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OZET: Nadir gbrilen akciger tutulumu ile birlikte olan bir adult Gaucher hastaligi vakas bu ydnil ile ilging bulunarak lgili literatir gdzden gegirilerek sunulmustur.

SUMMARY: A case of Gaucher's disease. An adult case of Gaucher's disease, which arouses interest because of the rarely seen lung involvement, is presented and related

literature is reviewed.

GIRIS

Gaucher hastaligi nispeten sik gorilen herediter meta-
bolik bir hastaliktir. Monosit-makrofaj sisteminin fagositik
hicreleri igerisinde progressiv glikoserebrosid toplanmasi
sonucu gelisir. Ozellikle karaciger, dalak ve kemik iligi tutu-
lur. Gaucher hastaliginin kronik non-néropatik veya adult
tip, akut néropatik veya infantil tip ve subakut noropatik
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veya juvenil tip omak lzere 3 tipi vardi. Her 3 tipte de gliko-
serebrosidaz enzimi noksandir ve otozomal ressesiv kali-
timsal gegis gosterir (2).

VAKA

Y.Y. 27 yasinda erkek. 1.4.1992 tarihinde 824/92 proto-
kol no'su ile klinigimize basvuran hasta tetkik ve tedavi
amaci ile yatinldi. 7 ay éncesine kadar hicbir sikayeti olma-
yan hastada, o dénemde karninin sol tarafinda agn basla-
mis. Agn bazen kendiliginden gegiyor ve hep ayni bélgede
ortaya ¢ikiyormus. Daha sonra bu agriya ilave olarak hal-
sizligi baslamis. Yaklasik 1 ay kadar énce miiracaat ettigi
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~p wwa‘ "'""'! 1 " f, pozitif boyanma saptandi.

Batin ultrasonografisinde ile-
ri derecede splenomegali ve ha-
fif hepatomegali, portal vende
genigleme ve dalak hilusunda
ileri derecede kollateraller sap-
tandi. Gastroskopide (10890/
91) kronik gastrit disinda bir
ozellik gérualmedi.

Transbronsial akciger biop-
sisinde (prot. 7470/92 ve 8284/
92) (Resim 1). Kemik iligi aspi-
rasyonunda normoselliiler ke-
mik iligi, beyaz ve kirmizi seri
orani normal, megakaryositler
bolca gorildi. Kemik iligi biopsi-
sinde (prot. 7232/92) lipidik
makrofajlar topluluklar igeren
normoselliler kemik iligi saptan-
di (Resim 3).

Hastanin gekilen kemik gra-
filerinde, uzun kemiklerin meta-
fizlerinde Erlenmayer flask sek-
linde geniglemeler gorildi.

Yapilan ileri biokimya tetkik-
lerinde; asid fosfataz 1.1 B.LG
Resim 1: Akciger dokusunda alveoller icersinde ve septumlarda diffiiz infiltras- (N: 0.2-0.8 B.L0), "angiotensin
yon yapan lipidik histiyositler (7470/92, H-E x 310) converting enzyme" 488 U/L (N:

80-418 U/L), IgG 1970 mg/dl (N: 700-
doktor, dalaginin biyiik oldugunu sdéylemis. Splenomegali 1700 mg/dl) ve IgM 349 mg/dl (N: 60-210 mg/dl) olarak bu-

tetkiki nedeni ile klinigimize sevk edilmis. lundu.
Soy gegmisinde bir 6zellik tarif etmiyor. Goz konsiltasyonunda makulada madde birikimi géril-
Hastanin fizik muayenesinde solukluk, ikter, ddem, si- dii. Hastaya yapilan sag ve sol fundus floresan anjiorgafi
yanoz ve lenfadenomegali saptanmadi. Ciltte yer yer telan- normal bulundu. Noérolojik konsiltasyonu normaldi.
jiektaziler gorildu. Sistem muayenelerinde sadece 16 cm Klinik laboiratuar ve patolojik bulgular ile hastaya adult

sert, diiz ylzeyli, agrisiz sple-
nomegali saptandi. Kollateral ve
asit yoktu.

Laboratuar incelemelerinde
eritrosit sedimentasyon hizi 6
mm/saat, Hic % 34, Hb % 12 gr,
I6kosit 2150/mm3 ve trombosit
38.000/mm3 bulundu. Lokosit
formiiliinde bir ézellik saptanma-
di. Idrar tetkiki normal idi. Kan
biokimyasinda patolojik olarak
protein elektroforezinde gamma
globulin % 24.5 bulundu.

Akciger grafisinde ¢ok ince
graniler opasiteler ve sol akci-
ger kaidesinde sakkiler genisle-
meler gorildi. Akciger bilgisa-
yarl tomografisinde lobuler sep-
talarda yaygin kalinlagma, perib-
ronsial bronkovaskiler
dallanmalarda ve fissirlerde ka-
hinlagsma saptandi. Solunum
fonksiyon testlerinde FVC nor-
malin % 96'si ve FEV1 normalin
% 94'G bulundu. Bronkoalveoler
lavajda alveolar makrofajlar %
80, lenfosit % 13, pargali % 5 ve
eosinofil % 1.1 bulundu. Lipidofi-
lik alveolar makrofajlar géralda. Resim 2: Kemik iliginde normoselliiler ilikte odaklar halinde lipidik histiyositler.
Bu hiicrelerde Scharlach Red ile (7232/92 x 500).
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Gaucher hastaligi tanisi kondu. Hipersplenizm agir oimadig
icin kontrole gelmek Gzere eksterne edildi.

