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Ozet

Muskiiler distrofiler kalitimsal 6zellik gdsteren ilerleyici miyopatik bozukluklardir. Normal kas
fonksiyonu icin gerekli olan ¢ok sayidaki cesitli genlerin defekti sonucu ortaya ¢ikarlar, temel
bulgular1 kas gii¢gsiizliigidiir. Fasio-Skapulo-Humeral Miiskiiler Distrofi otozomal dominant
kalitilir. Yiiz, skapular, omuz, bacak, kalca kusagi kaslarinin siklikla asimetrik etkilendigi, yavas
ilerleyen kas giicstizliigli ile karakterizedir. Olgumuz klasik Fasio-Skapulo-Humeral Miskiiler
Distrofi'ye tanisal yaklasimi, hastaligin klinik seyrini ve prognozunu hatirlatmak amaciyla
sunulmustur.
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Facloscapulohumeral muscular dystrophy: A case report

Abstract

The musculer dystrophies are inherited disorders manifested with progressive
myopathic features. It forms as a result of the defects in numerous genes required for
normal muscle function. Basic finding is muscle weakness. Facioscapulohumeral
muscular dystrophy is an autosomal dominantly inherited disease. In most cases, it is
characterized by asymmetric, slowly progressive muscle weakness involving the facial,
scapular, upper arm, lower leg and hip girdle muscles. The case examined in this study
was presented here to remind practioners diagnostic approach, clinical course of the
disease and the prognosis of the classic form of Facioscapulohumeral muscular
dystrophies.
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Giris

Fasio-Skapulo-Humeral = Miiskiiler
Distrofi (FSHD) siklig1 4-12/100 000 olan,
tclincli siklikta goriilen miiskiiler distrofi
tipidir.! Yiiz, skapular, omuz, bacak, kal¢a
kusagi kaslarinin yavas ilerleyen
glicsiizliigliyle seyreder. Baslangi¢ genellikle
2. dekatta, ylz kaslarinda giigsiizlik
seklinde olmaktadir. Omuz tutulumunu
takiben karin ve bacak kaslarinin
etkilenmesiyle ilerleme gosterir. Hastaligin
siddeti ve Kklinik seyri degiskendir, yasam
stiresi  cogunlukla etkilenmemektedir.23
Duyusal, kardiyak ve norolojik bulgular bazi
nadir olgularda goriilebilmektedir. Hastalik
otozomal dominant kalitilir, genetik anomali
4q35’e lokalize edilmistir ve molekiiler tani
D474 lokusunda delesyon tespitine
dayanmaktadir.2 Bu yazida tipik klinik
bulgulariyla FSHD diisliniilen ve genetik
analiz ile tanisi dogrulanan olgu esliginde
FSHD’ye tanisal yaklasim ve hastalarin
tedavi, takip, prognozlar: tartisilmistir.

