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Herediter elliptositosis dolagimda eritrositlerin oval veya ellipti-
kal gekilde goriilmeleri ile karakterize genellikle beniyn morfolojik
bir anomalidir (3, 7). Insan kamnda elliptikal eritrositler ilk defa
1904 de Dresmach tarafindan tarif edilmig, 1914 de ise Bislhop bu
anomalinin konjenital bir bozukluk olduguna dikkati cekmigtir (3).
Heredeter elliptositoz autozomal dominant olarak geger (6, 7). Her iki
sekstede goriilebilir. Insidans: % 0.04 tir. Homozigot hastalar, kan
akrabahg: olan ailelerde sporadik vak’alar halinde bildirilmigtir
(12).

Herediter elliptositosis ile diger herediter kan hastaliklarmn
kombinasyonu yaymnlanmigtir. Herediter elliptositosis + sickle sel
trait, Herediter elliptositosis + Hb C trait; herediter elliptogitosis
+ heterozigot beta thalassemia; herediter elliptositosis + heredi-
ter hemorajik telenjektazi; herediter elliptositosis + fdtal hemog-
lobinin herediter homozigot devami; herediter elliptositosis + G6PD
eksikligi gibi. Ayrica herediter elliptositosis -+ Primer renal tubu-
ler asidosis kombinasyonu da bildirilmistir (1, 3, 4, 8, 10).

Herediter elliptositosisli 3 hastamizi anomalinin nadir olugu
nedeniyle bildirmek istiyoruz.
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VAK’ALAR :

Yinci hasta E. . : 11 ayhk erkek gocuk, Herhangi bir gikayeti ol-
mayip, kontrol ve agilar: igin klinige gelmisti. Hasta aktif, gelismesi ve sis-
bem muayeneleri normal bir siit cocugu idi. Kan saymmi sirasinda eritrositle-
rin farkl goriintigleri dikkati gekti. Daha sonra periferik yaymanin incelen-
mesinde ovalositler, elliptositler ve (gubuk) rod sgeklinde eritrositler goriile-
rek, vak’aya herediter elliptositos teghisi kondu (Resim : I). Hb = 10,8 gr
idi. Bu deger 11 ayh bir siit gocugu icin normaldir.

Anne 25 y., baba 29 y. higbir gikayetleri yok; anmenin periferik
yaymast hipokromi disinda mnormaldi. Babada ise (Resim : II) ovalosit ve
elliptositler gOniildil.

PII, 8.6 da yapilan nigasta blok elektroforezinde Hb A, hastada 9% 2.8, an-
nesinde %% 2.4 ve babasmnda % 2.5 degerinde yani mormal olarak bulundu.
Hastada Hb F, G6PD, osmotik fragilite, serum demiri ve total demir bagla.-
ma kapasitesi de normal degerlerdeydi (Tablo : II). Boylece hasta heredi-
ter elliptositosun basit gekli olarak kabul edildi.

IPncj hasta T. 0. : 1 yasinda kiz ¢ocuk. Renk soluklugu gikayett ile
klinife miiracaat etti. Sistem muayeneleri normaldi. Kan saymminda Hb :
9.3 gr. hafif diiglik bulundu. ¥ -2 yag arasnda Hb'nin normal degeri %
10-12,5 gr dir. Periferik yaymada ovolositoz yamnda hipokromi, poikilosi-
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toz, mikrositoz vardt (Tablo : I). Bu vak’ada aile tetkiki ve diger labora-
tuar testleri yapilamamagtir. Aile Xkontrola geldiginde detaylh olarak ince-
lenecektir.

IIltincii hasta S.P. : 23 yasinda tip dgrencisi. Renk soluklugu ne-
deni ile tam kan sayim yapild, Hb = ¢ 9,4 gr Periferik yaymada ovolosi-
toz bzellikle elliptositos dikkati cekti. Ayrica anisositoz, poikilositoz ve sfe-
rositler de vardr,

Vak’anin ailesi incelendi. Annenin Hb % 10 gr gibi diisiik bir deger-
deydi ve annenin periferik yaymasinda belirgin ovolositoz ve elliptositoz ya-
ninda degigik derecelerde hipokromi, anisositoz, poikilositoz ve sferositoz var-
di, Baba ve 1 kardeg mormaldl. Diger kardegin periferik yaymasinda da ovo-
losit ve elliptositler dikkati ¢ekiyordu (Tablo : I).

Biitlin aile fertlerinde hemoglobin A, ; fétal hemoglobin, serum demiri
ve total demir baglama kapasitesi, G6PD ve osmotik frapilite tesuleri yapil-
di. (Tablo : II) de test neticeleri goriilmektedir. Hastanin ve annesinin erjt-
rositlerinde osmotik frajilite artmgti (Sekil : I).
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TABLO : II
ELLIPTOSITOSISLI VAK’ALARIN KAN BULGULARI
A Hb FHb 8D TDBK OSMOTIK
VAK’A. No: % ) Yo UgT. % ugr. G6PD FRAJILITE
1—B.0. 2.8 N 90 340 N N
Anne 24
Baba 2.5
3 8.P. 2.0 2.2 176 356 N Artmig
Anne 2.0 2.0 160 445 N Artmig
Baba 1.9 2.3 210 405 N
Kardes L 3.6 2.7 88 358 N
Kardes II 1.8 3.1 228 543 N
v, [HEMOLIZ SP
oeee Hasta ink. 8nce
.—e—s Hasta ink Sonra
x x xAnne fk &nce

xs xox Anne  ink

sSonfa
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TARTISMA

Herediter elliptositos tanisi genellikle kan yaymasinin morfo-
lojik dzellikleri ile konur (9).

