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S1- FAKTOR XIll EKSiKLiIGi OLAN BiR HASTADA KALCA ARTROPATISININ
ORTOPEDIK FiZYOTERAPI iLE YONETIMI

Volkan Deniz,Hatice ilgen Sasmaz*
‘Cukurova Universitesi

Amag: Faktor Xl (FXIII) pihtilasmanin son asamasinda gorev alan bir protransglutaminazdir. FXIII
eksikligi cok nadir olarak goriilmekte ve yasami tehdit edecek ciddi kanama bozukluklarinin yaninda kas-
iskelet sisteminin yapisini ve biyomekanigini bozacak deformasyonlara yol acabilmektedir.

Yontem: FXIII eksikligi tanisi alan bir cocuk hastanin kalca hemartrozuna bagli gelisen kas-iskelet sistemi
disfonsiyonlarinin ortopedik fizyoterapi kapsaminda degerlendiriimesine ve uygulanan tedavi
yaklasimlarina dair vaka sunumu yapilmistir.

Bulgu: Pediatrik hematolog tarafindan FXIII eksikligi tanisiyla klinigimize konsiilte edilen on bir yasindaki
kadin hastanin, iki yildir slren kalca eklem agnsi, kisithhg ve vyirlyls bozuklugu sikayetleri
bulunmaktaydi. Yapilan fizik muayenesinde; kalca eklem hareketlerinin her yonde asiri kisitl oldugu
(fleksiyon: 25°, abduksiyon: 32°, rotasyon: 20°, ekstansion: 12°), kas kuvvetinin azaldigi (kalca fleksorleri:
3/5, abduktorleri: 3/5, adduktorleri: +3/5, rotatorleri: 3/5) kalca hareketleri ve yiirime sirasinda agrisi
oldugu (VAS: 3,5/10) tespit edildi. iki boyutlu radyografik degerlendirmede ise femur basinda nekroz ve
eklem araliginda daralma ile uyumlu bulgular belirlendi. 2D kinematik analizle yapilan yiriyis
analizinde, salinim fazinda azalmis kalga fleksiyonu ve destek fazinda normal sinirlar disinda govde
lateral fleksiyonu (Trentelenburg yiirtiytsi ile uyumlu) belirlendi. Hastaya, Kaltenburn yontemiyle kalca
eklem mobilizasyonu, manuel kalga traksiyonu altinda eklem hareket agikhgl egzersizleri, disuk
yogunluklu rezistif kuvvetlendirme egzersizi, gluteus medius kasina néromuskdler elektrik stimilasyonu
ve ylriyus egitimi uygulandi. Tedavi sonunda eklem hareket agikliginda ve kas kuvvetinde artma ve
agrida anlaml azalma oldu. Yurtiimede ise salinim fazinda kalga fleksiyonunda artis tespit edilirken govde
lateral fleksiyonunda anlamli azalma gézlemlenemedi.

Sonug: FXIII eksikligin olan hastalarda ortopedik fizyoterapi ile kalca hemartrozuna bagl gelisen
disfonksiyonlarda ve yuruyus bozukluklarinda anlamli iyilesme saglanabilir.
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S2- ERiSKiN HEMATOLOJi POLIKLINIGE KANAMA SiKAYETiYLE BASVURAN
HASTALARDA VON WiILLEBRAND HASTALIGI GORULME SIKLIGININ
RETROSPEKTIF ANALIzi

Ali Barutcu’,Ayse Uysal’, Mustafa Merter?

'Firat Universitesi Tip Fakiiltesi i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Elazig, *Firat Universitesi Tip Fakiiltesi
Hematoloji Bilim Dali, Elazig

Amag: Von Willebrand hastaligi (vWH), von Willebrand faktorid’niin (VWF) niteliksel veya niceliksel
defektiyle karakterize, degisken siddette mukokutendz kanama, epistaksis veya menoraji semptomlari
ile seyreden otozomal gecisli bir kalitsal kanama bozuklugudur. vWH genel popiilasyonunun %1’ ni
etkiler. Ancak semptomatik bireylerin ve vVWH icin tedavi gerektirenlerin prevalansi cok daha distktir ve
%0,002 ile %0,01 arasinda oldugu disiinilmektedir. Biz de bu ¢alismada, herhangi bir hematolojik
hastalik tanisi olmayip eriskin hematoloji poliklinige kanama sikayetiyle basvuran 100 hastayr vWH
acisindan analiz etmeyi amacladik.

Yontem: 2018-2022 yillari arasinda Firat Universitesi eriskin hematoloji poliklinigine kanama sikayetiyle
basvuran 215 hasta retrospektif olarak incelendi. Herhangi bir hematolojik veya solid organ malignitesi
olan, daha o6nce kanama bozuklugu sebebiyle tani alan ve/veya tedavi gbren hastalar calismaya
alinmadi. Geriye kalan 100 hastanin demografik verileri, basvuru semptomlari, protrombin zamani (PTZ),
aktive parsiyel tromboplastin zamani (aPTT), kanama zamani, trombosit sayisi, trombosit fonksiyon testi,
vWF antijen (VWF:Ag) ve aktivitesi (Ricof) ve faktor VIII parametreleri analiz edildi. vWF:Ag ve Ricof
degeri igin %50 ve alti disik deger olarak kabul edildi. Diisiik olan hastalarda vWAg ve Ricof testleri 2
kez calisildi. Ricof/vVWF:Ag orantili azalanlar (0.7-1.2) tipl vWH, orantisiz azalanlar (<0.7) tip2 vWH,
vWF:Ag 6lclilemeyenler tip3 vWH olarak kabul edildi.

Bulgu: Hastalarin medyan yasi 30 (18-90) olup %93’ i kadin, %7’ si erkekti. Basvuru semptomlarinin
%79’ u deride kolay kanama, %8’ i menoraji, %5” i dis eti kanamasi, %4’(i epistaksis, %4’ { ise operasyon
esnasinda asiri kanama idi. Kanama zamani 5 dk ve (zeri olan 3 hasta, 10 dk ve Uzeri olan 1 hasta
mevcuttu. Hicbir hastada PTZ ve APTT diizeyinde uzama yoktu. Dort hastanin trombosit sayisi diisliktl
ancak 100000/microl’nin Gizerindeydi. PFA-100 testi hicbir hastada yapilamamisti. VWF:Ag diizeyi %50
ve altinda olan hasta sayisi 9 (%9) olup antijen diizeyi %30 altinda olan ise sadece 3 (%3) hasta idi. Bu 9
hastadan vWF:RCo/ VWF:Ag orani 0,5-1,2 olan 5 (%55,5) hastaydi. vWF:RCo/ VWF:Ag orani <0,7 olan 1
(%1,1) hasta mevcuttu. vWAg diizeyi 6lglilemeyen higbir hasta yoktu. vWH tanisi alan hasta sayisi %6
olarak saptandi.

Sonug: Von Willebrand hastaliginda semptomlar Tip 1 vWH’ da oldukca hafif seyrek kanamalardan Tip 3
vWH’ daki siddetli ve yasami tehdit edebilir kanamalara kadar degisiklik gésterebilir. Bizim ¢alismamizda
ise hastalarin %79’ u deride kolay sekilde olusan kanama sikayeti ile basvurmakta iken menoraji
semptomu olan 8 hastadan sadece birinde VWF:Ag dlzeyi disiik bulunmustur. vVWH’ ni tek bir
parametre glvenilir bir sekilde tanimlamadigindan tanida klinik 6zelliklerin yaninda vWF:Ag, FVIII, Ricof
dizeyinde dustkliklerin saptanmasina ve Ulkemizde bazi sinirli merkezlerde bulunan RIPA test
sonuglarina dayanir. Bizim calismamizda ise VWF:Ag diizeyi disukligi %9 olup vVWH tanisi orani %6
saptanmistir. Cliinki vWF:Ag diizeyi hastaligin yanisira kan grubu O olanlarda, hipotiroidisi olanlarda ve
valproik asit tedavisi alanlarda azalmaktadir. Aksine gebelik, agir egzersiz, hipertiroidi, inflamasyon,
karaciger ve bobrek hastaliklari gibi durumlarda ise artmaktadir. Bizim c¢alismamizda ise bu
parametrelerin VWF diizeyine olan etkileri degerlendirilememistir. Ozetle, kanama sikayetiyle basvuran
olgularda vVWH 6n tani olarak disliniilmeli ve vVWF diizeyinin genetik ve cesitli faktorlere bagh olarak
degisebilecegi klinik pratikte akilda tutulmahdir.
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$3- 4/18 YAS HEMOFiLIK COCUKLARDA EKLEM SAGLIGI VE YASAM KALITESI
ARASINDAKI iLiSKi: VAN iLi ORNEGI

Ayse Merve Tat',Kamuran Karaman?

“Wan Yiziinci Yil Universitesi Saglik Bilimleri Fakiiltesi Fizyoterapi ve Rehabilitasyon Bélimii, 2Van
Yiiziinci Y1l Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Hematoloji ve Onkoloji

Amag: Hemofili hastaligi yasam boyu siiren konjenital (X gecisli) bir kanama bozuklugudur. Hemofili
hastaliginda gorilen tim kanamalarin %70-80’i eklemlerde; %10-20’si kaslarda goérilmektedir. Eklem
kanamalarinin ayni eklemde sik tekrari hedef ekleme ve nihayetinde hemofilik artropatiye; kas igi
kanamalar ise kas kisaliklari ve eklem kontraktiirlerine neden olabilmektedir. Kas-iskelet sistemi
etkilenimi olan hemofiliklerde engellilik ve yasam kalitesinde kétiilesme beklenmektedir. Bu ¢alismanin
amacli 4-18 yas arasi ¢ocuklarda eklem sagligini ve yasam kalitesini degerlendirerek aralarindaki iliskiyi
incelemektir.

Yontem: Van YYU Tip Fakiiltesi Cocuk hematoloji béliimiinde takip edilen 4-18 yas arasi hemofili A veya
B tanisi olan toplam 21 birey ¢alismaya dahil edildi. Yas, hemofili tipi ve klinik siddeti, inhibitér durumu,
medikal tedavisi sorgulandi. Bireylerin eklem saghg Hemophilia Joint Health Score (HJHS) ile; yasam
kalitesi hemofiliye 6zgli Canadian Haemophilia Outcomes-Kids’ Life Assessment Tool (CHO-KLAT)'In
Turkce versiyonu ile degerlendirildi. Veriler SPSS 22 ile analiz edildi.

Bulgu: Bireylerin yas ortalama ve standart sapmasi 11,8+4,57’ydi. CHO-KLAT ve HJHS’nin ortalama ve
standart sapmasi ise sirasiyla 63,74+15,7 ve 9,7+10,8'di. 20 cocuk hemofili A; 1 cocuk ise hemofili B'ydi. 6
cocuk orta hemofili, 15 cocuk agir hemofiliydi. Cocuklarin tamami profilaksi tedavisi almaktaydi. 2
¢ocukta (5 ve 16 yaslarinda) inhibitor pozitifti. HJHS ve CHO-KLAT arasinda yapilan Spearman korelasyon
analizinde (r=-0,40; p=0,07) anlamh bir iliski olmadigi bulundu. Ayrica bireyler 4-10 ve 11-18 yas olarak
iki gruba ayrildi ve gruplar arasinda HJHS (p=0,55) ve CHO-KLAT (p=0,86) agisindan anlamli bir fark
olmadigi gorulda.

Sonug: Calismamizin sonucunda, hemofilik cocuklarin eklem saghigi ve yasam kalitesi arasinda anlamli bir
iliski olmadigi bulunmustur. Bu sonug¢ Orneklem sayisinin disiik olmasiyla iliskili olabilir. Ayrica
calismamizdaki hemofiliklerin yasam kalitesi sonuglari literatirle kiyaslandiginda ayni yas grubu
hemofiliklere gére daha disik oldugu gorilmistir. Caismamizdaki hemofilikler yas gruplari agisindan
incelendiginde ise 4-10 yasindaki hemofilik cocuklarin eklem sagliginin 11-18 yasindakilere gore biraz
daha iyi oldugu ancak istatistiksel olarak anlamli bir fark olmadigi gériilmistiir. Orneklemimizde kiigiik
yasina ragmen eklem sagligi koéti olan hemofilikler bulunmaktaydi. Bu sonug¢ profilaksi tedavisine
ragmen eklem saghginin kot olabilecegini ve kiicik yaslarda da ekleme yonelik tedavilere ihtiyag
oldugunu gosterebilir.
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S4- HEMOFiLi A HASTALARININ ANNELERINDE VE KIZ KARDESLERINDE KANAMA
PROFILININ ARASTIRILMASI

Elif Ezgi Geng’,Dilek Giirlek Gokg¢ebay? Zeliha Giizelkiigiik’,Melek Isik:,Vildan Culha?,
Namik Yasar Ozbek’

‘Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dal, 2Saglik Bilimleri Universitesi Ankara
Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, *Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve
Onkoloji Bilim Dali

Amag: Hemofili her 5.000 erkek dogumdan birinde goriilen kalitsal bir kanama bozuklugudur. Faktér VIII
eksikligi hemofili A ve FIX eksikligi hemofili B olarak adlandirilir. Her iki hastalik da cinsiyete bagh (X'e
bagh) resesif olarak kalitihr. Tam hemofiliklerin %85’ini Hemofili A, %15 kadarini ise hemofili B
olusturmaktadir. Hastalik insidansi irksal farklilik gostermez. Calismamizda Cocuk Hematoloji klinigimizde
takip edilen hemofili A hastalarinin annelerinin ve kiz kardeslerinin kanamaya egilimlerinin arastirilmasi
ve bu kadinlarin kanama skorlari, koaglilasyon parametreleri ve FVIII dizeylerinin ailesinde hemofili
hastasi bulunmayan kadinlarla karsilastiriimasi amaglanmistir.

