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Naroloji

Paroksismal Diskinezili
Dort Olgu Sunumu

OZET Paroksismal diskineziler (PD), kiside pa-
roksismal ve ani olarak gelisen anormal istem disi
hareketlerin oldugu heterojen bir grup hastaliktir.
Klinigimizde izledigimiz iicii idiyopatik dért PD’li ol-
guyu tartismamizin amaci, diisiik doz antiepilep-
tiklere dramatik yanit veren bu hareket bozuklu-
gunun akilda tutulmasinin Gnemini vurgulamaktir.
Birinci ve dordiincii olgularimizda harekete baslan-
digi esnada viicudun bir yarisinda gériilen kasilma-
lar "kisa ataklarla giden paroksismal kinesijenik
diskinezi" olarak degerlendirilmistir. Ugiincii olgu-

da paroksismal kinesijenik diskinezinin sebebi mul-
tipl sklerozdur (MS). Yapilan servikal spinal man-
yetik rezonans goriintiilemede (MRG) servikal ve
ust torakal spinal kordda hiperintens demyelinizan
plaklar gézlenmistir. Ikinci olguda ise uyku sirasin-
da el ve ayaklarda distonik kasilmalar mevcuttur.
Hastada bu esnada suurun acik olusu, tablonun bi-
linen nébet paternlerine uymayisi ve elektroensefa-
lograminin (EEG) normal bulunmasi ile epileptik
bir nébetten ayrilan tablo "paroksismal hipnojenik
diskinezi" olarak degerlendirilmistir. Tiim olgularda
diisiik doz karbamazepine iyi yanit alinmigtir.

Anahtar Sozciikler: Paroksismal diskinezi, etyoloji,
tedavi.

Paroxysmal Dyskinesia: Report
of Four Cases

ABSTRACT Paroxysmal dyskinesias are hetero-
genous group of disorders characterised by sudden
abnormal involuntary movements. We like to pre-
sent 3 cases of idiopathic and | case of secondary
paroxysmal dyskinesia to emphasize the disorder
and dramatic response to low dose anti-epileptics.
In patients | and 4 movements limited to one si-
de of the body and precipitated by motion were
considered as "paroxysmal kinesigenic dyskinesia
with short-lasting attacks". The etiology of paroxys-

mal kinesigenic dyskinesia was multiple sclerosis in
patient 3. Magnetic resonance imaging (MRI) re-
vealed hyperintense, demyelinating plaques in cer-
vical and upper thoracal spinal cord. Finally, in pa-
tient 2 dystonic movements of the hand and feet
was present during sleep. The disorder was accep-
ted as "paroxysmal hypnogenic dyskinesia" as the
patient was conscious during the attack, clinical
discordance to epileptic seizure types and normal
electroencephalogram. All the patients well res-
ponded to low dose carbamazepine treatment.

Key Words: Paroxysmal dyskinesia, etiology,
treatment.

GiRis

Paroksismal diskineziler (PD), zemindeki
normal motor davranis disinda, kiside parok-
sismal ve ani olarak gelisen anormal istem di-
s1 hareketlerin oldugu heterojen bir grup has-
taliktir. Anormal hareketler koreik, distonik,
ballistik veya bunlarin kombinasyonu seklin-
de olabilir. Paroksismal diskinezilerin klinik
ortaya cikimlar1 degiskendir ve ¢cogunda atak-
lar kisa siireli oldugundan genellikle hekim is-
tem dis1 hareketlere taniklik edemez, bu ne-
denle hasta ve yakinlarinin ifadesine gore tani
konulur. Bazen bu sebeple olgularin yanhslik-
la psikojen ya da epileptik olarak degerlendi-
rildigi de gortlmustiir.®
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Demirkiran ve Jankovic (3) PD’leri atakla-
rin olus sekline (hareketle ilikili — kinesijenik,
hareketle iliskisiz - nonkinesijenik, egzersizle
indtklenen ve uyku sirasinda ortaya ¢ikan hip-
nojenik), siiresine (kisa<5 dakika ve uzuns5
dakika) ve etyopatogenezine (idiyopatik, fa-
milyal, sporadik, sekonder- 6rn. demiyelinizan
hastaliklar-) gore kategorilere ayirmislardur.

