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Vaka

* 34 Yas, Erkek, Bekar, Calismiyor, Okuma yazma bilmiyor.

* Basvuru Sikayeti: Kanli kusma, siyah renkli diskilama

* Ek Sikayet: Halsizlik, yaygin kemik ve dis agrilari mevcut.

* Hikaye: Ocak 2023 tarihinde acil servise basvuruyor. Son 3-4 giundir ginde 1-2 kez
NSAIi kullandigi, Alkol-Sigara-Antiagregan-Antikoagtilan-Kortikosteroid vb

kullanmadigi 6grenildi.




Vaka

Ozgecmis:

2018 yilinda dis merkezde GiS Kanama nedeniyle 10 giin boyunca yattigi, daha sonra
kendi istegiyle hastaneden ayrildigi 6grenildi. 1 yil 6nce yine baska bir dis merkezde
Anemi, Splenomegali tespit edildigi 6grenildi.

Diizenli Kullanilan ilaglar: Yok
Operasyon: Yok

Alerji: Yok

Soygecmis: Ozellik yok




Fizik Muayene

Vitaller: V.sicakligl 36,8 K.basinci 98/55 mmHg KTA 90/dk Sp0O2 %97 (oda havasi)
Boy: 152 cm Kilo: 48 kg VKi: 20,7

Bilinci acik, oryante ve koopere. Cilt soluk goriinimde, Skleralar dogal.
Bas-boyun dogal. Ele gelen LAP yok. Boyun vendz dolgunluk normal.

Kalp sesleri ritmik, S1 + S2 + Gftirim yok.

Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Dinlemekle belirgin ral-ronkus yok.

Batin rahat, belirgin hassasiyet yok. Karaciger palpasyonla sert, Sag Midklavikuler Kot alti 4 cm
ele geliyor, Hepatomegali mevcut. Traube kapali, Batinda tens olmayan assit mevcut. Defans
ve rebound negatif. KVAH -/- SPH —

Ekstremiteler mobil. Flapping tremoru yok.

Rektal Tuse Civik Melena ile uyumlu.




Ilk Miidahale

Hastanin orali stoplandi, ¢ift damar yolu acildi.
Monitorize edildi. EKG cekildi.

Kanlari alindi. Transflizyon hazirhgi yapildi.

Hastaya PPIi inflizyonu basland..

Sivi tedavisi baslandi.




Laboratuvar Bulgular

Test Adi Deger Test Adi Deger

Lokosit 2570-1420 INR 1,89
Notrofil 1800-990 Albumin 3,4
Lenfosit 500-270 AST 19
Hemoglobin 8,1-5,7 ALT 11
Hct 23,6-16,5 T.bilirubin 0,98
MCV 82-82,7 D.bilirubin 0,41
RBC 2,88-2 ALP 51
Trombosit 52,000-32,000 GGT 9
Kreatinin 0,53 LDH 136
BUN 70 Sodyum 144
CRP 2,2 Potasyum 3,6




Klinik Seyir

~

Hastanin glinlik olarak
hemodinami ve kan sayimi takibi
yapildi.

PPi tedavisine ek olarak Terlipressin
ve profilaksi amaciyla Sefotaksim
baslandi.

Hasta, Varis Kanamasi 6n tanisiyla
Gastroenteroloji servisine yatirildi.

Orali kapali takip edildi, uygun kan

transfiizyonu yapild. Etyolojiye yonelik incelemeler

yapildi. Goruntilemeler planlandi.

_/

Endoskopik midahale yapildi.




