Konjenital miyotonik distrofi

Konjenital miyotonik distrofi nedir?

Konjenital miyotonik distrofi, miyotonik distrofinin kl¢cuk ¢ocuklarda gorulen
formudur

(aym zamanda Steinert hastaligi olarak bilinir). Genelde miyotonik distrofide
belirtiler ya gocuklukta baslar ya da daha ileri yaglarda, ancak konjenital
miyotonik distrofinin belirtileri dogustan bellidir. Bu durum sadece annede
miyotonik distrofi varsa ortaya ¢ikar (anne bunu bilmeyebilir) ve anne bunu
¢ocuga daha siddetli bir form halinde gecirir. Konjenital ‘dogustan’ demektir
¢unklU durum genelde ya dogumda ya da hemen sonrasi belirlenir; miyotonik
‘kaslarin katihgi ile ilgili’ demektir; ve distrofi ‘kaslarin asir zayiflamasi ve
gugsuzlugu’ demektir. (Konjenital miyotonik distrofi, konjenital miyopati veya
konjenital kas distrofisi ile ayni degildir. Bunlar veya diger saglhk sorunlari
hakkinda daha fazla bilgi icin lutfen Muscular Dystrophy Association (Kas
Distrofisi Dernegi) ile irtibat kurun.)

Bu saglik sorunu ne kadar yaygindir?

Bu saglik sorunu nadir gorulir, ancak konjenital miyotonik distrofi tarafindan
etkilenen bir aile yalniz degildir: destek, tavsiye ve bilgi saglayabilecek birgok
bagka ailelerle, gruplarla ve uzmanlarla irtibat kurulabilir.

Belirtiler nelerdir?

Konjenital miyotonik distrofisi olan bebekler genelde dogduktan sonra nefes
almakta zorluk gekerler ve suni solunum cihazi kullanilarak, yardim edilmeye
ihtiyaclar olabilir. Akcigerlerdeki salgilarin temizlenmesi icin emme (vakum)
gerekli olabilir. Solunum sorunlari dogduktan sonra da devam edebilir, ve ¢ok
siddetli olabilir ve hayati tehlike olusturabilir, 6zellikle bebek zamanindan 6nce
dogdu ise. Yeni dogum devresi (dogumdan sonraki 28 gun) gegctikten sonra,
solunum sorunlari hafiflemeye egilimlidir.

* Bebek genelde ‘gevsek’tir, bu bebegdin kas tonunun zayif oldugu demektir.
Bu durum genelde yasla gelisme gosterir. Bebegdin solunumuna ve akciger
fonksiyonuna yardimci olmak ve hareketliligi ve guclenmeyi tesvik etmek
igin, bebege ¢ok kuguk yastan itibaren fizik tedavisinin uygulanmasi oldukca
onemlidir.

» Bebegin basinin kontrolu zayif olabilir.

*YUzde gugsuzluk ve yuzifadelerinde eksiklik yaygin gorulr. Bu, cocugun tepki
gOstermedigi demek degildir, bu sadece gocugun normal dlguler alaninda yuz
hareketlerini yapamadigindandir ama zamanla yuz hareketlerinde gelisme
olabilir. Anne ve babalar, aileler, arkadaslar ve daha sonra 6gretmenler bunun
bilincinde olmalidir.

« Daha buyuk cocuklarin motivasyonlari ve konsantrasyonlari zayif olur ve
kolay yorulurlar. Cocuk terapetik oyun gruplarina gidebilirse, gocuga ilerideki
yillarda yardimci olacak olan, egitim ve gelismeyi uyarma Uzerinde 6nemli
etkisi olabilir.
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* Cocuklarda yumru ayakhlik yaygindir (talipes). Bu hafif de olabilir, siddetli de; fizik
tedavisi ile her iki turde de gelisme olur ancak siddetli durumlar, duzeltici ameliyat
gerektirir. Fizik tedavisi 6nemlidir, pasif esnetmeler ayak sorunlarina yardimci olur.

« Barsak ve idrar kontroliniin gelismesi bazen gecikir. idrar kontrolii genelde normal
olacak kadar gelisme gosterir, ancak barsak sorunlari, o6zellikle kabizlik, barsak
duvarindaki kasin zayifligindan dolayi, surekli olabilir.

Goérduguniz gibi, konjenital miyotonik distrofilli gocuklar igin, viacutlarinin diger sistemleri,
kaslarindan olandan daha fazla sorun tegkil eder. Tamamiyle ilgisiz olarak gdértnen bir
belirti, aslinda buna bagh olabilir. Bu rahatsizliklara tedavi uygulayan kiginin, genig ¢aptaki
ilgili sorunlar hakkinda bilingli olmasi ¢ok énemlidir.

Teshis ne kadar erken konulur?

Hamileligi suresince, konjenital miyotonik distrofili bir ¢ocugun annesi, bebegin anne
karnindaki hareketlerinin normalin altinda oldugunu farketmis olabilir. Annede hidramniyon
(amniyotik sivinin anormal artigi) olmus olabilir ve dogum vaktinden 6nce olabilir.
Dogumdan sonra bebeginde ortaya ¢ikincaya kadar, anne kendisinde miyotonik distrofi
oldugunu bilmeyebilir. Dogum esnasinda (dogumdan 6nce bebekte konjenital miyotonik
distrofi oldugu biliniyorsa), hastane gorevlilerinin, bebedin derhal yogun bakima ihtiyaci
olacagi ve anne babanin da islemler hakkinda bilgilendirilmeleri gereklidir.

