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GiRiS

Herediter sferositoz (HS); hiicre zari proteinlerinin kalitsal hasari
nedeniyle, eritrositlerin sferosit sekline déntsmeleri ile hemolize
yatkinligin artmasi sonucu anemi, sarilik ve dalak buyUklGgu

gelismesiyle seyreden non-immiin hemolitik anemidir. Olgularin
¥'linde otozomal baskin kalitim gorildigu bilinmektedir.

Patofizyoloji

Herediter sferositozun etyopatolojisinde, eritrosit zarindaki gift
katl lipit tabaka ile iskelet protein yapisi arasinda dikey pozisyonda
yerlesmis olan protein baglarindaki kalitsal kusur rol oynamaktadir.
Hlcre zarindaki proteinlerden spektrin, ankirin, band 3 ve protein
4.2'nin yapisal hasari, zardaki lipit icerigin kaybina yol acar. Bunun
sonucunda eritrositlerde ylizey hacim iligkisi bozulur. Normal
kosullarda esnek olan eritrosit zari, hiicrenin kire seklini almasi ile
gerilmeye dayaniksiz (zar kirilganhdi artar, ozmotik direnci azalir)
hale gelir. Sferositik ve kirilgan hale gelen eritrositlerin dalak
sinizoidlerindeki asidik ve anoksik ortamda tutularak yikilmalari ile
hemolitik anemi tablosu ortaya cikar.

Klinik Ozellikler ve Siniflama (Tablo 14)
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Anemi, sarilik ve dalak blyklGgi en sik gordlen bulgulardir.

Hafif HS: Olgularin %20-30'unda gorulir. Anemi goérilmez.
Orta dereceli bir dalak blyUkIGgu ile sarilik dikkati ceker. Genellikle
adolesan ve eriskin yaslarda tani konur.

Orta HS: Olgularin %60-75'inde gorildr. Anemi ve sarilik 6n
plandadir. Genellikle cocukluk ¢caginda tani konur.

Agir HS: Olgularin %5'inde gdéralir. Belirgin hemoliz, anemi,
sarilik, dalak blyUkliga ve dlzenli eritrosit sispansiyonu
transflizyonu gereksinmesi vardir.
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TURK HEMATOLOJi DERNEGI [}

Tablo 14. Herediter sferositozun klinik siniflamasi

Hemoglobin (g/dl) Normal 114 7-10 <6

Bilirubin (mg/dl) 0-1 1-2 2-3 >3

Otozomal Otozomal
Genetik gegis Heterozigot dominant veya dominant veya
yeni mutasyon yeni mutasyon

Otozomal
resesif

Ozmotik frajilite
(inkubasyonlu)

Cok belirgin

Hafif artmis Belirgin artmis Belirgin artmis artmis

TANI

Herediter sferositoz tanisi; klinik bulgular, periferik yaymada
sferositoz varlidi, ailede hemolitik anemi 6ykisinin bulunmasi ve
anormal ozmotik frajilite (OF) testinin varhgi ile konur (Tablo 15).

Tablo 15. Herediter sferositozda tanisal testler

Hemoglobin ve MCV'de azalma,

Ut [ Seii MCHC ve RDW'de artma

Retikilosit Artmis

indirek hiperbilirubinemi, LDH
yiiksekligi

Biyokimyasal testler
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* MCHC'de artis (vakalarin yarisinda %36'nin Gzerindedir),

e MCHC'nin »>36 g/dl ve RDW'nin >4 Uzerinde olmasinin
sensivitesi %63, spesifitesi %100'dir (tarama olarak
kullanilabilir).

e Hastalarin %30'unda OF'nin, %15'inde ise inklibasyonlu
OF'nin normal olabilecedi akilda tutulmalidir.

* Demir eksikligi, talasemi tasiyiciligi, hedef hiicre varliinda
ve karaciger hastaliklarinda OF'nin normal olabilecedi akilda
tutulmalidir. Bu durulmada testin tekrari dnerilmektedir.

Ayirici Tani

Periferik yaymada sferosit yapan;immiin hemolitik anemiler, agir
yanik ve termal hasarlar, klostridial sepsis, hemolitik transflizyon
reaksiyonlari, herediter piropoikilositoz, ciddi hipofosfatemiler,
ABO uyusmazligi dastntlmelidir. Ayrica, diseritropoez, dengesiz
hemoglobinler ve hipersplenizme yol acan diger kalitsal hemolitik
anemiler de ayirici tanida akilda tutulmahdir.
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Komplikasyonlar

e Aplastik kriz (6zellikle parvovirus B19 basta olmak tizere pek
¢ok virus enfeksiyonu ile)

e Folat eksikligine bagli megaloblastik dedisiklikler
e Safratasl

* Bacak Ulserleri

e Ekstramediller hematopoez

e Transflizyonel hemosiderozis

TEDAVI

1. Eritrosit transflizyonu

2. Splenektomi

3. Folik asit tedavisi



TURK HEMATOLOJi DERNEGI [JJ}

—— ULUSAL TEDAVi KILAVUZU 2011

1. Eritrosit transfiizyonu

Transflizyon gereksinimi

a) Agir anemi; Hb<8 gr/dl

b) Aplastik kriz

¢) Hipersplenizm

d) Yetersiz gelisme-bliyime

e) Anemiye ikincil efor kapasitesinde azalma
2. Splenektomi

Dalak ¢ikarilma endikasyonlari:

e Agir HS, bliyime gelisme geriligi, kemik degisikligi,
bacak Ulserleri ve ekstramediiller hematopoez olan
hastalarda dnerilmektedir.

e Orta diizeydeki yada dengeli HS'da tartismalidir.

¢ Dalagin bagisiklik sistemindeki roli g6z 6niine
alindiginda, splenektomi zorunlu olmadikg¢a 5 yasindan
once yapilmamalidir.

Dalak cikarilmasi ile hemoliz azaldigi icin sonucta sarilik,
anemi ve retikllositoz hizla kaybolur, ancak periferik yaymada
sferositoz ile ozmotik frajilite bozuklugu devam eder. Nadir
durumlarda dalagin cikariimasi ile hastalik kontrol altina alinamaz.
Bu durumda aksesuar dalak, piruvat kinaz eksikligi gibi durumlar
arastiriimahdir.

Dalak ¢ikarilmasindan énce Pndmokok, Meningokok, Hemofilus
influenza B asilari uygulanmali; operasyon slirecinde antibiyotik
profilaksisi yapilmahdir. Erken ddnemde yerel enfeksiyonlar,
kanama, tromboz ve pankreatit en dnemli sorunu olustururken, geg
donemde ise kapsillli bakteri enfeksiyonlari risk yaratmaktadir.

Ozellikle ¢ocuk hastalarda kismi ve laparoskopik splenektomi
Onerilmektedir.  Cocuklarda,  kolelitiazis  bulgusu  yoksa,
kolesistektomi endikasyonu yoktur.

3. Folik asit tedavisi

e Ortave agir olgularda 6nerilir. Glnlik doz 5 yasina kadar
2-5mg, 5 yas Ustlinde ise 5 mqg'dir.
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