Griscelli Hastaligi (Bir Vaka Takdimi)
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OZET

Bu makalede Griscelli hastaligi tanisi koydugumuz bir
hasta takdim edildi. Hastada giimliis grisi saclar, acik cilt
rengi, tekrarlayan ates epizotlari, hepatosplenomegali,
lenfadenopati ve konviilsiyon mevcuttu. Laboratuar
incelemesinde serum immunglobulin degerleri normal
bulundu ve pansitoni saptandi. Tani, sacin Igik
mikroskobik ve derinin elektromikroskobik gériiniimii ile
desteklendi.
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Griscelli hastaligi Chediak Higashi Sendromu ben-
zeri bir hastalik olup 1978 yilinda tanimlanmistir. Kilinik
bulgulan gimiis grisi saclar, acik ten rengi, sik piyoje-
nik enfeksiyonlar ve tekrarlayan ates epizotlandir (1).
Gittikce ilerleyen hepatosplenomegali, lenfadenopati, hi-
potoni, konviilsiyon, mental retardasyon, hemiparezi,
paralizi, biling kaybi, istemsiz hareketler, ataksi, disme-
tri goriilebilir; degisik derecelerde pansitopeni, l6kositle-
rin bakterisidal aktivitelerinde azalma, humoral ve hiic-
resel immun yanitta bozukluk olabilir (1-4).

Griscelli hastaligi, nadir goriilen, oliimcil bir hasta-
lik oldugu icin takdim edilmistir.

VAKA TAKDIiMi

Ates ve karinda sislik yakinmasiyla basvuran dort
yasindaki kiz hastanin &ykiisiinden: Ug¢ ay énce ates

Gelig Tarihi: 6.4.1994 KabulTarihi: 15.9.1994

Yazigma Adresi: ProfDr.Alev HASANOGLU
Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi
Pediatri ABD, ANKARA

#XX/. Ortadogu ve Akdeniz Pediatri Demekleri Birligi Kongre-
sinde poster olarak sunulmustur.

Anatolian J Pediatr 1994, 3

SUMMARY

In this article, a patient who was diagnosed as
having Griscelli's disease is presented. Clinical signs
consistend of silver gray hair, light skin colour, recurrent
episodes of fever, hepatosplenomegaly, lymphadeno-
pathy and convulsion. Laboratory studies showed
pancytopenia and normal levels of serum immun-
globulins. The diagnosed is further confirmed by
microscobic examinations of her hair and electronmicros-
cobic examination of the skin biopsy.
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nedeniyle hastaneye yatirildigi, hepatosplenomegalisinin
olustugu, kemik iliginde siipheli L. donovani goérildiigi
icin kalaazar tanisi ile glukantim tedavisi gordiigii; teda-
viden yararlanmadigi, anemi ve trombositopeni nede-
niyle dort kez kan verildigi, intraven6z gamaglobulin te-
davisi uygulandigi, ailenin ilk ¢ocugu oldugu soygec-
misinde 6zellik olmadigi 6grenildi.

Fizik incelemesinde: Ates: 39.6 C, agirhk: 15 kg
(%25-50) boy: 98 cm (%25) idi. Cilt acik renkte ve
yaygin petesi ve ekimoz vardi. Saclar glimiis grisi ren-
gindeydi (Sekil 1). Pupillalar dilateydi ve g6z dibinde
papilla kenarlan silikti. Servikal ve inguinal mikrolenfa-
denopati vardi. Karaciger orta klavikuler gizgide 8 cm,
dalak 9 cm ele geliyordu.

Laboratuvar incelemesinde: Hb:13.4 gr/dl, beyaz
kiire: 6000 mm?®, periferik yaymada: %76 lenfosit, %14
parcali, %5 monosit, %5 atipik lenfosit vardi. SGOT:
80U, SGPT: 450, total bilirubin: 1.2 mg/dI, direkt biliru-
bin: 0.4 mg/dl, total protein: 5.5. gr/dl, albumin 2.8
gr/dl, alkalen fosfataz: 3320, kreatin 0.27 mg/dl, kan
sekeri: 125 mg/dl, LDH: 2800, PZ: 13 sn, PTZ: 42 sn,
ppd (-, EBV IgM (). Toxo IgM (-, ANA (-), Anti-
DNA (-), LE hiicresi (-, HBsAg (-), idrar kan aminoa-
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Sekil 1. Aclk ten rengi, glimiig grisi saglar goriilmekte.

sitleri normal, beyin omurilik sivisi incelemesi normai,
immunglobulin G,A,M ve BOS'ta immunfiksasyon elek-
troforezi normal bulundu. Abdominal ultrasonografide
karacigerde 3x2.5 cm g¢apinda hemanjiom izlendi. Kra-
nial CT normaldi. Kemik iligi ve kan kiltirinde staf.
koagiilaz (+) uredi. Sac telinin 1s1k mikroskobik gorini-
minde sag¢ govdesi boyunca pigment kiimeieri gozlen-
di (Sekil 2).

