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OZET

Uzun siire tedavi edilmeyen hipotiroidi nedeniyle gelisen miyopatili olgularda
proksimal kas gii¢siizliigli, egzersizle ortaya cikan kas agrilari, kas ddemine
baglh psddohipertrofi, derin tendon reflekslerinde azalma, kaslarda sertlesme
vardir. Hipotiroidiye bagl kaslarda goriilen psddohipertrofi olduk¢a nadir
goriilen bir klinik tablodur ve Kocher-Debre-Semelaigne sendromu olarak
bilinir. Burada boy kisaliginin tetkiki i¢in basvuran, 13 yas 4 aylk kiz olguda
tespit edilen tiroid aplazisine bagl hipotiroidi nedeniyle olusan psddo-
hipertrofiyi vurgulayarak, tedavi edilmeyen hipotirodinin miyopati yapici etki-
sine dikkat ¢ekilmek istendi. (Giincel Pediatri 2009; 7: 37-40)

Anahtar kelimeler: Hipotiroidi, cocuk, miyopati, psddohipertrofi

SUMMARY

Long standing hypothyroidism without therapy leads to myopathy which is
associated with proximal muscle weakness, fatigue, exertional pain, pseudo-
hypertrophy due to myoedema, diminished deep tendon reflexes, and stiff-
ness in muscles. Kocher-Debre-Semelaigne syndrome is a specific, rare form
of hypothyroid myopathy, which causes hypertrophy of muscles. In this arti-
cle, we emphasized hypothyroid myopathy by reporting a-13 4/12-year old girl
with short stature who was diagnosed with hypothyroidism due to thyroid
aplasia that caused pseudohypertrophy of muscles. (Journal of Current
Pediatrics 2009, 7: 37-40)
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Giris

Hipotiroidili olgularin ilk bagvuru sikayetlerinin hem
cocuklar, hem erigkinler igin kas-iskelet sistemine ait
semptomlar olabilecedgi bildirilmistir (1,2,3). Hipotiroidiye
bagh miyopatinin hipotiroidili olgularda yiiksek oranda
(%30-%80) bulundugu, proksimal kas gii¢siizliigii, hafif
egzersizle baslayan kas agrlar, kas kramplari, derin
tendon reflekslerinde azalma gibi semptomlara yol acti-
gr bildirilmistir (4,5). Hipotiroidiye bagh miyopatili olgula-
rin %10'unda kas dokusunda olusan 6dem nedeniyle go-
riilen yalanci hipertrofiye rastlanildigi bildirilmistir (1,6).

Hipotiroidili cocuklarin kaslarinda gdzlenen psédohiper-
trofi Kocher-Debre-Semelaigne sendromu olarak bilin-
mektedir (7). Boy kisaligi nedeniyle basvuran 13 yas 4
aylk kiz hastamizda saptamis oldugumuz hipotirodinin
yol actigi kas hipertrofisinin gézden kacirilmamasi gere-
ken dnemli bir bulgu oldugunu ortaya koymak istedik.

Olgu
On (¢ yas dort aylik kiz hasta, poliklinigimize boyu-

nun ve kilosunun akranlarina gore geri olmasi nedeniy-
le bagvurdu. Olgunun boy kisaliginin ilkokula basladik-
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tan sonra fark edildigi, daha once bu nedenle tetkik
edilmedigi 6grenildi. 0zgecmisinde gelisim basamakla-
rinin akranlarinin gerisinde oldugu, basini 3. ayda dik
tutabildigi, 10. ayda desteksiz oturmaya basladigi, gec
konusmaya basladigi (2,5 yasinda), geg yiiriidiigii (4 ya-
sinda), okuma-yazmayi zor 6grendigi, ilkokuldan sonra
okula devam etmedigi dgrenildi. Soygecmisinde mia-
dinda normal spontan vajinal yolla 3,500 gram dogdugu,
anoksik dogum o6ykiisii ve yenidogan sarihgi gegirme
oykisii bulunmadigi, akraba evliligi olmadigi, ailede ti-
roid hastaliklar gibi 6nemli hastaliklara ait dykii bulun-
madigi 6grenildi. Fizik muayenede boy 133 cm (<3P), vii-
cut agirhgi 33 kg (<3P), TA 105/80mmHg, Nabiz 88/dk idi.
Olguda ilk olarak kaba yiiz goriinlimii dikkat ¢cekmek-
teydi (Resim 1). Yaygin cilt kurulugu mevcuttu. Alt eks-
tremitelerde bilateral gastroknemius ve kuadriseps
kaslarinda hipertrofisinin oldugu gozlendi (Resim 2 ve
3). Ozellikle dorsal omuz ve sirt kaslarinin gériiniimi kiz
cocuklar i¢in ahgilmadik sekilde genislemis sekildeydi
(Resim 4). Hareketlerinde yavaslik tariflenen olgunun
alt ekstremitelerde kas giicii 4/5 olarak saptanirken,
derin tendon reflekslerinin azaldigi gézlendi. Boy yasi 9
yas 3 ay olan olgunun, Greulich-Pyle atlasiyla deger-

