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Olgu - 1

« Vaka: 9 yas erkek

 Sikayet: Bulanti, kusma, hafif karin agrisi



Hikaye

4 gundur devam eden bulanti, yediklerini iceren tarzda 1
kez kusma ve aralikli olup gecen hafif karin agrisi sikayeti

olmus.
Ishal, ates, oksurik yokmus.
Dis merkezde bakilan kan sayiminda hemoglobin yuksekligi
bulunup ¢cocuk hematolojiye sevkediimis.
Arada yuzunde kizariklik olup gecermis.
Yorgunluk, basagrisi, eklem agrisi ve kas agrisi yokmus.



Ozgecmis

- Annenin 2.gebeligi prenatal izlemlerde sorun
yok.

. Term NSVY ile dogmus.

. Dogduktan sonra hemen aglamis. Herhangi bir
sorun yasanmamis.

. Ik 6 ay anne situ ile beslenmis. Ek gidaya
geciste sorun yasanmamis.

. Asllari doktor kontrolunde eksiksiz yapilimis.



Soygecmis

. Akraba evliligi var. (uzaktan)
.- Anne: 33 yas, sag saglikli
. Baba: 42 yas, sag-saglikli
. 1. Cocuk: 12 yas, kiz, sag-saglikli
. 2. Cocuk: hastamiz

. Allede surekli hastalik: Amcada kirmizi kan
yuksekligi ve sicaga tahammoulsuzluk var.




Vital bulgular

* Ates: 37 °C (Koltuk alti ates olcer ile)

* Periferik kapiller oksijen saturasyonu: %95 (oda
havasinda)

* Nabiz: 98/dk
e Tansiyon: 95/60 mm Hg

* Solunum sayisi: 26/dk
* Boy: 130 cm (50 persentil)
* Vicut agirhgi: 26.5 kg (25-50 persentil)



Fiziki Muayene

Genel durum: lyi, bilinci agik.

Cilt: Turgor tonusu dogal. Dokintu yok. BCG skari (+).Yuzde hafif pleotorik goranum.
Bas-boyun: Lap yok

GoOzler: Konjonktivalar hiperemik. Isik refleksi bilateral mevcut. Pupiller izokorik. G6z
kirelerin her yéne hareketi dogal.

Kulak-burun- bogaz: Bilateral kulak zarlari dogal. Burun tikanikhgi, akintisi yok.
Orofarenks dogal. LAP yok.

Kardiyovaskuler: S1, S2 dogal. S3 yok. Uftirim yok.

Solunum sistemi: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Toraks deformitesi yok.
Retraksiyon yok. Dinlemekle ral, ronkis, ekspiryum uzunlugu yok.

Gastrointestinal sistem: Defans, rebound yok. Barsak sesleri dogal. Organomegali
yok. Traube acgik.

Genitolriner sistem: Haricen erkek stnnetli. Bilateral testisler skrotumda. Anomali yok.
NOoromuskuler sistem: Biling agik. Koopere, oryante, cevreyle ilgili.Ense sertligi,
kerning, brudzunski, negatif. Babinski,klonus negatif. Kranial sinir muayeneleri dogal
Ekstremiteler: Kas kitlesi ve tonusu dogal. Eklem hareketleri dogal. Deformite yok



Patolojik Bulgular
OLGU 1

Patolojik Bulgular

Hafif pletore

Konjonktivalar bilateral hiperemik
Hemoglobin, HCT ytksek, MCV dusuk

%66 9 8 85 75 6 6100 1800 4200 199000
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Olgu 2

. Olgu: 14 yas kiz

. Qlkayet: Kusma, bas agrisi, el parmaklarinda
kasinma ve karincalanma



Hikaye

. Onceki gece banyodan sonra el parmaklarinda kasinti,
karincalanma hissi olmus. Avil merhem sirip ertesi gin
hastaneye basvurmuslar.

. Yapilan tahlillerde RBC:6,1milyon Hb:17 g/dL
Platelet:1540000/mm3 c¢ikip kan hastaligi olabilecegini
sO@ylerek tarafimiza yonlendirmis.

.- Son 4 yildir, 3 ayda bir kusmanin eglik ettigi basagrisi var.

. 6 yasinda astim tanisi almis. Yakin zamanda prednol
kullanmamis.

. Doktor muayenelerinde astim disinda bir sorun gorulmemis.



