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EMERY DREIFUSS SENDROMU - _BlR V AKA -

EMERY DREIFUSS SYNDROME -A CASE REPORT-
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OZET: Bu yazJda, nadir rastlanan bir has distro{isi olan Emery Drei{uss Sendromuna ~iiyiik benzer­
lik gosteren bir olgu sunulacakt1r. 

SUMMARY: In this article a case that showed great similarity to Emery Drei{uss syndrome -a 

uery rarely encountered muscular dystrophy - will be presented. 

G1R1$ 

Kas distrofileri iskelet kasmm ilerleyici, deje­
neratif ve herediter hastahklandu (1, 4 ). Hastah­
~m fizyopatolojisi heniiz tam olarak at;iklanama­
masma ragmen ( 4) en r;ok kabul edilen sarkolem· 
mal membran teorisidir. Bu teoriye gore kas lifle· 
rinin sarkolemmal mebranmda defekt sonucu 
hi.icrenin selektif bariyer gorevi bozulmakta, hUe· 
re i~ine kalsiyum iyonu girip notral proteazlan 
aktive ederek kas lifinde nekroz meydana gel· 
mektedir. 

Kas distrofilerinin Duchenne tipi erken ba§lat 
ve h!Zh seyreder (1, 4). Becker tipi ise daha gee; 
ba§lar ve daha benign seyirlidir. Benign muskulet 
distrotilerin bir diger tipi 'ise Hopkins tarafmdan 
tan1mlanan Emery Dreifuss sendromudur (1, 2). 
Bu hastal1k X'e bagh ger;i§ g6sterir. Ba§langlc; 
ya§J c;oeukluktan gee; adolesan veya eri§kin ya~a 
kadar degi~ir. Zay1fhk ilk olarak pelvis kemerini 
etkiler, sonra gogUs kemeri kaslar1 ve distal kaslar 
tutulur. Boyun ekstans6rleri, dirsek fleksorleri ve 
arka baldu kaslannda kontraktlirler gorilllir. Hi· 
pertrofi ve pseudohipertrofi yoktur. Zeka nor­
maldir. 

OLGU 

H.E., 16 ya~mda, erkek basta, sol bacagmda 
a~, gti_~:UziU~ ve yerden ayaga kalkmada glic;llik 
~ikayetJ lie muracaat etti. Bir yil once kollarmda 
a~ ve dirsek ekleminde hareket ktsJthhgt ba~la­
mJ~ Daha sonra sol bacagmda agn, gtic;siizlUk ve 
yerden ayaga kalkmada glic;liigii ba~laml§. Baba­
smdan alman anamneze gore arkada§larJyla oyun­
lara kablamJyormu§. 

Ozgec;misi: Konjenital ayak ve gogUs deformi-

tesi mevcu t. 
3 ya§mda hepatit gec;irmi§. 
Soygec;mi§i: Ozellik yoktu. 
Genel durumu iyi olan hastanm sistem muaye­

nelerinde sol ayak deformitesi ve her iki dirsekte 
kontraktUrler dJ§mda bir patoloji yoktu. Norolo­
jik muayenesinde bilinc; ac;1k, kranial sinirler nor­
maldi. Motor sistem muayenesinde her iki dirsek­
te kontrakturler nedeniyle sag kolda fleksiyon ve 
ekstansiyon smrrh, sol kolda fleksiyon tam, eks· 
tansiyon sJmrhydJ. Kas gtit;U sagda Ustte ve altta 
tam (5/5), solda Ustte tarn (5/5), altta ise 4/5'di. 
Qladriceps c;evresi sagda 39 em., solda 37 cm.,di. 
Gastrocnemius c;evresi sagda 26.5 em., solda 
25 cm.di. FasikUlasyon yoktu. DTR'leri (-t -t +) 
di. TDR bilateral plantard1. Gower's testi (+)di. 
Serebellar sistem muayenesinde parmak burun 
testi normal, ardi ma hareketler normal, diz topuk 
testi sagda normal, solda beceriksizdi. Duyu mu­
ayenesi normaldi. YUrUrken sol ayakta aksama 
mevcuttu. (Sol ayaktaki deformite nedeniyle 
tam degerlen dirilemedi ). 

Laboratuvar muayenesinde rutin kan, idrar, 
SGOT, SGPT, LDH, kreatin fosfo kinaz, total 
protein, albUmin, globulin normal bulundu. EKG 
normaldi. EMG'de miyojen tutulma bulundu. 
Kas biopsisinde yag doku infiltrasyonu, dejene­
ratif degi§iklikler, c;ap farkhhklart saptand1. 

TARTI$MA 

Bizim vakamtz dirsekte belirgin olan kontrak­
turler ve alt ekstremitede ozellikle solda daha be­
lirgin olan atrofiler ve Gower's bulgusunun varh­
gtyla Emery Dreifuss sendromuna benziyordu. 
Ancak kardiomiyopatisi ve aile anamnezi yoktu. 
Hastam1za benzer vakalara literaturde de rastla· 
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myordu. ACTA Nisan 1986'da bunun yeni bir 
sendrom mu oldu~u tartJ§Ihyordu. Dirseklerde 
belirgin kontrakttirler, belirgin kas atrofisi, 
Gower's pozitifli~i, EKG'sinde patoloji bulun· 
mayi§I ile hastamiZ orada tammlanan tit; vakaya 
uygunluk gosteriyordu. Ancak boyunun ktsa ol­
mayi§I, ozel ytiz goriiniimiiniin (frontalde §i§kiri­
lik ve dti§i.ik kulaklar) ve aile anamnezinin bulun­
mayi§l ile bizim vakamJZ literatiirde tammlanan 
tit; vakadan farkhydi. 

Sonu~; olarak burada Emery Dreifuss sendro­
muna btiyiik benzerlikler gosteren bir vaka sunul­
du ve literatiir bilgileri gozden ge~;irildi. 
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