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ÖZET
İlk tanısı otizm olan bir becker musküler distrofisi olgusu
Becker Musküler Distrofisi (BMD), kronik olarak ilerleyen kalıtsal bir kas hastalığıdır. Gelişimsel nöropsikiyatrik 
bir bozukluk olan otizmin kalıtsal kas hastalıklarında görülme sıklığının, toplumda genel görülme sıklığından 
daha yüksek olduğu bildirilmektedir. Bu yazıda, 20 aylık iken otizm tanısı alan ve 3 yaşında BMD tanısı konulan 
4 yaş 3 aylık bir erkek olgu sunulmaktadır.
Anahtar kelimeler: Becker musküler distrofisi, otizm, nöropsikiyatrik 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 
was 3-years-old, is presented.
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GİRİŞ

Becker musküler distrofisi (BMD); X’e bağlı geçiş 
gösteren, özellikle bacak ve pelvis kaslarının güç-

süzlüğü ve zayıflığı ile karakterize, kronik ilerleyici kalıt-
sal bir kas hastalığıdır. Hem BMD hem de Duchenne 
musküler distrofisi (DMD), Xp21 (X kromozom, kısa 
kol p, bölge 2, band 1) bölgesindeki distrofin genindeki 
mutasyon sonucu distrofin üretimindeki yetersizliğe 
bağlı gelişir. Distrofin seviyesi, DMD’de %5’den az 
iken, BMD’de normalin %30-80’i olup, klinik tablo 
DMD’den daha hafiftir (1,2). Musküler distrofiler (MD), 
primer kas hastalığı olmasına karşılık, beyni de etkile-
mektedirler. Serebral korteks ve serebellumda, özellikle 
piramidal ve Purkinje hücrelerinde distrofin izoform 
eksikliği olduğu bildirilmektedir (3,4). Beyinde distrofin 
izoformlarının tam işlevleri bilinmemekle birlikte, eksik-
liğinde bilişsel ve akademik defisitlere neden olduğu 
saptanmıştır (5-6). 
	 Otizm; yaşamın erken dönemlerinde başlayan ve 
yaşam boyu süren, toplumsal ilişkiler, iletişim, davranış 
ve bilişsel gelişimde gecikmelere neden olan, sınırlı ilgi 
ve stereotipik hareketlerle karakterize, gelişimsel 

nöropsikiyatrik bir bozukluktur (7). İlk kez 1941’de 
Kanner’in (8) otizmi tanımlamasının ardından, bugüne 
dek yapılan pek çok biyolojik, psikolojik ve klinik araş-
tırmalar sonucunda hastalığa bakış değişmiştir. Son 20 
yıldır otizmin, çocuğun yetiştirilme biçimi ya da geçmiş 
yaşantısı ile ilgili olmadığı, nörobiyolojik bir etiyolojiye 
sahip olduğu görüşü ağırlık kazanmıştır. Otizmin teme-
linde, erken prenatal dönemde anormal beyin gelişimi 
olduğu bildirilmektedir (9). 
	 Otizmin genetik yönü halen bir sır olarak durmakla 
birlikte, pek çok genetik hastalıkla birlikteliği ve etiyolo-
jisindeki yeri gün geçtikçe daha büyük bir ilgi alanı oluş-
turmaktadır. Nitekim, otizmin tüberoskeroz, frajil X gibi 
tek gen hastalıklarında daha sık görüldüğü bilinmekte-
dir (10). Bunun yanı sıra, herediter kas hastalıklarından 
MD’lerle otizmin birlikte görülme sıklığının, otizmin 
normal popülasyonda genel görülme sıklığından daha 
yüksek olduğu bildirilmektedir (11). Young ve arkadaş-
ları (12), BMD hastalarında %67 oranında çeşitli davra-
nış bozuklukları ve %8.3 komorbid otizm bildirmişler-
dir. BMD ile otizm eş tanısı bildirilmesine karşın, alan-
yazın incelendiğinde bu konunun daha ayrıntılı çalış-
malar gerektirdiği görülmektedir. (13). 
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	 Çalışmamızda, otizm ve MD birlikteliğini vurgula-
mak amacıyla, ilk bulgusu otizm olan ve klinik hiçbir 
belirtisi olmadan, takiplerinde BMD tanısı alan bir olgu 
sunulmuştur. 

