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Konjenital Miyotoni: Becker Varyanti
Olgu Sunumu

Myotonia Congenita: Case Report of Becker’s Variant
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OzET

Miyotoni, kas hiperekstabilitesinin neden oldugu ve gecikmis relaksasyon sonucunda ortaya ¢ikan bir bulgudur.
Miyotoninin gorildigu iki hastalik grubu, muskdler distrofilerden miyotonik distrofi ve kas iyon kanali hastalikla-
rindan nondistrofik miyotonilerdir. Konjenital miyotoni; yaygin kas hipertrofisi, ilerleyici olmayan miyotoni, ani kas
kasilmasi sonrasi gevsemekte gliclik ile karakterize, iskelet kasinin nadir goriilen kaltsal bir hastaligidir. Burada 59
yasinda, son bir yildir bacaklarda artan kas gui¢siizligu, agri ve kas sertligi nedeniyle beyin cerrahisi klinigine basvu-
ran, lomber spinal stenoz (L2-3-4) teshisi koyularak operasyon planlanan ve cerrahi 6ncesi tarafimiza yonlendirilen,
yapilan klinik degerlendirme ve elektromiyografi sonucunda konjenital miyotoni tanisi alan bir olgu sunuldu. Kon-
jenital miyotoni bazi hastalarda subklinik seyredebilir ve eslik eden semptomatik spinal kord patolojisi varliginda
taninmasi glic olabilir. Tani koyuldugunda perioperatif kompikasyonlarin 6nlenmesi acisindan cerrahi 6ncesi anes-
tezistlerin bilgilendirilmesi cok 6nemlidir.

Anahtar sozciikler: Becker hastaligi; Konjenital miyotoni; miyotonik hastaliklar.

ABSTRACT

Myotonia is a finding caused by muscle hyperexcitability and occurs as a result of delayed relaxation. The two
disease groups in which myotonia is seen are myotonic dystrophy from muscular dystrophies and non-dystrophic
myotonias from muscle ion channel diseases. Congenital myotonia is a rare inherited disease of skeletal muscle
characterized by diffuse muscle hypertrophy, non-progressive myotonia, and difficulty in relaxation after sudden
muscle contraction. In this article, we present a 59-year-old patient, who applied to the neurosurgery clinic due to
increased muscle weakness, pain, and muscle stiffness in the legs for the past 1 year, was diagnosed with spinal
stenosis and was referred to us before surgery and was diagnosed with myotonia congenita as a result of clinical
evaluation and EMG. Congenital myotonia may have a subclinical course in some patients and may be difficult to
diagnose in the presence of concomitant symptomatic spinal cord pathology. It is very important to inform anes-
thesiologists before surgery to prevent perioperative complications when the diagnosis is made.

Keywords: Becker’s disease; myotonia congenita; myotonic disorders.

Miyotoni konjenitanin otozomal resesif olarak

I(onienital miyotoni olarak da bilinen miyoto-
kalitilan Becker ve otozomal dominant olarak

ni konjenita, ¢ocukluk déneminde baslayan

ve miyotoninin 6n planda oldugu nadir ve gene-
tik bir hastaliktir. Disaridan mekanik uyarimla
(perkiisyon miyotonisi) ya da istemli kasz ile (ak-
siyon miyotonisi) ortaya cikabilir. Tekrarlayan
hareketler ile 6rnegin hastanin elini a¢ip kapat-

mastyla miyotoni azalir (1sinma fenomeni).

