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Dogustan agriya duyarsizlik sendromu: Olgu sunumu

Congenital insensitivity to pain syndrome: case report
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Kalitsal duyusal ve otonomik néropati adli hastaliklar grubu
icerisinde yer alan “Anhidrosisin eslik ettigi dogustan agriya
duyarsizlik sendromu” (DADS tip IV) viicut icin 6nemli bir
korunma araci olan agri algisi eksikligiyle seyreden bir hasta-
lik grubudur. Hastalarda ataklar halinde viicut isisinda artis,
anhidrozis, zeka geriligi ve kendine zarar verme gibi patolo-
jiler de gorilebilir. Bu yazida, agirlikli olarak kemik patoloji-
lerinin gorildagu DADS tip IV (kalitsal duyusal ve otonomik
ndropati tip 1V) tanisi ile takip edilen Ug¢ hastayi tartismayi
amacladik. ilk hastamiz 13 yasinda bir erkek hastaydi ve
agabeyi ayni hastaliga bagli gelisen enfeksiyonlar nedeniyle
6lmisti. Daha 6nce sol ayagindaki osteomiyelit nedeniyle
baska bir saglik merkezinde tic defa ameliyat edilen hasta
her iki dizinde sislik nedeniyle klinigimize basvurdu. Her iki
diz ekleminde dejeneratif degisiklikler tespit edilen hastanin
sag dizine artrodez yapilmasi planlandi. ikinci hastamiz 18
yasinda bir erkek hastaydi ve hastaligiyla ilgili aile oykisu
yoktu. Sol ayadinda, sol dnkolunda ve sag omzunda tek-
rarlayan enfeksiyon 6ykist olan hastanin bu bélgelerdeki
kemik ve eklemlerde de ileri derece dejenerasyon gorilmek-
teydi. Sag omuz ve sol 6nkolundaki enfeksiyon nedeniyle
hastaya debridman yapildi. Uciincii hastamiz aile 6ykiisi
olmayan alti yasinda bir erkek cocuguydu. Hastaya sag
kruris kirigr nedeniyle algi tedavisi uygulandi. Takiplerinde
ekstremitesinde 3 cm kisalik gelisen hasta takip altindadir.
Dogustan agriya duyarsizlik sendromlu hastalarda sep-
tik artrit, osteomiyelit, agrisiz kiriklar ve enfekte yaralarla
siklikla karsilagilabilir. Bu hastalarda uygulanan tedavilere
yanit alamama, tedavi sonrasi gelisebilen komplikasyonlar
ve noropatik osteoartropati gibi nedenlerden amputasyon
gerekebilmektedir. Bunlarin 6nlenebilmesi i¢in koruyucu
onlemler alinmalidir. Gen tedavisi, gelecekte bu hastaliklarin
tedavisinde 6nemli rol oynayacaktir.

Anahtar sozclikler: Dogustan agrisizlik; kalitsal duyusal ve oto-
nomik néropati; agri.

Dogustan agriya duyarsizlik sendromu (DADS) lite-
ratlrde Dearborn tarafindan ilk kez 1932 yilinda tanim-
lanmistir. Kalitsal duyusal ve otonomik néropati adli

