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OZET mizda eklem agnsi ile basvurmus bir hemokromatozis
olgusu sunulmusg, farkh prezentasyonu ile beraber er-

Hemokromatozis, vilcudun bir ok dokusunda prog- ken tam ve tedavinin dnemi tarusilmigr.

resif demir birikimi ile karakterli, otozomal resesif ge

gisli genetik bir hastahkur. Artropati, karacifier sirozu, * Anahtar kelimeler: Artropati, hemokromatozis.

melanoderma, kalp yetersizligi, diabetes mellitus ve Nobel Med 2006; 2 (1): 27-29

difier endokrin yetersizliklerle ortaya gikabilir. Yaz-

ABSTRACT liver, melanoderma, heart failure, diabetes mellitus and

other endocrine deficiencies. Here, a patient with hemochro-
A PATIENT WITH HEMOCHROMATOSIS matosis who has arthralgia is reported. Different presen-
WHO HAS ARTHRALGIA tations and the importance of early diagnosis and treatment

is discussed.
Hemochromatosis is an autosomal recessive disease which
is characterized with progressive iron storage in many * Keywords: Arthropathy, hemochromatosis. Nobel Med
tissues. It can present with arthrapathy, cirrhosis of the 2006; 2 (1): 27-29
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Hemokromatozis, HLA A3 ile iliskili otozomal resesif
gecisli bir hastalikur. Alinei kromozomdaki HFE gen
(C282Y) muasyonu olaydan sorumlu wiulmakiadr,
HFE proteininin, demir depolanna duyarh duodenal
kript hiicrelerinin denetiminden sorumlu oldugu disti-
nillmektedir. llgili gen mutasyonu, Asya toplumlannda
daha az sikhkia gorilmektedir. HLA A3, B7 ve B14
antijenleri ile ilgili olan hastalk, gastrointestinal sistem-
den demir absorbsiyonunun artmasi ve demirin karaci-
ger, pankreas, kalp, adrenal bezler, testisler, hipofiz ve
habreklerde hemosiderin seklinde birikmesi ile karakte-
rizedir.! Idiopatik (herediter) hemokromatozis, tipik
olarak eriskin erkek hastahgidir.2 Endokrin organlarda
demir birikimine bajh bozukluklar da gelisebilir. Hipo-
tiroidizm ve diabet bunlar arasinda sik gdzlenen pato-
lojilerdir. Bunun diginda primer gonadal yetersizlik,
hipofizer yetersizlik ve stirrenal yetersizlifi de gelisebi-
lir.3 Klinik olarak artropati, artralji, diabetes mellitus,
hipogonadotropik hipogonadizm, melanoderma, kardi-
yomegali, kalp yetersizligi, hepatomegali ve karaciger
sirozu ile karsimiza gikabilir.

Tamda yiiksek transferrin satlirasyonu ve yiiksek ferritin
ditzeyleri anlamhdir. Kesin tam karacifier biyopsisi ile,
dokuda demir birikiminin gasterilmesi ile konur. Tedavi
herediter hemokromatozis igin genelde haftalik 500
ml'lik flebotomiler seklinde yapilir. Anemi varh@nda,
demir baglayic ajan olan desferoksamin kullamlabilir,
Burada artropati ile kendini gdsteren hemokromatozisli
eriskin bir kadin hasta sunulmustur.

VAKA TAKDIMI

Kirk dort yasinda kadin hasta, bir yildir her iki diz,
dirsek, el ve ayak bileklerinde mevcut agn yakinmas:

izlendi ve hemokromatozisle uyumlu bulundu (Sekil
la, 1b).

Kemik iligi biyopsisinde, demir skoru artmig, normose-
laler kemik iligi bulundu (Sekil 2).

Esas olarak eklem agnsi sikayeti olan hastann eklem
grafileri ¢ekildi. Diz grafilerinde eklem ylzeylerinde
diizlesme, osteofit ve osteoskleroz, el bilegi grafilerinde
de radyokarpal eklem arahifinda daralma ve subkondral
skleroz saptandi (Sekil 3).

Endokrinolojik olarak degerlendirildiginde kan sekeri,
8n hipofiz hormonlan ve kortizol dtizeyleri normal o-
larak bulundu. Alu aydir adet gdrmeyen hastanin gona-
dotropinleri ise menapozal degerlerle uyumlu idi. Tam
bulgularla hastada, idiopatik (herediter) hemokroma-
tozis ditgiindldit ve baslangg tedavisi haftalik flebotomi
seklinde diizenlendi.

