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Özet

Charcot-Marie-Tooth (CMT); peroneal muskuler atrofi, herediter motor ve duyusal nöropati (HMSN) diye de bilinir. Genetik geçiflli
periferik nöropatilerin en yayg›n olan›d›r. CMT asl›nda tek bir hastal›k olmay›p klinik belirtileri kabaca birbirine benzer bir hastal›k
grubudur. Bu grup içinde CMT tip 1 den sonra görülme s›kl›¤› en yüksek olan CMT tip 2 dir. Belirtiler s›kl›kla çocukluk ve gençlik
ça¤›nda bafllar. En s›k alt ekstremitelerin periferik sinirleri etkilenmekle birlikte üst ekstremiteler de etkilenebilir. Alt ekstremite
kaslar›nda güç kayb› ve atrofi nedeni ile düflük ayak, pes kavus, pes planus, çekiç parmak gibi çeflitli ayak deformiteleri görülür.
Bunun yan›s›ra duyusal sinirlerin dejenerasyonuna ba¤l› olarak kallus tarz›nda oluflumlar, tekrarlayan ayak ülserleri, osteonekroz,
osteoliz ve spontan amputasyonlar tabloya efllik edebilir. EMG de sinir ileti h›z›n›n de¤iflmedi¤i, ancak amplitütte azalmaya yol açan
aksonal tip sensoriomotor nöropati bulgular› saptan›r. Biz burada 55 yafl›nda, yaklafl›k 33 y›ld›r tekrarlay›c› ayak ülserleri ve self
amputasyonlar› olan, EMG bulgusu aksonal nöropatiye uyan, 20 yafl›ndaki o¤lunda da benzer flikayetler bulunan bir olguyu sun-
maktay›z. (Türkderm 2009; 43: 65-7)
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Summary

Chatcot-Marie-Tooth (CMT) is also known as peroneal muscular atrophy and hereditary motor-sensory neuropathy (HMSN). It
is the most commonly encountered inherited peripheral neuropathy. Actually, CMT is not a single disease, but is a group of
disorders with similar symptoms. CMT type 2 is the second most common form after CMT type1. Symptoms usually begin in
childhood or early adulthood. Mostly the peripheral nerves of the lower extremities and occasionaly upper extremities may be
affected. Motor nerve involvoment induces distal muscle weakness and atrophy in the lower extremities that may result in
foot deformities known as foot drop, pes cavus, pes planus, hammer toe etc. As a result of sensorial nevre degeneration, 
callus, recurrent foot ulcers, osteonecrosis, osteolysis and spontaneous amputation may accompany the disease. The speed of
nerve conduction is not changed in the EMG, but axonal type sensorymotor semptoms that lead to a decrease of amplitude.
We report here a 55 year old man with recurrent foot ulcers for 33 years and self amputations, whose EMG findings suggest
acsonal neuropathy and who also has a 20 year - old son with similar complaints. (Turkderm 2009; 43: 65-7)
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Girifl

CMT, ilk kez 1800 li y›llar›n son yar›s›nda; Paris’te Char-
cot ve Marie, Londra’da Tooth taraf›ndan tan›mlanm›fl
yayg›n, kal›tsal bir polinöropatidir1. Di¤er ismi olan he-
rediter motor ve duyusal nöropati, asl›nda bu tabloyu
daha iyi tan›mlamaktad›r. Genel populasyondaki gö-
rülme s›kl›¤› 30/100000 olup, ›rk ve cinsiyet ay›r›m›
yapmaz. CMT nin ilk klinik belirtileri motor tutuluma

