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Griscelli Sendromlu Çocukta Femur Kırığı Sonrası Gelişen Akut 
Faz Reaksiyonu
Acute Phase Reaction after Femur Fracture in a Child with Griscelli Syndrome
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Griscelli syndrome (GS) is an autosomal recessive disorder that 
is characterized by partial albinism of the skin and hair shaft. 
Prompt and early diagnosis is a crucial step for the follow up and 
management of GS, which would otherwise dramatically decrease 
the life expectancy of the patients. This case report presents the 
clinical course of a femoral fracture treated with closed reduction 
and pelvic-pedal cast, and progression of acute phase reaction dur-
ing the follow up period.
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Griscelli sendromu (GS) deri ve saçlarda kısmi albinizm ile karak-
terize, otozomal resesif geçişli, nadir bir hastalıktır. Bu çocuklarda 
erken tanı ve tedavi önemli olup, gecikmiş vakalarda yaşam şansı 
azalır. Bu yazıda, anestezi altında femur kırığı nedeniyle kapalı re-
düksiyon ve pelvipedal alçı uygulanan, GS tanısıyla takip edilen 
11 yaşında bir erkek çocuk sunularak sendromun önemine dikkat 
çekilmesi amaçlanmıştır. 

Anahtar Kelimeler: Griscelli sendromu, akut faz reaksiyonu, fe-
mur kırığı, propofol, remifentanil 
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Giriş

Griscelli sendromu (GS) deri ve saçlarda kısmi albinizm ile karakterize, otozomal resesif geçişli, nadir bir hastalıktır. 
Üç tipinden birinde albinizm ve nörolojik bozukluklar, diğerinde immün yetersizlik (Partial Albinism Immunode-
ficiency Syndrome-PAID, tip 2) ön plandayken, üçüncü tipinde dermatolojik bozukluklar görülür. Melanositlerde 

melanosomun birikimiyle oluşan gümüş-gri görünümlü saç kümeleri dikkati çeker (1, 2). İlk kez Griscelli ve ark. (3) tarafın-
dan iki olgu bildirilmiştir. Bu çocuklarda yaşam şansı erken tanıya ve kemik iliği nakline bağlıdır (4). Bu olgu sunumunda 
hepatosplenomegali nedeniyle izlenen, GS tanısı oldukça geç yaşta konmuş ve kısmi albinizm bulguları olan bir çocukta 
femur kırığı sonrası başlayan gelişmeler sunulmuştur.

Olgu Sunumu

On bir yaşında, 39 kg ağırlığında, erkek çocukta 19 gün önce düşme nedeniyle femur diafiz kırığı saptanarak dış merkezde 
kapalı redüksiyon ve pelvipedal alçı yapılmış, pozisyon kaybı olması üzerine açık redüksiyon önerilerek hastanemiz ortopedi 
kliniğine sevk edilmiştir. Bu olgunun klinik takibi ile ilgili deneyimlerimizi literatür bilgileri ile birlikte bilimsel bir makale 
olarak paylaşmak için gerekli onam hastanın ebeveynlerinden alındı.

Preoperatif Değerlendirme: Genel anestezi altında, kapalı redüksiyon ve pelvipedal alçı yapılması planlanan hastanın iki 
yıl önce, saç yapısı ve periferik yayma bulgularıyla tip II GS tanısı aldığı belirtilmiştir. Fizik muayenede; genel durumu 
iyi, bilinci açık, turgor tonusu normaldi, hastada açık renk kaşlar ve saçlar dikkat çekmekteydi. Batın muayenesinde kara-
ciğer subkostal, dalak 4 cm ele geliyordu. Telegrafide mediasten genişlemiş, EKG’si normaldi. Laboratuar testlerinde AST 
71 U/L, ALT 31 U/L serum albümin seviyesi 2,3 g dL-1, Hb 7,9 g dL-1, Htc %24, lökosit sayısı 5 000 K mL-1 , PTZ 17,3 
sn, aPTZ 35,5 sn, INR 1,2, trombosit sayısı 108.000 mm3-1 idi. Hasta preoperatif olarak spironolakton, propranolol, 
lansor, çinko, Ca sandoz isimli ilaçları kullanmaktaydı. Düşük olan sodyum düzeyi (126 mEq/L) replasman tedavisi ile 
135 mEq L-1’ye yükseltilmişti. Albümin replasmanı ve kanama parametreleri yüksek olan hastaya girişim öncesi 5 mg K 
vitamini yapıldı.



