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Perilerik novopatilerin hevediter bir grabu olan
herediter sensorndropatiler klimik olarak yayeam
veyn lokal his kosurg ve buna bagh olarak sell-
mutilasyvon, cksiremite uglanmda nekrolk
tlserler. aseptik ostcomyelil ve spontan ampuias-
yomlarky karnkrecieedir. Belwwin his Kusuruna
mcoka], motor sercbellir ve otongmik howokluk-
lar du eshk edebibir. Qtosomul dominant veya
resestd

olosomal ety gostericler. Nadir

airiiiirler ve semptomlar terleyscidic,

SUMMARY

Heveditary sermsory and aitlonpmic nenrapathies are
chareterized By seleciive invelverment of pevipheral
sonvoey gad gutenowc nerrons A Hiree-visae ol
By witle fmsensilidiy fe padn and Impairment of
temperatuee sensation, vpolidrasts and sld nen-
tal rereedation was drageesed as hereditory sensory
weivoparie tvpe IV gecerding e s vatural luxtery,
symiplon, chavecteristics of nerve condiiction, dad

cleciromyograplic and  patholagic abrarmiality,

Py pare disorder {8 disenssed ot dighe of recent
Hteratiee

Rep words: Hercditioes sousory seiropatfey

Basluma yase gects sekli. klinik, néirofizvolojik
ve histopatolojik deelliklering gore herediter
senstrinoropatiler hes updir. Avrica gesith var-

vasvinlare da tanmlanmigtu 1},

OLGU: 3 vasinda eckek hasia, MLE. sk ik
ateglenme, el ve avak parmaklannda afmsz yora-
lar olugmast ve erime gikayetlenyle klinigimize
Pagvoran hastann bu gikavetlerinin vaklagek 2 yil
ince ailesi wrnhndan GrkedildiZgn Gfrenilds. Anne-
Bty ardsmida 1o dereceden akrabalik meveat olup,
anne, haba ve difer g kardes (1's1 ke, 2's1erkek)

sal ve sadlikh ide

CR1 Bu galygma XXX Pedtne Kongresande (8-12 Ekun 1989, Bursa) teblig cdilonstic,
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Fizik incelemede agirhk: 10,5k (3 persan:
tiliny altnda), boy: 73cm (3 persantilin alinda).
bay cevresi: Slcm, atesinm 39°C rekial olmas
dhginda vital bulgulan sormal idi. Alndy skatris-
vel legyon. saf vanakia eritem b zeminde deskua-
masyom: bilateral optik wrofi: atrofik glossi:
kesici ve kamin diglerde kayip; mesokardink odik-
o belirgin, diger odaklars ve sita yavilim
gosteren 36 dereceden pansistolik afiiriim; ¢l par-
miaklannda distrofi ve palmar keratos {Sekal 1),
her ki ayak bagparmak distalinde uleus, nrnak
kavbi, planter hiperkeratos ve avak tabanlanmda
derin fissiirler (Sekal 2 ve 33, agr s ve dokun-
i duvulrmda kavip, dern iendon refleksterinde
dealma, viteeyel cill reflekslerinde kayip,
konugma genligi ve hafit mental serilik ve 1er-
lemie vaklugu wesbit edildi, Dider sisten hakilin

normal alaemk dedeclendinldi,

Sekil 2. Her

ke avak haspanvak distabinds wleus

Lk Kayibn planter bape kenioe,

Hify

$€'ki[ & Avak tabanlonmds demn Tissiirler.

