Yeni Symposium 39 (2): 70-73, 2001

HIPOTONIK BEBEKLERIN ELEKTROFIZYOLOJIK
DEGERLENDIRILMESI
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OZET
Amac: Elektromiyografik (EMG) inceleme yeni dogan ve erken bebeklik déneminde sik basvurulan bir tani
metodu degildir ve eriskin ddneme gore bazi zorluklari vardir. Bu dénemde EMG incelemesine en sik basvu-
rulan hasta grubu hipotonik bebeklerdir. Bu ¢alismada hipotonik bebeklerin elektrofizyolojik bulgularini incele-
mek amaglanmstir.
Yéntem: EMG laboratuarimiza 1996-2000 yillar arasinda génderilen 58 “nonarthrogrypotic” hipotonik bebe-
gin EMG kayitlar degerlendirildi. Bulgular literatur bilgileri ile kiyaslandi.
Bulgular: Yas araligi 13 giin-12 ay arasinda deg@isen 58 olgunun 43’Unde (%74.1) inceleme normal bulunmus
ve bu olgular, olasi “merkezi” hipotonik olgular olarak degerlendiriimistir. Diger 15 olgunun (%25.8) 8’inde
(%53.3) yaygin 6n boynuz hastaligi, 5’'inde (%33.3) miyopati, 1’inde (%6.7) polinéropati ve 1’inde (%6.7) post-
sinaptik tipte néromiyal baglanti bozuklugu bulgulari saptanmistir.
Tartigma: Periferik tip hipotoni saptadigimiz olgularin tani dagihmlarn literatdr ile uyumlu bulundu. Merkezi tip
hipotoni oldugunu diisindigimiz EMG’si normal bulunan olgularin orani literatlre gére yiksekti. Bu bulgu la-
boratuarimiza klinik olarak sadece periferik degil, merkezi tip hipotonik olgularin da rutin olarak génderilmesi-
ne baglandi.
Sonug¢: EMG, kismen noninvaziv, 6n boynuz hastaligi, polinéropati ve miyotonik distrofi gibi bazi hastaliklar
icin son derece spesifik bir tani metodudur ve klinisyene erken tedavi agisindan ¢ok faydali bir rehberdir.
Anahtar Kelimeler: hipotonik bebek, floppy infant, elektromiyografi (EMG)

ELECTROPHYSIOLOGICAL EVALUATION OF THE HYPOTONIC INFANT

ABSTRACT
Objective: Electromyographic examination (EMG) of the newborn and young infant provides a relatively un-
common challenge to must electromyographers. The usual reason for referral for electromyographic studies
in the newborn and young infant is to evaluate a floppy baby. Although the most common pathophysiologic
mechanisms affecting the peripheral motor unit are infantile motor neuron disease and the congenital myopat-
hies, a large number of other disease entities warrant careful consideration. In this study we evaluated the
electrophysiologic findings of hypotonic (floppy) infants (HI).
Method: Records of 58 nonarthrogrypotic HI referred to our EMG laboratory between 1996-2000 were revi-
ewed. Electrophysiologic studies were performed by one of three different EMG-trained neurologists who used
standard nerve conduction studies. Needle examination usually involved a sampling of four to six representa-
tive proximal and distal muscles in two limbs. Electrophysiological data was compared with the literature.
Results: The ages of the patients ranged from 13 days to 12 months. Results were abnormal in 15 of 58 in-
fants (25.8%). A diagnosis was made of anterior horn disease in 8 (53.3%), myopathy in 5 (33.3%), polyne-
uropathy in 1 (6.7%), neuromuscular transmission defect in 1 (6.7%), and presumed “central” hypotonia (nor-
mal) in 43 (74.2).
Discussion: Our results of abnormal cases were consistent with those of previous studies. Cases with cent-
ral type hypotonia were found to be more frequent in our group.
Conclusion: The EMG study is basically noninvasive and can be extremely specific, i.e., in anterior horn di-
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sease, congenital hypomyelinating neuropathy, and myotonia dystrophica, it can provide the clinician with a

useful guide in the early management of the HI.

