
onjenital miyotonik distrofi (KMD), ağır hipotoni ile seyreden kas
hastalıklarından biridir.1 Erişkinlerde hastalık iki farklı formda kar-
şımıza çıkmaktadır. Daha ağır ve erken bulgularla ortaya çıkan Tip

1 ve daha hafif seyirli Tip 2 miyotonik distrofi (MD). KMD, Tip 1 MD’nin
doğumdan kısa süre sonra belirti veren ve 3500 canlı doğumda 1 sıklıkla
görülen formudur.2 Yaygın kas tutulumuna bağlı olarak beslenme ve solu-
num sıkıntısı, fasiyal dipleji ve distal ekstremitelerde daha belirgin olan art-
rogripozis sık görülen bulgulardır.3 Maternal kalıtılan hastalığa tanı
koymada annede tipik yüz bulgularının görülmesi, ekstremitelerin dista-
linde daha belirgin olan miyotonik hareketlerin izlenmesi ve elektromiyo-
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Konjenital Miyotonik Distrofi Olgusu

ÖÖZZEETT  Konjenital miyotonik distrofi, yenidoğan döneminde bulgu verebilen kalıtsal kas hastalıkla-
rından biridir. Hastalığın temel bulguları hipotoni, fasyal dipleji, solunum sıkıntısı, beslenme güçlüğü
ve artrogripozistir. Serum kreatinin kinaz düzeyi normal sınırlarda olup, kas biyopsisi bulguları has-
taların sadece bir kısmında ipucu verebilir. Yenidoğan hasta üzerinde yapılacak olan elektromiyo-
grafi ile her zaman olmasa da deşarjlar yenidoğan döneminde bazı olgularda gösterilebilmektedir.
Maternal kalıtılan hastalıkta annede hastalığa özgül klinik ve laboratuvar bulgular gelişmektedir. Bu
çalışmada, doğumdan sonra ağır hipotoniye bağlı komplikasyonlarla bulgu veren, annenin tetkik
edilmesi yolu ile konjenital miyotonik distrofi tanısı konan yenidoğan bir olgu sunulmuştur. Hipo-
tonik bebeklerin ayırıcı tanısını yapmada annenin ve kardeşlerin tetkik edilmesi tanı açısından
önemli bir yol göstericidir.

AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr:: Kas hipotonisi; miyotonik distrofi 

AABBSSTTRRAACCTT  Congenital myotonic dystrophy is one of the hereditary muscle diseases which pres-
ent symptoms in neonatal period. The main symptoms of disease are hypotonia, facial diplegia, res-
piratory distress, feeding difficulties and arthrogryrposis. Serum creatinin kinase level is in normal
range and muscle biopsy seldom shows dystrophy findings. Electromyography of the newborn pa-
tient is helpful detecting the discharge for just some cases. As having maternal inheritance, the dis-
ease has specific clinical and laboratory findings relating to mother. The infant who had symptoms
of severe hypotonia and diagnosed by evaluation of her mother is presented in this report. Mater-
nal and siblings evaluation is important in the differential diagnosis of the hypotonic infant.

KKeeyy  WWoorrddss::  Muscle hypotonia; myotonic dystrophy
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grafik (EMG) olarak miyotonik deşarjların gözlen-
mesi önemlidir.3 Bu çalışmada, annenin klinik bul-
guları aracılığıyla KMD tanısı konan hipotonik bir
yenidoğan, ailenin bilgilendirilmiş oluru alındık-
tan sonra sunulmuştur.

OLGU SUNUMU

Sezaryen ile 32. gebelik haftasında 2330 g olarak, 31
yaşındaki annenin ikinci gebeliğinden doğan kız
hasta, doğumdan hemen sonra solunum sıkıntısının
olması üzerine entübe edilerek yenidoğan yoğun
bakım ünitesinde izleme alındı. Annenin gebeli-
ğinde fetal hareketlerde azalma ve polihidramniyoz
dışında bir sıkıntı gözlenmediği, akraba evliliği bu-
lunmayan ailenin ilk erkek çocuğunun sağ ve sağ-
lıklı olduğu öğrenildi. Doğduktan hemen sonra
yapılan fizik muayenesinde makrosefalinin (baş
çevresi: 36 cm), yaygın ve ağır hipotoninin olduğu
ve reflekslerin azalmış olduğu belirlendi (Resim 1).
Aile hikâyesi tekrar sorgulandığında benzer şikâ-
yetleri olan başka bireyin olmadığı öğrenildi. Kli-
nik izleminde hidrosefali gelişen hastaya (baş
çevresi: 44,5 cm) 73 günlük iken ventriküloperito-
neal (V-P) şant takıldı. İzlemi boyunca iki kez pnö-
moni atağı geçiren ve buna yönelik antibiyotik

