BiR VAK'’A DOLAYISIYLE WOLHFART-KUGELBERG-WELANDER HASTALIGI

Dr. Aysel Dogruer (*)

Ekstremitelerin proksimal kisimlarinda bilateral simetrik kuv-
vetsizlik ve kas atrofisi ile karakterize herediter vak’alar 1955 yilina
kadar progressiv miiskiiler distrofi olarak kabul edilirdi. 1955 de
Wohlfart Fex ve Eliason evvelce extremite miiskiiler distrofi olarak
giniflandirilan vak’alarin bazilarinda kas erimesinin néréjenik orijin-
li oldugunu gosterdiler. Bir yil sonra Kugelberg ve Welander 12 has-
tada bulgularin ayrintili tanimini yaptilar. Son yillarda 400 den faz-
la vak’a yaymlanmgtir.

Etyolojisi bilinmeyen bu astalik genellikle harediterdir. Sporadik
vak'alarda goriilmiistiir. Semptomlarin baslangie1 genellikle ¢ocuklar-
da (2-18) arasinda gériiliirse de 40 yasina kadar gecikebilir. Cinse
bagl resesif veya otozomal dominand kalitim sekilleri yazilmigtir.
Vak’alarin 1/3 i erkektir. Hastalik extramitelerin proksimal kisim-
larinda kuvvetsizlik ile baslar. Onceleri kas atrofisi dikkati cekmeye-
bilir. Kollar bacaklara gore daha erken hastalanmir ve belirtiler daha
giddetlidir. Distal bolgeden baslayan vak’alarda yaymlanmistir. Okii-
ler, fasial diger bulber kaslar genellikle etkilenmez. Kuvvetsizlik ve
kas atrofisi her vak’a da vardir. Bazen Fasikiilasyonlar goriilebilir.
Atrofi nedeni ile veter-kemik refleksleri kaybolur. Cukur damak pes
kavus pied ekinavarus cekic parmak ve diger iskelet bozukluklar: ya-
cilmigtir. Bu hagtahkta primidal yol duygu ve sfinkter fonksiyonu nor-
maldir. Mental bozukluk yoktur. Bazi hastalarin yakinlarinda Wer-
ding-Hcffmah infantil spinal miiskiiler atrofi tespit edilmistir. Bun-
dan dolayr da Gardner-Menwin, Hudgson ve Walton (1967) de 15
vak’ada gordiikleri bu hastaligin Werding Hoffman’in bening bir gekli
olarak isimlendirmek istemiglerdir. Hastalik yavas ilerler, ve agir ma-
luliyet gostermeden nispeten normal hayat stiresi imkan1 vermektedir.

Otopsi vak’as1 yayinlanmamagtir, Fakat E.M.G. ve sinir iletimi ¢a-
ligmalar: sonuglar: nedeni ile hastaligin 6n boynuz hiicrelerinin deje-
neragyonundan ileri geldigi farz edilmektedir. Biitiin vak’alar kas bi-
opsilerinin nérojenik atrcfiye 6zel degisiklikler gosterdigi bildiril-
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mistir. Kanda kreatin fosfakinaz enzimi az miktarda yiikselmis bulu-
nabilir.

Mugkiiler distrofiden laboratuvardaki on boynuz hiicresi lezyonu
ile amyotrofik lateral sklorozdan bulbus ve kertiko spinal traktus lez-
yonu olmamasi ile Charcot-Marie-Tooth den atrofinin proksimal yer-
legimi ve duyu kaybinin olmamas: ile ayrilir,

Sadece 6n boynuz motor hiicrelerinin veya bulber kranyal cekir-
deklerinin veya her ikisinin birden hastalanmasi ii¢ dejeneratif hasta-
Iiginda goriliir, bunlar saf motor sistem hastaligadir,

1 — Werding-Hoffman hastalig1 (infantil progresif spinal kas
atrofisi)

2 — Wohltart-Kugelberg-Welander hastalig:

3 — Aran-Duchen sendromu

Bunlardan - ilk ikisi extremitelerin prcximal kaslar1 Aran-Duec-
hende distal kaslar hastalanir. Werthing-Hoffman bebeklikte baslar,
prognos kétiidiir. Aran-Duchen de vak’alarin ¢ogu amiyo trofik late-
ral skleroza doniisiir.

