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OZET Nemaiin miyopati (NM), tipik klinik tablo
varhiginda, kas liflerinde iplik-cubuk benzeri cisim-
ciklerle karakterize bir konjenital miyopatidir. Ge-
nellikle infantil baslangich olmasina karsin, cocukluk
cagi ve eriskin yas baslangicl olgular tanimlanmigtir.
Bu yayinda karakteristik klinik ve histopatolojik bul-
gulari olan erigkin baslangich 3 olgu sunulmustur.
Olgularin kas biyopsilerinin isik mikroskobik incelen-
mesinde sarkoplazmik ve subsarkolemmal rod ci-

simcikleri, Tip-1 egemenligi ve miyopatik bulgular
saptand.. 2 kardes olguda otozomal resesif kalitim
diistiniildii, aile oykiisii olmayan 3. olgu sporadik
NM olarak degerlendirildi. NM’de solunum prob-
lemleri siktir ve kardiyak tutulum bildirilmistir. Olgu-
larin 4 yillik izlemleri sirasinda 2 kardes olguda
semptom olmaksizin kardiyak tutulum, ve birisinde
solunum komplikasyonlar gozlendi. -2 adrenerjik
agonist ile 2 kardes olguda kas giiciinde minimal iyi-
lik saglanirken, 3. olguda anlamlr etki gozlenmedi.
Anahtar Sézciikler: nemalin myopati, eriskin
baslangig, otozomal resesif kalitim, kardiyak
tutulum

Adult-Onset Nemaline
Myopaty
ABSTRACT Nemaline myopathy (NM) is a con-

genital myopathy characterised by the presence of
thread or rod-like bodies in muscle fibers in the pre-
sence of typical clinical pictures. Onset is usually in
infancy, but childhood and adult-onset cases have
also been described. In this paper, three adult—on-
set patients who have characteristic clinical and his-
topathological abnormalities were presented. On
light microscopy, muscle biopsy revealed sarcoplas-
mic and subsarcolemmal nemaline rods, type-I fi-
ber predominancy and myopathic changes. Autoso-

mal recessive inheritance was suggested on the ba-
sis of the pedigree of two siblings. The third patient
lacked the family history and was considered to be
a sporadic NM. In NM, respiratory problems are
common and cardiac involvement has also been re-
ported. During the follow-up period of 4 years, alt-
hough they were symptom free, cardiac involve-
ment was detected in two siblings and respiratory
complication was observed in one of them. Two sib-
lings showed minimal improvement in muscle
strength with a trial of -2 adrenergic agonist, ho-
wever no benefit was observed in the third patient.

Key Words: nemaline myopathy, adult-onset, au-

tosomal resessive inheritance, cardiac involvement

Nemalin miyopati (NM) nadir goriilen, kas
lifi sitoplazmalarinda bol miktarda nemalin ci-
simcigi veya rod adi verilen iplik veya cubuk
benzeri cisimciklerin goériilmesi ile karakterize
bir konjenital miyopatidir. Bin canli dogumda
0.02 seklinde insidans verilmektedir. {1k olarak
1963 yiinda Conen ve Shy tarafindan tanim-
lanmistir.**** Nemalin cisimcikleri konjenital
NM disinda, HIV enfeksiyonu,*** monoklonal
gammapati,’ inflamatuar miyopati,’ Emetin mi-
yopatiye* eslik edebilmekte ve kas hasarina
sekonder veya yaslanma® ile birlikte goriile-
bilmektedir. Klinik 6zellikler ve yapisal anor-
mallikler esas alinarak herediter nemalin mi-
yopatinin tani kriterleri belirlenmistir.?

NM klinik ve genetik olarak heterojendir.
Otozomal dominant (OD) ve daha siklikla oto-
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zomal resesif (OR) kalitim sekli bildirilmistir.
ODNM (NEM 1) icin kromozom 1 q 21-23 {ize-
rindeki o-tropomiyozin geninde (TPM3), OR
NM (NEM-2) i¢in kromozom 2q 21.2-22’de ne-
bulin ve titin geninde lokus saptanmuigtir.0?%
Son yillarda kromozom 1q 42.1’de a-aktin ge-
ninde NM icin 3. genetik lokus belirlenmistir."

