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ÖZET 

Distoni devamlı ya da aralıklı kas kasılmalarının yol açtığı tekrarlayıcı, anormal istemsiz hareketler ve postür bozukluğudur. Distoniler 
başlangıç yaşına, yayılımına, etyolojisine göre sınıflandırılırlar. Distonide etyolojinin belirlenmesi tedaviye yaklaşımı değiştirmektedir. 
Çalışmamızda distonisi olan çocuk hastaların demografik özellikleri, sınıflandırması ve tedavi yaklaşımı gözden geçirilmek istenmiştir. 
Çalışmamıza 2010 ve 2016 yılları arasında başvuran 18 yaş altı hastalar dahil edildi. Bu hastalardan distoni kelimesini içeren ön tanılar 
(tanımlanmamış distoni, ilaca bağlı distoni, orofasiyal distoni gibi)  girilmiş olan hastalar seçilerek dosyaları retrospektif olarak incelendi. 
Distoni tanısı olan 29 hasta tespit edildi. Yaş ortalamaları 10 olup (1 yaş-17 yaş arası) 13’ü kız, 16’sı erkek hastaydı. En sık saptanan sekon-
der distoni ve özellikle ilaca bağlı distonilerdi. Distonilerinin yayılım paternine bakıldığında ise en sık fokal distoni gözlendi. Primer distoni-
lerde ilk tedavi olarak L-Dopa seçilirken, sekonder distonilerde tedavinin etyolojiye göre belirlendiği görüldü. Çocuk hastalarda distoniyi 
doğru tanıyabilmek ve sınıflandırmasını yapmak oldukça önemlidir. Çocuklarda sekonder distoni primer distonilerden daha fazla görülmek-
tedir. Sekonder distonileri belirleyebilmek için hastalardan medikal öykülerini mutlaka içeren iyi bir anamnez alınmalı, ayrıca nörolojik 
muayenede distoniye eşlik eden tremor, kore, spastisite varlığı değerlendirilmelidir. Primer distonilerde ise L-Dopa tedavisi,  Segawa Send-
romu (Dopa yanıtlı distoni) olasılığı nedeni ile ilk seçenek olmalıdır. 
Anahtar Kelimeler: Distoni. Dopa yanıtlı distoni. Distonik hastalıklar. Segawa Sendromu. Juvenil başlangıçlı distoni. 
 
A Retrospective Evaluation of Pediatric Patients With Dystonia 
 
ABSTRACT 

Dystonia is a repetitive and involuntary movement and posture disorder caused by sustained or repetitive muscle contractions. Dystonias are 
classified based on the age of onset, anatomic distribution, and etiology. In dystonia, treatment is based on the underlying etiology. In our 
study, we review the demographic characteristics, classification and treatment approach of the children with dystonia. This study included 
the patients aged below 18 years old who were admitted to our clinic between 2010 and 2016. Of these patients, those with a preliminary 
diagnosis of word dystonia (e.g. unidentified dystonia, drug-related dystonia, orofacial dystonia) were selected and their data were retrospec-
tively analyzed. A total of 29 patients with dystonia were included. The mean age was 10 years (range: 1 to 17 years). Of the patients, 13 
were females and 16 were males. The most common form of dystonia was secondary dystonia and drug-related dystonia. The most common 
form of dystonia based on the anatomic distribution pattern was focal dystonia. While L-Dopa was the preferred initial treatment for primary 
dystonias, treatment was chosen based on the etiology in secondary dystonia. It is significantly important to accurately recognize and classify 
dystonia in children. Secondary dystonia is more common than primary dystonia in children. A thorough anamnesis including the medical 
history of the patient should be obtained, and additional presence of tremor, chorea, and spasticity should be evaluated in the neurological 
examination to identify secondary dystonias. In primary dystonias, L-Dopa treatment should be the first choice due to the possibility of 
Segawa Syndrome (Dopa-responsive dystonia). 
Key Words: Dystonia. Dopa responsive dystonia. Dystonic disorders. Segawa Syndrome. Juvenile-onset dystonia. 
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Distoni ilk defa anormal bir kas kasılması olarak 1911 
yılında Oppenheim tarafından “distonia musculorum 
deformans” olarak tanımlanmıştır1. Günümüzde ise 
distoni sürekli ya da intermittan bir kas kasılmasına 
bağlı olarak ortaya çıkan tutulan bölgede tekrarlayıcı, 
bükücü hareketlere veya anormal postüre yol açan 
nörolojik bir sendrom olarak ifade edilmektedir. İs-
temli hareket ile distoniye ait bulgular artmaktadır2. 
Distoniler başlangıç yaşına göre erken ve geç başlan-
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gıçlı (>28 yaş), dağılımına göre fokal, segmental, 
multifokal, jeneralize, hemidistoni ve etyolijisine göre 
ise primer, heredodejeneratif ve sekonder olarak sınıf-
landırılırlar. Tedavide kullanılan farmakolojik ajanlar 
antikolinerjikler, dopaminerjikler ve GABAerjik ilaç-
lar, benzodiazepinler, antiepileptikler iken diğer tedavi 
seçenekleri botulinum toksin uygulamaları (Bo NT) ve 
cerrahi uygulamalardır.3-5 Çalışmamızda erken baş-
langıçlı distoni grubu olan çocuklarda, distoninin 
sıklığı, vücuttaki dağılımı, etyolojisi ve hastalara veri-
len tedavi ile tedaviye yanıt gözden geçirilmek isten-
miştir.  

