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Erişkin Başlangıflı 

Nema/in Miyopati 
.. 
OZEJ Nema/in miyopati (NM), tipik klinik tablo 
varlığında, kas liPerinde iplik-çubuk benzeri cisim­
cik/erle karakterize bir konjenita/ miyopatidir. Ge­
nellikle infantil başlangıçlı olmasına karşın, çocukluk 
çağı ve erişkin yaş başlangıçlı olgular tanımlanmıştır. 
Bu yayında karakteristik klinik ve histopatolojik bul­
guları olan erişkin başlangıçlı 3 olgu sunulmuştur. 
Olguların kas biyopsi/erinin ışık mikroskobik incelen­
mesinde sarkoplazmik ve subsarkolemmal rod ci-

Adult-Onset Nema/ine 
Myopaty 

ABSJRA(J Nema/ine myopathy (NM) is o con­
genita/ myopathy characterised by the presence of 
thread or rod-like bodies in muscle fıbers 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 poper, three adult-on­
set patients who have characteristic clinical and his­
topathological abnormalities were presented. On 
light microscopy, muscle biopsy revea/ed sarcoplas­
mic and subsarcolemmal nema/ine rods, type-1 fı­
ber predominancy and myopathic changes. Autoso-

Nemalin miyopati (NM) nadir görülen, kas 
lifi sitoplazmalarında bol miktarda nemalin ci­
simciği veya rod adı verilen iplik veya çubuk 
benzeri cisimciklerin görülmesi ile karakterize 
bir konjenital miyopatidir. Bin canlı doğumda 
0.02 şeklinde insidans verilmektedir. İlk olarak 
1963 yılında Conen ve Shy tarafından tanım­
lanmıştır. 820·24 Nemalin cisimcikleri konjenital 
NM dışında, HIV enfeksiyonu,3·624 monoklonal 
gammapati,5 inflamatuar miyopati ,9 Emetin mi­
yopatiye24 eşlik edebilmekte ve kas hasarına 
sekonder veya yaşlanma9·24 ile birlikte görüle­
bilmektedir. Klinik özellikler ve yapısal anor­
mallikler esas alınarak herediter nemalin mi­
yopatinin tanı kriterleri belirlenmiştir.20 

NM klinik ve genetik olarak heterojendir. 
Otozomal dominant (OD) ve daha sıklıkla oto-

simcikleri, Tip-/ egemenliği ve miyopatik bulgular 
saptandı. 2 kardeş olguda otozomal resesif kalıtım 
düşünüldü, aile öyküsü olmayan 3. olgu sporadik 
NM olarak değerlendirildi. NM'de solunum prob­
lemleri sıktır ve kardiyak tutulum bildirilmiştir. Olgu­
ların 4 yıllık izlemleri sırasında 2 kardeş olguda 
semptom olmaksızın kardiyak tutulum, ve birisinde 
solunum komplikasyonları gözlendi. 13-2 adrenerjik 
agonist ile 2 kardeş olguda kas gücünde minimal iyi­
lik sağlanırken, 3. olguda anlamlı etki gözlenmedi. 
Anahtar Sözcükler: nema/in myopati, erişkin 

başlangıç, otozomal resesif kalıtım, kardiyak 
tutulum 

mal recessive inheritance was suggested on the ba­
sis of the pedigree of two siblings. The third patient 
/acked the family history and was considered to be 
o sporadic NM. in NM, respiratory problems are 
common and cardiac invo/vement has alsa been re­
ported. During the follow-up period of 4 years, a/t­
hough they were symptom free, cardiac involve­
ment was detected in two siblings and respiratory 
complication was observed in one of them. T wo sib­
lings showed minimal improvement in muscle 
strength with o trio/ of 13-2 adrenergic agonist, ho­
wever no benefıt was observed in the third patient. 
Key Words: nema/ine myopathy, adult-onset, au­
tosomal resessive inheritance, cardiac involvement 

zoma! resesif (OR) kalıtım şekli bildirilmiştir. 

