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OZET: Uzun sire kronik osteomiyelit tanis! ile tedavi gdren bir adult Gaucher hastaligi vakasi bu ynd ile ilging bulunarak ilgli literatiir gdzden gegirilerek sunulmustur,

SUMMARY: A case of Gaucher's disease. An interesting case of adult Gaucher’s disease treated for a long period as chronic osteomyelits has been presented and related

literature has been reviewed.

GIRIS

Gaucher hastaligi nispeten sik goriilen ailevi bir depo
hastaligidir. Monosit-makrofaj sisteminin fagositik hiicreleri
icersinde progressiv glikoserebrosid toplanmasi sonucu
gelisir. Ozellikle dalak, karaciger ve kemik iligi tutulur. 3 ay-
ri klinik tipi tarif edilmistir. 1) Tip 1. Kronik nonndropatik ve-
ya adult form 2) Tip 2. Akut néropatik veya infantil form 3)
Tip 3. Subakut néropatik veya juvenil form. Her 3 tipte de
glikoserebrosidaz aktivitesi noksandir (2).

VAKA

E.T. 22 yasinda kadin 14.3.1991 tarihinde 684/91 proto-
kol no'su ile klinigimize bagvuran hasta tetkik ve tedavi
amaci ile yatinldi. 12 sene dncesine kadar bir sikayeti olma-
yan hastanin o donem sag dizinde agri, kizariklk ve hafif
sisme olmus. Bu nedenle fakiiltemiz ortopedi klinigine mi-
racaat etmis. Ortopedi klinigimizce 4 yil takip ve tedavi edil-
mis. Gesitli iliclari uzun sire kullanmig (uzun sire penisilin
tedavisi gormis). Sikayetlerinin zaman zaman tekrarlamasi
Uizerine Baltalimani kemik hastahanesine basvurmus. Ken-
disinde kemik iltihabi oldugu soylenerek ameliyat edilmis.
Ameliyattan sonra yakinmalari gegmis. 2. sene dncesine
kadar sikayeti olmayan hastada gabuk yorulma, halsizlik
ve karinini sol tarafinda agr sikayetleri baglamis. Hastaha-
nemize basvurusundan bir hafta kadar énce ani bir karin
agrisi olmus. Tekirdag devlet hastahanesine miiracaat et-
mis. Orada anemi ve splenomegali saptanarak kan trans-
fizyonu yapilmis ve klinigimize sevk edilmis.

Soy gecimisinde, bir erkek kardeginde gocukluk gagin-
da Gaucher hastaidi tanisi konuldugu saptandi. ;

Hastanin fizik muayenesinde ileri derecede solukluk
saptandi. Periferik lenfadenomegali tespit ediimedi. Sistem
muayenelerinde sadece 18 cm splenomegali ve 8 cm hepa-
tomegali saptandi.

Laboratuar incelemelerinde, sedimentasyon 45 mm/
saat, Het % 23, Hb % 6.9 gr, I6kosit 2720/mm3, trombosit
90.000/mm?3 bulundu. Lékosit formiilinde anizositoz, poiki-
lostoz, mikrostoz ve goz yasi damlasi seklinde eritrositler
gbrildi. Idrar tetkikinde bir 6zellik yoktu. Kan biokimyasin-
da patolojik olarak sadece protein elektroforezinde gamma
globulin % 24.8 bulundu.

Akciger grafisinde bir 6zellik saptanmadi. Batin ultraso-
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nografisinde, batinin sol kadranini timd ile dolduran ileri di-
zeyde seplenomegali saptandi. Portal ven genisligi norma-
lin Ust sininnda bulundu.

Hastanin ileri diizeyde splenomegalisinin olmasi ve 16-
kosit formiliinde g6z yasi damlari seklinde eritrositlerin go-
rilmesi Uizerine miyeloskleroz diglinilerek kemik iligi aspi-
rasyonu yapildi. Aspirasyonda kuru ilik saptandi. Bunun
Uzerine kemik iligi biopsisi yapildi. Kemik iligi biopsisinde
(prot. no: 4329/91), kemik lamelleri arasinda kemik iligi do-
kusu iginde bazi alanlarda oldukga genis olarak birkag odak
halinde histiositik infiltrasyon goriildi. Yapilan PAS boyasi

