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OLGU

e 2 aylik erkek hasta

* Sikayet: Uzamis sarilik

* Hikaye: G4P4Y3D1KO0 39 yasindaki anneden 38 gh’da 3580 gr
dogan erkek bebek, dis merkezde postnatal 4. gtinde sarilik
nedeniyle 3 glin fototerapi almis. 29 glinliikken yenidogan
poliklinigimize uzamis sarilik nedeniyle gonderilmis.




Oz gecmis:

Prenatal: Ozellik yok.

Natal: Ozellik yok.

Postnatal: sarilik nedeniyle fototerapi alim 6ykisi mevcut

Soy gecmis:

Anne: 39Y, EH, SS
Baba:41Y, esnaf, SS
Akrabalik yok.




Vital bulgular:

Ates: 36.5 °C
Nabiz:120/dk
Solunum sayisi: 40/dk
Tansiyon: 90/60mmHg



Fizik muayene:

Cilt: Soluk,ikterik. Skleralar ikterik
Bas boyun: LAP yok.
Kulak-burun- bogaz: Bilateral kulak zarlari dogal. Burun tikanikligi, akintisi

yok. Orofarenks ve tonsiller dogal

Kardiyovaskiiler: S1, S2 dogal. S3 yok. Ufiirim yok. AFN her iki alt
ekstremitede aliniyor. Kalp tepe atimi 5. interkostal aralikta.

Solunum sistemi: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Toraks
deformitesi yok. Retraksiyon yok. Dinlemekle ral, ronkus, ekspiryum
uzunlugu yok.

Gastrointestinal sistem: Batin normal bombelikte. Barsak sesleri dogal.
Palpasyonla defans, rebound yok. HSM yok. Traube acik.

Genitouriner sistem: Haricen erkek. Anomali yok.
Noromuskduler sistem: Biling acik. Yenidogan reflexleri canli.
Ekstremiteler: Kas kitlesi ve tonusu dogal. Deformite yok.



* Hangi tetkikleri isteyelim?



Direkt, indirekt bilirubin tayini

Anne-bebek kan grubu, direkt Coombs testi
Tam kan sayimi, periferik yayma

G6PD

Tiroid fonksiyon testleri (TSH, sT4)

Idrar tetkiki, idrar kiltir

Idrarda indirgen madde



Laboratuar:

BK:7908/mm3
ANS: 1218/mm3
HB: 8,6 g/dI

MCV: 87.9fL
MCHC: 38 g/dl
PLT: 327.000/mm3

Retikilosit yuzdesi: 4,35%
Retikillosit sayisi: 120.000

Anne ve bebek kan grubu A rh+
D. Coombs : negatif

PY: atipik hiic yok.
Hemoliz bulgusu yok.
Sfer hucreleri goruldda.
Polikromazi mevcut.

Glu: 80 mg/dl
Ure: 16.6 mg/dl
Kre: 0,24 mg/dI
AST: 60 U/I

ALT: 40 U/L

T. Bil: 12,29 mg/dlI
D. Bil: 0,95 mg/dl
LDH:307U/L

ALP: 170 U/L
T.pro: 80g/dI

Alb: 46 g/dI

Na: 138 meq/I

K: 4meq/!

Ca: 9.5mg/dI

Urik asit:3.6mg/d|



ON TANI? EK TETKIK?



Periferik yaymada sferosit yapan hastaliklar

Immiin hemolitik anemiler,

Agir yanik ve termal hasarlar,
Klostridial sepsis,

Hemolitik transflizyon reaksiyonlari,
Herediter piropoikilositoz,

Ciddi hipofosfatemiler,

ABO uyusmazlgi,

Ayrica, diseritropoez, dengesiz hemoglobinler ve
hipersplenizme yol acan diger kalitsal hemolitik anemiler de
ayirici tanida akilda tutulmalidir.



* Soygecmis:
Anne, dayi ve anneanne, herediter sferositoz tanili



* Ozmotik frajilite tests






Herediter Sferositoz

Hucre zari proteinlerinin kalitsal hasari nedeniyle,
eritrositlerin morfolojik olarak bikonkav ve santral soluklugu
olan disk sekilli hiicrelerden, santral soluklugu olmayan kiire
seklinde (sferosit) hiicrelere doniismeleri ile hemolize
yatkinhgin artmasi sonucu anemi, sarilik ve dalak buyukltgu
gelismesiyle seyreden bir hastaliktir.

