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OLGU SUNUMU

CHARCOT-MARIE TOOTH(TIP 1C) TANILI
OLGUDA KABA MOTOR PERFORMANS
VE DUYUSAL ISLEMLEME SONUCLARI

Ozet

Charcot-Marie-Tooth (CMT), kalitsal motor ve duyusal néropati olarak tanimlanmaktadir.
Ekstremitelerin distalinde kas zayiflig1 ve duyusal kayip, azalmis veya ortadan kalkmig
derin tendon refleksleriyle birlikte diisiik ayak, pes kavus, ¢eki¢c parmak, kosmada ve
yiiriimede zorluk ana bulgularidir. Bu galigmanin amaci, 7 aylik CMT Tip 1C (CMT1C)
tanili kiz olgunun klinik 6zellikleri, duyu profili ve kaba motor performans degerlen-
dirme sonuglarini sunmaktir. CMT1C tanisina eslik eden mikrosefali, intrauterin hipoksi
ve gelisimsel gerilik siiphesiyle Istanbul Medipol Universitesi Fizyoterapi ve Rehabili-
tasyon Unitesi’ne basvuran olgunun kaba motor performansi Alberta infant Motor Skala
ile, duyusal isleme yetenegi Erken Cocukluk Cagi Duyu Profili 2 (ECCDP-2) anketiyle
degerlendirildi. Gestasyonel yas: 38 hafta olan bebek 2630 gr dogum agirligina sahipti.
Govdede hipotoni ve sol iist ekstremitede tekrarlayict spontan hareketlerin varligi ilk
g0ze carpan bulgulardi. ECCDP-2 alt skor sonuglarina gore isitsel, gorsel, hareket, oral
ve davranigsal duyusal alanlarda normal gelisim gosteren ¢ocuklardan “daha fazla”, genel
duyusal alanda “¢ok daha fazla”, dokunsal duyusal alanda “normal” reaksiyon gosterdigi
saptandi. Normal yasitlarma gore motor ve duyusal iglemlemede gelisimsel gerilik ve
tekrarlayici hareketlerin gortildiigli olguda, erken donemde yapilacak fizyoterapi deger-
lendirmesi ve gelisimsel takibin 6nemli oldugu sonucuna varildi.

Anahtar Kelimeler: Charcot Marie Tooth, Duyu profili, Motor gelisim, Fizyoterapi.

CASE REPORT

GROSS MOTOR PERFORMANCE AND SENSORY
PROCESSING RESULTS IN CHARCOT-MARIE
TOOTH (TYPE 1C) DIAGNOSIS

Abstract

Charcot-Marie-Tooth (CMT) is defined as hereditary motor and sensory neuropathy.
Muscle weakness and sensory deficiency in the distal parts of the extremities, decreased
or eliminated deep tendon reflexes in addition to ekin deformity, pes cavus, hammer
toe, difficulty in running and walking are the findings of CMT. The aim of this study is
to present the clinical features, sensory profile and gross motor performance evaluation
results of a 7-month-old CMT Type 1C (CMTIC) patient. Patient who applied to the
Physiotherapy and Rehabilitation Unit of Istanbul Medipol University with suspicion
of microcephaly, intrauterine hypoxia and developmental retardation accompanying
CMTIC diagnosis was evaluated the gross motor function with the Alberta Infant Motor
Scale, and sensory processing ability was evaluated with the Infant-Toddler Sensory
Profile 2 (ITSP-2) questionnaire. The case who has a gestational age of 38 weeks, has a
birth weight of 2630 g. Hypotonia in the trunk and the presence of repetitive movements
in the left upper extremity were the first noticeable findings. According to the results of
the ITDP-2 sub-score, it was determined that there were more reactions in the auditory,
visual, movement, oral and behavioral sensory processes than in children, much more in
general sensory processes, and normal reaction in the tactile sensory processes. The case
did not have the ability to turn, sit and crawl. The AIMS total score was 18, and it was
found to have atypical development in terms of motor development by showing gross
motor performance skills in the range of 0-5 percent. It is concluded that early physio-
therapy evaluations are important in this case, where developmental delays and repetitive
movements are found in motor and sensory processes compared to their normal peers.

Keywords: Charcot Marie Tooth, Sensory profile, Motor development, Physiotherapy.
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1. Giris

Charcot-Marie-Tooth (CMT) hastaligi,
kalitsal motor ve duyusal ndropati olarak tanim-
lanmaktadir (1). Bu hastaligin ilk ayrintili klinik
tanimlar1 1886°da Fransa’da Jean-Martin Char-
cot ve Pierre Marie, Ingiltere’de Howard Henry
Tooth tarafindan es zamanli olarak yapilmis olup
2500°de 1 insanda goriilmektedir (1, 2).

