
iT .. ÜRK■ Özgün Olgu Sunumu/ Original Case Report 

NOROLOJ! : . . 
DERGiS i ·•• 

Türk Nöro loji Dergisi 2004; Ci lt : 1 O Sayı:5 Sayfa:446-450 

Herediter Sensorimotor Nöropati ve 
■ 

Sensorinöral işitme Kaybı: 
Olgu Sunumu 

Özgür Bilgin 1, İ pek Midi1, Geysu Ka rlı kaya2, Neşe Tuncer Elmacı1, Tü lin Tanrıdağ 1 

1 Marmara Üniversitesi Tıp Fakültesi Nöroloji Anabilim Dalı, İSTANBUL 
2Haydarpaşa Numune Hastanesi 2. Nöroloji Kliniği, İSTANBUL 

ÖZET 
Bilimsel zemin: Herediter sensorimotor nöropatiler (HSMN) schwann 

hücrelerini ve myelini etkileyerek periferik sinir disfonksiyonu yapan 

hastalık grubudur. En s ı k raslanan ka l ıtı msal nörolojik hastal ık olup, 

prevalansı 1/3300'dür. Herediter sensorimotor nöropati ile sensorinöral 
sağırlık oldukça az raslanan bir klinik formdur. 
Olgu: Klinik bulgular ı ilk dekadda ortaya çıkan 25 yaşındaki kadın 

olguda nörolojik muayene bulguları ve laboratuvar analizler yürüyüş 
ataksisi, bacaklarda güçsüzlük ve sensorinöral sağı r lığın nadir raslanan 

birl ikte l iğini ortaya koymuştur. 
İzlenim: CMT 4D o larak da sın ı flandır ı lan bu birliktelik herediter 

sensorimotor nöropatilerin sadece periferik sinir tutulumu yapmadığını , 

kranyal sinirler in de tutulabildiği ni göstermiştir. Bu formun spesifik 

genetik analizi ülkemizde yapı lamamakta, ta n ı klinik ve diğer laboratuvar 
analizlerle konulmaktadı r. 
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ABSTRACT 
Hereditary Sensorimotor Neuropathy with Sensorineural 
Deafness(CMT4D ): A Case Report 
Scientific background: Hereditary sensorimotor neuropathies(HSMN) 
are disorders of peripheral nerves with predominantly schwann celi and 
myelin involvement in which prevalence is 7/3300, most common among 
the genetic neurological disorders. The association of HSMN and 
sensorineural deafness is rare. 
Case: 25 year-old woman with HSMN and sensorineural deafness is 
presented in whom symptoms began in the first 1 O years and evolved 
in slowly progressive fashion. 
Conc/usion: The aim of this case report is to demonstrate an assosiation 
of HSMN and sensorineural deafness which ıs quite rare in the literature 

Keywords: hereditery sensorimotor neuropathy,Sensorimotor deafness 



GİRİŞ 

Herediter sensorimotor nöropatiler, periferik sinir disfonksi

yonu yapan, Schwann hücreleri ve bunların myelin kılıflarının 
anomalisidir(ı,ıı _ İ lk tanımlandığında Charcot Marie Tooth 

(CMT) ya da peroneal müsküler atrofiler olarak sınıflandı

rı l mış heterojen bir hastalık grubudur. Günümüzde tekrar, 

hastalığ ı ilk tanımlayan hekimlere ithafen Charcot Marie 

Tooth olarak isimlendirilip sınıflandırılmaktadırla r. Son 

yapılan çalışmalar sonucunda 16 subtip bildirilmiştir( 1 , 2> _ 

Benzer klin ik fenotip serg ileyen, genetik çeşitlil ik gösteren 

bu hastalık grubunun; otozomal dominant, otozomal 

resesif, X'e bağlı dominant veya resesif ka lıtımı olabileceğ i 

gibi sporadik vakalar da izlenmektedi r(1 ·9>_ 

Birinci ve üçüncü dekadlar arasında ağrıs ız, simetrik el ve 

/veya ayak distal kaslarında yavaş ilerleyen motor nöropatisi 

olan, pozitif aile öyküsü bulunan hastalarda CMT hastalığı 
ön planda düşünülme lidir(ıoı . Tipik klin ik tablo içinde ayak 

arkında yükseklik, ayak dorsifleksiyonunda güçsüzlük, distal 

kaslarda atrofi, derin tenton reflekslerinde azalma ve distal 

duyu kaybı mevcuttur( 1 · 2 · 3· 1 0ı _ Pes cavus, skolyoz, çekiç 

parmak kemik yapıda görülebilen deformitelerdir( 1 • 10 1 2 ı _ 

Sural sinir biyopsileri Wal leryan dejenerasyonla uyumlu 

aksona! kayıp ve hafif demyelinizasyon gösterir<1
•
2

•
3

·
1014

>_ 

EMG'de demyelinizasyon tipiktir. En s ı k görülen tip CMT 

IA dır(1 •2·3· 10·14>_ Bu yazıda herediter sensorimotor nöropati 

ve sensorinöral sağırl ı k birlikteliği izlenen ve oldukça nadir 

görülen bir CMT 4D olgusu sunulmuştur. 