Yontem: Haziran 2019 ile Ocak 2021 tarihleri arasinda hastanemiz Cocuk Hematoloji kliniginde takipli
hemofili A hastalarinin tasiyici olan anneleri ve kiz kardesleri ile saglikh kadinlari iceren 60 kisinin faktor
duzeyleri, koaglilasyon parametreleri ve kanama skorlari prospektif olarak incelendi. Katilimcilarin
kanama skorlari ISTH-BAT (International Society on Thrombosis and Hemostasis—Bleeding Assessment
Tool) kanama anketi ile belirlendi. Uygulama siresinin diger araclardan kisa olmasi, kanama sikhgi ile
ilgili verileri de icermesi, diger degerlendirme araglari ile alinan skorlarla %90 uyumlu olmasi nedeni ile
¢alismamizda da ISTH-BAT degerlendirme anketinin hastalarimiza uyarlanmis hali kullanildi. Toplam
skor> 15 olarak saptandiginda pozitif kanama skoru olarak degerlendirildi. Tani 6ncesinde ve/veya tani
sirasinda yalnizca semptomlar ve varsa ilgili tedaviler bildirildi. Olgek dahilinde hastalarin epistaksis, oral
kavite, cerrahi operasyon sirasinda ve/veya sonrasinda, kas igine, cilt- cilt alti, gastrointestinal, minor
yaralanma sonrasi, dis ¢ekimi sonrasi, postpartum, santral sinir sistemi kanamalari, menoraji ve
hemartroz varligi ile kanama miktari degerlendirildi.

Bulgu: Calisma grubunun tamaminda en az bir kanama semptomu saptandi. Kanamaya yatkinlik ile yas,
FVIII dizeyi, APTT diizeyi, kanama skorunun yuksekligi, olasi ya da zorunlu tasiyicilik arasinda istatistiksel
olarak anlamli iliski bulunamadi (p>0,05). Kanama degerlendirme araci (KDA) skorlarina bakildiginda da
epistaksis, menoraji ve oral kavite iliskili kanamalarin skorlarinin ¢alisma grubunda istatistiksel olarak
daha yiksek oldugu tespit edildi (p<0,05). Hemofilik hasta yakinlarinda en sik kanama %83,3 menoraji,
%56,6 oral kavite iliskili kanama ve %46,6 epistaksis idi. Menoraji, oral kavite iliskili kanamalar ve
epistaksis calisma grubunda kontrol grubuna gore istatistiksel olarak anlamli diizeyde daha fazla
saptandi (p<0,01). Bunlarin disinda hemofili tasiyicilarinda minér travma ve cerrahi iliskili, dis ¢ekimi
sonrasinda, postpartum, cilt-cilt alti, gastrointestinal sistem kanamalari da saptandi.

Sonug: Hemofili tastyicilarinda faktor diizeyleri normal bile olsa kanama oranlari normal popilasyondan
fazladir. Giincel calismalar, kanama skorlamalari ve aile agaci ile kadinlarin tasiyiciliklari saptanarak
hayati tehdit eden ve yasam kalitesini bozan kanamalar azaltilabilir, genetik ¢alismalar ile olasi kanama
durumlari 6nlenebilir, genetik danismanlik ile hemofilik bebek dogumlari engellenebilir ve sekelsiz
sagkalim saglanabilir.
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S5- HEAD-US iLE HEMOFiLIK ARTROPATI DEGERLENDIRMESINDE
ROMATOLOGUN ROLU: PROSPEKTIF LONGITUDINAL CALISMA- TEK MERKEZ
DENEYiMi

Emine Yilmaz Orulluoglu,Ziihre Kaya?,Hasan Satis’,ismail Akdulum®,
Merve Yazol’,Abdurrahman Tufan’,Biisra Topuz TiirkcanSerap Kirkiz?, Ulker Kogak®

‘Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig Ve Hastaliklari, *Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi
Ve Hastaliklari Cocuk Hematoloji Bilim Dali, *Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Romatoloji Bilim Dali, ‘Gazi
Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Bilim Dali, *Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Bilim Dali

Amag: Hemofilik artropati degerlendirmesinde yillardir, hemofili eklem saghgi skoru (HJHS) ve direkt
grafi yontemleri kullanilmaktadir. Buna karsilik direkt grafide hastanin isina maruz kalmasi, HJHS skoru
icinde uzman deneyimi ve sire gerektirmesi 6nemli dezavantajlardir. Glinimizde hemofilik artropatiyi
iyi degerlendiren altin standart yéntem magnetik rezonans goriintiileme (MRG) dir. Ancak MRG tetkikine
ulasimin kolay olmamasi, pahali ve zaman alici olmasi da ilk sirada tercih edilmemesine neden
olmaktadir. Son yillarda noninvaziv, kolay ulasilabilir ve hizli sonuclanabilen ultrason yontemi ile
hemofilik artropati tanisinda HEAD-US basari ile uygulanmaktadir. HEAD-USnu radyologlarin disinda bu
konuda egitim almis fizyoterapist ve radyolog olmayan klinisyenlerin basari ile uyguladigini gosteren
cahismalar bulunmaktadir. Bunun yaninda 1998 yilindan beri romatologlar, romatoid artritli hastalarin
eklem hasarini kas-iskelet sistemi ultrasonu ile degerlendirmeleri konusunda EULAR kursu ile sertifika
almaktadirlar. Biz de HEAD-US ile hemofilik artropati tanisinda radyologlar ile romatologlarin rolini
prospektif longitudinal calisma ile karsilastirmayi amacladik.

Yontem: Agir tipte hemofili tanisi alan 28 hastanin 6 farkh eklemini (diz, dirsek, ayak bilegi) radyoloji ve
romatoloji uzmanlari 6 ay ara ile 2 farkli zamanda HEAD-US ile prospektif longitudinal calisma ile
degerlendirmislerdir. HEAD-US ile eklem sinoviyal hipertrofisi, kikirdak ve kemik yapisi incelenmistir.
Tim hastalara HEAD-US o6ncesi HJHS skorlama yapilmistir. Calisma oncesi etik kurul izni alinmistir.

Bulgu: Romatolog (%56) tarafindan hemofilili hastalarin sag diz eklemlerindeki sinoviyal hipertrofi
saptanma orani radyolog (%28) tarafindan yapilan ilk degerlendirmeye gore istatistiksel anlaml yiksek
bulunmustur (p<0.05). Romatolog tarafindan sag (%58) ve sol (%46) diz eklemlerindeki kikirdak hasari
saptanma orani radyologun sag (%10) ve sol (%14) diz eklemlerindeki ilk degerlendirmesine gore
istatistiksel anlamli yiiksek bulunmustur (p<0.05). Romatolog (%28) tarafindan sag diz eklemlerindeki
kikirdak hasari saptanma orani radyolog (%4) tarafindan yapilan ikinci degerlendirmeye gore istatistiksel
anlamli yiksek bulunmustur (p<0.05). Romatolog tarafindan sag (%54) ve sol (%50) diz eklemleri ile sag
(%40) ve sol (%24) dirseklerde kemik hasari saptanma orani radyologun sag (%8) ve sol (%18) diz
eklemleri ile sag (%14) ve sol (%4) dirseklerindeki ilk degerlendirmesine gore istatistiksel anlamli yiksek
bulunmustur (p<0.05). Romatolog tarafindan sag diz (%36) ve sol dirsek (%36) eklemlerindeki kemik
hasari saptanma orani radyologun sag diz (%8) ve sol dirsek (%10) eklemlerindeki ikinci
degerlendirmesine gore istatistiksel anlaml yliksek bulunmustur (p<0.05).Diger eklemlerde hasar
saptanma agisindan radyolog ve romatolog arasinda anlamh farkliik bulunmamistir (p>0.05).Her 2
zaman diliminde her 2 dirsege yapilan HJHS skoru ile HEAD-US skoru arasinda iyi diizeyde korelasyon
saptanirken diger eklemlerde zayif orta dlizeyde korelasyon bulunmustur (p<0.05).

Sonug: Bulgularimiz, hemofilik artropati degerlendirmesinde romatologlarin radyologlara goére yliksek

oranda eklem hasari saptamalari kronik artrit konusunda deneyimli romatologlar ile gelecekte daha fazla
sayida hemofilili hastada analiz yapilmasina gerek olduguna isaret etmektedir.
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S6- NADIR FAKTOR EKSIKLIKLERi VE CERRAHI OPERASYONLAR

Nilgiin Eroglu’,Yeter Diizenli Kar,Hilal Susam Sen',ibrahim Eker
‘Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali

Amag: Nadir faktor eksiklikleri (NFE)'de, cerrahi mudahalelere iliskin veriler, vaka raporlari ve kilavuz
kayitlarina dayanmaktadir. Bu eksikliklerin insidansinin disik olmasi, klinik seyrinin farkh olabilmesi,
cerrahi oncesi yaklasimi ve profilaksiyi belirsiz kilmistir. Postoperatif kanama riskinin yiksek olmasi,
uzamis protrombin zamani (PT) ve aktive parsiyel tromboplastin zamani (aPTT) olan NFE hastalari igin
cerrahi ve anestezi ekiplerinde endise yaratabilir. Amaglanan cerrahi girisimin major veya mindr olmasi,
girisim yeri ve cerrahi bolgenin kanama ve fibrinolitik aktivite 6zellikleri de dikkate alinmalidir. Hastalarin
hemostaz testleri ve faktor koagllan aktivite (F:C) degerleri de preoperatif degerlendirmede vyol
gostericidir. Spesifik faktor veya taze donmus plazma (TDP), NFE hastasina veya planlanan cerrahi
miidahaleye gore oOnceden belirlenmeli ve cerrahi midahaleden 6nce hazir bulundurulmalidir.

Yontem: 2016-2023 vyillari arasinda klinigimizde takip ve tedavi edilen 34 NFE hastasi ve cerrahi
miuidahaleler, retrospektif olarak degerlendirildi. Hastalarin PT,a PTT, fibrinojen ve faktor dizeyleri
kaydedildi. Hastalarin demografik 0Ozellikleri, basvuru yaslari, tani sirasindaki kanama bulgulari,
operasyon yaklasimlari ve uygulanan faktorler kaydedildi.

Bulgu: 34 hastanin 16’si kiz (%47), 18’i erkekti (%53). Basvuru yaslari 3 ile 16 yas arasinda degismekteydi.
14’tnde FVII eksikligi (%41.1) saptanmis olup, en sik gozlenen faktor eksikligi olarak degerlendirildi. 6
hastada FXI (%17.6), 6 hastada FV (%17.6), 5 hastada FXIl (%14.7), 3 hastada FXIIl (%9) eksikligi tespit
edildi. 12 hasta asemptomatik (%35.2) idi. Semptomatik hastalarin 4’de grade | (%11.8) , 13’Ginde
(%38.2) grade I, 5'inde (%14.8) grade Il kanama semptomlari gorildi. FXI eksikligi bulunan 6 hastadan
birinde gastrointestinal sistem kanamasi, FXIII eksikligi bulunan bir hastada hayati tehdit eden santral
sinir sistemi (SSS) kanamasi saptandi. FVII eksikligi bulunan 4 hastaya siinnet, 3’line majpr dis ¢ekim
operasyonu uygulandi. Stinnet isleminden yarim saat once 2 hastaya rFVila 20 pg/kg/dozunda,
operasyondan 4 saat sonra rFVlla 20 pg/kg/dozunda uygulandi. Major dis ¢ekimi yapilacak olan 3
hastaya operasyondan yarim saat once 15 cc/kg/doz olacak sekilde TDP uygulandi. Hastalara
operasyondan énce traneksamik asit baslandi. Faktdr Xl eksikligi bulunup iKK sonrasi hematom drenaj
operasyonu ve siinnet operasyonu uygulanan 2 hastaya operasyon oncesi TDP uygulandi. Faktor Xl
eksikligi bulunup siinnet, adenotonsillektomi ve kronik serdz otit nedenli kulaga tip takilmasi
operasyonu uygulanan 2 hastaya operasyon 6ncesi TDP uygulandi. Ancak TDP sonrasi a PTT normal
araliga gelmeyen hastaya, operasyondan hemen énce 50 mcg/kg/doz rekombinant faktor Vila verildi.

Sonug: NFE ancak preoperatif donemde tarama ile ya da tesadiifen tespit edilebilir. Asemptomatik
hastalara cerrahi midahaleler énemli bir sorun teskil etmektedir. FVII aktivitesi %5 ve altinda olan
hastalarda hi¢ kanama semptomu goriilmezken faktor aktivitesi normale yakin diizeylerde olsa bile agir
kanama klinigi gorilebilir. Faktor VII eksikligi olan kisilerde cerrahi girisimlerde bildirilen kanama
insidansi literatiirde %24 iken vakalarimizda cerrahi midahale sonrasi kanama izlenmedi. Dini bir
zorunluluk olarak stinnet tGlkemizdeki tim cerrahi girisimler arasinda (%45,4) ilk sirada yer almaktadir
(1). Ozellikle Gilkemizde yapilan ¢alismalarda siinnet protokolii olusturma cabasi gériilmektedir. Faktor Xl
eksikligi olan hastalarin siinnet edilmesi hari¢, RFD hastalarinin slinnet edilmesiyle ilgili yalnizca
anekdotsal veriler mevcuttur. Siinnet olan 6 hastada yerine koyma tedavisi ve 3 giin traneksamik asit
uygulandi ve kanama saptanmadi. Sonu¢ olarak, NFE hastalarina cerrahi midahaleler, deneyimli
hematoloji merkezleri olan hastanelerde yapilmalidir. Midahale 6ncesi hastalar, ameliyat ve anestezi
ekipleri tarafindan hazirlanmalidir.
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S7- PEDIATRIK HEMOFiLiLi HASTALARDA MYOTONOMETRIK OLCUMLERLE ALT
EKSTREMITE KASLARININ MEKANIK OZELLIKLERININ DEGERLENDIRILMESI

Tugba Gonen’,Serkan Usgu’,Yavuz Yakut!,Sinan Akbayram?
'Hasan Kalyoncu Universitesi, *Gaziantep Universitesi

Amag: Hemofili hastalarinda kas iskelet sistemine ait problemler en sik karsilasilan komplikasyonlari
olusturmaktadir. Agir siddette hemofiliye sahip ¢ocuklarda meydana gelen hemartroz ve hematomlar
hastaligin en tipik 6zellikleridir. Eklem icerisinde meydana gelen kanamaya bagli olusan hemartrozlar
(%80) ile kas ici kanamalara bagli olusan hematomlar (%20) eklem dejenerasyonlari ve kas atrofilerini
beraberinde getirmektedir. Hemartrozlarin en ¢ok gorildigi eklem diz eklemi olmakta, bununla birlikte
alt ekstremite kaslarina olan kanamalar giinlik yasam aktivitelerini ve alt ekstremite fonksiyonelligini
ciddi oranda etkilemektedir. Bu calisma pediatrik hemofili (FVIII-IX) hastalarinda alt ekstremite kaslarinin
myotonometrik olgimle mekanik 6zelliklerinin degerlendirilmesini ve ikincil olarak saglikh yasitlariyla
karsilastirilmasini amacgladi.

