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iyokloni-distoni sendromu (MDS), miyokloni ve distonik hare-
ketlerin farklı şiddetlerde birlikte bulunduğu, sıklıkla üst ekstre-
mite, boyun, gövde ve daha az olarak da alt ekstremiteleri

etkileyen ve otozomal dominant kalıtımlı, 1-6/1.000.000 oranında görülen
nadir bir hastalıktır.1 Sıklıkla 1 ve 2. dekadlarda başlamakla birlikte, baş-
langıç yaşı 6 ay-80 yaş arasında değişebilmektedir.2 Psikiyatrik belirtiler de
sıklıkla hastalığa eşlik etmektedir.3 Bu çalışmada, baba ve oğul olan, biri dis-
tonik hareketin baskın, diğeri miyoklonik ve koreiform hareketlerin baskın
olduğu iki MDS olgusu sunulmuştur.

Miyokloni-Distoni Sendromu:
İki Olgu Sunumu

ÖÖZZEETT  Miyokloni-distoni sendromu, miyokloni ve distoni ile karakterize, sıklıkla genç yaşlarda
başlayan nadir bir hareket bozukluğudur. Stres ve hareket ile tetiklenen belirtiler alkole çok iyi
yanıt vermektedir. Genetik olarak 7. kromozomdaki epsilon-sarkoglikan gen mutasyonuna bağ-
lıdır. Ayırıcı tanıda idiyopatik torsiyon distonisi, dopa yanıtlı distoni, paroksismal nonkineziyo-
jenik distoni ve Wilson hastalığı gibi diğer hareket bozuklukları dışlanmalıdır. Laboratuvar,
nörofizyoloji ve nörogörüntüleme tetkikleri sıklıkla normaldir. Tanı esas olarak, klinik öykü ve
diğer nedenlerin dışlanması ile konulmaktadır. Yaşam süresini etkilemeyen hastalıkta, tedavide
esas olarak antiepileptikler ve antikolinerjikler tercih edilmektedir. Bu çalışmada, birinde mi-
yokloninin, diğerinde distoninin baskın olduğu, baba ve oğul olan iki olgu ile bu hastalığın tanı
ve tedavisine dikkat çekmek amaçlanmıştır.
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AABBSSTTRRAACCTT  Myoclonus-dystonia syndrome is a rare movement disorder which is characterized
with myoclonus and dystonia and usually starts at early ages. The symptoms those are triggered by
stress and movements are depressed by alcohol dramatically. Genetically, it is caused by epsilon-
sarcoglican gen mutation. In differential diagnosis, other movement disorders should be excluded
such as idiopathic torsion dystonia, dopa responsive dystonia, paroxysmal nonkinesiogenic dysto-
nia and Wilson's disease. Laboratory, neurophysiologic and neuroimaging tests are usually normal.
Diagnosis is made by clinical history and excluding other etiologies. The disease does not affect life
span and antiepileptic and anticholinergic drugs are mainly used for treatment. In this paper, we
are presenting two cases of a myoclonia dominant father and dystonia dominant son to take atten-
tion to diagnosis and management of this disease.
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OLGU SUNUMLARI

OLGU 1

Yirmi yaşındaki erkek olgu, altı yaşından itibaren
olan boyunda, her iki üst ekstremitede ve gövdede
hafif titreme, kasılma ve nadiren olan konuşma bo-
zukluğu şikâyetleri ile başvurdu. Boyundaki ka-
sılma sürekli varmış. Üst uzuvlardaki kasılma,
elleri ile bir iş yaptığında, yorulduğunda ve özel-
likle heyecan ile belirgin şekilde artıyormuş. Gün
içinde şikâyetleri değişiklik göstermiyor ve belir-
gin bir ağrısı olmuyormuş. Fizik muayenede sol
laterokollis, sol omuz eleve görünümde idi. Nöro-
lojik muayenede, üst ekstremitelerde kollardan
başlayan ve gövdenin de eşlik ettiği bükücü, dön-
dürücü hareketler ve seyrek miyokloniler izlendi.
Babasında da benzer ve daha şiddetli şikâyetler
varmış, ancak herhangi bir sağlık merkezine mü-
racaatı olmamış. Olgunun yapılan laboratuvar in-
celemelerinde serum bakır, seruloplazmin, 24
saatlik idrarda bakır düzeyleri normal bulundu.
Elektroensefalografi (EEG), elektronöromiyografi
(ENMG) ve somatosensöriyel uyarılmış potansi-
yeller (SEP) normal idi. Batın ultrasonografi (USG)
ve kraniyal manyetik rezonans görüntüleme
(MRG) normal bulundu. Servikal grafide servikal
aks sola deviye idi. Göz muayenesi normal bu-
lundu. Psikiyatri konsültasyonunda sosyal fobi ve
panik bozukluk saptandı. Olguya dopaya yanıtlı
distoni (DYD) ihtimali için 250 mg/gün’e kadar L-
dopa başlandı, dokuz gün sonunda hiç fayda gör-
medi. Klonazepam 1 mg/gün tedavisinden (dört
gün süreyle) hafif bir fayda gördü. Servikal distoni
için yapılan botulinum toksin uygulaması faydalı
olmadı. Üç hafta süreyle verilen valproik asit 1.000
mg/gün ile şikâyetlerinde anlamlı azalma olmayan
olgu, tetrabenazin 75 mg/gün dozunda anlamlı
fayda gördü.

