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OLGU SUNUMU CASE REPORT
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OZET

Emery-Dreifuss miiskiiler distrofisi (EDMD) kalitimsal gecen bir hastaliktir. Erken baslangi¢ch kontraktiir, yavas ilerleyen
gligstizliik, skapulo-humero-peroneal kaslarda zayifligina bagh yorgunluk, eriskin dénemde gelisen kardiomyopati ve ileti
blogu ile karakterizedir. EDMD hastalarinda kalp tutulumunun prognostik 6nemi vardir ve hatta ilk klinik gériiniim ani
kardiyak 6ltim olabilir. Bu yazida kardiyak agidan takipli olmayan iskemik inme klinigiyle gelen EDMD hastasi sunuldu ve
iskemik inme etyolojisinde rol oynayabilecek kardiyolojik hastaliklarin tedavisi ve pace-maker implantasyonunun dnemi
vurgulandu.

Anahtar Sozciikler: Emery-Dreifuss miiskiiler distrofi, iskemik inme, pace-maker.

ISCHEMIC STROKE DUE TO CARDIAC INVOLVEMENT: EMERY DREIFUSS PATIENT

ABSTRACT

Emery-Dreifuss muscular dystrophy (EDMD) is a hereditary disease. It is characterized by early-onset contractures, slowly
progressive weakness, fatigue related to skapulo-humero-peroneal muscle weakness, cardiomyopathy which develops in
adulthood and cardiac conduction system block. Cardiac involvement has a prognostic significance in patients with EDMD
and even sudden cardiac death may be the first clinical presentation. In this article, an EDMD patient with ischemic stroke
clinic who didn’t have regular cardiac follow-up was reported and the importance of the treatment of cardiac diseases
which could play a role in ischemic stroke etiology and the implantation of pace-maker was mentioned.
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GIRIS

Emery-Dreifuss miiskiiler distrofi (EDMD), arasindadir. Klinik tablo, ayni aile icinde bile
erken cocukluk ¢aginda ortaya ¢ikan kontraktiir, degiskenlik gosterir. Kontraktiirler sirasi ile asil
daha ge¢ kendini gosteren hafif kas zaafi ve erigkin tendonu, omurga ve dirseklerde belirginlesir.
yastaki tiim hastalarda goriilen kardiyak tutulum EDMD kardiyak agidan en sik ileti sistemini etkiler
ile karakterize kaliimsal bir hastaliktir (1). X'e ve gen¢ hastalarda ani 6liimlerin birinci nedenidir.
bagll resesif, otozomal dominant ve otozomal Gorulen kardiyak patolojiler bashca tasikardi,
resesif kalitilan ve suana kadar dort farkh gen bradikardi, atriyal ritm bozukluklari ve
lizerinde mutasyon saptanmistir (emerin, lamin paralizileri, AV ileti defektleri ve
A/C, nesprin, domain genleri) (2). kardiyomiyopatidir (CMP). Kalp pili takilmasi

Emery-Dreifuss  miiskiller  distrofilerde aritmiye  bagh oOlimleri 6nlemede hayat
baslangic neonatal dénem ile {iglincii on 1yl kurtaricidir (3).
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Laboratuar incelemelerinde; kreatin Kkinaz
(CK) seviyesi normal veya yiiksek bulunabilirken,
elektrondromiyografide (EMG) miyojenik
degisikliklerin yani sira norojenik potansiyeller de
bulunabilir (4). Kas biyopsisi miyopati veya
distrofi ile uyumludur. Immunohistokimya ile
emerin eksikligi gosterilebilir. Genetik incelemede
gosterilen mutasyonlar kesin tani koydurucudur
(2). Tanida pace-maker takilmasini gerektirebilen
kardiyolojik tutulum varligl en 6nemli yeri tutar
(3).

Olgumuz ve literatiir
kardiyak tutulumun o6nemli
oldugu EDMD’nin erken taninmasinin ve
gerektiginde pace-maker takilmasinin hayat
kurtaric oldugunu vurgulamay:1 amagladik.

bilgileri 1s181nda
mortalite nedeni

OLGU

31 yasinda erkek hasta, acil servisimize sol
tarafta giic kayb1 sikayeti ile getirildi. Fizik
muayenede; oOlciilen kan basinc1:150/80 mmbhg,
nabiz:120 vuru/dk, ates:36,2 °C, solunum sayisi:
14/dk idi. Dinlemekle solunum sesleri dogal, kalp
ritmik ve tasikardikdi. Norolojik muayenede; biling
letarjik, kooperasyon kisitli, konusma dizartrikti.
Solda santral fasial asimetrisi mevcuttu. Motor
muayenesinde solda 1/5 hemiparazisi vardi. Sag
kolda, her iki asil tendonunda kontraktiirii vardi
ve her iki biseps, gastrokinemius kaslarinda
atrofisi vardi.

