
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 yafl›nda erkek hasta, 8 ay önce halsizlik, kilo kayb› (son 6
ayda 8 kg) ve çarp›nt› yak›nmas› ile doktora baflvurmufl, Tip II
diyabet tan›s› alarak oral antidiyabetik bafllanm›fl. Ayl›k rutin
kontrollerinde hastan›n s›n›rda karaci¤er enzim yüksekli¤i
(SGOT 53, SGPT 48) ile total protein ve albumin düflüklü¤ü
(T. pro 63 mg/dl, alb 25 mg/dl) mevcutmufl. Viral hepatit
belirteçleri negatif bulunmufl. ‹drar tetkikinde proteinüri yok-
mufl. Yap›lan abdominal US’de hepatomegali, hepatosteatoz,
splenomegali varl›¤› üzerine hastaya karaci¤er biyopsisi öne-
rilmifl, fakat hasta kabul etmemifl. Dispeptik yak›nmalar› mev-
cut olan ve asit inhibisyonuna ra¤men yak›nmalar›nda ge-
rileme olmayan hastaya üst G‹S endoskopisi yap›lm›fl. Bura-
da, evre 1-2 özafagus varisleri, gastroduodenit, bulbusta 4-5
mm’lik ülser saptanm›fl. Portal hipertansiyon etiyolojisini
araflt›rmak için önerilen karaci¤er biyopsisini kabul etmeyen
hastaya, poliklinik takipleri s›ras›nda portal hipertansiyona yö-
nelik olarak propranolol tablet ile proton pompa inhibitörü te-
davisi bafllanm›fl. Tedaviye baflland›ktan 3 gün sonra, yaklafl›k
8 saat kadar süren dilde peltekleflme, konuflma ve yürüme bo-
zuklu¤u ile bilinçsiz ekstremite hareketlerinin olmas› üzerine
hastaneye getirildi. Muayenesinde bu yak›nmalar›ndan sadece
çok hafif derecede konuflmada pelteklik d›fl›ndakiler tespit
edilemedi. Hastan›n fizik muayenesinde, kalp sesleri ritmik ve
bradikardikti (55/dk), ek ses üfürüm yoktu. Karaci¤erin kot al-
t›nda 3 cm palpabl olmas› ve trabbe’nin kapal› saptanmas›
d›fl›ndaki bulgular normaldi. Acil laboratuvar de¤erlerinde,

trombositopeni (78.000/mm3), SGOT ve SGPT yüksekli¤i,
EKG’sinde sinüs bradikardisi (55/dk) d›fl›nda patoloji saptan-
mad›. Daha önceden ald›¤› propranolol tedavisi bradikardi
saptanmas› üzerine kesildi. Hastan›n santral bir patolojiye yö-
nelik olarak istenen acil kranial BT normal olarak de¤erlendi-
rildi. Mevcut bulgularla transient iskemik atak ekarte edileme-
di¤inden kranial MRG planland› ve bilateral internal kapsül
ve substantia nigrada T1 sekanslarda hiperintens, T2 a¤›rl›kl›
sekanslarda izointens simetrik sinyal de¤ifliklikleri/metal
depozisyonu, kalsifikasyon(?) izlendi. Beta bloker tedavisinin
kesilmesinden sonra yap›lan 24 saatlik holter EKG monitö-
rizasyonu normaldi. Hastada olas› kardiyak tutulumu de¤er-
lendirmek amac›yla istenen kardiyak MRG normal olarak de-
¤erlendirildi. Hastan›n, kronik karaci¤er hastal›¤› öyküsünün
varl›¤›, sistem sorgulamas›nda cilt renginde son 1 y›ld›r koyu-
laflman›n oldu¤unu belirtmesi, 8 ay önce tip II DM tan›s›
almas› ve santral sinir sistemi tutulumunu gösteren bir atak
geçirmesi üzerine hemokromatozis ön tan›s› ile serum demir
profili istendi. Serum ferritin ve demir de¤erleri normal, fakat
transferrin satürasyonu % 70 olarak saptand›. Hasta, tan›y›
do¤rulamak için karaci¤er biyopsisini yapt›rma karar› ald›.
Yap›lan karaci¤er biyopsisinde, fliddetli kronik hepatit,
Knodell skoru=15, parankimde demir demir depolanmas› bul-
gular› aç›s›ndan hemokromatozis ile uyumlu geldi. Karaci¤er
kuru a¤›rl›¤›ndaki demir miktar› 314.4 µg/gr (0.290-0.270
µg/gr) olarak saptand›. Hasta düzenli flebotomi program›na
al›narak poliklinik takiplerine ça¤r›ld›.

