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BETA-TALASSEMI MINOR VARLIGI NEDENI ILE
TEDAVIYE REFRAKTER IDYOPATIK HEREDITER
HEMOKROMATOZ VAKASI

Tufan TUKEK, Ahmet Bilge SOZEN, Vakur AKKAYA, Seref DEMIREL,

OZET

Idyopatik hemokromatozis nadir goriilen HLA lokusuna yakin gen ile iliskili otosomal resesif
gegen kalitimsal bir hastalikur. Erken tani konulan ve filebotomi uygulanan hastalarda prog-
noz oldukga iyidir. Bu yazida kalp yetersizligi semptomlart ile bagvuran, transvenedz endo-
myokardiyal biyopsi ile hemokromatoz tanis1 konulmug bir vaka sunulmugtur. Hastada beta ta-
lassemi mindr varligi ve daha 6nce splencktomi yapilmig olmasi, flebotominin etkin olarak uy-
gulanamamasina neden olup hastaligin seyrini hizlandirmig ve vakanin erken dénemde kaybe-
dilmesine neden olmustur.

Anahtar Kelimeler: Hemokromatoz, hipogonadizm, kardiyomyopati, filebotomi, demir meta-
bolizmasi

SUMMARY

An unusual case of idiopathic hemochromatosis refractory to treatment because of thalas-
semia trait. ldiopathic hemochromatosis is a rare, otosomal recessive genctic disease, whose
gene is located near the HLA locus. Diagnosed and treated with venesection early in the co-
urse, the prognosis is excellent. We report a case of hemochromatosis presenting with heart
failure and diagnosed with transvenous endomyocardial biopsy. The concurrent presence of
beta thalassemia minor and splencctomy prevented the effective use of venesection and acce-

lerated the course of the discase and resulted in carly demise.

Key Words: Hemochromatosis, hypogonadism, cardiomyopathy, venesection, iron metabo-

lism.

GIRIS

Herediter idyopatik hemokromatoz (IH),
barsaktan emilimi artan demirin karaciger,
pankreas, kalp, deri ve diger organlarda bi-
rikmesi sonucu olusan otosomal resesif ge-
¢isli bir hastaliktir @, Erken donemde file-
botomi yapilarak demirin viicuttan uzaklagti-
rilmast ile hastalarda belirgin diizelme sagla-
nabilmektedir (129), Burada kalp yetersizligi
nedeni ile bagvuran, transvenoz endomyo-
kardiyal biyopsi ile IH tanmist konulan bir va-
ka sunulmustur. Daha once travma nedeni
ile splencktomi yapilmasi ve birlikte beta ta-
lessemi minorun olmasi ile hastalik agir sey-
retmig, etkili filebotomi uygulanamamis,
desferal (df) ve diger hastaliklarin optimal
tedavisine ragmen hasta kaybedilmigtir.
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VAKA

Kirkdort yaginda erkek hasta, iki aydan bes
artan nefes darhgr, cabuk yorulma sikayetl:

r1 ile bize bagvurdu. Yirmi yil evvel travm.
nedeni ile splencktomi uygulandigin, sarilil

gecirdigini, 3 yildir gonadal yetersizlik ne
deni ile tedavi gordiigiini, bir kiz kardesini
38 yasinda sirozdan 6ldiigiini ifade etti. Si
gara 30 paket /y1l kullanmig. Fizik muayen:
sinde, (++) 6dem, subikter ve siyanoz ile he
iki kostadiafragmatik siniistin kapali oldug:
solunum seslerinin her iki 1/2 alt lobda ali

madigr tespit edildi. Venoz dolgunluk var
ve TA : 100/80 mmHg, NDS: 88 / A
KTA:96/Ar, S3 (+) idi. Mitral odakta st
koltuk altina, trikiispit odakta apekse dod
yayilan 2/6 siddetinde pansistolik tifiiriin
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Meveutty, Uzeri diiz, agrisiz ve orta sertlikte
karacigerin, kot kavsini 5 cm gectigi tespit
elildi. EKG' de diigiik voltaj kriterleri ve
dtrial fibrilasyon, telerontgenogramda sagda
daha belirgin bilateral plevral epangiman ve
g kardiyomegali gorildi. Aglik kan sekeri 149

mg/dl, ALT: 110 U/L, AST: 154 U/L, total
bilirubin 2.4 mg, direkt bilirubin 0.8mg/dl
'bulunurken diger biyokimya sonuglart ve
protein elektroforezi normal bulundu. Eritro-
Sit sedimentasyon hizl ommy/st idi. Yapilan
tkokardiyografide ciddi sol ventrikiil sistolik
disfonksiyonu, sol atrium Ve sag kalp bos-
luklarinda genisleme, (+++) mitral yetersiz-
ligi ve (++) trikiispit yetersizligi tespit edil-
di. Tedavi ile kalp yetersizligi kisa siirede
geriledi. Hepatit gostergeleri negatif, tiroid
fonksiyonlari otiroid bulundu. Cild renginde
koyulagma olmast, yeni ortaya cikan diyabe-
ti, gonadal yetersizligi, karaciger enzimle-
rindeki ylikselme ve kardiyomyopati On
planda hemokromatoz olgusunu diigtindiirt-
i, Hastanin serum demiri: 171 mg/dl, demir
baglama kapasitesi: 209 mg/dl, satiirasyonu
%80 ve ferritin diizeyi 1000 ng/dl nin tze-
tinde bulundu. Koroner anjiografi ve trans-
venoz endomyokardiyal biyopsi uygulandi.
Koronerleri normal olan hastanin biyopsisin-
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pofiz MRI incelemesinde hemokromatoz
icin tipik olan diisiik sinyal yogunlugu tespit
edildi. Karacigerde sirozu diisiindiirecek bir
bulgu goriilmedi. Endokrin tetkiklerde LH:
0.01m1U/ml, FSH: 0.1 mlU/ml, testesteron
0.2ng/ml, serbest testesteron 0.8pg/ml,
DHEAS: 2.3 ng/ml, kan kortizol diizeyi 8.8
mg/dl ve 11.7 mg/dl, buyime hormonu 5
ng/ml, alfa feto protein 3.3 ng/ml olarak bu-
Jundu. Doku grubu tayininde HLA A3, BT,
CW7, DR6 saptandt. Kontrolde satiirasyo-
nun degismedigi ancak ferritinin 500ng/dl
nin altina indigi gortild. Hb seviyesi 8.5 g a
indigi i¢in filebotomiye ara verildi. Ferritin
Kisa siirede 1000ng/dl nin iizerinde giktr.
Hastanimn kan sekeri 600mg/dl iizerine ciktig
icin insiilin uygulanmaya baslandi. Baslan-
gicta diyetle regiile olan kan sekeri 40t/giin
insiilin ile regiile oluyordu.