Yapilan laboratuar incelemesinde;
Lokosit;8100/mm3 Hb:14 g/dl, CPK; 469 u/l (N
26-140), AST; 17 mu/ml (N 13-41), ALT 23 mu/ml
(N 7-35) idi. EKG incelemesi siniis ritminde
tasikardik olarak degerlendirildi ayrica
nonspesifik intraventrikiiler ileti gecikmesi vardi.
PAAC grafisinde kardiyotorasik oran artmisti. Acil
servisde cekilen yapilan kranial tomografisinde
akut patolojiye rastlanmadi.

Ozgecmisinde; erken cocukluk caginda
normal gelisim gosterdigi sonraki yillarda cabuk
yorulma, halsizlik, uzun streli yiliriyememe

sikayeti basladig1 ve bu sikayetlerin giderek arttig
ifade edildi. Soygecmis sorgulamasinda; anne-baba
arasinda birinci dereceden akraba evliligi vardi.
Erkek kardesinin 38 yasinda miyokard enfartktiisi
(MI) nedeni ile kaybedildigi ve benzer viicut
goriintiisiiniin ~ oldugunu  belirtildi. Yine iki
dayisinin  40'li yaslarda benzer sikayetlerden
yasamini yitirdigi 6grenildi. Hastamizda genetik
arastirma yapilmadigi ancak dayisinda arastirma
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yapildig1 ve Emery-Dreifuss hastalig1 tanisi aldigi
Ogrenildi.

Yogun bakim initesinde etyolojiye yonelik
tetkikleri yapilirken takibinin 2. glintinde senkop
gelismesi Uzerine hasta kardiyoloji bolimi ile
konsulte edildi. Cekilen yeni EKG’sinde Mobitz Tip
2 AV blok, non spesifik IVCD saptandi. Yapilan
yatakbasi  ekokardiyografisinde  (EKO)  sol
ventrikiil global hipokinezisi, sol ventrikiil
dilatasyonu, biatriyal dilatasyon ve 2. derece
fonksiyonel mitral yetersizligi saptandi. Modifiye
Simpson yontemiyle sol ventrikill ejeksiyon
fraksiyonu (EF) %25 (N %56-78) ol¢ildd. 1.
Derece trikiispit yetersizligi tizerinden maksimum
sistolik pulmoner arter basinct 40 mmHg idi. Sol
kalp bosluklarinda yogun spontan ekokontrast
(SEK) izlendi. Tedavisine ramipril, spironolaktone
ve furosemid eklendi. Cift odacikli ICD takilmasi
planlanan hastaya implantasyon éncesinde yapilan
elektif koroner anjiyografide normal koroner
arterler saptandi. Islem sonrasi yapilan kontrol
kranial goriintillemesinde sag orta serebral arter
(MCA) trasesinde subakut enfarkt saptandi (Resim
1, 2). Yapilan karotis ve vertebral arter Doppler
ultrasonografisinde patolojik bulgu saptanmadi.
Takipler sonucunda biling muayenesinde tam
koopere olmaya baslayan hastanin norolojik
muayenesi de diizelmeye baslamisti ve solda 2/5
hemiparazisi vardi. Kalp yetersizligi acisindan
kompanse durumda olan hastanin tedavisine
karvedilol eklendi. Sonug¢ta hastanin kalp
yetmezligi kompanse hale gelmis ve kardiyak ileti
problemine bagh gelisebilecek malign ventrikiiler
aritmiler acisindan profilaktik tedavisi
dizenlenmis oldu. Elektif sartlarda yapilan igne
EMG'de incelenen Kkaslarda proksimalde daha
belirgin siiresi ve amplitiidii azalmis MUP'ler ve
erken katilm paterni izlendi. EMG miyopati ile
uyumlu olarak yorumlandi.