Endoskopi Sonucu

Ozofagus 28.cm’de mor refle veren 3 kolon Ozofagus Varisi (F2-F3) izlendi. Aktif kanama odagi
izlenmedi. Mide fundus, korpus, antrum mukozasi hiperemik ve 6demliydi. Yaygin erozyonlar
izlendi. Fundusta hava vermekle sonmeyen fundus varisi izlendi. Pilor formeydi. Antrum
prepilorik alanda bir adet 4-5 mm temiz tabanl iilser (Forrest 3) izlendi. Bulbus ve Duodenum
2.kitasi normaldi. Biyopsi alinmadi.
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Bulgular

Q Periferik Yayma: Normokrom Normositer Eritrosit, Parcali %60, Lenfosit %30,
Monosit %8, Eozinofil %1 Bazofil %1 Trombositler tekli ve azalmis sayida, Atipik
hicre/blast gortlmedi.

QO Vitamin B12 327 Folat 7,9 Haptoglobin 0,96 (0,3-2) Direkt Coombs Negatif indirekt
Coombs Negatif

O HbsAg Negatif Anti HBs 25,8 Pozitif Anti Hbc IgG Negatif Anti Hbc IgM Negatif Anti
HCV Negatif HbeAg Negatif Delta Negatif Anti HIV Negatif

O Anti CMV IgG Pozitif Anti CMV IgM Negatif EBV VCA IgM Negatif EBV VCA IgG Negatif




Bulgular

IgA 2,3 (0,7-4) 1IgM 0,58 ve IgG 13,3 Normal aralikta

lgG1 13,3 (7,6-15,9) 1gG2 2,1 (1,6-7,8) 1gG3 0,16 (0,11-0,85) IgG4 2,35 (0,7-4,0)
Doku Transglutaminaz IgA Negatif

Liver Kidney Mikrozomal Antikor Negatif ANA <1/100 ASMA Negatif AMA Negatif
RF 4.5 P-ANCA Negatif C-ANCA Negatif

Seruloplazmin 0,216 g/I (0,2-0,6) Bakir 73,0 (70-150)

AFP 1,16 (Negatif) CA 19-9 12,0 (Negatif)




Dinamik Ust Batin MR:

Karaciger sag lob 114 mm ile kaguktar, konturlari lobuledir. Kronik Karaciger Hastaligi acisindan
klinik ile birlikte degerlendirme 6nerilir. Karaciger icerisinde yer kaplayici lezyon saptanamamistir.
Portal venler secilemedi, bu lokalizasyonda multipl kollateraller izlenmektedir. Kavernoz
transformasyon ve kronik trombus sekeli ile uyumludur. Safra kesesi kontraktedir. Cidar diffiz kalin
odemli izlenmektedir. intrahepatik safra yollari genistir. Yer yer santralde cekintili gérinimdedir.
Kronik portal ven trombozuna sekonder oldugu dusunilmustir. Ekstrahepatik safra yollarinin
genislikleri tabiidir. Periportal, perigastrik en buyligi 22x16 mm boyutlu LAP-Lenf nodlari
secilmektedir. Pankreasin uncinatte procesi, kaputu, korpus proksimali boyut, kontur ve parankim
sinyal intensitesi dogal izlenmistir. Korpus distali ve kuyruk izlenmedi, agenezi? varyasyon? atrofi?
Perisplenik, perigastrik, perihepatik yogun kollateraller izlenmistir. Gastrorenal ve splenorenal
santlar ile uyumlu olabilecek kollateraller secilmektedir. Paradzafageal varisler izlenmistir. Dalak
boyutlari 273 mm ile gross artmistir. Dalak konturunda kronik enfarkt sekelleri ile uyumlu defektler
ve sinyal degisiklikleri izlenmektedir. Splenik ven pankreas posteriorunda 11 mm ile genis secilmekte
olup limeni aciktir. Akut trombis lehine belirgin gorinim izlenmedi. Batin i¢i yaygin serbest sivi
izlenmistir.




