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Ozet

Summary

Sideroblastik anemiler hem herediter hem de akkiz formlar-
da goriilebilir ve genellikle eritroid seri hiicrelerinde hem biyosen-
tezindeki kusura baglidir. Herediter X'e bagl sideroblastik anemi-
nin eritroid seri hiicrelerine spesifik ALA sentetaz genindeki mu-
tasyonlar nedeniyle olustugu gosterilmistir. Akkiz form genellikle
yaslilarda goriilir ve myelodisplastik sendrom olarak deger-
lendirilir. Sideroblastik anemiye hipokromi ve herediter formda
mikrositoz, akkiz formda ise makrositoz eslik eder. Bu hastalik
grubunda kemik iliginde ring sideroblastlar ve makrofajlardaki
demir miktarinda artis vardir. Herediter sideroblastik anemili cogu
hasta hafif derecede bir anemi ile yillarca spesifik bir tedaviye
gereksinim gostermez. Hem akkiz hem de herediter formda in-
efektif eritropoez artmistir ve bu durum intestinal demir emilimin-
deki artig ile birliktedir. Bu tip hastalarda, ana komplikasyon olan,
demir yiiklenmesi gelisebilir. Anemili olgularin bazilarinda piri-
doksinin farmakolojik dozlarina yanit alinabilir, ancak ¢ogu hasta-
da kan transfiizyonuna gereksinim olur.

Anahtar Kelimeler: Sideroblastik Anemi
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Sideroblastic anemias occur in both inherited and acquired
forms usually due to a defect of heme biosynthesis in erythroid
cells. Inherited X-linked sideroblastic anaemia has been shown to
be caused by mutations in the erythroid-specific ALA synthase
gene. Generally the acquired form is a disease of older adults and
is considered a myelodysplastic syndrome. Sideroblastic anemias
are often accompanied by hypochromia, and microcytosis in in-
herited form, macrocytosis of erythrocytes in acquired form. This
group of disorders is characterized by the presence of ringed sider-
oblasts in the bone marrow and increased stainable iron in bone
marrow macrophages. Many patients with inherited sideroblastic
anemia remain stable for years with a relatively mild degree of
anemia and require no specific treatment. Both the inherited and
acquired forms are characterized by markedly increased ineffec-
tive erythropoiesis, which is associated with increased intestinal
iron absorption. Such patients may develop iron overload that is a
major complication of this disorder. Some patients with anemia
may respond to pharmacological doses of pyridoxine, but blood
transfusions become necessary in the majority of these patients.
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Sideroblastik anemiler kemik iligi aspirasyonunda
ring sideroblastlarin goriilmesi ile tani1 konan ve degisen
ciddiyette anemi bulunan heterojen bir grup hastaliktir.
Periferik yaymada hipokromik eritrositler gdzlenir. Bu erit-
rositler herediter formlarda mikrositik iken akkiz formlarda
genellikle makrositiktirler. Otomatik kan sayim cihazlari ile
elde edilen eritrosit parametreleri eritrosit caplarindaki
farkliliga bagli olarak bimodal eritrosit voliim dagilimi gés-
terirler. Tan1 kemik iligi aspirasyonunun Prusya mavisi ile
boyanmig preparatlarinin incelenmesi ile konur. Bu boya-
malarda ¢ekirdegin licte bir veya daha fazlasini halka sek-
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linde ¢evreleyen demir pozitif (siderotik) graniilleri iceren
eritroblastlarin yani ring sideroblastlarin mevcudiyeti goz-
lenir. Bu siderotik graniillerin elektron mikroskobu ile in-
celemesi yapildiginda ferrik fosfat ve ferrik hidroksitin
amorf depolanmalarini igeren mitokondriler oldugu
goriiliir.

Sideroblastik anemiler farkli etiyolojilere bagh ola-
bilmekle birlikte genel anormallik kemik iligindeki eritroid
hiicrelerde hem biyosentezindeki bozulmadir. Sideroblastik
anemilerin biiyiik ¢ogunlugu akkiz ve eritropoezi il-
gilendiren klonal hastaliklar olup degisen derecelerde
myelodisplastik 6zellikler igerirler (Tablo 1).