OLGU 

25 yaşında kad ın hasta bacaklarda ağrı, titreme, ayakta 

dururken kuwetsizlik yakınmaları ile polikliniğimize başvurdu. 

7-8 yaşlarında yürüyüş ataksisi başlayan hastanın, kollarda 

ve bacaklarda ağrı şi kayeti mevcutmuş. Özellikle sabahları 

olan hareket kısıtlılığı ve çabuk yorulması yanında ayaklarında 

da kemik deformiteleri de zaman içinde görülmüş. Çeşitli 

tetkikler sonucunda demir eksikliği anemisi tesbit edilerek 

demir replasmanı yapılmış. Bilatera l pes cavus ve halluks 

valgus nedeniyle opere edilmiş. 1 6 yaşından itibaren 

yürümede güçlük ve kuvvetsizliğ inde ilerleme olan hastaya 

çeşitli merkezlerde yapılan EMG !erde demyelinizan nöropati 

tanısı konmuş fakat bir süre sonra kontrolleri b ı rakması 

nedeniyle ileri tetkik yapılamamış. 

Şubat 2004'de yapılan nöro lojik muayenesinde; üst 

ekstremitede tenar, hipotenar ve interosseus kaslarda, alt 

ekstremitede özellikle gastroknem ius kanında atrofi 

Resim 1. Elde atrofi 

gözlendi (Resim 1 ). Üst ekstremitelerde proksimal kas gücü 

5/ 5 saptanırken, distal kas gücü 2-3/5 olarak tesbit edildi. 

Benzer şekilde alt ekstremitelerde proksimal kas gücü 5/5 

iken, distal kas gücü 1-2/5 idi. Özellikle dorsifleksiyonda 

güçsüzlüğü belirgin olan hasta parmak ucunda ve topuk 

üzerinde yürüyemiyordu. Ayaklarda arkda yükseklik ve çekiç 

parmak deformitesi mevcuttu (Resim 2). Üstte bilateral 

normoaktif olan derin tendon refleksleri altta bilatera l 

a lınamıyordu. Plantar yanıtları fleksor olan hastan ı n patolojik 

refleksi saptanmadı. Ağrı ve ı sı duyusu intakt iken, eklem 

pozisyon tüm vücutta bozuk ve vibrasyon duyusu global 

olarak azalmıştı . Romberg (+) olan hastada serebellar 

muayene doğal izlendi. Yürüyüş geniş adımlı ve ördekvari 

karakterdeydi. Ayn ı zamanda hastanın bilateral istirahat, 

postural ve kinetik tremoru saptandı. 

Resim 2. Ayak arkında yükseklik, çekiç parmak 

Özgeçmişinde geçiri l miş bilateral pes cavus ve halluks valgus 

operasyonu, bilateral sensorinöral işitme kaybı nedeniyle 

işitme cihazı kul lan ım ı , geçi rilmiş bilateral karpa l tünel 

operasyonu, demir eksikliği anemisi mevcut olan hastanın 

anne ve babası kardeş çocukları idi. Soygeçmişinde ablasında 



ve teyzesinin erkek torununda işitme kaybının eşlik etmediği 

sensorimotor nöropati bulguları mevcutken, dayısı nın bir kız 

ve bir erkek torununda işitme kaybı ile birlikte elektrofizyoloji 

ile doğrulanmış herediter sensorimotor nöropati tanısı 

mevcuttu. Devamlı kullandığı bir ilaç ya da alışkanlığı yoktu . 

Hastaya yapılan EMG de sağ tibial, peroneal, median motor, 

median ve ulnar duysal, bilateral sura! sinirler uyarılamadı. 

Ulnar sinir distal motor latansı uzun, birleşik kas aksiyon 

potansiyeli (BKAP) amplit üdü düşük, iletim hızı ileri derecede 

yavaş bulundu. İğne EMG'de distallerde belirgin kronik 

nörojenik tutulum bulgu ları mevcuttu. Distallerde hakim, 

ağır derecede sensorimotor mikst tip polinöropati saptandı 

(Şekil 1 a-b ). 

