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Erigkinlerde Erken Donemde veya Selektif Ola-
rak Solunum Yetmezligine Neden Olan No6ro-
muskdiler Hastaliklar

Dog. Dr. Filiz KOC*

Solunum birgok sistemin igbirligi ile gerceklesen bir olay olup bu sistemleri
olusturan bulbus ve ponsdaki solunum merkezi, diyafram, interkostal ve
abdominal kaslar gibi solunum kaslarini innerve eden omurilik yani sira
néromuskuler kavsak, akcigerler gibi sistemlerden herhangi birinde ortaya
¢ikan disfonksiyon solunum yetmezligine neden olabilir.

Erigskin donemde néromuskuler hastaliklara bagh solunum yetmezIigi olan
olgular klinigine 1- Onceden néromuskiiler hastalik tanisi konmus olguda
solunum gucligl yakinmasinin gelismesi, 2- Solunum kaslarinin tutulusu ile
ortaya gikan yeni baslangigli veya daha 6nce tanisi konulmamis néromuskuler
hastaliklarin taninmasi ve tedavisi icin sevk edilebilirler'®*. Solunum
yetmezligi ile bagvuran olgularda néromuskuller sendromlar miyopati, néropati,
kas-sinir kavsagi ve omurilik kdkenli olabilir* (Tablo 1).

Klinikte solunum yetmezligi tablosuna genellikle jeneralize glgsizlik bazen
kas atrofisi eslik edebilir. Bu hastalarin degerlendiriimesi klinik tablo,
predispozan faktorler, nérolojik muayene, detayli elekrofizyolojik inceleme,
serum kreatin kinaz diizeyi, gerek duyulan diger laboratuar ¢alismalari ve kas
biyopsisi ¢alismasina dayanir. Santral sinir sistemi (beyin veya spinal kord)
lezyonundan suphelenildijinde noérogorintileme c¢alismalari  yapilabilir.
Konvansiyonel sinir iletim calismasi ve igne elektomyografisine ek olarak
frenik sinir iletimi, diafragma elektomyografisi, blink refleksi ve direk kas
stimiilasyonu yapilabilir®.

*Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Néroloji Anabilim Dali, ADANA
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Altta yatan agir sistemik hastalik, sedasyon ve ensefalopati varliginda
glicsiizlik degerlendirilemeyebilir. iletisim guicligii, dikkat azligi, sedasyon ve
cabuk yorulma nedeniyle hastalardaki klinigi ortaya c¢ikarmak gi¢ ve kas
kuvvetinin degerlendiriimesi yetersiz olabilir, duyu muayenesi guvenilir
olmayabilir. Klinik gegmisin bilinmesi ve gugsuzligin gelisme sekli ayirici
tanida énemli bir rehberdir. Bu derlemede erigkinlerde erken dénemde veya
selektif olarak solunum yetmezliine neden olan kas hastaliklari gézden
gecirilecektir.

Tablo I: Erken donemde veya selektif olarak solunum yetmezligine
neden olan ndromuskuler hastaliklar

I. KAS HASTALIKLARI
A. KALITSAL KAS HASTALIKLARI B2. Amiloid miyopati
Al.Miyotonik distrofiler B3. inflamatuar miyopatiler
A2.Bazi limb girdle kas distrofileri B.3.1. Anti Jo-1 sendromu
A3.Mitokondrial myopatiler B.4. Sarkoidoz
A3.1. MELAS
A.3.2. Kearns Sayre Sendromu II. KAS SINIR KAVSAGI HASTALIKLARI
A.3.4. Leigh's sendromu IlLA. Myasthenia Gravis
A.3.5. Progresif eksternal oftalmoparezi Il.B.Lambert Eaton Miyastenik Sendrom
A.4. Glikojen depo hastaliklari
A.4.1. Asit maltaz eksikligi lll. PERIFERIK SINIR HASTALIKLARI
A.5. Rod miyopatileri IIlLA. Guillain-Barré syndrome
A.5.1. Nemalin myopati 11.B. Kronik inflamatuar demiyelinizan néropati
A.5.2. Diger rod miyopatileri 1l.C. Charchot Marie Tooth Hastaligi
A.6.Erken dénem solunum yetmezIigi ile giden distal 11.D. Hopkins' sendromu
miyopati II.E. Difteri
A.7. Sitoplazmik cisimcikli myopati lIl.F. Krabbe hastahgi
A.8. Sentroniikleer myopatiler
A.9. Myofibriler myopati IV. MOTOR NORON HASTALIKLARI
B. EDINSEL KAS HASTALIKLARI Amyotrofik lateral skleroz
B.1.Akut kuadriplejik miyopatiler (Myosin kaybiyla Spinal muskuler atrofi
giden) Polio
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I. KAS HASTALIKLARI

IA. KALITSAL KAS HASTALIKLARI

Kalitsal miyopatiler, genetik gegis formlari ve ortaya ¢ikis yaslari itibariyle
degisik klinik bulgularla prezente olabilirler ve tanida gugclik yaratabilirler.
Ozellikle erigkin yagsda baglayan ve atipik bulgulara sahip olgularda tani zorluk
yaratabilir. Kronik ilerleyici kas hastaliklarinin biylik ¢ogunlugunda terminal
donemde diafragma ve diger solunum kaslarinin da tutulusu ile solunum
yetmezligi ve/veya kardiyomyopati gelisir. Asagida solunum yetmezligi gérilen
kas hastaliklari irdelenmisgtir.

IA1. Miyotonik Distrofiler

Miyotonik Distrofi (MD) perkisyon veya istemli kas kontraksiyonu sonrasi
kaslarin gevsemesinde bozukluk ile birlikte kas gligsizIigu ve gesitli sistem
tutulumunun eglik ettigi otozomal dominant kalitilan bir kas hastallg|d|r5.
MD’ler erigkin yasta goértlen muskuler distrofilerin en sik tipi olup insidansi
13/100.000'dir°. Miyotonik distrofide genetik ve fenotipik heterojenite
gorilmekte olup yeni siniflamaya goére Miyotonik Distrofi 1 ( MD1 ) ve
Proksimal Miyotonik Miyopati [MD 2- (PROMN] olmak Uzere ikiye ayr|I|r6'8.
Miyotonik distrofi 1, miyotonik distrofilerin en sik gorulen tipi olup bu
hastaliktaki defektif gen 19. kromozomun uzun kolundaki g13.3 bélgesinde yer
alan dystrophia myotonica protein kinaz (DMPK)'dir. MD bu proteindeki
sitozin-timin-guanin (CTG) tekrar sayilarinin artmasina bagh ortaya ¢ikan bir
trindkleotid tekrar hastalididir. DMPK genindeki CTG tekrar sayisi, normalde
5-37 arasinda olup miyotonik distrofili olgularda tekrar sayisi 100’Un
tizerindedir’. Tekrar sayisi hastaligin baslangi¢ yasi ve siddeti ile korelasyon
g(’jsterirlo.

Eriskin baslangi¢li miyotonik distrofide klinik bulgular 20 - 25 yaslari
arasinda baslar. Faysal gigsuzlik ve pitozis erken donemde ortaya c¢ikan
klinik ozeliklerdir. Hafif bulgulara sahip bireyler eski fotograflarina bakilarak
degerlendirilebilir. Ekstraokuler kaslar ve c¢igneme kaslari ve faringeal kaslar
tutulur, konusma nazonedir. YUz kaslarindaki atrofi nedeniyle tipik ylz

247



Arsiv, 2007 Kog

goruntisi meveuttur®®.  Gugsuizluk genellikle ekstremite distallerinden
baglayip zaman icerisinde proksimal kaslara vyayilir. Duz kaslarin
etkilenmesine bagh olarak O0sefagusda dilatasyon ve peristaltizmde azalma,
konstipasyon, megakolon ve mesane bosaltiminda gecikme gibi bulgular
ortaya cikar. Bu bulgulara erken katarakt, frontal kellik, mental retardasyon,
sensoriyel tipte isitme kaybi, kardiyak aritmiler, diyabet, gonadal atrofi,
menstirasyon dlzensizlikleri ve guatr gibi endokrin bozukluklar eslik eder®.
Tani anamnez, nérolojik muayene ve elektrodiagnostik galismalara dayanir.
igne EMG’sinde incelenen kaslarda miyopatik iinit degisiklikleri yani sira pike
yapan ugak sesine benzeyen tipik miyotonik bosalimlar gbzlenirs’e. Ayrica
genetik calismalar ile triplet artisinin gosterilmesi taniyr destekler.

Prognoz; Yakinmalar progresif olarak artar ve pnémoni hastalik seyri
sirasinda ortaya ¢ikan ve 6lime neden olan en sik komplikasyondur. Bu
durum faringeal kaslardaki gligsiizlik, gastrik bosalimda gecikme ve osefagus
motilitesindeki azalma, diafram ve diger solunum kaslarindaki zayifliga
baghdir. Aspirasyonun 6nlenmesi, agresif antibiyotik tedavisi, ve ventilasyon
destedi tedavide 6nemlidir. Acil poliklinige akut solunum yetmezIigi ile gelen
olgularda miyotonik distrofi akilda tutulmaldir.

Kardiyak aritmiler diger bir 6lim nedenini olusturur. MD’de gorilen kardiyak
aritmiler klinigin siddeti ile korele olmayabilir. Erken dénemde iletim defektlerini
saptamak icin aralikh EKG kontrolii yapmak gereklidir. Kardiak paceler yararli
olabilir fakat kalici paceli olgularda da ani ani 6liimler bildirilmistir™.

