PERONEAL MUSKULER ATROFI*
(CHARCOT - MARIE - TOOTH HASTALIGI)

OZET

Tipik bulgular yamnda erken devrelerde iist ekstre-
mitelerin hastaliga istiraki ve dirseklerde ekstansiyon
kaybi ile seyreden peroneal muskuler atrofili bir aile
takdim edildi. Konu ile ilgili literatiir gozden gegirildi.

Giris :

Peroneal muskuler atrofi
ayak ve bacaklardan baslayarak
ilerleyen, bazen iist ekstremitele-
rin distal kisimlarimi da tutan,
ekstremitelerde refleks kaybi ile
karakterize heredofamilyal bir
hastaliktir. Ilk defa 1855 yilinda
Virchow, 1886 yilinda Fransa'da
Charcot ve Marie! ile Ingiltere’de
Tooth? tarafindan tarif edilmis-
tir. Bu bakimdan Charcot - Marie-
Tooth hastaligi olarak da bilinir.
‘Her tip genetik gegis gosterir. Fa-
kat ailelerin cogunda otozomal
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dominant bir gecis mevcuttur.
Her iki cinsi de tutar, erkeklerde
kizlara oranla 3-5 kere daha sik
goriiliir. Nisbeten nadirdir. Orne-
gin Mayis 1966 - Mayis 1972 ta-
rihleri arasinda alt1 yillik bir sii-
rede Hastanemiz Ortopedi Polik-
linigine basvuran 107.613 hasta-
dan yalmz 16 smda peroneal mus-
kuler atrofi tanisi konulmustur.

Bu yazida tipik bulgular1 ya-
ninda erken devrelerde iist ekstre-
mitelerin hastaliga istiraki ve dir-
seklerde ekstansiyon kaybz ile sey-
reden peroneal muskuler atrofili
bir aile takdim edilecektir.

(*) 1III. Tiirkiye Ortepedi ve Travmatoloji Kongresinde 24-27 Mayis 1973, izmir'de bil-

diri olarak sunulmustur.

(**) Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghg: ve Hastaliklar1 Klinigi Dogenti.

(***) Ayn1 Fakiilte Ortopedi Klinigi Gorevlisi.
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Vaka Takdimi

Altmis yasinda bir baba ile 19,
14 ve 7 yaslarindaki ii¢c erkek co-
cugu, ayak parmaklar iizerinde
ylirlime, kol ve bacaklardaki se-
kil bozuklugu sikayetleriyle yati-
rildi. Hikayeden, 7-8 yaslarindan
baslayarak yiiriimelerinin giicles-
tigi, zamanla topuklarinin iizerine
basamadiklarini, ayak parmaklars

[ erkex

O  «aon
B st erex

Efendi
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iizerinde yiiriidiikleri, ayak ve el-
lerde kuvvetsizlik, incelme ve se-
kil bozukluklarinin tesekkiil etti-
gi, hizli yiirtirken veya kosarken
sikayetlerinin daha belirgin hale
geldigi, anne ile diger 2 erkek ve
4 kiz ¢ocuklarinin sag ve sihhatte
olduklari, yakin evlenme ve her
iki tarafta benzer bir hastalifin
bulunmadig: 6grenildi (Resim 1).
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Resim 1: Hastalarda aile agaci

Vaka 1-E.Y. (Protokol 15406-
14250/27). 60 yasinda baba, me-
tatars baslarina basarak ve ancak
bir baston yardimiyla yiiriiyebili-
yordu. Ayaklarinda bariz intrin-
sek adale atrofisi, yiiksek ayak
arki, metatarsofalangial eklemler-
de hiperekstansiyon, topugun, cok
hafif varusuyla birlikte pes ekino-
kavus deformitesi, uylukta ve ba-
caklarda leylek bacak goriiniimii
(stork leg) veren bariz adale eri-
mesi mevcuttu. Ust ekstremiteler-
de kol ve 6nkol adalelerinde kuv-
vetsizlik ve erime, ellerde meta-

karpofalangial ve interfalangial
eklemlerde tam bir fileksiyon kon-
traktiirii mevcuttu. Fonksiyon ba-
kimindan birinci ve ikinci par-
maklar cok bastan gibi baz1 esyala-
r1 kavramakta diger parmaklara
oranla fonksiyon bakimindan da-
ha miisaitti. El belegi not-
ral durumdaydi fakat aktif ve
passif olarak ekstansiyon miim-
kiin degildi. Dirsekte 35 derece-
lik bir ekstansiyon kaybi mevcut-
tu. Norolojik muayenede  asil,
patella, radial ve triseps refleks-
leri alinamiyordu (Resim 2, 3).



