
SUMMARY

Familial mediterranian fever

Familial mediterranian fever (FMF) is a genetic disease char-
acterized by recurrent febrile attacks and inflammation of
serous membranes. Artralgia and artritis can be seen in 75 %
of patints. Here we report a case diagnosed as FMF by clini-
cal progress and family history and supported by genetic
diagnosis.
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Ailesel Akdeniz atefli (AAA), ateflle birlikte tekrarlayan
ataklar fleklinde özellikle periton sinovyum ve plevra
gibi seröz membranlar›n inflamasyonu ile seyreden
kal›tsal bir hastal›kt›r (1,4). Otozomal resesif geçiflli
hastal›¤›n geni 16. kromozomun k›sa kolu üzerinde ha-
ritaland›r›lm›fl olup etyopatogenezde immünolojik anor-
malliklerden; özellikle c5a inhibitörü üzerinde durul-
maktad›r (2). Daha çok Akdeniz kaynakl› etnik gruplar-
da gözlenen AAA; akut kar›n a¤r›s›, artrit, plöreziye
efllik eden tekrarlayan atefl ataklar› ile karakterizedir
(1,3). Artrit, kar›n a¤r›s›ndan sonra en s›k ikinci bulgu-
dur (1,4). Artiküler lezyonlar hastalar›n % 70-75’inde
görülür, 1/3’ünde ise bafllang›ç bulgusudur. AAA artriti,
tekrarlayan a¤r› ve fliflme ataklar› fleklinde görülür (1,4).
Artrit ataklar›nda genellikle büyük eklemler tutulur ve
ataktan sonra eklemler tamamen iyileflir hastal›k eklem-
lerde kal›c› sekel b›rakmaz (2,4).

AAA artriti tan›s› konarak izledi¤imiz olgumuz; erken
çocukluk döneminde tan› almas›, klinikte; atefl, büyük
eklem tutulumu ile septik artrit ve di¤er artritlerle ay›r›-

c› tan›daki önemi nedeniyle yay›nlanmaya de¤er bulun-
mufltur.
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22 ayl›k erkek hasta, sa¤ dizde flifllik ve a¤r› flikayetiyle
baflvurdu. 3 ay önce düflme sonras› dizlerde flifllik olufltu¤u,
son 1 ay içinde 7-8 kez sa¤ diz ve bir kez de sol dizde, ›s› ar-
t›fl›, a¤r› ve ateflin efllik etti¤i flifllik oldu¤u ö¤renildi. Bu duru-
mun 3-4 gün içinde geçti¤i ifade edildi. Anne ve babada birin-
ci derece akrabal›k olan ailenin nöromotor geri olan k›zlardan
sonraki ikinci çocuklar›yd›. Annesi AAA tan›s› ile son 6 ayd›r
kolflisin kullanmaktayd›. Hastam›z s›k ÜSYE ve ASYE
geçirmesi nedeniyle ter testi ve immünglobulin ile de¤er-
lendirilerek normal bulunmufl; çekilen BT’de ise sa¤ akci¤er
subplevral bölgede kist saptanm›flt›. Nöromotor geliflimi nor-
mal olan hastan›n di¤er sistem muayenelerinde özellik saptan-
mad›. Eklem muayenesi; sa¤ diz flifl, ›s› art›fl› oluflmufl olup
hareket k›s›tl›l›¤› mevcuttu. Sol diz normaldi.

Lökosit 13.950, CRP (++++), ESR 70 mm/saat, grup aglüti-
nasyon-monotest ve brusella negatif, ASO: 100, RF 10,
FANA IgG tanecikli pozitif, PT-PTT normal, fibrinojen 260
(200-400), T‹T normal bulundu. Yap›lan sa¤ diz ponksiyo-
nunda bol lökosit (% 80 PNL) görüldü ve kültürü steril geldi.
Onbefl gün sonra tekrarlanan ponksiyonda yine bol lökosit
görüldü. Yap›lan sa¤ diz MRG’de sa¤ diz eklemi s›v› mik-
tar›nda belirgin art›fl, postkontrast imajlarda diffüz sinovyal
proliferasyon ile karakterize septik artrit ile uyumlu bulgular
ve ekleme komflu kemiklerde diffüz medüller de¤ifliklikler iz-
lendi. Her iki diz sintigrafisinde patolojik bulgu saptanmad›.
MEFV geninin 10. ekzonu mutasyonlar aç›s›ndan PCR
ARMS yöntemi ile M694V/M694V homozigot saptand›.Bu
sonuçlara göre AAA tan›s› düflünülen hastaya ibuprofen te-
davisi 30 mg/kg/gün 3 dozda baflland›. 10. gün flikayetleri ge-
rileyen hastan›n tedavisi 15 güne tamamland›. Gen mutasyon
sonucu da al›nan hastan›n tedavisine 1-2 mg/m2 dozunda
kolflisin ile devam edilmesine karar verildi. Hasta halen izlen-
mekte olup herhangi bir akut atak ile karfl›lafl›lmam›flt›r.