Keywords: hypotonic baby, floppy infant, electromyography (EMG)

AMAC

Gevsek bebek terimi, sik olarak hipotonik cocuk-
lari tanimlamak icin kullanilir. Merkezi ve periferik si-
nir sisteminin (MSS ve PSS) her ikisi birlikte kas tonu-
sunun dizenlenmesinde gorevlidir ancak, tendonlar,
eklemler, ve kaslar ile bu yapilarin anatomik iligkile-
rini saglayan vyapilar da tonusun korunmasinda
onemli gorinmektedirler (Fenichel 1993). Cocukluk
caginda MSS bozukluklarinda tist motor néron hasta-
liklart, kas tonusunda hem artis hemde azalma seklin-
de karsimiza cikmakta iken, alt motor noronu etkile-
yen hastaliklar, hipotoni ve gli¢stizlikle kendilerini
gosterirler. Bu nedenle norolojik hastaliklarin en sik
goriilen semptomlarindan birisi hipotonidir ve bir ya-
sindan kiiciik cocuklar elektromiyografi (EMG) labo-
ratuarlarina en sik “gevsek bebek”, “hipotonik infant”
veya “floppy infant” tanilartyla gonderilmektedir. Bu
yas grubunda, hipotoni, %80 oraninda MSS hastalik-
larindan kaynaklanmaktadir (Jones 1990). Periferik
nedenli hipotoniler ise genelde 6n boynuz, periferik
sinir, néromiyal baglanti ve kas hastaliklart kaynakli-
dir. Cogunlukla hipotoni nedenini klinik olarak orta-
ya cikarmak glictir ve biokimyasal, goriintileme,
EMG, genetik analizler ve ayrintili patolojik inceleme-
ler gerektirir. Tablo 1'de ¢ocukluk c¢aginda hipotoni-
ye neden olan klinik tablolar 6zetlenmistir. EMG,
ozellikle norojenik tablolart miyopatik durumlardan
ayirarak yaklasim alanmni daraltur. Bu incelemenin
normal bulunmasi, bazt miyopatiler disinda, ¢ogun-
lukla serebral hipotoniyi, daha nadir olarak da meta-
bolik, endokrin, nutrisyonel bozukluklari veya kon-
nektif doku hastaliklarini  distindirmelidir (Jones
1996). EMG, hipotoni etyolojisini saptamada ¢ok de-
gerli bir inceleme olmasina ragmen, ¢ocuklarda ko-
operasyon sartlarinin glic olmasi, teknik problemler,
istemli kasilmanin yeterli derecede saglanamamasi ve
hastalik stirecinin tamamlanmadigi durumlar nede-
niyle incelemelerin tekrart bu tetkikin yapimasini
gliclestirmektedir.

Bu calismada EMG laboratuarimiza artrogripozisi
olmayan “gevsek bebek”, “hipotonik infant” veya
“floppy infant” tanisi ile gonderilen hastalarin retros-
pektif elektrofizyolojik analizi yapilmistir.

YONTEM

Bu calismada Ocak 1996 - Haziran 2000 tarihleri
arasinda EMG laboratuarimiza yukaridaki tanilarla
gonderilmis, bir yasindan kiiciik 58 olgunun elektro-
miyografik incelemesi degerlendirildi. Bir yasindan
buytik hastalar ile klinik ve muayene bulgular1 hipo-
tonik infanti distindtiren fakat bu tani ile degil, mo-
tor ve/veya mental retardasyon gibi taniarla gonde-
rilmis hastalar ¢calismaya alinmadi.

Biitlin hastalara standart EMG protokolt uygulan-
di. Bu protokole gore, tst ekstremitelerde 2 motor, 2
duyusal, alt ekstremitelerde 2 motor ve 1 duyusal pe-
riferik sinire ait yamit ve iletiler incelendi. igne
EMG'sinde deltoid, biseps braki, birinci dorsal inte-
rosseoz, vastus lateralis ve anterior tibial kaslart giris,
istirahat ve maksimal kontraksiyonda degerlendirildi.
Noromiyal baglantt bozuklugu stiphesi varsa median
sinirin 2ve 5 Hz'lik ardi sira uyarimi yapildi. Elektro-
fizyolojik bulgulara gore olgular, normal, 6én boynuz
hastalig, polinéropati, miyopati ve ndromiyal baglan-
tt bozuklugu (NMBB) seklinde siniflandirildi.

