
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.
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ÖZET

Miyotoni, kas hiperekstabilitesinin neden olduğu ve gecikmiş relaksasyon sonucunda ortaya çıkan bir bulgudur. 
Miyotoninin görüldüğü iki hastalık grubu, musküler distrofilerden miyotonik distrofi ve kas iyon kanalı hastalıkla-
rından nondistrofik miyotonilerdir. Konjenital miyotoni; yaygın kas hipertrofisi, ilerleyici olmayan miyotoni, ani kas 
kasılması sonrası gevşemekte güçlük ile karakterize, iskelet kasının nadir görülen kalıtsal bir hastalığıdır. Burada 59 
yaşında, son bir yıldır bacaklarda artan kas güçsüzlüğü, ağrı ve kas sertliği nedeniyle beyin cerrahisi kliniğine başvu-
ran, lomber spinal stenoz (L2-3-4) teşhisi koyularak operasyon planlanan ve cerrahi öncesi tarafımıza yönlendirilen, 
yapılan klinik değerlendirme ve elektromiyografi sonucunda konjenital miyotoni tanısı alan bir olgu sunuldu. Kon-
jenital miyotoni bazı hastalarda subklinik seyredebilir ve eşlik eden semptomatik spinal kord patolojisi varlığında 
tanınması güç olabilir. Tanı koyulduğunda perioperatif kompikasyonların önlenmesi açısından cerrahi öncesi anes-
tezistlerin bilgilendirilmesi çok önemlidir.

Anahtar sözcükler: Becker hastalığı; Konjenital miyotoni; miyotonik hastalıklar.
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Konjenital miyotoni olarak da bilinen miyoto-
ni konjenita, çocukluk döneminde başlayan 

ve miyotoninin ön planda olduğu nadir ve gene-
tik bir hastalıktır. Dışarıdan mekanik uyarımla 
(perküsyon miyotonisi) ya da istemli kası ile (ak-
siyon miyotonisi) ortaya çıkabilir. Tekrarlayan 
hareketler ile örneğin hastanın elini açıp kapat-
masıyla miyotoni azalır (ısınma fenomeni). 

Miyotoni konjenitanın otozomal resesif olarak 
kalıtılan Becker ve otozomal dominant olarak 
kalıtılan Thomsen olmak üzere iki tipi vardır.  
Aile içi evlenmelerin yüksek oranda olduğu 
ülkemizde resesif miyotoni konjenita kas iyon 
kanalı hastalıkları arasında en sık görülenidir. 
Dünyada da resesif tip, dominanta göre daha sık 
görülür. Bu iki tip klinik olarak birbirine benzer 
ancak bazı farkları vardır. Bu makalede alt eks-
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tremite şikayetleri nedeniyle başvuran, ileri yaşta, cerrahi 
öncesi tanı alan bir konjenital miyotoni olgusu sunuldu. 
Konjenital miyotoni bazı hastalarda subklinik seyredebilir, 
eşlik eden semptomatik spinal kord patolojisi varlığında ta-
nınması daha güç olduğundan ancak dikkatli bir anamnez 
ve fizik muayene bulgularıyla şüphelenilerek tanıya gidile-
bilir. Tanı koyulduğunda cerrahi öncesi anestezistler bilgi-
lendirilerek uygun anestezik ajanların seçilmesiyle ölümcül 
cerrahi komplikasyonlar önlenebilir.

Olgu Sunumu

Elli dokuz yaşındaki kadın hasta, gençlik yıllarında belir-
tileri hafif olan ve son bir yıldır artan bacaklarda ağrı, kas 
güçsüzlüğü ve kas sertliği nedeniyle beyin cerrahisi klini-
ğine başvurdu. Lomber spinal manyetik rezonans (MR) in-
celemesinde spinal stenoz (L2-3-4) saptanarak operasyon 
planlandı, ancak lomber MR bulgularının mevcut kliniği 
açıklayamayacağı düşünülerek ameliyat öncesi nörolojiye 
danışıldı.

Hastanın bir yıldır giderek artan, solda daha belirgin olmak 
üzere her iki bacakta ağrı ve kuvvetsizlik yakınması vardı. 
Son zamanlarda desteksiz yürümekte zorlanan hastanın 
kas sertliği gençlik yıllarından beri hafif düzeyde iken, son 
bir yıldır artmıştır. İstirahat sonrasında ve soğukla artıyor, 
hareket etmekle ve birkaç adım yürümekle düzeliyordu. Aile 
öyküsünde anne-baba akrabalığı olmayan hastanın, benzer 
şikayetleri olan bir akrabasının olmadığı belirtildi.