Kugelberg-Welander hastaliginin tedavisi yoktur ancak semto-
matik tedavi yapilir.

Vak’a: Ismi A.Y., Yas1 11; Cinciyeti Kiz; Dogum yeri Konya.

8.7.1975 giinii 10669/173 protckol numaras ile klinigimize tetkik
icin yatirilmig, 14.8.1975 giiniin taburcu edilmigtir,

Sikayeti: Merdiven cikarken giiclitk ¢ekmek, kosarken diigmek
omuz ve kalca adelelerinde erime.

Hikéyesi: Annesi degum kontrol ilac1 (Oral Konraseptiv) kul-
landig1 sirada hamile kalmig. Dogum miadinda ve normal olmus. Bir
bucuk yaginda yiirlimiig, bedeni ve mental gelismesi 2 yagina kadar
normalmis. 2 yagindan sonra yiiriiyligli ailesinin dikkatini cekmis, mer-
divenleri cikarken giicliik cekiycr, kcsarken siksik diisiiyormus. Ke-
miklerinin zayif olmasi ihtimalini diisiinen ailesi vak'a A.Y. yi dort ya-
ginda iken Egridir Kemik Hastaliklar: Hastanesine yatirmig. Yapilan
tetkikler neticesinde herhangi bir kemik hagtalig1 saptanmamais ve ta-
burcu edilmis. Ancak omuz ve kalca kaslarindaki erime fark edilir
duruma gelmis. Son zamanlarda merdiven cikarken ¢ok giicliik cek-
mesi ve kogarken dilgmesi neticesinde dizlerinde yaralar acilmis has-
tat tetkik ve tedavi icin klinigimize yatirldi. Oz ve soy ge¢misinde
kayda deger bulgu yoktu. Iki kardesi sag ve sihhatte herediter hasta-
Iik tarif edilemedi.

Sistem muayeneleri: Normal bulundu.

Nérclojik muayeneleri: Patolojik olarak iist ve alt taraf proxi-
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mallerde atrofi, omuz adelelerinde fazla olmak iizere her iki proximal
adalelerinde kuvvet zaafi mevcut. Veter kemik refleksleri abeli idi.
Ayrica pes eqina varus ve cukur damak mevcuttu.

Laboratuvar Muayenelerinde.:

Hemogram, Sedim hafif siiratli idrar bulgular: normaldi, kanda
kreatin fosfakinaz anzimi 95 mu/ml, idrarda kreatinin % 90 mg. krea-
tin % 15 mg bulundu.

Cronicgr, servikal grafi ncrmaldi. Her iki cruris grafilerinde her
iki tabia iist kisimlarinda osgood schlatter imaji gorittmekte idi. Fun-
dus tetkikleri normaldi. P.L: bulgular: nermal hudutlarda idi.

Deltoid adalesinden alinan bioksi neticeginde norojen adele atro-
fisi goriildii. E.M.G neticesine gore nercjen musabiyete delalet eden
adale atrofisi gériildii.

Ozet

1955 yilina kadar ekstremitelerin preksimal kisimlarindaki at-
refiler progressiv muskuler distrofi olarak kabul edilirdi.

Fakat sonra Wolhfart-Kugelberg-Welander bu tip bazi hastalarin
norojen orijinli oldugunu kanitladilar.

Vak’amizda bir Wolhfart-Kugelberg-Welander hastaligiydi.

Summary

Since 1955 atrophies of proximal parts extremities were accepted
as progressive musculer dystrophy. But soon after Wolhfart-Kugel-
kerg and Welander proved that some cf the patients have neurclo-
genic crigin. Our case was Wolhfart-Kugealberg-Welander disease.
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