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OZET

Immiinglobulin A eksikligi, diger immiinglobulin seviyeleri normal iken, serum
immiinglobulin A seviyesinde azalma ile karakterize primer immiin yetmezliklerin en
sik goriilen formudur. Immiinglobulin A eksikligi ile birlikte goriilen cesitli hastaliklar
tanimlanmustir. Burada izole hematiiri nedeni ile yapilan tetkikler sonucunda serum
immiinglobulin A seviyesinde diistiklik ve bobrek biyopsi elektron mikroskobik
incelemede bazal membranda diizensiz kalinlasma ve tabakalasma saptanan, bu
nedenle parsiyel immiinglobulin A eksikligi ve Alport Sendromu tanis: alan dokuz
yasinda kiz hasta sunulmustur.

Anahtar sozciikler: Alport Sendromu, parsiyel IgA eksikligi

SUMMARY

Immunoglobulin A deficiency is the most common primary immunodeficiency defined
as decreased serum level of immunoglobulin A in the presence of normal levels of
other immunoglobulin isotypes. Immunoglobulin A deficiency is defined with a
variety of diseases. Here, we presented a nine year old female patient with isolated
hematuria and diagnosed with partial immunoglobulin A deficiency and Alport
Syndrome due to irregular basement membrane thickening and stratification on
electron microscopic examination of percutaneous renal biopsy and lower levels of
serum immunoglobulin A.
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Immiinglobulin A (IgA) eksikligi olan ¢ogu hasta
asemptomatiktir, bununla birlikte rekiirren sinopulmoner
enfeksiyonlar, alerjik hastaliklar, otoimmiin hastaliklar
saglikli kisilere gore IgA eksikligi olan kisilerde daha sik-
tir. Ayrica fonksiyonel immiin yetmezlik nedeni ile olusan
immiin komplekslerin neden oldugu diisiiniilen posten-

feksiyoz glomeriilonefrit, membrandz glomeriilonefrit,
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mesangioproliferatif glomeriilonefrit, fokal glomeriilo-
nefrit gibi renal patolojiler de IgA eksikligi olan hastalarda
gosterilmistir. Burada ise kalitsal bir nefropati olan Alport
Sendrom’lu bir kiz hasta parsiyel IgA eksikligi olmasi

nedeni sunulmustur.

OLGU SUNUMU
Dokuz yagsinda kiz hasta sebat eden mikroskobik
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hematiiri nedeni ile refere edildi. Oykiisiinden ilk kez dort
yasinda iken yapilan idrar tetkikinde hematiiri saptandig1
ve yapilan tetkiklerinde hematiiriyi aciklayacak bir pato-
loji olmadig1 6grenildi. Ozgegmisinde reaktif hava yolu
hastalig1, adenoidektomi ve tonsillektomi disinda 6zellik
yoktu. Soyge¢misinde babada atnali bobrek, erkek karde-
sinde hematiiri vardi. Laboratuvar tetkiklerinde idrar tet-
kikinde dansite 1017, pH 6,5, protein (-), mikroskopide her
alanda 20-25 eritrosit vard1. Bobrek ve karaciger fonksiyon
testleri, C3, C4, spot idrar protein / kreatinin orami (0,1
mg/mg) normal olup, antinétrofil stoplazmik ve anti-
niikleer antikor negatif bulundu. Idrar kiiltiiriinde iireme
yoktu. IgA diizeyi 20 mg/dl (yasa gore normal deger: 33 -
236 mg/dl), diger Ig diizeyleri normal bulundu. Goriin-
tileme tetkiklerinden batin ve renovaskiiler doppler
ultrasonografide 6zellik yoktu. Goz bakisi ve isitme testi
normal olan hastaya uzun siiredir devam eden izole
mikroskobik hematiiri nedeni ile bébrek biyopsisi yapildi.
Bobrek biyopsisinde 1s1k mikroskopide; bazal memb-
ranlarda hafif kalinlasma, mesangial matrikste genisleme,
immiin floresan incelemede; IgM minimal mezangial (+),
C3C damar c¢eperlerinde ve 1 glomeriilde periferal
paternde (+) boyanma, elektron mikroskopide; bazal
membranda diizensiz kalinlasma ve tabakalagsma vardi.
Tiim bu biyopsi ve klinik bulgularla Alport sendromu ve
selektif IgA eksikligi tanis1 konulan hastanin proteiniirisi

