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OZGUN ARASTIRMA

Sfingolipidoz Tanisi ile izledigimiz Olgularin
Degerlendirilmesi: Tek Merkez Deneyimi

Tugba AKBEY KOCAK, Sahin ERDOL

Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglhgi ve Hastaliklar1 Anabilim Dali, Cocuk Metabolizma
Bilim Dali, Bursa.

OZET

Bu ¢alismada sfingolipidoz tanisi ile izledigimiz hastalarin klinik, demografik ve laboratuvar verilerinin degerlendirilmesi amaglanmustir.
Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Metabolizma Hastaliklar1 Bilim Dalinda sfingolipidoz tanist ile izledigimiz 34 hasta geriye
yonelik olarak degerlendirilmistir. Hastalarin dosyalarindan bagvuru sikayetleri tani yaslari, son degerlendirme yaslari, cinsiyetleri, anne-
baba arasindaki akrabalik diizeyi, kardes Oliim Oykiisii, enzim diizeyleri, genetik sonuglar1 degerlendirmeye alinmistir. Hastalarin son
degerlendirme yas ortalamasi 17,9+18,4 yil (dagilim 0,2-57 yil), tan1 alma yas ortalamasi 13,6+17,8 yil (dagilim 0,1-56 yil) olarak
saptanmustir. Sfingolipidoz tanisi ile izledigimiz 34 hastadan 10’u (%29) Fabry hastalifi, 6’s1 (%17) GM-1 gangliosidoz, 5’1 (%15)
metakromatik 16kodistrofi, 4’1 (%12) Niemann Pick tip C, 3’1 (%9) GM-2 gangliosidoz, 2’si (%6) Gaucher, 2’si (%6) Niemann Pick tip A,
2’si (%6) Niemann Pick tip B hastalig1 tanis1 almistir. Bes (%14,7) olgumuz exitus olmustur. Olgularin 21’1 (%61,8) erkek, 13’1 (%38,2)
kizdir. 20 (%58,8) olguda anne-baba arasinda akrabalik &ykiisii vardir. Hastalarin tan1 yas1 1 ay ile 56 yil arasindadir. Hastalarin 15’inde
(%44,1) ailede ayn1 hastalik tanili birey, 8’inde (%23,5) ise kardes 6liim oykdiisii vardir. 24 (%70,5) hastada néromotor gerilik, 11 (%32,3)
hastada nobet Oykiisii vardir. Tiim olgularin 13’iinde (%38,2) kardiyak tutulum, 12’sinde (%35,2) goz tutulumu vardir. Hastalarin 15’inde
(%44,1) hepatosplenomegali vardir. 8’1 Fabry, 2’si Gaucher tanili 10 (%29,4) hasta enzim replasman tedavisi almaktadir. Hastalarin tanisi
spesifik enzim diizeyleri ve genetik analiz ile kesinlestirilmistir. Sonug olarak, ¢alismamizda Fabry hastalig1 %29,4 ile en sik izlenen tiptir.
Fabry tanisi ile izlenen bir hasta 5 yasinda iken g6z bulgusu ile tan1 almis olup, diger hastalarin tamamu eriskin yaglarda tan1 almustir.

Anahtar Kelimeler: Sfingolipidoz. Enzim replasman tedavisi. Aile dykiisii.
Evaluation of the Cases We Followed with the Diagnosis of Sphingolipidosis: Single Center Experience

