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Agir anemi tablosu ile bagvuran bir homosistiniiri olgusu

A case of homocyctinuria presented with severe anemia
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Metin KILINC, Yavuz COSKUN

Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatri Anabilim Dal

OZET

Ulkemizde akraba eviiliklerinin oranimn yiiksek olmast kali-
nmsal hastahklarm stk gdriilmesine neden olmaktadir. Bu
hastaliklardan hiri olan homosistiniiri de kargimiza gesiti ge-
killerde gelebilmektedir. Yazinizda agir hir anemi ile bagvu-
van ve homosistiniiri tamst koydugumuz bir olguyu sunarak
sik kargilagnginz bir sikayet olarak aneminin ayirici tanisin-
da homosistiniiriye dikkat ¢cekmeyi amaglacik.

Anahtar Kelimeler: Anemi, homosistiniiri

SUMMARY

Cases with inborn errors of metabolism have been encounte-
red frequently in our country because of high rate of consan-
guinity in marriages. As an example, homocyctinuria may
manifest in various clinical forms. In this report, we emphasi-
ze on homocyclinuria as a cause of anemia which is a fre-
quently encountered finding, presenting a case that was
presented with severe anemia and then diagnosed as
homocyctinuria.
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GIRIS

Siilfiir iceren esansiyel aminoasitlerden olan
metioninin metabolizmasindaki ii¢ bozukluk
homosistiniiriye neden olmaktadir. Bunlar sira-
styla, sistationin _-sentetaz eksikligi, kobala-
min metabolizmasi bozukluklari ve N5-10 me-
tilen tetrahidrofolat rediiktaz enzim eksikligidir.
En sik sistationin sentetaz enzim eksikligine
bagh olan klasik tip homosistiniiri goriiliir, sik-
l1g1 1/344.000 dogum seklindedir. Klasik tip
homosistiniiride goz, iskelet sistemi, santral si-
nir sistemi ve vaskiiler sistem olmak iizere 4
ana sistem tutulumu olur. Gozde lens dislokas-
yonlar; iskelet sisteminde osteoporozun yanisi-
ra genu valgum, pektus Karinatus, pektus eks-
kavatum, sinir sisteminde mental retardasyon,
epilepsi ve elektroensefalograti anormallikler,
vaskiiler sistemde ise tromboembolik olaylar
siklikla goriilmektedir (1-3).

Agir bir anemi tablosunda bagvuran bir ho-
mosistiniiri olgusu sunarak sik rastlanan bir
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bulgu olarak aneminin ayirici tanisinda homo-
sistiniiriye dikkat cekmeyi amaglamaktay1z.

OLGU SUNUMU

Dokuz yasindaki kiz hasta ileri derecede so-
lukluk, halsizlik ve ayaklarinda siglik nedenleri
ile acil poliklinigimize sevk edilmisti. Iki yasin-
da iken solukluk nedeni ile gittikleri hastanede
kan verildigi ifade edilen hastamizin son bir
yildir soluklugu artmig. Son bir ay icinde ayak-
larinda sislik gelisen, halsizlifi artan hasta kli-
nigimize sevk edilmis. Olgunun dzgecmisinde
on sekiz aylik olana kadar sadece anne sttt ile
beslendigi, dokuz aylikken oturmaya ve li¢ ya-
sinda yiiriimeye bagladig1 ve konugmasinda ge-
rilik oldugu ifadeleri dikkati cekmekteydi. Bi-
rinci derece akraba olan anne-babanin diger
dért gocugunda her hangi bir saghk problemi
belirtilmemekteydi.

Olgunun fizik muayenesinde boyu ve kilosu
25-50 persantiller arasinda idi. Hastanin etrafla
ilgisi azalmigti ve diiskiin goriinimdeydi. Kon-
jonktivalar soluktu. Hastada tagikardi
(150/dk/ritmik) ve hipotansiyon (70 mm/Hg
sistolik basing) ile kapiller dolum zamani uza-
masi meveuttu (4-5 sn). Goz kapaklarinda ve
pretibial bolgede gode birakan 6dem mevcuttu.
Palpasyonla hepatomegali (4 cm) ve hatif sple-
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nomegali tespit edildi. Sok tablosunda olan ol-
guya hemen uygun sivi ve destek tedavisi bas-
landi.

