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ERISKINDE AILESEL SFEROSITOZ

HEREDITARY SPHEROCYTOSIS IN AN ADULT
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OZET

58 yasindaki erkek hastada 3 yildir halsizlik ve dalak biiyiikliigii oykiisii vardi.Aile dykiisiinde dayisinin dalagi ameliyatla
alinmist1.Fizik bakida Kosta kavsini dalak 15cm,karaciger 3cm asiyordu.Hemoglobin 5.2gr,retilolosit%41 ve periferik yay-
mada %30 sferositoz saptandi.Total biliriibin %2.6mg ve CRP 30.5 mg/dl idi.Direk ve indirek Coombs testleri olumsuz-
du.Glukoz 6 fosfat dehidrogenaz normal bulundu.Kemik iligi aspirasyonunda artmis hemopoez saptandi.Eritrositlerin
osmotik frajilitesinin arttig1 saptandi. Vitamin B12 diizeyi diisiiktli.Splenektomi sonrast hemolitik kriz goriilmedi.

Anahtar Sézciikler: Eriskin ,familyer, hemolitik anemi, hepatosplenomegali,sferositoz

SUMMARY

A 58 year old male complaining from fatigue and enlargement of the spleen during last 3 years was admitted.His uncle had
been undergone a splenectomy in his family history.There were the enlargement of spleen (15 cm from arcus costarum)and
the liver (3cm from arcus costarum)on his examination.His laboratory findings were:Hb:5.2gr,reticulocyte 41 % , 30 percent
spherocytosis in periferal blood smear.Direct and indirect Coombs tests were negative.Glucose 6 phosphate dehydrogenase
level was normal.There was increased activity of erythropoiesis in his bone marrow exam.Osmotic fragility of his
erythrocytes has increased.He experienced no complication after splenectomy.
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OLGU gecmisinde babasini kolon kanserinden kaybettigi ve

Ellisekiz yasinda erkek hasta halsizlik, karmn agris1 dayismm da splencktomi Sykiisil oldugu belirlendi.

sikayeti ile poliklinigimize basvurdu. Oykiisiinden ya-
kinmalarmin {i¢ y1l 6nce bagladigi, o donemde anemi-
sinin ve splenomegalisinin oldugu saptanmistir. Bes
ay once sol Ust kadranda yaygin, agri kesici ile rahat-
layan, yemek yemekle artan karin agrisi i¢in hastane-
ye yatirildig1 ancak, hemolitik anemi nedeni arastiri-
lirken tetkikleri tamamlanamadan kendi istegi ile evi-
ne dondiigii 6grenildi. Sonrasinda giderek artan ya-
kinmalarla poliklinigimize bagvurdu. Oz ge¢misinde
kolesistektomi operasyonu oldugu Ogrenildi. Soy

Fizik muayenesinde kalp sesleri ritmik, tiim odaklarda
2/6 pansistolik iifiiriim vardi. Karin rahat, karaciger
Kosta kavsinden 2-3 c¢m, dalak 15 cm ele geliyordu.
Lenfadenopati saptanmadi. Yapilan laboratuvar ince-
lemesinde; hemoglobin 5.2g/dl, 16kosit sayis1
5200/mm3, trombosit sayist 202000/mm3, MCV 94,
retikiilosit %41 saptandi. Yapilan periferik yaymasin-
da belirgin anizositoz, poikilositoz, hipokromi, goz
yas1 hiicreleri, yer yer par¢alanmis eritrositler, %20-30
sferosit saptandi. Total bilirubin 2.64 mg/dl, Direk
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bilirubin 0.48 mg/dl, sedimantasyon 7 mm/saat, CRP
30.5 mg/dl saptandi. Bu bulgularla hasta yatirildi.

Demir 138.5ug/dl ,TDBK 247.2ug/dl ,ferritin 102.2
ug/dl ,vit B12 146 pg/ml ,folat 3.5 ng/dl bulundu. Di-
rekt ve indirek Coombs testi negatif bulundu. Diizel-
tilmis retikiilosit sayis1 %14 saptandi. Hemoglobin
elektroforezinde HbA%97.6 ,HbA2 %2.4 bulun-
du.Kalp yetmezligi bulgulari olmasi nedeniyle eko-
kardiyografi ¢ekildi. EF %65 saptandi. Kalp yetmezli-
&i bulgular1 derin anemiye bagland1.Eritrosit siispansi-
yonu verilerek hemoglobin degeri 5.2g/dl den 7.4 g/dl
yiikseltildi. Viral ve otoimun belirtegler negatif bu-
lundu. Kemik iligi aspirasyonu yapildi. M/E orani
1/10, dismegakaryopoezis, hiperselliiler eritroid seride
belirgin artig, graniilopoez hipoaktif ,maturasyon du-
raklamasi vardi ve anormal hiicreler yoktu. Periferik
yaymada %20-30 sferosit goriilmesinden dolay:
osmotik frajitilite testi yapildi ve artis gozlendi.
Glukoz-6-fosfat dehidrogenaz testi normal bulundu.
Vitamin B12 diisiik bulundu ve buna yonelik tedavi
baslandi. Bu bulgularla herediter sferositoz tanisi ko-
nan hastaya splenektomi yapildi. izlemde hemoliz ge-
lismedi, hemoglobin degerlerinde diisme izlenmeye-
rek hasta evine gonderildi.