Glintimiize kadar bildirilen olgular goz 6nii-
ne alinarak infantil, juvenil ve adult baslangic-
I1 klinik formlar tamimlanmistir.*** Bu calisma-
da, eriskin baslangicli ve OR kalitim ozelligi
gosteren 2 kardes olgu ve sporadik nemalin
myopati olarak degerlendirilen bir baska olgu
tipik klinik ve histopatolojik 6zellikleri ile su-

nulmaktadir.
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OLGU SUNUMLARI
Olgu-1I:

46 yasinda erkek hasta. {lk yakinmalar1 20
yasinda ayaklarinda glicsiizlitk ve takilma gek-
linde baslamis. 2 yil sonra ylizinde incelme ve
kat1 gidalara kars! yutma giicliigii gelismis. Iz-
leyen 2-3 y1l icinde kollarda ve bacaklarda ya-
vas olarak gii¢stizliik ortaya ¢cikmis. Son 20 yil-
dir yakinmalar1 yavas artma gosteren hasta
poliklinigimizde fasioskapulohumeral ve pero-
neal sendrom olarak takip edilmis. 1997’de no-
romuskiler poliklinigine basvuran olgunun
norolojik bakisinda miyopatik yiiz gorunimd,
fasiyal ve masseter kaslarda orta derecede
giicsiizlik, kubbe damak, skapula alata, nazo-
ne-hipofonik konusma, oksiirmede zayiflik
saptandi. Dil hareketleri normal olan hastanin
velofaringiyal kaslar glicstiz olarak degerlen-
dirildi. Achilles arefleksisi disinda DTR nor-
moaktifti. MRC (Medical Research Council
Grading System) skalasi kullanilarak yapilan
ilk kas giicii bakisi Tablo-1 de gosterilmistir.
Fasiyal kaslar, sternokleidomasteoid, tibialis
anterior, 6n kol ve tenar kaslarda atrofi dikka-
ti cekiyordu. Gowers belirtisi (+) olan olgu,
parmak ucunda ylriyebilmesine karsin to-
puklarda ytirityemiyordu. Rutin kan, kan biyo-
kimyasi ve kas enzimleri normal siirlarda idi.
Kardiyolojik baki sonucunda, EKG ve ekokar-
diyografi’de patoloji saptanmadi. Elektromi-
yografik incelemesinde peroneal kaslarda ile-
ri, fasiyal kaslarda ilimli motor unit potansiyel
kayb1 ve ileri polifazi gézlendi. Tenar, biceps
brachii, abduktor hallusis ve supraspinatusda
MUP kaybhi olmaksizin polifazi artig1 saptand.
Sinir ileti calismalari normaldi. Sol deltoid kas-
dan yapilan biyopsinin 151k mikroskobu ile in-
celenmesi sonucunda normal liflerin yanisira,
daginik yuvarlak atrofik lifler, agir Tip-1 lif ege-
menligi ve Gomori-Trichrome boyasinda kas
liflerinde sitoplazmik rod cisimcikleri, %10
oraninda internal nukleus goézlendi. Kan da-
marlari, bag dokusu normaldi ve hiicresel re-
aksiyon gozlenmedi. Histolojik ve histokimya-
sal degisiklikler NM tanisi ile uyumlu bulundu.
Rehabilitasyon programina alinan hastada 2
yil icinde boyun fleksiyonunda ve ekstansiyo-
nunda, omuz adduksiyonu, el parmak abduk-
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siyon ve ekstansiyonunda minimal progres-
yon saptandi ve sol tarafta daha gii¢cstiz olmak
lizere asimetrisi dikkati cekti. Ekim 1999 da
semptomatik amacl beta-2 agonist; salbuterol
(Ventolin) 3x4 mg baslanan hastanin tedavi-
nin 2. ayinda ylriimesinin daha iyi oldugu be-
lirtildi, bazi kas gruplari daha gii¢clii bulundu.
5. ayda degisiklik saptanmaz iken, 1 yillik teda-
vi sonucundaki degerlendirmede ila¢ Oncesi
baki ile kiyaslandiginda daha gii¢siizlesen kas
grubu bulunmaz iken, boyun fleksiyon ve eks-
tansiyonu, omuz adduksiyonu, parmak abduk-
siyonu ve ekstansiyonu 1-2 derece daha giicli
bulundu. izleminin 4. yilinda belirgin kardiyak
yakinmasi olmaksizin periodik ekokardiografi
takibinde minimal mitral yetmezlik ve atriyal
septal anevrizma saptandi. EKG’si normaldi.
Disfaji belirti ve bulgularinda anlamh degisik-
lik g6zlenmedi.

