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Çocukluk Çağı Distonileri 
.. 
OZET Bu çalışmada, distonili 54 çocuk değerlen­
dirildi. Distoni hem altta yatan hastalığın bir semp­
tomu, hem de spesifik bir hastalık antitesi olabilir. 
Nedenlerine göre distoniler primer ve sekonder dis­
toni olmak üzere 2 ana grupta toplanır. Olguları­
mızda etiyoloji şu şekildeydi: Primer torsiyon disto­
nisi (3 hasta), dopa yanıtlı distoni (4 hasta), parok­
sismal distoni (5 hasta), Wilson hastalığı (9 hasta), 
distonik serebral felç ( 13 hasta), meningoansefa/it 

Childhood Dystonia 

ABSTRA(T We studied 54 ehi/dren with dysto­
nia. Dystonia may be either a symptom of an un­
derlying disorder or a spesific disease entity. Dysto­
nia is c/assified according to etiology: I) Primary 
(idiopathic) dystonia, 2) Secondary dystonia. in 
our series, there were 12 patients in the idiopat­
hic group (3 patients with primary dystonia, 4 pa­
tients with dopa responsive dystonia, 5 patients 
with paroxysmal dystonia) and 42 patients in the 
secondary group (9 patients with Wilson's disease, 

GİRİŞ 

Distoni; agonist ve antagonist kasların eş 
zamanlı kasılmasıyla oluşan, vücutta bükülme 
hareketleri veya anormal postürlere neden 
olabilen, istemsiz, sürekli ve sıklıkla ardışık 
hareket bozukluğudur. Distoniler başlangıç 
yaşına göre sınıflandırıldıklarında çocukluk 
çağı distonilerinin genellikle jeneralize olduk­
ları, erişkin başlangıçlılann ise foka! veya seg­
mental kalma eğilimi gösterdikleri bilinmekte­
dir (fablo 1). Erken başlangıç yaşı distoninin 
jeneralize olma eğilimini artırmaktadır. 1321 

Distoni, çocukluk yaş grubunda sürekli ve­
ya paroksismal olarak ortaya çıkabilmekte, ay­
nca <lopa yanıtlı distonide olduğu gibi diurnal 
değişkenlik de gösterebilmektedir. Distoni, alt­
ta yatan hastalığın bir semptomu olabildiği gi­
bi, spesifik bir hastalık antitesi olarak da orta­
ya çıkabilir. Distoniler, primer distoniler ve se­
konder distoniler olarak ayrılırlar. Primer dis-

(3 hasta), metakromatik lökodistrofi (3 hasta), Le­
igh hastalığı (2 hasta), etiyolojisi bilinmeyen (3 has­
ta), manyetik rezonans görüntülemede foka/ lezyo­
nu olan (3 hasta), edinse/ demyelinizan ensefalo­
miyelit ( I hasta), fenitoin entoksikasyonu (2 has­
ta), nöroleptik kullanımı (3 hasta). Distonili pek 
çok hastada tedavi semptomatik olmasına rağ­

men, dopa yanıtlı distoni veya Wilson hastalığı olan 
küçük bir grup hastada spesifik tedavi uygulanır. 

Anahtar sözcükler: çocukluk, distoni, etiyoloji 

13 patients with dystonic CP, 3 patients with me­
ningoencephalitis, 3 patients with metachromatic 
/eukodystrophy, 2 patients with Leigh disease, 3 
patients with unknown etiology, 3 patients with fa­
ca/ lesions on MRG, I patient with acquired dem­
yelinating encephalomyelitis, 2 patients with fenito­
in intoxication, 3 patients with neuroleptic usage) 
Although therapy for most people with dystonia is 
symptomatic, for a sma/1 minority of patients with 
dopa-responsive dystonia (DRD) or Wi/son's dise­
ase spesific therapy is available. 
Key words: childhood, dystonia, etiology 

Tablo 1. Başlangıç yaşına göre distoninin sınıflandırıl­
ması. 21 
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Başlangıç Genel Özellik 
Çocukluk çağı Bir bacak veya koldan foka! başlar, 

ilerleyerek jeneralize olur. 
Erişkin Foka! başlar, genellikle o bölgeye sınırlı kalır. 

tonilerde genetik temel söz konusudur. Erken 
başlangıçlı primer jeneralize distoni otozomal 
dominant geçişli olup , genetik çalışmalar 
DYTl olarak bilinen genin 9. kromozomda lo­
kalize olduğunu ortaya koymuştur. DYTl gen 
mutasyonları Torsin A proteininde delesyon­
lara neden olarak distoniyi oluştururlar , ancak 
bu anormal proteinin distoniyi oluşturma me­
kanizması bilinmemektedir. 22 Sekonder disto­
nilerde morfolojik beyin değişiklikleri veya alt­
ta yatan hastalığa ait biokimyasal bozukluğu 
gösteren laboratuvar bulguları vardır. Sekon-

