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• ϴ yaşıŶda erkek hasta 

 

 

• Şikayet:  Sol eliŶde uyuşŵa ve karıŶĐalaŶŵa hissi ve sol eliŶi 
kullanamama 



Hikayesi: 

 

• PolikliŶiğe ďaşvurudaŶ Ϯ güŶ öŶĐe saďah uyaŶdığıŶda sol 
eliŶde uyuşukluk ve karıŶĐalaŶŵa hissetŵiş, Đisiŵleri 
tutŵakta zorlaŶıyor, parŵaklarıŶı rahat hareket ettireŵiyor ve 
eliŶi kaldıraŵıyorŵuş. 

• Bu şikayet ile dış ŵerkez ortopediye ďaşvurŵuş, direk grafi, 

kraniya ve servikal MR ile değerleŶdirilerek herhaŶgi ďir 
patoloji olŵadığı söyleŶŵiş. 
 



Özgeçŵiş 

• Prenatal: AŶŶeŶiŶ ϭ. geďeliği. Geďeliği ďoyuŶĐa düzeŶli doktor 
koŶtrolü var. TakipleriŶde ďir patoloji saptaŶŵaŵış. Geďelik 
sırasıŶda sigara, alkol, ŵadde kullaŶıŵı, radyasyoŶ maruziyeti, 
idrar yolu eŶfeksiyoŶu, döküŶtülü veya ateşli hastalık geçirŵe 
öyküsü yok.  

 

• Natal: ϯϴ haftalık, NSVY ile, ϯϮϱϬgr olarak doğŵuş.  
 

• Postnatal: Doğar doğŵaz ağlaŵış. İkter, siyanoz, hipoglisemi 
öyküsü yok. Küvöz ihtiyaĐı olŵaŵış. 
 



Özgeçŵiş: 
• BesleŶŵe: ϭ yıl süre ile aŶŶe sütü alŵış.  
     ϲ. ayda ek gıdalara geçilŵiş. D vit ve Fe kullaŶŵış. 
• Büyüme-gelişŵe: Yaşı ile uyuŵlu. 
• Aşılar: Aşıları taŵ 

Soygeçŵiş: 

• AŶŶe: ϯϰ yaşıŶda, SS. 
• Baďa: ϯϳ yaşıŶda, SS. 
• AŶŶe ve ďaďa arasıŶda Ϯ. dereĐe akraďalık ŵevĐut 

• ϭ. çoĐuk: Hastaŵız 

• Ϯ. çoĐuk: ϭϯ yaş, K, Hipotiroidi 



Fizik Muayene: 

Vital bulgular: 

• Ateş: ϯϲ.Ϯ°C 

• Tansiyon: 110/65 mm Hg 

• Naďız:ϭϬϲ/dak 

• DSS: 20/dak 

 

Antropometrik ölçümler: 

• Boy: 140cm ( 25-50p.)     

• Ağırlık: ϯϳ,ϱ kg ; ϱϬp.Ϳ      
 



Fizik Muayene: 

 Genel durum: İyi-aktif. 

 Cilt: Turgor, tonus doğal.İkter, siyanoz, peteşi, purpura, ödem yok. 

 Baş boyun:  Saçlı deri doğal. Kafa yapısı siŵetrik. BoyuŶda kitle ve  
LAP yok. 

 Gözler: Konjonktivalar ve skleralar doğal.  
 Kulak-burun- boğaz: Bilateral kulak zarları doğal. BuruŶ tıkaŶıklığı, 

akıŶtısı yok.  Orofarenks ve tonsiller doğal 
 Kardiyovasküler: Sϭ SϮ doğal, Sϯ yok, üfürüŵ yok, KTA ϱ.iŶterkostal 

aralıkta 

 Solunum sistemi: Her iki hemitoraks soluŶuŵa eşit katılıyor. 
Solunum sesleri doğal,ral yok, ronküs, ekspiryum uzuŶluğu yok.   

 Gastrointestinal sistem: BatıŶ Ŷorŵal bombelikte.Barsak sesleri 
normoaktif. Defans, rebound yok. Hepatomegali ve splenomegali 
yok. Traube alaŶı açık. 

 Genitoüriner sistem: Haricen erkek. 



