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OLGU SUNUMU

ISKEMIK INMESi OLAN FABRY HASTASI: OLGU SUNUMU

Fabry Patient With Ischemic Stroke: Case Report

Murat GULTEKIN?, Ayse Caglar SARILAR?, Recep BAYDEMIR?, Mehmet Fatih GOL?,
Mehmet Fatih YETKIN?

OZET

Fabry hastaligi (FH), alfa galaktosidaz A (GLA) genindeki mutasyon nedeniyle olusan, X’e bagli kalitilan lizo-
zomal depo hastaligidir. Hastaligin atipik formunda klinik semptomlar daha geg¢ yaslarda ortaya ¢ikar ve en
sik gdriilen tablolardan biri serebrovaskiiler hastaliklardir (SVH). Ozellikle geng eriskin SVH’1 olan hastalarda
etyolojik neden olarak FH’nin akilda tutulmasi igin bu vaka sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Fabry Hastaligi; Serebrovaskiiler Hastalik, Geng SVH

ABSTRACT

Fabry disease (FD) is an X-linked inherited lysosomal storage disease caused by mutations in the alpha gala-
ctosidase A (GLA) gene. In atypical form of the disease, clinical symptoms occur at a later age and one of the
most common conditions is cerebrovascular disease (CVD). This case is presented to keep FD in mind as the
etiological cause, especially in patients with young adult CVD.
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GIRIS

Fabry hastalig, GLA genindeki mutasyon nedeniyle

olusan, X'e bagli kalitilan lizozomal depo hastaligidir.
Bu mutasyon sonucunda enzim eksikligi olup, bircok
hicre ve dokuda glikosfingolipid birikimi meydana
gelmektedir(1). Hastaligin klasik formu c¢ocukluk
caginda baslar. Klasik olmayan veya atipik formunda
ise rezidiel alfa-galaktosidaz aktivitesi bulunmaktadir.
Bu nedenle klinik semptomlar daha ge¢ yaslarda
gozlenmektedir(2). Bu hastalarda renal, kardiyak ve
serebrovaskiler problemler gézlenebilmektedir. Atipik
formunda gozlemlenen en sik klinik tablolardan biri
iskemik SVH veya gecici iskemik ataklardir (3).
Tum diinyada inme 6nemli bir mortalite ve morbidite
nedeni iken, dzellikle geng yaslarda gézlenen inmenin
nedenleri, kapsamli bir arastirmaya ragmen, %40’a
varan oranda bulunamamaktadir(4). Ancak etyolojik
nedeni belirleyebilmek hem tedavi hem de ikincil
korumay saglayabilmek acgisindan ¢ok onemlidir. Bu
nedenle kriptojenik inmelerde yapilan arastirmalarda
FH prevalansinin galisilmasi séz konusu olmustur ve
Fabry hastalarinda SVH prevalansi FH olmayan kisilere
oranla 12 kat daha fazla bulunmustur(5).

Bu yazida, bobrek yetmezligi olan geng erkek
Fabry hastasi, genclerde gorilecek iskemik inmenin
nedenlerinden biri olarak FH'nin akilda tutulmasi
vurgulanmasi amaciyla sunulmustur.

OLGU

Otuz bes yasinda erkek hasta, yliziinin sol tarafinda
uyusma sikayetiyle basvurdu. Ozgecmisinde; askerlik
muayenesinde sirtinda lekeler olmasi ve bu lekelerin
kardesinde de olmasi nedeni ile arastirilmis. Ayiricl
tani incelemesinde proteinirisi de oldugu icin yapilan
genetik test ile 2012 yilinda hastaya FH tanisi konmus.
Hasta FH nedeni ile enzim replasman tedavisi (ERT)
almaktaydi ve bobrek yetmezligi mevcuttu.

Soy gecmis bilgisinde anne baba akrabaligi vardi.
Fizik muayenesinde cildinde kutandz anjiokeratomlar,
norolojik muayenesinde sol yiizde hipoestezi mevcuttu.
G6z muayenesinde korneal opasite izlenmedi.
Labaratuvar bulgularinda glomerdler filtrasyon hizi
47mL/dakika/1.73 m2 saptandi.

