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OZET
Ani beklenmedik ¢liim nedenlerinin ilkelerin ulastig saglik
hizmetlerinin kalitesi ve yayginligina bagli olarak gesitlilik gos-
terdigi belirtilmektedir. Progresif Muskiiler Distrofi olgusu ani
beklenmedik stipheli 6liime ilging bir 6rnek olugturmasi nede-
ni ile sunulmak istendi. Adana Adli Tip Kurumu Morg Ihtisas
Dairesi Bagkanligina gonderilen 6lii muayene ve otopsi tutana-
ginda, evinde 6lmesi {izerine savciliga haber verildigi ve Devlet
Hastanesi morgunda otopsi yapildigs, dis muayenesinde ve or-
ganlarin makroskobik incelenmesinde &zellik tespit edilmedigi
histopotoljik ve toksikolojik inceleme i¢in 6rneklerin alindig
kayitlidir. Cukurova Tip Fakiiltesi Adli Tip Anabilim Dalin-
da yapilan histopatolojik degerlendirilmesinde; kalp kasinda
Duchenne tipi Muskiiler Distrofi ile uyumlu myokardial bul-
gular saptandi. Olguda Progresif Muskiiler Distrofi (PMD)
seyri sirasinda ortaya cikabilen kardiyak tutulum 6liim nedeni
olarak kabul edildi. Anabilim dalinda ilk kez saptanan PMD
olgusu adli tp ¢alisanlarinin dikkatini cekmek amaciyla kay-
naklar 11ginda tartigtlmakeadir.
Anahtar kelimeler: Progresif Muskiiler Distrofi, Ani 6liim,
Adli patoloji, Otopsi.

SUMMARY

The cause in sudden postmortem mostly differs in various co-
untries in relation to the quality and range of health care sys-
tems. We wanted to present a Progressive Muscular
Dystrophy case in which we had diagnostic problems.

From the death examination and autopsy files, which were

sent to Morgue Department of Adana Branch of the Forensic

Medicine Council, it is learned that the prosecutor was infor-
med for the case who died at home and the autopsy was per-
formed at the State Hospital Morgue. As no special finding
was detected by the external examination of the body and mac-
roscopic examination of the organs, samples were obtained for
the histopatologic and toxicologic evaluation. Myocardial
signs consistent with the Duchene Muscular dystrophy were
detected by the histopatologic examination of the myocardial
sections that performed in the Cukurova University Medical
Faculty Hospital Departments of Forensic Medicine. For this
case, cardiac involvement that occurred in the clinical course
of the progressive muscular dystrophy was accepted as the de-
ath cause. In this report, a case of progressive muscular dys-
trophy, the first case that was detected by the Cukurova Uni-
versity Medical Faculty Hospital Departments of Forensic Me-
dicine was discussed in the light of the references for the inte-
rest of forensic medicine members.
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GIRIS

Dogal nedenlere bagli ani dliimler adli up giinlik ug-
ragisinda, bu alanda calisanlar icin 6liim nedeninin belir-
lenmesinde zorluklara neden olabilmektedir. Dinya
Saglik Orgiitii (WHO) ani 6liimii; semptomlarin ortaya
cikigindan itibaren ilk 24 saat icinde meydana gelen
oliimler olarak tanimlamaktadir. Ani Sliimler higbir

bulgu ve/veya belirti vermeden ortaya ¢ikabildigi gibi
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bilinen bir kronik hastaligin terminal doneminde de or-
taya ¢ikabilmektedir. Hemen tiim hastaliklar ani 6lime
neden olmakla birlikte kardiyovaksiiler patolojilerin da-
ha sik, Muskiiler Distrofilerin ise daha nadir neden oldu-
gu bilinmektedir (1-5).

Distrofi “yetersiz beslenme” anlamina gelmekte olup
19.yy sonundan itibaren taninmaya baglamis ve gliniimiize
dek farkl 6zelliklerde bir ¢ok tipi tanimlanmigtir. Hastaligin
genel ozelliklerinin ¢ocukluk ¢ag1 veya erken eriskinlik do-
neminde ortaya ¢ikugy, kardiyak semptomlarin yavas yavag
kotiilegsen muskiiler zayiflik oldugu belirtilmektedir (3-6).

Dort gruba ayrilan Progresif Muskiiler Distrofiler
(PMD) i¢inde en sik goriileninin Duchenne tipi oldugu,
hastaligin X-R kalitim ile aktarildigi, X kromozomun ki-
sa kolunda gen mutasyonu bulundugu klasik bilgilerimiz
arasinda yer almaktadir. Hastaligin hemen yalniz erkek-
leri tuttugu, dogumdan sonra kas gii¢siizligu seklinde iz-
lendigi, glicsuzliigin 6nce pelvis kaslarinda bagladigy,
sonra omuz kaslarina ilerledigi, uyluk kaslarinda izlenen
psodohipertrofinin ise hastaligin karakteristik 6zelligi ol-
dugu bilinmektedir (4,7-9).