Herediter Sideroblastik Anemi
Biyolojik ve Molekiiler Ozellikler

Herediter sideroblastik anemilerin X'e bagli form-
larinda hastalardaki eritroid hiicreler genellikle diistik
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Tablo 1. Sideroblastik Anemilerin Siniflandirilmasi

«» Herediter
X'e bagli, otozomal dominant veya resesif

« Akkiz
Idiyopatik akkiz (ring sideroblastlar ile refrakter anemi), onceki
kemoterapi, radyoterapi veya transizyonel myelodisplazi/myelo-
proliferatif hastaliklara eslik eden form

< flaglar
Alkol, izoniazid, kloramfenikol, diger ilaglar

¢ Nadir Olgular
Pearson sendromu, bakir eksikligi veya ¢inko yiiklenmesi, hipotermi

aminolevulinik asit sentetaz (ALAS) aktivitesi sergilerler
(1-5). Piridoksal fosfat bu enzim i¢in kofaktor oldugundan
bu enzimle ilgili defektler daha ziyade piridoksin tedavisine
cevap veren anemili hastalarda gézlenmistir. Bununla bir-
likte, piridoksine cevapsiz orta derecede anemili hasta
bayanlarda bile kemik iligi 6rneklerinde ALAS'm diisiik se-
viyelerde oldugu gosterilmistir (3,5). X'e baglh piridoksine
cevap veren sideroblastik anemili bazi erkek hastalarda,
kemik iligindeki diisiik ALAS aktivitesi hastaya piridoksin
tedavisi yapildigt ve anemisi diizeltildi§i zaman normalin
tizeri seviyelere kadar artis gostermektedir (2,3,6). Diyette
piridoksin destegi sonrasi1 ALAS aktivitesindeki artigin
birka¢ muhtemel aciklamasi vardir. Birincisi, piridoksin
(veya fosfat) sentezi takiben enzimin stabilizas-yonunu
saglamaktadir (6). Ikincisi, piridoksin mutant ALAS'T mi-
tokondrial proteazlarin degradasyonundan korumaktadir
(2). Son olarak, mutant enzim normal aktivite igin piridok-
sal fosfatin daha yiiksek miktarlarina ihtiyag gostermekte-
dir (3).

ALAS enzimi i¢in gen X kromozomunda lokalizedir
ve bu gen bolgesi X'e bagl piridoksine cevap veren side-
roblastik anemilerdeki birgok mutasyondan sorumlu tutul-
maktadir (7,8). Herediter sideroblastik anemili bireylerde
veya ailelerde iki diizineden fazla mutasyon tanimlanmuigtir.
Bunlarin ¢gogunda ALAS2in 388. sirasindaki treoninden
serine  doniisiim ile sonuglanan sitozinden guanine
doniisiim gibi tek baz degisimi saptanmistir (6).

Genetik Ozellikler

Herediter sideroblastik anemili ailelerin biiyiik ¢cogun-
lugunda X'e bagl genetik gecis nedeniyle erkekler etkilen-
mistir. Bazi ailelerde diger X'e bagl hastaliklarla (glukoz-
6-fosfat dehidrogenaz eksikligi, sideroblastik anemi ile bir-
likte ataksi vb.) birliktelik tanimlanmistir (9-11). Otozomal
dominant veya resesif geg¢is gdzlenen iyi tanimlanmig side-
roblastik anemili aileler de mevcuttur (12-14).

Klinik ve Laboratuvar Ozellikler

Klasik olarak anemi ¢ocukluk ¢agindan beri vardir,
ancak bazi hafif anemili olgularda anemi orta yaglara kadar
belirmeyebilir. Hatta bazen anemi yaslilikta dahi gelisebilir
(15). Bazi olgular sadece aile taramasi esnasinda teshis
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edilebilir. Bir olguya herediter sideroblastik anemi tanisi
kondugu zaman aile taramasi mutlaka yapilmalidir. Diger
hastalar diabetes mellitus veya kalp yetmezIligi gibi demir
yiiklenmesi bulgular ile gelirler. Demir yiiklenmesi hafif
anemili olgularda ve nadiren bayan tasiyicilarda dahi
goriilebilir. Karaciger fonksiyon testlerinde bozulma ile be-
raber hepatosplenomegali goriilebilir.