Bu makalede, klinik pratikte sik rastlan-
madigl icin ¢ok iyi taninmadigimi diigiindiigii-
miiz dort paroksismal diskinezili olguyu klinik
seyir, etyoloji ve tedaviye yanitlar1 acisindan
literatiirdeki diger olgularla karsilastirarak tar-
tismay1 ve dustik doz antiepileptiklere drama-
tik yanit verebilen bu tabloyu tekrar hatirlat-
may! amacladik.

F. Uysal Tan ve ark.



OLGU |

On sekiz yasinda sag elini kullanan erkek
hasta, hareket etmeye basladig1 zaman viicu-
dunun sag veya sol yarisinda ortaya ¢ikan ka-
silmalardan yakiniyordu. Kasilmalar esnasin-
da kolunun disa dondiigiinii, ayak parmaklari-
nin kapandigini, bundan 1-2 sn dncesinde ise
bacaklarina bir sogukluk yayildigini ve kasil-
malarinin gelecegini bu sekilde anladigini be-
lirtiyordu. Kasilmalar oturdugu yerden aniden
kalkarsa, dururken aniden ylirimeye baslarsa
ve yiiriirken birden hizlanirsa oluyor ve hafif
ise kolunu tutarak gecebiliyor, siddetli ise
diismeyle sonuglaniyordu. Atak sikhgi 5-6/
giin- 1-2/ haftaya kadar degismekteydi. Heye-
canlaninca ataklar da fazlalagiyordu. Sakin ve
yalmz iken ani hareketlerin yaklagik %30’unun
kasilmaya sebep oldugunu; toplum i¢indeyken
bunun %60’lara ¢iktigini belirtiyordu. Bu kasil-
malari ilk olarak {i¢ yil 6nce ylizmek icin suya
atladiginda fark etmis ve 3-4 ayda bugtinkt du-
rumuna gelmisti. Bes yasinda tonsillektomi ve
onbes yasinda boyundan konjenital brankial
kist aldirma operasyonu gecirmisti. Annesi,
babasinin teyzesinin torunu idi. Babasinda da
genclik yillarinda ozellikle bir yere yetigsmek
icin kostugunda sol kolunda toplam 8-10 kez
olan bir kasilma Oykiisii mevcuttu. Halas1 be-
bekken 3-4 nobet gecirmisti ve su an saghikliy-
du. Sigara ve alkol kullanimi yoktu.

Norolojik muayenesinde kollarmi 6ne
uzattiginda solda hafif skapula alata, sol
omuzda diisiikliik, sol omuz abduksiyonunda
kisitlilik ve sol sternokleidomastoid ve supras-
pinatus kaslarinda atrofi (bu tablo gegirdigi
sol brankial kist eksizyonu sonrasinda gelig-
mis ve operasyon sirasinda sol aksesuar sini-
rin kesildigi belirtilmisti) ve oturdugu yerden
hizlica kalktiginda sol ve sag kol ve bacakta
distonik postiiriin ortaya ciktig1 gozlendi. Ru-
tin laboratuar tetkikleri, kraniyal MRG ve EEG
normaldi. Bu bulgular esliginde hasta "parok-
sismal kisa atakl kinesijenik diskinezi" olarak
degerlendirildi ve karbamazepin 2x200 mg
baslandi. Uc hafta sonra hasta kontrole geldi-
ginde diismelerinin kalmadigim ve ilagtan ta-
ma yakin olmasa da %80 yarar gérdigint ifa-
de ediyordu.