Resim 1: Prot. No: 4329/91. Kemik iliginde hematopoetik
doku igersine girmig genig stoplasmali Gaucher hiicreleri.
H+E 310 kez biiyiitiilmiigtiir.
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Resim 2: Prot. No: 4329/ 91. Stoplasma sinurlar: belirgin,
stoplasmasinda cizgilenmeler gisteren Gaucher
hiicreleri. H+E 500 kez biiyiitiilmiigtiir.

ile histiositik infiltrasyon alanlarindaki histiositik hiicrelerin
stoplazmalarindaki ince fibrillerin kirmizi renkte pozitif bo-
yanma goésterdigi saptandi (Resim 1,2). Yapilan giimiis ve
Masson trikrom boyalarinda pozitif boyanma gériilmedi. Im-
munchistokimyasal boyalarda S-100 ve |6kosit common an-
tijen ile negatif sonug alindi. Alfa-1 antitripsin boyasi ile za-
yif pozitif sonug elde edildi. Bu bulgulara gore vaka Gau-
cher hastaligi olarak kabul edildi.

Hastanin cekilen kemik grafilerinde; lomber vertebralar-
da belirgin bir patoloji gériilmedi. Sag tibia orta kesiminde
glive yenigi tarzinda harabiyet bélgeleri mevcut olup hafif
ekspansiyon saptandi. Sag femur proksimalinde kortekste
incelme tublilasyon ile sol femurda da genelde giive yenigi
tarzinda kemik harabiyeti goriildii. Humerus distalinde tipik
Erlenmeyer gériinimi saptandi. Kemigin normal anatomik
formasyonunu kaybettigi gorildi (Resim 3,4).

Hastanin yapilan ileri biokimya tetkiklerinde; asid fosfa-
taz 1.52 B-LiU (N: 0.2-0.8 B-Lu), angiotensin converting en-
zim 2851/ (N: 8-5i/1), IgG % 1560 mg (N: % 700-1700 mg),
IgA % 380 mg (N: % 70-350 mg), ve IgM % 44.8 mg (N: %
60-210 mg) olarak bulundu.

Yapilan nérolojik konsiiltasyonda nérolojik muayenede
bir ézellik saptanmadi. G6z muayenesinde de patolojik bir
bulgu goriimedi.

Klinik ve laboratuar bulgulari ile birlikte adult Gaucher

Resim 3: Humerus distalinde tipik Erlenmayer flask
gorinimii

hastalig: tanisi konan hastaya anemisi nedeni ile oral demir
tedavisine baglanarak kontrole gelmek Uzere eksterne edil-
di.

TARTISMA

Gaucher hastaligi ilk defa 1882 yilinda tarif edilmis ve
non-l6semik splenomegali olarak tanimlanmistir. Bugiin li-
sosomal depo hastaligi olarak bilinmektedir. Gaucher has-
talig! herediter metabolik bir bozukluktur. Glikoserebrosi-
daz (glikosil keramidaz, serebrosid beta-glikosidaz) enzimi-
nin noksanligi sonucu retikiilo-entolelial sistemde ve kemik-
lerde anormal miktarda glikoserebrosid birikimi sonucu
ortaya gikar (3,6,8).

Hastalik, genellikle organomegali, hipersplenizm ve bu-
na bagli pansitopeni ve kemik tutulumu ile karakterizedir
(1,5,7). Gaucher hastaliginin 3 klinik tipi tarif edilmistir. Her
3 form otosomal resessif kalitimsal gegis gosterir (6). Tip 1,
kronik non-néropatik veya adult form. Bu form herhangi bir
yasta gorilir ve yavas progresyon gosterir. Organ ve ke-
mik tutulumu ile karakterizedir. Tip 2, akut ndropatik veya
infantil form. Nadirdir ve ciddi santral sinir sistemi tutulumu
vardir. Bebeklikie 6lume yol agar. Tip 3, nadirdir ve tip 1 ile
tip 2'nin karisimidir. Juvenil form adini alir. Orta derecede
organ ve kemik tutulumu ile nérolojik bozukluklar vardir.
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Resim 4: Sag femur proksimalinde kortekste incelme ve
tubiilasyon

Vakamizda hepatomegali ve dev splenomegalinin olma-
si, hipersplenizm bulgulari ile kemik tutulumunun olmasi,
noroloik bulgularin olmamasi, hastanin tip 1 Gaucher hasta-
g1 oldugunu gostermektedir.