Ozgecmis

. Annenin 2. gebeligi prenatal izlemlerde sorun yok.
. Term NSVY ile dogmus.

. Dogduktan sonra hemen aglamis. Herhangi bir sorun
yasanmamis.

. Ik 6 ay anne siti ile beslenmis. Ek gidaya geciste
sorun yasanmamis. Tum gidalari sorunsuz
tuketebiliyor.

. Asilarl doktor kontrolinde eksiksiz yapiimis.
. 6 yas astim tanil.

. Aralikl sistemik steroid, ve profilaktik inhale
kortikosteroid tedavisi kullaniyor.



Soygecmis

. Akraba evliligi yok.

- Anne: 40 yas, hipofiz adenomu nedenli akromegali
. Baba: 42 yas, hipertansiyon

. 1. Cocuk: 18 yas, kiz, sag-saglikh, atopik dermatit
. 2. Cocuk: hastamiz

. 3. Cocuk: 9 yas, kiz, astim




Vital bulgular

* Ates: 36.8 °C (Koltuk alti ates Olcer ile)

* Periferik kapiller oksijen saturasyonu: %98 (oda
havasinda)

* Nabiz: 80/dk
« Tansiyon: 85/50 mm Hg

* Solunum sayisi: 28/dk
* Boy: 162 cm (75-90 persentil)
* Vicut agirhgr: 57 kg (97 persentil)



Fiziki Muayene

Genel durum: lyi, bilinci agik.

Cilt: Turgor tonusu dogal. Dokuntl yok. BCG skari (+).Yuzde hafif pleotorik
gorunum.

Bas-boyun: Lap yok

Gozler: Isik refleksi bilateral mevcut. Pupiller izokorik. G6z ktrelerin her yone
hareketi dogal.

Kulak-burun- bogaz: Bilateral kulak zarlari dogal. Burun tikanikhgi, akintisi yok.
Orofarenks dogal. LAP yok.

Kardiyovaskiler: S1, S2 dogal. S3 yok. Uflrtim yok.

Solunum sistemi: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Toraks deformitesi yok.
Retraksiyon yok. Dinlemekle ral, ronkis, ekspiryum uzunlugu yok.

Gastrointestinal sistem: Defans, rebound yok. Barsak sesleri dogal. Organomegali
yok. Traube acik.

Genitodriner sistem: Haricen erkek stinnetli. Bilateral testisler skrotumda. Anomali
yok.Tanner Evre 3

NOoromuskuler sistem: Biling acik. Koopere, oryante, ¢cevreyle ilgili.Ense sertligi,
kerning, brudzunski, negatif. Babinski,klonus negatif. Kranial sinir muayeneleri dogal
Ekstremiteler: Kas kitlesi ve tonusu dogal. Eklem hareketleri dogal. Deformite yok



Patolojik Bulgular
OLGU 2

Patolojik Bulgular

Hafif pletore

Hemoglobin sinirda yuksek
Trombositoz, I6kositoz
Astim tanili

(RO 46 6,53 68 - 33500 2990 30510 1675000

/D 10"6/UL 1073/UL 1073/UL 1073/UL




On tanilariniz nelerdir? Tetkik?

862010124




Ayirici tanilar

. Dehidratasyon

. Kardiyopulmoner hastalik
. Malignite

. Polistemi (Eritrositoz)

. Polisitemi Vera



Tetkik

Olgu 1 6100 4200 23 %669 885 75,6 199000

Olgu 2 33500 30510 15,9 .46 6,53 68 ~ 1675000

Periferik Yayma
Olgu 1 Normal
Olgu 2 P??7?7?

er

N N 4.43

MN NI NI NI 1?2 Q Hinarcaliil
PAAC

Olgu 1 Normal Normal sinirlarda

Olgu 2 Normal Dalak st sinirda



. OLGU 1: Konjenital eritrositoz

. OLGU 2: Polistemia vera (Myeloproliferatif
hastalik)



Tanim

Polisitemi eritrosit sayisinin artmasini ifade eden
eritrositoz ile ayni anlamda kullantlir.

Hemoglobin duzeyinin yasa, cinsiyete ve bulunulan
yerin yuksekligine gore 99 persentilin uzerinde olmasi
olarak tanimlanir.

Pratik olarak ¢cocukluk caginda bu deger hemoglobin
degerinin >17 g/dl veya hematokrit degerinin >%50
olmasidir.

