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OOrriijjiinnaall  AArraaflfltt››rrmmaa  OOrriiggiinnaall  AArrttiiccllee

ÖÖzzeett  
Amaç: Bu çal›flmada konjenital müsküler distrofi tan›s› ile izlenen hastalar›m›z›n klinik ve radyolojik bulgular›n›n de¤erlendirilmesi amaçlanm›flt›r.
Gereç ve Yöntem: Temmuz 2005 ve Temmuz 2008 aras›nda, Dokuz Eylül Üniversitesi T›p Fakültesi, Çocuk Nöroloji Bilim Dal›’nda konjenital
müsküler distrofi tan›s› alan olgular›n dosya kay›tlar› geriye dönük olarak incelendi. 
Bulgular: Çal›flmaya al›nan 13 hastan›n yedisi (%53) erkek, alt›s› (%47) k›zd›. Yedi hasta (%53) alfa distroglikanopati, befl hasta (%38) kolla-
jen VI ile iliflkili konjenital müsküler distrofi, bir hasta (%9) “rigid spine” sendromu grubunda yer almaktayd›. Alfa distroglikanopati ve kollajen
VI ile iliflkili konjenital müsküler distrofili hastalar›n ortalama yafl› s›ras›yla 3,57±2,92 (0,5-7) ve 10,83±5,67 (1-16) y›ld›. Alfa distroglikanopati
grubunda befl olguda (%71) göz tutulumu, alt› olguda (%85) merkezi sinir sistemi geliflimsel anomalisi vard›. Olgular›n tümünde beyin sap›
hipoplazisi, alt›s›nda (%85) beyincikte kistler vard›. Kollajen VI ile iliflkili konjenital müsküler distrofi grubunda en s›k baflvuru yak›nmas› motor
geliflimde gerilik, proksimal eklem kontraktürleri ve de¤iflen derecelerde distal eklem hiperlaksisitesiydi. “Rigid spine” sendromu tan›s› alan
hastada ise en önemli klinik bulgular ileri derecede skolyoz ve kas atrofisiydi.
Ç›kar›mlar: Konjenital müsküler distrofilerde klinik bulgular de¤iflken olup ülkemizde tan› alan konjenital müsküler distrofili olgular›n artmas›
de¤iflik tiplerin görülme s›kl›¤›n›n saptanmas›na olanak sa¤layacakt›r. (Türk Ped Arfl 2009; 44: 23-8)
Anahtar kelimeler: Alfa distroglikan, kas atrofisi, kollajen VI, konjenital müsküler distrofi, skolyoz

SSuummmmaarryy
Aim: The aim of this study is to evaluate clinical and radiological features of our cases with congenital muscular dystrophy.
Material and Method: The data of cases who were diagnosed with congenital muscular dystrophy in the Division of Pediatric Neurology of
Dokuz Eylül University School of Medicine between July 2005 and July 2008 were analysed retrospectively. 
Results: A total of 13 cases were evaluated. Among the 13 cases, seven (53%) were boys and six (47%) were girls. Seven patients (53%)
were in the alfa dystroglycanopathy group, five patients (38%) were in collagen VI related congenital muscular dystrophy group and one patient
(9%) was in “rigid spine” group. The mean age of cases with alfa dystroglycanopathy and collagen VI related congenital muscular dystrophy
were 3.57±2.92 (0.5-7) and 10.83±5.67 (1-16) years, respectively. In alfa dystroglycanopathy group, five cases (71%) had eye involvement and
six cases (85%) had developmental malformations of the central nervous system. All cases had brainstem hypoplasia and six cases (85%)
had cerebellar cysts. In collagen VI related congenital muscular dystrophy group, the main complaints were retardation in motor mile stones,
contractures in proximal joints and hyperlaxicity in distal joints. The most important clinical features in the case diagnosed with “rigid spine”
syndrome were severe scoliosis and muscle atrophy. 
Conclusions: The clinical features of congenital muscular dystrophies are heterogenous and increase in number of cases diagnosed as con-
genital muscular dystrophy should give an opportunity to determine the incidence of different types of congenital muscular dystrophies in our
country. (Turk Arch Ped 2009; 44: 23-8)
Key words: Alfa dystroglycan, collagen VI, congenital muscular dystrophy, muscle atrophy, scoliosis
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Girifl

