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PB Sozel Sunum

Hematopatoloji
PB015(222)
Gaucher hastaliginin tanisini kim koysun: Patolog mu? Hematolog mu?

Gokce Su Gokce®, Merve Cirak Balta?, irfan Yavasoglu?, Nuket Ozkavruk Eliyatkin®

! Adnan Menderes Qniiversitesi Tip Fakdltesi Tibbi Patoloji Anabilim Dali
2 Adnan Menderes Uniiversitesi Tip Fakdiltesi Hematoloji Bilim Dall

GiRIS:

Gaucher hastaligi, genellikle dalak blyUGkligu ve sitopeni bulgular olan cocuklarda goéralir. Otozomal
resesif lizozomal depo hastaliklardandir. Tanida altin standart B glukoserebrozidaz enziminin
Olcilmesidir. Ancak, klinisyen olarak bdyle bir olasiligi akla getirebilmek ve/veya patolog olarak
incelenen dokuda histiosit ve benzeri hlcreleri gérince bu bulguyu anlamlandirabilmektir. Cinkl bu
hastalarin tedavisi, enzimatik replasmandir.

Bu acidan Gaucher hastaligi gibi nadir ve énemli bir hastaligi daha cok bir patolog goéziyle sizlerle
paylasmak istedik.

OLGU:

25 yasinda erkek hasta. Kemik iligi biyopsisi bélimimize trombositopeni bulgusu ve MDS 6n tanisi ile
geldi. Kemik iliginde %85 oraninda hiicresellik izlendi. Hlcrelerin cogunlugu histiositik gériinimdeydi ve
diffiz dagihm gostermekteydi. Bazi hlicrelerde sitoplazmada katlantilar dikkati cekti. Bu bulgular bir
birikim iceren histiositik infiltrasyon ile karakterli depo hastaligi histopatolojik 6n tanisi ile
immunohistokimyasal boyamalar yapilmaya baslandi ve ilgili klinik doktoruyla goéristldi. Kemik iligi
aspirasyonunda c¢ok sayida sea blue sitoplazmali histiositlerin goérildigu bilgisi alindi. Bu asamada,
klinik 6n tani ile enzimatik aktivite ve seviyesi analizlerinin zaten yapildidi, sonuclarin sirasiyla: B
glukoserebrozidaz 0,29 nmol/mL/h (normal deger: 0,94-5,29) ve kriptozidaz 133 nmol/mL/h (0-1074)
bulundugu, Cerezym® tedavisine baslandigi bilgisi ile immun boyalarimizi bekledik.

immunohistokimyasal olarak histiositik hiicreler CD68, TRAP ve S-100 ile yodun-diffiiz boyandi.
Histokimyasal yontemle uygulanan Fe boyasi ile birikim saptandi. PAS, D-PAS ile sitoplazmik boyanma
gorulda.

*Bulgularin intrasellller (histiositik) birikim gdsteren depo hastaliklar ile uyumlu oldugunu bildiren
patoloji raporu hazirlandi..

SONUC MESAJLARI:

-Klinisyen Gaucher hastaligini bircok durumda aklina getirebilmelidir, bdylece patolog disinmese de
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tanimasa da hastaligin tedavisi mimkdn olur.

-Patolog kemik iligi biyopsisini her yoniyle incelemeli, gerek duydugunda klinik doktoru ile bilgi
paylasiminda bulunmali, klinisyenin her zaman eksiksiz, ayrinith klinik bilgi yazacak kadar vakti
olmayabilecegdini bilmelidir.

-Bazen cok fazla klinik bilgi olmadan “kér” olarak bakmak, patologlar icin iyi deneyimler kazanma firsati
saglayabilir.

Anahtar Kelimeler :Gaucher hastaligi, B glukoserebrozidaz, histiositler, lipid depo hastaligi.
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