A. Gökçay ue ark. 
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der distonilerden özellikle Wilson hastalığının 

erken tanısı, erken tedavi ile nörolojik ve kara­

ciğer ile ilişkili semptomların tam veya tama 

yakın düzelmesi mümkün olduğu için çok 

önemlidir. Tedaviye yanıtlı bir diğer distoni 

ise, erken çocukluk yaşlarında başlayan, dü­

şük doz L-dopa'ya yanıtlı , diurnal özellikler 

gösteren dopa yanıtlı distonidir (Segawa has­

talığı). Hastalığın klinik spektrumu erken baş­

langıçlı parkinsonizm ve serebral felci taklit 

edebilir.2 Dopa yanıtlı distonilerin de genetik 

temeli belirlenmiştir. 
Tablo 2'de genetik sebepli distoniler göste­

rilmiştir. 6 

GEREÇ VE YÖNTEM 

Bu çalışmada 1990 - 2000 yılları arasında 

E.Ü.T.F Nöroloji Kliniği Çocuk Nörolojisi Ünite­

sinde yatarak veya ayaktan izlenen distoni ta­

nısı alan 54 çocuk değerlendirildi. Olgular dis­

toni semptomunun süregen veya paroksismal 

olması, vücutta yerleşim yeri, etiyolojisi , ek 

nörolojik semptomların varlığı , laboratu­

var,bilgisayarlı tomografi (BT) ve manyetik re­

zonans görüntüleme (MRG) verileri, uygula­

nan tedavi ve sonuçları yönünden gözden ge­

çirildi. Tedavide öncelikle dopa yanıtlı distoni­

yi dışlamak amacıyla dopaminerjik ilaçlar kul­

lanıldı. Bu ilaçlara yanıt alınamadığı durumda 

Tablo 2. Genetik nedenli distoniler. 6 

Distoni Geçiş özelliiti 

Dopa yanıtlı distoni Otozomal Dominant 
(Segawa hastalığı) 

Dopa yanıtlı distoni Otozomal Resesif 
(Segawa hastalığı) 

Primer jeneralize distoni Otozomal Dominant 
(Oppenheim) 

Paroksismal kinesijenik Otozomal Dominant 
diskinezi 

Paroksismal nonkinesijenik Otozomal Dominant 
diskinezi 

Juvenil Parkinsonizm Otozomal Resesif 
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antikolinerjik ilaçlar (triheksifenidil, biperi­

den) tek başına veya karbamazepin ve/veya 

baklofen ile kombine edilerek uygulandı. 

SONUÇLAR 

Olguların 22' si(% 41) kız, 32'si (% 59) erkek 

çocuktu. İki kardeş olan 10 olgu vardı. Başvuru 

yaşı 1- 16 yaş arasında değişmekteydi. Hastalık 

başlangıç yaşına göre olguların dağılımı Grafik 

1 'de gösterilmiştir. Distoni semptomunun vü­

cutta dağılımı, 28 olguda jeneralize, 7 olguda he­

midistoni, 11 hastada segmental, 8 hastada fo­

ka! özellik gösterdi (Grafik 2). Jeneralize olgular­

da hastalık başlangıç yaşı ortalaması 6.07 yaş 

idi. Hastalar kendilerinden ve yakınlarından alı­

nan öykü, öz ve soy geçmiş özellikleri, nörolojik 

ve fizik bakılan , laboratuvar ve görüntüleme ve­

rileri doğrultusunda değerlendirildi. Distoni 

semptomu 9 çocukta paroksismal olarak ortaya 

çıkarken, 45 olguda sürekli olduğu gözlendi. Dis­

toninin paroksismal olarak görüldüğü hastala­

rın 4'ünde dopa yanıtlı distoni, S'inde paroksis­

mal distoni saptandı (Tablo 3). 

Dopa yanıtlı distoni tanısı alan olgularda 

distoni 2 olguda foka!, 1 olguda jeneralize, 1 ol­

guda ise segmental dağılım gösteriyordu. L­

dopa'ya yanıtlı distonili olguların tümünde 

semptomlar hasta uykudan uyandığında hafif 

veya yokken, günün ilerleyen saatlerinde artı-

Sorumlu gen ve kromozom 

GTP siklohidrolaz 1 geni (DYT 5) 14. kromozom 

Tirozin hidroksilaz geni (DYT5) 11. kromozom 

DYTl geni, Torsin A proteini 9. kromozom 

DYTlO geni 
kromozom? 