Konjenital müsküler distrofiler (KMD), erken bafllang›çl› hi-
potoni, güçsüzlük, kontraktürler, normal veya artm›fl kreatin
kinaz düzeyi, elektromiyografide miyopatik bulgular ve kas
biyopsisinde s›kl›kla distrofik de¤ifliklikler ile belirgin kal›t›m-
sal kas hastal›¤› grubudur (1). Konjenital müsküler distrofiler
en s›k karfl›lafl›lan otozomal çekinik (resesif) nöromüsküler
hastal›klard›r. fiu ana kadar genetik olarak tan›mlanm›fl on iki
tip KMD bulunmakta ve etkilenen proteinin özelli¤ine göre üç
grup alt›nda s›n›fland›r›lmaktad›r (2). ‹lk grup KMD bazal
membran ve hücre d›fl› matriks proteinlerini kodlayan genler-
deki mutasyonlar sonucu oluflmakta ve bu grupta kollajen VI
ile iliflkili Ullrich KMD (COL6A1, COL6A2, COL6A3 genleri),
laminin alfa iki ile iliflkili MDC1A (LAMA2 geni) ve alfa yedi in-
tegrin ile iliflkili KMD (ITGA7 geni) yer almaktad›r. ‹kinci grup-
ta yer alan KMD’ler alfa distroglikan›n glikozilasyonunda gö-
rev alan glikozil transferaz enzimlerini kodlayan genlerdeki
mutasyonlar sonucu ortaya ç›kmakta (POMT1, POMT2,
POMGnT1, fukutin, FKRP, LARGE genleri) ve bu grupta Fu-
kuyama konjenital musküler distrofi, kas-göz-beyin hastal›¤›,
Walker-Warburg sendromu, konjenital musküler distrofi tip
1C ve 1D yer almaktad›r. En son grupta ise görevi bilinmeyen
bir endoplazmik retikulum proteinini kodlayan SEPN1 genin-
deki mutasyonlar sonucu ortaya ç›kan “rigid spine” sendro-
mu bulunmaktad›r (2). 

Konjenital müsküler distrofinin tipinin belirlenmesinde, kli-
nik fenotipin tam olarak tan›mlanmas› ve bunun protein ve
genetik çal›flmalar› ile birlefltirilmesi büyük önem tafl›makta-
d›r. ‹mmünohistokimyasal olarak kollajen VI, laminin alfa iki
ve alfa distroglikan boyamalar›nda bir eksiklik oldu¤unda ge-
netik testler daha rahat olarak uygulanmaktad›r. Distrofik bul-
gular gösteren kas biyopsisinde immünohistokimyasal ve
genetik çal›flmalar negatifse ve e¤er biyopside konjenital mi-
yopati bulgular› yoksa tan›ya ulaflmak zordur. Yine farkl› KMD
genlerindeki mutasyonlar benzer klinik fenotiplere yol açabi-
lirken bazen de ayn› KMD genlerindeki mutasyonlar farkl› kli-
nik fenotiplere neden olabilmektedir (3,4). 

Ülkemizde evliliklerin yüzde 20’sinin akraba evlili¤i olma-
s›ndan ötürü her ne kadar s›kl›¤› bilinmese de KMD’lerin ül-
kemizde görülen kas hastal›klar› içinde önemli oranda yer tut-
tu¤u düflünülmektedir. Konjenital müsküler distrofi tipinin be-
lirlenmesi aileye verilecek genetik dan›flmanl›k aç›s›ndan bü-
yük önem tafl›maktad›r.

