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Miyokloni-Distoni Sendromu:
Iki Olgu Sunumu

Myoclonus-Dystonia Syndrome:
‘Two Case Reports

OZET Miyokloni-distoni sendromu, miyokloni ve distoni ile karakterize, siklikla gen¢ yaslarda
baslayan nadir bir hareket bozuklugudur. Stres ve hareket ile tetiklenen belirtiler alkole ¢ok iyi
yanit vermektedir. Genetik olarak 7. kromozomdaki epsilon-sarkoglikan gen mutasyonuna bag-
lidir. Ayiric: tanida idiyopatik torsiyon distonisi, dopa yanith distoni, paroksismal nonkineziyo-
jenik distoni ve Wilson hastalig1 gibi diger hareket bozukluklar1 dislanmalidir. Laboratuvar,
norofizyoloji ve norogoriintilleme tetkikleri siklikla normaldir. Tani esas olarak, klinik 6yki ve
diger nedenlerin diglanmasi ile konulmaktadir. Yasam siiresini etkilemeyen hastalikta, tedavide
esas olarak antiepileptikler ve antikolinerjikler tercih edilmektedir. Bu ¢aligmada, birinde mi-
yokloninin, digerinde distoninin baskin oldugu, baba ve ogul olan iki olgu ile bu hastaligin tan:
ve tedavisine dikkat ¢ekmek amaglanmistir.

Anahtar Kelimeler: Miyoklonus; distoni

ABSTRACT 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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iyokloni-distoni sendromu (MDS), miyokloni ve distonik hare-

ketlerin farkl siddetlerde birlikte bulundugu, siklikla tist ekstre-

mite, boyun, govde ve daha az olarak da alt ekstremiteleri
etkileyen ve otozomal dominant kalitimli, 1-6/1.000.000 oraninda goriilen
nadir bir hastaliktir.! Siklikla 1 ve 2. dekadlarda baglamakla birlikte, bag-
langi¢ yas1 6 ay-80 yas arasinda degisebilmektedir.? Psikiyatrik belirtiler de
siklikla hastaliga eslik etmektedir.? Bu ¢alismada, baba ve ogul olan, biri dis-
tonik hareketin baskin, digeri miyoklonik ve koreiform hareketlerin baskin
oldugu iki MDS olgusu sunulmustur.
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I OLGU SUNUMLARI
OLGU 1

Yirmi yasindaki erkek olgu, alt1 yagindan itibaren
olan boyunda, her iki {ist ekstremitede ve govdede
hafif titreme, kasilma ve nadiren olan konusma bo-
zuklugu sikdyetleri ile bagvurdu. Boyundaki ka-
silma siirekli varmig. Ust uzuvlardaki kasilma,
elleri ile bir is yaptiginda, yoruldugunda ve 6zel-
likle heyecan ile belirgin sekilde artiyormus. Giin
icinde sikayetleri degisiklik gostermiyor ve belir-
gin bir agris1 olmuyormus. Fizik muayenede sol
laterokollis, sol omuz eleve goriiniimde idi. Noro-
lojik muayenede, iist ekstremitelerde kollardan
baslayan ve gévdenin de eslik ettigi biikiicii, don-
diiriicti hareketler ve seyrek miyokloniler izlendi.
Babasinda da benzer ve daha siddetli sikayetler
varmis, ancak herhangi bir saglik merkezine mii-
racaati olmamis. Olgunun yapilan laboratuvar in-
celemelerinde serum bakir, seruloplazmin, 24
saatlik idrarda bakir diizeyleri normal bulundu.
Elektroensefalografi (EEG), elektronéromiyografi
(ENMG) ve somatosensoriyel uyarilmis potansi-
yeller (SEP) normal idi. Batin ultrasonografi (USG)
ve kraniyal manyetik rezonans goriintiilleme
(MRG) normal bulundu. Servikal grafide servikal
aks sola deviye idi. G6z muayenesi normal bu-
lundu. Psikiyatri konsiiltasyonunda sosyal fobi ve
panik bozukluk saptandi. Olguya dopaya yanith
distoni (DYD) ihtimali i¢in 250 mg/giin’e kadar L-
dopa baslandi, dokuz giin sonunda hig fayda gor-
medi. Klonazepam 1 mg/giin tedavisinden (dort
gln siireyle) hafif bir fayda gordii. Servikal distoni
i¢in yapilan botulinum toksin uygulamasi faydal
olmad. Ug hafta siireyle verilen valproik asit 1.000
mg/gilin ile sikdyetlerinde anlamli azalma olmayan
olgu, tetrabenazin 75 mg/giin dozunda anlaml
fayda gordu.

