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Herediter Basinca Duyarli Noropati Olgusu
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Dokuz yasinda erkek, sol ayaginda ani gelisen kuvvet azhigi ve yirime giicligi ile degerlendirildi. Fizik muayenesinde
Ozellik olmayan olgunun, ndérolojik muayenesinde sol alt ekstremite distalinde dorsifleksiyon zaafi vards.
Elektromiyografi incelemesi, basinca duyarh herediter néropati’yi distindirdi. DNA analizi, basinca duyarlt herediter
noéropati’ye sebep olan, 17p 11.2-12 delesyonunu gésterdi.

Olgu, cocuklarda nadir goriilmekle birlikte basinca duyarli herediter néropati’nin, akut gelisen paralizilerde akilda
tutulmasinin vurgulanmasi amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Basinca Duyarli Herediter Néropati (HNPP), Basinca Duyarli Paralizi, DNA Analizi, EMG

A Case with Hereditary Nerve Palsy of Pressure Liability

A 9-year-old male has been hospitalized due to walking difficulty and acute weakness developed on the left leg. Loss
of dorsiflexion on the left distal lower extremity was present in neurological examination who had not any specialty in
physical examination. Electromyography was compatible with HNPP. 17p 11-2-12 deletion was determined in DNA
analysis which caused HNPP.

However rarely seen in childhood, case was presented aim of having in mind HNPP in acute developed paralyzes
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Herediter basinca duyarli néropati (HNPP) ilk defa
1947 yiinda Dejong tarafindan  tanimlanmistir.
Otozomal dominant gecisli olup; yavas progresif ya da
epizodik  bir  tuzaklanma, Dbir bast néropatisi
tablosudur.!-

OLGU

Dokuz yasinda erkek, sol ayaginda ani gelisen kuvvet
azligt  ve yurime gucligi ile  degerlendirildi.
Opykiisiinden, 2 saat siireyle sol bacaginin {izerinde
oturur vaziyette uyudugu ve uyandiginda yirimede
guclik cektigi, sol ayagini yerden kaldiramadigr 6grenildi
iki yil 6nce, 15 giin iginde 3 kez nonfebril jeneralize
epileptik nobet gecirdigi, o dénem ki
elektroensefalografide (EEG) sol frontotemporal
bolgede aktif epileptojenik odak saptandigy; kranial
manyetik rezonans goriintileme incelemesinin normal
oldugu; wvalproik asit 500 mg e 2 yildir
nébetgecirmedigi  6grenildi. Soygecmisinde ve fizik
muayenesinde 6zellik yoktu. Norolojik muayenesinde,
sol ayakta dorsifleksiyon zaafi vardi. Sol ayak ekstensor
kas guct 0/5t. Sol patella ve agil (+) olup; diger
nérolojik muayeneleri normaldi.

Tam kan sayimi, tam kan biokimyasi, sedimantasyonu,
serolojik incelemeleri normaldi. Elektromiyografide
(EMG), motor ve duyusal lifleri tutan, tuzaklanma
bélgelerinde ileti yavaglamalari (miyelin hasari) ile giden,
bir polinéropati tablosu saptandt. Bu zeminde, sol
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peroneal sinir, fibula bast-dizard: segmentinde tam ileti
bloguna (miyelin hasari) ugramist (Sekil A-B).

Klinik, 6éyka ve EMG bulgulart ile HNPP ayirict tanist
i¢in, olguya ve ailesine ( anne- baba- kizkardes) DNA
analizi uygulandi ve olguda HNPP’ye sebep olan
17p11.2-12 delesyonu saptand: (Tablo).

Tablo. Olguda HNPP’ye sebep olan 17p 11.2-12
delesyonu

STR-PCR analizi

STR- 4A A (delesyon
STR- 9A A (delesyon)
STR- 9B A (delesyon)

Bu sonu¢ uzerine, evde fizik tedavi ve rehabilitasyon
programina alinan hasta 1,5 ay sonra tam olarak diizeldi.

TARTISMA

Herediter basinca duyarlt néropati, otozomal dominant,
gelip gecici, agristz, duysal-motor defisitlerle karekterize
bir néropatidir. Genellikle 2.—3.dekadlarda acgiga cikar.
Uyusma, kuvvetsizlik ve periferik sinitlerin = izole,
tekrarlayict, paralitik epizodlari ile seyreder.!?

Epidemiyolojik acidan, ilk populasyon bazli prevalans
raporu olarak ifade edilen, 1997 tarihli bir Finlandiya
calismasinda, HNPP’nin sinsi dogasi nedeniyle, hala
yeterince taninamadigl vurgulanmis ve en azindan
16/100.000’Lik bir prevalans varligi bildirilmistir.!0



Bilge ve ark.