Sinir iletim caligmalar1 ve sinir patolojisi
temelinde CMT hastalig1 iki ana gruba ayrilir.
CMT Tip 1, sinir biyopsisinde yavaslamis sinir
iletim hizlar1 ve belirgin miyelin anormallikleri
ile karakterize bir demiyelinizan tipidir. CMT
Tip 2 ise korunmus veya sadece hafif yavaslamig
sinir iletim hizlar1 ve kronik aksonal dejeneras-
yon ve rejenerasyonun patolojik kanit1 olan bir
aksonal tip olarak goriilmektedir (3). CMT Tip
1A en sik goriilen tiptir (4).

Yasamin ilk on yilinda hipotoni ve atrofi ile
iligkili olarak alt ekstremitelerde distal tutulum
ile baslamaktadir. Ilk belirtileri yiiriirken takilma
ve diisme, ayak bilegi burkulmasi, 6zellikle M.
Gastroknemius’da kas krampi olarak goriil-
mektedir. Yetersiz diz kontrolii ve sik diismeler,
hastanin tekerlekli sandalyeye ihtiya¢ duymasina
neden olabilmektedir. Ust ekstremitede ince
motor becerilerde kayip s6z konusudur (5). Pes
cavus, ¢eki¢ ayak parmaklari, kosmada zorluk,
ylriime zorlugu, distk ayak, stepaj yuriyiisi,
alt ve sonra iist ekstremitelerin distal segmentle-
rinde zayiflik ve duyusal kayip, azalmis veya or-
tadan kalkmis derin tendon refleksleri CMT nin
bilinen temel bulgularidir (3). Duyusal ve motor
bozukluklarin goriildiigii bu kalitsal hastalikta
erken c¢ocukluk doneminden itibaren diizenli
takip ve tedavi programlarinin arastirilmasina
ihtiya¢ duyulmaktadir.

Bildigimiz kadariyla daha 6nce CMT Tip
1C ile ilgili duyusal islemleme ve kaba motor
performansi inceleyen bir ¢aligma yapilmamustir.
Bu c¢alismanin amaci ise klinigimize basvuran
7 aylik CMT Tip 1C tanmili olgunun klinik 6zel-
likleri, duyu profili ve kaba motor performans
degerlendirme sonuglarini sunmaktir.

2. Gerec¢ ve Yontem

Calismamizda Zeynep Kamil Kadin
ve Cocuk Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma
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Hastanesi G6z Poliklinigi ve Cocuk Norolojisi
Poliklinigi tarafindan Charcot-Marie-Tooth
Tip 1C tanisiyla takip edilen olgu incelemeye
almmistir. CMT Tip 1C tanisina ek intrauterin
hipoksi ve mikrosefali bulgular1 gériilen 7 aylik
kiz olgu, gelisimsel gerilik siiphesiyle Istanbul
Medipol Universitesi Fizyoterapi ve Rehabi-
litasyon Unitesi’ne basvurmustur. Caligmaya
katilmadan once “Aydinlatilmis onam formu”
alimmistir. Calismaya alinan olgunun demog-
rafik Ozellikleri, prenatal, natal ve postnatal
doneme ait ozellikleri sorgulanmistir. Alaninda
uzman fizyoterapist (Y.Y.) tarafindan olgunun
kaba motor performans ve duyusal gelisiminin
degerlendirmesi yapilmistir.

Degerlendirme yontemi olarak  Erken
Cocukluk Cagi Duyu Profili 2 (ECCDP-2) ve
Alberta Infant Motor Skalas1 kullanilmistir.

