Charcot Marie
Tooth
(CMT

©2010 Tiirkiye Kas Hastaliklari Dernegi Yayinidir. izinsiz kaynak gésterilerek dahi kopyalanamaz. 2010©



ONSOZ
Degerli Okuyucu,

Okumakta oldugunuz bu brosir size hastaliginiza iliskin ¢esitli bilgiler verecektir.
Tarkiye’de noéromuskuler hastaliklarla ilgili hasta ve vyakinlarini bilgilendirecek
dilimizde yazilmis materyal eksikligini giderebilmek amaciyla bu belge guvenilir bir
kaynaktan tercime edilerek hazirlanmigtir.

Bu brosur; birebir _metin_tercimelerinde, gerek cevrildigi dilin_gerekse de
Turkce’nin __06zel kosullari__nedeniyle bazi bozukluklar__icerebilir. Kusku
duydugunuz ya da bu brosurde yazili olan herhangi bir bilgi hakkinda emin olmak igin
sizi takip eden uzman bilim insanlarina bagvurmaniz gerekebilir.

Eser icindeki bilgiler gelisen tip karsisinda gecerliligini zaman iginde yitirebilir.

Eserin tum haklarnn Turkiye Kas Hastaliklari Dernegine aittir ve izin almadan
kopyalanamaz ya da kaynak gosterilerek dahi igindeki bilgiler kullanilamaz.

Saygilarimizla,



Charcot Marie Tooth Hastaligi (CMT)

Aciklama — Beyinden ve omurilikten kaslara sinyal gonderen, agri ve temas gibi
hisleri tasityan, vicudun kalanindan da beyne ve omurilige tagsima yapan c¢evresel
sinirlere (Periferik sinirlere) zarar veren bir norolojik hastaliktir. CMT’nin birka¢ cesidi
vardir.

Sebep —Aksonlarda bulunan protein genlerindeki, beyin, omurilik ve vlcudun geri
kalaniyla arasindaki elektrik sinyallerini tagiyan lifler, veya miyelin icerisinde bulunan
proteinlerin genleri, aksonlar Uzerindeki izole eden ve besleyen bir tabakanin
eksiklikleridir.

Baslangi¢ — Sekline gore, dogumdan yetigkinlige kadar.

Semptomlar (Belirtiler) — Kas zayifligi ve gugten dismesi, ayaktaki, bacak
altlarindaki, ellerde ve kollarin 6nindeki, siklikla eklem yerlerindeki (baglanti
noktalari) bazen de, belkemigi egriligindeki skolyoz his kaybi.

ilerleme — Genellikle yavas ilerler.

Kalitim — Otozomal baskin (dominant) -ebeveynin her birinden gelen hatali bir gen-
otozomal c¢ekinik — ebeveynin her ikisinden gelen hatali bir gen; ve X baglantili
(cinsiyet kromozomu)— ebeveynin her ikisinden gelen X kromozomu (cinsiyet) geni
vasitasiyla.

Charcot-Marie-Tooth Hastaligi Nedir?

1.Beyin

2. Omurilik

3. Kol Kasi

4. Cevresel Sinirler
5. Ayak Kaslari

6. Bacak Kaslari

7. El Kasi
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CMT, cevresel sinirlerin degisime ugramasina sebep olurlar ve bu da el ve ayak kaslarinin
zayifhgi ile neticelenir.

Charcot-Marie-Tooth hastaligi (CMT) norolojik bir hastaliktir, 1886 yilinda U¢ doktor
tarafindan — Fransiz Jean Martin Charcot ve Pierre Marie ile Ingiliz Howard Henry



Tooth isimlendirilmigtir. Birgok insanin hi¢ duymadigi CMT, drnegin Amerika Birlesik
Devletleri'nde 115.000 kigiyi etkilemektedir.

Diger norolojik hastaliklarin aksine, CMT, hayati tehdit edici degildir ve neredeyse
asla beyni etkilemez. Cevresel Sinirlerde (Priferik Sinir) — beyin ve omuriligi kaslara
ve duyumsal organlarina baglayan sinir hiicresi lifleri bolgesinde - hasara sebep olur.