Anemi oldukga degisken olup bazen gozlenmeyebilir.
MCYV diisiiktiir ve RDW artmig olabilir. Anemi agir oldugu
zaman MCV 50 fL kadar diisiik olabilir. Periferik yaymada
hipokromik ve mikrositik morfolojili hiicreler ile zit olarak
normokromik normositik morfolojili hiicreler bir arada goz-
lenir (dimorfizm). Hafif anemili hastalarda ve bayan
tastyicilarda en karakteristik 6zellik eritrosit dimorfizmidir.
Piridoksinle tedavi olmus olgularda dahi MCV normale
donmez. Lokosit say1s1 normaldir, trombosit sayis1 normal
veya artmigtir.

Serum demiri artmistir ve transferrin saturasyonu da
yiiksektir. Serum ferritini degisken diizeylerde yiiksektir.
Ferrokinetik ol¢iimlerde ineffektif eritropoezi kanitlamak
miimkiindiir. 10-14 giin sonra eritrositlerde demir izotopu-
nun azalmig retansiyonu ile birlikte plazma demir
klerensinin hizlanmis oldugu gozlenir. ineffektif erit-
ropoezin bazi diger ozellikleri de degisen diizeylerde bu-
lunur: bilirubinde hafif artis, haptoglobinde azalma,
LDH'da hafif artis. Demir yiiklenmesinin boyutlar1 trans-
flizyon yapilmayan olgularda aneminin diizeyi ile hafif i-
liskilidir. Inefektif eritropoezin derecesi demir yiiklen-
mesinin diizeyini belirlemede daha iyi bir indikatordiir.
Ferrokinetik calisma yapilamadig1 zaman, klinik tablonun
normalligine karsilik eritroid hiperplazinin ileri derecelerde
olmasi inefektif eritropoezin belirlenmesinde kaba bir fikir
verir (16, 17).

Aywrict Tam

Herediter sideroblastik anemi idiyopatik hemokroma-
tozisten ayrilmalidir ki her ikisinde de demir yiikklenmesinin
biyokimyasal bulgulari ve demir birikiminin doku dagilimi
benzerdir. Hasta ve aile bireyleri i¢in dikkatli hematolojik
degerlendirme yapilmalidir. Idiyopatik hemokromatoziste
hemoglobin ve MCV normal olabilir.

Tedavi

Herediter sideroblastik anemili tiim hastalarda ii¢ ay
siireyle oral yolla 100-200 mg/giin piridoksin denenmelidir.
Cevap degiskendir ve anemi tamamen diizelebilecegi gibi
hemoglobin diizeylerinde hi¢ degisme olmayabilir.
Piridoksinle anemi tamamen diizelse bile MCV normal
degerlere donmeyebilir ve hipokromik ve mikrositik erit-
rositlerden olugsan bir populasyon daima sebat edebilir.
Herediter sideroblastik anemili hastalarin % 25-50'sinde
piridoksine tam veya kismi cevap gozlenir ve cevap veren-
lerde bu vitamine hayat boyu devam edilmelidir. Giinde
100-200 mg piridoksinle uzun siireli tedavide periferal
noropati gozlendiginden her cevap veren hastada doz
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azaltimi uygulanmali ve en diigiikk dozda idame yapilmalidir
(18). Erigkinlerde normal beslenmede piridoksin ihtiyaci 1-
2 mg/giin olup, bazi hastalarda 4 mg/giin gibi diisiik doz-
larin bile etkili oldugu gézlenmistir (6). Eritroid hiperplazi
ihtiyact arttirdigindan mutlaka folik asit destegi yapil-
malidir. Oral piridoksine yanitsiz olup parenteral yolla piri-
doksal-5'-fosfata iyi cevap veren olgu raporu mevcuttur
(19).

