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3 ay 20 gunluk, Kiz Hasta

* Sikayet: huzursuzluk, sol dizde sislik ve
bacagini oynatamama



OYKU:

2 hafta once huzursuzluk ve sol bacagini
oynatmamasi Uzerine ailesi bir dis merkeze
basvurmus.

Sol diz grafisinde catlak oldugu soéylenerek sol
bacak atele alinmis ve hasta taburcu edilmis.

Atel 5 giin sonra kendiliginden dusltnce tekrar
doktora basvurmuslar. Bu sirada sol dizde
kizarikhik ve hafif sislik farketmisler.

Sol dize ponksiyon yapilmis, icerik hemorajik
gelmis ve izlem onerilmis.



Ovyki

e Ateli cikarilan hastada, evde, sol dizdeki

kizariklik ve sisligin arttigi gorulmus. 38 derece
atesi olmus.

e Baska bir merkeze basvurmuslar, yapilan
muayenesi sonucunda aile hastanemizin

ortopedi bolimune basvurulmasi séylenerek
yonlendirilmis.






OZGECMIS:

Dogum oncesi: Annenin 4.gebeligi. Gebeligi boyunca

dizenli doktor kontroli ve ultrasonografi kontroli
apilmis. Gebelik sirasinda sigara, alkol, madde
ullanimi, kanama, akinti, radyasyon maruziyeti, idrar

yolu enfeksiyonu, dokiintiili veya atesli hastalik gecirme

oykusu yok.

Dogum: 38 haftalik, c/s yoluyla, 3840 gr olarak dogmus.

Doqum Sonrasi; Dogar dogmaz aglamis. Kuvoz bakimi,
sarilik, siyanoz oykusu yok.

Beslenme: Ik 6 ay sadece anne siiti almis. Anne siitiini
toplamda 18 ay almis.

Hastaliklar: Ozellik yok

Asilar: Uygun zamanda eksiksiz yapiimis.
Alerji: Ozellik yok.

Parazit: Ozellik yok.



SOYGECMIS:

Anne: 35 Yasinda, ilkokul mezunu, ev hanimi, sag-
saglikli

Baba: 36 Yasinda, lise mezunu, isci, sag- saglikl
Anne ve baba arasinda akrabalik var (amca cocuklari)
Kardesler:
1. cocuk: Erkek, 8 yasinda, sag-saglikli
2. cocuk: Erkek, 5 yasinda, sag-saglikli
3.cocuk: Hastamiz
Ailede hastalik: anneanne tip 2 DM

babaanne tip 2 DM

amcada pihtilasma bozuklugu? (hafif)



FIZIK INCELEME:

Ates . 38,5 C

Nabiz: 167/dk.

Solunum: 24/dk.

Tansiyon : 80/50 mmHg (50 p)
5a02: %100

BOY: 61 cm (69 p)

KiLO: 7,1 kg (96 p)



FIZIK INCELEME

Genel durum: lyi, cevreyle ilgili

Cilt: Sol dizde kizariklik mevcut. Haricinde cilt rengi dogal. Sol dizde
ve sol bacakta inguinale kadar uzanan sislik mevcut, Siyanoz, sarilk

yok.
Bas boyun: Sac ve sacli deri dogal.

Gozler: Isik refleksi bilateral mevcut. Pupiller izokorik.

Kulak-burun- bogaz: Bilateral kulak zarlari dogal. Burun tikanikligi,
akintisi yok.

Kardiyovaskuler: S1, S2 dogal. S3 yok. Ek ses yok. Ufiiriim yok.

Solunum sistemi: Her iki hemitoraks solunuma e%(t katlllyor Toraks
deformitesi \éok Cekilme yok. Dinlemekle ral, ronkdis, ekspiryum
uzunlugu yo



FIZIK INCELEME

Gastrointestinal sistem: Batin normal bombelikte.
Barsak seslerj dogal. hassasiyet, defans, rebound yok.
Hepatomegali ve splenomegali yok. Traube alani acik.

?enitoﬁriner sistem: Haricen kiz. Anomali yok. KVAH -

Noromuskiiler sistem: Bilin¢ acik. Koopere, oryante,
gevr_eyle_ |I%|I|. Ense sertligi, kernig, brudzunski negatif.
abinski, klonus negatif.

Ekstremiteler: Sol dizde hassasiyet,_kizariklik, 1si artisi
var. Sol dizini hareket ettirmiyor. Diger ekstremite
muayenelerinin patolojik bulgusu yok.
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SEDIMANTASY ON
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Periferik yayma

%50 PNL

%40 lenfosit

%7 monosit

%3 eozinofili

Eritrositler normokrom normositer gérinimde.
Trombosit normal morfolojide ve yeterliydi.



RADYOLO!JI




Patolojik Bulgular

* Sol dizde sislik, hassasiyet

* Ortopedi tarafindan dis merkezde yapilan
ponksiyonda hemorajik sivi alinmasi

* PT:45.1sn (11,5-15,5)



On taniniz nedir?



