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Giris

Bu grupta yer alan hastaliklar eritrositin membran yiizey alani ile hacmi ara-
sindaki oranin bozulmasindan ya da eritrosit membraninda yer alan proteinlerin
defektinden meydana gelmektedir. En sik goriilen hastalik herediter sferositoz
(HS) olup herediter eliptositoz (HE), herediter stomatositoz (HST) ve herediter
kserositoz (HK) daha nadir goriilmektedir.

Herediter Sferositoz
Giris

Herediter sferositoz toplumda nadir gortilmekle birlikte eritrositin membran
defektine baglh hemolitik anemilerin en sik sebebidir (1). Dinya genelinde pre-
valansi %0,02-0,05 olup yenidogan sariligi gorilenlerin %1’i HS tanisi almakta-

dir. Ozellikle Kuzey Avrupa’da goriilmekle birlikte Afrika ve Glineydogu Asya’da
ise daha az gorulmektedir (1).

Patofizyoloji: HS, eritrosit membranindaki iskeleti olusturan i¢ membran ile
cift kath lipit tabakalari arasinda yer alan vertikal yerlesimli proteinlerin genetik
defektine bagh olarak olusmaktadir (2). Herediter sferositoza neden olan baslica
proteinler eritrosit membraninda ve hiicre iskeletinde yer alan spektrin, ankrin,
band 3 ve band 4.2'dir (2).

Genetik: Spektrin proteini alfa ve beta heterodimerlerinden olusmakla bir-
likte bu proteinler sirasiyla SPTA1 ve SPTB genleri tarafindan kodlanmaktadir.
Membrandaki diger proteinlerin ve lipit tabaklarinin yapisini koruyarak hiicreye
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de 1 mg folik asit verilir. Asemptomatik ve hafif vakalarda transflizyon 6neril-
memektedir, ancak hemoliz siddeti ve hasta yasi gibi faktorler degerlendirilerek
transflizyon distndlebilir. Siddetli hemoliz hastalarinda splenektomi uygulana-
bilir (36). Terapotik yarar sinirli olmakla birlikte ameliyatla iliskili komplikasyon-
lar, kapsulli mikroorganizmalar ile diger enfeksiyoz ajanlari barindiran yiksek
risklere sahiptir (36). Splenektomi uygulanan HST ve HK’ li hastalarda trombo-
embolik olaylar ve vazooklizif ataklar gibi vaskiler komplikasyon riski cok daha
yuksektir. Kronik hemolize bagli sik transfiizyon ihtiyaci olan hastalarda ek ola-
rak herediter hemokromatozis mutasyonu tasiyorlarsa demir yiki agisindan ta-
kip edilmelidir (36).

Sonu¢

Eritrosit membran defektine bagl kalitsal hemolitik anemiler grubunda yer
alan hastaliklar eritrositin membran ylizey alani ile hacmi arasindaki oranin
bozulmasindan ya da eritrosit membraninda yer alan proteinlerin defektinden
meydana gelmektedir. En sik gorilen hastalik herediter sferositoz olup diger
hastaliklar daha nadir gérilmektedir. Bu gruptaki yer alan hastaliklarda, hastali-
ga bagli olarak degismekle birlikte hemoliz ya da hemolitik anemi gerceklesme-
siyle klinik durum ortaya ¢ikmaktadir. Tani dncelikle laboratuar parametreleri,
periferik yayma ve geregi durumunda genetik analizler ile gerceklesmektedir.
Ciddi komplikasyonlara yol acabilmekle birlikte tedavi siireci alt grup hastalikla-
ra gore degisebilmektedir.
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