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4 sunulacaktir.

GIRIS
leri iskelet kasimin ilerleyici, deje-

_heniiz tam olarak aciklanama-
4) en ¢ok kabul edilen sarkolem-
risidir. Bu teoriye gore kas lifle-
al mebraninda defekt sonucu
bariyer gorevi bozulmakta, hiic-
iyonu girip notral proteazlan
as lifinde nekroz meydana gel

troﬁl rinin Duchenne tipi erken baglar
(1, 4). Becker tipi ise daha geg
enign seyirlidir. Benign muskuley
‘er tipiise Hopkins tarafindan
Dreifuss sendromudur (1, 2).
agh gecig gosterir. Baslangig
gec adolesan veya erigkin yasa
. Zayiflik ilk olarak pelvis kemerini
g6 piis kemeri kaslar1 ve distal kaslar
yun ekstansorleri, dirsek fleksorleri ve
kaslannda kontrakturler goriiliir. Hi-
VE pseudohlpertroﬁ yoktur. Zeka nor-

OLGU

smda, erkek hasta, sol bacaginda
' yerden ayaga kalkmada giiclik
nuracaat etti. Bir y1l once kollarinda
ekleminde hareket kisithhg basla-
sol bacaginda agn, giicsiizliik ve
kalkmada gugluéu baglamis. Baba-
amneze gore arkadaglariyla oyun-
rmus.
Konjenital ayak ve gogiis deformi-
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wda, nadir rastlanan bir kas distrofisi olan Emery Dreifuss Sendromuna biiyiik benzer-

tesi meveut.

3 yasinda hepatit gecirmis.

Soyge¢misi: Ozellik yoktu.

Genel durumu iyi olan hastanin sistem muaye-
nelerinde sol ayak deformitesi ve her iki dirsekte
kontraktiirler disinda bir patoloji yoktu. Norolo-
jik muayenesinde biling acik, kranial sinirler nor-
maldi. Motor sistem muayenesinde her iki dirsek-
te kontraktiirler nedeniyle sag kolda fleksiyon ve
ekstansiyon smirly, sol kolda fleksiyon tam, eks-
tansiyon sinirhiydi. Kas glicii sagda iistte ve altta
tam (5/5), solda listte tam (5/5), altta ise 4/5'di.
Quadriceps cevresi sagda 39 em., solda 37 em.,di.
Gastrocnemius cevresi sagda 26.5 cm., solda
25 em.di. Fasikiilasyon yoktu. DTR'leri (++ )
di. TDR bilateral plantardi. Gower's testi (4)di.
Serebellar sistem muayenesinde parmak burun
testi normal, ardi sira hareketler normal, diz topuk
testi sagda normal, solda beceriksizdi. Duyu mu-
ayenesi normaldi. Yiirirken sol ayakta aksama
mevcuttu. (Sol ayaktaki deformite nedeniyle
tam degerlendirilemedi).

Laboratuvar muayenesinde rutin kan, idrar,
SGOT, SGPT, LDH, kreatin fosfo kinaz, total
protein, albiimin, globulin normal bulundu. EKG
normaldi. EMG'de miyojen tutulma bulundu.
Kas biopsisinde yag doku infiltrasyonu, dejene-
ratif degisiklikler, cap farklihklari saptandi.

TARTISMA

Bizim vakamiz dirsekte belirgin olan kontrak-
tiirler ve alt ekstremitede 6zellikle solda daha be-
lirgin olan atrofiler ve Gower's bulgusunun varh-
giyla Emery Dreifuss sendromuna benziyordu.
Ancak kardiomiyopatisi ve aile anamnezi yoktu.
Hastamiza benzer vakalara literatiirde de rastla-
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niyordu. ACTA Nisan 1986'da bunun yeni bir
sendrom mu oldugu tartigihiyordu. Dirseklerde
belirgin kontraktiirler, belirgin kas atrofisi,
Gower's pozitifligi, EKG'sinde patoloji bulun-
mayisl ile hastamiz orada tanimlanan ii¢ vakaya
uygunluk gosteriyordu. Ancak boyunun kisa ol-
mayisl, 6zel yiiz goriniimiinin (frontalde siskin-
lik ve diigiik kulaklar) ve aile anamnezinin bulun-

mayigl ile bizim vakamiz literatiirde tanimlanan |

lig¢ vakadan farkliydi.

Sonug olarak burada Emery Dreifuss sendro-
muna biiyiik benzerlikler gésteren bir vaka sunul-
du ve literatiir bilgileri gozden gegirildi.
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