Hastaligin temel mekanizmasy; tim viicut kaslarinda
distrofin kaybi ve distrofin ile iligkili glikoproteinlerin
(43DAG, 156 DAG) dramatik azalmasi ile agiklanmakta-
dir. Distrofin kaybinin ise hastalig1 belirleyen patolojile-
rin ortaya ¢ikmasina neden olmakta, noronal hiicre iske-
letinin etkilenmesine bagli santral sinir sistemi lezyonla-
rinin ve entelektiiel bozukluklarin ortaya ¢itkmasi 6rnek
olarak verilmektedir. Ayrica ¢izgili kaslarda ve kalp ka-
sindaki gli¢ kaybi ise yag ve fibroz doku infiltrasyonuna
bagl olarak gelismekte, psddohipertrofi paradoksal ola-
rak karsitmiza ¢ikabilmektedir (6,8-10).

Oliim genellikle solunum kaslarini tutulmasina bagl
solunum yetmezligi, labil tagikardi ve/veya kardiyak
aritmiler sonucu meydana gelmektedir. Hastaligin tanist
EMG ve kas biyopsileri ile konulmaktadir (11-14).

Ani beklenmedik 6liime yol agan PMD olgusunun il-
ging olmasi nedeniyle sunulmak istendi. Oliimiin
PMD’nin kardiyak tutulumu sonucu meydana gelmesi
ve olguda cizgili kas 6rnegi alinmamasi nedeniyle kalp
tulumu tartisildi. Ayrica ani beklenmedik stipheli 6lim-
lerde; adli tahkikat, dig muayene, otopsi ve laboratuar in-
celemelerinin 6liim nedenini ortaya koymadaki 6nemi-

nin bir kez daha vurgulanmasi amagland:.
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Olii muayene ve otopsi tutanaginda; 15 yasinda erkek
gocugun, stipheli 6liimii nedeniyle Savciliga haber veril-
digi, cesedin Devlet Hastanesi morguna kaldirildigy,
otopsinin yapildigi, dig muayene ve organlarin makros-
kobik histopatolojik degerlendirilmesinde 6zellik tespit
edilmedigi, alinan kan ve organ 6rneklerinin histopato-
lojik toksikoljik incelemest i¢in Adana Adli Tip Kurumu
Morg Thtisas Dairesine gonderildigi kayithdir.

Cocugun yakinlarindan alinan anamnezde; alu-yedi
yaslarindan itibaren semptom vermeye baslayan kas ra-
hatsizlig1 oldugu, doktorlar tarafindan PMD tanisimi ko-
nuldugu, bu rahatsizliginin ilerledigi, hareket etme yete-
neginin tamamen kayboldugu &6grenildi. Goénderilen
kan, organ 6rneklerinde yapilan toksikolojik incelemede
herhangi bir toksik madde bulunmadig 6grenildi.

Organlarin histopatoljik incelemesinde; kalp kasinin
degerlendirilmesi amact ile rutin Hematoksilen +Eosin
(H+E) boyasinin yani sira Periyodik Asid Schiff (PAS),
Van Giesson, Mason Trikrom ve Gomory’nin glimiisle-
me yontemli retikulum 6zel histokimyasal boyalari uy-
gulandi. Tiim preparatlar 151k mikroskobu ile degerlendi-
rildi. Endomizyal konnektif doku artisr, myokardiyal
fibrillerde rejenerasyon ve genis alanlarda dejenerasyon
izlendi (Resim 1,2,3). Ayrica Avidin-Biotin Kompleks
(ABC, Dako Pat, Poliklonal “Antimouse, Antigoat, An-
tirabbit” Universal Kit) yontemi ile uygulanan Anti-
Distrofin (Biogenex, Super Sensitive Monoklonal Mouse
Anti Distrofin Primer Antibody, Dy4 “AM243-5M) im-
miinoenzimatik yonteminde myokardiyal fibrillerde be-
lirgin distrofin kaybs tespit edildi.

Elde edilen bulgular sonucunda olgu, PMD’nin kardi-
yak tutulumu olarak degerlendirildi. Histopatolojik
ozellikleri nedeniylede PMD’nin Duchenne tipi ile
uyumlu olabilecegi distintildi.

Oliimiin; PMD’nin kalp tutulumu sonucunda ortaya

citkan kalp yetmezligine bagli meydana geldigi belirtildi.

