Myotonik Distrofide Radyolojik Bulgular
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Myotonik distrofili  bir soyda radyolojik bulgularm arastiridmast amaciyla ayni soydan 12 olgu kas
tutulumu, beyin atrofisi, hiperostosis ve faringoozofagial tutulum yéniinden radyolojik olarak bilgisayarlt
tomografi ve faringodzofagogram ile arastrildi. Faringodzofagogram ile velofaringial yetmezlik diizeyi,
bilgisayarli tomografik inceleme ile kas tutulum derecesi, beyin atrofisi, hiperostosis ve kemik dansite artisi
incelendi. Bulgularm klinik tutulum derecesi ile korelasyonu arastirildi. Radyolojik olarak en sik etkilenen
kaslarm sternokleidomastoid ve triseps sura kaslart oldugu goriildii ve kas tutulum derecesi ile klinik
tutulum giddeti arasinda korelasyon bulunamadi. Baryumlu ézofagogramda 10 olguda degisik derecelerde
velofaringial yetmezlik saptandi. Myotonik distrofili bu soydaki hastalarda saptanan radyo-patolojik
bulgularm dagilvm ve siddetinin klinik tutulum diizeyi ile uygunluk gostermedigi saptandi. [Turgut Ozal Tip
Merkezi Dergisi 1996;3(3):155-161]
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Radiologic findings in myotonic dystrophy

In this study muscle involvement, brain atrophy, pharyngoesophageal involvement and hyperostosis of 12
patients, who are members of the same family, with myotonic dystrophy were investigated. The level of
velopharyngoesophageal insufficiency was determined with pharyngoesophagography. In computed
tomographic examination the degree of muscle involvement, brain atrophy, hyperostosis and the increase in
bone density were examined. The correlation of findings with the degree of clinical involvement was
investigated. It was found that sternocleidomastoid and triceps surae muscles were the most effected ones
radiologically. There was not any correlation between the degree of radiological and clinical involvement of
muscles. On pharyngoesophagographic examination, velopharyngoesophageal insufficiency, in various
degrees, was observed in 10 patients. The distribution of radio-pathologic findings that were observed in this
generation with myotonic dystrophy had no correlation with the degree of clinical involvement. [Journal of
Turgut Ozal Medical Center 1996;3(3):155-161]
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Myotonik Distrofi (MyD) otozomal dominant lokalize, hastaliktan sorumlu gende CTG
gecis gosteren kalitsal bir hastaliktir. Hastalik  triniikleotid  dizisinin  tekrarlama  sikligi  ile
ilerleyici kas distrofisi ve myotoninin yanisira  semptomlar arasinda iligki oldugu gosterilmistir
bircok  sistem tutulumuna ait bulgularla (1,2).
karakterizedir. Son yillarda, 19. kromozomda
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MyD'li hastalarda cesitli radyolojik
degisikliklerin ortaya c¢iktifi bilinmektedir. Bu
radyolojik bulgularla hastaliin klinik seyir ve
siddeti arasinda degisik paralellikler oldugu
gosterilmigtir. Literatiirde baglica cizgili ve diiz kas
tutulumuna bagh olarak iskelet sistemi ve

gastrointestinal sistemde, santral sinir sistemindehacakta ve baldirda

iriner sistem ve diger birgok sistemde patolojik
radyolojik bulgular bildirilmistir (3).

MyD'li buiyiik bir soyda hastalik saptanan
bireylerin radyolojik incelemesini sundugumuz bu
calisma, tek bir soyafacinda hastaligin ne 6lgiide
radyolojik degisikliklere yol ac¢tigimi ve bu
degisikliklerin hastaligin klinik durumu ile iligkisini
arastirmay1 amaglamaktadir.

GEREGC VE YONTEM

Bu calisma sistemik ve nérolojik muayene ve
elektrofizyolojik inceleme sonucu kesin MyD tanisi
alan ayni1 soydan 12 olguda yapildi.

