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Gaucher hastalig, lipid depo hastaliklarinin sfingolipidozlar gru-
bundan bilinen en ‘eski ve en sik goriilen lipid depo hastaligidir (4,5).
Hastalik ilk kez 1882’de Philippe Gaucher tarafindan «non-lésemik
splenik epitelyoma» olarak tanimlanmigtir, Biyokimyasal defekt, lizo-
zomal glukoserebrozidaz eksikligi olup eksiklik sonucu glukoserebro-
zid (glukozilseramid) dokularda birikir (3,4,5,8). Hastalik otozomal
resesif gecislidir ve U¢ degisik klinik formu vardir. Her tic formda da
en belirgin ozellik Gaucher hticrelerinin varligidir (4,5,8). Tipler ara-
sindaki en onemli ayirict ozellik, nérolojik bozukluklarin varhg: ve
ilerleme hizidir (5).

Tip 1 (Kronik non-néronopatik, Adult form) : Hastalarm gogu bu
grupta yer almaktadir ve tani genellikle cocuklukta konmaktadir. Glu-
koserebrozid birikimi, karaciger, dalak ve kemik iligi basta olmak
fizere retikiiloendoteliyal sistemde olusmaktadir (3,4,5). Klinikte he-
matolojik bulgular belirgindir (splenomegali, hipersplenizm ve de-
gisik derecelerde pansitopeni). Diger sik bir patoloji de iskelet komp-
likasyonlaridir. Hastalarda nérolojik tutulum yoktur (2,3,4,5).

Tip 2 (Akut néronopatik, Infantil form) : Tan1 yasi 2-4 aydir. Gok
hizli ilerleyen santral sinir sistemi bulgular: ile 2 yasindan once kay-
bedilirler (4,5,8).
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Tip 3 (Subakut néronopatik, Juvenil form) En nadir gériilen sub-
tiptir. Buytk cocukluk veya erigkin yasta tani alirlar. Tip 1'in klinik
6zelliklerine ek olarak nérolojik tutulum vardir ancak nérolojik bul-
gular Tip 2'ye gére daha yavas ilerler (4,5,8).

Hastaligin tanisinda Gaucher hiicrelerinin karaciger, dalak veya
kemik iliginde gdsterilmesi oldukga énemlidir, Bu hiicreler asit fosfa-
taz ve Periodik-asit-Schiff (PAS) boyalarin kuvvetle tutar. Tanm da
diger 6nemli bir laboratuar testi de }#kosii ve deri Tibroblast kiiltii-
lerinde glukoserebrozidaz enzim akli -itesinin disik oldugunun gos-
terilmesidir (3,4,5,8). Tan konulduktan son+a tedavi yvaklasimlar: des-
tekleyici ve semptomatik olmakian dileye cok {arla gidememektedir.
Bu nedenle tasiyicilarin teshit, prenatal toni ve genbtik danisim gi-
derek énem kazanmaktadir (5,9).

OLGU SUNUSU

ki yasinda, kiz ¢ocugu klinigimize solukluk, karninda ve bacak-
larinda sislik, igtahsizhk yakinmalar: ile Agustos 1989 tarihinde bas-
vurdu. I~*chsizlik ve soluklugunun bir senedir, karinda sigliginin alt1
aydir cldugu ve giderek arttiz, son onbes glindiir ayak ve bacaklarda
gisme oldugu 6grenildi. 11~ “tamizin birinci derece akraba olan 33 ya-
crdaki anne ile 50 yasiwaki babanm yedinci cocugu oldugu belir-
tildi. Ailenin 2.5 yasimnde ve 2 yasinds iki iz gocugunun ve 2 yasin-
da bir erkek ¢ocugunun karmn sisligi ve solukluk tablosu ile 6ldukleri
ogrenildi.

