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HIPOTONIK INFANT

Mahmut ASLAN?

Kaslarin gerilmeye kars: gosterdigi dirence tonus, degisik nedenlere bagli ge-
lisen tonus azalmasina ise hipotoni denir. Siit ¢ocuklugu déneminde hipotonik
bebeklere hipotonik infant terimi kullanilir. Hipotoni: santral sinir sistemi, perife-
rik sinir sistemi, spinal kord ve kas hastaliklarina bagl gelisebilir. Etiyolojiye gore
hipotoni santral ve periferik olmak tizere iki sinifa ayrilir (1).

Bebeklerin yagamin ilk yilinda 6nemli gelisim basamaklarina (6rn. bag tutma,
emekleme, oturma ve ayakta durma) ulagmasi i¢in normal kas tonusu gereklidir.
Tonus, bebegin yatarken, ventral — dikey askida ve traksiyonda durusuna bakila-
rak incelenir. Hipotoni ise eklemlerin hareket araliginin artmasiyla birlikte postii-
ral kontroliin saglanmasinda bozulmaya neden olur (2).

Hipotonik bebekler sirtiistii yattiklarinda, kollarinin gevsek sekilde uzamasi,
bacaklarinin dis rotasyonu ve tam abdiiksiyonunu igeren karakteristik bir “kurba-
ga bacagr” durusu sergilerler (Resim 1). Gevsek bir bebekte, oturmak i¢in ¢cekme
manevrasinda asir1 bagin geriye diismesi, vertikal askida “ellerinde kayma” hissi
ve ventral siispansiyonda ters “U” konumunun ortaya ¢ikmasi s6z konusudur (2).

HiPOTONIK BEBEGIN DEGERLENDIRILMESI

Oykii

Degerlendirmenin ilk adimidir. Dikkatli bir hamilelik ve dogum 6ykiisiiniin sor-
gulamasinin yani sira ilag alim oykiisii ve ti¢ kusak aile ykiistintin alinmasiy-
la baslar. Hikayede zor dogum &ykiisii, prematiirite dykiisii, uzun siire mekanik
ventilatore bagli kalma gibi durumlar MSS’ ye bagh durumlar diisiindiriirken;
normal bir dogum o6ykiisii ve yenidogan yogun bakimda yatis dykiisii olmayan
hastalarda mutlaka periferik sinir sistemini ilgilendiren durumlar géz éniinde
bulundurulmalidir. Anne ve baba arasinda akrabalik bag1 sorgulanmaly, yasa gore
biligsel ve motor degerlendirme olgekleriyle (Denver testi vs.) mutlaka hasta de-
gerlendirilmelidir. Ailede benzer sikayetleri olan bireylerin ve varsa tan1 almis bi-
reylerin dosyalar1 da incelenmelidir (1,2).
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Fizik Muayene

Hipotonisi olan bebegi incelerken dikkat edilecek ilk konu, azalmis kas tonusu-
nun merkezi sinir sisteminden mi (MSS), periferik sinir sisteminden mi veya her
ikisinin birlikteliginin (kombine santral ve periferik hipotoni) bir sonucu olarak
mi ortaya ¢iktigini belirlemek olmalidir. Ciddi kas giigsiizliigii bulunan bir bebek-
te (yer ¢ekimine kars1 hareketi olduk¢a zayif olan/bulunmayan) alt motor iinite-
nin ve bu tinitenin etkiledigi 6n motor hiicreler, periferik sinirler, néromuskiiler
bileske ve/veya kaslarla iliskilidir. Hastalar koltuk altlarindan tutulup kaldirildik-
larinda elden kayma hissi verirler (Resim 2). Traksiyonda bas kontrolii 4 aydan
sonra her ¢ocukta gozlenir, gecikmesi hipotoniyi isaret eder (Resim 3). Esarp be-
lirtisi ve destekli-desteksiz oturma gibi ndromotor gelisim basamaklari ve bunlara
dair muayene bulgular1 hipotonik bebeklerde anormaldir. Santral hipotonisi olan
bebeklerde normalde dokuz ay-bir yastan 6nce baslamamasi gereken el tercihi er-
ken dénemde baslamistir. Hasta genelde tek elini kullanir. Hastanin ilkel refleks-

lerinin kaybolmas: gerektigi donemde dahi goriilmesi santral hipotoni agsisinda
onemlidir (3,4).
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Resim 1. Bes aylik olmasina karsin traksiyonda bas kontrolii olmayan ve nébetleri olan bir bebek.

