
A-Tan›mlama

Kaslar›n gerilmeye karfl› gösterdi¤i dirence tonus, de¤iflik nedenlere ba¤l› geliflen tonus azalmas›na ise hipotoni denir. Süt çocuk-
lu¤u döneminde hipotonik bebekler genel bir terim olarak hipotonik infant olarak tan›mlan›rlar. Hipotoni; beyin, spinal kord, periferik
sinirler ve kaslar›n hastal›¤›na ba¤l› olarak nörolojik disfonksiyon sonucu ortaya ç›kan bir semptomdur. Normal tonusun devam› için
santral ve periferik sinir sisteminin sa¤lam olmas› gerekmektedir. 

Etiyolojilerine göre genel anlamda hipotoniler iki ana guruba ayr›labilirler.
II--SSaannttrraall  hhiippoottoonnii:: Belirgin kas güçsüzlü¤ünün efllik etmedi¤i nonparalitik gurup.
IIII--PPeerriiffeerriikk  hhiippoottoonnii::  Kas güçsüzlü¤ünün klinik tabloya hakim oldu¤u gurup.
Baz› hastal›klar hem santral hem de periferik tutulum göstererek hipotoni oluflturabilirler (1,2).

B-Hipotoninin De¤erlendirilmesi

II--ÖÖyykküü
Hipotonik infantlarda ayr›nt›l› öykü al›nmal›d›r. Öyküde ayr›nt›l› pedigri ç›kart›lmal› ve prenatal risk faktörleri (annenin ilaç almas›,

teratojen maddeye maruz kalma, makat gelifli, fetal hareketlerin azl›¤›, polihidramniyos, annenin diabet ve epilepsi gibi kronik hasta-
l›¤›) sorgulanmal›d›r. Özellikle anne yafl›, akrabal›k durumu, ailede nöromusküler hastal›k ve kardefl hikayesi sorulmal›d›r. Ayr›ca do-
¤um travmas›, do¤um anoksisi, düflük APGAR skoru ve hipotoninin bafllang›ç zaman› not edilmelidir. 

Konjenital malformasyonlar, deformiteler ve kraniyofasiyal dismorfik bulgular›n varl›¤› genetik menfleyli sendromik hastal›klar› ak-
la getirmelidir (2,3).

IIII--  HHiippoottoonnii  TTiippiinniinn  BBeelliirrlleennmmeessii::
Hipotonik infantlar›n ço¤u bacaklar›n› abdüksiyon ve eksternal rotasyonda, kollar›n› gevflek ekstansiyon pozisyonunda tutarlar.
Kollardan tutularak infant traksiyona getirildi¤inde kafa belirgin olarak arkaya düfler.
Santral hipotonide akut dönem d›fl›nda genellikle belirgin güçsüzlük gözlenmez. Hipotoni ile birlikte kas gücünün korunmas› ve art-

m›fl reflekler santral kaynakl› hipotoniyi, yerçekimine karfl› koyan kaslarda güçsüzlük, reflekslerin azalmas› veya al›namamas› nöro-
musküler hastal›klar› düflündürmelidir (1,3).

IIIIII--FFiizziikk  MMuuaayyeennee  vvee  AAyy››rr››cc››  TTaann››
Miyopatik yüz görünümü hipotonik infantlar›n ço¤unda görülür. Nöromusküler hastal›klarda yüksek damak, depo hastal›klar›nda

büyük dil ve ön boynuz motor nöron hastal›klar›nda dilde fasikülasyon görülebilir. Göz muayenesinde pitozis ve eksternal oftalmop-
leji miyastenik sendromlar›, katarakt ve/veya pigmenter retinopati peroksizomal bozukluklar›, lens dislokasyonu ise sulfit oksidaz ve-
ya molibden kofaktör eksikli¤ini düflündürebilir. Meme bafllar›n›n ayr›k olmas› lipodistrofi veya konjenital glikozilasyon defektlerini ak-
la getirmelidir. Eklemlerlerde hareket k›s›tl›l›¤› veya kontraktürlerin varl›¤› artrogripozis olarak tan›mlanmakta olup nörojenik veya mi-
yopatik bozukluklarda birlikte görülebilmektedir. Visseral organlarda büyüme depo hastal›klar›n›, renal kistlerin varl›¤› peroksizomal
bozukluklar› akla getirmelidir (1–3).

