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Olgu Sunumu / Case Report

Anhidrozisli Konjenital Agriya Duyarsizlik Sendromu Olan Diz

Ustti Cocuk Amputenin Protez ile Rehabilitasyonu
Prosthetic Rehabilitation of a Child With Transfemoral Amputation who had Congenital

Insensitivity to Pain With Anhidrosis
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Ozet

Anhidrozisli konjenital agriya duyarsizlik sendromu; otozomal resesif
gecisli, kaybolmus terleme, agri hissinin olmayisi, mental retardasyon,
osteomyelit ve amputasyona gidebilecek eklem deformiteleri ile
karakterize nadir gorilen bir hastaliktir. Amputasyonun eslik ettigi
anhidrozisli konjenital agriya duyarsizlik sendromu olan vakalarda
amputasyon sonrasi protez ve rehabilitasyon uygulamalari 6nem
tasimaktadir. Bu olgu ile anhidrozis, agriya duyarsizlik ve diger
semptomlarin, protez uyumu ve rehabilitasyona etkileri Uzerinde
durulmaktadir. Tiirk Fiz Tip Rehab Derg 2011;57 Ozel Say1 2: 366-8.
Anahtar Kelimeler: Anhidrozisli konjenital agriya duyarsizlik sendromu, diz
Ustl amputasyon, rehabilitasyon

Abstract

Congenital insensitivity to pain with anhidrosis is a rare autosomal-
recessive disorder characterized by systemic anhidrosis, insensitivity to
pain, mental retardation, osteomyelitis, and joint deformities which could
result in amputations. Prosthetic rehabilitation is important in patients
who had congenital insensitivity to pain with anhidrosis associated with
amputation. In this case report, we discuss the effects of anhidrosis,
insensitivity to pain and other symptoms on prosthetic fitting and
rehabilitation. Turk J Phys Med Rehab 2011,;57 Suppl 2: 366-8.

Key Words: Congenital insensitivity to pain with anhidrosis, transfemoral
amputation, rehabilitation

Girig

Anhidrozisli konjenital agriya duyarsizlik sendromu (AKADS);
nadir goriilen otozomal resesif gecisli bir hastaliktir (1-4). AKADS
beyindeki sicak, soguk ve agri uyarilarinin gecisinden sorumlu sinir
hicrelerinin genetik mutasyonu sonucu olusmaktadir (5).
Anhidrozis, ciddi derecede azalmis veya kaybolmus terleme
ile karakterizedir (5-8). Deride kalinlasma, parmaklarda
likenifikasyonlu kalinlasma, distrofik tirnaklar ve kafa derisinde
hipotrikoza neden olmaktadir (5,7,8). AKADS’li hastalar agn
hissinin olmayisi sonucu yaralanmalara oldukca aciktirlar. Oral
yapilarinda, kollarinda, bacaklarinda yaralanmalar, anhidrozis

nedeniyle sicak havalarda ates, mental retardasyon, hiperaktivite,
enfeksiyon, dil, dudak ve dis etlerinde skarlar, kemik ve
eklem kronik enfeksiyonlari, osteomyelit, kiriklar, ayak ve ellerde
lepra ile amputasyona yol acabilecek eklem deformiteleri
goriilebilmektedir. Bu c¢ocuklarin yaridan fazlasi yiiksek ates
nedeniyle 3 yasindan 6nce hayatlarini kaybetmektedirler (9,10).
Kaynaklarda AKADS'li kisilerde parmak amputasyonlari belirtilmistir
(1,2,9-13). Bununla beraber; Bar-On ve ark. (2) bir olguda diz alti
amputasyonu rapor etmislerdir. Biz burada AKADS’a bagl olarak
bildigimiz kadar ile daha 6nce hi¢ bildirilmeyen diz Gsti seviye
amputeli bir olguyu, olgunun annesinin olguya ait bilgilerin ve
fotograflarin kullanimi konusunda izni ile sunuyoruz.
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Resim 2. Manuel kilitli modiiler diz Gstl protezi ile AKADS'li olgu
(6nden goriins).

1

Resim 3. Manuel kilitli modiiler diz stl protezi ile AKADS'li olgu
(yandan goriinds).

Olgu

Normal zamaninda, 3 kg olarak dodan olgumuzun anne
babasi 1. dereceden akraba olup, ailede hastalik 6ykisi
bulunmamaktadir. Olgumuzun agilari tam, 15 ay anne siiti almus,
iki aylikken basini tutmaya, 19 aylikken yiriimeye baslamistir.