Kapiller hemotokrit veya hemoglobin venoz
Olcumlerden daha yuksek ¢ikacagi icin polistemi
tanisinda kullaniimaz.



Klinik belirtiler 1

* Bas agrisi, bas donmesi, bulanik gérme

* El ve ayaklarda uyusma, karincalanma

* Eritromelalji (El ve ayaklarda eritem, solukluk ve siyanozun eslik ettigi yanici agri
hissi)

* Yiizde, gozlerde kizariklik

e Ilik dus sonras1 kasint1

 Karin agrisi, mide bulantisi ve kusma

» Kulak ¢inlamasi

* GOgus agrisi

* Yorgunluk

* Epistaksis, kii¢iik mukozal kanama, rektal kanama
* Yavas diisiinme

* Hipertansiyon

* Tromboz



Polistemi Siniflandirma 1

1- Relatif polisitemi

« Hemokonsantrasyon

» Dehidratasyon

2- Neonatal polisitemi (Eritrositozis)

3- Primer polisitemi

(Konjenital ya da kazanilmis mutasyonlarla eritroid 6nciil hiicrelerde artis veya eritrosit kiitle artigina neden olan

sitokinlere artmis yanit izlenir. Disik EPO duzeyleri karakteristiktir.)

« Konjenital (Eritropoetin reseptor mutasyonu)

« Kazanilmis (Polisitemia vera)



Polistemi Siniflandirma 2

4- Sekonder polisitemi

(Artmis, EPO diizeylerine karsin eritroid éncul hiicre cevabi normaldir.)

A)Yetersiz oksijene bagh

Fetal yasam

Yuksek irtifa

Kardiyopulmoner hastalik

Sol-sag santh kardiyovaskuler hastalik
Methemoglobin

Karboksihemoglobin

B) Eritropoetin artigina bagh

Wilm’s timor

Feokromasitoma

Cushing sendromu
Hemanijiyoblastoma

Testosteron ve steroid

Growth hormon

ilaglar (Epoetin alfa ,Darbopoetin alfa )



4

EPO diizeyi

—

<5 IU/L

\

Splenomegali, trombositoz ve/veya
lokositoz, kazanilmig polisitemi

VAR

Evet Hay1r

| l

PRIMER AILESEL VE
"O"ﬁgim KONJENLITAL
POLISITEMI

>5 TU/L
Siyanoz
Evet Hayir
Konjenital kalp Renal hiicreli
hastaligi karsinom veya
Kronik akciger diger rendl

hastaligi anomaliler



Primer Ailesel ve Konjenital Polistemi

« Kemik iliginde eritroid hucrelerin izole ve anormal proliferasyonu sonucunda ortaya ¢ikar.

* Bu hastalikta tipik olarak otozomal dominant bir kalitim sekli gorulur fakat sporadik vakalar da
vardir.

* Kilinik olarak izole eritrositoz,

* Normal Idkosit ve trombosit sayilari,

+ Dusguk serum EPO duzeyi (<10mU/mL)

* Normal hemoglobin-oksijen disosiasyon egrisi (hormal p50)

« Invitro kok hiicre kulttrlerinde eritroid hiicrelerde EPO'ya karsi artmis_bir duyarlilik vardir.



Polistemi Vera

« Kronik, klonal ve progresif myeloproliferatif bir hastaliktir.

« 20 yas altinda ¢ok nadirdir.
 Trombositoz, I0kositoz, +/- splenomegali ile seyreder.

« JAK-2 ,V617F de mutasyonlari saptanir. (Jak 2, hematopoetik
progenitor hucrelerin yasam dongusunde rol oynar. Koloni stimule edici faktorun
sinyallerini ileten reseptorlerin sentezinde rol alir. Mutasyonla JAK2 otoduzenleyicinin
etkisinden kurtulup fizyolojik sinyal olmaksizin aktive olur.)



Polistemi Vera
Tani Kriterleri WHO 2016

Major kriterler:

1) Hemoglobin erkek i¢in >16,5 g/dL, kadin i¢in >16 g/ dL veya
hematokrit erkek icin >%49 kadin icin >%48 veya artmis eritrosit kutlesi
2) Kemik iligi biyopsisinde yasa gore hiperselluler kemik iligi

3) JAK2 mutasyon varligi

Minor kriter:
1) Subnormal EPO duzeyi'dir.