“Congenital insensitivity to pain with anhidrosis” (CIPA) syn-
drome belongs to the group of Hereditary Sensory and
Autonomic Neuropathy (HSAN) diseases and is a group of
diseases associated with lack of pain sensation which is impor-
tant for human body protection. Pathologies such as fever
attacks, anhydrosis, mental retardation and self-mutilation
may be seen in the patients. In this study we aimed to discuss
three patients followed-up with the diagnosis of CIPA (HSAN
type-4) predominantly associated with orthopaedic patholo-
gies. The first patient was a 13-year-old boy whose elder
brother had died due to infections that developed as a result
of the same disease. The patient who had been operated three
times for osteomyelitis in his left foot in a different health
center was admitted to our clinic with bilateral knee swelling.
Degenerative changes were detected in both knee joints and
arthrodesis of the right knee was planned. The second patient
was a 18-year-old male patient without a family history of the
disease. The patient had a history of repeated infections in his
left foot, left forearm and right shoulder and the bones and
joints in these areas were also highly degenerated. A debride-
ment was performed for the infections in his left forearm
and right shoulder. The third patient was a six-year-old boy
without a family history. He had right cruris fracture which
was treated by casting. The patient is being followed-up for
a 3 cm shortness of the extremity that developed during
follow-up. Septic arthritis, osteomyelitis, painless fractures
and infected wounds may commonly be seen in CIPA patients.
Amputation may be required in these patients for reasons
such as the failure of response to the treatments, complica-
tions that may develop following treatments and neuropathic
osteoarthropathy. Precautions should be taken for prevention
of these conditions. Gene therapy will be important for defini-
tive treatment in future.

Key words: Congenital insensitivity; hereditary sensory and
autonomic neuropathy; pain.

hastaliklar grubu icerisinde yer alir. Bircok sistemi etki-
ler ve hastalarda viicut icin 6nemli bir korunma araci
olan agri algisi yoktur. Bunun yaninda ataklar halinde
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viicut sisinda artis, anhidrozis, mental retardasyon
ve kendine zarar verme gibi patolojiler de goriilebilir.
Dogustan agriya duyarsizlik sendromu bashgi altinda
bes alt tip hastalik vardir™? ve bunlarin her birinde
agrn algisindaki eksikligin yaninda farkli duyular da
etkilenebilir. Bu nedenle ayirici tanisi yapilirken bu
hastaliklar grubu g6z 6niinde bulundurulmalidir.

Bu hastalik tipleri;

DADS | (Kalitsal duyusal radikiiler néropati-
“hereditary sensory radicular neuropathy”)

En sik gorilen tiptir. Otozomal dominant gecis
gosterir. Ekstremitenin ug noktalarindan baslayan agri
ve sicaklik duyusu kaybi ile baslar. Nerdeyse tiim sinir
tipleri tutulmustur. Zamanla diger duyular da etkile-
nebilir.®! Alt ekstremiteler daha fazla tutulur ve has-
talarin ayaklarinda tekrarlayan yaralar olusur. Hastalik
2-4. dekatlar arasinda kendini gostermeye baslar ve
bu 6zelligiyle bebeklik déneminden itibaren kendini
gosteren diger alt tiplerden ayrilir. Zamanla dokunma,
basing duyular kaybolabilir ve ilerleyici sensérinoral
sagirhk gérilebilir. ilerleyici ekstremite proksimal kas
glicsuzligli sonucu hastalar, ileri yaslarda tekerlekli
sandalyeye mahkum olabilirler.?!

DADS Il (Dogustan duyusal néropati)

Dokunma ve basing¢ hislerini algilama bozuklu-
guyla kendini gosterir. Otozomal resesif gecis gos-
terir. Diger duyular da farkli 6lclilerde etkilenebilir.
Yenidogan veya erken ¢ocukluk déneminde baslar ve
eldiven-corap tarzinda tutulum vardir. ince el islerini
yapamayabilirler. Hastalarda agriya duyarsizlik genel-
de alt ekstremitede gorilen tam kayiptan kismi his
azalmasina kadar degisik oranlarda goralar.® Sinir
biyopsilerinde miyelinli sinir liflerinin miyelinsiz olan-
lara gore ¢cok daha ciddi oranda etkilendigini gosterir.
Buna bagh olarak agridan ziyade dokunma duyusu
etkilenir. Bagirsak, pupil ve mesane islev bozukluklari
gibi otonomik tutulumlar gorilebilir. Tendon refleks-
leri azalmistir veya tamamen yoktur.>”]

DADS Il (Ailesel disotonomi, “Familial
dysautonomia”, Riley-Day sendromu)

