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OZET

Aijle aneminezi vermeyen, postterior miyokard infarktiisinin EKG bulgularin: gosteren 9
yasinda erkek cocukta gorlilen Duchenne myopati olgusu sunulmustur.

SUMMARY

A CASE OF DUCHENNE MYOPATHY

A case Duchenne myopathy which is seen in a nine age boy which shows electrocardiographyc
findings of true posterior myocardial infarction without any history about his family is presented.

Miiskiller distrofi genetik olarak belirlenmis, primer degeneratif mi-
yopati olarak tanimlanir. Walton—-Gardner Medwin’in siniflanmasina gore
~ Duchenne tipi miiskiiler distrofi x kromozomuna bagh ressesif gecisli, prog-
nozu en ciddi olan, yanhzca erkeklerde gorilen miyopati tiridir. (13)
Diinyamin her yerinde goriiliir. Toplumda goriilme sikif: 9 0,013-0,033
arasinda degisir. Prevalanst ise ¢/ 0,03 tir. (1) Oldukga ender goriilen bir
hastahk olmas: nedeni ile Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Noroloji ve
I¢c Hastaliklari Anabilim Dalinda Tanis: ve izlemesi yapilmis ve kalb tutul-
- masi da gosteren bir Duchenne tipi néromiskiiler distrofi olgusu sunul-

- mustur.
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OLGU

S.Y. Prot No: 646/ 88 Memleketi: Uzunkoprii
9 yasinda erkek cocuk

4-5 ay oncesine kadar rahat yiiriiyebilir ve gezer iken bu tarihten sonra
oturamama, oturdugunda ayaga kalkamama, gii¢liikkle merdiven ¢ikma,
kogamama, sik stk dityme ve prekordiyal bolgede agr1 yakinmalar: ile Noro-
loji Anabilim Dal1 Poliklinigine bagvurmustur.

Normal dogumla dogmus, dogum tartis1 normal imis, 4 yasinda yiri-
meye baslamis, yelpazeleyerek, ordekvari yiirtivormus. Okula gldemlyor
Prekordiyal agri yakinmalann Verapamil’e yanit vermlgtlr

Anne ve babasi akraba evliligi yapmamis. Babasinin kardegi menénjife
baglt felg gecirmis

Bir kiz ve bir erkek kardesi sag ve saghkl.

Fizik Muayene

Gehisme geniligi var.
Boy 128 cm. (10-25 persentil)
Agirlik: 22,5 kg (3-10 persentil)
Kafa gevresi: 53 cm. '
Oturdugu yer ile Vertex: 68 cm.

Solunum Sistemi: Dogal

Kardiyo - Vaskiiler Sistem

TA: 120/ 80 mmHg, Nabiz: say1 85 vuru/ dak, ritmik, dolgun.

K.alp tepe vurumu ele gelmiyor. Sol ve sag ventrikiil aktiviteleri alinmi-
yor. Dinlemekle tiim odaklarda 1. ve 1I. sesler normal, ilave patolojik ses
yok. Periferik nabizlar her iki tarafta simetrik olarak alimiyor.

Sindirim Sistemi

‘Dil normal. Yiiksek damak yok, Disler normal. Karinda agrih nokta
ve kitle yok. Karaciger st hudut 5/ 6 interkostal aralikta alt kenar midk-
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lavikular ¢izgi tizerinde kosta kenarim asmiyor. Dalak ele gelmiyor. Traube
acik.

Hematolojik Sistem: Lenfadenomegali yok.

Sinir ve Lokomotor Sistemi

Konusmasi disartrik, pupillalar izokorik, isik, kornea refleksi gozdibi
tetkiki, akomadasyon, konverjans, okiiler kaslar, isitme, 5, 7, §, 9, 10, 11, 12
kafa sinirlerine ait bulgular normal. Diplopi, nistagmus yok. Gowers belir-
tisi (+). Biitiin ekstremitelerde kas kuvveti azalmig, Ust ekstremitelerde
on kolda kontraktiir ve sertlesme var, kemik—veter reflekleri normal. Alt
ekstremitelerde Patella ve Ashill refleksi alinmiyor. M. Quadriceps femoris
hipertrofik, Iliopsoas ve gluteal bolge kaslarinda rijidite var (Resim 1-2).
M. Gastrecnemius 1ler1 derecede hipertrofik. Ayakta iken bacaklarini
acarak dengesini saglayabiliyor. Derin ve yiizeyel duyu normal.

