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OLGU: 6 yas 4 ay, erkek hasta

YAKINMA: Disgeti kanamasi



HIKAYE

5 sene Oonce sag ayak parmaginda sishik, agri
olmus, 4-5 giin stirmiis.

10 glin sonra diger ayak parmaginda sislik ve
agr1 sikayeti olmus, 4-5 giin 1¢cinde kendiliginden
gecmis.

Ara ara ayak bilegi, diz, el bileklerinde sislik,
agri, kizariklik, 1s1 artisi oluyor, sikayetin oldugu
donemlerde ylriuyemiyormus.



Eslik eden karin agrisi sikayeti olan hastada
MEFV geni exon 2’de heterojen mutasyon
saptanmis ve kolsisin baglanarak Subat 2015
tarithinde FMF tanisiyla Cocuk Romatoloji
tarafindan i1zleme alinmas.

Hastanin eklem sikayetleriyle cok defa acil
polikliniklerine basvurusu olmus.

Aralik 2017'de dis cekimi sonrasi durmayan
kanama nedeniyle tarafimiza yonlendirilmis.



OZGECMIS

Term, C/S, 2800 gram
Kivez , fototerapi oykiisu yok.
Gelisimi yasitlarina uygun.

FMF 1le 2015 yilinda 1zleme alinmis, kolsisin ve
sulfosalazin kullaniyor.

Stinnet olmamais.

Cerrahi operasyon oykisi yok.



SOYGECMIS

Anne- baba saghkli
Akrabalik oykiisi yok.
3 saglkli kardes var.

Ailede bilinen hematolojik ve romatolojik
hastalik oykiisi yok.



FIZIK MUAYENE

Genel durumu 1y1, boy-kilo normal persantil
araliginda.

Sag ust az1 dis etinde si1zint1 seklinde kanama.
Petesi, ekimoz yok.

Eklemlerde asimetri , hareket kisitlihgl ,
gevseklik, sicaklik artisi, kizariklik yok.

Organomegalisi yok.

Diger sistem muayeneler: dogal.



HASTAYA OYKUDE BASKA NELER SORALIM?

ONCELIKLE HANGI TETKIKLERI ISTEYELIM ?



KANAMA BOZUKLUGU DUSUNULEN HASTA

Tekrarlayan uzun stiiren burun kanamasi

Damar kesisi oldugunda kanamanin uzun stire
olup olmadig

Travma siddet1 1le ekimoz 1ligkisi

Menoraji

Stinnet sonras1 kanama

Dis cekimi

Tonsillektomi-adenoidektomi oykusu
Uriner sistem kanamasi

Gastrointestinal sistem kanamasi
Yenidogan doneminde gobegin gec¢ diismesi
Tlac¢ kullanimi



HEMOSTAZ

Primer hemostaz bozukluklar:
Vaskiiler defektler
Trombositopeni
Trombosit fonksiyon bozukluklar:

Sekonder hemostaz bozukluklar:
Faktor eksiklikleri
K vitamini eksikligine bagli kanama
Yaygin damar i¢i pithtilagsmasi



BIZIM HASTAMIZ

Burun kanamasi oykiisu yok.

Stinnetsiz, operasyon oykiisi yok.

1,5 senedir si1zint1 seklinde dis eti kanamalar: oluyormus.
03.07.15 sol ayakta agri, sislik ile acil bagvurusu

10.08.15 tarihinde merdivenlerden diigsme sonrasi1 kanli

kusma ile acile basvurmus. Gaitada kan eslik ediyormus.
Endoskopi1 yapilmas.

02.01.16 sag ayakta agri, sislik, yliriyememe

07.03.16 tarihinde yiiksekten atlama sonrasi sag kalca
agris1 10 giin devam etmis.



ON
TANTI?



Beyaz kiire: 9800 /mm? aPTT: 54 sec (26,5 - 40)

Lef.l.fOSit :.3500 /rnm33 PT:13,5 (11,5 -15,5)
. 0.40 g Fibrinojen: 2.97

HCT: 18 % D-d; - 0.48

MCV:75 fL R

Trombosit : 390.000

/mm? Kollajen epinefrin

agregasyonu:87 sec (85-157)

Kollajen ADP agregasyonu:

Periferik yayma:
80 sec (65-125)

Trombosit boyutlar: ve
dagilimi normal.



Koagulasyon Kaskadi

Extrinsik Yol
[Tigsus Factor) 3 +7

|Daky Hasan, fravmal

intrinsik Yol

[Kantakl Axdivasan)

10+5

Protrombin —» Trombin
Ortak Yol

Fibrinojen —— Fibrin Sy, Polimer

9




Hastaya eritrosit stispansiyonu ve taze donmus
plazma desteg1 verildi..

