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Dermatomiyozit ayirici tanisinda fasiyo-skapulo-humeral muskiler

distrofi olgusu

A case of fascio-scapulo-humeral muscular dystrophy in the differential

diagnosis of dermatomyositis

Duygu Kerim Fatih Tastekin Gonca Karabulut

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Romatoloji Bilim Dali, izmir, Tirkiye

oz

Fasiyo-skapulo-humeral muskiler distrofi yiz, skapular, Gst kol, alt bacak ve kalga kusagi kaslarini
iceren, genellikle asimetrik tutulumla birlikte yavas ilerleyen kas zayiflidi ile karakterize bir genetik
bozukluktur. Semptomatik olanlarda her zaman olmasa da siklikla en fazla 5 kata kadar kreatinin kinaz
seviyesi yukselir. Elektromiyografi miyopatik 6zellikler gosterir. Kas biyopsisinde nonspesifik miyopatik
degisiklikler izlenir. Tanida deltoidlerin géreceli olarak korundugu yiz, omuz kusagi ve Ust kol zayifligi
ile bagvuran hastalarda siiphelenilmelidir. Genetik analiz tanida temel yontemdir. Ozellikle tedaviye
yanitsiz dermatomiyozit hastalarinda tani tekrar gézden gegciriimeli, 6zellikle asimetrik ve distal kas
glgsuzliginin oldugu hastalarda dermatomiyozit tanisindan uzaklasiimali, yiz ve skapular kas
glcsizlugundn eslik ettigi hastalarda akla Fasiyo-skapulo-humeral muskdler distrofi gelmelidir.

Anahtar Sozclikler: Fasioskapulohumeral kas distrofisi, dermatomiyozit, polimiyozit.

ABSTRACT

Fascio-scapulo-humeral muscular dystrophy is a genetic disorder characterized by slowly progressive
asymmetric muscle weakness involving the facial, scapular, upper arm, lower leg, and hip muscles. In
symptomatic patients, creatinine kinase level is frequently, but not always, elevated up to a maximum
of 5 times. Electromyography shows myopathic features. Muscle biopsy reveals nonspecific myopathic
changes. It should be suspected for diagnosis in patients presenting with facial, shoulder girdle and
upper arm weakness in which the deltoids are relatively spared. Genetic analysis is the basic method
in diagnosis. The diagnosis should be reconsidered especially in patients with dermatomyositis
unresponsive to treatment, with asymmetric and distal muscle weakness. Fascio-scapulo-humeral
muscular dystrophy should be considered in patients with facial and scapular muscle weakness.
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GIRIS

Fasiyo-skapulo-humeral muskduler distrofi
(FSHMD) yuz, skapular, omuz, bacak ve kalca
kusag! kaslarinin siklikla asimetrik etkilendigi,
yavas ilerleyen kas glgsuzligu ile karakterize
otozomal dominant kalitimh bir genetik hastalktir
(1). Populasyona bagh olarak 15.000'de 1'e
kadar bir yayginliga sahiptir (2). Semptomlar tipik
olarak yasamin ilk veya ikinci dekadinda baslar
ancak yasamin daha ge¢ déneminde de ortaya
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cikabilir. Genel olarak mortaliteyi etkilememesine
ragmen, 50 yasin Uzerindeki hastalarda %20'ye
varan oranlarda o6nemli bir sakatliga neden
olabilir (3). Dermatomiyozit (DM) karakteristik cilt
dokuntistunin eglik etti§i progresif simetrik
proksimal kas gugsizligu ile seyreden idiyopatik
inflamatuar bir miyopatidir (4). Burada DM olarak
yanlis teshis edilen, klasik miyozit tedavilerine
yanitsiz, proksimal kas guigstizligu olan geng bir
kadin hastay! sunuyoruz.
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Olgu sunumu