Olgular sistemik, norolojik ve elektrofizyolojik
incelemelerini takiben radyolojik olarak incelendi.
Incelemede MyD've ait semptomlarm baslangig
yasi, oncli semptomlarin ne oldugu o&grenildi.
Norolojik incelemede kas distrofi
kuvvetsizliginin siddeti ve dagilimi, myotoninin
varligt ve mental durum diizeyleri aragstirildi.
Hastalarin mental durum diizeyleri Tanridag'mn
modifiye ettifi "mental durum testleri"ne goére 4
derecede kaydedildi (4). Olgular hastaligin giinliik
islevleri kisitlamasimna gore derecelendirildi. Buna
gore, giinliik islevlere hastalign etkisi yok:0, giinliik
islevlere hastaligm etkisi az:1, giinliik islevlere
hastaligin  etkisi belirgin:2, gtnliikk islevlerini
yapabilmek icin bir bagkasinin yardimina ihtiyag
duyma:3 olarak kabul edildi.

Bu incelemede tiim hastalara  sirasiyla
bilgisayarli beyin tomografisi, bilgisayarli kas
tomografisi, bilgisayarli tomografi (BT) ile kemik

ve

Kas dokusu 7 degisik diizlemden alman BT
kesitleri ile degerlendirildi. Bu kesitler boyunda
tiroid kikirdak dtizeyinden, omuz kusaginda
sternumun st kenar1 diizeyinden, kolun  orta
kismindan, abdomende L3 vertebra diizeyinden,
pelvik kusakta orta inginual ligament diizeyinden,
orta kesimden alindi. Her
diizey igin karsit (fleksor- ekstensor) iki kas dokusu
incelendi. Kas tutulumu, goérinimlerine gére 4
evreye ayrildi. Kasin normal gériintimii evre 0, kas
dokusu iginde giive yenigi tarzinda azalmis kiigiik
dansite alanlarinin goériintimii evre 1, kismi kas
dokusu kaybi1 ve bilyiik azalmis dansite alanlarinin
goriinimii evre 2, kas dokusunun tam kaybi ve
yerinde yag ve yumusak doku goriiniimii ve belirgin
atrofi evre 3 olarak degerlendirildi.

Kemik dansite 6lcimleri i¢cin L2 ve L3 vertebra
korpusu orta kesiminden gegen BT kesitleri alindi.
Korpus orta kismmda dansitesi 6lglimleri yapilarak,
sonuglar kontrol grubu ile karsilastirildi. Kontrol
gurubu olarak ayni yas ve cinsten 20 bireyin
sonuglar1 degerlendirilmede kullanildi.

Baryumlu faringodzofagogramlar hastalarin agzi
baryumla doldurulduktan sonra yutma sirasinda
floroskopik tetkik ve ©n-arka, yan spot
rontgenogramlar alinarak yapildi. Vallekiila ve
priform siniislerdeki kontrast takinti miktari,
bosalma hizi ve trakeaya kacisa gore velofaringial
yetmezlik evrelendirildi. Buna gére 0 normal evre,
priform sinis ve vallekilada minimal kontrast
takint1 varhgi 1. evre, orta derecede takint varhgi 2.
evre, vallekila ve priform sindsin kontrast ile
tamamen dolmasi ve gecikmis bir hizda bosalmasi
3. evre olarak kabul edildi. Trakeaya kagisin
saptanmasi 3a evresi olarak degerlendirildi.

Klinik ve radyolojik bulgularin istatistik
incelemeleri icin Systat W5 for Windows
(SYSTAT, Inc., Evanston, IL, 1991-1993) adl
bilgisayar istatistik paket programi kullanildi.

dansite élctimleri ve baryumlu faringo-6zefagogramBULGULAR

yapildi.