OD NM (NEM 1) için kromozom 1 q 21-23 üze­

rindeki a-tropomiyozin geninde (f PM3), OR 

NM (NEM-2) için kromozom 2q 21.2-22'de ne­

bulin ve titin geninde !okus saptanmıştır . 20 ·23 ·24 

Son yıllarda kromozom lq 42.l'de a-aktin ge­

ninde NM için 3. genetik !okus belirlenmiştir. 10 

Günümüze kadar bildirilen olgular göz önü­

ne alınarak infantil , juvenil ve adult başlangıç­

lı klinik formlar tanımlanmıştır .8·9 ·24 Bu çalışma­

da, erişkin başlangıçlı ve OR kalıtım özelliği 

gösteren 2 kardeş olgu ve sporadik nemalin 

myopati olarak değerlendirilen bir başka olgu 

tipik klinik ve histopatolojik özellikleri ile su­

nulmaktadır. 
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OLGU SUNUMLAR! 

Olgu-1: 

46 yaşında erkek hasta. İlk yakınmaları 20 
yaşında ayaklarında güçsüzlük ve takılma şek­
linde başlamış . 2 yıl sonra yüzünde incelme ve 
katı gıdalara karşı yutma güçlüğü gelişmiş . İz­

leyen 2-3 yıl içinde kollarda ve bacaklarda ya­
vaş olarak güçsüzlük ortaya çıkmış. Son 20 yıl­
dır yakınmaları yavaş artma gösteren hasta 

polikliniğimizde fasioskapulohumeral ve pero­
neal sendrom olarak takip edilmiş . 1997'de nö­
romüsküler polikliniğine başvuran olgunun 

nörolojik bakısında miyopatik yüz görünümü, 

fasiyal ve masseter kaslarda orta derecede 
güçsüzlük, kubbe damak, skapula alata, nazo­
ne-hipofonik konuşma, öksürmede zayıflık 

saptandı. Dil hareketleri normal olan hastanın 

velofaringiyal kasları güçsüz olarak değerlen­
dirildi . Achilles arefleksisi dışında DTR nor­
moaktifti. MRC (Medical Research Council 
Grading System) skalası kullanılarak yapılan 

ilk kas gücü bakısı Tablo-1 de gösterilmiştir. 
Fasiyal kaslar, sternokleidomasteoid, tibialis 
anterior, ön kol ve tenar kaslarda atrofi dikka­
ti çekiyordu. Gowers belirtisi ( +) olan olgu, 
parmak ucunda yürüyebilmesine karşın to­
puklarda yürüyemiyordu. Rutin kan, kan biyo­
kimyası ve kas enzimleri normal sınırlarda idi. 

Kardiyolojik bakı sonucunda, EKG ve ekokar­
diyografi'de patoloji saptanmadı. Elektromi­
yografik incelemesinde peroneal kaslarda ile­
ri , fasiyal kaslarda ılımlı motor unit potansiyel 

kaybı ve ileri polifazi gözlendi. Tenar, biceps 
brachii, abduktor hallusis ve supraspinatusda 

MÜP kaybı olmaksızın polifazi artışı saptandı. 
Sinir ileti çalışmaları normaldi. Sol deltoid kas­
dan yapılan biyopsinin ışık mikroskobu ile in­

celenmesi sonucunda normal liflerin yanısıra, 
dağınık yuvarlak atrofik lifler, ağır Tip-1 lif ege­
menliği ve Gomori-Trichrome boyasında kas 
liflerinde sitoplazmik rod cisimcikleri, %10 

oranında internal nukleus gözlendi. Kan da­
marları , bağ dokusu normaldi ve hücresel re­
aksiyon gözlenmedi. Histolojik ve histokimya­
sal değişiklikler NM tanısı ile uyumlu bulundu. 
Rehabilitasyon programına alınan hastada 2 

yıl içinde boyun fleksiyonunda ve ekstansiyo­
nunda, omuz adduksiyonu, el parmak abduk-
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siyon ve ekstansiyonunda minimal progres­
yon saptandı ve sol tarafta daha güçsüz olmak 

üzere asimetrisi dikkati çekti. Ekim 1999 da 

semptomatik amaçlı beta-2 agonist; salbuterol 
(Ventolin) 3x4 mg başlanan hastanın tedavi­
nin 2. ayında yürümesinin daha iyi olduğu be­

lirtildi, bazı kas grupları daha güçlü bulundu. 