29 yasinda kadin hasta, Mart 2012 tarihinde
bacaklarda glgslUzlik, yiz ve dirseklerde
dokluntl ile dis merkeze basvurmus. Laboratuvar
tetkiklerinde kreatinin kinaz (CK): 885 IU/L (34-
145) yiksekligi; EMG'de disik amplitadld,
polifazik motor Unite potansiyelli (MUP) asimetrik
miyopatik tutulus lehine bulgular ve alt ekstremite
manyetik rezonans goérintilemede (MRG)
miyozit supheli goérinim olmasi Uzerine DM
tanisi almig. Hastaya 1 mg/kg steroid ve
Metotreksat (MTX) 15mg/hafta baslanmis.
Tedaviden kismi fayda goren, sonrasinda takibe
gitmeyen hasta Subat 2013'de benzer
sikayetlerle dis merkeze gitmis. Kas biyopsisinde
atrofik fibriller ve damar duvarinda lenfositik
infiltrasyon saptanmis. Bulgular miyozit ile
uyumlu bulunmus. MTX kesilerek, Azatiopurin
(AZA) ve steroid baslanmis. Mayis 2016’da sag
taramada ve oturdugu vyerden kalkmakta
zorlanma, fotosensitivite ve yluzde eritemle qittigi
baska bir dis merkezde ANA DFS-70 pozitif, Anti
Jo-1 negatif, CK: 298 IU/L (34-145) ylksekligi
disinda ek patoloji saptanmamis. EMG’de primer
kas lifi tutulusuna dair miyopatik bulgular
izlenmis. Ocak 2022’de degerlendirdigimiz
hastanin kas gug¢suzligu ve kalgcada mekanik
karakterde agrisi disinda bag doku
sorgulamasinda o6zellik yoktu. Soygeg¢misinde
abisinde skapula alata oldugu 6grenildi.
Muayenesinde  yuzde  nasolabial  sulkusu
tutmayan eritem, dirsek ve diz ekstansor ylzlerde
makulopapduler dokuantiler mevcuttu.
FABERE/FADIR ve sakroiliak eklem testleri
negatifti. "Skapula alata" (Sekil-1) ve kollarda

abduksiyon ile belirginlesen "Poly-hill sign"
bulgusu (Sekil-1) mevcuttu. Pektoral kas
zayifhigina bagh klavikulalar horizontal

gérunuimdeydi. Karin kasi zayifligina bagli gévde
fleksiyonu ile umbilikusun proksimale kaydigi
"Beevor sign" bulgusu ($ekil-1) pozitifti. Kas gucu
muayenesinde orbicularis oriste sagda
asimetrinin  (Sekil-1) ortaya c¢iktigi fasiyal
glgsuzlik mevcuttu. Ekstremite kas glcl
muayenesinde  biceps 3/5, iliopsoas ve
kuadriceps 4/5 olarak saptandi. Deltoidlerin
nispeten  korundugu izlendi.  Laboratuvar
bulgularinda CK: 236 IU/L (34-145) ve ANA:
1/2560: DFS (+) disinda ek patoloji yoktu. Diger
kas enzimleri LDH: 170 U/L (135-225) ve
miyoglobin: 55 pg/L (25-58) normal sinirlarda
saptandi. Sakroiliak eklem MRG normaldi.
EMG’de primer kas lifi tutulusu ile uyumlu disik
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amplittdld, polifazik MUP’ler izlendi.
Ekokardiyogram olagandi. Dermatoloji bakisinda
yuzdeki eritem demodikoz ile, eklem ekstansor
yuzlerdeki doklntuler psoériazis ile uyumlu
bulundu. Topikal tedavi baslandi. Aile &éykusu,
yluz ve skapular kas gug¢sizligu, patognomik
Beevor sign belirtisinin pozitif olmasi Uzerine
hastada FSHMD dusinuldid. Genetik  analiz
istendi. AZA ve steroid kesildi. Rehabilitasyon
programina alindi.

—n

D
= R

Sekil-1. Fasiyo-skapulo-humeral muskdler distrofi
fenotipi. A) Skapular stabilizasyondan
sorumlu kaslarin zayifigina baglh ortaya
cikan bilateral skapula alata goérinimu. B)
Kollarda abduksiyon ile belirginlesen skapular
elevasyona baglh ortaya ¢ikan "Poly-hill sign"
bulgusu. Pektoral kas zayifigina bagh olarak
klavikulalarin horizontal gériinimde ve biseps
atrofisinin oldugu dikkati ¢ekmektedir. C)
Yanaklari hava ile sadda sisirememe ve
sagda orbicularis oris asimetrisi. D) Hastada
karin kasi zayifigina bagh olarak gbévde
fleksiyonu ile umbilikusun proksimale kaydigi
"Beevor sign" bulgusu.