On yasindaki erkek olgu, 15 aylikken sik ates, terleme azlig,
parmaklari 1sirma, yiriimede gecikme yakinmalari ile hastaneye
basvurmus ve AKADS teshisi konulmustur. 2,5 yasinda iken
dogustan kalca cikigi nedeniyle opere edilmis ve cerrahi sonrasi sag
iliak osteomyelit gelisen olguya 10 kez debritman uygulanmustir. Ug
yasinda iken ayak parmaklarinda kronik osteomyelit gelismis ve bu
nedenle sol ayak 1. parmagdi ampute edilmistir. Sag ayak bileginde
gelisen yaranin 2 kez cerrahi girisimi sonucunda iyilesme
gerceklesmediginden 8 yasinda sag diz Usti amputasyon
uygulanmistir. Olgumuzda hastaliga eslik eden diger semptomlar
arasinda; ileri derecede dikkat eksikligi, hiperaktivite, sag dudak
kosesinde Ulseratif lezyonlar ve mental retardasyon yer almaktadir.
Sol ayak I. metatarsofalangeal amputasyonu, sag ve sol elinde distal
interfalangeal eklem seviyesinden amputasyonlari, sol patellar, sag
inguinal ve sag iliak insizyon skarlari mevcuttur (Resim 1).

Olgumuz, amputasyon cerrahisini takiben bir hafta sonra uygun
protez ve rehabilitasyon programi uygulanmak Uzere Unitemize
yo6nlendirilmistir. Yapilan degerlendirmeler sonucu, yara iyilesmesini
takiben protez uygulamak (izere gelmesi Onerilmis, uygun
pozisyonlar ve kooperasyon kurulabildigi Olclide alt ekstremite ve
govde kaslarina kuvvetlendirme egzersizleri oyun seklinde
uygulanmig ve aileye 6gretilmistir. Amputasyon cerrahisinden bir ay
sonra, yara iyilesmesini takiben protez yapim ve rehabilitasyonuna
baglanmistir. Yapilan protez, modiiler pylon tip diz Ustl protezidir
(Resim 2, Resim 3). Bu protez, ayni yas grubundaki diz Ustl
amputelere uygulanan standart bir protezdir. Ancak standart
protezlerde 8 yasindaki c¢ocuklarda serbest diz eklemi
kullanilabilirken, olgumuzda mental retardasyon nedeniyle, serbest
diz eklem kontrolinin zor olacagi ve agriya duyarsizlik sendromu
nedeniyle diismeleri onlemek ve dismeden kaynaklanabilecek
problemlerin dniine gecebilmek amaciyla manuel kilitli diz eklemi
kullanilmistir. Gldiik-soket uyumu bir siire agirlik aktarimindan sonra
soket cikarilarak gozlemsel olarak kontrol edilmistir. Soketin Gst
kisimlar yumusak malzeme ile kaplanarak inguinal bolge, perine
bolgesi ve iskiyogluteal bodlgede olusabilecek yumusak doku
problemleri 6nlenmisti. Uyum saglandiktan sonra protezin alt
baglantilari yapilmis ve paralel barda yirime egitimi verilmistir.
Olgumuz bir hafta paralel bar egitimi sonrasi bar disinda destekli
yuriyls egitimine alinmistir. Walker ve koltuk degnegi gibi
yurime yardimcilarinin  kullaniminda gereken kooperasyon
kurulamadigindan olgu, annesinin destegi ile yuratilmastar.
Merdiven inme ve cikma, yokus inme ve c¢ikma egitimleri alan
olgumuz, iki hafta sonunda taburcu edilmistir. Oturma sirasinda ilk iki
hafta icinde diz eklem kilidi annesi tarafindan kontrol edilmistir.
Taburcu edildikten sonra iki hafta evde annesinin destegi ile
yurimeye devam eden olgu protez uygulamasindan bir ay sonra
bagimsiz yurimeye baslamistir. ki yildir aktif olarak protezini
kullanan olgumuz, ayagin takilmasi veya ayakkabinin kaymasi
nedeniyle yaklasik 8-10 kez diismiis ancak, diismeden kaynaklanan
tibbi bir problem yasanmamisti. Su anda 10 yasinda olan olgu
100 m mesafeyi bagimsiz olarak yiriyebilmekte ancak, daha fazla
mesafe yuriidiigiinde yorgunluk olusmaktadir. Bu nedenle uzun
yurlyUsleri gerektiren yolculuklarda zaman zaman bebek arabasi
kullanilarak bu sikinti giderilmektedir. Oturma sirasinda eklem kilidini
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kendisini acabilmektedir. Yagitlariyla 1-2 saat saklambag, boyama
oyunlari, araba siirme gibi aktivitelere katiim gostermekte, ancak
karsi cinsin oyunlarina girmeyip ayinm yapmaktadir. Aile, cocugun
protez kullanimi ile ilgili bir problem yasamadigini, ev icinde de
bagimsiz olarak tuvalete gitme, mutfaktan istedigi yiyecek ve
icecekleri alma gibi aktiviteleri yapmada basarili oldugunu belirtmistir.
Ginlik protez kullanim siiresi 12-14 saat olarak belirlenmistir.

