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Anhidrozisli Konjenital Agriya Duyarsizlik
Sendromu: Bir Olgu Sunumu

Congenital Insensitivity to Pain with Anhidrosis
Syndrome: A Case Report

Anhidrozisli Konjenital Agriya Duyarsizlik sendromu, ndrotropik tirozin reseptér kinaz
1 genindeki mutasyondan kaynaklanan nadir rastlanan otozomal resesif gecisli bir
sendromdur. Sendromun temel bulgularn adn hissinin yoklugu, anhidroz, kendine zarar
verici davranislardir. Burada, deri kurulugu, anhidroz, ellerde travmatik lezyonlarla
poliklinigimize basvuran ve Anhidrozisli Konjenital Agriya Duyarsizlik sendromu tanisi
alan dort yasinda bir erkek olgu sunulmaktadir. Bu olgu vesilesiyle nadir rastlanilan bu
sendromun genel ve dermatolojik 6zelliklerini gdzden gecirmeyi amacladik.

Anahtar kelimeler: AJri, anhidroz, konjenital, néropati

Abstract

Congenital Insensitivity to Pain with Anhidrosis syndrome is a rare, autosomal recessively
inherited syndrome caused by neurofrophic tyrosine receptor kinase 1 gene mutation.
The basic findings of the syndrome are absence of pain sense, anhidrosis, and self-
destructive behaviors. Herein, we describe a 4-year-old boy presented with xerosis,
anhidrosis, and traumatic lesions on the hands and diagnosed as Congenital Insensitivity
to Pain with Anhidrosis syndrome. On the occasion of this case, we aimed to review
general and dermatological characteristics of this rare syndrome.
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Giris hissetmeme ve &zellikle dislerini kullanarak
kendine zarar verici davranislar mevcuttu.

Anhidrozisli Konjenital Agriya Duyarsizlik
sendromu (AKADS) veya herediter sensoryal
ve otonom noéropati tip IV, konjenital olarak
agr hissinin yoklugu, anhidrozis, tekrarlayan
ates epizotlari, mental retardasyon, kendine
zarar verici davranislar ile karakterize
otozomal resesif gecisli bir hastalktr.
Norotropik tirozin reseptor kinaz 1 (NTRKT1)
genindeki mutasyondan kaynaklanmaktadir
(1). Burada, poliklinigimize kuru deri ve
el parmak yaralari nedeniyle bagvuran ve
AKADS tanisi konulan doért yasinda bir olgu
sunulmaktadir.

Olgu

Dort yasinda erkek hasta, ailesi tarafindan
poliklinigimize deri kurulugu, terlememe
ve parmak uclarindaki yaralar nedeniyle
getirildi. Hastanin genel durumu iyi,
vital bulgulari normaldi. 0z gecmisinde
dogumdan itibaren terlememe, agriyi

Bu davranislar ve agn hissinin olmamasi
nedeniyle son bir yil icerisinde iki kez dilini
Isirarak yaralamis ve cerrahi mudahale
gecirmisti. Sag el isaret parmagini distal
falanks seviyesinden isirarak koparmisti
(Resim 1,2). Disleri ile kendine zarar verici
davranislar sergiledigi icin st disleri ailesi
tarafindan ¢ektirilmisti. Soy gec¢misinde
kalitsal bir hastalik yoktu ve anne baba
akraba degildi. Hastanin 1,5 yasinda bir
erkek kardesi vardi ve saglikhydi. Yapilan
dermatolojik muayenede tiim deri kserotikti,
avucta hafif hiperkeratoz ve parmak
uclarinda travmaya bagli kiictk tlser alanlari
ve fisstrleri mevcuttu (Resim 1). Sa¢ ve tirnak
muayenesi normaldi. Lepray diisiindiirecek
hipopigmente veya eritemli herhangi bir
deri lezyonu ve aile 6ykiisi yoktu. Ekrin
ter bezlerini degerlendirme amacl yapilan
deri biyopsisinde epidermis normaldi, ekrin
bezlerde patolojiye rastlanmadi (Resim
3). Hasta Cocuk Hastaliklan tarafindan
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Resim 1. Sag el isaret parmagi distali otoampiite, ellerde
hiperkeratoz, parmak uclarinda fissiirler ve lilsere alanlar