Gaucher hiicresi, 20-100 u gapinda, yuvarlak, bir veya
daha fazla kiigiik eksentrik nukleus iceren, stoplasmasi
¢izgili olan hiicrelerdir. Elektron mikroskopisinde bu gizgile-
rin lisosom ihtiva eden tubuluslar oldugu gérulir. Isik mik-
roskopisinde gdriilen bu tip hiicreler Gaucher hastaligi di-
sinda kronik miyeloid I6semi, akut miyeloid I6semi, idiopatik
trombositopenik purpura, multipl miyeloma ve lenfomalarda
da gorilir (2,4). Vakamizda bu hastaliklar ayirici tanida ele
alinmis ve arastirlmistir.

Gaucher hastaliginin iskelet sistemi belirtileri goktur.
Bazen ayni hastada farkli lezyonlar gérilir. Osteopeni, os-
teoskleroz, ilik infarktiisil, subartikiiler osteonekroz, defor-
miteler ve fraktirler olur. Bu degisikliklerin patojenezi tam
olarak anlasilamamigtir. Radiolojik bulgular kemik ve kemik
iligi infarktisiine, kemik iliginin gaucher hiicreleri infiltraso-
nu ile yer degistirmesine ve jeneralize osteopeniye baglhdir.
Kemik tutulumunun en tipik radiolojik bulgusu, femurun alt
kisminin konik bir sisme gosterip bir sige hali almasidir (Er-
lenmayer flask femur). Son zamanlarda kemik lezyonlarini
gostermede manyetik rezonans gorintileme teknigi basan
Tlekullaniimaktadir (2,3,8).

Gaucher hastaliginin adult formunda klinik belirti olarak
anemiden dolayi asiri halsizlik ve dev splenomegaliden do-
layi karinda gerginlik olur. Bazen ilk belirti olarak kemik ve-
ya eklem agrisi veya patolojik fraktiir olur. Litik lezyonlar
uzun kemiklerde, vertebralarda ve kostalarda gérilur. Etki-
lenen kemik veya eklemlerin akut krizinde siddetli agn, eri-
tem, hassasiyet, sisme ve nadiren de eklemde eflizyon
olur. Genellikle kalga ve dizde bu akut agri epizodu olur.
Birlikte ateg ve I6kositoz bulunur. Kemik agrisinin akut epi-
zodu osteomiyelite cok benzer. Akut fazda radiolojik bulgu-
lar bulunmaz ve agri epizodu birkag haftada kaybolur. Adult
formdaki hastalarin % 20'sinde klinik olarak kemik tutulumu
vardir (6,8).

Vakamizda ilk akut agrn epizodu 12 sene 6nce sag dizin-
de olmus. Agri ile birlikte kizariklik varmis. 4 yil ortopedi Kli-
nigince takip ve tedavi edilmis ve daha sonra da osteomiye-
lit tanisi konularak ameliyat edilmis.

Tip 1 Gaucher hastaliinda pansitopeni yaninda labora-
tuar bulgusu olarak asid fosfataz, angiotensin converting
enzim ve immunglobulinler yliksek bulunur (2).

Gaucher hastaliginda tani, kemik iliginde Gaucher hiic-
relerinin goriilmesi ile ve I6kositlerde veya fibroblastlarda
enzim aktivitesi dlgiilerek konulur (2). Gaucher hastaliginin
tedavisinde anemi ile miicadele i¢in demir veya eritropoetin
kullanilir (2,5). Dev bir splenomegali cldugu zaman, ciddi
trombositopeni gelistiji zaman total veya parsiyel splenek-
tomi yapilir. Ancak parsiyel rezeksion daha gok tercih edil-
mektedir. Splenektomiden sonra karaciger ve kemiklerde
glikoserabrosid birikimi artmaktadir (1,7).

Sonug olarak adult Gaucher hastaligi herhangi bir yasta
gorilebilir. Klinik olarak akut osteomiyelit veya artrit gibi
baslayabilir. Anemi, izah edilemeyen splenomegali, kemik
ve eklem agnlar olan bir hastada Gaucher hastaligi disi-
nilmelidir.
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