Cevresel sinirler, omurilikten kaslara, hisleri gonderen hareketi kontrol eder. Aci ve 1si
gibi hisleri el ve ayaklardan omurilige tagirlar. Ayrica vicudun, bosluktaki pozisyonu
ile ilgili bilgi vererek, dengenin korunmasina yardimci olurlar. El ve ayaklarla ilgili,
oncelikle omurilige, oradan da beyne bilgi gbnderirler, beyin de yurime esnasinda
ayagin nerede olmasi gerektigini ve bir seye ulasmak igin elin nerede olmasi
gerektigini bilir.

Sinir hasari, veya noropati kas zayifligina ve gugten dismeye sebep olur, eller ve
ayaklardaki, bacagin alt kismindaki ve ellerin 6ntindeki hislerde azalmaya da sebep
olur.

Her ne kadar CMT acquired noropatiye - bazi kimyasallarin fazla dozundan dolayi
olusan bir tur sinir hasari- benzerlik gosterse de, bir insanin yapabilecedi bir seyden
dolayl olmaz ve bulasici degildir. Kalitimsaldir, yani, aile igerisinde, bir nesilden
digerine gegen manasindadir.

Bu Ozelliklerinden dolayr CMT’ye, hereditary ve motor sensory neuropathy (HMSN)
denir. Bazi doktorlar, alt bacaktaki peroneal kasinin zayifligi manasindaki eski moda
ismini de kullanirlar peroneal miiskdiler atrofi.
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Cevresel sinirler, omurilikten (gésteriimemistir) kaslara (kolun éniinde gbsterilen),
hisleri génderen hareketi kontrol eder.

Basit bir ¢cevresel sinir, cok uzun sinir hicresi birimleri ile olusur — veya aksonlarla —
omurilikten uzar ve kas liflerini baglar. Her bir akson Schwann hucresi ile sarilarak
yapilmis olan miyelin ile kaplanmistir.



CMT’ye verilen bagka adlar da vardir, ¢ciinkl hastalik birgok degdisik sekilde meydana
cikar, her biri kendi siddetine, baglangi¢ yasina, ilerlemesine ve kesin semptomlarina
(belirtilerine) gore essizdir. Mesela, Dejerine-Sottas hastaligi (DS), bebeklikte veya
erken ¢ocuklukta baslayan agrili bir CMT taradar.

CMT’nin bir tedavisi olmamakla birlikte, semptomlari etkin olarak dizenleyici bir
takim ilaglar vardir. Bu ilaglar, CMT’ye genel bir bakis ile beraber burada tarif
edilmistir ve birgok insanin faal, Gretken bir hayat sirmesine izin verir.

CMT’nin Sebepleri Nelerdir?

Vucut hucrelerindeki kromozomlari igceren DNA boélumlerindeki bozulan genler
CMT’ye sebep olur. Genler, vucutlarimizdaki énemli fonksiyonlara sahip proteinlerin
olugsmasindaki yollardir. CMT’nin her bir tipi, kesin bir genle alakalidir ve butlin bu
protein yapan genler ¢evresel sinirler igerisinde bulunur.

Cevresel sinirler, beyin ve vicudun geri kalani arasinda gerekli nakli saglarlar.
Bacaginizi hareket ettirmeye karar verdiginizde, beyniniz, omurilikteki kasi kontrol
eden sinir hicrelerine bir elektrik sinyali yollar, sonra da gevresel sinirler sayesinde
bu sinyaller bacak kaslarina iletilir.

Ve eger bacaginizi incittiyseniz, bunu hissedersiniz ¢lnku, oradaki aciya duyarli sinir
hicreleri, cevresel sinirleri kullanarak beyninize bir elektrik sinyali yollamigtir.

Cevresel sinirler liflerden veya aksonlardan yapilmistir, algilayici sinir hiicrelerinden
kasi kontrol eden sinir hlcrelerine uzanirlar ve elektrik sinyallerini omurilige ve
omurilikten diger yerlere tasirlar.