Stabil hale gelen hasta kisa bir siire sonra,
nefes darligi, yiliriyememe ve agir konjestif
kalp yetersizligi tablosunda kaybedildi.

TARTISMA

[dyopatik hemokromatoz nadir gortilen, te-
davi edilmezse fatal seyreden, filebotomi ile
normale yakin yagam siiresi elde edilebilen
HLA ile iligkili otosomal resesif gegen kali-
imsal bir hastaliktir (13), Hastalarm biiyiik
cogunlugu erken donemde asemptomatiktir
(1) Hastamizda 5 yil once gonadal yetersiz-
lik bulgulari gelistigi halde konjestif kalp
yetersizligi (KKY) 2 ay once ortaya cikmig
ve klinik tabloya hakim olmustur. Derinin
renk degisikligi son aylarda ortaya ¢ikmig ve
diabeti kalp yetersizligi i¢in hastaneye yati-
rildiktan sonra tespit edilmistir. Yapilan ca-
ligmalarda, hipofizer yetersizligin gonadot-
ropik ve somatotropik fonksiyonlarda bozul-
ma geklinde ortaya ciktigl, tiroid ve adreno-
kortikal yetersizligin ise daha az gelistigi
bildirilmistir. Bu hastalarda, uygulanan file-
botomi hormonal fonksiyonlari normale
dondiirebilmektedir 6:8,12), Vakamizda tiroid
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ve adrenokortikal fonksiyonlari normal by-
lunmug, hipogonadotropik hipogonadism o]-
dugu saptanmustir. Karaciger ve hipofiz bsl-
gesinin yapilan MRI incelemesinde i icin
tipik olan sinyal yogunlugunda azalma sap-
tanmisitr (Resim 1.2). Myokardda MR] ile
digiik sinyal yofunlugunun saptanmas; cok

degerli noninvaziv test olarak bildirilmi§tir
(4. Bizce, hipofizer yetersizlikle bagvuran
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inde hipofiz-
de sinyal yogunlugund

aazalma goriilmekiedir.
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ok| lindig1 bu nedenle hastaligin daha agir sey-
| Tettigi ifade edilerek, talessemi minor, sple-
kg n?ktomi, hemokromatoz varliginmn demirin
‘ Y‘“C’Utta asir1 birikimine neden olmada siner-
’ 1,11:51{1?.?;; etki gostermekte oldugu bildiril-
)efﬂ" Olri:m; " ). Vakamizda baglangigta an?nmm
0| hike 51"51_, daha evvel yapilmi$ trans.tuzy"on
| "1Kayesinin bulunmamast ve Hb F nin yiik-
Al §ek saptanmamasi nedeni ile beta talessemi
ind | m}ermcdiﬂ diigiiniilmemigtir. Ayrica transve-
i "2 endomyokardiyal biyopsi de pigmentin
o d.aha ziyade myositlerin stoplazmalarmda bi-
k “lfmesi? sekonder hemokromatozdan ziyade
pr_lmer [H'u diistindiirtmiistir. Beta talassemi
N g:‘l(;f}:/arhgl., delr%irin viicuttan fazlva miktar—
. 1.211' bir §(::]?11de atilmasint saglayan fi-
ominin etkili olarak uygulanamamasina

! leden olmustur.
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’1di( miyi zor tolere eder hale gelmigtir- Sple-
ge', n_ektOmi yapilmig olmast, demirin daha ¢ok
2| Vital organlarda birikmesine ve hastaligin bir
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S‘Jrlu(; olarak; erken tan1 ve tedavi irreversibl
Myokard hasarinin geligme riskini azaltmak-
a ve uygun filebotomi ile bu hastalarda nor-
Male yakin yasam siiresi elde edilmektedir.
Ancak filebotominin efektif olarak uygula-
Nlamadig1 ve demir birikiminin yogun oldu-
a seyir kotil olmaktadir. Hastali-
ansi nedeni ile tarama test-
r. Bu yiizden ta-
na, ornegin
zuklugu

| f%u hastalard
8 digiik preval
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Karaciger enzimleri yiksek, ritm bo
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alp yetersizligi olan, fertilite sorunu olan
alarina ve onlarin aileleri-

ve k
hipogonadism vak
ne uygulanmalidur.
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