Anestezi Yaklaşımı: Hastanın günün ilk vakası olarak alın-
masına, ameliyathanenin ve anestezi cihazının özenle dezen-
feksiyonuna, tek kullanımlık devre ve maske uygulamasına 
özen gösterildi. Açık cerrahi girişim planlanmadığı için, pro-
filaktik antibiyotik uygulanmasına gerek duyulmadı. Anestezi 
indüksiyonunda 2,5 mg kg-1 propofol verildi, 3 numara larin-
geal maske (LMA) yerleştirildi, idamede 6 mg-1kg-1s propofol 
ve 0,2 μg-1kg-1dk remifentanil ile total intravenöz anestezi 
(TİVA) uygulandı. Hava/Oksijen karışımı ile spontan solu-
num korunarak ventile edildi. Girişim bir buçuk saat sürdü. 
Derlenme ünitesinde izlenen hasta yaşamsal işlevleri normal 
olarak servise gönderildikten 3 gün sonra taburcu edildi.

Ortopedik Girişim: Hastaya genel anestezi altında, skopi 
kontrolünde yapılan kapalı redüksiyon sonrası pelvipedal alçı 
tespiti yapıldı. Kontrol grafisinde yeterli redüksiyonun sağ-
landığı görülerek işleme son verildi. Sekizinci hafta kontro-
lünde yeterli kemik iyileşmesi olduğu görülerek alçı tedavisi-
ne son verildi (Resim 1A-C). 

Akut faz dönemi: Girişimden 4 ay sonra genel durumu bozu-
lan hasta (39°C ateş, karında distansiyon, hepatosplenomegali 
ve bacaklarında şişlik) osteomyelit ön tanısıyla pediatri klini-
ğine yatırıldı. Düşük olan albümin ve sodyum düzeyleri dü-
zeltilen, K vitamini verilen ve parasentez sıvısı transüda olarak 
belirlenen hastanın, kemik sintigrafisinde aktif olmasa da, kı-
rığa bağlı sekonder kronik osteomyelit tanısı bildirildi. Kemik 
iliği kültüründe stafilokok koagülaz belirlenerek antibiyotik 
tedavisine başlandı. Konsey kararıyla karaciğer transplantas-
yonu programına alınan hasta, yatışının 32. gününde taburcu 
edildi. Taburcu edildikten yirmi gün sonra bilinç bulanıklığı, 
tüm vücutta şişme ve genel durumunda bozulma olması üze-
rine tekrar hastanemizin pediatri kliniğine yatırılarak destek 
tedavisine başlandı. Ancak yatışının 5. ve 6. günlerinde iki kez 
kardiyak arrest gelişen hasta kurtarılamayarak kaybedildi. 

Tartışma

Griscelli sendromlu hastaların büyük oranda enfeksiyon kay-
naklı mortalite nedeniyle erken yaşta kaybedildikleri, kontrol 

Resim 1. Hastanın redüksiyon öncesi (A), redüksiyon sonrası erken dönem alçı içinde (B) ve alçı sonrası yeterli kırık kaynamasının 
oluştuğunu gösteren 3. ay kontrol grafileri (C)
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edilemez T-lenfosit ve makrofaj aktivasyonu tablosu geliştiğin-
de kemik iliği transplantasyonu yapılmadıkça ölümün kaçınıl-
maz olduğu bildirilmektedir (4). Bazı sendromlar ile benzerliği 
nedeniyle GS tanısı genellikle gecikebilmektedir (1). Litera-
türde iki aylıkken Reye’s sendromu ve atipik dermatit tanısıyla 
tedavi edilen, 3,5 yaşında GS tanısı alan bir hasta nedeniyle 
ayırıcı tanının önemine dikkat çekilmektedir (5). Rath ve ark. 
(6) gri renkli saç ve tekrarlayan enfeksiyonları olan sekiz aylık 
bebekte Chediak-Highashi sendromu düşünülürken, cilt ve 
saç biyopsileri bulguları ile GS tanısının konduğunu bildir-
mişlerdir. Yedi aylıkken akut faz reaksiyonu tanısıyla gelen ve 
immünosupresif tedaviye başlanan fakat kurtarılamayan ço-
cukta GS tanısı, saç ve periferik kan incelemesiyle konulmuş, 
ayrıca Rab27A geninde mutasyon olduğu bildirilmiştir (7). 
Hastamızda da olduğu gibi hepatosplenomegalinin genellikle 
bu hastalarda ortak bulgu olduğu ve dikkati karaciğere çekip 
gerçek tanı ve tedaviyi geciktirebildiği belirtilmektedir (8).