ABSTRACT

In this study, it was aimed to evaluate the clinical, demographic and laboratory data of the patients we followed up with the diagnosis of
sphingolipidosis. Thirty-four patients who were followed up with the diagnosis of sphingolipidosis in Bursa Uludag University Faculty of
Medicine, Department of Pediatric Metabolism Diseases were evaluated retrospectively. Admission complaints, age at diagnosis, last
evaluation age, gender, level of consanguinity between parents, sibling death history, enzyme levels, genetic results were recorded from the
files of the patients. The mean age at the last evaluation of the patients was 17.9+18.4 years (range 0.2-57 years), and the mean age at
diagnosis was 13.6+17.8 years (range 0.1-56 years). Of the 34 patients we followed with the diagnosis of sphingolipidosis, 10 (29%) Fabry
disease, 6 (17%) GM-1 gangliosidosis, 5 (15%) metachromatic leukodystrophy, 4 (12%) Niemann Pick type C, 3 (9%) GM-2 gangliosidosis,
2 (6%) Gaucher, 2 (6%) Niemann Pick type A, 2 (6%) Niemann Pick type B disease were detected. 5 (14.7%) of our cases were died. Of the
cases, 21 (61.8%) were male and 13 (38.2%) were female. There was a history of consanguinity between the parents in 20 (58.8%) cases.
The age of diagnosis of the patients was between 1 month and 56 years. Fifteen (44.1%) of the patients had a family history of the same
disease, and 8 (23.5%) had a sibling death. 24 (70.5%) patients had neuromotor retardation, 11 (32.3%) patients had a history of seizures.
Cardiac involvement was present in 13 (38.2%) of all cases, and ocular involvement was found in 12 (35.2%) cases. Fifteen (44.1%) patients
have hepatosplenomegaly. A total of 10 patients (%29.4), 8 of whom were diagnosed with Fabry and 2 with Gaucher, were receiving enzyme
replacement therapy. The diagnosis of the patients was confirmed by specific enzyme levels and genetic analysis. In conclusion, Fabry
disease was the most common type with 29.4% in our study. A patient followed up with the diagnosis of Fabry was diagnosed with ocular
findings when she was 5 years old, and all of the other patients were diagnosed in adulthood.
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Sfingolipidozlar; sfingolipid ve glikosfingolipidlerin
lizozomal pargalanmasi i¢in gerekli olan enzimlerin ya
da enzimlerin ¢aligmasit igin gerekli aktivator
proteinlerin eksikligi sonucu islevini yapamamasi ile
ortaya ¢ikan hastalik grubudur. Sonug olarak, kusurlu
hidrolitik enzimin substrati tam olarak pargalanmaz ve
zamanla lizozom iginde birikir'. Lizozomal depo
hastaliklarinda klinik heterojendir ve rezidiiel enzim
aktivitesinin hastalik siddeti ve dolayisiyla prognoz
iizerinde biiyiik bir etkisi vardir™. Bu hastaliklarm
infantil formlarinda rezidiiel enzim aktivitesi ¢ok azdir
ya da hi¢c yoktur ve en siddetli patolojiyi sergiler.
Yetigkin baslangicli formlarinda yiiksek rezidiiel
enzim aktivitesi vardir ve hastalik daha yavas ilerler.
Juvenil baslangich varyantlar, orta diizeyde bir klinik
fenotipe sahiptir. Fabry hastaligi hari¢ diger tiim
sfingolipidozlar otozomal resesif kalitilirken, Fabry
hastalig1 X’e bagh kalitilir. Sfingolipidozlar; nérolojik
ve  kardiyak  bulgular, bobrek  yetmezligi,
hepatosplenomegali, cilt bulgulart gibi ¢ok farkli
klinik bulgularla karsimiza ¢ikabilir. Bu c¢aligmada
sfingolipidoz tanist ile izledigimiz hastalarin klinik
ozellikleri incelenmistir.

Gereg ve Yontem

Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
Metabolizma Bilim Dalinda sfingolipidoz tanisi ile
izledigimiz 34 hasta geriye yonelik olarak
degerlendirilmistir. Calisma i¢in 26.05.2021 tarihinde
Uludag Universitesi T1p Fakiiltesi Klinik Arastirmalar
Etik Kurulu’ndan 2021-6/49 karar numarasi ile etik
kurul onami almmustir. Hastalarin dosyalarindan ilk
bagvuru sikayeti, cinsiyet, dogum agirligi, dogum
sekli, anne-baba akrabalii, aile oykiisii, tan1 alma
yasi, sistemik bulgulari (organomegali varligi, kalp ve
g0z bulgulari, ndbet, ndromotor gerilik varlig1), enzim
diizeyleri, genetik sonuglart elde edildi. Klinik,
demografik ve laboratuvar verilerine ulasilamayan
hastalar ¢alisma dis1 birakildi.

Istatistiksel analiz

Tiim veriler bilgisayar ortamina aktarilip, SPSS
(Statistical Package for Social Science) siiriim 22,0
paket programi kullanilarak istatistiksel analizleri
yapildi. Tanimlayict istatistikler siirekli degiskenler
icin ortalama, standart sapma, minimum, maksimum
olarak gosterildi. Kategorik degiskenler ise frekans ve
yiizde degerleri ile sunuldu.