Olgu-2:

Olgu-I'in  kiz kardesi. 42 yasinda bayan
hasta. 35 yasinda merdiven cikma ve oturdu-
gu yerden kalkmada giicliik seklinde ilk yakin-
malar1 baslamis. 3 yil icinde yliz kaslarinda
erime ve yutma giicligl gelismis ve hastaligl
yavasca ilerlemis. 1997’de noromuskiler po-
liklinigine bagvuran olgunun 6zgecmisinde hi-
pertroidi ve sik pulmoner enfeksiyonlar, bron-
sektazi disinda 6zellik yoktu. Anne ve babasi
arasinda kan bagi olmayan hastanin 7 kardesi
mevcuttu ve soy gecmisinde Olgu-1’den baska
hasta birey tanimlanmadi. Norolojik bakisinda
orbikularis okuli’de belirgin olmak iizere bila-
teral fasiyal gii¢csiizliik, nazone disfonik konus-
ma, velofarinjiyal kaslarda ilimh glgsizlik
saptandi. MRC skalasi kullanilarak yapilan ilk
kas glicii bakisi Tablo-1’de gosterilmistir. Ka-
t1 gidaya karsi ihmli disfaji tanimlayan hasta-
nin temporal kas ve sternokleidomasteoid ka-
sinda iliml atrofi gbzlendi. Gowers belirtisi (+)
idi. Rutin kan ve kan biyokimyasi, kas enzimle-
ri normal simirlarda idi. Kardiyak belirgin
semptomu olmayan hastanin EKG’si normaldi,
ekokardiografisinde 1. dereceden mitral yet-
mezlik ve mitral valv prolapsusu saptandi.
EMG’sinde deltoid, rektus femoris, tibialis an-




Tablo 1. Nemalin Myopatili 3 Olgunun Manuel Kas Giicii Degerlendirmesi

Kas Grubu Olgu-1 Olgu-2 Olgu-3
Boyun fleks/eks -4/5 5/5 -4/5 5/5 4/5 5/5
0 Omuz abd/add -4/5 +4/5 4/5 +4/5 3/5 +4/5
Dirsek fleks/eks 45 4/5 -4/5 -3/5 +4/5
El bilegi fleks/eks 4/5 4/5 55 -5/5 +4/5 -4/5
El parmak abd/eks/fleks 45 45 4/5 45  +4/5 5/5 45 45 5/5
Uyluk fleks/eks -A/5 -5/5 3/5 +4/5 -5/5 5/5
__Uyluk abd/add 5/5 5/5 4/5 4/5 5/5 5/5
Diz fleks/eks -5/5 5/5 +4/5 -5/5 5/5 5/5
Ayak Bilegi dorsifleks/plantar fleks 2/5 -5/5 5/5 5/5 5/5 /5

