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ATIPIK SEYIR GOSTEREN KONJENITALTTP
oOLGUMUZ
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Giris: Konjenital trombotik trombositopenik purpura (TTP}, trombo-
sitopeni, mikroanjiopatik hemolitik anemi ve mikrovaskiiler trombosis
ile karakterize olan ADAMTS 13'Un (von Willebrand faktér-pargalayici
proteaz) nadir goriilen kalitsal bir eksikligidir.

Olgu: 6 ayhk kiz hasta sirt, govde ve ekstremitelerde olusan morlukiar
nedeniyle BDmiza bagvurdu. Oykiisiinden ilk kez 4 aylikken sikayetinin
basladig ve basvurdugu cocuk hastanesinde kemik iligi aspirasyonu
yapildiktan sonra steroid tedavisi aldigi 8grenildi. Soyge¢misinde ebe-
veynler arasinda birinci dereceden akrabalik oldugu belirlendi. Fizik mu-
ayenesinde genel durumu iyi, soluk gériintimli, sirt, govde, cogunlukla
ekstremitelerde olan ekimozlar ile dalak kot alti 2 cm olarak saptandi.
Laboratuvar incelemesinde Hb:7.4 g/dl, Htc:%23, WBC:8700/ mm3,
trombosit: 8000/mm3, MCV: 93 fL, Retikiilosit: % 4.6. Biyokimyasal para-
metreleri, koagllasyon paneli, haptoglobulin ve G&PD diizeyi normal-
di. DC porzitif bulundu, Periferik yaymada anizositoz, poikilositoz, yer
yer sistositler ve sferositler izlendi. Hasta OiHA+trombaositopeni+dalak
biiyiikligii ile Evans Sendromu olarak degerlendirildi. Daha énce ste-
roid tedavisi aldidi icin hastaya IVIG tedavisi baslandi. Ancak izlemde
klinik ve laboratuvar olarak yanit alinamadigindan rituksimab ve aralikh
olarak steroid tedavileri verildi. Bu donemde ilki 1 yasinda olan ve daha
sonra 1.5 yasinda tekrar eden jeneralize tonik klonik ndbetleri oldu
ve antikonvitlzan tedavi(trileptal) bagland:.

Hastanin izleminde 5 yasinda baglayan BFT'lerinde bozulma
ile Gre: 200 g/dL ve kreatin: 2.2 g/dl’e kadar yukseldiginden yapilan
bobrek biyopsisinde fokal segmental glomeriiloskleroz tamsi aldi
Bobrek yetmezligi bulgularimin én plana akmasiyla birlikte konjenital
trombotik trombositopenik purpura(TTP) distniilerek ileri tetkikle-
ri yapildi. ADAMTS 13 aktivitesi % 0,23 (50-110}, ADAMTS 13 antijen
<0.012 1U/mL (0.19-0.81), inhibitor negatifti ve genetik incelemesinde
ADAMTS 13 icin c.1709A>G (p. Tyr570Cys) (p.Y570C) homozigot pozi-
tifti. Hastaya konjenital TTP tanisi ile taze donmus plazma(TDP) tedavisi
baslandi. TDP tedavisi sonrasi klinik sikayetleri tamamen gerileyen ve
laboratuvar parametreleri dlizelen hasta hala klinigimizde trombosit sa-
yist 150.000/ mm? {izerinde tutulacak sekilde 2 haftada bir TDP tedavisi
almaktadir.

Tartisma: Konjenital TTP klinigi ve ayina tanisi agisindan ilgi ¢ekici
bir hastalikti. Hastalarin genellikle stres, atesli enfeksiyon sonrasi ge-
lisen anemi ve trombositopeni(%100) ile semptomatik ataklan olmak-
tadurlar. Ayiric tanida en ok Evans sendrom, ITP ile karismakta ve has-
talar uzun bir dénem bu tanilarla izlenmektedir. Literatiirde de bizim
olgumuzda oldugu gibi takiplerinde ileri yaslarda tani alan hastalar bu-
lunmaktadir. Tedavide taze donmus plazma destedi ile trombositlerin
>150.000/mm’ olmast hedeflenmektedir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital
purpura{TTP), ADAMTS 13 eksikligi, TDP

trombotik trombositopenik
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AKUT LENFOBLASTIK LOSEMi HASTALARINDA
SANTRAL SiNiR SISTEMi RELAPSINDA NADIR
GORULEN BiR SEMPTOM: iSTAH ARTISI
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Giris: Akut lenfoblastik I5semili hastalarda santral sinir sistemi relap-
s1 proflaktik tedaviler ile belirgin azalmistir. Leptomeningeal tutulum
santral sinir sistemi tutulumu olan hastalarda en sik gériilen form-
dur. Bunun disinda kraniyal solid kitle, retina tutulumu da gériilebilir.
Hastalarda bas agrisi, kusma, dalginlik, meningeal belirtiler, kraniyal si-
nir tutulumuna bagl bulgular goralebilir. Asin yemek yeme istegi nadir
goriilen semptomiardan biridir.

