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OLGU SUNUMU

Fasioskapulohumeral Muskiiler Distrofi ve Ankilozan
Spondilit Birlikteligi

Fasioskapulohumeral muskuler distrofi; otozomal dominant kalitim gdsteren, cocukluk ve addlesan
doénemde baslayan, 6zellikle yiiz bolgesini tutan kas gligsiizligu ile karakterize, yavas progresif bir
kas hastahigidir. Ankilozan spondilit; 6zellikle sakroiliak eklem ve lomber vertebrayi etkileyen, kemik
ve ligamentlerin inflamatuar hastaligidir. 31 yasinda erkek hasta, progresif olarak artan konusma
ve yutma guclugli ile poliklinigimize basvurdu. Hastanin 18 yasinda Ozellikle omuz boyun
cevresinde belirgin, tim viicutta yaygin glgsizIik yakinmasi oldugu ve giderek artis gosterdigi
ogrenildi. Annesinde muskiler distrofi tespit edilmis olan hastanin, iki erkek kardesinde yaygin kas
gugsuzligu oldugu 6grenildi. Fizik muayenede; her iki g6z Uveit sekeli, fasioskapulohumeral tip kas
atrofisi g6zlendi. Hastanin norolojik muayenesinde; myopatik yiiz gériniimi mevcuttu, omuz boyun
hareketleri kisitliydi ve kas giicli 4/5 olarak tespit edildi. Laboratuar tetkiklerinde; ESR:99 mm/h,
CPK:146, EMG: Myopati ile uyumlu idi. Sag deltoid kas insizyonel biopsisi; vaskilit ve miyozit ile
uyumlu olarak degerlendirildi. HLA B27(+) saptandi. Direkt vertebral grafisinde; ankilozan
spondilitte uyumlu radyolojik bulgular tespit edildi. Ankilozan spondilit ve fasioskapulohumeral
muskuler distrofi birlikteligi; ankilozan spondilitin myopatilerle birlikteligi g6z dnuine alinarak literatur
1siginda tartigildi.

Anahtar Kelimeler: Muskuler distrofi, ankilozan spondilit.

Fasioscapulohumeral Muscular Distrophia and Anchilosing Spondylitis
Togetherness

Fasioscapulohumeral muscular distrophia is a slow progressing sickness which shows heredity,
starting during childhood and adolescence period and is characterized by muscle weakness
especially around face. Anchilosing spondylitis is muscle and ligament iliness effecting sacroiliac
joint and lomber vertebrae. A 31 years old patient consulted due to having progressively increasing
speaking and swallowing difficulties. It has been understood that, at the age of 18, there was
weakness complaints spread all around the body, especially distinctive in shoulder and neck area.
In the patient’s two brothers, in whose mother muscular distrophy detected, it was determined that
they had spread muscle weakness. The patient, in whose physical examination, both of the eyes
uveitis symptom, fasioscapulohumeral type muscle atrophy was observed, had myopathic facial
expression and shoulder, neck movements were limited and muscle strength was 4/5 in his
neurologic examination. In laboratory checks, ESR:99 mm/h, CPK:146, EMG was consistent with
myopathy. Right-side deltoid muscle biopsy was consistent with vasculitis and myositis. HLA
B27(+). Radiological findings consistent with anchilosing spondylitis were detected. Anchilosing
spondylitis and fasioscapulohumeral muscular distrophia togetherness, anchilosing spondylitis and
myopathy togetherness were taken into consideration in the light of literature.

Key Words: Muscular distrophia, anchilosing spondylitis.

Girig

Fasioskapulohumeral muskdler distrofi; otozomal dominant kalitim gdsteren, gocukluk
ve adoblesan donemde baglayan o6zellikle yiz bdlgesini tutan kas gugsuzligu ile
karakterize, yavas progresif bir kas hastaligidir. Hastaligin genetik temeli ile ilgili; 4g35-
gter geni ile ilgili calismalar olmakla birlikte gen UrinU tespit edilememistir. Ayni
mutasyonu destekleyen sporadik vakalar da vardir (1). Ankilozan spondilit, immun
mekanizma ile olustugu dusunilen, Ozellikle sakroiliak eklem ve lomber vertebrayi
etkileyen kemik ve ligamentlerin inflamatuar hastaligidir. Ankilozan spondilitle birlikte
radikilite sekonder ve yaygin kas kutulumu olmak Uzere biopsi ile dogrulanmis myopati
varliJ1 az sayida vakada gdsterilmigtir. Nadiren myelopati belirti ve bulgulari gésterebilir

).