Resim 1—2. S.Y. Pelvis ve baldir kaslarinin
| 4

Laboratuar  incelemeleri

Kanda: Kreatinin 0,6 mg/dl, SGOT: 300 U/dl, SGPT: 305 U/dl
LDH: 852 U/dl, CPK: 1744 U/ dl, CK-MB: 179 U /L.



196 ' C. EREL, G. BZBAY, H. ARPINAR, K. KUTLU, E. CAKIR

Alkali Fosfataz: 24 U/dl.

Asit Fosfataz: 6,8 U /dl.

Timol: 0,7 U

Sedimantasyon: 1/ 2 saat: 5 mm.
- 1 saat: 12 mm.

2 saat: 38 mm.

Hemogram: Normal

Idrar: Normal

BOS: Normal

Telera dyografi: Ak01gerler1n havalanmas: ve bronko-vaskiiler goru-
num normal.

Kardiyo-Torasik oran: 10,3 /20. Kalbin sag kenari sternumun sagina
tasmis. Kalbin sol konturu diizlesmis.

EKG: ritm: sinuzal respiratuar aritmi. sayi: 83-93 vuru [ dak.
QRS ekseni: 0°, PR: 0,10 s. B
Vide R/S=9/75 =12

V;R = 9mm V>R = 25 mm. V;R = 15,5 mm.

RV;R: 10 mm. RV;te R/S = 10/8 = 1,2

RV,R = 6 mm. RV,te R/S = 6/3.5=1,7

RV,, RV,da R/S > 1

V,—V; te derin ve sivri T (—), V, de ST = 2 mm yuksekhkte T bi-
fazik (+ —) Vi S 4+ VR = 7,5 + 21 = 28 mm.

D, aVL,de Q = 1 mm. Vc—Vsda Q = 2 mm.

Ekokardiyografi (M mode) = Sol ventrikiil genisce, mitral kapak arka
duvara dogru itilmis, mitral kapak on yaprak¢iginin diyastolik agilmas: ve
egimi normal, M formu olusuyor. Sistollk kapanmada prolapsus saptan-
mad:. Aort kokii 22 mm. genislikte, Kapaklarin agiimasi normal. Orta ¢iz-
gide kapanma olusuyor. Sol atriyum normal genislikte Septum hareketler:
normal. Sol ventrikiil arka duvar hareketleri azalmis ($ekil 2).

Zeka Testi’nin (Goodenough Yontemi) siur dizeyde oldugu saptan-
mis (4).
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Sekil 1. PMD olgusunun EKG'si: 12 standart ve VR, V R, V.R, VR derivasyonlarinda fizik si-
nuzal aritmi, kisa P-R ve posterior miyokard inferktiisi bulgulan goriilmektedir.

EMG: Tutulan adalelerde yapilan konsantrik igne EMG’sinde elde
edilen kisa siireli diisiik amplitidhi distrofik motor tnite potansiyelleri,
myopati bulgulann olarak yorumland..
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Sekil 2. PMD olgusunun M mode Ekokardiyogrami. Mitral kapak divastolik acilmas: normal,
mitral prolapsusu saptanmadi.

EEG: Normal

Sag M. gastrecnemius’tan alman kas biyopsisinde: Kas liflerinin bir
kism1 nekrotik, ¢evrelerinde mononiikleer hiicre infiltrasyonu ve kas lifleri
arasinda yag ve bag dokusu infiltrasyonu.

Patolojik Anatomik tani: Progressif miiskuler distrofi (PMD) ye uy-
maktadir (Resim 3).

TARTISMA

Duchenne tipi; progressiv muskiiler distrofilerin en sik rastlanilan tu-
radur. Canli erkek dogumlarmin milyonda 279 unda goriliir (10). X’e bag-
I1 ressesit gegish ailesel bir hastahktir. Olgularm 2/ 3 linde aile anemnezin-
de hastalitk bulunmakla birlikte 1/ 3 inde ise spontan mutasyonla ortaya
ciktigr iler1 surtlmektedir (1,2,3,10).

