
182

Kocher-Debre-Semelaigne sendromu: 
Bir olgu sunumu

Kocher-Debre-Semelaigne syndrome: A case report
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ÖZET

Konjenital veya kazanılmış hipotiroidi ile birlikte olan miyopati ve kas psödohiper-
trofisi Kocher-Debre-Semelaigne sendromu olarak adlandırılmaktadır. Kocher-
Debre-Semelaigne sendromu ender olarak görülmektedir. Simetrik proksimal kas 
güçsüzlüğünün eşlik ettiği polimiyozit, psödohipertrofi, kas rijitesi, kas kasılması, 
egzersiz intoleransı, miksödem, kısa boy, kretinizm gibi farklı nöromuskuler bulgu-
larla karşımıza çıkmaktadır. Hipotiroidi tanısı geç konan ve tedavisini düzenli kullan-
mayan, izlemde merdiven çıkmada, yürümede güçlük yakınmaları olan 5 yaşındaki 
kız olgunun alt ekstremitelerde bilateral gastroknemius ve kuadriseps kaslarında 
hipertrofi olması, CK yüksekliği ve derin tendon reflekslerinin hipoaktif olması şek-
linde myopati bulgularının olması nedeniyle Kocher-Debre-Semelaigne sendromu 
düşünülmüştür. Hipotiroidiye bağlı kas psödohipertrofisinin olduğu olgularda bu 
sendromun gözden kaçırılmaması gerektiği vurgulanmak istendi.

Anahtar kelimeler: Çocuk, myopati, hipotiroidi, psödohipertrofi

ABSTRACT

Myopathy and pseudohypertrophy of muscles accompanied by acquired or congenital 
hypothyroidism is called Kocher-Debre-Semelaigne syndrome. Kocher-Debre-
Semelaigne syndrome is a rare disorder which is often presented by symmetrical pro-
ximal muscle weakness, accompanied by polymyositis, pseudohypertrophy in muscles, 
muscle rigidity, involuntary muscle contractions, exercise intolerance, myxedema, 
failure to thrive and neuromuscular findings like cretinism. In this case report, we 
present a 5-year-old girl with delayed diagnosis of hypothyroidism and poor complian-
ce to treatment. We suspected Kocher-Debre-Semelaigne syndrome when she develo-
ped difficulty in climbing stairs and walking. She had bilateral pseudohypertrophy of 
gastrocnemius and quadriceps muscles of the lower extremities, elevation in serum 
creatine kinase levels and physical examination findings relevant with myopathy as 
hypoactive deep tendon reflexes. It was emphasized that this syndrome should not to 
be overlooked in cases with pseudohypertrophy due to hypothyroidism.
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Olgu Sunumu

	 GİRİŞ

	 Konjenital veya kazanılmış hipotiroidizm proksi-
mal kaslarda güçsüzlük ve hipotoni oluşturmaktadır 
(1). Kas-iskelet sistem bulguları hipotiroidili olguların 