Bilgisayarli beyin tomografisinde rutin tarama
metodu kullanildi. Orbito-meatal hata paralel 10
santimetre kalinlifinda alinan aksiyel kesitler, beyin

Norolojik ve elektrofizyolojik inceleme ile
MyD saptanan 12 olgunun c¢ogunlugu erkekti
(erkek/kadin:9/3). Semptomlarm  7-26  yaslari
arasinda bagladig1 6grenildi. Hastalarin semptomlu

penceresinde intraserebral patoloji ve serebralagam siireleri 1-22 yil arastydi. Dort hasta giinliik
atrofi, kemik penceresinde hiperostosis yontindeRktivitesini yiiriitebilmek igin birinin yardimma

degerlendirildi.
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ihtiyag duyuyordu (disabilite derecesi). Hastalarin
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disabilite dereceleri ile semptomlu yagam stireleri
arasinda anlamli (r=0.79, p<0.001) bir korelasyon
saptandi.

Mental durum diizeyi ile hastalik siiresi,
disabilite derecesi veya BBT'de serebral atrofinin
varlig1 arasinda anlamli bir iliski yoktu (Tablo 1).

Baryumlu 6zefagogramda 12 olgunun 10'nunda
degisik derecelerde priform siniisler ve vallekiiler
bolgelerde takinti oldugu goriildii (Resim 1).
Radyolojik olarak siddetli velofarengeal yetmezlik
saptanan  olgularda yutma guglugi sikayeti
belirtilmezken (Olgu 4,8 ve 9) yutma giicliigiinden
yakmman bir olguda (Olgu 1) radyolojik olarak
minimal yetmezlik saptandi. Yutma giicliigii siddetli
olan ve radyolojik incelemede siddetli vallekiiler
takintisi bulunan iki olguda krikofarengeal myotomi
ameliyat1 yapildi (Tablo 2).

Olgularm 3. lomber vertebra korpusu orta
kesiminden alman kesitlerde yapilan 6lgiimlerle
saptanan dansite degerleri (207.5+£27.5) kontrol
grubu dansite degerlerine (186.3+11.5) gore anlamli
derecede (p<0.005) vyiksekti. 3 olguda dansite
degerlerinin kontrol grubu 2 standart sapmasinin
istiinde bir degerde oldugu saptandi. Olgularda
hiperostosisi degerlendirmek i¢in frontal, oksipital _
ve temporal bslgede kalvaryum kalinliklart 8lgiildi. Resim 1. MyD'li hastalarda siddetli velofaringial -yetmezlik
2 olguda kalvaryum kalinlig1 oksipital ve frontal gulguiun-zd bagn vallektla ve priform sintslerde

egisik siddette baryum retansiyonu goriilmektedir.

Tablo 1. Olgularin yasi, cinsiyeti, sikayetlerinin baslangi¢ yasi, disabilite ve mental durum derecesi, ve bilgisayarl
beyin tomografisinde saptanan serebral atrofinin dagilimi

Olgular 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12
Yas 28 38 39 31 30 27 10 14 25 40 36 18
Cinsiyet E E E E K E E K E K E E
Sikayetlerin basladigi yas 18 26 17 23 20 24 7 8 21 20 26 17
Disabilite derecesi 2 3 3 2 2 1 1 1 0 3 3 0
Mental durum derecesi Il Il | 0 0 I | 1] 0 Il Il 0
BBT'de serebral atrofi + - + - + - - - + + + -

Tablo 2. Olgularin yutma giigliigii sikayeti ve baryumlu faringodzofagogramda saptanan velofaringial yetmezlik
siddetlerinin dagilimi

Olgular 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12
Yutma guiglugi sikayeti + + + - - - - - - + + -
Velofaringial yetmezlik siddeti* 1 3a 3 3 1 0 0 2 3a 3a 3 1

* :Yok:0, hafif:1, orta:2, agir:3, trakeaya gegis:3a.