IA2. Limb Girdl Muskiler Distrofi (LGMD)

Ekstremite-kavsak tip kas distrofileri (limb-girdle muscular dystrophy,
LGMD) kalga ve omuz kusagi kaslarinda gugsizlik ve atrofi ile seyreden bir
grup herediter progresif kas hastaligi olup giniimuze kadar 16 farkh alt grup
tanimlanmigtir. Bu hastaliklarin ¢ogu distrofin-glikoprotein kompleksindeki
defektlerle iligkili olarak hem kadinlarda hem de erkeklerde gorilebilir. ilk
bulgular sikhkla g¢ocukluk c¢aginda ortaya ¢iksa da adoldésan ve erigkin
baslangi¢li formlar da tanimlanmigtir. Bu heterojen gruplar igerisinde 6zellikle
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LGMD 2A ve LGMD 2I solunum yetmezligi tablosuna yol agar.

IA2.1. LGMD 2A

Kromozom 15q15.1-g21.1 U(zerinde bulunan Calpain-3 (p94 protein)
proteinini kodlayan gendeki mutasyona bagh olarak ortaya ¢ikar. Otozomal
resesif olarak kaltilir. Hastalik patterni degisik fenotipik 6zellikler gosterir.
Genelde gorulen pattern skapula, pelvik ve gévde kaslarinin tutulumu ile giden
kas gucsizligudir. Fasial etkilenme gorilmez. Muayene bulgulari,
Fasioscapulohumeral Muskuler Distrofi ve LDMD2lI'yva benzer ve bu
hastaliklarla karistirlabilir. Erkek kadin orani 3:1’dir. Erken dénemde motor
gelisim basamaklari normaldir. Yakinmalar 2-45 yaslari (ortalama 14-20 yas)
arasinda basglayabilir. Gugsuzlik simetrik olup 6ncelikli olarak alt ekstremite
proksimal grup kaslari (rektus femoris) tutar. Periskapular bolgedeki
latissimus dorsi, serratus magnus kaslari etkilenir ve skapular kanatlanma
(%83) gorilur. Yuz, okuler ve bulber kaslar korunmustur. Quadriseps kasi
selektif olarak etkilenmeyebilir4. CK dizeyi normalin 7- 80 kati artis
gOsterebilir. Solunum kaslari etkilendigi icin vital kapasitede azalma ve
solunum yetmezligi gorulebilir.

A2.2. LGMD2I

Kromozom 19q13.3 lzerinde lokalize Fukutin iligkili proteini kodlayan
gendeki mutasyona bagli otozomal resesif olarak kahtilir. Tasiyicilik riski
yaklasik 1: 400’dir. Danimarka ve Ingilterede sik olarak gériilir. Baslangig
yasl 0.5- 27 yas arasinda dedgisir. Blyuk ¢ogunlugu 5 yasindan once baglar.
Glgsuzlik proksimal grup kaslarda belirgin olup yiz kaslari Ozellikle geg¢
donemde etkilenebilir. Olgularin yaklasik % 30’unda solunum yetmezIigi
gorulir. Solunum yetmezligi tablosu hastanin mobilize oldugu dénemde ortaya
cikabilir. Kramplar ve miyoglobintiri, ayak bileginde kontraktiir ve skolyoz gibi
iskelet deformiteleri klinik tabloya eslik edebilir. Derin tendon refleksleri
korunmustur. Kardiyomiyopati olgularin %30- 50'sinde gorulur ve genellikle
ekokardiyografik incelemede saptanir. Laboratuar incelemelerinde serum CK
diizeyi 1.000-8.000 IU/ml'dir. Serebral goruntileme normaldir veya minimal
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atrofi gézlenebilir.

IA3. Mitokondriyal Sitopatiler

Mitokondrial sitopatiler, mitokondrial disfonksiyonlar ve/veya. mtDNA
defektlerine bagl multisistemik etkilenmeye neden olan hastaliklar grubudur.
MtDNA defektlerine ait prevalans tam bilinmemekle birlikte nokta
prevalansinin ~ 1/50.000 oldugu tahmin edilmektedir. = Mitokondrial
disfonksiyonlar ve  mtDNA mutasyonlar, kulak, kalp, kas, gastrointestinai
sistem, endokrin bezler, gdz, santral ve periferik sinir sistemi, bdébrek,
karaciger, iskelet ve solunum sistemi gibi pek ¢ok yapiy! etkileyerek tuttugu
yapilara ait klinik semptomlara neden olur ve dolayisiyla tibbin batin alanini
ilgilendirmektedir™.

Kas tutulum bulgulari miyalji, eksersiz intoleransi, proksimal kas
gruplarinda glgsuzlik, eksternal oftalmoparezi veya fasioskapulohumeral
muskuler distrofi ile karakterizedir'**®. Klinik gidis oldukca degiskendir.
Mitokondrial yapilardaki solunum zincirinde meydana gelen enzimatik
defektler gerek beyinsapindaki solunum merkezinde disfonksiyon gerekse de
solunum kaslarinda glgsizlige yol agarak bu hastalik grubunda solunum
yetmezligine neden olur*®. Carroll ve ark. mitokondiral sitopati zeminde gelisen
oftalmoplejili 4 olguda hipoksi ve hiperkapniye solunmsal cevabin azaldidini
géstermigtirls'm. Carroll ve ark. bu olgularda nérogoéruntiileme ydntemleri ile
beyinsapindaki solunum merkezinde solunum yetmezligini agiklayacak
herhangi bir lezyon olmadigini rapor etmiglerdir. Son zamanlarda da
mitokondriyal miyopati ve solunum yetmezIigi olan olgular bildirilmistir*"*®,

IA3.1. Leigh sendromu:

Leigh sendromu (LS) (subakut sklerozan ensefalopati), ilk defa 1951
yilinda tanimlanmis mitokondriyal respiratuvar enzim zincirindeki defekt ve
piruvat dehidrogenaz kompleksindeki yetersizlik sonucu beyin, beyin sapi ve
omuriligi tutan subakut nekrotizan ensefalomyelopati ile karakterize bir
hastaliktir'®. Genetik gegis biyokimyasal defekte gore heterojenite gosterir. X'e
bagh resesif, otozomal resesif, otozomal dominant veya maternal kalitimla
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gecer. Cogunlukla infantil tipi gérilmekle beraber ¢ocukluk ve eriskin tipleri de
bulunmaktadir. Klinik bulgulari arasinda artmis laktata baglh letarji, beslenme
azligi, takipne gibi nonspesifik bulgular, gelisme geriligi, hipotoni, intermittan
ataksi, anormal g6z hareketleri, nébetler, isitme kaybi, ataksi, nistagmus gibi
serebellar bulgular, distoni, subklinik periferik néropati yer alir. Progresyon
hizli olup hastalar 2 yas civarinda kaybedilirler'*. Eriskin baslangich LS’u cok
nadir olup literatirde az sayida hasta bildiriimistir. Bu hastalarda da erken
semptomlar erken baslangi¢h formlarda gorilen formlarla értlistir. Bu hastalar
diger klinik bulgulara ek olarak bronkopnémoni, solunum yetmezligi, uykunun
her safthasinda ortaya ¢ikabilen otomatik solunum durmasi yakinmalari ile acil
poliklinige basvurabilirler'®®. Laboratuar bulgulari; BOS laktat diizeyi kandan
daha yuksektir. Kas biyopsisinde COX negatif lifler tanida yardimci olur.
SSS'in patolojik incelemesinde; fokal, 6zellikle beyinsapi ve talamusa lokalize
bilateral simetrik spongioform lezyonlar gorilir. MRI ile T2 agirlhkh kesitlerde
simetrik hiperdens lezyonlar izlenir™*. LS tanisi®*:

) Motor mental gelisim geriliginin eslik ettigi progresif seyirli nérolojik
hastalik varligi,

o Beyin sapi ve/veya bazal ganglion tutulumuna bagh klinik bulgular

. Kan ve BOS’da artmis laktat diizeyi ve

. T2 agirlikli serebral magnetik rezonans goérintilemede bazal

ganglion ve/veya beyinsapinda simetrik hiperintens lezyonlar,
postmortem c¢alismada tipik noéropatolojik bulgular veya tipik
noropatolojik bulgularin benzer sekilde hasta kardeslerde de
gosterilmesi gibi bulgulardan bir veya birkaginin bir arada olmasi ile
konulur.

IA3.2. MELAS Sendromu

MELAS sendromu ilk kez Pavlakis ve ark. tarafindan 1984’te
tanimlanmigtir. mtDNA’daki mutasyonlarin neden oldugu inme benzeri
episodlar, laktik asidoz, mitokondriyal miyopati ve multisistem organ tutulumu
ile karakterize progresif ndrodejeneratif hastaliklardan biridir'". Bu hastalikta
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gorulen akut gelisimli norolojik defisitler inmeyi taklit edebilir. Bu nedenle
stroke — like episodlar (inme benzeri) olarak tanimlanirlar'’. Hastalik her iki
cinsde ayni oranda gorulir. Baslica ozellikleri, 40 yas 6ncesi inme benzeri
epizodlar, migrendz basagrisi, nobetlerle karakterize ensefalopati, demans,
laktik asidoz veya kas biyopsisinde Ragged red fiber (RRF)larin varhigidir.
Hastalar ilk yakinma olarak acil poliklinige palpitasyon ve nefes darhidi ile
basvurabilirler. Bu olgularda Wolff-Parkinson-White sendromu gibi kalp iletim
bozukluklari goérilebilir. EKG’de anormallikler saptanir. Bu olgularda dilate
kardiyomiyopati  tanimlanmakla  birlikte, nefes  darligi  hipertrofik
kardiomiyopatiye baghdir. Ayrica MELAS'da, fatal pndmoni gorilebilir ve
hastalar pnomoniye bagli solunum yetmezligi tablosu ile de acile
basvurabilirler. Bu nedeni solunum yetmezligi ile gelen hastada EKG
degisiklikleri, eslik eden bagka norolojik bulgular varsa mitokondriyal sitopatiler
g6z 6niinde bulundurulmalidir.