Bu hastalarda agrn ve is1 algilanmasinin yanin-
da farkh seviyelerde otonomik bozukluklar goril-
mektedir. Hastalik yenidogan déneminde bulgularini
gostermeye baslar. Beslenme bozukluklar, hipoaktif
derin tendon refleksleri ve agri hissinin olmamasi
yasamin erken dénemlerinde tespit edilebilecek bul-
gulardir. Bu bulgulara farkli otonomik bozukluklar
(postural hipotansiyon, anormal pupil refleks dav-
raniglari, oromotor kordinasyon bozuklugu, kusma
nobetleri vb.) eslik edebilir.>® Bu hastalarda diger alt
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tiplere oranla (tip Il, IV, V) kendine zarar verme davra-
nisi daha az gordlir. Otozomal resesif gecis gosterir.
Miyelinsiz ve biyuk miyelinli lifler tutulur. Hastalarin
onemli bir kismi erken yaslarda kaybedilir.®

DADS IV (Anhidrosisin eslik ettigi dogustan
agniya duyarsizlik, “congenital insensitivity to
pain with anhidrosis-CIPA”)

Otozomal resesif kalitim gosterdigi ve nérotropik
tirozin reseptor kinaz 1 (NTRK 1) genindeki mutasyon-
la iliskili oldugu bilinmektedir. Bu hastalarda agriya ve
sicaga duyarsizlik ve otonomik bozukluklar gorulir
ancak dokunma ve basing hisleri saglamdir. Kiguk
yaslarda ataklar halinde artis gdsteren viicut isisi bu
hastaligin ilk bulgusu olabilir.”! Kendine zarar verici
davraniglar, palmar ciltte kalinlasma, zeka geriligi ve
terlemenin olmamasi (anhidroz) gibi durumlar eslik
eder. Norotropik tirozin reseptor kinaz 1 sentezinden
sorumlu bu genin eksikliginde sinir biuylime faktori
(NGF-nerve growth factor) uyarilmasi bozulur. Bu
durum embriyonik donemde NGF bagimli néronla-
rin 6limine yol acar. NGF ve bunun reseptori olan
tirozin kinaz A (TrkA) arasindaki iliskinin bozulmasi
bu néronlarin 6limiine bagl olarak nosisepsiyondan
sorumlu sinir sisteminin gelisimini etkiler.'® Ekrin bez-
lerin uyariimasi, periferik sinir sisteminin miyelinsiz
liflerinin eksikligi ve kiiclik capl miyelinli liflerin sayi-
sinin azalmasiyla beraber CIPA'nin temel patolojisini
olusturur ve anhidrozisin nedenini agiklar."" Bu hasta-
larda miyelinsiz ve klclk-miyelinli lifler tutulur. Hem
merkezi hem de periferik sinir sistemi etkilenmekte-
dir.'2 [ijima ve Haga™ HSAN IV (Hereditary sensory
and autonomic neuropathy type V) tanili 12 hastada
yaptiklan ¢alismada dokunma/basing, derin duyu ve
iki nokta ayrimi ile ilgili sinirlerde uyarilma esiginin
yikseldigini tespit etmislerdir. HSAN grubu hastaliklar
icinde tip I'den sonra en ¢ok (bazi kaynaklara gére en
stk) gorilenidir.l'>®

DADS V

Otozomal resesif gecis gosterir. Bu hastalarda
agn ve sicakhk hissi yoktur ve kendine zarar verme
davraniglan (6zellikle dudak ve dil 1sirma) sik gori-
[Gr." Bunun yaninda diger duyularda sorun yoktur,
otonomik bozukluklar eslik edebilir. Daha ¢ok kii¢ik
miyelinli lifler tutulur.

Bu olgu sunumunda, agirlikhi olarak kemik patolo-
jilerinin goruldugu “DADS tip IV” tanisi ile takip edilen
hastalarimizi tartismayi amacladik.

OLGU SUNUMU

Olgu 1- ilk olgumuz 13 yasinda bir erkek hastaydi.
Hastamizin annesinden alinan bilgiye gore ailenin



sekil 1. ilk olgumuzun dizlerindeki sisligin (a) 5nden ve (b)
yandan gorintlsi.