kalitilan Thomsen olmak {izere iki tipi vardir.
Aile ici evlenmelerin yiiksek oranda oldugu
lilkemizde resesif miyotoni konjenita kas iyon
kanal1 hastaliklan arasinda en sik goriilenidir.
Diinyada da resesif tip, dominanta gére daha sik
goriiliir. Bu iki tip klinik olarak birbirine benzer
ancak baz farklar vardir. Bu makalede alt eks-
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tremite sikayetleri nedeniyle basvuran, ileri yasta, cerrahi
oncesi tani alan bir konjenital miyotoni olgusu sunuldu.
Konjenital miyotoni baz1 hastalarda subklinik seyredebilir,
eslik eden semptomatik spinal kord patolojisi varliginda ta-
ninmasi daha gii¢ oldugundan ancak dikkatli bir anamnez
ve fizik muayene bulgulariyla siiphelenilerek taniya gidile-
bilir. Tan1 koyuldugunda cerrahi 6ncesi anestezistler bilgi-
lendirilerek uygun anestezik ajanlarin secilmesiyle 6liimciil
cerrahi komplikasyonlar onlenebilir.

Elli dokuz yasindaki kadin hasta, genclik yillarinda belir-
tileri hafif olan ve son bir yildir artan bacaklarda agri, kas
giicsiizliigii ve kas sertligi nedeniyle beyin cerrahisi klini-
gine basvurdu. Lomber spinal manyetik rezonans (MR) in-
celemesinde spinal stenoz (L2-3-4) saptanarak operasyon
planlandi, ancak lomber MR bulgularinin mevcut klinigi
aciklayamayacag1 diisiiniilerek ameliyat éncesi norolojiye
danisildi.

Hastanin bir yildir giderek artan, solda daha belirgin olmak
iizere her iki bacakta agr ve kuvvetsizlik yakinmasi vardi.
Son zamanlarda desteksiz yiiriimekte zorlanan hastanin
kas sertligi genclik yillarindan beri hafif diizeyde iken, son
bir yildir artmustir. Istirahat sonrasinda ve sogukla artiyor,
hareket etmekle ve birka¢ adim yiiriimekle diizeliyordu. Aile
oykiisiinde anne-baba akrabalig1 olmayan hastanin, benzer
sikayetleri olan bir akrabasinin olmadigi belirtildi.

Hastanin muayenesinde alt ekstremite proksimal kaslarda
belirgin hipertrofi gézlendi. Frontal kellik ve temporal kas-
larda atrofi g6zlenmedi. Bulbofasiyal gii¢siizliik ve pitoz
yoktu. Gozler sikica kapattinldiginda g6z kapagini acarken
zorlanmadigi, sikica yumruk yapmasi séylendiginde gevse-
mekte giicliik cekmedigi goriildii. Ancak istirahat sonrasi
dizini fleksiyon konumundan ekstensiyona getirmekte zor-
landig1, gevseyemedigi goriildii. Her iki alt ekstremite prok-
simal kaslarda izlenen kas kuvveti zaafi mevcuttu. “Medical
Researche Council (MRC)” skalasinda bilateral iliopsoas ve
quadriseps femoris kas giicii 4/5 idi. Diger viicut kaslarn-
da kas giicii tamdi. Derin tendon refleksleri normal, taban
cildi refleksi bilateral fleksér, duyu muayenesi ve serebellar
testleri normaldi. Her iki iist ve alt ekstremite proksimal ve
distal kaslarda, abdominal kaslarda ve dilde daha belirgin
olmak {izere tiim viicut kaslarinda perkiisyon miyotonisi
gozlendi.

Laboratuvar calismalarinda kreatinin kinaz, elektrolitler ve

tiroid fonksiyon testleri normaldi. Sinir ileti calismalarinda
median-ulnar-tibial motor, F yanitlari, bilesik kas aksiyon
potansiyeli (BKAP) amplitiidleri, distal motor latanslar1 ve
iletim hizlar1 normaldi. igne elektromiyografi (EMG) calis-
masinda iist ekstremite ile alt ekstremite proksimal ve distal
kaslarda miyotonik desarjlar saptandi.

