Orijinal Soru: Klinik Bilimler 216

216 Asagidakilerden hangisinin glukoserebrosid birikimi yoluyla splenomegaliye neden olmasi en olasidir?

A) Gaucher hastaligi

B) Niemann-Pick hastaligi

C) Felty sendromu

D) Wiskott-Aldrich sendromu

E) von Recklinghausen sendromu

Dogru Cevap:A

DERS NOTLARIMIZDAN REFERANSLAR

(Bu referanslar; soru kitabi Tum Tus Sorulari, Kamp notlarimiz ya da non spesifik slaytlardan DEGIL,
sadece gunncel ders notlarimizdan verilmistir. Bu notlar1 subelerimizde kolayca edinip, referanslari
kontrol edebilirsiniz.)
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Gaucher Hastalig

En sik goriilen lipidoz. OR. B-Glukosidaz (glukoserebrosidaz) eksik
Cocukluk donemi disinda eriskin doneminde de baslangic gosterebilir.

Tip I: Retikiiloendotelyal sistemde glukozil seramid birikir. Hepatosplenomegali, pansitopeni, femur bas
aseptik nekrozu, agnlb kemik lezyonlan, distal femurda Erlenmeyer deformitesi,trombositopeniye bagl
kanamalar, kemik iliginde depo hiicresi; bu tipte santral tutulum yok.

Tedavide glukoserebrosidaz enzim replasmam kullamlir. Aynca glikozil seramid sentaz inhibitori miglustat
alternatif tedavidir.

Tip Il: Viseral tutuluma ek olarak mzh norodejeneratif bulgular, hayatin ilk bir ka¢ yilinda &lim

Tip lll: Tip | ve tip Il aras form; 15 yas civan olim

Fabrv

IT'de ise asidoz agirdir). Yag asidi oksidasyon bozukluklarinin
laboratuvar bulgulari: Hipoglisemi, hipoketonemi, dikarboksilik K”nik Bilim|er 21 6 sSoru
asidiiri, sekonder karnitin eksikligidir. o ) o an
. Karnitin sksiklifi olan hastada hangisi bekisamex... Tusdata Pediatri Ders Notu 3. Fasikl
Splenomegali (Hipoglisemi, hepatomegali, ensefalopati, serbest Sayfa 157
yad asitlerinin artis) beklenen bulgulardir.) -
» On sekiz saat aghdi takiben gelisen kusma, letarji nedeniyle
getirilen 2 yaginda kiz hastada hipoketotik hipoglisemi, AST
ve ALT yiksekligi, trombin zamam ve parsiyel tromboplastin

Gaucher hastaliginda lizozom igi depolanan madde...
Glukoserebrozid

falikazerehragidaz

ILGILI NOTLAR

Bir genel cerrahi sorusu
yolunu kaybetmis...

Sorun yoK...

Pediyatri notumuz kol
Kanat gerdi...

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi géormek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.
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Galaktozemi

o Otozomal resesif gecisli, galaktoz- 1-fosfat uiridil transferaz (GALT) enzim
defekti gorilen bir hastalikti. Dokularda galaktoz-1-fosfat ve galaktitol birikir.

e Infant dogumda iyi gelismemistir ve siit ile beslenmeden birkag giin sonra kusma,
diyare, hiperbilirubinemi, hepatosplenomegali ve renal tibller disfonksiyon baslar.

o Karacigerde erken yadl dedigim ve hepatomegali, sarilik (safra duktus proliferasyonu,
kolstaz, fokal nekrozlar), takiben siroz (6 ay iginde), gozlerde katarakt (birkac
hafta iginde) ve beyinde mental retardasyon (6-12 ay iginde) gelisir.

» Hastalarda ayrica fulminan E. coli septisemisi gelisme olasihd: artar.

LIZOZOMAL DEPO HASTALIKLARI
Tay-Sachs ve Sandhoff Hastahg

s Gangliosidozlardan biridir (GM2-gngliosidosis, tip1). Gangliozidin metabolize olmasi
igin heksozaminidaz A ve B enzimleri beraber calismalidir. Birincinin eksikligi
Tay-Sachs, ikisinin beraber eksikligi Sandhoff hastaligidir. Bu lipidéz madde
ozellikle santral ve otonom sinir sistemi néronlarinda ve retinada birikir ve santral
sinir sistemi tutulumu yapan tim lizozomal depo hastaliklarinin ortak bulgusu olan
oftalmoskopik cherry-red spot ya da Japon bayragi gériiniimii izlenir.