Cocukluk  caginda HNPP’nin, klinik  baglangict
nadirdir.!’ Antonini ve arkadaglari, olgumuzdakine
benzer, erken baslangiclt (10 yas alti) 5 yasinda bir hasta
bildirmislerdir.!!  Literatirde, tek ataktan c¢ok,
tekratlayict atakli hastalarda, hastaligin baslangic yasinin
anlamli olarak daha erken oldugu saptanmistir.!4
Olgumuzun yakinmalarinin erken gocuklukta baslamasi
ve tekrarlayict  ataklarin  mevcudiyeti, literatiirle
uyumluydu. Periferik sinitler, olgumuzda da oldugu gibi,
HNPP’de gerilme ve bastya duyarhdir, basit
manevralatla kolaylikla hasar goriitler. Bu durum, bastya
ugrayan alanlarda, uyusma ve kuvvetsizlik epizodlarina
neden olur.

Epizodlar, hafif  olabilecegi gibi, etkilenen
ekstremitelerin ~ tim  hareketlerini  imkansiz  hale
getirebilecek siddette de olabilir. Yine bu epizodlar,
birka¢ dakika devam edebildigi gibi, aylarca da strebilir.
Tanist kolaylikla gézden kagar.! En cok fibuler, ulnar,
radial, median sinitler HNPP’nin  klinik
spektrumu  genistir. Asemptomatik olabilecegi gibi,
tekratlayict paralitik tablolarla, hatta bazt ilerlemis
vakalarda, Charcott Marie Tooth (CMT)un baz

tutulur.
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formlarint taklit eden rezidiiel progresif defisitler ile de
gortilebilmektedir.!

Klinik olarak asemptomatik olgularda, hipoaktif
DTRleri,  hatta  hafif  pes-cavus  deformitesi
gozlenebilir.2? HNPP’nin tanisinda ilk bagvurulacak
tetkik, EMG’dir. EMG’de, klinik olarak etkilenmis ve
etkilenmemis sinirlerde, motor ve duysal sinir ileti

yavaslamalart ile diffuz bir polinéropati
gorilebilmektedir.” Hafifce azalmus sinir ileti hizlart ve
uzamis distal motor latanslar, sadece paralizinin

gorildigl  sinitlere sinirlt olmayabilir. Jeneralize bir
formda da gorilebilir.4

Olgumuzda ayirict tant amaglt yapilan EMG’de, sol sural
ve peroneal duysal aksiyon potansiyel amplitidleri
normalin altinda, median motor ve duysal yanit
latanslart uzamis, sol peroneal sinir, fibula basi-dizard:
segmentinde, tam ileti bloguna ugramisti. Iigne EMG’de
sol tibialis anterior ve peroneus longus kaslarinda motor
Unite faaliyet gortilmemisti. Bu bulgular, literatiirle
uyumlu olup, olgunun kuvvet kaybt gelisen ayaginin
tstinde 2 saat uyudugu ve uyandiginda ayaginda
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Sekil A-B. EMG incelemesinde, sol peroneal sinir fibula basi-dizardi segmentinde tam ileti blogu(miyelin hasatr).
A) Ekstensor digitorum brevis kasindan kayitlt peroneal motor yanit

B) Tibialis anterior kasindan kayitli peroneal motor yanit
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dorsifleksiyon zaaft gelistiginin ve yiriiyemediginin
oykisinden Ogrenilmesi, klinigi ve yast ile birlikte
degerlendirildiginde, HNPP’1 akla getirdi.

Genetik lokus HNPP’de, kromozom 17p11.1-12%
lokalize olup; siklikla genis 1.5Mb DNA delesyonu ile
bitliktedir.>¢ Her ne kadar nadir de olsa, HNPP
delesyonlart ve CMT1A duplikasyonlart farkli oranda
birlikte ~ de  gbzlenebilmektedir.  Delesyon  ve
duplikasyonlarin oldugu 1.5Mb’lik alan, periferal miyelin
protein-22 (PMP22) geni Uzerindedir. Olgumuzun
DNA analizinde, 17p112-12 delesyonu varlig literatiirle
uyumluydu.>>¢ Bu buyltk oranda kendini sinirlayan
hastaligin  tedavisi, tartigmali olup; bastya ugrayan
sinirlere gereginde cerrahi serbestlestirme yapilmast,
basidan korunma ve rehabilitasyon uygulamalari gibi,
yontemleri igerir.!® FErken tani, hastalarin  optimal
yonetiminde 6nemli olabilir.!¢ Herediter basinca duyatlt
néropati  olarak degerlendirilen olgu, HNPP’nin,
cocuklarin  akut  gelisen  paralizilerinde  akilda
tutulmasinin geregini vurgulamak amactyla sunulmustur.
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