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OzZET

Konjenital adgri  duyarsizhdi ve anhidrosis
(CIPA), erken gocukluk déneminde goriilen, oldukca
nadir, agri duyarsiziigi ile karakterize otozomal resesif
bir otonom néropatidir. Olgularin tiiminde dogumdan
itibaren agrn duyusu yoktur. Sistemik anhidroz, g6z
kurulugu, terleme eksikligi, ekstremitelerde adrisiz
yara ve zeka geriligi sendromun tipik bulgularindandir.
Konjenital agri duyarsizligi sendromu olan, 8 yagindaki
erkek hastada, dilde yaralanma sikayetiyle Dokuz Eylil
Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Dis klinigine basvurdu.
Yapilan oral muayenede dilin sag tarafini asin
derecede sirdigi ve kanamali yara olusturdugu
goriildi. Ust sag sit 1. ve II. az diglerin cekimi
yapllarak hastanin dilini 1sirmasi  engellendi. Bu
calismada kalitsal duyusal ve otonomik noéropati
(HSAN) tip 4 olarak bilinen CIPA olgusunu sunmayi
amagladik.

Anahtar Kelimeler: Konjenital
duyarsizligi ve anhidrosis, Dis, CIPA sendromu, Dil

adn

ABSTRACT

Congenital sensitivity to pain and anhidrosis
(CIPA), appear in early childhood, is quite rare,
autosomal recessive disorder characterized by
insensitivity to pain is an autonomic neuropathy. In all
cases there is no sensation of pain from birth.
Systemic anhydrous, eye dryness, lack of sweating,
lack of pain in the extremities and mental retardation
are the typical signs of the syndrome. The 8-year-old
male patient having congenital insensitivity to pain
syndrome, was admitted to Dokuz Eylul University
Faculty of Medicine Children's Dental clinics with
complaints of injuries in his tongue. During the oral
examination; an extreme bite wound with excessive
bleeding on the right side of the language determined.
Upper right 1st. and 2nd primary molars extracted in
order to prevent the patient's tongue biting. In this
study we aimed to present CIPA; hereditary, sensory
and autonomic neuropathy (HSAN) known as type 4.

Key Words: Congenital Insensitivity Pain with
Anhidrosis; teeth, CIPA Syndrome; Tongue

GiRiS

Agn hissi viicut ve dokular igin korunma
mekanizmasidir. Kiside adr hissi eksik ise biyik
sorunlar cikabilir. Dogustan ya da sonradan olusan
agn hissi ya da algisinin eksik oldugu kisiler vardir.
Konjenital agriya duyarsizlik sendromu oldukga nadir
olarak gorilen kalitsal duyusal ve otonomik néropati
(HSAN) tip 4 olarak bilinen hastalik olup, ilk kez 1932
yilinda Dearborn tarafindan tarif edilmistir. > Bircok
sistemi etkiler ve hastada vicut igin Onemli bir
korunma araci olan adr algisi yoktur. Hastalar agrili
uyaranlara yanitsiz olup, viicudun isi kontroliinde

bozulma, nedeni agiklanamayan ateslenme, gdzyasi
kurulugu, tekrarlayan travmatik yaralar, boy ve kilonun
yasitlarina gore daha disiik olmasi ve degisik derece-
lerde mental retardasyon ile kiicik miyelinize liflerin
kaybi hastaliin bariz 6zelliklerindendir. 3~

Dick ve ark. ® yaptiklari calismada dogustan
agriya duyarsizlik sendromu altinda bes farkh tip
oldugu saptanmislardir. Agri algisindaki yoksunlugun
yani sira farkli duyular da etkilenebilmektedir. Bu
hastaligin ayirici tanisi yapilirken hangi tipte oldugu
arastiriimalidir. 3 Rasmussen’in, 7 1996 yilinda yaptigi
siniflamayi, Dick ve ark.® 1993 yilinda detaylandirmistir
(Tablo 1). Hastalidin nedeni tam olarak belli degildir.
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Sinir blylme faktoriiniin etkilerinden sorumlu olan
tirozin kinaz reseptorlerinin genetik olarak mutasyona
ugramasl sonucu embri- yonik donemde, aksonal
noéron gelisimi bozulmasinin hastaliga neden oldugu
diistiniilmektedir.? Olgularda, parmak, dudak isirmalari
agnisiz kiriklar, kronik osteomiyelite neden olabilen
eklem deformiteleri gériiliir. A§iz bulgularinda 1sirmaya
bagh tekrarlayan dil, dudak ve buccal mukoza yaralari
gorilebilir ve genelikle erken yasta siit dislerinin
cekilmesi bu hastalar icin uygun olmaktadir.>®® Agiz
cevresi kuruluguna bagh olarak dudak kenarlarinda
skarlar olusmakta ve hastalar agzini agmakta gligliik
cekmektedir.!!