Bulgular
Hastalarin tan1 alma yaslart 13,6+17,8 yil (dagilim

0,1-56 yil), son degerlendirme yas ortalamasi ise
17,9+18,4 yil (dagilim 0,2-57 yil) olarak saptanmigtir
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(Tablo I). Sfingolipidoz tamisi ile izledigimiz 34
hastadan 10’u (%29) Fabry hastalig1, 6’s1 (%17) GM-
1 Gangliosidoz, 5’1 (%15) Metakromatik Lokodistrofi,
4’ (%12) Niemann Pick tip C, 3’i (%9) GM-2
gangliosidoz ( 2’si Tay Sachs 1’1 Sandhoff hastaligi),
1’1 (%3) Gaucher tip 1,1°1 (%3) Gaucher tip 2, 2’si
(%6) Niemann Pick tip A, 2’si (%6) Niemann Pick tip
B hastaligi tanist almistir. Bes (%14,7) olgumuz
hayatini kaybetmistir. Hayatini kaybeden
hastalarimizin 2’si Niemann pick tip C, 2’si GM-1
gangliosidoz, 1’1 Tay sachs tanilidir. Olgularin 21°1
(%61,8) erkek, 13’1 (%38,2) kizdir. Hastalarin dogum
agirlign 1240-4700 gram arasinda izlenmistir. 20
(%58,8) olguda anne-baba arasinda akrabalik dykiisii
vardir. Hastalarin tani yast 1 ay ile 56 yil arasindadir.
Hastalarin 15’inde (%44,1) ailede ayni hastalik tanilt
birey, 8’inde (%23,5) ise kardes oliim Oykiisii vardir.
24 (%70,5) hastada noéromotor gerilik, 11(%32,3)
hastada ise nobet Oykiisii vardir. Fabry hastaligi tanili
olgularda ilk bulgu olarak %60°’inda ellerde ayaklarda
yanma-agri, %50‘sinde  proteiniiri,  %Z20’sinde
anjiokeratom mevcuttur. Fabry hastaligi tanili 2
olguda néromotor gerilik vardir, bir olgu 26 yasinda
iken gegcirilmis enfarkt Sykiisii olan, diger olgu ise
ndromotor gerilik nedeni ile aragtirilmakta iken gozde
vorteks keratopati saptanmasi ile tani alan 6 yasinda
bir hastadir. GM-1 gangliosidoz tanili hastalarin
tamaminda basvuruda ndéromotor gerilik, %66’sinda
ise hipotoni ve hepatosplenomegali mevcuttu.
Metakromatik 16kodistrofi tanili hastalarin tamaminin
basvuru sikdyeti yilirime bozuklugu ve kazanilmis
becerilerin kaybi idi. Niemann Pick A-B ve Gaucher
tanili  hastalarin tamami hepatosplenomegali ile
basvurmugtu. Tim olgularmm 13’iinde (%38,2)
kardiyak tutulum vardir. En sik saptanan kardiyak
bulgu sol ventrikiil ve interventrikiiler septum
hipertrofisi olup, Fabry hastaligi tanisi ile izlenen
hastalarin ~ 6’sinda  (%60) saptanmistir.  Gm-1
Gangliosidoz tanili 1(%16) ve Niemann Pick tip C
tanili 1 (%25) hastada da sol ventrikiil hipertrofisi
saptanmustir. Diger kardiyak bulgulardan sekundum
ASD; Niemann Pick tip C tanii 1(%25) ve
Metakromatik Lokodistrofi tanmili 1 (%20) hastada
saptanmugtir.  Mitral ~ yetmezlik  ise; GM-1
Gangliosidoz tanili 2(%33) ve Fabry tanili 1(%10)
hastada saptanmugtir. Tiim olgularin 12’sinde (%35,2)
g0z tutulumu vardir. 5 olguda géz dibi muayenesinde
japon bayragi goriinlimii saptanmis olup bunlardan
2’si GM-1 Gangliosidoz, 1’i Niemann Pick tip A, 1’1
Niemann Pick tip B ve 1’1 Tay Sachs tamilidir. 2
olguda vorteks keratopati saptanmistir ve iki olgu da
Fabry hastalig1 tanilidir. Metakromatik Lokodistrofi
tanili 2 olguda optik atrofi saptanmistir. Gozde foveal
halo saptanarak tarafimiza yonlendirilen 1 olgu
Niemann Pick tip B tanis1 almistir. Niemann pick tip
C tanili 1 hastada nistagmus ve Gaucher tip 3 tanili 1
hastada strabismus saptanmistir. 1 Niemann pick tip
B ve 1 Fabry tanili 2 olgu gbz muayenesi sirasinda
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siiphe edilerek tarafimiza yonlendirilmis ve bu sekilde
tant  almustir. Hastalarin 15’inde  (%44,1)
hepatosplenomegali vardir. 8’i Fabry, 2’si Gaucher
hastaligr tanili 10 (%29,4) olgu enzim replasman
tedavisi almaktadir. Enzim alan hastalarda alerjik
reaksiyon goriilmemigtir. Hastalarin tamisi spesifik
enzim diizeyleri ve genetik analiz ile kesinlestirilmigtir
(Sekil 1, Tablo II).