Piridoksine cevapsiz agir anemili olgularda transfiiz-
yon destegi ana yaklagimdir. Lokosit filtreleri ile diizenli e-
ritrosit slispansiyonu transfiizyonlar: semptomlar: diizeltir
ve normal gelisimi saglar. Transfiizyonlar baslandiktan son-
ra demir yiiklenmesi ve sekonder hemosiderozis hizla
gelisir ve bu nedenle baglangigtan itibaren desferrioksamin-
le selasyon tedavisine de baglanmalidir.

Hafif veya orta derecede anemisi olan ve demir yiik-
lenmesi bulunan hastalarda demirin uzaklastiriimasi biiyiik
yarar saglayabilir (16, 17). Bu hastalar aralikli flebotomiyi
genellikle iyi tolere ederler ki bu olgular i¢in selasyon te-
davisine gore daha ¢ok tercih edilir ve ferritin diizeyleri 300
ng/ml altina diisene kadar devam edilmelidir. Demir yiik-
lenmesi olan tiim hastalarda askorbik asit preparatlari ve-
rilmesinden kac¢inilmalidir; ¢ilinkii askorbik asit hem
demirin absorpsiyonunu, hem de doku toksisitesini arttirir.
Alkolden kagmilmalidir. Bu hastalikta splenektomi kon-
trendikedir.

AKKkiz idiyopatik Sideroblastik Anemi

Akkiz idiyopatik sideroblastik anemi idiyopatik ola-
bilir veya kemoterapi veya radyoterapiyi takiben olusabilir.
Olgularin tamama yakininda kemik iliginde diseritropoez
gbzlenir ve myeloid prekiirsorlerde ve megakaryositlerde
de displastik degisiklikler vardir. Akkiz idiyopatik sidero-
blastik anemi FAB grubu tarafindan tanimlanmis "refractory
anemia with ring sideroblasts" tanisal kategorisine karsilik
gelir (20).

Biyolojik ve Molekiiler Ozellikler

Myelodisplastik sendromlar igerisinde yer alan akkiz
idiyopatik sideroblastik anemide klonal hematopoezin
mevcudiyeti gdsterilmistir. Bunun spesifik delili ilk kez
glukoz-6-fosfat dehidrogenaz enzim eksikligi icin hete-
rozigot olan, cilt ve T lenfositlerinde iki izoenzimi de
tasiyan, ancak eritrosit, graniilosit, trombosit ve B lenfosit-
lerinde tek G-6-PD enzimi bulunan bir kadinda goste-
rilmigtir (21). Bu teknik G-6-PD heterozigotlugu bulunan
yalniz birka¢ kadinda ige yararken, RFLP analizi uygun
problarin kullanimi ile kadinlarin biiyiik cogunluguna tat-
bik edilebilir (22). Sonugta, akkiz sideroblastik anemide
myelodisplastik o6zelliklerin eslik ettigi veya etmedigi
monoklonal bir hematopoez gézlenir. Tlk yaymlarda akkiz
idiyopatik sideroblastik anemililerde kemik iliginde ALAS
seviyelerinin ¢ok diisiik oldugu ifade edilmigse de kabul
gormemistir ve anormal klondaki defektif hem sentezinin
sebebi olarak goziikmemektedir.
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Etyoloji

Akkiz sideroblastik anemili hastalarin yaklasik olarak
%60'!nda  klonal kromozomal degisiklikler bulunur.
Karakteristik degisiklikler monozomi 7, trizomi 8§, 5., 7.,
11. veya 20. kromozomlar1 etkileyen delesyonlar ve
translokasyonlardir. Sideroblastik anemi kemoterapi veya
radyoterapiye sekonder oldugu zaman kromozomal
degisiklikler tamama yakiinda bulunur ve birden fazla
sayidadir. Bu degisiklikler arasinda, kromozomun
tamaminda kayip (kromozom 5 ve/veya 7), kromozomun
uzun kolunda delesyon (kromozom 5, 7 veya 13) ve
translokasyonlar en klasik olanlaridir (23, 24). Bir hastada
kromozom 5 ve/veya 7'de kayip oldugu zaman, hasta mut-
laka ge¢misinde mutajenik bir kimyasal ajanla temas
yoniinden sorgulanmalidir (25). Bununla birlikte, akkiz
sideroblastik anemide goriilebilir kromozomal degisiklik-
lerin gelisimi muhtemelen geg bir olaydir ve genetik olarak
stabil olmayan kok hiicreye ait klonun biiylimeye
basladigini gosterir (26).

