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A Disease Hard to Recognize and Diagnose: Familial
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Ozet

Ailevi Akdeniz atesi (FMF), otozomal resesif gecisli bir genetik hastaliktir. Tiirkiye’de tahmini FMF prevalanst 1/1000,
tastyicilik orani ise 1/5°tir. Tirkiye FMF calisma grubunun bildirdigi iizere, tilkemizde mevcut olan FMF hastalarinin
giiniimiizde dahi %5 gibi ¢ok diisiik bir boliimiiniin tanisi konulmus ve tedavisi baglanmistir. Bu olgu sunumundaki
amacimiz, lilkemizde gittikce kisalan ancak ortalama 7 yil siirdiigii bildirilen FMF hastaligi tanilama siirecinin
sikintilarina yeniden dikkat cekmektir.

Anahtar Kelimeler: Ailesel Akdeniz Atesi, miyojenik, tani

Abstract

Familial mediterranean fever (FMF) is an autosomal recessively inherited genetic disease. The estimated prevalence of
FMF in Turkey is 1/1000 and 1/5 individuals are disease carriers. As reported by the FMF study group in Turkey, only 5%
of the FMF patients in our country have been diagnosed and are on treatment currently. Our aim in reporting this case is
to draw attention to the painstaking diagnostic process of FMF, although the time for diagnosis is gradually shortening in

our country, which currently takes 7 years on average.
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Giris

Ailevi Akdeniz atesi (FMF), tekrarlayan nitelikte
ates ve beraberinde peritonit, plorit, artrit veya erizipel
benzeri eritemli cilt lezyonlarmin olustugu ataklarla
karakterli, otozomal resesif gecisli bir genetik hastaliktir.'
Bu hastalik genellikle Akdeniz bolgesi halklarini etkiler.”
Tiirkiye’de tahmini FMF prevalans: 1/1000, tastyicilik
orani ise 1/5°tir** FMF’in nedeni, 16. kromozomun kisa
kolunda yerlesmis olan Mediterranean fever (MEFV) gen
mutasyonudur.’ En 6nemli komplikasyonu, ¢miir boyu
kullanilan kolsisin ile onlenmesi miimkiin olan renal
amiloidozdur.® Bu olgu sunumundaki amacimiz,
iilkemizde gittikce kisalan ancak giincel olarak dahi
ortalama 7 yil siirdiigii bildirilen FMF hastalig1 tanilama
stirecinin sikintilarina, 11 yildir akut FMF ataklar
gecirmekte olan bu vakanin yasadigi siire¢ nedeni ile
yeniden dikkat cekmektir.!

Olgu

33 yaginda erkek hasta, bir saglik kurulugsunda
temizlik gorevlisi olarak caligmaktadir. Bagvuru sikayeti
halsizlik ve yorgunluktur. Bu sikayet, cocuklugundan beri

mevcut olup ozellikle fazla giic gerektiren islere
bagladiktan kisa bir siire sonra, alt ekstremitelerde daha
fazla olmak iizere siddetli gii¢siizlik ve beraberinde
yaygin kas agrilari ile kramplar seklinde belirmektedir.
Koyu renk idrar yapma Oykiisii yoktur. Ailede kas
hastalig1, efor intoleransi ya da kramp Oykiisii olan birey
yoktur.

Sistem sorgusunda, yillardir krizler seklinde
gelen karin agris1 ve son bir yildir yeni baglamig gogiis
agrist ataklarindan bahsetmekteydi. Karin agrisi ataklari,
11 yil once askerlik gorevini yaptig1 sirada baglamis ve
defalarca cesitli saglik merkezlerinin acil polikliniklerinde
takip ve tedavi gormiistii. Hasta, bu ataklar1 sirasinda
birka¢ kez akut apandisit siiphesi ile yapilan laparotomi
onerilerini geri ¢evirdikten sonra 3 yil 6nce yine bir atak
sirasinda akut apandisit on tanist ile apendektomi
yapildigini bildirdi. Bu operasyonun patolojik incelemesi
sonrasinda apandisit tanisinin  dogrulandigi, hastanin
doktoru tarafindan hastaya belirtilmisti. Hem karin agrisi
hem de gogiis agris1 ataklarinin, 38-40 dereceye varan ates
ile birlikte, y1lda en az iki kez geldigi ve 3 giin siirdiigi,
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ataklar sirasinda belli bir tan1 konulamamis ve hidrasyon
haricinde de bir tedavi uygulanmamisti. Bu nedenle hasta,
bazi ataklarin evde kendi kendine ge¢cmesini bekliyordu.
Zaman zaman ayak bilegi tizerinde erezipel benzeri cilt
problemleri de olmaktaydi. Hastanin bir yil Oncesine
kadar sadece karmn agrist ataklar1 olmaktayken son bir
yildir sol gogsiinden sol omzuna yayilan ve batma
seklinde gogiis agrist ataklart da eklenmisti. Bir yildir ara
sira bu sikayetleri ile gesitli saglik kuruluglariin acil
polikliniklerine bagvurmus. Bu bagvurulardan bir
tanesinde kendisine alt solunum yolu enfeksiyonu 6n
tanist ile tedavi Onerilmigti. Hasta bu tedaviyi almakta
iken 3. giinde gogiis agris1 ve oksiiriik sikayetlerinin tipki
karmn agris1 sikayetlerinde oldugu gibi aniden gectigini
gormiistii. Ataklarin sikligini arttiran veya azaltan bir
etken tarif etmiyordu.