Bu çal›flmada klini¤imizde izlenen KMD hastalar›n›n klinik
ve radyolojik bulgular›n›n de¤erlendirilmesi amaçlanm›flt›r.

Gereç ve Yöntem

Temmuz 2005-Temmuz 2008 y›llar› aras›nda Dokuz Eylül
Üniversitesi T›p Fakültesi, Çocuk Nöroloji Bölümü’nde tan›
alan ve düzenli bilgilerine ulafl›lan 13 KMD hastas›n›n geriye
dönük bilgilerinden yararlan›ld›. Hastalara KMD tan›s› klinik,
serum kreatin kinaz ölçümleri,  radyolojik ve kas biyopsisin-
deki bulgular göz önünde bulundurularak konuldu. Genetik
çal›flma yap›labilen hastalarda sorumlu gende mutasyon

analizi çal›fl›ld›. Çal›flmaya al›nan tüm hastalar›n baflvuru ya-
k›nmalar›, anne ve baba aras›nda akrabal›k öyküsü, nörolojik
muayene bulgular›, göz bulgular›, genetik inceleme sonuçlar›
ve hastal›¤›n seyri incelendi. Hastalar alfa distroglikanopati-
ler, kollajen VI ile iliflkili konjenital musküler distrofiler ve “ri-
gid spine” sendromu olmak üzere üç grup alt›nda incelendi.
Beyin manyetik rezonans incelemeleri hidrosefali, migrasyon
anomalileri, beyin sap› hipoplazisi ve beyincikte kist varl›¤›
aç›s›ndan de¤erlendirildi. Serum kreatin kinaz ölçümü yap›ld›
ve kuadriseps femoris kas›ndan al›nan kas biyopsi örnekleri
de¤erlendirildi.

Bulgular

Çal›flmaya al›nan 13 hastan›n yedisi (%53) erkek, alt›s›
(%47) k›zd›. Yedi hasta (%53) alfa distroglikanopati, befl has-
ta (%38) kollajen VI ile iliflkili KMD, bir hasta (%9) “rigid spi-
ne” sendromu grubunda yer almaktayd›. 

Alfa distroglikanopati grubunda hastalar›n ortalama yafl›
3,57±2,92 (0,5-7) y›ld›. Olgular›n üçü erkek (%43), dördü
(%57) k›zd›. Olgular›n hepsinde akraba evlili¤i öyküsü, zeka
ve motor geliflim gerili¤i vard›. Dört hasta (%57) epilepsi ne-
deni ile ilaç kullanmaktayd›. Befl olguda (%71) göz tutulumu,
alt› olguda (%85) merkezi sinir sistemi geliflimsel anomalisi
vard›. Olgulardaki göz bulgular› do¤ufltan katarakt, ileri dere-
cede miyopi ve retinal ayr›lmayd›. En s›k merkezi sinir siste-
mi geliflimsel anomalileri lizansefali, pakigiri ve polimikrogiriy-
di (Resim 1). Olgular›n tümünde beyin sap› hipoplazisi, alt›-
s›nda (%85) beyincikte kistler vard› (Resim 2,3). Ortalama se-
rum kreatin kinaz düzeyi 2228,57±853,84 (1100-3000) IU/L
olarak ölçülürken, kas biyopsisi yap›lan befl olgunun hepsin-
de kas fibril boyutlar›nda farkl›l›k ve ba¤ dokusunda art›fl
mevcuttu (Resim 4). Bir olguda POMT1, iki olguda Fukutin ve
üç hastada POMTGnT1 geninde homozigot mutasyon sap-

Resim 1. Walker Warburg tan›s› ile izlenen hastada saptanan
lizansefali 
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tan›rken, sadece beyincik kistleri ve zeka gerili¤i olan bir has-
tada bu genlerde mutasyon bulunamad›. POMT1 geninde
homozigot mutasyon saptan›p Walker-Warburg tan›s› alan
hasta bir yafl›nda akci¤er enfeksiyonu nedeni ile kaybedildi.
Fukutin geninde homozigot mutasyon saptanan ve Fukuya-

