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Poster Sunum

Hematopatoloji
PS533

OLGU SUNUMU: KEMIK ILiIGi BiYOPSiISINDE GAUCHER HASTALIGI
TUTULUMU

Aysegiil Uslu®, Sehbal Arslankoz*
!Diskapi Yildirim Beyazit Egitim Ve Arastirma Hastanesi
Giris

Lizozomal depo hastaliklari oldukca nadir gortlen hastaliklar olup bunlardan en sik gorulenleri Gaucher
(B-glukoserebrozidaz eksikligi) ve Niemann-Pick (sfingomyelinaz eksikligi) hastaligidir. Cogunlukla
sistemik semptomlarla presente olsalar da bazi vakalarda Gaucher hastali§i baska sebeplerle kemik iligi
evrelemesi yapilmasi sirasinda insidental olarak saptanabilmektedir. Gaucher hastaliginin nadir goértlen
bir vaka olmasi nedeniyle sunulmaya deger bulunmustur.

Olgu Sunumu: 43 vyasinda erkek hasta, halsizlik nedeniyle hastanemize basvuran hastada
anemi+trombositopeni(Hb:8,1 g/dL, PLT: 49 1073/uL) saptanmasi Uzerine yapilan ileri radyolojik
incelemelerinde hepatosplenomegali tespit edilmistir. Bunun Uzerine etyolojinin aydinlatiimasine ydnelik
hastadan kemik iligi aspirasyon yaymasi ve biyopsisi alinarak klinigimize goénderilmistir. Kemik iligi
biyopsi materyalinin mikroskopik incelemesinde diffiz ve noduler paternde histiositik htcre infiltrasyonu
gosteren ilik dokusu izlenmistir. Aspirasyon yaymasinda normoselltler ilik partikulleri arasinda genis,
soluk, bazofilik sitoplazmali, sitoplazmasinda cizgilenmeler goésteren (kiristiriimis parsomen kagidi
goérinumau), kidcuk nukleuslu histiositik hlicreler gértlmastur. Bu hucreler yapilan immunohistokimyasal
calismada CD68 ile pozitif, PanCK ile negatif reaksiyon vermis olup PAS histokimyasal boyasi ile pozitif
olduklari goérilmistir. Bunun sonucunda olgu “Bulgular lizozomal bir depo hastaligini akla getirmis
olup 6n planda Gaucher Hastaligi distinilmistir.” seklinde yorumlanmistir.

Sonug

Gaucher hastaligi B-glukoserebrozidaz eksikligi ile seyreden genetik bir bozukluk olup splenomegali,
kemik iligi tutulumuna bagli anemi ve trombositopeni, nérolojik semptomlar (periferiknéropati,
Parkinson hastaligi, vb...), kas ve iskelet sistemi bozukluklari, hepatomegali ve siroz gibi bircok belirti ile
seyredebilen multisistemik bir hastaliktir. Lizozomal depo hastaliklari icerisinde en sik gorilen
hastaliklardan olmasina ragmen Gaucher hastali§i oldukca nadir goérilen bir hastaliktir ve insidansi
dinya genelinde 1/20000 ila 1/200000 arasinda degismektedir. Lizozomal depo hastaliklari cogunlukla
daha erken yaslarda belirti verirken asemptomatik olarak eriskin yaslara ulasmasi nadirdir.
Hepatosplenomegali, anemi ve trombositopeni gibi hematolojik semptomlar, kas ve iskelet sisteminde
bozukluklar, noérolojik hastaliklar gibi sikayetler ile gelen hastalarda eriskin yasta olsalar bile lizozomal
depo hastaliklari da (6zellikle en sik goérilen Gaucher ve Niemann-Pick hastali§i) akilda tutulmahdir.
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