Yöntem 

Çalışmaya Uludağ Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk 
Sağlığı ve Hastalıkları ile Uludağ Üniversitesi Tıp 
Fakültesi Çocuk Nöroloji polikliniklerine 17.6.2010 
ve 17.6.2016 yılları arasında başvuran 0-18 yaş arası 
hastalar dahil edildi. Bu hastalardan distoni kelimesini 
içeren ön tanılar (tanımlanmamış distoni, ilaca bağlı 
distoni, orofasiyal distoni gibi)  girilmiş olan hastalar 
seçilerek dosyaları retrospektif olarak incelendi. 

Bulgular 

Distoni tanısı olan 29 hasta tespit edildi. Bu hastaların 
yaş ortalamaları 10 olup, 13’ü kız, 16’sı erkek hastay-
dı. Bu hastalardaki distoni dağılımına göre sınıflandı-
rıldığında 20’sı fokal, 6’sı multifokal, 2’si jeneralize 
distoni ve 1 hasta ise hemidistoniydi.  Etiyolojik sınıf-
lama yapıldığında 5 hastanın primer, 1 hastanın psiko-
jen distoni ve 23 hastanın sekonder distoni olduğu 
görüldü. Sekonder distoni nedenlerine bakıldığında 
12’sinin ilaç yan etkisi (7’si metoklopramid, 2’si ris-
peridon,1’i aripiprazol, 1’i metilfenidat, 1’i kannabi-
noid e bağlı olarak) 6’sının serebral palsi (CP) olduğu 
saptandı. Geriye kalan 5 sekonder distoni hastasının 
ise Wilson, mitokondrial hastalık, otoimmün ensefalit,  
ADEM, marden walker sendromu tanısını aldığı gö-
rüldü (tablo I).  Tedavi incelemelerine geçildiğinde 
ilaç yan etkisi olarak ortaya çıkan distonili 12 hastanın 
8’inin bulgularının biperiden uygulaması ile, 4’ünün 
ise yalnızca etyolojide yer alan ilacın kesilerek iyileş-
me sağlandığı tespit edildi. Etyolojide serebral palsi-
nin yer aldığı grupta ise 1 hastada tek başına baklo-
fenden fayda yok iken, L-dopa ile kombinasyonda ya 
da epilepsinin eşlik ettiği grupta baklofene ek olarak 
klonozepam, valproik asit uygulandığında yanıtın 
kısmi olduğu görüldü. Primer distonili hastaların 
3’üne L-Dopa yanıtı olmaması nedeni ile Bo NT uy-
gulandığı saptandı. Bu üç hastanın 2’sinde tama yakın 
yanıt, 1’inde kısmi yanıt alındığı görüldü. Diğer 2 
primer distoni tanılı hastanın ise 1’i L-Dopa ve baklo-
fen tedavisine yanıt vermeyerek takipten çıktığı, 1 
hastanın ise hafif düzey yazıcı tremoru nedeni ile 
rehabilitasyona yönlendirildiği gözlendi.  

