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ÖZET 

Spinal müsküler atrofiler, Duchenne müsküler distrofilerden sonra çocukluk ça ğı n ı n en s ık görülen nii-
romüsküler hastalıklandı r. Charcot-Marie-Tooth hastalığı nı n spinal formu olarak da isimlendirilen distal spinal 
müsküler atrofiye SMA'li tüm vakalar ın % 10'unda, peroneal müsküler atrofi sendromlu vakaların % 3-6's ı nda 
rastlanı r. A şağı da klinik görünüm olarak Charcot-Marie-Tooth'u andıran, ancak inceleme sonucunda SMA 
distal form olarak tanı  alan iki olgu sunulmu ş tur. 
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SUMMARY 

The spinal muscular atrophies are the second most frequent childhood neuromuseular diseases after Duchenne's 
muscular atrophy. Distal spinal muscular atrophy (Charcot-Marie-Tooth type) accounts for about 10 % of all 
cases SMA and 3-6 % of all cases of the peronal muscular atrophy syndrome. We present two patients clinically 
resemling Charcot-Marie-Tooth but eventually diagnosed as distal from SMA by laboratory investigations. 
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GİRİŞ  

Alt motor nöron hastal ıklarının kalı tımla geçen bö-
lümünü olu ş turan spinal müsküler atrofiler (SMA) 
klinik görünüm olarak, herediter motor ve duyusal 
nöropatinin Tip I ve Tip II (Charcot-Marie-Tooth) 
formlanna benzerler (1). Aş ağı da klinik görünüm 
olarak Charcot-Marie-Tooth'u and ıran, ancak incele-
me sonucunda SMA distal form olarak tan ı  alan iki 
olgu sunulmuş tur. 

Olgu 1: 32 yaşı nda erkek hasta, fçei ağ rı sı , yürüme 
zorluğu, bacaldannda incelme ş ikayeti ile Idiniğ ind-
ze baş vurdu. İ lk ş ikayetlerinin bel ağ rısı  olarak alt ı  
ay önce ba ş ladığı , dört aydan beri de bacak a ğ rı ları -
nın olduğ u, yürümekte, merdiven ç ıkmakta zorluk 
çektiğ i, çabuk yorulduğu öğrenildi. Son iki aydan 
beri her iki bacakta incelme ve güçsüzlük farkeden 

hasta kollarda güçsüzlük tarif etmiyordu ve aflesinde 
benzer hastal ık yoktu. 

Fizik muayenesi normal olan hastan ın nörolojik mu-
ayenesinde; alt ekstremitede dizden a ş ağı da bütün 
kaslar atrofikti Ş işe bacak görünümü vard ı . Bilate-
ral alt ekstremite distallerinde belirgin kas güçsüzlü-
ğü mevcuttu. Başparmak dorsifleksiyon gücü bilate-
ral % 90, planter fleksiyon gücü bilateral % 50 azal-
mış , ayağı n dorsal fleksiyon gücü bilateral % 50, 
planter fleksiyon gücü To 70 azalm ış  bulundu. Derin 
tendon refleksleri dört tarafl ı  azalmış , pato,* ref-
leks yoktu. Toms norrnaldi, duyu kusura yoktu. 

Laboratuar bulgulan; LDH 337 (220-485 Ü/L), CPK 
780 (0-220 Ü/L), BOS biyokimyasl ve immünoglo-
bulinleri normal, myelografi normal, servikal Cr 
normal olarak değ erlendirildi. ENMG incelenen üst 
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ve alt ekstremite kaslar ında kronik parsiyel dener-
vasyon bulgular' vard ı . MÜP süreleri uzam ış , amp-
litüdleri yüksekti. İncelenen sinirlerin distal latans, 
iletim hızı , kas ve duyu aksiyon potansiyelleri nor-
maldi. Bu bulgular dorsal spinal ganglionun prok-
simalinde muhtemelen yayg ın ön boynuz tutulu şu 
ile giden bir patolojiyi dü şündürdü. Kas biyopsisin-
de dejenere kas lifleri aras ında yer yer bağ  dokusu 
gözlendi. Musküler atrofi ile uyumlu olarak de ğ er-
lendirildi. 