Tani icin 3 major kriter veya ilk 2 major ve 1 minor kriter gereklidir.



Laboratuvar

Olgu 1 6100 4200 23 .66,9 8,85 75,6 199000

1073/UL G/DL 10"6/UL

Olgu 2 33500 30510 15,9.46 6,53 68 1675000

10"3/UL 10"3/UL G/DL 1076/UL

Elektroforez

Olgu 1 Normal Yapilmadi.

Olgu 2 Normal Hiperseliiler KIB, tim seriler
artmig

. pLGU1 OLGU 2

AK-2 geni Saptanmamistir Heterozigot mutasyon
mutasyonu Real-time § mevcut
PCR

(9.22) bcer-abl fizyon N[kl Negatif
geni K-Real-time PCR

ST TN 4.1 (N 4.3-32.9) 3.6 Diisiik




Tedavi

. Flebotomi (Tek seferde en cok 1lnite)

. Tromboembolik komplikasyonlarin profilaksisi
ve tedavisi

. Gerektiginde demir

- Hidroksiure (Polistemi vera da)

- Antiagregan dozda aspirin (2-5 mg/kg 80-
100mg/gun)



|zlem Olgu 1
Aile 6ykiisi - 1

. Tani sirasinda aile, aile taramasini kabul
etmedi.

. Ancak 3 yil sonra 15 yasindaki abla bas
donmesi, banyo sonrasi yuzde kizariklik ve

kasinti artisi, bulanti ve pletore nedeniyle
basvurdu.

- Hb degeri 19,4 g/dL olarak saptandi.

. Her iki kardesinde EPOR c.1316G>A
(0. Trp439Term) mutasyonu saptandi.

. lzlemde Hb:18,4-20,4 g/dL arasinda
seyretti.



|zlem Olgu 1
Alle oykusu - 2

. Babada da 45 yasinda kulak cinlamasi sikayeti
vardi.

. Babada polisitemi saptandi.

. Hala 52 yasinda ani olum oykusu var.

. Babaanne 52 yas inme ile kaybedilmis.

- Amca 39 yasinda inme oykulu. Polisitemi tanili.



Izlem Olgu 1

¥.O -yl once /dL MI Profilaksisi

IEERERN23.0 Yok
BEEAZAN21.0 Yok + 21.2 -
EEEEEIN19.5 Yok + :

BEERETRN20.6 Yok + 64 -+

IS 10.7  [anakiara kizaridk Gzlrde ¢ 87 - +
18.5 Bag agnsi,  + .

bulanti

DEERN19.2 Yok + 152 - :

147 O 192 :((,azra]?,kkl|?|£da kizarikhk Gozlerde+ 310 e =
DEENEE17.9 Yok : ' '
DEEREIN17.4 Yok : ]
DEEREIN17.9 Yok : —
BEATIN17.4 Yok - 69 + il
DEAZIN17.7 Yok - ——

+
1

21.8 Bas agris,
bulanti

WATEeR22.0 Kasint + - -



Izlem Olgu 2

Y.O-yil 6nce (g/d L)

| 17Y.0 K

| 17Y.0 [
MO

16-1

| 16Y.0 il

15Y.0 jivde)
BEEREENN 15 .4

15Y.0 [¥e)
14Y.0  yWNe

L 1470 (LY

Kasinti,Kusma.Basagri _
sl

Yok -
Bas agrisi, +
Bulanti

Yok -

Bas agrisi, Bulanti, Elde
karincalanma

Bas agrisi, +
bulanti

Kasinti, bas agrisi, +
Bulanti,ellerde

uyusma

Yok -

Yanaklarda kizariklik ,Gozlerde +
kizariklik

Yok -

Bas agrisi, Bulanti, Elde 4
karincalanma
Bas agrisi, Bulanti, Elde _
karincalanma

Yok -

13.9

+ + + + + +



Eve goturulecek mesajlar..

EPO duzeyi ayririci tani yapilirken ilk bakilmasi gereken
parametredir.

Eritrosit disinda diger hucre serilerinde artis ve splenomegali
olmasi klonal bir hastaligi dugsundurmeli.

Siyanozun eglik etmesi siyanotik kalp hastaligi, kronik akciger
hastaligl ve methemoglobinemiyi dusundurmeli.