ilk başvuru yakınmalarından olabilir. Hipotiriodiye 
bağlı miyopati, proksimal kas güçsüzlüğü, hipotoni, 
halsizlik, hareketlerde yavaşlama, derin tendon ref-
lekslerinde azalma, hafif egzersizle başlayan kas 
ağrıları, miksödem ve kas krampları ile karakterize-
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dir (1-3). En karakteristik durum kas erimesi ise de 
ender olarak generalize kas psödohipertrofi ile karşı-
laşılmaktadır. Bu tablo Kocher-Debre-Semelaigne 
(KDS) sendromu olarak adlandırılmaktadır. Kas psö-
dohipertrofisi çocukta “herkül” görünümü olarak 
karşımıza çıkmaktadır (4). Kas hipertrofisinin patoge-
nezi tam olarak bilinmemekle birlikte, hipotiroidiz-
min şiddeti, süresi ve hipotiroidi tedavisinin düzensiz 
kullanılması ile ilişkilendirilmektedir (5,6). Hipotrioidi 
miyopatisinde serum kreatin fosfokinaz (CK) düzeyi 
yüksektir ve tiroid replasman tedavisi sonrasında 
normale dönmektedir. Kas biyopsisi materyalinde 
kas lifi nekrozu ve miyopatik değişiklikler görülmek-
tedir (7). Yürümeye geç başlayan, konuşması olmayan 
nöromotor gelişim geriliği nedeniyle bakılan tiroid 
fonksiyon testlerinde hipotiroidi tanısı geç konulan, 
izlemde yürümede ve merdiven çıkarken zorlanması 
olan 5 yaşındaki kız olgunun yapılan fizik muayene-
sinde herkül görünümü ve alt ekstremitelerinde psö-
dohipertrofisi olması, CK değerlerinin yüksek olması 
nedenleriyle KDS sendromu tanısı konulmuştur. Bu 
olgudan yola çıkarak ender olarak görülmekle birlik-
te hipotiroidi, myopati, kas hipertrofisi ve serum CK 
düzeyi yüksekliği olan olgularda KDS sendromunun 
düşünülmesi gerektiğini vurgulamak istedik.

	 OLGU

	 Beş yaşında kız hasta, polikliniğimize yürümede 
isteksizlik, merdiven çıkmada zorluk yakınmaları ile 
başvurdu. Poliklinikte bakılan kas enzimlerinin yük-
sek olması nedeniyle myopatisini araştırmak için 
servise yatırılarak tetkikleri incelendi. Olgunun daha 
önce yürümesinin geç olması ve konuşmasının başla-
maması nedenleriyle götürüldüğü başka bir hastane-
de bakılan tiroid fonksiyon testlerinde bozukluk 
olması nedeniyle hipotiroidi tanısının konulduğu, 
L-tiroksin tedavisinin başlandığı öğrenildi. 
Özgeçmişinden 36 haftalıkken normal spontan vaji-
nal yolla 2.600 g doğduğu, hipoksik doğum öyküsü 
olmadığı, yenidoğan sarılığı nedeniyle 1 hafta hasta-
nede yatarak fototerapi tedavisi aldığı, anne-baba 

arasında akraba evliliği olmadığı, ailede tiroid hasta-
lığı ve diğer kronik bir hastalık öyküsü olmadığı 
öğrenildi. Gelişim basamaklarının yaşıtlarının geri-
sinde olduğu, 11. ayda destekli oturmaya, iki yaşında 
yürümeye başladığı, hâlâ konuşmasının olmadığı 

Resim 1. Olgunun genel görünümü ve belirgin kuadriseps 
hipertrofisi.

Resim 2. Gastroknemius kaslarında belirgin hipertrofi.



184

İzmir Dr. Behçet Uz Çocuk Hast. Dergisi 2012; 2(3):182-186

öğrenildi. Yapılan fizik muayenede vücut ağırlığı 
19,5 kg (50-75 P), boy 114 cm (50-75 P), TA 100/70 
mmHg, nabız 112/dk., solunum sayısı 21/dk. idi. 
Olguda ilk olarak alt ekstremitelerde bilateral gast-
roknemius ve kuadriseps kaslarında hipertrofinin 
olduğu dikkati çekti (Resim 1-2). Özellikle dorsal 
omuz ve sırt kaslarının kız çocuklarında alışılmadık 
şekilde hipertrofik ve herkül görünümünde idi. 
Yürümede güçlük, isteksizlik tarifleyen olgunun alt 
ekstremite kas gücü 3/5 olarak saptandı. Derin ten-
don reflekslerinde azalma gözlendi. Nöromotor geliş-
me geriliği olduğu saptandı. Büyüme geriliği saptan-
madı. Yapılan laboratuvar incelemelerinde uygun 