Resim 2. Alfa distroglikanopati grubundaki hastalarda saptanan
beyin sap› hipoplazisi

Resim 4. Alfa distroglikanopati grubunda kas biyopsisi bulgular›:
kas fibril boyutlar›nda farkl›l›k ve ba¤ dokusunda art›fl 

Resim 5. Ullrich KMD tan›s› alan hastalarda proksimal eklem 
kontraktürleri ve de¤iflen derecelerde distal eklem 
hiperlaksisitesi

Resim 3. Alfa distroglikanopati grubundaki hastalarda 
beyincikde kistler
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ma KMD tan›s› alan hastalar›n konuflma ve yürüme yetisi ol-
may›p s›k tekrarlayan akci¤er enfeksiyonlar› nedeni ile hasta-
neye yatmaktad›rlar. POMGnT1 geninde homozigot mutas-
yon saptan›p kas-göz-beyin hastal›¤› tan›s› alan hastalar›n
hepsi geç de olsa yürümeye bafllamalar›na ra¤men ciddi de-
recede davran›fl sorunlar› vard›. 

Kollajen VI ile iliflkili KMD tan›s› befl hastan›n ortalama ya-
fl› 10,83±5,67 (1-16) y›ld›. En s›k baflvuru yak›nmas› motor
geliflimde gerilik, proksimal eklem kontraktürleri ve de¤iflen
derecelerde distal eklem hiperlaksisitesiydi (fiekil 5). Hasta-
larda bu bulgular eflli¤inde Ullrich KMD düflünüldü. Bir olgu
hariç tüm hastalar›n ebeveynlerinde akraba evlili¤i öyküsü
vard›. Ciddi solunum yetersizli¤i bir hastada izlenirken, bir
hastada operasyon gerektiren skolyoz ve kalça dislokasyonu
vard›. Tüm hastalar›n zeka geliflimleri normaldi. ‹ki hastada
serum kreatin kinaz de¤eri normal saptan›rken, di¤erlerinde
›l›ml› düzeyde art›fl saptand›.  

“Rigid spine” sendromu tan›s› alan hasta skolyoz nedeni
ile opere edilmeden önce yayg›n kas atrofisi nedeni ile dan›-
fl›ld› ve kreatin kinaz de¤erinin hafif yüksek olmas› ve elektro-
miyografide yayg›n miyojenik de¤ifliklikler saptanmas› nedeni
ile yap›lan kas biyopsisinde miyopatik de¤ifliklikler gözlendi.  

Tart›flma

Konjenital müsküler distrofiler en s›k görülen otozomal
çekinik nöromüsküler hastal›klar olup s›kl›¤› ‹talya’da 100 000
canl› do¤umda 4,7, do¤u ‹sviçre’de ise 100 000 canl› do-
¤umda 6,3 olarak belirlenmifltir (5,6). Konjenital müsküler dis-
trofi tiplerinin da¤›l›m› ülkelere göre farkl›l›k göstermektedir.
Avrupa ülkelerinde en s›k rastlanan KMD tipi merozin negatif
KMD iken bunu kollajen VI eksikli¤i ile belirgin KMD ve alfa
distroglikanopatiler izlemektedir (7). Avustralya’da ise s›ras›y-
la en s›k görülen KMD’ler alfa distroglikanopatiler, kollajen VI
eksikli¤i ile belirgin KMD ve merozin negatif KMD’dir (8). Ül-
kemizde ise en s›k görülen KMD tipi merozin negatif KMD
iken, bunu kollajen VI eksikli¤i ile belirgin KMD ve alfa dis-
troglikanopatiler izlemektedir (9). Yapm›fl oldu¤umuz çal›fl-
mada ise her ne kadar olgu say›s› k›s›tl› olsa da en s›k görü-
len KMD tipinin alfa distroglikanopatiler oldu¤u, bunu s›ras›
ile kollajen VI eksikli¤i ile belirgin KMD ve merozin negatif
KMD’nin izledi¤ini saptad›k. Merozin negatif KMD’nin genifl
olgu serilerinde en s›k görülen KMD tipi olmas› merozinin her
tip KMD’de ikincil olarak azalmas› ve birçok olgunun kollajen
VI ve alfa distroglikanopatilerin tan›mlanmas›ndan önce geri-
ye dönük olarak incelenmesi ve çal›flmalara kat›lmas› ile ilifl-
kili olabilir. Konjenital müsküler distrofilerin tam da¤›l›m s›kl›-
¤›n›n belirlenmesi için çok merkezli ileriye dönük çal›flmalara
gereksinim duyulmaktad›r.