ba¤l› olarak ayak ve bacak distallerinde görülür. Bila-
teral ve simetrik olarak bald›r bölgesindeki kaslar›n at-
rofisi, düflük ayakla yürüme, pes kavus, nadiren pes
planus, ayak baflparmakta çekiç parmak deformitesi
ve muayenede refleks kayb› saptan›r3. Bunun yan›s›ra
duyusal tutulumun fliddetine ba¤l› olarak a¤r›s›z kallus
ve ayak ülserleri, lenfanjit, erizipel, baz› tiplerinde os-
teonekroz ve self amputasyonlar tabloya efllik eder.
Benzer bulgular hastal›¤›n daha geç döneminde el ve
ön kollarda da görülebilir2-4.
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CMT’nin birçok formu vard›r. En yayg›n formlar› CMT1, CMT2,
CMT3, CMT4 ve CMTX’tir1. Biz burada 55 yafl›nda, yaklafl›k 33 y›l-
d›r tekrarlay›c› ayak ülserleri ve self amputasyonlar› olan, EMG
bulgusu aksonal nöropatiye uyan, 20 yafl›ndaki o¤lunda da ben-
zer flikayetler bulunan bir CMT tip 2 olgusu sunmaktay›z.

Olgu

Klini¤imize ayakta yara, k›zar›kl›k ve nas›r flikayeti ile baflvu-
ran 55 yafl›nda erkek hasta, flikayetlerinin yaklafl›k 22 yafl›ndan
beri geliflmeye bafllad›¤›n› , k›fl aylar›nda daha s›k olmak üze-
re dönem dönem nas›rlar›n baz›lar›n›n ortas›nda ülser, ak›nt›,
a¤r› ve etraflar›nda k›zar›kl›k olufltu¤unu ifade etti. Sistemik
antibiyotik, topikal antibiyotikli kremler ve istirahat ile bu a¤-
r›, k›zar›kl›k ve ülserlerin iyileflti¤ini ancak nas›rlar›n de¤iflme-
den kald›¤›n› belirtti. Sekiz y›l önce medikal tedavi ile kapan-
mayan ülseri yüzünden sa¤ ayak baflparmak metatarsofalan-
geal (MTF) eklem hizas›ndan ampute edilmifl. 1986 y›l›nda tü-
berküloz geçiren hastan›n, sa¤ gözünde de çocukken geçirdi-
¤i trafik kazas› nedeniyle görme kayb› mevcuttu. Alkol veya
herhangi bir ilaç kullan›m› yoktu. Soy geçmiflinde özellik tarif-
lemedi. Dermatolojik muayenesinde; sa¤ ayak 1. parmak,
MTF eklem hizas›ndan itibaren ampute, sa¤ ayak 3. parmak
distalinin plantar yüzünde net s›n›rl›, zemininde granülasyon
dokusu görülen, etraf› kallus ile çevrili 4 mm çap›nda ülser ve
ayn› ayak 2, 3, 4. parmak distali plantar yüzlerinde ise kallozi-
te mevcut olup benzer kallus görüntüsü sol ayak parmaklar›-
n›n tümünde distal falankslar›n plantar yüzeylerinde de bu-
lunmaktayd›. Ayr›ca sa¤ ayak 3. parmakta tam t›rnak kayb›, 
5. t›rnaklarda ve sol ayak 1, 3, 4. parmak t›rnaklar›nda sar›m-
t›rak diskolarasyon ve subungual keratoz mevcut idi
(Resim 1,2). Mukozalar ve saçl› deri do¤ald›. Her iki ayakta ar-
teria dorsalis pedis ve arteria tibialis posteriora ait nab›zlar
palpabl idi, ›s› fark› yoktu ancak his kayb› mevcuttu. Tansiyon
arteryel tekrarlayan ölçümlerde 140/90 mmHg civar›nda idi.
Laboratuvar bulgular›; tam kan say›m›, sedimentasyon ve CRP
normal s›n›rlarda idi. Hepatit B ve C mark›rlar› negatifti. Açl›k
kan flekeri ve HbA1c, tam idrar tahlili normaldi. Lipid profilin-
de; kolesterol 263 mg/dl, LDL 184 mg/dl olarak saptand› ve te-
davi baflland›. B12, folik asit ve vitamin E seviyeleri normaldi.