Firik muayenede motor ve fizik gelisme geriligi (Neyzi standart-
larma gére boyu ve agirhgr 3 percentilin altinda) saptandi. Takikardi
ve takipnesi olan hasta ileri derecede soluk ve halsiz gorinumla idi.
Konjestif kalp yetmezligi bulguior olan hastada karm ileri derece-
de bombe olup dalak kosta voy i1 14 cm gegiyor ve gbbegin sag ta-
ralma 3 cm tasiyordu. Karacige  kosta, vaymdan 4 cm asagida cle
geliyordu. Pretibial ve avak sirimnda 6demi olan hastanmn norolojik
muayenesi normaldi ve viicudunda petesi, purpura, ekimoz veya ak-
tif kanamasi yoktu.

Hastanin laboratuar incelemelerinde: hemoglobin : 6.7 g/dl, kir-
miz1 kiire sayis1 : 2,051.000/mm® beyaz kiire sayisl : 3.200/mm’ trom-
bosit : 68.000/mm®, hematokrit : % 21, retiktlosit : % 2.5 ve ortalama
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eritrosit hacmi 102 mikron® bulundu. Hastamizin kan hitcrelerinin
tim serileri (armiza kire, beyaz kiire, trombosit) sayisal olarak du-
stktii yani pansitopenisi verdi. Periferik yaymada belirgin hipokromi,
belirgin anizositoz {(makrositler, mikrositler) ve orta derecede poiki-
lositoz (gdz yas1 hiicreleri, eliptesitler, akantositler, pargalanmis erit-
rositler saptendi. Kemik iligi aspirasyon materyalinin 1sik mikros-
kopik incelenmesinde selltilarite artmis bulundu, megakaryositler sa-
yica normaldi. Belirgin eritroid hiperaktivite {eritroid/myeloid ora-
ni - 0.8) ve hafif megaloblastik degiziklikler gozlendi. Ayrintili ince-
leme sonucunda Gaucher hiicreleri gorildii (Sekil 1 - a, sekil 1 - b).
Bu hiicrelerin asit fosfataz ve PAS boyalarim kuvvetle aldig belir-

o

Sekil 1 - a : Kamik Higi aspirasyon materyalinde Gaucher hiicresi
(oklarla isaretli}) Wright boyasi, x 400

lendi. Yapilan diger incelemelerde iskelet grafileri normal bulundu,
telekardiyografide kardivomegali, bilateral hiler dolgunluk ve diaf-
ragmalarn yukar: itilmis oldugu saptand:, Karaciger-dalak sintigra-
fisinde portal hipertansiyonu ve karaciger parankim hasarin goste-
ren bulgular yoktu. Karaciger ve bokrek fonksiyon testleri normal
olarak teshit edildi.
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Sekil 1- b : Aym materyalde Gaucher hiicresi {oklarla isaretli) x 1000

Hematolojik bulgularin én planda olmasi ve norolojik bulgularin
da olmamasi nedeniyle hastamiza Tip 1 Gaucher hastalig tanisi: ko-
nuldu.

Hastaya derin anemi nedeniyle olusan kalp yetmezligi géz oni-
ne almarak acil kan transfiizyonu yapildi; ancak bebek izlendigi su-
re igerisinde hemoglobin diizeyini hizla diisiirdi ve haftada bir kan
transflizyonu gereksinimi oldu. Hipersplenizme sekonder siddetli

pansitopeni ve sik kan transfiizyonu gereksinimi, kalp yetmezligi,
ileri derecede bliyimiis dalaga bagli olarak gelisen abdominal ger-
ginlik ve solunum sikintis1 ile gelisme geriligi nedeniyle splenektomi
yapilmasi planlandi. Operasyondan 6énce pnémokok agisi yapldi,
splenik anjiografi ile splenik arterlerin dallanmasi belirlendi. AU,
Tip Fakiiltesi Cocuk Cerrahisi kliniginde parsiyel splenektomi operas-
yonu gerceklestirildi. Operasyondan doért saat sonra kalan dalak do-
kusundan meydana gelen kanama nedeniyle total splenektomi uy-
gulanda.