Hareket ve reaksiyon gostermeniz igin, aksonlar sinyallerini saniyenin kiguk
parcalarinda nakletmelidirler. Bu aksonlar i¢in el ve ayak parmaklariniza oldugu gibi
uzun mesafeler boyunca yayilmak ¢ok ugrastirici bir istir.

Aksonlara bir performans tesviki vermek igin, her biri miyelin denen bir kaplamayla
sarilmigtir. Elektrik kablolarindaki plastik kaplama seklinde oldugu gibi, miyelin
aksonlardaki elektrik sinyallerini izole eder. Ayrica, aksonlara gerekli besinlerini de
saglar.

CMT ile alakali 20 gen vardir, her biri hastaligin kesin tipleriyle (ve birgok durumda,
birden fazla tiple) alakalidir. Bu genlerin bazilari aksonlarin ihtiyaci olan proteinleri
yaparlar ve digerleri de miyelinin ihtiyaci olan proteinleri yaparlar.

Zarar verici miyelin genleri miyelinde kirilmaya sebep olurken (buna demiyelinasyon
denir), zarar verici akson genleri akson fonksiyonunun zayiflamasina sebep olur
(aksonopati) .

Her iki durumda da, sonug aynidir: aksondaki veya miyelindeki zararlar, aksonlarda
ilerleyici hasara sebep olur.

Vucuttaki en uzun aksonlar, 6zellikle hasara duyarlidir, bu da CMT nin, vlcutta, el ve
ayaklardaki motor ve algilayici problemlerine neden sebep oldugunu agiklar.



Eller ve ayaklara giden ve gelen bunlar disindaki sinirler, CMT tayfinin kati sonunu
etkilerler. Kaburga kemikleri arasindaki kaslar (intercostal kaslar) veya diyaframa
gelen ve giden sinirler etkilenirse, bu solunum zayiflamasi ile neticelenir.

CMT’ye Sahip Birine Ne Olur ve Nasil Tedavi Edilir?
Kismen, CMT’nin degisik ¢esitleri oldugundan dolayi, kesin semptomlar kisiden kisiye
degisir. Bu bolimde, CMT’nin genel bir resmi agiklaniyor ve diger bolimde de

hastaligin degisik gesitleri agiklaniyor.

Kas Zayiflig

Ayak dismesi yasayan bir hastayi, bir doktor muayene ediyor.

Genellikle, CMT’si olan insanlar, eller ve ayaklari kontrol eden distal (kol veya
bacagin uglarindaki kaslar) kaslarin yavas ilerleyen zayiflama ve gugten dismesini
yasarlar. Bu kaslar, el ve ayak hareketlerini kontrol eder. Diger proximal (kol veya
bacagin kokundeki kaslar) kaslar, bedene yakin olanlar, kol ve bacak kaslar gibi,
nadiren etkilenir.

Genellikle, zayiflama ayaklarda ve ayak bileklerinde bagslar, ve kendisini ayak
dismesi — ayagl, ayak bilegine dogru tutmada yasanan zorluk basglar, yani, ayak
parmaklari yurime esnasinda yere dogru bakar. Ayak diusmesi, siklikla tdkezlemeye
yol acar, ve ilerleyen zayiflama ile birlikte ve aciyi telafi etmek ¢abalari sonucunda,
etkilenen kisi normal olmayan bir yaruyus bigimi geligtirir.

CMT’li birgok insan, ayak dusmesi sonucu; siklikla tokezleme ve disme, bilek
burkulmalari veya bilek ¢atlamalari yasadiktan sonra, ilk ziyaretlerini bir nérologa
yaparlar.

Bu problemler tekrarladiginda, bazi insanlar botlar veya bilekleri destekleyen yuksek
topuklu ayakkabilar giyerek problemin tstesinden gelirler.

Digerleri bacak destegdine ihtiya¢ duyarlar, mesela bir ankle-foot orthosis (AFO), ayak
ve bilegin etrafini saran hareketli bir algi gibidir. Eskiden agir metal kullanilarak
yapilan ve 6zel bir ayakkabi haline gelen AFQ’lar, su anda hafif plastikle Uretilir ve
kullanicinin bacaklarini sararak kisiye 6zel haldedir, pantolonun altina ve tenis
ayakkabilarinin igine giyilebilir.