IA3.3. Kearns-Sayre Sendromu (KSS)

Klinik tablo, semptomlarin 20 yasindan dnce baslamasi, kronik progresif
eksternal oftalmopleji ve retinada pigmenter dejenerasyon ile karakterize tcli
bir triaddan olusur. Bu bulgulara kardiak iletim defektleri (bradikardi, senkop,
konjestif kalp yetmezligi), miyopati (iskelet kaslarinda glgsuzlik, kronik ve
progresif seyirli g6z hareketlerinde kisitlilik ve pitoz, disfaji), santral sinir
sistemi tutulumuna ait bulgular (ataksi, demans ve/veya ansefalopati, mental
retardasyon, distoni), gece korligu, katarakt, bilateral sensorindral isitme
kaybi ve proksimal renal tubuler asidoz eslik edebilir’. Bu olgularda solunum
yetemzligi gelisebilecedi olgular asemptomatik ddnemde iken solunum
fomksiyon testleri yapilmasi gerektigi unutulmamalidir.

IA3.4. Progresif eksternal oftalmoparezi:

Klinik bulgular 20 bazen 30 yasindan 6nce bilateral géz kapaginda dusme
yakinmasi ile baslar. Buna proksimal kas gugsuzligu, kramplar ve bazen
solunum vyetmezligi eslik edebilir. Bu olgularda c¢ekingen Kkisilik o6zelligi
gorllebilir ayrica depresyon gibi psikiyatrik yakinmalar goérulebilir. Bazen
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bulber kaslarda gi¢suzlik, kas agrilari, ataksi polinéropati ve parkinsonizm de
g6z bulgularina eslik edebilir”. Ayrica bu olgularda solunum yetmezligi
gelisebilir.

IA4. GLIKOJEN DEPO HASTALIGI

1A4.1. Asit Maltaz Eksikligi

Asit maltaz (alfa 1.4-1.6 glikosidaz) eksikligi (AME), heterojen otozomal
resesif kalitimla gegen lizozomlarda glikojen depolanmasi ile karakterize bir
hastaliktir. ik kez Pompe tarafindan 1932 yilinda tanlmlanm|§t|r23. AME, asiri
glikojen birikimi santral sinir sistemi, kalp, karaciger ve iskelet kaslarinida icine
alan pek c¢ok organi etkiler. Sonug¢ olarak hipotoni, glgstz, fakat hacimli
kaslar, makroglossi, kardiyomegali ve konjestif kalp yetmezligine neden olur.
AME'in infanil, juvenil ve adult olmak iizere (i¢ formu vardir®?®, Fakat bazi
arastirmacilar geg infantil formunu dérdiinci bir grup olarak tanimlamislardir.

infanti AME'de erken hipotoni, mental retardasyon, masif kardiyomegali,
kardiyak yetmezlik ve kalpte Ufarim, kas gugsizligli ve derin tendon
reflekslerinin azalmasi ya da alinamamasi, makroglossi, orta derecede
hepatomegali ve sik olmamakla birlikte 6n boynuz hicrelerinin etkilenmesine
bagli motor néron bulgulari gériilebilir. infantil formda yasam siiresi 6 ay- 2
yildir™®?8. Juvenil tip ise motor gelismede gecikme, progresif miyopati, kas
gligsizligu ve solunum yetmezligi ile prezente olur. Adult tip ise 2.-3. dekadda
geng adultlarda yorgunluk, daha ileri yaslarda proksimal glgsizIUk ile baslar.
Glgsuzlik progresif olup proksimal kas gruplarinda ozellikle pelvis kusagi
kaslarda belirgindir. Baldir kaslarinda hipertrofi ve gowers arazi bulunabilir.
Proksimalde distalden ve pelvis kusaginda omuzdan daha belirgindir.
Terminal donem hari¢ karaciger, kalp, veya dilde biyime goérilmez ve bu
bulgular adult AME'ini infantil tipten ayiran en o6nemli 6zelliktir. Mental
retardasyon eslik edebilir”>?®. Bulber tutulum ve pitozun eslik ettigi olgular da
rapor edilmistirzg. Hastaligin ileri donemlerinde hastalarda diafram kasinin
glgsuzligine bagh olarak ortopne gorilebilir. Obstriktif uyku apne sendromu
nadir de olaya eslik edebilir’®. Uzun doénemde trekeostomi ve mekanik
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ventilator destegine ihtiya¢ duyar hale gelirler.

la5. Rod Miyopatileri

Rod miyopatilerinin klinik semptomlari ¢ocukluk ve erigskin déoneminde
baslayabilir. Cogunlukla % 90 ¢ocukluk ¢aginda gorulir. Otozomal dominant,
otozomal resesif gibi genetik gecgis yani sira sporadik olarak da ortaya
cikabilir. Agir formlari konjenital olup yakinmalar bebeklik ¢aginda baslar ve
a-Actin, Nebulin ve Troponin T1 mutasyonlari rol oynar. Hafif formlari ise
cocukluk ¢aginda ortaya ¢ikar ve a-Actin, Nebulin, a-tropomyosin 3 (TPM3),
B-tropomyosin (TPM2) mutasyonlari s6z konusudur. Erigkin yasda baslayan
formlarin ise mutasyonlari heniiz bilinmemektedir®. En sik gorlilen mutasyon
iskelet kasinda bulunan a-Actin mutasyonudur. Erken baslangigh olgularda
solunum yetmezligi ve beslenme gugclikleri siktir. Rod miyopatilerinin klinik
Ozelligi glgsuzlik, hipotoni, geng yasda baslayan olgularda kognitif
fonksiyonlarda etkilenme gorilir. Glgszulik erigkin baslangigh formlarda
paraspin6z ve arka boyun kaslarinda belirgindir. Kardiyak etkilenme neonatal
dénme sonrasinda nadirdir. Agir konjenital olgularda atrogripois goérulur.
Olgular solunum yetmezligi nedenyle kaybedilir*.

IA5.1. Nemalin Miyopati

Rod miyopatilerinden biri olan nemalin miyopati klinik ve genetik olarak
heterojen bir hastalik olup ilk kez Shy, Conen ve arkadaglar tarafindan 1963
yilinda tanimlanmigtir. Klinik olarak infantil, juvenil ve erigkin tip olmak Uzere
U¢ gruba ayrilir. Kas biyopsisinde karakteristik intrasitoplazmik grantller ve
rodlar gerIUr3l'32. Hastalik otozomal dominant, otozomal resesif kalitilabildigi
gibi sporadik olarak da ortaya gikabilir****. Engel 1966'da Nemalin miyopatinin
(NEM) proksimal ve govde kaslarinda glg¢sizlik ve bulber kaslarin
tutulmadidi eriskin baslangi¢h formunu tanimlamistir. Eriskin baglangigh form
sporadik olup yalnizca bir olguda ACTA1 mutasyonu saptanmistir®®. Klinik
bulgular proksimal kas gug¢suzligl ile karakterizedir. Juvenil formun aksine
erigskin formda akut ya da subakut solunum yetmezligi tablosu ile prezente
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olabilir. Bu nedenle acil polikiniklere akut ya da subakut solunum yetmezIigi ile
gelen olgularda NEM akilda tutulmalidir®®.

IA5.2. Rod miyopatilerin diger formlar

Eriskin yasta baglayanlar heterojen olup genellikle aile dykusu yoktur. Klinik
bulgular 4-9. dekadda subakut olarak proksimal kaslarda hakim gug¢siuzlik
yakinmasi ile baslar. Posteror boyun kaslari olgularin % 50’sinde tutulmustur.
Yine olgularin % 50’sinde disfaji olaya eslik eder. Yuz kaslari etkilenmez.
Gulgsuzlik olgularin % 30’'unda asimetriktir. Miyalji, kardiyomiyopati olaya eglik
eder. Olgularin % 40’inda solunum yetmezligi goérulir. Bazen olgular tani
almadan Once solunum yetmezligi yakinmasi ile acil polklinige bagvurabilir.
Olgularin % 40’Inda hastalik progresif olup bir yil icinde hastalar kaybedilir.
Diger olgularda ise progresyon yavastir. Laboratuar incelemelerinde kreatin
kinaz normal veya hafif yukselmigtir. Elektromiyografide irritatif miyopati
bulgulari saptanir. Kas biyopsisinde rodlarin gérilmesi, nekrotik kas lifleri yani
sira olgulari % 50’sinde lobule kas liflerinin gérilmesi, olgularin % 20’sinde tip
| liflerin baskin olmasi tani koydurucudur. Ayirici tanida sarkoglikonopatiler,
HIV nemalin rod miyopati ve kalitsal nemalin rod miyopati diglanmalidir.
Tedavisi olmamakla birlikte prednison denenebilir*.

IA6. Miyofibriler Miyopati

Miyofibriller miyopati (MFM) proksimal ve distal kas gruplarinda gligsizlik
yakinmasi ile karakterize nadir bir otozomal dominant hastaliktir. Olgularin %
50’sinde kardiyak etkilenme goérilir. Hastalik kardiyomiyopati, aritmi ve/veya
atriyoventrikller (AV) ileti bozukluklari ile beraber gorulebilir. Degisik klinik
Ozellikleri nedeni ile MFM sik olarak gbzden kagirilabilen bir hastaliktir.
Glgsuzlige solunum yetmezligi eslik edebilir. EMG'de miyopatik Gnit
degisiklikleri yani sira denervasyon potansiyelleri gortlir. Serum CK dizeyi
normal veya normalin 5 kati artmis olabilir*.

