Olgu Sunumu / Case Report

Herediter Basinca Duyarli Néropati Sendromu;

Olgu Sunumu

Hereditary Neuropathy With Liability To Pressure Palsy Syndrome;

Case Report

Ayca Uran, Emre Adigtizel, Evren Yasar, Bilge Yilmaz, Mehmet Ali Taskaynatan, Ridvan Alaca

Glilhane Askeri Tip Akademisi, Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon Anabilim Dali, TSK Rehabilitasyon Merkezi, Ankara, Tiirkiye

OZET

Herediter basinca duyarl néropati (HBDN), kompresyon veya travma sonrasinda gorilen rekirren, epizodik,
demiyelinizan bir ndropati tiiriidir. Bu hastalik siklik sirasina gore peroneal sinir, ulnar sinir, brakial pleksus
ve radial siniri etkiler. Bu vaka sunumunda yakinmalari agir yiik tasima sonrasinda baslayan HBDN tablosu
olan bir hastayr sunmayi amacladik.

Yirmi bir yasindaki erkek hasta hastanemize sol kol, dnkol ve el bolgesinde lokalize agri ve uyusma sikayetleri
ile basvurdu. Hasta, yakinmalarinin sol omuzu Uzerinde agir ylik tasima sonrasinda meydana geldigini
belirtmekteydi. Fizik muayenesinde eklem hareketlerinin acik, kas gli¢lerinin tam oldugu saptandi. Yapilan
elektromyografik incelemede aksesuar sinir lezyonu ile uyumlu bulgular tespit edildi. Tibial sinirden yapilan
biyopsi materyalinin patolojik incelemesinde; genislemis ancak ince miyelinli aksonlar, ince miyelinli lifler,
paranodal ve segmental demiyelinizasyon odaklari gorildi ve demiyelinizan noropati ile uyumlu olarak
raporlandi. Hastanin aile hikadyesinden kiz kardesinin de benzer yakinmalarinin oldugu ve yapilan genetik
incelemesinde bir alelde PMP22 delesyonu saptandigi 6grenildi.

Otozomal dominant gecis gosteren HBDN hastaligi, 6zellikle geng yas grubunda, tekrarlayan tuzak néropati
olgularinda akilda tutulmasi gereken bir klinik tablodur.

Anahtar sozciikler: Herediter basinca duyarli néropati, aksesuar sinir, rehabilitasyon

ABSTRACT

Hereditary neuropathy with liability to pressure palsy (HNPP) is a kind of recurrent, episodic, demyelinating
neuropathy seen after compression or trauma. It affects peroneal nerve, ulnar nerve, brachial plexus and radial
nerve in order of frequency. Here, we aimed to present a patient with HNPP which presents after carrying
heavy load.

A 21 years old man was admitted to our hospital with pain and numbness that had localized over his left arm,
forearm and left hand. He specified that his complaints had developed after carrying heavy load on his left
shoulder. At the physical examination, we observed that he had full range of motion, and he had no muscle
weakness. Electromyographic investigation revealed accessory nerve palsy. Tibial nerve biopsy showed
enlarged but thin myelinated axons, thin myelinated fibers, paranodal and segmental demyelinated areas and
the pathologic report showed demyelinating neuropathy. It was found out from the patient’s family story
that his sister also had similar complaints and her genetic test showed hereditary neuropathy with liability to
pressure palsy with PMP22 deletion at one allele.

Autosomal dominant inherited HNPP disease is a clinical state that should be kept in mind at the recurrent
entrapment neuropathy cases of young patients, especially.
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Giris

ilk defa 1947 yilinda De Jong tarafindan tanimlanan
herediter basinca duyarli néropati (HBDN) kompresyon
veya travma sonrasinda gorilen rekdrren, epizodik, de-
miyelinizan bir néropati turiduar (1-3). Otozomal domi-
nant gegisli olup, olgularin %84’tinde 17p12 lokusunda
periferik miyelin protein (PMP22) geninin lokalize oldu-
gu bolgede 1.4 Mb uzunlugunda delesyon saptanirken,
bazi olgularda ise bu gende nokta mutasyonu oldugu
gOsterilmistir (2-6). Bu olgu bildirisinde; yakinmalari agir
yuk tasima sonrasinda baslayan, anamnez, fizik muayene,
elektrofizyolojik ve patolojik inceleme bulgulari ile HBDN
tanisi koydugumuz bir hasta sunulmustur.