Kisaltmalar: fleks:fleksiyon, eks:ekstansiyon, abd:abduksiyon, add:adduksiyon,

terior kaslarinda miyopatik degisiklikler sap-
tandi, sinir ileti calismalari normal bulundu.
Sol deltoid kasdan yapilan biyopsinin 151k
mikroskobu ile incelemesi sonucunda kas lifi-
erinde buylklik ve sekil acisindan anlamli
farklilik, atrofik lifler gozlendi. Gomori trichro-
me boyasi ile kas liflerinde sitoplazmik nema-
lin cisimcikleri (Resim-1 ve Resim-2), ATPaz
boyasinda belirgin Tip-1 egemenligi dikkati
cekti. Bagvurusunun 8. ayinda yakinmalarinda
artma tanimlayan hastanin boyun ekstansiyo-
nu, omuz abduksiyon ve adduksiyonu, diz
fleksiyon ve ekstansiyonu, el parmak abduksi-
yon ve ekstansiyonunda ilimli progresyon
saptandi. Rehabilitasyon programina alinan

. :
[\ N e~

Resim 1. (Olgu-1) Sol deltoid kasin istk mikroskopik
incelemesinde kas liflerinde biiyiikliik ve sekil acisindan
anlamli farklilik, normal liflerin yamisira dagintk yuvar-
lak atrofik lifler, yaklasik %40 oraninda sitoplazmik ve
subsarkolemmal nemalin cisimcikler goriilmektedir.
(Gomori trichrome, orijinal biiyiitme x 200)
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Resim 2. (Olgu-1) Kas liflerinde iplik-cubuk benzeri si-
toplazmik nemalin cisimcikler biiyiik biiyiitme ile daha
belirgin goriilmektedir (Gomori trichrome, orijinal
biiyiitme x 400)

hastada izleminin 1. yilinda proksimal kasla-
rinda 1limh iyilik saptandi. 2. yilinda st ekst-
remite proksimal ve distal gli¢csiizliiglinde art-
ma yansira ayak bilegi dorsifleksiyonunda
gli¢cstizliik baglamasi tizerine Ventolin 3x4 mg
baslandi. 2. ayinda yakinmalarinda degisiklik
yok iken, omuz abduksiyonunda, diz fleksiyo-
nunda 1liml iyilik saptandi. 5. ayda merdiven-
lerden inip-cikma, oturup-kalkmada iyilesme
belirten hastada 8.ayda iyilesme bulgular1 de-
vam etmekte idi. 1 yillik ventolin kullanimi
sonrasinda ila¢ oncesi ile karsilastirildiginda
dirsek fleksiyon ve ekstansiyonunda, el par-
mak abduksiyon ve fleksiyonunda, uyluk eks-
tansiyonunda, diz fleksiyon ve ekstansiyonun-
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da ve ayak bilegi dorsal ve plantar fleksiyonun-
da MRC skalasina gore 1 veya 2 derece iyilik
saptandi. izleminin 4. yilinda belirgin kardiyak
yakinmasi olmayan ve EKG’si normal olan has-
tanin ekokardiografisinde ilimli pulmoner hi-
pertansiyon, 2. dereceden mitral yetmezlik, 1.
dereceden trikuspid yetmezlik gelisti, sol vent-
rikiil ejeksiyon fraksiyonunda distklik sap-
tand.

Olgu-3: AiG.

32 yasinda bayan hasta. 5 y1l 6nce yavas
baglayip ilerleme gosteren kollarda gli¢stuizlik
yakinmasi ile bagvurdu. Anne ve babasi arasin-
da 1. dereceden akrabalik disinda soy ge¢mi-
sinde 6zellik tanimlanmadi. Hipomimik yiz ifa-
desi olan hastanin fasiyal kaslarinda orta dere-
cede, boyun fleksiyonu ve {ist ekstremite prok-
simallerde egemen simetrik proksimal ve dis-
tal glicstizliik saptandi (Tablo 1). Skapula alata
ve periskapular kas, deltoid, biceps brachii ve
periorbital kaslarda atrofi gdzlendi. Rutin kan
ve kan biyokimyasi CPK'nin 291 U/L olmasi di-
sinda normal sinirlarda idi. Belirgin kardiyak
semptomu olmayan hastanin EKG’si normaldi.
Sol deltoid kastan yapilan biyopsinin 151k mik-
roskobu ile incelenmesi sonucunda normal lif-
lerin yamsira daginik yuvarlak atrofik lifler,
Gomori-Trichrome boyasinda subsarkolem-
mal, sitoplazmik rod cisimcikleri, ATPaz boya-
sinda 1limli Tip-1 egemenligi gdzlendi.

