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OZET

Spinal miiskiiler -atrofiler, Duchenne miiskiiler distrofilerden sonra g¢ocukluk cagimin en sik goriilen no-
romiiskiiler hastaliklaridir. Charcot-Marie-Tooth hastaligimin spinal formu olarak da isimlendirilen distal spinal
miiskiiler atrofiye SMA'li tiim vakalarin % 10'unda, peroneal miiskiiler atrofi sendromlu vakalarin % 3-6'sinda
rastlamir. Asagida klinik goriiniim olarak Charcot-Marie-Tooth'u andiran, ancak ineeleme sonucunda SMA-
distal form olarak tan alan iki olgu sunulmugtur.
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* SUMMARY

The spinal muscular atrophies are the second most frequent childhood neuromuscular 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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GIRIS

Alt motor noron hastaliklarimin kaliimla gegen bé-
limiinii olusturan spinal miiskiiler atrofiler (SMA)
klinik goriiniim olarak, herediter motor ve duyusal
noropatinin Tip I ve Tip II (Charcot-Marie-Tooth)
formlarma benzerler (. Asagida klinik goriiniim
olarak Charcot-Marie-Tooth'u andiran, ancak incele-
me sonucunda SMA distal form olarak tam alan iki
olgu sunulmustur.

. Olgu 1: 32 yaginda erkek hasta, Bel agnsi, yiirime
zorlugu, bacaklaninda incelme sikayeti ile klinigimi-
ze bagvurdu. flk sikayetlerinin bel agris: olarak alt:
ay once bagladig, dort aydan beri de bacak agrilan-
nmin oldugu, yiirimekte, merdiven ¢ikmakta zorluk
cektigi, cabuk yoruldugu ogrenildi. Son iki aydan
beri her iki bacakta incelme ve giigsiizliik farkeden

hasta kollarda giicsiizliik tarif etmiyordu ve ailesinde
benzer hastalik yoktu.

Fizik muayenesi normal olan hastanin nérolojik mu-
ayenesinde; alt ekstremitede dizden agafida biitiin
kaslar atrofikti. Sise bacak goriiniimii vardi. Bilate-
ral alt ekstremite distallerinde belirgin kas giicsiizlii-
§it mevcuttu. Bagparmak dorsifleksiyon giicii bilate-
ral % 90, planter fleksiyon giicii bilateral % 50 azal-
mis, ayagin dorsal fleksiyon- giicii bilateral % 50,
planter fleksiyon giicii % 70 azalmus bulundu. Derin
tendon refleksleri dort tarafh azalmsg, patolojik ref-
leks yoktu. Tonus normaldi, duyu kusera yokts.

Laboratuar bulgular;; LDH 337 (220-485 U/L), CPK
780 (0-220 U/L), BOS biyokimyasi ve immiinoglo-
bulinleri normal, myelografi normal, servikal CT
normal olarak degerlendirildi. ENMG incelenen iist
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ve alt ekstremite kaslarinda kronik parsiyel dener-
vasyon bulgulart vardi. MUP siireleri uzamig, amp-
litiidleri yiiksekti. Incelenen sinirlerin distal latans,
iletim hizi, kas ve duyu aksiyon potansiyelleri nor-
maldi. Bu bulgular dorsal spinal ganglionun prok-
simalinde muhtemelen yaygin on boynuz tutulusu
ile giden bir patolojiyi diisiindiirdii. Kas biyopsisin-
de dejenere kas lifleri arasinda yer yer bag dokusu
gozlendi. Muskiiler atrofi ile uyumlu olarak deger-
lendirildi.

Olgu 2: 33 yaginda kadin hasta. Bel agrisi, sol ba-
caginda incelme sikayeti ile klinigimize bagvuran
hastamin agn sikayetleri 1 ay Once baglamig. Hare-
ketle artan bel agris1 her iki bacagina da vuruyor-
mus. Sol bacagindaki incelmeyi ise 5-6 ay opce far-
ketmis. Travma Oykiisii olmayan ve anne-babas1 1
derece akraba hastanin ailesinde benzer sikayetleri
olan yok.

Fizik muayenesi normal olan hastanin nérolojik mu-
ayenesinde, alt ekstremitede ozellikle solda belirgin
olmak iizere dizden agagida biitlin kaslar atrofikti.
Ayaklarinda pes kavus ve ¢eki¢ parmak deformitesi
vardi. Bilateral alt ekstremite distallerinde minimal
kas giicsiizliigii mevcuttu. Agil refleksi bilateral hi-
poaktifti. Patolojik refleks yoktu. Tonus normaldi,
duyu kusuru yoktu.

Laboratuar bulgulan; LDH 181 (220-485 U/L), CPK
58 (0-220 U/L) biyokimyas: ve immiinoglobulinleri
normal, servikal MR, SEP normal olarak degerlendi-
rildi. ENMG incelenen iist ve alt ekstremite kasla-
rinda kronik parsiyel denervasyon bulgular vardi.
MUP siireleri uzamig, amplitiidleri normal veya nor-
malden yiiksekti. Incelenen sinirlerin distal latans,
iletim hiz1, kas ve duyu aksiyon potansiyelleri nor-
maldi. Bu bulgular dorsal spinal ganglionun prok-
simalinde muhtemelen yaygin 6n boynuz tutulugu
ile giden bir patolojiyi diigiindiirdii. Kas biyopsisin-
de dejenere kas lifleri arasinda yer yer bag dokusu
gozlendi. Atrofik kas dokusu olarak yorumlandi.