Klinik ve Laboratuvar Ozellikler

Bu anemi genellikle orta yash veya yash hastalarda
sinsi olarak geligir. MCV normal veya artmistir ve periferik
yaymada hipokromik eritrositlerden olusan bir populasyon
gozlenir. Hepatosplenomegali bulunabilir. Lokosit ve trom-
bosit sayilar1 genellikle normaldir. Ancak bazi hastalarda
bazen 1.000.000/mm?>'ii asan trombositoz gdzlenebilir. Eger
lokopeni veya trombositopeni varsa, myelodisplastik 6zel-
likler yoniinden dikkatli inceleme yapilmalidir (27, 28).
Kemik iligi demir boyasinda ring sideroblastlar gozlenir ve
tiim eritroblastlarin %15'inden fazlasinin ring sideroblast
vasfinda olmasi taniy1 koydurur (20, 28-30). Kemik iliginde
eritroid hiperplazi goézlenir, hafif diseritropoez (¢ok ¢ekir-
deklilik, c¢ekirdekte tomurcuklanma) ve megaloblastik
degisiklikler vardir ve myelopoez ve megakaryopoez genel-
likle normaldir. Degisiklikler diseritropoezle sinirli oldugu
zaman "piir sideroblastik anemi" terimi de kullanilir (28,
31). Mamafih, myeloid ve megakaryositik elemanlarda da
displazi (trilineage displazi) oldugunu gosteren su 6zellik-
ler bulunabilir: Pelger-Huet benzeri anomali, notrofillerde
hipersegmentasyon veya hipograniilarite, mikromegakar-
yositler, ¢cok sayida ve kiiciik ¢ekirdekli megakaryositler
(28). Kemik iligi yaymalarinda blast oran1 % S5'den az ve
periferik monosit sayisi da mm3'te 1.000'den az olmalidur.
Normal karyotip sideroblastik anemide uzun siirvivi goster-
diginden sitogenetik analiz yapilmasi prognoz yoniinden
onemli bilgi saglar (32).

Aywrict Tani

Ring sideroblastlarin mevcudiyeti akkiz sideroblastik
anemi ile smirlt olmayip, RAEB gibi diger myelodisplastik
sendromlarda da goriiliir (33). Akkiz idiyopatik sideroblastik
anemiyi diger myelodisplastik sendromlardan ayirim igin
periferik yayma ve kemik iliginin dikkatli muayenesi 6nem-
lidir. Akkiz olani ge¢ yaslarda goriilen herediter sidero-
blastik anemiden ayirmada ise aile taramasi ¢cok deger tasir.
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Prognoz

Akkiz idiyopatik sideroblastik anemi ve bununla ilis-
kili olan refrakter anemi myelodisplastik sendromlar
igerisinde en iyi prognoza sahip olanlaridir. Farkli serilerde
medyan siirviv 42-76 ay ve 10semik doniisiim siklig1 % 3-
12'dir (34-36). Prognoz ii¢ faktorle korelasyon gosterir.
Birincisi aneminin ciddiyeti olup tekrarlayan transfiizyon-
lar anormal demir birikimine ve sekonder hemosiderozise
0zgii organ fonksiyon bozukluklarina (kalp yetmezligi, dia-
betes mellitus vb.) sebep olurlar. Ikinci faktdr nétropeni
ve/veya trombositopeni mevcudiyeti olup her ikisi de ane-
miye eslik ederler. Bu sitopenilerin bulunmasi prognostik
skorlama sistemine gore hastay1 daha kotii prognostik gru-
ba sokar (34, 36). Son olarak kemik iligi materyalinin kar-
yotipik analizi prognozla ilgili dnemli bilgiler verir. Normal
karyotip daha iyi prognoz gostergesidir. Zit olarak, mono-
zomi 7 veya kromozom 7'nin uzun kolunda kismi kayip ol-
masi tek defekt oldugu halde 16semik transformasyon igin
cok yiiksek bir olasilik oldugunu gosterir. Cok sayida kro-
mozomal anormallik olmasi veya del(20q) da yiiksek
16semik transformasyon riskine eslik ederken, karsit olarak
trizomi 8 kotii bir prognostik anlam tasimaz. Akkiz idi-
yopatik sideroblastik aneminin RAEB gibi diger myelodis-
plastik sendromlara doniisiimii de tanimlanmistir (37).