mFabry

mGm-1-gangliosidoz
Metakromatik Iokodistrofi
Niemann pick tip C

mGm-2-gangliosidaz

m Niemann pick tip A

mNiemann pick tip B

W Gaucher

Sekil 1.
Tanilara gore hastalarin dagilimi

Tablo I. Hastalarin demografik 6zellikleri.

Klinik 6zellik Hasta sayisi (n:34)
Cinsiyet (K/E) 13/21

Gebelik haftasi 28-41

Dogum agirligi (gr) 1240-4700

Tani yasi ortalamasl, yil (+ SS) 17,9 (£18,4)
Akraba evliligi 20/34 (%58,8)
Kardes 6lim &ykusi 8/34 (%23,5)

Tartisma ve Sonug

Sfingolipidozlar, genetik mutasyonlarin sfingolipid
substratlarinin lizozomal degradasyonu igin gerekli
olan enzimlerde fonksiyonel eksikliklere yol agtigi
kalitsal ~ hastaliklardir.  Lizozomlarda  biriken
sfingolipidler cesitli sistemlerde bulgulara yol agar.
Sfingolipidozlar, hastaligin baslangi¢ zamanina ve
enzim seviyelerine gore infantil, juvenil ve eriskin tip
olarak siniflandirilabilir.

Bu calismada; Bursa Uludag Universitesi Tip

Fakiiltesi Cocuk Metabolizma Bilim Dalinda

sfingolipidoz tanist ile izledigimiz 34 hasta

retrospektif olarak incelenmistir. En sik Fabry
Tablo II. Hastalarin klinik 6zellikleri.

L. Kardes Noromotor Goz EKO
Tani S:E:;(‘zoe/:) ilk Semptom (%) T(?:ilnY;?kg;.t Ak;?,;&;"k Oliimii Gelisim | Bulgusu | Bulgusu
n(%) Geriligin(%)| n(%) n(%)
Fabry hast. 6 (%60) Eller-ayaklarda yanma 6(%60) 34,2 yas 1(%10) 1(%10) 2(%20) 2(%20) | 7(%70)
n:10 Proteiniri 5(%50) (6-56 yas)
Anjiokeratom 2(%20)
Aile ykiisti 7(%70)
GM-1 1(%16) Néromotor gerilik 6(%100) 13,1 ay 4(%66) 2(%33,3) 6(%100) 3(%50) | 2(%33,3)
n:6 Hipotoni 4(%66) (1-24 ay)
Hepatosplenomegali 4(%66)
NPC 2 (%50) Hepatosplenomegali 3(%75) 48,2 ay 4(%100) 1(%25) 4(%100) 0 2(%50)
n:4 Uzamis sarilik dykist 3(%75) (2 ay-15 yas)
Kolestaz 3(%75)
Ataksi 1(%25)
Noromotor gerilik 4(%100)
Gaucher hast. 2(%100) Hepatosplenomegali 2(%100) 27 ay 2(%100) 0 1(%50) 1(%50) | 1(%50)
n:2 Uzamis sarilik 1(%50) (18-36 ay)
MLD 3 (%60) Yiiriime bozuklugu 5(%100) 118vyas (1,6- | 3(%60) 2(%40) 5(%100) 2(%40) | 1(%20)
n:5 Kazanilmig beceri kaybi 5(%100) 49 yas)
Gozlerde kayma 1(%20)
Niemann pick tip| 2 (%100) Hepatosplenomegali 2(%100) 24 ay 2(%100) 0 2(%100) 1(%50) 0
An:2 Buytime geriligi 2(%100) (18-30 ay)
Noromotor gerilik 2(%100)
Niemann pick tip| 2 (%100) Hepatosplenomegali 2(%100) 13,5 yas 2(%100) 0 1(%50) 2(%100) 0
Bn:2 Gorme bozuklugu 1(%50) (1-26 yas)
GM-2 3 (%100) Noromotor gerilik 3(%100) 13 ay 2(%66,6) 2(%66,6) 3(%100) | 1(%33,3) 0
n:3 Hipotoni 1(%33,3) (6-18 ay)
Nobet 2(%66,6)
Buytime geriligi 3(%100)