Resim 1. Hipotiroidili olgunun kaba yiiz goriiniimii
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lendirilen sol el, el-bilek grafisinde kemik yasi 10 yas ile
uyumlu olarak degerlendirildi. Yapilan laboratuvar in-
celemelerinde tiroid hormonlari TSH:>100 mIU/L (N:0,5-
4,8), sT4:0,72 ng/dl (N:0,8-2,2), sT3:2,3 pg/ml (N:2,0-4,0),
antitiroglobulin ve antitiroid peroksidaz antikorlari ne-
gatif bulundu. Biyokimyasal analizlerinde serum kreatin
fosfokinazi belirgin artmis bulundu; CPK:456 1U/L (N:25-
140), diger kas enzimlerinin de hafif artmig oldugu goz-
lendi; AST:56 1U/L (N:10-30), ALT:45 IU/L (N:10-30),
LDH:578 U/L (N:150-450), Ca:9,1 mg/dl (N:8,8-10,4), P:4,2
mg/dl (N:2,5-4,8), ALP:503 U/L (N:64-564). Tam kan sayi-
minda lokosit 8970/mm?, Hb:11,8 mg/dl, Hct:%35, trom-
bosit: 240000/mm?. Tiroid ultrasonografisinde her iki ti-
roid lojunda parankime ait goriiniim izlenemedi. Tiroid
sintigrafisinde tiroid bezi gézlenmedi. Alt ekstremiteler-
de, gastroknemius ve kuadriseps kaslari {izerine uygu-
lanan EMG’de patoloji saptanmadi. Cekilen EKG ve te-
lekardiyografi normal olarak degerlendirildi. Yapilan 1Q
testinde zeka bdélimii 65 puan olarak belirlendi.
TSH:>100 mIU/L (cok yiiksek), sT4:0,72 ng/dl (diisiik),
sT3:2,3 pg/ml (alt sinirda) olan hastamiza, tiroid aplazi-
sine bagli hipotirodi tanisi konularak 100 wg/m?* dozun-
da Na-L-Tiroksin replasmani basland.

Resim 2. Kuadriseps kasi hipertrofisi
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Tartisma