Tablo 3. Olgularin BT kesitinde 3. lomber vertebra korpusu orta kisimi dansite degerleri ve kemik pencere BBT
kesitinde ti¢ ayr1 bolgede kalvaryum kalinliklarinin dagilinmi

Olgular 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12
Vertebral dansite 215 194 195 290*  328* 241* 192 175 184 185 172 177
Frontal kalinlik (mm) 9 11 12 115 11 11.5 11 12 12 15.5% 14* 10
Oksipital kalinlik (mm) 8.5 10 12 11 10 10 10.5 10 12 15.5% 15* 9.5
Temporal (mm) 7.5 10 11 8.5 9 9.5 8 9 9.5 105 11 8

*Kontrol grubu 2 standart sapma degerinden yiiksek
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bolgede yasa gore belirlenen kontrol
degerlerinin tstiinde bulundu (Tablo 3).

grubu

Yedi farkli diizlemde alinan BT incelemesinde
karsit 15 kas degerlendirildi. Radyolojik olarak en
sik ve siddetli etkilenen kaslarin sternokleido-
mastoid ve triseps sura kaslart oldugu goriildii
(Resim 2). Boyunda ekstensor grup kaslari,biseps
braki, paravertebral bel kaslar1 ve gluteus maksimus
kaslarmin ise orta derecede etkilenen baslica kaslar
oldugu saptandi. Disabilite derecesi 0 olan 2
hastada (Olgu 9,12) gastrokinemius kasmin orta
derecede etkilenmis oldugu goriildii. Yine disabilite
derecesi 1 olan olguda (Olgu 6) incelenen kaslarin
hemen birgogunda radyolojik olarak etkilenme
oldugu belirlendi. Buna karsin disabilite derecesi 3
olan bir olguda
kaslarmin radyolojik olarak etkilendigi diger kas
grublarinda etkilenmenin olmadig1 saptandi (Tablo
4). Kaslarmin etkilenme derecelerinin toplam
puanlarma gore, olgulardan nérolojik muayenesinde

yiiksek etkilenme puanlarinin oldugu (p<0.005)
saptandi.

TARTISMA

Ilerleyici kas distrofisi ve myotoni ile
karakterize MyD'de hastaligin seyri boyunca degisik
siddet ve siklikta diger sistemlerin tutulumuna ait
semptom ve bulgular ortaya ¢ikmaktadir (1). Son
yillarda molekiiler biyolojinin ortaya koydugu
gelismeler, hastaligin  pleotrofizminin 19.
kromozomda bulunan hastaliktan sorumlu gendeki
CTG triniikleotid dizininin tekrarlama sikli1 ile

(Olgu 11) daha c¢ok boyuniliskisini ortaya koymustur. Bu sekilde ayni soyun

bireylerinde hastaligin farkli yaglarda baglamasi,
farkli gsiddette seyretmesi, bir hastada kas
gruplarinin  farkli  derecelerde tutulmasi izah
edilmektedir (1,2-5).

proksimal kaslarda gugsuzlik saptananlarda daha
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Resim 1.MyD'li bir hastanin;
(a) boyunda tiroid kikirdak
diizeyinden alinan bir kesitte
sternokleidomastoid
belirgin atrofi ve ekstansoér grup
boyun kaslarmda hipodens
alanlar ve kas dokusu kaybr; (b)
Abdomende L3  vertebra
diizeyinden  alman  kesitte
paravertebral
dokusunda tama yakin kayip ve
vag dokusu replesmani; (c)
Pelvik kusakta alman kesitte
oluteus maksimus kaslarinda
ciive yenigi tarzinda hipodens
alanlar; (d) Baldirda orta
kisimdan alman kesitte tibialis

hnteriorda giive yenigi seklinde

kasinda kismi kas dokusu kayb1
e biyik azalmig dansite

alanlart izlenmektedir.
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Tablo 4. Olgularin  kaslarinin bilgisayarli tomografi gériiniimlerine gore tutulum dereceleri