Olgu

Yirmi bir yasindaki erkek hasta, hastanemize sol kol,
onkol ve el bolgesinde lokalize agri ve uyusma yakin-

Tablo 1. Hastanin elektrofizyolojik bulgulari.

masiyla basvurdu. Hasta, hikayesinde yakinmalarinin sol
omuzda agir ylk tasima sonrasinda basladigini ancak
daha 6nceden de zaman zaman her iki st ve alt eks-
tremitelerde uyusma hissettigini ifade etmekteydi. Soy
gecmisi sorgulandiginda kiz kardesinde de benzer ya-
kinmalar oldugu, bu nedenle yapilan genetik inceleme-
sinde bir allelde PMP22 delesyonu saptandigi 6grenildi.
Hastanin yapilan fizik muayenesinde sol omuzunun diger
tarafa kiyasla hafif disiik gériinimde oldugu belirlendi.
Her iki taraftaki omuz eklem hareketleri acikti. Duyu ku-
suru olmayan hastanin omuz abduktér ve fleksorlerinin
kas guicli 5/5 olarak degerlendirildi. Sol omuz elevatorleri
kas guicli ise 4/5 derecesindeydi. Yapilan elektrofizyolojik
incelemede bilek seviyesinde median, dirsek seviyesin-
de ulnar tuzak noropati bulgular ve sol aksesuar sinirde
lokal hasari disiindiiren bulgular saptandi (Tablo 1, 2).
Hastanin tibial sinirinden alinan biyopsi materyalinin pa-
tolojik incelemesinde ise ince miyelinli lifler, paranodal
ve segmental demiyelinizasyon odaklar, trikrom blue
boyali yari ince kesitlerde genislemis ancak ince miyelinli

Duyusal Sinir R ULNAR-ADM
| Latency (ms) | Peak Amp (uV) | Velocity (m/s) Wrist 4,20 6,8
R MEDIAN-Digit I B.Elbow 8,70 58 51,1
Ebow | 475 | 3,6 | 305 A Elbow 12,85 5,2 20,5
L MEDIAN-Digit Il R COMM PERONEAL-EDB
Ebow | 35 | 6,8 | 414 Ankle 9,80 4,2
R ULNAR-Digit V Fib Head 18,85 4,0 37,6
BElbow | 375 | 5,2 | 320 Knee 21,10 4,0 333
L ULNAR-Digit V L COMM PERONEAL-EDB
Wrist | 330 | 11,8 | 364 Ankle 6,45 77
R SURAL- Lat Malleolus Fib Head 15,80 6,9 36,4
Calf | 445 | 139 | 360 Knee 17,70 5,7 39,5
L SURAL- Lat Malleolus RTIBIAL(KNEE)-AH
Calf | 430 | 136 | 354 Ankle 7,60 2,5
Motor Sinir Knee 20,30 1,5 33,1
| Latency-ms | Ampl-mV | Velocity-m/s | |LTIBIAL(KNEE)-AH
L MEDIAN-APB Ankle 7,85 16
Wrist 5,35 5,9 Knee 20,60 13 32,9
Elbow 10,05 3,9 53,2 L SPINAL ACCESS-Trapezius
R MEDIAN-APB Neck | 495 | 5,7 |
Wrist 5,30 7,0 R SPINAL ACCESS-Trapezius
Elbow 10,70 6,5 47,2 Neck | 280 | 9,7 |
L ULNAR-ADM R ULNAR MOTOR F WAVES
Wrist 3,25 58 ADM | 3135 | |
B.Elbow 8,00 5,1 46,3 L COMM PERONEAL F WAVES
A.Elbow 12,55 34 23,1 EDB | 5850 | |

Amp: Amplitiid, R: Right, L: Left, APB: Abdiiktér pollicis brevis, ADM: Abduktér digiti minimi, EDB: Ekstansér digitorum brevis, A: Above,
B: Below, Fib: Fibula, AH: Abdiiktér hallucis, Access: Accessorius, Lat: Lateral
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Tablo 2. igne EMG bulgulari.

