
ÖZET

Fasioskapulohumeral musküler distrofi (FSHD), omuz
kuþaðý ve yüz kaslarýnýn tutulumuyla baþlayan, ilerleyici bir
kas distrofisidir. Yüz tutulumu olan hastalarda orbicularis
oculi tutulumu lagoftalmiye yol açar. Özellikle ailevi
olgularda ilerleyici iþitme azlýðý ve göz dibinde kapiller
telanjiektaziler, mikroanevrizmalar, retinal eksudasyonlar
ve kapiller kapanmalar görülebilir. Bu lezyonlarýn
saptanmasý için oftalmoskopik muayene yeterli olmayýp,
retinal patolojilere baðlý nadir de olsa vizüel kayýp
olabileceði için, deðerlendirme FFA ile yapýlmalý ve uygun
tedavi yapýlarak görme kayýplarýnýn önüne geçilmelidir. Bu
çalýþmada iþitme azlýðý bulunmayan, ailevi bir FSHD'li
olgudaki fasial ve retinal deðiþikler ortaya konulmaktadýr.
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SUMMARY

Facioscapulohumeral Muscular Dystrophy (FSHD),is a
progressive muscular disorder. Typical features include
wasting of the facial or shoulder girdle muscles. Facial
weakness affects the eye closure (orbicularis oculi).
Progressive hearing loss and retinal vasculopathy with
capillary telangiectasis, microaneurysms and capillary
closure has been reported. Ophthalmoscopic examination
is not enough to establish the retinal pathologic changes,
due to capillary occlusion. Since visual loss is possible, FFA
is indicated in all patients with facioscapulohumeral
syndrome. In this report, facial and retinal changes are
demonstrated in a case with familial FSHD without hearing
loss.
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GÝRÝÞ

Fasioskapulohumeral musküler distrofi (FSHD), ilk
kez 1886'da Landouzy ve Dejerine tarafýndan
tanýmlanan, omuz kuþaðý ve yüz kaslarýnýn tutulumuyla
baþlayan, pelvik kas grubunu ise daha nadir olarak
tutan ilerleyici bir kas distrofisidir. Sýklýðý %0.005-%0.05
arasýnda deðiþmektedir. 5 yaþýndan önce baþlamasý
nadir olup, genellikle 2'ci dekatta baþlar. Ailevi
olgularda en sýk otozomal dominant geçiþ görülür1.
4q35 gen delesyonu en sýk görülen gen patolojisidir2.

Presemptomatik evrede herhangi bir þikayet yoktur,
sadece fizik muayene ile kas güçsüzlüðü ortaya
konulabilir. Ekstraoküler, farengial, lingual ve mastikatör
kaslar etkilenmez. Fasial tutulum ailevi olgularda daha
sýktýr (% 50'nin üzerinde).ve genellikle asimetriktir.
Tutulan kaslarda atrofi, güçsüzlük, kontraktür ve
pseudohipertrofi görülebilir. Yüz tutulumu olan
hastalarda orbicularis oculi ve perioral kaslar etkilenir.
Orbicularis oculi tutulumu lagoftalmiye yol açar.
Özellikle ailevi olgularda göz dibinde kapiller
telanjiektaziler, mikroanevrizmalar, retinal
eksudasyonlar ve kapiller kapanmalar görülebilir3,4.
Hastalýðýn ilerlemesi önceden tahmin edilemeyen
hýzdadýr ve regresyon görülmez2.

Hastalarýn %10-20'si hastalýk sonucunda tekerlekli
sandalyeye mahkum olur. Bu hastalýktan etkilenen
bireylerde EMG ve kas biopsisi ile spesifik olarak taný
teyit edilebilir. Baþlangýçta yüksek ses tonlarýný içeren
sensoryel tipte iþitme kaybý daha sonra bütün frekanslarý
tutan þekilde ilerler. Serum kreatin kinaz seviyesi sýklýkla
yüksektir. EMG'de sýklýkla kýsa süreli, düþük amplitüdlü
polifazik potansiyeller görülür2.

OLGU  SUNUMU

22 yaþýndaki erkek hasta, 4 yýldýr var olan omuz
kaslarýnda güçsüzlük þikayetiyle Trakya Üniversitesi Týp
Fakültesi (TÜTF) Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon (FTR)
bölümüne baþvurdu. Hastada omuz kuþaðý kaslarýnýn
tutulmasýna baðlý omuz fleksiyonu ve abdüksiyonunda
yetersizlik olduðu görüldü (Resim 1). FSHD ön tanýsý
konularak ortezleme ve rehabilitasyon amacýyla FTR
kliniðine yatýrýlan hasta dört yýldýr var olan göz
kapaklarýnýn tam kapanamama þikayetiyle göz
konsültasyonu için TÜTF Göz hastalýklarý polikliniðine
gönderildi.

Hastanýn yapýlan oftalmolojik muayenesinde,
emetrop olduðu ve görme keskinliklerinin bilateral
10/10 olduðu bulundu. Bilateral alt kapak retraksiyonu,
2 mm skleral show ve lagoftalmi bulgularý mevcuttu. Bell
fenomeni pozitif olup, alt korneal yarýda punktat
epitelyopati mevcuttu. Kapak aralýklarý her iki gözde10
mm, levator fonksiyonu her iki gözde 18 mm olarak
bulundu. Göz içi basýnçlarý saðda 15 mmHg, solda 14
mmHg olarak ölçüldü. Oftalmoskopik muayenede sað
gözde patoloji saptanmadý. Sol gözde ise alt temporal
kadranda retinada vasküler kýlýflanma olan alanlar
(Resim 2) ve yer yer boþ kapiller yapýlar görülmesi
üzerine çekilen Fundus Floressein Anjiografisinde (FFA)

midperiferde, sað gözde üst temporal kadranda, sol
gözde ise alt temporal kadranda kapiller kapanmalar ve
telanjiektaziler olduðu izlendi, sýzýntý saptanmadý (Resim
3). Retinal iskemi, hemoraji ve eksuda yoktu, optik disk
ve makula normaldi. Bu bulgularla hastaya punktat
epiteliopatisi için suni gözyaþý preparatý baþlanarak
takibe alýndý.

