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ÖZET 
Bu makalede Griscelli hastalığı tanısı koyduğumuz bir 

hasta takdim edildi. Hastada gümüş grisi saçlar, açık cilt 
rengi, tekrarlayan ateş epizotları, hepatosplenomegali, 
lenfadenopati ve konvülsiyon mevcuttu. Laboratuar 
incelemesinde serum immunglobulin değerleri normal 
bulundu ve pansitoni saptandı. Tanı, saçın ışık 
mikroskobik ve derinin elektromikroskobik görünümü İle 
desteklendi. 
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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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Griscelli hastalığı Chediak Higashi Sendromu ben­
zeri bir hastalık olup 1978 yılında tanımlanmıştır. Klinik 
bulguları gümüş grisi saçlar, açık ten rengi, sık piyoje-
nik enfeksiyonlar ve tekrarlayan ateş epizotlarıdır (1). 
Gittikçe ilerleyen hepatosplenomegali, lenfadenopati, hi-
potoni, konvülsiyon, mental retardasyon, hemiparezi, 
paralizi, bilinç kaybı, istemsiz hareketler, ataksi, disme-
tri görülebilir; değişik derecelerde pansitopeni, lökositle-
rin bakterisidal aktivitelerinde azalma, humoral ve hüc­
resel immun yanıtta bozukluk olabilir (1-4). 

Griscelli hastalığı, nadir görülen, ölümcül bir hasta­
lık olduğu için takdim edilmiştir. 

VAKA TAKDİMİ 
Ateş ve karında şişlik yakınmasıyla başvuran dört 

yaşındaki kız hastanın öyküsünden: Üç ay önce ateş 
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#XX/. Ortadoğu ve Akdeniz Pediatri Demekleri Birliği Kongre­
sinde poster olarak sunulmuştur. 

nedeniyle hastaneye yatırıldığı, hepatosplenomegalisinin 
oluştuğu, kemik iliğinde şüpheli L. donovani görüldüğü 
için kalaazar tanısı ile glukantim tedavisi gördüğü; teda­
viden yararlanmadığı, anemi ve trombositopeni nede­
niyle dört kez kan verildiği, intravenöz gamaglobulin te­
davisi uygulandığı, ailenin ilk çocuğu olduğu soygeç-
mişinde özellik olmadığı öğrenildi. 

Fizik incelemesinde: Ateş: 39.6 C, ağırlık: 15 kg 
(%25-50) boy: 98 cm (%25) idi. Cilt açık renkte ve 
yaygın peteşi ve ekimoz vardı. Saçlar gümüş grisi ren-
gindeydi (Şekil 1). Pupillalar dilateydi ve göz dibinde 
papilla kenarları silikti. Servikal ve inguinal mikrolenfa-
denopati vardı. Karaciğer orta klavikuler çizgide 8 cm, 
dalak 9 cm ele geliyordu. 

Laboratuvar incelemesinde: Hb:13.4 gr/dl, beyaz 
küre: 6000 mm 3, periferik yaymada: %76 lenfosit, %14 
parçalı, %5 monosit, %5 atipik lenfosit vardı. SGOT: 
80Ü, SGPT: 45Ü, total bilirubin: 1.2 mg/dl, direkt biliru­
bin: 0.4 mg/dl, total protein: 5.5. gr/dl, albumin 2.8 
gr/dl, alkalen fosfataz: 332Ü, kreatin 0.27 mg/dl, kan 
şekeri: 125 mg/dl, LDH: 280Ü, PZ: 13 sn, PTZ: 42 sn, 
ppd (-), EBV IgM (-). Toxo IgM (-), ANA (-), Anti-
DNA (-), LE hücresi (-), HBsAg (-), idrar kan aminoa-
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Şekil 1. Açık ten rengi, gümüş grisi saçlar görülmekte. 

sitleri normal, beyin omurilik sıvısı incelemesi normai, 
immunglobulin G ,A ,M ve BOS' ta immunfıksasyon elek-
troforezi normal bulundu. Abdomınal ultrasonografide 
karaciğerde 3x2.5 cm çapında hemanjiom izlendi. Kra-
nial CT normaldi. Kemik iliği ve kan kültüründe staf. 
koagülaz (+) üredi. Saç telinin ışık mikroskobik görünü­
münde saç gövdesi boyunca pigment kümeieri gözlen­
di (Şekil 2). 