Spontaneus MUAP Recruitment
1A Fib PSW Fas H.F. Amp Dur Pol Patern
L Deltoid N None None None None N N N N
L Supraspinatus N None None None None N N N N
L Trapezius N None None None None N N 1+ Reduced

R:Right, L: Left, Fib: Fibula, PSW: Positive sharp wave, Fas: Fasciculation, HF: High frequency, Amp: Amplitude, Dur: Duration, Pol: Polyphasic,

N: Normal, IA: Insertional activity, MUAP: Motor unit action potentials

aksonlar saptandi. Mevcut patolojik bulgulari ile hasta-
miz HBDN olarak degerlendirildi ve sol omuz bélgesine
uygulanmak Uizere fizik tedavi ve rehabilitasyon progra-
mina alindi.

Tartisma

Rekurren, epizodik demiyelinizan bir néropati tipi olan
HBDN’de olgular kompresyon veya travma nedeniyle
izole sinir lezyonlari ile belirti ve bulgu verirler. Hastalarin
cogunda semptomlar ikinci dekatta gorilmekle birlikte,
daha erken dénemde veya Uglincli dekatta da ortaya
¢ikabilmektedir (7, 8).

Elektromiyografik  inceleme, HBDN  tanisinin
kesinlestirilmesine  yardimci  olabilecek  bulgular
ortaya koyabilir (8, 9). Demyelinizan bir néropati olan
HBDN'de demyelinizasyon  kriterlerinin  varliginin
elektrofizyolojik olarak incelenmesi de 6nem arz etmekte
olup bu kriterler arasinda; segmental iletim bloklarinin
varligi, distal duyusal ve motor latanslarda uzama, F
yanit latansinin artigi, sinir iletim hizinda yavaslama
sayllabilmektedir (10). Bu karakteristik elektrofizyolojik
bulgular etkilenmemis sinirlerde de ortaya cikabilir ve
bu etkilenim miyelin stabilitesinin korunamamasi ile
iliskili olabilir (11). Olgumuzun &zellikle sol peroneal
sinire yonelik olarak yapilan emg incelemesinde literatir
bilgisi ile benzer olarak demyelinizayon ile uyumlu
bulgular oldugu saptanmisti (Tablo 1). HBDN'de travma
veya tuzaklanmaya kolay maruz kalabilecek sinirler daha
sik etkilenirler. Mouton ve arkadaslarinin yayinladiklari
vaka serisinde sinir tutulum sikhgini peroneal sinir icin
%36, ulnar %28, brakial pleksus icin %20 ve radial sinir
icin %13 olarak bildirilmistir (8). Olgumuzda ortaya ¢ikan
aksesuar sinir etkilenimi ise diger sinirlere goére daha
nadir olarak gerceklesmektedir. Omuza agir ylk asarak
tasima hikayesi, aksesuar sinirin bu vakadaki etkilenim
mekanizmasini  agiklamaktadir. Ayrica sundugumuz
vakada dirsek seviyesinde ulnar tuzak noropati
bulgulari mevcut olup el bilek seviyesinde bilateral
median sinir motor distal latansi uzamis ve duyusal
iletim hizlan yavaslamisti. Buna ek olarak, median sinir