OLGU 2

Kirk bir yasindaki erkek olgu, cocukluk dénemin-
den itibaren olan kollarda atmalar, biikiilme, ince
hareketleri yapamama sikdyetleri ile degerlendi-
rildi. Daha 6nce bu sikéyetleri ile doktora bagvur-
mayan olgu 12 yasinda yiiriiyebilmis ve sikdyetleri
su anda eskisine gore daha iyi imis. Is yaparken ve

heyecanlandiginda sikayetleri artiyor ve alkol ile
belirgin azaliyormus. Ani ses ve hareketler ile si-
kéayetleri artiyor, hatta ayakta ise yere diigebili-
yormus. Muayenesinde sol hafif laterokollis, sol
omuz eleve goriiniim idi, nérolojik muayenede
her iki iist ve alt ekstremitede ve boyunda siirekli
miyoklonik ve koreiform hareketler izlendi. Ol-
gunun geri ylriirken belirtilerinin azaldig1 goz-
lemlendi. Dort erkek ve ii¢ kiz olmak tizere yedi
kardesi saglamdi. Oz ge¢misinde astim tanisi
vardi. Rutin laboratuvar incelemeleri normaldi
EEG, ENMG, SEP ve kraniyal MRG normal bu-
lundu. G6z incelemesi asir1 hareket nedeni ile
yapilamadi. Psikiyatri konsiiltasyonu sonucu ank-
siyete bozuklugu saptandi. Her iki olguya da mali
nedenler ve tetkik yetersizligi nedeni ile genetik
inceleme yapilamadi. Klonazepam 2 mg/giin bas-
lanan olgunun, sikdyetlerinde belirgin azalma
oldu.

I TARTISMA

MDS’de hastalarin yarisinda miyokloninin yani
sira, basta servikal distoni ve yazici krampi olmak
iizere fokal distoniler eslik etmektedir.* Stres ve ha-
reket ile tetiklenen belirtiler alkole ¢ok iyi yanit
vermektedir.” Revize tani kriterleri Klein ve ark.
tarafindan 6nerilmigtir.* Tam esas olarak diger no-
rolojik muayene, norofizyolojik ve nérogdriintii-
leme anormalliklerinin yoklugunda klinik 6ykiiye
gore konulmaktadir. Laboratuvar testleri genellikle
normaldir. Somatosensoriyel uyarilmis yanitlar ve
EEG normaldir.® Otozomal dominant ve paternal
yolla gecen hastalik, siklikla 7. kromozom tizerinde
epsilon-sarkoglikan gen mutasyonuna bagli olus-
maktadir.” Ayiric: tanida 6zellikle idiyopatik torsi-
yon distonisi, DYD, paroksismal nonkineziyojenik
distoni (PNKD), spinoserebellar ataksi Tip 3 ve
Wilson hastalig diglanmalidir.®

Bizim olgularimizda dopa yanitinin olmamasi,
belirtilerin giin i¢inde degiskenlik gostermemesi ile
DYD’den; miyoklonusun eslik etmesi ve hareketle
sikayetlerin artmasi ile PNKD’den ve laboratuvar
ve goriintiileme yontemlerinin normal olmasi ile
Wilson hastaligindan uzaklagilmistir. Ayrica, alkole
belirgin yanit verilmesi ve belirtilerin baglangi¢
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yast ve tutulum yeri MDS tanimiz1 desteklemistir.
Genetik analiz yapilamamis olmasi bu ¢aligmanin
eksikligidir.

Tedavide klonazepam, antiepileptikler (valp-
roat, topiramat) ve antikolinerjiklerden fayda
saglanmaktadir.” Fokal distoni olan hastalara bo-
tulinum toksin uygulamas: yapilabilir. Hastalik

yasam siiresini kisaltmamakta ve bizim olgulari-
mizda oldugu gibi bazi hastalarda yagla birlikte
spontan diizelmeler izlenmektedir.>!° Bu iki ol-
guda oldugu gibi hastalarda bazen miyokloni
bazen distoni baskin olabilmektedir ve bu du-
rumlarda hastalar farkli tedavi segeneklerinden
yararlanmaktadair.
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