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YENIDOĞANIN NÖROMUSKÜLER HASTALIKLARI

GİRİŞ

Nöromusküler hastalıklar her yaşta olduğu 
gibi neonatal dönemde ciddi özürlülük nedeni 
olabilmektedir. Bu hastalıkların esas bulgusu 
kaslarda zayıflık ve hipotonidir. Solunum yet-
mezliği ve yutma güçlükleri klinik tablonun 
önemli bir parçası olup, sıklıkla ciddi hipoto-
ni ve güçsüzlük ile ilişkilidir. Şiddetli hipotoni 
genellikle yenidoğan döneminde ortaya çıkar, 
ancak daha hafif veya yavaş ilerleyen patolo-
jilerle ilişkili hastalıklarda güçsüzlük çocuğun 
motor gelişimindeki dönüm noktalarına kadar 
fark edilmeyebilir.

Nöromusküler hastalıkları, motor ünite 
içindeki patolojinin anatomik lokalizasyona 
göre sınıflandırılmaktadır. Motor ünite, omu-
riliğin ventral boynuzundaki motor nöron ve 
beyin sapı motor çekirdekleri, periferik sinir, 
nöromusküler kavşak ve kastan oluşmaktadır.

Epidemiyoloji: Nöromusküler hastalıkların 
prevalansı ilk olarak 1991 yılında uygun ola-
rak 1/3000 ve 1/3500 olarak tahmin edilmiş-
tir.1 Sonradan bu konuyla ilgili birçok çalışma 
yapılmıştır. En geniş kapsamlı epidemiyolojik 
çalışma, 2004 yılından itibaren genetik olarak 
tanısı doğrulanmış en yaygın 30 nöromusküler 

hastalık teşhisi konan 20.000 pediatrik ve ye-
tişkin hastaların Hollanda ülke çapındaki kayıt 
çalışmasıdır. Burada bulunan bulgular litera-
türle karşılaştırılmış ve daha önceden alınan 
sonuçlarla benzer veriler alınmıştır.2

Diğer nörolojik patolojilerde olduğu gibi, 
tanıya yaklaşımda ilk adım, klinik bulguları 
patoloji alanına lokalize etmektir. Merkezi sinir 
sistemini ve dolayısıyla supraspinal yolakları 
etkileyen durumlar, merkezi hipotoni olarak 
adlandırılan bir klinik tabloya neden olurken, 
motor nöron ünitesini etkileyen patolojilerde 
ise periferik hipotonisite tanımı kullanılmakta-
dır. Ana ayırt edici özellik, güçsüzlüğün varlığı 
veya yokluğudur. Hipotonisitesi olan bebekler-
de santral sinir sistemi bozukluklarını düşün-
düren bulgular dismorfik yüz görünümü, canlı 
refleksler ve klonus varlığı ile bilinç düzeyinde 
azalma, nöbetler gibi başka bulguların varlığı-
dır. Buna karşılık periferik hipotonisitesi olan 
bebeklerin yer çekimine karşı hareketleri azdır, 
miyopatik yüz görünümüne sahiptirler. Ancak 
buna rağmen canlı bakış mevcuttur ve bilişsel 
dönüm noktalarına zamanında ulaşırlar. Bu 
grubun diğer özellikleri arasında kas atrofisi, 
fasikülasyonlar ve azalmış refleksler de bulun-
maktadır (Tablo 1).
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EXOCS3 ve three EXOSC8 mutasyonları da 
bildirilmiştir. Mutasyonların hepsi otozomal 
resesif katılıma sahiptir. Hastalık şiddeti ve 
yaşı değişse de, bu hastaların çoğu yenidoğan 
döneminde hipotoni, güçsüzlük, kontraktürler 
ve solunum sıkıntısına eşlik eden ensefalopati 
ile başvurur. Yaşam süresi birkaç aydan bir-
kaç yıla kadar değişir. Tedavi destek tedaviden 
oluşmaktadır.

ALT EKSTREMİTE TUTULUMU BASKIN 
OLAN KONJENİTAL SMA

Ağırlıklı olarak alt ekstremiteleri etkileyen 
konjenital distal SMA, bu gruptaki tek otozo-
mal dominant bozukluktur. Doğumda talipes 
ekinovarus ve alt ekstremite hipotonisitesi ile 
prezente olmaktadır. EMG ve kas biyopsisi 
ön boynuz hücre hastalığı belirtileri göster-
mektedir. Klinik izlemde genellikle progresif 
olmamasına rağmen, alt ekstremitelerin şid-
detli zayıflığı önemli bulgusudur. Kromozom 
12q24.11 ile bağlantılı olup, TRPV4 genindeki 
mutasyonları içerir.
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