Yontem: Calismaya Gaziantep Universitesi Pediatrik Hematoloji kliniginde Hemofili A (Faktér VIII) ve
Hemofili B tanili faktor diizeyi %1 ve alti (agir) olan sag dominant 10 hemofili hastasi ile, 10 saglikh ¢ocuk
dahil edildi. Calismaya katilan bireylerin ailelerinden yazili onam alindi. Alt ekstremite kaslarinin (Vastus
Medialis Obliquus, Rektus Femoris, Vastus Lateralis, Biceps Femoris, Tibialis Anterior, Gastrokinemius)
mekanik ozellikleri (tonus, sertlik, elastikiyet) Myoton-Pro cihazi (Myoton Ltd; London) kullanilarak
Olclildli. Vastus Medialis Obliquus, Rektus Femoris, Vastus Lateralis ve Tibialis Anterior kas dlciimleri sirt
Gsti hasta gevsek pozisyonda belirlenen referans noktalarindan yapilirken, Biceps Femoris ve
Gastrokinemius Ol¢iimleri hasta ylzlstli pozisyonda ayak bilegi notral pozisyonda iken yapildi.

Bulgu: Pediatrik hemofili (yas ortalamasi; 10,4+ 4,11 yil, n=5 Hemofili A, n=5 Hemofili B) ile kontrol
grubunun (yas ortalamasi 11,2+ 3,91 yil, n=10) fiziksel 6zellikleri benzer bulundu. Hemofilili hastalar ile
saghkli cocuklarin alt ekstremite kaslarina iliskin mekanik 6zellikleri karsilastirildiginda sadece sol Vastus
Medialis Obliquus (VMO) sertligi arasinda fark gézlendi (p<0,05). Diger kas gruplarinda sonugclar benzerdi
(p>0,05). Hemofili A ve Hemofili B tanili hastalarin mekanik 6zellikleri karsilastirildiginda ise her iki tipte
alt ekstremite kaslarinin mekanik 6zelliklerine benzer bulundu (p>0,05).

Sonug: Hemofili hastalarinin non-dominant bacak VMO kas sertligi (kasilma veya dis kuvvete karsl
gosterdigi direng) saglikli ¢ocuklara kiyasla daha diisiik bulundu. Hemartrozlarin %45 oraninda diz
ekleminde meydana gelmesi ve VMO kasinin suprapatellar keseye olan kanamadan en sik etkilenen diz
eklemine en yakin kas olmasi c¢alisma sonuclari ile iliskilendirilebilir. Hemofili A ve B hastalarina
uygulanacak rehabilitasyon programlarinda VMO kasina iliskin egzersiz yaklasimlari alt ekstremite
fonksiyonelligini artirma ve kanamalarin azaltilmasi agisindan fayda saglayacaktir.
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S8- HEMOFiLi HASTALARININ EBEVEYNLERINDE KiNEZYOFOBI, DEPRESYON VE
YASAM KALITESI

Elif Gller Kazancr',Erkan Kaya!,Gokalp Riistem Aksoy*,Taner Dandinoglu*,Arife Kutlu*
'SBU Bursa Sehir Hastanesi

Amag: Kinezyofobi (hareket etme korkusu); zarar gérme ya da tekrar yaralanmaktan kaginmak igin
fiziksel harekete karsi asiri ve mantiksiz bir korku olarak tanimlanir. Bu ¢alismanin amaci hemofilisi olan
cocuk hastalarin ebeveynlerinde gelisen kinezyofobinin depresyonla olan iliskisini degerlendirmek ve
yasam kalitesi Gizerine olan etkisini arastirmaktir.

Yontem: Calismaya 30 Hemofili hasta ebeveyni ve ¢ocuklarinda herhangi bir kronik hastalik olmayan 30
saglkli ebeveyn dahil edildi. Hemofili hastalarinda ve saglikli kontrol grubundaki ¢cocuklarda orta-ciddi
travma hikayeleri olup olmadigi sorgulandi. Katilimcilarin kinezyofobi diizeyleri Tampa Kinezyofobi
Skalasi ile, depresyon diizeyi Beck Depresyon Olgegi ile yasam kalitesi ise SF (Short form -36 ile
degerlendirildi.

Bulgu: Hemofili ebeveynlerinde kinezyofobi skoru saglikli ¢ocuklari olan grupla karsilastirildiginda daha
yuksek bulundu. Ayni zamanda hemofili ebeveynlerinde Beck Depreson olgegi puanlari kontrol
grubundan daha yiiksek oldugu gorildi. Kinezyofobi skoru yiiksek olanlarda depresyon diizeyi daha
ylksekti. Hemofili ebeveynlerinde basta genel saglk ve fiziksel fonksiyon olmak lzere tim SF-36 alt
parametreleri saglikli kontrollere gére anlamli olarak daha dustk bulundu (p<0,05). Hemofili hastalarinin
ebeveynlerinde kinezyofobi skoru yiksek olanlarla, disiik olanlar kiyaslandiginda kinezyofobi skoru
yuksek olanlarin, agr skorlarinin daha yiksek ve genel saglk skorlarinin daha disiik oldugu gozlendi.

Sonug: Hemofili ebeveynlerinde kinezyofobi ve depresyon saglikli kontrollerle karsilastirildiginda daha
fazla goriliurken yasam kalitesi azalmistir. Yasami tehdit eden hastaliklarin varligi sadece hastalari degil
hasta yakinlarinin da yasam kalitelerini etkilemektedir. Ebeveyndeki Kinezyofobi varligi cocuklarda
glnlik yasam aktivitelerini etkiler. Bu nedenle hemofili hasta ebeveynlerinde kinezyofobi ve yasam
kalitesi yoniinden de degerlendirilmelidir
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S9- HEMOFiLi A’LI HASTALARDA KiNEZYOLOJiK BANTLAMANIN AGRI VE
FONKSIYONLAR UZERINE ETKiSi

Elif Gller Kazancr’,Erkan Kaya’,Deniz Giiven?
'SBU Bursa Sehir Hastanesi, ’SBU Ankara Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Hemofilik Artropati (HA) bulunan hastalarda son dénemlerde o6zellikle ortopedik ve sportif
rehabilitasyonda siklikla kullanilmaya baslanan Kinezyolojik Bantlama tedavisinin agri ve fonksiyonlar
Gzerine olan etkisini arastirmak.

Yontem: Calismaya, 13 hasta Kinezyolojik Bantlama Grubu (KBG), 13 hasta Egzersiz Grubu(EG) olacak
sekilde toplam 26 HA li hasta alindi. KBG ‘na haftada bir olmak (izere toplam 3 hafta kinezyolojik
bantlama yapildi. EG ‘ na ise 3 hafta slreyle ev egzersiz programi uygulandi. Hastalarin agri dizeyleri
Visuel Analog Skala (VAS) ile, fonksiyonel seviyeleri Functional Independence Score in Hemophilia (FISH)
ile, eklemler ise Hemophilia Joint Health Score (HJHS)ile degerlendirildi. Degerlendirmeler baslangicta, 1.
hafta sonunda ve 3. haftada yapild.

Bulgu: Her iki grupta da ortalama VAS, HJHS ve FISH skorlari 3. Haftada baslangic degerlerine gére
istatistiksel olarak anlamli derecede azaldi. Bunun yaninda ortalama median deger farklari yéniinden
KBG ‘ da anlamli derecede daha fazla azalma gorilda.

Sonug: Kinezyolojik bantlamanin HA olan hastalarda anlamli derecede fonksiyonel iyilesmede katkisi
vardir. Hastalarda agri azaltmasi hizli ve anlamli derecede etkilidir. Yeni medikal tedavilerin gelisimi ile
hastalarda kanama sikhginin azalmasinin yaninda HA rehabilitasyonundaki yeniliklerde hemofili
hastalarinin toplumdan izolasyonlarinin dnlenmesine katki saglayacaktir
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S10- BATMAN iLi HEMOFiLi A VE B TANILI HASTALARIN TAKIBI

Hande Ogul’

'Batman Egitim Arastirma Hastanesi, Hematoloji Klinigi

Amag: Biz bu calismamizda hastanemiz Hematoloji Bolim{’ nde Nisan 2022- Aralik 2022 tarihleri
arasinda takip etmis oldugumuz Hemofili A ve B hastalarinin demografik ve laboratuvar 6zelliklerini,
takip esnasinda gelisen kanamalarin 6zelliklerini derlemeyi planladik.

Yontem: Retrospektif olarak kayitlarimizi inceledigimizde 38 hastamizin 33 tanesinin Hemofili A, 5
tanesinin Hemofili B oldugunu gordiik.

Bulgu: . Hastalarin yasi 18- 55 yil arasinda degismekle birlikte ortalama hasta yasi 29.5 yildi. Hemofili A
hastalarinin FVIII diizeyleri %0.1- 1.9 arasinda olup ortalama FVIII diizeyi 0.81 olarak izlendi. Hastalarin 1
tanesinde FVIII inhibitori saptanmis oldugunu gordiik. Hemofili B hastalarinin FIX diizeyleri %0.5- 4.1
arasinda olup ortalama FIX dizeyi %2.68’ di. Hastalarin hicbirinde FIX inhibitori saptanmadi. Tim
Hemofili A tanili hastalar faktor profilaksisi altinda takip edilmekteyken Hemofili B tanili hastalardan
sadece 2 tanesinin rutin faktor profilaksisi, diger 3 hastanin ise kanadik¢a faktor replasmani aldigini
gordiik. inhibitérli Hemofili A tanili hastanin ise rekombinant FVII profilaksisi altinda takibi devam
etmekteydi. 33 adet Hemofili A hastasinin 9 tanesinde hedef eklem gelismedigini gérdiik. Bu hastalarin
yas ortalamasi 20.2 yil olarak izlenmis olup hepsi pediatrik yastan itibaren faktor profilaksisi altinda takip
edilmekteydi. Tim Hemofili B hastalarimizda hedef eklem mevcuttu. 2 hastada hastane yatis
endikasyonuna sebep olan kanama izlendigi gorildl. Her iki hasta da Hemofili A’ ydi ve her ikisinin de
iliopsoas kanamasi nedeniyle yatirilmis oldugu gorildi. 18 yasinda olan hastanin hastane yatisi 5 giin
sirmus olup baslangic hedef faktor diizeyi %80 olarak hesaplanarak 2 glin uygulandigi, sonrasinda 3 giin
boyunca devam hedef faktor dizeyi %60 olarak hesaplandigi goérildi. 5. glin sonunda kontrol
gorintilemede hematomun %50 den fazla gerilemis olmasi nedeniyle hastanin devam faktor diizeyi
%60 olarak hesaplanarak 2 giin daha hastane disina regete edildigi gorildi. Ayni hastanin diger profilaksi
almakta olan Hemofili A hastalarindan farkli olarak haftada 6000 U FVIII profilaksisi altinda takip
edilmekte oldugu ve ilk defa iliopsoas kanamasi yasadigi 6grenildi. Hastanin poliklinik takibi esnasinda
bir kere de iliopsoas disi kas i¢i kanama meydana gelmis olup hedef faktér diizeyi %60 olarak
hesaplanarak 3 ginliik hastane disi takiple kanama sinirlandi. Diger iliopsoas kanamasi nedeniyle interne
edilmis olan hastanin ise 37 yasinda oldugu ve oncesinde bir ¢ok kere iliopsoas kanamasi gecirdigi,
onceki poliklinik takibi esnasinda ise 3 kere hemartroz sikayeti nedeniyle basvurmus oldugu gorild.
Hastanin hastane yatisi 7 giin siirmis olup baslangi¢c hedef faktor diizeyi %80 olarak hesaplandi. 3 giin
sonra istenmis olan goérintilemede hematom, timér ve/veya psédotimoér ayrimi net olarak
yapilamamasi Uzerine hastanin hedef faktor diizeyi %80’ de korunarak toplam 5 gline tamamlandigl,
sonrasinda hedef faktor dizeyi %60’a dislrilerek 2 gin daha takip edildigi, klinik ve laboratuvar
bulgulari stabil izlenen hastanin st merkeze goérintileme tetkik amacgh yonlendirildigi gorildi.

