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OZET :

Dolasimdaki kirmuzi hiicrelerin eliptik sekilde olmast ile karakterize, otozo-
mal dominant gegis gdsteren, hemoliz bulgular: ve anemi ile kendini gosteren, siklikla
asemptomatik seyreden eritrosit membran defekti seklinde tarif edilebilen herediter
eliptositoz: nadir rastlanan, etiyolojisi kesin agikliga kavusmamus bir hastaliktir.

Memeli olmayan hayvanlarda, memeli hayvanlardan develer, lamalar ve kugslar-
da kirmuzi hiicreler oval ve eliptik sekildedir. Insanlarda makrositer ve mikrositik
anemilerde, thalassemilerde, demir eksikligi anemisinde, orak hiicreli anemide,
I6semilerde, lokoeritroblastik anemilerde ve eritrosit enzim eksikligine bagh-hemolitik
anemilerde eliptositler goriilebilir.

Hastalik sikhkla asemptomatik seyreder. Semptomatik vakalarda hemoliz
bulgular, anemi, bacak iilserleri, safra taslari, skeletal anomaliler, splenomegali
bulunabilir.

Splenektomi. ile hemoliz bulgularinda, safra 1aglar1 ve bacak iilserlerinde
gerileme saglamak miimkiindiir.

GIRIS:

Kirmuzi hiicreler 120 giinliik yagam siireleri iginde, kiigiik kapillerlerden ge-
cebilme, kalp atimlarini listesinden gelmek, dalagin bogucu ortaminda yasaya
bilmek icin hiicre biitiinliiklerini ve deformibilite kabiliyetlerini en iyi sekilde koru-
yabilme yetenegine sahip olmalari gerekir. .

(x) Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi I¢ Hastaliklar1 Anabilim Dali Ogretim Uyesi.
(xx) Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Ig Hastaliklar1 Anabilim Dali Aragtirma Gor.
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Kirmizi hiicre membran: en igte amino-fosfolipidlerin olusturdugu, en dista
ise kolin-fosfolipidlerin olusturdugu asimetrik olarak stralanmig iki lipid tabaka-
sindan meydana gelmistir. Bu lipid tabakalarini delen veya birbirine baglayan

proteinlere “’integral proteinler” denir. Membrandaki difer major grup pro- =

teinleri lipid tabakasinin en i¢ kisimda uzanirlar ve hiicre stoplazmasi ile kontakt
haldedirler(1).

Yapilan ¢aligmalar sonucunda membran proteinlerinin, hiicrenin sekli,
membran flexibiletesi ve biitiinliigii, integral protein topografisi, lipid asimetrisi
gibi fonksiyonlar1 sagladiklari anlagilmigtir.  Membran protein materyalinin
76715’ini spectrin, 910 kadarim actin, az bir kismim da ankyrin olugturmaktadir
Membran biitiinliiginiin temini i¢in bu li¢ proteine de ihtiyag vardir (1,2).

Tanim: Herediter eliptositoz; dolagimdaki kirmizi hiicrelerin biiyiik ¢ogunlu-
gunun eliptik sekilde olmas ile karakterize, otozomal dominant gegis gosteren,
nadir rastlanan, hemoliz bulgulari ve anemi ile kendini gosteren, siklikla asemp-
tomatik seyreden, etiyolojisi tam agiklhiga kavusturulamamus bir eritrosit membran
bozuklugudur (2,3).-

Insanlarda kirmizi hiicrelerin ok giigiik miktar1 (%1-15) eliptik veya oval
sekildedir. Makrositik ve mikrositik anemiler, thalassemiler, orak hiicreli anemi,
demir eksiklifi anemisi, l6semiler, myeloskleroz, 15koeritroblastik anemiler ve
eritrosit enzim eksikligine bagli hemolitik anemilerde oval ve eliptik sekil almig
kirmiz1 hiicreler goriilebilir (4). Ancak bu hiicrelerin sayilart azdir ve boylar1 da
kiigiiktiir. Memeli olmayan vertebralilarin kirmizi hiicreleri eliptik veya oval
sekildedir, bunlarda niikleus bulunur. Memeli vertebralilardan sadece develer,
lamalar ve kuglarda eliptik hiicreler mevcuttur, bunlarda ise nukleus bulunmaz(3.4).

Herediter eliptositoz insidans1 genel populasyonda 4/10.000 dir. ik defa Aus-
tin Flint tarafindan dikkat gekilmis ve 1904 yilinda Dresbah tarafindan tanimlan-
mustir. Biitiin diinyada yaygin sekilde goriiliir. Otosomal-dominant gecis gosterir.
Baz ailelerde eliptositoz ile Rh gentipi arasinda baglant: olduguna dikkati gekilmis,
ancak diger olgularda bir baglanti tesbit edilememistir.

