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BÖLÜM 7

HİPOTONİK İNFANT

Mahmut ASLAN1

Kasların gerilmeye karşı gösterdiği dirence tonus, değişik nedenlere bağlı ge-
lişen tonus azalmasına ise hipotoni denir. Süt çocukluğu döneminde hipotonik 
bebeklere hipotonik infant terimi kullanılır. Hipotoni: santral sinir sistemi, perife-
rik sinir sistemi, spinal kord ve kas hastalıklarına bağlı gelişebilir. Etiyolojiye göre 
hipotoni santral ve periferik olmak üzere iki sınıfa ayrılır (1).

Bebeklerin yaşamın ilk yılında önemli gelişim basamaklarına (örn. baş tutma, 
emekleme, oturma ve ayakta durma) ulaşması için normal kas tonusu gereklidir. 
Tonus, bebeğin yatarken, ventral – dikey askıda ve traksiyonda duruşuna bakıla-
rak incelenir. Hipotoni ise eklemlerin hareket aralığının artmasıyla birlikte postü-
ral kontrolün sağlanmasında bozulmaya neden olur (2). 

Hipotonik bebekler sırtüstü yattıklarında, kollarının gevşek şekilde uzaması, 
bacaklarının dış rotasyonu ve tam abdüksiyonunu içeren karakteristik bir “kurba-
ğa bacağı” duruşu sergilerler (Resim 1). Gevşek bir bebekte, oturmak için çekme 
manevrasında aşırı başın geriye düşmesi, vertikal askıda “ellerinde kayma” hissi 
ve ventral süspansiyonda ters “U” konumunun ortaya çıkması söz konusudur (2).

HİPOTONİK BEBEĞİN DEĞERLENDİRİLMESİ

Öykü
Değerlendirmenin ilk adımıdır. Dikkatli bir hamilelik ve doğum öyküsünün sor-
gulamasının yanı sıra ilaç alım öyküsü ve üç kuşak aile öyküsünün alınmasıy-
la başlar. Hikayede zor doğum öyküsü, prematürite öyküsü, uzun süre mekanik 
ventilatöre bağlı kalma gibi durumlar MSS’ ye bağlı durumları düşündürürken; 
normal bir doğum öyküsü ve yenidoğan yoğun bakımda yatış öyküsü olmayan 
hastalarda mutlaka periferik sinir sistemini ilgilendiren durumlar göz önünde 
bulundurulmalıdır. Anne ve baba arasında akrabalık bağı sorgulanmalı, yaşa göre 
bilişsel ve motor değerlendirme ölçekleriyle (Denver testi vs.) mutlaka hasta de-
ğerlendirilmelidir. Ailede benzer şikayetleri olan bireylerin ve varsa tanı almış bi-
reylerin dosyaları da incelenmelidir (1,2). 
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Fizik Muayene
Hipotonisi olan bebeği incelerken dikkat edilecek ilk konu, azalmış kas tonusu-
nun merkezi sinir sisteminden mi (MSS), periferik sinir sisteminden mi veya her 
ikisinin birlikteliğinin (kombine santral ve periferik hipotoni) bir sonucu olarak 
mı ortaya çıktığını belirlemek olmalıdır. Ciddi kas güçsüzlüğü bulunan bir bebek-
te (yer çekimine karşı hareketi oldukça zayıf olan/bulunmayan) alt motor ünite-
nin ve bu ünitenin etkilediği ön motor hücreler, periferik sinirler, nöromusküler 
bileşke ve/veya kaslarla ilişkilidir. Hastalar koltuk altlarından tutulup kaldırıldık-
larında elden kayma hissi verirler (Resim 2). Traksiyonda baş kontrolü 4 aydan 
sonra her çocukta gözlenir, gecikmesi hipotoniyi işaret eder (Resim 3). Eşarp be-
lirtisi ve destekli-desteksiz oturma gibi nöromotor gelişim basamakları ve bunlara 
dair muayene bulguları hipotonik bebeklerde anormaldir. Santral hipotonisi olan 
bebeklerde normalde dokuz ay-bir yaştan önce başlamaması gereken el tercihi er-
ken dönemde başlamıştır. Hasta genelde tek elini kullanır. Hastanın ilkel refleks-
lerinin kaybolması gerektiği dönemde dahi görülmesi santral hipotoni açsısında 
önemlidir (3,4).