Klinik izlem ve tedavi: Kalaazar ön tanısı ile gön­
derilen hastanın tekrarlanan kemik iliklerinde L. dono-
vani görülmedi. Birkez 5-10 sn süreli konviilsiyonu olan 
hastanın ateşi ataklar halinde devam etti. Akut görme 
kaybı gelişen hastaya papillit tanısıyla yüksek doz metil 
prednizolon. ardından IV gamaglobilin verildi. Görme 
kaybı düzelmedi. Metil prednizolondan sonra küçülen 
karaciğer ve dalak yeniden büyüdü. Pnömoni ve sepsis 
gelişti. Antibiyotik ve askorbık aside yanıt alınamadı. 

Genel durumu gittikçe kötüleşen hasta yatışından bir 
ay sonra eksitus oldu. 

Postmortem karaciğer biyopsisinde: periportal alan­
da belirgin lenfohistîyositik infiltrasyon; derinin elektron-
mikroskobik incelenmesinde melenositlerde geniş, ma-
tür melanin içeren melanozomlar ve keratinositleri çe­
vreleyen az miktarda pigment tespit edildi (Şekil 3). 

TARTIŞMA 
Griscelli hastalığı. Chediak Higashı sendromu ve 

famılyal eritrofagositık lenfohistiositozis patofizyolojileri 
birbirine benzeyen otozomal resesif geçiş gösteren 
hastalıklardır. Üç hastalıktada ateş atakları, hepatosple-
nomegali, pansitopeni, beyin etkilenmesi, değişik dere­
celerde R E S ve beyinde lenfohlstiosit infiitrasyonu gö­
rülebilir (1,2.5.6). Familyal eritrofagositık lenfohistiosito­
zis genellikle ilk üç ayda bulgu verir ve hipopigmen-
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Şekil 2. Solda boylu boyunca pigment granülleri içeren hastamıza ait, sağda ise aynı yaştaki sarışın bir kız çocuğuna ait saç telinin ışık 
mikroskobik görünümü. 

tasyon görülmez (5). Chediak Higashi sendromunda 
ise melanazom transport defekti ve hipopigmentasyon 
vardır. Vakamız klinik görünüm olarak Chediak Higashi 
sendromuna benziyordu ancak bu sendromda cilt 
biyopsisinde görülen anormal dev melanozomlar ve 
nötrofillerde karakteristik azurofilik granüller bizim olgu­
muzda görülmedi (1). 

Griscelli hastalığında çeşitli derecelerde humoral ve 
hücresel immun yetmezlik, nötrofillerin kandida, staf. au-
reus, serratia marcescens öldürme yeteneğinde bozukluk 
gösterilmiştir. Hastamız tanı konulduktan kısa süre sonra 
öldüğü için ayrıntılı immünolojik çalışma yapılamadı, an­
cak IV gamaglobulin verilmeden önceki serum immunglo-
bulin değerleri normaldi; ancak hastanın staf. aureus sep 
sisi sonucu ölmesi staf. aureus öldürme yeteneğinde bo­

zukluk olduğunu düşündürdü. Lenfohtsttositik hastalarda 
etkili olduğu bilinen epifilotoksin, (VP-16) enfeksiyon ne­
deniyle hastaya verilemedi (6). 

Haraldssort ve arkadaşları bir hastada hemiparezi 
ve konvülsiyonlarla sonuçlanan ciddi S S S anormallikleri 
gözlemişler; VP-16 ve kortikosteroid verildikten sonra 
karaciğer ve dalak küçülmüş fakat serebral fonksiyonla­
rın düzelmediğini görmüşlerdir (2). Hastamızda konvül-
siyon ve akut görme kaybı sonrası çekilen BBT nor­
maldi; metil prednizolon tedavisinden sonra karaciğer 
ve dalak küçüldü ancak görme kaybı düzelmedi. 

Schneider ve arkadaşları üç kardeşi 20 aylıktan 
önce ölen allogenik kemik iliği transplantasyonu yaptık­
ları 4 aylık bir çocuğu iki yıl sağlıklı şekilde gözlemle­
mişlerdir (T). 
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Şekil 3. Derinin Elektronmikroskobik Görüntüsü: Melanositlerden keratonositlere melanozom transportu bozuk olduğu için sağda mela-
nositlerde melanin içeren melanozomlar, solda ise keratonositleri çevreleyen az miktarda pigment granülü görülmektedir. 

Etyolojisi tam olarak bilinmeyen lenfohematopoetik 

hücrelerde veya sitokinlerde bozukluk olduğu düşünü­

len bu hastalıkta, hastalığın ciddiyeti ve kötü prognozu 

gözönüne alındığında erken teşhis ve erken kemik iliği 

transplantasyonunun önemi açıktır (7). 
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