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Kistik Fibrozun
Ik Klinik Prezentasyonu Derin Anemi

Severe Anemia as a First Sign of Cystic Fibrosis

OZET Kistik fibroz (KF), genellikle pulmoner semptomlar ve gelisme geriligi ile kargimiza ¢ik-
maktadir. {1k baslangi¢ bulgusu olarak ciddi anemi ¢ok nadir bildirilmistir. Bu calismada, ilk kez iig
aylikken agir anemi ile bagka bir merkeze gétiiriilen alt1 aylik KF olgusu sunulmustur. Ug aylikken
solukluk ve 6dem sikayeti ile baska merkeze gotiiriilen olgunun laboratuvar incelemesinde he-
moglobin: 5,5 g/dL, albiimin: 1,5 g/dL bulunmustur. Olguya inek siitii protein allerjisi tanisi konu-
larak hipoallerjenik formiil ve vitamin destegi baglandig1 6grenildi. Ancak, diyet tedavisinin etkisiz
olmast iizerine olgu merkezimize getirildi. Yatisinda respiratuar semptomlar ve ciddi malniitrisyonu
olan olguda KF’den stiphelenildi. Yiiksek ter klor diizeyi (110 mEg/L) ile tan1 dogrulandi. Bu ¢alis-
mada, ciddi aneminin, erken bebeklik déneminde respiratuar bulgular ortaya ¢tkmadan KF'nin ilk
bulgusu olabileceginin vurgulanmasi amaglanmstir.

Anahtar Kelimeler: Anemi; kistik fibrozis; bebek

ABSTRACT Cystic fibrosis (CF) is usually presented with pulmonary symptoms and failure to
thrive. Severe anemia as the initial symptom of CF is reported exceptionally. Herein we de-
scribed a six-month-old CF patient who admitted to another care center with severe anemia
when she was three month-old. She was referred to another center due to pallor and edema as
she was 3 month old. Laboratory data revealed hemoglobin: 5,5 g/dL, albumin: 1,5 g/dL. Cow's
milk allergy was her initial diagnose. Hypoallergenic milk formula and vitamin was added to the
child’s diet. The patient was admitted to our center because of no clinical improvement with this
diet. Due to respiratory complaints and severe malnutrition at her admission, CF was suspected.
This was confirmed by a high level of sweat chlorine (110 mEq/L). The aim of this case report
is to emphasize that in early infancy severe anemia can be the first sign of CF before respiratory
symptoms occur.

Keywords: Anemia; cystic fibrosis; infant

istik fibroz (KF), kronik obstriiktif pulmoner hastalik, pankreatik ek-

zokrin yetmezlik ve anormal ter elektrolit konsantrasyonu ile ka-

rakterize genetik bir hastaliktir. Daha nadir olarak 6dem, anemi,
hipoproteinemi ve akrodermatit enteropatika bebeklerde KF’nin ilk bul-
gusu olarak kargimiza ¢ikabilmektedir. Ciddi anemi KF’li hastalarda ¢ok
daha nadir olarak bildirilmistir ve aneminin gelisme mekanizmas: ile ilgili
¢ok az sey bilinmektedir.!

Bu ¢aligmada, i aylikken derin anemi ile getirilen, izleminde biytime-
gelisme geriligi nedeni ile aragtirilip KF tanis1 alan olgunun sunulmas: amag-
lanmugtir.
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I OLGU SUNUMU

