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Ailevi Akdeniz Atesli Olgularimizin Ailevi, Klinik ve Genetik Ozelliklerinin Arastiriimasi

Miiferet Ergiiven, Riistem Ucel, Oznur Yilmaz, Nurcen Cebeci, Pinar Durak
Goztepe SSK Egitim ve Arastirma Hastanesi, Istanbul

Ailevi Akdeniz Atesi (AAA), cogu zaman ates ile birlikte olan; periton, sinovyum, plevra ve nadiren de perikardin enflamasyonu ile seyreden, orta-
lama 12-96 saat siiren ataklarla ortaya ¢ikan, etnik kdken secen, otozomal resesif gegisli bir hastaliktir. Cogunlukla ¢ocukluk ¢aginda baslar.
Calismamizda, 1999-2004 yillari arasinda hastanemizin Cocuk Dahiliye Romatoloji polikliniginde izlenen ve Tel Hashomer kriterlerine gére AAA ta-
nisi alan 120 hasta , retrospektif olarak klinik bulgular, aile anamnezleri ve genetik dzellikleri agisindan degerlendirildi. Hastalarin %63 i kiz, %57 si
erkekti. Calismaya alinan hastalarin calisma sirasindaki ortalama yaslari 11.58 +/- 4.01 olarak bulundu. Klinik bulgularin basladigi ortalama yas 5.48
+/- 2.88 idi. Tani yas! ise ortalama 8.2 +/- 3.29 olarak saptandi. Ates en sik rastlanan semptomdu (%99). Karin agrisi %88.3, eklem sikayetleri
%46.6,g6glis agrisi %14.2, vaskiilitik semptomlar %7 oraninda goriildi. Amiloidoz %9.1 oraninda saptandi ve kizlarda daha sik oldugu gériildi. Ya-
pilan genetik analizler sonucunda hastalarin %42.5 inde M694V geni homozigot, %20 sinde M694 V geni heterozigot, % 7.5 inde M694V/M6801 geni
compound Heterozigot olarak saptandi. %11.6 oraninda genetik analiz normal olarak bulundu. Hastalarin %41.7 sinde anne baba arasinda akraba-
Iik mevcuttu. %44.2 sinde de ailede baska bir AAA I hasta saptand..

Ulkemizde de ¢ok sik goriilen AAA. de erken tani; hastaligin prognozu ve komplikasyonlarin 6nlenmesi agisindan ¢ok dnemlidir. Bu yiizden siiphe-
li hastalarda yakin takip, hastaliin prognozunu olumsuz yonde etkileyen amiloidoz geligim riskinin azalmasini saglayacaktir.
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Sistemik Jiivenil Romatoid Artrit ile Birlikte Olan Makrofaj Aktivasyon Sendromlu Bir Olgu
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Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, izmir