Hasta, operasyondan sonraki ti¢ haftalik izlenimde hemoglobin
ve hematokrit diizeylerini korudu. Trombosit sayisi postoperatif ikin-
ci giinde 100.000/mm* bulundu ve daha sonra yapilan periferik kan
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yaymalarinda trombositler biytk kumeler seklinde goruldi. Hasta
i¢ haftada bir Benzatin Penicillin-G ile profilaksiye almdi.

TARTISMA

Tip 1 Gaucher hastaliginda, hayati tehdit eden pansitopeni, kalb
yetmezligi, siddetli mekanik bas1 ve siddetli gelisme geriligi varsa
splenektomi onerilmektedir. Splenektomi sonrasi genellikle pansito-
peni diizelmekte ancak butiin olgularda olmasa da ekstraspienik bul-
gular siddetlenebilmektedir. Bunun sebebi dalak cikarildiktan son-
ra, lipid depolanmasmm diger organlara (karaciger, kemik) yonel-
mesi olarak diustniilmektedir (1,3,5,8).

Son otuz yila kadar splenektomi genis bir endikasyon sahas1 bu-
larak kullaniimaktaydi. Ancak, ilk olarak 1952'de King ve Shumac-
ker'in splenektomize hastalarde enfeksiyon ve fatal sepsis insidan-
smin arttigim) gostermeleri ile dalagl miimkin oldugunca korumak
icin daha ¢ok ¢aba harcanmaya baslanmistir (1,4,7). Postsplenekto-
mi enfeksiyonlar, sepsis ve genellikle eslik eden menenjitle karak-
terize olup hastalarn yeklasik tlgte ikisi kaybedilmektedir. Enfeksi-
yon indisans: yas ne kadar kiigiikse o kadar artmaktadir. Eraklis ve
arkadaslar 4 vas altinda enfeksiyon riskinin 4 yag {istindekilere go-
re iki misli fazla oldugunu gostermislerdir. Enfeksiyon hastalarin
ticte ikisinde splenektomiyi izleyen iki y1l igerisinde ortaya cikmak-
tadir (4). Enfeksiyon sikligimi belirleyen ikinci énemli etkende sple-
nektominin hangi hastalik nedeniyle yapildigidir. Splenik travma
nedeniyle splenektomi yapilmigsa enfeksiyon mortalitesi % 0.01 iken
Histiositozis, Hodgkin hastahgl, Thalassemia veya Gaucher hastalhig
gibi bir nedenle yapilmigsa % 10'dur yani 1000 misli daha ytiksektir
{(1,4). Bu nedenlerden dolay1 splenektomi; eger faydas1 risklerinden
cok degilse yapilmamal, gerekli ise olabildigince geg ideal olarak 6-7
yastan sonra yapimalidir. Hasta mutlaka Penicillin ile profilaksiye
alinmali, operasyondan en az iki hafta once pnoémokok asisl uygu-

lanmahdir (4).

Dalagm immiinolojik defans mekanizmasindaki roli iyice anlagl-
diktan sonra parsiyel splenektomi énce hayvan modellerinde sonra da
splenektomi yapilmas: gerekli hastalarda denenmistir. Splenik trav-
madan, Hodgkin hastaliginda evreleme yapmak amacina kadar daha



264 Fadu Ertogan - Ercan Tutar - Sevgi Bagkan - Meral Barlas

once totl splenektomi yapilagelmis hastalarda gergeklestirilmistir (1,
4,7). Prsiyel splenektomi yapilan hastalarda splenektomi sonrasi im-
min yanitlarm total splenektomiye gére daha iyi oldugu ve enfek-
siyon insidansiin olduk¢a az oldugu raporlanmistir (1,7).