Cekilen kraniyal manyetik rezonans gorintilemede
(MRG) T2 ve Flair agirhkh gorintilerde ventrikiler
ve supraventrikiiler diizeyde beyaz cevher igerisinde
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milimetrik boyutlu iskemik kraniyal degisiklikler izlendi
(Resim 1a-c). EKG normal sinis ritminde izlendi. Karotis-
vertebral arter doppler ultrasonografi, transtorasik
EKO, trombofili paneli ve vaskilit markerlari normal
olarak saptandi.

Hastaya antiagregan tedavi baslandi. Klinik takiplerinde
hastaya lezyon yiikii acisidan kontrol kraniyal MRG
yapildi. Yeni kraniyal MRG’ de T2 ve Flair agirhkh
goruntilerde ventrikiler ve supraventrikiler diizeyde
beyaz cevher igerisinde iskemik degisikliklerde artis
izlendi (Resim 2a-c). Genel durumu iyi olan ek sikayeti
olmayan hasta ERT ve antiagregan tedavi ile nefroloji
ve noroloji polikliniginde takibine devam edildi.

TARTISMA

Olgumuz, hali hazirda FH tanisi konulup iskemik SVH
nedeni ile takip ve tedavi edilen bir hastadir. Bu durum
genc iskemik SVH’I olan hastalarda 6zgeg¢misinin
sorgulanmasi  gerektigini vurgulamaktadir. inme,
hastamizda oldugu gibi ilerleyen donemlerde ortaya
cikabilse de heniiz FH tanisi konmamisken hastalik ilk
belirtisini SVH olarak gosterebilir(3). Bir Fabry hastasinin
hastaligi boyunca %16 ihtimalle inme gegirme riski
oldugu yapilan calismada gosterilmistir (6). Olgumuzda
oldugu gibi kriptojenik inmelerde FH daha sik oranda
gorilebilmektedir (%0.6-11.1) ve yapilan meta analizde
etyolojisi belirlenemeyen inmelerde %0.4-2.6 oraninda
FH bulundugu bildirilmistir (7).

FH’da meydana gelen glikosfingolipidin vaskiler
endotelial hiicre veya diiz kas hiicreleri gibi dokularda
birikmesi, hastaligin progresif organ disfonksiyonu
yapmasindan sorumlu neden olarak gorGlmustir(8).
Bu birikim damar duvarinda da olup hipertansiyona
neden olur ve FH olup SVH’1 olanlarda olmayanlara gore
hipertansiyon daha fazla oranda bulunmustur(3). Fabry
hastalarinda 6zellikle posterior dolasimda dolikoektazi
olusmaktadir ve bunun sonucunda, emboli olusumu ve
beyinsapi arterlerinde okliizyonlar olusabilmektedir(9).
Fabry hastalarinda ayni zamanda kardiyak tutulum ve
mevcut aritmiler de inme gelismesi igin risk faktorleri
olabilmektedir.

Sundugumuz bu vaka da kardiyovaskiler veya
serebrovaskiler etyoloji gésterilememis olsa da, geng
hastalar da gecirilmis inmede FH’nin akilda tutulmasi
gerekliligi ve mimkin olan en kisa zamanda ERT
baslanmasi gerekliligini vurgulamaktayiz.
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Resim 1a,-c; Aksiyel T2A ve FLAIR agirlikli gériintiilerde ventrikiiler ve supraventrikiiler beyaz cevher igerisinde
milimetrik boyutlu iskemik degisiklikler ile uyumlu sinyal degisiklikleri izleniyor. Her iki serebellar hemisferde
iskemik lezyonlar mevcut.

Resim 1a Resiml1b Resim1c

Resim 2a,-c; Aksiyel T2A ve FLAIR agirlikli gériintiilerde yeni incelemede ventrikiiler ve supraventrikiiler beyaz
cevher icerisinde izlenen iskemik degisikliklerde sayi olarak artis izleniyor. Yeni incelemede Ozelikle her iki sere-
bellar hemisferde belirgin iskemik yeni lezyonlar mevcut.

Resim 2a Resim2b
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