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ABSTRACT
,ĞƌĞĚŝƚĂƌǇ ƐƉŚĞƌŽĐǇƚŽƐŝƐ  ŝƐ ĂŶ ĂƵƚŽƐŽŵĂů ĚŽŵŝŶĂŶƚ ĐŽŶŐĞŶŝƚĂů ŚĞŵŽůǇƟĐ ĂŶĞŵŝĂ 
ĚƵĞ ƚŽ ĚĞĨĞĐƚ ŝŶ Z�� ŵĞŵďƌĂŶĞ ƉƌŽƚĞŝŶ ƚŚĂƚ ĐŽŵŵŽŶůǇ ƉƌĞƐĞŶƚƐ ǁŝƚŚ ŝŶƚĞƌŵŝƩĞŶƚ 
ũĂƵŶĚŝĐĞ͕  ĂŶĞŵŝĂ͕  ĂďĚŽŵŝŶĂů  ƉĂŝŶ͕  ƐƉůĞŶŽŵĞŐĂůǇ  ĂŶĚ  ƐŽŵĞƟŵĞƐ  ĐŚŽůĞůŝƚŚŝĂƐŝƐ͘ 
�ƵĞ  ƚŽ  ƚŚĞ  ŵĞŵďƌĂŶĞ  ĚĞĨĞĐƚ͕  ƚŚĞƌĞ  ŝƐ  ŝŶĐƌĞĂƐĞĚ  ĨƌĂŐŝůŝƚǇ͕   ŚĞŵŽůǇƟĐ  ĂŶĞŵŝĂ͕ 
ŵĂƌŬĞĚ ƐƉůĞŶŽŵĞŐĂůǇ ĂŶĚ ŚǇƉĞƌďŝůŝƌƵďŝŶĞŵŝĂ͘ dŚŝƐ  ŝƐ Ă ƌĞƉŽƌƚ ŽĨ ĂŶ ϭϭ ǇĞĂƌƐ ŽůĚ 
ŵĂůĞ  ĚŝĂŐŶŽƐĞĚ  ĐĂƐĞ  ŽĨ  ŚĞƌĞĚŝƚĂƌǇ  ƐƉŚĞƌŽĐǇƚŽƐŝƐ  ǁŚŽ  ƉƌĞƐĞŶƚĞĚ ǁŝƚŚ  ũĂƵŶĚŝĐĞ͕ 
ƐƉůĞŶŽŵĞŐĂůǇ  ĂŶĚ  ĐŚŽůĞůŝƚŚŝĂƐŝƐ͘  ,Ğ  ƵŶĚĞƌǁĞŶƚ  ĞůĞĐƟǀĞ  ŽƉĞŶ  ƐƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ  ĂŶĚ 
ĐŚŽůĞĐǇƐƚĞĐƚŽŵǇ  ĂŌĞƌ  ƉƌŽƉŚǇůĂĐƟĐ  ŝŵŵƵŶŝǌĂƟŽŶ  ĨŽƌ  ĐĂƉƐƵůĂƚĞĚ  ŽƌŐĂŶŝƐŵƐ  ĂŶĚ 
ǁĂƐ ĂĚǀŝƐĞĚ ůŝĨĞůŽŶŐ ŽƌĂů ƉĞŶŝĐŝůůŝŶ ƉƌŽƉŚǇůĂǆŝƐ ƉŽƐƚͲƐƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ͘
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INTRODUCTION
,ĞƌĞĚŝƚĂƌǇ  ƐƉŚĞƌŽĐǇƚŽƐŝƐ  ŝƐ  ĂŶ  ĂƵƚŽƐŽŵĂů  ĚŽŵŝŶĂŶƚ 
ŚĞƌĞĚŝƚĂƌǇ  ĚŝƐŽƌĚĞƌ͕   Ă  ƚǇƉĞ  ŽĨ  ŚĞŵŽůǇƟĐ  ĂŶĞŵŝĂ͕ 
ĐŚĂƌĂĐƚĞƌŝǌĞĚ  ďǇ  ƚŚĞ  ƉƌĞƐĞŶĐĞ  ŽĨ  ƐƉŚĞƌŽĐǇƟĐ  ƌĞĚ  ďůŽŽĚ 
ĐĞůůƐ͕ ĐĂƵƐĞĚ ďǇ ǀĂƌŝŽƵƐ ŵŽůĞĐƵůĂƌ ĚĞĨĞĐƚƐ ŝŶ ƚŚĞ ŐĞŶĞƐ ƚŚĂƚ 
ĐŽĚĞ ĨŽƌ ĂůƉŚĂͲ ĂŶĚ ďĞƚĂͲƐƉĞĐƚƌŝŶ͕ ĂŶŬǇƌŝŶ͕ ďĂŶĚ ϯ ƉƌŽƚĞŝŶ͕ 
ƉƌŽƚĞŝŶ  ϰ͘Ϯ  ĂŶĚ  ŽƚŚĞƌ  ĞƌǇƚŚƌŽĐǇƚĞ  ŵĞŵďƌĂŶĞ  ƉƌŽƚĞŝŶƐ͘ϭ 
It has a wide spectrum of severity and a prevalence of 
ĂƉƉƌŽǆŝŵĂƚĞůǇ  ϭͬϱ͕ϬϬϬ  ŝŶ  ƉĞŽƉůĞ  ŽĨ  EŽƌƚŚĞƌŶ  �ƵƌŽƉĞĂŶ 
ĚĞƐĐĞŶƚ͘Ϯ  dŚĞ  ƉƌĞǀĂůĞŶĐĞ  ŝƐ  ŶŽƚ  ŬŶŽǁŶ  ŝŶ  EĞƉĂů  Ɵůů  ĚĂƚĞ 
ďƵƚ  ƐĞĞŵƐ  ƌĂƌĞ͘  dŚĞ  ĐůŝŶŝĐĂů  ƉƌĞƐĞŶƚĂƟŽŶ  ŝƐ  ŐĞŶĞƌĂůůǇ 
ŝŶ  ĐŚŝůĚŚŽŽĚ͕  ďƵƚ  ŵĂǇ  ďĞ  ĚĞůĂǇĞĚ  ƵŶƟů  ůĂƚĞƌ  ůŝĨĞ͘  DŝůĚ 
ŝŶƚĞƌŵŝƩĞŶƚ  ũĂƵŶĚŝĐĞ  ŝƐ  ĂƐƐŽĐŝĂƚĞĚ  ǁŝƚŚ  ŵŝůĚ  ĂŶĞŵŝĂ͕ 
ƐƉůĞŶŽŵĞŐĂůǇ ĂŶĚ ŐĂůůƐƚŽŶĞƐ͘ϭ This case is one of the few 
ƚŚĂƚ ŚĂƐ ďĞĞŶ ƌĞƉŽƌƚĞĚ ŝŶ EĞƉĂů͘

