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SUMMARY
Familial mediterranian fever

Familial mediterranian fever (FMF) is a genetic disease char-
acterized by recurrent febrile attacks and inflammation of
serous membranes. Artralgia and artritis can be seen in 75 %
of patints. Here we report a case diagnosed as FMF by clini-
cal progress and family history and supported by genetic
diagnosis.
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Ailesel Akdeniz atesi (AAA), atesle birlikte tekrarlayan
ataklar seklinde o6zellikle periton sinovyum ve plevra
gibi ser6z membranlarin inflamasyonu ile seyreden
kalitsal bir hastaliktir (1.4), Otozomal resesif gecisli
hastaligin geni 16. kromozomun kisa kolu iizerinde ha-
ritalandirilmig olup etyopatogenezde immiinolojik anor-
malliklerden; 6zellikle c5a inhibitorii iizerinde durul-
maktadir @, Daha ¢ok Akdeniz kaynakli etnik gruplar-
da gozlenen AAA; akut karin agrisi, artrit, ploreziye
eslik eden tekrarlayan ates ataklar: ile karakterizedir
(1.3), Artrit, karm agrisindan sonra en sik ikinci bulgu-
dur (1Y), Artikiiler lezyonlar hastalarin % 70-75’inde
goriiliir, 1/3’tinde ise baslangi¢ bulgusudur. AAA artriti,
tekrarlayan agri ve sisme ataklar seklinde goriiliir (1.4,
Artrit ataklarinda genellikle biiyiik eklemler tutulur ve
ataktan sonra eklemler tamamen iyilesir hastalik eklem-
lerde kalici sekel birakmaz (24,

AAA artriti tanis1 konarak izledigimiz olgumuz; erken
cocukluk doéneminde tani almasi, klinikte; ates, biiyilik
eklem tutulumu ile septik artrit ve diger artritlerle ayiri-

c1 tanidaki 6nemi nedeniyle yayinlanmaya deger bulun-
mustur.

OLGU

22 aylik erkek hasta, sag dizde sislik ve agri sikayetiyle
bagvurdu. 3 ay once diisme sonrasi dizlerde sislik olustugu,
son 1 ay icinde 7-8 kez sag diz ve bir kez de sol dizde, 1s1 ar-
tis1, agr1 ve atesin eslik ettigi sislik oldugu 6grenildi. Bu duru-
mun 3-4 giin icinde gectigi ifade edildi. Anne ve babada birin-
ci derece akrabalik olan ailenin ndromotor geri olan kizlardan
sonraki ikinci cocuklartydi. Annesi AAA tanist ile son 6 aydir
kolsisin kullanmaktaydi. Hastamiz stk USYE ve ASYE
gecirmesi nedeniyle ter testi ve immiinglobulin ile deger-
lendirilerek normal bulunmus; ¢ekilen BT de ise sag akciger
subplevral bolgede kist saptanmisti. Noromotor gelisimi nor-
mal olan hastanin diger sistem muayenelerinde 6zellik saptan-
madi1. Eklem muayenesi; sag diz sis, 1s1 artisi olusmus olup
hareket kisitlilig1 mevcuttu. Sol diz normaldi.

Lokosit 13.950, CRP (++++), ESR 70 mm/saat, grup agliiti-
nasyon-monotest ve brusella negatif, ASO: 100, RF 10,
FANA IgG tanecikli pozitif, PT-PTT normal, fibrinojen 260
(200-400), TIT normal bulundu. Yapilan sag diz ponksiyo-
nunda bol 16kosit (% 80 PNL) goriildii ve kiiltiirii steril geldi.
Onbes giin sonra tekrarlanan ponksiyonda yine bol 16kosit
goriildi. Yapilan sag diz MRG’de sag diz eklemi sivi mik-
tarinda belirgin artig, postkontrast imajlarda diffiiz sinovyal
proliferasyon ile karakterize septik artrit ile uyumlu bulgular
ve ekleme komsu kemiklerde diffiiz mediiller degisiklikler iz-
lendi. Her iki diz sintigrafisinde patolojik bulgu saptanmadi.
MEFV geninin 10. ekzonu mutasyonlar agisindan PCR
ARMS yoéntemi ile M694V/M694V homozigot saptandi.Bu
sonuglara gore AAA tanisi diisiiniilen hastaya ibuprofen te-
davisi 30 mg/kg/giin 3 dozda basland1. 10. giin sikayetleri ge-
rileyen hastanin tedavisi 15 giline tamamlandi. Gen mutasyon
sonucu da alinan hastanin tedavisine 1-2 mg/m2 dozunda
kolsisin ile devam edilmesine karar verildi. Hasta halen izlen-
mekte olup herhangi bir akut atak ile karsilagilmamagtir.

