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ÖZET
Uzun süre tedavi edilmeyen hipotiroidi nedeniyle geliflen miyopatili olgularda
proksimal kas güçsüzlü¤ü, egzersizle ortaya ç›kan kas a¤r›lar›, kas ödemine
ba¤l› psödohipertrofi, derin tendon reflekslerinde azalma, kaslarda sertleflme
vard›r. Hipotiroidiye ba¤l› kaslarda görülen psödohipertrofi oldukça nadir
görülen bir klinik tablodur ve Kocher-Debre-Semelaigne sendromu olarak
bilinir. Burada boy k›sal›¤›n›n tetkiki için baflvuran, 13 yafl 4 ayl›k k›z olguda
tespit edilen tiroid aplazisine ba¤l› hipotiroidi nedeniyle oluflan psödo-
hipertrofiyi vurgulayarak, tedavi edilmeyen hipotirodinin miyopati yap›c› etki-
sine dikkat çekilmek istendi. (Güncel Pediatri 2009; 7: 37-40)
Anahtar kelimeler: Hipotiroidi, çocuk, miyopati, psödohipertrofi

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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Olgu Sunumu/Case Report

Girifl

Hipotiroidili olgular›n ilk baflvuru flikayetlerinin hem
çocuklar, hem eriflkinler için kas-iskelet sistemine ait
semptomlar olabilece¤i bildirilmifltir (1,2,3). Hipotiroidiye
ba¤l› miyopatinin hipotiroidili olgularda yüksek oranda
(%30-%80) bulundu¤u, proksimal kas güçsüzlü¤ü, hafif
egzersizle bafllayan kas a¤r›lar›, kas kramplar›, derin
tendon reflekslerinde azalma gibi semptomlara yol açt›-
¤› bildirilmifltir (4,5). Hipotiroidiye ba¤l› miyopatili olgula-
r›n %10’unda kas dokusunda oluflan ödem nedeniyle gö-
rülen yalanc› hipertrofiye rastlan›ld›¤› bildirilmifltir (1,6).

Hipotiroidili çocuklar›n kaslar›nda gözlenen psödohiper-
trofi Kocher-Debre-Semelaigne sendromu olarak bilin-
mektedir (7). Boy k›sal›¤› nedeniyle baflvuran 13 yafl 4
ayl›k k›z hastam›zda saptam›fl oldu¤umuz hipotirodinin
yol açt›¤› kas hipertrofisinin gözden kaç›r›lmamas› gere-
ken önemli bir bulgu oldu¤unu ortaya koymak istedik.

Olgu

On üç yafl dört ayl›k k›z hasta, poliklini¤imize boyu-
nun ve kilosunun akranlar›na göre geri olmas› nedeniy-
le baflvurdu. Olgunun boy k›sal›¤›n›n ilkokula bafllad›k-



tan sonra fark edildi¤i, daha önce bu nedenle tetkik
edilmedi¤i ö¤renildi. Özgeçmiflinde geliflim basamakla-
r›n›n akranlar›n›n gerisinde oldu¤u, bafl›n› 3. ayda dik
tutabildi¤i, 10. ayda desteksiz oturmaya bafllad›¤›, geç
konuflmaya bafllad›¤› (2,5 yafl›nda), geç yürüdü¤ü (4 ya-
fl›nda), okuma-yazmay› zor ö¤rendi¤i, ilkokuldan sonra
okula devam etmedi¤i ö¤renildi. Soygeçmiflinde mia-
d›nda normal spontan vajinal yolla 3,500 gram do¤du¤u,
anoksik do¤um öyküsü ve yenido¤an sar›l›¤› geçirme
öyküsü bulunmad›¤›, akraba evlili¤i olmad›¤›, ailede ti-
roid hastal›klar› gibi önemli hastal›klara ait öykü bulun-
mad›¤› ö¤renildi. Fizik muayenede boy 133 cm (<3P), vü-
cut a¤›rl›¤› 33 kg (<3P), TA 105/80mmHg, Nab›z 88/dk idi.
Olguda ilk olarak kaba yüz görünümü dikkat çekmek-
teydi (Resim 1). Yayg›n cilt kurulu¤u mevcuttu. Alt eks-
tremitelerde bilateral gastroknemius ve kuadriseps
kaslar›nda hipertrofisinin oldu¤u gözlendi (Resim 2 ve
3). Özellikle dorsal omuz ve s›rt kaslar›n›n görünümü k›z
çocuklar için al›fl›lmad›k flekilde genifllemifl flekildeydi
(Resim 4). Hareketlerinde yavafll›k tariflenen olgunun
alt ekstremitelerde kas gücü 4/5 olarak saptan›rken,
derin tendon reflekslerinin azald›¤› gözlendi. Boy yafl› 9
yafl 3 ay olan olgunun, Greulich-Pyle atlas›yla de¤er-