IA7. Erken solunum Yetmezlikli Distal Miyopati
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Erken solunum yetmezlikli distal miyopati ilk kez Chinnery ve ark. (2001)
tarafindan tanimlanmis olup kromozom 6q27 Uzerindeki mutasyona bagl
olarak otozomal dominant kalitilir. Yakinmalar 32-75 yaslari arasinda alt
ekstremite distallerinde glgsizlUk ile baslar. Hastallk 2. jenerasyonda birinci
jenerasyondan daha erken yasda ortaya ¢ikar. Gugsuzlik simetrik olup tibialis
anterior kasinda belirgindir zaman iginde yakinmalar artar bacagin
proksimaline vyayilir. Olgularin ¢ogunda kollarda glgslzlik c¢ok hafifdir.
Progresyon yavas olup olgular baslangictan 5-15 yil sonra tekerlekli
sandalyeye ihtiya¢g duyar hale gelirler. Hastaligin baslanginda olgularin pek
cogunda zorlu vital kapasite % 75'in altinda dismustur. Akcider fonksiyon
testleri giderek kotiilesir. Kontraktiirler yoktur®”®.

Laboratur incelemesinde kreatin kinaz (CK) degeri normaldir veya hafif
yukselmistir. EMG miyopatik olup sinir iletim hizlari normaldir. Kasin MR
goruntilemesinde alt ekstremite kaslarinda selektif tutulum bulgularina
rastlanir. Proksimal grup kaslardan semitendinosus ve obturator externus,
distal grup kaslardan ise tibialis anteriorda tutulum bulgulari gézlenir. Buna
karsin gastreknemius ve soleus kasi goreceli olarak tutulum gdéstermez. Omuz
kavsagi kaslarindan ise supraspinatus, infraspinatus, serratus anterior,
subscapularis ve trapezius kaslarinda iliml tutulum bulgulari saptanabilir. Kas
biyopsisinde, klinik olarak etkilenmemis kaslarda minimal patolojik degisiklik
gozlenir. Orta derecede etkilenmis kaslarda kas liflerinde boliinme, eozinofilik
inklizyonlar, bazofilik rimli vakuoller, ciddi etkilenmis kaslarda ise kas
dokusunun yerini konnektif ve yag dokusunun aldigr goralur®”®.

IA8. Sitoplazmik Cisimcikli Miyopati

Sitoplazmik cisimcikli miyopatiler; agir limb-girdl tipi, hafif limb girl tipi,
proksimal glgsuzIUkli miyopati ve erken solunum kasi tutulumu (Tip 1) ve tip
2, distal guicsuizluk ile giden tip ve plektin tipi olmak tizere siniflandirilabilir*3**°
Plektin tipi infantil ddbnemde ortaya ¢ikar.
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IA8.1. Agir Limb-Girdle tipi

Yakinmalar infantil veya c¢ocukluk c¢aginda baglar. Hipotoni yani sira
proksimal glicsiizlik hastaligin en tipik 6zellikleridir. iskelet deformiteleri
gorulebilir. Solunum yetmezligi ile erken erigkin dénemde olgular kaybedilir.

IA8.2. Hafif Limb-Girdle Tipi
Bulgular erigkin donemde yavas ve progresif seyir gdstermeyen limb girdle
tipi glicsiizlik ile baglar. Otozomal dominant olarak kalitilir.

IA8.3. Proksimal gii¢siizlikli miyopati ve erken solunum kasi
tutulumu (Tip 1)

ilk kez 1990 yilinda tanimlanan bu hastalik kromozom 2q24-g31 uizerindeki
mutasyona bagli olarak otozomal dominant kalitimla gecer. isvecli ailelerde
tanimlanmistir. Klinik bulgular ortalama 35 yaslarinda (2.-5. dekad arasinda)
ekstremite proksimal grup kaslarinda glgsuzlik ile baslar. Prokismal grup
kaslari yani sira boyun fleksoérleri ve ayak ekstensorlerinde de gligsiizlik
gorulir. Erken donemde diafram tutulumuna bagh solunum yetmezIigi gelisir.

Laboratuar; Serum CK diizeyi normal veya hafif yiiksektir. Kas biyopsisinde
aktin iceren sitoplazmik cisimcikler gorulur®®*.

IA8.4. Proksimal giigsiizlikli miyopati ve erken solunum kasi
tutulumu (Tip 2)

Kromozom 2qg21deki mutasyona bagl olarak otozomal dominant kalitimla
gecger. Fransiz ailelerde siktir. Klinik bulgular 18-40 vyaslari arasinda
ekstremitelerin proksimal grup kaslarinda gug¢suzlik ile karakterizedir. Erken
donemde diaframin tutulumuna bagli solunum yetmezligi gelisebilir*®*.
Laboratuar; Serum CK dizeyi normaldir. Kas biyopsisinde tip 1 liflerinde
desmin ve aktin iceren sitoplazmik cisimcikler goéruldr.

IA8.5. Distal Tip
Otozomal dominant kahtilir. Klinik bulgular ellerde gugsuzlik ile baslar.
Gucgsuzlik hem porksimal hem de distal kas gruplarini etkiler. Bulgular 40-50
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yaslarinda baslar. Progresif solunum vyetmezligi goriilir. iletim bloklari,
aritmiler, konjestif kalp yetmezligi gorulebilir.

Laboratuar;Serum CK dizeyi normal veya hafif artmistir. EMG’de
miyopatik degisiklikler yani sira kompleks tekrarlayan bosalimlar goérulur. Kas
biyopsisinde tip 1 liflerin sitoplazmasinda miyofibriler inklizlizyon cisimcikleri
gorulur?,

B. EDINSEL KAS HASTALIKLARI

IB1. Miyozin Kaybiyla Giden Miyopatiler (Akut Quadriplejik Miyopati)

Miyozin kaybiyla giden miyopati (MKGM), ilk kez 30 yil 6nce tanimlanmis
olup klinik bulgular glinler veya haftalar icinde gelisen progresif proksimal kas
gruplarinin distalden daha fazla etkilendigi gugsuzlik ile
karakterizedir**.Bulgular daha cok néromuskiiler disfonksiyon veya solunum
destedi uygulanan olgularda solunum desteginden sonra kalici ve
aclklanamayan gugsuzlik ile prezente olur. Her iki cinsi etkiler ve gorulme
yasl ortalama 6. dekaddir. Gigsuzlik diffiz ve simetriktir. Olgularin
bazilarinda yiz ve ektraokiler kaslarin da tutuldugu bildirilmistir. Olgularin %
80’inde solunum yetmezligi ortaya ¢ikar. Hafifi olgularda klinik gidis monofazik
olup yalnizca Ust ekremitelerde proksimal kas gruplarinda gugsuzluk goralur.
Olaya genellikle rabdomiyoliz eslik eder. Duyu muayenesi normaldir veya
distalde hafif duyu kaybini telkin eden muayene bulgulari saptanabilir. Derin
tendon refleksleri azalmistir. GligsiizIigin dizelmesi aylar alabilir. Mortalitesi
yuksek bir hastallk olup eslik eden hastalia goérede degismekle birlikte
olgularin % 30-50'si kaybedilir*.

Predispozan faktorler, &zellikle yiksek doz steroid kullanimi ve
néromuskdiler bloke edici ajanlarin kullanimi, akut astma, kronik obstriktif
pulmoner hastaligin alevlenmesi, organ transplantasyonu, akut respiratuar
distress sendromu, akciger ve karacier gibi organ transplantasyonlari ve
sepsis, myastenia gravis, diyaliz ve ciddi kritik hastalik gibi durumlardir®.

Laboratuar; Serum CK diizeyi yikselmis veya normaldir. Serum CK diizeyi
status astmatikuslu olgularda 1. saat- 2. hafta icersinde yikselir. Akut
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gugsizlik doéneminde, 6zellikle hastaligin erken evresinde ylksek serum
kreatin kinaz diizeyi (normalin 3-100 kati) énemli bir tanisal 6zelliktir. ikinci
haftadan sonra butiin olgularda normaldir. Tipik EMG bulgulan disik
amplitidlu, kisa sureli ve polifazik motor Unite potansiyelleri (MUP) ve belirgin
glgsizlige ragmen iyi recruitment (toplama) patternidir. Birlesik kas aksiyon
potansiyel (BKAP) amplitidi ufalmistir, motor ve duysal sinir iletim hizlari ve
duysal aksiyon potansiyel amplitidi normaldir. Genellikle aksonal hasarin
gOstergesi olan fibrilasyon ve pozitif keskin dalga potansiyelleri gorulir. Agir
glgsizlige bagh olarak EMG tam olarak degerlendiriliemeyebilir, duysal
potansiyelleri elde etmek teknik olarak giic olabilir***>*®. Motor son plak islevi
paralitik ajanin kesiminden sonraki ilk hafta iginde genellikle dekrement 6zellik
tasir. Fakat ge¢ donemde noéromuskuler kavsak islevi normal bulunur. Kas
lifleri elekriksel olarak ineksitabl olabilir.

Kas biyopsisinde histopatolojik olarak ATPaz boyasi ile miyozin kaybi
goruldr. Stibler ve ark, biyopside myozin/aktin oraninda azalma (0.37) bildirmis
(normal:1.37), bu nedenle hizli tani amaci ile biyopsinin yararh olabilecedi ileri
striimastur*™ 4",

Yogdun bakim myopatisinde spesifik tedavi yoktur. Destek tedavi ile
hastalarin ¢cogu 4-12 hafta icinde duzelir, % 20 kadari agir hastalk ile
kaybedilir. Sag kalanlarin % 70°i bagimsiz ylriyebilecek sekilde iyilesme
gosterir, % 30'unda ise belirgin motor kusur sekel olarak kalr*.

