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Isaacs sendromu olarak ta bilinen siirekli kas lifi aktivitesi sendromu ender gaoriilen bir hastaliktr. Sendromun
sporadik oldugu sovienmigse de. daha sonra ki bildivimlerde aynu ailede birden ¢ok kiside hastaligin gorildigi
belirtilmistir. Bu vacida siirekli kas lifi aktivitesi sendromu tamist alan anne ve erkek ¢ocugunun klinik ve
elektrofizvolojik ozellikleri sunulmaktadir. [ Turgut Ozal Tip Merkezi Dergisi 1(2):156-159,1994/
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Continuous muscle fiber activity syndrome : two member of a family
A syndrome of continuous muscle fiber activity is a rare disorder, sometimes referred to as Isaacs” svndrome. While

Isaacs” syndrome is considered a sporadic disorder, several families with similar conditions have been previously
described. Clinical and electrophysiological features of two members of a family .diagnosed as Isaacs” syndrome is

described. [ Journal of Turgut Ozal Medical Center 1(2):156-159.1994]
Key Words: Continuous muscle fiber activity syndrome, myvokymia

Siirekli  kas lifi aktivitesi sendromu; Isaacs
sendromu, Armadillo sendromu ve neuromyotonia gibi
adlarla da amihir'?. Ekstremitelerde belirgin miyokimi,
hiperhidrozis, kas sertligi, kramp ve kasilma sonrasi
gevseme giicliigii ile karakterizedir. Onceleri sendromun
sporadik oldugu soylenmigtir'. Fakat bir ailede birden
¢ok vaka saptandifina dair bildirimler, sendromun
herediter karakteri iistiinde durulmasina yol agnugtir™*.

Miyokimi ve kas sertligi giin boyunca araliklarla
ortaya ¢ikar ve uykuda da goniliir. Intravenéz (1V)
Diazepam, genel anestezi, spinal anestezi ve periferik
sinir blokajindan etkilenmez. Bu nedenle patolojinin
periferde, distal aksonal yapr veya terminal plakta
oldugu  disiinitmektedir'®,  Fakat  hastalifin
fizyopatolojisi tam olarak aydinlatilabilmis degildir.

Bu yazida, klinik ve elektrofizyolojik olarak siirekli
kas lifi aktivitesi sendromu tanisi alan ve farkh yaglarda
semptomlan ortaya ¢ikan bir anne ve erkek ¢ocugu
sunulmaktadir.

OLGULARIN SUNUMU

OLGU 1 : 38 yasinda ii¢ ¢ocuklu ev kadim. Iki yil
once her iki bacaginda agnli kramplar ve halsizlik
yakinmasi baglanus. Takip eden aylarda kaslarinda
katilagma, agn ve "solucanvari” istemsiz hareketler
ortaya ¢iknus. Yakinmalan yiinimekle artiyormus.
Ozgegmisinde ozellik yoktu. Fizik muayenesi normal
olarak degerlendirildi. Norolgjik muayenesinde alt
ekstremitelerinde, 6zellikle gastrocnemius ve guadriceps
kaslannda  yavas ondiiler, solucanvari, istem digi
hareketler gozlendi. Bacak kaslarinda kasilma sonrasi
gevseme giicliigi oldugu goriildii. Perkiisyon miyotonisi
saptanmadi. 1V Diazepam sonrasi, posterior tibiyal
sinirin popliteal fossadan Lidokainle bloke edilmesiyle
ve uykuda miyokimik hareketlerin kaybolmadig)
belirlendi. Laboratuvar incelemelerinde; rutin kan ve
idrar tetkikleri, serum elektrolitleri, kalsiyum, fosfor ve
serum bakin, karaciger fonksiyon testleri, T3, T4, CPK,
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serum protein elektroforezi, BOS kimyas: ve sitolajisi ve
EEG normal olarak bulundu. 24 saatlik idrarda: kursun,
merkuri, arsenik incelemesinde anormalite saptanmad.
Idrar delta aminolevulinik asit, protoporfirin ve
porfibilinojen  degerleri  normaldi. Kan kursun,
karboksihemoglobin, fenol, plazma ve hiicre
kolinestarazi normal degerlerde bulundu. EMG
incelemesinde, alt ekstremite motor sinir iletilerinde
ilimli yavaglama bulundu. Posterior tibiyal sinir motor
iletimi 41 mysn, peroneal sinir iletimi i1se 38 nvsn idi.
Ust ekstremitede motor sinir iletileri normaldi.
Gastrocnemius  kasinda, igne EMG'sinde istirahatte
anormal spontan desarjlar gozlendi (Sekil 1). Bunlar
ikili tiglii ve miiltipl bogalimlar tarzindaydi. Bu spontan
aktivite, posterior tibiyal sinirin popliteal bolgeden lokal
anestezikle blokaj sonrasi da devam etti. Motor {init
potansiyelleri ve interferens paterni normaldi. Kas
biyopsisi normal olarak degerlendirildi. Carbamezapine
400 mg/guin tedaviyle bir hafta sonunda miyokimilerinin
kayboldugu goriildi. Kas agnlanmin zaman zaman
ortaya ¢iktigi ogrenildi. ilag tedavisinde 6.nc1 ay
kontroliinde, miyokimilerinin olmadig, agnlarin siddet
ve siiresinin azaldig) saptand.