lendirilen sol el, el-bilek grafisinde kemik yafl› 10 yafl ile
uyumlu olarak de¤erlendirildi. Yap›lan laboratuvar in-
celemelerinde tiroid hormonlar› 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 antikorlar› ne-
gatif bulundu. Biyokimyasal analizlerinde serum kreatin
fosfokinaz› belirgin artm›fl bulundu; CPK:456 IU/L (N:25-
140), di¤er kas enzimlerinin de hafif artm›fl oldu¤u göz-
lendi; AST:56 IU/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 say›-
m›nda lökosit 8970/mm3, Hb:11,8 mg/dl, Hct:%35, trom-
bosit: 240000/mm3. Tiroid ultrasonografisinde her iki ti-
roid lojunda parankime ait görünüm izlenemedi. Tiroid
sintigrafisinde tiroid bezi gözlenmedi. Alt ekstremiteler-
de, gastroknemius ve kuadriseps kaslar› üzerine uygu-
lanan EMG’de patoloji saptanmad›. Çekilen EKG ve te-
lekardiyografi normal olarak de¤erlendirildi. Yap›lan IQ
testinde zeka bölümü 65 puan olarak belirlendi.
TSH:>100 mIU/L (çok yüksek), sT4:0,72 ng/dl (düflük),
sT3:2,3 pg/ml (alt s›n›rda) olan hastam›za, tiroid aplazi-
sine ba¤l› hipotirodi tan›s› konularak 100 μg/m2 dozun-
da Na-L-Tiroksin replasman› baflland›. 
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Resim 1. Hipotiroidili olgunun kaba yüz görünümü Resim 2. Kuadriseps kas› hipertrofisi



Tart›flma

Uzun süreli tedavisiz kalan hipotiroidili olgularda de-
¤iflik derecelerde miyopati geliflti¤i bilinmektedir (8). Ti-
roid hormonlar›n›n oksidatif metabolizma üzerinde etkili
oldu¤u, buna kan›t olarak iskelet kas›nda mitokondriyal
membran üzerinde T3 reseptörlerinin bulundu¤u göste-
rilmifltir (9). Kaslarda enerji üretimi için gerekli olan en-
zimlerin aktivitelerinin azalmas› ve anormal miktarda gli-
kojen birikiminin miyopatinin patofizyolojisinde temel rol
oynad›¤› düflünülmektedir (10,11). Kaslarda görülen psö-
dohipertrofinin kaslarda biriken mukopolisakkaritlere,
artan ba¤ dokusu kitlesine ve ödeme ba¤l› oldu¤u düflü-
nülmektedir (12). Kocher-Debre-Semelaigne sendromu
uzun süren, tedavi verilmeyen hipotiroidizme ba¤l› kas-
lar›n hipertrofisi ile seyreden nadir görülen bir hastal›k-
t›r. Kazan›lm›fl miyopatilerin %5’i tiroid hormon eksikli¤i-
ne ba¤l› olarak geliflmektedir (13). Hipotiroidiye ba¤l› mi-
yopatilerin çok seyrek olmad›¤›n›n bilinmesi, tan›s› geç
kalm›fl, tedavisiz kalm›fl olgular için kas tutulumunun
gözden kaç›r›lmamas› gerekti¤ini hat›rlatmaktad›r. Tiroid
hormon eksikli¤ine ba¤l› miyopatiler için görülme yafl›