Hastanın muayenesinde alt ekstremite proksimal kaslarda 
belirgin hipertrofi gözlendi. Frontal kellik ve temporal kas-
larda atrofi gözlenmedi. Bulbofasiyal güçsüzlük ve pitoz 
yoktu. Gözler sıkıca kapattırıldığında göz kapağını açarken 
zorlanmadığı, sıkıca yumruk yapması söylendiğinde gevşe-
mekte güçlük çekmediği görüldü. Ancak istirahat sonrası 
dizini fleksiyon konumundan ekstensiyona getirmekte zor-
landığı, gevşeyemediği görüldü. Her iki alt ekstremite prok-
simal kaslarda izlenen kas kuvveti zaafı mevcuttu. “Medical 
Researche Council (MRC)” skalasında bilateral iliopsoas ve 
quadriseps femoris kas gücü 4/5 idi. Diğer vücut kasların-
da kas gücü tamdı. Derin tendon refleksleri normal, taban 
cildi refleksi bilateral fleksör, duyu muayenesi ve serebellar 
testleri normaldi. Her iki üst ve alt ekstremite proksimal ve 
distal kaslarda, abdominal kaslarda ve dilde daha belirgin 
olmak üzere tüm vücut kaslarında perküsyon miyotonisi 
gözlendi.

Laboratuvar çalışmalarında kreatinin kinaz, elektrolitler ve 

tiroid fonksiyon testleri normaldi. Sinir ileti çalışmalarında 
median-ulnar-tibial motor, F yanıtları, bileşik kas aksiyon 
potansiyeli (BKAP) amplitüdleri, distal motor latansları ve 
iletim hızları normaldi. İğne elektromiyografi (EMG) çalış-
masında üst ekstremite ile alt ekstremite proksimal ve distal 
kaslarda miyotonik deşarjlar saptandı.

Hastada ön planda konjenital miyotoni ve Becker varyantı 
düşünüldü. Fizik tedavi programına başlandı. Genetik in-
celeme için dış merkeze yönlendirildi. Spinal cerrahi öncesi 
anestezistler, anestezik ajanlarının riskleri ve depolarizan 
kas gevşeticilerin kullanılmaması açısından uyarıldı. Hasta-
nın takiplerinde perioperatif ve postoperatif dönemde her-
hangi bir komplikasyon görülmedi.

Tartışma

Miyotoni konjenita, iskelet kası liflerini etkileyen genetik 
bir nöromusküler kanalopatidir.[1] Prevalansı tüm dünyada 
yaklaşık 1/100.000’dir.[2] Hastaların hareketleri yavaşlatıl-
mış filmi andırır şekildedir.[3] Hastalarda yaygın olarak kas 
hipertrofileri ve kas sertliği görülür.

Konjenital miyotonide, kasın ana klor kanalı geni CLCN1’de 
bozukluk saptanır.[4] CLCN1 geninde hastalığa neden olacak 
250’den fazla mutasyon tanımlanmıştır, bunların çoğu nok-
ta mutasyonudur, ancak nadiren delesyon ve duplikasyon 
da tanımlanmıştır.[5] CLC-1, CLCN1 geni tarafından kodla-
nan voltaj bağımlı bir klor kanalı proteindir ve çoğunlukla 
sarkolemmada eksprese olur.[5] Bu proteinin temel görevi 
kas lifi membranının ekstabilitesini düzenlemek ve istira-
hat potansiyelini stabilize etmektir. Normal şartlarda klor 
iyonu, kas lifinden dışarı atılan potasyum iyonunun trans-
vers tübüllerde birikmesine engel olur. Klor iletisi azaldı-
ğında transvers tübüllerde artan potasyum konsantrasyo-
nu yeniden depolarizasyona neden olur ve böylece ortaya 
çıkan repetetif elektrik deşarjlar klinik olarak miyotoninin 
görülmesine neden olur.[5] Klor kanalını sorumlu bulan ve 
birbirini tamamlayan bu fizyolojik ve genetik çalışmalara 
rağmen klor kanalındaki bozukluğun tek başına konjenital 
miyotonideki hiperekstabiliteyi açıklamaya yetmediği, bu 
hastalarda sodyum kanalında da bazı bozuklukların olduğu 
ve mekanizmanın henüz tam olarak anlaşılamadığı düşü-
nülmektedir.[5]

