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Ik Tanisi Otizm Olan Bir
Becker Muskuler Distrofisi
Olgusu

OZET

ilk tanisi otizm olan bir becker muskiler distrofisi olgusu

Becker Muskdler Distrofisi (BMD), kronik olarak ilerleyen kalitsal bir kas hastaligidir. Gelisimsel néropsikiyatrik
bir bozukluk olan otizmin kalitsal kas hastaliklarinda gérilme sikiginin, toplumda genel gérilme sikigindan
daha yuksek oldugu bildirimektedir. Bu yazida, 20 aylik iken otizm tanisi alan ve 3 yasinda BMD tanisi konulan
4 yas 3 aylik bir erkek olgu sunulmaktadir.

Anahtar kelimeler: Becker muskuler distrofisi, otizm, néropsikiyatrik bozukluk

ABSTRACT

A case report of becker's musculer dystrophy presenting with autistic symptoms
Becker's muscular dystrophy is a hereditary chronic progressive muscle disease. It is reported that the
incidence of autism, a developmental neuropsychiatric disorder in the hereditary muscle diseases is higher
than in the normal population. In this paper, a 4 years 3 months old male patient who was diagnosed with
autistic symptoms when he was 20-months old and diagnosed with Becker's muscular dystrophy when he
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was 3-years-old, is presented.
Key words: Becker's muscular dystrophy, autism, neuropsychiatric disorder.

GIRIS

Becker muskiler distrofisi (BMD); X’e bagh gegis
gosteren, Ozellikle bacak ve pelvis kaslarinin giic-
stzligi ve zayifligi ile karakterize, kronik ilerleyici kalit-
sal bir kas hastaligidir. Hem BMD hem de Duchenne
muskiiler distrofisi (DMD), Xp21 (X kromozom, kisa
kol p, bélge 2, band 1) bolgesindeki distrofin genindeki
mutasyon sonucu distrofin tiretimindeki yetersizlige
bagl geligir. Distrofin seviyesi, DMD’de %5’den az
iken, BMD’de normalin %30-80'i olup, klinik tablo
DMD’den daha hafiftir (1,2). Muskiiler distrofiler (MD),
primer kas hastaligi olmasina karsilik, beyni de etkile-
mektedirler. Serebral korteks ve serebellumda, 6zellikle
piramidal ve Purkinje hiicrelerinde distrofin izoform
eksikligi oldugu bildirilmektedir (3,4). Beyinde distrofin
izoformlarinin tam iglevleri bilinmemekle birlikte, eksik-
liginde biligsel ve akademik defisitlere neden oldugu
saptanmistir (5-6).

Otizm; yasamin erken dénemlerinde basglayan ve
yagam boyu stiren, toplumsal iligkiler, iletigim, davranig
ve biligsel gelisimde gecikmelere neden olan, sinirh ilgi
ve stereotipik hareketlerle karakterize, gelisimsel
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néropsikiyatrik bir bozukluktur (7). 1lk kez 1941’de
Kanner’in (8) otizmi tanimlamasinin ardindan, bugiine
dek yapilan pek ¢ok biyolojik, psikolojik ve klinik aras-
tirmalar sonucunda hastaliga bakis degismistir. Son 20
yildir otizmin, gocugun yetistirilme bigimi ya da gegmis
yasantsi ile ilgili olmadigi, nérobiyolojik bir etiyolojiye
sahip oldugu goériisti agirlik kazanmigtir. Otizmin teme-
linde, erken prenatal dénemde anormal beyin gelisimi
oldugu bildirilmektedir (9).

Otizmin genetik yoni halen bir sir olarak durmakla
birlikte, pek ¢ok genetik hastalikla birlikteligi ve etiyolo-
jisindeki yeri giin gectikge daha biiyiik bir ilgi alani olug-
turmaktadir. Nitekim, otizmin tiiberoskeroz, frajil X gibi
tek gen hastaliklarinda daha sik gortldigt bilinmekte-
dir (10). Bunun yani sira, herediter kas hastaliklarindan
MD’lerle otizmin birlikte gértilme sikliginin, otizmin
normal popiilasyonda genel gorilme sikligindan daha
yiiksek oldugu bildirilmektedir (11). Young ve arkadas-
lar1 (12), BMD hastalarinda %67 oraninda ¢esitli davra-
nis bozukluklari ve %8.3 komorbid otizm bildirmigler-
dir. BMD ile otizm eg tanisi bildirilmesine karsin, alan-
yazin incelendiginde bu konunun daha ayrnntli galig-
malar gerektirdigi goriilmektedir. (13).
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Galismamizda, otizm ve MD birlikteligini vurgula-
mak amaciyla, ilk bulgusu otizm olan ve klinik hi¢bir
belirtisi olmadan, takiplerinde BMD tanisi alan bir olgu

sunulmustur.
OLGU

K.B.B., 4 yas 3 aylik erkek gocuktu. Annesi ve baba-
s1 arasinda akrabalik yoktu ve ailenin tek ¢ocuguydu.
Konugmama sikayetiyle 20 aylik iken gittikleri ¢ocuk
hekiminin yonlendirmesi sonucunda, ailesi, bir gocuk
psikiyatrisi uzmanina bagvurmustu. Yapilan psikiyatrik
muayene neticesinde; konusma gecikmesi, ilgi azlig,
camagir makinesi ve araba tekerlegi gibi dénen nesnele-
1i izleme, sese bakmama, kisitl gz temasi, tekrarlayict
davraniglari olmasi ve reklamlara agir ilgili olmasi belir-
tileri ile otizm tanisi almig ve egitimine baglanmigti.
Cocuk psikiyatrisi izlemi sirasinda, 3 yaginda iken iste-
nen rutin biyokimya raporu sonucunda karaciger fonk-
siyon testlerinde hafif yiikseklik saptanan hasta, ileri
degerlendirme i¢in ¢ocuk nérolojisine yonlendirilmistir.