DYT8 geni, 2. kromozom 

Parkin geni , 6. kromozom 
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Grafik 1. Olguların distoni başlangıç yaşına göre dağılımı 
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Grafik 2. Olgularda distoni dağılımı 

hemidistoni 

-
- -

8-12 yaş 13-16 yaş 

foka! segmental 

Tablo 3. Olguların etiyolojiye göre dağılımı (PKD: Paroksismal kinezijenik distoni, PNKD: Paroksismal 
nonkinezijenik distoni) 

Etiyoloji K/E Olgu sayısı Kardeş olgu Tedavi Tedaviye 
sayısı yanıt 

PAROKSİSMAL 2/l 9 2 
Dopa yanıtlı distoni 2/2 4 2 L- dopa + benserazid + 
PKD 0/2 2 Okskarbazepin + 
PNKD 0/3 3 - L- dopa + benserazid CBZ, VPA -
SÜREKLİ DİSTONİ 21/24 45 
Primer torsiyon distoni 1/2 3 Biperiden, Triheksifenidil ± -

Wilson hastalığı 3/6 9 4 O- penisillamin, Zn asetat + 
Serebral felç 4/9 13 - L- dopa + benserazid, Baklofen -
Geçirilmiş meningoansefalit 1/2 3 Biperiden ± -

Nedeni bilinmeyen 2/1 3 2 L- dopa + benserazid, CBZ, baklofen -
Hemidistoni 210 2 - L- dopa + benserazid, biperiden -
Fenitoin entoksikasyonu 1/1 2 Fenitoin kesimi + 
MLD 2/1 3 2 L- dopa + benserazid, Triheksifenidil -

Leigh hastalığı 2/0 2 2 Baklofen, CBZ -
ADEM 0/1 1 Gabapentin ± -
Juvenil parkinsonizm 1/0 1 L- dopa + benserazid ± -

Nöroleptik yan etki 2/1 3 Nöroleptik ilacın kesilmesi + -
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yordu. Düşük doz L- dopa'ya çok iyi yanıt veri­

yordu. Ek nörolojik bulguları yoktu, laboratu­

var ve görüntüleme sonuçları normaldi. Olgu­

lar halen düşük doz L-dopa + benserazid teda­

visi altında ve semptomsuzdurlar. 

Paroksismal distoni olarak değerlendirilen 

5 olguda hastalık başlama yaşı 4'ünde 1-2 yaş 

iken, l 'inde 14 yaş idi. Olguların 3'ünde disto­

ni nonkinezijenik özellik gösterirken, 2'sinde 

distoni semptomu herhangi bir hareketin baş­

langıcında ortaya çıkıyor ve semptomlar 5 da­

kikadan daha kısa sürüyordu. Distoni dağılımı 

ise 2'sinde hemidistoni şeklinde iken, 2'sinde 

jeneralize, l 'inde segmentaldi. Olguların hiçbi­

rinde ek nörolojik bulgu saptanmadı, rutin he­

matolojik ve biyokimyasal incelemeleri, EEG 

ve görüntüleme sonuçları normaldi. Nonkine­

zijenik özellik gösteren 3 olgu L- dopa ve çeşit­

li antiepileptik tedavilerine yanıt vermez iken, 

kinezijenik koreoatetozlu olgularda distoni 

semptomu okskarbazepine (Trileptal®) mü­

kemmel yanıt verdi. Bu 2 olgu yaklaşık 2 yıldır 

semptomsuz olarak izlenmektedir. 

Distoni semptomunun sürekli gözlendiği ve 

bu nedenle bazılarında kalıcı postür bozuklu­

ğunun da geliştiği 45 olgunun 3'ü primer torsi­

yon distonisi olarak değerlendirildi. Bu olgu­

larda jeneralize distoni vardı. Aile öyküsü ol­

mayan bu olgular biperiden ve triheksifeni­

dil'den kısmi yarar gördüler. 

Sekonder grupta değerlendirilen 42 olgu­

nun 9'una laboratuvar ve görüntüleme sonuç­

ları ile desteklenen Wilson hastalığı tanısı ko­

nuldu. Hastalık başlama yaşı 6-15 yaş arasında 

değişmekteydi. Distoni semptomunun vücutta 

yerleşimi 4'ünde segmental, 3'ünde jeneralize, 

2'sinde ise foka! Qarinjeal) distoni şeklindeydi. 

Olgularda ek olarak tremor, assosiye hareket 

kaybı, hipomimi gibi diğer ekstrapiramidal 

semptomlar ve serebellar bulgular da vardı. 