BULGULAR

Yirmi dokuzu erkek, yirmi dokuzu kiz toplam 58
olgunun yaslart 13 gin ila 12 ay arasinda degismek-
teydi ve yas ortalamast 8.5 aydi. Elektrofizyolojik in-
celemeyi isteyen hekim tarafindan, olgularin timin-
de, hastanin yasina gore uyumsuz néromotor gelisme
geriligi ile birlikte hipotoni, bazilarinda refleks azal-
mast veya kaybi, fasikiilasyon, hikdyelerinde anne
karninda hareketlerde azalma, glic dogum, iri dogum,
emme glicligl, sik aspirasyon, sik tist solunum yolu
enfeksiyonu, annelerde abortus oykiileri, eger varsa
onceki kardeslerde olim ve ¢ok az olguda da 6nce-
ki kardeslerde benzer klinik tablo bildirilmekteydi.
EMG oOncesi olgularimizin hi¢ birine biyopsi incele-
mesi yapilmamis, ancak ti¢ hastanin kardeslerinde 6n
boynuz hastaligt tanisint dogrular nitelikte biyopsi ve
genetik inceleme yapilmisti. Bu olgulara ait EMG son-
rast biyopsi bulgulari da bilinmedigi icin EMG - pato-
loji iliskisi degerlendirilememistir.

Kirk ti¢ olgunun (%74.1) incelemesi normal sinir-
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Tablo 1. infantil hipotoninin ayirici tanisi

Serebral hipotoni

Spinal kord hastaliklari:
Hipoksik-iskemik myelopati
Yaralanmalar

On boynuz hastaliklan:

Akut infantil spinal muskiler atrofi
Kronik infantil spinal muskler atrofi
“Incontinentia pigmenti”

infantil néronal dejenerasyon
Nérojenik artrogriposis
Poliomyelit

Noropatiler:

Konijenital hipomyelinizan ndropati
Herediter sensori-motor polindropatiler
Guillain-Barre sendromu
Lékodistrofiler

Leigh sendromu

"Giant"aksonal noropati
Dismatiirasyon néropatisi
Noromuskiiler ileti bozukluklar:
Presinaptik

infantil botulizm
Hipermagnezemi-eklampsi
Aminoglikozid grubu antibiotikler
Ailesel infantil miyastenia gravis

Postsinaptik
Neonatal miyastenia gravis

Konjenital: Asetilkolinesteraz eksikligi
Yavas kanal “slow channel”
Asetilkolin reseptdr bozuklugu

Miyopatiler:

“Fiber-type disproportion” miyopatiler
Sentral kor (central core) hastaligi
Konijenital “Fiber-type disproportion” miyopati
Miyotiibiler myopati

Nemalin (rod) miyopati

Metabolik miyopatiler

infantil inflamatuar miyopatiler
Elektron transport bozukluklari
Distrofiler

1-Konjenital mukiiler distrofi
Serebro-okdler distrofi

Fukuyama tipi

Lékodistrofi

2-Konjenital myotonik distrofi

lar icinde bulundu. “Normal” degerlendirmesi icine,
tek veya iki tarafli olarak, normal motor Unit konfigi-
rasyonuna ragmen yetersiz istemli aktiviteye bagli ol-
dugu disiinilen EMG aktivitesindeki yavaslamalar da
dahil edildi. Diger 15 olgunun (%25.9) 8'inde (%53.3)
yaygin 6n boynuz tutulumu, 5’'inde (%33.3) miyopa-
ti, I’inde (%6.7) polindropati, 1'inde (6.7) post-sinap-
tik tipte NMBB lehine elektrofizyolojik bulgular sap-
tandi.