TARTISMA

Eriskin yag hemokromatozisi tipik olarak erkek hasta-
hdir. Ancak jiivenil hemokromatozis iki cinsiyeti de
esit etkiler.* Hemokromatozis erken dénemde halsizlik
ve artropati ile de karsimiza gikabilir Vakamiz erigkin
yasta bir kadin olup, 6n planda eklem agrlan, cilie
pigmentasyon (melanoderma) ile beraber, radyolojik
olarak organ tutulumunun da oldugu bir hasta idi.
Tam igin yiiksek ferritin dtizeyi, yitksek transferrin sa-
titrasyonu bazen yeterli olmayabilir. Ciinkil bu durum
karaciger hastahklan, maligniteler, talasemi, sidero-
blastik anemiler gibi baska hastaliklarda da gorillebilir.
Kesin tam igin karaciger biyopsisi ile demir birikiminin
gosterilmesi gereklidir. Ancak transaminazlan normal

$ekil 1a

$ekil 1b

$ekil 3

olan ve hepatomegalisi olmayan hastamiza, karacifer
biyopsisi yapilmasma gerek duymadik. Bununla beraber
transferrin sat@irasyonunun >%435, ferritin diizeyinin
ise >1000 ngfml olmasi, kemik iliginde de demir biriki-
minin pozitif olmas, radyolojik olarak parankimal do-
kularda demir birikimine isaret eden bulgulann varh-
#tammz destekledi,

Artropati, hemokromatozisin son dénem bulgulan a-
rastnda sik gorillmekle birlikte, bizim vakarmzda oldu-
Bu gibi erken diinemde de goritlebilir. Karakteristik rad-
yolojik bulgular diz, kalga, ayak bilegi eklemleri ve sik-
likla el bilegi metakarpofalangeal eklemlerde saptamr!
Artropati, hemokromatozisli clgularin % 25-30" unda
rastlarur. Radyolojik olarak kondrokalsinozis gorii-
lebilir ® 7 Hastanuzin diz ve el bilegi grafilerinde he-
mokromatik artropati ile uyumlu radyolojik bulgular
saptandi.

Demir birikiminin ateroskleroz geligiminde progresyon
gostermesinde rol oynadifh savunulmaktadir.® Dort
yildir hipertansivon ve iskemik kalp hastalify tamlan
ile izlenmekte olan hastamizda, zemindeki hemokroma-
tozisin de aterosklerozu kolaylasurmg olabilecegi dist-
nilebilir. Hemokromatoziste artrmis demir birikiminin
oksidatif stres ytikiintl arirarak aterosklerozu kolaylas-
urdifh ifade edilmekiedir. ® Hemokromatoziste kardiyo-

Kronik eklem agins: ve melanodermas: olan hastalarda,
demir metabolizmasimin degerlendirilmesi ile birlikte
hemokromatozis erken evrede yakalanabilir. Heniiz
kalp, karaciger, hipofiz tutulumu olmayan, erken evre
vakalarda gerekli tedavi uygulandifinda ciddi organ
yetersizlikleri dnlenebilir. Karaciger tutulumunda, tran-
saminaz yiikseklifi ve biyopside de hepatosit ve safra ka-
nalikiillerinde demir birikimi saptanir. Bu tr vakalar
sirozla sonuglanabilir ve vakalann % 15-20'sinde hepato-
selltiler karsinom geligebilir. Hemokromatoziste endok-
rin organlarda demir birikimine bagh hipotiroidizm,
diabet, primer gonadal yetersizlik, hipofizer yetersizlik
ve stirrenal yetersizligi de gelisebilir.

Tedavide ilk segenek haftada 500 ml flebotomidir. Bu
tedavi ile viicuttan her seferinde 200-250 mg kadar de-
mir uzaklagunlir. Transferrin satfirasyonu % 45'in altna,
[erritin ditzeyi de 50 ng/ml'nin aluna inene kadar, haftalk
flebotomilere devam edilmelidir. Istenilen degerlere ula-
sildifinda ise aylik flebotomiler yeterli olabilir. Anemi
varhfinda desferoksamin 20-40 mg/kg/gtn infozyonla
uygulanarak 30 mg/giin demir kaybi saglanabilir. Aynca
kalp, karacigier ve diger organ utulumlaninda gerekli
destek tedavileri de yapilmalidir.

Sonug olarak, hemokromatozis erken dénemde artro-
pati ile kendini gdsterebilir ve erken ddnemde yapilan

ile bagvurdu. Cesitli nonstercid antiinflamatuvar ajanlar Tahlo 12 Laborstovar incalemelerl. megali ile karakierize kardiyak tutulum da olabilir.  etkili bir tedavi ile organ mitulumlanna bagh yetersiz-
verilmig, ancak fayda grmemis. Bel ve bacak agnlan Hemockbl 129 ' Hastarmzin alt ay dncekd ekokardiogralik incelemesinde likler onlenebilir.
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