Bizim olgumuz erkek gocuk olup, aile anemnezinde bu tiir bir hastalik
belirlenmemistir. Ustelik anne ve babasinda bu hastahigin bulgulari saptan-
mamistir. Bu nedenle mutasyonla ortaya ¢ikmas: olasidir. Hastalik erkek
cocuga anne tarafimdan geger ise de Turner veya xx genotypli kiz ¢ocukla-
rinda da Duchenne myopatisi bildirilmistir (10).

Hastaligm iyi ve kotii gidish sekilleri vardir. Iyi gidisli tiirii 10 yasm-
dan sonra baslamasina karsihik, kota gidish sekli 1yi gidisli sekle oranla 4-5

mishi daha sik goriilir ve hastalifn baglama yast hayatin 1-6 yillar1 arasi-
dir (1,6).
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Resim 3. M. Gastrocnemius'tan alinan kas biyopsisinde: Kas lifierinin bir kismi nekrotik, ¢evre-
lerinde mononiikleer hiicre infiltrasyonu ve kas lifleri arasinda yag ve bag dokusu
infiltrasyonu goraimektedir,

Bizim olgumuzda hastalik 4 yasinda baglamasi nedeniyle kotu gidisl
tire uygunluk dostermektedir.

Hastahk kot gidisli sekilde hizla ilerler. 1tk olarak pelvis kusag: kas-
larini tutar. Sonra diger kaslar tutulur. Lezyonlar oldukga hizia ilerler
(13,10,1,12), Hasta pelvis kaslarimin gligstizligli nedeniyle ordek gibi yurir,
Dizin ekstensor kaslarmin paralizisi nedeniyle oturdugu yerden kalkarken
kollarim da kullanir ve ellerini uyluklarma dayayarak yerinden kalkar

(Gowers Belirtisi) (13,10,1,11).

Olgumuzda tiim belirtiler vardir. Ayrica baldirlarda psodohipertrof
cok belirgindir (Sckil 1-2),.

Tendon refleksleri zayiflar ve zamanla kaybolur. Nitekim olgumuzda
alt ekstremitelerde Ashille ve Patella reflekslerr ahnamamigtir.

Zeka diizeyi diisiiktiir. 1Q: Gogu olguda 75 in altindadir (16). Hasta-
mizda zeka diizeyi simirdadir.
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‘Duchenne tipi PMD 1i olgular 20 yagina gelmeden kaybedilir,

‘Duchenne tipi myopati kardiyo-vaskuler BISthl stkhkla tutar. Fakat
bu tiir miyopatilerde kalbjn yakalanma sikhigint gésteren kesin rakamlar
yoktur. Bu kas yetersizliinin 6n planda olup, dramatik fonksiyon kayb: ve
anatomik degisiklikler yapmas: nedeniyle kardiyo-vaskiiler sistem belirti-
lerinin dikkati ¢ekmemesi ve oldukc¢a ender '_“_gﬁrﬁlen" bir hastaitk olmasi ne-
deniyle daha gok noérologlar tarafindan izlenmesi ve kardiyologlara erise-
memesinden olsa gerektir. Nitekim Yamamato ve ark. 29 Duchenne Myo-
patili hastanin ancak 4’iinde normal EKG bulgu]arl ve 3’iinde normal SPECT
bulgular1 saptamuglardir (15). -

Bu tiir myopatiler ¢ogu kez kalbte genigleme yapabilirler. Sol ventri-
kil aktivitesinin artig: 1le birhkte olup, mitral odaginda sistolik {iftiriim isi-
tilebilir. Ufiiriim sol ventrikiil genislemesinden veya mitral kapak prolap-
susundan olabilir (9). Mitral prolapsus olusmasi yaprakgiklarin entrensek

bag dokusu tutulmasindan cok postenor papiller kas tutulmasma baglan-
maktadir (11,6,9). -

Olgumuzun teleradyografisinde kardiyo-torasik oran 0,51 olup, nor-
malin tist sinirin1 agmaktadir. Buna karsilik kalb aktiviteleri normal bulun-
mu$, herhangi bir tfurim isitilmemigtir. Kardiyo-torasik oranin genisge
bulunmasi kalb dilatasyonundan ¢ok, gogis kafesinin 6n-arka ¢apinin da-
ralmasma baglanmistir (11). Yapilan Ekokardiyografik incelemede mitral
prolapsus saptanmamistir.