CASE REPORTS
�Ŷ  ϭϭ  ǇĞĂƌƐ  ŽůĚ  ŵĂůĞ͕  ƚŚĞ  ƐĞĐŽŶĚ  ĐŚŝůĚ  ŽĨ  ŶŽŶͲ
ĐŽŶƐĂŶŐƵŝŶĞŽƵƐ ƉĂƌĞŶƚƐ ĨƌŽŵ tĞƐƚĞƌŶ EĞƉĂů ǁĂƐ ĂĚŵŝƩĞĚ 
ƚŽ  'ĞŶĞƌĂů  ^ƵƌŐĞƌǇ  ǁĂƌĚ  ŽĨ  tĞƐƚĞƌŶ  ZĞŐŝŽŶĂů  ,ŽƐƉŝƚĂů͕ 
WŽŬŚĂƌĂ͕ EĞƉĂů ǁŝƚŚ ĐŽŵƉůĂŝŶƚƐ ŽĨ ǇĞůůŽǁ ĚŝƐĐŽůŽƌĂƟŽŶ ŽĨ 
eyes and recurrent pain in upper quadrant of abdomen for 
ƚŚĞ  ůĂƐƚ Ϯ ǇĞĂƌƐ͘ ,Ğ ŚĂĚ ŚŝƐƚŽƌǇ ŽĨ ŶĞŽŶĂƚĂů  ũĂƵŶĚŝĐĞ ĂŶĚ 
ŚĂĚ  ŵƵůƟƉůĞ  ďůŽŽĚ  ƚƌĂŶƐĨƵƐŝŽŶƐ  ŝŶ  ƚŚĞ  ƉĂƐƚ  ĨŽƌ  ĂŶĞŵŝĂ͘ 
,Ğ  ǁĂƐ  ĚŝĂŐŶŽƐĞĚ  ĂƐ  ,ĞƌĞĚŝƚĂƌǇ  ^ƉŚĞƌŽĐǇƚŽƐŝƐ  ŽŶĞ 
ǇĞĂƌ  ďĂĐŬ  ĂŶĚ  ǁĂƐ  ĂĚǀŝƐĞĚ  ĨŽƌ  ƐƵƌŐŝĐĂů  ĐŽŶƐƵůƚĂƟŽŶ͘  ,Ğ 
ǀŝƐŝƚĞĚ ƚŚĞ ŚŽƐƉŝƚĂů ĨŽƌ ĞůĞĐƟǀĞ ƐƵƌŐĞƌǇ ;^ƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ ĂŶĚ 
�ŚŽůĞĐǇƐƚĞĐƚŽŵǇͿ ĂƐ ĂĚǀŝƐĞĚ͘ 