Resim 1. Beş aylık olmasına karşın traksiyonda baş kontrolü olmayan ve nöbetleri olan bir bebek. 
Resim 2. Sekiz aylık olan ve yer çekimine karşı hareketleri zayıf olan bir bebek. 
Resim 3. Dört aylık kurbağa pozisyonunda yatan hipotonik bir bebek.

Hipotoniye şuur bulanıklığı, beslenme zorluğu, nöbet, apne, anormal postür 
ve göz hareketleri, reflekslerde artma/azalma gibi durumların eşlik ettiği durum-
larda santral nedenler düşünülmeli. Konjenital malformasyonlar, deformiteler, 
dismorfik bulgular ise genetik sendromları düşündürmeli. Buna karşın hipotonisi 
bulunan ama kas güçsüzlüğü ön planda olmayan (yer çekimine karşı hareketi bu-
lunan) bir bebekte lezyon üst motor ünitede olabilir, metabolik bir hastalık ya da 
Down Sendromu gibi genetik bir hastalık bu duruma sebep olmuş olabilir. Santral 
kaynaklı sebepler (%60-80), periferik kaynaklı sebeplerden (%20-40) daha sık-
tır. Sadece öykü ve fizik muayeneyle hastaların yarısında tanı konulabilmektedir 
(3,4). 
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SANTRAL VE PERİFERİK NEDENLİ HİPOTONİYİ AYIRT ETMEYE 
YARAYAN BELİRTEÇLER İSE ŞUNLARDIR:

Uyanıklık ve algı durumu: Nöromusküler hastalığı olan bebekler algısal olarak ak-
tiftir, oysa MSS tutulumu olanlarda bilinç seviyesi düşük olabilir. Bununla beraber 
MSS depresan ilaçlara maruz kalma benzer şikayetlerle başvuran hastalarda her 
zaman akılda tutulmalıdır (5).

Güçsüzlüğün vasfı ve yayılımı: MSS lezyonlarına bağlı ortaya çıkan hipotonide 
derin tendon refleksleri (DTR) artmış ve yer çekimine karşı koyma söz konu-
dur, periferik sinir sistemi lezyonlarına ait durumlarda ise DTR’leri azalmış ya da 
alınamaz ve yer çekimine karşı koyma çabası oldukça zayıftır. Yaygın güçsüzlük, 
özellikle distal kas gruplarının etkilendiği güçsüzlük, dilde fasikülasyon periferik 
hipotoninin önemli bulgularıdır (5).

Kafa büyüklük ve şekil anomalisi bulunan çocuklarda santral sebepler akıl-
da tutulmalıdır. Yüz kaslarının tutulumu miyopati ve miyotonik distrofileri akla 
getirirken, pitozis varlığında miyastenik sendromlar düşünülmelidir. Bilişsel ge-
rilik, ensefalopati haline ek olarak periferik hipotoniye dair bulguların varlığında 
(azalmış DTR’leri, yaygın güçsüzlük, dilde fasikülasyon vs.) santral ve periferik 
hipotoniye birlikte (kombine) yol açan durumlar akla gelmelidir (5). 

Hastalar ayrıntılı nörolojik muayenenin haricinde sistemik muayeneye tabi 
tutulmalıdırlar, cilt bulguları dahil tüm sistemik muayene bulguları not edilmeli-
dir. Özellikle kromozom anomalisi gibi genetik nedenli hipotoniye dair dismor-
fik bulgular kaydedilerek genetik değerlendirme yapılmalıdır. Açık bir ayrımın 
mümkün olmadığı hastalarda patolojinin hem MSS’ ni hem de alt motor üniteyi 
etkilediği durumlar ön planda değerlendirilir (6).