Olgularin 3%4’Unde otozomal dominant kalitim gosterdigi

bilinmektedir. (Kalan kisminda otozomal resesif nadir olarak spontan
mutasyonlar)



Patofizyoloji

Eritrosit zarindaki cift katli lipit tabaka ile iskelet protein yapisi
arasinda dikey pozisyonda yerlesmis olan protein baglarindaki
kalitsal kusur rol oynamaktadir.

Hicre zarindaki proteinlerden spektrin(en sik), ankrin, band
3(adolesan donemde tani alanlarda en sik) ve protein 4.2’nin yapisal
hasari, zardaki lipit icerigin kaybina yol acar.

Bunun sonucunda eritrositlerde ytzey hacim iliskisi bozulur.



Normal kosullarda esnek olan eritrosit zari, hiicrenin kure seklini almasi ile
gerilmeye dayaniksiz (zar kirilganlig1 artar, ozmotik direnci azalir) hale gelir.

Sferositik ve kirilgan hale gelen eritrositlerin dalak sintizoidlerindeki asidik
ve anoksik ortamda tutularak yikilmalari ile hemolitik anemi tablosu ortaya

cikar.

Spherocyte




sferosit




Klinik
Anemi, sarilik ve dalak buyukltgu en sik goérulen bulgulardir.

Hafif HS: Olgularin %20-30’unda gorulir. Anemi gérilmez.
Orta dereceli bir dalak buyukltgu ile sarilik dikkati ceker.
Genellikle adolesan ve eriskin yaslarda tani konur.

Orta HS: Olgularin %60-75’de gorulir. Anemi ve sarilik 6n
plandadir. Genellikle cocukluk caginda tani konur.

Agir HS: Olgularin %5’inde gorualir. Belirgin hemoliz, anemi,
sarilik, dalak buyukltgu ve dizenli eritrosit stispansiyonu
transflizyonu gereksinmesi vardir.



Tablol. Herediter sferositozun klinik siniflamasi

Tasiyici Hafif HS Orta Siddette HS Agir HS
Hemoglobin (g/dl) Normal 11-14 7-10 <6
Retikiilosit (%) 1-3 3-8 >8-10 10>
Bilirubin (mg/dl) 0-1 1-2 2-3 >3
Periferik yayma Normal Az sayida Belirgin sferositoz Sferositoz ve
sferosit poikilositoz
Genetik gecis Heterozigot Otozomal Otozomal dominant Otozomal resesif
dominant veya veya yeni mutasyon
yeni mutasyon
Ozmotik frajilite Normal Normal veya Artmis Cok artmis ve
(taze kan) hafifce artms egride kuyruk
Ozmotik frajilite | Hafif artrug | Belirgin artmus Belirgin artmig Cok belirgin
(inkubasyonlu) artmis
Spektrin miktar Normal 80-100 60-80 <50

(%)




Tani

-Klinik bulgular,

-Periferik yaymada sferositoz varligi,
-Ailede hemolitik anemi dykistnin bulunmasi,
-Anormal ozmotik frajilite (OF) testinin varligi ile konur.

*yd déneminde anemi, retikiilositoz ve sferositoz olmayabilir, ozmotik frajilite
testinin giivenilirligi diisiiktiir. MCHC 36 gr/dl listiinde olmasinin
sensitivitesi ve spesifitesi yliksek!



Tablo 2. Herediter Sferositoz Taninda Yararlanilan Laboratuar Testler:

Testler Bulgular
Tam kan sayimi Hemoglobin ve MCV’de azalma, MCHC ve
RDW’de artma
Periferik yayma Anormal morfoloji, sferosit artigi
Retikiilosit Artmis
Direkt antiglobulin testi Negatif
Biyokimyasal testler Indirek hiperbilirubinemi, LDH yiiksekligi
Ozmotik frajilite (Inkiibasyonlu ozmotik frajilite) | Artmis

*MCHC de artis (vakalarin yarnisinda %36 nin {izerindedir),

*MCHC nin >36 g/dl ve RDW’nin >14 iizerinde olmasinin sensivitesi %63, spesifitesi %100 diir
(tarama olarak kullanilabilir).