Yurt disindan gelen 6 aylik kiz olgu, kilo almama
sikdyeti ile pediatri poliklinigine getirildi. Oykii-
stinden, 3700 g zamaninda dogdugu, ti¢ aylikken
solukluk ve halsizlik sikayeti ile dig merkeze gotii-
riildiigli, orada yapilan degerlendirmede viicut
agirhiginin 4.000 g oldugu, soluk ve 6demli goriin-
diigii 6grenildi. D1s merkezde yapilan tetkiklerinde
hemoglobin (Hb): 5,5 g/dL, ortalama alyuvar hacmi
(MCV): 87,8 fL, MCHC: 31,2 g/dl, RDW: %19,3,
beyaz kiire: 13.400/mm?, plt: 471.000/mm?, perife-
rik yaymasinda eritrositlerin normokromik, anizo-
pokilositoz, polikromazi goriildiigii belirtildi. Ane-
miye yonelik yapilan laboratuvar calismalarinda,
hemoglobin elektroforezi normal, G6PD: 17,3 U/g,
Hb: (6,9-20,5), piruvat kinaz: 203 mU/eritrosit
(111-406), transferrin: 0,34 g/1, demir: 50 pg/dL (36-
184), serum demir baglama kapasitesi (SDBK): 43,1
pg/dL (260-590), demir satiirasyonu: %115,8, folat:
69 ng/mL (3-24), laktat dehidrogenaz (LDH): 675
U/L (140-304), homosistein: 7,6 pmol/L (0-15), By,:
494 pg/mL (200-1210). Retikiilosit say1s1 %3, direkt
coombs testi negatif bulunan olgunun, anemisinin
nedeni infantin gegici eritroblastopenisi olarak de-
gerlendirildi. Dis merkezde bakilan diger laboratu-
var analizlerinde alanin aminotransferaz (ALT): 28
U/L, aspartat aminotransferaz (AST): 86 U/L, total
bilirubin: 0,2 mg/dL, albiimin: 1,5 g/dL, INR: 1,5,
aktive parsiyel tromboplastin zaman: (aPTT): 36 sn,
protrombin zamani (PT): 25 sn, vitamin E: <1 mg/L
(1-5), vitamin A: 0,06 mg/1 (0,15-0,40), vitamin D:
22 ng/mL olarak saptanmistir. Bilytime-gelisme ge-
riligine yo6nelik yapilan metabolik tetkikleri nor-
mal olarak rapor edilmistir. Anemi ve hipoalbu-
minemisi olan olguya, dis merkezde inek siitii pro-
tein allerjisi tanis1 konulmus ve anne siitii kesilip
aminoasit bazli mama ve vitamin destegi baslan-
mistir. Ug aylik tedaviye ragmen kilo alimi olma-
digini belirten aile, bebek 6 aylikken Agustos 2017
tarihinde hélsizlik, bitylime geriligi nedeni ile ta-
rafimiza bagvurdu. Oykiisiinden inek siitii protein
allerjisi nedeni ile hidrolize mama kullanildigs,
giinde iki-ii¢ kez sulu digkilamas: oldugu, kusma-
nin ise eslik etmedigi 6grenildi. Olgunun gelis fizik
incelemesinde g6z kiireleri ¢okmiis, malnutre go-
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rintimde idi, balgaml o6kstirigi mevcuttu. VI:
37,4°C Nb: 140/dk, viicut agirligi: 4.840 g, boy: 63
cm, bag cevresi: 42 cm idi. Akciger sol orta ve altta
ralleri mevcuttu, diger sistem muayeneleri normal
saptandi. Laboratuvar incelemede; Hb: 11 g/dL,
MCV: 83,8 fL, MCHC: 32,5 g/dL, RDW: %13,3,
beyaz kiire: 9.600/mm?, plt: 688.000/mm?, ferritin:
130 ng/mlL, vitamin B;,: 871 pg/mL, Na: 121
mmol/L, K: 2,89 mmol/L, Cl: 73 mmol/L, albiimin:
4,4 g/dL, C-reaktif protein (CRP): 3,1 mg/L (<2,8),
kan gazinda ph: 7,48, HCO3: 26 mmol/L idi. Akci-
ger grafisinde sol retrokardiyak atelektazi ve infilt-
rasyonu mevcuttu. Olguya sivi destek tedavisi
verildi. Akciger enfeksiyonuna yonelik sulbaktam
ampisilin tedavisi baglandi. Hipokalemik, hipoklo-
remik metabolik alkalozu, akciger bulgular ile bir-
likte biiylime-gelisme geriligi olan olguda KF
distiniilerek ter testi yapildi. Ter testi sonucu 110
mkEq/L geldi. Pankreatik yetmezlik agisindan baki-
lan vitamin A, E, D diizeyleri normal seviyede,
gaita steatokrit ti¢ pozitif, gaita fekal elastaz diizeyi
<50 (agir pankreatik yetmezlik diizeyinde) sonug-
landi. KF tanisi alan olguya; vitamin, tuz destegi,
pankreatik enzim replasman tedavisi ve inhale dor-
naz-o baglandi.

I TARTISMA

KF’de gelisen aneminin nedeni tam bilinmemekle
birlikte; inflamasyona, vitamin E eksikligine bagh
gelisen hemolize ve demir eksikligine baglh olabi-
lecegi diistintilmektedir. Calismalarda, yagda eri-
yen vitamin eksikliginin hayatin ilk aylarinda
ortaya c¢iktig1 bazi hastalarda, 6zellikle vitamin E
eksikliginin belirgin oldugu gosterilmistir. Vita-
min E eksikligi eritrosit frajilitesine neden olmakta
ve hemoliz gorilmektedir.? Vitamin E eksikligi
KF’lerin %38 ile 59’unda goriilmektedir, ancak il-
ging olarak bunlarin ancak %4’iinde ciddi anemi
gelistigi goriilmiistiir. Bu durum ciddi anemi geli-
siminde modifiye edici faktorlerin rol oynadigini
disiindiirmektedir.® Sunulan olgunun ilk dig mer-
keze yaptiklar: basvurusunda, periferik yayma-
birlikte hafif
retikiilositozu oldugu belirtilmis ve anemi sira-