NPC, Niemann pick tip C; MLD, Metakromatik 16kodistrofi.
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hastaligt ve GM-1 gangliosidoz saptanmustir.
Sfingolipidozlar farkli iilkelerde farkli siklikta
goriilmektedir. Sfingolipidozlardan en sik saptananlar
Fabry ve Gaucher hastaligi olarak bilinmektedir.
Tiirkiye’de 2004 yilinda yapilan bir calismada Ozkara
ve arkadaslar1 Tirk toplumunda sfingolipidozlarin
insidansint  100.000 canli dogumda 4,6 olarak
bildirmistir*. Ayni ¢alismada 300 sfingolipidoz olgusu
incelenmis, en sik metakromatik 16kodistrofi (%31)
tespit edilmistir, Fabry hastaligi sikligi ise %0,3
oraninda bulunmustur®. Fabry hastaligi ¢calismamizda
%29 oranla en sik saptanan tiptir. Fabry hastaligi
prevelanst  Avustralya’da yapilan bir ¢aligmada
1:117.000 olarak bildirilmistir’. italya’da yenidogan
taramasinda enzim diizeyi bakilarak yapilan bir
calismada ise siklik 1:3100 olarak bildirilmistir®.
Hastalikla ilgili farkindaligin artmast ile birlikte aile

taramalari, bobrek yetmezligi-hipertrofik kardiyo-
miyopati-serebral inme bulgular1 olan hastalarin
taranmasi, enzim analizi ve genetik analizin

yayginlagsmasi ile insidansi son yillarda artmistir.
Fabry hastaligi komplikasyonlarmin spesifik olmayan
dogast ve Fabry hastaligi olan kadinlarmm %50
asemptomatik olabildigi disiiniiliirse teshis edilmemis
bir¢ok hastanin olmasi muhtemeldir. Gaucher hastalig1
en sik Askenazi Yahudilerinde goriilmekte olup,
prevelanst 850°de 1 (118/100.000) iken, diger
toplumlarda 1-2/100.000 oldugu tahmin edilmektedir’.
Gaucher hastaligi ¢aliyjmamizda en az saptanan
tiplerden olup, %6 oraninda bulunmustur.

Hastalarimizin bagvuru sikayetleri; Fabry’de ellerde
ayaklarda yanma, agri, proteiniiri, bobrek yetmezligi
idi. Niemann pick tip A-B ve Gaucher tanili
hastalarimizin  tamammin ilk bagvuru sikayeti
hepatosplenomegali idi. GM-1 gangliosidoz, GM-2
gangliosidoz, Niemann pick tip C ve Metakromatik
Lokodistrofi ~ tamili  hastalarimizin =~ tamaminda
bagvuruda noérolojik bulgular vardi ve ayni zamanda
kardes oliim Oykiisii 6n planda idi. Sfingolipidozlar
gibi depo hastaliklar1 dogumda normal goriiniimde
olup, zamanla bulgular gelisir. Erken infantil
donemden yetigkin doneme kadar bulgular cesitli
siddette karsimiza ¢ikabilmektedir. Calismamizda en
erken tani alan hastamiz, GM-1 gangliosidoz tanili
kardes oliim Oykiisii olan 1 aylik olgudur. En gec tani
alan hastamiz ise oglunda Fabry hastalig1 saptanmasi
lizerine aile taramasi ile 56 yasinda tani almigtir. Fabry
hastaligi, bulgular1 eriskin yaslarda gelistiginden
eriskin donemde tani alan bir hastaliktir. Fabry
hastaligr tanisi alan bir hastamiz 6 yasinda iken goz
muayenesinde vortex keratopati saptanmasi iizerine
yapilan analizlerle tam1 almigtir. Hastalarimizin
%44,1’inde hastalik agisindan pozitif aile oykiisi,
%23,5’inde ise kardes Oliim Oykiisii vardir. Aile
bireylerinin  ilgili  klinik  bulgular  agisindan
sorgulanmasi ve hastalik taramasi yapilmasi erken tani
ve asemptomatik hafif formlarin saptanmasinda yol
gosterici olacaktir.
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Sfingolipidozlarda enzim replasman tedavisi Gaucher
hastaligt ve Fabry hastaliinda uygulanmaktadir.
Fabry hastaligi igin, agalsidase-a ve [ isimli iki
preparat kullanilmaktadir. Enzim tedavisinin Gb3
klirensine, agrinin iyilesmesine ve uzun siireli
tedavilerde komplikasyonlarin ortaya ¢ikmasinin
azaltilmasina yardime1 oldugu tespit edilmistir®’.
Bununla birlikte, her iki enzimin de serebral, renal ve
kardiyak hastalik belirtileri {izerine sinirli etkileri
vardir'®. Gaucher hastaligi i¢in enzim tedavisi tiim
tiplerinde kullanilmaktadir. Rekombinant enzimler
kan beyin bariyerini gecemedikleri icin tip 2 ve 3
Gaucher hastaliginin ndrolojik belirtilerini
iyilestiremezler ancak viseral bulgular ve hematolojik
parametreler iizerine etkindir''. Gaucher tip 1 hastalari
enzim replasman tedavisine iyi yanit verir. Enzim
uygulamasindan sonraki alt1 ay i¢inde azalmis dalak
hacmi, trombosit ve hemoglobin diizeyinde artis,
iskelet agrisinda azalma gozlenmistir'”. Enzim
replasman  tedavilerinde  alerjik  yan  etkiler
goriilebilmektedir. Caligmamizda enzim replasman
tedavisi alan 10 hastamizin higbirinde alerjik
reaksiyon izlenmemistir, hastalik enzim tedavisi ile
stabildir.