Eklemlerinde daha fazla zayiflik olan kisiler igin, dizin Ustinden bacak boyunca
uzanan knee-ankle-foot orthosis (KAFQO) vardir. Genellikle pantolon altina



giyilebilirler. Bazi orteZ'ler, bilegin veya dizin hareketlerine yonelikken, digerleri, daha
fazla destek saglamaya yoneliktir.

CMT’li birgok insan, tekerlekli sandalyeye veya motorlu scooter’a ihtiya¢ duymazlar,
fakat ilerlemis CMT’ye sahip yaslilar veya hastaligin acili tipini yasayan Kkisiler,
Ozellikle uzun mesafelerde dolasmak icin bunlardan birine ihtiyag duyabilirler.
AFOQO’larda oldugu gibi, tekerlekli sandalyelerin kullanimi da, alisiimis bir sey dedgildir.
Neredeyse, her tlr arazide kullanilabilecek turde tekerlekli sandalyeler vardir —
aligveris merkezlerinden kir yollarina kadar- bircogu, makas degistirme seklinde
guglendirilmistir.

CMT’nin ileri safhalarinda, birgok insan ellerde ve 6n kollarda zayiflik ve dizgun
parmak hareketleri ve eli sikma zorluklari yasarlar, bunlar; kapi tokmagi ¢evirme,
elbiseleri dugmeleme ve fermuar agip kapama gibi hareketlerdir. Bu problemlerin
ustesinden gelmek igin, insanlara yardimci olan aletlerin kullanimi ile ilgili ve gunluk
yasami surdarme “isi” nin nasil yapilacagi konusunda “occupational therapy” (meslek
terapisi) kullanilabilir.

Mesela, bir meslek terapisti, evinizin kapisina 0zel plastik tutacak koymanizi veya
Velcro veya citcitla acilip kapanan kiyafetler almanizi tavsiye edecektir.

Solunumla ilgili kas zayifigi CMT’li insanlarda ¢ok nadirdir, fakat eger gorilurse,
hayati tehdit eder. Eger dizenli olarak nefes tikanmasi yasiyorsaniz, nefes almanizi,
bir uzmana kontrol ettirin, o size, arada sirada veya gecelik olarak kullanacaginiz,
cigerlere, baski yoluyla hava veren bir aleti tavsiye edecektir.

Her ne kadar, sakatliga veya rahatsizliga sebebiyet vermesi ¢ok dnemsizse de,
CMT’li bazi insanlar tremor (istemdigi titreme) yasarlar. Agik tremor (istemdisi
titreme)’li CMT’ye genellikle Roussy-Levy syndrome denir.

Sertlesen Eklemler ve Kemik Bigimsizlikleri

CMT’li birgok insan son safhada, el ve ayaklarda bigimsizlige sebep olan
contractures(kontraktiir) (sertlesen eklemler) yasarlar.

Sertlesen eklemlerin sebebi, eklemler etrafindaki bazi kaslarin zayiflamasi ve
digerlerinin guc¢li kalmasindandir, sertlesirler ve eklemlere baski uygularlar.
Zamanla, eklem etrafindaki kemikler anormal pozisyonlara donusur.



Mesela, ayag bilekte tutan kaslar zayifladikga, ayagin kivrilmasini ve asagi inmesini
saglayan kaslar, buzulir ve daralir, bu da en sik rastlanan ayak bigimsizligidir —
yuksek arch (pes cavus) ayak kemeri ile birlikte kisa bir ayak. Bigimsizlik arttiginda,
ayak parmaklari, buktlmus olarak kalir.

CMT’li az sayida insan muhtemelen degisik bir c¢esit kas zayifligi sebebi ile
“‘duztaban” (pes planus) olurlar.