KŶ ĞǆĂŵŝŶĂƟŽŶ͕ ŚĞ ǁĂƐ ŝĐƚĞƌŝĐ͘ ,ŝƐ ǀŝƚĂůƐ ǁĞƌĞ ƐƚĂďůĞ ĂŶĚ 
ĂďĚŽŵŝŶĂů  ĞǆĂŵŝŶĂƟŽŶ  ƌĞǀĞĂůĞĚ  ƐƉůĞŶŽŵĞŐĂůǇ  ĞŝŐŚƚ  Đŵ 
ĨƌŽŵ  ůĞŌ ƐƵďĐŽƐƚĂů ŵĂƌŐŝŶ͘ dŚĞƌĞ ǁĂƐ ŶŽ ƉĂůůŽƌ Žƌ  ƌĂŝƐĞĚ 
ƚĞŵƉĞƌĂƚƵƌĞ͘
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,ŝƐ  ŝŶǀĞƐƟŐĂƟŽŶƐ  ƐŚŽǁĞĚ  ƚŽƚĂů  tŚŝƚĞ  �ůŽŽĚ  �Ğůů  ;t��Ϳ 
ĐŽƵŶƚ  ĂƐ  ϭϯ͕ϱϬϬ  ĐĞůůƐͬĐƵ͘ŵŵ  ǁŝƚŚ  ƚŚĞ  ĚŝīĞƌĞŶƟĂů  ĐŽƵŶƚ 
ĂƐ  EĞƵƚƌŽƉŚŝůƐ  ϳϭй͕  >ǇŵƉŚŽĐǇƚĞƐ  Ϯϳ  й  ĂŶĚ  �ŽƐŝŶŽƉŚŝů 
Ϯй͘ ,ĞŵŽŐůŽďŝŶ  ůĞǀĞů ǁĂƐ ϭϭ͘ϯ ŐŵͬĚů ǁŝƚŚ ŶŽƌŵĂů ďĂŶĚƐ 
ƐĞĞŶ  ŝŶ  ,ĞŵŽŐůŽďŝŶ  ĞůĞĐƚƌŽƉŚŽƌĞƐŝƐ ǁŝƚŚ  ƉůĂƚĞůĞƚƐ  ĐŽƵŶƚ 
ŽĨ Ϯ͕ ϲϴ͕ϬϬϬ ĐĞůůƐͬĐƵ͘ŵŵ ĂŶĚ ,ĞŵŽŐůŽďŝŶ & Ϭ͘Ϯ͘ WĞƌŝƉŚĞƌĂů 
ďůŽŽĚ ƐŵĞĂƌ ƐŚŽǁĞĚ ZĞĚ �ůŽŽĚ �Ğůů ;Z��Ϳ ŵŽƌƉŚŽůŽŐǇ ĂƐ 
ĂŶŝƐŽƉŽŝŬŝůŽĐǇƚŽƐŝƐ͕  ŶŽƌŵŽĐǇƟĐ  ŶŽƌŵŽĐŚƌŽŵŝĐ  ĐĞůůƐ  ǁŝƚŚ 
ƉŽůǇĐŚƌŽŵĂƐŝĂ ĂŶĚ ƐƉŚĞƌŽĐǇƚĞƐ͖ t�� ŵŽƌƉŚŽůŽŐǇ ǁŝƚŚŝŶ 
normal limits and adequate platelets with no parasites 
ŝŶ  ƚŚĞ  ƐŵĞĂƌ͘   Z��  ĐŽƵŶƚ  ǁĂƐ  ϯϯϲϬϬϬϬ  ĐĞůůƐͬĐƵ͘ŵŵ ǁŝƚŚ 
ƌĞƟĐƐ ŽĨ ϭϬй ĂŶĚ KƐŵŽƟĐ  ĨƌĂŐŝůŝƚǇ ǁĂƐ  ŝŶĐƌĞĂƐĞĚ  ŝŶŝƟĂůůǇ 
ĨƌŽŵ Ϭ͘ϲϬй ƚŽ Ă ƚŽƚĂů ŽĨ Ϭ͘ϯй͘ DĞĂŶ �ŽƌƉƵƐĐƵůĂƌ sŽůƵŵĞ 
;D�sͿ ǁĂƐ ĂƐ ϴϬ͘ϲ Ň ĂŶĚ DĞĂŶ �ŽƌƉƵƐĐƵůĂƌ ,ĞŵŽŐůŽďŝŶ 
�ŽŶĐĞŶƚƌĂƟŽŶ  ;D�,�Ϳ  ǁĂƐ  ϯϲ͘ϭ  ŐͬĚů͘  �ŝƌĞĐƚ  �ŽŽŵďƐ 
ƚĞƐƚ͕  �ŶƟŶĞƵƚƌŽƉŚŝů  �ŶƟďŽĚǇ  ;�E�Ϳ  ǁĞƌĞ  ďŽƚŚ  ŶĞŐĂƟǀĞ͘ 
WƌŽƚŚƌŽŵďŝŶ  ƟŵĞ  ;WdͿ  ǁĂƐ  ϭϰ͘ϵ  ƐĞĐ͕  �ĐƟǀĂƚĞĚ  WůĂƐŵĂ 
dŚƌŽŵďŽƉůĂƐƟŶ  ƟŵĞ  ;�WddͿ  Ϯϱ͘ϳ  ƐĞĐ͕  /ŶƚĞƌŶĂƟŽŶĂů 
EŽƌŵĂůŝǌĞĚ ZĂƟŽ ;/EZͿ ϭ͘ϯϮ͕ ZĂŶĚŽŵ �ůŽŽĚ ^ƵŐĂƌ ϳϯ ŵŐͬ
Ěů͕  ƵƌĞĂ  Ϯϵ ŵŐͬĚů͕  ĐƌĞĂƟŶŝŶĞ  Ϭ͘ϴ  ŐŵͬĚů͕  EĂн  ϭϰϰ ŵĞƋͬů͕ 
Ŭн ϰ͘ϯ ŵĞƋͬů͕  ďůĞĞĚŝŶŐ ƟŵĞ Ϯ ŵŝŶ͕  ĐůŽƫŶŐ ƟŵĞ ϭϬ ŵŝŶ͕ 
ƚŽƚĂů  ƉƌŽƚĞŝŶ ϳ͘Ϭ͕  dŽƚĂů  ďŝůŝƌƵďŝŶ  ϭϭ͘Ϯ͕  ĚŝƌĞĐƚ  ďŝůŝƌƵďŝŶ  Ϭ͘ϲ͕ 
^'Wd  ϰϬ͕  �ůŬĂůŝŶĞ  WŚŽƐƉŚĂƚĂƐĞ  ϲϵϬ͘  ^ĞƌŽůŽŐŝĐĂů  ŵĂƌŬĞƌƐ 
ŽĨ  ,/sͲϭ͕Ϯ͕  ,ĞƉĂƟƟƐ  �  ^ƵƌĨĂĐĞ  �ŶƟŐĞŶ͕  ,ĞƉĂƟƟƐ  �  ǀŝƌƵƐ 
ĂŶĚ tŝĚĂů  ƚĞƐƚ ǁĞƌĞ Ăůů ŶĞŐĂƟǀĞ͘ hƌŝŶĞ hƌŽďŝůŝŶŽŐĞŶ ǁĂƐ 
ƉŽƐŝƟǀĞ ǁŝƚŚ ŶŽ WƵƐ ĐĞůůƐ Žƌ ZĞĚ �ůŽŽĚ �ĞůůƐ ŝŶ ƵƌŝŶĞ͘ �ŚĞƐƚ 
yͲƌĂǇ WŽƐƚĞƌŝŽƌͲ�ŶƚĞƌŝŽƌ ǀŝĞǁ ǁĂƐ ǁŝƚŚŝŶ ŶŽƌŵĂů ůŝŵŝƚƐ ĂŶĚ 
Abdominal Sonography revealed contracted gall bladder 
ǁŝƚŚ ŵƵůƟƉůĞ ĐĂůĐƵůŝ ŝŶ ƚŚĞ ŐĂůů ďůĂĚĚĞƌ ĂŶĚ ƐƉůĞŶŽŵĞŐĂůǇ 
;ϭϰ͘ϲ  ĐŵͿ͘  ,ŝƐ  ďůŽŽĚ  ŐƌŽƵƉ  ǁĂƐ  �  ƉŽƐŝƟǀĞ  ĂŶĚ  ǁĞŝŐŚĞĚ 
Ϯϳ  ŬŐ͘  ,Ğ  ƌĞĐĞŝǀĞĚ  ƉƌŽƉŚǇůĂĐƟĐ  ǀĂĐĐŝŶĞƐ  ĨŽƌ  ,ĞŵŽƉŚŝůƵƐ 
ŝŶŇƵĞŶǌĂĞ � ĂŶĚ WŶĞƵŵŽĐŽĐĐƵƐ Ϯ ǁĞĞŬƐ ƉƌŝŽƌ ƚŽ ĞůĞĐƟǀĞ 
ƐƵƌŐĞƌǇ͘ 