Fizik Muayene: 

Nörolojik muayene:  

• BiliŶĐi açık 

• Direkt-indirekt IR(+). Konverjans kusuru yok. Göz hareketleri 
her yöne serbest. 

• Kranyal sinir muayenesi intakt, nistagmus yok, 

• Klonus yok, plantar yaŶıtı bilateral fleksör, 

• Alt ekstremite ve sağ el kas tonusu doğal,  
• DTR leri normoaktif, 

• Sol elde düşük el görüŶüŵü, sol eliŶi ekstanisyona, 
addüksiyona ve abduksiyona getiremiyordu.  

• Sol el parŵakları hafif fleksiyoŶdaydı ve parŵaklarıŶı 
ekstansiyona getirŵekte zorlaŶıyordu.  

• Duyu kusuru saptaŶŵadı. 
 





OlağaŶ dışı Bulgular: 

 

 

• Ϯ güŶ öŶĐe uykudaŶ uyaŶdığıŶda yeŶi gelişeŶ sol elde 
ekstansiyon, addüksiyon ve abduksiyon kısıtlılığı, el 
parŵaklarıŶda ekstansiyon kısıtlılığı. 
 

• ÖŶ taŶı? 

 

 



DeğerleŶdirŵe; 

Hastada; 

• Travŵa öyküsü, herhaŶgi ďir ilaç kullaŶıŵı veya toksik madde 

maruziyeti yoktu 

• Kollajen doku hastalığı veya otoimmün hastalık öyküsü yoktu 

• Herediter primer nöropatiler göz öŶüŶe alıŶarak; 
 

 Basıya duyarlı herediter nöropati öŶ taŶısı ile 

(Hereditary Neuropathy with Liability to Pressure Palsy) 

• EMG,  

• PMP 22 gen analizi istendi. 

• Hasta fizik tedaviye yönlendirildi. 

 



 

• EMG: Solda ŵotor lifleri tutaŶ, hafif aksoŶ kayďıŶıŶ olduğu 
radiyal nöropati ile uyumlu. 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

• PMP 22 geninde delesyon saptaŶdı. 
 

 



Herediter Nöropatiler 

1. Herediter ďasıŶĐa duyarlı nöropati 

2. Herediter motor ve duyusal nöropatiler 

3. Herediter brakial pleksopati 

4. Herediter duyu ve otonom nöropatiler 

 



Hereditary Neuropathy with Liability to Pressure Palsy 

(HNPP) 



HNPP 

• HNPP  ďası soŶrası gelişeŶ ve tekrarlar ile seyredeŶ 
demiyelinizan bir nöropatidir. 

• Sıklıkla travŵa soŶrası veya ďölgesel sıkışŵa soŶrasıŶda o 
ďölgeŶiŶ izole siŶir felĐi gelişir. 

• Etkilenim günler veya aylar sürebilir. 

• EŶ sık olarak median siŶir soŶrasıŶda sırası ile radiyal, ulnar ve 

peroneal sinir etikelinimi görülür. 

• Elektrofizyolojik çalışŵalarda ŵotor ileti hızı yavaşlar ve 
nadiren duyusal nöropati de eşlik edeďilir. 

  

 



HNPP TaŶı; 
• Klinik bulgular 

• EMG de Motor ileti hızıŶda yavaşlaŵa 

• Sinir biyopsisinde fokal miyelin kalıŶlaşŵası ve diğer 
bölgelerde incelme nedeni ile sosis veya tomaküloz olarak 

adlaŶdırılaŶ görüŶüŵ 

 

 

 

 

 

 

• Genetik olarak PMP 22 gen delesyonunun gösterilmesi 

 

 



 

 

 

 
 

 

 

 

 

 

• Radial siŶiriŶ ďasıya uğraŵası ve hasarlaŶŵası ile ekstansör ve supinatör 

kas gruďuŶda foŶksiyoŶ ďozukluğu, siŶiriŶ duyu dallarıŶ inerve ettiği 
ďölgede uyuşukluk ve parestezi gelişir. 

• KliŶik seŵptoŵlar geŶelde ağrı, kas güçsüzlüğü ve elde eksitansiyon, 

supinasyon ve parmaklarda ekstansiyon ďozukluğudur. 