Oval veya elliptikal eritrositler, pernisiyds anemide, agir de-
mir eksikligi, Cooley anemisinde, enfeksiyon, 16semi ve neoplasm-
lardaki agir anemilerde periferik kanda goriilebilir., Buna «sempto-
matik ovalositosis» denir (3,12). Anemi vak’alarinda semptomatik
ovalositos % 25 oraminda goriilebilir. Anemik kimselerde goriilen
oval gekildeki eritrositlerin aksine rod (cubuk) Dbicimi eritrositler
herediter elliptosis icin tipiktir. Herediter elliptositosisde oval
veya rod seklinde eritrositler % 50 - 90 oraninda bulunur Heredi-
ter elliptositosis genellikle autosomal dominant gecer. (12). Tutu-
lan kigiler heterozigottur. Literatiirde homozigot olan vak’alar da
vardir (6, 9, 12). Siddetli hemolitik anemi olan vakalarin homozi-
got olmas1 diigiiniilebilir (9). Klinik manifestasyonlar aileden aile-
ye ¢ok degigir. Aymi aile icinde hemolitik prosesin giddeti bile fark-
I1 olabilir (5).

Herediter elliptositosis geninin ekspresivitesi konjenital hemo-
litik anemilerden sorumlu diger genlerin etkisi ile artabilir 3).

Elliptositlerdeki biogimik lezyon veya mekanizma bilinmemek-
tedir. Radioautografik calismalarla kolesterolun hiicrelerin uc ki-
simlarinda toplandig1 gdsterilmistir. Boylece yizey gerilimi goste-
ren bolgelerin, hiicre yiizeyini zit ydnlere cekimi sonucu oval gekil
meydana gelmektedir. Bipolar hemoglobin agregasyonu da tespit
edilmigtir (12).

Zipursky, non-hemolitik elliptositosisli hastalarda, eritrositlerin
sodyum iyonuna karsi membran permeabilitesinin arttigim goster-
migtir (7). Baz1 hastalarda eritrositlerde glikolitik yolun incelen-
mesi normal sonuglar vermistir. Rediikte gluthathion normaldir.
Anormal hemoglobin drnegi gosterilememistir (5).

Herediter elliptositosisin iki klinik formu vardir. Hastaligin ba-
sit sekli zararsizdir. Hemolitik formda ise hemolitik proges dikkati ce-
ker (12). Herediter elliptositosisli vak’alarin %12 ginde hemolitik ane-
mi oldugu bildirilmigtir (3, 5). Hemolitik formda inkiibasyondan son-
ra osmotik frajilite artmigtir. Bununla beraber hemolitik anemili
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herediter elliptositosisli vak’alarin bir kisminda osmotik frajilite
normalidir (9). Herediter elliptositosisi tammladigimiz 3 cii hastada
ve annesinde osmotik frajilite artmigt1 (Sekil : I). Diger vak’amiz-
da osmotik frajilite normal bulundu. '

Herediter elliptositosis + heterozigot Beta thallassemia ve
herediter devam: kombinasyonlar: yayinlanmigtir. Bildirilen bu kom-
binasyonlar nedeniyle vak’alarimizda ve inceleyebildigimiz aile fert-
lerinde A, hemoglobin ve fétal hemoglobin tayinleri yapildi ve de-
gerler normal bulundu (Tablo : II).

Memleketimizde Aksoy ve Erdem’de Tiirk orijinli bir ailede
3 kardeste herediter elliptositosis + heterozigot Beta thalassemia
kombinasyonunu yayinlamiglardir. Bu kombinasyonu gosteren has-
talarda kompanse edilemeyen hemolitik aneminin nedeni gu gekilde
izah edilmektedir. Beta thallassemia geni herediter elliptositosis ge-
ninin ekspresivitesini artirmakta veya hatali genlerin klinik etki-
leri iist iiste gelmektedir (1).

Aksoy ve arkadaglari, 7 ci Tiirk Hematoloji Kongresinde de has-
talariyla birlikte Tiirkiye'den bildirilen total 8 vak’ayr tartigmiglar-
dir (2).

Herediter elliptositosisli bazi vak’alarda G6PD aktivitesinde
azalma oldugu da bilinmektedir (9, 12). Hastalarimizin hepsinde in-
celeyebildigimiz aile fertlerinde G6PD aktivitesi normaldi (Tablo :
II).

1ki kiz kardeste herediter elliptositosis ve primer renal tubu-
ler asidosis kombinasyonu yayinlanmigsa da bu iki durumun bir-
birine bagh olmadigr ve tesadiifi oldugu bildirilmektedir (4).

OZET

Herediter elliptositosisli iic vak’a anomalinin nadir olugu ne-
deniyle takdim edildi.

Hastalarda ve inceleyebildigimiz aile fertlerinde *yapilan Hb
" A,, G6PD serum demiri ve total demir baglama kapasiteleri nor-
mal bulundu. Vak’alardan birinde ve annesinde osmotik frajilite
artmigti,
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-~ SUMMARY
Hereditary Eiliptocytosis

Hereditary elliptocytosis is a very rare disorder, for this reason
three patients with hereditary elliptocytosis are presented. Osmotic
fragility increased in one case and her mother. Other hematological
findings such as Hb A,, Hb F, G6PD, serum iron and iron binding
capacyty were normal.
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