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İlk o larak 1 9 5 2 ' d e F a r g u h a r C l a i r e a u x ta ra f ından 
tarif ed i lmiş o lan Fami l ya l Hemofagos i t i k Len foh is t ios i ­
toz ( F H L ) , gene l l i k le o t o z o m a l reses i f geç iş gös te ren 
ve nadi r görü len bir s e n d r o m d u r (2). A i l e h i kayes i o l ­
m a y a n i zo l e v a k a l a r d a b i ld i r i lmiş t i r (6). in termi t tant 
a teş , p a n s i t o p e n i , h e p a t o s p l e n o m e g a l i , l en fadenopa t i 
İle s e y r e d e r ve hızlı fatal bir g id işe sahipt i r (1,6,8). K a n 
e leman lar ın ı özel l ik le eri trosit ler i fagos i te e tmiş hist iosit-
ler karaciğer , da lak , lenf bez le r i ve peri fer ik k a n d a gö­
rülebi l i r (1,6,9). 

B u m a k a l e d e F H L tanıs ı verd iğ im iz bir o tops i v a ­
kas ına ait bu lgu lar l i teratür bilgileri ış ığ ında tar t ış ı ldı . 

Vaka Takdimi 
Kı rk beş g ü n l ü k k ız h a s t a ( H . S . 4 4 9 9 7 0 ) , beş 

g ü n d e n ber i d e v a m e d e n a teş , ne fes dar l ığ ı v e e m ­
m e m e ş ikayet ler iy le E r c i y e s Ünivers i tes i T ıp Fakül tes i 
Ped ia t r i Pol ik l in iğ ine getir i ldi. 23 yaş ındak i a n n e ve 27 
yaş ındak i b a b a sağl ık l ı ve bir inci d e r e c e d e n a k r a b a idi­
ler. B i r inc i çocuk kız ve 6 ay l ıkken ö lmüş ; İkinci çocuk 
erkek ve 40 gün lükken ö lmüş tü . Her ik is inde de ka ra ­
ciğer i le da lağ ın büyük o lduğu söy lenmiş , ö l ü m s e b e p ­
leri b i l inmiyordu. 

F iz ik m u a y e n e d e g e n e l du rum kötü , cilt so luk ve 
ikterikti. E n j e k s i y o n ye r le r inden kanama la r ı va rd ı . K a r a ­
ciğer 7 c m , da lak 5-6 cm k o s t a kenar ın ı geç i yo rdu . O s -
kü l tasyonda sağ akc iğe rde rai ler duyu ldu . 

Labo ra tua r bu lgu la r ı i d ra rda P H : 5 , d a n s l t e : 1 0 2 1 , 
prote in: ++++, b l lurubin: + m i k r o s k o b i s i n d e eri trosit ler 
iz lendi . H b : 3.6 gr /d l , B K : 1 2 7 0 0 / m m 3 , periferik y a y m a ­
d a : ç o m a k % 1 4 , parça l ı % 3 0 , lenfosi t % 5 6 , eri trosit ler 
no rmok rom, hafif a n i z o s i t o z ve po ik l los i toz göster iyor­
du . T rombos i t sayıs ı 20000/mr r ı idi . B U N : 2 4 mg /d l , 
kan şeker i : 42 mg/d l , total b i lurubin: 4 .5 mg /d l , direkt 
b i lurubin: 3.6 mg /d l , A L T : 505 Ü , A S T : 147 Ü , a lka len 
fos fa taz : 156 Ü, total p ro te in : 5.7 gr /d l , a l bum ln : 3.7 
g r /d l . K a n g a z l a r ı : P H : 6 . 7 4 3 , P C 0 2 : 2 7 . 5 m m H g , 
P 0 2 : 22 .8 m m H g , H C 0 3 : 3 . 7 mmol/ l t , 0 2 sa tü rasyonu : 
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Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları A B D , KAYSERİ 

91 .36 bu lundu . K a n g rubu A Rh (+), k a n kü l tü ründe 
ü r e m e o l m a d ı . L o m b e r p o n k s i y o n d a : prote in : 16 mg /d l , 
şeker : 1 4 m g / d l , bo l len fos i t g ö r ü l d ü v e B O S k ü l t ü ­
ründe ü r e m e o l m a d ı . Akc iğe r g ra f i s inde sağ parakard îak 
inf i l t rasyon iz lend i . P T Z : 1.5 d a k i k a d a n , P T T : 3 d a k i k a ­
d a n u z u n d u . T O R C H : T o k s o p l a z m a Ig G (+) Ig M (-), 
R u b e l l a (-), C M V (-), H B s A g (-) b u l u n d u . 

