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O ZET

Bir herediter sferositoz vakast sporadik olmast ve bazi konstitiis-
yonel ozellikler gdstermesi sebebiyle takdim edildi. Bu vesile ile hasta-
hgm patogenezi, klinik ve laboratuvar bulgulari ve tedavisi kisaca

gozden  gegirildi.

Herediter sferositoz kanda kalin-
liklar1 artarak kiire sekline yaklasan
ve hypotonik tuzlu su soliisyonlarina
kargt direngleri azalan eritrositlerin
¢ogalmasi, hafif veya orta derecede
hemolitik bir anemi ve splenomegeli
ile karakterize, ronik, konjenital ve
siklikla familyal olarak tanumlanr.
Kanda sferositlerin varlifina ve pato-
lojik onemine ilk' dikkati ¢eken 1871
deki yaymlar1 ile Vanlair ve Masius
olmakla beraber (1) bu konudaki da-
ha yeterli bilgilere 1900 deki Min-
kowski’'nin yaymlarinda - rastlanir(2).
Sferositlerin ozmotik direnglerinin az
olusu ve retikiilositoz ise 1907 de Cha-
uffard tarafindan ortaya cgikarimigtu
(2-3). Bu yiizden Minkowski-Chauffard
hastaligi adi ile anilir(2).

'Biz klinigimizde incelemek ve te-
davi etmek firsatim1 buldugumuz bir
hetediter sferositoz vak’asini aile ve

akrabalarinda hastalik hikdye ve bul-
gularinin olmamasi ve bazi konstitiis-
yonel ozellikler gdstermesi nedeniyle
gok seyrek rastlanan sporadik vak’
alardan biri olarak kabul ettik ve bu
sebeple sunmak istedik.

Vak’a: (M.Y.) 19 yaginda, erkek,
Ogrenci; protokol no: 9854-1149

Sikayeti: Sarilik, burun kanamasi,
halsizlik

Hikéyesi: 7-8 yagindan beri sik
sik sartlik oluyormug. Bu hal bazan
bir kag hafta, bazan bir iki ay siiriiyor,
kendiliginden geg¢iyormus. Sariik kig
aylarinda daha belirli oluyor ve uzun
miiddet devam edetmis. Son ii¢ yil-
dan beri daha ¢ok yaz aylarmda ol-
mak tizere burun kanamalari baglamus.
Daha sonra halsizlik, istahsizlik, bag
donmesi sik@yetleri ortaya ¢itkmis.
Yapilan tedavilerden fayda gormemis.

Oz gegmisi: Ozellik yok, sistem-
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lere ait gegirilmis hastalik hikayesi
yok.

Soy gegmisi : Ana, baba ve 7
kardesi saglam. Ailede ve akrabalarda
herediter sferositoza uyan hastalik hi-
kayesi vermiyor.

Sosyal durumu : Bekér, lise 6g-
rencisi, ailenin gegimi orta.

Kotii aligkantiklar1 : Yok.

Fizik muayene: Patolojik bulgu-
lar : Yasma gore boyu kisa ve kilonun
az olugu (boy 1,56 cm. Agirlik 49 kg.)

kardesleri arasinda en kisa ve zayifi

kendisiymis. Skleralarda ikter hali, ha-
fif renk soluklugu, burun koékiinde ka-
linlik, gozlerde ksoftalmik hal. Ust
geneye ait prognatizmus, sakal ve bi-
yigin ¢ikmamis olmasi, kalpte apikal
1/6 kisa, lokalize iifiiriim, karaciger
kosta kenarini 4 cm. geciyor, agrisiz,
diizgiin, yumugak, dalak solda kosta
kenarin1 12 cm. gegiyor, orta sertlikte,
gentigi kolay hissediliyor, diizgiin, ag-
T1S1Z.

Laboratuvar bulgular:: idrar: Uro
bilinogen: 1, difer &zellikler normal.

Kan: Lokosit: 4400, eritrosit: 3.
800.000, Hb: 11.7 gm, Hematokrit
% 35, 16kosit formiitiinde, monosit 2,
eosinofil: 1, stab: 1, pargali: 72, len-
fosit: O.E. ‘Hb: 30, O.E.H: 90 mikron-
kiip, O.EHb.K: 9, 33.4, periferik
yaymada bol miktarda sferosit (Resim:
1), retiktlosit 9% 22, Coombs testi
negatif’ osmotik frajilite 0.72 de bas-
liyor, 0.5 te tamamlaniyor, 24 saat 37
derecede inkubasyondan sonra oto-
hemoliz glikozsuz ortamda 9, 6.5
(Kontrol % 0.3) Glikozlu ortamda
otohemoliz % 17.8 (Kontrol: % 0.8)
Sedimentasyon 1 saatte 30,2 saatte
70 mm. Kemik iliginde giddetli nor-
moblastik hyperaktivite hali (Resim: 2).
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Kan grubu ORh+Kan Kimyasinda,
iire, seker, karacifer fonksion testleri
normal. Bilurubin total ¢, 1.9 mg,
direkt: 9, 0.4, indirekt 7, 1.5 mg.
Urit asit: % 9.1 mg.