Herediter Primer Motor ve Duyusal 

Nöropatiler-Charcot-Marie-Tooth (CMT) 

 

• Miyelin gen defekti soŶrası miyelin yapısıŶda ve 
fonksiyonunda bozulma. 

• CMT-ϭ….-ϳ ͚ye kadar alt sıŶıfları ŵevĐut 

• EŶ sık rastlaŶaŶı CMT-1  

    CMT-1A: PMP 22 gen duplikasyonu 

    CMT-1B: MPZ gen mutasyonu 

    CMT-1C: LITAF gen mutasyonu 



CMT-1 

• Distal kas güĐüŶde azalŵa ďuŶa ďağlı yürüŵe defermiteleri sık 
ayak ďurkulŵaları 

• Kas atrofisine ikiŶĐil leylek ďaĐağı görüŶtüsü 

• İlerleyeŶ döŶeŵde el ve ayaklarıŶ intrinsik kaslarıŶda atrofi  

• Pes cavus ayak deformiteleri ve çekiç parmak 

• Duyu kayďı kadeŵeli olarak ilerler ďaşlıĐa propriosepsiyon ve 

vibrasyon duyusu bozulur. 

• Kifos, skolyoz ve uyku apnesi gelişeďilir 

• EMG de heŵ ŵotor, heŵ de duyu siŶir ileti hızlarıŶda Điddi 
oraŶda yavaşlaŵa vardır. 
 



CMT-1 
• Periferik sinir hipertrofisi gelişir ve siŶirler palpe edilebilecek 

hale gelir 

• Sinir biyopsisinde tekrarlayan demiyelinizasyon ve 

remiyelinizasyon sonucunda fazla kollajen ve fibroblast 

ďirikiŵi ŶedeŶi ile ͚͛onion 

•  bulb͛͛ görüŶüŵü oluşur. 



• CMT-2: Daha heterojendir, sinirlerde hipertrofi yok, duyusal 

soruŶlar öŶ plaŶdadır. SiŶir ileti hızları hafif dereĐede 
bozuktur. CMT-2C de vokal kord paralizisi eşlik eder. 

• CMT-3: 

    Dejerine Sottas hastalığı: bebeklik döneminde belirgin hipotoni 

ve ŵotor gelişiŵde geĐikŵe. ÖŶĐe proksimal ardıŶdaŶ distal kas 

zayıflığı gelişir. 
    Konjenital Hipomiyelinizan Nöropati: doğuŵda ďelirgiŶ 
hipotoni ve kontraktürler eşlik eder.  
• CMT-6: Optik atrofi+motor ve duyusal nöropati 

• CMT-7: Retinitis pigmentoza+motor ve duyusal nöropati  



Herediter Duyu ve Otonom 

Nöropatiler (HSAN) 

• CMT lerden daha seyrek olarak görülür. 

• Büyük miyelinli liflerin ve miyelinsiz liflerin kaybedilmesi 
soŶrasıŶda gelişir. 

• HSAN-ϭ….-ϳ ͚ye kadar alt grupları ŵevĐuttur. 
• İlk ďulgu alt ekstremitelerde gelişeŶ keskiŶ ağrılar ve 

soŶrasıŶda duyu kayďı şekliŶdedir. 
• SıĐak, soğuk ve ağrı hissi ďozulur. 
• EMG de aksonal ve duyusal nöropati belirgin iken nadiren 

motor nöropati de izlenebilir. 

• BulaŶtı, kusŵa, taşikardi, siŶirlilik, GİS motilite ďozukluğu ve 
hipohidroz gibi disotonomik krizler gelişeďilir. 
 



Herediter Brakial Pleksopati 

 

• SEPT-ϵ geŶiŶdeki ŵutasyoŶ soŶuĐu, tekrar edeŶ, ağrılı brakial 

pleksus felcidir. 

• BasıŶĐa duyarlı değildir, keŶdiliğiŶdeŶ geliştiği düşüŶülŵekle 
ďirlikte aşırı egzersiz ve geďelikte sıklaştığı ďildirilŵiştir. 

• ÖŶĐe ağrı ardıŶdaŶ da oŵuz ve kol parezisi gelişir.  
• KeŶdiliğiŶdeŶ düzelŵeler görülür. 

 





 

 

     

                          Teşekkürler… 