TARTISMA

Oliim nedenlerinin, 6zellikle dogal nedenlere bagl:
olarak gelisen ani beklenmedik Sliimlerin, tilkelere gore
degiskenlik gosterdigi, o tilkede saglik hizmetlerinin ka-
litesi yayginlig1, toplumun sosyo-kiiltiirel ve ekonomik
yapist ile ilintili oldugu bilinmektedir. Cogu kez saglik
hizmetlerindeki bu 6zellikler nedeniyle adli olgu olarak
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Resim 1. Myokardiyal lifler arasinda izlenen endomizyal
konnektif doku artisi, H+Ex75.

karsimiza ¢ikan ani Sliimlerde 6liim nedeninin ve meka-
nizmasinin agiklanabilmesi zor olmaktadir. Ani 6liim-
lerde dogru taniya ulasilmasinda, adli tahkikat, yakinla-
rindan elde edilen 6ykii, varsa klinik muayene bulgulart
ve postmortem laboratuar degerlendirmeleri 6nem tagi-
maktadir. Yalnizca otopsi bulgulari ile histopatolojik ve
toksikolojik inceleme sonuglari dogru taniya ulagilma-
sinda yeterli olmayabilmektedir (1,5,7,15).

PMD’lerde, 6zellikle Duchenne tipi olgularda myo-
kard kasindaki patolojinin en sik lateral duvarda bulun-
dugu, bununda otopsi sirasinda goriildiigii bilinmektedir
(3). Bizim olgumuzda otopsi bir baska merkezde yapil-
mis olup Anabilim Dalina sadece histopatolojik incele-
meler yapabilmek i¢in organ ornekleri gonderilmistir.
Olgunun dosyasinda otopst sirasinda saptanan bulgular
yazilmis olmakla birlikte boyle bir degerlendirmenin
bulunmadig: goriildi. Olgunun 6zelligine gore otopsi ve
ornek alma tekniginde degisikliklerin olabildigi bilin-
mektedir(2,5,7,16).

Bu nedenle 6ncelikle klinik bilgileri iceren bir dosya ve
aileden 6ykii, otopside olgu 6zelligine gore histopatolojik
inceleme icin Grnek alinmasi gerektigi kamsindayiz. Or-
negin bu olguda bir ¢izgili kas rnegi alinmamig olmas ta-
nrya sadece kalp kasinin incelenmesi ile varilmak istenme-
st zorluklara neden oldu. Kalp kas: tutulumunun s6z ko-
nusu olmadigy, bir benzer olguda, ¢izgili kas 6rnegi alin-
mamast durumunda taniya gidilemeyecegi agiktur.

PMD olgularinda iskelet ve kalp kasi 6rneklerinde ter-
cihen dondurulmus veya %10’luk tamponlanmis formal-
dehit soliisyonunda tespit edilen doku 6rneginde immii-
noenzimatik yontemler ile degerlendirme 6zellikle Duc-
henne Muskiiler Distrofi peptidi (DMD peptidi) dogru
tantya ulagilmasini saglamaktadir (6,9,10,17).

Ulkemiz kosullarinda dondurulmus doku saklanma-
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Resim 2. Myokardiyal lifler arasinda izlenen endomizyal kon-
nektif doku artisi, Van Gieson x75.

Resim 3. Myokardiyal lifler arasinda izlenen endomizyal kon-
nektif doku artist, Gomory Retikulum x75.

sinda zorluklarin oldugu, ancak %10’luk tamponlanmug
formaldehit soliisyonun hazirlanabildigi ve drneklerin
bu soliisyon igerisinde tespit edilerek ilgili merkezlere
iletilebilecegi kanisindayiz.

Olgumuzda H+E rutin boyasinin yani sira uygulanan
PAS, Van Gieson, Mason Trikom histokimyasal boyala-
r1 ve ABC immiinoenzimatik yontemi ile uygulanan
Anu-Distrofin monoklonal antikoru dogru tantya ulagil-
masi amactyla kullanilmisur. Becker tipi PMD’de (18)
kalp tulumun nadir olmasi, Emery-Dreifuss Muskiiler
Distrofilerinin (10) ise ilk semptomlarin adélesan do-
nemde ortaya ¢ikmasi ve Anti-Distrofin monoklonal an-
tikorunda izlenen boyama &zelligi nedeni ile Duchenne
tipi PMD olarak yorumland: (3-5).

Duchenne tipi PMD de kardiyak tuluma bagli ortaya
¢tkan ani geng 6liim olgusun ¢ogu kez Sykiilerini bile-
medigimiz ani 6liim olgularina g1tk tuttugu ve iskemik
kalp hastaliklar: diginda, gesitli hastaliklarin kardiyak tu-
lumlarini yada yansimalarinin 6liime yol agabileceginin
goz oniinde tutulmast gerektigini vurguladig: ve adli up

ugrasanlarina yardima oldugu kanisindayiz.
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