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Giris

Primer ve sekonder hiperokzaliri, serum okzalat seviyesinin ylUkselmesi ve okzallri ile sonuclanan
hastaliklardir. Primer okzalUrinin U¢ alt tipi vardir ve otozomal resesif gecis gosterir. Primer hiperokzallri
tip 1, olgularin %70’ini olusturur ve bir karaciger enzimi olan alanin glioksilat aminotransferaz (AGT)
defektine bagli gorilir. Peroksizomal glioksilat, okzalata dontslr ve kalsiyum okzalat olarak ilk bébrek
parankiminde depolanir. Ayrica retina, myokard, deri, merkezi sinir sistemi ve kemik iliginde de birikim
saptanabilir.

Olgu

22 yasinda erkek hasta yaygin kemik ve eklem agrisi ile poliklinige basvurdu. Hikayesinden agrilarinin 8
ay once basladigi, son 1 ayda siddetlendigi, hareketle arttigi, yirime ve merdiven cikma gucligi
yarattigi 6grenildi. Ozgecmisinden hastanin bdbrek tasi oldugu ve 3,5 yildir kronik bébrek yetmezligi
nedeniyle diyalize girdigi 6grenildi. Soygecmisinde, kardesinde takipte bobrek tasi ve anne-babasinda 2.
derece akraba evliligi 6yklsi mevcuttu. Fizik muayenesinde hepatosplenomegali saptanan hastanin
tam kan sayiminda bisitopeni izlendi. Etyolojiye yonelik hastaya kemik iligi biyopsisi yapildi.

Kemik iligi biyopsisinin histopatolojik incelenmesinde, intertrabekdler alani blylk oranda dolduran,
polarize 1sI§1 cift kiran, cevresinde yabanci cisim tipi dev hicrelerin eslik ettigi kristal depolanmasi
izlendi. Kemik iligindeki morfolojinin kalsiyum okzalat kristali acisindan tipik oldugu ve hastanin primer
hiperokzaliri acisindan degerlendirilmesi énerildi.

Sonug

ingilizce literatiirde, kemik iliginde okzalat depolanmasi ile tani alan az sayida olgu bildirilmistir. Bu
olgularda eritropoetin direncli anemi, lokoeritroblastik tablo ve hepatosplenomegali okzalozis ile
iliskilendirilmistir. Primer hiperokzallrinin kesin tanisi karaciger biyopsisi ile enzim aktivitesinin
Olcilmesi ve mutant genin DNA’da saptanmasi ile konulabilir. Erken tani ve slpheli aile 6ykisu
varliginda genetik danismanhk énemlidir. Karaciger ve bobrek nakli birlikte ideal tedavi olsa da, tek
basina bobrek nakli sistemik okzalat yukUnld azaltarak okzalozisin sistemik komplikasyonlarinin
gelismesini azaltabilir.
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