Tablo I. Distoni Tanısı Alan Çocuklarda Retrospektif 
Değerlendirme 

Tanı 
Yaşı 

Cinsi-
yeti Dağılımı Etyoloji Tedavi Tedaviye 

yanıt 

6 E Multifokal Mitokondrial 
hastalık Baklofen Yok 

4 K Fokal CP - - 

10* K Hemidisto-
ni CP 

Baklofen +  
Klonozepam + 
Okskarbamazepin 

Var 

11 E Fokal metoklopra-
mid Biperiden Var 

10 * E Fokal CP Baklofen + valproik 
asit Kısmi 

16 E Fokal İdiyopatik Botulinum Var 

14 K Fokal metoklopra-
mid Biperiden Var 

12 K Ödeve 
özgü fokal İdiyopatik rehabilitasyon Var 

14 K Fokal metoklopra-
mid İlacın kesilmesi Var 

8 E Multifokal Metilfenidat İlacın kesilmesi Var 
14 K Fokal Wilson Biperiden Kısmi 

10 E Jeneralize metoklopra-
mid Diazepam Var 

12 E Fokal Risperidon İlacın kesilmesi Var 
15 E Fokal Kannabinoid Biperiden Var 

2* E Fokal CP Baklofen +  
fenobarbital Yok 

14 K Fokal İdiyopatik Botulinum Var 
14 E Fokal İdiyopatik Botulinum Kısmi 
15 K Fokal İdiyopatik L-Dopa+baklofen Yok 
17 K Multifokal Aripiprazol İlacın kesilmesi Var 
1 K Fokal ADEM Rehablitasyon Bilinmiyor 
9 E Multifokal CP L-dopa + baklofen Kısmi 

3* K Fokal CP Baklo-
fen+Klonozepam Var 

12 E Fokal Risperidon Biperiden Var 

4 K Fokal metoklopra-
mid Biperiden Var 

2 E Jeneralize metoklopra-
mid Biperiden Var 

14 K Mutifokal 
Marden 
Walker 
Sendromu 

Baklofen Var 

5 E Fokal Otoimmün 
ensefalit 

Valproik asit + 
tetrabenazin (kore 
eşlik etmekte) 

Kısmi 

16 E Multifokal metoklopra-
mid Biperiden Var 

16 E Fokal Psikojen - - 

*Distoni tanısına ek olarak epilepsi tanısı olan hastalar. 

Tartışma ve Sonuç 

Distoni, deneyimli olmayan klinisyenler tarafından 
güç tanınabilen ve şikayet ile tanı arasında gecikmenin 
en çok yaşandığı hareket bozukluklarından biridir.  
Amerika Birleşik Devletlerinde 146 servikal distonili 
hasta ile 3. Basamak bir merkezde yapılan çalışmada 
semptomun başlangıcından tanı konana kadar geçen 
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sürenin 3,7 yıl olduğu tespit edilmiştir6. Avrupa ülke-
leri, Kanada ve Avusturalya’ da durum benzerdir.7,8  
Bu nedenle son zamanlarda distoninin tanım ve sınıf-
landırması üzerine yapılan eğitimler artmıştır. 2013 de 
yeni bir konsensus oluşturularak tanım ve sınıflamada 
değişikler yapılmıştır. “Sürekli kas kasılması” tanım-
lamasının  bleferospazm, tremor dominant distoni, 
miyoklonik distoni gibi tanıları gözden kaçırabileceği  
düşünülerek “sürekli ya da intermitten kas kasılması” 
literatüre girmiştir.2 Çocuklarda distoniye yaklaşım 
yetişkinlerden farklı olmalıdır. Çocuklarda sekonder 
distoni primer distonilerden daha fazla görülmektedir. 
Hastalardan öncelikle iyi bir anemnez alınmalı, distoni 
akut başladıysa mutlaka ilaç kullanımı sorgulanmalı-
dır. Akut distonik reaksiyonlar dışlandıktan sonra 
distoni nedenlerine bakıldığında çalışmamızda en sık 
serebral palsinin sekonder distoni etyolojisinde yer 
aldığı görülmektedir. Literatüre bakıldığında diskine-
tik serebral palsi, edinilmiş çocukluk distonisinin en 
sık nedenidir. Serebral palsi vakalarının yaklaşık% 6-
15'ini temsil eder ve Batı ülkelerinde binde toplam 
0.15-0.25 oranında görülmektedir.9-11 Distoni hastala-
rında muayene bulguları özellikle kore, atetoz, sere-
bellar bulgular, spasitisite olup olmadığı dikkatle 
incelenmelidir. Örneğin yaptığımız retrospektif tara-
mada distoni ön tanısı ile değerlendirilen 1 hastanın,  
saptanan ek bulgulardan yola çıkılarak Wilson tanısı 
aldığı görülmüştür. Etyolojide Wilson hastalığını 
belirleyebilmek sadece distoniyi tedavi etmekle kal-
mayıp hastalığın seyrini durudurabilmek açısından 
çok önemlidir. Çocuklarda sekonder distoni nedenleri 
arasında kreatin eksikliği, organik asidüri, glukoz 
metabolizma bozuklukları da yer alabilir. Primer dis-
toni grubuna bakıldığında konvansiyonel MRI çalış-
malarının normal olduğu görülür. Bu grup izole kalıt-
sal distoni sendromları olarak karşımıza gelebilir. En 
sık DYT1 veya DYT6'da olduğu gibi birincil veya tek 
bulgu distonik bozukluklardan oluşur.12,13. TOR1A 
gen mutasyonlarına bağlı erken başlangıçlı DYT1, 
kalıtsal çocukluk distonisinin en sık nedenidir. Klasik 
olarak tek bir alt ekstremitede başlar ve diğer ekstre-
mitelere ve gövdeye doğru ilerler, ancak sıklıkla boy-
nu ve yüz korunur14,15 Bununla birlikte, birçok fenoti-
pik varyasyon bildirilmiştir. Gen ekspresyonu aileler-
de bile değişkenlik gösterir ve DYT1 distoninin penet-
rasyonu sadece % 30'dur16,17 THAP1 gen mutasyonla-
rına bağlı DYT6, belirgin kraniyoservikal tutulumu 
olan izole distonili çocuklarda düşünülmelidir. Spaz-
modik disfoninin eşlik etmesi önemli bir özelliktir.18,19 
Primer distonilerde de muayeneye eşlik eden başka 
bulguların olması ayırıcı tanıya yönlendirmede önem-
lidir. Kombine kalıtsal distoniler olarak tanımlanan bu 
grupta DYT11 (miyoklonus distoni sendromu)'da 
olduğu gibi en yaygın olarak miyoklonus veya 
DYT5'te (L-dopa-yanıtlı distoni) parkinsonizm gibi 
başka bir hareket bozukluğunun eklendiği görülür. 
Tetrahidrobiopterin ve / veya dopamin sentezi yolak-
larının fonksiyon bozukluğuna yol açan genetik mu-