Olgumuza, cocukluk déneminden baslayarak
ilerleyen kas gii¢cstizliigiiniin olmasi, asil tendonu
ve sag kolunda kontraktiirlerin bulunmasi,
laboratuarindaki ~ CK  yiksekligi, EMG’deki
miyojenik degisiklikler, kardiyak tutulum ve aile
Oykiisiinin olmast nedeni ile EDMD tanisim
koyduk. Taniy1 kesinlestirmek icin genetik calisma
onerdik fakat hasta ve yakinlar tarafindan kabul
edilmemesi nedeni ile yaptirilamadi. Kardiyak
acidan kalp yetmezligi kompanse olan ve aritmisi
dizelen hasta fizik tedavi ve rehabilitasyon
oOnerileri ile taburcu edildi. Hasta yakinlar1 genetik
danismanlik almasi icin yonlendirildi.



4

Resim 1, 2. Sagda ganglionik ve supraganglionik seviyede
subakut enfarktla uyumlu hipodens goriiniim.

A

TARTISMA

Emery-Dreifuss miiskiiler distrofi en sik olarak X’e
bagh resesif olarak kalitilan bir hastaliktir ve
Xq28'deki EMD ya da emerin genindeki
mutasyonlarla baglantihidir. Kasta ve diger
organlarda emerin niikleer membrana lokalizedir.
Daha seyrek olarak, fenotip laminin A/C'yi
kodlayan 1q21 tizerindeki LMNA geni ile baglantili
olarak otozomal dominant yada resesif paternde
kalhitilir (5).
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Emery-Dreifuss Hastasinda iskemik inme

Emery-Dreifuss miiskiiler distrofide belirtiler
genellikle bes yasindan once, ylriime giicliigii ile
baslar. Muayenede tipik olarak psoddohipertrofi
olmadan simetrik kontraktiirler ve giigsiizliik
gorilir. Bu glgsiizlik 6zellikle dirsekler, boyun
arkasi, paraspinal kaslar ve asil tendonunda erken
olusan kontraktiirler ile birliktedir. Daha sonra
buna eklenen ve ¢ogunlukla geri planda kalan kas
zaafi, hastadaki hareket zorlugunun ana sebebi
degildir. Kontraktiirler zaaftan daha sakatlayicidir.
Kas zaafl skapulo-humero-peroneal dagilimdadir.
Deltoidler genellikle korunur. Ust ekstremitelerde
en sik tutulan kaslar biseps ve trisepstir. Alt
ekstremitelerde baslica distal kaslar tutulur (3).

Emery-Dreifuss miiskiiler distrofinin Kklinik
tanis1 6zgiindiir. Serum CK aktivitesi normalin on
katindan az olacak sekilde genellikle hafif
artmistir. Emerinin bircok dokuda bulunmasi
nedeni ile, deri biopsisinde emerin proteininin
derideki cekirdeklerinde yoklugunun gosterilmesi
tanmiy1 kesinlestirir (6). Kas biopsisinde myopatik
degisiklikler saptanirken, EMG’'de miyojenik
ve/veya norojenik degisiklikler goriilebilir. Motor
iinite potansiyellerinin kisa siireli ve disiik
amplitiidli olmas1 ve erken katihm gostermesi
miyopati bulgularidir (4). Bizim olgumuzda da CK
dizeyi yiikselmis bulundu. EMG’de ise miyojenik
degisiklikler vardi.

20-40’h yaslarda kalp tutulumu belirir. Kalp
tutulumu bu yasa ulasmis tiim hastalarda gorilir.
Gugsiizlik olusmadan kardiyak  tutulum
goriilebilir. Gorilen kardiyak patolojiler baslica
tasikardi, bradikardi, atriyal ritm bozukluklar1 ve
paralizileri, AV ileti defektleri, kalp yetmezligi ve
kardiyomiyopatidir (4).

Emery-Dreifuss miiskiiler distrofili hastalarin
normal miyokard dokusu zamanla sirasi ile atrium,
A-V nod ve ventrikiiller olmak iizere fibroz ve
adipoz doku ile yer degistirir (7). EDMD kalp
yetmezligi klinigi dilate CMP baghdir ve goriilme
orani diger X'bagh resesif muskuler distrofilerden
(Duchenne/Becker MD) daha siktir. Dilate CMP
vakalarin yaklasik %65’inde olusur (6). Sol
ventrikiil  disfonksiyonunda  tromboembolik
olaylar1 6nlemede proflaktik olarak aspirin yeterli
olabilir. ~ Ancak antikuagulan tedavi de
kullanilabilir. Rees W ve ark’min kardiyak
transplantasyon uygulanan 582 hastadan olusan
calismalarinda, alti hasta muskuler distrofili hasta
idi ve bu alt1 hastadan biri EDMD tanis1 mevcut
olup 7 wyilhk takibinde kardiyak kotiilesme
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gozlenmemistir (8). Bizim hastamizda EF %25 idi.
Belirgin kalp yetmezligi bulgular yoktu.