e Etkilenen infantta bulgular 6-10. ayda baslar, motor ve mental geri kalma, motor
inkoordinasyon, kaslarda gevseme, korlik, demans izlenir. 2-3 yaslarinda 6limle
sonlanir,

Niemann-Pick Hastalig

 Sfingomiyelinazin genetik defekti sonucu sfingomiyelinin lizozomlarda birikimi
lle karakterizedir.

e Tip A adir infantil form olarak bilinir nérolojik ve visseral tutulum yapar. Birikim
aslinda adirlikl olarak makrofajlar igindedir ve bu yiizden karacider, dalak, kemik
ilidi, akcider, lenf nodu tutulumu daha sik gordldr.

e Tip B, santral sinir sistemi tutulumu olmayan ve organomegali ile seyreden hafif
formdur.
e Tip Cen sik gorulen formudur.

e Pek gok lizozomal depo hastaliinda oldugu gibi hiicrelerde elektron mikroskobik
olarak zebra cisimleri saptani. Tim néronlar etkilenir, zamanla hiicre 6limu ve
beyin dokusu kaybi, demiyelinizasyon gelisir. 1/3 olguda cherry-red spot izlenir.
Kemik iligi aspirasyonunda sea blue (deniz mavisi) histiyositler izlenir (bu
depo hastaliklar igin patognomoniktir).
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Gaucher Hastahg

¢ Ensikizlenen lizozomal depo hastalhigidir. (B-) Glukoserebrosidaz eksikligi
vardir, Vicuttaki fagositik hiicrelerde glukoserebrosid birikir, Olgularin 9%99'u tip
1 (kronik non- noropatik form)'dir. Bu tipde glukoserebrosid depolari iceren fagositik
hicreler beyin hari¢ tUm vicutta bulunurlar. Tip 2 néropatik formdur.

Glukoserebrosid biriken fagositik sistem hucrelerine “"Gaucher hicresi” adi verilir,
Dalakta (dalak blyumesi tipiktir), Karaciderde, kemik ilijinde (kemik iligi
aspirasyonunda deniz mavisi histiyositler izlenir), lenf nodunda, tonsilde
timusta ve peyer plaklarinda izlenirler. Ileri derecede buylumus bu hucreler PAS +
dir. Bazen bu fagositler beyinde periarteriyel alana Virchow-Robin araliklarina gegip
orada toplanabilirler. Béyle hastalarda norolojik bulgular olabilir (Dikkat primer bir
noronal birikim yok).

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gormek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.
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Tablo 3-6. Sfingolipidozlar ve onemli bazi bulgular

Hastalik Eksik enzim Onemli klinik bulgular

- Mental gerilik, kdrlik, kas glicsuzlugu

- GM-2 gangliozit birikir,

- Tay-5achs’a benzer ndrolojik semptomlar

- GM-2 gangliozit ve globozit birikir.

- Norolojik bozukluk, Hepatosplenomegali, Iskelet
B-galaktozidaz deformiteleri

- GM1 gangliozit ve keratan silfat binkir.

- Hepatosplenomegali, Mental gerilik, Erken yasta &lUm

- Sfingomiyelin birikir.

- Hepatosplenomegali, Uzun kemiklerde erozyon, Infantlarda
Gaucher B-glukozidaz mental gerilik

- Glukozilseramit birkir.

: ; - Mental gerilik, Miyelin cogu zaman yok.
st S o - Galaktozilseramit birikir,
Metakromatik Arilsiilfataz A - Mental gerilik ve psikolojik bozukluklar, Demiyelinizasyon
lokodistrofi - 3-sulfogalaktozilseramit binkir.

- Cilt lezyonlan, Bébrek yetmezligi
- Globotriaosilseramit binkir.

- Ses kisikhg, Dermatit, Iskelet deformitesi, Mental gerilik,
Farber Seramidaz Erken yasta olim
- Seramit birikir.

Tay Sachs Heksozaminidaz A

Sandhoff Heksoaminidaz Ave B
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KRABBE HASTALIGI - FARBER HASTALIGI
- Galaktoserebrozit birkiml - Aginli ve llerieyicl eklem

- Mantal gerilik Seramidaz deformitesi

- Korik, sagirik P - Darl alti nodaller

- Total miyelin yoklugu - Seramit birlkimi
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globold elsimiar - Otozomal resesif

- Erken hayatta 8iamel Sfingozin

- Otozomal resesif
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Sekil 3-29. Sfingolipidozlar

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gormek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.