1995 dogumlu olan en buyilik ¢cocugunda tekrarlayan
eklem enfeksiyonlari 6ykiisi varmis ve baska bir
saglik kurulusunda bircok kez ameliyat edilmis, son
olarak sag alt ekstremitesi diz GstU seviyeden ampute
edilmis. Ancak ameliyat sonrasinda da cesitli eklem
ve kemiklerinde enfeksiyon olusan bu erkek cocugu

Sekil 2. Olgunun sag diz eklemindeki dejeneratif dedisik-
likleri gosteren 6n-arka ve yan direkt grafiler.
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2002 yilinda yedi yasindayken hayatini kaybetmis.
Ailenin Gc¢lincl cocugu 1998 dogumlu bir kiz ¢cocu-
guydu ve onun da her iki dizinde tekrarlayan sislik
vardi ve herhangi bir tedavi gérmemisti.

Hastamizin agri duyusunun olmadigi dort yasin-
dayken sol topugunda olusan ve iyilesmeyen yara
vesilesiyle anlasilmis. Hasta o tarihten itibaren sol
topugunda olusan osteomiyelit nedeniyle baska bir
saglik kurulusunda Ug¢ kez ameliyat edilmistir. Mental
retardasyonu da olan hasta her iki dizinde tekrarla-
yan sislikler nedeniyle ailesi tarafindan Mart 2010’da
klinigimize getirildi. Herhangi bir travma oykusu
olmayan hastanin sag dizinde dokuz, sol dizinde ise
Uc aydir sislik mevcutmus. Fizik muayenede her iki
diz ekleminde eflizyon mevcut olup; kizariklik veya isi
artisi yoktu (Sekil 1). Sag dizinde ¢ok yonli instabilite
vardi ve hasta diz sabitleyici vasitasiyla yuriyebiliyor-
du. Sol diz hareketleri agik ve stabildi. Hastanin her
iki kalga ve Ust ekstremite muayeneleri normaldi.
Herhangi bir medikal tedavi almayan hastanin her
iki dizindeki sislik nedeniyle yapilan eklem ponksi-
yonlari sonucu aspire edilen mailerin mikrobiyolojik
incelemelerinde enfeksiyonu disiindirecek herhan-
gi bir bulgu yoktu. Serohemorajik karakterde olan bu
mayilerin kiltiriinde treme olmadi. Hastanin her iki
diz grafilerinde 6zellikle de sag dizinde ileri derece
eklem dejenerasyonu ve kronik osteomiyelit bulgula-
ri vardi. Sag dizde Charcot artropatisi gelismisti (Sekil
2). Cekilen sol ayak grafisinde daha 6nceki amali-
yatlarda sol ayagina kalkanektomi yapildigi gorildi
(Sekil 3). Hastanin detayl fizik muayenesinde cilt
kurulugu ve her iki elinde palmar ciltte kalinlasma ve
anhidrozisinin oldugu gorildi. Mevcut bulgular ile
DADS tip IV tanisi konulan hastanin sag dizine artro-
dez yapilmasi planlandi.

Olgu 2- ikinci olgumuz 1992 dogumlu bir erkek
hastaydi. U¢ cocuklu bir ailenin en kiiciigii olan

Sekil 3. Olgunun sol ayak yan grafisinde daha 6nceden
kalkanektomi yapildigi gériilmekte.
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Sekil 4. ikinci olgunun sol ayak topugundaki
kronik yara.