Resim 2: Vaka 1, 3 ve 4 de leylek bacagi goriinimi ve iist ekstremitelerde
ileri derecede adale atrofisi, ellerde fliksiyon kontraktiirii, ayaklarda pes
ekinokavus,

Vaka 2 - Z.Y. (Protokol 1933/
69). 19 yasinda erkek cocugu, ilk
defa 3 sene evvel, alt ekstremite-
lerinde babasininkilere tamamen
benzer -sikayetlerle yatirilmis ve
tarsal kama osteotomisi (wedge
resection) ameliyati  yapilmusti.
Halen yardimei araca ihtiyac gos-
termeden giinliik aktivitesini siir-
diirebiliyor.

Vaka 3 - C.Y. (Protokol 15352-
14196/72). 14 yasinda erkek c¢o-

cugu, baston kullanmadan yiirii-
yebiliyordu. Alt ekstremite bul-
gulari babasininkilere = benzerlik
gosteriyordu. Ust ekstremitelerde
kol ve onkol adalelerinde erime,
kuvvetsizlik ve dirsekte 25 dere-
celik ekstansiyon kaybi mevcut-
tu. Ellerde tenar ve hipotenar
adalelerde mevcut hafif atrofiye
ragmen heniiz fonksiyon kayb:
yoktu. Norolojik muayenede asil,
patella ve triseps refleksleri ali-
namiyordu (Resim 2,3).
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Resim :

Vaka 4 - A.Y. (Protokol 15404-
14284/72). 7 yasmmda erkek c¢o-
cugu, fizik muayenede 6nkol, kol
ve bacak adalelerinde erime ve
yiiriimede giicliik mevcuttu, topu-
gunu yere degdiremiyordu. Sika-
yetleri 6 ay kadar once baslamis-
t1. (Resim 2, 3).

Hastalarda hemoglobin, perife-
rik yayma tetkiki, kan proteinleri,
kolesterol, kreatin, kreatinin idrar
muayenesi ile sistem muayenele-
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ri normal hudutlarda idi. Beyin
omurilik sivinsinda goriiniim ber-
rakti, hiicre yoktu, seker ve klor
normal hudutlarda idi. Protid si-
rasi-ile % 40, % 60, % 80, ve
% 100 mg. idi.

Adale biopsisinde kas liflerin-
de incelme, yer yer striasyon kay-
bt ve oldukca genis sahalar1 isgal
eden bag dokusu tesbit edildi (Re-
sim 4).



Resim 4 : Kas liflerinde incelme,

Tartisma

Tipik peroneal muskuler atrofi
vak’alarinda ilk dikkati ¢eken bul-
bu yiiksek ayak arki, cekis par-
mak ve intrinsek adale erimesi
neticesi ayakkabi giymekte ve
tasimakta zorluk ile kuvvetsizlik-
tir.

Yiiriime beceriksizdir, yiiriir-
ken ayak bileginde sik sik ice bur-
kulma olur. Bacaklarda agri ve
parestezi siktir. Ayakta Once yii-
riylisii beceriksiz hale getiren giz-
li ekin daha sonra diisiik ayak hu-
sule gelir. Hastaliga en sik ve en
erken tutulan peroneus communis
ve tibialis posterior sinirleridir.

5%

striasyon kaybi ve yaygin bag dokusu.

Bu sebeple parmaklarda cekic
parmak ve ayakta pes ekinokavu-
varus deformiteleri gelisir. Yiiri-
me bozulur ve oraklama tarzinda-
dir. Adale erimesi neticesi daha
cok peroneallerde olmak tizere
bacaklar incelir ve leylek bacagi
goriinimii alir. Takdim ettigimiz
ailede ilk ortaya ¢ikan bulgu ba-
caklarin incelmesi, yilirimede be-
ceriksizlik ve daha sonra ayak ar-
kinin yiikselmesiyle birlikte topu-
gun yere degmemesi idi. Vaka 4’
de bacaklarda adale erimeyle bir-
likte derin tendon reflekslerinin
kayb1 erkenden 6-7 yaslarinda or-
taya ¢ikmisti.
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Peroneal muskuler atrofide
hastaligin klasik sekillerinde ge-
nellikle hafif his kaybi da vardir.
En cok kaybolan pozisyon ve vib-
rasyon hissidir. ileri devrelerde
parestezi ve kramplar goriilebi-
lir. Fakat biz vakalarimizdan hic

birinde his kusuru tesbit edeme-
dik.