Becker varyantı belirtileri yaşamın ikinci dekatında bazen 
de üçüncü ve dördüncü dekatında ortaya çıkar.[6] Erken 
yaşlarda belirtiler sinsidir, sadece elektrofizyolojik testlerle 
tanı koyulur. Becker varyantında belirtiler Thomsen varyan-
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tına göre daha şiddetlidir ve daha çok alt ekstremiteleri tut-
ma eğilimindedir.[6] Bazen alt ekstremite kaslarında yavaş 
ilerleyen güçsüzlük ve kas hipertrofisi ile özellikle el ve kol 
kaslarını içeren proksimal güçsüzlük epizodları görülür.[7] 

Tüm çizgili kasları etkileyebilmesine rağmen en çok ekstre-
mitelerde kendini gösterir, göz kasları genelde etkilenmez. 
Miyotoni önce bacaklarda, bundan birkaç yıl sonra ellerde, 
kollardan aylar veya yıllar sonra da yüz ve boyunda fark 
edilir, yani asendan (yukarı doğru) bir seyir söz konusudur. 
Birçok hastada “geçici zaaf” diye adlandırılan özgün bir fe-
nomen görülür. Bir hareketin ilk kontraksiyonu normal iken 
güç, ikinci kontraksiyonda aniden azalır, birkaç kontraksi-
yon boyunca azalmış olarak kalır, hareket sürdürüldükçe 
güçsüzlük giderek düzelir ve normale döner. 

Thomsen hastalığı insidansı yaklaşık 2-7,3/100.000’dir.[8] 

Thomsen hastalığında, belirtiler erken çocukluk dönemin-
de başlar, miyotoni yaygın olmasına rağmen, üst ekstremi-
telerde daha şiddetli olma eğilimindedir ve belirgin kas hi-
pertrofisi eşlik eder. Belirtiler daha çok üst ekstremitede ve 
yüz kaslarında belirgin kas hipertrofisi, geçici kas katılığı ve 
dinlenme sonrası kasın tekrar gevşemesi ile karakterizedir. 
Prognozu yaşam süresini etkilemeksizin iyidir.[7]

Resesif ve dominant miyotoni konjenitayı birbirinden ayır-
mak her zaman kolay değildir. Ender olarak başlangıç yaşı, 
asendan seyir olup olmaması, miyotoninin ağırlığı, geçici 
zaaf olup olmaması gibi karakteristiklerde yukarıda anlatı-
lan klasik bilgilerin tam tersi, yani biri için anlatılan diğeri 
için geçerli olabilir. Ayırım başlıca aile ağacında resesif veya 
dominant geçişe göre yapılır.

Bizim olgumuzun belirtilerinin genç yaşlarda hafif olarak 
başlayıp ileri yaşlarda yavaş progresyon göstermesi, miyo-
toninin daha ön planda olması, daha çok alt ekstremitelerde 
belirgin proksimal güçsüzlüğünün ve yaygın kas hipertrofi-
sinin olması nedeniyle ön planda  miyotoni konjenita, Bec-
ker varyantı olduğunu düşündük. Sol alt ekstremite proksi-
mal kaslarda belirgin radiküler ağrının spinal kord patolojisi 
nedeniyle olduğu düşünüldü.

Miyotoni konjenitadan ayırt edilmesi gereken en önemli 
hastalık miyotonik distrofidir. Miyotoni konjenitada miyo-
toni çok belirgin iken miyotonik distrofide genellikle geri 
plandadır. Miyotonik distrofide okülobulber kaslarda, bo-
yun ve distal ekstremite kaslarında güçsüzlük vardır. Fron-
tal kellik ve temporal atrofiyle birlikte tipik bir yüz görünü-
mü dikkati çeker.[6] Kas dışı organ tutulumu bulunur. Serum 
kreatinin kinaz düzeyi, miyotonik distrofide genellikle daha 

yüksektir.[6] Paramiyotoni konjenitada ise miyotoni diğer 
hastalıklarda görülenin aksine hareketle azalacağına artar 
(paradoks miyotoni, paramiyotoni). Göz kapağı paramiyoto-
nisi çok tipiktir ve neredeyse patognomonik olduğu düşünü-
lür.[5] Hareketle miyotoni arttığı gibi kuvvetli ve tekrarlanan 
hareket güçsüzlük de oluşturabilir. Hastalığın en tipik özel-
liği güçsüzlüğün soğukta ortaya çıkmasıdır.[5]

Olgumuzda kardiyak aritminin, frontal kellik ve temporal 
atrofinin olmaması, şikayetlerinin progresyon göstermeme-
si, katarakt, testiküler atrofi ve endokrin anormalliklerin 
olmaması, EMG’de konjenital miyotoniye spesifik üst ve alt 
ekstremite proksimal ve distal kaslarda miyotonik deşarjlar 
saptanması ile miyotonik distrofi tanısından uzaklaşıldı.