Gastrocnemius - kasindan
desarj

Sekil 1. Binnct olgunun
kaydedilen triplet ve multiplet myokimik
ornekleri
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OLGU 2: 13 yasinda erkek gocuk. Ogrenci. Ik olgunun
2. nci gocugu. Olgunun 16 yaginda kiz ve S yaginda erkek
kardesi var. Bu kardegleni saglikli. Yaklagik 1 ay once
ortaya ¢ikan, her iki bacaginda katilagma, derin agn,
solucanvari hareketler ve bacaklaninda agin terleme
yakinmalanyla bagvurdu. Ozgegmiginde 6zellik yoktu.

Fizik muayenesi normal simrlardaydi. Norolojik
muayenesinde alt ekstremitelerinde belirgin, ondiiler,
solucanvari, istemdigi kas hareketleri ve hiperhidrozis
gozlendi. Miyokiminin Diazepam, uyku ve lokal
anesteziden etkilenmedigi belirlendi. Laboratuvar
incelemelerinde anormal deger saptanmadi. EMG sinde
annesiyle benzer gekilde, spontan bogalimlar gézlendi.
Sinir iletileri normaldi. Kas biopsisi normal olarak
degerlendirildi. Giinde 200 mg Carbamezapine
tedavisiyle, birinci hafta sonunda miyokimilennin
kayboldugu, hiperhidrozisin ise devam ettig; belirlendi.
Takibinin  6.nc1 ayinda,  miyokimilerinin  ve
hiperhidrozisin olmadif saptand:. ilag tedavisine devam
edildi.

TARTISMA

Miyokimi; kaslann ondiiler, dalgamst, solucanvarn,
istemsiz  seyirmeleriyle  karaktenize bir  klinik
fenomendir. Klinik pratikte ti¢ formda ortaya ¢ikar.

Genellikle yiiz kaslaninda ortaya cikan fasiyal
nuyokimi formu, multipl skleroz ve pontin tiimorlerde

gorillir. Bu form nadiren ekstremite tutulumuyla
birliktedir ve radyasyon uygulanmasi, kursun
zehirlenmesi, tireotoksikoz, kronik rekiirren

polinoropati, periferik sinir zedelenmesi, altin tedavisi ve
cingarakh yilan zehirlenmesini takiben bildirilmigtir .
Benign miyokimi formu ise, yine yiiz ve baldir
kaslannda bitkinlik durumlannda ortaya ¢ikan,
patolojik onemi olmiyan bir durumdur.

[Ik kez Gamstrob ve Wohlfohrt tarafindan bildirilen,
daha sonra Isaacs tarafindan sirekli kas lifi aktivitesi
sendromu adiyla tammlanan form ise, yaygin miyokimi,
kas kramplan ve katlig:, kontraksiyonu takiben
gevseme gicliigii ile karakterizedir. Esas olarak
ekstremite  kaslan  tutulur.  Olgulann  %75'inde
miyokimi, %50'sinde hiperhidroz, %25 inde ekstremite
distallerinde atrofi ve baz vakalarda derin tendon
reflekslerinde - azalma ve kaslarda hipertrofi oldugu
bildirilmigtir'-.

Bizim olgulannizda baskin semptom miyokimiydi.
Yamsira kas serthigi ve agn saptandi. Etyolojik
incelemede bir neden saptanamadi. Semptomlarin
gelisimi ve lokalizasyonu, surekli kas lifi aktivitesi
sendromunu telkin etnugtir. Anne olgumuzda gevseme
glicliigii, cocukta hiperhidroz farkli semptomlar olarak
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saptandi.