Alfa distroglikanopatiler, alfa distroglikan›n azalm›fl gliko-
zilasyonu ile belirgin, klinik ve genetik olarak heterojen olan
bir KMD grubudur (10). Alfa distroglikan›n azalm›fl glikozilas-
yonu, kasta merozin, agrin ve perlekan, beyinde de nöroksin
gibi ba¤lar›n bazal membrana iyi yap›flamamas›na yol aç-
maktad›r. Bunun sonucunda hastalarda beyinde göç (mig-

rasyon) bozukluklular›, gözde yap›sal anormallikler ve kasta
da müsküler distrofi bulgular› ortaya ç›kmaktad›r (11). fiu ana
kadar bu bozukluklara yol açan alt› gen tan›mlanm›flt›r. Bun-
lar protein-O-mannozil transferaz 1 ve 2 (POMT1, POMT2),
protein-O-mannoz 1,2-N-asetilglükozaminiltransferaz 1
(POMGnT1), fukutin ile iliflkili protein (FKRP), fukutin ve LAR-
GE genleridir (12). Bu grupta kal›t›m flekli otozomal çekinik
olup, klinik bulgular çok de¤iflkendir. Klinik fenotiplerin en
a¤›r ucunda Fukuyama konjenital müsküler distrofi, kas-göz-
beyin hastal›¤› ve Walker Warburg sendromu yer almakta ve
bu grupta kas tutulumuna ek olarak yap›sal beyin ve göz
anormallikleri bulunmaktad›r. En hafif uçta ise beyin ve göz
tutulumunun olmad›¤› “limb girdle” tipi müsküler distrofiler
yer almaktad›r. Bunlar›n d›fl›nda KMD tip 1C ve “limb girdle”
2K gibi ara flekiller de tan›mlanm›flt›r (13). Walker Warburg
sendromu en a¤›r klinik bulgular›n gözlendi¤i tip olup olgula-
r›n ço¤u üç yafl›na ulaflmadan kaybedilmektedir. Hastal›k
s›kl›kla POMT1 ve POMT2 genlerindeki mutasyonlar sonucu
oluflmaktad›r. Hastalardaki en önemli göz bulgular› retinal ay-
r›lma, katarakt, mikroftalmi, kolobom, optik sinir hipoplazisi
ve glokom iken en önemli merkezi sinir malformasyonlar› li-
zansefali, hidrosefali, beyincik hipoplazisi, korpus kallozum
agenezisi ve nadir olarak ansefaloseldir (14). Bizim olgumuz-
da da POMT1 geninde homozigot mutasyon saptanm›fl olup,
gözde retinal ayr›lma ve katarakt, merkezi sinir sisteminde ise
lizansefali, beyincik hipoplazisi ve hidrosefali saptanm›flt›r
(15). Olgu tekrarlayan akci¤er enfeksiyonlar› nedeni ile bir ya-
fl›nda kaybedildi. Fukuyama KMD Japonya’da Duchenne
müsküler distrofiden sonra en s›k görülen kas hastal›¤›d›r
(16). Fukuyama KMD’de ana klinik bulgular ciddi KMD, kar-
diyomiyopati, nöronal göç anormallikleri, zeka gerili¤i, epilep-
si, optik atrofi ve retinal ayr›lma gibi göz anormallikleridir (17).
Japonya d›fl›nda fukutin mütasyonu tafl›yan çok az olgu ta-
n›mlanm›fl olup bunlar›n sadece alt›s› fenotipik olarak Fuku-
yama KMD’ye benzemektedir (18-21). Bu alt› olgunun daha
ileri tiplendirilmesi yap›ld›¤›nda dördünün Walker Warburg
sendromu, ikisinin de kas-göz-beyin hastal›¤› fenotipinde ol-
du¤u görülmüfltür. Olgular›m›zda ise kalp tutulumu yokken
birinde miyopi ve flafl›l›k tarz›nda göz tutulumu mevcuttu. ‹ki
olgunun da beyin manyetik rezonans incelemesinde nöronal
göç anormallikleri ile birlikte vermis hipoplazisi, beyin sap› at-
rofisi, beyin ve beyincikte çok say›da kistler saptand›. Kas-
göz-beyin hastal›¤›, KMD, göz anormallikleri (konjenital miyo-
pi, glokom, retinal hipoplazi) ve yap›sal beyin malformasyon-
lar› (pakigiri, beyincikte hipolazi, düz beyin sap›) ile belirgin
otozomal çekinik geçiflli bir hastal›kt›r (22). Hastal›¤›n seyri
Walker Warburg sendromu ve Fukuyama KMD’ye göre daha
hafiftir. Çal›flmam›zda kas göz beyin hastal›¤› tan›s› alan üç
hastada saptanan beyin malformasyonlar› lizansefali ve be-
yin sap› hipoplazisi iken göz malformasyonlar› ise ileri dere-
cede miyopi ve retinal ayr›lmayd›. Üç olguda da ciddi zeka ve
davran›fl sorunlar› olmas›na ra¤men tümü geç de olsa yürü-
me yetisini kazanm›flt›. Bu gruptaki son hasta ise zeka-motor
gerilik ile baflvuran ve kreatin kinaz de¤erinin 3000 IU/L bu-
lunmas› üzerine yap›lan kas biyopsisinde müsküler distrofi
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bulgular› saptanan bir olguydu. Hastan›n manyetik rezonans
incelemesinde çok say›da beyincik kisti saptan›rken bunun
d›fl›nda herhangi bir yap›sal anormallik bulunmad›. Bu hasta-
larda en s›k tan›mlanan mutasyonlar FKRP geninde olmas›na
karfl›n olgumuzda bu gende ve di¤er genlerde bir mütasyon
bulunamad› (23). 

