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FAMILYAL POLISITEMIi TANISI iLE TAKIiP EDILEN iKi KARDES
FAMILIAL POLYCYTHEMIA IN TWO BROTHERS

Abdullah SUMNU, Meliha NALCACT *

OZET

Familyal polisitemi (FP), tam ismiyle primer familyal konjenital polisitemi nadir goriilen otozomal dominant bir hastaliktir. izole
eritrositoz ile seyreden bu hastalik; l6semi ile diger myoleproliferatif hastaliklara doniigiimiin ve splenomegalinin olmamasi,
normal 16kosit ve trombosit sayisi, diigiik eritropoetin diizeyi, in vitro kosullarda eksojen eritropoetine eritroid progenitorlerin
hipersensitivitesi ile karakterizedir. Bu yazida Hematoloji Poliklinigimize yonlendirilen, izole eritrositoz diginda klinik ya da
laboratuar bulgusu olmayan, biri 22 digeri 17 yasinda iki kardes sunulmustur. Polisitemiye neden olan diger hastaliklar
dislandiktan sonra familyal polisitemi tanis1 koyulmustur. Hastalar semptomatik olduklarinda flebotomi tedavisi yapilmaktadir.
Anahtar kelimeler: Familyal polisitemi, iki kardes, vaka sunumu

ABSTRACT

Familial polycythemia (FP), namely primary familial congenital polycythemia is a rare automosal dominant disorder. FP is
characterized by isolated erythrocytosis without evolution into leukemia or other myeloproliferative disorders, absence of
splenomegaly, normal white blood cell and platelet counts, low plasma erythropoietin levels and hypersensitivity of erythroid
progenitors to exogenous erythropoietin in vitro. We report here two brothers referred to our Hematology Department one of
them was 22 years old the and other was 17. They had erytrocytosis and no other pathological findings. After excluding other
diseases presenting with polycythemia we diagnosed familial polycythemia. We continue to treat with flebotomy when they are
symptomatic.
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GIRIS
Primer  familyal konjenital polisitemi, kisaca familyal saptanmadi, hepatosplenomegalisi yoktu, Traube alan1 agikt.
polisitemi (FP) nadir gorillen otozomal dominant bir Tansiyon arteryeli 160/95 mmHg olarak 6l¢iildii. Solunum
hastaliktir. (8) Polisitemi veranin major kriterlerinden olan sistemi, norolojik sistem ve diger sistem muayeneleri
splenomegali bulunmaz ve l6semiye donilisim izlenmez. dogaldi. Laboratuar incelemelerinde sedimentasyon 1 mm/sa
Karakteristik laboratuar bulgular1 trombositoz ve 16kositoz , WBC: 5300/mm?®, Hb: 19,1 g/dl, Hct: %55, MCV: 91 fl,
olmaksizin eritrosit kitle artigi, normal vitamin B12 ve diisiik PIt: 137.000/mm® idi. LDH: 311U/ (N), ferritin: 126 ng/ml,
eritropoetin  (EPO) diizeyi, normal hemoglobin oksijen vitamin B12: 170 pg/ml (|) idi Hemoglobin
dissosiasyon egrisi ve in vitro kosullarda eksojen elektroforezinde HbA ve HbA2 (%2.3) izlendi. Lokosit
eritropoetine eritroid progenitorlerin hipersensitivitesidir. alkalen fosfataz skoru 35 bulundu. EPO diizeyi 15,4 mU/ml
(3,8) FP olduk¢a nadir goriilen bir hastaliktir. Seyri (N: 10-100) idi. JAK 2 mutasyonu saptanmadi. Kemik iligi
konusunda bilgiler kisitlidir. Bu makalede FP tanisi koyulan biopsisi normoselliiler kemik iligi olarak degerlendirildi.
iki kardes sunulmustur. Splenomegali, lokositoz, trombositoz olmamasi, LAP
skorunun normal olmas1 ve JAK 2 gen mutasyonu negatifligi
OoLGU nedeniyle polisitemi vera tanisi dislandi. PaO, ve PA akciger
Yirmi iki yasinda erkek hasta, sikayeti yok iken kan bagisi grafisi normaldi. GOglis Hastaliklar1  konsiiltasyonunda
amaciyla bagvurdugu Kan Merkezinde yapilan kan sayiminda sekonder eritrositoza neden olabilecek primer akciger
hematokrit degerinin %54 bulunmas1 iizerine Hematoloji hastaligr diistiniilmedi. Alt simira yakin EPO diizeyi de
Poliklinigimize ~ yonlendirilmis.  Ozge¢misinde  febril sekonder eritrositoz nedenlerinden uzaklagtiriyordu. Fitik
konviilziyon ve kol kirigi nedeniyle operasyon diginda 6zellik operasyonu sonrast ani Oliim ile kaybedilen babasinin
yoktu. Soyge¢misinde anne-baba akrabaligi yanmi sira, eritrositoz  hikayesi konjenital polisitemi nedenlerinden
babasinda eritrositoz hikayesi ve fitik operasyonu sonrasi ani primer familyal konjenital polisitemiyi akla getiriyordu. Aile
6liim mevcuttu. taramast yapildi. Annesinde ve kiz kardesinde eritrositoz
Ug paket-y1l sigara diginda kotii aliskanligi yoktu. Fizik yoktu. 17 yasindaki erkek kardesinin kan sayiminda Hb:
muayenede siyanoze goriiniimdeydi.  Lenfadenomegali 19,9 g/dl, Hct: %58, WBC: 5200/mm?®,  Plt: 139,000/mm?®
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Familyal polisitemi