- Isaacs sendromunun yenidogan dénemiyle, 69 yag
aras1 gibi ok genis bir yelpazede ilk semptomlanm
verebilecegi  bildirilmektedir. Fakat 15-25 yas, ilk
semptom yaglan olarak kabul edilir. Serum CPK
diizeylerinde hafif yiikselme sik olarak bildirilen bir
bulgudur’. Bizim olgulanmiz da ise CPK diizeyleri
normal degerlerde bulunmugtur.

Hastaligin elektrofizyolojik bulgusu, EMG'de ilgili
kaslarda saptanan tipik spontan, doublet, triplet ve
multipl bogalimlardir. Bu bogalimlann perifenik sinir
blokaji, spinal ve genel anesteziden etkilenmedigi
bildirilmektedir. Her iki olgumuzda da, posterior tibiyal
sinirin popliteal fossadan Lidokain'le blokaji sonrasi
parezik hale gelen gastrocnemius kasinda, bu
bogalimlann devam ettigi  gorilmiigtir.  Anne
olgumuzda alt ekstremitede saptadifinuz motor sinir
iletimindeki 1himh yavaglama, baz ¢aligmalarda da
bildirilmig, bu durum hastaligin periferik sinir orijini
konusunda delil olarak ileri siiriilmiigtiir™*.

Sendromun fizyopatolojisiyle ilgili uzlagma, merkezi
sinir sistemi lezyonunu gozard: etmek konusundadir.
Patolojinin periferik sinirde mi, sinir kas baglantisinda
m oldugu ise tartigmalidir. Isaacs; hastalaninda periferik
sinir blokajtyla miyokimilerin kaybolmadigs gézlemine
dayanarak bozuklugun periferik sinir distalinde
oldugunu, terminal plak degisikligi saptadiklanimi ve
agin asetilkolin salinininin olaydan sorumlu (Quantal
Squnder teorisi) tutulmasi gerektigini soylemigtir™*.

Periferik sinir blokajiyla miyokimileri kaybolan
hastalannda bildirilmesi, yeni agiklamalan giindeme
getirmigtir. Bu konuda ephatic gecis ve aksonal refleks
tiri  yaklagimlar ileri siirilmiigtir. Bizim de bir
olgumuzda saptadifsnuz hiperhidrozis gibi otonomik
tutulumu gosteren semptomlar daha ¢ok aksonal
tutulumu destekler bulgulardir. Sendromun oto-immiin
boaukluk sonucu olustugu ve periferik sinir K-
 kanallanma karst olusan oto-antikorlann olaydan
sorumlu oldugu da ileri siiriilmektedir''. Yine de bir ¢ok
bildirimde, olgularda farkli semptomlara rastlanmasi
incelenmesi  gereken soru olarak durmaktadir.
Semptomlann  tedavisinde, = Carbamezapine  ve
Difenilhidantoin'in muhtemelen motor sinir terminal
membraninin  stabilizasyonunu  saglayarak  faydah
oldugu belirtilmektedir'®. Bizde, her iki olgumuzun
Carbamezapine tedavisine ilk bir hafta iginde yamt
verdigini gézledik

Onceleri hastahgin sporadik oldugu séylenmistir'.
Fakat sonradan bir ailede birden ¢ok kiside hastahin
olduguna dair bildirimler, sendromun herediter karakter
tasidi@y diigiincesine yol agnustir. Van Dyke ve
ark' lanmnun bildirdigi ailede, klasik bulgulara ek olarak
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periyodik ataksiler saptandi@i belirtilmistir. Hastalarda
ki semptomlanin santral ve periferik tutulumun
birlikteligini telkin ettigini sdylemiglerdir. Ashizawa ve
ark'lannin 5 olguluk bir ailesel bildiriminde ise,
yalmizca klasik semptomlann oldugu ve bulgulann
cocukluk yasinda baglayip ileri yaslara dogru hafifledigt
belirtilmigtir. McGuire ve ark'®lannin bildirdigi bir
anne ve erkek ¢ocukta, sendromun klasik klinik ve
elektrofizyolojik  ozelhiklerinin oldugu soylenmustir.
Bizim de  farkh yaslarda semptomlan ortaya ¢ikan
olgulanmiz, benzer klinik ve elektrofizyolojik
ozellikleriyle sendromun herediter karakteri oldugunu
diigiindiirmektedir. Yine de fizyopatolojive ve farkli
semptomlanin  nedenine ait sorular cevaplanmayi
beklemektedir.
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