51



AYBALA AN. ve Ark., Fasioskapulohumeral Muskadiler Distrofi ve Ankilozan Spondilit Birlikteligi F.U. Sag. Bil. Tip Derg.

Olgu Sunumu

31 vyasinda erkek hasta, tim vicutta yaygin
glgsuzlik, konusma ve yutmada zorluk ve gérme
bozuklugu ile poliklinigimize basvurdu. 18 yasinda
Ozellikle viicut sag yarisinda belirgin, tim vicutta yaygin
gugsuzlik yakinmasi olan hastanin  yakinmalarinin
giderek arttigi, son 2-3 yil igerisinde progresif olarak
artan konusma ve yutma gicligi eklendigi 6grenildi. Son
5-6 yil icinde baglayan sol gdzde bulanik gérme, cisimleri
segememe yakinmasi ise son aylarda artmigti. Hastanin
soygecmisinde; anne-baba akrabaligi yoktu. Annesinde;
muskuler distrofi tanisi mevcuttu ve gunlik aktiviteleri
icin yardim gerekiyordu. 7’si erkek, 2’si kiz 9 kardesi olan
hastanin; 26 vyasinda erkek kardesinde; jeneralize
gugsuzlik, 20 yasindaki erkek kardesinde sag kolda
belirgin jeneralize gugsuzlik mevcuttu. Yapilan fizik
muayenesinde; bilateral egzoftalmisi, bilateral
subklaviada belirginlik, deltoid hipertrofisi, skapula ala
ata, humping’i vardi (Sekil 1). Sag kol ve bacak atrofik
gérinumdeydi. Nérolojik muayenesinde; biling acik, Sekil 2. Olguda humping ve myopatik yiiz gérinimd.
koopere, yer-zaman-kisi oryantasyonu tamdi. Isik refleksi
sagda aliniyordu, sol pupil deforme-miyotikti. Go6z
hareketleri her yodne serbest bulundu. Mimik kaslari
atrofik ve myopatik yiiz gérinimiinde idi (Sekil 2). Fasial
asimetri yoktu. Ogiirme refleksi bilateral aliniyordu. Uvula
orta hatta ve faringeal arklar bilateral esit cekiyordu.
Boyun hareketleri her yéne ileri derecede kisith bulundu.
Sag ust ekstremite; distalde 4+/5, proksimalde 4/5; sol
Ust ekstremite distalde tama yakin, proksimalde 4+/5
motor gu¢ mevcuttu. DTR’ler sag uUst ekstremitede
normoaktif, sol Ust ekstremitede hipoaktifti. Her iki alt
ekstremitede; proksimalde belirgin 4+/5 motor gig
mevcuttu.  Bilateral alt ekstremitelerde DTR’ler
normaaktifti. Sag Ust ve alt ekstremiteler sola goére ince
ve atrofik gérinimdeydi (Sekil 3). Serebellar testler
becerikliydi. KCR; bilateral tum kadranlarda aliniyordu.
Bilateral taban derisi refleksi ekstensor idi.

Sekil 1. Olguda skapula ala ata gériinimu.
Sekil 3. Olguda deltoid hipertrofisi, atrofi.
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Cilt : 24, Sayi : 1

Laboratuar incelemesinde; total kolesterol: 337,
CPK:146 disinda biyokimya ve hemogram normaldi.
idrar takkikinde, pH:8, dansite:1015, protein:500, glc:N,
bil:(-), 2-3 I6kosit, bol amorfirat, nadir grantler silindir, 2-
3 triple fosfat saptandi. Tiroid fonksiyon testleri, hormon
paneli ve CA markerlari, 1gG, IgA, IgM, C3, C4, ASO,
CRP, RF degerleri normal sinirlardaydi. Brucella (Wright
agg ve Rivanolli melitensis), sifiliz (RPR), HIV, HBsAg,
HCV, HSV 2 Ig M, HSV 2 IgG, CMV Ig M, CMV Ig G
negatif saptandi. Deltoid kas biopsisi patoloji raporu;
vaskulit ve miyozit ile uyumlu olarak degerlendirildi.
Bobrek igne biopsisi patoloji raporu; amiloidozis ile
uyumlu idi. ANA, anti dsDNA, RNP/Sm, SS-A/SS-B
negatifti. idrar-gaita-bogaz kiiltiirinde ireme olmadi. 24
saatlik idrar tahlilinde; hacim:3000 ml, dre:15,
kreatinin:1011, protein:9480, kreatinin klirensi:119 idi.
HLA B27: (+) bulundu.