Antifibrinolitik olarak traneksamik asit verildi.

Faktor 8 : %1
Faktor 9 : % 133
vWFEF: % 101

Hastaya hemofili A tanisi1 konuldu.



Tablo 1: Koagulasyon
olarak ayirimu.

bozukluklar ile damarsal ve platelet bozukluklarinin klinik

Bulgular Kuagulasyon Bozukluklar | Platelet veva damarsal bozukluk
Petesi Nadir Karakteristik

Derin Hematom Karakteristik Nadir

Yiizevel Ekimoz Sik,biyilk ve tek Karakteristik, kiiciik ve cok
Hemartroz Karakteristik Nadir

Gecikmis kanama Sik Nadir

Yiizeyel kesilerden kanama | Minimal Siklikla

Seks Kalitsal olam E Sikhkla K

Aile hikaves: olmasi Sik Nadir

Tablo 1I: Kanama diyatezi olan hastalarda uygulanan testler ve bozuk olduklar: hastaliklar.

Hastalhik Trombosit sayimi | KZ PTZ PZ

F 25,10 eksikligi N N UZAMIS [UZAMIS
Disfibrinojenemi N N N UZAMIS
F7 Eksikligi N N N UZAMIS
F 8,9,11,12 fletcher eksik. N N UZAMIS [N

F 13 Eksiklifi N N N N




HEMOFILI




Hemofili, faktor VIII veya IX eksikligi sonucunda
gelisen nadir bir kalitsal kanama bozuklugu olup, eklem
1c1 (hemartroz) ve kas ic1 (hematom) kanamalarla
kendini gosteren bir grup hastaliktir.

Faktor VIII eksikligi — Hemofili A ( %85)
Faktor IX eksikligi — Hemofili B (%15)

Hemofili A ve hemofili B'deki klinik bulgular neredeyse
aynidir.



INSIDANS

Hemofili A, 5000 erkekte 1 gorilir.
Irksal farklilik yoktur.
Tanis1 yasla birlikte artar.

Hastaligin agirhik derecesi arttikca, tani yasi
erkene kaymakta ve klinik bulgular daha siddetlh
yaganmaktadir.



GENETIK

Hemofili, X’e bagl resesif gecis gosteren dogumsal bir
kanama bozuklugudur.

FVIII ve IX geni X. kromozomun uzun kolunda yerlegiktir
(sirasiyla Xq27 ve Xq28).

Hastalik cogunlukla tasiyici kadinlardan, erkek
cocuklarina gecmektedir.

Olgularin yaklasik 1/3 kadarinda aile 6yktiisi
olmaksizin hastalik spontan mutasyonlar i1le ortaya
cikabilir.



Hastalik cok nadir olmakla birlikte kiz
cocuklarda da gorilebilir.
Tasiyici bir kadin 1le hasta bir erkegin birlikteliginde

Turner Sendromu gibi tek X kromozomu varlig: ya da
X 1inaktivasyonu

Bazi1 kadin tasiyicilarda faktor VIII ya da IX'da
hafif kanama bozukluklar: olusturacak kadar
eksiklik gorilebilir.



KLINIK




Hemartroz %70-80

Diz - %45

Dirsek - %30

Ayak bilegi - %15

Omuz - %3, el bilegi - %3 , kalca %2
Kas, yumusak doku %10-20
Agiz, digeti, burun kanamasi
Hematiir:
Merkezi1 sinir sistem kanamasi
Gastrointestinal sistem kanamasi

Kompartman sendromu



Faktor 8 ve faktor 9 plasentay1 gecemez,
kanama belirtileri dogumdan 1tibaren veya
fetiiste olusabilir.

Hemofilisi olan yenidoganlarin %2 si intrakraniyel
kanar.

Hemofilisi olan erkek bebeklerin %30 u siinnet
sirasinda kanar.

Agir hemofili hastalarinin bile sadece %90’1inda 1
yasina geldiginde kanamada artis vardir.

Cocuk yurimeye basladiginda asikar belirtiler
baslar.



KANAMA TEDAVISI

Plazma kaynakli ya da rekombinant faktor preparatlar:
Hafif-orta kanama hedef faktor diizeyi: % 35-50
Yasami tehdit eden major kanamalar icin %100

Taze donmus plazma
Enfeksiyon riski , tranfiizyon reaksiyonu, voliim yliklenmesi
"
Desmopresin asetat
Hafif faktor 8 hemofilisinde
<50 kg — 50 microgram , >50 kg — 300 mcg

Antifibrinolitik tedavi (Traneksamik asit)
15-25 mg/kg/doz, 8 saat arayla, oral, 5-10 glin
Damar ici olarak 10 mg/kg/doz (maksimum 500 mg), 8 saat
arayla yavag infiizyonla
Mukoza kanamalarinda kullanilir. Hematiiride kullanilmasi
kontrendike.