Tiirk Néroloji Dergisi, cilt: 7, sayw: 1, yil: 2001

104

OLGU 2
Kirk bir yasinda, sag elini kullanan kadin
hasta gece uyku esnasinda el ve ayaklarinda
olan kasilma ve titremelerden yakiniyordu.
Gece uykuya daldiktan kisa bir siire sonra el
ve ayaklarinda kasilmalarla uyandigini, bu si-
rada esi ile konusabildigini, ataklarin bir daki-
kadan az siirdiiginii, atak sikliginin gecede
birkac kereden ayda bir-iki defaya kadar degi-
sebildigini belirtiyordu. Ozellikle stresli do-
nemlerinde ataklarin arttigini ve ayda 2-3 kez
giindiizleri de bacaklarinda birka¢ dakika si-
ren kasilmalardan dolay1 yuriiyemedigini ifa-
de eden hastanin ayrica ayaklarinda uyusma,
agir bir cismi elle tutmada zorluk ve 6zellikle
sol eliyle ince igleri yapma zorlugu (6rn; igne-
yi tutamama) yakinmalar1 da mevcuttu. ik ola-
rak 6 y1l 6nce uykuda olan el ve ayaklarinda
kasilma ve kramplarla yakinmalar:i baglamig
ve buna beceriksizlik de eklenmisti. Yirmi se-
kiz y1l 6nce tonsillektomi operasyonu gecir-
misti, ailesinde benzer veya bagka bir 6nemli
hastalik yoktu. Sigara ve alkol kullanmiyordu.
Norolojik muayenede kollarini 6ne uzatti-
ginda sol el bileginin fleksiyona gelerek disto-
nik bir postiir aldig1 gozlendi. Yiriirken kolla-
rin1 az salliyordu, siipheli bir generalize kore-
si ve sol tarafinda hemihipoestezisi vardi. Ya-
pilan rutin biyokimya, tam kan sayimi, tiroid
fonksiyon testleri, kraniyal MRG ve EEG’si nor-
maldi. Ayrica bir bagka merkezde uyku esna-
sinda yapilan EEG monitorizasyonu da normal
olarak degerlendirilmisti. Daha 6énce dopamin,
biperiden, haloperidol, klonazepam ve pirimi-
don gibi pek ¢ok ila¢ kullanan ve fayda gorme-
yen hastaya paroksismal hipnojenik diskinezi
tanisiyla karbamazepin 200 mg 1x1/gece bas-
landi. On giin sonra kontrole geldiginde ilaci
almaya bagladigindan beri uykuda hi¢ istem-
siz hareketinin gelmedigini ifade ediyordu. Bu
durum iki yillik takiplerde de devam etti.

OLGU 3

iki yildir MS tanisiyla izlenen on dokuz ya-
sindaki kadin hasta viicudunun iki tarafinda
da goriilen oturdugu yerden hizla kalktiginda
ortaya cikan istemsiz kasilmalardan yakin-




maktaydi. Sikayetleri bagvurusundan bir hafta
once baslamis ve giderek artmisti. Kasilmala-
rinin giin icinde 7-8 kez oldugunu ve yaklasik
iki-iic dakika kadar siird{igiinii belirtiyordu. Iki
yil dnce sag gdzde gérme kaybi yakinmasiyla
basvurmus, yapilan incelemeler sonucunda
MS tanis1 almist1. izlemlerinde bir kez sag he-
miparezi, bir kez de ataksi seklinde iki atagi
gelismisti ve halen atak proflaksisi icin beta in-
terferon tedavisi almaktaydi. Soy gecmisinde
Ozellik yoktu. Sigara ve alkol kullanmiyordu.

