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OZET :

Yiiksek atesi, optik fundus soluklugu, nistagmusu, semialbinizmi, hepato. spleno-
megalisi, lenfadenopatisi, asir1 terlemesi, enfeksiyonu, pansitopenisi olan; prefierik
kanda- ve kemik iliginde nitrofillerde ve lenfositlerde dev lizozimal graniilleri olan

bir hastada CHS teshis edildi. Bu sendromun nadir gériilmesi sebebiyle vak’amn

ilging oldugu diisiiniilerek takdim edildi ve ilgili literatiir gb‘zdgn gegirildi.

GIRIS

Chediak-Higashi Sendromu; nétrofillerde azalmis proteinase aktivitesi,
(1) birgok dokuda anormal dev lizozimler (lysosomes), (2-3-4-5) semialbinizm,
uzamis kanama zamanr’ (3) l16kositlerde kemotaktik azalma, hiicrelerin tabii
oldiiriicii 6zelliklerinde azalma (6) enfeksiyonlara egilimin artmig olmasi, gok ge-
nis ve degisik klinik semptomlar igeren otozomal recessif birsendromdur. (3-7-8).

Chediak-Higashi sendromunda bunlara ilaveten intermittan ates, fotofobi,
optik fundus soluklugu, rotatuvar veya horizontal nistagmus, (9) terleme, yaygin
lenfadenopati, santral sinir sistemi anomalileri, hepatosplenomegali, yiiksek oran-
da lenforetikiil maligniteler ve tekrarlayan piyojenik enfeksiyonlar siklikla bu-
Iunan klinik semptomlardir. (10).

Hastaligin belli bagh isareti massif intraselliiler inkliizyonlarin bulunusudur.
Bu inkliizyonlar 16kositlerde oldugu gibi renal tubiiler epitel hiicrelerinde, mide
mukozasinda, pankreas, tiroid, sinir hiicreleri ve melanositlerde de gosterilebilir.
(9) Lokositlerdeki inkliizyonlar segmenter formundan ziyade band formunda ve
periferde l6kalizedirler. (11) Nétrofillerdeki bu graniiller rutin boyalarla kirmizi
mordan fnaviyc kadar degisen renkte boyanirlar ve peroksidaz pozitiftirler.
Nétrofillerdeki bu inkliizyonlar elektron mikroskobu ile dev-lizozimler seklinde
goriiniirler. (12). ' ‘

(x) Atatiirk Univ. Tip Fak' Cacuk Saghg ve Hastahklart Yrd. Dog.
(xx) Atatiirk Universitesi Tip Fak. Coguk Sagh@ ve Hastaliklar1 O3retim Uyesi
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Bazi gozlemcilerin iddiasina gore monositlerde de ara sira nétrofillerde
gorillen ayni tip graniilasyonlar goriilebilir.(11) Lengfositler ise bir veya daha
yuvarlak oval koyu mor boyanan graniiller gésterirler-. Eozinofillerde dev eozinfo-
filik graniiller olarak goriiniirler.

Immatiir hiicreler en erken-degisikligi gosterirler. Kirmizt mor kaba azurop-
hilic graniilasyon géze garpar. Genellikle bunlar 2-4 kiigiik niikleolus ihtiva eden
bir niikleusun yaninda topludurler. Bunlari myeloblast yada promyelositlerden
ayrrmak zordur. Yash sekillerde dev graniiller mordan gok kirmuziya boyanan
sekilde goriiniirler. Bu hiicrelerin benzer sekilleri gargorlyzmde gozlenmistir.
Megakaryositler normal goriiniimdedirler(11).

Bu hastalar {ist ve alt solunum yolu, deri enfeksiyonlarindan yakmirlar. Gast-
roeatestinal sistem, Uriner sistem enfeksiyonlar1 ve sepsis daha az goriiliir. Bu send-
romun enfeksiyéz komplikasyonlarindan arta kalan hastalar hayatin daha geg
dénemlerinde siklikla agresiv bir lenfoproliferatif hastalia yenik diiserler.