tedavisi alan hastaya gastroözefageal reflüye yöne-
lik ilaç tedavisi başladıktan sonra pnömoni tekrar-
lamadı. Hipotonisite nedeni ile incelenen kreatin
fosfokinaz (CPK) testi 97 IU/L olarak sonuçlandı.
Akciğer grafisinde kılçık kosta görünümü ve sağ di-
yafram evantrasyonu saptanan hastada KMD tanı-
sından şüphe edilmesi üzerine anne muayene edildi
(Resim 2). Annenin donuk gülümsemesi ve sarkık
bir yüz yapısının olduğu fark edildi (Resim 3). Elle-
rini ve gözlerini kapayıp açma hareketleri ardı sıra
yaptırıldığında açma işlemi sırasında tutukluk ol-
duğu gözlemlendi. Nörolojik muayenesinde şüpheli
bulguları olması üzerine anneden nöroloji konsül-
tasyonu, EMG ve ekokardiyografi (EKG) tetkiki is-
tendi. Nörolojik muayenesinde üst ekstremitelerde
belirgin miyotonik kasılmaları gözlenen annenin
EMG’sinde tüm ekstremitelerde miyotonik deşarj-
lar saptandı. Annenin ve hastamızın EKG incele-
meleri normal olarak sonuçlandı. Hastamıza yapılan
göz muayenesinde bilateral kornea bulanıklığı sap-
tandı ve hastalıkta beklenen katarakta yönelik ola-
rak şüpheli bulguların saptanması üzerine ekstübe
olduğu dönemde mikroskop altında inceleme ya-
pılması planlandı. Kırk sekiz günlük iken, ilk defa
ekstübe edilerek n-SIMV modunda izlenmeye baş-
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RESİM 1: Hastanın tipik yüz görünümü.
(Renkli hali için Bkz. http://pediatri.turkiyeklinikleri.com/)

RESİM 2: Hastanın akciğer grafisi bulguları.



landı, klinik izleminde aralıklı entübasyon ihtiyacı
oldu. Seksen altı günlükten itibaren nazal kanül ile
izlenen hasta, 94 günlük iken sağ diyafram evan-
trasyonunun da katkıda bulunduğu solunum sıkın-
tısı nedeni ile çocuk cerrahisi bölümüne pilikasyon
açısından değerlendirilmek üzere konsülte edildi.
Postoperatif evantrasyonun tekrarlama riskinin
yüksek olmasından dolayı hastada ön planda yutma
disfonksiyonuna sekonder solunum sıkıntısı geliş-
tiğinin düşünülmesi nedeni ile önce 112 günlük
iken gastrostomi açıldı, daha sonra şikâyetlerinde
gerileme olmadığı takdirde hastanın pilikasyon açı-
sından tekrar değerlendirilmesi planlandı. Gastros-
tomi açıldıktan sonra tedrici olarak beslenmesi
arttırılan hasta 126 günlük iken ventilatör ilişkili
pnömoni nedeni ile kaybedildi.

TARTIŞMA
KMD, yenidoğan döneminde ciddi hipotoni ile
bulgu veren kas hastalıklarından biridir.1-3 Ciddi tu-
tulum olduğu zaman, gebelik döneminde hastamı-
zın doğumunda olduğu gibi fetal hareketlerde
azalma, prematüre doğum ve polihidramniyoz so-

runları beklenmektedir.3,4 Klinik, doğumdan sonra
sıklıkla birkaç saat veya birkaç gün içinde ortaya
çıkmaktadır.3 Yenidoğan dönemindeki hastalarda,
bizim hastamızda da gözlendiği gibi yaygın kas tu-
tulumuna bağlı üst dudakta çadır şeklinde görü-
nümle karakterize fasyal dipleji, solunum ve
beslenme sorunlarına rastlanmaktadır (Resim 1).1,5