5. ayda değişiklik saptanmaz iken, 1 yıllık teda­
vi sonucundaki değerlendirmede ilaç öncesi 

bakı ile kıyaslandığında daha güçsüzleşen kas 

grubu bulunmaz iken, boyun fleksiyon ve eks­
tansiyonu, omuz adduksiyonu, parmak abduk­
siyonu ve ekstansiyonu 1-2 derece daha güçlü 

bulundu. İzleminin 4. yılında belirgin kardiyak 

yakınması olmaksızın periodik ekokardiografi 
takibinde minimal mitral yetmezlik ve atriyal 

septal anevrizma saptandı. EKG'si normaldi. 

Disfaji belirti ve bulgularında anlamlı değişik­

lik gözlenmedi. 

Olgu-2: 

Olgu-1 'in kız kardeşi. 42 yaşında bayan 

hasta. 35 yaşında merdiven çıkma ve oturdu­
ğu yerden kalkmada güçlük şeklinde ilk yakın­

maları başlamış . 3 yıl içinde yüz kaslarında 

erime ve yutma güçlüğü gelişmiş ve hastalığı 

yavaşça ilerlemiş. 1997'de nöromusküler po­
likliniğine başvuran olgunun özgeçmişinde hi­
pertroidi ve sık pulmoner enfeksiyonlar, bron­
şektazi dışında özellik yoktu. Anne ve babası 

arasında kan bağı olmayan hastanın 7 kardeşi 
mevcuttu ve soy geçmişinde Olgu-l'den başka 

hasta birey tanımlanmadı. Nörolojik bakısında 

orbikularis okuli'de belirgin olmak üzere bila­
teral fasiyal güçsüzlük, nazone disfonik konuş­
ma, velofarinjiyal kaslarda ılımlı güçsüzlük 
saptandı. MRC skalası kullanılarak yapılan ilk 

kas gücü bakısı Tablo-1 'de gösterilmiştir. Ka­
tı gıdaya karşı ılımlı disfaji tanımlayan hasta­
nın temporal kas ve sternokleidomasteoid ka­
sında ılımlı atrofi gözlendi. Gowers belirtisi ( +) 

idi. Rutin kan ve kan biyokimyası, kas enzimle­
ri normal sınırlarda idi. Kardiyak belirgin 

semptomu olmayan hastanın EKG'si normaldi, 
ekokardiografisinde 1. dereceden mitral yet­
mezlik ve mitral valv prolapsusu saptandı. 

EMG'sinde deltoid, rektus femoris, tibialis an-
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Tablo 1. Nema/in Myopatili 3 Olgunun Manuel Kas Gücü Değerlendirmesi 

Kas Grubu Olgu-1 Olgu-2 Olgu-3 
Boyun fleks/eks -4/5 5/5 -4/5 515 4/5 5/5 
O Omuz abd/add -4/5 +4/5 4/5 +4/5 3/5 +415 
Dirsek fleks/eks 4/5 -4/5 4/5 -4/5 -3/5 +4/5 
El bileği fleks/eks 415 4/5 515 -515 +4/5 -415 
El parmak abd/eks/fleks 415 4/5 4/5 4/5 +4/5 515 4/5 4/5 5/5 
Uyluk fleks/eks -4/5 -5/5 3/5 +4/5 -5/5 515 
Uyluk abd/add 5/5 515 4/5 4/5 5/5 515 
Diz fleks/eks -5/5 515 +4/5 - 515 515 515 
Ayak Bileği dorsifleks/plantar fleks 2/5 -515 SiS 515 515 515 