Hipopigmentasyon ve immün yetmezlik ön planda olsa da, 
GS hastalarında aynı zamanda trombositlerde granül eksikliği 
nedeniyle kolay ekimoz ve burun kanaması geliştiği ve cerrahi 
sonrası kanama görüldüğü de bildirilmiştir (9). Kemik kırık-
larına bağlı hematomlarda immün hücreler, osteoblastlar, sito-
kinler ve trombositler bol miktarda mevcut olup, kemik iyileş-
mesinin önemli belirleyicileridir. Bu elementlerdeki herhangi 
bir kusur kırığın iyileşmesinde problem oluşturabilir (10). Pel-
vipedal alçı, açık redüksiyon ve internal tespit, eksternal fiksa-
tör ve elastik intramedüller çiviler, bu tip kırıkların tedavisin-
de kullanılabilecek yöntemlerdir (11, 12). Yeterli redüksiyon 
anestezi altında sağlanabildiğinden, hastamıza ameliyathane 
koşullarında genel anestezi altında, skopi kontrolünde kapalı 
redüksiyon ve pelvipedal alçı yenilemesi yeterli görüldü. Genel 
anestezi alacak hastalarda organ yetmezlikleri anestezi planını 
etkileyen önemli faktörlerden biridir. Tip 2 GS olarak değer-
lendirilen hastamızın anestezisi için; karaciğer ve böbreklere 
toksik olmayan, immün sistemi ve kemik iliğini deprese etme-
yen, etki süresi kısa ajanlar (propofol ve remifentanil) seçildi. 
Enfeksiyon riskini azaltmak ve kontaminasyondan kaçınmak 
için ortamın ve kullanılan gereçlerin dezenfeksiyon kurallarına 
uygun olarak hazırlanmasına, hastanın günün ilk vakası olarak 
alınmasına özen gösterildi. Profilaktik antibiyotik uygulanma-
ması ve ilk müdahaleden sonra erken taburculuk ise yaklaşımı-
mızın eksikliği olarak görülebilir. 

Taburcu olduktan dört ay sonra genel durumu bozulan hasta-
mızda gelişen osteomyelitin akut fazı tetiklemiş olma ihtimali 
yüksektir. Benzer şekilde GS görünümü olan, ilk akut krizi 
4 yaşında geçiren hastanın sitostatik tedaviye cevap vererek 
iyileşme göstermesine karşın, ikinci atakta kaybedildiği bildi-
rilmiştir (13). Diğer taraftan literatürde erken tanı konarak, 
hemopoetik kök hücre nakli uygulaması ile yaşam şansları 
uzayan hastalara da rastlanmaktadır (14, 15). 

Sonuç

Kısmi albinizm GS tanısı için önemli bir uyarıcıdır. Bu ço-
cuklar doğumdan itibaren izlenmeli ve erken tanı için gerekli 

incelemeler yapılmalıdır. Hastamızda olduğu gibi invazif ol-
mayan bir girişim bile akut faz reaksiyonunu tetikleyebilece-
ğinden, profilaktik antibiyotik uygulaması ihmal edilmemeli-
dir. Anestezistler ve cerrahlar bu hastaları bekleyen risklerden 
haberdar olmalı, her türlü girişimde önerilen tüm koruyucu 
önlemler uygulanmalıdır. 

Hasta Onamı: Yazılı hasta onamı bu olguya katılan hastanın aile-
sinden alınmıştır. 
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