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OZET :

Memeli olmayan vertebralilarm kan kirnizi hiicreleri oval veya eliptik sekil-
dedir. Memelilerde ise sadece develerde, lamalarda oval ve eliptik sekilde kirmize
hiicre bulunur. Insanlarda kirmizi hiicrelerin kiigiik bir miktart (%1-15) oval gekil-
dedir.

Dolasimdaki kwrmizi hiicrelerin eliptik sekilde olmasi, bazan asemptomatik,
~bazan da hemoliz bulgular: ve anemi ile karakterize eritrosit membran bozukluguna
eliptositoz denir.

Herediter eliptositoz insidanst 4[10.000 dir Ancak yurdumuzda bu konuda
yayinlanmug 13 vakaya rastladik.

Biz nadir goriilen bir herediter eliptositoz vakasim 14. vaka olarak yaymlama-
y1 uygun bulduk.

GIRIS :

Herediter eliptositoz otozomal dominant gegis gosteren, nadir rastlanan,
asemptomatik seyreden ya da hemoliz bulgulariyla kendini gosteren, periferik
kan yaymasinda eliptik sekil almig eritrositlerle karekterize bir eritrosit memb-
ran bozuklugudur (1). i

Ik defa Austin-Flint tarafindan dikkati cekilmis ve 1904 yilinda Dresbah
tarafindan tanimlanmistir (2). Herediter eliptositozun glukoz--6- -fosfat-dehidro-
genaz enzim eksikligi, thalassemia, Hb S, Hb C hastalifx ve herediter hemorajik
telenjiektazi ile birlikte bulunabilecegi bildirilmektedir (3).

(x) Atatiirk Universitesi Tip Faaltesi I Hastaliklart Anabilim Dali Og. Uy.
(xx) Ata. Uni Tip. Fak. I¢ Hast. Anabilim Dali Arastirma Gorevieileri
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Son yillarda yapilan galismalar herediter eliptositozun, membran iskelet
bozuklugu oldugu kamisini dogrulamistir. Membran iskeletindeki proteinler kan-
titatif olarak normal, ancak major protein olan spectrinde bozukluk oldugu
. tesbit edilmistir (1).

Herediter eliptositozlu vakalarin bitylik kisminda klinik belirti yoktur. Ancak
%o 12 vakada hemoliz bulgular1 olabilir. Vakalarda hemoliz bulgularma iligkin
. olarak anemi, sarilik, splenomegali, safra taglari, bacak iilserleri, skeletal bozuk- .
luklar bulunabilir (4).

k Hastahigin kan tablosunda eritrositlerde sekil bozuklugu, yani eliptositoz,
anemi, retikillositoz gdzlenir. Hemolitik durumlarda ozmotik fra_uhte, coombs
testi pozitifdir. - :

Hastaligin -tedavisi semptomatiktir. Splenomegéli hemoliz bulgularim hafif- -
letebilir.

VAKANIN TAKDIMI :

‘Vaka §.K. 19 ya2sinda, Bayburttan miiracaat ediyor, P.N. 1329/1328.
Sikdyetleri: Bas doénmesi, ¢abuk yorulma, ¢&: kararmasi,

Hikayesi: 1980 yilinda 5-6 giin siiren sarihgimn, idrarinda koyulasmanin,
halsizliginin olduBunu ifade eden hasta bu sikayetlcrinin, istirahatle diizeldigini,
2 yil énce yine ayni sikayetlerinin oldugunu, 2 hafta kadar devam edip geg-
tigini bildirdi. On giin kadar 6nce yine aym sikayetlerinin bagladigini, kullan-
dif1 ilaglarin yarar saflamamasi {izerine poliklinigimize miiracaat ettigini belir-

ten hasta tetkik ve tedavi amaciyla yatirildi.

Fizik Muayene: Genel durumu iyi, vital bulgulart normal hudutlarda.
Konjonktivalar hafif soluk, kosta latin1 2-3 cm gegen splencomegali tesbit edildi.