TARTISMA

Gevsek bebek veya hipotonik infant tanis;, EMG
laboratuarlarina gonderilen bir yas alti cocuklara en
stk konulan 6n tanidir. Cogu hastada, yaklasik %80
oraninda neden, yaygin MSS hastaliklarindan biri ol-
makla beraber, periferik motor init hastaliklar1 da di-
ger major spektrumu olusturur (Jones 1990, Jones
1996). Tlgili uzman iyi bir gebelik, dogum, dogum
sonrast 6ykl alarak ve norolojik muayene ile hipoto-
ninin merkezl veya periferik kaynakli oldugu konu-
sunda kabaca fikir sahibi olabilir. Dismorfik gori-
nlim, organ malformasyonlari, diger beyin fonksiyon-
larinda bozukluk ve normal veya canli tendon ref-
leksleri gibi bulgular serebral yani merkezl hipotoni
lehinedir (Fenichel 1993). Periferik kaynakli hipotoni-
lerde, tendon refleksleri azalmis veya kaybolmustur,
postural refleks hareketlerde yetersizlik, fasikiilasyon-
lar ve kas atrofileri gorilebilir ve diger organlara ait
anomalilere genellikle rastlanmaz (Fenichel 1993).
Ayrica, infantil néronal dejenerasyon, lipid depo has-
taliklart veya mitokondrial bozukluk gibi durumlarda
serebral ve periferik hipotoni bir arada bulunabilir.
Miyopatiler, metabolik bozukluklar, konnektif doku
hastaliklar gibi bizi nadir durumlar disinda hipotonik
bir bebegin EMG bulgusunun normal olmasi hipoto-
ninin MSS kaynakli oldugunu diistindtirmelidir (Jones
1990). Bizim olgularimizin % 74.1’inde EMG incele-
mesi normal bulunmustur. EMG’si normal bulunan
hipotonik bebek orani, Packer ve arkadaslarmnin 51
olguluk serisinde %21.56 (1982), Russell ve arkadas-
larnin 79 olguluk serisinde %36.7 (1992), Papazian
ve arkadaslarinin 122 olguluk serilerinde %11.47
(1990), David ve Jones'in 41 hastalik serilerinde
%26.82 (1994) olarak bildirilmistir. Hasta grubumuzda
normal EMG oraninin literatiire gore yiksek bulun-
masinin nedeni, hastalarin laboratuarimiza santral ve
periferik hipotoni ayirict tanist yapilmadan gonderil-
mis olmasia ve tek veya iki tarafli normal motor
unitlere ragmen vyetersiz istemli aktiviteye bagli oldu-
gu dustntilen EMG aktivitesindeki yavaslamalarin da
“normal” gruba dahil edilmesine baglanmistir. EMG’si
normal bulunan olgular serebral hipotoni olarak de-
gerlendirildiginde ise normal EMG oranimiz (%74.1)
literattirde bildirilen % 80’ lik oran ile uyusmaktaydi.

infantil spinal muskdiler atrofi (Werdnig-Hoffmann
hastaligy), bir yas altt cocuklarda en sik gorilen peri-
ferik kaynakli hipotoni nedenidir. EMG bu taninin
konulmasinda oldukg¢a duyarl bir yontemdir. Litera-
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tiirde spinal muskiiler atrofi orani %15 il, % 46 arasin-
da bildirilmistir (Packer 1982, Russell 1992, Papazian
1990, David ve Jones 1994). Bu oran bizim calisma-
mizda %53.3 olarak bulunmustur ve literatliire gore
yuksektir, fakat bu oran biitiin 6n boynuz tutulumu
yapan hastaliklart kapsamaktadir ¢linkli bazi hastala-
rin klinigi hakkinda yeterli bilgi alinamamuistir. Litera-
tirde bu konu ile ilgili calismalarda genellikle EMG
bulgular: kas-sinir biyopsisi bulgulariyla karsilastiril-
mustir. Laboratuarimiza gonderilen hastalara birkag is-
tisna disinda kas-sinir biyopsisi yapilmamistir, bu ne-
denle EMG bulgularinin histopatolojik karsilastirilma-
st mimkin olmamuistir.