Resim: 1 Hastanin peuger k yaymasinda 8fe-
rasitler goriilmektedir.

Resim: 2 Kemik iliginde siddetli hornoblastik
hyper aktivite




Rontgen: Kolesistografide safra ke-
sesi opak maddeyi ¢ok zayif olarak
konsantre etmekte , tasa ait bulgu

yok, GI seri grafileri normal. Akciger- -

lerde patoloji yok.. Kalp biyikligi
normalin st smurinda. Kafa kemik-
lerinde diploede genisleme ve tabula-
larda incelme var.

Hastanin hikAyesi ile fizik mua-
yene bulgularma ve laboratuvar sonug-
larina dayanilarak herediter sferositoz
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tanist kondu. Splenektomi = endikas-
yonu iizerine yapilan ameliyatta 10x
10x15 cm ¢apinda dalak ¢ikarilds, post-
operatif durum ¢ok iyi gitti, ameliya-
tin 13. giiniinde Hb: 14.5 gm, eritro-
sit: 4.800.000 hematokrit % 43 e-yiik-
seldi. Ozmotik frajilite .ve otohemoliz
testleri ~ defismedi. Retikiilosit 9/ 3,
bilurubin normal bulundu. Sikayetleri

. tamamen gegen ve asemptomatik du-

ruma gelen hasta 3.11.1970 tarihinde
¢ikarilds.

TARTISMA

Herediter sferositoz familyal he-
molitik - ikterler arasmnda belkide en
sik olanudir. (2) Hem anne hem baba
hastalift gocuklarina gecirebilirler. Ge-
¢is mendeliyan dominanttir. Homozi-
got oldugu halde mutlaka letal oldugu
kabul edilir (2-4). Beyaz irkta daha sik
olmakla beraber zencilerde de goriil-
miistiir. Nadirende olsa geriye dogru
olan nesillerde hastaligin tesbit edile-
medigi sporadik vakalar yazlmistir.
(2-4) Bizim vakamiz, anne baba ve alt1
kardesinden hig birinde herediter sfe-
rositozun klinik ve laboratuvar (Peri-
ferik yayma, retikiilosit saymmi, Hb,
bilurubin) bulgular: tesbit edilemedigi
igin sporadik olabilecegi kanisim

_ uyandurmigtir.  Hastanin = diger akra-

balari, ¢ok uzakta bulunduklarindan
maalesef incelenememistir.

Hastaligin patogenezi tam olaiak
aydinlatilamamugtir. Sferosit seklindeki
eritrositlerde bir ¢ok biokimyasal de-
fektler tesbit edilmis olmakla beraber,
hastaligin patogenezi ile bunlarin ara-
sindaki ‘ilgi- kati olarak aydinlatila-
mamustir(3). Hiicrenin yiizeyinde lipit-

lerin azalmasi sonucu membran ge-
girgenliginin bozulmast , phosphatidyl-
ethanolamine ve ATPase enzimlerinde
eksiklik (1-2-3-4), patogenese ait diger
fikirlerdir. Sebep ne olursa olsun so-
nug, eritrosit igine giren Na iyonunun
normalden fazla olmast ve fazla su
tutulmasi ile sferosit haline gelen hiic-

relerin dalakta kolayca yakalanip yi-
kima wugratiimalaridir(2). Yahniz bu-

rada eritrosit dmriiniin normalae na-
zaran kisa olugunu, sadece hiicreler-
deki sekil bozukluguna baglamak pek
miimkiin goriinmiistiir. Ciinkii bu has-
talarin eritrositleri deneysel olarak hi-
pochromik ve ince bir duruma geti-
rilseler bile sirkiilasyondaki &miirlerini
uzatmak miimkin degildir(2).