Olgu 2: 33 yaşı nda kadın hasta. Bel ağ rı sı , sol ba-
cağı nda incelme ş ikayeti ile kliniğ imize başvuran 
hastan ın ağ rı  ş ikayetleri 1 ay önce ba ş lamış . Hare-
ketle artan bel ağ rı sı  her iki bacağı na da vuruyor-
mu ş . Sol bacağı ndaki incelmeyi ise 5-6 ay öpce far-
ketmi ş . Travma öyküsü olmayan ve anne-babas ı  1 
derece akraba hastan ın ailesinde benzer ş ikayetleri 
olan yok. 

Fizik muayenesi normal olan hastan ın nörolojik mu-
ayenesinde, alt ekstremitede özellikle solda belirgin 
olmak üzere dizden a ş ağı da bütün kaslar atrofıkti. 
Ayaklannda pes kavur ve çekiç parmak deformitesi 
vardı . Bilateral alt ekstremite distallerinde minimal 
kas güçsüzlüğü mevcuttu. Aş il refleksi bilateral hi-
poaktifti. Patolojik refleks yoktu. Tonus normaldi, 
duyu kusuru yoktu. 

Laboratuar bulgular ı ; LDH 181 (220-485 Ü/L), CPK 
58 (0-220 Ü/L) biyokimyasl ve immünoglobulinleri 
normal, servikal MR, SEP normal olarak değ erlendi-
rildi. ENMG incelenen üst ve alt ekstremite kasla-
nnda kronik parsiyel denervasyon bulgular ı  vardı . 
MÜP süreleri uzam ış , amplitüdleri normal veya nor-
malden yüksekti. İncelenen sinirlerin distal latans, 
iletim hı zı , kas ve duyu aksiyon potansiyelleri nor-
maldi. Bu bulgular dorsal spinal ganglionun prok-
simalinde muhtemelen yayg ın ön boynuz tutulu şu 
ile giden bir patolojiyi dü şündürdü. Kas biyopsisin-
de dejenere kas lifleri aras ında yer yer bağ  dokusu 
gözlendi. Atrofik kas dokusu olarak yorumland ı . 

Hastaların baş lang ıçtaki muayene bulgular ve ba-
caklannın görünümü Charcot-Marie-Tooth nöropa-
tisini andırmakla birlikte ENMG ve kas biyopsisi so-
nuçları  motor nöron hastal ığı nı  (SMA distal form) 
düşündürdü. Literatür ışığı nda bilgiler gözden geçi-
rildi. 

TARTIŞ MA 

Spinal müsküler atrofiler, Duchenne müsküler dist-
rofilerden sonra çocukluk çağı nı n en s ık görülen nö-
romüsküler hastal ıklandı r (2) . Klinik özelliklerine 
göre 5 gruba ayrı lırlar: 

1. Proksimal spinal müsküler atrofiler (Tip I, Tip II, 
Tip III) 
2. Bulbospinal müsküler atrofi (Kenedy sendromu) 
3. Distal spinal müsküler atrofi (Progressif spinal 
muskuler atrofi: Charcot-Marie-Tooth tipi müsküler 
atrofi) 
4. Skapuloperoneal spinal müsküler atrofi 
5. Diğ er spinal müsküler atrofiler 

• Fasio skapulohumeral spinal müsküler atrofi 
• Skapulohumeral spinal müsküler atrofi 
• Okulofaringeal spinal müsküler atrofi 

Distal spinal müsküler atrofinin ise otozomal domi-
nant juvenil ve geç ba ş langıçlı  formu ile otozomal 
resesif infantil ve geç ba ş langıçlı  formu vard ır. 
Charcot-Marie-Tooth hastal ığı nın spinal formu ola-
rak veya distal herediter motor nöropati olarak isim-
lendirilen ve genetik olarak heterojen bir özellik gös-
teren distal spinal müsküler atrofiye SMA'li tüm 
vakalann % 10'unda, peroneal müsküler atrofi send-
romlu vakalann % 3-6's ında rastlan ır (2) . 

