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OZET

Herediter Motor ve Sensoriyel Néropati (HMSN) oto-
zomal dominant gecisli, kas-iskelet deformiteleri ve pero-
neal kas atrofisi ile baslar. HMSN ve AV lletim bozuklugu
beraber olan bir vaka sunuldu.
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Herediter motor ve sensoriyel néropati (HMSN)
kronik sinir dejenerasyonu sonucu; pes cavus, kifoz gi-
bi kas-iskelet deformiteleri ve peroneal kas atrofisi ile
baslayan ve ilerleyerek bacak ve ust ekstremite distal
kaslarini tutan nadir gorilen heredofamilyal néromusku-
ler bir hastaliktir (1).

HMSN'nin paroksismal atriyal flutter, kardiyomyo-
pati, aritmi ve iletim bozuklugu gibi kardiyak tutulumu
oldukga nadirdir (2).

HMSN ile birlikte AV iletim bozuklugu olan bu va-
ka seyrek goértulmesi nedeni ile sunulmustur.

VAKA TAKDiMi

21 yasinda erkek hasta, 3 yil 6nce her iki ayagin-
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SUMMARY

Hereditary motor and sensory neuropathy (HMSN)
shows an autosomal dominant inheritance. Presenting
semptoms are musculoskeletal deformities and peroneal
muscular atrophy. We report a case HMSN associated
with A V conduction disturbances.
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Fizik muayenesinde TA: 140/80 mmHg N: 54/dk
duzensiz, akcigerleri temiz, kalp aritmik idi. Karaciger
ve dalak buylimemisti, lenfadenopati yoktu.

Nérolojik muayenesinde; her iki ayakta pes cavus,
peroneal, intrinsik ve anterior tibial kaslar atrofik, ayak
sinirleri palpabl idi. Ayaklarda dokunma duyusu azal-
mig, vibrasyon ve pozisyon duyusu ile asil ve patella
refleksleri kaybolmustu. Elektromiyografi (EMG) ince-
lenmesinde alt ekstremitelerde motor sinir ileti hizlar
distalde daha belirgin olarak yavaslamisti. Sural sinir
duyusal aksiyon potansiyeli yoktu. Ust ekstremitede
median ve ulnar sinir motor ve duyusal sinir ileti hizlari
minimal yavasglamisti.

Rutin hematolojik, biyokimyasal ve B.O.S. incele-
meleri normaldi.

Teleradiografisi ve ekokardiyogrami normaldi,
elektrokardiyograminda 2° AV blok o6rnegi (tip I) mev-
cuttu. 24 saatlik ambulatuvar EKG analizlerinde inter-
mittant 1° ve 2° AV blok gelistigi saptandi (Sekil 1).

TARTISMA

HMSN elektrofizyolojik ve sural sinir calismalarina
gore; motor ileti hizinin belirgin derecede yavas oldugu
hipertrofik ve demiyelinetiv tip (HMSN Tip 1) ve Motor
ileti hizinin normal veya normale yakin oldugu néronal
tip (HMSN Tip Il) olarak ikiye ayrilir (3). Vaka'miz has-
tahgin baslama yasi, iskelet deformitelerinin varhgi, peri-
feral sinirlerin palpabl olmasi ve sinir iletiminin ¢ok ya-

313



314
Chin xR | [ | " I | !
IS/ VNN IV DN U SO VSR I SR WO U
| S SR VR OSSP U PO
1908 48 N N N V0 NS O S NN P W N
Y]
n | " | i ny i .
JPerTer. e O B T T S D U
a o
j U VU N P P
[ LS S, U U PR 1 SN W WU (W A L SR, U0 N B ﬁ_.

Sekil 1. Hastanin degisik zamanlardaki holter kayit drnekleri
a) 1° AV blok
b) 2° AV blok
¢) Normal sinUs ritmi

vaglamis olmasi nedeni ile HMSN Tip | olarak deger-
lendirildi.

Calismalarda HMSN ile kardiak tutulumun birlikte
olabilecegi belirtilmistir. Isner ve ark (4). 68 HMSN'li
hastanin %4'linde sol anterior hemiblok, %1.5 WPW
sendromu, %3 supraventrikiler tasikardi, %20 mitral
kapak prolapsusu (MVP) oldugu belirterek bu birlikte-
ligin raslanti olabilecegini vurgulamistir. Dyck (2) HMSN
ve kardiyomyopati arasinda bir iligski olmadigini bildir-
migtir.

HMSN'de intrakardiyak ve periferik sinir iletimi bo-
zulmustur. Her iki iletim sisteminin anatomik ve histolo-
jik farkhihigina ragmen, impuls iletiminin elektrokimyasal
benzerligi, etyopatogenezin her iki ileti sisteminde ayni
oldugu disundurmektedir (5).

Littler (6) Uu¢c generasyonu kapsayan 12 aile bireyi-
ni arastirdigi c¢alismasi sonucunda, ugincl peroneal

KULAN ve Ark.
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muskduler atrofi ve kardiyak iletim defekti, altisinda kar-
diyak iletim defekti, birinde ise peroneal muskuler atrofi
ile kardiyak iletim defektinin birlikte genetik gegisinin
mimkiln olabilecegini 6ne surmustir.

HMSN genellikle otozomal dominant gegislidir.
Ender olarak otozomal resesif gecise bagli sporadik or-
taya cikar (1). Vakamizda ailede hastalik hikayesi ali-
namadigindan otozomal resesif gegis dusinulmustir.

HMSN ve intermittant 1° ve 2° AV blogu olan
hastamizin ventrikiil hizinin 48/dk altina dismemesi,
AV bloga bagli semptomlarin gelismemesi Uzerine hasta
takibe alindi.
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