VDRL, TPHA negatif, ANA hafif benekli pozitif, anti ds-DNA,
anti kardiyolipin Ig G ve Ig M, anti SS-A, anti SS-B, lupus anti-
koagülan, kriyoglobulin, kriyofibrinojen, RF, p-ANCA, c-ANCA
negatif, C3,C4 normaldi. Tümör markerleri, tiroid fonksiyon
testleri, protein elektroforezi normal, Brusella aglütinasyonu,
“Lyme” antikoru IgG ve Ig M negatif, idrar immunoelektrofo-
rezi normal, idrarda porfiri negatifti. EKG normal olarak de-
¤erlendirildi. Bat›n USG normal, PA akci¤er grafisinde kardi-
otorasik indeks artm›flt›, toraks BT incelemesinde, ç›kan aorta
ektazik görünümde idi. Göz muayenesinde Grade 2 hipertan-
sif retinopati bulgular› tespit edildi. Antihipertansif tedavi
baflland›. Kulak burun bo¤az muayenesinde özellik saptan-
mad›. Her iki alt ve üst ekstremite arteryel dopleri normaldi.
Her iki ayak AP/lateral kemik grafilerinde; sa¤ ayak 
1. parmak metatarstan itibaren, 3. parmak proksimal falank-
stan itibaren ampute idi, 2. parmak MTF eklemde, sol ayak 
1. parmak MTF ve interfalangial eklemlerde dejeneratif de¤i-
fliklikler mevcuttu. Hastan›n yap›lan EMG sinde alt ekstremite-
lerde daha belirgin olmak üzere üst ekstremitelerde de tespit
edilen kronik seyirli, sensoriomotor aksonal a¤›r polinöropati
saptand›.

Tart›flma 

Ayaklarda asemptomatik kallus ve/veya ortas› ülsere etraf› hi-
perkeratozik tarzda yani mal perforan tarz›ndaki ülserler alt-
ta yatan duyusal nöropatinin sonucu geliflirler. Nöropatiler
tek bir sinirin tutuldu¤u mononöropati veya genellikle bilate-
ral ve simetrik olan polinöropati fleklinde olabilir. Polinöropa-
tilerde; motor, duyusal ve otonom sinir tutulumlar› tek bafl›na
veya de¤iflik derecelerde bir arada bulunabilir. Akiz veya
edinsel olabilirler. Akiz polinöropatilere yol açan nedenler
aras›nda ; diyabet, B6, B12, E vitamini yetersizlikleri , enfeksi-
yonlar (herpes zoster, H‹V,tüberküloz,sifiliz v.b), sarkodioz,
vaskülitler (SLE,PAN v.b), ilaçlar (‹NH, kolflisin, pridoksin, vin-