Olguların tümünde seruloplazmin düzeyi düşük 

ve 24 saatlik idrarda bakır düzeyleri ise 100 µg 

üzerinde bulundu. Korneada Kayser- Fleischer 

halkası saptandı. MRG, 6 olguda bazal ganglion, 

bilateral serebral pedinkül, pons ve serebellar 

hemisferlerde hiperintens lezyonlar gösterdi. 
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Tedavide etiyolojiye yönelik olarak D- penisillamin 

(Metalcaptase®) ve çinko asetat (Zinc acetate) kul­

lanıldı. Foka! motor nöbetleri olan bir hastaya 

ayrıca karbamazepin verildi. D-penisillamin te­

davisini ekonomik nedenlerle sürdüremeyen 2 

kardeş olguda semptomlar şiddetlendi, yatağa 

bağımlı toplam 3 olgu dışında diğer olguların 

semptomlarında belirgin düzelme gözlendi. Ol­

guların 3'ü halen asemptomatiktir ve eğitimleri­

ni sürdürmektedir. 
Öyküde hipoksi veya kernikterus tanımla­

nan 13 olguda distonik serebral felç tanısı kon­

du. Distoni semptomu 1-13 yaşlar arasında, 4 

olguda ise 6, 7 ve 13 yaşlarda olmak üzere geç 

ortaya çıkmıştı. Semptomun vücutta yerleşim 

yeri, 8 olguda jeneralize, 2 olguda hemidistoni, 

3 olguda segmental distoni şeklindeydi. Olgu­

ların 2'sinde distoni tek semptom iken, diğer­

lerinde motor-mental gerilik, ılımlı ataksi şek­

linde serebellar bulgular ve 1 olguda epileptik 

nöbetler eşlik ediyordu. Beyin görüntülemele­

rinde hastaların birinde yaygın atrofi vardı, di­

ğerlerinde patoloji saptanmadı. Distoni semp­

tomu için verilen L- dopa, baklofen (Lioresal®), 

antikolinerjikler ve değişik antiepileptiklere 

yanıt iyi değildi. 
Geçirilmiş meningoansefalit öyküsü olan 3 

olgunun l 'inde distoni semptomu, 12 yıl son­

ra ortaya çıkarken, diğer 2 olguda 1- 6 ay son­

ra gözlenmiştir. Distoninin vücutta yerleşimi, 

geç ortaya çıkan olguda hemidistoni, diğerle­

rinde foka! ve segmental şekildeydi. Ek nörolo­

jik semptom yalnızca 1 olguda konuşamama, 

mental gerilik ve epileptik nöbetler olarak göz­

lendi. Olguların l 'inin BT'sinde ilerlemesi dur­

muş hidrosefali vardı. Diğer 2 olguda ise BT 

normaldi. Distoni tedavisinde bu olgularda bi­

periden (Akineton®) ve triheksifenidil (Apar­

kan®) gibi antikolinerjikler ve L-dopa denendi, 

kısmi yarar sağlandı. 
Üç olgu, nedeni ortaya konulamayan sekon­

der distoni olarak değerlendirildi. Distoni 

semptomunun başlama yaşı 1- 3 yaş arasında 

değişmekteydi. Distoni 3 olguda da jeneralize 

idi. Olguların üçünde de motor-mental gerilik 

ve BT'lerinde bazal ganglion kalsifikasyonu 
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vardı. Hastaların hipoparatiroidizm yönünden 
yapılan kalsiyum, fosfor, parathormon inceleme­
leri normal bulundu. Olguların L- dopa, antikoli­
nerjikler ve antiepileptiklere yanıtı yetersizdi. 

Hemidistonili 2 kız hastada MRG'de kaudo­
putaminal bölgede foka! lezyon saptandı. Has­
talık başlangıç yaşı 6 ve 7 yaş olan, lezyonların 
doğası ortaya konamayan olgular halen izlen­
mektedir. 

Olguların 2'sinde distoni , önceden var olan 
epilepsi nedeniyle kullanmakta oldukları feni­
toin entoksikasyonu sonucu ortaya çıkmıştı. 
Olguların her ikisinde de fenitoin kan düzeyi 
40 µg.'ın üzerinde bulundu. Distoni her iki ol­
guda da jeneralize idi. Fenitoinin kesilmesiyle 
distoni semptomu kısa sürede kayboldu. 