Chediak-Higashi sendromunda tebii oldiiriicii hiicreler normal sayida mev-
cuttur, taninabilir-ve hassas hedef hiicreleriri baglayabililirler, fakat baglamadan
sonra hedef hiicrelerinin tahribi belirgin sekilde bozulmustur. Bu anormal tabii
oldiiriicii fonksiyonun C-H sendromunda lenfoidmalignensi gelismesini predis-
poze ettigi bir varsayimdir. (13).

Interferon ve intraselliiler siklik guanin monofasfat indiiktdrleri tarafindan
C-H sendromunda tabii 6ldiiriicii aktivite artirilabilir.(13)

C-H sendromulu hastalarin 9; 85 i ates, sarilik, hepoto-splenomegali, lenfa-
denopati, pansitopeni, koagulopati, periferal ndropati ve organlarda, yaygmn
lenfohistiositik infiltrasyon ile asikar olan hizli faza girerler. Hizli fazin baslan-
gict dogumdan kisa bir siire sonra gozlenebilir veya birkag yil gecikebilir. Tarif
edilen bu hizli faz terimi ilk defa 1964 yilinda kullanilmastir. (14)

Hastaligin hizh fazinda major koagﬁlasyon bozukluklar: devamli g6zlenmis-
tir. Faktor, II, VII, X da orta derecede azalma, siddetli hipofibrinojenemi
~ve plasminojen seviyesinde dramatik azalma goriilmiistiir. (8)

Hastah@in erken déneminde kan sayimi normal degerlerdedlr. Hastaligin
ilerlemesiyle anemi, rolatif lenfositozla birlikte nétropeni ve trombositopeni
_gelisir ve hastalarin gogu bebeklik ve gocukluk déneminde goriilen enfeksiyonlar-
dan dolay1 kaybedilir. (12)

Tedavisinde spesifik enfeksiyonler igin antibiotikler kullanilir. Antimetabo-
litler, aklilleyiciler, Kortikosteroid ve Vinko alkaloidleri ile siirli basar1 bildiril-
migtir. Birkag hafta yiiksek dozda askorbik asit verilmesiyle bozulmus né&trofil
fonksiyonlarinda iyilesme ve mikrotiibiillerde diizelme saptanmustir (15).
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Hakkinda kisaca bilgi verdigimiz Chediak-Higashi Sendromu servisimizde -
yatarak 2 giin sonra élen bir hastada teshis edijdi. Bu hasta dolaystyla ve ender
goriilmesi sebebiyle yaymnlamayr uygun bulduk.

VAKA TAKDIiMI :

4 yaginda kiz hasta; ates, istahsizlik, zayiflama, solukluk, iigiime, terleme
sikayetleri ile Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatri klinigine getirildi. Hika-
yesinde 1 ay énceden baslayan atesi olmus, gesitli antibiyotikler kullanmasina rag-
men atesi diismemis. 2 yaginda Bronkopnémoni daha sonra tonsillit tanilar1 konu-
larak tedavi edilmis. Bu arada son 1 ayda 4 kg kadar zayifladigi ifade edildi.

FiZiK INCELEME :

Boy 93 cm, Agirlik 11 kg, Ates 39°C, TA 80/40 mmHg, Nb 136/dk, solunum
38/dk '

Genel-durum bozuk; mukozalar, skleralar ve cilt soluktu, Axiller, Inguinal
mikrolenfadenopati mevcuttu Alinda, yiizde ve govdede yer yer pigmentasyonda
azalma (semiolbinizm) vardi. Karaciger 4 cm, Dalak ise inguinal bolgeye kadar
bilyiimiigtii

Goz muayenesinde ise pupilla hudutlarinda hafif silinme, goz kapag: reflek-
sinde azalma, horizontal ve rotatuvar nistagmus tesbit edildi

Laboratuvar incelemesinde HB 7,4 -8,6 gr/dl, 16kosit sayis1 3700-2800/mm3,
Eritrosit 2 160 000/mm3, Trombosit 140 000/mm3, l5kosit formiilu yapildiginda
7o 84 Lenfosit” 9, 14 PNL, % 2 monosit tesbit edildi Absolu Noétrofil sayisi
500/mm3 den azdi