Noropatiler, nadir olarak hipotonik infant send-
romuna neden olurlar. 51 ve 79 hipotonik infantin
incelendigi iki ayr seride noropatiye rastlanmamis,
41 olguluk bir seride 3 polindropatili hasta bildiril-
mistir ((Packer 1982, Russell 1992, David ve Jones
1994) . Jones ve arkadaslari (1990), 10 yillik bir si-
re icerisinde 4 hipotonik infantta timua hipomiyelini-
zan noropati olan polinéropati saptadiklarini bildir-
mislerdir. Papazian ve arkadaslarinin ¢alismalarinda
(1990) ise bu oran %18 olarak bildirilmistir. Bizim
bir hastamizda sensori-motor polinéropati (%6.7)
saptanmigtir.

Miyopatiler ise, spinal muskiiler atrofilerden son-
ra en sik hipotonik infant sendromuna yol acan peri-
ferik nedendir. Cesitli konjenital miyopatiler, baz
distrofi formlart (en sik miyotonik distrofi), nadiren
polimiyozit ve enzimatik miyopatiler bu gruba girer.
Literatiirde hipotonik infantlarda EMG’de miyopati
bulgusuna rastlanma orant %16-%55 arasinda bildiril-
mistir. Bizim calismamizda bu oran %33.3 olarak bu-
lunmustur, bu oran literatiirle uyumlu goérinmektedir.

Sinir ileti tetkiklerinin, presinaptik-postsinaptik ay-
rimint sagladigt NMBB, hipotonik infant sendromuna
yol acan nedenlerden biridir ve tensilon testi ile bir-
likte yapildiginda daha anlamli sonug verir. Asetilko-
lin sentez ve mobilizasyon defekti ile asetilkolin re-
septor bozukluklarina bagli konjenital miyasteni
sendromlarinda tensilon testi pozitif, asetilkolineste-
razin son plaktaki defisitinde ve kanal bozukluklarin-
da test negatif bulunur (Jones 1990). Literatiirde
NMBB orani %4 il, %22 arasinda bildirilmistir (Packer
1982, Russell 1992, Papazian 1990, David ve Jones
1994). Bizim bir hastamizda (%6.7) post-sinaptik tip-
de NMKB saptanmustir. Presinaptik tip NMKB’si ge-
nellikle ylksek frekanslt uyarilarla ortaya cikarilabil-
mektedir, fakat bu tetkik, agrili olmasi ve iyi bir ko-

operasyon gerektirmesi nedeniyle rutin incelemeleri-
mizde kullanilmamis, ancak bu 6n tan: ile gonderil-
mis hastalara uygulanmistir. Bu nedenle oldukca ni-
dir olarak rastlansa da, klinigi presinaptik NMBB’ye
uymayan olgularin ortaya c¢ikarllamamis oldugunu
26z ontinde bulundurmak gerekmektedir.

SONUGC

EMG, periferik kaynakli hipotoninin ayirict tani-
sinda kolay ulasilabilir, nispeten non-invaziv ve ozel-
likle spinal muskiiler atrofi, konjenital hipomiyelini-
zan noropati, infantil botulizm ve miyotonik distrofi
gibi hastaliklarda ileri derecede duyarli bir yontemdir.
Bu yas grubuna ait teknik zorluklar ve kooperasyon
yetersizligi iyi bir ebeveyn-doktor (EMG yapan) iliski-
si ile asilabilir ve klinisyene erken teshis ve tedavi aci-
sindan yol gosterici olabilir. Fakat klinisyenin de, 6n
tant asamasinda iyi bir anamnez ve norolojik muaye-
ne ile EMG’yi yapacak uzmana yardimci olmasi ve
gereksiz incelemelerden kacinmast (6zellikle tek ne-
denin serebral kaynakli oldugu dustintlen olgularda)
bu yas grubu icin ¢cok 6nemlidir. Calismamizda, pato-
lojik bulgu veren grubun dustik oranda olmasi nede-
niyle yer yer alt gruplara ait oranlar yiiksek gorin-
mektedir. Bu nedenle hasta gurubu sayisinin arttiril-
mast ve patoloji korelasyonlu calismalar hedef alin-
mustir.
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