hastanin saglikli olan bir agabeyi ve bir ablasi vardi.
Mental retardasyon da var olan hastaya baska bir
saglhk kurulusunda DADS IV tanisi konulmustu ve sol
topugunda yaklasik beg yildir iyilesmeyen bir yara
vardi (Sekil 4). Sol 6nkol distalinde sislik olan olgu-
nun el bileginin dorsal yliziinde bir adet fistil agz
vardi. Sislik tzerinde kizariklik veya 1si artigi yoktu.
Fistilden ser6z karakterde akintisi vardi ve el bilegin-
de cok yonli instabilite gozlenmekteydi. Her iki elin-
de palmar ciltte kalinlasma vardi ve parmak uglarinda
muhtemelen kendine zarar vermesine bagh olarak
gelisen eski yara skarlari vardi (Sekil 5). Sag omzunda
iki yildir sislik olan hastanin fizik muayenesinde isi
artisi ve kizarikhk tespit edilmedi. Omuz hareketleri
acikti. Hastanin yakinlarindan alinan oyki yoluyla,
hastaya omzundaki sislik nedeniyle baska bir saglik
kurulusunda Ug¢ kez debridman ve drenaj yapildigi
ancak cerrahi sonrasinda tekrar sislik olustugu 6gre-
nildi. Direkt grafilerde hastanin sag glenohumeral
ekleminde ¢ikik oldugu ve eklem yuzlerinin deje-

“L.-

deformite gorilmekte. Hastanin el bileginde cok yonlu
instabilite vardi.

nere oldugu gorildi (Sekil 6). Sol el bilegi ve 6nkol
grafilerinde radius ve ulna kemiklerinin ve karpal
kemiklerin ileri derecede hasar gérmis oldugu tespit
edildi (Sekil 7). Sol ayak grafilerinde de topukta basta
olmak tzere tarsal kemiklerde dejenerasyon ve kronik
enfeksiyon bulgulari gézlendi (Sekil 8). Sag omuzdan
yapilan ponksiyon ile aspire edilen mayi serohemo-
rajik karakterdeydi. Bu mayi ile sol el bilegindeki
fistil agzindan alinan stirinti 6rneklerinde metisiline
duyarl Stafilokokus aureus (Staphylococcus aureus; S.
aureus) uremesi oldu ve hastaya amoxicillin-clavulo-
nat 1000 mg 2x1 baslandi. iki hafta siire ile devam
eden bu tedavi sonrasi hastanin sag omuz ve sol el
bilegindeki sislikler icin drenaj yapildi. Cerrahi sira-
sinda omuz ¢evresindeki enfekte dokular temizlenip
eklem irrige edildi. El bilegi icin de ayni islem yapild.
Cerrahi sonrasi alti hafta oral antibiyoterapi dnerisiyle
taburcu edilen hastanin takiplerinde akintilarinda
kesilme oldugu gorildi. Hasta mevcut durumu ile
takip edilmektedir.

Sekil 6. Olgunun omuz ekleminde kronik ¢ikik ve dejeneratif degisiklikler gt’)r(jlekte.
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Sekil 7. Olgunun sol 6nkol grafilerinde el bilegi eklemi ve 6nkol kemiklerindeki dejenerasyon
goriliuyor. Karpal kemikler os psiforme disinda grafilerde izlenememekte.

Sekil 8. Olgunun sol ayak yan grafisi ve manyetik rezonans goériintiileme incelemelerinde topukta kronik osteomiyelit bul-
gulari ve Chopart ekleminde dejenerasyon dikkati cekmekte.

Olgu 3- Uciincii olgu 2004 dogumlu alti yasin-
da bir erkek hastaydi. Teyze cocuklari olan anne
babasinin ikinci cocuguydu. Mental retardasyonu da
bulunan hastanin ailesinden alinan éykide, ilk olarak
bebeklik doneminde parmaklarini ve dudaklarini isir-
masi nedeniyle gotiirtldiigu cocuk hastaliklari hekimi
tarafindan tani konuldugu 6grenildi. On yasinda bir
agabeyi de olan hastanin ailesinde benzer hastalik
dykiisi yoktu. iki yasindayken diisme sonucu gelisen
sag kruris cift kirngi nedeniyle algi ile tedavi edilen
hastanin yapilan muayenesinde alt ekstremitesinde
eski kinga bagh yaklasik 3 cm’lik kisalk tespit edildi
(Sekil 9). Her iki el parmaklarinda muhtemelen isir-
maya bagli yaralarin oldugu goéruldi. Hasta mevcut
durumu ile ekstremitesindeki kisalik acisindan takibi-
miz altindadir.

