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Ekstremiteierin proksimal kisimlarmda bilateral simetrik kuv
vetsizlik ve kas atrofisi ile karakterize herediter vak'alar 1955 y1lma 
kadar progressiv mliskliler distrofi olarak kabul edilirdi. 1955 de 
Wohlfart Fex vc Eliason evvelce extr·emite mliskiller distrofi olarak 
sm1fland1nlan vak'alarm baz1larmda kas erimesinin n6r6jenik orijin
li oldugunu gosterdiler. Bir y1l sonra Kugelberg ve Welander 12 has
tada bulgularm ayrmtlh tammm1 yaptllar. Son ylllarda 400 den faz
la vak'a yaymlanmi§tlr. 

Etyolojisi bilinmeyen bu astahk genellikle harediterdir. Sporadik 
vak'alarda gorlilmli§tlir. Semptomlarm ba§lang1c1 genellikle c;ocuklar
da (2-18) arasmda gcrlillirse de 40 ya§ma kadar gecikebilir. Cinse 
bagh resesif veya otozomal dominand kahtlm §ekilleri yazllml§tlr. 
Vak'alarm 1/3 li erkektir. Hastahk extr·emitelerin proksimal k1s1m
larmda kuvvetsizlik ile ba§lar. Onceleri kas atrofisi dikkati c;ekmeye
bilir. Kollar bacaklara gore daha erken hastalarur ve belirtiler daha 
~liddetlidir. Distal b6lgeden ba§layan vak'alarda yaymlanml§tlr. Okli
ler, fasial dig-er bulber kaslar genellikle etkilenmez. Kuvvetsizlik ve 
kas atrofisi her vak'a da vard1r. Bazen Fasikillasyonlar gortilebilir. 
Atrofi nedeni ile veter-kemik refleksleri kaybolur. ~ukur damak pes 
kavus pied ekinavarus c;ekic; parmak ve diger iskelet bozukluklan ya
~almi§tir. Bu hastahkta primidal yol duygu ve sfinkter fonksiyonu nor
maldir. Mental bozukluk yoktur. Baz1 hastalarm yakmlarmda Wer
ding-Hoffmah infantil spinal mliskiller atrofi tespit edilmi§tir. Bun
dan dolay1 da Gardner-Menwin, Hudgson ve Walton (1967) de 15 
vak'ada gordlikleri bu hastahgm Werding Hoffman'm bening bir §-ekli 
olarak isimlendirmek istemi§lerdir. Hastahk yava§ ilerler, ve ag1r ma
luliyet gostermeden nispeten normal hayat sliresi imkam vermektedir. 

Otopsi vak'as1 yaymlanmarnl§tlr. Fakat E.M.G. v-e sinir iletimi c;a
ll§malarl sonuc;lan nedeni ile hastahgm on boynuz hlicrelerinin deje
nerasyonundan ileri geldigi farz edilmektedir. Blitlin vak'alar kas bi
opsilerinin norojenik atrcfiye 6zel degi§iklikler gosterdigi bildiril-
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mi§tir. Kanda kr·eatin fosfakinaz enzimi az miktarda ytikselmi§ bulu
nabilir. 

Muskliler distrofiden laboratuvardaki on boynuz hticresi lezyonu 
ile amyotrofik lateral sklorozdan bulbus ve kortiko spinal traktus lez
yonu olmamas1 ile Charcot-Marie-Tooth den atrofinin proksimal yer
le§imi ve duyu kaybmm olmamas1 ile aynhr. 

Sadece on boynuz motor hticrelerinin veya bulber kranyal ~ekir
deklerinin veya her ikisinin birden hastalanmas1 ti~ dejeneratif hasta
hgmda gori.illir, tunlar saf motor sistem hastahg1d1r. 

1 - Werding-Hoffman hastahg1 (infantil progresif spinal kas 
atrofisi) 

2 - Wohlfart-Kugelberg-Welander hastahg1 
3 - Aran-Duchen sendromu 
Bunlardan · ilk ikisi extremitelerin proximal kaslan Aran-Duc

hende distal kaslar hastalamr. Werthing-Hoffman bebeklikte ba§lar, 
prognos koti.idi.ir. Aran-Duchen de vak'alarm gogu amiyo trofik late
ral skleroza doni.i§i.ir. 