olmadig; igin tedavi baglanmadi.
TARTISMA

IgA eksiligi, diger nedenler dislandiginda serum IgG
ve IgM seviyelerinin normal olup serum IgA seviyesinin
diisitk olmasidir (1). Genelde serum IgA seviyesinin 7
mg/dl'den diisiik olmasi selektif Ig A eksikligi, 7
mg/dl’den biiyiik ancak yasa gore -2 SD'nin altinda olmasi
parsiyel IgA eksikligi olarak bilinir (2). IgA eksikligi
primer immiin yetmezliklerin en yaygin formudur. Farkli
etnik gruplarda insidans: degismekle birlikte bat1 diinya-
sinda yaklasik 1/600’diir. Bu siklik mongoloid populas-
yonda (Japanyo’da 1/18500 ve Cin’de 1/4100) belirgin
diisiikdiir buda hastaligin genetik temeli oldugunu

distindiirmektedir (3).

Immiinglobulin A eksikligi olan kisilerde rekiirren

sinopulmoner enfeksiyonlar, alerjik hastaliklar ve SLE,

romatoid artrit, ¢lyak, hemolitik anemi, troidit ve tip 1
diabetes mellitus gibi otoimmiin hastaliklar saghkl kisi-
lere gore daha sik goriiliir (4). Bununla birlikte glome-
riilonefrit (GN) ile komplike olmus IgA eksikligi 19
hastada bildirilmistir (5,6). Huang ve arkadaslarimin IgA
eksikligi ile iligkili GN’i degerlendirdikleri ve 18 hastay:
iceren calismalarinda, hastalarin tanilari sirasi ile memb-
ranoproliferatif GN, diffiiz prolifertaif GN, membrandz
GN, minimal lezyon, diffiiz jeneralize mesengiopatik GN,
fokal segmental proliferatif GN, fokal GN olarak
bildirilmistir (5). Bu 18 hastada, SLE (5 hasta), insiilin
bagimli diabet (2 hasta), romatoid artrit (1 hasta), bronsial
astim (1 hasta), Henonch Schoenlein Purpura (1 hasta),
Evan’s sendromu (1 hasta) olmak {izere 14’iinde altta
yatan bir hastalik tespit edilmistir. Selektif IgA eksikligi
olan hastalarin %50-60'1nda, fonksiyonel mukozal immii-
nitedeki yokluk nedeni ile olusan, immiin kompleksler
vardir ve bunlar poliartrit ve vaskiilitlerin immiino-
pathogesezinde rol oynar (7). IgA eksikligi olan GN’li bir
hastada immiin kompleksler (yiyecek antijenli) gosteril-
mistir (8). IgA eksikligi olan GN'li hastalarin ¢ogunda
renal biyopside mesangial proliferasyon gosterilmis. Tiim
bunlar dolasan immiin komplekslerin GN gelisiminde
major rol oynadigini diistindiiriir (5). Bu hastaliklar iginde
sik tekrarlayan reaktif hava yolu hastaligi ataklan
olgumuzun selektif IgA eksikligi bulgusu ile uyumlu

olabilir.

Alport Sendromu sensorindral isitme kaybi ile olan
ilerleyici hematiirik nefropati ve glomeriiler bazal
membranda yapisal degisiklikler ile karakterize kalitsal
glomeriiler hastaliktir (9). Glomeriiler hastaliklar i¢inde
sikligi %5’in altindadir. Alport sendromu temel olarak
renal, koklear ve okuler sistemi tutar. Diiz kas tiimorleri,
mental retardasyon, orta hat defektleri ve eliptositosiz
beraberinde bulunabilen hastaliklar olarak tanimlanmuigtir.
Alport Sendromu X’e bagli, otozomal resesif veya otozo-

mal dominant formlari ile genetik heterojenite gosterir (9).

Selektif IgA eksikligi ile Alport Sendromu birlikteligini
agiklayacak bir “otoimmiinite patogenezi” s6z konusu
degildir. Her iki hastaligin genetigi dikkate almacak
olursa selektif IgA eksikligi 14. kromozomda alfa 1 ve alfa
2 lokuslari ile iligkilidir. Alport Sendromu 13, 2 ve X kro-
mozomlarindaki tip IV kollajen geni ile iligkilidir. Selektif



IgA eksikliginin toplumdaki sikhiginin yiiksekligi dikkate

alinirsa, olgumuzda s6z konusu birliktelik bir rastlant:

olarak yorumlanabilir.
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