Sonug: Hastane yatis endikasyonu bulunmayan kanamalar incelendiginde Hemofili A tanili hastalardan 2
tanesinin hemartroz, 2 tanesinin ise iliopsoas disi kas ici kanama nedeniyle takip edilmis oldugu, Hemofili
B tanili hastalardan 1 tanesinin hemartroz, 1 tanesinin iliopsoas disi kas i¢ci kanama, 1 tanesinin ise
mukozal kanama sikayetiyle poliklinigimize basvurmus oldugu goruldu.
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S11- FAKTOR VII EKSiKLIGINDE CERRAHI:TEK MERKEZ DENEYiMi,VAKA SERiSi

Kemal Fidan',Mustafa Baydar’,Nesibe Taser Kanat',Giilsah Akyol’,
Neslihan Mandaci Sanlit, Muzaffer Keklik',Ali Unal*

'Erciyes Universitesi Tip fakiiltesi

Amag: Faktor VII (FVII) eksikligi, etnik veya cinsiyet ayrimi olmaksizin tahmini prevalansi 1/500.000 olan
otozomal resesif bir hastaliktir.Asemptomatikten hayati tehdit eden siddette bir kanamaya yol acabilir.
Genel olarak, cerrahi kanamalar FVII eksikliginde vakalarin yaklasik Ggte birinde bildirilmistir. Cerrahi
islem Oncesi ve sonrasi replasman yapilmadig durumda hayati tehlikelere yol acabilecek kanamalara
neden olabilir. Bu g¢alismada;klinigimizde izlenen FVII eksikligi tanisi almis hastalara uygulanan cerrahi
girisimler ve tedavilerini sunmaya calisacagiz.

Yontem: Erciyes Universitesi Tip fakiiltesi i¢ Hastaliklari Hematoloji Bilim Dal’nda 2015-2022 yillar
arasinda FVII eksikligi tanisi almis hastalarin demografik 6zellikleri,FVII degerleri, uygulanan cerrahi
girisimler ve aldiklari tedaviler dosya kayitlarindan geriye doniik olarak incelendi.Major cerrahi
girisimler;ortopedik, kardiyovaskiiler, santral sinir sistemi girisimleri,gdze yonelik islemler,genitolriner
islemler ve acik batin cerrahisi; minor cerrahi islemler ise;endoskopik girisimler, biyopsi islemleri ve dis
girisimleri olarak tanimlandi.

Bulgu: Klinigimizde takip edilen 6 hasta c¢alismaya alindi.Toplamda 11 cerrahi girisim (8 major,3
minor)uygulandi. Hastalara uygulanan cerrahi girisimler Tablo 1’de verilmistir.Hastalara verilen faktor
replasmanlari islemlerden 30-60 dk 6nce,islem sonrasi verilen faktor replasmanlari ise her 4-6 saatte bir
verildi.Cerrahi girisim yapilan herhangi bir hastada beklenenden fazla kanama ya da komplikasyon
gozlenmedi. 1.hastamizda sezaryen sonrasi rest plesanta olmasi (izerine section kiretaj
yapilmis.islemden énce 2 U TDP verilmis. 2.hastamiza acik teknik septorinoplasti &ncesi 0.8 mg
rFVila(aryoseven) verilmis.islemden 4 saat sonra 0.8 mg rFVlla (aryoseven) replasmani
yapilmis.Cerrahiden 72 saat sonra epistaksis olmasi Uzerine 0.8 mg rFVlla(aryoseven) replasmani
yapilmis.3.hastamiza sezaryenden 6nce 2 mg rFVlla (novoseven) verilmis.4.hastamiza dis ¢ekimi dncesi
1mg rFVlla (novoseven),dis ¢ekimi sonrasi 6.saatte 1 mg daha rFVlla verilmis.Sezaryen 6ncesi 1.6 mg
rFVIla(novoseven) verilmis.Operasyon sonrasi 6 saatte bir 1.6 mg rFVlla 48 saat boyunca
verilmis.5.hastamiz ise dis cekimi 6ncesi 2 mg rFVlla(novoseven) almis.Sonrasinda 2 mg daha rVlla
(novoseven) almis.Rinoseptoplasti dncesi 2 mg rFVila (novoseven) yapilmis. Cerrahi sonrasi 4-6 saatte bir
toplamda 3 defa 2 mg rVlla(novoseven)verilmis.6.hastamiz ise toplamda 4 operasyon gecirmis.1 dis
¢cekimi ve 2 TUR-M (mesane tm) operasyonlari 6ncesi ve sonrasi 2 mg rFVlla(novoseven) verilmis.Safra
kesesi perforasyonu nedeniyle kolesistektomi ve peritoneal tuvalet debritmani yapilmis.Cerrahi dncesi
2.6 mg,sonrasinda ise 4-6 saatte bir 1.6 mg rFVlla(novoseven) 3 giin boyunca verilmis.

Sonug: Faktor VII eksikligi olan hastalarda kanamalarda ve cerrahi girisimlerde ideal replasman tedavisi
rFVIla ile olmaldir. Ancak rFVIla’nin bulunmadigi ilkelerde tedavide plazma kaynakli faktor veya aPCC
verilebilir. Faktor erisiminin olmadigi Ulkelerde TDP diger bir secenektir.Agir kanama, travma ya da
cerrahi girisimler icin dnerilen rFVila dozu, hedef FVII diizeyi >%20 olacak sekilde 15-30 pg/kg olup
dozlar ilk 24 saat boyunca 4—6 saat, sonra 8-12 saatte bir uygulanmasidir.Faktér VII eksikligi olan
hastalar i¢in olusturulan kayit sisteminde (Seven Treatment Evaluation Registry-STER) yer alan ve
cerrahi islem yapilan hastalarda rFVIla’nin kullanimi 34 hastada 41 elektif cerrahi islemde (24 major, 17
minor) degerlendirmis ve major cerrahi girisimlerde rFVlla ile hemostaz icin operasyonun ilk giiniinde en
distk etkili dozun 13 pg/kg oldugu ve en az lU¢ doz gerektigi gosterilmistir. Di Minno MN ve
arkadaslarinin yaptigi calismada ne FVII seviyesinin, ne de yapilan cerrahi girisimin rFVila replasman
tedavisini etkiledigi sadece hastanin kanama fenotipinin yapilan replasman tedavisinde etkili oldugu
gosterilmistir.
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Vaka Yag/ | Faktor | INR Cerrahi | Cerrahi Tedavi Toplam Komplikasyon Transflizyon
diizeyi tipi verilen gerekliligi
Cinsi doz (kanama,
yet
Tromboz,6liim)
1. 32/K | %209 | 1.27 | Major | Section kiiretaj | TDP 2UTDP | Olmadi Olmadi
10ml/kg
2 22/K | %27.6 1.24 | Major Septo 15-30 24 mg Post op 3.giin Olmad:
mcg/kg/doz
rinoplasti Epistaksis
FVII
800meg FVII
(Aryoseven) verildi.
3. 39/K | %4.7 24 Major Sezaryen Operasyondan 1 | 2 mg Olmadi Olmadi
giin énce 2 U
(C1S) TDP
Operasyondan
once 30 meg/kg
FVII
(Novoseven)
4. 32/K | %175 1.6 Major Sezaryen 15-20 19.2mg Olmadi Olmadi
mcg/kg/doz
©/8)
(Novoseven)
Minor Dis ¢ekimi
15 meg7kg/doz
2mg Olmadi Olmadi
(novoseven)
5. 58/ <20.6 531 Major Septoplasti 30 meg/kg/doz 6 mg Olmad: Olmad:
K Konka RF (Novoseven)
Mindr Dis gekimi 30meg/kg/doz 4mg Olmadi Olmadi
(novoseven)
6. 68/ <%l 5.19 | Mindr Dis Cekimi 20meg/kg/doz 4 mg Olmadi Olmadi
K (novoseven)
Major TUR-M 15-30 meg/kg 2mg Olmadi Olmad1
Major TUR-M 15-30 meg/kg 2mg Olmad: Olmadi
Major Kolesistektomi Preop:30 2.6mg Olmadi Olmadi
meg/kg/doz
Peritoneal
debritman Post op:
20meg/kg/doz
1.6 mg
(Novoseven)
(toplam
alian
doz:21.8
mg)
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$12- KALITSAL COKLU PIHTILASMA FAKTORU EKSIKLIGi OLGULARIMIZ

Canan Albayrak’,Davut Albayrak:

*Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, 2Samsun Medicalpark Hastanesi

Amag: Kalitsal pihtilasma faktori eksiklikleri nadir gorilen kanama hastaliklaridir. Kahtsal coklu
pithtilasma faktori eksiklikleri (KCPFE) ise, en az iki pihtilasma faktorindn plazma aktivitesinde eszamanl
azalma ile birlikte olan kalitsal hemostatik bozukluk grubudur ve ¢ok daha nadir olarak gorilmektedir.
Pihtilasma faktor eksikliklerinin cok cesitli kombinasyonlarini gorebiliriz. Eksik olan faktorlere ve
diizeylerine gore kanamalarin siddeti ve yonetimi farklilik gosterebilir. Bu calismanin amaci, klinigimizde
KCPFE olan hastalarin kinik ve laboratuvar bulgulari ve altta yatan genetik mutasyonlarinin
degerlendirilmesidir.

Yontem: Klinigimize kanama sikayeti ile basvuran hastalara pihtilasma tarama testleri ve faktor diizeyleri
bakilmaktadir. Faktor eksikligi olan hastalarda eksik faktor diizeyi farkli zamanlarda en az g kez
¢ahsilarak dogrulandi. Birden fazla kalitsal faktor eksikligi olanlar KCPFE olarak degerlendirildi. Hastalarin
aile bireylerinde de eksik faktor diizeyleri arastirildi. Faktor dizeyi eksik olan aile Gyelerinden faktor
eksikligine yonelik mutasyon ¢alismasi yapildi. Kombine faktor V ve VIII eksikligi olan vakalar ve K
vitamini bagimli kombine faktor eksikligi olan olgular ¢alismaya dahil edilmedi. Hasta ve ailelerinden
yazili izin alindi ve hastane tibbi etik kurulundan onam alind..

Bulgu: Toplam 18 KCPFE olan vaka tespit edildi. FIl disindaki tim pihtilasma faktori eksiklikleri farkli
kombinasyonlarda birliktelik géstermekte idi. FXI (dokuz hasta) ve FVII (sekiz hasta) eksikligi en yliksek
prevalansi gosterdi. Alti hastada VWF eksikligi, bes hastada FXIl eksikligi, bes hastada FX eksikligi, lc¢
hastada FXIII eksikligi, G¢ hastada FVIII eksikligi, iki hastada Fibrinojen eksikligi ve bir hastada FV eksikligi
saptandi. Bir hastada dort farkh faktor eksikligi (F7, F11, F13, VWF), dort hastada Ug farkli faktor eksikligi
ve 13 hastada ise iki farkh faktor eksikligi tespit edildi. En sik goérilen kombinasyon olarak kombine FVII
ve FX eksikligi olan dort hasta belirlendi. Hastalarin yedisi kiz, 11'i erkek idi. Hastalarin ortanca yasi 14 idi.
Hastalarda siklikla birden cok faktorlin hafif eksikligi tespit edildi. Bunlar otozomal resesif kalitim
gosteren faktorlerin heterozigot mutasyonu oldugunu dastindirecek sekilde hafif faktor eksiklikleri idi.
Ancak homozigot gecis gosteren veya X'e bagh genetik gecis gosteren agir faktor eksiklikleri gorilen
hastalar da vardi.

Sonug: KCPFE'ler, cok nadir olan faktor eksikliklerinin ¢ok daha nadir gorilen kombinasyonlaridir. Cok
heterojen bir gruptur. Eksik olan faktére ve dlizeyine gére kanama siddeti degiskenlik gostermektedir.
Faktor eksikligi tanisi konulan hastalarimizin farkli zamanlarda diizeyleri tekrar bakilmahdir. Diger faktor
diizeylerine de bakilarak kombinasyonlar olabilecegi akilda tutulmalidir. Farkli kombinasyonlarin nasil bir
kanama klinigi yapacagl merak konusudur. Siddetli kanamalarda ve cerrahi islemlerde tespit edilen eksik
faktorlere yonelik tedaviler uygulanmalidir. Baypass ilaglari ve yeni gelistirilen koagiilasyon dengeleyici
ilaglarin hangi KCPFE kombinasyonlarinda etkili olabilecegi arastiriimalidir.
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$13- TEKRARLAYAN RETROPERITONEAL KANAMALARLA BASVURAN HEMOFiLi B
OLGUSU

Lutfiye Secil Deniz Balyen’,Burcu Sat Giizelsagaltic’,Yavuz Katircilar:,Murat Kagmaz’,
Hasan Kaya*

'Hatay Mustafa Kemal Universitesi,Hematoloji Bd

Amag: Hemofilide gorilen retroperitoneal kanamalarin siddeti hemofilinin agirlik derecesi ve karsilagilan
travmayla baglh olarak degismektedir. Akut baslangicli karin, bacak veya sirt agrisi veya palpabl karin
kitlesine neden olabilir. Asiri kan kaybi olmasi fatal sonuglara yol acabilmektedir. Bu kanamalarin ayirici
tanisinda akut batin semptomlari ile seyreden karin ici patolojileri yer alir. Burada tekrarlayan
retroperitoneal kanamalari olan ve son donem bdbrek yetmezligi nedeniyle periton diyalizine giren agir
bir hemofili B hastasini sunduk.