Hastada 6n planda konjenital miyotoni ve Becker varyanti
diisiiniildii. Fizik tedavi programina baslandi. Genetik in-
celeme icin dis merkeze yonlendirildi. Spinal cerrahi 6ncesi
anestezistler, anestezik ajanlarinin riskleri ve depolarizan
kas gevseticilerin kullanilmamasi acgisindan uyarildi. Hasta-
nin takiplerinde perioperatif ve postoperatif dénemde her-
hangi bir komplikasyon goriilmedi.

Miyotoni konjenita, iskelet kasi liflerini etkileyen genetik
bir néromuskiiler kanalopatidir.[!! Prevalans: tiim diinyada
yaklasik 1/100.000°dir.[l Hastalarin hareketleri yavaslatil-
mus filmi andirir sekildedir.3! Hastalarda yaygin olarak kas
hipertrofileri ve kas sertligi goriiliir.

Konjenital miyotonide, kasin ana klor kanali geni CLCN1’de
bozukluk saptanir./4l CLCN1 geninde hastaliga neden olacak
250’den fazla mutasyon tanimlanmistir, bunlarin ¢cogu nok-
ta mutasyonudur, ancak nadiren delesyon ve duplikasyon
da tammlanmlstlr.[5] CLC-1, CLCN1 geni tarafindan kodla-
nan voltaj bagimli bir klor kanali proteindir ve cogunlukla
sarkolemmada eksprese olur.5] Bu proteinin temel goérevi
kas lifi membraninin ekstabilitesini diizenlemek ve istira-
hat potansiyelini stabilize etmektir. Normal sartlarda klor
iyonu, kas lifinden disar atilan potasyum iyonunun trans-
vers tiibiillerde birikmesine engel olur. Klor iletisi azaldi-
ginda transvers tiibiillerde artan potasyum konsantrasyo-
nu yeniden depolarizasyona neden olur ve bdylece ortaya
cikan repetetif elektrik desarjlar klinik olarak miyotoninin
goriilmesine neden olur.5) Klor kanalin1 sorumlu bulan ve
birbirini tamamlayan bu fizyolojik ve genetik calismalara
ragmen klor kanalindaki bozuklugun tek basina konjenital
miyotonideki hiperekstabiliteyi aciklamaya yetmedigi, bu
hastalarda sodyum kanalinda da bazi bozukluklarin oldugu
ve mekanizmanin heniiz tam olarak anlasilamadig diisii-
niilmektedir.!

Becker varyant: belirtileri yasamin ikinci dekatinda bazen
de iiciincii ve dordiincii dekatinda ortaya cikar.l! Erken
yaslarda belirtiler sinsidir, sadece elektrofizyolojik testlerle
tan1 koyulur. Becker varyantinda belirtiler Thomsen varyan-



tina gore daha siddetlidir ve daha cok alt ekstremiteleri tut-
ma egilimindedir.[6] Bazen alt ekstremite kaslarinda yavas
ilerleyen giicsiizliik ve kas hipertrofisi ile 6zellikle el ve kol
kaslarini iceren proksimal giicsiizliik epizodlan goriiliir.!”!
Tiim cizgili kaslari etkileyebilmesine ragmen en ¢ok ekstre-
mitelerde kendini gosterir, goz kaslarn genelde etkilenmez.
Miyotoni 6nce bacaklarda, bundan birkac yil sonra ellerde,
kollardan aylar veya yillar sonra da yiiz ve boyunda fark
edilir, yani asendan (yukar1 dogru) bir seyir séz konusudur.
Bircok hastada “gecici zaaf” diye adlandirilan 6zgiin bir fe-
nomen goriiliir. Bir hareketin ilk kontraksiyonu normal iken
giic, ikinci kontraksiyonda aniden azalir, birka¢ kontraksi-
yon boyunca azalmis olarak kalir, hareket siirdiiriildiikce
giicsiizliik giderek diizelir ve normale doner.