OLGU 2

Kırk bir yaşındaki erkek olgu, çocukluk dönemin-
den itibaren olan kollarda atmalar, bükülme, ince
hareketleri yapamama şikâyetleri ile değerlendi-
rildi. Daha önce bu şikâyetleri ile doktora başvur-
mayan olgu 12 yaşında yürüyebilmiş ve şikâyetleri
şu anda eskisine göre daha iyi imiş. İş yaparken ve

heyecanlandığında şikâyetleri artıyor ve alkol ile
belirgin azalıyormuş. Ani ses ve hareketler ile şi-
kâyetleri artıyor, hatta ayakta ise yere düşebili-
yormuş. Muayenesinde sol hafif laterokollis, sol
omuz eleve görünüm idi, nörolojik muayenede
her iki üst ve alt ekstremitede ve boyunda sürekli
miyoklonik ve koreiform hareketler izlendi. Ol-
gunun geri yürürken belirtilerinin azaldığı göz-
lemlendi. Dört erkek ve üç kız olmak üzere yedi
kardeşi sağlamdı. Öz geçmişinde astım tanısı
vardı. Rutin laboratuvar incelemeleri normaldi
EEG, ENMG, SEP ve kraniyal MRG normal bu-
lundu. Göz incelemesi aşırı hareket nedeni ile
yapılamadı. Psikiyatri konsültasyonu sonucu ank-
siyete bozukluğu saptandı. Her iki olguya da mali
nedenler ve tetkik yetersizliği nedeni ile genetik
inceleme yapılamadı. Klonazepam 2 mg/gün baş-
lanan olgunun, şikâyetlerinde belirgin azalma
oldu.

TARTIŞMA

MDS’de hastaların yarısında miyokloninin yanı
sıra, başta servikal distoni ve yazıcı krampı olmak
üzere fokal distoniler eşlik etmektedir.4 Stres ve ha-
reket ile tetiklenen belirtiler alkole çok iyi yanıt
vermektedir.5 Revize tanı kriterleri Klein ve ark.
tarafından önerilmiştir.4 Tanı esas olarak diğer nö-
rolojik muayene, nörofizyolojik ve nörogörüntü-
leme anormalliklerinin yokluğunda klinik öyküye
göre konulmaktadır. Laboratuvar testleri genellikle
normaldir. Somatosensöriyel uyarılmış yanıtlar ve
EEG normaldir.6 Otozomal dominant ve paternal
yolla geçen hastalık, sıklıkla 7. kromozom üzerinde
epsilon-sarkoglikan gen mutasyonuna bağlı oluş-
maktadır.7 Ayırıcı tanıda özellikle idiyopatik torsi-
yon distonisi, DYD, paroksismal nonkineziyojenik
distoni (PNKD), spinoserebellar ataksi Tip 3 ve
Wilson hastalığı dışlanmalıdır.8

Bizim olgularımızda dopa yanıtının olmaması,
belirtilerin gün içinde değişkenlik göstermemesi ile
DYD’den; miyoklonusun eşlik etmesi ve hareketle
şikâyetlerin artması ile PNKD’den ve laboratuvar
ve görüntüleme yöntemlerinin normal olması ile
Wilson hastalığından uzaklaşılmıştır. Ayrıca, alkole
belirgin yanıt verilmesi ve belirtilerin başlangıç
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yaşı ve tutulum yeri MDS tanımızı desteklemiştir.
Genetik analiz yapılamamış olması bu çalışmanın
eksikliğidir.

Tedavide klonazepam, antiepileptikler (valp-
roat, topiramat) ve antikolinerjiklerden fayda
sağlanmaktadır.9 Fokal distoni olan hastalara bo-
tulinum toksin uygulaması yapılabilir. Hastalık

yaşam süresini kısaltmamakta ve bizim olguları-
mızda olduğu gibi bazı hastalarda yaşla birlikte
spontan düzelmeler izlenmektedir.3,10 Bu iki ol-
guda olduğu gibi hastalarda bazen miyokloni
bazen distoni baskın olabilmektedir ve bu du-
rumlarda hastalar farklı tedavi seçeneklerinden
yararlanmaktadır.
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