Bu sendromun birkaç gen taraf ından meydana geti-
rildiğ ine dair kanı tlar vardır. Bu genlerden biri de 7. 
kromozomda lokalizedir (3) . 'Yukarıda bahsetti ğ imiz 
gibi baş lang ıç yaşı  ve hastal ığı n ş iddetine göre 2 
otozomal dominant ve iki otozomal resesif formu 
vardır. Vakalann % 34'ü dominant, % 16's ı  resesif, 
diğ erleri sporadik olarak geçer. Geç ba ş langıçh spo-
radik vakalar muhtemelen yeni dominant mutasyon-
lardan dolayı  olabilir. 

En sık görülen klinik tablo distal zay ıflık, el ve ayak-
larda hipotonidir ( 1). Güçsüzlük ve incelme s ıklıkla 
bacaklar ın distal kısmından, özellikle de anterior ti-
bial ve peroneal kaslardan ba ş lar. Ağı r vakalarda ba-
caklardaki güçsüzlük proksimale uzanabilir. Derin 
tendon refleksleri normal olabilir, duyu muayenesi 
normaldir (1 ' 2) . Genellikle üst ekstremite etkilenme-
mekle birlikte 1/4 vakada distal üst ekstremite tutu-
lumu vardı r. Anormal yürüyü ş  ve ayak deformiteleri 
ileri dönemlerde görülen klinik belirtilerdir. Baz ı  
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hastalarda pes cavus deformitesi belirlenebilir. Zeka 
etkilenmemi ş tir. 

Tanı  metodlar ı  

Distal SMA'de serum CPK seviyesi baz ı  vakalarda 
yüksek bulunabilir (4) . Elektromyografisiden, tibialis 
anterior, gastrokinemyus ve nadiren kuadriseps fe-
moris kasında kronik parsiyel denervasyon bulgular 
vardı r (1 '3 '5) . Benzer bulgular üst ekstremite kasla-
rında da görülebilir. Fibrilasyon potansiyelleri ve po-
zitif sharp dalgalar' olabilir. MÜP'ler uzun süreli, 
polifazik ve yüksek amplitüdlüdür (6) . Motor iletim 
ve duyusal aksiyon potansiyelleri tüm vakalarda nor-
maldir. Sural sinir biyopsisi normaldir. Distal kas bi-
yopsisinde ise atrofi tesbit edilir (1 '7) . Ayıncı  tanıda 
herediter motor ve duyusal nöropatinin Tip I ve Tip 
II formları , distal miyopatiler dü şünülebilir ( I ) . 

Bizim sunduğumuz 2 olguda da klinik bulgular 30 
yaş  üzerinde ba ş lamış  olup adult baş lang ıçlı  forma 
uymaktad ır. Servikal CT ve MR'lar ı  normal, BOS 
biyokimyalar ı  ve immünoglobulinleri normal, EMG 
ve kas biyopsileri patolojiktir. EMG'lerinde kronik 
parsiyel denervasyonun olmas ı , uzun süreli, yüksek 

amplitüdlü MÜP'lerin varl ığı , buna kar şı lık motor ve 
duyusal iletimlerin normal olmas ı  ön boynuz hüc-
relerinin veya motor köklerinin dejenerasyonunu 
akla getirmektedir. Myelografide ve CT'de herhangi 
bir anomali görülmemesi ise patolojinin motor kök-
lerde olmadığı nı  ön boynuz hücrelerinde oldu ğunu 
desteklemektedir. 
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