	 OLGU
	
	 K.B.B., 4 yaş 3 aylık erkek çocuktu. Annesi ve baba-
sı arasında akrabalık yoktu ve ailenin tek çocuğuydu. 
Konuşmama şikayetiyle 20 aylık iken gittikleri çocuk 
hekiminin yönlendirmesi sonucunda, ailesi, bir çocuk 
psikiyatrisi uzmanına başvurmuştu. Yapılan psikiyatrik 
muayene neticesinde; konuşma gecikmesi, ilgi azlığı, 
çamaşır makinesi ve araba tekerleği gibi dönen nesnele-
ri izleme, sese bakmama, kısıtlı göz teması, tekrarlayıcı 
davranışları olması ve reklamlara aşırı ilgili olması belir-
tileri ile otizm tanısı almış ve eğitimine başlanmıştı. 
Çocuk psikiyatrisi izlemi sırasında, 3 yaşında iken iste-
nen rutin biyokimya raporu sonucunda karaciğer fonk-
siyon testlerinde hafif yükseklik saptanan hasta, ileri 
değerlendirme için çocuk nörolojisine yönlendirilmiştir. 
	 Öyküsünden, annenin babası ile annenin halasının 
oğlunda kas hastalığı olduğu, prenatal ve natal döne-
minde bir özellik olmadığı, motor gelişiminin sınırda 
seyrettiği, psikososoyal ve dil gelişim alanlarında gerilik 
olduğu öğrenildi. Hastanın nörolojik muayenesinde; 
kraniyal sinirler intakt, kas gücü ve tonus tam, yürüyü-
şü normal idi. Kaba motor ve ince motor gelişimi yaşı-
na uygun bulundu. Kaslarda atrofi veya psödohipertro-
fi saptanmadı. Duyu muayenesi normal, derin tendon 
refleksleri bilateral normoaktif bulundu, patolojik ref-
leks tespit edilmedi. Kreatin kinaz seviyesinin (6506 
U/L) yüksek bulunması üzerine, kas hastalığı düşünüle-
rek yapılan genetik değerlendirme sonucunda BMD 
tanısı kesinleştirildi.
	 Yapılan son psikiyatrik değerlendirmede, hastada 
göz temasının zayıf olduğu, işaret etmenin olmadığı, 
ortak dikkatin az olduğu, ekolalik konuşmanın olduğu, 
hastanın iyelik eklerini karıştırdığı ve taklit oyunda kısıt-
lılığının halen devam ettiği saptandı. Ancak, sözel olarak 
kendini ifade etme, basit sözel komutları alma ve sosyal 
gülümseme şeklinde olumlu ilerlemeler gözlendi. 
	 Son nörolojik muayenesinde motor gelişimi yaşına 
uygun olan hastanın, kas ve diğer sistem muayenelerin-

de ek nörolojik bulgu saptanmadı.
	 Hastanın, halen çocuk nörolojisi ve çocuk psikiyatri-
si takipleri devam etmekte ve özel eğitim desteği almak-
tadır. 

	 TARTIŞMA VE SONUÇ
 
	 Otizm, çok çeşitli etiyolojik etkenler suçlansa da, 
henüz etiyolojisi belirsiz heterojen bir nörogelişimsel 
hastalıktır. Ancak, kalıtsal etkenlerin %90’ın üzerinde rol 
oynadığı tahmin edilmektedir. Otizm ve genetik etkenler 
arasındaki güçlü ilişkinin varlığı kabul görmekle birlikte, 
otizmin genetik zemini henüz bilinmemektedir. Otizmin 
pek çok genetik ve nörolojik hastalıkla (tuberoskleroz, 
frajil X, Down Sendromu, nörofibromatozis, 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 görülebildiği bildiril-
mektedir (14-22). Kalıtsal kas hastalığı MD’de, tesadüfi 
olarak yorumlanamayacak kadar (%3.1) yüksek oranda 
otizm görüldüğü öne sürülmüştür (23). Otizm ile DMD 
birlikteliği ve DMD’de görülen davranışlarla bilişsel 
sorunlar konusunda da literatürde daha fazla çalışma ve 
olgu bildirimi bulunmaktadır (24-27). Wu ve arkadaşları 
(11), 158 DMD’li erkek çocuğun 6’sında otizm saptar-
ken, otizm sıklığı normal popülasyonda 1.6/1000 olarak 
bildirilmiştir. Bir başka çalışmada, DMB tanısı almış 351 
erkek çocuğun %3.1’ine, ayrıca otistik spektrum bozuk-
luğu tanısı konulduğu dile getirilmiştir (25). 
	 BMD, klinik bulguları 2. dekaddan daha geç başla-
yan, daha yavaş ve hafif seyreden gruptur. Genellikle, 
3. dekadın sonunda yürüme sorunu gelişir. Ayrıca, 
kardiyak sorun gibi ek sorunlara da daha nadir rastla-
nır. MD’ler içinde, kasta distrofin yokluğu sonucu geli-
şen DMD’ler, BMD’lere göre daha ağır bir klinik tablo 
ile seyretmektedir. BMD’li erkek çocuklarda görülen 
davranış ve bilişsel işlev bozukluklarına ait az sayıda 
çalışma bulunmaktadır ve bu alandaki bilgi daha azdır. 
Bu konudaki en geniş ölçekli seri çalışmalardan birinde, 
BMD’de otizm sıklığı %8.3 olarak verilmektedir (12).
	 Otizm tanısı ile takip edilen olgumuzda yapılan 
rutin tetkiklerde, karaciğer enzimlerinde hafif yüksek-
lik tespit edilmesi üzerine, ileri tetkik planlanmıştır. Ön 
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tanı için ailede (anne tarafından erkek çocuklarda) kas 
hastalığı öyküsü bulunması önemli bir ipucu olmuş ve 
CK değerinin yüksek bulunması ile genetik bir kas has-
talığı tanısı desteklenmiştir. Yaşı henüz küçük oldu-
ğundan, henüz hiçbir kas hastalığı belirtisi ve bulgusu 
olmayan hastada tanı genetik olarak konmuştur. Aile 
öyküsü ve yüksek CK değeri bizi tanıya doğrudan yön-

lendirerek, diğer görüntüleme ve metabolizma tetkik-
lerinin gereksiz yere yapılmasının önüne geçmiştir. 
	 Otizm tanısı alan çocukların nörolojik açıdan, etiyo-
lojiye yönelik olarak ayrıntılı değerlendirilmesi ve incele-
melerinin yapılmasının, bu anlamda çocuk psikiyatrisi 
ve çocuk nörolojisinin birlikte çalışmasının önemini vur-
gulamak açısından vaka, sunulmaya değer bulunmuştur. 
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