118

on kol segmentinde yaklasik % 45 oraninda amplitiid
kiicilmesi oldugu saptanmisti. Li ve ark. tarafindan
yapilan bir calismada, normal popilasyona ait bireylerde
median sinirin diger sinirlere goére daha ylksek oranda
tuzaklanma egilimi gosterdigi; ancak HBDN olgularinda
bu durumun tersine, tekrarlayici travmaya maruz kalma
riski yliksek bolgeler olan el bilek ve ayak bilek bolgesinde
lokalize olan wulnar ve peroneal sinirlerin hasara
ugrama olasihginin daha yiiksek oldugu 6ne sirilmus
olup 12 adet HBDN tanili olguda gerceklestirdikleri
elektrofizyolojik incelemeler neticesinde sadece 1
olguda median sinir bilesik kas aksiyon potansiyeli
amplitidinde azalma tespit etmislerdir (12). Bu nedenle
olgumuz nadir goriilen median sinir tutulumu agisindan
da onem arz etmekteydi. Noropatilerde kompresyon
varliginda, birlesik kas aksiyon potansiyelinde goérilen
ampitid duastkliginde temporal dispersiyonun da
etken olabilecegi belirtilmektedir (13). ‘Zamansal
dagihs’ olarak da isimlendirilen ‘temporal dispersiyon’;
uyarim mesafesindeki artisa bagl olarak, olusan
impulslarin kaslara ulasma zaman araligindaki artis olarak
tanimlanmaktadir (10). Ongun ve ark. tarafindan yapilan,
median ve ulnar sinir tarafindan uyarilan proksimal ve
distal yerlesimli kaslardaki sinir iletim parametrelerinin
karsilastirildigi bir calismada; ayni sinir tarafindan innerve
edilen proksimal yerlesimli kaslarda, distal yerlesimli
kaslara gore daha disiik BKAP amplitiid ve daha uzun
yanit suresi degerleri saptanmis olup bu durum, ayni sinir
icerisinde seyreden farkl sinir iletim hizina sahip liflerin
neden oldugu temporal dispersiyonun buyulkligiine
bagli olarak gelisen desenkronizasyona baglanmistir (14).
Olgumuzda da literatir bilgisi ile uyumlu olarak 6zellikle
sol median sinirin 6l¢llen proksimal ve distal amplitiidleri
arasinda belirgin fark oldugu saptanmistir.

HBDN tanisinda non-invaziv olmasi sebebiyle genetik
inceleme o6nceliklidir. Ancak elektrofizyolojik ve patolojik
inceleme bulgularinin  HBDN tanisini  desteklemesi
ve ayrica hastanin kiz kardesine benzer yakinmalar
nedeniyle yapilmis olan genetik incelemede PMP22
delesyonunun saptanmis olmasi nedeniyle, olgumuzda
genetik inceleme yapilmadi.
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HBDN'de taniya yonelik olarak yapilabilen periferik
sinir  histopatolojik incelemesinde ise segmental
demiyelinizasyon, olgularin yaklasik %54 ‘linde goriilen
tomakdil denilen sosis benzeri olusum, aksonal kayip
gorilebilmektedir (1, 15). Olgumuza yapilan tibial sinir
biyopsi materyalinin patolojik incelemesinde tomakil
olusumuna rastlanmadi ancak literatiirle uyumlu olarak
segmental demiyelinizasyon odaklari saptandi.

Sonug

Otozomal dominant gecis gosteren HBDN hastaligi,
gen¢ vyas grubunda, tekrarlayan tuzak noropati
vakalarinda, 06zellikle yakinmalari aralikli seyreden
olgularda, travmaya acik olan, yogun fiziksel aktivite ve
agir yuk tasima gerektiren meslek gruplarinda akilda
tutulmasi gereken bir klinik tablo olarak karsimiza
cikmaktadir. Erken tani ve hasta egitimi ile tekrarlayici
travmalardan ve wuzun sireli basilardan korunma
saglanabilirken, bu sayede sekonder aksonal hasar
olusumunun o6nine gecilmis olur. Ayrica erken tani,
hastalari, prognozlarini olumsuz yénde etkileyebilecek
medikal ve cerrahi uygulamalardan wuzak tutmasi
bakimindan da biyiik bir 5nem tagimaktadir.
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