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* 8yasinda erkek hasta

* Sikayet: Sol elinde uyusma ve karincalanma hissi ve sol elini
kullanamama



Hikayesi:

e Poliklinige basvurudan 2 gtin 6nce sabah uyandiginda sol
elinde uyusukluk ve karincalanma hissetmis, cisimleri
tutmakta zorlaniyor, parmaklarini rahat hareket ettiremiyor ve
elini kaldiramiyormus.

* Bu sikayet ile dis merkez ortopediye basvurmus, direk grafi,
kraniya ve servikal MR ile degerlendirilerek herhangi bir
patoloji olmadigi sdylenmis.



Ozgecmis

Prenatal: Annenin 1. gebeligi. Gebeligi boyunca duzenli doktor
kontrollu var. Takiplerinde bir patoloji saptanmamis. Gebelik
sirasinda sigara, alkol, madde kullanimi, radyasyon maruziyeti,
idrar yolu enfeksiyonu, dokuntali veya atesli hastalik gecirme
oykusu yok.

Natal: 38 haftalik, NSVY ile, 3250gr olarak dogmus.

Postnatal: Dogar dogmaz aglamis. ikter, siyanoz, hipoglisemi
oykusu yok. Kiivoz ihtiyact olmamis.



Ozgecmis:

Beslenme: 1 yil stire ile anne sutu almis.

6. ayda ek gidalara gecilmis. D vit ve Fe kullanmis.
Bliyume-gelisme: Yasi ile uyumlu.

Asilar: Asilari tam

Soygecmis:

Anne: 34 yasinda, SS.

Baba: 37 yasinda, SS.

Anne ve baba arasinda 2. derece akrabalik mevcut
1. cocuk: Hastamiz

2. cocuk: 13 yas, K, Hipotiroidi



Fizik Muayene:

Vital bulgular:

* Ates: 36.2°C

* Tansiyon: 110/65 mm Hg
* Nabiz:106/dak

e DSS: 20/dak

Antropometrik ol¢cuimler:
* Boy: 140cm ( 25-50p.)
* Agirlik: 37,5 kg ( 50p.)



Fizik Muayene:

¢ Genel durum: lyi-aktif.
e Cilt: Turgor, tonus dogal.lkter, siyanoz, petesi, purpura, ddem yok.

® Bas boyun: Sacli deri dogal. Kafa yapisi simetrik. Boyunda kitle ve
LAP yok.

® Gozler: Konjonktivalar ve skleralar dogal.

® Kulak-burun- bogaz: Bilateral kulak zarlari dogal. Burun tikanikligi,
akintisi yok. Orofarenks ve tonsiller dogal

® Kardiyovaskiiler: S1 S2 dogal, S3 yok, tftirim yok, KTA 5.interkostal
aralikta

® Solunum sistemi: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor.
Solunum sesleri dogal,ral yok, ronkus, ekspiryum uzunlugu yok.

® Gastrointestinal sistem: Batin normal bombelikte.Barsak sesleri
normoaktif. Defans, rebound yok. Hepatomegali ve splenomegali
yok. Traube alani acik.

® Genitoliriner sistem: Haricen erkek.



Fizik Muayene:

Norolojik muayene:

 Bilinci acik

e Direkt-indirekt IR(+). Konverjans kusuru yok. G6z hareketleri
her yone serbest.

e Kranyal sinir muayenesi intakt, nistagmus yok,
* Klonus yok, plantar yaniti bilateral fleksor,

» Alt ekstremite ve sag el kas tonusu dogal,
 DTR leri normoaktif,

* Sol elde dusuk el gorinimd, sol elini ekstanisyona,
adduksiyona ve abduksiyona getiremiyordu.

e Sol el parmaklari hafif fleksiyondaydi ve parmaklarini
ekstansiyona getirmekte zorlaniyordu.

* Duyu kusuru saptanmadi.






Olagan disi Bulgular:

e 2 gln 6nce uykudan uyandiginda yeni gelisen sol elde
ekstansiyon, adduksiyon ve abduksiyon kisitlihgi, el
parmaklarinda ekstansiyon kisithlhgi.

e Ontani?



Degerlendirme;

Hastada;

* Travma oykisu, herhangi bir ilac kullanimi veya toksik madde
maruziyeti yoktu

* Kollajen doku hastaligi veya otoimmun hastalik 6ykust yoktu

* Herediter primer noropatiler g6z 6nline alinarak;

Basiya duyarli herediter néropati 6n tanisi ile
(Hereditary Neuropathy with Liability to Pressure Palsy)
* EMG,

e PMP 22 gen analizi istendi.

* Hasta fizik tedaviye yonlendirildi.



 EMG: Solda motor lifleri tutan, hafif akson kaybinin oldugu
radiyal néropati ile uyumlu.




e PMP 22 geninde delesyon saptandi.
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Herediter Noropatiler

iter basinca duyarli néropati

iter motor ve duyusal noropatiler
iter brakial pleksopati

iter duyu ve otonom noropatiler



Hereditary Neuropathy with Liability to Pressure Palsy
(HNPP)



HNPP

HNPP basi sonrasi gelisen ve tekrarlar ile seyreden
demiyelinizan bir néropatidir.