Opykiisiinden, annenin babasi ile annenin halasinin
oglunda kas hastaligi oldugu, prenatal ve natal doéne-
minde bir 6zellik olmadigi, motor gelisiminin sinirda
seyrettigi, psikososoyal ve dil gelisim alanlarinda gerilik
oldugu ogrenildi. Hastanin nérolojik muayenesinde;
kraniyal sinirler intakt, kas glicli ve tonus tam, yUriiyi-
sU normal idi. Kaba motor ve ince motor gelisimi yagi-
na uygun bulundu. Kaslarda atrofi veya psédohipertro-
fi saptanmadi. Duyu muayenesi normal, derin tendon
refleksleri bilateral normoaktif bulundu, patolojik ref-
leks tespit edilmedi. Kreatin kinaz seviyesinin (6506
U/L) yuksek bulunmasi tizerine, kas hastalig diistintile-
rek yapilan genetik degerlendirme sonucunda BMD
tanisi kesinlestirildi.

Yapilan son psikiyatrik degerlendirmede, hastada
g6z temasinin zayif oldugu, isaret etmenin olmadigy,
ortak dikkatin az oldugu, ekolalik konugmanin oldugu,
hastanin iyelik eklerini karigtirdig1 ve taklit oyunda kisit-
liliginin halen devam ettigi saptandi. Ancak, sézel olarak
kendini ifade etme, basit sézel komutlari alma ve sosyal
gllimseme seklinde olumlu ilerlemeler gozlendi.

Son norolojik muayenesinde motor geligimi yagina
uygun olan hastanin, kas ve diger sistem muayenelerin-

S. S. Basgul, S. Saltik

de ek norolojik bulgu saptanmadi.

Hastanin, halen ¢ocuk nérolojisi ve cocuk psikiyatri-
si takipleri devam etmekte ve 6zel egitim destegi almak-
tadir.

TARTISMA VE SONUC

Otizm, ¢ok cesitli etiyolojik etkenler suglansa da,
hentz etiyolojisi belirsiz heterojen bir norogelisimsel
hastaliktir. Ancak, kalitsal etkenlerin %90’1n tizerinde rol
oynadigi tahmin edilmektedir. Otizm ve genetik etkenler
arasindaki glgli iligkinin varlig: kabul gérmekle birlikte,
otizmin genetik zemini heniiz bilinmemektedir. Otizmin
pek ¢ok genetik ve nérolojik hastalikla (tuberoskleroz,
frajil X, Down Sendromu, nérofibromatozis, Angelman
Sendromu, Prader-Willi Sendromu, Gilles de la Tourette
Sendromu, Williams Sendromu, Smith Lemli Opitz
Sendromu, mitokondrial bozukluklar, Sotos Sendromu,
Ito’nun hipomelanosisi v.b.) birlikte gorilebildigi bildiril-
mektedir (14-22). Kalitsal kas hastaligit MD’de, tesadiifi
olarak yorumlanamayacak kadar (%3.1) ytiksek oranda
otizm gorildigi 6ne striilmustir (23). Otizm ile DMD
birlikteligi ve DMD’de gortlen davraniglarla biligsel
sorunlar konusunda da literatiirde daha fazla caligma ve
olgu bildirimi bulunmaktadir (24-27). Wu ve arkadaglar
(11), 158 DMD'li erkek ¢ocugun 6’sinda otizm saptar-
ken, otizm siklig1 normal popiilasyonda 1.6/1000 olarak
bildirilmistir. Bir bagka calismada, DMB tanisi almig 351
erkek ¢ocugun %3.1'ine, ayrica otistik spektrum bozuk-
lugu tanist konuldugu dile getirilmistir (25).

BMD, Klinik bulgular 2. dekaddan daha ge¢ basla-
yan, daha yavag ve hafif seyreden gruptur. Genellikle,
3. dekadin sonunda yiirime sorunu geligir. Ayrica,
kardiyak sorun gibi ek sorunlara da daha nadir rastla-
nir. MD'ler i¢inde, kasta distrofin yoklugu sonucu geli-
sen DMD’ler, BMD'’lere gére daha agir bir klinik tablo
ile seyretmektedir. BMD'li erkek ¢ocuklarda goriilen
davranig ve biligsel iglev bozukluklarina ait az sayida
caligma bulunmaktadir ve bu alandaki bilgi daha azdur.
Bu konudaki en genis 6lgekli seri galigmalardan birinde,
BMD’de otizm siklig1 %8.3 olarak verilmektedir (12).

Otizm tanist ile takip edilen olgumuzda yapilan
rutin tetkiklerde, karaciger enzimlerinde hafif ytiksek-
lik tespit edilmesi tizerine, ileri tetkik planlanmigtir. On
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tani i¢in ailede (anne tarafindan erkek cocuklarda) kas
hastaligi 6ykisti bulunmasi 6nemli bir ipucu olmug ve
CK degerinin yiiksek bulunmast ile genetik bir kas has-
talig1 tanist desteklenmistir. Yast hentiz kii¢iik oldu-
gundan, heniiz hicbir kas hastaligi belirtisi ve bulgusu
olmayan hastada tani genetik olarak konmusgtur. Aile
oykist ve yiksek CK degeri bizi taniya dogrudan yon-
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