Juvenil romatoid artrit (JRA) gocukluk ¢aginin en sik tani konulan romatolojik hastaligi olup sistemik JRA, poliartikiiler JRA, oligoartikiiler JRA olmak {izere 3
altgrupta incelenir. Sistemik JRA ates ve/veya artrit-artralji ile birlikte eritamatdz makiiler dokiintii, hepatosplenomegali, jenaralize lenfadenopati, poliserozite
gibi sistemik belirtilerle seyreder. Sistemik JRA'nin klinik izlemi sirasinda ates, lenfadenopati, hepatosplenomegaliile birlikte bisitopenin gelismesi sistemik bas-
langigh JRA'in nadir bir komplikasyonu olan 'Makrofaj aktivasyon sendromu'nu (MAS) diistindtirmelidir. Nedeni tam bilinmemekle birlikte sitotoksik T ve NK
hiicrelerinin aktivitesinde azalma ve T lenfosit ile makrofajlarin hiperaktivasyonuna bagl oldugu diisiiniilmektedir. iki haftadir devam eden ates, bacak agrila-
r, viicutta yaygin makiilopapiiler dokiintii, kusma ve bogaz agrisi sikayeti ile hastanemize bag vuran 5 yagindaki erkek hastanin, fizik muayenesinde dzelikle ge-
celeri yiikselen atesi, ates donemlerinde belirgin olan ve sonra kaybolan makiilopapiiler ddkiintiileri, artralji ve myaljisi disinda patolojik bulgusu yoktu.
Laboratuar tetkiklerinde. Hb: 10.9gr/dl, WBC: 23170/mm3, PMNL: %89, Lenfo-monosit: %9, sedimantasyon: 91mm/h, CRP: 21mg/dl olup; kan, idrar ve
bogaz kiiltiirlerinde iireme saptanmadi. Viral ve bakteriyal serolojik tetkiklerinde de herhangi bir enfeksiyon ajani bulunamadi. Tipik ates ve buna
eslik eden dokiintiileri, artralji, myalji ve laboratuar tetkikleri sonucunda sistemik JRA diisiiniilen olguya steroid tedavisi baglandi. Olgunun izlemi
sirasinda steroid sagaltimina ragmen ateslerinin devam etmesi nedeniyle yapilan laboratuar incelemeleri sonucunda karaciger enzimlerinde yiik-
selme, PZ-APTZ de uzama, hiperferritinemi, hipertrigriseridemi, ve hipofibrinojenemi saptandi. Ayni zamanda yapilan Ki incelemesinde lenfohisti-
ositik hemofagositoza rastlanilan olgunun lenfosit panelinde NK hiicrelerinde diisiikliik saptandi. Bu bulgularla olgu sistemik JRA' ya sekonder MAS
olarak dislindildii. Pulse metil prednisolona devam edilip tedaviye Siklosporin eklendi. Ancak siklosporine bagli hepatotoksisite gelismesi lizerine
bu ilacin yerine> IVIG basland.. izlemde olgunun klinik ve laboratuar bulgulan diizeldi. Tedavi edilmediginde &liimciil olabilen MAS nun, sistemik
JRA'nin izleminde mutlaka akilda tutulmasi gerekliligini hatirlatmak igin bu olgu sunuldu.
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Hepatik Hemanjioendotelyoma Tanili Olgularimizin Degerlendirilmesi
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Amag: Hepatik hemanjioendotelyoma (HHE) ¢ocukluk ¢aginda nadir gériilen, benign yapidaki bir tiimordiir. Lezyonun boyutu ve lokalizasyonu kli-
nik bulgulari belirler. Yagamin ilk haftalarinda abdominal distansiyon, masif hepatomegali ve kalp yetmezIigi ile basvurabilir. Semptomatik ¢ocuk-
larda medikal ve/veya cerrahi tedavi gerekebilir. Bu ¢alismada pediatrik hepatoloji ve onkoloji kliniginde takip edilen hemanjioendotelyoma tanili
olgularin klinik 6zellikleri sunulmustur.

Metod: Retrospektif olarak 2001 ve 2004 yillari arasi tani alan 4 HHE tanili olgu degerlendirilmigtir.

Bulgular: Ortalama basvuru yasi 1.6 ay olan 4 bebegin 3'ii kiz idi. Abdominal distansiyon, solukluk, solunum sikintisi, beslenme zorlugu ve sarilik bas-
lica bulgulardi. Tiim bebeklerde hepatomegali, 2 bebekte kutandz hemajioma, 2 bebekte kalp yetmezligi ve 2 bebekte ise Kasabach-Merrit sendro-
mu saptand. Tiroid fonksiyon testleri normaldi. Alfa fetoprotein tim bebeklerde yiiksekti ancak yasa gére normal sinirlardaydi. US, CT ve MR aniji-
ografi ile taniya varildi. HHE 2 olguda her iki karaciger lobunda, 2 olguda ise sol lobta saptandi. Karaciger biyopsisi bir bebekte degerlendirildi ve
premalign dedgisiklikler icermeyen HHE ile uyumlu idi.

Asemptomatik olan bir bebek konservatif (izlem siiresi 9 ay) olarak izlendi. Medikal tedavi 3 bebege uygulandi. Bir bebek steroid tedavisi ile remis-
yonda kald. Steroid tedavisine yanit vermeyen Kasabach-Merrit sendromu tanili bir olguya yiiksek doz giinliik interferon tedavisi ve 1 olguyada cer-
rahi (sol lobektomi) uygulandi. Cerrahiye verilen harig diger iki bebek halen semptomsuz izlenmektedir.

Sonug: Semptomatik HHE'da medikal tedavi etkilidir. Steroid tedavisi ile diizelme saglanamayan bir olguda yiiksek doz interferon tedavisi uygulan-
mis ve hasta tarafindan iyi tolere edilmistir. Bu ¢alisma ile steroide cevapsiz HHE olgularinda interferon tedavisinin giivenli bir segenek olabilece-
§i vurgulanmak istenmistir.

I0IagIgauNg

=~
=