Sikhikla travma sonrasi veya bdlgesel sikisma sonrasinda o
bolgenin izole sinir felci gelisir.

Etkilenim glnler veya aylar surebilir.

En sik olarak median sinir sonrasinda sirasi ile radiyal, ulnar ve
peroneal sinir etikelinimi géralur.

Elektrofizyolojik calismalarda motor ileti hizi yavaslar ve
nadiren duyusal néropati de eslik edebilir.



HNPP Tani;

e Klinik bulgular
* EMG de Motor ileti hizinda yavaslama

* Sinir biyopsisinde fokal miyelin kalinlasmasi ve diger
bolgelerde incelme nedeni ile sosis veya tomakuloz olarak

adlandirilan gorinim

* Genetik olarak PMP 22 gen delesyonunun gosterilmesi
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Radial sinirin basiya ugramasi ve hasarlanmasi ile ekstansor ve supinator
kas grubunda fonksiyon bozuklugu, sinirin duyu dallarin inerve ettigi

bdolgede uyusukluk ve parestezi gelisir.

Klinik semptomlar genelde agri, kas gugsuzligu ve elde eksitansiyon,
supinasyon ve parmaklarda ekstansiyon bozuklugudur.
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Rinsho Shinkeigaku. 2017 Jun 24. doi: 10.56592/clinicalneural. cn-001023. [Epub ahead of print]

A case of hereditary neuropathy with liability to pressure palsies due to push-up exercise.

Nakamura T?, Kawarabayashi T', Seino Y', Shoiji M.

# Author information

Abstract
A 17-year-old man with no familial history developed motor and sensory disturbance of the left upper limb a few days after starting
push-up exercise. Neurological examination revealed broad weakness and radial sensory disturbance of the left upper limb and

magnetic resonance neurcgraphy showed laterality of brachial plexus intensity signals. Therefore, we suspected left brachial
p|e;.;[}pathv However a nernve cnndoctinn efidv cshnweed a2 hrnad distiirbhanee that cnnld nnt be pynlained bw nnlv hrarhial nleynnathv
cenetic v Hereditary neuropathy with liability to pressure palsy in patients under 30 years old:

difierenti: Neurophysiological data and proposed electrodiagnostic criteria.

Robert-Varvat F'-2, Jousserand G2, Bouhour F2-2, vial ©2-2, Cintas P*, Echaniz-Laguna A%, Delmont E®, Clavelou P7, Chauplannaz G¥, Jomir L%, Pereon
¥9 Leonard-Louis "7, Manel w22, Antoine JC'-2, Lacour A", Camdessanche JP1-2.

= Author information

Abstract

INTRODUCTION: In young patients with mononeuropathy who lack family history and precipitating factors, hereditary neuropathy with
liability to pressure palsy (HNPP)} may be a possibility. Our objective is to propose neurophysiological criteria for HNPP in patients <30
years of age.

METHODS: We conducted a national multicenter retrospective clinical and neurophysiological study in patients under 30 with
genetically confirmed HNPP.

RESULT 5: All of the 51 patients included in the study had at least 1 demyelinating pattern in 2 asymptomatic nerves, and 3
abnormalities were found in almost 90%, including slowed motor nerve conduction velocity across the elbow in at least 1 ulnar nerve
(97 .5%), increased distal motor latency (DML) in at least 1 fibular nerve (95.8%), and increased DML in both median nerves {(89%).
Age influenced DML slightly only in the fibular nerve.

CONCLUSION: Dissemination of nerve involvement in HNPP incites to perform a complete nerve conduction study. including bilateral
ulnar, fibular, and median nerves. Muscle Nerve, 2017.
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Case Review

Acute Demyelinating Polyneuropathy as
Presentation of Hereditary Neuropathy
With Liability to Pressure Palsiesin a Patient
Who Exercised Regularly in the Army

Malathi Perugula, MBBS,* Guishan Uppal, MD,*
and Miguel Chuquilin, MDy}

called tomacula (focal, sausagelike enlargement
of the nerve), is seen.' 1INPP produces an epi-
sodic, rcourrent, demyclinating mononcurop-
athy after minor trauma.** The most common
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Hurriyet

Cumartesi gecesi felcine dikkat

Yaz aylarinin yaklasmasi ile birlikte gece gezmeleri de arttu.
Hurriyet Haber 24 Mayis 2012 - 12:40:21

Ozellikle hafta sonlan edlence mekanlarinda kendini dansin ve mizidin coskusuna ya
da alkol(n etkisine kaptiranlar bekleyen cok dnemli bir tehlike var: “Cumartesi gecesi
felci”, Bu rahatsizlik dzellikle el ve kol sinirlerinde harabiyete neden olup,
dnemsenmediqi takdirde daha ciddi tablolara yol acabiliyor. Memorial Sisli Hastanesi
NGroloji Bélimi‘nden Uz. Dr. Abdullah Ozkardes, Cumartesi gecesi fel hakkinda bilgi
verdi,



Herediter Primer Motor ve Duyusal
Noropatiler-Charcot-Marie-Tooth (CMT)

Miyelin gen defekti sonrasi miyelin yapisinda ve
fonksiyonunda bozulma.

