I. Ozden VURAL (x).

Tl

_.Herediter. sferositoz, deglslk'derecelerde aneml sp A de
r-¢férositoz ve:ozmotik frajilitelerinde artigla’ Karakterize bir: ‘hastaliki Otozomal

dominaiit’ gecis: gosteren kahtimsal > bir -hastalik - olup Klinik: bulgular-gok:hafif
i kadar tanmmayabﬂu' Heredlter ozelhgmm yanisira
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Giinfimiizde herediter sferositozda; hiicrenin “seklinin  onun yikimmdan
sorumlu olmadig- diistiniilmektedir. Eritrositlerin; siirekli glukoz téminini” gerek-
tiren enerjiye bafimh aktif katyon transport sistemine sahiptirler. Ortamda glu-
koz yoklugunda normal hiicreler hiicre membramnin katyonlara karst gegirgen
olmama ‘Szelligini muhafaza etmekle birlikte yukarlda bahsedilen mekanizmanin
kayb1 ve ATP miktarinda azalma s6z konusu dur ve bu durum eritrositleri sekest-
rasyona hassas kllmaktadlr

Herediter sferosuoz eritrositlerinde’ ‘glikolize gesitli gahsmalarda gostemldlgl‘
gibe defektif deglldlr '(4,5), Bununla birlikte herediter sferositozda eritrositlerin
yasam s ’ esm ‘Tklsa’lm SI- éshca iki nedene baglanmaktadir. Bunlar sodyumun
i 1 (6) ‘ve hiicre membran lipitlerinin azalmasidir. Sod- -
: sl“latent durumda olan ATPase sistemini uyarir. So-
nuqta AT P nin hucre ici yikimu artar, ve sodyumun hiicre dlsxna pompalanmast
igin-enerji saglamr: ADP ve morgamk fosfat serbest hale geger ve ghkollz uyart- '

hr thohzm hzlanmasmdan dolayi normal erltrosnlerm sten] mkubasyonunda

Sodyumun hiicre igine akiginda artls ‘olmakla birlikte bu durum herediter
sferositoz eritrositlerinin yikimindaki artist izah etmez. Splenektomiden sonra
bu defektm devam etmesine kargin hiicrelerin yasam siiresinin normale dénmesi
mbrant uzerme

oIdugu tespit edllmlstlr Mamaflh bu hucrelerm llplt 1<;er1g1 splenektomx gecxren
normal" klsilerln erif

Dolagimn eritrositler iizerindeki zararlar en ¢ok dalakta gorulmekte o]up,
burada eritrosit kolayca sekil degistirmeyip. yakalanmaktadar. Uzun zamandanberi
herediter sferositoz eritrositlerine membran;defekti: sonuey sodyum .girdigi ve ;bu
hiicrelerde membran lipitlerinin -azlijt: bilinmektedit. Young .ve arkadaslar (7)
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dalagin eritrositles icin birfiltre, adeta. bir ‘tuzak gibi’ calistiging gostermislerdir. ”
Hemokonsantrasyon’ durufminida- dolagai’ plazmada noriial miktarda‘balunabilen
glukozun azalmasmdan &tiirii” glukoz ihtiyaci artmis-sfétositler Kolayea sekestre
olmaktadir. .

Heredlter sfer051tozda membran defektlmn gerc;ek tabxatl hala »karanhktlr
Aragtlrmalar mermbran protemlen lizerine yogunlastmlmwhr Bu calismalar bug,
protemlerm bozulmadan elde edilmési’ igin g rekli ekr dolay1‘51- '
nirhdir. Invitro caligmalarin 1s1ginda herediter sferositoz memf) n komponentlen-
nin- agregasyonunin ‘normal: oldugu 2 nnkrofla ment formasyonuntin: defektlf ol-3
dugu irapor:edilmistir (8t { ;

Herediter sferositoz hiicrelerinin membran proteinlerinin; ‘iuhtémélen fibril-
lerde  uygun konformasyonun bozulmasina neden olarak; genetik yolla degistigi
varsayilmistir. Muhtemelen eritrosit membraninm mikroflament protemlerxndekl
degisikliklerin sonucu olarak éritrositlerin elastlkxyetl bozulur. Membran protel-
nindeki anormalhk eritroforetik gallsmalara gore thlol gruplarl 11e blrhkte olabi-

. Fareler iizerinde yapilan galismalar bunlarda da sferositoz ve neonatal sarili-
£m bazan mevcut olabilecegini gostermistir. Ancak bu hayvan modeli insanda he-
rediter sferositoz patogenezi ¢alismalarinda yararli olmaktan uzaktir.

Kammlzca. herediter sferositoz patogen&zx iizerinde daha ileri qahsmalara ge-
rek vardir. . = o ~

SUMMARY
| HEREDITARY SPHEROCYTOSIS -

‘In this paper physmpathology of heredltary spherocytosm is dlscussed depend
on more recently studies and sights.
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