Olgu

On iki yasinda kiz hasta kol ve
bacaklarda gii¢siizlik, yiirimekte ve
konusmakta zorlanma, yiiz mimiklerinde
azalma yakinmalariyla bagvurdu. Ailenin
verdigi oykiide; dort ay oOncesine kadar
herhangi bir yakinmanin olmadigy, biiyiime-
gelismesinin normal olduguy, okul
basarisinin iyi derecede oldugu, son
zamanlarda kol ve bacaklarinda giderek
artan gucstizliigliniin gelistigi ve yiirtrken
dengesini saglamakta ve merdiven ¢cikmakta
zorlandigy, hastanin konusmasinin
yavasladigi, bununla birlikte agiz ve yiiz
hareketlerinde azalma oldugu belirtildi.
Daha o6nce onemli bir hastalik gecirmedigi,
asilarinin ~ diizenli  olarak  yapildigy,
noromotor gelisiminin yas1 ile uyumlu
seyrettigi, son zamanlarda okul basarisinin
diistiigii 6grenildi. Anne ve babasi akraba
degildi, babasinda kas erimesi diye ifade
ettikleri kas hastalig1 oldugu, annesi ve iki
kardesinin saghikl olduklar1 6grenildi. Genel
durumu iyi, bilinci ac¢ik olan hastanin fizik
muayenesinde; ptozis, goz kapaklarini
kapatamama, 1slik ¢alamama; skolyoz ve
kanat skapula varligi, alt ekstremite
kaslarinda atrofik goriinim ve oOrdekvari
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yuriyts izlendi. Derin tendon refleksleri ve
diger sistem muayeneleri normal olarak
degerlendirildi. Laboratuvar tetkiklerinde
kreatin kinaz (CK) yiksekligi (893U/L)
disinda  patolojik sonu¢  saptanmadi.
Elektromiyografide (EMG) st
ekstremitelerde daha belirgin olan yaygin
myojenik tutulum bulgulari izlendi. Hastada
FSHD diisliniildii, molekiiler genetik analizle
4935 bolgesinde D4Z4 lokusunda azalmis
fragman saptanarak tani dogrulandi.
Ekokardiyografik inceleme ve solunum
fonksiyon testi (SFT) normal olan hasta fizik
tedavi ve rehabilitasyon programina
alinarak takibe alindu.

Tartisma ve Sonug¢

Fasio-Skapulo-Humeral = Miiskiiler
Distrofi Duchenne ve Becker muskuler
distrofisi ile Myotonik Distrofi'den sonra
3.siklikta  gortlen miiskiiler distrofidir.
Hollanda’da yapilan bir c¢alismada sikligi
yillik 0.3/100,000 olarak bildirilmistir.2

Klasik FSHD yiiz, skapular, omuz, bacak,
karin kaslarinin siklikla asimetrik
etkilendigi kas gligsiizliigliyle
karakterizedir. Semptomlarin  baslangi¢
zamani  bebeklik doneminden  gencg
erigskinlige kadar degisebilir, siklikla
2.dekatta ortaya c¢ikmaktadir. Bulgular
subklinik  o6zellikte olabilir. Hastalarin
%90’1inda 20 yasina geldiklerinde bulgular
goriilmeye baslamaktadir. Hastaligin
ciddiyeti degisken, yasam siliresi normal
yada normale yakindir3 Olgumuz 12
yasinda tan1 almistir.

Hastalikta ilk once fasial kaslar
tutulur. Gozleri siki kapatmakta, giilmekte,
1slhik  ¢almakta yetersizlik, dudaklarda
somurtkan goriiniim, donuk ytz ifadesi, ag1z
koselerinde ¢okme izlenir. Olgumuzda fasial
kaslarin tutulumuna ait bulgular izlenmistir
(Fotograf 1). Omuz ve iist kol kaslarinin
glgsiizligli tipiktir, kanat skapula ilk
goriilen bulgulardandir. Trapezius kaslarin
protrizyonu ile omuzlar tipik bir goriiniim
kazanir. Deltoid kaslar erken dénemlerde
korunur, ileri evrelerde diger omuz kusagi
kaslarina gore daha az etkilenirler. Pektoral
kaslarda gli¢siizliik ve atrofi ¢ok belirgindir.
Onkol kaslar siklikla tutulmazken biseps ve

91



triseps kaslarda gii¢slizlik ve atrofi
izlenir.23 Olgumuzda kanat skapula, kollar1
kaldiramama ve egilmis omuzlar gibi tipik
bulgular izlenmistir (Fotograf 2).

Aﬁmli;

Y ALL @ AROU

Fotograf 1: Fasial kaslarda gii¢stizliik,
gozleri sik1 kapatamama ve ifadesiz yiiz

Fotograf 2: Omuz kusagi kaslarinin
tutulumu, kanat skapula, kifoskolyoz

Karin kaslarinin tutulumu karnin
siskin gorliinmesine, artmis lordotik postiire
ve pozitif Beevor isaretine neden olur.
Peroneal kaslarin tutulumu sonucu diisiik
ayak deformitesi vardir. Olgumuzda diisiik
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ayak izlenmezken, lomber lordozda
belirginlesme mevcuttu. Sinirll sayidaki
veriler Beevor isareti varliginin FSHD i¢in
yuksek sensitivite (%100) ve spesifiteye
(%90-95) sahip oldugunu gostermektedir.*
Ekstens6z digitorum brevis (EDB) kasi
FSHD'de  siklikla  hipertrofik izlenir.
Hastamizda Beevor isareti ya da EDB
kasinin hipertrofisi izlenmemistir.