Tablo 1. Santral ve periferik hipotonin ayırıcı özellikleri
Periferik Hipotoni Santral hipotoni
Ellerin gevşek ve eklemlerin hipermobil 
olması

Ellerin yumruk şeklinde olması (kor-
tikal fisting) 

Bilişsel olarak genelde normal Ensefalopati ve bilişsel gerilik
Pitozis ve/veya oküler bulgular. “V” yüz şekli Dismorfik yüz bulguları

Kurbağa pozisyonunda hareketsiz yatma Postural refleksler süresince hareket-
lilik

Yer çekimine karşı hareketsizlik Vertikal süspansiyonda bacaklarda 
makaslama

Tendon reflekslerinin zayıf olması ya da alına-
maması

Tendon reflekslerinin normal ya da 
canlı olması
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Laboratuvar ve diğer tetkikler
Şikayetlerin ne zaman ortaya çıktığı ve ne kadar sürdüğü öğrenilmelidir, çünkü 
birçok sistemik hastalıkta da benzer bulgular ortaya çıkabilir. Elektrolit anormal-
likleri, karaciğer fonksiyon bozukları yönünden biyokimya testi yapılmalıdır. Kre-
atin kinaz (CK) değeri hemen her hastada istenmelidir. Hipotiroidi ve diğer tiroit 
anormallikleri açısından tiroit fonksiyon testleri istenmelidir. Önemli ve yaygın 
bir hipotoni sebebi olarak anemi yönünden tetkik edilmeli ve vitamin B12 düzeyi 
çalışılmalıdır (7). 

Amonyak, laktat, idrar organik asitleri ve plazma amino asitleri kardeş ölüm 
öyküsü ya da ailede benzer bireylerin olduğu vakalarda kalıtsal metabolik hasta-
lıklar açısından önem arz eder. Konjenital TORCH enfeksiyonları açısından la-
boratuvar incelemeleri ve görüntüleme bulguları önemlidir. Nörogörüntülemede 
beyin manyetik rezonans görüntüleme (MRG) gri-beyaz cevher ayrımını daha 
net ortaya koyması bakımından çoğu zaman beyin bilgisayarlı tomografiden (BT) 
üstündür (8).

Elektromiyelografi (EMG) oldukça önemli ve yol gösterici olmakla birlikte ağ-
rılı olması sebebiyle hastalar dikkatle seçilmelidir. Nöropati ve miyopati ayrımını 
gösterebildiği gibi, miyasteni düşünülen olgularda repetetif EMG tanı koyduru-
cudur. Dismorfik bulguları olan hastalarda kromozom analizi, array gibi tetkikler 
yönünden hasta değerlendirilmelidir. Eşlik eden dismorfik ve muayene bulguları 
olan hastalarda kardiyak değerlendirme daha detaylı bilgi verebilir. Karın ultraso-
nografik incelemelerde eşlik eden organ anormallikleri tanı koymayı kolaylaştıra-
cağı gibi zaman kaybını da önleyecektir (7,8). 

SANTRAL HİPOTONİ 

Gelişim başmakları geri olan bir bebekte ensefalopati söz konusu ise ilk akla gel-
mesi neden santral hipotoni ve buna sebep olan durumlardır. (Tablo 2) Hastaların 
işitme ve görme değerlendirmelerinin yapılması eşlik eden tedavi edilebilir sebep-
leri ortaya koyması bakımından ve olası tanıya götürecek ipuçlarını vermesi bakı-
mından önemlidir. Sistemik muayene esnasında kardiyak muayenede üfürüm, ek 
ses olan hastalarda konjenital kalp hastalıkları akılda tutulmalı, buna bağlı santral 
sinir sistemi hipoksisi düşünülerek hasta o yönde tetkik edilmelidir (8).