Bulgu: Hipertansiyon’a bagl son dénem bdbrek yetmezligi nedeniyle 6 yildir haftada 3 kez periton
diyalizine girmekte olan ve agir Hemofili B nedeniyle diizenli olarak haftada 3 glin 4500 U/hafta profilaksi
tedavisi altinda olan 45 yasindaki erkek hasta Acil Servis’e periton sivisinin hemorajik olmasi, karin agrisi
ve halsizlik nedeniyle basvurdu. Hasta yine 1 ay dnce benzer bir tablo ile basvurmus, retroperitoneal
kanama saptanmis ve sag renal arter embolizasyonu yapilmisti. Bu basvurusunda bakilan Hb:8,6g/dI
WBC:22.820/mm3 PIt:204.000/mm3 BUN:25 mg/dl Cr:4 mg/dl aPTT:82sn PTZ:16sn INR:1,5 idi. Faktor IX
dizeyi %3, Faktor inhibitorl ise negatifti. Cekilen batin tomografisinde dalak inferomedial diizeyde ve
pankreas kuyrugu dizeyinde yaklasik 9.5 cm hematom ile uyumlu lezyon saptandi. Hastaya 1x2000
U/gun olacak sekilde Faktoér IX tedavisi diizenlendi. Hastanin faktor tedavisine ragmen kanamasinin
devam etmesi ve hemoglobin seviyelerinin transflizyona ragmen dismesi nedeniyle g¢ekilen batin
tomografi-anjiografide renal arterde kanama ve renal kistler goriildii ve hastaya acil renal anjiografi
yapilarak kanama durduruldu. Hastanin sonrasindaki takiplerde hemodinamisi stabillesti. Hastaya 14
gunlik faktor 9 tedavisi sonrasinda profilaksi verildi ve ardindan kanamanin kiiclldigli gorildikten
sonra profilaktik tedavisi tekrar baslandi. Hastaya periton diyalizi yerine hemodiyalize gegildi. Hasta
halen haftada 3 kez hemodiyaliz altinda stabil olarak izleniyor. TARTISMA Retroperitoneal hematom
hemofili hastalarinda erken tani ve dogru tedavinin ¢cok 6nemli oldugu, hayati tehdit eden bir durumdur
ve yliksek mortalite oranina sahiptir. Tani intraven6z kontrastli abdominopelvik bilgisayarli tomografi
(BT) ile dogrulanir. Bu bolgeye olan kanamanin kontrol altina alinabilmesi i¢in pihtilasma faktori
aktivitesini normalin %80 ile %100’U diizeyine yiikseltilip en az 48-72 saat bu diizeyde tutulmasi gerekir.
Boyle durumlarda cerrahi girisimlerden kesinlikle kaginilmaldir. Bes hastalik bir vaka raporunda spontan
retroperitoneal kanamasi olan diyaliz hastalari alinmis ve bu hastalarda en sik kanama orjininin bébrek
(%87.8), en sik altta yatan nedenin edinilmis kistik bobrek hastaligi oldugu ve kanamanin
antikoagtlasyon ile iliskili bulundugu raporlanmistir . Benzer olarak bizim hastamizda da edinilmis renal
kistik hastalik bulunmaktaydi. Kanama riski acisindan yapilan diger bir calismada hemodiyalizin periton
diyalizine gore 1.5 kat daha riskli oldugu, bunun nedeninin disik molekiler agirhikhi heparin oldugu
bildirilmistir.Yine varfarin tedavisi altinda periton diyalizine giren bir hastada spontan renal orjinli bir
retroperitoneal kanama olup embolizasyon ile tedavi edilmistir . Literatlirde hemofiliye bagl
retroperitoneal kanama gegiren bir diyaliz hastasindan 8 hastalik bir seride bahsedilmistir. Genel olarak
periton diyalizinin bu hastalarda glivenli oldugu ancak yine de kanamalar agisindan dikkatli olunmasi
gerektigi bildirilmistir .

Sonug: Burada agir hemofili B hastamizda goriilen, literatiirde ¢ok nadir olan ve tekrarlayici nitelikte

retroperitoneal kanama vakasini sunduk. Ozellikle son dénem bdbrek hastasi olup diyalize giren hemofili
hastalarinda nadir de olsa bu ciddi komplikasyonun olabilecegi akilda tutulmahdir.
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S14- COViD-19 PANDEMISi ONCESI VE PANDEMi DONEMINDE HEMOFiLi
HASTALARININ KANAMA ATAKLARININ KARSILASTIRILMASI: TEK MERKEZ
DENEYiMi

Hikmet Gok*,Abdi ibrahim Halil Sonmez?,Ali Tekbas?,Handan Haydaroglu Sahin?Vahap Okan?
‘Gaziantep Universitesi i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, *Gaziantep Universitesi Hematoloji Bilim Dali

Amag: Hemofili; X’e bagh resesif, faktér VIII veya IX eksikligi sonucunda gelisen nadir bir kanama
bozuklugudur.Faktor VIl eksikligi Hemofili A, faktor IX eksikligi ise Hemofili B olarak adlandirilir. Hemofili
A yaklasik 5.000-10.000 erkek dogumunda bir olarak gorilirken, sikhgi Hemofili B'ye goére 5-6 kat daha
fazladir.Eklem bosluguna kanama (hemartroz) ve kas igine kanama (hematom) hastaligin en tipik
ozelligidir. Gorllme sikligina gére hemofilide goriilen kanama bulgulari hemartroz %70-80 (diz-%45,
dirsek-%30, ayak bilegi-%15, omuz-%3, el bilegi-%3, kalca-%2, diger-%2), kas/yumusak doku %10-20,
diger kanamalar %5-10, merkezi sinir sistemi <%5 seklindedir.Bu ¢alismada merkezimizde takip ettigimiz
eriskin Hemofili A ve Hemofili B hastalarinin Covid-19 pandemisi dncesi ve pandemi déneminde kanama
sikhklari, kanama odaklari karsilastirmak ve varsa farkliliklari saptamak amaclanmistir.

Yontem: Covid pandemisi 6ncesi ve pandemi doneminde kanama ile gelen Hemofili A ve B hastalarinin
retrospektif taranmasi

Bulgu: Merkezimiz hematoloji klinigimizde Ocak 2017-Aralik 2019 tarihleri arasinda 92 eriskin Hemofili A
tanili hasta takip edilmistir. Ayni tarihlerde takipli olan 22 Hemofili B hastamiz vardi. Ocak 2020- Aralk
2022 tarihlerinde 96 Hemofili A ve 23 Hemofili B hastamizi takip ettik. Hemofili A da pandemi 6ncesi ve
pandemi dénemini karsilastiracak olursak; Hemofili A hastalarinda pandemi 6ncesi donemde 83 kanama
diz ekleminde, 10 kanama dirsek ekleminde, 8 kanama bilek eklemlerinde gerceklestigi gorildi. Kalga
ekleminde 5 kanama, diger eklemlerde 9 kanama, kas igi ve diger kanama odaklari travma ve cerrahi
girisim dahil 38 kanama atagi daha oldu. Bu (g yillik takipte toplam 153 kanama atagi gorildi. Hasta
basina diisen kanama sayisi 1,66/ 3 yil olarak hesaplandi. Pandemi dénemine bakacak olursak; 43 diz
eklemi, 10 dirsek eklemi, 6 bilek, 6 kalca ve 6 diger eklem kanamalari gorildi. Cerrahi, travma ve kas igi
kanama dahil diger kanama sayisi 35’di. Ug yillik takipte toplam 106 kanama atagi goriildi. Hasta basina
dusen kanama sayisi 1,10/ 3 yil saptandi. Hemofili B igin; yine pandemi 6ncesi 3 yil i¢in 17 kanama diz
ekleminde gorildu ve en sik kanayan eklemdi. Dirsek ekleminde 7 kez, bileklerde 10 kez, kal¢ada 1 kez
kanama atag| gorilda. Diger kanamalar ise 7 kez goruldi. Hasta basina disen kanama sayisi 1,90/ 3yil
olarak hesaplandi. Pandemi dénemine bakacak olursak 12 kez diz eklemi, 2 kez dirsek eklemi, 3 kez bilek
eklemlerinde kanama gorildi. Diger kanamalar ise 9 kez gorildi. Hasta basina disen kanama sayisi
1,13/ 3 yil saptandi.

Sonug: Son 6 yil icinde bolimimize basvuran Hemofili A ve B tanili hastalarimizin takiplerini retrospektif
olarak inceledik. Bu analizde prepandemik donemdeki 3 yil icinde kanama sayisinin pandemi dénemine
gore ylksek oldugu goze carpmaktadir. Sosyal izolasyon dénemi olan pandemi silirecinde hasta basina
disen, travma ve mobilizasyon nedenli gelisen eklem ici ve diger kanamalarda kanama sayisinin azaldigi
saptanmistir. Ayrica Hemofili hastalarinin profilaksi tedavisi disinda yasam tarzi degisikligi gibi ek
faktorlerle kanama sayilarinin kontrol edilebilecegi yoniinde fikir uyandirmistir.
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S15- FAKTOR 7 EKSIKLiGi OLAN KADIN HASTADA GEBELiK VE DOGUM
YONETIMi; OLGU SUNUMU

Salih Sertac Durusoy!,Mehmet Yilmaz*

'Sanko Universitesi

Amag: Kahtsal faktor VII eksikligi, genel popiilasyonda tahmini 500.000 vakada bir insidansi ile en yaygin
otozomal resesif kalitsal kanama bozuklugudur. Kanama belirtileri, dolasimdaki FVII seviyeleri ile zayif
korelasyon gosterir. Hamilelik sirasinda, hafif-orta derecede FVII eksikligi olan kadinlarda FVII
diizeylerinde artis olabilir, ancak ciddi faktor 7 eksikligi olanlarda artis gérilmez.1 Bu yazida, dogumdan
once rekombinant faktér Vlla ile tedavi edilen, hem kadin hem de bebek i¢in hemorajik komplikasyonlari
olmayan, faktor VII eksikligi olan 32 yasindaki bir kadinin yonetimini sunuyoruz.

Bulgu: 32 yasinda kadin hasta ilk kez tetkiklerinde INR: 3.73 yiksekligi saptanmasi sonrasi , yapilan
degerlendirmede Faktor 7: %2, inhibitor: negatif , olgu Faktor 7 eksikligi tanisi almis. Olgunun gebelik
sirecinde takiplerinde kanama sikayeti olmadi. Dogum icin sezeryan plani yapilan olguda, sezeryan
oncesi kanama kontroli icin faktor 7a ile profilaksi planlandi. Profilaksi olarak 15 - 30 mcg/kg, 4-6 saatte
bir rekombinant faktor 7a uygulandi. Toplam 6 doz tedavi verildi. Takiplerinde kanama problemi olmadi.

Sonug: Bugiine kadar, dogum sirasinda konjenital faktor VII eksikligi olan kadinlarin yonetimini bildiren
literatlirde ¢ok az vaka vardir ve profilaksi igin bir fikir birligi yoktur.2 Faktor 7 eksikligi olan gebelerde
kanama komplikasyonlarinin yénetimi, tedavi kilavuzlarinin olmamasi nedeniyle heterojendir. Literatiire
bakildiginda tedavisiyle peripartum profilakside yonetilen benzer vakalarda rekombinant faktor Vlla
kullaniminin yararhligini ve etkinligini gdsteren olgu bildirimleri gosterilmistir.
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S16- VON WILLEBRAND EKSiKLIGi OLANLARDA KLiNiK VE TEDAVi OZELLIKLERi:
TEK MERKEZ DENEYiMi

Huseyin Avni Solgun’,Duygu OzkorucuYildirgan',0zlem Terzi’,
Sibel Tekgiindiiz:,0zgii Hangerli, Ali Aygicek:

'Basaksehir Cam Ve Sakura Cocuk Hematoloji Ve Onkolojisi

Amag: Von Willebrand hastaligi (vWH) en sik gorllen bir kalitsal kanama bozuklugudur. Von Willebrand
faktorinin (VWF) eksik veya defektif olmasiyla karakterize olup, epistaksis ve menoraji gibi degisken
siddette muko- kiitan6z kanama semptomlarina yol agar. VWH (g sinifa ayrilir: Tip 1’de vWF'nin goreceli
olarak kantitatif eksikligi vardir; Tip 2’de vVWF’nin kalitatif defektleri s6z konusudur ve tip 2A, 2B, 2M ve
2N olarak alt gruplara ayrilir; Tip 3'te ise; VWF’nin tiim olarak kantitatif eksikligi vardir

Yontem: 2020-2022 vyillari arasindan Universite hastanemiz Cocuk Hematoloji kliniginde yatarak yada
ayaktan polklinik takibi yapilan; vWF hastaligi tanisi almis toplam 12 hasta bu calismaya dahil edilmistir.

Bulgu: Hastalarin yas ortalamasi 12,5 idi. TUm hastalar erkek idi. Hastalarin yas ortalamasi 12,5 idi. Tim
hastalar erkek idi. Hastalarin tani ani vVWF antijeni (vWF:Ag), ristosetin kofaktor aktivitesi (VWF:RCo)
dizeyleri sirasi ile 34,2 ve 17,9 idi. En dusik Vwf: Ag diizeyi >10 , en disik vWF:RCo degeri ise 10 idi.
Hastalarin 82’inde eslik eden F8 eksiekligi saptandi. Bunlarin ortalama f 8 duzeyleri 33,9 (0,8-52,4)
seklindeydi. Hastalardan birisi agir hemofili A ile VWF hastaligi birlikteydi. Yine bir hastada agir F 12
eksikligi ile VWF hastaligi birlikte idi. Htasalrin 2’sinde TDP ve diger tiim hastalarda hem tedavide hem
proflakiside Hemat-P ve Transamin birlikte yada tek kullanilmistir. Haemate-P 40-60 U/kg doz ile;
Transamin ise 10-20 mg/kg doz ile po/iv inf ile kulaniimistir. En sik semptomlar burun kanamasi, ekimoz,
hematom ve menoraji idi.. Menorijisi olan hastalarda Kadin Dogum ve Hastaliklari ile konsiilte edilerek
oral kontraseptif baslandi. Hastalardan 15 yas erkek hasta ciltte lipom eksizyonel cerrahisi sirasinda
durdurulamayan kanama ile tarafimiza konstilte edildi. Acil sartlarda Taze donmus plazma(TDP) 10 cc/kg
dozunda iv inf ile uygulandi. Takibinde vWF hastaligi tanisi aldi. Hastalardan 17 yas erkek hasta dis
gekimi sonrasi durdurulamayan kanama sonrasi hastanemiz acil servise bagvurduktan sonra TDP 10cc/kg
iv inf ile kanama kontroll saglanmistir. Hasta takibinde vWF hastaligi tanisi aldi.Santral sinir sistemi (SSS)
ve GIS kanamalari dahil olmak iizere, yasam icin tehlike olusturacak kanamalar her ne kadar tiim vWD
tiplerinde gorilebilirse de en sik olarak tip 3 gibi siddetli olan fenotiplerde saptanir. Calismamizdaki
hicbir hastamizda SSS kanamasi saptanmadi. Hastalardan; 17 yas vVWF hastaligi olan ve GiS kanama
nedeni ile servis yatisi yapilarak, VWF/FVIII Konsantresi( Haemate-P) 40 U/kg doz ile ve Transamin 10
mgr/kg giinde 3 kez iv inf ile baslandi. idrar tetkiki normaldi. Hastanin hb:7,2 gr/dl oldugundan ES
trasnflizyonu 10cc/kg ile yapildi. Hasta Pediatric gastroenteroloji ve ¢ocuk cerrahisi ile konsiilte edildi.
Aktif kanama odagl saptanmayan hastasnin tedaviler devam edildi ve GiS kanamasi 3.giin sonunda
durdu. Hastas haftada 2 kez . Hastanin 3.giin klinik takiplerde GIS kanamasi durdu. Hafta 2 kez Haemete-
P proflakisisis devam edildi. Takiplerde ek kanamasi olmadi.