Distonili 3 olguda etiyoloji, metakromatik 
lökodistrofi (MLD) olarak düşünüldü. Olgular­
da hastalık başlama yaşı 7-9 yaş arasında de­
ğişmekte idi. Olguların üçünde de progressif 
motor-mental bozulma, bilateral piramidal 
bulgular ve bilateral görme kaybı, polinöropa­
ti ek nörolojik semptomlardı. İki olguda se­
rumda aril sulfataz A enzim düzeyi düşük bu­
lunurken, MRG'de T2 kesitlerde her üç olgu­
da da miyelinizasyon eksikliği ile uyumlu hipe­
rintensite vardı. Olgulardan biri, 11 yaşında alt 
solunum yolu enfeksiyonu nedeniyle kaybedildi. 
Distoni semptomu için verilen L- dopa+bensera­
zid ve triheksifenidile yanıt yeterli değildi. 

Kardeş 2 olguda tüm vücutta kalıcı distonik 
postür, Leigh sendromunun bir semptomu 
olarak değerlendirildi. Hastalıklarının başlama 
yaşı 2 yaş olan bu iki olguda distonik postür 
dışında, ileri derecede fizik gelişme geriliği, 
mental yıkım, piramidal bulgular vardı. Beyin 
omurilik sıvısında laktik asit ve pirüvik asit dü­
zeylerinin yüksek olduğu saptandı. Her 2 olgu­
da da MRG'de bazal ganglionlar düzeyinde T2 
kesitlerde hiperintens lezyonlar gözlendi. Dis­
toni semptomu için verilen baklofen, antiepi­
leptik ve antikolinerjiklere yanıt olumsuzdu. 

Akut demiyelinizan ensefalomiyelit (ADEM) 
tanısı ile izlenen 1 hastada distoni jeneralize 
özellikteydi. Yakınmaları 8 yaşında başlamış 
olan hastada ek olarak bilateral piramidal bul­
gular ve oftalmolojik bulgular vardı. Olguda 
MRG' de bilateral bazal ganglion, mezensefa-
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!on ve vermis düzeyinde kronik hiperintens 
lezyonlar saptandı. Baklofen ve biperidene ya­
nıt vermeyen olguda boyun kaslarına uygula­
nan botulinum toksini (botulinum toxin, bo­
tox) geçici bir yarar sağladı. Gabapentin (Ne­
urontin®) paroksismal yaygın ağrılı kontraksi­
yonlara etkili oldu, ancak distoni devam etti. 

Distoni semptomu ile birlikte, dört yanlı ri­
jidite, antefleksiyon postürü, tremor gibi par­
kinsonizm bulgularının eşlik ettiği 1 kız olgu 
juvenil parkinsonizm tanısı ile izlendi. Semp­
tomların 16 yaşında ortaya çıktığı bu olguda 
distoni segmental dağılım göstermekteydi. Se­
rebral BT'de patoloji olmayan hastada L-do­
pa'dan ılımlı yarar gözlendi. 

Üç olguda distoni, hastaların kullandığı nö­
roleptik ilacın yan etkisi sonucu ortaya çıkmış­
tı. Hastalar bu ilaçları Sydenham karesi nede­
niyle kullanıyorlardı. Distoni semptomu özel­
likle boyunda olmak üzere segmental dağılım 
gösteriyordu ve akut olarak ortaya çıkmıştı. 
İlacın (haloperidol) kesimi ile distoni sempto­
mu kısa sürede kayboldu. 

TARTIŞMA 

Distoni, tekrarlayıcı hareketlere ve anor­
mal postürlere neden olan sürekli kas kontrak­
siyonları sendromudur. Vücutta katılan bölge­
nin yeri ve dağılımı oldukça değişken olup, tek 
bir vücut bölgesinin tutulduğu foka! distoni­
den, tüm ekstremiteler ve vücudun katıldığı je­
neralize distoniye kadar geniş bir yelpazede 
görülebilir. Çocukluk çağı distonilerinin genel­
likle jeneralize olma eğilimleri vardır. Bunun 
nedeni erken başlangıç yaşı ile açıklanır. 13 Bi­
zim jeneralize distonili 28 olgumuzda semp­
tomların başlangıç yaşı ortalaması 6.07 idi. 01-
gularımızın 46'sında distoni semptomu 12 yaş­
tan önce başlamıştı. 

Çok çeşitli nedenlere bağlı olarak ortaya çı­
kabilen bu tablo, nedenin ortaya konamadığı 
ve ek bulguların eşlik etmediği primer (idiopa­
tik) distoni ile değişik nedenler sonucu (perina­
tal asfiksi, Wilson hastalığı, infeksiyon, nörolep­
tik yan etki gibi) ortaya çıkan ve distoni dışında 
ek nörolojik bulguların olduğu sekonder 
(semptomatik) distoni başlıkları altında değer-
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lendirilir.1·13·23 Çocukluk çağı distonilerinin çeşit­

li nedenlere bağlı olarak ortaya çıkması, disto­

niye özgün bir tanı yönteminin olmaması ayırı­

cı tanıda zorluk yaratır. 