Kugelberg-Welander hastahgmm tedavisi yoktur ancak semto
matik tedavi yap1hr. 

Vak'a: !smi A.Y., Ya§l 11; Cinciyeti K1z; Dogum yeri Konya. 
8.7.1975 gi.ini.i 10669/ 173 protokol numaras1 ile klinigimize tetkik 

igin yatmlml§. 14.8.1975 gi.ini.in taburcu edilmi§tir. 
~ikayeti: Merdiven g1karken gi.igllik gekmek, ko§arken di.i§mek 

omuz ve kalga adelelerinde erime. 
Hikayesi: Annesi dogum kontrol ilac1 (Oral Konraseptiv) kul

landigl s1rada hamile kalmi§. Dogum miadmda ve normal olmu§. Bir 
buguk ya§mda yi.iri.imi.i§, bedeni ve mental geli§mesi 2 ya§ma kadar 
normalmi§. 2 ya§mdan sonra yi.iri.iyi.i§i.i ailesinin dikkatini gekmi§, mer
div.enleri g1karken gi.igli.ik gekiyor, kc§arken s1ks1k di.i§i.iyormu§. Ke
miklerinin zay1f olmas1 ihtimalini di.i§i.inen ailesi vak'a A.Y. yi dart ya
§mda iken Egridir Kemik Hastahklan Hastanesine yabrmi§. Yap1lan 
tetkikler neticesinde herhangi bir kemik hastahg1 saptanmami§ ve ta
burcu edilmi§. Ancak omuz ve kalga kaslarmdaki erime fark edilir 
duruma gelmi§. Son zamanlarda merdiven ~lkarken gok gii~li.ik gek
mesi ve ko§arken di.i§mesi neticesinde dizlerinde yaralar a~Ilmi§ has
tat tetkik ve tedavi igin klinigimize yatmld1. bz ve soy gegmi§inde 
kayda deger bulgu yoktu. tki karda§i sag ve s1hhatte herediter hasta
hk tarif edilemedi. 

Sistem muayeneleri: Normal bulundu. 
Norolojik muayeneleri: Patolojik olarak list ve alt taraf prox i-
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mallerde atrofi, omuz adelelerinde fazla olmak tizere her iki proximal 
adalelerinde kuvvet zaafl mevcut. Veter kemik refleks!eri aboli idi. 
AyriCa pes eqina varus ve 9ukur damak mevcuttu. 

Laboratuvar M uayenelerinde: 

Hemogram, Sedim hafif stiratli idrar bulgular1 normaldi, kanda 
kreatin fosfakinaz anzimi 95 mu/ ml, idrarda ltreatinin % 90 mg. krea
tin % 15 mg bulundu. 

Croniogr, servikal g rafi ncrmaldL Her iki cruris grafilerinde her 
iki tabia list k1s1mlarmda osgood schlatt3r imaj1 gi::irii!mekte idi. Fun
dus tetkikleri normaldi. P.L bulgulan normal hudutlarda idi. 

Deltoid adalesinden alman biobsi neticesinde norojen adele atro
fisi gi::irtildii. E.M.G neticesine gore norcjen musabiyete delalet eden 
adale atrofisi gortilc,lii. 

Ozet 

1955 y1Ima kadar ekstremitelerin prcksimal k1s1mlarmdaki at
rofiler progressiv muskuler distrofi olarak kabul edilirdi. 

Fakat sonra Wolhfart-Kugelberg-Welander l::u tip baz1 hastalarm 
norojen orijinli oldugunu kamtlad1lar. 

Vak'am1zda bir Wolhfart-Kugelberg-Welander hastahg1yd1. 

Summary 

Since 1955 atrophies of proximal parts extremities were accepted 
as progressive musculer dystrophy. But soon after Wolhfart-Kugel
l:erg and Welander proved that some of t he patients have neurolo
genic origin. Our case was Wolhfar t-Kueelberg-Welander disease. 
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