Fasioskapulohumeral Muskiiler Distrofili bir olguda,
Lagoftalmi ve Retinal Telanjiektaziler

Lagophthalmy and Retinal Telangiectasis in a Case with
Facioscapulohumeral Muscular Dystrophy
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OZET

SUMMARY

Fasioskapulohumeral muskdler distrofi (FSHD), omuz
kusagi ve yiz kaslarinin tutulumuyla baglayan, ilerleyici bir
kas distrofisidir. Yiz tutulumu olan hastalarda orbicularis
oculi tutulumu lagoftalmiye yol acar. Ozellikle ailevi
olgularda ilerleyici igitme azligi ve géz dibinde kapiller
telanjiektaziler, mikroanevrizmalar, retinal eksudasyonlar
ve kapiller kapanmalar gérilebilir. Bu lezyonlarin
saptanmasi igin oftalmoskopik muayene yeterli olmayip,
retinal patolojilere bagl nadir de olsa viziel kayip
olabilecegi icin, degderlendirme FFA ile yapilmali ve uygun
tedavi yapilarak gérme kayiplarinin énine gegilmelidir. Bu
calismada isitme azhgi bulunmayan, ailevi bir FSHD'li
olgudaki fasial ve retinal degisikler ortaya konulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Fasioskapulohumeral muskiler distrofi,

Lagoftalmi, Telanjiektazi.

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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GiRiS

Fasioskapulohumeral muskiler distrofi (FSHD), ilk
kez 1886'da Landouzy ve Dejerine tarafindan
tanimlanan, omuz kusadi ve yiz kaslarinin tutulumuyla
baslayan, pelvik kas grubunu ise daha nadir olarak
tutan ilerleyici bir kas distrofisidir. Sikhigi %0.005-%0.05
arasinda degismektedir. 5 yasindan énce baglamasi
nadir olup, genellikle 2'ci dekatta baglar. Ailevi
olgularda en sik otozomal dominant gecis gorulur.
4935 gen delesyonu en sik gérilen gen patolojisidir?.

Presemptomatik evrede herhangi bir sikayet yoktur,
sadece fizik muayene ile kas gugsizlUgu ortaya
konulabilir. Ekstraokdler, farengial, lingual ve mastikatér
kaslar etkilenmez. Fasial tutulum ailevi olgularda daha
siktir (% 50'nin Gzerinde).ve genellikle asimetriktir.
Tutulan kaslarda atrofi, gicgsizltk, kontraktir ve
pseudohipertrofi  gérilebilir. YO0z tutulumu  olan
hastalarda orbicularis oculi ve perioral kaslar etkilenir.
Orbicularis oculi tutulumu lagoftalmiye yol acar.
Ozellikle ailevi olgularda géz dibinde kapiller
telanjiektaziler, mikroanevrizmalar, retinal
eksudasyonlar ve kapiller kapanmalar gérolebilird4,
Hastalhgin ilerlemesi énceden tahmin edilemeyen
hizdadir ve regresyon gérilmez?.

Hastalarin %10-20'si hastalik sonucunda tekerlekli
sandalyeye mahkum olur. Bu hastaliktian etkilenen
bireylerde EMG ve kas biopsisi ile spesifik olarak tani
teyit edilebilir. Baglangicta yiUksek ses tonlarini iceren
sensoryel tipte isitme kaybi daha sonra bitin frekanslar
tutan sekilde ilerler. Serum kreatin kinaz seviyesi siklikla
yUksektir. EMG'de siklikla kisa sureli, dugtk amplitodlo
polifazik potansiyeller gérilor?.

OLGU SUNUMU

22 yagindaki erkek hasta, 4 yildir var olan omuz
kaslarinda gigsuzlik sikayetiyle Trakya Universitesi Tip
Fakoltesi (TUTF) Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon (FTR)
bélimUne bagvurdu. Hastada omuz kusagdi kaslarimin
tutulmasina bagli omuz fleksiyonu ve abdiksiyonunda
yetersizlik oldugu goérildi (Resim 1). FSHD 6n tanisi
konularak ortezleme ve rehabilitasyon amaciyla FTR
klinigine yatirilan hasta dért yildir var olan géz
kapaklarinin  tam kapanamama sikayetiyle géz
konstltasyonu icin TUTF Géz hastaliklar poliklinigine
goénderildi.

Hastanin  yapilan oftalmolojik muayenesinde,
emetrop oldugu ve gérme keskinliklerinin bilateral
10/10 oldugu bulundu. Bilateral alt kapak retraksiyonu,
2 mm skleral show ve lagoftalmi bulgular mevcuttu. Bell
fenomeni pozitif olup, alt korneal yarida punktat
epitelyopati mevcuttu. Kapak araliklar her iki gézde10
mm, levator fonksiyonu her iki gézde 18 mm olarak
bulundu. Géz ici basinglari sagda 15 mmHg, solda 14
mmHg olarak 8lcildi. Oftalmoskopik muayenede sag
gbzde patoloji saptanmadi. Sol gézde ise alt temporal
kadranda retinada vaskiler kiliflanma olan alanlar
(Resim 2) ve yer yer bos kapiller yapilar gérilmesi
Uzerine cekilen Fundus Floressein Anjiografisinde (FFA)

midperiferde, sag goézde Ust temporal kadranda, sol
gdzde ise alt temporal kadranda kapiller kapanmalar ve
telanjiektaziler oldugu izlendi, sizinti saptanmadi (Resim
3). Retinal iskemi, hemoraiji ve eksuda yoktu, optik disk
ve makula normaldi. Bu bulgularla hastaya punktat
epiteliopatisi icin suni gdzyasi preparati baglanarak
takibe alindi.