Enzim replasman tedavilerinin ortalama maliyeti
50.000-200.0008/y11 arasinda degigse de, bugiine
kadarki en etkili tedavilerdir. Bununla birlikte, santral
sinir sistemi tutulumu olan hastaliklarda tedaviye
yonelik en biiyiik engel, verilen enzimin kan beyin
bariyerini gegememesidir'’. Metakromatik I6kodistrofi
icin bir klinik deneyde denendigi gibi, uygulama
sikliginin ve dozun arttirilmast bu engeli ortadan
kaldirmaz'®. Nérolojik bulgularla seyreden Niemann-
Pick tip A ve C hastaligi, Gaucher hastaligi tip 2 ve 3,
GMI1 gangliosidoz, Sandhoff hastalig1, metakromatik
l16kodistrofi (MLD), Krabbe hastalig1 ve diger birgok
lizozomal iligkili ndropati igin enzim replasman
tedavisinin faydasi kisithidir. Hematopoetik kok hiicre
nakli (HCST) tedavide denenmistir fakat morbidite ve
mortalite  oranlarimin  yiiksek olmast  tedavide
kullanimint kisitlamaktadir. Haploidentik dondrlerde
daha yiiksek greft reddi riski olmasi riski nedeniyle,
heterozigot bir ebeveynin dondr olmasi ise daha diisiik
donor hiicre kaynakli enzim aktivitesi nedeniyle daha
kétii sonuglarla iliskilendirilebilir'>. HSCT yapilan 24
MLD hastas1 ile HSCT yapilmamis 41 MLD
hastasinin karsilagtirildig: bir calismada HSCT sonrast
hastaligin stabil kaldigi, ilerlemesinin yavasladigi
bildirilmis fakat mortalite oranlarinda farklilik
saptanmamustir'®.  Calismamizda hematopoetik kok
hiicre nakli yapilan hastamiz yoktur.

Sonug olarak, calismamizda Fabry hastaligi en sik
saptanan tiptir. Hastalarin énemli bir kisminda anne
baba arasinda akrabalik ve ailede ayni hastalikli birey
olmast bu hastaliklarin tanisinda anamnezin 6nemini
artirmaktadir.  Noromotor  gerilik,  kazanilmis
becerilerin kaybi, organomegali, el ve ayaklarda
yanma en sik karsilan semptom ve bulgular olmustur.
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Multisistemik hastaliklar oldugundan hastalik ile ilgili
farkindaligin  artmasi, hastalik semptomlar1 ile
basvurulan branglardaki hekimlerin bilgilendirilmesi
ve egitimi sfingolipidozlarin tani alabilmesi icin
gereklidir. Bu hastalik grubunun tedavileri ¢ok yiiz
gildiirlici  olmamasi sebebiyle bu hastaliklarin
onlenmesinde PGD (Preimplantasyon Genetik Tani)
olduk¢a dnemlidir.
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