Laboratavar incelemeleringde ratin wdrar tetkiki
normal, hemaoglobin: 8,%dl hemarokrit; %23,
likosit, GRO0ANm?, formiil lokosit: %82 PMN,
fip 12 Jenfosit. %4 monosil. erttrositler hipokrom,
normosiler ve trombositler kimell olaak sap-
tandde: Sedimentasvonu 37Tmmfsaat ve PPD testi
negatil idi. AST. ALT. ZnSOy, alkalen losfataz
v unk psid degerleri normal simirlarda idi
VDRL: (-} lepra busil retkikic (<) olup. boZar
kaltiiminde saldokokus aureus aredi. EEG nor-
maldi. telekardivozrafide sol ventrikiil dilatasyo-
nu saptandi, Kolumna veriebralis, lambo-sakeal
vertebra ve pelvis eralileri normal obarak
degerdendintde. EN ve avak egrafilerinde kemik
yaginda genlk (18 ava uyveun) ve akroosteoliz
saptandr (3ckil 4 ve 5). Bilmisavarl beyin
temeeralisinde patalojik bulguva rasthmmad,,
Histamin enjeksiyon testine covap abmamade,
Pilokarpn westinde hipohidror wesbn edildi. Der
Beyopsisingds epidenniste hiperkeratoz olduio,
dermiste de ter ve vad bezlerimn normal olarak
bulundugu bebirlendi, EMG de motor ve duyusal
etim haelarinda yavaslama, all ekstremitelerin
uy kesundaninda parsiyel denervasyon., duyusal po-
tansiyel amplitiidinde azalma saptands ve bulzy-
Ll sensiieiye | afichkh demyvelinizan norapativel
uvumbu bulundu. Sural sinir bivopsisi normal

alirak dederlendurildi,



Htkil 4. Renik yaseule gealik ve akrodsteado

Sekil 50 Henuk sazmdy genlik

TARTISMA

Selekal olarak penlernk duyesal ve otonomik
noronbanm lutuldugu herediter sensorindropatiler
klinik (haslanoi vasi, hastalifim seyrl. semp-
temlar ve kaluon seklid, sinie iletime b
Brelliklern ve elekiomivoaralik ve patolopk bul-

eubirg gire bes lpdir (1),

Tip | otosemal dominant gegiy gtsterir ve gencl-
likle [0 il 30 vasturonda baslarOzellikle alt eks-
tremitelerin ug kemlarowda agre ve s duyu-
Faronm kayba, avaklarda trabik Glserler olu-smmu.
sell-mutilasyon, aseplik osteomyehl ve spontan
amputasyanlark karakterizedin, Akral holgelerde
terlemede azalma olubilir.Ust chstremitelerin ak-

ral baloelern senellikle wiulmae, Seksiiel ve
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sfinkier fonksivonlar olosomal dominant gegiy
sisteren Familyal amilowd ndropatinin aksine
koranur, EMG de duyusal <inie detim hizlannds
ve duvusal aksivon potmsivel amplitidlennde
azalma saptanie Motor fletim luelan ise genellik-
le normad samrkar igindedin, Suril sinir lyopsile-
rinle myelinsiz lilerde Delicgin azalma ve kiiguk

myelindi liflerde mia devecede aealma saptinm.

Tip 2 olosomal resesil gegig sisterir, Semplom-
lar bebeklik veyn gocokluk catlanmda baglar, Tip
U'dien farkh olarak iis ekstremielerde de mlum
vardr. Dokunma ve basing duvolarnda daha fasla
phmigk geere her discl ekstremitede ve basen tim
vitcutta duyu koyios el ve avaklarda penclem
iatserler. trolik defimkiikler, derm tendon
reflekalerinde kayip ve deellikle akeal bislgeleede
terleme voklufiu saptame, EMOTde duyusal ak-
stvon potinsivel amplitidinde aralma ve sural
sinir bivepsisinde myehnl Biflerin tamamen kay-

boabdu o feshit edalie,

Tip 3 (Rilew-Day sendromu) otosomal resesil
ceger. Semprombie doZumdan iibaren meveutior,
Yayein afer duyosu kaybn voedr, Terleme
artmglo, Fungiform papilli yokluBu. skolyog,
wivy vist ve kornea refleksi kavbn, kan basmc
degisiklikler ve hiperpiceksi ataklar aoelenr,
EMGde duvusal siniriletim hizlanoda ve duva-
sal aksivon potansivel smplitndlerinde azalma
saptair. Sural sinir hivopsisinde myelinsiz ve