Norolojik muayenesinde sagda optik atrofi
ve silik bir hemiparezi ve Babinski pozitifligi
mevcuttu. Yiiriimeye baslayinca bir viicut ya-
risin tutan iki tic dakika siiren distonik kasil-
malari ortaya ¢ikiyor, bu bazen de diger viicut
yarisinda gozleniyordu. Cekilen kraniyal MRG
normaldi, ancak servikal spinal MRG’de servi-
kal ve {ist torakal spinal kordda hiperintens
demyelinizan plaklar gézlendi ve hastaya MS’e
bagli sekonder paroksismal kinesijenik kisa
atakll distoni tanisi konarak karbamazepin
2x200 mg baslandi. Bu tedaviyle hastanin
kasilmalar: tamamen diizeldi. Hastanin ilé(; ke-
silince distonileri tekrar basladigi icin dort
yildir karbamazepin tedavisine devam edil-
mektedir.

OLGU 4

On dokuz yasinda, sag elini kullanan erkek
hasta bir siire oturdugu yerden aniden kalkti-
ginda veya ylirimeye basladiginda sag kol ve
bacaginda 1-2 sn.lik kasilma ve biikiilmelerden
yakinmaktayd: ve bunlarin sogukta arttigini
belirtiyordu. Yakinmalari 3-4 yildir vardi ve ilk
bir yil sadece kolunda kosarken olan kasilma-
lar sonradan oturup kalktiginda da olmaya
baslamisti. Uc yildir epilepsi tanisiyla karba-
mazepin 200 mg 1x1 kullanan hastanin yakin-
malar ila¢c sonrasi yalnizca soguk havalarda
oluyordu. Oz gecmisinde baska bir 6zellik bu-
lunmayan hastanin kendisinden bes yas bii-
yiik agabeyinde de bazen sag, bazen de sol ko-
lunda olan benzer yakinmalar mevcuttu ve ka-
silmalar 2x200 mg difenilhidantoin ile kontrol
altindaydi. Sigara ve alkol kullanmamaktaydi.

Norolojik muayenede ayaga kalktiginda
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baslayan, 5-10 sn. siiren sag kol ve bacakta
distonik kasilmalar godzlenen hastaya kisa
ataklarla giden paroksismal kinesijenik diski-
nezi tanisi kondu ve karbamazepin dozu arti-
rildi (2x200mg). Hastanin iki yildir herhangi
bir yakinmasi olmadi.

TARTISMA

Paroksismal diskinezilerin, 6zellikle tam
anamneze dayandirildiginda, epileptik nébet-
lerle sik karistigindan giris bolimiinde s6z
edilmisti. Her iki tabloda da antiepileptik teda-
viye iyi yanit alinmasi bu ayrimi zorlastiran di-
ger bir unsurdur. Ancak paroksismal diskine-
zilerde doz gereksinimi standart antiepileptik
dozundan daha diisiiktlir. Yine epileptik no-
betlerde kisa, spesifik stereotipik hareketlere
genellikle tonik-klonik kasilmalar ve suur kay-
b1 eslik ederken, iktal EEG’de hipersenkron de-
sarjlar ve interiktal EEG’de epileptiform anor-
mallikler bulunur. Paroksismal diskinezilerde
ise stereotipik motor bulgular daha cok kalici

_bir hareket bozukluguna benzer, bunlara to-

nik-klonik ndbetler ve suur kaybi eslik etmez
ve anormal hareketler sirasinda EEG’de epi-
leptiform desarjlar gozlenmez.! Bununla birlik-
te; paroksismal diskinezili bazi hastalarda in-
teriktal EEG anormalliklerinin varligi, epilepsi
ve bazi1 paroksismal diskinezi tiplerinin ayni
bireyde birlikte ya da ayni ailenin farkli birey-
lerinde ayr1 ayr1 goriilmesi ile paroksismal dis-
kinezilerin epileptiform temeli tartisilmaya
baglanmigtir.’ Baz1 familyal, kendi kendini si-
nirlayan, infantil afebril konviilzyonlarin son-
rasinda ¢ocukluk déneminde paroksismal dis-
kinezilerin ortaya c¢iktiginin bildirilmesi® ve iki
klinik antitenin de kodkeninde iyon kanal bo-
zukluklarinin olmasi da' bu goériisii destekle-
mektedir. Swoboda ve arkadaslarinin caligma-
sinda infantil konviilsiyonlar ve paroksismal
kinesijenik diskinezinin birlikte goriildiigi bi-
reylerde tek bir mutasyonun yasa bagh ayri fe-
notiplere yol acabilecegi goriisii ortaya atilmig
ve sorumlu genin 16. kromozomda oldugu
gOsterilmistir.®