Thomsen hastaligi insidansi yaklasik 2-7,3/100.000°dir. (8]
Thomsen hastaliginda, belirtiler erken cocukluk dénemin-
de baslar, miyotoni yaygin olmasina ragmen, iist ekstremi-
telerde daha siddetli olma egilimindedir ve belirgin kas hi-
pertrofisi eslik eder. Belirtiler daha cok iist ekstremitede ve
yliz kaslarinda belirgin kas hipertrofisi, gecici kas katili§1 ve
dinlenme sonrasi kasin tekrar gevsemesi ile karakterizedir.
Prognozu yasam siiresini etkilemeksizin iyidir.[”]

Resesif ve dominant miyotoni konjenitay1 birbirinden ayur-
mak her zaman kolay degildir. Ender olarak baslangic yasi,
asendan seyir olup olmamasi, miyotoninin agirligi, gecici
zaaf olup olmamasi gibi karakteristiklerde yukarida anlati-
lan klasik bilgilerin tam tersi, yani biri icin anlatilan digeri
icin gecerli olabilir. Ayirim baslica aile agacinda resesif veya
dominant gecise gore yapilir.

Bizim olgumuzun belirtilerinin genc yaslarda hafif olarak
baslayip ileri yaslarda yavas progresyon gostermesi, miyo-
toninin daha 6n planda olmasi, daha ¢ok alt ekstremitelerde
belirgin proksimal gii¢siizliigiiniin ve yaygin kas hipertrofi-
sinin olmasi nedeniyle 6n planda miyotoni konjenita, Bec-
ker varyanti oldugunu diisiindiik. Sol alt ekstremite proksi-
mal kaslarda belirgin radikiiler agrinin spinal kord patolojisi
nedeniyle oldugu diisiiniildii.

Miyotoni konjenitadan ayirt edilmesi gereken en Onemli
hastalik miyotonik distrofidir. Miyotoni konjenitada miyo-
toni ¢ok belirgin iken miyotonik distrofide genellikle geri
plandadir. Miyotonik distrofide okiilobulber kaslarda, bo-
yun ve distal ekstremite kaslarinda giicsiizliik vardir. Fron-
tal kellik ve temporal atrofiyle birlikte tipik bir yiiz goriinii-
mii dikkati ceker.[®! Kas dis1 organ tutulumu bulunur. Serum
kreatinin kinaz diizeyi, miyotonik distrofide genellikle daha

yiiksektir. (6] Paramiyotoni konjenitada ise miyotoni diger
hastaliklarda goriilenin aksine hareketle azalacagina artar
(paradoks miyotoni, paramiyotoni). G6z kapag1 paramiyoto-
nisi cok tipiktir ve neredeyse patognomonik oldugu diisiinii-
liir.’) Hareketle miyotoni arttig1 gibi kuvvetli ve tekrarlanan
hareket giicsiizliik de olusturabilir. Hastaligin en tipik 6zel-
ligi giicsiizliigiin sogukta ortaya cikmasidir.”!

Olgumuzda kardiyak aritminin, frontal kellik ve temporal
atrofinin olmamasi, sikayetlerinin progresyon géstermeme-
si, katarakt, testikiiler atrofi ve endokrin anormalliklerin
olmamasi, EMG’de konjenital miyotoniye spesifik iist ve alt
ekstremite proksimal ve distal kaslarda miyotonik desarjlar
saptanmasi ile miyotonik distrofi tanisindan uzaklasildi.