Sural sinir biopsisi segmental demiyelinizasyon ile uyumluydu. 

Göz dibi muayenesi doğaldı. Rutin kan tetkiklerinde demir 

eksikliği anemisi dışında patoloji yoktu. Mini Mental Status 

Test skoru 29/30 olan hastanın, yapılan odyolojik tetkikinde 

bilateral sensorinöral işitme kaybı olması nedeni ile CMT 4D 

düşünülerek genetik araştırma tetkiki istendi. Ülkemizde tüm 

CMT hastalıkları içinde yalnız en sık rastlanan subtip olan 

CMT 1A için spesifik PMP 22 gen mutasyonu bakılabil

mektedir. Hastamızda PMP-22 gen mutasyonu saptan

mamıştır. Teknik nedenlerle CMT4D için spesifik tanı testi 

yapılamamaktadır. Hastanın tanısı klinik ve elektrofizyolojik 

olarak konulmuştur. 

TARTIŞMA 

Charcot-Marie-Tooth (CMT) hastalığı, ilk olarak birbirinden 

bağımsız olarak Fransa ve İngiltere'de 1886 yılında 

tanımlanmıştır (Charcot ve Marie, 1886; Tooth, 1886)12·13·14ı_ 

1893 yılında Dejerine ve Sottas tarafından hastalığın daha 

ciddi bir formu bel irtilmiştir12•5· 1 :ı.,sı_ CMT hastalığı günümüzde 

herediter motor ve sensori nöropati olarak (HMSN) 

isimlendirilmektedir. HSMN en sık rastlanan kalıtımsal 

nörolojik hastalık olup, prevalansı 1/3300'tır1 1 0·14ı _ Genetik 

alandaki gelişmeler spesifik genetik mutasyonlarla karakterize 

bir çok alt tipini ortaya koymuştur. Bunlar arasında CMT 

1 % 50, CMT 2 %20-40, CMT X % 10-20 oranında 

görülürken, ara formlara nadir olarak rastlanmaktadır 

(Tablo 1) ııoı_ Kronik periferik nöropati ile başvuran hastaların 

%20'sınde CMT 1A saptanmaktadır. 

CMT hastal ığ ı nda klinik olarak değerlendiri lecek olursa; 

bacaklarda distal kaslarda güçsüzlük saptanır ki, karakteristik 

ters dönmüş şampanya kadehi görünümü izlenir1 1 0ı _ 

Kronik CMT hastalarında iskelet anormallikleri sıkl ık l a 

mevcuttur. Bunlar arasında, pes kavus (yüksek ayak arkı) 

deformitesi, eldeki ulnar sinir lezyonlarında izlenen pençe 

el görünümüne eş değer olarak değerlendirilebili r ki yaşamın 

ilk yılla rında %25 sık l ıkta oluşurken, sonraki dekadlarda 

%67 oranında görülür. Diğer ayak deformiteleri de izlenebilir. 

Spinal deformiteler (örn., torasik skolyoz) CMT 1 

hastalarının % 37-50'sinde mevcuttur1 1 · 1 0ı. Derin tendon 

refleksleri azalmış ya da kaybolmuştur11 ·3 • 10• 13• 14ı . 

Hastalarda genellikle duyu semptom ları olmamasına 

rağmen, vibrasyon ve propriosepsiyonda belirgin 

11 _5,.,,
0 17 .ecm 14 _

8110 
azalma mevcuttur. Hastalarda sensoryel yürüyüş 

ataksisi olup, Romberg testi s ıkl ık la pozitiftir110ı. Esansiyel 

tremor CMT hastaların ın %30-50'sinde görülür<1 -10ı . 

8 1 2 
LAT ıııS 11 , 5 16,3 
"'AHP JJV -121 

Genişlemiş, palpabl periferik sinirler sıklık l a 

mevcuttur110
•
131

. Frenik sinir ve vokal kord tutulumuna 

nadir olarak rastlanır110l . 
Hod loc/TECA Sepphiro CE00) 
Cli ic Hem.o 

Şekil 1 a. Medyan sinire ilişkin EMG trasesi 

13.a.ııo 18.Be. 13 .e.. 