CMT-1....-7 ‘ye kadar alt siniflari mevcut
En sik rastlanani CMT-1

CMT-1A: PMP 22 gen duplikasyonu
CMT-1B: MPZ gen mutasyonu

CMT-1C: LITAF gen mutasyonu



CMT-1

Distal kas gliciinde azalma buna bagli yirime defermiteleri sik
ayak burkulmalari

Kas atrofisine ikincil leylek bacagi gorintusu
llerleyen dénemde el ve ayaklarin intrinsik kaslarinda atrofi
Pes cavus ayak deformiteleri ve ¢eki¢c parmak

Duyu kaybi kademeli olarak ilerler baslica propriosepsiyon ve
vibrasyon duyusu bozulur.

Kifos, skolyoz ve uyku apnesi gelisebilir

EMG de hem motor, hem de duyu sinir ileti hizlarinda ciddi
oranda yavaslama vardir.



CMT-1

* Periferik sinir hipertrofisi gelisir ve sinirler palpe edilebilecek
hale gelir

* Sinir biyopsisinde tekrarlayan demiyelinizasyon ve
remiyelinizasyon sonucunda fazla kollajen ve fibroblast
birikimi nedeni ile “onion

* bulb” goérinimu olusur.
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* CMT-2: Daha heterojendir, sinirlerde hipertrofi yok, duyusal
sorunlar 6n plandadir. Sinir ileti hizlari hafif derecede
bozuktur. CMT-2C de vokal kord paralizisi eslik eder.

e CMT-3:
Dejerine Sottas hastaligi: bebeklik doneminde belirgin hipotoni

ve motor gelisimde gecikme. Once proksimal ardindan distal kas
zayifhgi gelisir.

Konjenital Hipomiyelinizan Noropati: dogumda belirgin
hipotoni ve kontraktirler eslik eder.

e CMT-6: Optik atrofi+motor ve duyusal néropati
 CMT-7: Retinitis pigmentoza+motor ve duyusal noropati



Herediter Duyu ve Otonom
Noropatiler (HSAN)

CMT lerden daha seyrek olarak gorulir.

Blyuk miyelinli liflerin ve miyelinsiz liflerin kaybedilmesi
sonrasinda gelisir.

HSAN-1....-7 ‘ye kadar alt gruplari mevcuttur.

Ik bulgu alt ekstremitelerde gelisen keskin agrilar ve
sonrasinda duyu kaybi seklindedir.

Sicak, soguk ve agri hissi bozulur.

EMG de aksonal ve duyusal néropati belirgin iken nadiren
motor noropati de izlenebilir.

Bulanti, kusma, tasikardi, sinirlilik, GIS motilite bozuklugu ve
hipohidroz gibi disotonomik krizler gelisebilir.



Herediter Brakial Pleksopati

SEPT-9 genindeki mutasyon sonucu, tekrar eden, agrili brakial
pleksus felcidir.

Basinca duyarli degildir, kendiliginden gelistigi dustintlmekle
birlikte asiri egzersiz ve gebelikte siklastigi bildirilmistir.

Once agri ardindan da omuz ve kol parezisi gelisir.
Kendiliginden duzelmeler géralir.



Table 1 Key features of CMT1A and HNPP

CMT1A
Duplication of PMP22

HNPP
Deletion of PMP22

Clinical features

Hectrophysiological
features

Neuropathological
features

Age of onset mainly in first two decades
Presenting symptom is difficulty walking or running

Distal syrmmetrical muscle weakness and wasting,
leqgs = anms

Pes cavus very frequent

Sensory symptoms (stocking-glove distribution) usually
less prominent, legs > arms

Pain more commaon than previously recognized

Reflexes absent or depressed

Large clinical variability between patients, even within family
Homogeneous and diffuse MOV and 5CV slowing

CMAP amplitudes reduced, especially distally in the legs
SNAP amplitudes frequently reduced to absent

Abnomal myelination over the whole nerve length
Orion bulbs
Decreased density of myelinated nerve fibres

Painless attacks of numbness, muscular weakness,
and atrophy, recurrent and focal

Preceded by minor compression on nenve
Age at anset mastly in the second or third decade
Pes cavus found in 4-47% of patients

Full recovery in 50% of episodes, usually in days
to weeks

Sequelae rarely severe
Large intrafamilial clinical variability

Increase in distal motor latencies, especially of median
and peroneal nerve

l'ocal motor slowing at entrapment sites

MCV normal to slightly reduced in other segments

SCV decreased and SNAF amplitudes often reduced
Segmental de-and remyelination

Tornacula pathologic hallmark, but not pathognomonic
Variable large-fibre loss

CMAP = compound musde action potential. MCV = motor conduction velocity, 5CV = sensory conduction velocity. SNAP = sensory nerve aclion potentials.
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