TARTISMA

Literatire bakildiginda agrinin algilanmasi veya
uygun yanit olusturulmasiyla ilgili sorunu olan ancak
herhangi bir gruba sokulamayan hastalarla ilgili bazi
yayinlar oldugu gorular. Ploner ve ark.'”? sag post-

santral girusunda hasar olan bir hastalarinda agrinin
tam olarak ayirt edilemedigini, yerinin ve hosnutsuz-
luk hissinin tanimlanamadigini ancak buna ragmen
uygun yanit olusturabildigini bildirmislerdir. Sandroni
ve ark.'® ise agri algisi olmayan, nérolojik muayenesi
ve laboratuvar ¢alismalari tamamen normal olan ve
bu vesileyle “agriyl anlayamama”dan, agrili uyaranin
duyusal olarak algilanamamasi nedeniyle de “agri
ayirt edememe”den farkhlk gosteren bir olgu yayin-
lamislardir. Bowsher ve ark.l™ ise hiperhidrozun eslik
ettigi agn algisi olmayan iki hastadan bahsettikleri
yazilarinda bu hastalarda diger DADS alt tiplerinin
aksine diger uyarilarin algilanmasinin da etkilendigini
vurgulamislardir. Bar-On ve ark.2? ise DADS tanili 13
hastalik calismalarinda en cok tip IV ile karsilastikla-
rini belirtmis G¢ hastanin ise Dyck siniflandirmasinda
herhangi bir gruba sokulamadigini ve bunlari tip VI
olarak kabul ettiklerini bildirmislerdir.

Tim olgularimizda mental retardasyon ve anhid-
rozis vardi. Ozellikle ikinci olgumuzun mental retar-
dasyonu digerlerine goére daha agirdi. Anhidrozis ise
Uc olgumuzda da vardi.
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sekil 9. Uciincii olgunun kruris kinginin kaynama sonrasi
radyolojik goriintisa.

Dogustan agriya duyarsizlik sendromu tip IV hasta-
larinda kendine zarar verme siklikla gordlir. Ancak bu
durum DADS tip Ill ve Lesch-Nyhan sendromunda da
gorilebilir ve bu hastaliklar ayirici tanida distinil-
melidir.'? Hastalarda kendine zarar verme ilk olarak
bebeklikte dis ¢ikarma déneminde baslar. Dudaklar
ve dili 1sirma sonucu meydana gelen yaralanmalar
nedeniyle erken donemde agiz ici korumalik kullani-
labilir. Eger bu tedaviden fayda goériilmezse dislerin
cekilmesini veya traglanmasini savunanlar vardir.l'62"
Uc olgumuzda da kendine zarar verme davranisini
gozlemledik. Ozellikle mental retardasyonun daha
agir oldugu ikinci olgumuzun el parmaklarinda isir-
maya bagli gelisen eski yara skarlari vardi.

Dogustan agriya duyarsizlik sendromu tip IV'de
ataklar halinde gorulebilen viicut 1sisi artiglari has-
tanin takiplerinde yanhs tedaviye yol acabilecek bir
durumdur. Bu ataklarin nedeni bilinmemektedir.
Burada onemli nokta ataklarin viicuttaki bir enfeksi-
yon odagindan kaynaklanan atesten ayirt edilmesidir.
Bu hastalarda sik gorilen septik artrit, osteomiyelit
veya enfekte yaralar da viicut i1sisinda artisa neden
olabileceginden hastanin atesinin nedeni dikkatli bir
sekilde arastirilmali ve odak bulunmali ve tedavi
odaga yonelik olarak planlanmalidir. Tersi durumda ise
hastaya gereksiz ve asiri tedavi verilebilmektedir.2223
Bizim ikinci olgumuzun ateslenme ataklarinin oldu-
gu da aileden alinan 6yku ile 6grenilmisti. Ancak bu
ataklarin enfeksiyonla olan iliskisi hastanin o déneme
ait takiplerinin olmamasi nedeniyle bilinmemektedir.