Klinik izlem ve tedavi: Kalaazar 6n tanisi ile gon-
derilen hastanin tekrarlanan kemik iliklerinde L. dono-
vani gorilmedi. Birkez 5-10 sn sdireli konviilsiyonu olan
hastanin atesi ataklar halinde devam etti. Akut gérme
kaybi gelisen hastaya papillit tanisiyla ylksek doz metil
prednizolon. ardindan IV gamaglobilin verildi. Gérme
kaybi dizelmedi. Metil prednizolondan sonra kigilen
karaciger ve dalak yeniden blyldi. Pndmoni ve sepsis
gelisti. Antibiyotik ve askorbik aside yanit alinamadi.

HASANOGLU ve Ark
GRISCELLI HASTALIGI (BIR VAKA TAKDIMI)

Genel durumu gittikge kotilesen hasta yatisindan bir
ay sonra eksitus oldu.

Postmortem karaciger biyopsisinde: periportal alan-
da belirgin lenfohistiyositik infiltrasyon; derinin elektron-
mikroskobik incelenmesinde melenositlerde genis, ma-
tir melanin iceren melanozomlar ve keratinositleri ge-
vreleyen az miktarda pigment tespit edildi (Sekil 3).

TARTISMA

Griscelli hastaligi. Chediak Higashi sendromu ve
familyal eritrofagositik lenfohistiositozis patofizyolojileri
birbirine benzeyen otozomal resesif gegis goOsteren
hastaliklardir. Ug hastaliktada ates ataklari, hepatosple-
nomegali, pansitopeni, beyin etkilenmesi, degisik dere-
celerde RES ve beyinde lenfohlstiosit infiitrasyonu go-
rulebilir (1,2.5.6). Familyal eritrofagositik lenfohistiosito-
zis genellikle ilk G¢ ayda bulgu verir ve hipopigmen-
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HASANOGLU ve Ark.
GRISCELU KASTAI iGi (BIR VAKA TAKDIMI)

Sekil 2. Solda boylu boyunca pigment graniilleri iceren hastamiza ait, sagda ise ayni yastaki sarigin bir kiz gocuguna ait sag telinin 11k

mikroskobik goriiniimii.

tasyon goérilmez (5). Chediak Higashi sendromunda
ise melanazom transport defekti ve hipopigmentasyon
vardir. Vakamiz klinik gériinim olarak Chediak Higashi
sendromuna benziyordu ancak bu sendromda cilt
biyopsisinde gorilen anormal dev melanozomlar ve
notrofillerde karakteristik azurofilik graniller bizim olgu-
muzda goérilmedi (1).

Griscelli hastaliginda cesitli derecelerde humoral ve
hiicresel immun yetmezlik, nétrofillerin kandida, staf. au-
reus, serratia marcescens éldirme yeteneginde bozukluk
gOsterilmistir. Hastamiz tani konulduktan kisa slre sonra
6ldigu icin ayrintili immdunolojik galisma yapilamadi, an-
cak IV gamaglobulin verilmeden 6nceki serum immunglo-
bulin degerleri normaldi; ancak hastanin staf. aureus sep
sisi sonucu 6lmesi staf. aureus 6ldirme yeteneginde bo-

Anatolian J Pediatr 1994, 3

zukluk oldugunu disiindurdi. Lenfohtsttositik hastalarda
etkili oldugu bilinen epifilotoksin, (VP-16) enfeksiyon ne-
deniyle hastaya verilemedi (6).

Haraldssort ve arkadaslari bir hastada hemiparezi
ve konvllsiyonlarla sonuglanan ciddi SSS anormallikleri
gozlemigler; VP-16 ve kortikosteroid verildikten sonra
karaciger ve dalak klgulmus fakat serebral fonksiyonla-
rin dizelmedigini gérmuslerdir (2). Hastamizda konvdl-
siyon ve akut gorme kaybi sonrasi c¢ekilen BBT nor-
maldi; metil prednizolon tedavisinden sonra karaciger
ve dalak kiguldi ancak gérme kaybi dizelmedi.

Schneider ve arkadaslari U¢ kardesi 20 ayliktan
once 6len allogenik kemik iligi transplantasyonu yaptik-
lari 4 ayhk bir ¢cocugu iki yil saglikli sekilde gozlemle-
mislerdir (7).



HASANOGLU ve Ark.
GRISCELLI HASTALIGI (BIR VAKA TAKDIMI)

Sekil 3. Derinin Elektronmikroskobik Gorintiisii: Melanositlerden keratonositlere melanozom transportu bozuk oldugu icin sagda mela-
nositlerde melanin iceren melanozomlar, solda ise keratonositleri cevreleyen az miktarda pigment graniilii goriilmektedir.

Etyolojisi tam olarak bilinmeyen lenfohematopoetik
hicrelerde veya sitokinlerde bozukluk oldugu disinua-
len bu hastalikta, hastaligin ciddiyeti ve kéti prognozu
go6zoénline alindiginda erken teshis ve erken kemik iligi
transplantasyonunun énemi agiktir (7).
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