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{zer :

Herediter eliptositozis nadir olarak gériilen, otozomal dominant gegis gésteren,
periferik delasimda  eritrositlerin  cogunun elips seklinde olmasiyla  karakterize
bir eritrosit membran defektidir. Bu malalede, yakin akrabast iki kiyisivie birlikte,
herediter elzpto zitozis teshisi koydugumuz 18 yasmdaki bu wkawr sebebivle liere-
diter eliptositozisi literatiirlerin 151$unda tar tistik.

GIRIS :

Herediter eliptositozis (HE) otozomal dominant gecen, insan eritrositierinin
9’ 25-75 oranlarinda oval sekil almasiyia karakierize, kirmizi kan hiicrelerinin,
hiicre iskeleti anomalisidir (5). Herediter eliptositozis’in genel olarak insidans:
4/10.000 kadardir (2), ABD’de He’in insidanst 2.5-5/10.000 olarak bulunmustur
(5) . Bu hastalik vqkalarm ¢ogunda hemolitik anemi ile birliktediz (2).

VAK'A TAXDIMI :

Hasta M.U. 18 yagsinda erkek, 22.6.1987 tarihinde halsizlik, Istahsiziik,
garpinti ve gozlerinde sararma sikayetleri ile poliklinigimize bagvurarak hemolitik
anemi Ontanist ile klinigimize yatirildi. Hikayesinde birbuguk aydan beri gittikge

artan halsizlik, yorgunluk, carpinti, gézlerinde sararma sikayetlerinin oldugu,
bu sikayetleri ‘ile Agr1 ilinin Dogubeyazit ilcesinde doktora gittigi , bulasict
sarihk” hastaligi teshisinin konup adim hatirlamadigs ilaglar kullandigi, ancak

(xj Atatick Universitesi Tip Fak, I¢ Hast. Anabilim Dali {gr. Uyesi Dog. Ds.
(xx) Atatiirk Unijversitesi Tip Fak. I¢ Hast. Anabilim Dalt Uzman:
(xxx) Atatirk Universitesi Tip Fak. Ic Hast. Anabilim Dali Arag. Gor.
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sikayetlerinin gerilemmemesi, bilakis artmasi {izerine poliklinigimize miiracaat
ettigini bildiriyordu.

Oz ve soy gez,:miéinde; hastanin bekir oldugu, ikisi kiz, dordii erkek 6 kardes
olduklari, annesinde, babasinda ve kardeslerinde benzeri rahatsizligin olmadi
Sgrenildi.

Hastamin yapilan muayenesinde; boyu 175 cm. viicud agirhg 59 kg. genel
duromu iyi, suuru agik, ates: 36° C aksiller, nabiz : 86/dak. ritmik radial, TA:
1306/80 mmHg bulundu. Skleralar ikterik olup, Konjonktivalar hafif soluktu.
Splenomegali, iskelet sistemi deformite si, bacsk ilserleri tesbit edilemedi.

Yapilan laboratuvar incelemelerinde; hemoglobin: 9% 12.1 gr. hematokrit:
% 35, retikiilosit: % 1 bulundu. Periferik yaymada eritrositlerin ¢ounun (75 80)
elips seklinde oldugu goriildii (Resim-1). Kan biokimyasinda; total bilirubin:
% 2.9 mg., direkt bilirubin %/ 0.3 mg., indirekt bilirubin: % 2.6 mg. idi. Serum
demiri: %, 66 mikrogram, ADBK: 9 200 mikrogram, TDBK: % 266 mikro-
gram, satiirasyon viizdesi: % 24 olarak bulundu. Diger kan biokimyas: degerleri,
hemoglobin elektroforezi, iki yonlii kafa grafileri, safra kesesi grafisi, ozmotik
frajilite degerleri, TELE ve EKG normal idi.

Resim - 1

Klinikte takip ve tedaviye alinan hastanin 35 yagindaki erkek kardesi ve 25
yasindaki kiz kardesi Dogubeyazit’tan getirtilip muayene edildi. Kiz kardesinin
skleralar1 ikterik, 4 cm. splenomegalisi vardi. Yapilan periferik yaymasmnda erit-
rositlerin gogunun (¢ 80) elips seklinde oldugu goriildii (Resim-2). Erkek karde-
sinin yalniz skleralarinda ikter vardi ve periferik yaymast da yine.eritrositlerinin
bliyiik oranda (3/40-50) elips seklinde oldugu tesbit edildi (Resim-3).
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Resim - 2

Resim - 3

Hastaya bu sikaystler, hikaye, fizik muayene ve blaboratuvar bulgulari, yakin
akrabalarinda tesbit edilen bulgularla “Herediter Eliptositozis’* tanist kondu.