TARTIfiMA

Hemokromatozis, çeflitli parankimal organlarda artm›fl
demir depolanmas› sonucu geliflen fonksiyon bozukluk-
lar› ile karakterize bir hastal›kt›r. Herediter hemokroma-
tozisten barsaklardan etyolojisi ayd›nlat›lamam›fl bir
mekanizma ile demir absorbsiyonunun art›fl› sorum-
ludur. Hiperpigmentasyon, diyabet, karaci¤er ve kalp
yetersizli¤i, artropati ve hipogonadizm görülebilir. En
çok etkilenen organ yaklafl›k olarak % 95 s›kl›kla kara-
ci¤erdir. Kardiyak tutulum olgular›n yaklafl›k % 15’inde
görülür. Atriyal ve ventriküler taflikardi, atriyoven-
triküler blok ve konjestif kalp yetersizli¤i, kalp tutulu-
mu olan hemokromatozisli olgularda görülebilir (2).
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Morinigo ve ark., tekrarlayan atriyal taflikardi ve sen-
kopa neden olan sustained ventriküler taflikardili hemo-
kromatozis olgusuna kardiyak defibrilatör implantas-
yonu yap›ld›¤›n› bildirmifllerdir (3). Yine benzer bir ya-
y›nda, hasta sinüs sendromu fleklinde kardiyak tutulumu
olan hemokromatozis olgusundan bahsedilmektedir (4).
Rosenqvist ve ark. ise 2. ve 3. derece AV bloklu olup
etyolojisi saptanamam›fl olgularda hemokromatozis’in
araflt›r›lmas›n›n önemini vurgulam›fllard›r (5). Sinclair
ve ark. ise ilk kez nörolojik bulgularla tan› konulan idi-
yopatik hemokromatozisli hastay› olgu sunumu flek-
linde bildirmifllerdir (6).

Bizim olgumuzda ise h›z› 55/dk kadar inebilen fakat
asemptomatik olan, k›sa süreli sinüs bradikardisi sap-
tanm›flt›r. Hasta beta bloker ilaç kulland›¤›ndan, ilaç
kesilmesi sonras›ndaki dönemde yap›lan holter monito-
rizasyonu ve kardiyak MRG sonuçlar›n›n normal sap-
tanmas› üzerine olas› kardiyak tutulum ekarte edilmifltir.
Hastan›n geçirmifl oldu¤u, konuflma, yürüme bozuklu¤u
ve anlams›z hareketler fleklindeki ata¤›n, SSS tutulumu-
na ba¤l› oldu¤u düflünülmüfltür. Hastan›n geçirmifl
oldu¤u bu nörolojik atak, hastan›n hospitalizasyonuna
neden olarak, invaziv yöntemlerle tan›ya ulafl›lmas›n›
sa¤lam›flt›r. Homozigot kal›tsal hemokromatozisin
toplumda % 0.3 gibi yüksek say›labilecek bir s›kl›kta
görülebilmesi ve organ yetersizli¤inin tedavi maliyeti
hastal›¤›n genel toplumda taranmas›n›n maliyet/yarar

oran›n›n kabul edilebilir oldu¤unun göstermektedir. ‹lk
testler serum demir ve demir ba¤lama kapasitesi ile
transferrin satürasyonunun ölçümünden ibarettir. Trans-
ferrin satürasyonunun kad›nlarda % 50, erkeklerde %
60 olmas› ferritin ölçümünü gerektirir. Ferritin normal
üst s›n›r›n iki kat›na ç›km›flsa, karaci¤er demirini sapta-
mak ve fibrozis ya da sirozun derecesini de¤erlendir-
mek için karaci¤er biyopsisi gerekir. Ferritin normal ise,
homozigot durum ekarte edilemez; testin iki y›lda bir
tekrarlanmas› önerilir. Seçenek olarak, transferrin
satürasyonu yüksek, ferritini normal olan hastalara 3
ayl›k aralarla flebotomi önerilebilir.
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