IIVV--  EEttiiyyoolloojjiikk  ‹‹nncceelleemmee
‹nfantil hipotoni de¤iflik etiyolojik nedenlere ba¤l› geliflebilir.
aa--  SSeerreebbrraall  HHiippoottoonnii::
Yenido¤anlar ve infantlarda birçok beyin hastal›¤›nda hipotoni gözlenir. Serebral hipotonide motor geliflimde gerilik, mental retar-

dasyon, bilinç de¤iflikli¤i, konvulziyon gibi di¤er santral sinir sistemi bulgular› görülebilir. Serebral hipotonide infantlarda makrosefa-
li veya mikrosefali, dismorfik özellikler veya di¤er organ malformasyonlar›n›n bulunmas›, baflparma¤›n di¤er parmaklar taraf›ndan s›-
k›ca sar›lmas› (kortikal fisting) ve bacaklar›n çaprazlamas› serebral disfonksiyonu iflaret edebilir. Hipotoniye ra¤men büyük ölçüde
kas gücü korunmufltur ve hastal›¤›n ilerleyen dönemlerinde kas atrofisi saptanabilir.

Üst motor nöron hastal›klar›nda derin tendon refleksleri artm›fl, Babinski ve klonus pozitif bulunabilir. Metabolik nedenlere ba¤l›
akut ensefalopatilerde moro refleksi belirgin olabilir. Fizik muayenede zaman›nda kaybolmas› gereken reflekslerin devam etti¤i sap-
tanabilir (2,3).

BBeenniiggnn  kkoonnjjeenniittaall  hhiippoottoonnii::  Benign konjenital hipotoni terimi, do¤umdan itibaren hipotoninin varl›¤›, derin tendon reflekslerinin
normoaktif olmas›, normal motor geliflim veya hafif motor gerilik ile birlikte olan ve zamanla düzelen hastal›klar› tan›mlamak için kul-
lan›lmaktad›r. Familyal geçiflli oldu¤u kabul edilmekte olup baz› hastalarda eklem hiperelastisitesinin varl›¤› bildirilmifltir (4).

KKrroommoozzoomm  hhaassttaall››kkllaarr››::  Hipotonik infantta; kraniyofasiyal ya da fiziksel dismorfizm bulgular› ve mental retardasyon saptand›¤›nda
otozomal kromozom anormallikleri araflt›r›lmal›d›r. Hastalarda el, yüz anomalileri, de¤iflik dismorfik bulgular ve di¤er organlarda da
anormallikler saptanabilir. Hipotonik do¤an bebeklerde 1/600–700 oran›nda görülen ve 21. kromozomun patolojisi sonucu oluflan
Down sendromu ile 1/2500 oran›nda görülen ve 15q11-q13 delesyonu sonucu oluflan Prader-Willi sendromu en s›k görülen kromozom
anormallikleridir (5).

KKrroonniikk  nnoonnpprrooggrreessiiff  eennsseeffaallooppaattii:: Serebral disgenezi, çevresel faktörler, genetik bozukluklar ve kromozomal anormallikler sonu-
cu ortaya ç›kabilir. Kafa çevresi ve fleklindeki anormallikler ile di¤er organ malformasyonlar›n›n birlikte oldu¤u hipotonili hastalarda
serebral disgeneziden flüphelenilmelidir (6).
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FFaammiillyyaall  ddiissoottoonnoommii  ((RRiilleeyy--ddaayy  sseennddrroommuu)):: Otozomal resesif geçiflli 9q31-q33 delesyonu sonucu oluflan genetik bir hastal›kt›r. Ye-
nido¤an döneminde mekonyum aspirasyonu, emmenin olmamas›, ve hipotoni en belirgin bulgulard›r (2).