,Ğ  ƵŶĚĞƌǁĞŶƚ  ĞůĞĐƟǀĞ  ŽƉĞŶ  ƐƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ  ĂŶĚ 
cholecystectomy with a midline abdominal incision under 
ŐĞŶĞƌĂů  ĂŶĞƐƚŚĞƐŝĂ  ŝŶ  Ă  ƐŝŶŐůĞ  ƐĞƫŶŐ͘  KƉĞƌĂƟǀĞ  ĮŶĚŝŶŐƐ 
ǁĞƌĞ ƐƉůĞĞŶ ŽĨ ƐŝǌĞ ϭϱ ĐŵΎ ϴ ĐŵΎ ϯ Đŵ ǁŝƚŚ ƐƉůĞŶƵŶĐƵůŝ ŽŶ 
ƚŚĞ ŐƌĂƚĞƌ ŽŵĞŶƚƵŵ ĂŶĚ ŵƵůƟƉůĞ ƐŵĂůů ŐĂůůďůĂĚĚĞƌ ĐĂůĐƵůŝ 
;&ŝŐ͘ ϭͿ͘ ,Ğ ǁĂƐ ĚŝƐĐŚĂƌŐĞĚ ŽŶ ϯrd ƉŽƐƚͲŽƉĞƌĂƟǀĞ ĚĂǇ ĂŶĚ ǁĂƐ 
ĨŽůůŽǁĞĚ ƵƉ ϭ ǁĞĞŬ ůĂƚĞƌ͘  ,Ğ ƉƌĞƐĞŶƚĞĚ ǁŝƚŚ ŝŵƉƌŽǀĞŵĞŶƚ 
ŽĨ ŝĐƚĞƌƵƐ ĂŶĚ ŝŶǀĞƐƟŐĂƟŽŶƐ ƌĞǀĞĂůĞĚ ,ĞŵŽŐůŽďŝŶ ϭϭ͘ϱ Őŵͬ
Ěů͕ ZĞƟĐƵůŽĐǇƚĞ ĐŽƵŶƚ Ϯ͘ϴ й͕ tŚŝƚĞ �ůŽŽĚ �ĞůůƐ �ŽƵŶƚ ϲ͕ϲϬϬ 
ĐĞůůƐͬĐƵ͘ŵŵ ;Eϯϲ>ϱϴͿ͕ dŽƚĂů ƉƌŽƚĞŝŶ ϴ͘Ϭ͕ dŽƚĂů �ŝůŝƌƵďŝŶ Ϭ͘ϴ͕ 
�ŝƌĞĐƚ �ŝůŝƌƵďŝŶ Ϭ͘Ϯ͕ ^'Wd ϯϲ ĂŶĚ �ůŬĂůŝŶĞ WŚŽƐƉŚĂƚĂƐĞ ϭϵϯ 
hͬ>͘ ,Ğ ǁĂƐ ĂĚǀŝƐĞĚ ƚŽ ƚĂŬĞ ŽƌĂů ƉĞŶŝĐŝůůŝŶ ĚĂŝůǇ ĨŽƌ ůŝĨĞ ůŽŶŐ 
ƉĞƌŝŽĚ ƉŽƐƚͲŽƉĞƌĂƟǀĞ͘

DISCUSSION
,ĞƌĞĚŝƚĂƌǇ ƐƉŚĞƌŽĐǇƚŽƐŝƐ ŝƐ ŵŽƐƚůǇ ĂŶ ĂƵƚŽƐŽŵĂů ĚŽŵŝŶĂŶƚ 
ĐŽŶĚŝƟŽŶ͘ϭ The most common molecular defects are 
ƐƉĞĐƚƌŝŶ  Žƌ  �ŶŬǇƌŝŶ  ĂďŶŽƌŵĂůŝƟĞƐ͕  ǁŚŝĐŚ  ĂĐƚ  ĂƐ  ƚŚĞ 
ŵĂũŽƌ ĐŽŵƉŽŶĞŶƚƐ ŽĨ ƚŚĞ ĐǇƚŽƐŬĞůĞƚŽŶ ĨŽƌ ZĞĚ �ůŽŽĚ �Ğůů 
;Z��Ϳ  ƐŚĂƉĞ͘ϭ͕Ϯ  �ŽŵŝŶĂŶƚ  ĚĞĨĞĐƚƐ  ŝƐ  ƉƌĞƐĞŶƚ  ŝŶ  ɴͲƐƉĞĐƚƌŝŶ 
ĂŶĚ  ƉƌŽƚĞŝŶ  ƚŚƌĞĞ͘ϯ  dŚĞ  ŐĞŶĞƐ  ƌĞƐƉŽŶƐŝďůĞ  ĂƌĞ  ůŽĐĂůŝǌĞĚ 
ŽŶ  ĐŚƌŽŵŽƐŽŵĞƐ  ϭ͕  Ϯ͕  ϴ͕  ϭϱ  ĂŶĚ  ϭϳ  ĨŽƌ  ŵĞŵďƌĂŶĞ 