Yurime esnasinda, bu bigimsizlikler, ayak parmaklarinda, topukta ve tabanda, sik
rastlanmayan agrili asinma, su toplamasi ve nasira sebep olur. Eger tedavi
edilmezse, bicimsizlikler ve ikinci derece asinma zamanla koétulesir ve yuariyls
zorlanmasi artar.
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CMT lerledikgce, eldeki bigimsizlikler parmaklari bukulmus sekilde kilitleyebilir, ve
nadir durumlarda, siddetli, baglanti noktasina yakin zayiflik, skolyoz (omurganin
kenardan kenara egrilmesi) veya kyphosis (6nden arkaya omurga egrilmesi) seklinde
neticelenir.

Yuksek kemerli ayak ile neticelenen ayak bigimsizlikleri
CMT’de sik sik gorulur.

CMT nin ilerleyen safhalarinda el bigimsizlikleri
gordillir.

Siddetli CMT vyasayan, kuguk bir grup insan, erken vyaslarda kalga c¢ikigi
yasayabilirler.

Kaslarin daralmasina ve bigimsizligine sebep olan faktorleri engellemenin en etkili
yollarindan biri, dizenli olarak duslUk seviyeli egzersiz ve gerinmeleri iceren physical
therapy (fizyoterapi) programina katiimaktir.

Ayak bicimsizlikleri, ayagl normal pozisyonda tutan ve bileklerdeki baskiyl azaltan
AFO’lari kullanarak ertelenebilir. Buna benzer sekilde, topuklarin ve parmaklarin
blakulmesi, atel kullanimi ile dnlenebilir.

Eger bu metotlar ise yaramaz ve agrili bicimsizlikler olugursa, gergin kaslari ve
tendonlari gevsetmek veya kemik bozukluklarini dizeltmek igin ameliyat yapilabilir.
Ameliyat, genellikle ilerlemig skolyoz (omurganin egrilmesi) icin gereklidir.



Duyu Kaybi ve Birlesik Semptomplar

CMT duyu aksonlarina zarar verdigi igin, CMT’li bir¢gok insan, ayaklarda ve bacagin
alt kisimlarinda 1s1, temas ve aciya decreased sensitivity (azalmis duyarlilik) olugur.

CMT’li birgok insan ayaklarinin Usimesinden sikayet etse de (cogunlukla izole
edilmis kaslardan oldugu kadar, duyu aksonlarinin kaybindan da olusur), bu duyu
kayiplari, bir norolojik tetkik disinda ortaya ¢ikarilamaz — fakat yine de bunun varligini
bilmek énemlidir.

Ayak sakatligi sebebiyle olusan dizenli asinma ile birlikte, aci duyarliligi eksikligi
CMT’li insanlarda, ulcerations (Deri ya da mukoza Uzerinde geliserek altindaki
dokulari da etkileyen acik yara;ulser) — fark edilemeyen yaralar ve acili enfeksiyon
olusur - olugsmasina sebep olur. Eger CMT'niz varsa, ve 6zellikle, ayak sakathginiz
varsa, ayaginizi siklikla incinmelere karsi kontrol etmelisiniz.

Birbirine zit olarak, CMT’li bazi insanlar daha fazla agri hissederler — agrili kas
kramplari ile birlikte neuropathic pain (néropatik agri). Bu agri, dis tetikleyiciler sebebi
ile olmaz, fakat, duyu aksonlarindaki hatali sinyaller sebebiyle olur.

CMT’li birgok insanda, duyu kaybi, kuru bir cilt ve etkilenen alandaki kellik ile
baglantilidir.

Nadir vakalarda, duyu kaybi, asamali isitme bozukluklarini ve bazen de sagirhgi
icerir. Bu muhtemel problemlere dikkat etmekle, ihtiyag oldugunda, gerekli tedavileri
arastirabilirsiniz.

ilag Uyarilari

Bazi kesin regeteli ilaglar veya fazla alkol kullanimi, neurapathy (n6ropati)’'ye sebep
olabilir ve bu da CMT'yi siddetlendirir. Vaka c¢alismalarinin sonuglarina gore;
kemoterapi ilaci vincristine, CMT’li insanlarda suratli ktilesmeye sebep olur.