Portal Ven RDUS:

Karacigerin kraniokaudal uzunlugu 174 mm olup artmistir. Karaciger sag lobu hipertrofiktir. Karaciger konturlari
lobiile olup marginal agilar kiinttiir. Parankim ekosu Grade 1 hepatosteatoz lehine artmistir. Kaudat lob AP capi
30 mm ile artmis gorinimdedir. Kronik Karaciger Hastaligi acisindan klinik-lab korelasyonu onerilir. Karacigerde
solid veya kistik kitlesel lezyon izlenmemistir. Safra kesesinin cidari dlizglin, cidar kalinhgi artmis, 6demli
gorinimde olup kontrakte gorinimdedir. Koledogun capi normal olup intrahepatik safra yollarinda minimal
dilatasyon izlendi. Umblikal vende RDUS incelemede akim kodlanmis olup ortalama akim hizi 7 cm/sn’dir.
Koroner venlerde patensi izlenmistir. Venoz kollateraller saptanmistir. Portal ven ¢api 10 mm ile normal sinirlarda
olup akim yonu hepatopedaldir. Portal ven hilus dizeyinde kollateralize form gostermektedir. Akim hizi ortalama
10 cm/sn’dir. Portal ven igerisinde ekojeniteler izlenmis olup RDUS incelemede akim kodlanmistir (Gegirilmis
Portal Ven Trombozu?). Hepatik venlerde akim tabii, akim yoni normaldir. Dalak kraniokaudal uzunlugu
ortalama olgiilebildigi kadariyla 230 mm olup artmistir. Parankim hafif heterojen olup hiperekojen sekel
lezyonlar izlenmektedir. Splenik ven ¢capi 12 mm ile artmistir. Akim yonu normaldir. Batin i¢i perihepatik en derin
yerinde 5 mm’ye pelviste yaklasik 20 mm’ye ulasan serbest sivi saptandi.




Pansitopeni
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Pansitopeni

(Hemoglobin, hematokrit, I6kosit ve trombosit sayisinda disuklik)

I

Splenomegali var

Kemik iligi aspirasyonu

Splenomegali yok

Kemik iligi aspirasyonu ve biyopsi

Anormal

LOsemi/MDS

Granulomatoz hastalhiklar
(Tuberkuloz, Sarkoidoz)
Depo hastalhiklan (Gaucher ve
Niemann-Pick hastalif:)

Diger

Normal

Lenfoma

Hipersplenizm

Bag dokusu hastahg

Portal hipertansiyon (Prehepatik,
hepatik)

Primer dalak hastalig: (Kist vbg)

Aselliler
(sellGlarite <%25)

Aplastik anemi

Pansitopeninin ayi

rici tanisi

Anormal Hiposelliler

Losemi Hafif/orta aplastik anemi
|

Kalitsal

Fanconi anemisi

Diskeratozis konjenita
Ailesel aplastik anemi
Kahtsal trombositopeni
Diger nadir kalitsal hast.

i

idiyopatik
MDS
PNH

Sekonder
Haclar
Toksinler
Radyasyon
immunolojik
Enfeksiyonlar
HIV




Takip

Hastanin pansitopeni ve kronik portal-splenik tromboz bulgulari olmasi nedeniyle
Hematoloji gérisu alindi.

Periferik yaymada atipik hucre, blast gorilmedigi; ayrica ek patolojik boyutta lenf bezi
olmadigl icin hastada Hematolojik malignite distntulmedigi belirtildi.

Trombofili/JAK-2 genetik paneli ve PNH paneli gonderildi. Anlamli patoloji gorilmedi.

Hematoloji tarafindan 6n planda Kronik Karaciger Hastaligi ve Portal Hipertansiyona
sekonder Hipersplenizm dusunuldigi belirtildi. Kemik iligi incelemesi yapilmadi.




Takip

Hastanin;

a. kisa boylu, yaygin kemik agrisi,

b. pansitopenik,

c. palpasyonda karaciger ile dalagin sert ve normalden bulyuk,
d. Kronik Karaciger Hastaligi tablosu;

e. okuma-yazma bilmeme, unutkanlik-dikkat kusuru vb. kognitif
fonksiyon bozuklugu

bulgularin varlfl nedeniyle EDTA’li numuneden Lizozomal Depo Hastalik
Taramasi yapildi.