ƉƌŽƚĞŝŶƐ͘ϯ The loss of membrane surface area without a 
ƉƌŽƉŽƌƟŽŶĂů ůŽƐƐ ŽĨ ĐĞůů ǀŽůƵŵĞ ĐĂƵƐĞƐ ƐƉŚĞƌŝŶŐ ŽĨ ƚŚĞ Z��Ɛ 
ĂŶĚ  ĂŶ  ĂƐƐŽĐŝĂƚĞĚ  ŝŶĐƌĞĂƐĞ  ŝŶ  ĐĂƟŽŶ ƉĞƌŵĞĂďŝůŝƚǇ͕   ĐĂƟŽŶ 
ƚƌĂŶƐƉŽƌƚ͕ ĂĚĞŶŽƐŝŶĞ ƚƌŝƉŚŽƐƉŚĂƚĞ ƵƐĞ ĂŶĚ ŐůǇĐŽůǇƐŝƐ͘ϯ The 
ĚĞĐƌĞĂƐĞĚ  ĚĞĨŽƌŵĂďŝůŝƚǇ  ŽĨ  ƚŚĞ  ƐƉŚĞƌŽĐǇƟĐ  Z��Ɛ  ŝŵƉĂŝƌƐ 
ĐĞůů ƉĂƐƐĂŐĞ ĨƌŽŵ ƚŚĞ ƐƉůĞŶŝĐ ĐŽƌĚƐ ƚŽ ƚŚĞ ƐƉůĞŶŝĐ ƐŝŶƵƐĞƐ͕ 
ĂŶĚ  ƚŚĞƌĞ  ŝƐ  ƉƌĞŵĂƚƵƌĞ  ĚĞƐƚƌƵĐƟŽŶ  ŽĨ  ƐƉŚĞƌŽĐǇƟĐ  Z��Ɛ 
ŝŶ  ƚŚĞ  ƐƉůĞĞŶ͘Ϯ͕ϯ  ^ƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ ŵĂƌŬĞĚůǇ  ŝŵƉƌŽǀĞƐ Z��  ůŝĨĞ 
ƐƉĂŶ ĂŶĚ ĐƵƌĞƐ ƚŚĞ ĂŶĞŵŝĂ͘Ϯ

Clinical Features

/ƚ  ĐĂƵƐĞƐ  ŽĨ  ŚĞŵŽůǇƟĐ  ĚŝƐĞĂƐĞ  ŝŶ  ƚŚĞ  ŶĞǁďŽƌŶ  ĂŶĚ  ĐĂŶ 
manifest as anemia and hyperbilirubinemia requiring 
ƉŚŽƚŽƚŚĞƌĂƉǇ  Žƌ  ĞǆĐŚĂŶŐĞ  ƚƌĂŶƐĨƵƐŝŽŶƐ͘Ϯ  ,ĞŵŽůǇƐŝƐ  ŵĂǇ 
be more prominent in the newborn because hemoglobin 
& ďŝŶĚƐ Ϯ͕ ϯͲĚŝƉŚŽƐƉŚŽŐůǇĐĞƌĂƚĞ ƉŽŽƌůǇ͕  ĂŶĚ ƚŚĞ ŝŶĐƌĞĂƐĞĚ 
ůĞǀĞů  ŽĨ  ĨƌĞĞ  Ϯ͕  ϯͲĚŝƉŚŽƐƉŚŽŐůǇĐĞƌĂƚĞ  ĚĞƐƚĂďŝůŝǌĞƐ 
ŝŶƚĞƌĂĐƟŽŶƐ ĂŵŽŶŐ Z�� ŵĞŵďƌĂŶĞ ƉƌŽƟĞŶƐ͘Ϯ The severity 
ŽĨ  ƐǇŵƉƚŽŵƐ  ǀĂƌǇ  ŝŶ  ŝŶĨĂŶƚƐ  ĂŶĚ  ĐŚŝůĚƌĞŶ͘  ^ŽŵĞ ƉĂƟĞŶƚƐ 
ƌĞŵĂŝŶ  ĂƐǇŵƉƚŽŵĂƟĐ  ŝŶƚŽ  ĂĚƵůƚŚŽŽĚ͕  ďƵƚ  ŽƚŚĞƌƐ  ŚĂǀĞ 
ƐĞǀĞƌĞ ĂŶĞŵŝĂ ǁŝƚŚ ƉĂůůŽƌ͕   ũĂƵŶĚŝĐĞ͕  ĨĂƟŐƵĞ͕ ĂŶĚ ĞǆĞƌĐŝƐĞ 
ŝŶƚŽůĞƌĂŶĐĞ͘  ^ĞǀĞƌĞ  ĐĂƐĞƐ  ĂƌĞ  ŵĂƌŬĞĚ  ďǇ  ĞǆƉĂŶƐŝŽŶ  ŽĨ 
ƚŚĞ ĚŝƉůŽģ ŽĨ  ƚŚĞ ƐŬƵůů ĂŶĚ ƚŚĞ ŵĞĚƵůůĂƌǇ ƌĞŐŝŽŶ ŽĨ ŽƚŚĞƌ 
ďŽŶĞƐ͘Ϯ �ŌĞƌ  ŝŶĨĂŶĐǇ͕   ƚŚĞ  ƐƉůĞĞŶ  ŝƐ  ƵƐƵĂůůǇ  ĞŶůĂƌŐĞĚ͕  ĂŶĚ 
pigmentary gallstones can form as early as four years of 
ĂŐĞ͘Ϯ  �ĞĐĂƵƐĞ  ŽĨ  ƚŚĞ  ŚŝŐŚ  Z��  ƚƵƌŶŽǀĞƌ  ĂŶĚ  ŚĞŝŐŚƚĞŶĞĚ 
ĞƌǇƚŚƌŽŝĚ ŵĂƌƌŽǁ ĂĐƟǀŝƚǇ͕  ĂīĞĐƚĞĚ ĐŚŝůĚƌĞŶ ĂƌĞ ƐƵƐĐĞƉƟďůĞ 
ƚŽ  ĂƉůĂƐƟĐ  ĐƌŝƐŝƐ͕  ƉƌŝŵĂƌŝůǇ  ĂƐ  Ă  ƌĞƐƵůƚ  ŽĨ  ƉĂƌǀŽǀŝƌƵƐ  �ϭϵ 
ŝŶĨĞĐƟŽŶ͘Ϯ The erythroid marrow failure can rapidly result in 
ƐĞǀĞƌĞ ĂŶĞŵŝĂ ;ŚĞŵĂƚŽĐƌŝƚ фϭϬйͿ͕ ĨĂůů ŝŶ t�� ĂŶĚ ƉůĂƚĞůĞƚƐ 
ĐŽƵŶƚƐ͕ ŚŝŐŚ ŽƵƚƉƵƚ ŚĞĂƌƚ  ĨĂŝůƵƌĞ͕ ŚǇƉŽǆŝĂ͕  ĐĂƌĚŝŽǀĂƐĐƵůĂƌ 
ĐŽůůĂƉƐĞ͕ ĂŶĚ ĚĞĂƚŚ͘Ϯ