IB2. Amiloid Miyopati

Klinik bulgular 50-80 yaglari arasinda baslar ve erkek kadin orani 4:1 olup
erkeklerde daha sik gordlar. Klinik bulgular alt ekstremitede proksimal kas
gruplarinda belirgin glgsuzlik ile prezente olur. Nadiren solunum yetmezligi
klinik tabloya eslik edebilir. Olgularin yaklasik % 25'inde yutma gugligd,
%40’'Inda kaslarda agri ve kaslarda genigleme hatta olgularin % 20’sinde
makroglossi gorulir. Derin tendon refleksleri genellikle azalmigtir. Miyopati
bulgularina duysal ve otonomik néropati bulgulari, kardiyak ve renal etkilenme
eslik edebilir. Olgularin yaklasik % 60’inda monoklonal gammopati saptan|r4.
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Laboratuvar; Serum CK diizeyi genellikle normal olup nadiren ihmh olarak
yukselmistir ve ¢ok ender olarak da ¢ok yiksek bulunabilir. EMG’de miyopatik
degisiklikler yani sira dzellikle gluteus ve paraspinéz kaslarda olmak Uzere
fibrilasyon ve pozitif sharp aktiviteler gibi spontan aktiviteler gozlenebilir. Sinir
iletim calismalarinda BKAP amplitidin de ufalma saptanabilir. Kas
biyopsisinde kas liflerinde ¢ap farkliliklari, dejenerasyon ve rejenerasyon yani
sira anormal kas liflerinin graniler bazofilik material ile gevrelenmis oldugu ve
amiloidin perimisyum, perivaskuler alan ve endomisyumda biriktigi goralur.
Tedavide melfelan kullaniimak olup yarari ¢gok azdir ve yasam siresi ortalama
22 aydir’,

IB3. inflamatuar Miyopatiler

inflamatuar miyopatiler, pek ¢ok nedene bagli olarak ortaya ¢ikan
inflamasyona sekonder subakut seyirli miyopatilerdir. Polimiyozit (PM) ve
dermatomiyozit (DM) en sik gorilen inflamatuar miyopatilerdir. DM’de bu
bulgulara deri bulgular eglik eder. Klinik tablo biribirine benzemekle birlikte
etyopatogenezleri farklidir.

PM'de endomizyumdaki inflamasyonu baglica CD8(+) T Ilenfositler
olugturur. Cok daha geri planda CD4(+) T lenfositleri ve ¢ok az B lenfositleri
de bunlara eslik edebilir. Bu inflamasyon giderek kas hicresini isgal eder ve
nekroza neden olur. Normalde kas hticrelerinden eksprese edilemeyen major
histokompatibilite kompleksi (MHC1), polimiyozitte hemen tim kas liflerinden
eksprese olur. Yani PM, sitotoksik T hdcrelerine bagimli bir hiicresel immun
yanit sonucu ortaya gikar.

Buna karsin DM’de inflamasyonu baglica B lenfositleri, az miktarda CD4(+)
T lenfositleri ve ¢ok geri planda CD8(+) T lenfositleri olusturur. Perimizyum ve
endomizyumdaki damarlarda C5b9 membran atak kompleksi (MAC) birikimi
gorulir. DM'de PM’in aksine komplemana bagimh humoral immun yanit rol
oynar.

inflamatuar miyopatilerde kalp ve solunum problemleri ortaya ¢ikabilir. Kalp
tutulum bulgular tasiaritmi, iletim anormallikleri veya dilate kardiyomyopati ile
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beraber gelisen kalp yetmezIigidir®. Santral respiratuar disfonksiyon, faringeal
kas gugsuzlugl, solunum kaslarinda gugsuzlik, interstisyel akciger hastaligi,
aspirasyona bagh pnémoni, tedaviyle iligskili imminsupresyon ve ilagla
indUklenen akciger hastaliklari solunum yetmezligine neden olabilir™.
Faringeal kas disfonksiyonunun bir gostergesi olan disfajinin varligi aspirasyon
riskini artirir ve aspirasyon pnomonisi DM/PM’'deki en sik pulmoner
komplikasyondur. Solunum kaslarinin tutulumuna ait bulgular olgularin
yaklagik 1/3'inde gorilir. Douglas ve ark. diffliz interstisyel akciger
hastaliginin eslik ettigi 70 DM/PM’li olguyu irdelemisler ve olgularin 25’inde (%
36) kas iskelet sistemine ait bulgular (myalji, artralji ve gii¢siizlik), 21'inde (%
30) pulmoner bulgular ve 15'inde (% 21) ise kas-iskelet ve pulmoner
bulgularin  birlikte oldugunu beIirIemigIerdir“. Baslangi¢ bulgusunun diffiiz
interstisyel akciger hastaligi oldugu ve kortikosteroid tedavisi alan olgularda
kas-iskelet sistemine ait bulgular suprese olacagi igin gézden kagabilir. Bu
olay taninin haftalarca ya da yillarca gecikmesine neden olabilir™*. Douglas ve
ark. kendi serilerinde DM/PM ve interstisyel akciger hastalidi olan olgularin
22’sine akciger biyopsisi yapmiglar ve siklik sirasina gore nonspesifik
interstisyel pnédmoni, organize diffliz alveolar hasar, bronsiolitis obliterans ve
pnémoni, interstisyel pndmoni saptanmistir®.

DM ve polimiyozitte pek ¢ok otoantikor rol oynar. Bunlar icerisinde solunum
yetmezlijine en sik yol agan Anti-Jo 1 antikor sendromu ile seyreden
inflamatuar miyopatidir.

IB3.1. Anti-Jo-1 Antikor Sendromu:

Klinik bulgular inflamatuar miyopatiler ait ates, artralji, artrit, halsizlik, cabuk
yorulma gibi sistemik bulgular veya gug¢sizlik ile baslayabilir. Gugsuzlik
hafifden agira kadar degisebilen bir oranda hem proksimal hem de distal kas
gruplarini etkiler. Miyalji klinik tabloya eslik edebilir. Raynaud fenomeni,
makinist eli yani sira I0kositoklastik vaskdilite ait cilt bulgulari gérulebilir. Bu
hastaligin en 6énemli 6zelliklerinden biri intertisyel akciger hastaliginin tabloya
eslik etmesidir. intertisyel akciger tutulumuna bagl dispne ve 6ksiiriik ortaya
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cikar. Hastalik ilkbaharda sik gorulir. Kadinlarda erkeklerden daha sik olup
Kafkas halkinda sikga gorular. Laboratuar; Anti Jo-1 antikoru pozitif bulunur.
Serum CK duzeyleri 300-30.000 U/L arasinda degislenlik gdsterebilir. HLA-
DRw52, DR3, DQ2 pozitif bulunabilir. Sedimentasyon yiiksek olup EMG
inflamatuar miyopati 6zellikleri tasir. Bazi olgularda steroide cevap alinabilirse
de olgularin yaklasik % 30’nda klinik tablo progresif 6zellik gosterir ve olgular
akciger tutulumu nedeniyle kaybedilir.

IB4 Sarkoidoz

Hastalik prevalansi Amerika ve isvigrede 20-50/100.000 olup uzak doguda
nadir olarak gorulir. Amerikada siyahlarda beyazlardan 10 kat daha fazla
gérulmesine ragmen Avrupada beyaz irkta daha siktir. Sigara icmeyenlerde
sigara i¢enlerden daha sik gordldr. Klinik bulgular genellikle 20-40 yaglari
arasinda baslar. Cocuk ve yaslilarda ender olarak gorilir. Hastalik sistemik
bulgularla veya néromuskuler bulgularla prezente olabilir. Sistemik bulgular
arasinda eritema nodosum, papul gibi cilt bulgulari, okuler, intertisyel akciger
hastaligi, atrit, hiperkalsemi ve lakrimal bezlerde blyime gibi endokrin
bulgular sayilabilir. Néromiskiler semptomlar ise miyopati, periferik néropati,
miyelopati ve poliradikUlopati sayilabilir. Bu hastalarda solunum yetmezligi
yukarida siralanan tabloya eslik edebilir®>*.

Laboratuar; Miyopatili olgularda serum CK diizeyi yuksektir. Beyin omurilik
sivi (BOS) analizinde renk hafif ksantokromik, glukoz dizeyi azalmig, protein
dlzeyi ise artmistir (ortalama 300 mg/dL). Pleositoz saptanir. Olgularin
yaklagsik % 90’inda toraksin noéroradyolojik incelemesi patolojik olup hiler
lenfadenomegali, nodiler interstisyel fibrosis saptanir. Anjiotensin konverting
enzim dizeyi yuksektirsz'ss. Tedavide kortikosteroidler yani sira Methotrexate,
siklofosfamid ve siklosporin gibi immunsupresif ajanlar ve anti- TNF-a
(Infliximab) kullanilabilinir™,
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Il. KAS SINIR KAVSAGI HASTALIKLARI

IIA. Myasthenia Gravis

Myasthenia gravis (MG), noéromuskiler kavsaktaki postsinaptik
membranda bulunan asetilkolin reseptorlerine karsi olusan otoantikorlar ile
karakterize otoimmiin bir hastaliktir™. Klinik bulgular okuler kaslar, ekstremite
kaslari, bulber kaslar ve solunum kaslarinin tutulumuna ait bulgularla prezente
olabilir. Bu bulgular daha ¢ok ekstraokuler kaslarin tutulumu ile baslasa da
hastalarin direkt solunum sikintisi tablosu ile klinige bagvurabilecegi
unutulmamahdir’®. Kadin erkek orani 3:2 olup baslangi¢ yasi kadinlarda 20-40
yas (insidans 3. dekadda en yiksek) erkeklerde 40-60 yas ( insidans 6-7.
dekadda en yuksek) dir. Olgularin % 171'i gocuk yaslarinda ortaya cikar.
Bunlarin % 4-3'tinii 10 yas grubu olusturur®”®,

Hastalik solunum yetmezligi ile prezente olabilecedi gibi kolinerjik veya
myastenik krizde solunum yetmezligine neden olabilir. Bu olgularda araya
giren enfeksiyonlar, cerrahi girisim ve travma, elektrolit imbalanslari,
noromuskuller kavsagi etkileyen ilag kullanimi, dizensiz veya yetersiz ilag
kullanimi gibi degisik nedenler myastenik krize yol agabilir. Myastenik kriz
tablosu ile gelen bir olguda 6ncelikle MG tanisi dogrulanmali, myastenik krize
yol acabilecedi disunilen faktoérler gézden gegirilmeli ve olgunun solunum
fonksiyonlari mekanik ventilatére ihtiyag duyup duymadigi hizli bir sekilde
gozden gecirilmelidir®®®®. Olgularin %30-40'inda ise myastenik krizin nedeni
tespit edilememektedir®".

