Herediter Sferositoz Tani ve Tedavi Kilavuzu

Herediter sferositoz (HS), hlcre zarn proteinlerinkalitsal hasari nedeniyle, eritrositlerin
morfolojik olarak bikonkav ve santral soluklu olan disksekilli hiicrelerden, santral soluldu
olmayan kureseklinde (sferosit) hiicrelere ddmieleri ile hemolize yatkingin artmasi sonucu
anemi, sarilik ve dalak buyuldi gelsmesiyle seyreden bir hastaliktir. Olgularin %’ Gotezomal
baskin kalitim gostergh bilinmektedir.

Patofizyoloji
HS'nin etyopatolojisinde, eritrosit zarindaki difath lipit tabaka ile iskelet protein yapisi arada

dikey pozisyonda yerienis olan protein bglarindaki kaltsal kusur rol oynamaktadir. Hucre
zarindaki proteinlerden spektrin, ankirin, band 6 protein 4.2'nin yapisal hasari, zardaki lipit
icerigin kaybina yol acar. Bunun sonucunda eritrositleydeey hacim ikkisi bozulur. Normal
kosullarda esnek olan eritrosit zari, hiicrenin kge&lini almasi ile gerilmeye dayaniksiz (zar
kirnllganhg! artar, ozmotik direnci azalir) hale gelir. Sfetiasve kirilgan hale gelen eritrositlerin
dalak sintzoidlerindeki asidik ve anoksik ortamdtliarak yikilmalari ile hemolitik anemi tablosu

ortaya cikar.

Klinik Ozellikler

Anemi, sarilik ve dalak buyukgii en sik gorilen bulgulardir.

Hafif HS: Olgularin %20-30’unda gorulir. Anemi gérilmezt&®dereceli bir dalak buyulkgii ile
sarilik dikkati ceker. Genellikle adolesan velan yaslarda tani konur.

Orta HS: Olgularin %60-75’'inde gorulur. Anemi ve sarilik @landadir. Genellikle ¢ocukluk
¢caginda tani konur.

Agir HS: Olgularin %5’inde goérular. Belirgin hemoliz, angrsarilik, dalak buydkigl ve dizenli

eritrosit siispansiyonu transfiizyonu gereksinmesiiva



Tablol1. Herediter sferositozun klinik siniflamasi

Taslyicl Hafif HS OrtaSiddette HS Air HS
Hemoglobin (g/dl) Normal 11-14 7-10 <6
Retikulosit (%) 1-3 3-8 >8-10 16
Bilirubin (mg/dl) 0-1 1-2 2-3 >3
Periferik yayma Normal Az sayida Belirgin sferositoz Sferositoz ve
sferosit poikilositoz
Genetik geg Heterozigot Otozomal Otozomal dominant | Otozomal resesit

dominant veya| veya yeni mutasyon
yeni mutasyon

Ozmotik frajilite Normal Normal veya Artmis Cok artmg ve
(taze kan) hafifce artmg egride kuyruk
Ozmotik frajilite | Hafif artmi | Belirgin artmg Belirgin artmg Cok belirgin
(inkubasyonlu) artms
Spektrin miktari Normal 80-100 60-80 <50
(%0)
Tani

Herediter sferositoz tanisi; klinik bulgular, ek yaymada sferositoz vagh, ailede hemolitik

anemi 6ykusunin bulunmasi ve anormal ozmotik ft@j{OF) testinin varfi ile konur.

Tablo 2. Herediter Sferositoz Taninda Yararlanilan Labanafiestleri

Testler Bulgular

Tam kan sayimi Hemoglobin ve MCV’de azalma, MCHE| v
RDW'’de artma

Periferik yayma Anormal morfoloji, sferosit ati
Retikulosit Artmis

Direkt antiglobulin testi Negatif

Biyokimyasal testler Indirek hiperbilirubinemi, LDH yiiksekdi

Ozmotik frajilite (nkiibasyonlu ozmotik frajilite)|  Artngi

*MCHC’de arti (vakalarin yarisinda %36’nin tGzerindedir),

*MCHC’nin >36 g/dl ve RDW’nin >14 (zerinde olmasmsensivitesi %63, spesifitesi %100’dur
(tarama olarak kullanilabilir).

* Hastalarin %30’unda OF’nin, %15’inde ise inkibashy OF’'nin normal olabilegg akilda

tutulmalidir.



* Demir eksikligi, talasemi taicihgl, Hb SB, hedef hiicre vaginda ve karager hastaliklarinda

OF’nin normal olabilecg akilda tutulmalidir. Bu durulmada testin tekrdmerilmektedir.

Ayirici Tani

Periferik yaymada sferosit yapan; immun hemolitikemiler, &ir yanik ve termal hasarlar,
klostridial sepsis, hemolitik transfizyon reaksilgn herediter piropoikilositoz, ciddi
hipofosfatemiler, ABO uygmazIgi disintlmelidir. Ayrica, diseritropoez, dengesiz henobghler

ve hipersplenizme yol acanggrr kalitsal hemolitik anemiler de ayirici tanidaae tutulmalidir.

Komplikasyonlar
-Aplastik kriz (6zellikle parvovirus B19 bta olmak Gizere pek ¢ok virus enfeksiyonu ile)
-Folat eksiklgine bali megaloblastik d@siklikler
-Safra tal
-Bacak ulserleri
-Ekstramediiller hematopoez

-Transflizyonel hemosiderozis

Tedavi
1.Eritrosit transflizyonu,
2. Splenektomi

3. Folik asit tedavisi

1. Eritrosit transflizyonu
Transflizyon gereksinimi
a) Agir anemi; Hb<8 gr/dl
b) Aplastik kriz
c) Hipersplenizm
d) Yetersiz gelime-blyime
e) Anemiye ikincil efor kapasitesinde azalma
2. Splenektomi
Dalak c¢ikarilma endikasyonlari:
-Agir HS, bilyime gejme gerilgi, kemik desisikli gi, bacak ulserleri ve ekstramediiller
hematopoez olan hastalarda 6nerilmektedir.
-Orta duizeydeki yada dengeli HS’da tartalidir.



*Dalak cikarilmasi ile hemoliz azafgiicin sonucta sarilik, anemi ve retikilositoz aikhybolur,
ancak periferik yaymada sferositoz ile ozmotikifitaj bozukluzu devam eder. Nadir durumlarda
dalggin cikariimasi ile hastalik kontrol altina alinamBr durumda aksesuar dalak, piruvat kinaz
eksikligi gibi durumlar argtiriimalidir.
*Dalak cikarilmasindan énce pnémokok, meningokot&midfilus influenza B alari uygulanmali;
operasyon surecinde antibiyotik profilaksisi ya@lrdir. Erken dénemde yerel enfeksiyonlar,
kanama, tromboz ve pankreatit en dnemli sorungtwlurken, ge¢c donemde ise kapsdlli bakteri
enfeksiyonlari risk yaratmaktadir.
*Ozellikle cocuk hastalarda kismi ve laparoskoplesektomi onerilmektedir.
Cocuklarda, kolelitiazis bulgusu yoksa, kolesisbekitendikasyonu yoktur.
3. Folik asit tedavisi
-Orta ve @ir olgularda onerilir. Gunlik doz 5 y@a kadar 2-5 mg, 5 ydistinde ise 5

mg’dir.
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