Distoni semptomu olguların bir kısmında 

sürekli gözlenirken, daha az bir grubunda pa­

roksismal olarak ortaya çıkar. Paroksismal ola­

rak görülen bazı olgularda distoninin uyku ile 

ilişkisi dikkati çeker. Bir grup distonili hastada 

semptomlar düşük doz L- dopa'ya hızlı ve sü­

rekli yanıt verir. 19 Hastalık ilk kez 1976'da Ja­

ponya'da Segawa ve arkadaşları tarafından ta­

nımlanmıştır. Dünyanın diğer bölgelerinden de 

eşit oranda bildirilmekte olan <lopa yanıtlı dis­

toni tüm çocukluk çağı distonileri içinde %5-10 

oranında görülmektedir.13 Bizim serimizde bu 

oran % 7 bulunmuştur. Olguların çoğunda oto­

zomal dominant geçiş bildirilmekte, ayrıca kız 

egemenliğinden de söz edilmektedir.7 Bir çalış­

mada iki erkek kardeşte saptanan tirozin hid­

roksilaz mutasyonları hastalığın otozomal rese­

sif formunun da olacağının kanıtı olarak ileri sü­

rülmüştür.18 Bizim olgularımızın 2'si kız, diğer 

2'si kardeş olan erkek olgulardı. Doğumdan ve 

erken çocukluk döneminden itibaren başlaya­

bilen, tipik olarak 5-6 yaşlarında görülen <lopa 

yanıtlı distoni geç tanı konsa bile L-dopa'ya iyi 

yanıt verir.2·4 Olgularımızda distoni ortalama 4.5 

yaşında başlamıştı. Hastalarımız 7-9 yıldır izlen­

mekte olup, düşük doz L-dopa'ya mükemmel 

yanıt vermektedirler. 
Paroksismal distonili 5 olgumuzun 3'ünde 

distoni, nonkinezijenik özellik gösterirken, 2 ol­

gumuzda hareketle ve hareketin başlangıcında 

ortaya çıkıyordu. Nonkinezijenik olgularımızda 

literatürle uyumlu olarak antikolinerjikler ve 

antiepileptiklere yanıt alınamadı.5· 12 Kinezijenik 

distonili olgularda ise değişik çalışmalarda bil­

dirilen sonuçlara uygun olarak antiepileptikle­

re mükemmel yanıt alındı. 11 •24 İki yıldır izlenmek­

te olan ve 900 mg/gün okskarbazepin alan söz 

konusu olgular halen semptomsuzdurlar.9 

Distoni semptomu 50 yaştan önce ortaya 

çıktıysa Wilson hastalığı yönünden serum se­

ruloplazmin, 24 saatlik idrarda bakır ve kor­

nea'da Kayser-Fleisher halkası değerlendiril­

melidir. Bu incelemelerin tanı kuşkusu yarattı­

ğı durumda karaciğer biyopsisi yapılmalıdır. 

Türk Nöroloji Dergisi, cilt: 7, sayı. 2, yıl: 200 l 
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Genetik çalışmalar Wilson hastalığından so­

rumlu genin 13. kromozomda, oysa serulop­

lazminin yapısal geninin 3. kromozomda yer 

aldığını, bu nedenle hastalık patojenezinde se­

ruloplazmin dışında başka mekanizmaların da 

rol oynadığını düşündürmektedir Tedavi süre­

since D-penisillaminin etkisini ve yan etkilerini 

değerlendirmek için belli aralıklarla kan ve id­

rar incelemeleri yapılmalıdır. 14 Sürekli distoni­

nin gözlemlendiği olgularımızdan 9 olgumuz­

da distoni yanısıra diğer nörolojik bulguların 

eşlik etmesi ve 4 hastamızın kardeş olmaları, 

Wilson hastalığı tanısı koymada bize kolaylık 

sağlamıştır. Tüm hastaların Wilson hastalığı 

yönünden laboratuvar desteği vardı ve 6 olgu­

da MRG'de bazal ganglionlar yanısıra tala­

mus, kaudal orta beyin ve ponsta sinyal deği­

şiklikleri saptandı.8 Olgulara distoni sempto­

mu için D-penisillamin ve çinko tedavisi dışın­

da ek tedavi uygulanmadı. Değişik nedenlerle 

D-penisillamin tedavisini sürdüremeyen yata­

ğa bağımlı 3 olgu dışında tüm olgularda disto­

ni semptomunda belirgin düzelme vardı. Olgu­

larımızın 3'ü halen semptomsuz olarak eğitim­

lerini sürdürmektedirler. 