Myastenik kriz sirasinda ortaya g¢ikan akut solunum yetmezIigi, solunumsal
kas gucu azalmasina bagh olarak akciger ekspansiyonunun dolayisiyla
alveolar ventilasyonun bozulmasi ve orofarengeal kaslarin tutulumuna bagh
Oksuruk refleksinin kaybolmasi, havayolunun temizlenememesi ve aspirasyon
pnomonileridir®®. Myastenik kriz sirasinda énce tidal volim ve vital kapasitede
disme ge¢ dénemde hipoksemi ve hiperkapni ortaya cikar. Bu nedenle
mekanik ventilasyon karari i¢in arter kan gazlarinin bozulmasini beklememek
ve arter kan gazi normal olsa bile, spirometrik dlcimde vital kapasite 15
mL/kg veya tidal volim 5 mL/kg'in altinda ise mekanik ventilasyon
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uygulanmalidir®®>*%,

Kolinerjik kriz, antikolinerjik ilaglarin fazla verilmesine bagh olarak ortaya
cikar. Bu durumda antikolinesteraz ilaglarin kolik, diare, bulanti, siskinlik gibi
muskarinik yan etkileri gorulir. Ancak kusma, terleme, hipersalivasyon,
lakrimasyon, miyozis ve solukluk gibi ciddi yan etkiler de az olmakla birlikte
gorulebilir. Agir olgularda solunum yetmezligi gorilir. Bu durumda kolinerjik
ilaglar kesilmeli ve slratle i.v. atropin uygulanmaldir. Olgu entiibe edilerek
mekanik ventilatore baglanmalidir. Klinik tablo dizeldikten sonra distk dozda
antikolinesteraz baslanabilir.

IIB. Lambert Eaton Miyastenik Sendrom

Lambert Eaton miyastenik sendrom (LEMS) presinaptik terminaldeki P/Q
tip voltaja bagimh kalsiyum kanallarina (VGCC) karsi olusan otoantikorlarin
sorumlu oldugu bir otoimmun kas sinir kavsagi hastaligidir. Ender rastlanan
bir hastalik olan LEMS daha ¢ok 40 yasin Uzerinde baslarsa da ¢ocuklarda
bile goruldigu bildiriimistir. Eskiden erkeklerde daha sikken artik kadinlarda
ve erkeklerde esit olarak gérulmektedir. Olgularin % 50’sinde kiglk hicreli
akciger kanseri ile birliktelik saptanmistir. Klinik bulgular 6n planda bacaklarda
subakut olarak gelisen gug¢suzlik ile karakterizedir. Kasin ilk kontraksiyonu
zayifken hareket tekrarlandikga ikinci kontraksiyondan itibaren kas gegici
olarak kuvvetlenir (fasilitasyon), sonra yine zayiflar. Bu LEMS gorilen
glcsuzlugin dénemli bir 6zelligidir. Derin tendon reflekslerinde kayip ve agiz
kurulugu ve impotans gibi otonomik fonksiyon bozukluklari klinik tabloya eslik
eder. Solunum yetmezligi MG’in sik bir bulgusu olmasina kargin LEMS’de
nadiren gorulir. Fakat bazen hastalik direkt solunum yetmezIigi tablosu ile
prezente olabilir®®®. Bu nedenle aciklanamayan solunum yetmezligi tablosu
ile gelen hastalarda LEMS akilda tutulmalidir. Ayrica bu olgularda diltiazem,
verapamil gibi kalsiyum kanal blokdrl ilag kullanimini takiben de solunum
yetmezligi tablosu gelisebilecedi g6z 6nlinde tutulma ve olgu bu ydnde
Sorgulanmalldlres. Solunum yetmezligi 3,4-diaminopyridine tedavisine iyi yanit
verebilir®®.
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lll. PERIFERIK SINIR HASTALIKLARI

IlIA. Guillain-Barré Syndrome

Guillain-Barre’ sendromu (GBS), glgstizlik, paresteziler ve hiporefleksi ile
karakterize akut, asending (alt ekstremitelerden baslayip yukari dogru
ilerleyen) ve ilerleyici sinir koéklerinin ve periferik sinirlerin inflamatuar,
demyelinizan bir hastaliidir. Bu akut polinéropati, diinyanin her yerinde ve her
mevsimde gorulebilir. Her yas ve her seksteki gocuklari ve yetiskinleri etkiler.
Erkeklerde, kadinlardan daha sik gorulir. Erkek kadin orani 1.25:1'dir. Her
yasta gorllmekle birlikte 15-35 ve 50-75 vyaslari arasinda daha siktir.
Hastalarin yaklasik % 60'inda semptomlar ortaya c¢ikmadan 1-3 hafta
oncesinde (bazen daha uzun olabilir), gegiriimis bir solunum veya
gastrointestinal sistem enfeksiyonu dykusii vardir®”®®®"° Enfeksiyona neden
olan mikroorganizmaya karsi olusan antikorlar, néronal dokularla ¢apraz-
reaksiyon yaparak GBS’nin ortaya gikmasina neden olur. Hemen her olguda
(hastalik birka¢g gin icinde olimcll seyretse bile) perivaskiler lenfosit
infilirasyonlari gordlir. Buna tipik inflamatuar hiicre infiltrasyonlari, perivenéz
demyelinizasyon ile segmental demyelinizasyon ve degisik derecelerdeki
wallerian dejenerasyon bulgulari eslik eder. infiltrasyon kranial sinirler, én ve
arka kokler, arka kok ganglionlari ve periferik sinirler boyunca yerlesim
gosterir'.

Tani; anamnez, elektrondrografi (ENG) ve beyin omurilik sivisi (BOS)
incelemesine dayanir. Hastalarin yaklasik % 90'inda BOS basinci normal
olup, hilicre goérilmez (veya sadece birkag lenfosit vardir). Geriye kalan
%10'unda ise 10-50/ mm?® arasinda nadiren daha fazla sayida lenfosit agirlikli
hiicreler goérilebilir. Pleositozu olan bu nadir olgularda hiicre sayisi 2 ile 3 glin
icinde hizla azalir. Bu azalmanin olmamasi, tanidan siiphelenilmesi gerektigini
gOsterir. BOS'da albuminositolojik dissosiasyon (BOS proteini yiksekken
hicrenin olmamasi) vardir. BOS proteinindeki artis, sinir koklerinin yaygin
inflamasyonu ile ilintilidir. BOS protein yiksekligi ile prognoz arasinda iligki
gosterilmemistir. Olgularin yaklasik %10’'un da BOS protein dlizeyi hastalik
suresince normal sinirlardadir. Fisher sendromu ve diger ender GBS
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varyantlarinda BOS proteini normal olabilir. Oligoklonal band %210-30 pozitiftir.
Kreatin kinaz (CK), agrih durumlarda artar. Sedimantasyon genellikle 50
mm/saat’ in altindadir. Olgularin % 25’inde proteinuri, % 10’'un da karaciger
enzimlerinde artis saptanir. Beyaz kiire hastaliga eslik eden diger enfeksiyoz
ajanlara baglh olarak 20.000’ in {izerine gikabilir'>™.

GBS'li bir hasta acile basvurdugunda, ABC kurali uygulanmali (solunum ve
damar yolu agilmall, idrar sondasi takiimali), oksijen ve gerektiginde ventilator
destegi saglanmalidir. Solunum yetmezliginin derecesine gore gerektiginde
hasta entiibe edilmelidir. Hipoksi, hizli yiizeyel solunum paterni, zayif veya hig
Okslirememe ve aspirasyon slphesi ve zorlu vital kapasitenin 15/mL/kg az
oldugu durumlarda da entiibasyon gereklidir. Hasta monitérize edilmelidir.
Bazi olgularda uygunsuz ADH salinimi ve natrilrezisin neden oldugu
hiponatremi tablosu gelisebilir ve hiponatremi pozitif-basingl ventilasyon ile
artabilir. Trakeobrongial hava yollarinin iyi temizlenememesi ve mekanik
ventilasyona uzun sureli ihtiyag duyulmasi durumunda trakeostomi
aciimalidir’™.

lIB. Kronik inflamatuar Demiyelinizan Néropati (Kidp)

KIDP ilk kez 1958 yilinda Austin tarafindan tanimlanmis olup klinik bulgular
tekrarlayici ve steroide cevap veren bir ndropati tablosu ile karakterizedir’. Bu
konudaki ilk seri Dyck ve ark. tarafindan rapor edilmis ve hastalik KiDP olarak
adlandiriimistir’®. Hastalik siklikla 40-60 yaslari arasinda progresif, basamakli
ya da tekrarlayici glgsiizlik ile baslar. KIDP’in énemli 6zelliklerinden biri
glgsuzligin en az 2 ay ilerleme gdstermesidir. Duyusal semptomlar
degiskendir. Genellikle uyusukluk ve ignelenme tarzinda duysal semptomlar
glgsuzlige eslik eder.  Bulgular simetriktir fakat asimetrik tutulumun
olabilecegide unutulmamahdir. Bu hastalik diger néropatilerden farkh olarak
boyun fleksorlerini de etkileyebilir. Kranyal sinirler 6zellikle 7. kranyal sinir
etkilenebilir ve 3.,4., ve 6. kranyal sinir etkilenmesine bagli diplopi goérulebilir.
Nadiren bulber kaslar tutulur. Derin tendon refleksleri azalir veya kaybolur.
Dokunma ve vibrasyon duyusu etkilenir.
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Hastaligin tani kriterleri 1991 yilinda "American Noroloji Akademisi”
tarafindan tanimlanmistir’®.  Tanida BOS incelemesi, elektrofizyolojik
yéntemler ve sinir biyopsi bulgulari énemlidir. BOS proteini yiksektir hatta
bazen protein yuksekligine bagl psodopapilédem goralebilir.
Elektrondrografide (ENG) demyelinizan tip néropati bulgulari yani sira F-
dalgas! latansinda uzama ya da kaybolma gorulir. Ayrica iletim blogu ve
temporal dispersiyon saptanir. Sinir biyopsisi ancak olgularin % 50’sinde
hastaligin tipik bulgusu olan demyelinizasyon/remyelinizasyonu gosterir.
Olgularin % 30’'unda mikst myelinopati ve aksonopati, % 10’'unda aksonopati
saptanir ve % 10'unda ise normaldir’®. inflamasyona ise biyopsilerin ancak
%11-54'linde rastlanmaktadir’”"®"°,