Konjenital miyotoni tedavisi yaşam tarzı değişiklikleri ile 
başlar. Relaksasyon teknikleri faydalıdır, stres miyotoniyi 
artırabilir. Uzun süreli istirahat ve aynı pozisyonda kalmak-
tan, uzun süreli istirahat sonrası yaralanma ve kas gerginli-
ği oluşmaması için ani hareketlerden kaçınmak gerekir. Far-
makolojik tedavi ciddi miyotonisi olan hastalarda gereklidir. 
İskelet kas membranının aşırı uyarılabilirliği ile karakterize 
olan hastalığın tedavisi membran stabilizasyonu esasına 
dayanır.[9] Hangi tedavinin seçileceği potansiyel yan etki-
lere göre belirlenir. İlk seçilecek tedavi sınıf 1b antiaritmik 
ajan olan meksiletin olup, sodyum kanalları üzerine etkili-
dir.[6] Kardiyak aritmi, kardiyomiyopati ve koroner arter has-
talığı olanlarda kontrendikedir. Bir olgu sunumunda karba-
mazepin tedavisi etkili bulunmuştur ve bu etkisi posttetanik 
potansiyelleri azaltarak membran stabilizasyonu yapması 
ile açıklanmıştır.[9] Diğer bir tedavi seçeneği olan, voltaj ba-
ğımlı sodyum kanal ve kalsiyum kanal modülasyonu yapan 
fenitoinin çalışmalarda karbamazepin kadar etkili olduğu, 
ancak yüksek dozlarda etkisinin azaldığı bulunmuştur. 
Potasyum kanalları yeni bir hedeftir. Potasyum kanalı ak-
tivatörü retigabin, murin miyotoni konjenita modellerinde 
araştırılmış ve in vivo olarak miyotoninin şiddetini önemli 
ölçüde azalttığı gösterilmiştir.[10]

Konjenital miyotoni hastalarında cerrahi öncesi iyi bir 
anamnez ve muayene ile alınacak önlemlerle cerrahi sonra-
sı gelişebilecek komplikasyonlar önemli ölçüde engellenebi-
lir. Hastalar anestezi ajanlarının riskleri ve depolarizan kas 
gevşeticilerin kullanımı açısından uyarılmalıdır. Konjenital 
miyotoni hastalarında cerrahi sırasında kullanılan depola-
rizan kas gevşeticiler sonrasında yaygın kas spazmı şeklin-
de ciddi miyotonik yanıt gelişme riski yüksektir. Suksame-
tonyum, süksinilkolin ve propofol miyotoniye neden olur.
[2] Anestezi sırasında nondepolarizan kas gevşetici ajanlar 
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tercih edilmelidir. Malign hipertermi de en ciddi ve ölümcül 
komplikasyondur.[2] Asidoz, hipertermi, kas rijiditesi, rab-
domiyoliz ile karakterize klinik tablo ile seyreder. Tedavisin-
de dantrolen kullanılır. Genel anestezi uygulamasında en 
sık olarak Halotan ile malign hipertermiye rastlanmış olup 
daha sonra kullanıma giren sevofluran güvenli olarak bildi-
rilmiştir.[11] Anestezik ajanlar yanında postoperatif dönem-
de görülen ağrı ve stres de malign hipertermiyi tetikleyebilir.
[12] Bu nedenle etkin postoperatif analjezi sağlanması önem-
lidir. Hastalar cerrahi sırasında da sıcak tutulmalıdır.[13]

Sonuç olarak; hikaye, muayene bulguları ve laboratuvar 
çalışmaları ile uyumlu olarak hastamıza konjenital miyo-
toni tanısı koyuldu. Konjenital miyotoni tanısı klinik pre-
zentasyon ve EMG bulguları ile koyulur ve genetik tanı ile 
kesinleştirilir. Bazı miyotoni hastaları subkliniktir ve kas 
semptomları fark edilemeyebilir, bu nedenle kas hastalık-
larına yönelik iyi bir preoperatif anamnez önemlidir. Bu-
nunla birlikte eşlik eden semptomatik spinal kord patolojisi 
varlığında tanınması daha güç olduğundan, ancak dikkatli 
bir anamnez ve fizik muayene bulguları ile şüphelenilerek 
tanıya gidilebilir. Bu yazıda; konjenital miyotoninin nadir 
görülen, nonprogresif, alt ekstremite proksimal kas hipert-
rofisi ve miyotoni ile seyreden, tanı koyulduğunda cerrahi 
öncesi anestezistlerin bilgilendirilmesi gereken bir hastalık 
olduğunu vurguladık.
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