Paroksismal diskinezilerin en sik goriilen
formu olan paroksismal kinesijenik diskinezi,

F. Uysal Tan ve ark.



ani bir istemli hareket, stres veya heyecanla
ortaya cikan, sik tekrarlayici distonik ve kore-
iform hareketlerle karakterize bir bozukluktur.
Siklikla otozomal dominant kalitimla gecer, fa-
kat bazi olgular sporadiktir. Bir calismada 150
paroksismal kinesijenik koreatetozlu hastanin
53’tiniin sporadik ve 97’sinin familyal oldugu
saptanmis ve bunlarin %78’inde otozomal do-
minant kalitim oldugu gosterilmis; ayrica acik-
lanamayan bir erkek predominansi (%80) ol-
dugu vurgulanmistir.” Houser’in 26 hastalik se-
risinde hastalarin 23’ erkektir. Yedi hastanin
ailesinde de benzer hastalik 6ykiisii bulun-
maktadir. Hastalarin ticte ikisinde ataklar 30-
60 sn kadar siirmekte, yaridan fazlasinda atak-
lar ginde 1-10 arasinda tekrarlamakta ve ileri
yaglarda atak sikligl azalmaktadir. Hastalarda
piir distoni koreodistonik formdan daha fazla
gorulmiigtiir.’ Diger tiim paroksismal diskine-
zilerde oldugu gibi paroksismal kinesijenik
diskineziler de antiepileptik ilaclara (6zellikle
karbamazepin ve fenitoin) iyi yanit verirler.
Hwang'in bir calismasinda paroksismal kinesi-
jenik diskinezili hastalar ilaca yamtlar1 baki-
mindan karsilastirilmis. Familyal ve sporadik
olgular arasinda ve familyal olanlarda otozo-
mal dominant ve resesif kalitilanlar arasinda
ilaca yanit acisindan bir fark saptanamazken;
tam remisyonda karbamazepin ve fenitoinin
sodyum valproata tstiin oldugu gosterilmis-
tir.?

Birinci ve dordiincii olgularimiz ani hare-
ketler sirasinda ortaya cikan kol ve bacaklar-
daki istem dis1 kasilmalardan dolay1 paroksis-
mal kinesijenik diskinezi olarak degerlendiril-
mislerdir. Her ikisinin ailesinde de benzer ya-
kinmalar1 olan bireyler saptanmugtir. ilkinin
babasinda genclik yillarinda daha iiml benzer
bir yakinmanin olusu, halasinin bebekken bir-
kac kez nobet gecirdiginin belirtilmesi daha
cok familyal tipi diisiindiirmektedir. Yine dor-
diincii olgunun agabeyinde de benzer bir ya-
kinma mevcuttur. Bazi hastalarda tutulan
ekstremitede duyusal anormallikler 6zellikle
motor bulgularin 6nciisii olarak bildirilmistir.°
Bizim ilk olgumuzda da kasilmalardan birkac
saniye Once bacaklarina yayilan sogukluk his-
si mevcuttur. Karbamazepin tedavisi ile atak-
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larinin hi¢ tekrarlamamasi da paroksismal ki-
nesijenik diskinezilerde antiepileptiklere veri-
len iyi yanitin bir gostergesidir.