Resim 2. Sekiz aylik olan ve yer cekimine karsi hareketleri zayif olan bir bebek.
Resim 3. Dort aylik kurbaga pozisyonunda yatan hipotonik bir bebek.

Hipotoniye suur bulanikligi, beslenme zorlugu, nébet, apne, anormal postiir
ve goz hareketleri, reflekslerde artma/azalma gibi durumlarin eglik ettigi durum-
larda santral nedenler diisiiniilmeli. Konjenital malformasyonlar, deformiteler,
dismorfik bulgular ise genetik sendromlari diisiindiirmeli. Buna karsin hipotonisi
bulunan ama kas giigstizliigii 6n planda olmayan (yer ¢ekimine karsi hareketi bu-
lunan) bir bebekte lezyon iist motor iinitede olabilir, metabolik bir hastalik ya da
Down Sendromu gibi genetik bir hastalik bu duruma sebep olmus olabilir. Santral
kaynakli sebepler (%60-80), periferik kaynakli sebeplerden (%20-40) daha sik-
tir. Sadece oykil ve fizik muayeneyle hastalarin yarisinda tani konulabilmektedir
(3,4).
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SANTRAL VE PERIFERIK NEDENLI HIPOTONiYi AYIRT ETMEYE
YARAYAN BELIiRTECLER iSE SUNLARDIR:

Uyamniklik ve algi durumu: Noromuskiiler hastalig1 olan bebekler algisal olarak ak-
tiftir, oysa MSS tutulumu olanlarda biling seviyesi diisiik olabilir. Bununla beraber
MSS depresan ilaglara maruz kalma benzer sikayetlerle bagvuran hastalarda her
zaman akilda tutulmalidir (5).

Giigstizliigiin vasfi ve yayilimi: MSS lezyonlarina bagli ortaya ¢ikan hipotonide
derin tendon refleksleri (DTR) artmis ve yer ¢ekimine karsi koyma s6z konu-
dur, periferik sinir sistemi lezyonlarina ait durumlarda ise DTR’leri azalmis ya da
alinamaz ve yer ¢ekimine karsi koyma cabasi oldukea zayiftir. Yaygin giicsiizliik,
ozellikle distal kas gruplarinin etkilendigi giigsiizliik, dilde fasikiilasyon periferik
hipotoninin 6nemli bulgularidir (5).

Kafa biyiiklitk ve sekil anomalisi bulunan ¢ocuklarda santral sebepler akil-
da tutulmalidir. Yiiz kaslarinin tutulumu miyopati ve miyotonik distrofileri akla
getirirken, pitozis varliginda miyastenik sendromlar diistiniilmelidir. Bilissel ge-
rilik, ensefalopati haline ek olarak periferik hipotoniye dair bulgularin varhiginda
(azalmis DTRleri, yaygin giigsiizliik, dilde fasikiilasyon vs.) santral ve periferik
hipotoniye birlikte (kombine) yol agan durumlar akla gelmelidir (5).

Hastalar ayrintili nérolojik muayenenin haricinde sistemik muayeneye tabi
tutulmalidirlar, cilt bulgular1 dahil tiim sistemik muayene bulgular1 not edilmeli-
dir. Ozellikle kromozom anomalisi gibi genetik nedenli hipotoniye dair dismor-
fik bulgular kaydedilerek genetik degerlendirme yapilmalidir. Agik bir ayrimin
miimkiin olmadig1 hastalarda patolojinin hem MSS’ ni hem de alt motor {initeyi
etkiledigi durumlar 6n planda degerlendirilir (6).