Klinik tabloya iist eksterimi-
telerin istiraki 20 yas civarinda
olursa da vaka 3'de ellerde te-
nar ve hipotenar atrofiyle birlik-
te 6nkol ve kollarda bariz adale
erimesi, dirsekte 25 derecelik eks-
tansiyon kaybi daha 14 yasindan
itibaren dikkati cekmisti. Biz li-
teratiirde peroneal muskuler atro-
fide ilk ti¢ vakada dirsekte tesbit
ettigimiz tipte ekstansiyon kaybi-
na rastlayamadik.

Ellerde intrinsek adale erime-
sine bagli olarak tenar ve hipote-
nar atrofi, oluklasma, parmaklar:
germede ve abduksiyonda giicliik-
le birlikte fleksiyon kontraktiirle-
ri ortaya ¢ikar. Babada birinci ve
ikinci parmaklarda adi gecen bul-
gularin daha az gériilmesi, bu has-
tanin devamli baston kullanmasi-
na bagh erken aktif egzersizlerle
ilgili olabilir. Peroneal muskuler
atrofide, ekstremitelerdeki fonksi-
yon kaybi genellikle adale atrofisi
ve sekil bozukluguna oranla daha
hafif derecelerdedir. El ve ayak-
lar genellikle soguktur ve siyano-
zedir. Fakat trofik tilserasyonlara
pek rastlanmaz. Hastalarda mo-
tor hiicre sayisi ile sinir kéklerin-
de Iif sayis1 azalmistir. Sinirlerde-
ki dejenerasyonun medulla spi-
nalis 6n boynuz hiicrelerinden mi,
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spinal 6n koklerinden mi yoksa
aksonlarin  distal kisimlarindan
m1  basladigi  bilinmemektedir.
Ileri devrelerde his sinirlerinde ve
arka kok ganglionlarinda da ben-
zer degisiklikler olur. Sekonder
dejenerasyon dorsal kolumnala-
ra dogru ilerler. Peroneal musku-
ler atrofi yavas seyirlidir. Genel-
likle hastaligin seyri orta yaslar-
da durur. Nitekim baba 35-40 yas-
larindan sonra klinik bulgularinin
artmadigim ifade etmekteydi.

Hastalarda beyin omurilik si-
vis1 normaldir. Fakat dort hasta-
mizdan tgtinde oldugu gibi bazi
vak’alarda protein artabilir. Hem
hastalarda hem de klinik bulgu
vermeyen tasiyicilarda elektromi-
yogramda peroneal, ulnar ve me-
dian sinirlerde iletim hiz1 azalmis-
tir.

Adalelerde meydana gelen mik-
ropatoloji hastaliga 6zel degildir.
Kas liflerinde incelme, yer yer
striasyon kayb1 ve yaygin bag do-
kusu gibi nonspesifik bulgular
goriiliir’ (Resif: 4).

Peroneal miiskiiler atrofi aile
hikayesi, yavas seyir ve adaleler-
de agrinin mevecut olmayisiyla kro-
nik  polinevritlerden, atrofinin
ilerleyisi ve his  bozuklugunun
bulunabilmesiyle  poliyomiyelit-
ten, ataksi, nistagmus, yaygin ref-
leks kaybi ve kalp bulgulariin ol-
mayisiyla da Friedreich hastali-
gindan ayirdedilebilir. Interstisi-
yel hipertrofik polinevritteki (De-
jerine-Sottas hastaligi)  miyotik
ve sabit pupilla ile periferik sinir-
lerin  kalinlasmasina  peroneal
miiskiiller atrofide rastlanmaz.



Hastaligin 6nleyici veya seyri-
ni durdurucu spesifik bir tedavi
mevcut degildir. Giinde ii¢ defa
verilen 15 mg. prostigmin bromid
adale kuvvetsizligini ve mevcutsa
ataksiyi azaltmada faydali olabi-
lir. Diistik ayak igin yayli ateller
ve ellerdeki fleksiyon kontraktiir-
lerini 6nlemek amaciyla da dina-

mik ateller kullamilabilir. Defor-
mitelerin meydana geldigi gecik-
mis vak'alarda ise ayakta panta-
lar artrodez, iiclii artrodez ve tar-
sal kama osteotomisi (wedge re-
section) gibi ameliyatlar yapilabi-
lir. Bu suretle hastalarin giinliik
aktivitelerini siirtidiirmeleri sag-
lanabilir.

SUMMARY
PERONEAL MUSCULAR ATROPHY

Peroneal muscular atrophy is
a heredofamilial and relatively
rare disease which characterized
by distal muscular wasting, weak-
ness and loss of deep tendon ref-

lexes in the extremities. In this
article four affected members in
a family were presented and the
disease was discussed.
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