Tablo 1: HSAN siniflamasi (Rasmussen, )

Tip HSAN 1 HSAN 2 HSAN 3 HSAN 4 HSAN 5
Kalitsal |Dogustan Ailesel CIPA
duyusal | duyusal isotonomi
adikiiler | noropati Riley-Day
noropati isendromu
Genetik Otozomal | Otozomal Otozomal |Otozomal |Otozomal
gegis Dominant Resesif Resesif Resesif Resesif
Goriilme fleri eni dogan/ | Dogustan Yeni Yeni
zamani  (gocukluk Erken dogan/ dogan/
(Onlu gocukluk Erken Erken
yaslar) cocukluk cocukluk
Agn hissi Yok Yok Yok
Mental Yok Var/Yok Var Var Var/Yok
retardasyon
Kas Yok Yok Var Yok Yok
giigsiizliigi
Terleme | Normal Normal Azalmis Azalmis Normal
Motor sinir Dedisken Hafif azalma Mar/Azalmis ar/Azalmis Var
iletim hizi
Puyusal sinin Az/Yok Az/Yok Az/Yok Az/Yok Var
iletim hizi
Miyelinli | Azalma Yok Azalma Azalma Azalma/Yok
Lifler (ML)
Miyelinsiz | Azalma Azalma Azalma Yok Azalma
Lifler (MSL)
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Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi
Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Klinigi ve Cocuk Cerrahi
Klinigi tarafindan agrih uyaranlara duyarsizlik (CIPA)
teshisi konulan hasta ve ayni universitenin Cocuk dig
klinigine dilini 1sirma sikayetiyle bagvurmustur. Hasta 8
yasinda olup erkektir. Aileden alinan anamnez de
dogumdan itibaren gocugun terlemedigi, adriyi
hissetmedidi ve Ozellikle diglerini kullanarak kendine
zarar verici davraniglarinin oldugu belirlendi. Sit disleri
¢tkmasi ile birlikte hastanin dilini, dudadini, elini
isirdidi, ailesinin siit 6n dislerini gektirdigi ve boylelikle
yaralarin azaldi§i saptandi. Yedi yasinda daimi 6n
diglerinin gikmasi ile yine dilini, tirnaklarini 1sirdigi ve
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bu gine kadar dilinden iki kez cerrahi midahale
gegirdigi 6grenildi.

Ayrica ailesi hasta 5 yasinda iken, diismeye
badll sag ayadinda kirik ve sol topuk kemiginde kirik
oldugunu belirtildi. Ailenin tek ¢ocudu olan hastada,
bagka sistemik rahatsizlik gorilmemis olup ve anne
babasi akraba degildir. Hastanin ailesinden aydin-
latiimis onam alinmistir.

Genel bulgular: Hastanin sol el parmak
uclarinda ve distal falanks seviyesinde isirmaya bagh
travma (Resim 1), deride terlememeye bagli kuruluk
gorildi. Yardimsiz yirlyebilen hastada, konusma
bozuklugu, s6zlli uyaranlarn algilama gicligl ve hafif
mental retardasyon saptandi. Hastanin dokunsal
agnli uyaranlara cevap

uyarilara cevap verirken,
vermedigi gdzlendi.

Resim 1. Hastanin sol el parmak ve tirnak uglarinda isirmaya
bagli yara

Oral Bulgular: Hastanin yapilan adiz igi
muayenesinde; alt ve (st cene, tlim daimi santral
digleri ile daimi 1. blyik az dislerin, ayrica Ust gene
sag ve sol L. ve II. siit azi digleri ile alt gene sit sol I.
ve II. siit azi dislerin adizda oldugu diger tim st
diglerinin daha 6nce dilini 1sirdidi igin gekilmis oldugu
saptandi (Resim 2). Hastanin Ust ¢ene, sag I-1I. siit azi
digleri ile alt cene sag daimi 1. blylk azi disi arasina
dilini alarak 1sirdii ve dilde genis yaralarin oldugu
gozlendi. Hastanin agzinda girik dise rastlanilimadi,
ancak Ust daimi santral dislerinde mine hipoplazisi
gortldu, sit dislerinde ise saptanmadi.
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Resim 2. Hastanin dilinde 1sirmaya bagli olusmus yara

Tedavi: Hastanin dilini isirmasina neden olan st gene
sag I. ve II. sit azi disleri anestezi yapiimadan gekildi
(Resim 3). Disin cekilmesi esnasinda hasta aciyi
betimler herhangi bir uyari vermedi, kanama kontrola
igin klinikte bekletildi, kanama zamani ve suresi normal
olarak gozlendi. Hastaya serum fizyolojik sollisyonu ile
adiz igini giinde iki kez calkalamasi 6nerildi. Hasta bir
hafta sonra tekrar klinige cadrildi dilde iyilesmenin
basladigi gorllda ve ailesi tarafindan bu siire igersinde
dilini 1srmadigi belirtildi (Resim 4). Hastanin var olan
diglerinin  saglikh  korunabilmesi icin topikal flor
uygulamas yapildi. Hastaya daimi kiiglik azi dislerinin
sirmesini takiben, oral mukoza ve dilini Isirmasini
engellemek amaciyla gece koruyucu plagi ve
ortodontik tedavisinin yapiimasi planlandi.