RADYOLO!JI

* YUZEYEL DOPPLER US RAPORU

* Sol dize yonelik yapilan yuzeyel US
incelemede; 3 cm kalinlikta sinoviyal hipertrofi
ile uyumlu gérinum izlendi. Enflamatuvar
sureclerle uyumlu olabilir.




Klinik izlem

* Ortopedi anabilim dali tarafindan
degerlendirilen hastaya septik artriti dislamak
icin diz eklemine aspirasyonu yapildi.

* Aspirasyon materyali hematom ile uyumlu
geldi. Kaltire gonderildi.



Klinik izlem

* Ponksiyon sivisi direk bakida hlicre sayiminda
bol eritrosit, 200 hiicre/mm3 I6kosit
goruldd,gram boyamada bakteri gorulmed,i,
ktltlir gonderildi.

e Faktor 7 eksikligi disunllen hastanin plazmasi
calisiimak Gzere laboratuvara gonderildi.

 Damar icine K vitamini yapildi.



Tedavi

15 cc/kg dan eritrosit stispansiyonu takildi.

Faktor dlzeyi calisilana kadar 3 glin sureyle, 2x10
cc/kg dan TDP verildi.

Antienflamatuar etki icin 3 giin 2 mg/kg/glin den
oral steroid ald..

Hastanemize basvuru oncesinde dize yapilan
girisimin steril yaklasim acisindan hangi
kosullarda gerceklestirildigi konusunda bilgi
olmadigindan, kulturler sonuclanana kadar
enfeksiyon olasiligina karsi ampisilin-stilbaktam
ve klindamisin baslandi.



Koagulasyon testleri

e Faktor VII: %2 (70-130)
e Karisim testi : negatif (inhibitor yok)

* 3 doz 30 mikrogram/kg rFVIl (eptacog alfa)
(Novo-Seven) damar icine uygulandi.



* TANI

Dogustan faktor 7 eksikliqi




Tanim

* FVII eksikligi, kandaki faktor duzeyi ile de
kismen iliskili olarak, belirtisiz olabilecegi gibi
oldurici kanamalara kadar varan degisik klinik
tablolarla ortaya cikabilen bir kanama

bozuklugudur.



Laboratuvar Testi m

Protrombin zamani(PT)
aktive Parsiyel Trombin Zamani (aPTT)
Trombin zamani (TT)

Faktor 7 aktivite dizeyi

Uzamis
Normal
Normal

Dusuk



SEKONDER HEMOSTAZIS

DOKU FAKTORU
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XII

IUDWUDZ IGO0

IuDWDZ uisojdoquiod ) [2A1sIDg aALY

Trombin annn*

STABIL
FIBRIN




Siklik

e Faktor VIl eksikligi, nadir faktor eksiklikleri
grubu icinde en sik gorulendir.

* Hastaligin toplumdaki sikhgi 1/ 300.000 —
500.000 olarak bildirilmistir.



ISTH"In FVII eksikligi icin hastaligin agirhgi
ve kandaki faktor duzeyine iliskin

siniflamasi
* Hafif (>%20 aktivite): Hastalar genellikle belirti
vermez, ama travmaya bagli kanamalarda,
ameliyatlarda, gebelikte veya dogumda sorun

yasayabilir.
* Orta (%10-20 aktivite): Hastalarin hafif dizeyde

kendiliginden kanamasi olabilir. Travma, ameliyat,
gebelik ve dogum ile tetiklenen kanamalar vardir.

* Siddetli (%10 aktivite): Hastalarin travmaya bagli
olmaksizin siddetli ve yasami tehdit edici bicimde
kendiliginden kanamasi olabilir.



How symptomatic are patients? Bleeding after

trauma
17%

Mild spontaneous
bleeds, bruising,
nose bleeds,
abnormal
menstrual pericds

. 22%

No symptoms
54%

Major bleeds, joint
bleeding, brain
bleeds,
stomach/intestines,
and umbilical cord
7%

Congenital Factor VII Deficiency - RareBleedingDisorders.com
https://www.rarebleedingdisorders.com/.../factor-7.htm STER calismasi
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e Hastanin tani sirasindaki kanama sekli ve agirlig
daha sonraki kanamalar acisindan
ongordurucuddar.

 Kandaki FVII dizeyi ile kanama agirlig
hemofilideki kadar belirleyici degildir.

Congenital Factor VIl Deficiency - RareBleedingDisorders.com
https://www.rarebleedingdisorders.com/.../factor-7.htm STER calismasi
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Genetik

Faktor VIl (prokonvertin), vitamin K’'ye bagimli
vaklasik 50 kDa’luk, 406 aa iceren bir
glikoproteindir. 13. kromozomun uzun kolunda
(13g34) yer alan FVII geni, 9 ekzon icerir.

Otozomal resesif gecis gdsteren bu hastalikta
heterozigot veya homozigot formlar gézlenebilir.
Olgu serilerinde 130’dan fazla mutasyon
tanimlanmuistir. En sik gortlenler missense, klinik
bulgulari belirgin olanlar ise, nokta mutasyonlar
olarak bildirilmistir.




