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METABOLIK KARACIGER
HASTALIGIN KLiNiK OZELLIKLERI

Metabolik karaciger hastaliklar1 gesitli sekillerde
karsimiza ¢ikabilir (Tablo 1) (3).

Tablo 1. Metabolik karaciger hastaliginin baslan-
gi¢ ozelikleri (3)

Semptomlar Bulgular

Kusma Asit

Gelisme geriligi Abdominal distansiyon
Hipoglisemik Hepatomegali
semptomlar Splenomegali
Hiperamonyemik Sarilik

semptolar Kisa boy

Nobetler Kardiyak disfonksiyon
Norolojik ya da motor  Katarakt

yetenek kayiplari Dismorfik bulgular

Geng hastalardaki bazi metabolik karaciger
hastaliklari, akut enfeksiyonlar ve zehirlenmeler
gibi diger hastaliklar: taklit edebilir. Buna karsilik,
metabolik karaciger hastalig1 olan daha yash bir
hasta kronik karaciger hastaligi semptomlariyla
bagvurabilir. Metabolik hastaliklar diger bir¢ok
bozuklugu taklit edebildiginden, yiiksek bir siiphe
indeksi gereklidir. Kolestaz ile bagvuran herhangi

bir bebegin degerlendirmesi metabolik karaciger
hastaligini dikkate almalidir. Ilerleyici néromiis-
kiiler hastalig1, gelisimsel gecikmesi veya gelisim-
sel kilometre taslarinda gerilemesi olan herhangi
bir hasta da degerlendirilmelidir. Tim yaslardaki
hastalarda yiikselmis serum aminotransferaz se-
viyeleri, hepatomegali, asidoz, hipoglisemi, asit,
kanama diyatezi, hiperammonemi, koma, tekrar-
layan kusma veya kilo alamama durumlarinda
metabolik karaciger hastalig1 hemen diistiniilme-
lidir.

Ayrintili bir 6yki genellikle metabolik karaci-
ger hastalig1 olasiligini artirabilir. Akraba evliligi,
coklu diisitk veya erken bebek oliimleri oykiisii
metabolik bir bozuklugu dustindirebilir. Tani
konmamus karaciger hastaligs, ilerleyici nérolojik
veya kas hastalig1 veya tan1 konmamis gelisimsel
gecikmeleri olan yakin akrabalar da siiphe uyan-
dirmalidir. Belirli gidalarin tanitilmasi, tire don-
giisit bozukluklari, galaktozemi veya fruktozemi
hastalarinda oldugu gibi semptomlarin baslangi-
ciyla iligkili olabilir. Spesifik diyet kaginmalarimin
oykiisii agiklayici olabilir. Metabolik karaciger has-
taliginda onerilen baslangi¢ tarama testleri Tablo
2de listelenmistir. (4).
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mortalite ile iligkilidir, bu nedenle klinik uygula-
mada onun yerine ERT ve SRT etkili bir sekilde
kullanilmaktadir. Norolojik belirti veya semptom-
larin baslamasindan 6nce bagvuran tip 3 hastala-
rinda hala distintilmektedir (178). GH’in gele-
cekteki potansiyel tedavisi gen terapisi ve enzim
gelistirme terapisini igerebilir, bu olasilig1 arastiran
caligmalar bulunmaktadir (179).

Makrofaj aktivasyonunun biyobelirtecleri (ki-
totriosidaz ve CCL-18) veya glukozilsfingozin (ly-
s0-Gb1) tedavinin etkilerini izlemek i¢in kullani-
labilir. Baslangig seviyeleri degisken oldugundan,
her hasta kendi baslangi¢ seviyesine gore izlenme-
lidir (115,180).

SONUC

Gaucher hastaliginin klinik 6zellikleri degiskendir
ve hastalik her yasta ortaya ¢ikabilir. Hastaligin
tedavisinin temel hedefleri semptomlarin ortadan
kaldirilmasi, geri dondiiriilemez komplikasyonla-
rin onlenmesi ve genel yasam kalitesinin iyilesti-
rilmesidir. Tedavisi fenotipik degisiklik, hastaligin
belirtileri, siddeti ve ilerlemesindeki degiskenlik
nedeniyle her hastaya gore bireysel diizenlenir.
Hastalik stiphesi olan ailelere ve tiim hastalara
genetik danismanlik ve hastalik hakkinda egitim
verilmelidir.

Spesifik olmayan semptomlu hastalarda, hasta-
ligin farkinda olunmamasi nedeniyle tani gecike-
bilir. Zamaninda tan1 ve uygun erken tedavi, geli-
secek komplikasyonlar1 onleyebilir veya siddetini
azaltabilir. Bu nedenle hastaligin erken teshisi ¢ok
onemlidir. Norolojik komplikasyonlarin varlig
prognoz ve tedavi agisindan 6énemli sonuglar olus-
turur, norolojik komplikasyonlar tanidan sonra en
kisa stirede belirlenmelidir. Tip 1’in klinik seyri
ve yagam beklentisi degiskendir. Buna kargilik, tip
2 olan hastalarin ¢ogu yasamlarinin ilk yillarinda
olir. Tip 3, Tip 1'den daha siddetli ve agresif olabilir
ancak iligkili fenotiplerin genis bir yelpazesi vardir.

Rekombinant ERT ile SRT klinik olarak 6nemli
belirtileri olan ve noropatik olmayan gaucher has-

talar1 icin tercih edilen tedavilerdir. ERT ve SRT,
akut noropatik tip 2 GH olan hastalar i¢in 6ne-
rilmez. ERT’ler etkin, yan etki agisindan giivenli
ancak maliyeti yiiksek tedavilerdir. Ayrica kemik
hastalig1, kanama egilimi vendrolojik hastalig1 yo-
netmek i¢in destekleyici bakim 6nlemleri gerekli-
dir.

Gaucher hastalarinin 6miir boyu takibi yapil-
mal1 ve kisiye 6zel tedavi hedefleri belirlenmelidir.
Tedaviye yanit degisir, ancak genel olarak iyilesme-
ler tedavinin baglamasindan sonraki alt1 ay icinde
gerceklesir. Tedaviye yanit dalak ve karaciger ha-
cimlerinin azalmasi, trombositopeni ve aneminin
diizelmesi, yorgunlugun azalmas: gibi durumlari
igerir. ERT ve SRT kan-beyin bariyerini ge¢emedi-
gi icin, norolojik ve pulmoner tutulum agisindan
tedavide miikemmel sonuglar elde edilemedigi
goriilmustiir. Gelecekte, bu genetik hastali1 gen
terapisiyle tedavi etmek de miimkiin olabilir.
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