TARTIfiMA

AAA, artrit bulgusuyla gelen Türk çocuklar›nda ay›r›c›
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tan›da gözönünde bulundurulmas› gerekli olan önemli
bir hastal›kt›r. Artrit, AAA’l› hastalarda % 75 görülür
ve 1/3 hastada bafllang›ç bulgusudur (1,5).

Özer ve ark.’n›n 1998 y›l›nda Türkiye’de yapt›klar› ge-
nifl bir araflt›rmada AAA prevalans› 9.3/10.000 olarak
bulunmufltur (5). AAA tan›s›nda yol gösterici olarak be-
lirlenen kriterler;
1. Ateflin efllik etti¤i kar›n a¤r›s›, eklem a¤r›s› ve/veya
gö¤üs a¤r›s› ile giden üç atak,
2. Ataklar›n kendini s›n›rlay›c› nitelikte olmas› ve en
fazla bir hafta sürmesi. Ayn› zamanda, mevcut baflka bir
infeksiyon bulunmay›fl›,
3. Ailede AAA veya amiloidoz tan›s› alm›fl kiflilerin
bulunmas›d›r.

Kesin tan›da; serozitin gösterilmesi, ataklar s›ras›nda
akut faz reaktanlar›nda art›fl ve ata¤›n sona ermesiyle
birlikte düflüflün yan›s›ra genetik analiz önemli yer tutar.

Sa¤ diz ekleminde flifllik, a¤r› ve ›s› art›fl› flikayeti ile
baflvuran hastam›zda ortopedik konsültasyon sonras›
septik artrit, osteomiyelit, hemartroz, JRA ve AAA ile
ay›r›c› tan›ya gidildi. Eklem ponksiyon mayi incele-
mesinde PNL hakimiyeti gösteren 150.000/mm3 lö-
kosit, protein 3 g/dl ve glikoz normal seviyelerde bulun-
du. Kan ve ponksiyon mayi kültürü negatif bulunan
eklem içi kanama tespit edilmeyen hastan›n tan›s›nda
septik artrit ve hemartrozdan uzaklafl›ld›.

AAA artrit epizodik, tekrarlayan a¤r› ve fliflme ataklar›
fleklinde görülür. Yap›lan çal›flmalarda en s›k görülen
fleklin tekrarlayan monoartiküler artrit, ikinci s›kl›kta ise
sa¤ ve sol diz veya ayak bile¤inde yer de¤ifltiren mono-
artrit oldu¤u bildirilmifltir (1,5,6). Hastam›zda da önce-
likle sa¤ dizde flifllik ve ›s› art›fl›n›n bir hafta içinde gi-

derek azalm›fl olmas›, ancak tam olarak iyileflme olma-
dan sol dizde a¤r› ve ›s› art›fl›n›n bafllamas› ve hika-
yesinde tekrarlayan ve kendi kendine iyileflen artrit
ataklar› oldu¤u saptanan hastada tekrarlayan monoartrit
ve gezici artritlerle ay›r›c› tan›ya gidildi.

Aile anamnezi pozitif, sa¤ diz artrit bulgular› vanko-
misin ve klindamisin kombine antibiyotik tedavisiyle
tam iyileflme saptanmadan sol dizde de fliflme, ›s› art›fl›
bafllayan, kemik grafi ve sintigrafisinde patoloji saptan-
mayan, MRG’de sa¤ dizde belirgin sinovyal hipertrofi
saptanmas›na ra¤men belirgin hareket k›s›tl›l›¤› olma-
yan hastada AAA tan›s› düflünüldü. MEFV geninin 10.
ekzonu mutasyonlar aç›s›ndan PCR ARMS yöntemi ile
M694V/M694V homozigot saptand›. Bu sonuçlarla has-
taya AAA tan›s› konarak profilaktik kolflisin tedavisi
baflland›.

Sonuç olarak; artritli her çocukta, özellikle Akdeniz
ülkelerinden geliyorsa, AAA ay›r›c› tan›da düflünülerek
kapsaml› araflt›rma yap›lmal›d›r. Erken tan› sonras›,
bafllanan tedavi ile hastal›¤›n komplikasyonlar›ndan
korunulabilir.
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