Tedavi

Semptomatik anemiyi diizeltmek i¢in transfiizyonlar
gereklidir. Anemisi olan, ancak nétropeni ve trombosi-
topenisi bulunmayan tiim hastalarda ii¢ ay siireli 100-200
mg/glin piridoksin tatbiki yapilmalidir. Mamafih, akkiz
sideroblastik anemisi bulunan ¢ok az sayida hasta bu vita-
mine cevap verir. Eger cevap olusursa, en diisiikk dozlarda
piridoksinle idame tedavi endikedir. Ayrica, myelodisplas-
tik sendromlara eslik eden refrakter anemilerde 5-6
mg/kg/giin siklosporinin de etkili oldugu bildirilmistir (38).

Ilaclara Sekonder Sideroblastik Anemi
Alkol

Alkole bagli anemisi ve beslenme bozuklugu olanlar-
da eslik eden folat eksikliginin varliginda kemik iliginde
ring sideroblastlar gdzlenebilir (39, 40). Sideroblastik
degisiklikler higbir zaman alkole bagli aneminin tek sebebi
degildir. Alkoliin hematopoez iizerine direkt olarak toksik
etkisi vardir (41). Ring sideroblastlara ek olarak artmis
veya yiiksek normal MCV ve eritroid prekiirsorlerde
vakuolizasyon stk olarak gozlenir. Eritrositler dimorfik
morfoloji gosterirler ve vakalarin yarisinda kemik iliginde
folat eksikligine ait bulgular vardir (41). Transferrin satu-
rasyonu ve kemik iligi demir depolar1 artma egilimindedir;
ancak, gastrointestinal kanama eslik ediyorsa diisiik de ola-
bilir. Alkol kesildigi zaman 4-12 giin siire icerisinde ring
sideroblastlar azalarak kaybolur ve bu siirede rebound
olarak eritroid hiperplazi, retikiilositoz ve trombositoz
olusabilir. Eger megaloblastik degisiklikler eslik ediyorsa
vitamin By, ve folat 6l¢iimleri igin kan alindiktan sonra fo-
lik asit verilmelidir.

T Klin J Med Sci 2001, 21

Cengiz BEYAN ve Ark.

Alkol tiiketimi hem sentezinin ilk basamagindaki
ALAS i¢in bir kofaktér olan piridoksal fosfatin plazma
konsantrasyonunu azaltir (42). Bu etki i¢in etanoliin aset-
aldehite ¢evrilmesi gereklidir ve gdsterilmistir ki asetalde-
hit karacigerde intraselliiler piridoksal fosfatin degradas-
yonunu hizlandirmakta ve bu yolla bu koenzimin plazma
seviyelerini azaltmaktadir (43).

Izoniazid

Antitiiberkiiloz ila¢ olan izoniazidin tatbiki bazen te-
daviden 1-10 ay sonra sideroblastik anemi gelisimine eslik
eder. Anemi hipokromik mikrositik olup periferik yaymada
dimorfik morfoloji ve kemik iliginde ring sideroblastlar
gozlenir. Tlag piridoksal fosfatla nonenzimatik olarak reak-
siyon vermekte ve hidrazon formunda hizla idrardan atil-
maktadir. Anemi izoniazidle birlikte 25-50 mg/giin piri-
doksinin birlikte tatbiki veya izoniazidin kesilmesi ile tama-
men diizelir (44).