Both parents are carriers for disease

Carvier Il II Carvier

&ll&

N N

Discase Carrier Carﬂet Notmal

1 In 4 chance of having disease
1 In 2 chance of being carriers
1 In 4 chance of being normal
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Klinik Tani

e Faktor VII eksikliginin klinik bulgular
homozigot ve birlesik heterozigot olgularda
degiskenlik gosterir. Burun ve dis eti
kanamalari gibi mukozal kanamalar, vicutta
kolay morarmalar, eklem ici kanamalar sik
gozlenen kanama bulgularndir.



Semptomlar

Burun kanamasi %38.9

Kolay morarma %9.7

Diseti kanamasi %9.4

Hemartroz %6.4

Gastrointestinal kanama %5.9
Hematuri %2.8

Santral sinir sistem kanamasi %4.7

Adet gorme yasindakilerde menoraji %13,2 olarak
saptanmistir




Congenital Factor VIl Deficiency Symptoms in IRF7

%o of Subjects
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Nose bleeds |
Easy bruising
Gum bleeds
Joint bleeds

Muscle bleeds
Stomach and intestines

Blood in urine
Brain bleeds

Related to surgery

Abnormal menstrual periods*

* Percentage of women aged 10.5-50 years: 62%



Bazi olgular herhangi bir belirti olmaksizin yasamlarina
devam ederken, nadiren yenidogan doneminde kafa ici
kanamalarla tani alan olgular da mevcuttur.

Kadinlarda menoraji sik saptanan bulgulardandir.

Olgularin bir kisminda tani dis cekimi yada mindr cerrahi
girisimler sonrasi uzamis kanamalarla konur.

Agir olgularda kanama ataklari yasamin ilk 6 ayi icinde
ortaya cikar.

Kafa ici kanama ve 6lum oranlari sirasiyla %13 ve %3,8
olarak bildirilmistir.

En sik 6lim nedeni kafa ici kanamadir.

llginc olarak olgularin %3-4’tnde derin ven trombozu
gorulebilir.



Laboratuvar Tanisi

Olgularin yariya yakininda ailede benzer kanama bulgusu
olan birey oykisi mevcuttur. Vicutta cogunlukla
kendiliginden gelisen morluklar, mukozal kanamalar taniyi
distindirmelidir.

Uzamis protrombin zamani ve FVII duzeyinin dusukligu
taniicin 6nemli laboratuvar bulgularidir. APTZ degerinin
normal bulunmasi beklenir.

Yiz otuzdan fazla tanimlanmis mutasyondan birinin hastada
gosterilmesi taniyi kesinlestirir.

K vitamini eksikligi disinda da FVII eksikligine baska faktor
eksikliklerinin eslik edebilecegi bildirilmistir. Ornegin 13.
kromozomda meydana gelen genis delesyonlarin FVII — FX
birlikte eksikligine yol actigi gosterilmistir.



Tedavi

rFVlla >25000 Avantaj: Cok etkili, viral bulas riski az,
U/ml Dezavantaj: Pahal



Tedavi

e Hafif ve orta siddetteki mukoza kanamalarinda oral ve
damar icine traneksamik asitin tek basina kullanimi
yeterli olabilmektedir.

 Daha siddetli kanamalarda TDP ve rekombinant FVIla
preparatlari kullanilmaktadir.

 Ozellikle eski yillarda sadece FVIl iceren trinlerin
piyasada bulunmamasi nedeni ile TDP ve protrombin
kompleks konsantresi yogun olarak kullaniimaktaydi.
Ancak s6z konusu tedavilerin sonuclari hacim
yiiklenmesi ve/veya FVII disindaki diger faktorlerin de
hastaya verilmesine bagli olarak artan tromboz riski
nedeniyle tatmin edici degildi.




rFVlla

 GUnumuzde tek basina FVII iceren preparatlarin
kullanima girmesiyle hastalarin tedavisi bayuk
Olctde kolaylasmistir. Ozellikle rekombinant
teknoloji ile Gretilen Grindn kullanima girmesi
viral bulas riskini azaltmistir. Oda sicakhginda
saklanabilen, guvenli ve etkili olan bu Grdnitn
kullaniminda dustk de olsa trombotik olay ve
inhibitor gelisim riskinin dikkatle izlenmesi
gerektigi unutulmamalidir.

* Trombotik komplikasyon tedavi alan hastalarin
vaklasik %1’inde gozlenmistir.




* Yarilanma omru 2-3 saat gibi kisa olan FVII'nin
kanamalardaki kullanimi 15-30 ngr/kg/doz'dur.
Birkac saat ara ile uygulanmasi gerekir.
Yarilanma omrindn kisa olmasi nedeni ile
koruma tedavisinde (profilaksi) tercih
edilememektedir.

* Adet kanamalari siddetli olan FVII eksikligi
olan kadinlarda oral gebelik dnleyiciilaclarin
kullanimi ve demir destegi akilda tutulmalidir.



e Tesekkdrler...