Laboratuvar degerlendirmesinde hemoglo-
bin 2.1 g/L, MCV 107.2 fL, perifer yaymada
hipersegmente l6kositler tespit edildi. Uygun
kan grubuyla acil kan transfiizyonu baslandu.
Diger rutin biyokimya laboratuvar sonuclari
normal smirlar arasinda idi. Hemoglobin elekt-
roforezi normal olup retikulosit sayim %13 bu-
lundu. Kemik iligi degerlendirmesinde hiper-
sellularite ve hipersegmentasyon saptandi. On
planda megaloblastik anemi acisindan deger-
lendirmeye alinan hastanin serum folik asit de-
geri 2.14 ng/ml (1.8-9) ile normal ve B12 vita-
min seviyesi ise 217.5 ng/ml (243-894) ile dii-
stik olarak bulundu. Megaloblastik anemi etyo-
lojisine yonelik ileri degerlendirmeler sirayla
yapilmaya baslandi. Bu amacla yapilan testler-
de anti-endomisyal antikor saptanamadi. Tiroid
hormonlart normal simirlardaydi. Goz muayene-
sinde bilateral lens subluksasyonu saptandi. Id-
rar ve kan aminoasid kromatografisinde homo-
sistiniiri ve hipometioninemi belirlendi. Kranial
manyetik rezonans goriintiilemede bilateral he-
misfer, periventrikiiler beyaz cevher ve sentrum
semiovalede yaygin intensite artis1 izlenmek-
teydi. Bu bulgularla homosistiniiri tanisi konan
hasta, B12 vitamin tedavisi ile metabolizma ko-
nusunda uzmanlagsmig bir merkeze ileri deger-
lendirme amaci ile sevk edildi.

TARTISMA

Anemi sik karsilagilan bir bulgu ya da sika-
yettir. Bizim olgumuzdaki ortalama eritrosit
hacminin yiiksek olmasi ve polimorf niikleuslu
hiicrelerde hipersegmentasyonun bulunmasi
ozellikleri ile anemi megaloblastik tipteydi. Ol-
gumuzda B12 vitamin seviyesi diisiik bulundu.
B12 vitamini viicutta ozellikle hayvansal gida-
larla alinan kobalaminden iiretilmektedir ve

distal ince bagirsaktaki spesifik proteinleri ile
tasinmaktadir (4,5). Hastamizda intestinal re-
zeksiyonlar, kronik ishal, ilag kullanimi gibi
onemli ipuclarinmn elde edilememis olmas: ve
laboratuvar degerlendirmesinde proteiniirinin
olmamasi, antiendomisyal antikorun negatif ol-
masl, tiroid hormonlarinin normal smirlarda ol-
mas1, kronik karaciger ya da bébrek hastaligi-
nin bulunmamas: ve kemik iliginde displazik
ve atipik degisikliklerin saptanmamis olmasi
nonselektif malabsorpsiyon tablolari, Immers-
lund-Grasbeck sendromu, miyelodisplastik
sendrom gibi pek ¢cok durumun ayirici tanida
ikinci plana itilmesine neden olmaktadir. Diger
yandan olgumuzda 6zellikle uzun siire sadece
anne siitii ile beslenme hikayesi dikkati ¢ek-
mekteydi. Sosyal nedenlerden dolay: anneye
ulagmak miimkiin olmadigindan annede muhte-
mel bir megaloblastik anemi ve B12 vitamin
eksikligini aragtirmak miimkiin olmadi. Bu ara-
da ndéromotor gelisim geriligini de dikkate ala-
rak homosistiniiri i¢in idrar ve kan aminoasit
kromatografisi ve gz degerlendirmesi yapil-
mast planlandi. G6z muayenesi sonucunda bila-
teral lens subluksayonu saptanmasi, idrar ve
kan aminoasit degerlendirmesi sonucu homo-
sistiniiri ve hipometioninemi saptanmasi ile ho-
mosistiniiri tanis1 kesinlestirildi (5,7). Klasik
homosistiniiri tablosuna megaloblastik anemi
eslik edebilmektedir (8). Noromotor gelisim
geriligi, megaloblastik anemi, lens subluksas-
yonu ve s6z konusu laboratuvar bulgular ile
olusan bu klinige homosistiniiri tip II denilmek-
tedir (1)

Sundugumuz olgu megaloblastik anemiye
yaklasimi gozden gecirmemizi saglama yarari
yaninda metabolik hastaliklarin klinik tablosu-
nun genisligini gostermektedir. Bu nedenle ane-
minin ayirici tanisinda homosistiniiriyve dikkat
¢cekmeyi amaclamaktayiz.
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