Ullrich KMD yenido¤an döneminde hipotoni, distal ek-
lemlerde gevfleklik ve proksimal eklemlerde kontraktür ile be-
lirgin otozomal çekinik bir kas hastal›¤›d›r (24). Kalça ç›k›¤›,
tortikollis, skolyoz, spinal rijidite ve ciddi solunum yetersizli¤i
hastal›¤›n di¤er bulgular›d›r. Hastal›k bir hücre d›fl› matriks
proteini olan kollajen VI’n›n eksikli¤i sonucu oluflmaktad›r.
Kollajen VI, alfa1, 2 ve 3 peptidleri taraf›ndan oluflturulmakta
ve bunlar s›ras› ise COL6A1, COL6A2 ve COL6A3 genleri ta-
raf›ndan kodlanmaktad›rlar (25). Kollajen VI, fibroblastlar›n
hücre d›fl› matriksinde ve deri, büyük damarlar, iskelet kas›,
düz kas ve kalp kas›n›n ba¤ dokusunda bulunmaktad›r. Ba-
zal membran›n retiküler tabakas›nda bulunmas› ve fibronek-
tin ve kollajen IV’e ba¤lanmas› kas fibrilleri için yap›sal aç›dan
öneme sahip oldu¤unu göstermektedir (26). Ullrich KMD’nin
patojenezi kollajen VI eksikli¤i sonucu bazal lamina ve inter-
sisyum aras›ndaki ba¤lant› eksikli¤ine dayanmaktad›r. Olgu-
lar›n klinik bulgular› ile kollajen alt› miktar› aras›nda yak›n ilifl-
ki bulunmaktad›r. Bununla ilgili olarak baz› hastalarda hafif bir
motor gerilik varken di¤erlerinde ciddi motor gerilik, solunum
zorlu¤u ve operasyon gerektiren kontraktürler olmaktad›r.
Hastalar›n zeka geliflimleri s›kl›kla normal olup, kreatin kinaz
düzeyleri normal ile normalin befl kat› art›fl aras›nda de¤ifl-
mektedir (27). Hastal›¤›n genetik heterojenitesinden ötürü
moleküler testler zor olmakta ve tan› klinik ve kas biyopsisi
bulgular›na dayanmaktad›r. Bu bulgular ile uyumlu olarak bir
hastam›z solunum yetersizli¤i ile süt çocu¤u döneminde kay-
bedildi. Di¤er bir olguda s›k operasyon gerektiren kontraktür-
ler ve skolyozu vard›. Di¤er üç olguda ise klinik bulgular da-
ha hafif olmakla beraber de¤iflen derecelerde eklem kontrak-
türleri mevcuttu. ‹ki olguda kreatin kinaz de¤erleri normal
iken di¤er olgular›n kreatin kinaz de¤erleri hafif yükseklik
göstermekteydi.