Laboratuvar Bulgular: Idrar tetkiki normal, hemoglobin % 10.5 gr, 16kosit
sayist 5.800/mm3, eritrosit sayist. 3.850.CCCG/mm3, ]Zerlferlk kan yaymas:nda ¢o-
mak % 1, pargali % 68, e>zinofil % 2, bazofil % 1, mor.osit % 2, lenfosit %, 26,
trombosit 4+, retikiilosit 9 20, eliptositler %40 dan fazla, eritrositlerde hafif
hipokromi gdzleniyor, sedimantasyon hizi, 7-15 mm, kan biliriibini % 0.6 mg,
dire’t % 0.4 mg, 28 i, SGOT 23 i, Kan proteinleri % 7 gr, albiimin % 4.4
g7, globulin %; 2.6 gr, glukoz %, {9 mg, Ure % 10.8 mg, total lipid % 465 mg,
kolesterol 9,198 mg, kreatinin % 1.5 mg buluncu. Hastanin Tele ve EKG’si not-
mal, kiltiirleri ve serolojik tetkikleri normal, gaitada gizli kan ve parazit tesbit
edilmedi. Sterkobilirojen +++, ozmotik frajilite %; 0.47-%0.28 (% 53, %, 0.31),
glukoz-6-fosfat dehidrogenaz enzimi 148.77 mlii 109, coombs testi (—), serum
~demiri 9, 80 mcg ADBK 9 380 mcg TDBK % 420 mcg saturasyon ylizdesi
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% 30 , ortalama eritrosit frajilitesi %, 86, hemoglobin elektroforezi normal, fetal
hb 9 2.2 bulundu. Hastamin babasinin kan yaymalarinda da eliptositoz goz- -
lendi. :

~Biitiin bu bulgular degerlendirilerek hastaya herediter eliptositoz tanist ko-
yuldu, splenektomi konusu bilahare degerlendirilmek iizere taburcu edildi.

TARTASMA :

insanlarda eritrositlerin gok az bir miktar1 eliptik gekilde olabilmektedir.
Buna kargin memeli olmayan vertebralilarin kan kirmizi hiicreleri oval veya
eliptik sekildedir ve niikleuslar1 vardir. Memeli hayvanlardan sadece develerde
lamalarda ve kuslarda oval ve eliptik sekilde kirmizi hiicreler bulunur. Fakat
bunlarda niikleus mevcut degildir (2). ’

Makrositer ve -mikrositer anemilerde, thalassemilerde, orak hiicreli anemide,
demir eksikligi anemilerinde, 1dsemiler, myeloskleroz, l6koeritroblastik anemi-
“ler ve eritrosit enzim defektine bagh hemolitik anemilerde oval ve eliptik sekilde
Kirmuzi hiicreler goriilebilir. Ancak buradaki eliptik hiicrelerin sayilart azdir ve
boylari da kiigiiktiir (3).

Herediter eliptositoz insanlarda dolagimdaki eritrositlerin % 15’inden faz-
lasinin eliptik sekilde olmasiyla karakterize, otozomal dominant gegis gosteren,
nadir rastlanan, siklikla asemptomatik seyreden, semptomatik vakalarda hemoliz
bulgulan1 ve anemi ile kendini gdsteren, eritrosit membran bozuklugudur (4).

Herediter eliptositoz glukoz-6- fosfat dehidrogenaz enzim eksikligi, tha-
lassemia, glyoxalase 2 enzim eksikligi, Hb C ve Hb S hastalipa ve herediter hemo-
rajik telenjiektazilerle birlikte bulunabilmektedir (2) Yaptiimiz arastirmada
vakamizda bu bozukluklardan higbirini de saptayamadik.

Son yillarda yapilan ¢aligmalar herediter eliptositozun bir membran iskelet
~ bozuklugu oldugunu kesinlestirmistir ve anomalinin tek tip oldugu kanisina va-
" nlmistir. Herediter eliptositozda membran iskelet proteinleri kantitaif olarak
normal bulunmustur. Buna karsin membran iskeletinin major proteini olan spect-
rin’de bozukluk tesbit edilmistir. Ancak spectrindeki anomalinin  dzelligi ve bu
anomalinin nasil eliptik goriiniime yol agtifi konusu heniiz kesinlik kazanma-
- mugtir (1), '