Uzun siireli tedavisiz kalan hipaotiroidili olgularda de-
disik derecelerde miyopati gelistigi bilinmektedir (8). Ti-
roid hormonlarinin oksidatif metabolizma iizerinde etkili
oldugu, buna kanit olarak iskelet kasinda mitokondriyal
membran lzerinde T3 reseptdrlerinin bulundugu goste-
rilmistir (9). Kaslarda enerji {iretimi igin gerekli olan en-
zimlerin aktivitelerinin azalmasi ve anormal miktarda gli-
kojen birikiminin miyopatinin patofizyolojisinde temel rol
oynadigi diistiniilmektedir (10,11). Kaslarda gériilen pso-
dohipertrofinin kaslarda biriken mukopolisakkaritlere,
artan bag dokusu kitlesine ve ddeme bagl oldugu diigii-
niilmektedir (12). Kocher-Debre-Semelaigne sendromu
uzun siiren, tedavi verilmeyen hipotiroidizme bagh kas-
larin hipertrofisi ile seyreden nadir goriilen bir hastalik-
tir. Kazanilmig miyopatilerin %5'i tiroid hormon eksikligi-
ne bagli olarak gelismektedir (13). Hipotiroidiye bagh mi-
yopatilerin ¢ok seyrek olmadiginin bilinmesi, tanisi geg
kalmis, tedavisiz kalmis olgular icin kas tutulumunun
gbzden kaginimamasi gerektigini hatirlatmaktadir. Tiroid
hormon eksikligine bagh miyopatiler icin goriilme yasi
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siklikla 18 ay-10 yas arasinda olsa da, daha erken yaslar-
da ve neonatal dénemde de goriilen olgular yayinlan-
mistir (8). Psddohipertrofinin ekstremite, gdvde, el ve
ayak kaslarini tutmakla birlikte cogunlukla kol ve bacak
kaslarini tuttugu bildirilmigtir. Ps6dohipertrofinin en ¢ok
gozlendigi kas gastroknemiustur (14). Olgumuzda her iki
alt ekstremitede, bilateral gastroknemius ve kuadriseps
kaslarinda hipertrofi oldugu dikkat cekmekteydi (Resim 2
ve 3). Ozellikle dorsal omuz ve sirt kaslarinin goriiniimii
kiz cocuklarigin alisiimadik sekilde genislemis ve benzer
tablolar icin tanimlamig olan, “herkil” gériinlimiindeydi
(Resim 4). Alt ekstremitelerde saptanan psddohipertrofi-
nin yani sira kas gii¢siizliigiiniin (4/5) olmasi ve derin
tendon reflekslerinin azalmasi hipotiroidiye bagli miyo-
patinin fizik muayene bulgulari olarak degerlendirildi. Ol-
gumuzda tespit ettigimiz kas enzimlerinin CPK, LDH ve
AST'nin yiiksek olmasi hipotiroidili olgular i¢in eskiden
beri bilinmektedir ve tedavi verilmesiyle gerileyen miyo-
patiyle birlikte kas enzimleri de normale donmektedir
(15,16). Bazi olgularda ¢ok yiiksek CPK diizeylerine rast-
lanildigi bildirilmistir (17,18). Hastanin boy kisaliginin hi-
potirodiye bagl oldugu disiiniildiigiinden tiroid hormo-
nu replasmani yapildiktan sonra boyca uzama hizinin ta-

Resim 3. Gastroknemius kasi hipertrofisi

Resim 4. Sirt ve omuz kaslarinda hipertrofi, “herkiil” goriiniimii
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kip edilmesine karar verildi. Okul bagarisinin kétli olma-
s, 1Q testinde diisiik zeka puani saptanmasi, uzun siire
tedavi verilmeyen hipotirodisine baglandi. Hastanin tiro-
id aplazisinin olmasi nedeniyle hipotiroidiye daha erken
dénemde tani konmasi beklenirdi. Geg tani almasi nede-
niyle, uzun siiren hipotiroidinin daha agir bulgulara ne-
den oldugu disiiniildii. Hipotiroidili olgularin %6'sinda
perikardiyal efiizyon oldugu, miksédem vakalarinin er-
ken déneminde bu oranin %30'a hatta %80’e ¢iktigi ileri
siirlilmistiir (19). Bizim olgumuzda EKG ve telekardiyog-
rafide perikardiyal efiizyon diisiindiirecek bulguya rast-
lanmadigindan ekokardiyografiyle degerlendirilmesine
gerek duyulmadi. Kocher-Debre-Semelaigne sendromu
hipotiroidiye bagl miyopatiler i¢inde seyrek goriilen bir
tablodur, uzun siire tedavisiz kalmis olgular i¢in gézden
kaginlmamasi gerekir. Tani klinik bulgularin ve myopatik
degisikliklerin varhgr ile konulur. CPK ve SGOT enzim dii-
zeyleri yiikselir, fakat karakteristik bir histopatolojik de-
gisiklik yoktur. Tiroid hormon replasman tedavisiyle kli-
nik semptomlar ve psodohipertrofi geri doniisimlidir
(20,21). Bu vakalarda ailenin sosyo-kiiltiirel yonden ye-
tersiz olmasi ve saglik hizmetlerine ulagamama gibi du-
rumlar hipotiroidizm tanisinda gecikmelere neden ol-
maktadir.
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