Periferik kan incelemesinde Ienfositleriﬁ ve Notrofillerin iginde anormal
inkliizyonlar dikkati gekti Kemik illgi incelemeside rutin boyalarla koyu mor
boyanan bu inkliizyonlar daha ayrintili goriilerek Chediak-Higashi tanisi kondu

Kemik iliginden yapilan preparatlardan ’mikroskop altinda cekilen fotog-
raflarda Notrofil ve lenfosit igindeki vakuolizasyon ve lizozomal dev groniiller
goriilmektedir. Resim I-II-III

A

TARTISMA :

Chediak-Higashi Sendromu otozomal recessif nadir gériilen bir sendromdur.
Hastalam 97 85 i ates, sarilik, hepatosplenomegali, lenfadenopati ile hagtaligin
hizli faza girmesiyle erkeden kaybedilir (14) Digerleri ise daha sonraki ¢ocukluk
yillarinda enfeksiyonlardan dolay: kaybedilir Hastamizdan alman kan' kiiltiiriin-
de mikroorganizma fiiretilemedi ancak klinik olarak septisemisi mevcuttu

783,



Semialbinizm, optik fundus soluklugu, nistagmus, lenfadenopati, hepato-
splenomegali hastaligin major bulgularindandir (3.-8-9-10-14) Sundugumuz hastada
optik fundus soluklugu, horizontel ve rotatuver nistagmus, alinda, yiizde ve gov-
denin gesitli bolgelerinde depigmente alanler. meveuttu. inguinal ve axiller lenfo-
denopatisi vardi. Karaciger kot kenerinda 4 cm kadar, Dalak inguinal bolgeye
kadar biiyiimiistii. Agir1 terleme CH sendromlu hastalerda siklikla tesbit edilen
diger bir bulgudur.(10) Hastamizda yattigi siire iginde asir1 miktarda terleme
tesbit edildi. ' ' ‘

Resim 1.

Resim 2.
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Resim 3.

Laboratuvar olerak hastaligin belli. bagh isaretli massif intracelluler inkliiz-
yonlarin bulunusudur. Bunlar dev lizozomal graniiller seklinde lenfosit ve ndtrofil-
lerin iginde bulunmaktadirler. (2-3-4-5-12) Sundugumuz hastanin periferik kan
incelemesinde ve kemik iliginde.graniiller sik olarak gozlendi. Hastaligin ilerlemis -
donemlerinde anemi, notropeni ve trombositopeni goriiliir. Pansitopeni hali de
hastamizda mevcuttu. ’ ‘

Yine hastaliin son ddnemlerinde koagulasyon faktorlerinde 'é.zalmaya
bagl ve primer fibrinolizisin muhtemel rolii nedeniyle kanamaya egilimin olabile-
cegi ileri siiriilmiistiir. Hastamizda son anakadar herhangi bir kanama gozlen-
medi. : '

CH sendromunda kesin tan1 periferik kan ve kemik iligi incelemesi ile konmak-
tadir. Notrofil ve lenfositler iginde dev lizozomal graniiller ve vakuolizasyonunun
goriilmesi ile CHS tanist konabilir. Ancak bu graniillerin toksik graniilasyondan
ayrilmalari gerekir. Bizde hastamiza kesin tanty1 Periferik Yayma ve K1 incelemesi
ile koyduk. : ’

Chediak-Higashi Sendromunun oldukga nadir bir hastalik olmasi, Tiirkiye’de
¢ok az sayida bidirilmis olmasi nedeniyle vak’amizin-ilging oldugu- kanismdaynz,

SUMMARY
Chediak- Higashi Syndrome in a child
Chediak-Higashi Syndrome was diagnosed in a patient with high fever,

paleness in optic fundus, nystagmus’ semialbinism, hepato-splenomegaly, lymp-
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hadenopathy, excess sweating, infection, pancytopenia. The patient had also
gigantic lysosomal granules in neutrophils and lymphocytes from periferial blood
and bone marrow, since the case is rare, it was introduced and discussed on the)
basis of previous studies.
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