Tablo 1. Santral ve periferik hipotonin ayiric1 6zellikleri

Periferik Hipotoni Santral hipotoni

Ellerin gevsek ve eklemlerin hipermobil Ellerin yumruk seklinde olmasi (kor-
olmast tikal fisting)

Bilissel olarak genelde normal Ensefalopati ve bilissel gerilik

Pitozis ve/veya okiiler bulgular. “V” yiiz sekli ~ Dismorfik yiiz bulgular:

Postural refleksler siiresince hareket-
lilik

Vertikal stispansiyonda bacaklarda
makaslama

Kurbaga pozisyonunda hareketsiz yatma

Yer ¢ekimine kars: hareketsizlik

Tendon reflekslerinin zayif olmasi ya da alina- Tendon reflekslerinin normal ya da
mamasl canli olmast
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Laboratuvar ve diger tetkikler

Sikayetlerin ne zaman ortaya ¢iktig1 ve ne kadar stirdiigii 6grenilmelidir, ¢linki
birgok sistemik hastalikta da benzer bulgular ortaya ¢ikabilir. Elektrolit anormal-
likleri, karaciger fonksiyon bozuklar1 yoniinden biyokimya testi yapilmalidir. Kre-
atin kinaz (CK) degeri hemen her hastada istenmelidir. Hipotiroidi ve diger tiroit
anormallikleri agisindan tiroit fonksiyon testleri istenmelidir. Onemli ve yaygin
bir hipotoni sebebi olarak anemi yoniinden tetkik edilmeli ve vitamin B, diizeyi
calisiimalidir (7).

Amonyak, laktat, idrar organik asitleri ve plazma amino asitleri kardes 6liim
oOykiisii ya da ailede benzer bireylerin oldugu vakalarda kalitsal metabolik hasta-
liklar agisindan 6nem arz eder. Konjenital TORCH enfeksiyonlar1 agisindan la-
boratuvar incelemeleri ve goriintiileme bulgular1 6nemlidir. Nérogoriintillemede
beyin manyetik rezonans goriintiileme (MRG) gri-beyaz cevher ayrimini daha
net ortaya koymasi bakimindan ¢ogu zaman beyin bilgisayarli tomografiden (BT)
ustiindir (8).

Elektromiyelografi (EMG) oldukga 6nemli ve yol gosterici olmakla birlikte ag-
ril1 olmasi sebebiyle hastalar dikkatle segilmelidir. Néropati ve miyopati ayrimin
gosterebildigi gibi, miyasteni diisiiniilen olgularda repetetit EMG tan1 koyduru-
cudur. Dismorfik bulgular1 olan hastalarda kromozom analizi, array gibi tetkikler
yoniinden hasta degerlendirilmelidir. Eslik eden dismorfik ve muayene bulgular1
olan hastalarda kardiyak degerlendirme daha detayli bilgi verebilir. Karin ultraso-
nografik incelemelerde eslik eden organ anormallikleri tani1 koymayi kolaylastira-
cag1 gibi zaman kaybini da 6nleyecektir (7,8).

SANTRAL HiPOTONI

Gelisim bagmaklari geri olan bir bebekte ensefalopati s6z konusu ise ilk akla gel-
mesi neden santral hipotoni ve buna sebep olan durumlardir. (Tablo 2) Hastalarin
isitme ve gorme degerlendirmelerinin yapilmasi eslik eden tedavi edilebilir sebep-
leri ortaya koymasi bakimindan ve olas1 taniya gotiirecek ipuglarini vermesi baki-
mindan dnemlidir. Sistemik muayene esnasinda kardiyak muayenede tifiiriim, ek
ses olan hastalarda konjenital kalp hastaliklar1 akilda tutulmali, buna bagli santral
sinir sistemi hipoksisi diistiniilerek hasta o yonde tetkik edilmelidir (8).