[zlem siiresince iist ekstremite distallerin-
de progresyon gozlendi ve sagda daha gli¢siiz
olmak {izere asimetrik tutulum dikkati cekti. Iz-
leminin 1. yilinda Ventolin 3x4 mg tedavisi bag-
lanan hastamin 2 aylik kullanimi sonucunda da-
ha giiclii olan kas gruplarinda MRC derecelen-
dirmesine gore 1 derece artma gozlendi. 6.
ayinda el parmak abduksiyonunda gii¢siizlik
belirginlesti ve kat1 gidalara kars: disfaji tanim-
lad. flach tedavinin 1. yilh sonundaki degerlen-
dirmede dirsek ekstansiyonu ve el bilegi eks-
tansiyon ve fleksiyonda kas giicti 1 derece da-
ha iyi olmasina karsin omuz abduksiyonu ve
adduksiyonunda, sag el parmak abduksiyon ve
ekstansiyonda gii¢stizliglin arttig1 dikkati cekti;
anlaml iyilik olmamasi nedeni ile ila¢ kesildi.

Tiirk Noroloji Dergisi, cilt: 7, sayt: 2, yil: 2001

108

TARTISMA

Isik mikroskopisinde Gomori-trichrome bo-
yasi ile subsarkolemmal veya sarkoplazmik
kirmizi-mor renkte boyanan 1-7 pm uzunlugun-
daki iplik-cubuk seklindeki "nemalin cisimcik-
leri", tipik klinik tablo varliginda konjenital NM
icin patognomik olarak kabul edilir.**** Diger
klinik durumlarda®***® sekonder fenomen ola-
rak saptanabilen nemalin cisimciklerinin olu-
sum mekanizmasi acik degildir. HIV myopati-
sinde konjenital NM’ye benzer genetik degisik-
liklerin olabilecegi one siiriilmektedir.® Konje-
nital NM’de, 1s1k mikroskopisindeki gérinim-
leri ve elektron mikroskopisindeki yogun (den-
se) yapilar ve periodisiteleri nedeniyle rodla-
rin Z bandlarindan koken aldigi, kas proteinle-
rinden olustugu distiniilmiistir. Tropomyo-
sin, nebulin, titin proteinleri sarkomerin
onemli kontraktil proteinleridir.®*'* NM'de
tropomiyozin ve nebulin geninde mutasyonun
belirlenmesi hastaligin patojenezine 1s1k tut-
mustur.2?? Immunohistokimyasal incelemede
nemalin cisimcikler ve Z diskleri a-aktinin agi-
sindan pozitif boyanma gosterir.”*** Kont-
raktil proteinlerde mutasyon nedeniyle mey-
dana gelen anormallik sonucunda olas1 kom-
pansatuar mekanizmanin bir parcasi olarak o-
aktinin sarkoplazmada birikimine ve bu da
NM’nin histolojik belirleyicisi rod cisimcikleri-
nin olusumuna neden oldugu ileri siiriilmus-
tﬁr.20'23'24