2'si erkek, 6'sý kýz olmak üzere 8 kardeþi olan
hastanýn, 19 yaþýndaki kýz kardeþinde göz kapaðý
tutulumu ve 14 yaþýndaki kýz kardeþinde omuz kuþaðý
kaslarýnda tutulum öyküsü mevcuttu. Hastanýn kardeþleri
baþka bir kentte yaþadýðý için ulaþýlamadý.

Solunum fonksiyon testlerinde sýnýrda restriksiyon
tespit edildi. Omuz kuþaðý kaslarýnda ve üst yüz
kaslarýna yapýlan EMG'de lokalize myopati ile uyumlu
bulgular saptandý. Odyolojik ve odyometrik muayenede,
iþitme kaybý olmadýðý tespit edildi. Serum kreatinin kinaz
seviyesi (343 IU/L) yüksek bulundu. (Erkeklerdeki normal
sýnýrlarý; 38-234 IU/L). 

TARTIÞMA

FSHD tanýsý konulan hastalar genellikle FTR
servislerinde izlenmektedir. Bu hastalarda yüz kaslarý ve
göz kapaðý kaslarýnýn tutulumu oldukça sýk olup, m
orbicularis oculi kasýnda geliþen kontraktürlere baðlý
lagoftalmi ortaya çýkabilmektedir2. Lagoftalmi nedeni ile
korneada punktat epitelyopatiler, epitel erezyonlarý ve
hatta perforasyona kadar uzanan ciddi komplikasyonlar
geliþebilir. Bu nedenle bu olgularýn olasý göz
komplikasyonlarý yönünden göz konsültasyonlarýnýn
yapýlmasý gereklidir Bu hastalarda genellikle kapak ve
kornea lezyonlarý daha dikkat çekici olduðu için ve

Resim  1: FSHD'li hastada skapulohumeral kas deðiþiklikleri.
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oftalmoskopik muayene ile retina lezyonlarýnýn
saptanmasýndaki güçlük dolayýsý ile retinadaki vasküler
lezyonlar tespit edilemeyebilir. 

Gurwin ve ark.3 hepsinde iþitme azlýðý saptadýklarý,
ancak hiçbirinde görsel semptom olmayan, ikisinde
oftalmoskopla vasküler anormallik saptanmayan, 4
kiþilik FSHD'li bir ailenin hepsinde FFA ile retinal
anormallikler saptadýklarýný ve 22 yaþýndaki bir olguda
bilateral periferik vasküler kapanma, periferik retinal
telanjiektazi ve maküler lezyona baðlý görme azlýðý
bildirmiþlerdir. Açýklanamayan vasküler lezyonlarý olan
genç hastalarda FSHD'nin hatýrlanmasý gerektiðini ve
özellikle genç FSHD'li hastalarýn görme kaybý riski
nedeniyle dikkatle deðerlendirilmesi gerektiðini
vurgulamýþlardýr. Fýtzsimons ve ark.larý4 literatürde en
geniþ olgu grubu ile FSHD'li 75 hastaya yaptýklarý
FFA'da, 56 hastada (%74.7), telanjiektazi, kapiller kaçak
ve kapiller kapanma gibi periferik retinal anormallikler
tespit ettiklerini bildirmiþledir. Ancak bu hastalarýn
sadece 3'ünde arka kutupta oftalmoskopik bulgu tespit
edilebilmiþ ve bunlardan sadece 1 olguda görme kaybý
saptamýþlardýr. Kas tutulumunun aðýrlýðýyla retinal
tutulum arasýnda iliþki olmadýðý görülmüþtür. Tekin ve
ark.5 ailevi öyküsü olmayan FSHD'li 10 yaþýndaki bir
bayan hastada iþitme azlýðý ile beraber, makula
temporalinde tek taraflý Coat's benzeri telanjiektazilere
baðlý geliþen sirsine retinopatisi ve vasküler kývrýmlanma
artýþý olan bir olgu bildirmiþlerdir. Desai ve ark.6, FSHD'li
bir hastada, Pauleikhoff, ve ark.7 ise FSHD li 2 hastada
telanjiektazilere baðlý geliþen eksudatif retina
dekolmanýna baðlý ileri derecede görme kaybý geliþtiðini
bildirmiþlerdir. Fujimura ve ark.larý8 sporadik FSHD'li 12
yaþýnda bir olguda sensorionöral iþitme kaybý ve
bilateral retinada exudatif angiom saptamýþlardýr. 

FSHD'li hastalarda görsel yakýnma olmasa da,
özellikle genç hastalarda sadece ofalmoskopi ile
yetinilmeyip, retinal vasküler lezyonlarý atlamamak için
her olguya FFA yapýlmasý gerekmektedir. Ulusal
literatürde bu sendromdaki göz bulgularýný inceleyen
yayýna rastlanmamýþtýr. Ayrýca literatürde FSHD'li

hastalarda genellikle retinal telanjiektazik deðiþikliklerle
iþitme azlýðý sýk olarak bildirilmiþken9, ailevi FSHD'li bu
olguda ise retinal lezyon saptanmýþ, ancak iþitme
azlýðýna rastlanmamýþtýr.
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Resim  2: FSHD'li hastada periferik retinada lokalize vasküler
kýlýflanmalar.

Resim  3: FSHD'li hastada FFA'da periferik telanjiektazi.