Receteli bir ilaci ilk defa alirken, doktorunuza, CMT Gzerinde muhtemel bir etkisi olup
olmadigini danismaniz iyi bir fikirdir. Veya, ilacin 6zgin ismini, bir internet arama
motoruna “ila¢ bilgileri’ ile beraber yazarak, ilacin yapacaklarinin ve yan etkilerinin
neler olabilecegini anlamak igin yaziniz.

CMT hakkinda kesin olan herhangi bir sey gérmediniz. Bununla birlikte, ilacin yan
etkileri kisminda neuropathy (néropati), paresthesis (Parestezi), neuropathic pain
(noropatik agri) veya peripheral nerve damage (Periferik sinir hasari) gibi kelimelere
rastlarsaniz, doktorunuza bu ilacin CMT’de kullanimini ve muhtemel alternatiflerini
danismalisiniz.

CMT’li insanlara yasaklanan ilaglar, siklikla sadece kanser gibi ¢ok O&nemli
tedavilerde kullanilabilir. Bu tip durumlarda, ilaci almaya bir alternatif kalmadiginda,
CMT semptomlarinin daha kétuye gidecegini bilerek ilag alinir.

CMT’nin Degisik Cesitleri Nelerdir?



CMT’nin birgok degisik c¢esidi sunlara gore belirlenir; baslangi¢ yasina, kalitim
durumuna, siddete, ve akson veya miyelin hatalari ile olan baglantisina gore.

Bu ayrimlarin faydasi, CMT’ye sebep olan genetik bozukluklarin ¢ok sayida olmasini
fark etmede dnemlidir, ve birgogu burada belirtiimeyen “alt gruplar’a sahiptir.

CMT1 ve CMT2
Baslangig : Genellikle cocuklukta veya genclikte

Kalitim : Tip 1 otozomal dominant (baskin); tip 2 otozomal dominant (baskin) veya
resesif (cekinik)

Ozellikleri : Bunlar CMT’nin en sik rastlanan sekilleridir. (Aslinda, CMT1’in bir alt
grubuna CMT1A denir, kromozom 17 uzerindeki PMP22 geninde bozulma sonucu
olur, butiin CMT vakalarinin yaklasik yizde 60’inin sebebidir.)

CMT1’e demiyelinasyon ve CMT2’ye de aksonapati sebep olur, fakat her ikisi de
yukarida anlatilan klasik semptomlara sahiptir.

CMT2, bazen tedavisi olan ve restless legs syndrome (hareketli bacak sendromu)
denen bir duruma benzetilir, ylrirken veya otururken bacaklari karsi konulmaz bir
durtl seklinde hareket ettirme dartisudur.

CMTX

Baslangig¢ : Cocuklukta veya genclikte

Kalitim : X-baglantili (Cinsiyet Kromozomu)

Ozellikleri : CMTX, CMT1 ve CMT2’ye benzer semptomlara sahiptir. X kromozomu
ile olan baglantisi sebebi ile, siklikla kadinlardan daha ¢ok erkekleri etkiler.

CMT4

Baslangig : Bebeklikte, cocuklukta veya genclikte

Kalitim : Otozomal resesif (¢ekinik)

Ozellikleri : CMT4, CMT’nin demiyelinasyon seklidir, zayifiga sebep olur, siklik ve
cogunlukla mafsala uzak, fakat bazen eklem kaslari ile de alakalidir. His yoksunlugu
olabilir. CMT4, bebeklikte basladiginda, dusuk kas kuvveti ile kendini gosterir.
CMT4’lG kuguk cocuklar, motor (hareketle alakali) gelismelerini geciktirirler.

Dejerine — Sottas Hastaligi

Baslangig : Erken ¢ocukluk (genellikle 3 yas dncesi)

Kalitim : Otozomal (dominant) baskin veya (resesif) ¢ekinik



Ozellikleri : DS bazen CMT4’Un bir alt grubu olarak siniflandirilir ve bazen de
HMSNS3 olarak isimlendirilir. Siddetli bir néropati’dir, genellikle zayiflik, bazen de
siddetli yetersizlik, duyu kaybi, omurga egriligi ve bazen de iyi huylu isitme kaybi
olarak kendini g0sterir.