Bu bu lgu la r la h a s t a Ç o c u k Sağ l ığ ı ve Hasta l ık lar ı 
se rv i s ine kabu l edi ld i v e 2 0 d a k i k a s o n r a h e m a t e m e z 
şek l inde bol k a n a m a ile eks i tus o ldu . T a n ı g a y e s i ile 
tam otops is i is tendi . 

Patolojik Bulgular: Pato lo j i A n a b i l i m Da l ına getir i ­
len 4 6 0 0 g r ağı r l ığ ında ve 52 cm b o y u n d a k i e k s kız b e ­
beğ in her üç vücut boş luğu aç ı ld ı . Karac iğer ve da lak 
no rma lden d a h a büyük tü . S u b m a n d i b u l a r , se rv lka l s u -
prak lav iku lar , med ias t i na l ve paraaor t ik lenf bez le r i en 
b ü y ü ğ ü 2 c m ' y i g e ç m e y e c e k ş e k i l d e be l i rg in o l a r a k 
b ü y ü m ü ş t ü . B ü t ü n o r g a n l a r d a n p a r ç a l a r a l ı n d ı . 5 -7 
mm'l ik kesi t ler H - E ile b o y a n a r a k ışık m i k r o s k o b u n d a 
ince lend i . 

K a r a c i ğ e r d e por ta l m e s a f e l e r d e y o ğ u n l a ş m ı ş v e 
per ipor ta l s a h a l a r a t a ş m ı ş m o n o n ü k l e e r h ü c r e infilt­
r asyon odak lar ı dikkat i çek i yo rdu . Bu İnf i l t rasyon lenfo­
sit ve h is t ios i t lerden m e y d a n a ge lmiş t i , ye r ye r p l a z m a 
hücre ler i gö rü ldü . His t ios i t ler ln baz ı la r ın ın s i t o p l a z m a -
s ında er i t rosi t ler, bir k a ç ı n d a lökos i t pa rça la r ı b u l u n ­
mak tayd ı . Por ta l ve per ipor ta l s a h a l a r d a y o ğ u n o l m a k l a 
bir l ikte s inüzo id le r ayn ı hüc re le r l e d o l u y d u (Şek i l 1). 
Kupp fe r hücre ler i be l i rg in , baz ı la r ın ın s i t op l azmas ında 
fagos i t i k m a t e r y a l i z l e n i y o r d u . E k s t r a m e d ü l l e r h e m o -
p o e z yayg ınd ı , in f i l t rasyon kal ın bir bant ha l inde G l i s -
s o n kapsü lü a l t ında d e v a m ed i yo rdu . Karac iğer pa rank i -
m inde kon jesyon bel i rg indi . S lnüzo ld le rde eritrosit k ü ­
meler i ve bazı s a h a l a r d a hemora j i k n e k r o z iz lend i . Y a ğ ­
l a n m a hiç bir s a h a d a gö rü lmed i . 

D a l a k ve lenf bez le r i nde ş iddet l i k o n j e s y o n h a k i m ­
di . Da lak ta b e y a z p u l p a a lanlar ı s i l inmiş , s inüzo id le r t ı ­
ka b a s a eri trosit ler le do l uydu ; özel l ik le sant ra l ar ter ler 
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Şekil 1. Karaciğerde potta) mesafelerde ve slnüzoidleıde lenfo- Şekil 2. Lenf bezi parankiminde ve kapsüle de taşmış infilt-
sif ve histiositlerden meydana gelen mononükleer hücre infilt- rasyon içinde eritrosit ve lökositleri fagosite etmiş histiositler dik-
rasyonu ve her sahada ekstramedülier hemopoez ve ortada kan kati çekmektedir (H-E, X1000), 
elemanlarını fagosite etmiş histiositler görülmektedir (H-E, 
X400). 

Şekil 3. Akciğerde inter alveolar septumları ve yer yer alveol Şeki l 4. Böbrek interstisiumunda ekstramedülier hemopoez ile 
boşluklarını dolduran lenfohistiosıtiK hücreler, ekstramedülier he- lenfosit ve histiositlerden meydana gelen infiftrasyon izlenmekte-
nıopoez hücreleri ve ekstravaze eritrositler gözlenmektedir (H-E, dir (H-E, X1000). 
X1000). 

e t ra f ında o l m a k üze re , fakat bü tün p a r a n k i m d e ka ra -
c iğerdek ine b e n z e r şek i lde k a n hücre ler in i fagos i te et­
miş , hist iosi t ler, lenfosi t ler ve e r i t ropoez odak la r ı i z len ­
di . Lenf bez le r i nde ge rm ina l m e r k e z l e r seç i l emiyo rdu . 
Ayn ı hücre le r lenf b e z l e r i n d e de gö rü l dü , in f i l l rasyon 
lenf bez i kapsü lüne ve çevre d o k u y a yayı lmış t ı (Şeki l 
2). 

