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Olgu

» 17 yas 4 ay
» Erkek

Sikayet

» Karin agrisi



Hikaye

» 1 yil énce baglayan, her giin olan, karin sol alt kadranda
agri

Ayaklarda ve ellerde kizariklik

Ellerde ve ayak tabanlarinda sirekli olan kasinti
Diskida kan (1-2 kez/hafta)

Bas agrisi
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» Bu yakinmalarla birgok kez farkli saglik merlezlerine
basvurmus.

» Yapilan tam kan sayimlarinda hemoglobin degerleri 17
g/dl ve lizerinde seyrediyormus.

» Bu nedenle 1 yildir baska bir saglik merkezinde ¢ocuk
hematoloji polikliniginde izlenmekte

» Hasta tani ve tedavi igin tarafimiza yonlendirilmis.




Ozgecmis
» Ozellik yok

Soy-gecmis
» Anne: 48 yas, SS
» Baba: 52 yas, SS

1. cocuk: 26 yas, E, SS
2.¢ocuk: 23 yas, K, SS
3.¢ocuk: 21 yas, E, SS
4.cocuk: Hastamiz
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Anne baba arasinda akrabalik yok.



Fizik Muayene
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Kalp tepe atimi: 90/dk
Sglunum sayisi. 16/dk » Kilo: 63,5 kg (25-50 P)
Vicut i1sisi: 36,4C ) BOY:IBOCH'\ (75_90 p)
Kan basinci: 100/60
mmHg
SPOZ %99
> Ciltte ellerde, ayaklarda ve ylizde kizariklik mevcut.
> Kalp sesleri ritmik. S1, S2 dogal, S3 yok.
» Toraks yapisi simetrik, deformite yok. Dinlemekle

>
>

bilateral solunum sesleri dogal. Ral, ronkiis yok.
Hepatomegali yok, splenomegali yok, traube agik.
Diger sistem muayenelerinde 6zellik yok.












Laboratuvar (Dis merkez)

WBC: 8,000 K/uL » D. Coombs: Negatif
Neu: 5,700 K/uL

Hb: 18,4 g/dl

Hct: 0/051,5 .

MCV: 91 8 fl » TIT: Normal
MCHC: 35,7 g/d|

PLT: 224,000
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» Sedimentasyon: 6 mm/saat

» Retikilosit: 7%4,8



Laboratuvar (Dis merkez)

» Hemoglobin elektroforezi:
Hb A: %95,7
HbA2: %35
Hb F: <%0,8



Batin US (Dis merkez)

» Dalak uzun aksi 154 mm ol¢iilmis olup boyutlar:
artmistir. Parankim ekosu normaldir.

» Karaciger boyutu ve parankimi dogaldir.

» Bobrek, pankreas ve diger batin degerlendirmesi
normaldir.



ON TANILAR

v' 17 yas, Erkek

v' Karin agrisi

v' Bas agrisi

v’ Ellerde, ayaklarda kizariklik ve kaginti
v Diskida kan

v Hb: 18,4 g/dI



POLISITEMI



Laboratuvar (KOU)

» Beyaz kiire: 7,400 /uL
» Notrofil: 5,470 /uL

» Hb: 16,9 g/d|
(flebotomi sonrast)

» Het: %471

» MCV: 87,8 fL

» MCHC:35,9 g/dI
» PLT: 176,000 /uL

» Retikiilosit: 7%1,13

» Periferik yayma
775 notrofil
%21 lenfosit
74 monosit
Trombositler yeterli
Atipik hicre yok.

Eritrositler normal
morfolojide

» Eritropoetin: 9,7 mU/MI
(4,3-29)

» TSH: 2,9 Miu/L
» sT4: 1 ng/dl



Genetik

» JAK mutasyonu: Sonug bekleniyor.



POLISITEMI




Polisitemi-Tanim

» Polisitemi; hemoglobin diizeyinin yasa, cinsiyete ve
bulunulan yerin yiiksekligine gére 99 persentilin
tzerinde olmasi olarak tanimlanir.

» Pratik olarak ¢ocukluk ¢aginda bu deger
hemoglobin degerinin >17 g/dl veya hematokrit
degerinin >7%50 olmasidir.