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

terior kaslarında miyopatik değişiklikler sap­
tandı , sinir ileti çalışmaları normal bulundu. 
Sol deltoid kasdan yapılan biyopsinin ışık 

mikroskobu ile incelemesi sonucunda kas lifi­
erinde büyüklük ve şekil açısından anlamlı 

farklılık, atrofik lifler gözlendi. Gomori trichro­
me boyası ile kas liflerinde sitoplazmik nema­
lin cisimcikleri (Resim-1 ve Resim-2) , ATPaz 
boyasında belirgin Tip-1 egemenliği dikkati 
çekti. Başvurusunun 8. ayında yakınmalarında 
artma tanımlayan hastanın boyun ekstansiyo­
nu, omuz abduksiyon ve adduksiyonu, diz 
fleksiyon ve ekstansiyonu, el parmak abduksi­
yon ve ekstansiyonunda ılımlı progresyon 
saptandı. Rehabilitasyon programına alınan 

Resim 1. (Olgu-]) Sol deltoid kasın ışık mikroskopik 
incelemesinde kas liflerinde büyüklük ve şekil açısından 
anlamlt farkltltk, normal liflerin yanısıra dağınık yuvar­
lak atrofik lifler, yaklaşık %40 oranında sitoplazmik ve 
subsarkolemmal nema/in cisimcikler görülmektedir. 
(Gomori trichrome, orijinal büyütme x 200) 

Resim 2. (Olgu-]) Kas liflerinde iplik-çubuk benzeri si­
toplazmik nema/in cisimcikler büyük büyütme ile daha 
belirgin görülmektedir (Gomori trichrome, orijinal 
büyütme x 400) 

hastada izleminin 1. yılında proksimal kasla­
rında ılımlı iyilik saptandı. 2. yılında üst ekst­
remite proksimal ve distal güçsüzlüğünde art­
ma yanısıra ayak bileği dorsifleksiyonunda 
güçsüzlük başlaması üzerine Ventolin 3x4 mg 
başlandı. 2. ayında yakınmalarında değişiklik 
yok iken, omuz abduksiyonunda, diz fleksiyo­
nunda ılımlı iyilik saptandı. 5. ayda merdiven­
lerden inip-çıkma , oturup-kalkmada iyileşme 
belirten hastada 8.ayda iyileşme bulguları de­
vam etmekte idi. 1 yıllık ventolin kullanımı 
sonrasında ilaç öncesi ile karşılaştırıldığında 
dirsek fleksiyon ve ekstansiyonunda, el par­
mak abduksiyon ve fleksiyonunda, uyluk eks­
tansiyonunda, diz fleksiyon ve ekstansiyonun-
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da ve ayak bileği darsa! ve plantar fleksiyonun­

da MRC skalasına göre 1 veya 2 derece iyilik 

saptandı. İzleminin 4. yılında belirgin kardiyak 

yakınması olmayan ve EKG'si normal olan has­
tanın ekokardiografisinde ılımlı pulmoner hi­
pertansiyon, 2. dereceden mitral yetmezlik, 1. 

dereceden trikuspid yetmezlik gelişti, sol vent­
rikül ejeksiyon fraksiyonunda düşüklük sap­

tandı. 

Olgu-3: AİG. 

32 yaşında bayan hasta. 5 yıl önce yavaş 

başlayıp ilerleme gösteren kollarda güçsüzlük 

yakınması ile başvurdu. Anne ve babası arasın­
da 1. dereceden akrabalık dışında soy geçmi­

şinde özellik tanımlanmadı. Hipomimik yüz ifa­
desi olan hastanın fasiyal kaslarında orta dere­
cede, boyun fleksiyonu ve üst ekstremite prok­

simallerde egemen simetrik proksimal ve dis­
tal güçsüzlük saptandı (fablo 1). Skapula alata 

ve periskapular kas, deltoid, biceps brachii ve 

periorbital kaslarda atrofi gözlendi. Rutin kan 

ve kan biyokimyası CPK'nın 291 U/L olması dı­
şında normal sınırlarda idi. Belirgin kardiyak 

semptomu olmayan hastanın EKG'si normaldi. 