Emery-Dreifuss miiskiiler distrofili hastalarda
bradiaritmi ve supraventrikiiler tasiaritmi
gelismesi acisindan  yliksek riskler vardir.
Bradiaritmi varliginda ani 6liim riski daha fazla
iken, atriyal fibrilayon ve flatter hastalarinda ise
tromboembolik inme riski daha fazladir (9). Bizim
olgumuzda ise Mobitz Tip 2 AV blok ile
iliskilendirilen senkop gelismis, inme klinigi ise sol
ventrikill dilatasyonu sonucunda ortaya ¢ikan
yogun SEK ile iliskilendirilmistir.

Atriyoventrikiiler blogun ani ve beklenmedik
zamanda gelismesi ve oliimciil olmasi nedeni ile
hastaligin taninmasi ve hastanin kardiyak ileti
defektleri  acisindan  yakindan  izlenmesi,
gerektiginde “pace-maker” takilmasi ¢ok biiyiik
O6nem tasir. Bu nedenle hastalarin 6nemli kisminda
30°lu yaslarda pace-maker takmak zorunda
kalirlar ve bu girisim hayat kurtaricidir.
Kardiyomiyopati, pace-maker takilmasindan sonra
da gelisebilir. Pilin kardiyomiyopati gelisimini
geciktirmedigi, hastay1 yalnizca ileti bloklarinin
komplikasyonlarina karsi korudugu bilinmelidir.
Bu nedenle hastalarin kardiyolojik agidan, pace-
maker uygulamasindan sonra da yakin izlemde
tutulmasi ¢ok onemlidir (3). Gen¢ hastalarda ek
olarak yillik holter monitérizasyonu yapilmalidir.
Boriani ve ark. 18 EDMD’li hastay1 iceren
calismalarinda 30 yillik takipleri sonucunda 11
hastaya pace-maker takildigin1 bildirmislerdir.
Pace-maker takilmis olan hastalarin 5 tanesinde
(%45) inme gelismis ve takiplerinde pace-maker
takilmis olanlarin hayatta kalim siirelerinin daha
uzun oldugunu saptamislardir (7,10). Hastamizin
daha onceden takipsiz olmasi nedeni ile iskemik
inme klinigi gelistikten sonra ileti defekti saptand.
Gelisebilecek malign ventrikiiler aritmi olasiligi
goz ardi edilmeyerek iki odackhh ICD
implantasyonu gerceklestirildi. Bu noktada EDMD
hastalarinin  ¢ocukluk doéneminden itibaren
diizenli kontrolleri sayesinde mortalite ve
morbiditesinin azaltilabileceginin 6nemi ortaya
cikmaktadir.

Tanaka ve ark’nin yayinlamis oldugu 12
yasindaki EDMD’li olgu sunumunda akut iskemik
inme sonrasi sol hemiparazi gelismis, NIHHS 15
olarak saptanmis bir hastaya iv-tpa uygulamisdir.
24 saat sonrasinda rekanalizasyon elde edilmis ve
NIHHS 7 olarak hesaplamistir (11). Bizin
hastamizda olayin olus zamam tam olarak
bilinmedigi icin iv-tpa uygulanamadi.
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Sonu¢ olarak erken cocukluk doéneminde
baslayan gii¢siizliik, atrofi, asil tendonunda daha
belirgin olmak iizere kollarda da kontraktiir

olmas1 ve kardiyak tutulum EDMD tanisin
disiindiirmelidir. Kesin tanis1 igin genetik
inceleme yapilmali, yapilamadiginda ise

anamnezde aile oykiisiiniin olmasi, CK ytiksekligi
ve EMG’de miyojenik degisiklikler bulunmasi ile
tan1 desteklenmelidir. AV blogun ani ve
beklenmedik zamanda olabilmesi ve oliimciil
olmas1 nedeni ile hastalifin taminmasi; hastanin
kardiyak ileti defektleri ve aritmi potansiyelleri
acisindan yakin takibi gerekmektedir.
Gerektiginde vakit kaybedilmeden pace-maker
takilmasi akilda tutulmalidir.
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