Laboratory investigations and findings

�ǀŝĚĞŶĐĞ ŽĨ ŚĞŵŽůǇƐŝƐ ŝŶĐůƵĚĞƐ ƌĞƟĐƵůŽĐǇƚŽƐŝƐ ĂŶĚ ŝŶĚŝƌĞĐƚ 
ŚǇƉĞƌďŝůŝƌƵďŝŶĞŵŝĂ͘Ϯ dŚĞ ŚĞŵŽŐůŽďŝŶ  ůĞǀĞů ƵƐƵĂůůǇ  ŝƐ ϲͲϭϬ 
ŐͬĚ>͕ ďƵƚ  ŝƚ ĐĂŶ ďĞ ŝŶ ƚŚĞ ŶŽƌŵĂů ƌĂŶŐĞ͘Ϯ dŚĞ ƌĞƟĐƵůŽĐǇƚĞ 
ƉĞƌĐĞŶƚĂŐĞ  ŽŌĞŶ  ŝƐ  ŝŶĐƌĞĂƐĞĚ  ƚŽ  ϲͲϮϬй͘Ϯ The mean 
ĐŽƌƉƵƐĐƵůĂƌ ǀŽůƵŵĞ  ;D�sͿ  ŝƐ ŶŽƌŵĂů͕ ĂůƚŚŽƵŐŚ  ƚŚĞ ŵĞĂŶ 
ĐŽƌƉƵƐĐƵůĂƌ  ŚĞŵŽŐůŽďŝŶ  ĐŽŶĐĞŶƚƌĂƟŽŶ  ;D�,�Ϳ  ŽŌĞŶ  ŝƐ 
ŝŶĐƌĞĂƐĞĚ ƚŽ ϯϲͲϯϴ ŐͬĚ> Z��Ɛ͘Ϯ dŚĞ Z��Ɛ ŽŶ ƚŚĞ ďůŽŽĚ Įůŵ 
ǀĂƌǇ  ŝŶ  ƐŝǌĞ  ĂŶĚ  ŝŶĐůƵĚĞ  ƉŽůǇĐŚƌŽŵĂƚŽƉŚŝůŝĐ  ƌĞƟĐƵůŽĐǇƚĞƐ 
ĂŶĚ  ƐƉŚĞƌŽĐǇƚĞƐ͘Ϯ  ^ƉŚĞƌŽĐǇƚĞƐ  ƵƐƵĂůůǇ  ĂĐĐŽƵŶƚ  ĨŽƌ  хϭϱ 

 

Figure 1. Splenectomy Specimen with Spelnunculi and Gall 
bladder with multiple small calculi.
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WĂŐĞ ϯϲϴ