Resim 3. Hastanin Ust gene sag L. ve II. siit azi diginin gekim
sonrasl adiz ici gérinuimi
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Resim 4. Hasta tedaviden 1 hafta sonrasindaki dilinin
gorinimi

TARTISMA

Konjenital adri duyarsizigi sendromu, adriya
duyarsizlik, mental retardasyon, bozulmus termoregi-
lasyon ve terlememe ile karakterize, oldukgca nadir
gérillen otozomal resesif gecisli bir sendromdur. %°
Bar-On ve ark.!> HSAN tanili 13 hastada yaptiklari
galismalarinda en g¢ok HSAN tip IV (CIPA) ile
karsilastiklarini belirtmislerdir.

Dogustan agriya duyarsizlik sendromu HSAN tip
IV (CIPA) hastalarinda kendine zarar verme siklikla
gorilir. Hastanin kendine zarar vermesi bebeklikte
ozellikle dis clkarma doneminde baslar.'* Hastanin
dudaklarini ve dilini 1sirmasi sonucu meydana gelen
yaralanmalar nedeniyle erken doénemde adiz ici
korumalik kullanilabilir. EGer bu tedaviden fayda
gorilmezse dislerin gekilmesini veya mine ylizeyindeki
keskin  kenarlarin  térpiilenmesi  dnerilmektedir.”®
Olgudaki hastada da kendine zarar verme davranisi
gozlemlendi, el parmaklarinda isirmaya bagh gelisen
eski yara skarlari ve dilin sag tarafinda genis yaralar
vardi.

Dogustan adriya duyarsizlik sendromu tip IV'de
nedeni belirsiz sik sik ataklar halinde viicut 1sisi artiglari
gorilebilmektedir. Olgudaki hastamizda da bebeklikten
itibaren sk ve tekrarlayan ateslenmelerin oldugu
belirtilmisti.'> On daimi santral dislerinde goriilen
hipoplazilerin bebeklik donemindeki ateslenmelere ve
kullanilan antibiyotiklere bagli olabilecegi diistinilmek-
tedir. Cesitli arastiricilar tarafindan bu hastalarda sik
gorilen septik artrit, osteomiyelit veya enfekte yaralar
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da vicut 1sisinda artisa neden olabilecegi, hastanin
atesinin nedeninin arastiriimalisinin énemli oldugu ve
odada yonelik tedavi planlanmasinin énemi vurgulan-
maktadir. 1*!> Bu hastalarda koruyucu dental tedaviler
oldukga dnemlidir, cliriik disler agri hissi olmadidi igin
farkina variimadan pulpaya kadar ilerleyip enfeksiyon
odagl olusturabilir.!® Olgudaki hastamizda koruyucu
dental tedavilere baglaniimistir.

Bu hastalarda isirmaya bagh dil ve mukoza
yaralan oldukca fazladir. Yara yerlerinin iyilesmesi icin
adiz bakimi yapilmasi gereklidir. Travmaya bagdl olusan
yara iyilesmesi uygulamalarinda hastalara serum
fizyolojik ile yara yerinin yikamasi 6nerilmektedir.!” Dig
gekimi sonrasi hem yara yerinin, hem de dilinde 1sir-
maya badli olusan yaranin iyilesme siresinin hizlan-
masl igin hastaya serum fizyolojik ile glinde iki kez adiz
gargarasl yapmasi ve dilini ylkamasi onerilmistir.

Dil, dudak ve mukozay! sik sik isirmaya badl
olusan yaralanmalar nedeniyle, erken yapilan sit disi
cekimlerinde cenelerde yer kaybi olacadi icin bu
hastalarin ortodontik acidan takipleri gerekli olacaktir.®

Adn kisilerin kendilerini korumasini saglayan
oldukgca 6nemli bir duyu olup, bu alginin eksikliginde,
farkli tiirde hastaliklarin olmasi, agr algisinin karmasik
bir sistem tarafindan yonetildigini gostermektedir.
Gunlimiizde adn hissinin yokluguna neden olan
hastaliklarin patofizyolojisi tam olarak bilinmemektedir
ve tedavisi yoktur. Ancak hamileligin baslangicinda
yapilan genetik testlerle hastalidin tanisi %98 oraninda
konulabilmektedir. 1618

Sonug olarak; HSAN tip IV (CIPA) teshisi
konulan hastalarin gocuk hekimleri kadar, dis hekimleri
tarafindan sirekli olarak kontrol edilmeleri oldukga
onemlidir. Gen tedavisindeki gelismeler ile hastalidin
nedenlerinin anlasiimasi ileride bu hastaliklar igin umut
1s1g1 olabilecektir.
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