Akciğer grafisinde beklenen bulgular olan kılçık
kosta görünümü ve sağ diyafram elevasyonu hasta-
mızın grafilerinde de saptanmıştır (Resim 2).5,6 Kli-
nik seyir hastalığın ciddiyetine göre değişmekte,
%20’lerde olan ölüm oranı ciddi etkilenmede
%40’lara kadar çıkmaktadır.3,7 Hastaların 1/3’ünde
30 günden uzun süren mekanik ventilasyon ihti-
yacı gözlenmektedir. Mekanik ventilatörden kur-
tarılan hastaların çoğu ise aspirasyona bağlı
kaybedilmektedir. Hastamız 48 günlük iken ilk
defa ekstübe edildi, bundan sonraki izlemlerinde
aralıklı entübasyon ihtiyacı oldu ve 126 günlük
iken ventilatör ilişkili pnömoni tanısı ile kaybedildi.
Yaş ilerledikçe, hastalıkta başlangıçta yaygın olan
kas tutulumu ekstremitelerin distaline kaymakta ve
pitozis gözlenmektedir. Kalp kası tutulumu yenido-
ğan döneminden itibaren olabilmektedir, ancak
hastamızın ve annesinin EKG incelemeleri normal
olarak rapor edilmiştir.3 Hastalıkta beklenen göz tu-
tulumu olan katarakta yönelik şüpheli muayene
bulguları olması üzerine ekstübe olduğu zaman göz
doktoru tarafından mikroskop altında inceleme
planlanmış, ancak hastanın klinik durumu uygun
olmadığı için bu muayene yapılamamıştır.3,8,9 KMD
tanısı alan olguların çoğunda kraniyal ultrasono-
grafi (USG) incelemesinde ilerleyici olmayan ven-
triküler dilatasyon gözlenmekte ve bu ventriküler
dilatasyondan bağımsız olarak makrosefali beklen-
mektedir.3,7 T2 ağırlıklı kraniyal manyetik rezonans
görüntüleme (MRG)’de anormal miyelinizasyonu
işaret eden periventriküler lökomalazi veya bazı ol-
gularda küçük korpus kallozum görülebilir.3,7 Mak-
rosefali saptanan hastamızın kraniyal USG
incelemesinde sağ ve sol lateral ventrikül indeks-
leri 60 mm olarak belirlendi (Resim 1). Çekilmesi
planlanan kraniyal MRG, hastanın kliniği başka
hastaneye nakil için uygun olmadığından gerçek-
leştirilemedi. İzleminde nöbetleri olan ve hidrose-
fali gelişen hastaya 73 günlük iken V-P şant takıldı.
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RESİM 3: Olgunun annesinin yüz görünümü.
(Renkli hali için Bkz. http://pediatri.turkiyeklinikleri.com/)



Hemen daima anneden geçen ve otozomal do-
minant kalıtılan hastalıkta 19q13.3 kromozomun-
daki miyotonik distrofi protein kinaz geninde CTG
trinükleotid tekrarları patolojiden sorumlu tutul-
muştur.3-5,7 Bu trinükleotid tekrarlarının sayısı art-
tıkça hastalık daha erken ortaya çıkmakta ve daha
ağır seyretmektedir.3 Son veriler, hastalıkta mater-
nal geçişe göre daha hafif kliniğe neden olan pa-
ternal geçişin de olabildiğini göstermektedir.3

Hastalıkta somatik mozaizim gözlendiği için kan
veya koriyon villus örneklemesinde DNA’daki tri-
nükleotid tekrarlarının sayısını belirlemek hastalı-
ğın ciddiyetini öngörmede yetersiz kalmaktadır.3

Hastamızın annesinden gönderilen standart kro-
mozom analizinde herhangi bir kromozom anoma-
lisine rastlanmadı. Hastalığın kalıtımsal özellikleri
itibariyle tanı alan olguların ailelerine genetik da-
nışma verilmesi önem arz etmektedir.4 Genotip-fe-
notip arasındaki ilişkinin çeşitliliği nedeni ile
hastalığın klinik seyrini önceden öngörmek veya
doğum kararını vermek kolay olmamaktadır.4

Kas biyopsisi ile hastalığa özgü histolojik bul-
gular her zaman olmamakla birlikte kas distrofisine
ait ipuçları elde edilebilir.3,5 Kas patolojisinde eriş-
kinlerden farklı olarak, olgunlaşmada duraklama-
nın izlerine rastlanır. Bu hastalıkta büyük nükleus
içeren küçük yuvarlak kas lifleri ve seyrek miyo-
fibriller gözlenir. CPK düzeyi çoğunlukla normal-
dir.3,5 Miyotonik deşarjların yenidoğan döneminde
saptanması kolay olmadığı için EMG incelemesinin
anneye yapılması önem taşımaktadır.5 Olgumuzun
annesinin muayenesinde tipik yüz görünümü ve
distal ekstremitelerde belirgin miyotonik kasılma-
ların gözlenmesi üzerine istenen EMG inceleme-
sinde miyotonik deşarjların saptanması ile
hastamıza yenidoğan döneminde miyotonik dis-
trofi tanısı konulmuştur. Bu da KMD tanısı koy-
mada yenidoğanın tek başına tetkik edilmesinin
yeterli olmadığını, annenin tetkik edilmesinin tanı
koymada çok önemli bir araç olduğunu göstermek-
tedir. Tanı alan olguların ailelerine mutlaka gene-
tik danışmaverilmelidir.
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