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YENIDOGANIN NOROMUSKULER HASTALIKLARI

GIRIS

Noromuskiiler hastaliklar her yasta oldugu
gibi neonatal dénemde ciddi 6ziirliiliik nedeni
olabilmektedir. Bu hastaliklarin esas bulgusu
kaslarda zayiflik ve hipotonidir. Solunum yet-
mezligi ve yutma giigliikleri klinik tablonun
onemli bir pargasi olup, siklikla ciddi hipoto-
ni ve gligsiizliik ile iligkilidir. Siddetli hipotoni
genellikle yenidogan déneminde ortaya ¢ikar,
ancak daha hafif veya yavas ilerleyen patolo-
jilerle iliskili hastaliklarda gii¢siizlitk ¢ocugun
motor gelisimindeki doniim noktalarina kadar
fark edilmeyebilir.

Noromuskiiler hastaliklari, motor {inite
icindeki patolojinin anatomik lokalizasyona
gore siniflandirilmaktadir. Motor iinite, omu-
riligin ventral boynuzundaki motor néron ve
beyin sap1 motor ¢ekirdekleri, periferik sinir,
noromuskiiler kavsak ve kastan olusmaktadir.

Epidemiyoloji: Noromuskiiler hastaliklarin
prevalans ilk olarak 1991 yilinda uygun ola-
rak 1/3000 ve 1/3500 olarak tahmin edilmis-
tir.! Sonradan bu konuyla ilgili bir¢ok ¢alisma
yapilmistir. En genis kapsamli epidemiyolojik
caligma, 2004 yilindan itibaren genetik olarak
tanis1 dogrulanmis en yaygin 30 néromuskiiler
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hastalik teshisi konan 20.000 pediatrik ve ye-
tiskin hastalarin Hollanda iilke ¢apindaki kayit
¢alismasidir. Burada bulunan bulgular litera-
tiirle karsilastirilmis ve daha 6nceden alinan
sonuglarla benzer veriler alinmigtir.”

Diger norolojik patolojilerde oldugu gibi,
taniya yaklasimda ilk adim, klinik bulgular:
patoloji alanina lokalize etmektir. Merkezi sinir
sistemini ve dolayisiyla supraspinal yolaklar
etkileyen durumlar, merkezi hipotoni olarak
adlandirilan bir klinik tabloya neden olurken,
motor noron {initesini etkileyen patolojilerde
ise periferik hipotonisite tanim1 kullanilmakta-
dir. Ana ayirt edici 6zellik, gligstizliigiin varlig:
veya yoklugudur. Hipotonisitesi olan bebekler-
de santral sinir sistemi bozukluklarini disiin-
diiren bulgular dismorfik yiiz gériiniimii, canh
refleksler ve klonus varligi ile biling diizeyinde
azalma, nobetler gibi bagka bulgularin varligi-
dir. Buna karsilik periferik hipotonisitesi olan
bebeklerin yer ¢ekimine kars: hareketleri azdur,
miyopatik yiiz gériiniimiine sahiptirler. Ancak
buna ragmen canli bakis mevcuttur ve bilissel
dontim noktalarina zamaninda ulagirlar. Bu
grubun diger o6zellikleri arasinda kas atrofisi,
fasikiilasyonlar ve azalmis refleksler de bulun-
maktadir (Tablo 1).
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EXOCS3 ve three EXOSC8 mutasyonlar1 da
bildirilmistir. Mutasyonlarin hepsi otozomal
resesif katilima sahiptir. Hastalik siddeti ve
yas1 degisse de, bu hastalarin ¢ogu yenidogan
doneminde hipotoni, giigsiizliik, kontraktiirler
ve solunum sikintisina eslik eden ensefalopati
ile bagvurur. Yasam siiresi birka¢ aydan bir-
kag yila kadar degisir. Tedavi destek tedaviden
olusmaktadir.

ALT EKSTREMITE TUTULUMU BASKIN
OLAN KONJENITAL SMA

Agirlikli olarak alt ekstremiteleri etkileyen
konjenital distal SMA, bu gruptaki tek otozo-
mal dominant bozukluktur. Dogumda talipes
ekinovarus ve alt ekstremite hipotonisitesi ile
prezente olmaktadir. EMG ve kas biyopsisi
6n boynuz hiicre hastalig1 belirtileri goster-
mektedir. Klinik izlemde genellikle progresif
olmamasina ragmen, alt ekstremitelerin sid-
detli zayiflig1 6nemli bulgusudur. Kromozom
12q24.11 ile baglantili olup, TRPV4 genindeki
mutasyonlari igerir.
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