Solunum yetmezligi her ne kadar KIDP'in klinik bir &zelligi olarak
disunudlmese de son zamanlarda solunum sisteminin etkilenebilecegi
goOsteriimis ve bu ydnde yapilan c¢alismalarin sonuglari yayinlanmaya
baslanmistir®®®'. Bu hastalarda frenik sinir iletim calismalari ve EMG’nin
solumsal bozuklugu saptamada iyi bir yontem oldugu, EMG incelemesi ile
diafram kasinda motor Unit yitim bulgular ve ileti ¢alismasinda temporal
dispersiyonun saptanabilecegi rapor edilmistir®®>. Solunum yetmezIigi tablosu
ile kaybedilen olgularin otopsi incelemesinde diafram kasinda denervasyon
bulgulari yani sira frenik sinirde aksonal kayip gozlenmistir®®>®*. KiDP'li
olgularda frenik sinir ve solunum fonksiyon testlerindeki degisiklikleri inceleyen
24 olgudan bir seride frenik sinir tutulumu ile solunum fonksiyon testleri
arasinda anlamli bir korelasyon bulunamamistir®.

IlIC. Charchot - Marie-Tooth (CMT) Hastaligi

Charchot - Marie-Tooth (CMT) hastaldi, ayni klinik fenotipi paylasan,
klinik, genetik ve patolojik olarak heterojenite gésteren herediter motor ve
sensoryel néropati olarak da bilinen bir hastaliktir. Herediter noropatilerin en
stk goriilen formu olup, prevalansi 1/2500, insidensi 40:100 000’ diir®®®’.
Ekstremitelerin distalinde (6zellikle peroneal grup kaslarda) gugsizlik ve
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erime, distal duyu kaybi veya distal duyu kaybi olmaksizin  iskelet
deformiteleri (pes kavus vb), derin tendon reflekslerinde azalma ya da
alinamama ile karakterizedir®. Hastalik genellikle yagsamin birinci dekadinda
baslar. Yavas progresyon goOsterir. Herediter gecisin tim formlari rapor
edilmistir. Genellikle otozomal dominant kalitimla geger. X’ e bagh dominant
form (CMTX) ikinci sikhkta goériilen gegis formu olup, otozomal resesif form
nadirdir®” .

Klinik bulgular, tipik olarak alt ekstremite distal kaslardan baslar. Ozellikle
peroneal kas gruplari etkilenir. Ayak intrinsik kaslarinda ve peroneal kaslarda
atrofi gelisir. Hastalik yukari proksimale dogru ilerledikge bu hastalik igin
karakterize olan leylek bacagi veya sampanya kadehi gorunumu ortaya gikar.
Distalde belirgin duyu kaybi olaya eslik eder. DTR’ ler azalmig ya da
kaybolmustur. iskelet deformiteleri goriilir. Pes kavus, gekic parmak en sik
gorilen iskelet deformitelerdir®®. Son zamanlarda bu olgularda solunumsal
problemlerin gelisebilecegi rapor edilmeye baslanmistir. CMT’li olgularda REM
uykusu sirasinda ciddi uyku hipopne sendromunun ortaya gikabilecegi ve bu
olgularin non invaziv mekanik ventilatorle tedavi edilebildikleri bildirilmistir®®®°.
Yine benzer sekilde 14 bireyden olugsan CMT1A’ll bir ailenin 11’inde uyku apne
sendromu saptanm|§t|r9°. Uyku apne sendromunun diafram kasi ve faringael
kaslarin tutulumuna bagl olabilecegi ileri stiriiimustir’®®>*>. CMT 1A disinda
otozomal dominant kalitimla gecen ve Klinik bulgularin birinci dekadda
basladigi CMT 2C’de de vokal kord, diafragma ve interkostal kaslarda
progresif gligslizlik nedeniyle uyku apne sendromunun gorilebildigi
belirlenmistir’. Bu nedenle CMT'li olgularda uyku ve solunumsal anamnez iyi
alinmali kusku duyulan olgularda spirometrik incelemeler ve kan gazi
parametreleri calisiimalidir.

[Il.D. Hopkins' Sendromu

Akut postasmatik amyotrofi olarak da adlandirilan Hopkins sendromu (HS),
astimh olgularda akut astim atagini takiben (genellikle astim atagindan bir
hafta sonra) ortaya ¢ikan kas glg¢suzIligu ile prezente olan bir hastalktir.
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Hastallk daha cok cocukluk caginda ortaya cikar®®®*. Literatiirde yalnizca

birka¢ diizine bildirilmis HS olgu mevcuttur. Hastalik bir veya iki ekstremitede
ortaya cikan akut flask gii¢suzlik, fasikiilasyon ve atrofi tablosu ile polimiyelite
benzer. HS, genellikle astim ataginin diizelme déneminde gorilir. Hastaligin
genellikle immunolojik mekanizmalar yani sira solunum yolu enfenksiyonu ile
tetiklenen astim atagi ile tetiklendigi disinda etyopatogenez hakinda yeterli
bilgi yoktur®*****. HS'lu bir olgunun BOS'unda herpeks simpleks tip | DNA
izole edilmistir®™®. Ayrica birkac olguda ekovirus, enterovirus, koksaki virus ve
poliovirus tip 1,2,3 antkor titreleri ¢alisiimis ve negatif bulunmustur. Buna
karsin bir olguda mikoplazma pndmonia izole edilmi§tir%.

HS, ozellikle omurilik 6n boynuz hicrelerini tutar. Tanida anamnez
bulgulari yani sira radyolojik ve elektrofizyolojik yontemler yol goéstericidir.
Spinal MR’da 6zellikle 6n boynuz hiicrelerinde belirgin olmak lzere hiperintens
lezyonlar gozlenir®™.

Hastaligin tam bir tedavisi yoktur. Asiklovir, steroid ve aferez tedavisi ile
ilgili randomize kontrolli ¢alismalar devam etmektedir ve prognoz genellikle
kotadur.

lIl.E. Difteri

Difteri, Corinebacterium diphtheriae’nin toksin Ureten suslarinin neden
oldugu, daha ¢ok Ust solunum yolunu, bazen de deriyi tutan ve toksik etkileri
ile yuksek oranda mortaliteye ve komplikasyonlara yol acan bir hastaliktir. Kig
ve ilkbahar aylarinda sik gorulir. Bakteri mikrobu alan kisinin agiz, bogaz ve
burnunda yasar ve diger insanlara genellikle damlacik yoluyla yani solunum
yoluyla bulagir. Nadiren ciltteki yaralardan direkt temasla veya difterili kisinin
yaralarindan sivinin bulastigi nesnelere dokunma yoluyla da bulasabilir®.
Hastali§in inklbasyon suresi 2-5 giin olup bu sure 1-10 gln arasinda degisir.
Hastaligin baslangi¢ belirtileri bogaz agrisi, hafif ates, titreme ve solunum
glglugudir. Hastahk Gst solunum yollari diginda burun, larinks, gz, vajina ve
cilt gibi viicudun diger bolgeleri de etkileyebilir.

Difteriden stiphelenilen her lezyondan, membranin dibinden surintd kaltird
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alinmalidir. Corinebacteriler normal florada da bulundugu icin direk
boyamalarin tani degeri yoktur ve Gremeler tercihen PCR, yoksa “Elek” testi ile
toksijenite yoninden deg@erlendiriimelidir. Rutin asilama ile gunumuizde
insidansi ¢cok azalmigsa da, 6zellikle eski Sovyet federasyonu Ulkelerinde
epidemiler yapmaya devam etmektedir. Hastalik, miyokardit, periferik
noropati, diafram ve solunum kasi paralizileri sonucu solunum yetmezligi gibi
komplikasyonlara yol acar. Tedavide antibiyotik, antitoksin verilir. Klinik gidis
sirasinda entiibasyon ve trakeotomi gerekebilir. Tedavide antibiyotikler (ilk
tercih penisilin olup penisilin allerjisi olan olgularda makrolidler) kullanilabilir.
Medikal sagltim yani sira tam yatak istirahati ve hastanin respiratuvar
izolasyonuda 6nemlidir®’.

[ll. E. Krabbe Hastaligi

Krabbe hastaligi 14. kromozom Uzerinde bulunan ve lizozomal bir enzim
olan galaktoseramidaz (galactoserebrozid beta galaktosidaz) eksikligine bagli
otosomal resesif kalitilan bir hastaliktir. Cocukluk dénemi yani sira geg¢
baslangicli formlari da vardir. Geg¢ baslangigh form, 10 yasindan sonra 13-47
yaglarl arasinda bacaklarda gug¢sizllik, ylrime bozuklugu yakinmasi ile
baslar. Omuriligin tutuluma bagh olarak bacaklarda spastisite ve noérojenik
mesane, periferik sinir tutuluma bagh olarak da asimetrik motor agirlikli
polinéropati  gelisir.  Polindropati  tablosunda  gugsizlik  ekstremite
distallerinden baslar ve zaman icinde proksimale yayilir. Proksimal grup
kaslarda fasikulasyonlar goézlenir. Solunum kaslarinin tutulumuna bagl
solunum yetmezligi tablosu goérilir. Bu bulgulara ek olarak dizartri, optik atrofi,
ataksi ve demans klinik tabloya eslik edebilir. Pes kavus gibi dejeneratif
stigmalar g(’jrulebilir%.