Kromozom anomalileri, dismorfik yiiz 6zellikleri, ¢oklu konjenital anormal-
likler, gelisme geriligi varliginda kromozom anormalliklerinden siiphelenilmeli-
dir. Bir genetik¢inin katilimi, farkliligi genisletmek ve en uygun genetik test tiirii
konusunda tavsiyede bulunmak i¢in 6nemlidir. Down sendromu, Prader — Willi
sendromu, Williams sendromu en sik sebep olan kromozom anomalileridir (9).
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Canavan hastaligi, genetik mutasyonlar sonucunda aspartoagilaz enziminin
yetersizligine bagli olarak gelisen otozomal resesif bir hastaliktir. Noromotor ge-
lisme geriligi, makrosefali, ilerleyici hipotoni ve nobetlerin varligiyla karakterize-
dir (9).

Konjenital glikozilasyon defektleri (CDG) otozomal resesif kalitim gosteren,
gelisme geriligi, hipotoni ve bir¢ok sistemin tutulumuyla seyreden hastaliklar-
dir. Oligosakkaritlerin sentez yolunda yer alan 21 degisik enzimin eksikligi nede-
niyle olusur. Siklikla infantil doneminde hastalik baslar. Bulgular arasinda hipog-
lisemi ve protein kaybettiren enteropati bulunabildigi gibi nadiren asemptomatik
vakalar bildirilmistir (9).

Tablo 2. Santral hipotoniye sik sebep olan durumlar

Hipoksik iskemik ensefalopati (en yaygin neden)
Intrakraniyal kanama da dahil diger ensefalopatiler
Dogustan metabolizma hastaliklar:

Kromozom anomalileri

MECP-2 iliskili bozukluklar

PERIFERAL HiPOTONi

Yaygin hipotoni ve yer ¢ekimine kars1 hareketlerin olmadigi, normal natal 6zellik-
lerin oykiide yer aldig1 hastalarda periferik kaynakli sebepler 6n plana ¢ikmakta-
dir. On boynuz hiicreleri, periferik sinirler, kas kaynakli sebepler veya néromus-
kiiler bileskeye dair kusurlarin her biri periferik kaynakli hipotoniye sebep olabilir.
Tiim hasalarda fizik muayeneye ek olarak CK, EMG istenmeli. Kas biyopsisi ise
giderek yayginlagan genetik incelemeler sonrasi eski 6nemini yitirmektedir (10).

On boynuz hiicreleri: Spinal Muskiiler Atrofi (SMA), otozomal resesif gegis-
li olan kalitsal néromuskiiler hastaliklar grubudur. SMA, spinal kord 6n boynuz
hiicrelerinin ve beyin sap1 motor ¢ekirdeklerinin tutuldugu, hizli ilerleyen, prog-
ramlanmug hiicre 6liimiiniin sebep oldugu bir hastaliktir. Istemli kas hareketleri
simetrik olarak gii¢siizdiir. Solunum sisteminin tutulmas: mortalitenin en 6nemli
nedenidir. 5q11,2-13,3 de yer alan Survival Motor Neuron (SMN) genin {izerin-
deki delesyonlar ile ortaya c¢ikar. SMN genine ait telomerik (SMN1) ve sentro-
merik (SMN2) olmak iizere iki kopyasi1 bulunmaktadir. Hastalarin biiyiik ¢ogun-
lugunda ekzon7de yer alan SMN1’ geninde delesyon saptanmaktadir. Insidansi
1/6000-1/10000dir. Genel popiilasyonda hasarli gen tastyici siklig1 1/40 civarin-
dadir. Cocuk yas grubunda, Duchenne muskiiler distrofiden sonra ikinci siklikta
gorilir (10).
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SMA tip I, klinik olarak proksimal giigsiizliikle birlikte agir hipotoni, derin
tendon reflekslerinin olmamasy, dil fasikiilasyonlar1 ve zayif yutma fonksiyonuyla
birliktedir. Canli bakiglar ve yiiz ifadesi mevcuttur. Abdominal solunumun belir-
ginlestigi, interkostal kas zayiflig1 ile belirgin oldugu solunum sikintisi s6z konu-
sudur. Hatalarda bag kontrolii baglamamakta ya da zayif olarak sebat etmektedir.
SMA tip II, 6. ay sonunda belirginlesen proksimal giigsiizliik, parmak titremesi
ve oturma pozisyonuna getirildiginde desteksiz oturma yeteneginin olmamas: ile
kendini gosterir. SMA tip III, cocuklar 10 aylik olduktan sonra ambulasyona ula-
sirlar ancak proksimal gii¢siizliik ilerleyici olup hastalar 10’lu yaslardan itibaren
yiiriime becerisinde zaafa ugrarlar (10).

