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Hemokromatozis
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SUMMARY
A Hemochromatosis which Diagnosed by Neurologic Signs

Hemochromatosis is a disease due to excessive storage of iron
in the body that would lead to functional disorders in many
organs (liver, pancreas, myocardium, hypophysis etc.). This
disease can both be seen as a secondary to excessive iron-
intake or repeated transfusions, and it can also have primary
form inherited autosomal recessive. The primary form of this
disease, which has an incidence of % 0.3 in community, is
presented with the following case.
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OLGU

53 yasinda erkek hasta, 8 ay once halsizlik, kilo kaybi (son 6
ayda 8 kg) ve carpint1 yakinmasi ile doktora bagvurmus, Tip II
diyabet tanis1 alarak oral antidiyabetik baslanmis. Aylik rutin
kontrollerinde hastanin sinirda karaciger enzim yiiksekligi
(SGOT 53, SGPT 4838) ile total protein ve albumin diistikliigii
(T. pro 63 mg/dl, alb 25 mg/dl) mevcutmus. Viral hepatit
belirtecleri negatif bulunmus. Idrar tetkikinde proteiniiri yok-
mus. Yapilan abdominal US’de hepatomegali, hepatosteatoz,
splenomegali varlig1 lizerine hastaya karaciger biyopsisi one-
rilmis, fakat hasta kabul etmemis. Dispeptik yakinmalari mev-
cut olan ve asit inhibisyonuna ragmen yakinmalarinda ge-
rileme olmayan hastaya iist GIS endoskopisi yapilmis. Bura-
da, evre 1-2 6zafagus varisleri, gastroduodenit, bulbusta 4-5
mm’lik iilser saptanmis. Portal hipertansiyon etiyolojisini
arastirmak icin Onerilen karaciger biyopsisini kabul etmeyen
hastaya, poliklinik takipleri sirasinda portal hipertansiyona yo-
nelik olarak propranolol tablet ile proton pompa inhibitorii te-
davisi baglanmis. Tedaviye baslandiktan 3 giin sonra, yaklasik
8 saat kadar siiren dilde pelteklesme, konusma ve yiiriime bo-
zuklugu ile bilingsiz ekstremite hareketlerinin olmasi iizerine
hastaneye getirildi. Muayenesinde bu yakinmalarindan sadece
¢ok hafif derecede konusmada pelteklik digindakiler tespit
edilemedi. Hastanin fizik muayenesinde, kalp sesleri ritmik ve
bradikardikti (55/dk), ek ses ifiiriim yoktu. Karacigerin kot al-
tinda 3 cm palpabl olmasi ve trabbe’nin kapali saptanmasi
disindaki bulgular normaldi. Acil laboratuvar degerlerinde,

trombositopeni (78.000/mm3), SGOT ve SGPT yiiksekligi,
EKG’sinde siniis bradikardisi (55/dk) disinda patoloji saptan-
madi1. Daha onceden aldig1 propranolol tedavisi bradikardi
saptanmasi tizerine kesildi. Hastanin santral bir patolojiye yo-
nelik olarak istenen acil kranial BT normal olarak degerlendi-
rildi. Mevcut bulgularla transient iskemik atak ekarte edileme-
diginden kranial MRG planland: ve bilateral internal kapsiil
ve substantia nigrada T; sekanslarda hiperintens, T, agirhkl
sekanslarda izointens simetrik sinyal degisiklikleri/metal
depozisyonu, kalsifikasyon(?) izlendi. Beta bloker tedavisinin
kesilmesinden sonra yapilan 24 saatlik holter EKG monito-
rizasyonu normaldi. Hastada olas1 kardiyak tutulumu deger-
lendirmek amacryla istenen kardiyak MRG normal olarak de-
gerlendirildi. Hastanin, kronik karaciger hastalig1 oykiisiiniin
varlig1, sistem sorgulamasinda cilt renginde son 1 yildir koyu-
lagsmanin oldugunu belirtmesi, 8 ay once tip II DM tanist
almas1 ve santral sinir sistemi tutulumunu gosteren bir atak
gecirmesi lizerine hemokromatozis 6n tanisi ile serum demir
profili istendi. Serum ferritin ve demir degerleri normal, fakat
transferrin satiirasyonu % 70 olarak saptandi. Hasta, taniy1
dogrulamak icin karaciger biyopsisini yaptirma karart aldi.
Yapilan karaciger biyopsisinde, siddetli kronik hepatit,
Knodell skoru=15, parankimde demir demir depolanmasi bul-
gular1 acisindan hemokromatozis ile uyumlu geldi. Karaciger
kuru agirligindaki demir miktart 314.4 pg/gr (0.290-0.270
pg/gr) olarak saptandi. Hasta diizenli flebotomi programina
alinarak poliklinik takiplerine cagrildi.