Olgular 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12
Sternokleidomastoid 1 3 3 0 0 3 1 1 2 2 2 0
Ekstensor grup boyun kaslart 0 2 2 0 0 2 0 1 1 1 1 0
Deltoid 0 1 1 1 0 2 0 1 1 1 0 0
Infraspinatus 0 1 0 0 0 1 0 0 1 0 0 0
Biseps braki 1 2 2 1 1 1 0 0 1 1 0 0
Triseps braki 1 1 1 1 0 2 0 0 2 0 0 0
Paravertebral bel kaslart 1 3 1 0 0 0 1 1 0 2 1 0
Karm 6n duvar kaslari 1 1 0 0 0 0 1 1 0 1 0 0
Iliopsoas 1 1 1 0 0 1 0 1 0 1 0 0
Gluteus maksimus 1 1 2 1 1 1 1 1 1 1 1 0
Rektus femoris 1 1 1 1 0 0 0 1 0 0 0 1
Biseps femoris 1 1 1 1 1 0 1 1 0 1 0 1
Vastus lateralis 0 1 2 0 1 0 0 0 0 1 0 0
Tibialis anterior 1 1 1 0 0 1 1 0 0 0 0 0
Triseps sura 3 3 3 2 1 1 2 2 2 1 0 2
Toplam puan 13 23 21 8 5 15 8 11 11 13 5 4

0: patolojik goriiniim yok, 1: giive yenigi tarzinda hipodens alanlar, 2: kismi kas dokusu kayb1 ve buytk azalmis dansite alanlari,
3: kas dokusunun tam kaybi ve yerinde yag ve yumusak doku goriinimi

Noromiiskiiler hastaliklarda kas patolojilerinde
radyolojik bulgular ortaya ¢ikarilmasi ve bunlarin
klinik bulgularla korelasyonu agisindan cesitli
calismalar yapilmistir (6-9). BT literatiirde en sik
kullanilan  yontemlerin basinda gelmekte ve
noromiiskiiler hastaliklardaki patolojik BT bulgusu

tutulum oldugu saptanmistir (6). Rickards ve

arkadaglarinin  yaptig1 caligmada ise bacak
kaslarinda  klinik durum ile BT'ik tutulum
bulgularinin korelasyon gostermedigi
belirtiimektedir  (15). Ozellikle boyun fleksor

kaslarinda tutulum klinik olarak bu hastalikta sik

hipodens alanlar olarak belirtimektedir (8,10-16).olarak ortaya ¢ikmaktadir. Bu ¢alisma grubunda da

Klinik bulgular ortaya ¢ikmadan once radyolojik
bulgularin belirlenme orani ve radyolojik bulgularm
siddeti ile klinik bulgular arasinda korelasyon
bulunmaya calisilmistir. Farkli ¢aligmalarda bu
korelasyonun bulunmadig1 goésterilmis ve BT'nin en
onemli iglevinin klinik olarak belirlenemeyen kas
tutulumunu, derecesini ve EMG ignesinin
yerlestirilmesi icin yol gdstermekte dnemli oldugu
belirtilmistir (6,11,13-15).

Hastaligin seyrinde disabilitenin ortaya ¢ikisi
cogunlukla kas distrofisinin gsiddeti ile orantili
olmaktadir. MyD distal kas gruplarmin oncelikle
tutuldugu kas distrofilerine ornek gosterilmektedir.
Fakat radyolojik goruntileme
saglanan geligmelerle, viicudun hemen birgok
degisik bolgesindeki kaslarin klinik semptom ortaya
¢ikmadan Once tutuldugu ortaya konmugstur
(6,10,15). MyD'de kas tutulum siddetinin
saptanmasi yanisira hangi kas ve kas gruplarmin sik
olarak tutuldugunun tespiti de énemlidir. Literatiirde
MyD'de tutulan kas gruplarinin hangisi olduguna
dair ¢ok cesitli bildirimler olmakla birlikte en sik
tutulan kas olarak sternokleidomastoid,
paraspinal  kaslar ve tiseps sura oldugu
belirtilmektedir (8,10,15). Swash ve arkadaglarinin
yaptigi c¢aligmada  kas distrofili 20 hastanin
yarisinda klinik olarak normal olan kaslarda BT'de
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yontemlerinde