NM’de baslangic yaslar1 dikkate alinarak in-
fantil, cocukluk c¢ag ve erigkin yas baslangic
bildirilmistir.®*** En agir ve fatal olabilen in-
fantil NM’de hipotoni, fasiyal dipleji, solunum
ve beslenme giicliigii, dogumsal eklem kont-
raktiirleri, tente agiz, yliiksek arkli damak sek-
linde deformiteler, dismorfik 6zellikler gori-
liir.71318222¢ Fatal seyirli bu olgularda intraniikle-
er rodlar bildirilmistir.”* Infantil donemde so-
lunum problemlerine yenilmeyen ve 2 yas son-
rasinda kas glicslizligli ortaya cikabilen olgu-
lar juvenil form olarak degerlendirilmistir.
Adult donemde gii¢stizliiglin baglama yasi ol-
dukca degiskendir.®"**!*® Olgularimizda hasta-
lik belirtileri 2 . ve 3. dekadda baglamistir.

NM’de en sik kalitim sekli olarak bildirilen
OR kalitimda fenotip degiskendir; erken veya




gec baslangic olabilir. Fasiyal, boyun fleksor
ve ekstremite proksimal kaslarinda gii¢stizliik,
hipotoni, bulber gilicsiizliige bagh olarak hi-
pernazal konusma ve disfaji goriilebilir. Bu ol-
gularda proksimal gii¢siizliige ek olarak Olgu-
1’de oldugu gibi peroneal felci andiran distal
glgsuizlik gorilebilir.*##* Mental fonksiyon-
larin etkilenmedigi bu olgularda genel olarak
ince yapi, eklemlerde kontraktiir ve deformite-
ler, hiperlordotik veya rijid omurga gorilebi-
lir®* Adult baslangich olgularda dismorfik
Ozellikler ve deformiteler goriilmeyebilir. An-
cak kardes olgularimizda konjenital miyopati-
yi diistindiiren dismorfik 6zellikler gbzlenmis-
tir. Wallgren-Petterson ve ark. tarafindan yapi-
lan ve klinik fenotip, baslangi¢ yasina dayanan
yeni bir klasifikasyona gore "tipik NM" olarak
belirlenen bu fenotipte bircok hastada nebu-
lin geninde mutasyon saptanmistir. Tropomi-
yozin geninde dominan mutasyonlarin goriil-
dugi "atipik" fenotipteki olgularda fasiyal giic-
suzlik goriilmez ve st ekstremitede cok ilim-
I1 tutulum olmasina karsin alt ekstremite dis-
talinde belirgin glicsiizliikk goriiliir.* Ancak ka-
Iitim sekli belirlenemeyen olgularda klinik ve
histopatolojik olarak belirgin ayirim yapmak
her zaman miimkiin olmayabilir ve kesin klasi-
fikasyon icin molekiiler genetik calismalara ih-
tiyac vardir.5”

Nemalin cisimciklerinin eslik ettigi diger
durumlar dislanan ve akraba evliligi digsinda
aile oykiisii tanimlanmayan Olgu-3, sporadik
erigkin baglangicli NM olarak degerlendiril-
mistir. Olgularimizda molekiiler genetik calig-
ma yapilmamis olmasina karsin, soyagaci bil-
gileri ile kardes olgularda otozomal resesif ka-
Iitim distiniilmistiir. Bu olgular OR NM karak-
teristik klinik bulgularini tagimaktadir. Olgu-
1’in kizkardesinden farkli olarak alt ekstremite
distal gli¢cslizliigli proksimal gii¢siizliikten da-
ha belirgin ve daha erken baslangiclidir.

CK seviyeleri genellikle normal veya nor-
malin 5 kat1 kadar yiikselebilir.*** EMG proksi-
mal kaslarda normal veya miyopatik degisik-
likler gosterir.** Geng¢ ve erigkin hastalarda
Olgu-1'de gozlendigi gibi distal kaslarda de-
nervasyon potansiyelleri seklinde noérojenik
degisiklikler saptanabilir, minipolimyoklonus
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gozlenebilir,** ancak sinir ileti hizlar1 normaldir.