Kromozom anomalileri, dismorfik yüz özellikleri, çoklu konjenital anormal-
likler, gelişme geriliği varlığında kromozom anormalliklerinden şüphelenilmeli-
dir. Bir genetikçinin katılımı, farklılığı genişletmek ve en uygun genetik test türü 
konusunda tavsiyede bulunmak için önemlidir. Down sendromu, Prader – Willi 
sendromu, Williams sendromu en sık sebep olan kromozom anomalileridir (9). 
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Canavan hastalığı, genetik mutasyonlar sonucunda aspartoaçilaz enziminin 
yetersizliğine bağlı olarak gelişen otozomal resesif bir hastalıktır. Nöromotor ge-
lişme geriliği, makrosefali, ilerleyici hipotoni ve nöbetlerin varlığıyla karakterize-
dir (9).

Konjenital glikozilasyon defektleri (CDG) otozomal resesif kalıtım gösteren, 
gelişme geriliği, hipotoni ve birçok sistemin tutulumuyla seyreden hastalıklar-
dır. Oligosakkaritlerin sentez yolunda yer alan 21 değişik enzimin eksikliği nede-
niyle oluşur. Sıklıkla infantil döneminde hastalık başlar. Bulgular arasında hipog-
lisemi ve protein kaybettiren enteropati bulunabildiği gibi nadiren asemptomatik 
vakalar bildirilmiştir (9).

Tablo 2. Santral hipotoniye sık sebep olan durumlar
Hipoksik iskemik ensefalopati (en yaygın neden)
İntrakraniyal kanama da dahil diğer ensefalopatiler
Doğuştan metabolizma hastalıkları
Kromozom anomalileri
MECP-2 ilişkili bozukluklar

PERİFERAL HİPOTONİ

Yaygın hipotoni ve yer çekimine karşı hareketlerin olmadığı, normal natal özellik-
lerin öyküde yer aldığı hastalarda periferik kaynaklı sebepler ön plana çıkmakta-
dır. Ön boynuz hücreleri, periferik sinirler, kas kaynaklı sebepler veya nöromus-
küler bileşkeye dair kusurların her biri periferik kaynaklı hipotoniye sebep olabilir. 
Tüm hasalarda fizik muayeneye ek olarak CK, EMG istenmeli. Kas biyopsisi ise 
giderek yaygınlaşan genetik incelemeler sonrası eski önemini yitirmektedir (10).

Ön boynuz hücreleri: Spinal Musküler Atrofi (SMA), otozomal resesif geçiş-
li olan kalıtsal nöromusküler hastalıklar grubudur. SMA, spinal kord ön boynuz 
hücrelerinin ve beyin sapı motor çekirdeklerinin tutulduğu, hızlı ilerleyen, prog-
ramlanmış hücre ölümünün sebep olduğu bir hastalıktır. İstemli kas hareketleri 
simetrik olarak güçsüzdür. Solunum sisteminin tutulması mortalitenin en önemli 
nedenidir. 5q11,2-13,3 de yer alan Survival Motor Neuron (SMN) genin üzerin-
deki delesyonlar ile ortaya çıkar. SMN genine ait telomerik (SMN1) ve sentro-
merik (SMN2) olmak üzere iki kopyası bulunmaktadır. Hastaların büyük çoğun-
luğunda ekzon7’de yer alan SMN1’ geninde delesyon saptanmaktadır. İnsidansı 
1/6000-1/10000’dir. Genel popülasyonda hasarlı gen taşıyıcı sıklığı 1/40 civarın-
dadır. Çocuk yaş grubunda, Duchenne musküler distrofiden sonra ikinci sıklıkta 
görülür (10). 
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SMA tip I, klinik olarak proksimal güçsüzlükle birlikte ağır hipotoni, derin 
tendon reflekslerinin olmaması, dil fasikülasyonları ve zayıf yutma fonksiyonuyla 
birliktedir. Canlı bakışlar ve yüz ifadesi mevcuttur. Abdominal solunumun belir-
ginleştiği, interkostal kas zayıflığı ile belirgin olduğu solunum sıkıntısı söz konu-
sudur. Hatalarda baş kontrolü başlamamakta ya da zayıf olarak sebat etmektedir. 
SMA tip II, 6. ay sonunda belirginleşen proksimal güçsüzlük, parmak titremesi 
ve oturma pozisyonuna getirildiğinde desteksiz oturma yeteneğinin olmaması ile 
kendini gösterir. SMA tip III, çocuklar 10 aylık olduktan sonra ambulasyona ula-
şırlar ancak proksimal güçsüzlük ilerleyici olup hastalar 10’lu yaşlardan itibaren 
yürüme becerisinde zaafa uğrarlar (10).