Sol deltoid kastan yapılan biyopsinin ışık mik­
roskobu ile incelenmesi sonucunda normal lif­
lerin yanısıra dağınık yuvarlak atrofik lifler, 

Gomori-Trichrome boyasında subsarkolem­
mal, sitoplazmik rod cisimcikleri, ATPaz boya­
sında ılımlı Tip-1 egemenliği gözlendi. 

İzlem süresince üst ekstremite distallerin­
de progresyon gözlendi ve sağda daha güçsüz 

olmak üzere asimetrik tutulum dikkati çekti. İz­
leminin 1. yılında Ventolin 3x4 mg tedavisi baş­
lanan hastanın 2 aylık kullanımı sonucunda da­

ha güçlü olan kas gruplarında MRC derecelen­

dirmesine göre 1 derece artma gözlendi. 6. 

ayında el parmak abduksiyonunda güçsüzlük 

belirginleşti ve katı gıdalara karşı disfaji tanım­
ladı. İlaçlı tedavinin 1. yılı sonundaki değerlen­

dirmede dirsek ekstansiyonu ve el bileği eks­
tansiyon ve fleksiyonda kas gücü 1 derece da­
ha iyi olmasına karşın omuz abduksiyonu ve 

adduksiyonunda, sağ el parmak abduksiyon ve 

ekstansiyonda güçsüzlüğün arttığı dikkati çekti; 

anlamlı iyilik olmaması nedeni ile ilaç kesildi. 

TARTIŞMA 

Işık mikroskopisinde Gomori-trichrome bo­

yası ile subsarkolemmal veya sarkoplazmik 
kırmızı-mor renkte boyanan 1-7 µm uzunluğun­
daki iplik-çubuk şeklindeki "nemalin cisimcik­
leri", tipik klinik tablo varlığında konjenital NM 

için patognomik olarak kabul edilir.20·2324 Diğer 
klinik durumlarda3·5·6·

9 sekonder fenomen ola­
rak saptanabilen nemalin cisimciklerinin olu­
şum mekanizması açık değildir. HIV myopati­
sinde konjenital NM'ye benzer genetik değişik­
liklerin olabileceği öne sürülmektedir.6 Konje­
nital NM'de, ışık mikroskopisindeki görünüm­
leri ve elektron mikroskopisindeki yoğun ( den­

se) yapıları ve periodisiteleri nedeniyle rodla­
rın Z bandlarından köken aldığı , kas proteinle­
rinden oluştuğu düşünülmüştür. Tropomyo­
sin, nebulin, titin proteinleri sarkomerin 

önemli kontraktil proteinleridir.6·12·17·24 NM'de 
tropomiyozin ve nebulin geninde mutasyonun 

belirlenmesi hastalığın patojenezine ışık tut­
muştur.20·23·24 İmmunohistokimyasal incelemede 

nemalin cisimcikler ve Z diskleri a -aktinin açı­
sından pozitif boyanma gösterir. 19·20·23·24 Kont­
raktil proteinlerde mutasyon nedeniyle mey­
dana gelen anormallik sonucunda olası kom­
pansatuar mekanizmanın bir parçası olarak a ­
aktinin sarkoplazmada birikimine ve bu da 

NM'nin histolojik belirleyicisi rod cisimcikleri­
nin oluşumuna neden olduğu ileri sürülmüş­
tür. 20,23,24 

NM'de başlangıç yaşları dikkate alınarak in­
fantil , çocukluk çağı ve erişkin yaş başlangıç 

bildirilmiştir.8·9 ·24 En ağır ve fatal olabilen in­
fantil NM'de hipotoni, fasiyal dipleji, solunum 

ve beslenme güçlüğü , doğumsal eklem kont­
raktürleri, tente ağız, yüksek arklı damak şek­
linde deformiteler, dismorfik özellikler görü­
lür.1·15·16·22·24 Fatal seyirli bu olgularda intranükle­

er rodlar bildirilmiştir. 7 15 İnfantil dönemde so­
lunum problemlerine yenilmeyen ve 2 yaş son­
rasında kas güçsüzlüğü ortaya çıkabilen olgu­
lar juvenil form olarak değerlendirilmiştir. 