Herediter eliptositoz vakalarinda glukos 6 fosfat dehidrogenaz, enzim eksikligi‘
thalassemi, glyoxalaz 2 enzim eksikligi, Hb C ve Hb S hastalig1, herediter hemora-
jik telenjiektasi durumlarinin da birlikte bulunabilecegi belirtilmektedir A3).

" Etiyopatogenez: Son yillarda yapilan galismalar herediter eliptositozun
membran iskelet bozuklugu oldugu konusunda birlesmistir. Membran iskelet pro-
teinleri kantitatif olarak normal bulunmug, membran iskeletinin major proteini
olan spectrinde bozukluk tesbit edilmistir. Ancak spectrinde tesbit edilen bozuklu-
lugun 6zelligi ve bunun nasil eliptositoza yol agtig1 konusu acikliga kavusturula-

- mamugtir (1,4). ’ ‘ ‘
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Radyoizotoplarla yapilan g¢alismalarda herediter sferositozda oldugu gibi,
herediter eliptositozda da eritroblastlar ve retikiilositler morfolojik olarak normal
bulunmustur. Eritrosit seklindeki degisikligin sonradan olustugu kabul edilmistir

(1,3).

Klinik Formlar :

a-Hafif herediter eliptositoz ve sporadik hemolizli hafif herediter eliptositoz:
Bu tip herediter eliptositozun en sik rastlanan seklidir. Tipik olarak ¢ok hafif,
kompanse bir hemoliz mevcuttur. Onemsenmeyecek derecede bir retikiilositoz
ve haptoglobulin seviyesinde diisme tesbit edilir. Bu vakalardaki hemolizin nedeni
tam agiklanamamustir. Splenik patoloji ve eritrosit yasam siiresi ¢alismalarinin
sonucunda splenik sekestrasyonun onemli bir faktér oldugu gozlenmis, fakat
sekestrasyon igin stimulusun ne oldugu ve dalagin nigin biiyiidiigii sorusu cevap-
siz kalmigtir (1).

Bu vakalarin periferik kaninda énemli 6lgiide eliptositoz (%40’dan fazla)
vardir. Bazi hastalarda orta derecede fragmantasyon ve tomurcuklanma vardir
ki bu hemolize isaret eder.

b-Cocuklarda poikilositoz ve piknositoz ile birlikte hafif herediter eliptositoz:
Cocuklarda siklikla herediter eliptositoz tanisi koymak zordur. Ciinkii klinik
tablo tedricen yerlesir. Ancak dogumla birlikte hemoliz bulgular! ortaya ¢ikan ve
exchange transfiizyona kadar giden vakalarda vardir (5). Bu vakalarin periferik
kan yaymasinda fragmantasyon ve tomurcuklanma ile birlikte eliptositler, poiki-
lostoz ve piknositik hiicreler gozlenir.

Bazi durumlarda yeterince eliptositoz bulunmayabilir ve bu zaman pikhositozun
mikroanjiopatik hemolitik anemi ile ayirdedilmesi zordur.

c- Homozigot orta derecede herediter eliptositoz: Herediter eliptositozun
nadir bir formudur. Siddetli eliptositoz, kan transfiizyonuna ihtiyag gOsteren anemi,
belirgin fragmantasyon ve sferositoz ile karakterizedir. Her iki ebeveynde de ha-
fif eliptositoz vardir. Splenektomiye dramatik olarak cevap verirler.

d- Hemolitik herediter sferositoz ile birlikte eliptositoz: Hafif herediter elip-
sitoza benzemez. Rh antijenine bagl degildir. Hemen daima hemoliz mevcuttur.
Hafif anemi olabilir. Bazan sferositler daha gok olabilir. Ancak hastanin ebeveyn-
lerinde yeteri sayida eliptosit goriilmesi taniy1 kolaylastirir. Ozmotik frajilite, oto-
hemoliz testi, glukoz tolerans testi(++) dir. Splenektomiden fayda temin edilir (6).

e- Stomasitik eliptositoz: Oldukca nadir goriiliir. Membranin katyon per-
meabilitesinin normal olduguna dair deliller mevcuttur. Bu hastalarda kan grubu
tayini zordur. Eliptositler tekerlek seklinde bir veya iki girinti ile boliinmiislerdir(6).
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Klinik: Herediter eliptositozlu vakalarin biiyiik kisminda klinik bulgu yoktur.
Ancak vakalarin % 12 sinde hemoliz bulgular1 mevcuttur. Hemolitik hastalikla
birlikte anemi olabilir, ya da olmayabilir. Hemolitik bozukluk retikiilositoz, sp-
lenomegali, bacak iilserleri, skeletal anomaliler gibi kronik hemoliz belirtileriyle
birlikte olabilir.