SMARDS, diyafragma güçsüzlüğü, distal kasların daha yoğun tutulduğu bir 
ön boynuz hücresinin hastalığıdır. Respiratuar distres sendromuna dair klinik ve 
görüntüleme bulguları söz konusudur. Yenidoğan döneminde ortaya çıkan, tek 
taraflı diyafragma hernisi sık karşılaşılan bir sorundur. IGHMBP2 genindeki mu-
tasyonlardan kaynaklanır ve otozomal resesiftir (11).

Periferik Sinirler: Konjenital hipomiyelinizan nöropati, klinik olarak şiddetli 
hipotonisi olan bir bebekte arefleksi ile birlikte distal kas zayıflığı ve yavaş sinir 
iletim hızları (10 m/s’den az) ile karakterizedir. Hem MPZ hem de EGR2 genle-
rinde otozomal resesif mutasyonlar saptanmıştır (12).

Sinir-kas kavşağı: Konjenital miyastenik sendromlarda nöromusküler geçişte 
bir kusur vardır. Tekrarlayan (repetetif) sinir stimülasyonu çalışmasında, bileşik 
kas aksiyon potansiyelinin amplitüdünde %10’dan fazla bir azalma söz konusu-
dur. Tek lif EMG’de saptanan bu yanıt, nöromusküler iletimdeki bloğun en has-
sas göstergesidir. Oküler ve bulber güçsüzlük, yeme güçlüğü, solunum zorluğu 
ön plandadır. Kısa süreli apne atakları sıkça izlenir. Bazı hastalarda artrogripozis 
gözlenir. 

Geçici neonatal miyastenia graviste, miyastenia gravis tanılı annelerin çocuk-
larının yaklaşık %10’ unda görülür. Sebep antikorların bebeğe geçmesi olup, be-
bekte solunum güçlüğü ön plandadır. Günler içinde kendiliğinden düzelir (12).

Kas: Konjenital miyotonik distrofi, yenidoğan döneminde hipotoni, fasiyal 
dipleji (“V” şeklinde yüz bulgusu), solunum sıkıntısı, beslenme güçlüğü ve art-
rogripozisle karakterizedir. Serum kreatinin kinaz düzeyi normal sınırlardadır. 
Kas biyopsisi bulguları çoğu hastada tanı koymada yetersizdir. Yenidoğan hastada 
yapılan EMG ile deşarjlar yenidoğan döneminde bazı olgularda gösterilebilmek-
tedir. Maternal kalıtılan hastalıkta, annede de hastalığa özgül klinik ve laboratuvar 
bulgular söz konusudur. Sıklığı 1/3500 olup, otozomal dominant kalıtılır. DMPK 
genince kodlanan CTG trinükleotit tekrarları hastalığın şiddetinden sorumludur. 
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Bilişsel gerilik, serebral atrofi ve ventriküler dilatasyon sık olarak gözlenmekte, 
hastaların bir kısmında kardiyak ileti defektleri söz konusu olduğundan kardiyo-
loji görüşü gerekmektedir (13).

Konjenital miyopatiler, karakteristik özelliklere sahip histopatolojik bulgula-
ra göre tanımlanan bir grup kas hastalığıdır. Hayatın erken yaşlarında başlangıç 
ortak özelliktir. Yaygın histopatolojik özellikler arasında santral korlar, çoklu mi-
nikorlar, nemalin çubuklar ve santral nükleustur. Hipotoni, motor gelişim baş-
maklarında gecikme, beslenme güçlüğü, yüksek damak birçok hastada yer alan 
ortak özelliktir. Farklı genetik konjenital miyopatilerin ortak patolojik özellikleri 
paylaşması son dönemde giderek gelişen ve kullanımı artan genetik incelemeler 
sonucu ortaya konulmuştur. Birçoğu yavaş ilerler. Bu sebeple, konjenital miyo-
patilerin patolojik tanı ve genetik özellikleri arasında güçlük görülmektedir (13). 

