düşünmektedir. Dominant tip küçük süt çocuklarında farkedilirken recessif tipin 
daha geç ortaya çıktıtı bildirilmektedir4. 

Hastalık sıklıkla iskelet kasını tutmakla birlikte nadiren solunum kaslarını 
da tutabilir. Özellikle alt extremitelerde belirgin olan müsküler hipertrofi üst ex· 
tremiteler ve yüz boyun kaslarında da görülebilir. Çocuk herkül görünümünde 
olabilir. Kas yüzeyinin perküsyonu devamlı kontraksiyona ve tokatize çukur· 
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taşmaya neden olur. Tendon refleksleri normal ve çok hafıf artmıştır1.Hast~ 
tanısı tipik klinik belirtiler ve kendine özgü EMG bulgularıyla kolaylıkla konabi· 
lir. Ancak başlangıçta myotonik distrofi, paramyotonia kongenita, endokrin myo· 
patiler, metabolik myopatiler ve periodilc paralizi sendromları ile karıştırılabi.Iili. 

Olgumuzda katarakt ve testiküler atrofinin olmaması, progressif bir gidiş 
göstermemesi nedeniyle myotonik distrofı'den kolaylıkla ayrılabilir. ~a be· 
lirginleşen myotoni tanımlanmaması ve paralitik atakların olmaması nedeniyle 
paramyotonia kongenita'dan, paralitik atak yoktu~ yanısıra serum potasyum se· 
viyelerinin de normal sınırlarda bulunması ve idrarda myoglobinüri olmaması ne· 
deniyle metabolik myopatilerden uzaklaşıldı. Ayrıca olgumuzda depo hastalıkları 
veya endokrin myopatileri düşündürecek klinik ve laboratuvar bulguları sapta­
namadı. 

Olgumuzun EMG'sinde tipik yüksek frekanslı boşalımlar ve hoparlörle 
işitilen pike yapan uçak veya motorsiklet sesi hastalık için çok karakteristik olup 
tanı koydurucudur. EMG bulgusunun yoktu~ ise hemen hemen myopatiyi red· 
dettirü-2. 

Olgumuzun aile fertlerinde de klinik olmaksızın tipik EMG bulgularının 
var lı~ otozornal recessif bir katıtırnın sö~ konusu oldu~u desteklemektedir. 
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