Sonug: Von Willebrand hastaligi genel olarak mukokiitandz kanamalar olan bir durumdur. Tani konmasi
icin gerekli semptomlarin ve laboratuar testlerinin cesitliligi, taninin gecikmesine ve kronik
komplikasyonlarin gelisimine neden olan kanamalara maruziyetinin artmasi ile sonuglanabilmektedir. Bu
acidan vFH semptmatik hastalarda mutlaka akilda olmal ve diger faktor eksiklikleri ile birlikteligi
disindlmelidir. Tedavide etkin ve kalivel ¢oziimler igin genetik ve hedef tedaviler agisindan daha ¢ok
¢alismaya ihtiyag vardir.
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S17- KALITSAL TROMBOSIT BOZUKLUKLARI OLAN HASTALARDA TUM EKZOM
Dizi ANALIZi ILE MOLEKULER GENETIK TANI: KONJENITAL TROMBOSIT
BOZUKLUGUNDAN SORUMLU YENi BiR GEN OLAN ITGA10 ‘UN TANIMLANMASI

Durdugiil Ayyildiz Emecen’, Tahir Atik*,Petek Ballar Kirmizibayrak?,Cumhur Giindiiz},
Esra Isik’,Enise Avci Durmusalioglu’,Deniz Yilmaz Karapinar:,Mahdi Shekari,
Goklem Uner’,Tiraje Alkan‘,Melike Evim®,Zeynep Yildiz Yildirmak¢,Veysiye Hiilya Uzel’,
Yesim Oymak®,Yilmaz Ay’,Aysegiil Uniivar®,Ayse Gonca Kacar®,Ozgiir Cogulu’,Ferda Ozkinay

‘Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, 2Ege Universitesi Eczacilik Fakiiltesi, *Ege Universitesi Miihendislik
Fakdiltesi, ‘istinye Universitesi Tip Fakiiltesi, *Uludag Universitesi Tip Fakdltesi, ®Sisli Hamidiye Etfal Egitim
ve Arastirma Hastanesi, 'Dicle Universitesi Tip Fakdiltesi, ®Dr. Behcet Uz Egitim ve Arastirma
Hastanesi, "Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, “istanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, “Cerrahpasa
Universitesi Tip Fakiiltesi

Amag: Kalitsal trombosit hastaliklari (KTH), trombositlerin sayica azalmasi ya da fonksiyonlarinda
bozuklukla giden, cok nadir gorilen bir grup genetik hastaliktan olusur. Trombositler kanamanin
durdurulmasinda ilk asamada gorev alirlar ve KTH’ nda esas olarak cilt ve mukoza kanamalari
gozlenebilir. Ancak bu hastalik grubunda kanamanin yani sira ¢ok cesitli klinik bulgular gorilebilir. Bazi
KTH ailesel miyelodisplastik sendrom ve akut miyeloblastik 16semiye egilim yaratan bozukluklar ile
birliktedir. Bu hastaliklarin erken donemde taninmasi hizlica planlanacak tedaviler ile prognozun
iyilesmesini saglayabilir. Diger bir kanama bozuklugu olan, kalitsal faktor eksikliklerinde klinik bulgular
ve ilk basamak laboratuvar testleri kesin taninin konulmasinda genellikle yeterli olurken, KTH klinik
bulgulari cok farkliliklar gosterebilir ve genetik testler yapilmadan kesin taniya varmak ¢ogu zaman
mimkin olamaz. Nadir KTH' nin hem klinik ayriminin zorlugu, hem de genetik heterojenitesi gbz 6niline
alindiginda, tek tek sorumlu olabilecek genlerin analiz edilmesi 6nemli bir sorun olmaktadir. Bu
calismada, ¢ocuk hematoloji, cocuk genetik hastaliklari uzmanlari, ve molekiler genetik ve hicre
biyolojisi alaninda galisan uzmanlarin katilimiyla KTH'a bitincil bir tani yaklasimi getirmeyi, olgulardaki
genetik tani ylzdesini arttirabilmeyi, Ulkemizdeki bu hastaliklar agisindan mutasyon dagilimini
belirlemeyi, bu hastaliklara yol agan yeni genleri ve molekiler yolaklari aday gen yaklagimi ve
fonksiyonel ¢alismalarla tespit etmeyi ve prenatal, postnatal tani ve tarama amaglh kullanilabilecek 6zgiin
bir KTH gen paneli olusturmak agisindan yapilacak daha ileri projelere veri saglamayr amacladik.

Yoéntem: Calismada klinik ve birinci basamak tetkiklerle KTH 6n tanisi konulmus ve bu taniyla izlenmekte
olan 40 olguda tim ekzom sekanslama (WES) yaparak, analiz ¢iktilarinda uygun filtreleme ile bilinen ve
KTH ile iliskilendirilmis tim genlerinin arastiriimasi gergeklestirildi. Calismanin ikinci agsamasinda bilinen
KTH genlerinde varyant saptanmayan hastalar, aday gen bulmak amaciyla, farkli stratejilerle tekrar
filtrelendi. ikinci asamada bulunan aday gendeki varyantin aile ici segregasyon calismasi yapild, aile
agacina uygun segregasyon gosteren genin Urettigi proteinin ekspresyonu Western-blot analizi ile
gosterildi.

Bulgu: Bu yaklasim ile WES verilerinin ilk analizi ile hastalarin 32 (%80) tanesinin molekdler etiyolojisi
belirlenmistir. WES ile mutasyon saptanamamis geriye kalan, 8 olgunun WES verileri, aday gen yaklasimi
cercevesinde yeniden degerlendirilmis ve bir hastada KTH’ ndan sorumlu olabilecek bir yeni aday gen
(ITGA10) belirlenmistir. Tespit edilen aday gen Western-blot analizi ile degerlendirilmis ve bulunan
genetik defektin hastalikla iliskisi olabilecegi ortaya konulmustur.

Sonug: Calismamiz herediter trombositopenide tam ekzom sekans analizinin basarisini géstermis ve ileri
¢alismalara kapi aralamistir.
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S18- KONJENITAL AFiBRINOJENEMI TANISIYLA iZLENEN HASTADA PULMONER
TROMBOEMBOLI, VAKA SUNUMU

Ferda Can',Tekin Giiney?,Sema Akincr’,0zge Soyer Késemehmetoglu',imdat Dilek:
'‘Ankara Sehir Hastanesi Hematoloji Bilim Dali, 2SBU Ankara Sehir Hastanesi Hematoloji Bilim Dali

Amag: Konjenital afibrinojenemi, milyonda 1 siklikta gorilen nadir bir kanama bozuklugu olup siklikla
ciddi kanama bulgulari olan bu hastalikta paradoksal olarak tromboz da goriilmektedir. Bu olgular
literatlirde vakalar seklinde bildirilmistir. Bu durumda hem kanama hem trombozun ydnetiminin zorlugu
nedeniyle afibrinojenemi tanisiyla izlenirken tromboz tespit edilen hastanin tedavi siireci hakkinda bilgi
sunmak istedik.

Bulgu: Olgu Sunumu 21 yasinda erkek hasta, dogumsonrasi 3. Glinde gébek bagi kanamasi nedeniyle
arastirilip afibrinojenemi tanisi konulmus ve 2018 yilinda 6 ay icinde 4’ ten fazla eklem kanamasi olmasi
Gzerine hastaya profilaksi amaciyla fibrinojen konsantresi baslanmis. Hasta klinigimize mayis 2021’ de
atesli silah yaralanmasi sonrasi olan sol bacak kanamasi nedeniyle yatirildi. Fibrinojen konsanstresi
yerine koyma tedavisi uygulanarak profilaksi tedavisini ayaktan almak tizere taburcu edildi. Hafta birgln
2 gram fibrinojen konsantresi verilmesi planlandi. Poliklinik takiplerine diizenli gelmeyen hasta geldigi
sirede profilaksileri uygulanirken 1 kere kesi sonrasi kanama, 1 kere trafik kazasi sonrasi sag kolda
kanama, 1 kere diisme sonrasi kanama nedeniyle fibrinojen konsantresi yerine koyma tedavisi verildi.
Kasim 2022’ de atesli silah yaralanmasi sonrasi ¢oklu mermi yaralanmasi ve kanamalari nedeniyle
yogunbakimda fibrinojen konsantre tedavisi uygulandi. Coklu multidisipliner ameiliyatlar uygulandi.
Taburculuk sonrasi haftada 2 gram fibrinojen konsatresi profilaksisi alirken 1. Haftada nefes darlig ile
basvuran hastanin pulmoner bilgisayarl tomografi anjiografisinde 4 segmenter arteriyel pulmoner dalda
dolum defektleri ve enfarkt alani izlendi. Hastaya disiik molekiler agirlikli heparin (DMAH) tedavisi
baslandi. Profilaksi dozu arttirilarak tedavi dozunda antikoagulan verilmesi planlandi. Hasta yatirilabildigi
surece glinde 2 doz DMAH verildi. Ayaktan endikasyon disi onay alinarak haftada 2 giin, 4 gram
fibrinojen konsantresi kullanilarak hastanin ¢ift doz heparin tedavisi devam etmektedir.

Sonug: Otozomal ¢ekinik olarak kalitilan afibrinojenemi, kanama baskin bir hastalik olsa da fibrinojenin
trombin olusumu Gzerindeki downregile edici etkinligi nedeniyle fibrinojen azalmasi durumunda plazma
trombin seviyesinin artarak tromboz olusuma neden olabilecegi vakalar seklinde bildirilmistir. Bu
nedenle bu hasta grubu 6zellikle tromboz agisindan riskli durumlarda tromboemboli riski olabilecegi
unutulmamahdir
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$19- HEMOFiLi B TANILI HASTANIN AYAK BiLEGi ARTROSKOPI iSLEMi SONRASI
TAKIBI : VAKA SUNUMU

Cem Selim’
'Sanlurfa Mehmet Akif inan E.a.h

Amag: Koagulasyon kaskadini bozan X'e bagl bir genetik bozukluk grubu olan hemofili, 21/100.000 canl
erkek dogumda gorullr. Hastalarin %82'sinde hemofili A (faktor VIII eksikligi) ve %18'inde hemofili B
(faktor IX eksikligi) tanisi alir (1). Semptomlar, siddeti hafiften 6limciile kadar degisen, yumusak
dokularda veya eklemlerde spontan veya travmanin neden oldugu kanama ve buna bagh
komplikasyonlari kapsar (2). Siddetli hemofili (<%1 faktor aktivitesi) olan hastalar, genellikle cerrahi
midahale gerektiren bir durum olan hemofilik artropati dahil olmak tizere hayat kalitesini etkileyen uzun
sureli morbiditeler yasarlar (3). Biz de vakamizda hemofili B tanili hastanin operasyon sonrasi takibinde
faktor diizeyi takibi, yara temizligi ve erken fizyoterapinin dnemini vurgulamak istedik.

Yontem: 55 yasinda hemofili B tanili erkek hasta, cocuk yaslarda hemofili B nedeniyle olusan subtalar
artropati icin basvurdugu dis merkez ortopedi boliminde opere oldu. Operasyonda hipertrofik
sinovyum cikarildi. Operasyon 6ncesi yeterli proflaksi alan hasta merkezden taburcu edildikten sonra
verilen proflaksi tedavisini eksik uyguladigini belirterek tarafimiza operasyon bolgesinde yogun kanama
nedeni ile basvurdu. basvurdu. Hastanin diizenli olarak faktor seviyeleri, inhibitor seviyeleri takip edildi
(tablo 1). Hastaya dizenli olarak proflaktik faktor tedavisi verildi. Hastanin yara bakimi yakindan takip
edildi. Hasta egzersiz konusunda fizyoterapiste yonlendirildi. Hastanin takip sonrasi kanamasi durmus
olup hasta desteksiz ylirtiyebilmektedir.