T i m u s d a bağ d o k u s u n u n ayırdığı lobül ler in kor teks 
ve m e d u l l a sınır ı zo r luk la seçi l iyor, m e d u l l a d a az say ı ­
da H a s s a i c is imc ik le r i gö rü lüyo rdu . K o r t e k s d e lenfosit­
ler y o ğ u n o lmak üzere bü tün p a r a n k i m d e , lobül ler arası 
bağ d o k u s u n d a ve kapsü lde lenfohıst iosi t ik inf i l t rasyon 
göz lend i . 

Akc iğe rde no rma l h a v a l a n m a gös te ren a l veo l yap ı ­
larının yan ı sıra bazı gen iş s a h a l a r d a y o ğ u n lenfosit ve 
hist iosi t in f i l t rasyonu d ikkat i çek t i , in f i l t rasyon in tera l -
veo lar sep tumlar ı ka l ın laş t ı rmış , b ronş lar çev res inde de 
k ü m e l e n m i ş t i . A y n ı a l a n l a r d a h is t ios i t le ı in baz ı la r ında 

h e m o f a g o s i t o z göz lend i . K o n j e s y o n akc iğe rde d e g ö r ü ­
lüyordu (Şeki l 3). 

B ö b r e k t e ayn ı lenfoh is t ios i t ik in f i l t rasyon in ters t i -
s i u m d a y o ğ u n odak la r o luş tu rmak tayd ı . H e m o f a g o s i t o z 
y a p m ı ş h is t ios i t ler ve lenfos i t ler mevcu t t u . A y r ı c a bu 
s a h a l a r d a kon jesyon ve kapi l ler p ro l i fe rasyonu da dik­
kat çek i yo rdu (Şeki l 4), 

Sü r rena l k o d e k s i n d e ve rnyokard lif leri a r a s ı n d a 
mononük lee r hücre in f i l t rasyonu göze ça rp ı yo rdu . 

B e y i n ve bey inc ik kes i t le r inde hafif ö d e m d ı ş ında 
bir değiş ik l ik yok tu , M e n i n k s l e r d e i se y o ğ u n lenfos i t ve 
d a h a az say ıda hist iosi t ler mevcu t tu . 

K e m i k iliği sel lü ler g ö r ü n ü m d e , eri troid ser i h ü c r e ­
leri çoğa lm ış megakaryos i t l e r i n sayısı a r tmış t ı . Fagos i t i k 
hist iosi t ler gö rü lmed i . 

Bu bu lgu lar ve kl inik g ö r ü n ü m ile v a k a F H L o la rak 
değerlendir i ldi . 
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TARTIŞMA 
O t o p s i s o n u c u i n c e l e n e n bü tün doku la rdak i hıstıo 

sitik p ro i i f e rasyon , at ipı ve mıtoz gös te rm iyo rdu . Kemik 

ve der i lezyon lar ı yok tu , in f i l t rasyon larda eoz inof i i m e v ­

cut değ i ld i . Bu n e d e n l e hist ıosi tozis X g r u b u n d a n ayrı l ­

m a k t a y d ı . Bazı F H L vaka la r ında der i l e z y o n u bi ldir i lmiş 

o l m a k l a birl ikte dökün tü le r h is t ios i toz is X ' d e k i e g z e m a -

toid deği ld i r . X ' e bağl ı re t ikü loh is t ios i tozda atipik m o n o -

nük leer hüc re in f i l t rasyonu ma tü r p l a z m a hücre le r i i le 

bir l iktedir ve h e m o t a g o s i t o z gö rü lmez (8). 

1 9 7 6 d a Per ry ve a rkadaş la r ı 1 9 5 2 ' d e n o z a m a n a 

kada r F H L tanıs ı ver i lm iş 3 8 vakay ı der ley ip değer len 

dirmişt i r ler . Bun lar ın 21 ' i nde ka rdeş h i kayes i tesbi t ed i l ­

m iş ve hayat sü ıes i 1-32 haf ta a ras ında bu lunmuştur . 

A y n ı ç a l ı ş m a d a o tops i bu lgu la r ı d a ver i lmişt i r . K a r a ­

c iğe r , d a l a k , lenf b e z i , k e m i k i l iğ i , a k c i ğ e r , g a s t r o -

in test ina l s i s t e m , gen i toü r ine r s i s t e m ve san t ra l s in i r 

s i s t em inde dif füz hist iosit ik inf l l t rasyon göz lenmiş , e r i -

t ro fagos i toz tesbi t edi lmişt i r (8). 

