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Yakınma

• 5 yaş kız hasta
• Karın ağrısı ve solukluk



• Son 1 aydır aralıklı karın ağrısı nedeniyle dış 
merkeze başvuran hastanın kansızlığı olduğu 
söylenip tara;mıza yönlendirilmiş.
• Karın ağrısı yemek yemekle ilişkisiz, karnın 

genelinde olan bir ağrıymış.
• Hikaye sorgulandığında solukluk son 10-15 günde 

fark edilmiş.
• 5-6 ay önce anemi nedeniyle 10 gün kadar demir 

tedavisi kullanmış.

Öykü





Soygeçmiş

Anne: 39 yaş, hipotiroidi, levotiroksin kullanıyor. 
Baba: 37 yaş, sağ sağlıklı
1.çocuk: Abortus 
2.çocuk: Abortus
3.çocuk: 12 yaş, E, sağ-sağlıklı
4. çocuk: 10 yaş, E, sağ-sağlıklı
5. çocuk: Hastamız
Anne ve baba arasında ikinci derece akraba evliliği mevcut. 
Babanın babasında polisitemi tanısı mevcut.



• GKS: 15
• KTA: 92 /dk
• Kan basıncı: 95/62 mmHg (75-90p)

• Kilo: 17 kg( 27p, -0.61 SDS)
• Boy: 108 cm ( 37p, -0.31 SDS)
• VKİ: 14.5 (27p, -0.61 SDS)



Fizik Muayene
• Deri renginde solukluk mevcut.
• Konjonk5va soluk renkte. Skleralar hafif ikterik.
• Orofarenks doğal. Mukozalar nemli.
• Her iki hemitoraks solunuma eşit kaAlıyor, ral yok 

ronküs yok.
• S1+, S2+, 2/6 sistolik üfürüm +
• Nabızlar 4 ekstremitede bilateral palpabl.
• BaAn rahat, dalak kot alA 4-5 cm ele geliyor. 

Karaciğer 1 cm ele geliyor.



Laboratuvar bulguları
• Wbc : 3230 /µL (4500-13000)

• Neu: 1580 /µL (1500-8500)

• Lym: 1180 /µL (1500-6000)

• Hgb: 8.09 g/dL (11-13.7)

• MCV: 75.3 fL

• Plt: 230.000/µL

• MCHC: 31.4 g/dL

• RBC: 3.4 x10^6/µL

• RDW: %21 (%12-16)

• Na: 138 mmol/L

• K: 4.3 mmol/L

• Üre: 27 mg/dL

• KreaQnin : 0.15 mg/dL

• AST: 1200 U/L

• ALT: 630 U/L

• GGT: 83 U/L ( )

• LDH: 2180 U/L

• Ürik Asit : 4.8 mg/dL

• Bilirubin: 4.15 mg/dL

• İndirekt Bilirubin: 3.38 mg/dL

• Albümin : 43 g/dL

• FerriQn: 10.9 ng/mL¹

• Folik asit: 9 ng/mL

• B12: 640 pg/mL

¹Çocuklarda, serum ferritin düzeyinin 12 mikrogram/L’nin altında olması demir eksikliği olarak kabul edilir.



Patolojik Bulgular

• Karın ağrısı, solukluk
• Splenomegali, kardiyak üfürüm
• Hemoglobin, ferritin düşüklüğü
• LDH, bilirubin, AST-ALT yüksekliği

Ek tetkik ne isteyelim?



• Retikülosit sayısı: 225.000/mL (N:25.000-75.000)
• Haptoglobin: 0,01 g/L (N: 0.3-1.2 g/L)
• Direkt Coombs: NegaEf
• Periferik yayma: aEpik hücre yok. Polikromazi + eritrosit

şekilleri doğal, sferosit yok eliptositoz yok şistosit yok.

Polikromazi



Viral seroloji: TORCH,EBV,Parvovirüs nega8f
Seruloplazmin: 0.34 gr/L (0.2-0.6)
BaJn USG: safra taşı+, hepatosplenomegali+. 
Pankreas normal, böbrekler normal.