TARTISMA

Gaucher hastaligi ilk defa 1882 yilinda tarif edilmistir. Li-
sosomal depo hastaligi olarak bilinen Gaucher hastaligi he-
rediter metabolik bir bozukluktur. Glikoserebrosidaz (gliko-
sil keramidaz) enziminin noksanh@: sonucu retikiiloendotel-
yal sistemde ve kemiklerde anormal miktarda glikoserebro-
sid birikimi sonucu ortaya ¢ikar (3,6,8).

Hastalik genellikle organomegali, hipersplenizm ve bu-
na bagll pansitopeni ve kemik tutulumu ile karakterizedir
(1,5,7). Gaucher hastaliginin 3 klinik tipi tarif edilmistir. Her
3 form otosomal ressesiv kalitimsal gegis gosterir (6). Tip
1, kronik non-noropatik form. Bu form herhangi bir yasta
goraldr. Yavas progresyon gosterir. Organ ve kemik tutulu-
mu ile karakterizedir. Tip 2, akut néropatik veya infantil
form. Ciddi santral sinir sistemi tutulumu vardir ve bebeklik-
te élime yol agar. Tip 3, nadirdir ve Tip 1 ve Tip 2'nin karigi-
midir. Orta derecede organ ve kemik tutulumu ile nérolojik
bozukluklar vardir.

Vakamizda dev splenomegalinin olmasi, hipersplenizm
bulgular ve kemik tutulumunun olmasi, nérolojik bulgularin
olmamasi hastanin Tip 1 Gaucher hastaligi oldugunu gés-
termektedir.

Gaucher hiicresi bir veya daha fazla eksentrik nukleus
iceren sitoplazmasi ¢izgili olan hucrelerdir. Bu tip hicreler
Gaucher hastahgi disinda kronik myeloid I6semi, multipl
myeloma, idopatik trombositopenik purpura ve lenfomalar-
da da goriilir (2,4). Vakamizda bu hastaliklar ayirici tanida
ele alinmig ve aragtinlmigtir.

Gaucher hastaliginda iskelet sistemi belirtileri ¢oktur.
Osteopeni, osteoskleroz, ilik infarktlisi, deformiteler ve
fraktirler olur. Kemik tutulumunun en tipik radiolojik bulgu-
su femurun alt kisminin konik bir sisme gosterip, sise halini
almasidir. Buna Erlenmayer flask femur denir (2,3,8).

Gaucher hastaliginin adult formunda klinik belirti olarak
anemiden dolay! halsizlik ve dev splenomegaliden dolayi
karinda gerginlik olur (6,8). Vakamizda dev splenomegali
ve pansitopeni olmasi nedeni ile myelosklerozun ge¢ déne-
mi disindldd, ancak kemik iligi aspirasyonu ve periferik 16-
kosit formGla normal bulundu.

Gaucher hastaliginin adult tipinde ayrica hepatik dis-
fonksiyon, portal hipertansiyon olabilir. Akcigerde de infilt-
rasyon bildirilmistir (2,6,8). Akcigerde alveolar kapillerde ve
alveol duvarlarinda lenfatik kanallarda Gaucher hiicreleri
bulunur. Nadiren de alveolar bosluklarda bu hiicreler gérii-
lir. Kapiller blokaja bagh pulmoner hipertansiyon geligebilir.
Gaucher hastaliginda akciger tutulumu, diger lipid depo
hastaliklarina gore ¢ok nadirdir.

Hastamizda karin ultrasonografisi ve bilgisayarli tomog-

rafisi sonucu nonsirotik portal hipertansiyon olabilecedi di-
stndldi. Bu nedenle endoskopik tetkik yapildi. Ozofagus
alt ucta veya mide fundusunda varis gorilmedi. Gaucher
hastaligi tanisi konulduktan sonra kann ultrasonografisi ve
bilgisayarli tomografisinde goérilen portal ven geniglemesi-
nin ve kollaterallerin, Gaucher hastaliginda goérilen portal
hipertansiyona bagh olduguna karar verildi.

Vakamizda akciger bilgisayarli tomografisi sonucu dif-
fiz interstisyel septal tutulum disundldd. Lenfanjitis karsi-
nomatoza veya fibrozing alveolitis olabilecegi ileri saraldi.
Solunum fonksiyon testleri normal bulundu. Akcigerdeki
patolojiyi agiklamak icin bronkoalveolar lavaj ve transbron-
sial akciger biopsisi yapildi. Bronkoalveolar lavaj, akciger
ve kemik iligi biopsisi sonuglarina gore hastada’ lipid depo
hastaligi distndldi. Bunun Gzerine asid fosfataz, "angio-
tensin converting enzyme" ve immunoglobulinler bakildi.
Uzun kemik grafileri alindi. Gaucher hastaligina uygun se-
kilde patolojik degerler ve bulgular tespit edildi. Tip 1 Gau-
cher hastaliginda asid fosfataz, immunoglobulinler ve "an-
giotensin converting enzyme" degerleri yiiksek bulunur (2).

Gaucher hastaliginda tani kemik iliginde Gaucher hiic-
relerinin gorilmesi ile ve/veya Iokositlerde veya fibroblast-
larda enzim aktivitesi dlgtlerek konulur (2,5). Tedavide an-
emi ile micadele edilir. Dev splenomegali ve ciddi trombosi-
topeni gelistigi zaman total veya parsiyel splenektomi yapi-
hr (1,7).

Sonug olarak Tip 1 Gaucher hastaligi herhangi bir yasta
gortlebilir. Dev splenomegali ve pansitopenisi olan hasta-
larda akciger lezyonlarn da varsa ayirici tanida Gaucher
hastaligi disindlmeli ve arastinimahdir.
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