Oculoserebrorenal sendrom (Lowe sendromu): Xq26.1 delesyonu sonucu oluflan, yenido¤an döneminde hipotoni, hiporefleksi,
konjenital katarakt ve glokom, infant döneminde ise mental retardasyon, metabolik asidoz, proteinüri, aminoasidüri ve idrar asidifi-
kasyon bozuklu¤u ile karekterize bir hastal›kt›r (7).

PPeerrookkssiizzoommaall  hhaassttaall››kkllaarr::  Peroksizomal hastal›klar›n en s›k görülen formu serebrohepatorenal sendrom (Zellweger sendromu)
olup neonatal adrenolökodistrofi ve Refsum hastal›¤› di¤er formlar›d›r (8).

GGMM11  ggaanngglliioossiiddoozzllaarr::  Beta galaktosidaz ve asialogangliosid enzim eksikli¤i sonucu oluflan GM1 gangliosidoslarda hipotoni, kaba
yüz görünümü, frontal bölgede belirginlik, organomegali, skrotum ve ekstremite ödemi, inguinal veya umblikal herni ve gözdibinde
Japon bayra¤› görünümü gözlenir (6).

GGMM22  ggaanngglliioossiiddoozzllaarr:: Hexozaminidaz A eksikli¤i sonucu geliflen Tay-Sachs hastal›¤›nda hipotoni, mental retardasyon, hiperakuzi,
körlük ve makrosefali gözlenir. Bu bulgulara hepatosplenomegali ve kemik deformiteleri efllik ederse Sandoff hastal›¤› düflünülmeli-
dir. Her iki hastal›kta da göz dibinde Japon bayra¤› görünümü saptanabilir (1).

bb--SSppiinnaall  KKoorrdd  HHaassttaall››kkllaarr::
HHiippookkssiikk  iisskkeemmiikk  mmyyeellooppaattii::  Hipoksik iskemik myelopati ciddi perinatal asfiksi sonucu oluflur. Etkilenen bebeklerde do¤umda hi-

potoni ve arefleksi saptan›r. Hipotoni ve arefleksi ço¤unlukla serebral zedelenme sonucu görülmesine ra¤men spinal kord zedelen-
mesinde de görülebilir. Ciddi asfikside beyinde gri cevherde iskemik nekrozla birlikte spinal korda da nekroz gözlenebilir (2).

SSppiinnaall  kkoorrdd  zzeeddeelleennmmeessii:: Yenido¤an döneminde spinal kord zedelenmeleri genellikle zor ve uzam›fl do¤um komplikasyonlar› so-
nucu oluflmaktad›r (2,3). 

cc--SSppiinnaall  MMuusskküülleerr  AAttrrooffii::  
Otozomal resesif, X’e ba¤l› resesif veya otozomal dominant geçiflli olan spinal musküler atrofiler (SMA) spinal kord ön boynuz hüc-

relerinin ve beyin sap› motor nükleuslar›n›n tutuldu¤u, h›zl› ilerleyen, patolojisi programlanm›fl hücre ölümü ile aç›klanan bir hastal›kt›r.
Spinal musküler atrofinin resesif geçifl gösteren iki formu vard›r. En a¤›r formu olan SMA tip I do¤umda veya ilk 6 ayda bulgu verirken,
SMA tip II’de klinik bulgular genellikle 6–18. aylarda bafllar. Heriki tip survival motor nöron gen(SMN geni) 5q13 kromozomda exon 7 ve
8’de homozigot delesyonuyla iliflkilidir. Nöronal apopitozis inhibitor protein geninin(NAIP geni) exon 5 delesyonu iliflkili oldu¤u ve fonk-
siyonunun fenotipin düzenlenmesi oldu¤u düflünülmektedir. Gen mutasyonunun saptanmas› ile tan› konulabilir. Serum kreatinin fosfo-
kinaz düzeyleri genellikle normal olup h›zl› seyir gösteren hastalarda hafif yükselme saptanabilir. EMG incelemesinde nörojenik bulgu-
lar, kas biyopsisinde ise grup atrofisi saptan›r. Prenatal tan› korion villus biyopsisinde gen çal›flmalar› ile konulabilir (1,2,6,9).