bulundu. Iki kardes halen Hematoloji Poliklinigimiz
tarafindan asetil salisilik asit ile antiagregan tedavi altinda
takip edilmekte olup, ortalama alt1 ayda bir semptomatik
olduklarinda flebotomi tedavisi yapilmaktadir.

TARTISMA

Polisitemiler bir ¢ok nedene bagli olabilir. Genel olarak
edinsel ve konjenital olmak {izere siniflandirilabilir.
Edinsel polisitemiler arasinda, polisitemia vera, artmig
eritropoetin  (EPO) sekresyonuna sekonder gelisen
polisitemiler (akciger hastaliklarina bagl, hipoksi,
eritropoetin sekrete eden timorler), kobalt maruziyeti ve
artmis Insiilin benzeri biiyiime faktorii (IGF) sekresyonu
gibi diger nadir nedenler sayilabilir. Konjenital
polisitemiler ise Chuvash polisitemisi, konjenital
siyanotik kalp hastaliklari, oksijen-hemoglobin afinitesini
degistiren hastaliklar, primer familyal ve konjenital
polisitemiler olarak siniflandirilabilir.

Chuvash polisitemisi bilinen tek endemik Kkonjenital
polisitemidir. ~ Rusya’nin  Chuvash  halkinda  sik
goriilmektedir. Yaklasik iki milyon kisiden olusan bu etnik
grup icinde yiizlerce etkilenmis birey oldugu tahmin
edilmektedir. Hastalik von Hippel Lindau genindeki
homozigot mutasyon sonucu ortaya ¢ikmaktadir ve temel
olarak oksijen duyarlilik mekanizmasindaki defektlere
baglidir. Yiiksek hemoglobin ve EPO diizeyi, varikodz
venler, vertebral hemanjiomlar, diisiikk kan basinci, yiiksek
vaskiiler endotelyal growth faktor diizeyi, serebrovaskiiler
olay ve diger periferik trombozlara bagl erken 6liimler ile
karakterizedir. (1,7,10)

Konjenital siyanotik kalp hastaliklart diinya genelinde
genc hastalarda polisiteminin 6nemli bir nedenidir.
Konjenital polisitemilerin nadir diger bir nedeni ise
oksijen-hemoglobin afinitesini degistiren hastaliklardir.
Bu hastaliklar arasinda yiiksek afiniteli hemoglobin
bozukluklari, 2,3 Bifosfogliserat eksikligi ile Hemoglobin
M veya sitokrom b5 rediiktaz eksikligine bagl
methemoglobinemi yer alir.

Familyal polisitemi (FP) nadir goriilen otozomal dominant
bir hastaliktir. EPOR (EPO reseptdr) genindeki
mutasyonlar sonucu meydana gelir. Simdiye kadar
sitoplazmik yerlesimli reseptériin C-terminal bdlgesini
kisaltan 10’dan fazla mutasyon tanimlanmistir.  Mutant
EPO reseptorii negatif feedback regiilasyonundan
yoksundur ve bu da EPO hipersensitivitesine yol agar. (4)
Ancak bu mutasyonlar FP vakalarimin sadece %15’inde
gosterilmistir. (5) Diger vakalarin altinda yatan defekt
bilinmemektedir. Polisitemi vera i¢in karakteristik olan
JAK2 (V617F) gen mutasyonu hastaligin patogenezinden
sorumlu degildir. (6) Diger JAK2 mutasyonlarinin rolii
bilinmemektedir. Prognozu iyi olarak bilinmekle beraber,
artmus kardiyovaskiiler risk ile iligkili veriler mevcuttur
9).

Polisitemilere genel yaklagimda yol gostermeye yardim
etmesi amaciyla, asagida ornek bir sema sunulmustur.

(Sema) (2).
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Sema. Polisitemilere genel yaklagim algoritmasi (2)
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