SMARDS, diyafragma giigstizliigii, distal kaslarin daha yogun tutuldugu bir
6n boynuz hiicresinin hastaligidir. Respiratuar distres sendromuna dair klinik ve
goriintiileme bulgular1 s6z konusudur. Yenidogan déneminde ortaya ¢ikan, tek
tarafli diyafragma hernisi sik karsilagilan bir sorundur. IGHMBP2 genindeki mu-
tasyonlardan kaynaklanir ve otozomal resesiftir (11).

Periferik Sinirler: Konjenital hipomiyelinizan néropati, klinik olarak siddetli
hipotonisi olan bir bebekte arefleksi ile birlikte distal kas zayifli1 ve yavas sinir
iletim hizlar1 (10 m/sden az) ile karakterizedir. Hem MPZ hem de EGR2 genle-
rinde otozomal resesif mutasyonlar saptanmigtir (12).

Sinir-kas kavsag1: Konjenital miyastenik sendromlarda noromuskiiler gegiste
bir kusur vardir. Tekrarlayan (repetetif) sinir stimiilasyonu ¢alismasinda, bilesik
kas aksiyon potansiyelinin amplitiidiinde %10dan fazla bir azalma s6z konusu-
dur. Tek lif EMGde saptanan bu yanit, ndromuskiiler iletimdeki blogun en has-
sas gostergesidir. Okiiler ve bulber giigsiizliik, yeme giigligii, solunum zorlugu
o6n plandadir. Kisa siireli apne ataklar: sik¢a izlenir. Bazi hastalarda artrogripozis
gozlenir.

Gegici neonatal miyastenia graviste, miyastenia gravis tanili annelerin ¢ocuk-
larinin yaklagik %10’ unda goriiliir. Sebep antikorlarin bebege ge¢mesi olup, be-
bekte solunum giicliigii 6n plandadir. Giinler i¢inde kendiliginden diizelir (12).

Kas: Konjenital miyotonik distrofi, yenidogan doéneminde hipotoni, fasiyal
dipleji (“V” seklinde yiiz bulgusu), solunum sikintisi, beslenme gii¢liigii ve art-
rogripozisle karakterizedir. Serum kreatinin kinaz diizeyi normal sinirlardadir.
Kas biyopsisi bulgulari ¢cogu hastada tani koymada yetersizdir. Yenidogan hastada
yapilan EMG ile desarjlar yenidogan déneminde bazi olgularda gosterilebilmek-
tedir. Maternal kalitilan hastalikta, annede de hastaliga 6zgiil klinik ve laboratuvar
bulgular s6z konusudur. Siklig1 1/3500 olup, otozomal dominant kalitilir. DMPK
genince kodlanan CTG triniikleotit tekrarlar1 hastaligin siddetinden sorumludur.
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Bilissel gerilik, serebral atrofi ve ventrikiiler dilatasyon sik olarak gozlenmekte,
hastalarin bir kisminda kardiyak ileti defektleri s6z konusu oldugundan kardiyo-
loji goriisii gerekmektedir (13).

Konjenital miyopatiler, karakteristik 6zelliklere sahip histopatolojik bulgula-
ra gore tanimlanan bir grup kas hastaligidir. Hayatin erken yaslarinda baslangi¢
ortak ozelliktir. Yaygin histopatolojik 6zellikler arasinda santral korlar, ¢oklu mi-
nikorlar, nemalin ¢ubuklar ve santral niikleustur. Hipotoni, motor gelisim bas-
maklarinda gecikme, beslenme giigligii, yitksek damak bir¢cok hastada yer alan
ortak Ozelliktir. Farkli genetik konjenital miyopatilerin ortak patolojik 6zellikleri
paylasmasi son donemde giderek gelisen ve kullanimi artan genetik incelemeler
sonucu ortaya konulmustur. Birgogu yavas ilerler. Bu sebeple, konjenital miyo-
patilerin patolojik tan1 ve genetik 6zellikleri arasinda giiglitk goriilmektedir (13).

