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Chediak Higashi sendromlu (CHS) onsekiz aylik bir erkek ¢ocuk sunuldu.
Konu ile ilgili literatiir gbzden gecirildi.

Chediok Higashi sendromu (CHS), seyrek rastianan, kismi albi-
nizm, fotofobi, nistagmus ve agir vineleyen enfeksiyonlarla giden
ailesel bir hastaliktir (1). N&trofil islevierinde cesitli bozukluklar ta-
mmlannﬁstir (2, 4). Hastalar tani konulmasindan sonrg yaklasik on
yil icinde enfeksiyon, kanama veya lenforetikiller sistem kanserleri
ile kaybedilirler (9). Hastaligin itk tanimlanmasindan bu vana, din-
ya literatiirlinde yayinlanan olgu sayisi oldukca azdir (6, 7).

Nadir bir hastalik olmasi ve Ulkemizden bu giine dek salt iki
olgu vayinlanmis bulunmas nedeniyle, hastamiz sunmay: uygun
gordiik (8, 9).

Olgu (N.K. protoko! no: 35947): Onsekiz aylik erkek cocuk,
Ondokuzmayis Universitesj Cocuk Klinigine deride abseler, pnémo-
ni ve konjonktivit buigular iie basvurdu. Antibiyotik tedavisine kis-
men yanit veren, zaman zaman alevlenmeler gdsteren pyojenik
enfeksiyvonlardan yakmiyordu. Anne ve babasi birinci dereceden
akraba olup, ailede kismi albinizmi olan kimseler vardi (Sekil : 1).

Fizik Incelemede - Ates 37,4°C, nabiz 136/dak., solunum 60/
dak., kan basinci 80/50 mmHg idi. Boy ve agirhgi % 25 in altindg
idi. Halsiz soluk ve ikterikti. Albinizmi, deri ve sacl deride cok sa-
yida sipiratif abseleri, horizontal nistagmusu, konjonktiviti ve fo-
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Sekil 1. N.K. nin aile agaci
Bl : Hasta
@ : Albinizm

tofobisi vardi. Bilateral servikal, aksillar, inguinal bolgelerde c¢api
0,5 cm, den 2 cm. e dek degisen Ienfadenopatileri palpe ediliyor-
du. Dinlemekle her iki akcierde ronkuslar duyuluyordu. Karaci-
geri sad kosta kenarini 4 cm. dalak sol kosta kenarini 2 cm. me-
dioklavikular ¢izgi tizerinde geciyordu. Sol inguinal hernisi  var-
di. Diger sistem bulgulart normaldi (Sekil 2).

Sekil 2. N.T. nin deri abseleri, hepato splenomegalisi ve inguinal hernisi
goriilmektedir.

Laboratuvar Bulgular : Hemoglobin 4 gr/dl. Beyaz kire 7200
/mm?, hematokrit % 18, retikUlosit % 0.5 idi. Periferik yaymada
o, 2 comak, % 16 parcall, % 4 monosit, % 78 lenfosit vardi, Trom-
bositleri boldu. Alyuvar yapist hipokrom mikrositerdi. Total notro-
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fil sayisi 1504/mm?® idi. Nétrofil ve lenfositlerin stoplazmasinda so-
luk gri inkliizyonlar gérilda (Sekil 3 ve 4).

Sekil 3, 4. N.K. nin nétrofil ve lenfositlerinin stoplazmasindaki dev granlller
gbrilmektedir (Wright boyasi x 100).

Kemik iliginde normoblastik hiperplazi ve myeloid hiicre pre-
kursorlerinin stoplazmasinda dev grandller vardi.

Hemoglobin elektroforezi, serum elektrolitleri, karaciger enizm-
leri normaldi.

Bogaz ve gaita kultiirlerinde normal flora saptandi. idrar kiilti-
rinde Ureme olmad. Pdy kiitirlerinde staphylococcus aureus ve
proteus Uredi.

Akciger grafisinde bilatergl parakardiak infiltrasyon vard.