Bulgular: OLGU 1. 1,5 yasinda erkek hasta. Bacaklarda morarma
yakinmasi ile bagvurdu. Trombositopeni ve [dkositozu olan hasta
Common B-ALL tanisi aldi. Tanida hastada santral sinir sistemi tutulu-
mu saptanmadi.Kemik iligi kromozom analizi narmal, t(4;11) ve 1(9;22)
negatif saptandi. Hastaya TR-ALL BFM 2000 (orta risk grubu) tedavisi
baslandi. 8. giin steroid yaniti ivi, 15 ve 33. glin kemik iligi remisyonda
saptandi. Idame tedavinin 11. ayinda hasta; 3 haftadir varolan asini ye-
mek yeme ve hareketlerinde azalma yakinmasi ile ailesi tarafindan ge-
tirildi. Hastanin kraniyal MR goriintiilemesinde; pia ve arachnoid zarda
kontrast madde tutulumu goriildii ve leptomeningeal tutulum olarak
kabul edildi. Hastanin BOS bakisinda 200/pl lenfoblast gorildii. Kemik
iligi incelemesinde %13 lenfoblast saptanan hastaya REZ ALL-BFM 2002
tedavi protokolii 52 kolunda baslandt. BOS temizlenene kadar intrate-
kal tedavi uygulandi. Kemoterapinin 4. glinlinde hastada fokal epileptik
ndbet gelisti. Hastaya tekrarlayan ndbetleri nedeni ile antiepileptik te-
davi baslands. Aile ici uygun vericisi olmayan hastaya tam uygun akraba
disi vericiden kemik iligi nakli yapildi. Nakil sonrasi 3. yilini tamamlayan
hasta sorunsuz izlenmektedir.

OLGU 2: 2 yasinda erkek hasta. Ates ve solukluk yakinmasi ile geti-
rilen ve pansitopenisi olan hastaya Pre pre B hicreli ALL tarusiyla TR-
ALL BFM 2000 {standart risk} tedavi protokoli baslandi. Tanida hastada
santral sinir sistemi tutulumu saptanmadi. 8. gin steroid yaniti iyi, 15 ve
33. giin kemik iligi remisyonda idi. idame tedavinin 19. ayinda hastada
asin istah artisi ve bag agnisi yakinmasi gelisti. Hastanin ¢ekilen kraniyal
MR gérintilemesinde yaygin I6kodistrofik degisiklikler ve dura mater-
de kalinlasma g&ralda. BOS bakisinda 64/pl lenfoblast gérislen hastanin
kemik iligi aspirasyonunda da %61 oraninda lenfoblast saptandi. Hasta
relaps tedavisinin baslamasinin ardindan status epileptikus tablosunda
kaybedildi.

Tartisma: Losemi hastalaninda asin yemek yeme santral sinir sistemi
relapsinin bir bulgusu olabilir. Beraberinde ikinci olgumuzda oldugu
gibi ek santral sinir sistemi bulgulan olabilecedi gibi istah artisi ve kilo
alma tek yakinma da olabilir. Literatlirde de asin yemek yeme ve hatta
Cushingoeid Sendrom gelisen vakalar bildirilmistir.

Anahtar Kelimeler: Akut lenfoblastik [6semi, santral sinir sistemi
relaps, istah artisi
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Giris: Yenidoganin (YD) hemelitik hastaligt en sik Rh ve ABO uygun-
suzlugu, eritrosit enzim ve membran bozukluklan ile iliskili olarak ge-
lismektedir. infantil piknositoz {iP) erken YD sarthginin daha az bilinen
nedenlerindendir ve transient, immun olmayan hemolitik anemi ile
karakterizedir. [P tamisi anemili bir YD'de periferik yayma (PY) inceleme-
sinde dizensiz sinirh, yogun boyanmus, kiiciik, kontrakte goriiniimde
ve dikensi cikintilari olan ¢ok sayida piknositin gériilmesi ile konabilir,

Olgu: Miadinda c/s ile 3370 g dogan erkek bebek, postnatal 8. gi-
niinde anemi ve direncli indirekt hiperbilirubinemi nedeniyle konsiilte
edildi. Bebegin 2. giiniinde total bilirubinin (Bb) 11,2 mg/dL olmasi ne-
deniyle fototerapi baslandigi, Bb degerinin 6. gliniinde 18,7 mg/dLye
dek ylikseldigi, 8. giinlinde Bb'nin halen 16,2 mg/dL ve hemoglobininin
(Hb} 10,9 g/dL oldugu 6grenildi.