POLISITEMI

SINIFLAMA
» 1- Relatif polisitemi B) Eritropoetin artigina
Hemokonsantrasyon bagli |
Dehidratasyon Wilms' tiimar ~ Endojen
Feokromasitoma
Cushing sendromu

» 2- Primer polisitemi

Konjenital (Eritropoetin
reseptor mutasyonu)

Kazanilmis (Polisitemia vera)

Hemanjiyoblastoma

} Ekzojen
Testosteron ve steroid
Growth hormon

» 3- Sekonder polisitemi
A)Yetersiz oksijene bagli
Fetal yasam
Yiiksek irtifa
Kardiyopulmoner hastalik

Sol—sai santli kardiyovaskiiler
hastali

Methemoglobin
Karboksihemoglobin

C) Primer ve sekonder
polisitemi ile karakterize

Chuvash polisitemi
Non-Chuvash polisitemi

» 4- Neonatal polisitemi
(Eritrositozis)



Polisitemi-Bulgular

» Ciltte kizariklik
» Kasinti

» Karin agrisi

» Bas agrisi

» Eritromelalji (El ve ayaklarda eritem, solukluk ve
siyanozun eglik ettigi yanici agri hissi)

» Hipertansiyon
» Tromboz
» Kanama




Polisitemi

» Primer polisitemi: Konjenital ya da kazanilmig
mutasyonlarla eritroid oncil hiicrelerde artis veya
eritrosit kitle artisina neden olan sitokinlere
artmis yanit izlenir.

» Distik EPO diizeyleri karakteristiktir,

» Sekonder polisitemi: Artmis EPO diizeylerine
karsin eritroid oncil hiicre cevabi normaldir.




POLISITEMIA VERA
(Kazanilmis Primer Polisitemi)

Klonal, herhangi bir uyaran olmadan 6n planda eritrosit
olmak tizere kemik iliginin her (¢ dizesine ait
hicrelerin (eritrosit, granilosit, trombosit) fenotipik

olarak normal, kontrolsiiz cogalmasiyla karakterize bir
hastaliktir.

Splenomegali eslik eder.
7%95-97 JAK2 mutasyonu pozitif.

JAK2; eritropoetin, trombopoetin ve graniilosit-
makrofaj koloni stimiile edici faktorin sinyallerini
iletmeye yarayan reseptorlerin sentezinde rol alir,
ayrica diger sitoplazmik proteinlerin de smyaller'ml
ileten bu reseptorler igin tirozin kinaz gorevi yapar.



PRIMER AILESEL VE KONJENITAL
POLISITEMI

» Nadir olarak gérilen bu sendrom "ailevi eritrositoz"
olarak da bilinir.

» Kemik iliginde eritroid hicrelerin izole ve anormal
proliferasyonu sonucunda ortaya ¢ikar.

» Bu hastalikta tipik olarak otozomal dominant bir
kalitim sekli gordlir fakat sporadik vakalar da vardir.

Klinik olarak izole eritrositoz,

Normal I6kosit ve trombosit sayilari,

Disuik serum EPO diizeyi (<10mU/mL),

Normal hemoglobin-oksijen disosiasyon egrisi (normal p50),

In vitro kék hiicre kiiltirlerinde eritroid hiicrelerde EPO'ya
karst artmig bir duyarhlik vardir.



PRIMER AILESEL VE KONJENITAL
POLISITEMI

» Splenomegali bulgusu tipik olarak yoktur.

» Bu sendrom diger miyeloproliferatif hastaliklara
ve akut losemiye donilismez.

» Bir seri hastanin yaklasik 7%12"'sinde EPO reseptor
mutasyonlar: bulunmustur. Diger vakalar biyiik
ihtimalle baska genlerdeki hentiz bilinmeyen
mutasyonlara baglidir.



PolisitemiaVera Primer Ailesel ve
Konjenital Polisitemi

Sikhk Nadir Bilinmiyor
Kalitim Yok Dominant
Altta yatan neden Yok EPO reseptor mutasyonu
Polisitemi semptomlari Var Sikhkla rutin bakilan kan
sayiminda tani alir

Bulgular Pletore, splenomegali Pletore, splenomegali yok
EPO seviyesi Cok dusuk Dusuk/ Normal
Hastalik seyri Tromboz ve kanama Selim seyirli
Tedavi Flebotomi, alfa- flebotomi

interferon,

asetilsalisilik asit,
hidroksiure
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PRIMER AILESEL VE KONJENITAL
POLISITEMI-TEDAVL

iperviskoziteye bagli semptomlari olan hastalara
ebotomi uygulanir.

astanin tolerans derecesine, semptomlarina,

yasina bagli olarak glinasiri veya haftada 2 gtin
450-500 cc uygulanir.

» Hematokrit takip edilir, gerektikce flebotomi
tekrarlanir.



Vv

EPO diizeyi

<5 TU/L

v

Splenomegali, trombositoz ve/veya
lokositoz, kazanilmig polisitemi

VAR

Evet Hayir

| l

. ; PRIMER AILESEL VE
POLISITEMI

>5 TU/L
Siyanoz
Evet Hayir
Konjenitalvkalp Renal hiicreli
hastaligi karsinom veya
Kronik akciger diger renal

hastaligi anomaliler



Tesekkurler...