Olgularımızın 13'ünde (%24) distoni, peri­

natal hipoksi ya da kernikterus sekeli olarak 

görüldü. Bir çalışmada statik beyin lezyonu 

olan ve hareket bozukluğu gelişen olguların 

%94'ünde distoni geliştiği, bunlarda da en 

önemli presipitan faktörün perinatal hipoksi 

olduğu gösterilmiştir.20 Olgularımızın 3'ünde 

distoni semptomu geç ortaya çıkmıştır. Budu­

rum, literatürde statik beyin lezyonlarından 

sonra gecikmiş distoni kavramı ile uyumlu­

dur.1 1·20 Bu grup olgularımızda değişik tedavi 

girişimlerine olumsuz yanıt literatür sonuçla­

rıyla uyumlu bulundu. 11 

Meningoansefalit sekelli 3 olgunun 1 'inde 

distoni, enfeksiyondan 12 yıl sonra görüldü. 

Bu olgu literatürde bildirilen gecikmiş distoni­

yi düşündürdü . 11 ·20 Diğer 2 olguda ise santral si­

nir sistemi enfeksiyonunu izleyen 1-6 ay ara­

sında görüldü. Semptomatik tedaviye yanıt 3 

olguda da yetersizdi. 
Olgularımızın 3'ünde serebral BT'de bazal 

ganglion kalsifikasyonları saptandı. İkisi kar­

deş olan olgularımızda distoni semptomları 
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yanısıra başlangıçtan beri motor-mental geri­
lik tanımlanıyordu. Kalsifikasyonlar nedeniyle 
hipoparatiroidizm açısından yapılan kalsi­
yum, fosfor metabolizması, parathormon de­
ğerleri normal olarak bulundu. Kardeş olgula­
rımızda doğumdan itibaren gelişme geriliği öy­
küsünün bulunması ve zor doğum özelliği ne­
deniyle Fahr hastalığı (idiopatik bazal gangli­
on kalsifikasyonu) düşünülmedi. Kalsifikas­
yonlann olası doğumsal hipoksi ile ilişkili ola­
bileceği düşünüldü. 25 

MRG'de tek taraflı kaudoputaminal lezyonu 
bulunan 2 olgumuzda lezyonun karşı tarafında 
hemidistoni mevcuttu. Putaminal lezyonların 
genellikle hemidistoni şeklinde kliniğe yansı­
dığı bilinmektedir.3 16 Birisinde ek semptom 
olarak tremorun eşlik ettiği bu 2 olguda lezyo­
nun doğası aydınlatılamadı. 

Distoni 2 olgumuzda, daha önceden var 
olan epilepsi nedeniyle kullanmakta oldukları 
fenitoin entoksikasyonuna bağlı olarak ortaya 
çıkmıştı. Her iki olguda da ilaç kan düzeyi 40 
µg.'nın (normal değerler: 10- 20 µg) üzerinde 
idi. Bu konuda geniş literatür taraması yapan 
Harrison ve arkadaşları fenitoine bağlı ekstra­
piramidal yan etki görülen 77 olgu saptamış­
lar, distoninin koreoatetoz ve orofasiyal diski­
neziden sonra % 23 oranında ortaya çıktığını 
belirtmişlerdir. Fenitoinin, dopamin reseptör­
lerini bloker ederek diskineziye yol açmakta­
dır .10 Olguların her ikisinde de aynca uykuya 
eğilim ve serebellar yan etkiler de gözlemle­
dik. İlacın kesimi ve kan düzeyinin normale in­
mesi ile distoni semptomu ortadan kalktı. 

İkisi kız, biri erkek 3 olgumuzda distoni 
semptomu, var olan hastalıklarının gelişimi sı­
rasında ortaya çıktı. Psikiyatrik semptomlar, 
piramidal bulguların olduğu olguların tümün­
de aril sulfataz A enzim düzeyinin düşük bu­
lunması ve MRG'de periventriküler beyaz cev­
herden mezensefalona uzanan miyelinizasyon 
eksikliği ile uyumlu hiperintens lezyonların ol­
ması ile metakromatik lökodistrofi (MLD) tanı­
sı düşünüldü. MLD'ye bağlı olarak görülen dis­
toni semptomu jeneralize dağılım göstermek­
teydi. Olgulardan biri izlem sırasında kaybe­
dildi. Distoni semptomu için kullanılan L-dopa 
ve triheksifenidile yanıt olumsuzdu. 
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Sekonder grupta değerlendirilen iki kızkar­
deşte öykü, klinik bulgu ve belirtiler, BOS lak­
tik asit yüksekliği ve tipik MRG bulguları ile Le­
igh hastalığı düşünüldü. Distoninin Leigh has­
talığında görülen en yaygın hareket bozukluğu 
olduğu bildirilmektedir. 15 Distoni yönünden 
yapılan tüm tedavi girişimleri olumsuzdu. 