dozda L-tiroksin kullanırken bakılan tiroid hormon-
ları TSH:5,53 (0,50-6,50) mU/ml, serbest T4:1,49 
(N:0,85-1,75) ng/l serbest T3:4,56 (N:2,41-550) pg/
ml saptandı. Biyokimyasal analizlerinde CPK: 6013 
IU/L (N:22-200), CK-MB: 158 IU/L (N:0-24) olarak 
kas enzimleri özellikle serum CK belirgin artmış 
bulundu. LDH: 518 IU/L (N:100-250) AST:116 IU/L 
(N:15-50) ALT:120 IU/L (N:10-60) gibi diğer kas 
enzimlerinin de hafif artmış olduğu gözlendi. Tam 
kan sayımında Hb: 12,4 g/dl (N:11-16), lökosit sayı-
sı: 9670/mm3 (N:4500-10500), Hct: %37,1 (N:35-
48), trombosit: 390.000/mm3 saptandı. Çekilen 
EMG’de üstte ve altta incelenen kas ve sinirlerde 

Resim 3. Hafif myofiber boyut ve şekil farkı (HEx400).

Resim 5. Fast myozin ile tip 2 myofiber oranında azalma 
(DABx100).

Resim 4. Neonatal myozinle az sayıda immatür fiber varlığı 
(DABx200).

Resim 6. Sarkolemmal distrofin varlığı (DABx100).
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miyojen EMG bulguları saptandı. Olguya kas biyop-
sisi yapıldı. Kas biyopsinde; trikromda interstisyel 
dokuda hafif artış, fast myozinle tip 2 myofiber oranı 
hafif azalmış, neonatal myozinle postnatal 6. haftada 
kaybolan patolojik immatür fiberler eser sayıda sap-
tanmıştır. PAS, d-PAS, Oil red O ve Kristal viyole ile 
materyal birikimi ve amiloidoz saptanmamıştır. 
Modifiye trikrom, NADH-TR, SDH VE COX ile 
myofibriler ve mitokondial patoloji saptanmamıştır. 
IHK’sal olarak sarkolemmal distrofin, spektrin, mero-
zin ve sarkoglikanlar (alfa, beta, delta, gama) pozitif-
tir (Resim 3-6). Kas biyopsisinde sonuç olarak nons-
pesifik myopati bulguları ve hafif tip 2 myofiber 
atrofisi saptandı. Kas biopsisi yorumunda hipotiroidi 
durumlarında CPK artışı bildirilmektedir, hipotiroidi-
ye bağlı kas hastalığı olarak değerlendirildi. Olgunun 
poliklinik kontrollerinde düzenli L-tiroksin tedavisi 
kullandıktan sonra CPK VE CK-MB değerlerinde 
anlamlı düşme saptandı. 

	 TARTIŞMA

	 Kazanılmış miyopatilerin %5’i tiroid hormon 
eksikliğine bağlı olarak gelişmektedir (8). Uzun süreli 
tedavisiz kalan hipotiroidili olgularda değişik derece-
lerde miyopati geliştiği bilinmektedir. KDS sendro-
mu uzun süre tedavi edilmeyen hipotirodizme bağlı 
kasların hipertrofisi ile seyreden ender görülen bir 
hastalıktır (4). Tiroid hormon eksikliğine bağlı miyo-
patilerin görülme yaşı sıklıkla 18 ay-10 yaş arasında 
olmakla beraber, daha erken yaşlarda hatta neonatal 
dönemde de görülen olgular bildirilmiştir (4). 
Hipotiroidiye bağlı miyopatilerin çok seyrek olmadı-
ğının bilinmesi, tanısı geç kalmış, tedavisiz kalmış 
olgularda kas tutulumunun gözden kaçırılmaması 
gerektiğini hatırlatmaktadır. Psödohipertrofi patoge-
nezi hâlâ tam anlamıyla anlaşılmamıştır. Tiroid hor-
monlarının oksidatif metabolizma üzerinde etkili 
olduğu, buna kanıt olarak iskelet kasında mitokondri-
yal membran üzerinde T3 reseptörlerinin bulunduğu 
gösterilmiştir (9). Kaslarda enerji üretimi için gerekli 
olan enzimlerin aktivitelerinin azalması ve anormal 