Gomori Trichrome metodu ile boyanan kas
biyopsisinin 1s1k mikroskopik bakisinda kas lif-
lerinin subsarkolemmal ve/veya sarkoplazmik
bolgelerinde nemalin cisimcikleri bulunur. ile-
ri yaslarda kas lifleri icinde daha santralde
yerlesme gosterir. Kiiciik yuvarlak kas lifleri,
Tip-1 lif egemenligi ve Tip-1 liflerde atrofi, lif
tip dagilim bozuklugu, lif tip disproporsiyonu,
bazen lif tiplerinde kot differansiyasyon sap-
tanabilir.®*>"® NM’deki kas gili¢siizliigiiniin
mekanizmasi belirlenememistir. Klinik ve rod-
lar arasinda korelasyon olmamasi, gili¢csiizlii-
gin nemalin cisimciklerinden cok, Tip-1 ege-
menligi ile iligkili olabilecegi, kontraktil meka-
nizmalardaki bozuklugun katkida bulunaca-
g1** ileri stiriilmektedir. ileri olgularda kas lif-
lerinin yerini yag ve fibroz doku alabilir. An-
cak nekrotik ve rejenere lifler nadirdir. Degisik
yas gruplarinda bir grup hastada 6zellikle tip
1 kas liflerinde ayrica intraniikleer nemalin ci-
simcikleri tanimlanmistir™®* ve bu olgularda
kotli prognoz bildirilmistir. Klinik stabil sey-
retmesine ragmen rodlar yasla birlikte artabi-
lir ve genellikle hastaligin agirligi ile orantili
degildir.®*

Core, minicore ve lif biiytikliigii orantisizli-
g1 gibi NM disindaki konjenital miyopatiler
icin karakteristik histolojik anormalliklerin
kombinasyonu, bazi NM ailelerinde tanimlan-
mig,"'** benzer metabolik defekt ve patojenik
mekanizmalarin varhgini diistindiirmistiir. Olgu-
larimizda ise bu tip 6zellikler saptanmamustir.

Interkostal ve diafragma kasi tutulumuna
bagl solunum problemleri konjenital NM’nin
sik ve yasam boyu goriilebilen bir bulgusudur.
Semptomsuz olgularda bile solunum testlerin-
de kapasitede azalma, ani solunum gii¢siizliik-
leri gorilebilir.*%*** Kronik pulmoner yetmez-
likli olgularda cor pulmonale gelisebilir.
NM'’ye bagh solunum problemi oldugu diisii-
nilen Olgu-2, pulmoner hipertansiyon acisin-
dan izlenmektedir.

Kardiyak kontraktilite, konjenital NM’de
genellikle normal olmasina karsin iskelet kasi
ve miyokardiyumda ve ileti saglayan dokular-
da nemalin cisimcikler saptanan olgularda hi-
pertrofik ve dilate kardiyomiyopati seklinde

N. Yiiceyar ve ark.



kardiyak tutulum tanimlanmig>*'** primer
kardiyomiyopati seklinde baslangi¢c gosteren
NM olgular1 bildirilmistir.”” Semptom olmaksi-
zin ,her 2 kardes olguda ekokardiografi ile
kardiyak tutulum saptanmistir.

Eriskin baslangicli olgularda hastaligin sey-
ri genellikle ¢cok yavastir ve prognoz iyidir.
Adult formdaki olgularda, solunum kapasite-
sinde azalma ve skolyoz gelisimi prognozu et-
kiler.?? Olgu-2’de oldugu gibi sik pulmoner en-
feksiyonlar ve komplikasyonlar1 gorilebilir.*
Disfaji olgularimizda oldugu gibi genellikle
non-progresif seyir gosterir.

Son yillarda fasiyoskapular miiskiiler dist-
rofide semptomatik olarak denenen o-2 adre-
nerjik agonistin olumlu etkilerinden soz edil-
mektedir."! Fenotipik 6zellikleri benzerlik gos-
teren olgularimizda da denenmis ve 2 olgumuz-
da kas giictinde objektif iyilik gozlenmistir.
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