SANTRAL VE PERIFERIK HiPOTONINiN BiRLIKTE OLDUGU
DURUMLAR

Konjenital muskiiler distrofiler (CMD), lif nekrozu, rejenerasyonu, fibrozis ve yag-
I1 doku ile replasmaninin birlikte goriildiigii, distrofik siiregle uyumlu biyopsi
bulgularinin saptandig1 erken baglangigh kas hastaliklar1 grubudur. Son yillarda
konjenital muskiiler distrofilerin siniflandirilmasinda 6nemli gelismeler olmus ve
konjenital miyopatiler ve Limb-Girdle kas distrofileri ile 6nemli bir fenotipik or-
tiisme oldugu ortaya ¢ikmustir. Hastalarin ortak 6zellikleri erken baslangigli hipo-
toni, beslenme gii¢liigii, zayif aglama ve ¢cogu hastada bu bulgulara eslik eden art-
mis CK diizeyleridir. Hastalarin bir¢ogunda beyin MRG’ nde yapisal anormallik
saptanmaktadir. Lama-2 CMD en sik goriilen tipidir. Kolajen 6 eksikligi (Ullrich
muskiiler distrofi) 2. siklikta goriliir. Hipermobil eklemler oldukga tipiktir (14).

Distrofinoglikanopatiler grubunda yer alan Walker-Warburg muskiiler dist-
rofi yenidogan doneminde bulgu verir. Agr1 hipotoni ve bilissel gerilik s6z ko-
nusudur. Hastalarin norogoriintiilemelerinde néronal migrasyon anomalileri ve
hidrosefali s6z konusudur. Daha genis sistemik tutulumu olan hastalarda goz tu-
tulumu ve gérme kaybi s6z konusudur (14)

Mitokondriyal ensefalomiyelopatiler, solunum zincirinin ¢ogunlukla oksidatif
fosforilasyon asamasinin kusuru sonucu meydana gelir. Etkiledigi organ ve klinik
bulgular oldukca degiskendir. Infantil hipotoni, miyopati, ensefalopati, nébetler,
kardiyomiyopati siktir. Yine bircok hastada eksternal oftalmopleji bildirilmistir.
Ensefalopati aninda klinik bulgularla beraber laktat artis1 tan1 agisindan 6nemli-
dir (13,14).

Pompe hastaliginda, lizozomal bir enzim olan alfa-glikozidazin (asit maltaz)
eksikligi nedeniyle glikojenin hidrolize olamayip dokularda birikir. Otozomal re-
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sesif gecigli bir depo hastaligidir. Infantil tipinde, ilk iki yas i¢inde hipertrofik kar-
diyomiyopati, hipotoni, ndromotor gelisim basamaklarinda gerileme ve solunum
yetmezligi s6z konusudur. Artikmis CK diizeyleri s6z konusudur (13,14).

TEDAVi

Hipotonik infantta tedavi etiyolojiye yoneliktir ve ¢ogu zaman spesifik bir tedavi
yoktur. Asil tedavi yaklagimi ¢ogunlukla semptomatik ve destekleyicidir. Konjeni-
tal miyastenik sendromlarin ¢ogunun tedavisi i¢in antikolinesteraz inhibitorleri,
albuterol ve efedrin gibi ilaglar kullanilmaktadir. SMA ile ilgili Zolgensma (ona-
semnogene abeparvovec-xioi), Spinraza (Nusinersen) FDA tarafindan onaylan-
mis tedavi secenekleridir. Pompe hastaliginda erken baslanan enzim replasman
tedavisiyle sag kalim miimkiindiir. Tim hastalar multidisipliner yaklagimla de-
gerlendirilmelidir. Ortopedi, fizik tedavi destegi ve dil-konusma terapisi ihtiyag
duyan tiim hastalara saglanmalidir. Ailelere psikososyal destek saglanmasi hasta
bakimi ve ailelerin gelecege bakisi agisindan olduk¢a 6nemlidir (1,2).
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