TARTISMA

idiopatik inflamatuar ~ miyopatiler  (iiM),
dermatomiyozit (DM), polimiyozit (PM) ve immin
aracili nekrotizan miyopatiyi iceren otoimmin
hastaliklardir. Buna karsilik, otoimmin olmayan
miyopatiler kalitsal, metabolik, endokrin ve toksik
miyopatileri icerir. Otoimmin ile otoimmin
olmayan miyopatileri ayirt etmek esastir, ¢inki
sadece [iM’ler immiinosipresif tedaviye yanit
verir (5).

Kalitsal miyopatilerden 6zellikle muskuler distrofili
olgular proksimal kas gug¢suzIligl, yiksek serum
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kas enzim seviyeleri, belirgin inflamatuar hicre
koleksiyonlarini iceren kas biyopsileri ile siklikla
otoimmun miyopati olarak yanls teshis alabilirler
(5). Duchenne muskuler distrofi ve miyotonik
distrofiden sonra en sik gorilen Gglinct muskuler
distrofi olan FSHMD’de genellikle asimetrik
tutulumla seyreden yavas ilerleyen kas zayifligi
ile karakterize bir klinik hakimdir (1).

FSHMD'de semptomlar siklikla ilk olarak yiz
kaslarinda ve skapular boélgede fark edilir. Hasta
tarafindan fark edilmese bile genellikle
muayenede fasiyal zayiflik mevcuttur. Omuz ve
Ust kol kaslarinin zayifligi  karakteristiktir.
Ozellikle romboid kas giigstizligiine bagli olarak
"skapula alata" izlenir. Deltoidler nispeten
korunurken, biceps kasi atrofiye olur. Bu durum
"Popeye sign" olarak bilinir. Ote yandan omuz
abduksiyonu ile belirginlesen skapular elevasyon
"Poly-hill sign” bulgusunu ortaya ¢ikarir. Alt karin
kaslarinin zayifli§i sebebiyle, supin pozisyonda
govde fleksiyonu ile umbilikusun superiora
kaydigi patognomik "Beevor sign" ortaya cikar.
Pektoral kas zayifigina bagh olarak klavikulalar
yatay pozisyonda izlenir. Hastalarin solunum
islevi genellikle korunur. ilerleyen dénemde 6n
kol fleksorleri ve ekstansorleri ve diz fleksorleri ve
ekstansorleri dahil olmak Uzere daha distaldeki
kaslar da etkilenir (1).

Semptomatik FSHMD'lilerde her zaman olmasa
da siklikla en fazla 5 kata kadar CK yukselir (6).
EMG miyopatik  Ozellikler gosterir.  Kas
biyopsisinde nonspesifik miyopatik degisiklikler
izlenir. Ancak FSHMD'li hastalarin Ugte birinde
kas biyopsisinde CD4+ ve CD8+ T-hicresi
agirhikli inflamatuar infiltrat gosterildigi bildirilmistir
ve diger distrofilerin aksine FSHMD’deki
inflamasyon perivaskiler olma egilimindedir (7);
bu hastalara bazen yanliglikla polimiyozit teghisi
konur.

Tanida deltoidlerin goreceli olarak korundugu
yuz, omuz kusagi ve ust kol zayifidi ile bagvuran
hastalarda slpheleniimelidir. Genetik analiz
tanida temel yontemdir. FSHMD tanisi genetik
testler ile dogrulandiginda elektromiyografi
(EMG) ve kas biyopsisi gerekli degildir. Ancak,
standart genetik testi negatif olan ve Klinik
FSHMD stphesi olan hastalar igin EMG ve kas
biyopsisi 6nerilir (8).
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DM'de ise "heliotropik rash" ve "Gottron
papulleri* olarak izlenen karakteristik deri
doklntisu ve proksimal simetrik kas

glgsuzliguyle karakterize bir klinik hakimdir.
Distal kas tutulumu beklenmez. Ozofagus
tutulumuna bagh disfaji goérulebilir. Sikhkla
interstisyel akciger hastaligi eslik eder. DM'de CK
yuksekligi 10 kattan fazla olabilir. Miyozite 6zgu
ve miyozit iligkili otoantikor pozitifigi eslik eder.