tasyonlar,L-dopa yanııtlı distoniye neden olur. Klasik 
fenotip, 20 yaşından önce diurnal semptom dalgalan-
maları ve levodopa tedavisine çarpıcı bir yanıt verme-
sidir20,21. L-dopa yanıtlı distonide parkinson özellikleri, 
hastalık seyrinde daha sonra gelişebileceğinden çocuk-
larda sadece distoni olarak karşılaşılabilir. Bu nedenle 
etyolojide herhangi bir patoloji saptanmayan distonili 
çocuklarda erişkinlere göre daha çok karşılaşabilece-
ğimiz L-Dopa yanıtlı distoni mutlaka ayırıcı tanılar 
arasında yer almalıdır. Yapılan çalışmaların sonucu 
olarak yayınlanan algoritmalarda distoni tanısı konul-
duktan sonra etyoloji araştırılmasında dahi ilk basa-
makta L-dopa ya başlanarak yanıtın değerlendirilebi-
leceği ifade edilmektedir.i L-Dopa yanıtı yok ise fokal 
distonili hastalara ikinci basamakta Bo NT, multifokal 
ve jeneralize distonili hastalara ise antikolinorjik (tri-
heksifenidil, tetrabenazin) tedavi önerilmektedir. Se-
rebral palside olduğu gibi hastanın distonisine spastisi-
te eşlik ediyor ise baklofen eklenmesi, ağrılı kas 
spazmları varsa benzodiazepin ya da amitriptilin ek-
lenmesi iyi bir seçenek olacaktır.22 Medikal tedaviye 
yanıtsız multifokal ya da jeneralize distonili hastalarda 
cerrahi tedavi olarak pallidal stimülasyon önerilmek-
tedir. Serebral palsili olgularda ise pallidal stimülas-
yona alternatif olarak intratekal baklofen uygulaması 
da seçenekler arasındandır.  
Sonuç olarak, çocuk hastalarda distoni tanısını koya-
rak sınıflamasını yapmak, tedaviyi belirlemek ve has-
tayı takibe alarak yanıtı gözlemek oldukça önemlidir. 
Plastisitesi yüksek olan bu genç beyinlerde, distonin 
erken tedavisi hastanın fonksiyonelliğini artırmakta, 
ortaya çıkabilecek ortopedik problemleri engellemekte, 
hem de depresyon, anksiyete gibi psikiyatrik komorbi-
teleri azaltmaktadır.  
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