Duchenne miyopatisinde 24 saatlik EKG kayitlar1 ¢ok sik cesitli ritm
ve ileti bozukluklarinin varligini gostermistir. Olgularin 9, 50 sinde A-V
ileti bozuklugu ve 3 dalgas: olmadan kisa P-R sendromu, sinuzal aritmiler
bildirilmistir. Kisa P-R ya atriyofasikuler by pass’a veya A-V diigiim igin-
deki ileti hizlanmasina baglanir. (11,6) Diger bir aciklama ise sinus ve A-V
diifiimii arterlerinin arteriopatisi nedeniyle olabilir. Atriyal flatter’in sik-
likla ortaya ¢iktigr bildirilmistir (11).

Bizim olgumuzda fazik siniizal aritmi vardi, P-R intervali (0,10s) kisa
id1. 9 yasindaki bir ¢ocuk igin P-R = 0,10s persentil olarak degerlendiril-
diginde minumum hudutta olup, kisa P-R intervali olarak kabul edilir (8).

Intraventrikiiler bloklar stk goriiliic (11). PMD nin diger bir tiirii olan
Becker hastaliginda ise intraventrikiiler ileti bozukluklar 6zellikle dal blok-
lar1 sikhikla goériliir (7).

Duchenne myopatisinde sag prekordiyal derivasyonlarda R sivri ve
yuksektir R /S orani artmustir (11).
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Olgumuzda RV, te R/S oram1 1,7 olup artmistir. Keza V; de R/S
orant 1,2 olup 99 persentil diizeyindedir, normali asmustir (5). Aym sekilde
RV, de R = 6 mm olup 90. persentili asmistir (8). ViR = 10 mm olup 90.
persentildedir. V, de R = 25 mm. genliktedir. Bu defer 9 yasinda bir ¢o-
cuk i¢in maksimum defer olan 16 mm yi asmaktadir (5). V;R = 15 mm
genliktedir. Normalde V, den sola dofru R genliklerinin kademeli olarak
artmass gerekirken, postertyor miyokard infarktiislerinde oldugu sekilde
V, de R genhgi ileri derecede yiikselmektedir. Bu arka duvar vektorlerinin
kaybindan dolayr 6n duvar vektorlerinin (stiinliigiindendir. Nitekim bu
bulgu Duchenne miyopatisinde sol ventrikiil posterior duvarmin fibrozisin-
den ileri gelmektedir (11,6,15). Yamamoto ve ark. 29 Duchenne myopatili
hastanin 23 tinde EKG’fik olarak posterior bolgenin tutuldugunu ve SPECT
ile yapilan incelemede ise 29 olgunun 26 sinda posterior bolgenin TI20! ile
perfiizyon bozuklugunu gostermustir (15). Sol ventrikilin lateral bolgesinin
fibrozisi EKG fik olarak D,, aVL ve sol prekordiyal derivasyonlarda derin
Q dalgalarnin varlig: ile ortaya ¢iktig bildirilmekte 1se de (11), bizim olgu-
muzda Vs-Vg da Q dalgalarn 2 mm yi asmamustir, Bu nedenle sol ventriku-
lin lateral bolgesinin tutulmasi minimal olarak kabul edilmektedir. Gerek
CK'nin gerek CK-MB nin ¢ok yiiksek aktivite gdstermesi kas yikiminin
gostergesidir. CK-MB aktivitesinin yiiksek olusu myokardin da katildigim
gosterir. Ayni sekilde diger enzim aktivitelerinin de yiksekligi hiicre yiki-
mma baglanmstir. Bacak kasi gastroenemius’dan yapian biyopsi tamyi
dogrulamustir.

Bu bulgularla 9 yasindaki Duchenne myopatili olguda kalbin posterior
duvarinda gercek posterior myokard infarktiisiini taklit eden EKG bulgu-
lar1 kalb tutulmasi olarak kabul edilmistir. Hastanin son zamanlardaki pre-
kordialji yakmmalarimin verapamilden yararlanmasinda bu diistinceyr des-

tekler niteliktedir.
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