EMG'de kas hasarinin klasik paterni olan
polifazik, kisa, kiclk MUP’lerin izlenmesi
inflamatuar miyopati tanisini  destekleyebilir.

Bununla birlikte, gesitli enfeksiydz, toksik veya
metabolik miyopatilerde ortaya c¢ikan benzer
bulgularla, bu tir degisiklikler DM veya PM igin
tanisal degildir. Kas biyopsisinde hem DM hem
de PM'nin histolojik 6zellikleri arasinda kas lifi
nekrozu, dejenerasyon, rejenerasyon ve bir
enflamatuar hicre infiltrasyonu bulunur. Tedavide
steroid, azatiopurin, metotreksat, mikofenolat
mofetil, rituksimab, IVIG, siklofosfamid ve
kalsindrin inhibitérleri kullanilir. Hastalar mutlaka
malignite agisindan taranmahdir (9, 10).

Otoimmiin ile otoimmiin olmayan miyopatilerin
ayrimi 6nemlidir. Her ne kadar klinikte her iki
grupta da primer kas lifi tutulusuna dair bulgular
izlense de, miyozite 06zgli ve miyozit iliskili
otoantikorlarin varligi ve otoimmuin miyopatilerin
patofizyolojisine aracilik eden immun
mekanizmalar nedeniyle immuinsupresif tedaviye
bu grupta alinan vyanit ayirici tanida c¢ok
degerlidir.

SONUG

Otoimmun miyopatili hastalarin ¢oguna cilt,
eklem veya akciger tutulumunun oldugu
multisistem bir hastalik eslik ederken, otoimmiun
olmayan miyopatili hastalarda bu durumun
olmadidi hatirlanmaldir. Tedaviye yanitsiz DM
hastalarinda tani tekrar gbzden gecirilmeli,
Ozellikle asimetrik ve distal kas glg¢suzligunin
oldugu hastalarda DM tanisindan uzaklagiimali,
yuz ve skapular kas gugsuzliga olan hastalarin
eslik eden aile dykusu de varsa akla FSHMD
gelmelidir.

Cikar catigsmasi: Yazarlar herhangi bir c¢ikar
catismasi beyan etmemektedir.

149



Kaynaklar
1. Wagner KR. Facioscapulohumeral Muscular Dystrophies. Continuum (Minneap Minn). 2019;25(6):1662-81.

2. Deenen JC, Arnts H, van der Maarel SM, et al. Population-based incidence and prevalence of
facioscapulohumeral dystrophy. Neurology. 2014;83(12):1056-9.

3. Wang LH, Tawil R. Facioscapulohumeral Dystrophy. Curr Neurol Neurosci Rep. 2016;16(7):66.

4. Baig S, Paik JJ. Inflammatory muscle disease - An update. Best Pract Res Clin Rheumatol. 2020;
34(1):101484.

5. Mammen AL. Which nonautoimmune myopathies are most frequently misdiagnosed as myositis? Curr Opin
Rheumatol. 2017;29(6):618-22.

6. Preston MK, Tawil R, Wang LH. Facioscapulohumeral Muscular Dystrophy. GeneReviews [serial on the
Internet]. 1993-2023. [cited 4 Aug 2023]. Available from: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1443/

7. Statland JM, Shah B, Henderson D, et al. Muscle pathology grade for facioscapulohumeral muscular
dystrophy biopsies. Muscle Nerve. 2015;52(4):521-6.

8. Lemmers RJ, O'Shea S, Padberg GW, et al. Best practice guidelines on genetic diagnostics of
Facioscapulohumeral muscular dystrophy: workshop 9th June 2010, LUMC, Leiden, The Netherlands.
Neuromuscul Disord. 2012;22(5):463-70.

9. Baig S, Paik JJ. Inflammatory muscle disease - An update. Best Pract Res Clin Rheumatol.
2020;34(1):101484.

10. Moghadam-Kia S, Oddis CV. Current and new targets for treating myositis. Curr Opin Pharmacol.
2022;65:102257.

150 Ege Tip Dergisi / Ege Journal of Medicine