sinda hemoliz bulgulann ile

sinda bakilan vitamin E diizeyinde belirgin disiik-
lik goriilmiistiir. Bize bagvurusunda ise anemisi
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yoktu ve vitamin E diizeyi normal idi. Bunun ne-
deni, dis merkezde baglanan vitamin kompleksi
olabilmektedir. KF’de goriilen aneminin diger bir
nedenin de protein enerji malniitrisyonuna bagh
etkin olmayan eritropoiez oldugu disiintilmekte-
dir.* Sigmanlar ve ark.nin, 231 KF hastalarinda
yaptiklar calismada, 17 hastanin respiratuar semp-
tomlar ortaya ¢ikmadan ciddi anemi ile bagvur-
dugu saptanmigtir.’ Ciddi anemi ile bagvuran hasta
grubu ile digerlerini kargilastirildiklarinda, albu-
min diizeyleri agisindan iki grup arasinda anlamh
farklilik bulunur iken; beslenme durumlari, pan-
kreatik yetmezlik, vitamin A ve E diizeyleri ara-
sinda anlaml fark saptanmamigtir. Ayni ¢aligmada,
ciddi anemi ile prezante olan grupta respiratuar
semptomlarin ortalama 6,3 aylikken ortaya ¢iktig
belirtilmigtir.> Sunulan olguda anemi ii¢ aylikken
ortaya ¢ikar iken, respiratuar semptomlar 6 aylik
oldugunda baglamis idi. Bagka bir ¢alismada, agir
anemi ve Odemle prezantasyonun KFlilerin
%>5’inde goriildiigl bildirilmistir. Bu klinikle bag-
vuran KF’li hastalara yanhslikla inek stiitli protein
allerjisi tanis1 konuldugu literatiirde bildirilmigtir.®
Ayrica, 6demle bagvuran hastalarda ter testi ya-
lanci negatif sonug verebilmekte, ancak semptom-
lar geriledikten sonra test tekrarlandiginda pozitif
sonuc elde edilmektedir.” Ozellikle bu hastalarda
respiratuar bulgularin ge¢ ortaya ¢ikmasi taninin
konulmasini geciktirmektedir.

Yine olgunun bize getirildiginde, psddo Bart-
ter kliniginin olmas1 KF’li destekler nitelikte idi.
Ancak, olgunun ilk kez ii¢ aylikken dis merkezde
yapilan degerlendirmesinde, hipokalemik hipoklo-
remik metabolik alkaloz ile ilgili laboratuvar veriye
rastlanilmamistir. Olgunun dogum tarihinin kis ay-
larina rastlamas: nedeni ile psddo Bartter klinigi ge-
lismemis olabilmektedir. Ancak olgunun merkezi-
mize bagvurusu Agustos 2017 tarihinde idi ve ter-
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lemeye baglh tuz kaybinin en yogun oldugu dénem
olmasi nedeni ile psddo Bartter tablosu ortaya ¢ik-
mis olabilmektedir. Dahabreh ve ark.nin, 110 KF
hastasinda yaptiklari retrospektif ¢calismada, has-
talarin %18’inde bir veya daha fazla psddo Bart-
ter atagl gorilmiistiir ve ataklarin hepsinin yaz
aylarinda ve infantil dénemde ortaya ¢iktig1 be-
lirtilmigtir.®

KF’de anemi etiyopatogenezine yonelik daha
¢ok aragtirmaya ihtiya¢ duyulmaktadir. Ciddi
anemi KF'nin ilk klinik bulgusu olabilecegi i¢in,
ozellikle Tiirkiye gibi tarama programi uygulanan
ancak gog aldig i¢in tarama yapilamamis bebekle-
rin oldugu iilkelerde ciddi anemi ayiric1 tanisinda

KF’nin de mutlaka akilda tutulmasi gerekmekte-
dir.

Finansal Kaynak

Bu ¢aligma sirasinda, yapilan arastirma konusu ile ilgili dogru-
dan baglantis1 bulunan herhangi bir ila¢ firmasindan, t1bbi alet,
gere¢ ve malzeme saglayan ve/veya tireten bir firma veya her-
hangi bir ticari firmadan, ¢calismanin degerlendirme siirecinde,
calisma ile ilgili verilecek karar1 olumsuz etkileyebilecek maddi

ve/veya manevi herhangi bir destek alinmamugtir.

Cikar Catigmasi

Bu ¢aligma ile ilgili olarak yazarlarin ve/veya aile bireylerinin
¢ikar catismasi potansiyeli olabilecek bilimsel ve tibbi komite
iiyeligi veya tiyeleri ile iligkisi, danismanlik, bilirkisilik, her-
hangi bir firmada ¢alisma durumu, hissedarlik ve benzer du-

rumlar1 yoktur.
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