ͲϮϬй  ŽĨ  ƚŚĞ  ĐĞůůƐ  ǁŚĞŶ  ŚĞŵŽůǇƟĐ  ĂŶĞŵŝĂ  ŝƐ  ƉƌĞƐĞŶƚ͘Ϯ 
Erythroid hyperplasia is seen in the marrow aspirate or 
ďŝŽƉƐǇ͘Ϯ  DĂƌƌŽǁ  ĞǆƉĂŶƐŝŽŶ  ŵĂǇ  ďĞ  ĞǀŝĚĞŶƚ  ŽŶ  ƌŽƵƟŶĞ 
ǆͲƌĂǇ ĞǆĂŵŝŶĂƟŽŶ͘ KƚŚĞƌ ĞǀŝĚĞŶĐĞ ŽĨ ŚĞŵŽůǇƐŝƐ ĐĂŶ ŝŶĐůƵĚĞ 
decreased haptoglobin and the presence of gallstones on 
ƵůƚƌĂƐŽŶŽŐƌĂƉŚǇ͘ dŚĞ ĚŝĂŐŶŽƐŝƐ ŽĨ ŚĞƌĞĚŝƚĂƌǇ ƐƉŚĞƌŽĐǇƚŽƐŝƐ 
ƵƐƵĂůůǇ  ŝƐ  ĞƐƚĂďůŝƐŚĞĚ  ĐůŝŶŝĐĂůůǇ  ĨƌŽŵ  ƚŚĞ ďůŽŽĚ Įůŵ͕  ĨƌŽŵ 
ƚŚĞ ĨĂŵŝůǇ ŚŝƐƚŽƌǇ͕  ĂŶĚ ĨƌŽŵ ƐƉůĞŶŽŵĞŐĂůǇ͘Ϯ The presence 
ŽĨ  ƐƉŚĞƌŽĐǇƚĞƐ  ŝŶ  ƚŚĞ  ďůŽŽĚ  ĐĂŶ  ďĞ  ĐŽŶĮƌŵĞĚ  ǁŝƚŚ  ĂŶ 
ŽƐŵŽƟĐ  ĨƌĂŐŝůŝƚǇ  ƚĞƐƚ  ;ƚŚĞ  ƐƉŚĞƌŽĐǇƚĞƐ  ůǇƐĞ  ŵŽƌĞ  ƌĞĂĚŝůǇ 
ƚŚĂŶ  ďŝĐŽŶĐĂǀĞ  ĐĞůůƐ  ŝŶ  ŚǇƉŽƚŽŶŝĐ  ƐŽůƵƟŽŶƐͿ͘Ϯ A normal 
ƚĞƐƚ ƌĞƐƵůƚ ĂůƐŽ ŵĂǇ ďĞ ĨŽƵŶĚ ŝŶ ϭϬͲϮϬй ŽĨ ƉĂƟĞŶƚƐ͘ KƚŚĞƌ 
ƚĞƐƚƐ͕  ƐƵĐŚ  ĂƐ  ƚŚĞ  ĐƌǇŽŚĞŵŽůǇƐŝƐ  ƚĞƐƚ͕  ŽƐŵŽƟĐ  ŐƌĂĚŝĞŶƚ 
ĞŬƚĂĐǇƚŽŵĞƚƌǇ͕   ĂŶĚ  ƚŚĞ  ĞŽĐŝŶͲϱͲŵĂůĞŝŵŝĚĞ  ƚĞƐƚ͕  ŵĂǇ  ďĞ 
ŵŽƌĞ ƐĞŶƐŝƟǀĞ ďƵƚ ĂƌĞ ŶŽƚ ƌĞĂĚŝůǇ ĂǀĂŝůĂďůĞ͘Ϯ As a research 
ƚŽŽů͕ ƚŚĞ ƐƉĞĐŝĮĐ ƉƌŽƚĞŝŶ ĂďŶŽƌŵĂůŝƚǇ ĐĂŶ ďĞ ĞƐƚĂďůŝƐŚĞĚ ŝŶ 
ϴϬй ŽĨ ƚŚĞƐĞ ƉĂƟĞŶƚƐ ďǇ Z�� ŵĞŵďƌĂŶĞ ƉƌŽƚĞŝŶ ĂŶĂůǇƐŝƐ 
ƵƐŝŶŐ ŐĞů ĞůĞĐƚƌŽƉŚŽƌĞƐŝƐ ĂŶĚ ĚĞŶƐŝƚŽŵĞƚƌŝĐ ƋƵĂŶƟƚĂƟŽŶ͘Ϯ 
dŚĞ  ƉƌŽƚĞŝŶ  ĂďŶŽƌŵĂůŝƟĞƐ  ĂƌĞ  ŵŽƌĞ  ĞǀŝĚĞŶƚ  ŝŶ  ƉĂƟĞŶƚƐ 
ǁŚŽ ŚĂǀĞ ŚĂĚ Ă ƐƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ͘Ϯ ZĂĚŝŽĂĐƟǀĞ ĐŚƌŽŵŝƵŵ ;ϱϭ 
�ƌͿ ůĂďĞůůŝŶŐ ŽĨ ƚŚĞ ƉĂƟĞŶƚ Ɛ͛ ŽǁŶ ƌĞĚ ĐĞůůƐ ǁŝůů ĚĞŵŽŶƐƚƌĂƚĞ 
ƚŚĞ ƐĞǀĞƌŝƚǇ ŽĨ ƌĞĚ ĐĞůů ĚĞƐƚƌƵĐƟŽŶ͘ϭ �ĂŝůǇ ƐĐĂŶŶŝŶŐ ŽǀĞƌ ƚŚĞ 
ƐƉůĞĞŶ ǁŝůů ƐŚŽǁ ƚŚĞ ĚĞŐƌĞĞ ŽĨ ƌĞĚ ĐĞůů ƐĞƋƵĞƐƚƌĂƟŽŶ ďǇ ƚŚĞ 
ƐƉůĞĞŶ͘ϭ dŚĞ ƉƌĞƐĞŶĐĞ ŽĨ ŚŝŐŚ ůĞǀĞůƐ ŽĨ ƐƉůĞŶŝĐ ƌĂĚŝŽĂĐƟǀŝƚǇ 
ŐĞŶĞƌĂůůǇ ƉƌĞĚŝĐƚƐ Ă ŐŽŽĚ ƌĞƐƉŽŶƐĞ ƚŽ ƐƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ͕  ďƵƚ ƚŚŝƐ 
ƚĞƐƚ ŝƐ ƵƐĞĚ ůĞƐƐ ĐŽŵŵŽŶůǇ͘ϭ

Treatment

Splenectomy eliminates most of the hemolysis associated 
ǁŝƚŚ  ƚŚŝƐ  ĚŝƐŽƌĚĞƌ͘ Ϯ  �ŌĞƌ  ƐƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ͕   ŽƐŵŽƟĐ  ĨƌĂŐŝůŝƚǇ 
ŵŽƐƚůǇ ŝŵƉƌŽǀĞƐ ďĞĐĂƵƐĞ ŽĨ ĚŝŵŝŶŝƐŚĞĚ ƐƉůĞŶŝĐ ĐŽŶĚŝƟŽŶŝŶŐ 
ĂŶĚ  ůĞƐƐ Z�� ŵĞŵďƌĂŶĞ  ůŽƐƐ͘Ϯ  dŚĞ  ƌĞƐŽůƵƟŽŶ ŽĨ  ĂŶĞŵŝĂ͕ 