Ozgeg¢misinde 6 yil 6nce varikosel, 3 yil &nce
apendektomi operasyonu mevcut olup alkol kullanimi
haftada iki kez bir-iki bira ile siurl idi. Allerji oykiisii,
sigara kullanim: ve bilinen kronik hastalig1 yoktu.
Soyge¢misinde bir teyzesinin ¢ocugunda FMF hastaligi
vardi. Anne ve babasi akraba degildi. Ailede glikojen depo
hastalig1 olan birey yoktu.

Fizik muayenesi dogal olup norolojik defisit, kas
giicsiizliigi, fasikiilasyon veya istemsiz hareketler yoktu.

Hastanin kas gii¢siizliigii, halsizlik ve etiyolojisi
bilinmeyen rekiirren karin agrilari ile rutin laboratuar
tetkikleri yaninda FMF gen mutasyonu, kreatin
fosfokinaz(CK) enzim diizeyi ve elektromiyografi (EMG)
tetkikleri de istendi. Bu tetkikler sonrasinda hastanin rutin
biyokimya ve tam kan sayimi degerleri normal sinirlar
icinde tespit edildi ancak kreatin fosfokinaz enzim diizeyi
2056 U/L bulundu (Ust smir erkeklerde 294 U/L).
Hastanin idrar tetkikinde patolojik bulgu yoktu. FMF
hastalig1 kesin tanisi i¢in yapilan genetik analizde M694V
ve V726A MEFV gen mutasyonlarini compound
heterozigot olarak tasidig1 tespit edildi. Yapilan EMG
tetkikinde, sinir caligmasinda elde edilen bulgular normal
ancak istemli kasilma sirasinda yer yer kisa siireli motor
tinite aksiyon potansiyelleri tespit edildi. Bu bulgularla
etkilenmenin miyojenik tipte bir etkilenme oldugu
diisiinildii.

Hastadan istenen dahiliye konsiiltasyonu
sonrasinda FMF hastalig1 tanist ile 1 mg/giin kolisisin
tedavisi baglanarak takibe alindi.

Tartisma
FMF calisma grubunun bildirdigi {zere,
tilkemizde mevcut olan FMF hastalarinin giintimiizde dahi

m Ogulluk ve arkadaslari

%5 gibi ¢ok diisiik bir boliimiiniin tanist konulmus ve
tedavisi baglanmistir.” FMF hastalig1 tanis1 Tel Hashomer
tani kriterleri ile konulmaktadir.” Rekiirren febril peritonit
ve plorit epizotlari, erezipel benzeri cilt reaksiyonlar: ve
birinci derece bir akrabasinda tani konulmus FMF
hastalig1 varligi nedeni ile sunulan vakada genetik test
gerekliliginin temeli tespit edilmistir. Ulkemizde FMF
calisma grubunun, 2838 adet FMF hastasi iizerinde
yapti81 bir kesitsel arastirmaya gore, en sik goriilen MEFV
gen mutasyonlar1 sirast ile M694V, M680I ve V726A
mutasyonlaridir'. Bu yazida sunulan hastada tespit edilmis
olan mutasyonlar en sik goriilen iki mutasyon tipidir.

FMF hastaligi, erkek cinsiyette daha sik
izlenmekte (E/K:1.2/1), ortalama baglangi¢ yast 9.6, tani
anindaki ortalama yas ise 16,4 olarak bildirilmektedir.'
Giiniimiizde tani1 i¢in ortalama gecikme siiresi 6,9 yildir.'
Tanida gecikilen siire her on yilda bir 2 yil kisalmaktadir.!
Ayni ¢aligmanin sonuglarina gore vakalarin %70 i Ig
Anadolu’nun  dogusu ve Karadeniz bdlgesinden
kaynaklanmaktadir.! Dogu Karadeniz kokenli bir aileden
gelen hastamizin, FMF hastalig1 tanis1 33 yasinda konmusg
olup, semptomlarin baglangic yast 22 ve tani icin
gecikilmis siire ise 11 yildir.

Hastalarin klinik o6zellikleri incelendiginde ates,
peritonit, plorit en sik rastlanan prezentasyonlar olup,
apendektomi operasyonu ise en sik gecirilmis batin
operasyonu olarak bildirilmektedir.! Hastamiz, klinik
ozellikleri bakimindan en sik goriilen prezentasyon
grubuna ait olmasina ragmen tani siireci beklenenden
uzun olmustur. Hastamizin artrit atag hi¢ olmamuigtir.

FMF hastalig1 ile birlikte Henoch-Schonlein
purpura, poliarteritis nodoza ve Behget hastaligr gibi
vaskiilitlerin birlikteligi bilinen bir gercektir.**'° Tani
konulmamig vakalarin ¢oklugu ve tani siirecinin uzunlugu
nedeniyle FMF hastalig1, halen daha tilkemizde 6nemini
korumaktadir." Bu durum, onlenebilir bir komplikasyon
olan renal amiloidoz ve bobrek yetmezlikleri bakimindan
onemlidir. Ulkemizde rekiirren karin agrist olan
erigkinlerde, ayirici tani yapilirken akla gelmesi gereken
bir hastalik olarak FMF hastalig1, bu vaka araciligi ile
tarafimizdan tekrar hatirlatilmistir.
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