“Rigid spine” müsküler distrofi SEPN1 genindeki mutas-
yonlar sonucu ortaya ç›kan otozomal çekinik geçiflli bir KMD’dir
(28). SEPN1 geni endoplazmik retikulumda bulunan ve selen-
yum içeren bir glikoprotein olan selenoprotein N’i kodlamakta-
d›r. Selenoprotein N, kas dokusu, akci¤er, beyin, plasenta ve
fetal dokularda bulunmakla birlikte görevi halen tam olarak an-
lafl›lamam›flt›r (29). Hastal›¤›n klinik bulgular› aksiyel hipotoni,
torakolumbar skolyoz, spinal ekstansörlerde kontraktür ve rijidi-
te ve yüz ve boyun kaslar›nda güçsüzlüktür (30). Hastalar›n ze-
ka geliflimleri ve beyin manyetik rezonans incelemeleri normal-
dir. Kaslarda hipertrofi ve kontraktür beklenen bir bulgu olma-
makla birlikte s›kl›kla kas atrofisi mevcuttur. Serum kreatin kinaz
ölçümleri normal veya normale yak›n olmakla birlikte kas biyop-
sisinde miyopatik de¤ifliklikler mevcuttur. Olgumuz da skolyoz
operasyonu öncesi kas atrofisi nedeni ile de¤erlendirilmifl ve fi-
zik muayenesinde spinal rijidite olmas›, ›l›ml› kreatin yüksekli¤i
ve kas biyopsisinde miyopatik de¤ifliklikler olmas› nedeni ile “ri-
gid spine” sendromu tan›s› alm›flt›r. 

Sonuç olarak KMD’ler erken bafllang›çl› ilerleyici kas güç-
süzlü¤ü ile belirgin klinik ve genetik olarak heterojen bir has-
tal›k grubudur. Kas tutulumuna ek olarak s›kl›kla beyin ve
gözler etkilenmektedir. Konjenital müsküler distrofiler, kolla-
jen alt› ve alfa distroglikan gibi hücre d›fl› matriks proteinlerin-
deki eksiklikler sonucunda ortaya ç›kabildi¤i gibi “rigid spine”
sendromunda oldu¤u gibi endoplazmik retikulumdaki enzim-
lerin eksikli¤i sonucunda da oluflabilmektedir. Ülkemizde ta-
n› alan KMD’li olgular›n artmas› de¤iflik tiplerin görülme s›kl›-
¤›n›n saptanmas›na ve prenatal tan› alabilecek olgular›n say›-
s›n›n artmas›na olanak sa¤layacakt›r. 
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