Herediter eliptositozda gorillen aneminin giddeti vakaya gore degisiklik
gosterir. Dogumda, dogumdan kisa siire sonra ya da ilk bir yil iginde anemi goz
lenebilir. Anemi, eritrosit yasam siiresindeki kisalmanin kemik iligi tarafindan kom-
panse edilememesi sonucunda olusur. Hastalik anemi olusturmadan splenomegali,
bacak iilserleri, safra taslari gibi bulgularla da ortaya ¢ikabilir.

Bazi herediter eliptositoz vakalarinda sarilik-neonatal dénemde ortaya gika-
rak hastay1 kernikterus tablosuna sokabilir. Sarilik devamli olabildigi gibi peri-
yodlar halinde de olusabilir. Enfeksiyonlar ve egzersizler sarilii ortaya gikaric
rol oynarlar.

Asemptomatik heredlter eliptositoz vakalarinda ikter anemi ve dlger bulgu- -
larla karakterize kriz donemleri ortaya g¢ikabilir. Bu krizlerde kemik iliginin
kirmizi hiicre yapimu yetersiz kalabilir (aplastik kriz). Bu devrede retikiilopeni
ile birlikte 16kopeni, trombositopeni de tabloya eklenir. Bazi duiunlarda muhte-
melen splenik aktivitenin artmas nedeniyle kirmiz1 hiicre yikimt artar (Hemolitik
kriz). Bu durumlarda retikiilositoz, ikter, splenomegali olugur. Herediter ehpt051-
" toz vakalarinda megaloblastik krizlerde gozleneblhr

Herediter eliptositoz vakalarinda dalak siklikla hafif veya orta derecede bii-
yiimiistiir. Nadiren ¢ok daha fazla biiylimiis olabilir (5,6).

Safra taglar1 ve bunlarin olusturdugu komplikasyonlar hemolitik hastalik-
larin en 6nemli bulgularindandir. Hatta safra gikayeti ile baslayan herediter elip-
tositoz vakalar1 da vardir.

~ Bacak iilserleri herediter sferositoz ve orak hiicreli anemide daha sik olmakla
birlikte nadiren herediter eliptositoz vakalarinda da goriilebilir. Siklikla bilateral
ve malleol tizerindedir.

Herediter eliptositoz vakalarinda biiyiime ve gelisme ¢aginda agir1 eritropoie-
tin stimulasyonu nedeniyle kemik iliginin genislemesiyle kule kafa goriinimi
parietal, frontal ve maksillar kemiklerde kalinlasma ve striasyon, dental bozuk-
luklar olabilir.

Kan Tablosu: Herediter ehptosnoz vakalarinda bekletilmis kan numune-
lerinde sekil bakimindan degisiklik olmaz. MCH ve MCHC normaldir. Eritro-
sit yasam siiresi normal olmakla birlikte hemolitik durumlarda normalden kisa-
dir. Ozmotik frajilite normaldir. Hemolitik aktivite mevcutsa frajilite ve otohe-
moliz artabilir. Retikiilositoz olabilir. Komplike olmayan vakalarda combstesti
(—) bulunur.
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Tedavi: Yapilan gézlemler sonucunda eritrositlerin dalakta sekestre oldugu
belirlenmis splenektomiden sonra hemolitik aneminin hafifledigi safra tas1 olusu-
munun azaldigi, tlserlerin kayboldugu. goriilmiigtiir. Splenektomi endikasyonu
hastanin klinik tablosu ve hekimin goriigiine baghidir (7).

SUMMARY:
Hereditary Elliptocytosis

Hereditary Elliptocytosis is a rare disorder and its etiology is certainly
unknown. It is a membran defect that circulatory red cells are elliptical in-shape
which is sometimes asymptomatic is inherited as an autosomal dominant trait,
and is characterized by hemolysis evidence and by anemia. '

Non-mammal vertebrates and some mammals such as camels and bids.
have ovalocytic or elliptic red blood cells. In human beingi, it may be seen is some
conditions such as macrocytic and microcytic anemia, Thalassemia, iron defici-
ency anemia, sickle cell anemia, leukemia, myelophtyhisic anemia and hemolytic
animas due to erythrocyte enzyme defects. '

The disease is commonly asymptomatic. In symptomatic ones, hemolysis
evidence, anemia, leg ulcers, cholelithiasis, skeletal abnormalities and splenome-
galy may be found. :

By splenectomy, it is possible that regression can be accomplished in hemoly-
ticf indings, cholelithiasis, and leg ulcers.
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