Cene ve dil kaslarinin gligsiizliigiine
baghh olarak ortaya c¢ikan disfaji FSHD
hastalarinda nadirdir.5 Hastalarin yaklasik
%1’'inde gece ventilator destegi gerektiren
solunum yetmezligi, %10’unda restriktif
akciger hastalig1 bildirilmistir.67 Olgumuzun
SFT’si ve akciger grafisi normal olup, disfaji
yakinmasi olmamistir ve yillik SFT kontrolii
planlanmuistir.

Kas giligsiizliigiine bagl, postiiral
sorunlarla iligkili kronik agr1 hastalarin
%55-80’'inde gorilmektedir. Olgumuz agri
yakinmasi belirtmemistir.

FSHD hastalarinin  %50-75’inde
retinal vaskiler hastalik olabilmektedir.8
Olgumuzun g6z dibi muayenesi normal olup
ayrica, fundus floresein anjiografik inceleme
yapilmast  planlanmistir. Uykuda goz
kapaklari tam  olarak  kapanmayan
hastamiza keratit gelisimini ©6nlemek
amaciyla geceleri oftalmolojik merhem
kullanimi dnerildi.

Bazi g¢alismalarda erken baslangich
(infantil form) FSHD vakalarinda ilerleyici
isitme kayb1 goriilme sikligi  genel
poplilasyona gore artmis olarak bildirilse de
diger ¢alismalar bu sonucu
dogrulamamistir.®  Olgumuzun isitmesi
subjektif olarak normal degerlendirilmistir.

Asemptomatik  kardiyak  aritmi
prevelansinin FSHD hastalarinda artmis
oldugunu bildiren c¢alismalar vardir.10
Olgumuzda fizik muayene ve
elektrokardiyografi ile aritmi
saptanmamigtir.

Ciddi erken baslangichi olgularda
bilissel  yetersizlik, nadiren epilepsi
bildirilmistir.1! Hastamiz infantil form FSHD
tanili olmamakla birlikte okul basarisindaki
diisme bilissel zayiflama ile iliskili olabilir.
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Semptomatik hastalarda serum CK
degeri normal degerin bes katini
gecmeyecek kadar ylikselir.2 Olgumuzda CK
degerinin yasa ve cinsiyete gore olmasi
gereken normal CK degerine gore li¢ kat
arttig1 saptanmustir.

Hastalarin EMG’sinde distuk
amplitidly, kisa streli, polifazik
potansiyeller izlenir; kas biyopsilerinde
genis hipetrofik lifler ve hafif inflamasyon
gibi non-spesifik miyopatik degisiklikler
gorilebilmektedir.3 Olgumuzun EMG’sinde
st ekstremitede daha belirgin miyojenik
tutulum bulgular1 olup genetik analiz ile tani
dogrulandigi icin kas biyopsisi
yapilmamuistir.