Ne kadar siddetli veya hafif?

Konjenital miyotonik distrofi siddet agisindan, cocuktan c¢ocuga buyudk farkhliklar
gosterebilir. Sayet cocuga teshis dogumundan hemen sonra konuldu ise, belirtilerin daha
siddetli olma olasiligi vardir. Bu durumlarda, 6zel ayakkabilar, yirumeye yardimci aygitlar
ve bacag@a takilan metal destek (calipers) gerekli olabilir. Bu saglik sorunundan etkilenen
cocuklarin sadece birkagl tekerlekli sandalye kullanmak zorunda olabilir. Maalesef,
konjenital miyotonik distrofi éldurtcu olabilir, 6zellikle yasamin ilk haftalarinda; ancak bir
yasini dolduran bir gocugun yetiskin yasa ulasmasi beklenir.

Konjenital miyotonik distrofi kalitimla nasil geger?

Bu saglk sorunu ‘baskin (dominant)’ kalitim érnegini takip eder, yani ortalama, miyotonik
distrofili bir kadinin ¢ocuklarinin yarisi bu sorundan etkilenecektir. Sorun her iki cinsiyeti
de etkiler ancak genelde etkilenen ebeveyn annedir.

OTOZOMAL DOMINANT KALITIM

Her hamilelikle, bu ¢iftin gocugunun sorundan etkilenme sansi, gocugun cinsiyeti ne olursa olsun, %50’dir.

Tedavisi veya g¢aresi var mi?

Simdilik hayir, ancak:

« fizik tedavisi ve ugrasla terapi (occupational therapy), cocugun fiziksel durumunu
gelistirmek veya muhafaza etmek agisindan, ¢gok énemlidir,

* teshisin dogrulugu qgittikgce artmakta,

* dogum oncesi testler, hamileligin erken dénemlerinde yapilabiliyor.

Bu saglik sorunu i¢in aragstirmalar yapiliyor mu?

lyi bir haber, bu durum hakkinda yapilan arastirmalarin oldukga aktif ve verimli oldugudur.
1992’de arastirmacilar miyotonik distrofiye neden olan genetik bozuklugu tanimladilar. Bu
son derece onemli bir donum noktasiydi ¢unku arastirmacilarin bu geni ve kodladigi
protein(ler)i calismalarina firsat tanir, ve ancak genin c¢alismasini anlayarak, tedavi
gelistirme yollarini diginmeye baglayabilirler. Miyotonik distrofiye neden olan genetik
bozukluk tirinudn, simdiye kadar tum test yapilanlarda adeta ayni oldugunu artik biliyoruz.
Bu, durumun binlerce yil dnce gendeki tek 6zgun bir degisiklikten kaynaklandigina isaret



eder. Miyotonik distrofiye neden olan gen, viicudun birgcok fonksiyonunu etkileyen énemili
bir proteini yonetiyor gibi gériinmektedir. Bu ytzden miyotonik distrofinin bu kadar gesitli
etkileri oluyor. Gende ne kadar buylk bozulma varsa, belirtilerin o kadar siddetli olma
ihtimali oldugu gOsterilmistir. Bazi Ust Uste binen kesismeler olmasina ragmen, genetik
calismalardan, U¢ ana kategori genelde dnceden tahmin edilebiliyor, fark edilemeyecek
kadar hafif belirtiler, orta siddette belirtiler ve ¢ok siddetli belirtiler.

Merkezi Cardiff ve Londra’da olan arastirmacilar ayni zamanda, ¢ok nadir durumlarda
(%2-3) genetik bozuklugun nesilden nesile gercekten azaldidini da ortaya cikardilar.
Miyotonik distrofinin siddeti nesilden nesile artisa eyilimlidir (yukarida s6zi edilen nadir
durumlar haricinde). Bu, blylkbabada sadece katarak olabilecegi ancak torununun
miyotonik distrofinin konjenital formundan oldukga etkilenebilecedi demektir. Bu ylUzden,
miyotonik distrofiden etkilenmis bir kisinin akrabalarini arastirmak, o kisiye genetik
danismanlik segenegini vermek agisindan, gok dnemlidir.

Anestezi risk olugturur mu?

Ameliyatlar ve anesteziler riskli olabilir. Ameliyatin planlanmasindan 6nce cerrahi doktorun
ve anestezi uzmaninin, ¢ocukta konjenital miyotonik distrofi oldugunu bilmeleri ¢ok
onemlidir. Sorunlar genelde, doktorun rahatsizhigi bilmedigi durumlarda ortaya cikar;
dikkat edilirse, ameliyatlar genelde emniyetlidir. Hastalar, durumlarini belirten bilezik veya
kolye takabilirler. Bayan veya erkek cizdanlarinda tasinabilecek, 6zel uyari kartlari vardir.
Daha fazla bilgi icin MDA ile irtibat kurun.

Konjenital miyotonik distrofisi olan bir cocuga normal asilari yaptinlabilir mi?
Evet.

Durumda gelisme olacak mi?
Genelde cocuklukta gelisme gorunur ancak ileri yillarda tekrar kétuye gidebilir.

Daha fazla bilgi almak veya uiye olmak igin irtibat kuracaginizi numara:
Muscular Dystrophy Australia

Tel: 03 9320 9555

WEB: MDA.org.au
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