Şekil 1 b. Peroneal sinire ilişkin EMG trasesi 
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Sensörinöral işitme kaybı hastaların %5'in bulunan 

nadir bir semptomdur ki hastamızda da sensörimotor 

nöropatiye eşl i k eden bir semptom o larak 

saptanmıştır110> . Hafif işitme kaybı CMT hastalığının 

X'e bağlı kalıtımsal formunda görülebildiği gibi, 

otozomal resesif veya otozomal dominant formlarında 

da mevcuttur (CMT 1 Ef6-19ı _ Bunun yanında X'e bağlı 

kalıtıla n bir d iğer formunda optik atrofi ile sağırlık 

birlikteliği de bildirilmiştir. CMT tip IE'de otozomal 

dominant kalıtım paterni görülmekte, peroneal kaslarda 



güçsüzlüğü takiben atrofi ortaya çıkmakta, pes kalkaneovarus 

deformitesi, stepaj yürüyüşü, denge bozukluğu, bazı ailelerde 

de kronik nefrite rastlanmaktadır. Bunlar aileler üzerinde 

yapılan çalışmalarla olguların ortak özellikleri ile ortaya konulan 

semptomlardır. Gerek klinik gerekse kalıtım açısından 

değerlendirildiğinde ön planda CMT Tip 4D düşünülen 

hastamızda bu amaçla genetik inceleme de yapılmıştı r ancak 

farklı mutasyonlarında olabileceği için genetik açıdan daha 

ileri incelemeye gidilememiştir. Kl inik özellikler açısından önce 

denge bozukluğunun ortaya çıkmas ı , ekstremite güçsüzlü

ğünün 2. dekadda görülmesi, 3O'/u yaşlarda da sensörinöral 

işitme kaybının eklenmesi, EMG'de demiyelin izasyonun 

görülmesi CMT 40 tanısına yönelmemize neden olmuştur. 

Bu hastalarda ayak deformitelerine sıklıkla rastlanmaktadır. 

CMT 4D demyelinizan herediter sensorimotor nöropati 

(HSMN) ve işitme kaybının birlikte görüldüğü bir hastalıktır. 

Lom tipi olarak de isimlendirilirI20·21l, Chromosome 8q24 

mutasyonu sonucu oluşan ve otozomal resesif kalıtı ld ığı 

düşünülen bu formda mutasyon 148. pozisyondaki kodonda 

erken son/anmadır. Schwann hücrelerinde yüksek düzeyde 

eksprese olan "ubiquitous" proteininin patolojiden sorumlu 

olduğu düşünülmektedir<10ı _ Hastamızında aile ağacına 
baktığımızda ablasında ve kuzen/erinde benzer klinik bulguların 

olduğu belirlenmiştir. CMT 4D özell ikle Lom çingene/erinde, 

Bulgaristan, Slovenya, Makedonya, İspanya, İtalya ve Türkçe 

konuşan Müslüman göçmen Bulgar çingene/erinde de 

tan ımlanmıştır. Başlangıcı 1-1 O yaşlarında olup genellikle ilk 

bulgu yürümede bozukluk ve ayak deformiteleridirI21>. 

Klinik özelliklere bakıldığında distallerde belirgin motor defisit, 

dilde atrofi, ellerde güçsüzlük iz lenebilir<2 1 ı _ Özellikle distallerde 

olan duyu kaybı tüm duyu moda/ite/erinde görülebilir. 

Hastamızda da halluks valgus ve pes kavus deformitesi 

mevcut olup, opere edilmiştir. CMT 4D'de sağırl ığ ı n 30' lu 

yaşlarda ortaya çıkması beklenir fakat kural değ i ldirI2021I . 

İşitme kaybının olası mekanizması 8. sinir demyelinizasyonudur. 

Bu da göstermektedir ki hastalık yalnız periferik sinirleri değ i l 

kranial sinirleri de etkileyebilmektedir. Sekizinci sinir tutulum 

mekanizması olarak nokta mutasyonlar gösterilmektedir. 

Hastamızında yapılan odyolojik tetkiki sonucunda bilateral 

sensörinöral işitme kaybı saptanmıştır. 

EMG'de alt ekstremite distalinde denervasyon tipiktir. Patolojik 

incelemede ise demiyelinizasyon ve aksona/ kayıp gözlenebilir. 

HSMN oldukça geniş spektrumda incelenecek bi r hastalık 

olmakla birlikte son derece kardinal ve diagnostik kriter

leri vard ı r . Sensorinöral işitme kaybı ilk planda HSMN 

Tablo1. Herediter sensorimotor nöropati - CMT t ipleri 

Hastalık Kalıtım Gen 

CMT1A OD PMP-22 

CMT1B OD MPZ 

CMT1C OD ? 
CMT1E OD ? 
CMTX XD GJB1 

CMT2A OD ? 
CMT2B OD ? 
CMT2C OD MPD2 

CMT2D OD ? 
CMT2E OD NEFL 

D.-Sottas OD MPZ 

PMP-22 

EGR-2 

? 
CMT4A OR ? 
CMT4B OR M TMR-2 

CMT4C OR 7 

CMT4D OR 7 

CMT4E OR 

CMT4F OR ? 

