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Nadir Gériilen Bir immun Yetmezlik: Chediak Higashi Sendromu
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Sayin Editor;

Chediak-Higashi Sendromu (CHS) inkomplet
okulokutandz hipopigmentasyon, fotofobi, nistagmus,
kemik iligindeki promyelosit ve myeloblastlarda
miyeloperoksidaz pozitif genis eozinofilik inklizyon
cisimcikleri, nétropeni ve cilt ve solunum sistemi
enfeksiyonlarina yatkinlik ile karakterize nadir lizozomal
bir bozukluktur (1). Bu sendromun tani koydurucu
dzelligi  notrofillerde  miyeloperoksidaz  pozitif  olan
anormal dev graniillerin bulunmasidir (2). imml'jnolojik
olarak nétropeni ve dogal dldirict hicrelerin fonksiyon
yetersizligi sonucu dzellikle stafilokok ve streptokoklara
bagh piyojenik enfeksiyonlar gériliir. Hematolojik bulgu
olarak orta dereceli kanama diyatezi ve kolay curiik
olusumu izlenir (3). Bu mektupta yineleyen akciger
enfeksiyonu sikayetiyle bagvurup CHS tanisi alan olgu
nedeniyle, immun yetmezlik farkindaliginin artinlmasi
amaclanmistir.

Son bir haftadir ates ve boyunda sislik sikayeti olan 25
aylik kiz hasta sunulmustur. Ozgecmisinde dort ayliktan
itibaren Uglincl basamak saglik merkezinde takip edilen
hastanin sik akciger enfeksiyonu gecirdigi ve bu nedenle
cesitli zamanlarda hastanede yatarak tedavi edildigi
Sgrenildi. Ailenin iki cocugundan ikincisi olup diger
kardesi saglikl, anne baba arasinda birinci dereceden
akrabalik vardi. Hastanin mental motor gelisimi geriydi.
Muayenede genel durumu kéti olup, soluk ve letarjik
goérunimdeydi.  Saclan  zayif, gumuls renkli mat
gdriinimde, cildinde yaygin solukluk, yanaklar ve gévde
6n ylzde hipopigmente makdller, konjuntivalari soluk
goriinimde olup; servikal, preaurikular bélgede cok
sayida lenfadenopati vardi (Resim 1).

Karaciger kot altinda 3 cm, dalak 2 cm ele gelmekteydi.
llgili hematolojik bulgulardan hemoglobin 7.84 g/dI,
I6kosit sayisi 9440 K/pl, trombosit sayisi 38000 K/pl ve
C-reaktif protein 4,95 mg/dl (N:0-0,5) idi. Hastaya
trombosit ve eritrosit stspansiyonu verildi, enfeksiyona
yonelik olarak antibiyoterapi  baglanildi.  Periferik
yaymada 30% lenfosit, 65 % notrofil ve 5% monosit
gorildu. Periferik yaymasinda nétrofillerde karakteristik
miyeloperoksidaz pozitif dev graniller tespit edildi.
Kemik iligi normoselliler yapida olup atipik hiicre yoktu.
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Granlilositler ve onlarin prekirsérlerinde benzer sekilde
miyeloperoksidaz pozitif dev grandller tespit edildi. Rutin
idrar, biyokimyasal parametreler ve BOS incelemesi
normal olarak degerlendirildi. TORCH serolojisi negatifti.

Resim 1. Gimus renkli, zayif sag telleri

Chediak-Higashi Sendromu grantilosit morfogenezindeki
defekt sonucunda ortaya ¢ikan ve parsiyel okulokutanéz
albinizm, tekrarlayan piyojenik enfeksiyon, periferal
néropati, notrofillerde patognomonik dev granillerle
karakterize otozomal resesif bir hastaliktir (4). Dev
granliller lenfosit, monosit, trombosit, melanosit, renal
tlbller hiicre, pnémosit, gastrik hlicre, hepatosit, néral
hiicre ve fibroblastlarda dahi bulunabilir (5). Hastaligin
otozomal resesif gecmesi nedeniyle olgumuzun da anne
baba arasindaki akrabalik olmasi CHS icin artmig bir risk
faktoridir. Hastamizda tani, kemik iligindeki granilositer
seri hiicrelerinde ve periferik yaymasinda nétrofillerde

saptanan miyeloperoksidaz pozitif dev granillerin
saptanmasi ile dogrulandi. Muayenesinde &zellikle
yaygin servikal lenfadenopati, hepatosplenomegali,

abdominal distansiyon tespit edilmistir. Ayirici tanida
okulokutanéz albinizmin gorildugu Griscelli sendromu
ve Hermansky Pudlak sendromu, nétrofillerde
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karakteristik dev graniillerin olmamasi ile CHS'den ayirt
edilir. Tedavi sinirlidir, enfeksiyonlar icin antibiyotik
tedavisi, kanama komplikasyonlari icin kan Griinlerinin
verilmesi seklinde olan semptomatik tedavi esastir.(4).
Hastamiza da bu ydnde antibiyoterapi baglandi, kan
urtinleri ile desteklendi.

CHS hastalarda olasi melanin transportunun bozulmasina
bagli melanositlerde pigment orani azalan dev
melanozomlarin varhigina bagl olarak cilt, sa¢ ve
gozlerde hipopigmentasyon ortaya c¢ikmaktadir ().
Hastamizda belli alanlarda hipopigmente makiiller de
bulunmaktaydi ve bu nedenle yaklasik iki yildir tiglincti
basamak saglk merkezinde takip edilmekteydi.
Hipopigmentasyon bu hastalarda siklikla gérilmesine
ragmen hastanin  tanisinin  konulmasinda  gecikme
olmustur.  Yineleyen  akciger enfeksiyonu olan
hipopigmente hastalarda nadir gorilen bir immun
yetmezlik olan CHS'nin akilda bulundurulmasi gerektigini
okurlarinizla paylagsmak istedik.
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