Laboratuar; BOS proteini yuksektir. EMG’de demiyelinizan néropati
bulgulari saptanir. Serebral MR’da kortikospinal traktus ve periventrikiler
beyaz cevherde demiyelinizasyon goérulir.  Sinir biyopisisinde aksonlarda
miyelin kaybi yani sira baz olgularda onion bulbs formasyonu gdrulebilir.
Ayrica sinirlerde inkllzyon cisimcikleri g('jzlenir%.
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IV. OMURILIK HASTALIKLARI

IV.A. Amyotrofik Lateral Skleroz

Lou Gehrig's hastaligi olarak da bilinen Amyotrofik lateral skleroz (ALS)
solunum kaslarini da igeren butln istemli kaslarda er yada ge¢ paralizi ve
gugsizlige yol agan motor noronlardaki dejenerasyona bagh olarak ortaya
cikan progresif seyirli, fatal bir néromuskdiler hastaliktir. BGtin ALS
olgularinda er ya da ge¢ solunum yetmezligi tablosu gelisir. En sik 6lum
nedeni diafram ve interkostal kaslardaki glgsizligie baglh solunum
yetmezligidir. Solunum yetmezligi tablosunda vokal kord disfonksiyonu da rol
oynayabilir. Motor néron hastalarinda ekspirasyon sirasinda paradoksal olarak
vokal kordlarin kapandigi bildirilmistir®®'®. Yapilan bir calismada bulber
tutulumu olan hastalarin % 30’'unda vokal kord abduksiyonunun bilateral
olarak bozuldugu belirlenmistir'®. Bu olay oksurtgiin ekspulsif fazinda hava
yolu rezistansinin artmasina neden olur. Vokal kord paralizisi, intratorasik
basincin artimini kisitlar dinamik hava yolu kompresyonunu azaltir'®”. Dispne,
ortopne, gun iginde surekli yorgunluk hissetme, uyku bozukluklari ve sabah
basagrisi solunum kaslarinin tutuldugunun gostergeleridir. Solunum yetmezIigi
tablosunun erken dénemde saptanmasi ve tedavi edilmesi bu hastalar icin
biylik o6nem tasimaktadir. Solunum kaslarinin etkilenip etkilenmedigi
ekspiratér kaslarini direncini gosteren zorlu vital kapasite (FVC) olglimleri ile
degerlendirilir. Jackson ve ark. FVC'in solunum yetmezIligi tablosu ile korele
oldugunu biIdirmigIerdirm. Lechtzin Rothstein ve ark. ise solunum kaslari
etkilenmis ALS’li olgularda FVC’nin normal olabilecegini, bulber semptomlari
olan olgularda ise solunum kaslarinin etkilenmemis olmasina karsin FVC’nin
dusuk bulunabilecegini bunun hasta pozisyonuyla iligkli oldugunu rapor
1% varrato ve ark. FVC'nin hem oturur hem de yatar pozsiyonda
Olgllmesi gerektigini, yatar pozisyonda 6lgtilen FVC’nin diafragma gligsizIUgu
1% FVC yani sira
maksimum inspiratuar basing (MiP), arteryel kan gazi ve nokturnal oksimetri
diger degerlendiriimesi gereken parametrelerdir. Solunum yetmezligi
tedavisinde baslangigta noninvaziv pozitif basingli ventilasyon (NIPBV)

etmislerdir

hakkinda kesin dogru sonuclar verdiginin belirtmiglerdir
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kullanilir. FVC % 50’in altina diismiisse, MiP 60 cm H2O'dan disik ve
arteryel kan gazinda CO, dizeyi 45 mmHgdan yiksek ise NIPBV
uygulanmahdir'®. Yapilan calismalarda NIPBV’in erken doénemde her giin dért
saatten daha fazla uygulanmasinin yasam slresinin uzattigi ileri
stirtiimektedir'®'%%° NIPBV'in hastanin uykusunu, giin igindeki yorgunluk
hissi ve sabah basadrilarini hemen dizelttigi belirlenmistir.

Sonug olarak; progresif seyirli 6ldurtci bir hastalik olan ALS’de solunum
yetmezliginin erken dénemde tesbiti ve tedavisi ¢ok 6nemlidir. FVC her ne
kadar solunum yetmezliginin degerlendirimesinde ¢ok sik kullanilan
parametre olsa da bu olgularda yetersiz kalabilmektedir. Nokturnal
oksimetrinin gece uykusu esnasindaki oksijen desatlrasyonunu gdstererek
erken solunum yetmezligi tablosunu saptamada etkin oldugu belirlenmistir.
Ayrica klinik bulgularla laboratuar verileri her zaman o6rtismeyebilir. Burada
hekimin bu konudaki deneyimi dnemlidir.

IV.B. Post-polio Sendromu

Poliomiyelit 6n boynuz hiicrelerini tutan akut viral bir hastalik olup klinik
bulgular alt motor néron hasarina bagli olarak kas gruplarinda atrofi,
glgsuzlik ve deformite ile karakterizedir. Akut polio sonrasi, aksonal
filizlenme, reinnervasyon, kas lifi hipertrofisi ve muhtemelen kas lifi tipi
transformasyonu gibi fizyolojik adaptasyon mekanizmalari sonucu kas
gucinde parsiyel dizelme olmakta ve fonksiyonel bir stabilite dénemine
girilmektedirm’m. Son yillarda tanimlanan post-polio sendromu (PPS) ise
polio enfeksiyonundan vyillar sonra yeni gelisen ve yavas ilerleyen gugsizlik,
atrofi, yorgunluk ve kas-eklem agrisi, solunum ve yutma gugligu, uyku apne
sendromu gibi uykuyla iligkili solumsal bozukluklar, soduga toleransin
azalmasi gibi bulgularla karakterizedir™>"**. Polio geciren hastalarin yaklasik
%22’sinde PPS gelistidi bildiriimekle birlikte bu konuda yayinlanmig serilerde
bu oranlarin %69-92 gibi daha yiksek oranlarda oldugu gézlenmektedir. Bu
yuksek oranlarin PPS bulgulari ile hastaneye bagvuran olgulardan yapilan seri
calismalarindan kaynaklandigi dUsUnUImektedirmS’lOQ.
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Gec donemdeki ortaya ¢ikan klinik tabloda bozulma pek ¢ok patofizyolojik
ve fonksiyonel mekanizmalarla agiklanmaya calsiimis fakat henlz
etyopatogenezi tam olarak aydinlatilamamistir™**'®>. PPS’unda yasamaya
devam eden motor unitlerin kas liflerinde devamli denervasyon ve
reinnervasyonu ortaya ¢ikmakta ve kas fonksiyonunda progresif kayiplara
gozlenmektedir'®. Polio geciren olgularda motor unitlerdeki kas liflerinin
giderek azalmasi-kaybolmasina bagli olarak polio sendromundan yillar sonra
ortaya ¢ikan ve artan gii¢suzlik ve/veya yorgunluk en sik goérilen yakinmalari
olusturur™"**®, PPS tani kriterleri; akut paralitik poliomyelit dykiisii, tam veya
parsiyel diizelme, en az 15 yil nérolojik ve fonksiyonel durumun stabil olmasi,
daha 6nce tutulan veya tutulmayan kaslarda yeni gelisen asimetrik gigsuzlik
ve atrofi, tabloya alisiimadik bir yorgunluk fenomeninin eslik etmesi, bulgularin
diger noérolojik, ortopedik, psikiyatrik nedenlerle agiklanamamasi olarak
siralanabilir. Hastaligin baslangicindaki klinik tablonun agir olmasi, hastaligin
baslangic yasi (eder hastalik adolesan ya da erigkin doneminde baslamissa
PPS gelisme orani ¢ocukluk yas grubundan daha fazla), hastaligin iyilesme
hizi ve orani ve fiziksel aktivite PSS igin risk faktorlerini olusturur. Hastaliktan
ne kadar hizli ve iyi bir diizelme olursa PSS gelisme orani o kadar artar. Bu
mukemmel iyilesmenin motor noéronlar Uzerine ilave bir yik getirmesi ile
iliskilendiriimistir. Kétlilesme ve yorgunluk déneminde ne kadar fazla fiziksel
aktivite yapilirsa PSS gelisme orani o kadar artacaktir. Bu da motor néronlara
ekstra ylUk bindiriimesi ile agiklanmaktadir. PSS’'un komplikasyonlari sik
disme, malnutrisyon, dehidrasyon ve pndémoni, akut solunum yetmezligi ve
osteoporozdur. Bacaklardaki glgsizlige bagh denge kaybindan dolayl bu
olgular sik duser, kalga kingi gibi kiriklar gorulebilir. Yine bulber kaslarin
tutulumuna bagl ¢igneme, yutma guc¢liglu nedeniyle yetersiz beslenme,
aspirasyon pndémonisi ortaya c¢ikabilir. Uzun sureli imbolizasyon ve gugsuzluk
kemik dansitesinde azalma ve osteoporoza neden olur. Diafram ve diger
solunumsal kaslarin tutulumuna bagl olarak nefes alma gicligl, oksirme
zorlugu nedeniyle sekresyonlarin atilamamasina bagl staz pnémoni tablosu
solunum yetmezligine neden olur. Simanlik, omurgada egirlikleri, anestezi,
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uzamis immobilite ve sistemik hastalik varligi akut solunum yetmezIigi riskini
artir. Bu olgularda yukarida ALS’li olgularda oldugu gibi solunumsal testler,
kan gazlari degerlendiriimeli gerektiginde NIPBV uygulanmalidir.
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