OD: otozomal dominanat, OR: otozomal resesif 

D.-Sottas: Dejerine- Sottas, 

XD: X'e bağlı domi_nant kalıtım 

Lokus 

17p11 .2 

11 q22-q23 

? 

17p11.2 

Xq13-q22 

1 p36-p35 

3q 13-q22 

Sq 

7p 14 

8p21 

1q22-q23 

17p 11.2 

1 0q21 -q22 

8q23-q24 

8q13-q2 1.1 

11q22 

1 lpl 5 

5q23-q33 

8q24 

10q21 -q22 

19q13 

düşündürmeyebilirse de distal kas güçsüzlüğü ve derin 

tendon reflekslerinin yokluğu tanıyı destekler görülmektedir. 

Hastal ığ ın sıklıkla ilerleyip 5.dekadlarda ciddi malüliyet 

yarattığı bilinmektedir. 

Ayırıcı tanıda alkolizm, vitamin B 12 eksikl iği, tiroid hastalığı, 

Diabetes Mellitus, HIV enfeksiyonu, vaskülit, nörosifi liz, 

ağır metal intoksikasyonu gibi polinöropati nedenleri ekarte 
edilmelidir(1 ·10>. 

Klinik bulgular hafif olabi lir, hastanın yakı nması olmayabilir. 

Burada hastalığın erken tanınması ve ailenin sonraki çocukları 

için genetik tarama şansı yaratılması açısından çok önem
lidir<1 .2.10. 14. 1s,22I. 

Bu hastalık grubunda küratif medikal tedavi günümüz için 

mevcut değildir123>_ Fakat hasta ların büyük kısm ı fizik tedavi 

ve rehabil itasyondan kısıtlı da olsa fayda görmekt ed ir. 

Yürümeyi güçleştirdiğinden obezite önlenmelidir. Yürüyüşü 

kolaylaştırmak açısından AFO (ayak bileği-ayak ortezi) lar 

da kullanı l abilir. Diğer nörodejeneratif hastalı k l arla ilgili 

yapılan çalışmalar ış ı ğında CMT de de perif erik sinirlerde 

biriken potansiyel oksidatif stresi rahatlatmak için vitamin 

E; koenzim Q ve lipoik asit deriveleri kullanılabi lir. Vinkristin, 

~ 449 



taxol, cisplatin, INH, Nitrofurantoin gibi genel olarak sinir 

hasa rı yaptığı bilinen aja nların ku llanım ından kaçınılmalıdı r(2)_ 

Bununla birlikte potansiyel olarak nörotoksik olabilen ancak 

bu etkileri çok fazla bilinmeye~ ajanların kullanımında da 

dikkatli olmak gerekir. Bu ajanlar arasında yüksek doz 

penisilin, fenitoin, lityum, kolşisin, dapson, metranidazol, 

yüksek doz pridoksin , vitamin A ve vit amin D sayı labi lir . 

CMT hastalığı genetik olarak kalıtılan bir hastalık olduğundan 

genetik danışmanlı k önem taşı maktadır. Özellikle HSMN' 

li bir çocuk sahibi olan ebeveynler ve hasta çocukları genetik 

incelemeye alınmalı, sonraki gebeliklerde sağlıklı çocukların 

dünyaya gelmesi olası lığ ı a rtırılma l ı dı r . Tüm gebelikler 

sırasında perinatal takip ve herediter hastalıklar açısından 

risk li kişilerde amniosent ezle gen çalışması yapılması şart 

görünmektedir. 

Hastam ız FTR programına alınm ış , antioksidan tedavi planı 

yapılmış, hastalığın genetik ka lıtımı hakkında bilgi veri lmiştir . 

Rutin altı aylık takipler ile progresyon ya da olası regresyonu 

gözlenecektir. 

HSMN en sık rastlanılan ka lıtımsal nörolojik hastalık olmakla 

birlikte, bu hastalığ ı n altgrubu olan ve HSMN'ye sensorinöral 

sağırlığın eşlik ettiği CMT4D'nin oldukça nadir görülmesi 

nedeniyle bu yazıda sunu lmuştur. 
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