TARTISMA :

Hastamizdaki sikayetler, fizik muayene bulgulari, laboratuvar bulgulari,
pozitif aile hikayesi ile herediter eliptositozis diistiniildii.

Hastaligin teshisindeki klasik bulgulardan herediter 6zellikte olmasi, ikterin
bulunmas: ve periferik yaymada eritrositlerin ¢ofunun oval sekilde olmasi has-
tamizda mevcuttu. Herediter eliptositoz’lu hastalarin ¢ogu klinik olarak herhangi
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bir 6zellik arzetmezler. Yaklagik 9 12 ’sinde kronik hemolitik aneminin semptom-
larina ve bulgularina rastlandir. Sarihik ditgitk derecede ve intermittant’tir. Anemik
bir hastada palpabl bir dalagin varhigi karakicristikiir (6). Ancak splenomegali
biitiin vakalarda bulunmaz (7,8). Safra kesesi taglars, kronik bacak ilserleri ve
iskelet anomalileri daha az siklikta rastlanilan bulgulardic (6).

Heastanuz birbuguk aydan beri sarihiktan sikayet¢iydi. Fizik muayenesinde
splenomegali tesbit edemedik. Hastamuizda safra kesesi tag, bacak iilserleri, is-
~kelet anomalileri yoktr. L _

Herediter eliptositozda anemi hafiftir, ckseriya bemoglobin 12 gr/d! dege-
rinin {izerinde, retikiilosit %, 4 degeri civarmdadir, enemi normositer ve normok-
romiktir. Periferik yaymada enaz 9, 25 oraninda eritrositlerin elips veya oval se-
kilde oldugn géritiir, eritrositlerin yasem siiresi kisalnustir ozmotik frajilite ve
periferik kan hiicrelerinin otohemolizi normaldir (6.9).

Hastamizda; hemoglobin: 7 12.1 gr., normdsiter, normokromik anemi,

periferik kan yaymasinda eritrositlerin cozu {95 80} elips seklinde idi. Eritrosit
- ozmotik frajilite testleri normaldi.

Herediter eliptositozis otozomal dominant gecen, kirmizi kan hiicrelerinin
hiicre iskeleti anomalisidir (5). -

Hastanuzin yakin iki akrabasinda yaptifimiz muayene ve incelemeler sonu-
cu herediter eliptositozis teghisini koyduk. |

‘Hastaligin patogenizi bilinmemektedir (6). Patoloji kirmizi kan hiicrelerinin
mebranmndadir. Eritrosit membranlarinun giicti ve fleksibilitesi {izerinde sitop-
lazmik yiizey tizerindeki lipidlerin ve proteinlerin 6nemi bilyiiktiir (3). Bu memb-
ran iskeletini specirin, actin, protein 4.1 ve ankryn de dahil olmak {izere proteinler
kuvvetlendirip, kirmizi kan hiicrelerinin yasamu iizerinde kritik rol oynamak-
tadirlar (3). Protein kompanentlerinde eksiklikler veva yapisal anomaliler mey-
dana geldiginde kirmizi kan hiicrelerinde karakteristik gekil degisiklikleri olmak-
ta ve bu hiicrelerin ¢ofu dolagimda fragmantasyona ugramaktadir. Herediter he--
molitik anemilerin ve kirmizi kan hitcrelerinin sekillerindeki degisikliklerin asil
sebebi spectrin ve protein 4.1'deki degisiklikler olarak kabul edilmektedic (3).
Spectrin tetramerleri, actin ve protein 4.1 ile eritrositlerin iskelet yapisint olugtur-
maktadir (2). Spectrin’in alfal alaninl etkileyen siddetli molekiiler anomalilerde
herediter eliptositoz durumundan bahsedilir (4).

Hastamizda, eritrosit membranlart protein yapilarimi  inceleme imkanini
tulemadik.

Bu hastalikta, siddetli hemolitik anemi olmadigl siirece tedavi gerekmez.
Siddetli hemolitik anemi gariildiigiinde tedavi splensktomidir ().

s

Hastamizda siddetli hemolitik anemi yoktu, bunun icin splenektomi vap-
trimadi. Diizenli konirole gelmesi tavsiye edilerek taburcu edildi.
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SUMMARY
HEREDITARY ELLIPTOCYTOSIS

Hereditary elliptocytosis is a erythrocyte membrane defect, which is rarely
seen, otosomal dominant, and caractherized by oval and/or ellipsis of erythrocy-
" tes in the peripheral circulation. In this article, we were discussed a male (18 years
old) with hereditary elliptocytosis and one sister and one brother of him who
had hereditary elliptocytosis on the basis of previous studies on this subject.
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