Gaucher hastaliginda ilk parsiyel splenektomi 1980 yilinda, Isra-
il'de, Yehudain ve Bar-Maor tarafindan 11 yasinda bir erkek hastaya
uygulanmigtir. Daha sonra ayni ekip tic hastada daha parsiyel sple-
nektomiyi uygulamislardir (1). Rubin ve arkadaslarinin gercgeklestir-
digi yedi parsiyel splenektomi olgusunun (7) eklenmesi ile literatiir-
de bildirilen toplam olgu sayisi onbire yiikselmistir. Olgularm 6zel-
liklerini toplu halde degerlendirecek olursak; hastalarin en kiigigi
3, en buyligu 17 yasmda olup bes hastada; postoperatif masif hemo-

raji (iki hasta), kalan dalak dokusunda yaygm infarkt ve nekroz
(tic hasta) sebebi ile hastalar reopere edilip total splenektomi gercek-
lestirilmistir (1,7). Parsiyel splenektomi operasyonu basari ile gercek-
lestirilen alt1 hastanin 1 ile 4 yil arasmnda degisen izlemlerinde hig-
birisinde ciddi bir enfeksiyon gelismemis, karacifer ve kemiklerde
lipid depolanmasinda artis gozlenmemis olup yapilan radyoniiklid
incelemelerde kalan dalak dokusunun fonksiyone oldugu gosterilmis-
tir (1,7). Rubin ve arkadaslar: hastalarinin postoperatif humoral ve
hiicresel immunitelerini degerlendirmisler ve preoperatif déneme go-
re bozulma saptamamislardir (7).

Bizim hastamiz bugtne kadar bildirilen olgular icerisinde parsi-
vel splenektomi denenen en kii¢ik (2 yasinda) hasta olma ozelligini
tasimaktadir. Yas kuctildiikge enfeksiyon riskinin artiyor olmas: ve
parsiyel splenektominin yukarida sayilan yararlar: goz éniine alna-
rak hastamiza parsiyel splenektomi yapilmas: planlanmis ve gercgek-
legtirilmistir. Ayrica hastamizda bulunmayan ve total splenektomi
sonucu hizlanabildigi belirtilen (1,3,5,8) karaciger fonksivon bozuk-
lugu ve iskelet deformitelerinin parsiyel splenektomi ile énlenebile-
cegi duginilmistir. Boylece yeni tedavi yontemlerinin (enzim rep-
lasmani, gen tedavisi?) uygulanabilirligi saglanana kadar hastamizin
yvagsam kalitesinin yiksek tutulmasi planlanmistir. Ancak literatiirde
de belirtilen hemoraji komplikasyonu nedeniyle sonunda total sple-
nektomi yapilmak zorunda kalinmistir.
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Yeni cerrahi tekniklerin gelismesi ile daha az komplikasyonla ge-
rek Gaucher hastalig1 gerekse splenektomi yapilmasi gereken diger
hastaliklarda postsplenektomi enfeksiyon morbidite ve mortalitesini
azaltmak amaciyla parsiyel splenektomi ve kalan dalak dokusunun
ototransplantasyonu gibi koruyucu yoéntemlerin daha yaygin olarak
denenmesi yerinde olacaktir.

OZET

Glukoserebrozidaz enziminin kalitsal eksikligi sonucu olusan Ga-
ucher hastaligl, en sik gorilen lipidozdur. Hastalik noérolojik bozuk-
luklarin varhg: ve ilerleme hizina gore Ug tipe ayrilmaktadir. Tip 1,
hastaligin en sik gorilen formu olup klinik tabloya hematolojik bul-
gular egemendir.

Burada Tip 1 Gaucher hastalikhi bir ¢ocuk sunulmaktadir. Has-
taya parsiyel splencktomi yapilmis fakat sonradan, kalan dalak do-
kusunda olusan kanama sebebiyle total splenektomiye gidilmistir.

SUMMARY

Partial Splenectomy In Type 1 Gaucher's Disease

Gaucher’s disease, the inherited deficiency of glucocerebrosidase,
is the most frequently encountered lipidosis. Disease is conventionally
classified into three types according to the presence and rate of prog-
ression of neurologic abnormalities. Type 1, is the most common form
of the disease, hematologic findings dominate the clinical picture of
patients in this category.

In this paper, we have reported a child with Type 1 Gaucher’s di-
sease. Partial splenectomy was performed to the patient but subse-
quently she underwent total splenectomy due to bleeding from the
remnant of the spleen.
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