dd..  PPoolliinnöörrooppaattiilleerr::  
Polinöropatiler, oluflum zaman›na göre konjenital ve akkiz olmak üzere iki alt gruba ayr›l›r. Konjenital hipomiyelinizan nöropati ye-

nido¤anlarda ilerleyici güçsüzlük, kas atrofisi, arefleksi, hipotoni ve bulbar kaslar›n tutuldu¤u ekstraoküler belirtiler ve artrogripozis
bulgular› ile karakterize bir hastal›kt›r. Fizik muayenede derin tendon reflekslerinde azalma veya kaybolma, duyu kusuru ve hipotoni
saptanmas› periferik nöropatiyi akla getirmelidir (6,10).

ee..  NNöörroommuusskküülleerr  KKaavvflflaakk  HHaassttaall››kkllaarr››::
‹‹nnffaannttiill  bboottuulliissmm::  Clostridium botulinum taraf›ndan oluflturulan ekzotoksin ile kontamine olmufl g›dalar›n yenilmesi ile oluflan klinik

bir tablodur. 6 hafta–1 yafl aras›nda daha s›kl›kla görülür. Vakalar›n %20’sinde bal ile kontamine olmufl g›da al›nma öyküsü saptan›r.
Ekzotoksin asetelkolinin sal›n›m›n› engelleyerek iskelet kaslar›nda ve otonomik sinirler taraf›ndan inerve edilen son organlarda koli-
nerjik blokaj yapar. ‹lk belirti genellikle konstipasyon olup daha sonralar› halsizlik, pitozis, fasiyal güçsüzlük, göz hareketlerinde k›s›t-
l›l›k, solunum güçlü¤ü ve ani bebek ölümü geliflebilir. fiüpheli olgularda elektrofizyolojik çal›flmalar yap›larak nöromusküler geçiflde
presinaptik blokaj›n›n gösterilmesi ile erken tan› konulabilir. EMG’de düflük amplitüdlü motor ünit potansiyellerinin varl›¤›, h›zl› tek-
rarlayan uyar›lara artan cevab›n al›nmas› patognomoniktir (11).

FFaammiillyyaall  iinnffaannttiill  mmiiyyaasstteennii::  Presinaptik ve postsinaptik bozuklu¤a neden olan birçok genetik bozukluk miyastenik sendromlara ne-
den olur. Do¤umdan hemen sonra beslenme güçlü¤ü, solunum yetmezli¤i geliflebilir ve mekanik ventilasyona ihtiyaç duyulabilir. Pi-
tozis, generalize güçsüzlük, artrogripozis görülebilir. ‹ntravenöz veya subkutan edrophonium chloride 0.15mg/kg yap›lmas› ile güç-
süzlük ve solunum zorlu¤unun intravenöz enjeksiyon sonras› 10 dakika içerisinde düzelmesi ile tan› konur (12,13,14).

GGeeççiiccii  nneeoonnaattaall  mmiiyyaasstteennii::  Miyastenik anne bebeklerinin %10-20’sinde görülen ve annedeki antikorlar›n fetusa pasif geçifli ile or-
taya ç›kan geçici bir klinik tablodur. Baz› yenido¤anlar intrauterin hipotonik olup artrogripozisli do¤abilirler. Beslenme güçlü¤ü ve ge-
neralize kas güçsüzlü¤ü en belirgin bulgular olup semptomlar 5 gün -2 ay aras›nda devam edebilir. Yüksek serum asetilkolin resep-
tör antikorlar›n›n gösterilmesi ve 0.15mg/kg dozunda edrophonium chloride yap›lmas› sonras› geçici düzelmenin gösterilmesi ile ta-
n› konulur (14).