Hastalarin baslangictaki muayene bulgulan ve ba-
caklarinin goriiniimii Charcot-Marie-Tooth noropa-
tisini andirmakla birlikte ENMG ve kas biyopsisi so-
nuglart motor noron hastalifim1 (SMA distal form)
diisiindiirdii. Literatiir 1g18inda bilgiler gozden geci-
rildi.
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TARTISMA

Spinal miiskiiler atrofiler, Duchenne miiskiiler dist- *
rofilerden sonra ¢ocukluk ¢aginin en sik goriilen no-
romiiskiiler hastahklandir ). Klinik ozelliklerine
gore 5 gruba ayrilirlar:

1. Proksimal spinal miiskiiler atrofiler (Tip I, Tip I,
Tip IIT) .
2. Bulbospinal miiskiiler atrofi (Kenedy sendromu
3. Distal spinal miiskiiler atrofi (Progressif spinal
muskuler atrofi: Charcot-Marie-Tooth tipi miiskiiler
atrofi)
4. Skapuloperoneal spinal miiskiiler atrofi
5. Diger spinal miiskiiler atrofiler

» Fasio skapulohumeral spinal miiskiiler atrofi

« Skapulohumeral spinal miiskiiler atrofi

« Okulofaringeal spinal miiskiiler atrofi

Distal spinal miiskiiler atrofinin ise otozomal domi-
nant juvenil ve ge¢ baglangicli formu ile otozomal
resesif infantil ve geg¢ baglangich formu vardir.
Charcot-Marie-Tooth hastaligimin spinal formu ola-
rak veya distal herediter motor néropati olarak isim-
lendirilen ve genetik olarak heterojen bir ozellik gos-
teren distal spinal miiskiiler atrofiye SMA'li tiim
vakalarin % 10'unda, peroneal miiskiiler atrofi send-
romlu vakalarin % 3-6'sinda rastlanr @,

Bu sendromun birkag gen tarafindan meydana geti-
rildigine dair kamtlar vardir. Bu genlefden biri de 7.
kromozomda lokalizedir ®). Yukarida bahsettigimiz
gibi baglangic yas1 ve hastalifin siddetine gore 2
otozomal dominant ve iki otozomal resesif formu
vardir. Vakalarin % 34'ii dominant, % 16's1 resesif,
digerleri sporadik olarak geger. Geg baslangich spo-
radik vakalar muhtemelen yeni dominant mutasyon-
lardan dolay: olabilir.

En sik goriilen klinik tablo distal zayiflik, el ve ayak-
larda hipotonidir (1. Giigsiizliik ve incelme siklikla
bacaklarin distal kismindan, 6zellikle de anterior ti-
bial ve peroneal kaslardan baglar. Agir vakalarda ba-
caklardaki gii¢siizlik proksimale uzanabilir. Derin
tendon refleksleri normal olabilir, duyu muayenesi
normaldir (12), Genellikle iist ekstremite etkilenme-
mekle birlikte 1/4 vakada distal iist ekstremite tutu-
lumu vardir. Anormal yiiriiyiis ve ayak deformiteleri
ileri dénemlerde goriilen klinik belirtilerdir. Bazi
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hastalarda pes cavus deformitesi belirlenebilir. Zeka
etkilenmemigtir.

Tan metodlar:

Distal SMA'de serum CPK seviyesi bazi1 vakalarda
yiiksek bulunabilir 4, Elektromyografisiden, tibialis
anterior, gastrokinemyus ve nadiren kuadriseps fe-
moris kasinda kronik parsiyel denervasyon bulgulan
vardir (135, Benzer bulgular iist ekstremite kasla-
rinda da goriilebilir. Fibrilasyon potansiyelleri ve po-
zitif sharp dalgalart olabilir. MUP'ler uzun siireli,
polifazik ve yiiksek amplitiidliidiir . Motor iletim
ve duyusal aksiyon potansiyelleri tiim vakalarda nor-
maldir. Sural sinir biyopsisi normaldir. Distal kas bi-
yopsisinde ise atrofi tesbit edilir 7). Ayiricr tamda
herediter motor ve duyusal néropatinin Tip I ve Tip
II formlari, distal miyopatiler diigiiniilebilir ().

Bizim sundufumuz 2 olguda da klinik bulgular 30
yag lizerinde baglamis olup adult baglangichi forma
uymaktadir. Servikal CT ve MR'lar1 normal, BOS
biyokimyalar1 ve immiinoglobulinleri normal, EMG
ve kas biyopsileri patolojiktir. EMG'lerinde kronik
parsiyel denervasyonun olmasi, uzun siireli, yiiksek
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amplitiidli MUP'lerin varligi, buna karsilik motor ve
duyusal iletimlerin normal olmasi 6n boynuz hiic-
relerinin veya motor kéklerinin dejenerasyonunu
akla getirmektedir. Myelografide ve CT'de herhangi
bir anomali gériilmemesi ise patolojinin motor kok-
lerde olmadifim 6n boynuz hiicrelerinde oldugunu
desteklemektedir.
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