2.1. Degerlendirme Yontemleri
2.1.1. Erken Cocukluk Cagi Duyu Profili 2
(ECCDP-2)

Duyu Profili 2 (Infant - Toddler Sensory
Profile 2), 0-36 aylik ¢ocuklarin bakim verenle-
rinin gézlemlerini kullanarak duyusal islemleme
yetenegini ve giinlik yagsam aktiviteleri {ize-
rindeki etkisini Ol¢en standart norm referansl
bir ankettir. Duyu Profili 2’nin biri 0-6 aylk
cocuklar icin digeri 7-36 aylik ¢ocuklar igin
olmak tiizere iki bolimi vardir. Olgumuzun
yas araligina gore, bu calismada 7-36 aylik
cocuklar i¢in olan ECCDP-2 kullanilmistir.
ECCDP-2’deki sorular bes duyusal isleme bo-
liimiine (Isitsel, Gorsel, Vestibiiler, Dokunsal ve
Oral Duyusal Isleme) veya dort ceyrege (Diisiik
Kayit, Duyum Arayisi, Duyusal Hassasiyet ve
Duyusal Ka¢inma) ayrilmistir. Bakim verenler
her madde sorusundaki bir ¢ocugun davraniginin
sikligint 1 puandan (neredeyse her zaman) 5’e
(neredeyse hi¢) 5 puanlik Likert 6l¢eginde rapor
eder. Normal skor aralifindan daha diisiik (asir
duyarlilik) veya daha yiliksek (yetersiz yanit
verme) puani, zayif isleme yeteneklerini gosterir.
Norm ortalamasinin = 1SD’si arasindaki bir puan
tipik performans: temsil eder; + 1-2SD arasin-
daki bir puan olast bir farki gosterir; 2 SD’den
daha diisiik veya daha yiiksek bir puan, kesin bir
farki gosterir (6,7).
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2.1.2. Alberta infant Motor Skala

Piper ve Darrah tarafindan 1992 yilinda
gelistirilmistir. Bebekleri 0-18 ay arasinda de-
gerlendiren ve motor performans gecikmesini,
tedavi Oncesi ve sonrasi motor performans
gelisimini 6lgmeyi saglayan norm referansh
giivenilir bir testtir. Belirli bir postiiral kontrol ile
cocugun spontan motor davranislart gercekles-
tirmesi gozlenmektedir. Atipik hareket sekilleri
gosteren bebeklerin, uygun olmayan hareket
sekillerini zaman igerisinde takip etmek ama-
ctyla kullanilmaktadir. Sirtiistii, yiiziistii, oturma
ve ayakta durma pozisyonlarinda postiir, agirlik
aktarma ve antigravite hareketlerini 58 madde
ile degerlendirmektedir. Onsekiz aylik gelisimi
tamamlayan ¢ocuk 58 tam puan alarak testin son
maddesini tamamlar. Ortalama uygulama siiresi
15-20 dakikadir (8).

3. Bulgular

HO, 7 aylik kiz olguda; nesne takibi ve goz
temas1 kurmada giicliik, gévdede hipotoni ve sol
iist ekstremitede tekrarlayict hareketlerin varlig
ilk goze carpan bulgulardi. Gestasyonel 38.
haftada 2630 gram dogum agirligiyla diinyaya
gelen olguda intrauterin hipoksi ve mikrosefali
bulgulari saptandi (Tablo 1.). Dogum sonrasi 18
giin yenidogan yogun bakim iinitesinde yatan
olgunun hikayesinde, ailede bu anomaliye sahip
baska bir bireyin olmadig belirlendi. Gebelik
oncesi 3 diisilk dogum Gykiisii ve gebelik yasi
34 olan annenin gebelik siiresince ilag kullanimu,
X-ray maruziyeti ve ciddi bir hastalik ykiisiiniin
olmadig1 6grenildi.

Tablo 1. Olgunun prenatal - natal - postnatal
klinik 6zellikleri

Dogum agirhg 2630 gr

Gestasyonel haftasi 38

Kronolojik yas 7 ay
Bas cevresi uzunlugu 31.5cm
Prenatal, natal, Mikrosefali

Intrauterin hipoksi
Yenidogan konviilziyonu
Yenidogan bakteriyel sepsis

postnatal tanilar
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Beyin Magnetik Rezonans sonuglar1 in-
celendiginde sol frontal, bilateral oksipital, sol
parietal lobda, sag serebellar hemisferdde ve
corpus callosum trasesinde akut iskemik alanla-
rin oldugu gorildi.

ECCDP-2 skorlari normatif referans aralik-
lartyla karsilastirildiginda; isitsel, gorsel, hare-
ket, oral ve davranissal duyusal islemlemede
normal gelisim gdsteren ¢ocuklardan daha
fazla reaksiyon gdsterdigi, dokunma duyusal
islemlemesinin normal gelisim goésteren ¢o-
cuklarla benzer 6zellik tasidig: goriildii. Genel
duyusal islemleme paterni incelendiginde,
normal gelisim gosteren ¢ocuklardan duyusal
uyaranlara daha ¢ok reaksiyon gosterdigi
saptandi.

Olgu, yiziistii pozisyonda Onkollar
iizerine agirlik vererek basimni kaldirma ve
elleri iizerine kalkabilme becerisine sahip-
ken, yiiziisti pozisyondan sirtiistii pozisyona
donememektedir. Sirtiistii pozisyonda elleri
ile ayaklarini tutabilme, chin tuck yapabilme
becerisi goriiliirken sirtiistiinden  yliziistline
donememektedir. Desteksiz oturma becerisine
sahip degildir. Ayakta durma pozisyonunda
destekli ayakta durabilmekte ve ayaklariyla
yerden destek alabilmektedir.