TARTISMA

Hemokromatozis, cesitli parankimal organlarda artmis
demir depolanmasi sonucu gelisen fonksiyon bozukluk-
lar ile karakterize bir hastaliktir. Herediter hemokroma-
tozisten barsaklardan etyolojisi aydinlatilamamis bir
mekanizma ile demir absorbsiyonunun artigi sorum-
ludur. Hiperpigmentasyon, diyabet, karaciger ve kalp
yetersizligi, artropati ve hipogonadizm gériilebilir. En
cok etkilenen organ yaklasik olarak % 95 siklikla kara-
cigerdir. Kardiyak tutulum olgularin yaklasik % 15’inde
goriiliir. Atriyal ve ventrikiiler tasikardi, atriyoven-
trikiiler blok ve konjestif kalp yetersizligi, kalp tutulu-
mu olan hemokromatozisli olgularda goriilebilir (2).
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Morinigo ve ark., tekrarlayan atriyal tasikardi ve sen-
kopa neden olan sustained ventrikiiler tasikardili hemo-
kromatozis olgusuna kardiyak defibrilatér implantas-
yonu yapildigim bildirmislerdir 3). Yine benzer bir ya-
yinda, hasta siniis sendromu seklinde kardiyak tutulumu
olan hemokromatozis olgusundan bahsedilmektedir (4.
Rosengqvist ve ark. ise 2. ve 3. derece AV bloklu olup
etyolojisi saptanamamis olgularda hemokromatozis’in
arastirilmasmin énemini vurgulamiglardir . Sinclair
ve ark. ise ilk kez norolojik bulgularla tant konulan idi-
yopatik hemokromatozisli hastay1 olgu sunumu sek-
linde bildirmislerdir (0),

Bizim olgumuzda ise hiz1 55/dk kadar inebilen fakat
asemptomatik olan, kisa siireli siniis bradikardisi sap-
tanmistir. Hasta beta bloker ilag kullandigindan, ilag
kesilmesi sonrasindaki donemde yapilan holter monito-
rizasyonu ve kardiyak MRG sonuglarinin normal sap-
tanmast iizerine olasi kardiyak tutulum ekarte edilmistir.
Hastanin gecirmis oldugu, konugma, yiiriime bozuklugu
ve anlamsiz hareketler seklindeki atagin, SSS tutulumu-
na bagli oldugu diisiintilmiistiir. Hastanin geg¢irmis
oldugu bu norolojik atak, hastanin hospitalizasyonuna
neden olarak, invaziv yontemlerle taniya ulasilmasini
saglamistir. Homozigot kalitsal hemokromatozisin
toplumda % 0.3 gibi yiiksek sayilabilecek bir siklikta
goriilebilmesi ve organ yetersizliginin tedavi maliyeti
hastaligin genel toplumda taranmasinin maliyet/yarar

oraninin kabul edilebilir oldugunun gostermektedir. Tlk
testler serum demir ve demir baglama kapasitesi ile
transferrin satlirasyonunun 6l¢iimiinden ibarettir. Trans-
ferrin satiirasyonunun kadinlarda % 50, erkeklerde %
60 olmasi ferritin 6l¢timiinti gerektirir. Ferritin normal
tist sinirin iki katina ¢ikmissa, karaciger demirini sapta-
mak ve fibrozis ya da sirozun derecesini degerlendir-
mek icin karaciger biyopsisi gerekir. Ferritin normal ise,
homozigot durum ekarte edilemez; testin iki yilda bir
tekrarlanmasi onerilir. Se¢enek olarak, transferrin
satiirasyonu yiiksek, ferritini normal olan hastalara 3
aylik aralarla flebotomi onerilebilir.
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