TARTISMA
AAA, artrit bulgusuyla gelen Tiirk cocuklarinda ayirici
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tanida gozoniinde bulundurulmas: gerekli olan 6nemli
bir hastaliktir. Artrit, AAA’l1 hastalarda % 75 goriiliir
ve 1/3 hastada baslangi¢ bulgusudur (1.5,

Ozer ve ark.’nin 1998 yilinda Tiirkiye’de yaptiklari ge-
nis bir aragtirmada AAA prevalanst 9.3/10.000 olarak
bulunmustur ). AAA tanisinda yol gosterici olarak be-
lirlenen kriterler;

1. Atesin eslik ettigi karin agrisi, eklem agrisi ve/veya
gogiis agrisi ile giden ii¢ atak,

2. Ataklarin kendini sinirlayici nitelikte olmast ve en
fazla bir hafta siirmesi. Ayn1 zamanda, mevcut baska bir
infeksiyon bulunmayisi,

3. Ailede AAA veya amiloidoz tanis1 almis kisilerin
bulunmasidir.

Kesin tanida; serozitin gosterilmesi, ataklar sirasinda
akut faz reaktanlarinda artis ve atagin sona ermesiyle
birlikte diisiigiin yanisira genetik analiz 6nemli yer tutar.

Sag diz ekleminde sislik, agr1 ve 1s1 artis1 sikayeti ile
bagvuran hastamizda ortopedik konsiiltasyon sonrasi
septik artrit, osteomiyelit, hemartroz, JRA ve AAA ile
ayirict tantya gidildi. Eklem ponksiyon mayi incele-
mesinde PNL hakimiyeti gosteren 150.000/mm3 16-
kosit, protein 3 g/dl ve glikoz normal seviyelerde bulun-
du. Kan ve ponksiyon mayi kiiltiirii negatif bulunan
eklem i¢i kanama tespit edilmeyen hastanin tanisinda
septik artrit ve hemartrozdan uzaklasildu.

AAA artrit epizodik, tekrarlayan agri1 ve sisme ataklar
seklinde goriiliir. Yapilan galigsmalarda en sik goriilen
seklin tekrarlayan monoartikiiler artrit, ikinci siklikta ise
sag ve sol diz veya ayak bileginde yer degistiren mono-
artrit oldugu bildirilmistir (1.5.6), Hastamizda da énce-
likle sag dizde sislik ve 1s1 artisinin bir hafta icinde gi-
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derek azalmig olmasi, ancak tam olarak iyilesme olma-
dan sol dizde agr1 ve 1s1 artisinin baglamasi ve hika-
yesinde tekrarlayan ve kendi kendine iyilesen artrit
ataklar1 oldugu saptanan hastada tekrarlayan monoartrit
ve gezici artritlerle ayirici tantya gidildi.

Aile anamnezi pozitif, sag diz artrit bulgular1 vanko-
misin ve klindamisin kombine antibiyotik tedavisiyle
tam iyilesme saptanmadan sol dizde de sisme, 1s1 artis1
baslayan, kemik grafi ve sintigrafisinde patoloji saptan-
mayan, MRG’de sag dizde belirgin sinovyal hipertrofi
saptanmasina ragmen belirgin hareket kisitlilig1 olma-
yan hastada AAA tanis1 diisiiniildii. MEFV geninin 10.
ekzonu mutasyonlar agisindan PCR ARMS yontemi ile
M694V/M694V homozigot saptandi. Bu sonuglarla has-
taya AAA tanisi konarak profilaktik kolsisin tedavisi
baglandi.

Sonug olarak; artritli her ¢ocukta, 6zellikle Akdeniz
tilkelerinden geliyorsa, AAA ayirici tanida diisiiniilerek
kapsamli arastirma yapilmalidir. Erken tani sonrasi,
baslanan tedavi ile hastaligin komplikasyonlarindan
korunulabilir.
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