Dogustan agriya duyarsizlik sendromu hastalarin-
da septik artrit, osteomiyelit, agrisiz kiriklar ve enfekte
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yaralarla sikhkla karsilasilabilecegini daha 6nce de
belirtmistik. Ortopedik acidan kendine zarar verme
davranisi nedeniyle o6zellikle parmaklarda olusan
yaralar Ustiine enfeksiyon da olusursa amputasyona
kadar gidebilen bir siirecin baslangici olabilmekte-
dir. Bunun yaninda septik artrit ve osteomiyelit gibi
nedenlerle defalarca ameliyat edilebilen hastalarda
tedaviye yanit alinamamasi durumunda da uzvun
ampute edilmesi dislntlebilmektedir. Ancak bu
durum da her zaman sorunu ¢é6zememekte, ameliyat
sonrasi donemde yara ayrismasi, tekrarlayan enfeksi-
yonlar gibi komplikasyonlarla karsilasilabilmektedir.
Sunumunu yaptigimiz hastalarimizda da s6zini etti-
gimiz durumlar vardu. ilk olgumuzun topuk bélgesin-
deki enfekte yara ve kronik osteomiyelit nedeniyle
defalarca ameliyat edilmis olmasi, ikinci olgumuzun
el bilegi, sag omuz ve sol topugunda tedaviye yanit
vermeyen enfeksiyonlarinin olmasi bize bu hastalarda
enfeksiyon tedavisinin ne kadar zorlu bir stirec oldu-
gunu ve sonuclarinin normal niifusa gore cok da iyi
olmadigini disiindirmektedir. Olusan enfeksiyonlarla
miicadelenin ¢ok zor ve sonuclarinin iyi olmamasi
nedeniyle koruyucu hekimlik bu noktada 6n plana
¢itkmaktadir. Bu hastalarda enfeksiyona yol acabilecek
yaralanmalari 6nceden 6nleyebilirsek olusabilecek
komplikasyonlari da 6nlemis oluruz. Bu hastalara
bebeklik doneminde kendini isirmasini dnlemek ama-
cyla dislikler takilabilir veya zorunda kalinmasi duru-
munda disleri ¢ekilebilir. Yaralanma riski olan uzuvla-
rin korunmasi amaciyla breysler kullanilabilir.

Enfeksiyonlarin yani sira bu hastalarda karsimiza
cikabilecek olan noéropatik osteoartropati de teda-
visinde zorlanilan diger bir sorundur. ilk olgumuzun
sol dizinde, ikinci olgumuzun sag omzunda olusan
dejenerasyon Charcot artropatisi ile uyumluydu. Bu
hastalarin tedavisinde koruyucu 6nlemlerin yaninda
osteotomiler ve eklem artrodezleri tercih edilebil-
mektedir. Bizim birinci olgumuz dizinde var olan
dejenerasyon ve ¢ok yonll instabilite nedeniyle breys
yardimiyla yiriyebilmekteydi. Bu nedenle hastamiza
artrodez yapmayi planladik.

Agri canlilarin kendilerini korumasini saglayan
kompleks bir duyudur. Agr algisinda eksiklik olan
farkh ozellikte bircok hastaligin olmasi bu alginin ne
kadar karmasik bir sistem tarafindan yodnetildigini
gOsterir. Bu karmasik sistem ve agrisizliga yol agan
hastaliklarin patofizyolojisi tam olarak anlasilama-
mistir. GUnlimUz sartlarinda bu hastaliklarin tedavisi
yoktur. Ozellikle CIPA icin literatiirde prognozun kétii
oldugunu bildiren yayinlar vardir.?4 Gelismekte olan
teknoloji ile hastaliklarin nedenlerinin anlasiimasi ve
gen tedavisindeki gelismeler ileride bu hastaliklar i¢in
umut 151g1 olabilir.
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