B i z i m v a k a m ı z d a farkl ı o la rak gast ro in tes t ina l s i s ­

tem inf i l t rasyonu ve ka rac iğe rde y a ğ l a n m a gö rü lmed i . 

D iğer kl inik bu lgu lar , a i le h i kayes i ve histoloj ik g ö r ü n ü m 

li teratür i le uyum luydu . 

F H L ' d e p u l m o n e r in f i l t rasyonun h e m e r k e n h e m 

d e geç d ö n e m d e görü leb i leceğ i v e % 2 9 v a k a d a santra l 

sinir s i s temi v e y a l ep tomen ingea l tu tu lumun ö l ü m s e ­

beb i o lab i leceği bi ldir i lmişt ir (1,4,5). Ay r ı ca pans i t ope -

n iye bağl ı kanama la r , h ü m o r a l ve hücrese l immün i ten in 

bozu lmas ı , h iper l ip îdemi o r taya çıkabi l i r . Bazı yayın lar­

d a h iper l ip ıdemi s o n u c u n d a karac iğer in yağ land ığ ı v e 

kan lipid sev i yes in i n tak ib inde ku l lanı lab i leceği belirti l­

mişt ir (4,8). 

3 3 7 

Etyo lo j iye yöne l i k ça l ı şma la rda farkl ı sonuç la r e l d e 
edi lmişt i r . Bazı a raş t ı rmacı la r hiç bir e tken bu lunmay ıp 
m u h t e m e l e n o t o z o m a l reses i f g e ç e n famîîyal bir h a s t a ­
lık o l duğunu , bir k ı s ım a raş t ı rmac ı i s e yay ın lad ık la r ı bir 
kaç v a k a d a v i r u s a bağl ı ink lüzyon la r göz led ik ler in i i leri 
sürmüşlerd i r . Öze l l i k le s i t omega lov i r us , E b s t e i n - B a r r v i ­
r üsü , h e r p e s g ib i v i rus la r s u ç l a n m ı ş ve bu v i rus la r ın 
e r i t ros i t m e m b r a n ı n d a m e y d a n a g e t i r d i ğ i a n t i j e n i k 
değiş ik l ik s e b e b i y l e o r t aya ç ıkan o t o i m m ü n bir hasta l ık 
o lduğu bel i r t i lmişt i r (5,7-9). 

1 9 8 6 ' d a K le tze l ve a rkadaş la r ın ın bi ld i rd iği a i le h i ­
k a y e s i o l m a y a n bir v a k a d a 7 ve 12 . k r o m o z o m l a r d a 
bozuk luk tesbi t ed i lm iş , baz ı F H L vaka la r ın ın k r o m o ­
z o m defek t ine bağl ı o lab i leceğ i savunu lmuş tu r . S t imü le 
ed i lmiş per i fe ı ik kan kü l tü ründe k r o m o z o m ana l i z i s o ­
n u c u n d a b a z ı h ü c r e l e r i n l ö s e m i k h ü c r e l e r e b e n z e r 
a n o r m a l ka ryo t ip gös te r d i ğ i ayn ı ç a l ı ş m a d a g ö s t e r i l ­
mişt i r (5). 

B i z im v a k a m ı z d a karac iğer , da lak , lenf b e z i . t imus , 
akc iğer , ka lp , böbrek , sür rena l ve l ep tomen ingea l tutu­
lum göz lend i . İşık m i k r o s k o b u n d a v i r usa ait o l ab i l ecek 
i n k l ü z y o n c i s i m c i ğ i m e v c u t d e ğ i l d i . A n n e b a b a n ı n 
kardeş ç o c u ğ u o l m as ı , d iğer çocuk la r ın b e n z e r tab lo ile 
k a y b e d i l m e s i o t o z o m a l reses i f geç iş gös te ren bir kro­
m o z o m defekt in i d ü ş ü n d ü r d ü . A i l e y e bu y ö n d e bi lgi v e ­
rildi. 

P r o g n o z u kö tü o l an F H L ' d e 1 9 8 0 ' d e n b u y a n a b a ­
z ı kemote rap i uygu lama la r ın ın r e m i s y o n u sağ lad ığ ı rapo r 
edi lmişt i r (1,3). Kl in ikte yapı lab i lecek karac iğer , da lak , 
lenf bez i v e y a kemik iliği b iyops i ler i has tay ı k a y b e t m e ­
den tan ıya gö tü recek ve sonuç la r henüz çok iyi o l m a ­
s a d a tedav i için çal ış ı labi lecekt i r . B u n e d e n l e h e m p e ­
diatr is i h e m de pa to logun F H L gib i bir has ta l ığ ı hat ı r la ­
ması öneml id i r . 
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