Klinik Gidis ve Tedavi : Hastaya akeiger enfeksiyonu diizele-
ne dek 10 giin sire ile penisilin prokain 800.000 intramuskdler,
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gentamisin 5 mg/kg intravenoz yolla verildi. 5 mg/kg/gun demirsil-
fat oral yolla baslandi. 4 Gncl gln retikllosit krizi gorildi. Abse-
ler drene edildi ve kiltirde stahpylococcus aureus {iremesi Uze-
rine Keflin 100 mg/kg/glin baslandi. Tedaviye iyi yonit verdi ve
23. glin hastaneden taburcu edildi.

TARTISMA

CHS otozomal resesif gecis gosteren, ndtropeni, yineleyen pyo-
jenik enfeksiyonlar, lizozom iceren tim hiicrelerin stoplazmalarinda
dev lizozomlarla tipik seyrek rastlanan bir hastahktir (1). Hustahdin
benzeri mink (10), sigir (11), fare (12) ve balinalarda {13) tanimlan-
mistir,

Bu yazida albinizmi, fotofobisi, nistagmusu, cok sayida deri ve
sacli deride abseleri, yineleyen pnémonisi, lenfadenopati ve hepa-
tosplenomegalisi ile tipik bir CHS sunduk.

Hastaligm en  karakteristik bulgusu, granllid tm hiicrelerde
dev granillerin varhgidir (14). Histokimyasal ve ultrastritkttrel ana-
lizler, bu graniilerin anormal buyik lizozomlar olduklarini gGster-
mistir (15). Kemik itigi calismalan anormal graniillerin granulosit
maturasyonu sirasinda tesekkul ettigini ve bu hastahkta grandl ano-
malisinin cok yaygin oldugunu gdstermistir (16). Hasta yakinlarm-
da da bu grandller tanimlanmigsa da biz rastlayamadik (15).

Lokosit fonksiyon calismalari ile notrofillerin fagosite ettikleri
hakterileri dldiiremedikleri ve notrofil kemotaksisinin bozuk oldugu
gosterilmistir (2, 4). Kompleman ve antikor cevabt dahil, humoral im-
miinite bu hastalarda normal bulunmusgtur (1.

Staphylococcus enfeksiyonlarinin sik gorildigi bu hastalarda,
haemolytic streptococcus gibi gram (+) ve haemophilus influen-
za, kiebsiella, E. coli ve salmonella gibi diger gram (—) mikroor-
ganizmalar ve mantarlar pyojenik enfeksiyonlardan sorumid tutul-
muslardir (17).

Yukarida soylendigi gibi lenforetikiiler kanserler, malign len-
foma Hodgkin hastaligi rapor edilmistir (5, 18, 19). Lenf sistemi kan-
serlerinin bu hastalarda sik gdritimesi, hastalarin enfeksiyonlara
asin yatkihgina baglammns ve tip C viriistiniin hastaliktan sorumiu
oldugu one slriilerek, malignansinin virlis enfeksiyonuna kars! ko-
nakcmnin ozel tipte bir cevabt oldugu ileri stiriimustir (20).

Bazi hastalarda «hizlandirimis devre» diye tarimlanan lenfo-
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maya benzer bir tablo gelisir (5). Bu devre siiresince nérolojik bo-
zukiuklar ve kanamalar olabilir (9, 18)

Hastalanin tedavisi genel tibbi prensiplerle sagianir (17). Pro-
filaktik antibiyotik tedavisinin yarart  gordlmemistir (17). Ancak
hastalar enfeksiyonlarinin aktif devresinde antibiyotiklerle  tedgvi
edilebilirler (17). Askorbik asit tedavisi ile CHS Iu fareierde idkosit
kemotaksisinin normale dondiigl, bakterisidal aktivitenin diizeldidi
in vitro ve in vivo calismalaria gOsterilmistir (21, 22). Ancak hasta-
lara uygulandiginda 16kosit morfolojisinde, bakierisidal ve kemo-
taktik aktivitede ve hastalarin kiinik gidisinde etkili olmadi: gdril-
mistir (22). Biz hastamizda penisilin ve Keflin'e iyi yanit aldik. Ta-
burcu olduktan bir ay sonraki kontroliinde enfeksiyonu yoktu ve
genel durumu iyi idi. Ancak hastg takipten ciktigt icin uzun siire
izlenemed;.

SUMMARY

The Chediak Higashi Syndrome
(A case report)

An eighteen month old boy with Chediak Higashi syndrome
was reported and the literature was also reviewed.
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