TARTISMA

Herediter sferositozda molekiiler anomali, lipid taba-
kasinin membran iskelet agina baglanmasi i¢in sorum-
lu olan iskelet proteinleri ile ilgilidir.Hastalarin yari-
sinda molekiiler defekt protein 3 ile spektrin arasinda
bir koprii teskil eden protein ankrindedir. Ankrin ek-
sikligi hem otozomal dominant hem de resesif geger.
Resesif gecis gosterenlerin bulgulart dominantlardan
daha agirdir.%25 hastada hafif anemiye neden olur.
Membran protein eksikliginde, proteinlerin lipid taba-
kasina  baglanti  saglayamadigi yerde olusan
vesikiilasyonlarla membran kaybu, eritrositlerin daha
fazla sferik ve daha az esnek olan mikrosferosit seklini
almasina neden olur. Sekillerinden dolay1 sferositler
dalakta siniislere gegmekte zorlanir ve gecemeyenler

dalak kordonlarinda takili kalir. Bu hiicreler
makrofajlar tarafindan fagosite edilir.(1,2)
Artmig alyuvar fagositozu anemi, sarilik ve

splenomegali olarak yansir. Bu bulgularin siddeti aile-
den aileye degisir. Bundan dolay1 ¢ogunlukla kiigiik
yaslarda tan1 konabilecegi gibi nadir de olsa erigkin
yasta goriliir. Safra kesesinde pigment taslari kiigiik
yastan itibaren olusabilir. Bunlar ufak oldugu icin saf-
ra yollarma girerek tikanma ikterine neden olur.
Splenomegali sabit bir bulgudur ve hemolizin artisiyla
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ilgili olarak zamanla biiyiir.(3).Olgumuz da ellisekiz
yasindaydi. Anemi ve splenomegalisi vardi,6z gegmi-
sinde kolesistektomi operasyonu oldugu 06grenilen
hastada safra kesesinde pigment tasi olabilecegi ve bu
nedenle opere oldugu disiniildii. Herediter
sferositozda, anemi hafif veya agir olabilir. Genellikle
kemik iligi eritropoez kapasitesini arttirarak hemolize
kompanze ettigi i¢in anemi agir degildir. Hemoliz
infeksiyon, travma, hamilelikte ve ya goriinen bir se-
bep olmaksizin da olusur. Hemolitik kriz olarak isim-
lendirilen bu durumda hemoliz kompanze edilemedigi
icin anemi gelisir. Aplastik krizler hemolitik olanlar-
dan daha agirdir. Bu krizler ¢ogunlukla ¢ocuklarda
goriiliir. Ve bir infeksiyon seyrinde ozellikle de
parvoviriis infeksiyonu seyrinde goriiliir. Folik asit
yetersizligide benzer klinik tabloya neden olur.
Aplastik krizlerde kemik iliginde gegici olarak eritroid
seri aplazisi oldugu i¢in eritrosit yapilamaz ve
hemolizin devam etmesiyle anemi daha da derinle-
sir.(3) Olgumuzda kemik iligi aspirasyonunda
eritropoezis arttig1 gézlendi ve bu nedenle derin anemi
vardi. Membran protein eksikliginden dolay1 sferosit
seklini alan eritositler, periferik yaymada da yaygin
olarak goriilebilirler. Retikiilositozda sabit bir bulgu-
dur. Eritrositlerin fizyolojik seviyelerdeki tuzlu suya
kars1 direnci azalmistir ve osmotik frajilite testinde
sferositler fizyolojik seviyeye yakin tuzlu su konsant-
rasyonlarinda hemolize olduklart tesbit edilir. Ayrica
eritrositlerin osmotik frajilitesinin, steril sartlarda 24
saat hasta eritrositleri inkiibe edildikten sonra asikar
arttig1 tespit edilir. Otohemoliz testi ile 37 derece de
steril sartlarda hasta ve normal insan eritrositlerinin 48
saat inkiibe edilmesinden sonra) saptanan hemoliz
herediter sferositozlarda %10-50 civarinda, normaller-
de %S5 ve altinda bulunur. Bu testte ,herediter sferositli
eritrositler glukozla inkiibe edilirse, hemolizin asikar
azaldig1 gorilir. Eritrositlerin yagsam siiresi kisalmis
ve dalakta sekestrasyon artmustir. Tanida periferik
kanda sferosit goriilmesi yonlendiricidir. Ancak
sferosit otoimun hemolitik anemilerde de goriiliir.(4,5)
Otoimun hemolitik anemide Coombs testi pozitiftir ve
herediter sferositozda genellikle tesbit edilen ailevi
Oykii yoktur. Oysa ki olgumuzda aile dykiisii vardu.
Otoimun hemolitik anemide otohemoliz testinde
glukoz hemolizi herediter sferositozdaki kadar azalt-
maz. Tedavide splenektomi yapilir. Splenektomi son-
rast anemi diizelir, fakat sferositler kaybolmaz,
osmotik frajilite ve otohemoliz testlerinin sonuglar1 da
degismez. Splenektomi dort yasindan biiyiiklere ya-
pimalidir ve hemolizli hastalarda 1 mg /giin folik asit
koruyucu amagla verilmelidir.
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Eriskin yasta saptanan hemolitik anemi, splenomegali
varliginda otoimun hemolilik anemi daha siklikla
karsimizda c¢ikmaktadir. Ancak yapilan tekiklerde
Coombs negetifligi, retikiilositoz, periferik yaymada
sferosit varlifi, kemik iliginde artmis eritropoezis
goriiliirse ayirici tanida membran defekt bozuklugu
olan herediter sferositoz akla getirilmesi gereken
hastaliklar iginde olmalidir.
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