Öyküsü ve kliniği ile akut demiyelinizan en­
sefalomiyelit tanısı ile izlediğimiz bir olguda 
jeneralize distoni vardı ve MRG'de demyelini­
zan alanlar bilateral bazal ganglion, mezense­
falon ve vermis düzeyine kadar geniş bir alan­
da görülüyordu. Distoniye ek olarak pirami­
dal, serebellar ve görsel bulguların da eşlik et­
tiği hastada tortikolis için uygulanan botuli­
num toksininden elde edilen geçici düzelme 
dışında karbamazepin, baklofen ve biperidene 
yanıt yoktu. Bir başka antiepileptik olan gaba­
pentinin hastanın paroksismal ağrılı kasılma­
larına semptomatik etkisi gözlendi. 

Segmental distoninin eşlik ettiği bir parkin­
sonizm tablosu gösteren 16 yaşındaki olguda, 
diurnal değişiklik göstermemesi yönünden do­
paya yanıtlı distoni, laboratuvar bulguların 

normal olması nedeniyle de Wilson hastalığı 
düşünülmedi. Juvenil parkinsonizm olarak de­
ğerlendirilen hasta L- dopa'ya hipokinezisi yö­
nünden minimal yanıt gösterdi. 

Sydenham koresi tanılı haloperidol kulla­
nan 3 olguda akut olarak ortaya çıkan distoni, 
nöroleptik ilacın kesilmesi ile kayboldu. Dopa­
min reseptör blokeri olan klasik nöroleptikler 
akut distoniye neden olan başlıca ilaçlardır. 12 

Olguların 3'ünde distoni, 6-11 yaşlan ara­
sında alt ekstremitelerden başlamış ve gide­
rek ilerlemişti. Aile öyküsünün ve nörolojik 
bulguların olmadığı, laboratuvar ve görüntüle­
me sonuçlarında patoloji saptanmayan bu ol­
gularda zaman içinde kalıcı distonik postürler 
gelişti. Bu olgular primer distoni olarak değer­
lendirildi. Distoni jeneralize dağılım göster­
mekteydi. Primer distonilerde alt ekstremite 
başlangıcı ve basamaklı gidiş özelliği bilinmek­
tedir. 2·13·24 Hastalığın farmakolojisi bilinmediği 
için tedavi semptomatiktir. Oral tedavide kü­
çük dozlarla başlamak ve en düşük etkin dozu 
bulabilmek için yavaşca doz artırmak temel­
dir. Olgulara düşük doz L-dopa + benserazid 

A. Gökçay ve ark. 
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verilmiş, yanıtın olmadığı görülünce antikoli­

nerjik ilaçlara geçilmiştir. Olgular biperiden 

ve triheksifenidilden kısmi yarar gördüler. Dis­

toninin jeneralize olması botulinum toksini 

kullanımını kısıtlamıştır. 

Çocukluk çağı distonileri akut veya ilerleyi­

ci bir bozukluk olarak ortaya çıkmakta, tanı 

konusunda bizi zorlamaktadır. Çocuklukta ve 

adolesanda genellikle bir bacak veya koldan 

başlayarak 5 yıl içinde diğer kısımlara yayılan 

primer distoniyi pek çok nedene bağlı sekon­

der distoniden ayırt etmek önemlidir. Distoni 

dışında fizik ve nörolojik bulguların olması, 

ayrıca distoni paterninin primer distoni pater­

ninden farklı olması durumunda sekonder dis­

toniden kuşkulanılarak, daha ayrıntılı metabo­

lik testler ve görüntüleme çalışmaları yapılma­

lıdır. Tedavisi mümkün olan hastalıklar yö­

nünden bakır, seruloplazmin düzeyi , 24 saatlik 

idrarda bakır ve Kayser- Fleischer halkası mut­

laka değerlendirilmeli, dopa yanıtlı distoni yö­

nüyle de düşük doz L-dopa tedavide tüm olgu­

larda denenmelidir. Distoni tedavisinde veri­

len ilaçlar hastaya özgü olmakla birlikte geniş 

distoni kliniklerinin deneyimleri temelinde uy­

gulanmaktadır. Öncelikle L-dopa + benserazid 

veya L-dopa + karbidopa başlanmalı, tedaviye 

yanıt alınamadığı durumda öncelikle antikoli­

nerjikler ve ardından baklofen ve benzodiaze­

pinler verilmelidir. 
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