hastalarin ¢ogunda boyun fleksorleri tutulumu klinik
olarak saptanmig ve radyolojik olarak
gosterilmigtir. Fakat baldir kaslarinda, 6zellikle
triseps sura kasinda klinik olarak belirgin gii¢stizlik
olmaksizin BT'de siddetli tutulumun oldugu olgular
belirlenmistir (15). Radyolojik bulgularm daha
erken ve goreceli olarak daha belirgin bir sekilde
tutulumu ortaya koymasini ileri siiren bazi
arastiricilar bu hastalarda kas biyopsisi islemleri igin
radyolojik goriintiilemenin kilavuzlugunu
onermislerdir (7,11,13,15,16). Bizim c¢alismamizda
bu konuyla ilgili iki 6dnemli sonugtan birincisi,
vicutta en ¢ok tutulan kaslar  olarak
sternokleidomastoid ve triseps sura kaslarinm
bulunmasidir. Bir diger sonug klinik olarak normal
olan kaslarda BT ile tutulum saptanmasi ve tutulum
derecesi ile klinik bulgular arasinda arasinda
belirgin korelasyon bulunmamasrydi.

MyD'de literatiirde kalsiyum metabolizmasinda
anormallik olmaksizin kalvaryumda hiperostosis ve
artmis kemik mineral dansitesi gozlenmis ve bu
hastalarda artmis generalize hiperostotik

lomberpotansiyelin varligi dustiniilmistir (12,17,18). Bu

potansiyel de insilin, blyime  hormonu,
somatomedinler ve tiroid hormonlarn gibi kemik
metabolizmasimi hizlandiran endokrin anomalilerle
iliskilendirilmistir (19-21). Olgularimizin yalmzca
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ikisinde saptadigimiz hiperostosisin diger norolojik, 7.
radyolojik ve laboratuvar bulgulariyla iligkisiz
oldugunu belirledik. Yanisira hastalarin  kemik

mineral dansiteleri kontrol grubuna goére anlamli 8.
derecede artmisti ve olgularmn ikisinde da 2 standart
sapmanin Gstiindeydi. Bu olgularda kan kalsiyum o

ve fosfor degerleriyle dansite degerleri arasinda bir
iliski kurulamadi.

MyD'li hastalarda gastrointestinal fonksiyon 10

bozukluklar1 klinik olarak belirgin olabilir ve iskelet
sistemi tutulum semptomlarindan once goriilebilir
(22,23). Gastrointestinal sistem tutulumunda en sik
semptom veren bulgu velofaringial yetmezliktir.
Velofaringial yetmezlik MyD'de, 06zellikle klinik
olarak tanmmmamis MyD olgularinda yiiksek oranda 12
gorilmektedir (23,24). Bizde de toplam 12 olgudan
10'unda degisik derecelerde velofarengeal yetmezlik
goriildii. Ve MyD'de en sik semptom olarak tespit
edildi. Ayrica yutma gii¢liigi tanimlanmayan 5
olguda da velofarigial yetmezlik tespit edilmesi
asemptomatik olgularda da radyolojik bulgularin
gosterilebilecegini ortaya ¢ikardi

MyD'de goriilen bir diger bulgu beyin atrofisidir
(12,18,25). Beyin atrofisinin yogunlugu ile yas,
hastalik stiresi ve noropsikolojik yetmezlik siddeti
arasinda korelasyon bulunmamugstir (18). Bizde 12
hastanin 6'sinda  atrofi tespit ettik. Atrofi ile

sikayetlerin baglangic yasi mental durum ve 17.
disabilite = derecesi arasinda anlamli iligki
bulunamadi. 18.
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