Adult dönemde güçsüzlüğün başlama yaşı ol­
dukça değişkendir.8· 12 · 13 • 14 • 18 Olgularımızda hasta­
lık belirtileri 2 . ve 3. dekadda başlamıştır. 

NM'de en sık kalıtım şekli olarak bildirilen 

OR kalıtımda fenotip değişkendir; erken veya 
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geç başlangıç olabilir. Fasiyal, boyun fleksör 
ve ekstremite proksimal kaslarında güçsüzlük, 
hipotoni, bulber güçsüzlüğe bağlı olarak hi­
pernazal konuşma ve disfaji görülebilir. Bu ol­
gularda proksimal güçsüzlüğe ek olarak Olgu-
1 'de olduğu gibi peroneal felci andıran distal 
güçsüzlük görülebilir. 20·2123·24 Mental fonksiyon­
ların etkilenmediği bu olgularda genel olarak 
ince yapı, eklemlerde kontraktür ve deformite­
ler, hiperlordotik veya rijid omurga görülebi­
lir. 22·24 Adult başlangıçlı olgularda dismorfik 
özellikler ve deformiteler görülmeyebilir. An­
cak kardeş olgularımızda konjenital miyopati­
yi düşündüren dismorfik özellikler gözlenmiş­
tir. Wallgren-Petterson ve ark. tarafından yapı­
lan ve klinik fenotip, başlangıç yaşına dayanan 
yeni bir klasifikasyona göre "tipik NM" olarak 
belirlenen bu fenotipte birçok hastada nebu­
lin geninde mutasyon saptanmıştır. Tropomi­
yozin geninde dominan mutasyonların görül­
düğü "atipik" fenotipteki olgularda fasiyal güç­
süzlük görülmez ve üst ekstremitede çok ılım­
lı tutulum olmasına karşın alt ekstremite dis­
talinde belirgin güçsüzlük görülür.25 Ancak ka­
lıtım şekli belirlenemeyen olgularda klinik ve 
histopatolojik olarak belirgin ayırım yapmak 
her zaman mümkün olmayabilir ve kesin klasi­
fikasyon için moleküler genetik çalışmalara ih­
tiyaç vardır.6· 7 

Nemalin cisimciklerinin eşlik ettiği diğer 

durumlar dışlanan ve akraba evliliği dışında 
aile öyküsü tanımlanmayan Olgu-3, sporadik 
erişkin başlangıçlı NM olarak değerlendiril­
miştir. Olgularımızda moleküler genetik çalış­
ma yapılmamış olmasına karşın, soyağacı bil­
gileri ile kardeş olgularda otozomal resesif ka­
lıtım düşünülmüştür. Bu olgular OR NM karak­
teristik klinik bulgularını taşımaktadır. Olgu-
1 'in kızkardeşinden farklı olarak alt ekstremite 
distal güçsüzlüğü proksimal güçsüzlükten da­
ha belirgin ve daha erken başlangıçlıdır. 

CK seviyeleri genellikle normal veya nor­
malin 5 katı kadar yükselebilir. 8

•
24 EMG proksi­

mal kaslarda normal veya miyopatik değişik­
likler gösterir.4·24 Genç ve erişkin hastalarda 
Olgu-1 'de gözlendiği gibi distal kaslarda de­
nervasyon potansiyelleri şeklinde nörojenik 
değişiklikler saptanabilir, minipolimyoklonus 

gözlenebilir,21·24 ancak sinir ileti hızları normaldir. 
Gomori Trichrome metodu ile boyanan kas 