miktarda glikojen birikiminin miyopatinin patofizyo-
lojisinde temel rol oynadığı düşünülmektedir. 
Hipotiroidizmde görülen lipoprotein lipaz aktivite-
sinde ve ilişkili olarak trigliserit dönüşümündeki 
değişiklik, kas hücre zarı Na, K, Ca taşınmasındaki 
değişiklik myopati gelişimine katkıda bulunan diğer 
faktörlerdir (10,11). Kaslarda görülen psödohipertrofi-
nin kaslarda biriken mukopolisakkaritlere, artan bağ 
dokusu kitlesine ve ödeme bağlı olduğu düşünülmek-
tedir (12). Psödohipertrofinin ekstremite, gövde, el ve 
ayak kaslarını tutmakla birlikte çoğunlukla kol ve 
bacak kaslarını tuttuğu bildirilmiştir. Psödohipertro-
finin en çok gözlendiği kas gastroknemiustur (13). 
Olgumuzda her iki alt ekstremitede, bilateral gastrok-
nemius ve kuadriseps kaslarında hipertrofi olduğu 
dikkat çekmekteydi. Özellikle dorsal omuz ve sırt 
kaslarının görünümü kız çocuklar için alışılmadık 
şekilde genişlemiş ve benzer tablolar için tanımlamış 
olan, “herkül” görünümündeydi. Alt ekstremitelarde 
saptanan psödohipertrofinin yanı sıra kas güçsüzlü-
ğünün (3/5) olması ve derin tendon reflekslerinin 
azalması hipotiroidiye bağlı myopatinin fizik muaye-
ne bulguları olarak değerlendirildi. Olgumuzda tespit 
ettiğimiz kas enzimlerinin (CPK, LDH ve AST) yük-
sek olması hipotiroidili olgular için eskiden beri 
bilinmektedir. Tedavi verilmesiyle miyopatinin geri-
lemesi kas enzimlerinin de normale dönmesiyle bir-
liktedir (14,15). Bazı olgularda çok yüksek CPK düzey-
lerine rastlanıldığı bildirilmiştir (16,17). Hastamızın 
mental ve motor geriliğinin olması hipotiroidi tanısı-
nın geç (iki yaşında konulması) ve tedavinin düzensiz 
kullanılmasına bağlandı. Uzun süren hipotiroidinin 
daha ağır bulgulara neden olduğu düşünüldü (1). KDS 
sendromu hipotiroidiye bağlı miyopatiler içinde sey-
rek görülen bir tablodur, uzun süre tedavisiz kalmış 
hipotiroidili olgularda gözden kaçırılmamalıdır (18). 
Tanı klinik bulguların ve myopatik değişikliklerin 
varlığı ile konulur. CPK, LDH ve AST enzim düzey-
leri yükselmesine rağmen, kas biopsisinde karakteris-
tik bir histopatolojik değişikliğin olmaması tanıyı 
koydurmaktadır (17). Tiroid hormon replasman tedavi-
siyle klinik semptomlar ve psödohipertrofi geri dönü-
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şümlüdür (18). Bu olgularda ailenin sosyokültürel 
yönden yetersiz olması ve sağlık hizmetlerine ulaşa-
mama gibi durumlar hipotiroidizm tanısında gecik-
melere neden olmaktadır. Guimarães ve ark. dissemi-
ne intravasküler koagülasyon ve hemofagositik send-
rom kliniğiyle hızlı progresyon gösteren ve otopside 
KDS sendromu tanısı konulan 18 yaşında bir olgu 
bildirmiştir (19). Uzun ve ark. 11 ve 7 yaşlarında KDS 
sendromlu iki erkek kardeş olguyu sunarak hipotroi-
dinin kas dokusu üzerindeki etkilerini vurgulamıştır 
(20).
	 Sonuç olarak, mental ve motor gelişim geriliği ile 
birlikte myopati ve hipotirodinin klinik ve laboratu-
var bulgularının olduğu olgularda tedavi edilebilir bir 
sekonder myopati nedeni olan KDS sendromu düşü-
nülmelidir. 
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