Konjenital miyotoni tedavisi yasam tarzi degisiklikleri ile
baslar. Relaksasyon teknikleri faydalidir, stres miyotoniyi
artirabilir. Uzun siireli istirahat ve ayn1 pozisyonda kalmak-
tan, uzun siireli istirahat sonrasi yaralanma ve kas gerginli-
gi olusmamasi icin ani hareketlerden kacinmak gerekir. Far-
makolojik tedavi ciddi miyotonisi olan hastalarda gereklidir.
iskelet kas membraninin asir1 uyarilabilirligi ile karakterize
olan hastaligin tedavisi membran stabilizasyonu esasina
dayamr.[9] Hangi tedavinin secilecegi potansiyel yan etki-
lere gore belirlenir. 1k secilecek tedavi sinif 1b antiaritmik
ajan olan meksiletin olup, sodyum kanallari iizerine etkili-
dir.[! Kardiyak aritmi, kardiyomiyopati ve koroner arter has-
talig1 olanlarda kontrendikedir. Bir olgu sunumunda karba-
mazepin tedavisi etkili bulunmustur ve bu etkisi posttetanik
potansiyelleri azaltarak membran stabilizasyonu yapmast
ile aciklanmustir.[%! Diger bir tedavi secenegi olan, voltaj ba-
gimli sodyum kanal ve kalsiyum kanal modiilasyonu yapan
fenitoinin calismalarda karbamazepin kadar etkili oldugu,
ancak yiiksek dozlarda etkisinin azaldigr bulunmustur.
Potasyum kanallar yeni bir hedeftir. Potasyum kanali ak-
tivatorii retigabin, murin miyotoni konjenita modellerinde
arastirilmis ve in vivo olarak miyotoninin siddetini 6nemli
olciide azalttig1 gosterilmistir.10!

Konjenital miyotoni hastalarinda cerrahi oOncesi iyi bir
anamnez ve muayene ile alinacak énlemlerle cerrahi sonra-
s1gelisebilecek komplikasyonlar 6nemli 6l¢iide engellenebi-
lir. Hastalar anestezi ajanlarinin riskleri ve depolarizan kas
gevseticilerin kullanimi acisindan uyarilmalidir. Konjenital
miyotoni hastalarinda cerrahi sirasinda kullanilan depola-
rizan kas gevseticiler sonrasinda yaygin kas spazmi seklin-
de ciddi miyotonik yanit gelisme riski yiiksektir. Suksame-
tonyum, siiksinilkolin ve propofol miyotoniye neden olur.
2] Anestezi sirasinda nondepolarizan kas gevsetici ajanlar



tercih edilmelidir. Malign hipertermi de en ciddi ve 6liimciil
1<omplikasyondur.[2] Asidoz, hipertermi, kas rijiditesi, rab-
domiyoliz ile karakterize klinik tablo ile seyreder. Tedavisin-
de dantrolen kullanilir. Genel anestezi uygulamasinda en
sik olarak Halotan ile malign hipertermiye rastlanmis olup
daha sonra kullanima giren sevofluran giivenli olarak bildi-
rilmistir.11] Anestezik ajanlar yaninda postoperatif donem-
de goriilen agr1 ve stres de malign hipertermiyi tetikleyebilir.
(2] By nedenle etkin postoperatif analjezi saglanmasi 6nem-
lidir. Hastalar cerrahi sirasinda da sicak tutulmalidir.[3!

Sonug olarak; hikaye, muayene bulgulan ve laboratuvar
calismalarn ile uyumlu olarak hastamiza konjenital miyo-
toni tanisi koyuldu. Konjenital miyotoni tanisi klinik pre-
zentasyon ve EMG bulgular ile koyulur ve genetik tani ile
kesinlestirilir. Baz1 miyotoni hastalar1 subkliniktir ve kas
semptomlari fark edilemeyebilir, bu nedenle kas hastalik-
larina yonelik iyi bir preoperatif anamnez 6nemlidir. Bu-
nunla birlikte eslik eden semptomatik spinal kord patolojisi
varliginda taninmasi daha gii¢ oldugundan, ancak dikkatli
bir anamnez ve fizik muayene bulgular ile siiphelenilerek
taniya gidilebilir. Bu yazida; konjenital miyotoninin nadir
goriilen, nonprogresif, alt ekstremite proksimal kas hipert-
rofisi ve miyotoni ile seyreden, tan1 koyuldugunda cerrahi
Oncesi anestezistlerin bilgilendirilmesi gereken bir hastalik
oldugunu vurguladik.
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