Sonug¢: Hemofili B tanili hastalarda operasyon sonrasi 1 -3 glinler arasi hedef faktor IX dizeyi %40-60, 4-
6.glnler arasi%30-5-, 7-14.glinler arasi ise %20-40’tir (4). Buna ragmen hastanin faktor tedavisini diizenli
kullanmasi, yara temizligi, operasyon alan blylkligl gibi nedenler kanama riskini etkileyebilir.
Hastamizda faktor replasmanina sabirla devam edilmis olup hastanin operasyon sonrasi tam diizelmesi
saglanmisir.
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$20- INTRAKRANIAL KANAMA BULGULARI iLE BASVURAN iNFANT HASTA:
FAKTOR X EKSIKLiGi

Mustafa Cemaloglu!,Metin Yiicel’

'Hatay Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji, *Hatay Egitim ve Arastirma
Hastanesi

Amag: Faktor X (FX) eksikligi; otozomal resesif gegisli nadir bir hastaliktir. Sikligi 1/500.000’den daha
azdir. FX (Stuart Prower faktorii), hemostazda intrensek ve ekstrensek yollardaki ortak bir K vitamin
bagimli proteazdir. Hastalik, asemptomatik olabildigi gibi umbilikal kanama, gastrointestinal (GiS)
kanama, hematuri, epistaksis, intrakranial kanama ile de kendini gosterebilir. Bu sunumda; epileptik
nbbet ve periferik damar yolu girisimi ile durduralamayan kanama sikayeti ile basvuran FX eksikligi tanisi
alan 2 aylik kiz hastanin degerlendirilmesi amaclanmistir.

Yontem: iki aylik kiz bebek, gbzlerini sabit noktaya dikme, tiim vuciitta yaygin kasilma, periferik damar
yolu girisimi sonrasi durduralamayan kanama sikayeti ile cocuk acil poliknigine yénlendirildi. Oykisiinde;
birinci derece kuzen evliliginden dogdugu, ayni sikayetlerle 1 aylikken kardesinin kaybedildigi 6grenildi.
Fizik muayenesinde cilt altinda multiple hematom mevcuttu. Laboratuvar incelemelerinde Hb: 7gr/dl;
karaciger, bobrek fonksiyon testleri normaldi. Kanama zamani: > 4 dakika, protrombin zamani (PT): 74.9
saniye, INR: 3.12, aktive parsiyel tomboplastin zamani (aPTT): 190 saniye, fibrinojen: 322 mg/dl saptand..
aPTT ve PT miksing testleri 0.1 ve 2.saatte normaldi. Beyin bilgisayarli tomografi (BT) incelemesinde sol
frontoparietal ve temporooksipital alanda yaygin subaraknoid kanama ve kortikal hemorajiler saptandi.
Beyin manyetik rezonans (MR) ve MR anjiografide trombls saptanmadi. 5 mg intraventz K vitamini
uygulandi.10 cc/kg/doz taze donmus plazma (TDP) ve eritrosit destegi verildi. Hastanin sivi yiklenmesi
riski de gbz 6niinde bulunduracak sekilde yedi giin 10 cc kg/doz, 8 saatte bir TDP destegi verildi.
Antiepileptik tedavisi dizelendi. FV diizeyi %82, FX dlizeyi <%1 olarak saptandi. Anne FX diizeyi %26
saptandi. Hasta agir FX eksikligi tanisi aldi. Kliniginde diizelme olduktan sonra glinlik TDP dozlari
azaltildi. izleminin 10. Giiniinde beyin BT incelemesinde kanama alanlarinin stabil oldugu goérildi.
Protrombin kompleks konsantresi (PCC) temin edildikten sonra haftalik 40-50 tinite/kg/doz seklinde
uygulandi. Hasta, pediatrik néroloji, fizik tedavi ve rehabilitasyon poliklinigine yonlendirildi.

Bulgu: Pihtilasma sirecinde ortak yolun ilk enzimi olan FX'un eksikligi nadir gortlen ancak 6zellikle agir
eksikliginde yasami tehdit eden kanamalara yol acgabilen bir kalitsal veya edinsel kanama bozuklugudur.
Kanama, FX antijeninin eksikligi veya normal fonksiyon gostermeyen FX molekilii nedeniyle ortaya cikar.
Tedavide; TDP, kriyopresipitat, icerisinde FIl, VII, IX ve X'un bulundugu PCC ve FX preparatlari
kullanilmaktadir. Kanama tedavisinde 15-20 ml/kg TDP veya virls etkinsizlestirilmis plazma
kullanilmaktadir. FX’in biyolojik yarilanma omri 40 saattir. Ginlik 20-30cc/kg TDP, FX:C duzeyini 20-30
IU/dI'nin Gzerinde tutmaktadir ancak ciddi kanamalarda bu doz yeterli olmayabilir. Kriyopresipitat;
fibrinojen, FVIII, von Willebrand faktor ve FXIllI'den zengindir ancak viral gegis nedeniyle kullanimi
sinirhidir. Agir FX eksikligi kanama tedavisinde PCC dozu giinde bir kez 20-30 IU/kg’dir. Kanamanin tipi ve
rezidiiel FX aktivitesine gére bu doz degisebilir. ingiltere’de lretilen “Cogadex” isimli saf FX konsantresi
ise Ulkemizde heniiz rutin kullanilamamaktadir. Agir FX eksikligi (<%1) tanili ylksek riskli hastalarda
(MSS, GIS) profilaktik tedavi énerilmektedir. Literatiirde; haftada 1 veya 2 kez 50-70 1U/kg uygulanmis
fayda saglandig gosterilmistir. Baska bir calismada; haftada 2-3 defa 15-40 1U/ml uygulanmasinin daha
etkili oldugu belirtilmistir.

Sonug: FX eksikligi, edinsel veya kalitsal nadir bir hastaliktir. Kalitsal FX eksikliginin tanisi agir kanama

bulgulari agisindan 6énemlidir. Tedavide ve profilakside PCC etkili bir uygulamadir. Nadir faktor eksikligi
olmasi nedeniyle tedavi ve profilaksi uygulamalari ile ilgili daha fazla ¢alismaya ihtiyag vardir.
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S21- FAKTOR VIII VE FAKTOR IX EKSiKLiGi TANILI HASTALARIN ANALizi: TEK
MERKEZ DENEYiMi

Selin Yakarisik’,Yilmaz Ay?

‘Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, *Kartal Dr Liitfi Kirdar
Sehir Hastanesi, Pediatrik Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dal

Amag: Hemofili A (Faktor VIII eksikligi) ve hemofili B (faktor IX eksikligi) nadir gorilen kalitsal kanama
bozukluklari olup, en ¢ok eklem ici (hemartroz) ve kas ici (hematom) kanamalar gorulir. Hemofili A,
hemofili B'ye gore 5-6 kat daha fazla goriiliir ve tiim hemofililerin %85’ini olusturur. insidans irksal veya
cografik farkhhk gostermez. Uygun takip ve tedaviye uyum, yasam kalitesi agisindan hastalar ve hekimler
icin 6nem tasir. Calismamizda merkezimizde takip ve tedavi edilen hemofili tanisi alan hastalarin tedavi
ve klinik 6zelliklerini ortaya koymayi amacladik.

Yontem: Calismamiza 2017-2022 yillari arasinda Pamukkale Universitesi Saghk Uygulama Arastirma
Hastanesi Pediatrik Hematoloji ve Onkoloji Klinigi’'ne basvuran ve hemofili A ve B tanisi alan 36 hasta
alindi. Hasta bireylerin tim klinik ve laboratuvar verileri geriye donilk olarak hasta bilgi sisteminden
alindi. Ayrica hastalarin tedavi sekli, inhibitér diizeyleri, radyoaktif sinovektomi (RAS) dykileri, hemofilik
artropati varhigr ve merkezi sinir sistemi (MSS) ile iliopsoas kasi kanama oykuleri degerlendirildi.
Tanimlayici istatistikler Excel programi ile hesaplandi. Tim bilgiler frekans ve ylzdeler ile ifade edildi.

Bulgu: Hastalarimizin 25’i (%69,4) hemofili A ve 11'i (%30,6) hemofili B hastasiydi. Hemofili A
hastalarinin 15’i (%60) agir, 8’i (%32) orta ve 2’si (%8) hafif hemofili A tanisina sahipti. Agir hastalarin 2’si
(%13,3) inhibitor pozitif hastaydi ve aktive protrombin kompleks konsantresi (aPCC) profilaksisi aliyordu.
13 agir hemofili A hastasi ise Faktor VIII profilaksisi almaktaydi. Orta hemofili hastalarin 1’i gen tedauvisi
sonrasinda tedavisiz takip edilmekte, 4’U kanadikca tedavi alirken, 3’U faktor VIII profilaksisi aliyordu. 2
hafif hemofili A hastasi ise kanadik¢a tedavi almaktaydilar. Hemofili A’l bireylerden 2’sinde (%8) MSS
kanamasi, 2’sinde (%8) iliopsoas kanamasi, 1'inde (%4) de her iki kanama goérildi. 11 hemofili B
hastasinin 8'i (%72,7) agir iken 3’0 (%27,3) orta hasta idi. Agir hemofili B bireylerinin hepsi, orta hemofili
B bireylerinin ise 1’i (%33,3) profilaksi altinda olup, diger 2 orta hemofili B bireyi kanadik¢a tedavi
almaktaydi. Agir hemofili B hastalarinin 1’inde (%12,5) iliopsoas kanamasi, 1'inde (%12.5) de MSS
kanamasi gorildi. Hemofili tanili hastalarin 8’inde (%22,2) hemofilik artropati gelismisti. Bu hastalarin
6’s1 agir hemofili B idi. Hemofilik artropatiye sahip 1 hemofili A hastamiza RAS uygulanmisti, diger
hastamiz inhibitor pozitif agir hemofili A idi.

Sonug: Hemofili hastalarinda hemofilinin siddeti ve aldiklari tedavi (kanadik¢a veya profilaksi) kanama
sikhklari ve tirleri agisindan 6nem tasir. Hemartroz ve hematomlar 6nemli problem olmalarina ragmen
ozellikle agir hemofili hastalarinda MSS ve iliopsoas kanamalari hastaligin morbidite ve mortalitesini
artirir. Merkezimizde takipli hastalar incelendiginde hemofilik artropati gelisen hastalarin tiiminin; MSS
ve iliopsoas kanamalarinin da %75’inin agir hemofili hastalarinda oldugu ve bir hastada her iki
kanamanin da oldugu gorildi. Merkezi sinir sistemi kanamasi geciren hastalarin hepsi diizenli profilaksi
altina alindi ve sekelsiz iyilesti. Kanama tekrari gortlmedi. Profilaktik tedavi bu nedenle 6zellikle agir
hemofilik bireylerde kas eklem saghgini korumak ve kalici sakathklarin 6niine gegmek icin ve 6zellikle de
MSS gibi hayati tehdit eden major kanamalarin énlenmesi ve yasam kalitesinin artirilmasinda oldukga
onemli bir yere sahiptir. Kaynaklar: 1) Ulusal Tani Ve Tedavi Kilavuzu, 2021, Stiriim 1.2 - Eyll 2021
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$22- FAKTOR VII EKSIKLiGi TANILI OLGUDA ANTERIOR SERVIKAL DiSKEKTOMI
CERRAHISI

Piisem Patir’,Volkan Karakus*
'Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: FVII eksikligi asemptomatikten 6ldiirlici kanamalara kadar varan degisik klinik tablolarla ortaya
cikabilen bir kanama bozuklugudur. FVII eksikligi nadir faktor eksiklikleri grubu icinde en sik gorilenidir.

Yontem: Uygulanamaz.

Bulgu: 38 yasinda kadin hasta, menometroraji nedeni ile endometrium biyopsisi planlanmasi ve yapilan
tetkiklerinde PT uzunlugunun eslik ettigi INR uzunlugu saptanmasi lzerine poliklinigimize preoperatif
degerlendirme amach basvurdu. iki farkli zamanda élciilen FVII degerlerinden biri %23.7 ve digeri %25.6
olarak geldi, FVII inhibitori ise negatifti. FVII eksikligi tanisi konulan hastada ani gelisen siddetli boyun
agrisi ve sag tarafta hipoestezisi/parestezisi olmasi Uzerine beyin cerrahisi tarafindan servikal anterior
diskektomi operasyonu planlandi. Ongériillen cerrahi siiresi 1-2 saat olan operasyon icin hastaya
operasyon Oncesi ile sonrasi (4-6.saatleri arasinda) olmak Uzere toplam 2 doz rekombinant FVlla
preparati 15ugr/kg dozunda uygulandi. Operasyonu basari ile sonlanan hasta 1 hafta sonra
endometrium biyopsisi preoperatif degerlendirilmesi icin tekrar basvurdu. Biyopsi 6ncesi tek doz
rekombinant FVlla preparati 15pgr/kg dozunda uygulandi ve islem basari ile sonland.

Sonug: Glinimizde Faktor VIl eksikligi olan hastalarda preoperatif degerlendirme sirasinda FVII

replasman tedavisinin diizenlenmesi giivenli bir sekilde operasyon prosedurinin uygulanmasina olanak
saglamakla birlikte perioperatif ve postoperatif kanama riskini en aza indirmektedir.
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$23- NADIR PIHTILASMA FAKTOR EKSIKLIKLERi; TURKIYE’DEN 188 HASTA iLE
YEDi MERKEZ DENEYiMi

Veysel Gok:,Esra Pekpak Sahinoglu? Hiiseyin Tokgoz:,Fatma Tiirkan Mutlu®,
Can Acipayam®,Kamuran Karaman®,Defne Ay Tuncel’,Ayse Ceyda Oren’Ayse Simsek’,
Bilal Arslan®,Hatice Beyza Unal*,Alper Ozcan’,Ebru Yilmaz:,Sinan Akbayram?,
Musa Karakiikgii’,Ahmet Fayik Oner’,Umran Galiskan®,Ekrem Unal*

‘Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, Pediatri Anabilim Dali,
Kayseri, Tirkiye, *Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, Pediatri
Anabilim Dali, Gaziantep, Tiirkiye, *Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakdiltesi, Cocuk
Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, Pediatri Anabilim Dali, Konya, Tiirkiye, ‘Saghk Bilimleri Universitesi,
Kayseri Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Klinigi, Kayseri, Tiirkiye, *Siitcii imam Universitesi
Tip Fakiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, Pediatri Anabilim Dali, Kahramanmaras,
Turkiye, *Van Yuziinci Yil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, Pediatri
Anabilim Dali, Van, Tiirkiye, ’Saglik Bilimleri Universitesi, Adana Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve
Onkoloji Klinigi, Adana, Turkiye

Amag: Nadir pihtilasma faktor eksiklikleri, faktor VIII ve IX disindaki diger pihtilasma faktorlerinden
(faktor I, 11, V, V+VIII, VII, X, XI veya XllI) bir veya daha fazlasinin eksik oldugu veya diizglin calismadigi
bozukluklardir. Tim faktor eksiklerinin %3-%5’i kadardir. Klinik, bir hastaliktan digerine ve ayni tip
bozuklugu olan bir hastadan digerine dnemli 6l¢lide degisebilen cok cesitli semptomlarla karakterizedir.
Burada cgesitli semptomlar sergileyen, farkli nedenler ile tani almis yedi merkezin hastalari sunulmustur.