10 yaş öncesi MCV alt sınır: 70 + Yaş
6 ay sonrası MCV üst sınır: 84 +
(0.6xYaş)

Hastanın MCV'si: 75.3 fL





Direkt coombs negatif
(Kalıtsal) (Edinsel)

%64 %13.3 %19.9 ¹

¹ Kore'de 2007-2011 yılları arasında toplanan vakaların 2013 yılında tamamlanan bir çalışmada, kalıtsal 
hemoliLk anemili hastaların 3 ana gruptaki sıklığı bu şekilde belirlenmiş.

-Alfa talasemi
-Beta talasemi
-Orak hücreli anemi

Enfeksiyonlar





Nonimmün Kalıtsal Hemolitik Anemi 
Tanısal Tetkikler
• Klinik özellikler bu üç grup arasında kesin çizgilerle ayrılmadığı için geleneksel 

tanı yöntemleri tanı koyma açısından yeterlilik sağlayamayabilir. Moleküler 
teknikler oldukça güven verici olması yanında maliyet etkin olmamaktadır.

• Periferik yayma: eritrosit şekilleri (sferositoz, eliptositoz, şistosit yok )
(piruvat kinaz 404-normal , G6PDaz 22.5-normal) 

(Herediter sferositozla uyumlu değil)
• Enzim düzeyleri
• Osmotik frajilite
• Hemoglobin elektroforezi
• PNH paneli
• Alfa talasemi genetik mutasyon

(HbA2: 1.6 , HgbA1c: 4.2, HbF: 0 )
(normal) 

(mutasyon yok)



1. Membran patolojisi:



2. Enzim bozukluğu:
• Eritrositlerin tek enerji kaynağı ATP'dir. ATP, hücre içinde glikolizasyon ile üretir.



3. Hemoglobin sentez bozuklukları

• Alfa talasemi
• Beta talasemi
• Hgb anormallikleri (HbS,HbC HbE)







Pirimidin 5' nükleo.daz 
mutasyonu

• Non-immün kalıtsal 
hemolitik anemilerde 
sıklık olarak 3. sıradadır.

• P5'N-1 retikülosit içinde 
nükleotidlerin 
nükleositlere yıkılmasını 
sağlar.

• Eritrositlerde bazofilik 
noktalanma görünür.



Hemoliz Komplikasyonlar

• Safra taşı
• Pankrea,t
• Dalak rüptürü
• Kolestaz/kolesis,t
• Kalp yetersizliği



Tedavi

• Nonimmün hemolitik anemilerde spesifik medikal 
tedavi yoktur.
• Splenektomi, herediter sferositozlarda 5 yaş sonrası 

yapılması gerekmektedir. Diğer hemolitik 
anemilerde splenomegali boyutları fazlaysa spontan 
rüptür riski açısından endikedir.
• Kolesistektomi; kolesistit, pankreatit atakları 

oluyorsa yapılır.



Splenektomide aşılama

• Streptococcus pneumoniae,
• Neisseria meningitidis,
• Haemophilus influenzae tip b
(Elektif operasyondan 14 gün önce, acil operasyondan 14 gün sonra
aşılama yapılmalıdır.)



Klinik İzlem

• Hastamız nonimmün hemoli/k anemi tanısı aldı.

• 4 yıl boyunca toplamda 5 kere transfüzyon ih/yacı oldu.

• İki kere pankrea/t nedeniyle hastane ya>şı oldu.

• Tanıdan 7 yıl sonra splenektomi ve kolesistektomi yapıldı. Ameliyat
sonrası hiç transfüzyon ih/yacı olmadı.

• Splenektomi sonrası reak/f trombositoz oldu, bu nedenle 7 ay aspirin 
kullandı.

• Gene/k incelemelerle Pirimidin-5'-nükleo/daz eksikliği tanısını aldı.



Son Sözler

• Hemoli'k anemiler haya. tehlikeye sokabilecek 
derecede ciddi hemoliz atakları olan olgularla 
yıllarca hafif hemolizle seyreden olgular arasında 
geniş bir yelpazeye sahip'r.
• Hasta özelinde vital bulgular (hipotansiyon, 

taşikardi) ve gelişebilecek komplikasyonlar (kardiyak 
yetmezlik, pankrea't, kolestaz/kolesis't) dikkatle 
izlenmelidir.



Teşekkür ederim….
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