biyopsisinin ışık mikroskopik bakısında kas lif­
lerinin subsarkolemmal ve/veya sarkoplazmik 
bölgelerinde nemalin cisimcikleri bulunur. İle­
ri yaşlarda kas lifleri içinde daha santralde 
yerleşme gösterir. Küçük yuvarlak kas lifleri, 
Tip-1 lif egemenliği ve Tip-1 liflerde atrofi, lif 
tip dağılım bozukluğu, lif tip disproporsiyonu, 
bazen lif tiplerinde kötü differansiyasyon sap­
tanabilir.6·8·12·17·20 NM'deki kas güçsüzlüğünün 

mekanizması belirlenememiştir. Klinik ve rod­
lar arasında korelasyon olmaması, güçsüzlü­
ğün nemalin cisimciklerinden çok, Tip-1 ege­
menliği ile ilişkili olabileceği, kontraktil meka­
nizmalardaki bozukluğun katkıda bulunaca­
ğ18·24 ileri sürülmektedir. İleri olgularda kas lif­
lerinin yerini yağ ve fibröz doku alabilir. An­
cak nekrotik ve rejenere lifler nadirdir. Değişik 
yaş gruplarında bir grup hastada özellikle tip 
1 kas liflerinde ayrıca intranükleer nemalin ci­
simcikleri tanımlanmıştır7· 1 3 · 15 ve bu olgularda 
kötü prognoz bildirilmiştir. Klinik stabil sey­
retmesine rağmen rodlar yaşla birlikte artabi­
lir ve genellikle hastalığın ağırlığı ile orantılı 
değildir. s,24, 11 

Core, minicore ve lif büyüklüğü orantısızlı­
ğı gibi NM dışındaki konjenital miyopatiler 
için karakteri.stik histolojik anormalliklerin 
kombinasyonu, bazı NM ailelerinde tanımlan­
mış, 1·14·24 benzer metabolik defekt ve patojenik 
mekanizmaların varlığını düşündürmüştür. Olgu­
larımızda ise bu tip özellikler saptanmamıştır. 

İnterkostal ve diafragma kası tutulumuna 
bağlı solunum problemleri konjenital NM'nin 
sık ve yaşam boyu görülebilen bir bulgusudur. 
Semptomsuz olgularda bile solunum testlerin­
de kapasitede azalma, ani solunum güçsüzlük­
leri görülebilir.2·16·22·24 Kronik pulmoner yetmez­
likli olgularda car pulmonale gelişebilir. 

NM'ye bağlı solunum problemi olduğu düşü­
nülen Olgu-2, pulmoner hipertansiyon açısın­
dan izlenmektedir. 

Kardiyak kontraktilite, konjenital NM'de 
genellikle normal olmasına karşın iskelet kası 
ve miyokardiyumda ve ileti sağlayan dokular­
da nemalin cisimcikler saptanan olgularda hi­
pertrofik ve dilate kardiyomiyopati şeklinde 
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kardiyak tutulum tanımlanmış , 2 .1 2 .ıs ,24 primer 

kardiyomiyopati şeklinde başlangıç gösteren 

NM olguları bildirilmiştir. 12 Semptom olmaksı­
zın ,her 2 kardeş olguda ekokardiografi ile 
kardiyak tutulum saptanmıştır . 

Erişkin başlangıçlı olgularda hastalığın sey­
ri genellikle çok yavaştır ve prognoz iyidir. 

Adult formdaki olgularda, solunum kapasite­
sinde azalma ve skolyoz gelişimi prognozu et­
kiler. 22 Olgu-2'de olduğu gibi sık pulmoner en­

feksiyonlar ve komplikasyonları görülebilir.24 

Disfaji olgularımızda olduğu gibi genellikle 
non-progresif seyir gösterir. 

Son yıllarda fasiyoskapular müsküler dist­
rofide semptomatik olarak denenen a-2 adre­
nerjik agonistin olumlu etkilerinden söz edil­
mektedir. 11 Fenotipik özellikleri benzerlik gös­

teren olgularımızda da denenmiş ve 2 olgumuz­
da kas gücünde objektif iyilik gözlenmiştir. 
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