ƌĞƟĐƵůŽĐǇƚŽƐŝƐ͕ ĂŶĚ ŚǇƉĞƌďŝůŝƌƵďŝŶĞŵŝĂ ĨŽůůŽǁƐ͘Ϯ The criteria 
ĨŽƌ ƉĂƟĞŶƚƐ ƚŽ ƵŶĚĞƌŐŽ ƐƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ ŝƐ ƐƟůů ĐŽŶƚƌŽǀĞƌƐŝĂů͘Ϯ 
&ŽůŝĐ ĂĐŝĚ ;ϭ ŵŐ ĚĂŝůǇͿ ƐŚŽƵůĚ ďĞ ĂĚŵŝŶŝƐƚĞƌĞĚ ƚŽ ƉƌĞǀĞŶƚ 
ĚĞĮĐŝĞŶĐǇ  ĂŶĚ  ƚŚĞ  ƌĞƐƵůƚĂŶƚ  ĚĞĐƌĞĂƐĞ  ŝŶ  ĞƌǇƚŚƌŽƉŽŝĞƐŝƐ͘Ϯ 
&Žƌ ƉĂƟĞŶƚƐ ǁŝƚŚ ŵŽƌĞ ƐĞǀĞƌĞ ĂŶĞŵŝĂ ĂŶĚ ƌĞƟĐƵůŽĐǇƚŽƐŝƐ 
Žƌ  ƚŚŽƐĞ ǁŝƚŚ ŚǇƉŽƉůĂƐƟĐ Žƌ ĂƉůĂƐƟĐ ĐƌŝƐĞƐ͕ ƉŽŽƌ ŐƌŽǁƚŚ͕ 
Žƌ  ĐĂƌĚŝŽŵĞŐĂůǇ͕   ƐƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ  ŝƐ  ƌĞĐŽŵŵĞŶĚĞĚ  ĂŌĞƌ  ĂŐĞ 
ϱͲϲ ǇĞĂƌƐ ƚŽ ĂǀŽŝĚ ƚŚĞ ŚĞŝŐŚƚĞŶĞĚ ƌŝƐŬ ŽĨ ƉŽƐƚ ƐƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ 
ƐĞƉƐŝƐ  ŝŶ  ǇŽƵŶŐĞƌ  ĐŚŝůĚƌĞŶ͘Ϯ Laparoscopic splenectomy 
decreases the length of hospital stay and has replaced 
ŽƉĞŶ  ƐƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ  ĨŽƌ  ŵĂŶǇ  ƉĂƟĞŶƚƐ͘ϭ Vaccines for 
ĞŶĐĂƉƐƵůĂƚĞĚ ŽƌŐĂŶŝƐŵƐ  ;ƉŶĞƵŵŽĐŽĐĐƵƐ͕ ŵĞŶŝŶŐŽĐŽĐĐƵƐ͕ 
,ĂĞŵŽƉŚŝůƵƐ  ŝŶŇƵĞŶǌĂ  ƚǇƉĞ  ďͿ  ƐŚŽƵůĚ  ďĞ  ĂĚŵŝŶŝƐƚĞƌĞĚ 
ďĞĨŽƌĞ  ƐƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ  ĨŽůůŽǁŝŶŐ  ǁŚŝĐŚ  ƉƌŽƉŚǇůĂĐƟĐ  ŽƌĂů 
ƉĞŶŝĐŝůůŝŶ  s  ;ĂŐĞ  фϱ  Ǉƌ͘ ͕  ϭϮϱ  ŵŐ  ƚǁŝĐĞ  ĚĂŝůǇ͖  ĂŐĞ  ϱ  Ǉƌ͘  
ƚŚƌŽƵŐŚ  ĂĚƵůƚŚŽŽĚ͕  ϮϱϬ  ŵŐ  ƚǁŝĐĞ  ĚĂŝůǇͿ  ƐŚŽƵůĚ  ďĞ 
ĂĚŵŝŶŝƐƚĞƌĞĚ͘Ϯ Post splenectomy thrombocytosis needs 
ŶŽ ƚƌĞĂƚŵĞŶƚ ĂŶĚ ƵƐƵĂůůǇ ƌĞƐŽůǀĞƐ ƐƉŽŶƚĂŶĞŽƵƐůǇ͘Ϯ WĂƌƟĂů 
(near total) splenectomy also may be useful in children 
ǇŽƵŶŐĞƌ ƚŚĂŶ ĂŐĞ ϱ ǇĞĂƌƐ ĂŶĚ ĐĂŶ ƉƌŽǀŝĚĞ ƐŽŵĞ ŝŶĐƌĞĂƐĞ 
ŝŶ  ŚĞŵŽŐůŽďŝŶ  ĂŶĚ  ƌĞĚƵĐƟŽŶ  ŝŶ  ƚŚĞ  ƌĞƟĐƵůŽĐǇƚĞ  ĐŽƵŶƚ͕ 
ǁŝƚŚŽƵƚ  ŚĂŵƉĞƌŝŶŐ  ƚŚĞ  ƐƉůĞŶŝĐ  ƉŚĂŐŽĐǇƟĐ  ĂŶĚ  ŝŵŵƵŶĞ 
ĨƵŶĐƟŽŶ͘Ϯ Cholecystectomy is also indicated at the same 
ƟŵĞ ŽĨ ƐƉůĞŶĞĐƚŽŵǇ ĂƐ ƚŚĞ ƉĂƟĞŶƚ ŝƐ ǀĞƌǇ ƉƌŽŶĞ ƚŽ ĚĞǀĞůŽƉ 
ĐŚŽůĞůŝƚŚŝĂƐŝƐ͘ϰ

Prognosis

&ŝŌǇ  ƉĞƌĐĞŶƚ  ŽĨ  ƵŶƐƉůĞŶĞĐƚŽŵŝƐĞĚ  ƉĂƟĞŶƚƐ  ĚĞǀĞůŽƉ 
ĐŚŽůĞůŝƚŚŝĂƐŝƐ͘ϱ �ŽŵƉůŝĐĂƟŽŶƐ ĂƌĞ ,ĞŵŽůǇƟĐ ĐƌŝƐŝƐ͕ ĂƉůĂƐƟĐ 
ĐƌŝƐŝƐ͕ ŵĞŐĂůŽďůĂƐƟĐ ĐƌŝƐŝƐ͕ 'ŽƵƚ͕ ůĞŐ ƵůĐĞƌƐ͕ ĞǆƚƌĂ ŵĞĚƵůůĂƌǇ 
ŚĞŵŽƉŽŝĞƐŝƐ͕ ŚĞŵĂƚŽůŽŐŝĐĂů ŵĂůŝŐŶĂŶĐŝĞƐ͕ ĐĂƌĚŝŽŵǇŽƉĂƚŚǇ 
ĂŶĚ ŚǇƉŽŐŽŶĂĚŝƐŵ͘Ϯ
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