Herediter eiiptositozun hafif sekli en sik rastlanan tip olup, hafif ve kom-
panse bir hemolizle seyreder. Onemsenmeyecek bir retikiilositoz ve haptoglobu-
lin seviyesinse diigme tesbit edilebilir. Bu vakalarin akrabalarmin %10-20 kada-
rinda hemoliz bulgular1 olabilir. Hafif vakalarin periferik kaninda 9440°dan
fazla eliptik hiicreler gozlenir(5). Vakamizin eliptosit sayist da 9, 40’n iizerinde
bulundu.
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Herediter eliptositozda gériilen aneminin siddeti vakaya gére degisir. Siddet-
li vakalarda dogumda, dogumdan kisa bir siire sonra ya da ilk bir yil iginde olusa-
bilir. Anemi, eritrosit yasam stiresindeki kisalmanin kemik iligi tarafindan kom-
panse edilememesi sonucunda olusur. Anemi bazan bulunmayabilir ve hastalhk
sarilik, safra taslari, splenomegali gibi bulgularla tanmabilir 4,5). Vakamizda
¢ok hafif bir-anemi durumu mevcuttu. Ancak yaptigimiz retrospektif aragtirma-
larla bu aneminin olusma donemini tam olarak saptayamadik.

Bazi herediter eliptositozlu vakalarda sarihik neonatal donemde ortaya
¢ikabilmekte ve hastayi kernikterus tablosuna sokabilmektedir. Bazi vakalarda
sarilik devaml olmakta, yine bazi vakalarda bir veya birkag periyod halinde
ve bazi stimuluslarla ortaya ¢ikmaktadir (4,6).  Vakamizin dogumdan sonra
muhtemelen fizyolojik olan ve 3-5 giin devam eden ikteri oldugunu ve 16 yasina
degin hi¢ sariliginin olmadigini ve bu yastan sonra periyotlar halinde 3 kez sari-
gmnin ortaya ¢iktigini 6grendik. : '

Hastalikta enfeksiyonlar, egzersiz gibi etkenler sarihk krizlerini ortaya ¢l
karabilmektedir (5). Vakamizin ikter nobetleri de agir egzersizlerden sonra
ortaya ¢ikmustir.

Herediter eliptositozlu vakalarda dalak siklikla bilylimiistiir. Genellikle
hafif ve orta derecede biiyiimiistiir. Nadiren ¢ok fazla biliylimiis olabilir (3 4).
Vakamizda hafif derecede bir splenomegali tesbit edildi.

Safra taslar ve bunlarin olusturdugu komplikasyonlai hemolitik hastalikla-
rn Snemli bulgularindandir. Hemolitik hastaliklarin ilk bulgusu safra taglan
olabilir (4,5). Vakamuzi bu yénde tetkik ettigimizde herhangi bir miisbet bulguya
rastlayamadik. v -

Herediter eliptositozlu vakalarda nadiren bacak tlserleri ve skeletal anoma-

lilerin bulunabilecegi bildirilmektedir. Biz vakamizda bu tiir bozukluklara rast-
lamadik.

Hastaligim kan tablosunda eritrositlerde sekil bozuklugu yani eliptositoz
gdzlenir. % 15’in iizerindedir. Hemolitik kriz yoksa ozmotik frajilite, retikiilosit
sayisi, eritrosit yasam siiresi normaldir. Vakamizda % 40 lizerinde eliptositoz
tesbit edildi, hafif anemi disinda hematolojik bir bozukluk saptanmadi.

Yapilan ¢alismalarda herediter eliptositozlu vakalarda eritrositlerin  da-
lakta sekestre oldugu, splencktomiden sonra hemoliz bulgularinin geriledigi,
bacak iilserlerinin, safra taslarinin azaldif gozlenmistir (5,7).

SUMMARY ,

HEREDITARY ELLIPTOCYTOSIS (CASE REPORT)

Non-mammal vertebrates have ovalocytic or eliptic red blood cells, Howe-
ver, in mammals such as camel there are same sahaped menti oned above red
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blood cells. Whereas, a minute amount of red blood cells (about 1-15%) is oval
shaped in human beings. ‘

It is a membran defect that circulatory red cells are elliptical in shape, which
is sometimes asymptomatic and is characterized by hemolysis evidence and by
anemia. The incidence of Hereditary Elliptocytosis is 4/10.000. Up until now,
in Turkey only 13 cases were encouotered in this subject.

We conducted a 14 th case of Hereditary Elliptocytosis.
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