2'si erkek, 6'si kiz olmak Uzere 8 kardesi olan
hastanin, 19 yasindaki kiz kardesinde g6z kapag:
tutulumu ve 14 yasindaki kiz kardesinde omuz kusag:
kaslarinda tutulum 8ykist mevcuttu. Hastanin kardegleri
baska bir kentte yasadigi igin ulagilamadi.

Solunum fonksiyon testlerinde sinirda restriksiyon
tespit edildi. Omuz kusadr kaslarinda ve Ust yUz
kaslarina yapilan EMG'de lokalize myopati ile uyumlu
bulgular saptandi. Odyolojik ve odyometrik muayenede,
isitme kaybi olmadigi tespit edildi. Serum kreatinin kinaz
seviyesi (343 1U/L) yUksek bulundu. (Erkeklerdeki normal
sinirlari; 38-234 [U/L).

TARTISMA

FSHD tanisi konulan hastalar genellikle FTR
servislerinde izlenmektedir. Bu hastalarda yiz kaslari ve
g6z kapagi kaslarinin tutulumu oldukga sik olup, m
orbicularis oculi kasinda gelisen kontraktirlere bagh
lagoftalmi ortaya ¢ikabilmektedir?. Lagoftalmi nedeni ile
korneada punktat epitelyopatiler, epitel erezyonlar ve
hatta perforasyona kadar uzanan ciddi komplikasyonlar
gelisebilir.  Bu nedenle bu olgularin olasi géz
komplikasyonlar yéninden géz konsiltasyonlarinin
yapilmasi gereklidir Bu hastalarda genellikle kapak ve
kornea lezyonlan daha dikkat cekici oldugu icin ve
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Resim 1: FSHD'li hastada skapulohumeral kas degisiklikleri.
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Resim 2: FSHD'li hastada periferik retinada lokalize vaskiler
kiliflanmalar.

oftalmoskopik muayene ile retina lezyonlarinin
saptanmasindaki giglik dolayisi ile retinadaki vaskiler
lezyonlar tespit edilemeyebilir.

Gurwin ve ark.? hepsinde isitme azli§i saptadiklari,
ancak higbirinde gérsel semptom olmayan, ikisinde
oftalmoskopla vaskiler anormallik saptanmayan, 4
kisilik FSHD'li bir ailenin hepsinde FFA ile retinal
anormallikler saptadiklarini ve 22 yasindaki bir olguda
bilateral periferik vaskiler kapanma, periferik retinal
telanjiektazi ve makiler lezyona bagh gérme azhg
bildirmiglerdir. Aciklanamayan vaskiler lezyonlari olan
gen¢ hastalarda FSHD'nin hatirlanmasi gerektigini ve
dzellikle geng FSHD'li hastalarin gérme kaybi riski
nedeniyle dikkatle degerlendirilmesi gerektigini
vurgulamiglardir. Fitzsimons ve ark.lari* literatirde en
genig olgu grubu ile FSHD'li 75 hastaya yaptiklar
FFA'da, 56 hastada (%74.7), telanjiektazi, kapiller kacak
ve kapiller kapanma gibi periferik retinal anormallikler
tespit ettiklerini  bildirmigledir. Ancak bu hastalarin
sadece 3'Unde arka kutupta oftalmoskopik bulgu tespit
edilebilmis ve bunlardan sadece 1 olguda gérme kaybi
saptamiglardir. Kas tutulumunun agirligiyla retinal
tutulum arasinda iliski olmadigr gérulmuostor. Tekin ve
ark.> ailevi 8ykisi olmayan FSHD'li 10 yasindaki bir
bayan hastada isitme azhg ile beraber, makula
temporalinde tek tarafli Coat's benzeri telanjiektazilere
bagl gelisen sirsine retinopatisi ve vaskiler kiviimlanma
artigi olan bir olgu bildirmiglerdir. Desai ve ark.6, FSHD'li
bir hastada, Pauleikhoff, ve ark.” ise FSHD li 2 hastada
telanjiektazilere bagh gelisen eksudatif retina
dekolmanina bagli ileri derecede gérme kaybi gelistigini
bildirmiglerdir. Fujimura ve ark.lari® sporadik FSHD'li 12
yasinda bir olguda sensorionéral isitme kaybi ve
bilateral retinada exudatif angiom saptamiglardir.

FSHD'li hastalarda gérsel yakinma olmasa da,
dzellikle genc hastalarda sadece ofalmoskopi ile
yetinilmeyip, retinal vaskiler lezyonlar atlamamak igin
her olguya FFA yapilmasi gerekmektedir. Ulusal
literatirde bu sendromdaki géz bulgularini inceleyen
yayina rastlanmamigtir.  Ayrica literatirde FSHD'li

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

hastalarda genellikle retinal telanjiektazik degisikliklerle
isitme azh@r sik olarak bildirilmigken?, ailevi FSHD'li bu
olguda ise retinal lezyon saptanmig, ancak isitme
azhigina rastlanmamigtir.
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