Molekiiler  tam1i  D4Z4  tekrar
bolgesinde delesyon tespitine
dayanmaktadir. Normal popiilasyonda
tekrar sayis1 11-100 iken tekrar sayilarinin
10-11’den az olusu FSHD icin tam
koydurucudur. 4q35 bolgesinde mutasyon
sonrasl normalden daha kiiclik bir tekrar
fragman1 kalmakta, klinik bulgularinin
siddeti ve ilerleme hiz1 kalan bu fragmanin
biytklugi ile ters korelasyon
gostermektedir. Genis D4Z4 delesyonu olan
hastalar, kiiciik kayiplar1 olan hastalara
oranla daha erken baslangi¢ch ve hizli bir
klinik seyir gostermektedirler.12
Hastalarinin %5’inde bu genetik anomali
tespit  edilemeyebilmektedir.t2  Tekrar
sayisinda delesyon ile giden grup FSHD1,
delesyon olmayan grup FSHD2Z olarak
adlandirilmaktadir. Fenotipik olarak bu iki
grup birbirinden ayirt edilemeyebilir.12
Olgumuzun EDTA’lI kan ornegi Southern-
blot yontemi ile analiz edildiginde D474
lokusunda 14 kb’lik (EcoRI) ve 11 kb’lik
(EcoRI/BInl) fragmanlar1 tespit edilmistir.
Analiz edilen fragmana bagh olarak DNA
elementlerindeki delesyon FSHD ile uyumlu
bulunmustur. D4Z4 lokusundaki fragmanin
boyutu 2 D4Z4 tnitesine esdeger saptanan
olgumuzda hastaligin hizli ilerleyebilecegi
ongorilmistiir.

Otozomal dominant kalitimi
destekleyen aile 6ykiisii ve birinci derece
akrabada genetik olarak dogrulanmis tani
varliginda tipik klinik bulgular1 olan
cocuklarin genetik testlerinin yapilmasi sart
degildir.13 Kuvvetli klinik stiphe

Mersin Univ Saglik Bilim Derg 2015;(8)3

Fasio skapulo humeral miiskiiler distrofi

duyulmasina ragmen genetik testlerle D4Z4
lokusundaki delesyon gosterilemiyorsa,
EMG ve kas biyopsisi taniy1 desteklemek
amach yapilmalidir.14

Ayric tanida Myotonik Distrofi tip 1
ve 2, Limb Girdle Muskiler Distrofisi,
Polimyozit, Inkliizyon Cisimcik Myoziti,
mitokondiyal miyopatiler, konjenital
miyopatiler, juvenil ve eriskin tip asit maltaz
eksikligi diistintilmelidir.

Hastaligin tedavi ve takibinde; fizik
tedavi ve rehabilitasyon, egzersiz, agri
kontrolli, ortopedik miidaheleler ile
rahatlatma hedeflenmektedir. Olas1
kardiyak, pulmoner, oftalmolojik, isitsel
problemler dikkatli takip edilmelidir.
Olgumuz postiir, ylriyis ve konusmayi
destekleyici fizik tedavi ve rehabilitasyon
programina alinmis, cerrahi skapular
fiksasyon  gerekliligi acisindan  takip
edilmeye baslanmistir.

Penetransi inkomplet olan hastaligin
tasiyicillarinin - yaklasik  %30’u  hastalik
bulgusu gostermez, hastalik bulgusu
gostermeyen ebeveynlerin  ¢ocuklarinda
mozaisim ile aciklanabilen ciddi formlar
gortlebilir. Bu nedenle genetik danigsmanlik
ve prenatal tani sorun olabilmektedir.ts
Hayatinin ileriki dénemlerinde hastamizin
gebe kalabilecegi; ancak miidahaleli vajinal
dogum yapma, diisiik dogum agirlikli bebek
diinyaya getirme riskinin yliksek oldugu,
hastalikla ilgili semptomlarinin gebelikte
kotiilesebilecegi ve dogumdan sonra tekrar
diizelmeyecegi konusunda aile
bilgilendirilmis, aile taramasi Onerilerek
ebeveynlerine genetik danismanlik hizmeti
verilmistir.

Sonug olarak; yiiz, omuz ve st kol
kaslarinda yavas ilerleyen giigsiizliik
yakinmasi ile basvuran hastalarda FSHD
akla getirilmeli, molekiiler genetik analiz ile
tani dogrulanmalidir. Olgular fizik tedavi ve
rehabilitasyon programina alinmali, eslik
edebilecek kardiyak, pulmoner, oftalmolojik
ve isitsel problemler agisindan takip
edilmelidir.
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