Genlerin birkagi, defekte ugradiginda, Dejerine-Sottas Hastaligina sebep olur, farkl
bir yolda akisa ugradiginda ise CMT nin degisik sekillerine sebep olur.

KONJENITAL HYPOMYELINATING NOROPATI (CHN)
Baslangi¢ : Dogustan ( dogumda veya yakin)
Kalitim : Otozomal resesif (¢ekinik), dogal

Ozellikleri : CMT’nin diger tiplerinden farkl olarak, CHN, azalmis miyelin olusumu
(hypomyelination) ile birlestiriimigtir, varolan miyelinin kirilmasindan ziyade
dogumdan itibaren olusur. Hem genetik, hem de klinik olarak, DS’ye benzer fakat
daha erken baslangici olur ve ilerlemesi olmaz ya da yavas ilerleme gdsterir.

CHN’li birgok ¢ocugun gelisimi, asamali olarak gug artis1 seklindedir.

HEREDITARY NEUROPATHY WITH LIABILITY TO PRESSURE PALSIES (HNPP)
Baslangi¢ : Genellikle ergenlikte

Kalitim : Otozomal Dominant (Baskin)

Ozellikleri : HNPP, CMT1A’ya benzer bir kdktendir (PMP22 genindeki belirgin bir
hatadan olusur), fakat degisik bir ortaya ¢ikma sekli vardir.

HNPP’li bircok insan, palsy (felg) veya parastezi (karincalanmak) gibi bir kol veya
bacakta olusan, tekrarlayan ataklara ugrarlar ve birka¢ hafta sonra iyilesirler. Siklikla,
bu ataklar, sikistirma hasari sonucu ortaya cikar fakat, bazen agik bir tetikleyici
olmaz. Diger kigilerde, HNPP iyiye gider ve CMT’ye benzer.

CMT Nasil Teshis Edilir?

Bacak alti zayifigi ve ayak bigimsizligi birlesimleri, CMT igin ikaz isaretleridir, fakat
teshis icin yeterli degildir. Bir hasta bu semptomlara sahip oldugunda, iyi egitimli bir
noérolog, mafsal zayifigi ve his kaybi ile ilgili bagka bulgulari aramayi da igeren bir
fiziksel muayene yapacaktir.

Bacak zayifligini test etmek igin, ndérolog hastanin topuklari Gzerinde yurimesini veya
bacaginin bir kismini, aksi tarafa gug¢ uygulayarak, hareket ettirmesini isteyebilir.

His kaybini tespit etmek icin, nérolog, hastanin derin tendonreflekslerini (dize gekicle
vurma gibi) test edecektir, CMT’li birgok insanda bu his azalmistir veya yoktur.

Bu ilk degerlendirmede, nérolog, hastanin aile tarihi ile ilgili sorular soracaktir. CMT
benzeri aile gecmisi, hastanin fiziksel muayenesinde ortaya cikan sinir hasarlar



isaretleri ile birlestiginde, gugli bir bicimde CMT’ye veya baska bir kalitimsal
néropatiye isaret eder.

Aile gecmisinde olmamasi CMT'’yi elemez, fakat ndrologu seker hastaligini, bazi
ilaglara asir tepki vermeyi ve diger potansiyel ndéropati sebeplerini sormaya sevk
edecektir,

Sonra, eger muayene sonucu hala CMT oldugunda israrliysa, nérolog genetic testing
(genetik test) hazirlayacaktir. Bu testler, kan 6rnegdi vererek yapilir, CMT’ye sebep
olan en sik rastlanan, bozuk genleri arastirmak Gzere hazirlanmistir. Birgcogu, fakat
kesinlikle tamami degil, CMT altindaki genetik bozukluklari dl¢ebilen DNA kan testi
sonuglarinda ortaya cikar.

Pozitif bir genetik test sonucu kesin bir teshis saglar ve aile planlamasi igin yararli
bilgi verir. Fakat bir kere daha, negatif bir sonug, CMT'’yi elemez.