Tartisma

AKADS'li olgularda siklikla parmaklarda interfalangeal seviye
amputasyonlar gorilmektedir (2,11-13). Bu seviyelerde fonksiyonlar
normale yakin bir sekilde devam ettirilebilmektedir. Ancak daha Ust
seviye amputelerde yirlyls ve ambulasyon aktivitelerinde degisik
derecelerde problemler ortaya cikmaktadir (14,15). AKADS'I
amputelerde ise amputasyona eslik eden agriya duyarsizlik ve
mental retardasyon gibi semptomlarin varligi sonucu fonksiyonlarin
yeniden kazandirimasinda zorluklar yasanacagi aciktir.

Diz eklemi, alt ekstremite amputelerinde fonksiyon acisindan
onem tagimaktadir. Diz ekleminin korundugu diz alti amputelerde
uygun protez ile normale yakin bir yirlyls ve ambulasyon
saglanabilmektedir. Diz Ustii amputeler, diz eklem kontrolini
mekanik bir ekleme yaptirmanin getirdigi zorluklar ile ylz yiize
gelmektedirler. Ozellikle cocuklarda ve yashlarda eklem
kontroliiniin 6gretilmesinin zor oldugu veya kas kuvvet yetersizligi
nedeniyle kontroliin saglanamayacagi durumlarda kilitli diz eklemi
ile bu sorun giderilmektedir (16). Olgumuzun ¢ocuk olmasi, diz
Ustli amputasyonu olmasi ve mental retardasyonu bulunmasi
sonucu eklem bu sekilde kilitli olarak tasarlanmustir.

Protezin fonksiyonel kullaniminda en 6nemli unsurlardan biri
gudik-soket uyumudur (17,18). AKADS'li hastalarda A delta ve C
primer afferent liflerinin yoklugu nedeniyle, vicuttaki tim
dokularda fizyolojik degisikliklere cevap yetersizligi olusur. Hastalar
hem yiizeyel, hem de derin agrli uyarana duyarsizlik gosterirler
(19,20). Olgunun AKADS nedeniyle agriya duyarsiziginin olmasi
soketin uygun olmayan ve agriya yol acabilecek baskilarini bize geri
bildiriminde problem vyaratacaktir. Bu konudaki yetersizligin
onceden bilinmesi nedeniyle soketin glidiik tzerindeki etkileri
gozlemsel olarak takip edilmis ve bu sekilde uygun olmayan
kisimlarda gerekli ayarlamalar yapilmistir. Olgumuz yizeyel veya
derin agn olusturmayan dokunma duyusu agisindan normaldir.
Ancak bu ayinmin yapilabilmesi veya protez ile ilgili sikintilarini
iletilebilmesi icin mental diizeyi yeterli degildir. Bu nedenle soketin
uyumu, stk kontroller ile saglanmis ve yiriime egitimi verilebilmistir.

Bu hastalarda sempatik sinir sistemindeki problem sonucu
anhidrozis ve buna bagl olarak da sicakhgin artugr durumlarda
hipertermi gelisir (21). Anhidrozis protez yapiminda aslinda bir avantaj
olusturabilir. Clinkii guidiigiin soket icinde terlemesi ile cilt problemleri,
protezde suspansiyon problemleri olusabilmektedir. Terlemenin
olmayisi bunlari engellemis ancak, belirtildigi gibi protez kullanimi ile
hastanin ciddi bir hipertermi reaksiyonu gerceklesmemistir.

Yapilan calismalarda, glnlik protez kullanim suresinin yasam
kalitesi ile iliskili oldugu gosterilmistir (22). Olgumuz da giin
icinde, uyanik oldugu zamanlarda protezini kullanmaktadir.
Amputelerde uzun sureli aktif protez kullanimlarinda belli bir siire
veya mesafe sonrasinda hastalarin gudikte hissettikleri agri
sonucu dinlenme zorunlulugu olusmaktadir. Olgumuzda ise
agriya duyarsizlik olmasina ragmen yorgunluk nedeniyle 100-150
m yuriyls sonrasi dinlenme istegi olmasi, gudukte olusabilecek
problemleri 6nlemeye yardimci bir mekanizmadir.

Bu tip farkll semptomlarin bir arada goriildigi cocuk amputelerde
basarinin saglanmasinda en 6nemli unsur ailedir. Hasta ve ailesinin
yaralanmalarin 6nlenmesi konusunda egitilmesi, kiriklarin erken teshis

ve tedavisi bu hastalarin takibinde ©6nem tagimaktadir (23).
Olgumuzun annesi AKADS'In etkilerini, semptomlarini bilen ve bu
agidan ¢ocugdun takibini yapabilen ilgili bir annedir.

Sonug olarak, AKADS otozomal resesif, eklem deformiteleri,
kiriklar ve osteomyelit sonrasi amputasyona yol acabilecek nadir
goriilen bir hastaliktir. AKADS ve diz Usti amputasyonu olan
hastalarda; uygun protez secimi, protez egitimi sirasinda agriya
duyarsizlik ve mental retardasyonun dikkate alinmasi ve aile
egitimi ile basarili olunabilmektedir.
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