Kloramfenikol

Kloramfenikol tedavi sonrasi birkag giin igerisinde e-
ritropoezde gegici supresyon yapan bir antibiyotiktir. Bu et-
ki ilact kullanan 20.000 kiside bir goézlenen nadir bir
idiyosenkrazik yan etki olan aplastik anemiden ayrilmalidir.
Gilinde 2 gramin iizerinde kloramfenikol verilen hastalarin
tamama yakininda eritroid prekiirsorlerde vakuolizasyon ve
ring sideroblastlar gozlenir. Kloramfenikol mitokondriyal
protein sentezini inhibe eder ve sitokrom a + a3 ve b diizey-
lerini azaltir (45). Serum demir konsantrasyonu artmis ve
retikiilosit sayis1 azalmistir. Ancak bu degisiklikler ilacin
kesilmesi ile diizelir.

Diger Tlaclar

Wilson hastalig1 tedavisinde kullanilan bakir baglayici
bir ajan olan trietilen tetramin hidroklorit ve penisillamin
tedavilerinde reversibl akkiz sideroblastik anemi gelisimi
tanimlanmustir (46). 15 yil ara ile iki ayr1 kez progesteron
verilen bir olguda da akkiz sideroblastik anemi geligimi ra-
por edilmis olup, anemi ilacin kesilmesi ile tamamen nor-
male donmiistiir (47).

Sideroblastik Anemiye Eslik Eden
Klinik Tablolar

Pearsons Sendromu

Pearsons sendromu erken ¢ocukluk doneminde anemi
ve ekzokrin pankreas disfonksiyonu ile giden nadir bir an-
titedir. Anemi normositik veya makrositik olup,
retikiilositler azalmistir ve degisen derecelerde nétropeni ve
trombositopeni bulunur. Kemik iliginde ileri derecede
vakuolizasyon ve ring sideroblastlar gozlenir (48).
Genellikle fatal oldugu halde hafif formlar erigkin hayata
kadar yasayabilir. Sendrom viicudun cesitli dokularini
degisen derecelerde etkileyen mitokondriyal DNA'nm de-
lesyonlari, mutasyonlar1 ve duplikasyonlar1 sonucunda
olugmaktadir (49-51).
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Bakuwr Eksikligi veya Cinko Fazlaligt

Diyette ortalama bakir icerigi giinde 0.9-1.6 mg'dir
(52). Bakar eksikligi yalnmzca beslenme bozuklugu olan pre-
matiirelerde veya uzun siireli parenteral hiperalimentasyon
alan hastalarda gozlenir (53). Bakir eksikligi sendromunda
periferik yaymada hipokromik eritrositlerle sideroblastik
anemi, kemik iliginde ring sideroblastlar ve eritroid ve
myeloid prekiirsorlerde vakuolizasyon ve kemik iliginde
ge¢ myeloid formlarin yoklugu ile birlikte ndtropeni goz-
lenir. Yeni doganlarda gozlenebilen ek &zellikler, osteo-
poroz, uzun kemiklerde deformiteler, cilt ve sagta depig-
mentasyon ve merkezi sinir sistemi anormallikleridir.
Trombosit sayis1 normaldir. Serum bakir1 ve seruloplazmin
diizeyleri azalmis olup serum demiri ve transferrin sat-
urasyonu normaldir. Intravendz alimentasyon mayisine
100-500 mg/giin bakir ilavesi yapildiginda veya oral yolla
2-5 mg/glin bakir siilfat verildiginde hematolojik degisik-
likler stiratle normale doner.

Sindirimle biiyiik miktarlarda alinan ¢inko bakir ab-
sorpsiyonunu bozar ve bakir eksikligine bagli nétropeni ve
sideroblastik anemi gelisir (54). Serum ¢inko diizeyleri
yiiksek, serum bakir1 ve seruloplazmin diizeyleri diisiiktiir.
Anemi ve nétropeni diizelene kadar 9-12 hafta i¢in ¢inko
kesilmelidir.

Hipotermi
Norolojik hastaliga eslik eden hipotermili hastalarda
trombositopeni, eritroid hipoplazi ve ring sideroblastlar

tanimlanmustir (55). Bu degisiklikler viicut 1s1s1 normale
dondiigii zaman yavasca normale doner.
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