Sekonder paroksismal kinesijenik diskinezi-
lerin en yaygin sebebi demyelinizan hastalik-
lardir.® Paroksismal hemidistoni multipl skle-
rozun ilk bulgusu olabilir veya hastaligin her-
hangi bir zamaninda ortaya cikabilir. Ataklar
cogunlukla kinesijenik olmakla birlikte, hiper-
ventilasyonla da presipite olabilir, bazen asir1
agrihdir. Tipik olarak tek tarafi tutarlar, ancak
bilateral de olabilir.

Uctincii olgu MS’e bagh paroksismal kinesi-
jenik diskinezi tanis1 almis ve 2x200 mg karba-
mazepinle distoniler tam olarak diizelmistir.
Semptomlarin MS atagi yatistiktan sonra da
devam edip etmeyecegini gormek tizere birkag
ay arayla tedavi kesilmis, ancak her seferinde
distonik ataklar yeniden baslamistir. Ataklarin
haftalar sonra devam eden hastalik aktivitesi-
ne ragmen gerileme egiliminde oldugu bildiril-
mekle birlikte® hastamizda yillarca ayni siddet-
te devam etmistir.

Paroksismal hipnojenik diskinezi veya di-
ger adiyla paroksismal nokturnal diskinezi te-
rimi ise non-REM uykusu sirasinda goriilen
distonik, koreiform veya ballistik ataklar icin
kullanilmigtir. Bhatia? paroksismal nokturnal
diskinezinin frontal lob epilepsisinin bir formu
oldugunu ve bazi olgularin otozomal dominant
kalitimla gecen familyal olgular oldugunu
(otozomal dominant nokturnal frontal lob
epilepsi) ve bir ailede 20. kromozomun uzun
kolunda (20q) nikotinik™ asetilkolin reseptor
geninde (CHRNA4) mutasyon bulundugunu
belirtmistir. Paroksismal hipnojenik dis-
kinezilerde atak siklig1 yilda birka¢ kezden
gecede birkac keze kadar degisebilir. Bu atak-
lar siklikla EEG degisiklikleri ile birliktedir ve
hastalar atak sonrasi uyurlar. Ataklarin siiresi
30-45 saniyedir, fakat daha uzun da olabilir (5-
30 dakika). Bazen hastalarda giindiiz de dis-
kinezi ataklar1 olur. Stres ve menstruasyon
ataklari presipite eden faktorler olarak belirtil-
mistir. Paroksismal kinesijenik diskinezilerde
oldugu gibi antikonviilzanlara yanit iyidir.

Sundugumuz ikinci olguda uyku esnasinda
hem koreik, hem de distonik hareketlerin ol-




dugu ve bazen ataklarin giindiiz de devam et-
tigi diistintilmiistiir. Bir baska merkezde uyku
esnasinda yapilan EEG monitorizasyonu nor-
mal olarak degerlendirilmistir. Sadece
geceleri aldigr 200 mg karbamazepin ile atak-
lar tamamen ortadan kaldirilmigtir. Ataklar es-
nasinda suurun acik olusu, glindiiz sadece
bacaklarda kasilma go6zlenmesi ve bunun
bilinen noébet tiplerine uymayisi, semptom-
larin cok diisiik doz karbamazepinle diizel-
mesi ve EEG'nin normal olusu ile epilepsi
tanisindan uzaklasilmistir.

Gerek paroksismal kinesijenik ve gerekse
paroksismal hipnojenik  diskinezilerde
tedavide gerekli olan antiepileptik dozu stan-
dart antiepileptik dozundan daha diisiiktiir.>¢

Dort olgu dolayisiyla paroksismal dis-
kinezileri ele alma amacimiz, hem nadir olarak
goriulen bu hareket bozukluguna dikkat cek-
mek, hem de diisiik doz antiepileptik tedaviye
dramatik yanit vermelerinden dolayi akilda
tutulmasi gerektigini vurgulamaktir.
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