Alberta infant Motor Skala’ya gore total
skoru 18 olan olgunun, normatif yiizdelik egri-
sine gore 5. yiizdelik alanin altinda kaldig1 sap-
tand1. Buna gore kaba motor performans becerisi
acisindan olgunun “atipik gelisim” gosterdigi
belirlendi.

4. Tartisma

Charcot-Marie-Tooth hastaliginin  kesin
tedavisine dair kanitlara sahip tedavi sekli
bulunmamaktadir. Bu noktada rehabilitasyon
uygulamalart 6nemli bir dayanak noktasidir.
Kanitlar, egzersizin giicli ve genel zindeligi
gelistirmede etkili oldugunu gostermektedir
(2). Duyusal ve motor becerilerde goriilen
bozukluklarin eslik ettigi bu kalitsal hastaligin
rehabilitasyon programlarinin olusturulmasinda
degerlendirme agamasi olduk¢a dnemlidir. Bu
calisma CMT Tip 1C tanili olgunun kaba motor
performans ve duyusal profilini inceleyen ilk
olgu sunumudur.
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Kennedy ve ark. yaptig1 bir ¢alismada 4-13
yas arasindaki CMT’li ¢ocugun yiiriime hizi,
adim uzunlugu, kadans ve diisme siklig1 ince-
lenmistir. Normal gelisim sergileyen ¢ocuklara
gore CMT’li cocuklarin yiliriime hizi, adim
uzunlugu ve kadansimmin daha diisiik sonuglar
gosterdigi belirtilmistir. Ayn1 zamanda diisme
siklig1 karsilastirildiginda CMT’li ¢ocuklarda
diisme sikliginin ¢ok yiliksek oldugu bulunmus-
tur (9). Costa ve ark. normal gelisim gosteren
cocuklar ile CMT’li ¢ocuklarin denge ve alt
ekstremite kas kuvvetini inceledikleri ¢alis-
malarinda CMT’li ¢ocuklar hem alt ekstremite
kas kuvveti 6l¢iimlerinde hem de Berg Balance
Denge Testi dlgiimlerinde daha diistik skorlara
sahip olduklar1 ifade edilmistir (10). Yapilan
caligmalardan yola c¢ikilarak cocukluk done-
minde kas iskelet sisteminde motor ve duyusal
bozukluklarin goriilebildigi bilinmektedir. Bu
caligmada, 7 aylik CMT Tip 1C tanili olgunun
duyu profili degerlendirme sonuglarina gore
isitsel, gorsel, hareket, oral ve davranigsal du-
yusal alanlarda normal gelisim gdsteren ¢cocuk-
lardan “daha fazla”, genel duyusal alanda “cok
daha fazla”, dokunsal duyusal alanda “normal”
reaksiyon gosterdigi saptandi. Normal yasitla-
ria gore motor ve duyusal alanlarda gelisimsel
gerilik ve tekrarlayicit hareketlerin goriildiigi
olguda, erken donemde yapilacak fizyoterapi
degerlendirmesi ve gelisimsel takibin Snemli
oldugu sonucuna varildi. Erken c¢ocukluk
doneminde diizenli olarak yapilan motor ve
duyusal degerlendirmeler neticesinde saptanan
gelisimsel geriligin tedavisi, ileriki yaslarda
goriilen ylirlime problemleri ve diisme sikligimi
azaltabilecegi Ongoriilebilmektedir. Sautreuil
ve ark. yaptiklari caligmanin sonucunda CMT’li
bireylerde fizyoterapinin kisiye 6zel olmasi ve
erken donemde baslamasi gerektigi belirtil-
mistir (11). Literatiir incelendiginde CMT’li
bireylere ait calismalarin 4 yas ve sonrasinda
basladigr goriilmistir. Bu durumun erken
cocukluk doneminde uzun tanilama ve tedavi
siirecinin bir sonucu oldugunu diisiinmekteyiz.
Daha sonra yapilacak c¢alismalarin bebeklik
ve erken ¢ocukluk doneminde daha genis olgu
serileriyle incelenmesini 6nermekteyiz.
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5. Sonug

Chatcot-Marie-Tooth Tip 1C  tanili
olgunun kaba motor performans ve duyusal
islemleme sonuglarina gore gelisimsel gerilik
yasadigr goriildi. CMT Tip 1C’li olgularda
en erken donemde fizyoterapi agisindan de-
gerlendirme yapilmasi ve gelisimsel geriligin
goriildiigli alanlarda fizyoterapi programlariyla
desteklenmelerinin faydali olacag diisiiniildii.
Bu alanda yapilacak uzun takipli calismalara
ihtiyac vardir.