SANTRAL VE PERİFERİK HİPOTONİNİN BİRLİKTE OLDUĞU 
DURUMLAR

Konjenital musküler distrofiler (CMD), lif nekrozu, rejenerasyonu, fibrozis ve yağ-
lı doku ile replasmanının birlikte görüldüğü, distrofik süreçle uyumlu biyopsi 
bulgularının saptandığı erken başlangıçlı kas hastalıkları grubudur. Son yıllarda 
konjenital musküler distrofilerin sınıflandırılmasında önemli gelişmeler olmuş ve 
konjenital miyopatiler ve Limb-Girdle kas distrofileri ile önemli bir fenotipik ör-
tüşme olduğu ortaya çıkmıştır. Hastaların ortak özellikleri erken başlangıçlı hipo-
toni, beslenme güçlüğü, zayıf ağlama ve çoğu hastada bu bulgulara eşlik eden art-
mış CK düzeyleridir. Hastaların birçoğunda beyin MRG’ nde yapısal anormallik 
saptanmaktadır. Lama-2 CMD en sık görülen tipidir. Kolajen 6 eksikliği (Ullrich 
musküler distrofi) 2. sıklıkta görülür. Hipermobil eklemler oldukça tipiktir (14). 

Distrofinoglikanopatiler grubunda yer alan Walker-Warburg musküler dist-
rofi yenidoğan döneminde bulgu verir. Ağrı hipotoni ve bilişsel gerilik söz ko-
nusudur. Hastaların nörogörüntülemelerinde nöronal migrasyon anomalileri ve 
hidrosefali söz konusudur. Daha geniş sistemik tutulumu olan hastalarda göz tu-
tulumu ve görme kaybı söz konusudur (14)

Mitokondriyal ensefalomiyelopatiler, solunum zincirinin çoğunlukla oksidatif 
fosforilasyon aşamasının kusuru sonucu meydana gelir. Etkilediği organ ve klinik 
bulgular oldukça değişkendir. İnfantil hipotoni, miyopati, ensefalopati, nöbetler, 
kardiyomiyopati sıktır. Yine birçok hastada eksternal oftalmopleji bildirilmiştir. 
Ensefalopati anında klinik bulgularla beraber laktat artışı tanı açısından önemli-
dir (13,14). 

Pompe hastalığında, lizozomal bir enzim olan alfa-glikozidazın (asit maltaz) 
eksikliği nedeniyle glikojenin hidrolize olamayıp dokularda birikir. Otozomal re-
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sesif geçişli bir depo hastalığıdır. İnfantil tipinde, ilk iki yaş içinde hipertrofik kar-
diyomiyopati, hipotoni, nöromotor gelişim basamaklarında gerileme ve solunum 
yetmezliği söz konusudur. Artıkmış CK düzeyleri söz konusudur (13,14).  

TEDAVİ

Hipotonik infantta tedavi etiyolojiye yöneliktir ve çoğu zaman spesifik bir tedavi 
yoktur. Asıl tedavi yaklaşımı çoğunlukla semptomatik ve destekleyicidir. Konjeni-
tal miyastenik sendromların çoğunun tedavisi için antikolinesteraz inhibitörleri, 
albuterol ve efedrin gibi ilaçlar kullanılmaktadır. SMA ile ilgili Zolgensma (ona-
semnogene abeparvovec-xioi), Spinraza (Nusinersen) FDA tarafından onaylan-
mış tedavi seçenekleridir. Pompe hastalığında erken başlanan enzim replasman 
tedavisiyle sağ kalım mümkündür. Tüm hastalar multidisipliner yaklaşımla de-
ğerlendirilmelidir. Ortopedi, fizik tedavi desteği ve dil-konuşma terapisi ihtiyaç 
duyan tüm hastalara sağlanmalıdır. Ailelere psikososyal destek sağlanması hasta 
bakımı ve ailelerin geleceğe bakışı açısından oldukça önemlidir (1,2).  
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