DERGIYE MEKTUP
Gaucher hastaligl

Gaucher Disaase
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Karaca ve arkadaslarinin 'Portal hipertansiyon
ve retinitis pigmentosa ile birliktelik gosteren Ga-
ucher hastaligr vakasi "adli olgu sunumunu oku-
dum (1). Bu olgu sunumunun tartisma bolimiin-
de "Bunun yanisira pek cok metabolizma hasta-
Iigina eslik edebilen retinitis pigmentosa, Gauc-
her hastalig: ile birlikteligi daha énce literatiirde
hi¢ yayinlanmamis idi" seklinde gecen bir ifade
kullanilmistir.

Oysa Tirkee literatiirde Gaucher hastaligt ve re-
tinitis pigmentosa birlikteligi olan bir olgu sunu-
mu mevcuttur(2). Bu olgu 30 yasinda erkekti. 15
yasindan itibaren artan gorme azhigr sikayeti
mevcuttu. Kaya ve arkadaslarinin sundugu bu
olguda portal hipertansiyon bulgular mevcut de-
gildi (2).

Gaucher hastaligi b-glukoserebrosidaz 1921 ge-
nindeki mutasyonlar sonucu olusur. b-glukose-
rebrosidaz geninde 200'den fazla mutasyon ta-
nimlanmuistir (3). Klinik seyir, gen tayini ve mu-
tasyon tanimu ile iligkili olabilir. Genel olarak,
bir alleldeki 1226G (N370S) mutasyonun varhig:
tip 1 hastalikla es anlamhdir(3). Halbuki 1448C
(L444P) aleli icin homozigotluk, degismez bir se-
kilde norolojik hastalikla iliskilidir (3). Filocomo
ve arkadaslarinin 144 Italyan Gaucher hastasin-
da yaptig1 gen ve mutasyon profili calismasi bu
acgidan ilgingtir (4). Ayrica Orvisky ve arkadasla-
rinin dokularda glikolipid depolanmasi ile feno-
tip ve genotip ilskisini arastirdiklar yeni calisma-
larida, Gaucher hastaliginda genotip-fenotip ko-
relasyonunu degerlendirmek acisindan énemlidir
(5). Karaca ve arkadaslarinin sundugu vakanin
gen ve mutasyon profili cikarilabilirse bu birlik-
telikte dnemli mutasyonu belirlemede gelecekte
yapilacak calismalara yararl bilgiler verebilir.
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Bu olgu sunumunda tizerinde duruldugu gibi in-
filtratif hepatosplenomegalinin énemli bir nede-
ni olan Gaucher hastalig: tanisi uzun yillar ge-
cikmektedir. Insidansinin 1/1000 oldugu bildiri-
len Gaucher hastaliginin daha ¢ok akilda tutul-
masl, asemptomatik vakalarin yakalanmasi,
yazarlarinda Dbelirtigi gibi hepatosplenomegali
ve/veya kemik agrist olan her hastada dustintil-
mesi gerekmektedir.
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