s›kl›kla 18 ay-10 yafl aras›nda olsa da, daha erken yafllar-
da ve neonatal dönemde de görülen olgular yay›nlan-
m›flt›r (8). Psödohipertrofinin ekstremite, gövde, el ve
ayak kaslar›n› tutmakla birlikte ço¤unlukla kol ve bacak
kaslar›n› tuttu¤u bildirilmifltir. Psödohipertrofinin en çok
gözlendi¤i kas gastroknemiustur (14). Olgumuzda her iki
alt ekstremitede, bilateral gastroknemius ve kuadriseps
kaslar›nda hipertrofi oldu¤u dikkat çekmekteydi (Resim 2
ve 3). Özellikle dorsal omuz ve s›rt kaslar›n›n görünümü
k›z çocuklar için al›fl›lmad›k flekilde genifllemifl ve benzer
tablolar için tan›mlam›fl olan, “herkül” görünümündeydi
(Resim 4). Alt ekstremitelerde saptanan psödohipertrofi-
nin yan› s›ra kas güçsüzlü¤ünün (4/5) olmas› ve derin
tendon reflekslerinin azalmas› hipotiroidiye ba¤l› miyo-
patinin fizik muayene bulgular› olarak de¤erlendirildi. Ol-
gumuzda tespit etti¤imiz kas enzimlerinin CPK, LDH ve
AST’nin yüksek olmas› hipotiroidili olgular için eskiden
beri bilinmektedir ve tedavi verilmesiyle gerileyen miyo-
patiyle birlikte kas enzimleri de normale dönmektedir
(15,16). Baz› olgularda çok yüksek CPK düzeylerine rast-
lan›ld›¤› bildirilmifltir (17,18). Hastan›n boy k›sal›¤›n›n hi-
potirodiye ba¤l› oldu¤u düflünüldü¤ünden tiroid hormo-
nu replasman› yap›ld›ktan sonra boyca uzama h›z›n›n ta-
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Resim 3. Gastroknemius kas› hipertrofisi Resim 4. S›rt ve omuz kaslar›nda hipertrofi, “herkül” görünümü



kip edilmesine karar verildi. Okul baflar›s›n›n kötü olma-
s›, IQ testinde düflük zeka puan› saptanmas›, uzun süre
tedavi verilmeyen hipotirodisine ba¤land›. Hastan›n tiro-
id aplazisinin olmas› nedeniyle hipotiroidiye daha erken
dönemde tan› konmas› beklenirdi. Geç tan› almas› nede-
niyle, uzun süren hipotiroidinin daha a¤›r bulgulara ne-
den oldu¤u düflünüldü. Hipotiroidili olgular›n %6’s›nda
perikardiyal efüzyon oldu¤u, miksödem vakalar›n›n er-
ken döneminde bu oran›n %30’a hatta %80’e ç›kt›¤› ileri
sürülmüfltür (19). Bizim olgumuzda EKG ve telekardiyog-
rafide perikardiyal efüzyon düflündürecek bulguya rast-
lanmad›¤›ndan ekokardiyografiyle de¤erlendirilmesine
gerek duyulmad›. Kocher-Debre-Semelaigne sendromu
hipotiroidiye ba¤l› miyopatiler içinde seyrek görülen bir
tablodur, uzun süre tedavisiz kalm›fl olgular için gözden
kaç›r›lmamas› gerekir. Tan› klinik bulgular›n ve myopatik
de¤iflikliklerin varl›¤› ile konulur. CPK ve SGOT enzim dü-
zeyleri yükselir, fakat karakteristik bir histopatolojik de-
¤ifliklik yoktur. Tiroid hormon replasman tedavisiyle kli-
nik semptomlar ve psödohipertrofi geri dönüflümlüdür
(20,21). Bu vakalarda ailenin sosyo-kültürel yönden ye-
tersiz olmas› ve sa¤l›k hizmetlerine ulaflamama gibi du-
rumlar hipotiroidizm tan›s›nda gecikmelere neden ol-
maktad›r. 
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