Resim 1. Resim 2. 
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kristin v.b), çeflitli toksik maddeler, paraproteinemiler, lösemi,
lenfoma, solid organ maliniteleri ve amiloidoz say›labilir1. Ba-
z› vakalar idyopatik de olabilir. Buna karfl›l›k polinöropatilerin
herediter olanlar› da vard›r. Herediter nöropatiler akiz nöro-
patilere göre daha erken yaflta bafllar, nörolojik muayenele-
rinde motor, duyusal ve/veya otonom sistem ile ilgili kay›plar
saptanmas›na karfl›l›k, klinik bulgular çok yavafl ve progresif
bir seyir gösterir. Hastalarda genellikle subjektif bir yak›nma
bulunmaz. Bizim hastam›za yap›lan laboratuvar incelemele-
rinde akiz nöropati sebeplerine iliflkin hiçbir bulgu saptanma-
d›. fiikayetlerinin 20’li yafllarda bafllay›p, bilateral, yavafl ve
progresif bir seyir izlemesi, genelde akut ve subakut nöropa-
tilerde görülen kar›ncalanma, uyuflma, a¤r› gibi flikayetlerinin
olmamas›, nörolojik muayenede alt ekstremitelerde daha yo-
¤un olmak üzere üst ekstremite distallerinde de dokunma ,
a¤r›, ›s› duyusunun al›nmamas›, EMG bulgusunda alt ekstre-
mitelerde daha belirgin olmak üzere kronik seyirli, sensori-
omotor aksonal tip a¤›r polinöropati saptanmas› nedeni ile
hastam›z herediter nöropati olarak de¤erlendirildi. Bunun
üzerine yap›lan aile taramas›nda; o¤lunun her iki ayak taba-
n›nda MTF eklem hizas›nda bir adet kallus ve bir adet ülser
saptand›. Nörolojik muayenesi ve EMG ile de polinöropati
do¤ruland›. Herediter nöropatiler aras›nda CMT, bas›nca du-
yarl› herediter nöropatiler, herediter duyusal ve otonom nö-
ropati, spinoserebellar polinöropati, ailesel amiloid nöropati-
si, porfirik nöropatiler, refsum hastal›¤› vb. bulunur1. Bunlar›n
ay›r›c› tan›s›nda gere¤inde sinir biyopsisi ve gen analiz yön-
temleri kullan›labilir, tan›da esas olan klinik muayene bulgu-
lar› ve EMG’dir. Herediter polinöropatilerde ayak deformite-
leri, mal perforan tarz› ülserler ve kalluslar›n yan›s›ra ekstre-
mite distallerinde osteonekroz, osteolizis ve akromutilasyon-
lar yapan yanl›zca iki grup hastal›k vard›r. Bunlardan birisi
CMT tip2B, di¤eri dermatoloji literatüründe 1942’den beri
Thevenard sendromu diye de bilinen herediter duyusal ve
otonom nöropati tip 1 (HSN1)’dir6,7. CMT2 genellikle 20 li yafl-
larda ortaya ç›kar. Ancak çocukluk ve geç eriflkinlik dönemin-
de de bafllayabilir. Bunda di¤er tip CMT lerde de görülen ayak
ve alt ekstremite deformitelerinin yan›s›ra as›l bariz olan kli-
nik bulgular; bilateral duyusal nöropati sonucu geliflen a¤r›s›z
kalluslar, ülserler, enfeksiyon, osteonekroz ve self amputas-

yonlard›r. CMT2 otozomal dominant geçer. Kendi içinde
onun da alt gruplar› vard›r. Özellikle ciddi ülserasyon proble-
mi ile karakterize tip2B de, defektin; kromozom 3 deki RAB7
proteininde oldu¤u ve duyusal nöropatinin motor nöropatiye
nazaran çok daha ön planda bulundu¤u gösterilmifltir5. CMT2
lerin tümünde EMG bulgular› aksonal sensoriomotor nöropa-
ti biçiminde olup ileti h›z› normal ancak amplitüdü azalm›flt›r.
Buna karfl›l›k CMT1,3,4 ve CMTX demiyelinizan tipte nöropati
bulgular› gösterirler ve EMG de sinir ileti h›zlar› uzam›flt›r.
Ad›ndan da anlafl›laca¤› gibi HSN1 ise duyusal ve otonom nö-
ropati özelliklerini tafl›r, motor tutulum yoktur. Oysa CMT
tip2B de hem motor, hem duyusal polinöropati vard›r2. Bu ak-
sonal tipte olup di¤er CMT lere nazaran duyusal tutulum da-
ha ön plandad›r . Otonom tutulum genellikle bulunmaz. Biz
dermatolojik ve nörolojik muayeneleri ve EMG bulgusuna da-
yanarak hastam›z› CMT (HMSN) tip 2B olarak kabul ettik . Bu-
radan yola ç›karak osteonekroz ve akromutilasyonlar›n efllik
etti¤i nöropatik ülserlerli olgular›n ay›r›c› tan›s›nda, sadece
Thevenard Sendromunu (HSN1) de¤il CMT tip 2B yi de göz
önünde bulundurmak gerekti¤i görüflündeyiz. 
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