kalin myelini liflerde Kayip gdcilir,

Tip 4 dodumdan tibdren vaypm a2n ve i lissi
kawtu, anhidroz ve half mental retardasyven e
karakterlidhit, Ouosomal resesil gegly ohstenr
EMG'de duyusal aksivon potansivel amp-
litiiciinde sealma ve patolojik incelemelerde spi-

nal ganglivonda kiigok noron kayba, dorsal



Dok Batiid Urive rajies Tip Fakillesi Dergiai
Yib R s Sove 3

kokderde duba e savada kigok ifler saptumr. Tip
Ll hastalarda anhadroesn bagh olarak rekiinen
ey episodlan, sagh dende hipotrikoz we

kamugma preriled de suptanabalir,

Tip 5 ekstremitelerde agri v tsi duvularnds
kayvaply karakierzedie, Kos gued, derin tendon
reflekslen ve mekanik oyanban algilamada
Bozukluk yokur, Sural sinir bivopsisinde kigik
myehnli fiflerde belirain eatma saptanir.

Bu hes tpden bhagka khnik ve [aboratuvar
teelliklenvle tip 1 ve up 2ve benzeven. X'e
il resesif 2eciy adsieren ve up f olarik
stmflandinlmas: oneralen bar bagka varvasvon da

Tamnlanmigla(2).

Klinik obwak siyom afiin ve s hissi kayhe, hi-
prodindrig ve hatid mental relardasvon saptanan ol-
gumuzda semplomlaco muhtemelen dofumdan
tbiren bagliamas, moter kavle olmgmiss,
EMG e sensornvel a2uhikh demvelinizan
neropte hulgulzeomn bulummase ve sural s
Rivapsisinin normal olacik deferlendinlmesivie

lip - herediter sensGrinboopan s konmusiue,

Tip 4 heredigr sensorinbiropat ik kee 1963
vihmda Sweanson rabindan konjenial aEn vik-
lugu, anhidros ve halil mentl retardasyon
costeren ik erkek kardeste cinomlanmsr 3y,
Bugune dek ikisi Tockive'de olmak weere 17 aley

beldirilmistiei £y,

Olzumuzun klimk ve laboritovar olarak Frivd-
reich aaksisn anaksi e berabicr herediner
sesdciapat, dogusian ain duvacsizhon G
milyal amilowd néropan. herediter brakival
ndrapati, basmen dovarl herediter
sensorindrepat, spastik paraple) e beraber here-
diter sensdvinoropate, mezaik schwann hereli
néropate, Navage ndropats;oosicingomyeli.
Lueseli-MNyhan sendromu, Relsum sendromn,
Tangier hastalin, Abetabpoproteineme, siliby ve
Tepra He avaner s vaplimighe, Ayeca avine
Landa gocukluk vy srabweds dissal Glankstann
destruksivonunun semptomank bir kompanent

6

olarak eshik enidi hastalik ablolan da

dibslinilmiistiir 57,

Herediter sensérindropatilerin patogcenezinde im-
munolbik balgulie, lipid metabolizmas: boruk-
lukbam Heri surilmissse de heniiz kesin bir naden
oraya konmamagtr 1), Son zamanlda herediler
malor v sensdnndropative vol agan venin [, ve
ML kromosomlarda ver aldiing dar galismalar
Buldlirilemastar( 6.7,

Daha dnceki willardn dogustan asn duyarsizhi
tantst lan olzulann huzin Wreosunun asthmd:
lip 4 veya tip 3 herediter sensirinGropati icinde
ver alibZun Gfirenmig bulunuyoruz, Nadie goriilen
bir hustalik obhnase nedenivle tip 4 herediter
sensdndropatili olgumue sunulmus ve peniferik
naropatilerm bu herediter hastalik grubuna dikkal
gekmiglir.
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