* Hastalarin %30’unda OF’nin, %]15’inde ise inkiibasyonlu OF’nin normal olabilecegi akilda

tutulmalidir.




Ozmotik frajilite testi

* |zoozmotik sodyum konsantrasyonundan baslayarak giderek
azalan osmolaritedeki tuz konsantrasyonuna sahip ortama
konan eritrositlerin hemoliz olma oranlari élcalur.

* Normalde hemoliz yaklasik %0.7’lik NaCl konsantrasyonunda
baslar, %0.4 NaCl’'de %100°ddr.

 HS’de daha erken %0.9a yakin konsantrasyonlarda hemoliz
goralur.
*%30 hastada test normal

*Eritrositlerin 37 derecede 18-24 saat inklibe edilmesi ile inkiibasyonlu
ozmotik frajilite testi ile duyarlilik arttirilir.



Ozmotik frajilite testinde yanlis sonuclar;

* Demir eksikligi
* Talasemi tasiyiciligi
* Hb SB ve periferik yaymada hedef htcre varligi



Spesifik Testler

* Ozmotik frajilite testi

* Asidifiye ‘gliserol lysis’ ve pink testleri;
Ozmotik hassasiyete dayanan test

* Ozmotik gradiyent ektasitometri ;

Sferositleri normal hiicrelerden ayirmada yiizey/voliim
iliskisini ve hilicre hidrasyonunu degerlendiren test

e Eritrosit membran elektroforezi ;

Membran proteinlerinin analiz edilmesine dayanan test
* Eozine-5-maleimide binding test ;

Akim sitometri ybntemi temeline dayanan test



Komplikasyonlar

Aplastik kriz (0zellikle parvovirus B19 basta olmak
Uzere pek cok virus enfeksiyonu ile)

Folat eksikligine bagl megaloblastik krizler
Safra tasi-sik

Bacak ulserleri

Ekstrameduller hematopoez
Transflizyonel hemosiderozis



Tedavi

1.Eritrosit transflizyonu,
2. Splenektomi
3. Folik asit tedavisi



Eritrosit Transfuzyonu

Agir anemi; Hb < 8 gr/dl

Aplastik kriz

Hipersplenizm

Yetersiz buylime — gelisme

Anemiye ikincil efor kapasitesinde azalma



Splenektomi endikasyonlari:

e Agir HS
 Blyume gelisme geriligi
 Kemik degisikligi

* Bacak ulserleri ve ekstrameddller hematopoez

*Orta diizeydeki yada dengeli HS’da tartismalidir.



*Splenektomi mimkiin oldugunca geciktirilmelidir, tercihen 6 yas Ustu.

*Dalak cikarilmasi ile hemoliz azaldigi icin sonucta sarilik, anemi ve retikilositoz hizla
kaybolur.

*Ancak periferik yaymada sferositoz ile ozmotik frajilite bozuklugu devam eder.

*Nadir durumlarda dalagin ¢ikarilmasi ile hastalik kontrol altina alinamaz.Bu durumda
aksesuar dalak, piruvat kinaz eksikligi gibi durumlar arastirilmalidir.

*Erken donemde yerel enfeksiyonlar, kanama, tromboz ve pankreatit en 6nemli sorunu
olustururken, ge¢c donemde ise kapsilli bakteri enfeksiyonlari risk yaratmaktadir.

*Dalak ¢ikarilmasindan birkac¢ hafta 6nce pnomokok, meningokok, hemofilus influenza
B asilari uygulanmali ve sonrasinda penisilin profilaksisi uygulanmalidir.

*Ozellikle cocuk hastalarda kismi ve laparoskopik splenektomi énerilmektedir.
*Cocuklarda, kolelitiazis bulgusu yoksa, kolesistektomi endikasyonu yoktur.



Folik asit tedavisi

 Megaloblastik anemiyi onlemek amaciyla orta ,agir olgularda
ve tum gebe hastalarda onerilir.

Glinliik doz 5 yasina kadar 2-5 mg,
5 yas Ustiinde ise 5 mg’dir.
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