Faktor 8, 1 IU/kg — F8 diizeyi %2 artar
yarilanma omri 8-12 saattir.

Faktor 9, 1 IU/kg — F9 diizeyini %1 arttirir
yar: omri 18-24 saattir.

Faktorler en az 5 dakika stire i1le, yavas damar

1¢1 bolus seklinde uygulanmalhdir. (erigkinde 3
ml/dakika, cocukta ise 100 TU/ dakikay1
asmamalidir).



FAKTOR TEDAVISI

Kanadikca tedavi

Proflaksi (stirekli yada kisa stireli)
Primer proflaksi
Sekonder proflaksi



TURK HEMATOLOJI DERNEGI .

Tablo 2. Kanama yeri ve hemofili tipine gre yverine koyma
tedavisinin doz ve slresi

Kanamanin Tipi Hemaofili A Heamuofili B
:;';;:;“ Gidn Sayisi :;'i;z:sn Giin Sayrs
Hemartroz B 0510 1-2 giim, yanit | 3e40-60 1-2 giin,
veterli dedilse vamt yeterli
daha urumn degilse daha
Lun
Has ici kanamasa Yo O-50 2-3 giin, yamt | %-40-60 2-3 gidn,
{iliopsoas harigh yveterli dedilse vamt yeterli
daha uzun degilse daha
uun
licpsoas Kanamas:
*“Baslangsg *5L80-100 | *1-2 *®e0-80 | *1-2
=*Devam =+en3I0-50 | *=*T-¥0 gin, *=p30-60 | **3-5 gimn,
bazen bazen
sekonder sekonder
profilaksi profilaksi
olarak olarak
fizyoterapide fizyoterapide
dzhia uzun daha uzun
M55/Kafa
Trawvmase
*Hazlangg Y 20-100 1-T gdn Se60-80 1-T gim
“Dievam B S0 B-21 gin G630 8-21 giin
BofazfBoyun
*Haglangeg Yo B0 100 -7 gam Se60-20 -7 giin
=Devam a5 B-14 giin 530 8-1< gin
Sindirim Sistemi
*Haslangeg S B0~ 100 1-& giin S60-80 i-& gim
*[ewam ey b T-14 gin 2630 7-14 giin
Uriner Sistem %50 3-5 gin %640 3-5 giin
Darin laserasyon By Salh 5-7 qdn A0 5-7 gin
Cerrahi {(majdr)
*Islem Gncesi LuB0-100 2%660-80
*|slem sonrasi %E0-80 -3 gin S40-60 13 gin
Yad-60 A-& giin B9630-50 d4-5 gin
W 30-50 T-14 gin 2620-40 T-14 giim




Akut kanamalar, en kisa zamanda (mimkiinse 2 saat
1cinde) tedavi edilmelidir.

Herhangi bir girisimsel islem 6ncesinde uygun faktor
diizey1 saglanmalidir.

Kas 1¢1 girisimlerden kacinilmalidir.

Analjezi 1¢cin parasetamol glivenli bir secenektir.
Trombosit 1slev bozuklugu yapan diger ilaglarin
(aspirin, NSAII, klopidogrel gibi) kullanimindan
kaciilmalidir.

Hastanin aktif yasamini engellemeyecek
sekilde,olabildigince travmadan uzak kalmasi
saglanmalidir.

Diizenli egzersiz onerilmelidir. Travma
olusturabilecek sporlardan miimkiin oldugunca
kacimilmalidir. En uygun egzersiz yliriyus ve
yuzmedir.



KOMPLIKASYONLAR

Kronik artropati
Inhibitoér gelismesi
Transfiizyonla bulasan enfeksiyon hastaliklar:



BIZIM HASTAMIZ

Hastaya hemofili A tanis1 aldiktan sonra rapor
ve karne cikarildi. Aile hastalikla alakal
bilgilendirildi.

FMF tanisinin teyit edilmesi i¢cin cocuk
romatolojiye yonlendirildi.

C. Romatolojide yeniden tetkik edilen hastanin
kolsisin ve sulfosalazin tedavisi su an devam
etmektedir.

. Hematoloji poliklinik takibindedir.



OLGUNUN BIZE OGRETTIKLERI

Iyi bir 6yki ve iyi fizik muayene taninin temelini
olusturur.

Istenen her laboratuar tetkiki mutlaka
dikkatlice degerlendirilmelidir.