Hastalik bazan gok kiiciik yaglarda
bagliyarak ¢ok siddetli sekilde seyre-
debilecegi gibi ¢ok ileri yaglarda ortaya
cikarak silik bir gekilde de seyredebi-
lir. Genellikle siddetli olmayan bir sa-
rilik vardir. Yorgunluk, soguk, gebe-

lik ve ruhi- travmalar sarilif1 artira-

bilir. Pek bariz olmayan anemi durumu,

sarilifin arttift zamanlarda siddetlene-
bilir (2-4).



Vakalarmn 9% 80 inde splenomegali,
bir kisminda safra tagi olugumu ve
nadiren bacak iiserleri goriiliir(2-4).
Gansslen bu hastalarda §zel bir “he-
molitik konstitiisyon” tarif etmeye ¢a-
Ligmigtir(1). Nadiren rastlanan diger
pozitif bulgular arasinda kule Kkafa,
brakisefali, goz anormalliklari, poli-
daktili, brakidaktili, infantilizm, burun
kokiiniin kalin ve genis olmasi, sagilik,
dis anormallikleri sayilabilir (1-2-4).
Fizik ve seksliel gelismede de gerili
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olabilir. Bizim vakamiz gelisme geriligi,
sakal, biyik ve gogis killarimin ¢ik-
mamig olmasi, eksoftalmi, fist ¢eneye
ait prognatizmus, burun kokiinde ge-
niglik olmas1 yoniinden yukaridaki
konstitiisyona kismen de olsa uygunluk
gostermektedir. Yiiz ve gogiis killarinin
¢ikmamas: haline literatiirde rastlan-
mamakla beraber bizde bu bulgularin
hastaliga ait orijinal bulgulardan ola-
bilecegi kanisi uyandi.

Tablo. 1.

Normalde ve hastamizda mukayeseli bulgular.

Ozmotik Fragilite |Otohemoliz (48 saat)| Reticulosit |Biluirubin

Baglangig| Bitis | Glikozlu |Glikozsuz % “Indirekt | Direkt
Normalde | 0.50 0.30 | 0.24 |0.1-0.6 | 0.52 0.5
Hastamizdaj 0.72 0:50 |v17.8 % 6.5 5-20 1.5
|Kontrol |% 0.8 % 0.3 1-2

Kanmn laboratuvar muayenesinde
hafif veya orta derecede bir anemi var-
dir. Ortalama eritrosit hacmi genellikle
normalin biraz altinda olmakla beraber
artmista olabilir. Eritrositlere ait en
sabit bulgn normalden az ve kalmlifin
fazla olusudur. Retikiilositler genellikle
% 5-20 arasinda olmak iizere artmig-
tir. Hypotonik tuzlu su sollisyonuna
karst eritrosit osmotik direncinde a-
zalma vardir. Bu ¢ok hafif veya gok
siddetli olabilir. Hastaya ait steril ka-
mn 37° C de inkiibasyonunda otohe-
molizin normale gére ¢ok hizli ve fazla
oldugu goriiliir.-Bu hal ortama glukoz
ilavesiyle az ¢ok diizelir. Coombs testi
negatiftir. Lokosit ve trombosit sayimi
ozellik gostermezi Ikterus indeks nor-
malin 20-30 misli artmugtir. Idrar Biiro
bilinojeni de artarbilir, fakat gaitada

daima artmus olarak bulunur. Serum
demiride artabilir. Kemik iliginde nor-
moblastik tipte eritroid hiperplazi var-
dir.

Herediter sferositozn, diger he-
molitik anemiler arasinda tanimlamak
biiyiik bir gligliik yaratmaz. Bazan, yeni
dogmusun ABO uyusmazlifina bagh
hemolitik anemisi ile ayrim yapmak
zor olabilirse de, ana ve babanin kan
gruplari, periferik yayma ve gocugun
coombs testi durumu aydinlatir. (VI)

Hastallgln ilagla tedavisi miimkiin
degildir. Hemolitik kriz arasinda kan
nakli ve komplikasyonlardan koruyucu
semptomatik tedavi uygulanabilir. He-
molizi devamli olarak Onleyici biricik
tedavi sekli Splenektomidiri Bazi lar
higbir sikdyeti ve goriinlir semptomu




HEREDITER — 135

olmayan hastalarda bile splenekto- gibi bazi agir komplikasyonlar1 &nle-
miyi gerekli bulurlar ve gelecekteki digini kabul ederler(VI).
safra tast olugumu, gelisme geriligi

Summary
A case of hereditary spherositosis, The patogenesis, clinical and labora-
being sporadic and showing some tory findings an the traetment of the
constitutional peculiarity is presented. diseas were rewiewed briefly.
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