ff..  KKoonnjjeenniittaall  MMiiyyooppaattii  vvee  KKoonnjjeenniittaall  MMuusskküülleerr  DDiissttrrooffiilleerr::  
Konjenital miyopatiler; infant ve erken çocuklukta gözlenen, yavafl ilerleme gösteren, kaslarda dejenerasyon, nekrozis, fibrozis ve

rejenerasyonla karekterize hastal›k grubunu olufltururlar (15).
CCeennttrraall  ccoorree  hhaassttaall››¤¤››::  Central core hastal›¤›, do¤umdan itibaren proksimal kaslarda güçsüzlük, kalça ç›k›¤›, kifoskolyoz ve par-

mak fleksiyon kontraktürleri gibi iskelet deformitelerinin görüldü¤ü, kesin tan›s› kas biyopsisi ile konulan otozomal dominant veya
sporadik geçiflli bir hastal›kt›r. Bu hastal›ktan 19q13 kromozom bölgesinde ryanodin reseptör 1 gen mutasyonu sorumlu tutulmakta-
d›r (16).

KKoonnjjeenniittaall  ffiibbeerr--ttyyppee  ddiisspprrooppoorrttiioonn  mmiiyyooppaattii::  Küçük tip I kas liflerinin görülmesi ile karekterize bu hastal›kta s›kl›kla alt ekstremite-
yi tutan hafif hipotoni, ilerleyici olmayan kas güçsüzlü¤ü, eklem kontraktürleri ve iskelet deformiteleri görülür (2).

MMiiyyoottuubbüülleerr((cceennttrroonnuucclleeaarr))  mmiiyyooppaattii::  Yenido¤an döneminde generalize hipotoni ve solunum yetmezli¤i, derin tendon reflekslerin-
de kay›p, pitozis ve oftalmopleji ile giden bu hastal›kta genetik bozukluk olarak myotubülarini kodlayan MTM1 gen mutasyonu Xq28
de gösterilmifltir. Otozomal dominant, resesif veya X’e ba¤l› geçifl görülebilmektedir (16).
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NNeemmaalliinnee((RRoodd))  mmiiyyooppaattii:: De¤iflik fenotipleri tan›mlanan bu hastal›kta yenido¤an döneminde bafllayan hipotoni, göz hareketlerin-
de k›s›tl›l›k, yüz kaslar›nda güçsüzlük ve beslenme güçlü¤ü görülebilir. Otozomal dominant veya resesif geçiflli olup serum CK düzey-
leri normal veya hafif yükselmifl olabilir. Kesin tan› kas biyopsisi ile konulur (17).

gg..  MMeettaabboolliikk  HHaassttaall››kkllaarr::
Asid maltaz eksikli¤i (Pompe hastal›¤›
Cytochrome-c-oxidase eksikli¤i
Fosfofuruktokinaz eksikli¤i
Fosforilaz eksikli¤i 
Lipid depo hastal›klar›
Konjenital glikosilasyon defektleri (1,2,6,18)
hh..  KKoonnjjeenniittaall  MMuusskküülleerr  DDiissttrrooffiilleerr  ((KKMMDD))::  
Do¤umda veya infant döneminde görülen hipotoni, erken dönemde geliflen kontraktürler, diffüz kas güçsüzlü¤ü ve atrofisi ile ka-

rakterize otozomal resesif geçiflli bir grup hastal›k olup hastal›kta birçok gen defekti tan›mlanm›flt›r. 
Ulrich’s KMD’de bu bulgulara ek olarak distal eklemlerde hipermobilite, proksimal eklemlerde ise kontraktürler belirgindir.
Fukuyama KMD’de fukutin protein eksikli¤i sonucu yenido¤an döneminde bafllayan güçsüzlük, hipotoni, eklem kontraktürleri, de-

rin tendon reflekslerinde azalma, mikrosefali, geliflme gerili¤i, konvulziyonlar ve santral sinir sisteminde nöronal migrasyon anom-
alileri gözlenir.

Walker-Warburg sendromunda, generalize güçsüzlük, hipotoni, beyinde ciddi migrasyon bozukluklar›, göz anormallikleri ve oto-
zomal resesif geçifl gözlenir (19,20).
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