Norolog, sinirler vasitasiyla iletilen elektrik sinyallerinin glicund ve hizini élgen sinir
hizi iletimi testi (NCV) de yapabilir.

Bu testin yapiligi; elektrokardiyogramlarda kullanilanlara benzer ylzey elektrotlarinin,
deri Uzerindeki bir sinirin degisik noktalarina yerlestiriimesi seklindedir. Bir elektrot,
sinirdeki elektrik karsihgini taklit eden hafif bir sok verirken, digerleri bu karsiligin sinir
boyunca yolculugunu kaydeder. (gerekirse, soklar sebebiyle olusan rahatsizlig
gidermek icin lokal anestezi veya yatigtirici uygulanabilir.)

Gec¢ karsiliklar, bir demiyelinasyon isaretiyken, zayif karsiliklar bir aksonopati
isaretidir. Boylelikle, NCV, siklikla CMT1 ve CMT2’yi ayirt etmekte kullanilir.

Doktorlar, CMT’yi teshis etmek igin birgok testlere
sahiptir.

CMT’yi teshis etmek igin bagka prosedurler de vardir, mesela kaslardaki elektrik
sinyallerini dlgen elektromiyografi (EMG), ve daha siklikla, nerve (sinir) biyopsi, ufak
bir parca sinirin alinmasi ve incelenmesini igerir.

Ailede Goruliir Mu?

CMT, ailede, ge¢cmiste gorulmemis olsa bile, ¢ikabilir. Bunun sebebi, kismen, aile
agacinda izini sirmek her zaman kolay olmasa da, U¢ sekilde kalitimsal olabilir: X-
baglantili, ofozomal baskin ve otozomal ¢ekinik.

X-baglantil'nin manasi; genetik bozulmanin (veya mutasyonun) X kromozomunun
Uzerinde olmasidir. Kadinlarda, iki X kromozomu vardir, bir kromozom uzerindeki



genin normal kopyasi, hatali kopyayi, siklikla (en azindan kismen) telafi eder.
Boylelikle, X-baglantili hastaliklar, genellikle kadinlardan ¢ok erkekleri etkiler, cunku
erkekler sadece bir X kromozomuna sahiptir. X-baglantili hastaliklar (CMTX gibi)
babadan ogula gegmez.

Ofozomalin manasi; degisimin X veya Y disindaki bir kromozomda meydana
gelmesidir. Boylelikle, otozomal hastaliklar, kadinlari da erkekleri de ayni oranda
etkiler. Otozomal c¢ekinik, hatali bir genin iki kopyasinin da hastaligin tamamen
ortaya ¢ikmasi icin gerekli oldugudur. Bir kopya, her ikisinin de hastaliyi olmayan
ebeveynlerin her birisinden kalitim yoluyla gelir. Ofozomal baskin, hatali bir genin bir
kopyasinin hastaliga sebep olmaya yeterli olmasidir. Bu durumda, hatali geni
kalitimsal olarak bir ebeveynden alan kigi, ebeveynin kendisi gibi, hastaliga sahip
olacaktir.

CMT, otozomal baskin kalipta oldugunda, aile agacinda tanimak kolaydir. Tersine,
CMT’nin X-baglantili veya otozomal gekinik tipleri, “damdan duser gibi” ortaya ¢ikmig
gorunecektir. Fakat aslinda, anne veya her iki ebeveyn, sessizce genetik degisimi
koruyan carriers (tasltyicilar) olabilir. Birgok ebeveyn, bir hastaligin tasiyicisi
oldugunu, hastalikli gocuklari olana kadar bilmezler.

CMT, cocugun ana rahmine dismesi esnasinda, yeni bir mutasyon olustugunda da
ortaya ¢ikabilir. Bunlara spontane mutasyon denir, ve bir sonraki nesle aktarilabilir.

CMT'’yi kalitimsal yolla almaniz veya aktarmanizin riski, yuksek oranda CMT nin
hangi tipine sahip oldugunuza baglhdir.