Kaynaklar

1. Jani-Acsadi A, Ounpuu S, Pierz K, Acsadi G. Pe-
diatric Charcot-Marie-Tooth Disease. Pediatric
Clinics of North America. 2015; 62(3):767-86.

2. Kenis-Coskun O, Matthews DJ. Rehabilitation
issues in Charcot-Marie-Tooth disease. J Pediatr
Rehabil Med. 2016;9(1):31-4.

3. Pareyson D, Marchesi C. Diagnosis, natural his-
tory, and management of Charcot-Marie-Tooth
disease. The Lancet Neurology. 2009;8(7):654-
67.

4. Panosyan FB, Laura M, Rossor AM, Pisciotta
C, Piscosquito G, Burns J, et al. Cross-sectional
analysis of a large cohort with X-linked Char-
cot-Marie-Tooth disease (CMTX1). Neurology.
2017;89(9):927-35.

5. Corrado B, Ciardi G, Bargigli C. Rehabilitation
Management of the Charcot-Marie-Tooth Synd-
rome: A Systematic Review of the Literature.
Medicine (Baltimore). 2016;95(17):¢3278.

6. Lu WP, Tsai WH, Lin LY, Hong R Bin, Hwang
YS. The Beneficial Effects of Massage on Motor
Development and Sensory Processing in Young
Children with Developmental Delay: A Rando-
mized Control Trial Study. Dev Neurorehabil.
2019;22(7):487-95.

7.  Kayihan H, Huri M, Yildirim G, Kars S, Kar-
gali C, Durmaz R, et al. Otizm Spectrum Bozuk-
lugu Tanili Cocuklarda Erken Cocukluk Cagi
Duyu Profili 2’nin (7-35 ay) Tiirk¢e Versiyo-
nunun Kiiltiirel Adaptasyonu, Gegerlilik ve Gii-
venirligi. In: 1 Uluslararas1 Erken Miidahale ve
Rehabilitasyon Kongresi. 30 Mart 2018, Ankara,
Tirkiye.

8. Fleuren KMW, Smit LS, Stijnen T, Hartman A.
New reference values for the Alberta Infant Mo-
tor Scale need to be established. Acta Paediatr
Int J Paediatr. 2007;96(3):424-7.



Kutlutiirk ve ark.

10.

Kennedy RA, Carroll K, Hepworth G, Pater-
son KL, Ryan MM, McGinley JL. Falls in pae-
diatric Charcot-Marie-Tooth disease: A 6-month
prospective cohort study. Arch Dis Child.
2019;104(6):535-40.

de Franga Costa IMP, Nunes PS, de Aquino Ne-
ves EL, Lima Santos Barreto LC, Garcez CA,
Souza CC, et al. Evaluation of muscle strength,

11.

Hali¢ Univ Sag Bil Der 2020; 3(3): 195-199

balance and functionality of individuals with
type 2 Charcot-Marie-Tooth Disease. Gait Pos-
ture. 2018;62:463-7.

Sautreuil P, Delorme D, Baron A, Mane M, Mis-
saoui B, Thoumie P. Charcot Marie Tooth dise-
ase: Principles of rehabilitation, physiotherapy
and occupational therapy. Medecine/Sciences.
2017; 33(1):49-54.

199






	_heading=h.gjdgxs
	_heading=h.5ibnc5o5b4jq
	_heading=h.78byusqvj0ty
	_heading=h.pc17575ihipg
	_heading=h.4gp3bupb1028
	_heading=h.3sl8c7mxrhmx
	_heading=h.260g3f5w40j0
	_heading=h.40krx6qsvh9n
	_heading=h.8lzej14p2o2i
	_heading=h.w6aunpjn6r3w
	_heading=h.tybqmfd5ufn7
	_heading=h.xau85on2e9ks
	_heading=h.t1xqkwcy1jt1
	_heading=h.9rwfco8reps1
	_heading=h.ih6krf34fpkf
	_heading=h.qstxnidqtnl9
	_heading=h.v5vs9zjiapsx
	_heading=h.gfcvb45o70mp
	_heading=h.lo9f9h88ke9b
	_heading=h.yvy7zgeao4hl
	_heading=h.3p3jjivrhqmh
	_heading=h.i9wds1auawtm
	_heading=h.r7e4arjahx5a
	_heading=h.wpodw6118rba
	_heading=h.ft13pcswz5is
	_heading=h.za4681hhqjxm
	_heading=h.vunoagdvokwd