Resim 2. Sag el 2. parmak distal falanks rudimente
izlenmekte ve orta falanks ile birlestigi izlenmistir (beyaz
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Resim 3. Ekrin ter bezleri (H&Ex20)

degerlendirildi. Norolojik muayenesinde agrili uyarana yanit
alamama, derin tendon reflekslerin bilateral normoaktif
olmasi, dokunma hissinin normal olmasi, yardimsiz
yurlyebilme, konusma bozuklugu ve hafif mental retardasyon
gibi bulgularla sensoriyal otonom néropati tespit edildi. Goz
Hastaliklarn ve Kulak Burun Bogaz Hastaliklan tarafindan
yapilan muayenede patoloji saptanmadi. Hematolojik ve
biyokimyasal laboratuvar parametreleri normal sinirlar
icindeydi. Hastada klinik, muayene bulgular ve histopatolojik
ozelliklere dayanilarak AKADS disiinlldi. Uygun bakim ve
hastalik acisindan aile ayrintili olarak bilgilendirildi.

Tartisma

AKADS, NTRK1 genindeki mutasyona bagl olarak
gelismektedir. Bugiine kadar Tirk toplumu da dahil olmak
Uzere cesitli mutasyonlar bildirilmistir (2-4). Bu gendeki
mutasyon embriyonik dénem boyunca noéral krest
hicrelerinin migrasyon ve diferansiasyon eksikligine neden
olur bu da, kiicik miyelinize ve unmiyelinize liflerin total
kaybiyla sonuclanir. Bu durum, agn yoklugu ve anhidrozun
temel nedenidir (5).

Anhidroza sekonder ates epizotlar, mental retardasyon,
agn hissinin yoklugu ve bundan dolayi da kendine zarar
verici davranislar AKADS'nin  degismez bulgulandir.
Bunun disinda ozellikle dislerini kullanarak kendilerine
zarar verici davranislar, agr hissinin olmamasi nedeniyle
tekrarlayan travmalara bagl c¢oklu kiriklar, osteomiyelit
ve amputasyona gidebilecek kemik, eklem deformiteleri,
eklem dislokasyonlar, parmakta otoamputasyonlar
ve korneal Ulserasyonlar sendromun diger ozellikleri
arasindadir (6,7). Sendroma ait spesifik bir deri bulgusu
yoktur. Deri bulgulari anhidroz, agri hissinin olmamasindan
dolayi tekrarlayan travmalar ve kendi kendine zarar verici
davranislara baghdir. Bunlara bagh olarak kseroz, el ve
ayaklarda deride kalinlasma, deri enfeksiyonlari, ¢uriik, skar,
yanik, deri Ulserleri, fisstirler olusabilir. Oral mukozadaki
tipik bulgular tekrarlayan travmalara bagli dilin ventralinde
Ulserler ve dil u¢ kisminin kaybidir (8,9). Olgumuz da dislerin
olmamasi disinda oral mukozada patoloji saptanmadi.

Sendromun spesifik bir tedavi yontemi yoktur. Ates epizotlari
ve travmatik komplikasyonlar icin yakin medikal izlem
gerekir. Ozellikle disleri ile verdigi zararin éniine gecmek icin
isirma splintleri, dislerin sivriliginin yontulmasi gibi yontemler
kullanilmaktadir. Yas ve zeka seviyesine gore hastalarin ve
ailelerin hastalik konusunda bilin¢lendirilmesi gerekir.

Sonug

infant dénem veya ilerleyen yaslarda deri kurulugu ve
travmatik deri lezyonlari ile dermatoloji polikliniklerine
basvuran hastalarda nadir rastlanilan bu sendromun varlig
akilda bulundurulmalidir.
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