Beslenmesi acilip, kanama kontrolii saglanan hasta, PPi-Antepsin recete
edilerek, oneriler ile taburcu edildi.

BUyOme Goriligl %34




Takip

Taburculuk sonrasi hastanin Beta-Glukozidaz Enzim Otozomal Resesif
el g e . - Genetik ¢caprazlama

Aktivitesi dusuk tespit edildi. D

Bunun Uzerine hastada Gaucher Hastaligi S > iy

disunulda.

Karaciger Sirozu ve Gaucher Hastaligina yonelik

Hematoloji-Gastroenteroloji takibi dizenlendi. E:am m
asiyici

Aile bilgilendirilmesi ve Genetik danismanlik yapildi. ® _

Tasgi Hasta
o’gﬂf ' Kiz




Gaucher Hastalig

Beta glukoserobrozidaz enzim eksikligi ile karakterize, nadir gorulen lipit depo hastaligidir.

Klinik pratikte hepatosplenomegali, transaminaz yliksekligi, kriptojenik siroz ve bisitopeni /
pansitopeni ile basvuran hastalarin etyolojisinin klictik bir kisminda metabolik hastalik yer
almaktadir. Gaucher hastaligi da bunlarin en sik gorilenidir.

Otozomal resesif kalitimla gecer.

Monosit ve makrofajlarda glukoserobrozid birikimi vardir. Siklikla kemik iligi, lenf bezleri, karaciger
ve dalagi tutar. Gaucher hastaliginin nérolojik tutulum olup olmamasi ve nérolojik hastaliga
ilerleme durumuna gore 3 subtipi vardir. Her 3 tipte de beta glukoserobrozidaz enzim eksikligi
vardir, ancak farkli mutasyonlar sorumludur.

A Tip 1 eriskin formudur ve norolojik tutulum yoktur.
A Tip 2 infantil veya akut néropatik tipidir.
 Tip 3 juvenil subakut noropatik tipidir.
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Glucosylceramide
(Glucocerebroside)

Glucosylsphingosine

Ceramide Glucose

Sphingosine
HzOH
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3 oetier Hastahigi-THD-Hafta




Gaucher Hastalig

Hastaligin seyrinde Ferritin, IgG yuksekligi ve metabolik anormalliklerin géruldugu
icin Primer Hemokromatozis, Otoimmun Karaciger Hastaligi veya Yagli Karaciger
Hastaligi gibi yaygin gorilen kronik karaciger hastaliklari ile karismasina neden

olabilir.

Gaucher hastaliginda komplikasyonlari 6nlemede veya tersine cevirmede etkili
olan enzim replasman tedavisi (ERT; imigluseraz, velaglucerase alfa, taliglucerase
alfa) veya substrat azaltma tedavisi (SRT; eliglustat) gibi spesifik tedaviler
kullanilmaktadir.




Gaucher Hastalig

Bisitopeni, sebebi bilinmeyen Hepatosplenomegali,
Kriptojenik Siroz gibi klinik prezentasyonu olan
hastalarda Gaucher Hastaligi mutlaka ayirici tanida
aklimizda bulundurulmali; doku biyopsisi-kemik iligi
aspirasyonu gibi invaziv girisimin zor oldugu vakalarda
basit bir enzim aktivite testi gdnderilerek taniya
gidilebilir.

Kemik

e,

Kemik ligi

V' Karaciger
Kupffer Hicreleri

Sitokin salinimi

Kemik
Osteoklast

Akciger

Alveolar
Makrofaj




Tesekkurler

GAUCHER HASTALIGINDA
EN FAZLA BiRiKiM OLAN ORGANLAR

Bébrekler

Kemik iligi

Akciger

“Nadir ama yalniz degitte’"