Tdim  abdomen ultrasonografisinde;  karaciger
normalden buylk boyutlarda olup konturu dizgindu.
Odiogramda; bilateral isitme normal sinirlardaydi. Kranial
MRI'da; sol maksiller siniis ve ethmoid hucrelerde
inflamatuar mukozal sinyal degisiklikleri mevcuttu.
Ekokardiografi; normal sinirlardaydi. PA AC Grafisi;
normal olarak yorumlandi. Servikal-torakal-lumbosakral-
sakroiliak direk grafisinde; ankilozan spondilit ile uyumlu
‘bambu  kamigr’ gorinimi mevcuttu (Sekil 4). Goz
konsiltasyonu ile her iki gbzin Uveit sekeli oldugu ve
aktif hiicre olmadigi dogrulandi.

Sekil 4. Direk grafide; ‘bambu kamisr’ gérinima.
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Tartigsma

Ankilozan spondilit; araknoidit, spinal stenoz, kauda
eguina sendromu ve multipl skleroz gibi ¢esitli
durumlarda birlikte bildirilmistir. Bahsedilen durumlar
disinda ankilozan spondilitte; kas tutulumu cesitli
serilerde farkli lokalizasyon ve mekanizmalarla giindeme
gelmistir (2). Ankilozan spondilitli hastalarda; enzimatik
calismalar (CPK, aldolaz), EMG ve paraspinal kas
biyopsisi ile yapilan bir dider ¢alismada; enzim
calismalari ve EMG degisken sonuglar vermistir. Ancak
kas biyopsisinde; ki¢ik, daginik, keskin angdler lifler, tip
1 tip 2 kas liflerinde atrofi ile birlikte bulunmustur. Bu
bulgular ile; spinal fleksiyon deformiteli ankilozan
spondilit  hastalarinda; kas hastaligi  seklinde
prezentasyon olabilecedi sonucuna variimistir (3). 30 AS
hastasi ile yapilan bir galismada; plazma CK seviyeleri
kontrol grubuna gére daha ylksek olanlarda %46.4’ inde
EMG'de myopatik patern bulunmustur. %66’sinda kas
yapisinda histolojik degisiklikler bulunmus ancak bunlar
semptomatoloji ile iligkilendirilememistir. AS’li hastalarda
siklikla kas gui¢siizliglu seklinde prezente olan muskiler
manifestasyonlar muhtemelen enthosopathic
enflamatuar aktiviteye baghdir. Kas yapisi buna bagli
olarak sekonder etkilenmektedir (4).

AS’nin kas tutulumuna iliskin yayinlanan baska bir
calismada AS hastalarinda saptanan mudskiler atrofi ve
fonksiyon kaybi 2 mekanizma ile acgiklanmaya
calisilmistir. Birincisi; paravertebral kas tutulumu ile
seyreden radikilite bagli oldugu, ikincisi; AS’de
nonspesifik jeneralize miskduler bir tutulum oldugudur (5).
10 AS hastasini igeren ayri bir ¢aligmada paraspinal
kaslarda degisik derecelerde kas lifi atrofisi, minikorlar,
multikorlar ve core targetoid lifler, Z-bant streaming rod
body formation bulunmustur. Santral kor hastaligi, rod
body myopati, multicore ve minicore hastaliklarinin;
striktlrel hastaliklarin konjenital ayri antiteler olduguna
deginilmistir. Romatolojik hastaliklarla kas tutulumu;
romatoid artrit, progresif sistemik skleroz, poliarteritis
nodoza, SLE, polimyozitte bildiriimistir (6). immun
mekanizma ile ortaya c¢iktigi dislndlen ve sistemik
tutulumu olan ankilozan spondilit ile fasioskapulohumeral
muskuiler distrofinin  ayni hastada birlikte ortaya
cilkmasinin etyopatogenez arastirmalari igin bir veri
olabilecegini ve bu konuda buyik serilerde yapilacak
genetik ve patolojik g¢alismalarin gelecek igin Isik
tutabilecegi dusunuldu.

2. Khedr EM, Rashad SM, Hamed SA, El-Zharaa F, Abdalla
AK. Neurological complications of ankylosing spondylitis:
neurophysiological assessment. Rheumatol Int 2009;
29:1031-1040.
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