Yontem: Turkiye’den yedi cocuk hematoloji merkezinin nadir pithtilasma faktor eksikligi tanili hastalari
calismaya dahil edildi. Merkezler ve hasta sayilari; Erciyes Universitesi (47), Gaziantep Universitesi (37),
Meram Tip Fakiiltesi (28), Kayseri Sehir Hastanesi (26), Siit¢ii imam Universitesi (24), Yizinci yil
Universitesi (16), Adana Sehir Hastanesi (10). Hastalarin demografik bilgileri, tanilari ve kanama profilleri
incelendi.

Bulgu: Toplam 188 hastanin 73’l kiz (%38,8), 115’i erkekti (%61,2). Hastalarin giincel yas ortalamasi 11,4
(4 ay-33 yil) yasti. Hastalar icinde 19 fibrinojen (faktor 1) (%10,1), 2 faktor Il (%1,1), 8 faktér V (%4,3), 110
faktor VIl (%58,5), 12 faktor X (%6,4), 14 faktor X (%7,4), 5 faktor Xl (%2,7), 10 faktor Xl (%5,3), 7
faktor V+VIII (%3,7) ve bir hastada faktor Vil ile faktor IX kombine eksiligi vardi. 45 (%45,2) hastada anne-
baba arasinda akrabalik tespit edildi. 60 (%31,9) hastanin aile 6ykisiinde kanama bozuklugu vardi.
Faktor dizeylerine bakildiginda <%5 62 (%33), %5-%30 81 (%43,1) ve %30-%50 45 (%23,9) hasta vardi.
Klinik takiplerde 128 (%68) hasta semptomatik olup bu hastalar iginde en sik burun (%34,6), sirasiyla cilt
(%19,1), agiz ici (%16), yumusak doku (%8), santral sinir sistemi (SSS) (%6,2), uterin (%4,9), eklem (%3,7),
gastrointestinal sistem (GIS) (%3,7) ve Uriner sistem (US) (%3,7) kanamasi vardi. Hastalarin ilk kanama
bélgeleri arasinda burun (%26,6), SSS (%7,4), agiz ici (%7,4), gdbek (%6,9), cilt (%6,4), GIS (%3,7), US
(%3,7), topuk (%3,2) ve yumusak doku (1,6) vardi. 35 (%18,6) hastanin en az bir kez hayati tehdit eden
kanamasi olup en sik SSS (n:27, %77,1) ve sirasiyla GIS (n:7, %20), iliopsoas (n:1, %2,9) kanamalariyd.
Semptomatik hastalar (128) iginde 27 hastanin (%21,1) ilk bir ayinda, %37,5’inin 1 yas altinda, %68,8’inin
5 yas altinda sikayetleri baslamis olup tiim hastalarin %52,7’si 5 yasindan 6nce tani almistir. Taniya
neden olan sebepler arasinda; kanama (%57,4), cerrahi 6ncesi tarama (%15,4), rastlantisal (%15,4), aile
oykusi (%6,4) ve cerrahi sonrasi kanama (%5,3) vardir. 110 (%58,5) hasta son bir yilda asemptomatik
seyretmistir.

Sonug: Daha sik gorilen kanama bozukluklarinin aksine, nadir faktor eksiklikleri klinik olarak iyi
tanimlanmamistir ve tedavileri acgik¢a belirtiimemistir. Hafif kanama semptomlari olan hastalarin tanisi
gecikebilir ya da hayati tehdit eden bir kanama ile tani alabilirler. Hastalarimizda en sik burun ve cilt
kanamalari goriliirken hayati tehdit eden kanamalar iginde en sik SSS kanamasi goriilmiistiir. ilk kanama
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semptomlarina bakildiginda burun kanamasi, faktor VII, X ve Xl eksikliginde en sik kanama bulgusu iken
faktor XlllI'te gobek kanamasi, fibrinojen eksikliginde en sik sirasiyla topuk ve beyin kanamasi olmustur.
Sonug¢ olarak; nadir gorilen bir hastalik grubu olsa da etkilenen bireylerde yiliksek mortalite ve
morbiditeye sahip olup erken tani ve tedavi 6nemlidir.
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$24- VON WILLEBRAND HASTALIGININ KLiNiK OZELLiKLERi

Gizem (Cilsaat’,Nagihan Ceren Camli’,Ecem Atabey Demircan’, Tekin Aksu’,Fatma Glimriik®,
Selin Aytag®

'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi

Amag: Von Willebrand faktor eksikligi (VWF) dinya c¢apinda en sik goérilen kanama bozuklugudur.
Otozomal dominat kalitimla gecip VWF de hafif duslklikle seyreden tip | hastaligin en sik gorulen (%60-
70) alt grubunu olusturur. Hastaligin en agir formu olan ve hem VWF, hem de faktor VIl diizeylerinde
belirgin dlsukliklerle seyredip agir bir klinikle giden tip Il ise hastaligin en nadir formudur. Bu
calismadaki amacimiz sik rastladigimiz ve ¢ok genis bir klinik tabloyla prezante olabilen bu hastalikla
merkezimizin deneyimini aktarmaktir.

Yontem: Poliklinigimizde son iki yil icinde VWF hastaligi tanisi ile degerlendirilen olgularin, tani yaslari,
laboratuar 6zellikleri ve klinik bulgulari, major kanamalarinin olup olmadigi, cerrahi girisim durumlari ve
bu esnada faktor destegi uygulanip uygulanmadigi, retrospektif olarak dosya ve elektronik kayitlarini
tarayarak inceledik.

Bulgu: Son iki yil icerisinde VWF tanisiyla izlenmis poliklinik kontroliine gelen 28 hasta (14 kiz ,14 erkek )
incelendiginde, 18 hastanin tip I, 7 hastanin tip lll; 3 hastanin ise tip Il tanisi aldigl, tani yasinin ortalama
89 ay (aralk 2 ay -24 yas ) oldugu goérildi. Hastalarin tani anindaki en sik basvuru bulgusu %40 oraninda
burun kanamasi iken; hastalarin %39’unda (11 hasta) aile 6ykisi nedeniyle tani aldig1 gorildid. Dokuz
hastanin ( %32) izleminde major kanama gozlenirken, 13( %46,5) hastaya kanama nedeniyle faktor
uygulandigini gérdiik. izlemde en sik goriilen kanama sekli 17 hastada (%60) epistakis iken; bunu 6
hastada (%21) gorilen uzamis adet kanamasi takip etmekteydi. izleminde eklem kanamasi gelistiren
hastalar(n=3) tip 3 tanisiyla izlenmekteydi. Tip 1l VWF hastalarin hepsi uzun sireli profilaksi almaktaydi.
Desmopresin uyari testi yapilan 17 hastanin 14’inde desmopresin yaniti gézlenmistir. Cerrahi islemler
(20 igslem 12 hasta, %901 Tip | hastasi )( minor girisimler(%40); dis ¢ekimi, endoskopik biopsi, kateter
uygulamasi vb) Iv desmopressin (pozitif yanithlara), antifibrinolitik tedavi verilerek islemler
komplikasyonuz yapilirken, major cerrahi islemlerin(%60) ( siinnet, polip eksizyonu, apendektomi,
tonsillektomi) tamaminda islem 6ncesi ve sonrasinda faktoér replasmani uygulanmis, ancak 3 hastada
operasyon yerinde kanama komplikasyonu gelismisti.

Sonug: Son iki yilda klinigimizde, VWF eksikligi tanisiyla izlenen ya da yeni tani alan hastalarin
¢ogunlugunu tip | tanisi alan hastalar olusturmaktaydi. Bu hastalarin %39’unun belirgin kanama 6ykuisi
olmamasina ragmen aile hikayesi nedeniyle tani almis olmasi, calismamizin dnemli bir bulgusu olup , aile
hikayesinin sorgulanmasi ve tani alan aile bireylerinin hematologa basvurmalarinin 6nemini
vurgulamaktadir. Hastalarimizin geriye doniik incelemesinde onemli sayida cerrahi islemin
komplikasyonsuz yapildigi gorildi. Cerrahi islem gerektiren islemlerin ¢ogunlugu Tip 1 hastalarda
yapilmis olup mindér girisimler faktér replasmani yapilmaksizin , major girisimlerin tamaminda faktor
replasmani islem dncesi ve sonrasinda devam edilerek yapilmistir.
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$25- BEVACIZUMAB TEDAVISI iLE BiR TASTA iKi KUS

Serhat Celik’,Leylagiil Kaynar?

*Kirikkale Universitesi Tip Fakdiltesi, i¢c Hastaliklari Ana Bilim Dali, Hematoloji Bilim Dali,
Kirikkale, 2Medipol Mega Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Hematoloji Bilim Dal,
istanbul

Amag: Herediter hemorajik telenjiektazi (HHT), epistaksis, telenjiektaziler, gastrointestinal kanama,
demir eksikligi anemisi ve arteriyoven6z malformasyonlar ile seyreden kontrolsiiz multisistem
anjiyogenezi ile karakterize ve genellikle artmis vaskiler endotelyal biyime faktort (VEGF) ile iliskili
genetik bir hastaliktir. Bevacizumab ise bir VEGF inhibitori olup epistaksis, telanjiektazi ve demir eksikligi
anemisini azaltir. HHT’ye bagli ciltte ve dilde yaygin telenjiektazileri olan kanamalara bagli hepatik
ensefalopati gelisen bevacizumab ile her iki duruma da etkili yanit elde eden hastamizi sunuyoruz.

Yéntem: Olgu Sunumu: Altmis bes yasinda kadin hasta bilinen kronik karaciger parankim hastahgi (KC-S)
ve HHT tanilari mevcut. Hastanin agiz icinde Ozellikle dilde yaygin ve viicudunda farkh yerlerde
telenjiektazileri gelismesi tUizerine hematoloji poliklinigine basvurdu. Bilissel fonksiyonlarinda gerileme ve
laboratuvar tetkiklerinde ise Hb 9 g/dL ile karaciger fonksiyon testlerinde artis saptandi.
Gastroenterolojiye konsilte edilen hastanin amonyak dizeyi 97 pumol/L olarak gézlendi, dekompanse
KC-S ve hepatik ensefalopati evre 1 olarak degerlendirildi. Endikasyon disi basvuru ile bevacizumab 2
hafta arayla 5 mg/kg dozunda baslandi. ilk dozdan bir hafta sonra amonyak 51 pmol/L’e geriledi ve
bilissel fonksiyonlari normale déndii. ikinci haftanin sonunda 25 pmol/L’e geriledi ve hep normal aralikta
seyretti. Hb diizeyi dordincl haftada baska herhangi bir tedavi olmaksizin 12.1 g/dL’e yiikseldi. Hastanin
dildeki telenjiektazileri ikinci haftanin basinda tamamen normale déndd.

Bulgu: Tartisma: HHT, yaklasik 8000 kisiden 1'inde gorilen, nadir goriilen, otozomal dominant, vaskiler
bir hastaliktir (1,2). Bu ¢ok sistemli anjiyojenik bozukluk, genetik ve fenotipik olarak degisken olup en sik
gorilen belirti siddetli ve tekrarlayan epistaksislerdir. Diger klinik Ozellikler arasinda mukokutanoz
telenjiektaziler, gastrointestinal kanama, demir eksikligi anemisi ve en yaygin olarak akciger, beyin ve
karacigerde olmak lizere arteriyoven6z malformasyonlar yer alir (3). Patogenezinde ise ALK1, TGF-B ve
VEGF rol oynamaktadir (4). VEGF, vaskiler endotel hiicrelerde mitotik aktiviteyi artirmakta kontrolstiz
anjiogeneze yol acarak frajil damarlarin olusumuna yol agmaktadir (5). Bevacizumab VEGF'yi inhibe
ederek HHT tedavisinde kullaniimaktadir. KC-S’de kanamalarin olmasi dekompansasyonu ve hastamizda
oldugu gibi hepatik ensefalopati gelisimine yol agabilmektedir. Bevacizumab sonrasi hastamizda iki
haftada amonyak diizeyleri normale geriledi. Epperla ve ark., kanamalari ve telenjiektazileri olan
hastalarina bevacizumab baslayip 4 hafta icinde Hb diizeylerinde baska destek tedavisi olmadan 10
g/dl’den 14.2 g/dl’ye yikseldigi gbzlenmis (6). Hastamizda da ayni stirede 3 g/dL’lik artis gézlendi.
Tedavi dozu Epperla ve ark. vakasinda 10 mg/kg/2 hafta iken bizde 5 mg/kg/2 hafta idi. Yine bu vakada
bizim olgumuzda oldugu gibi ayni slrede telenjiektazilerde ayni sirede anlamh dizelme oldugu
gozlenmistir.

Sonug¢: HHT'de bevacizumab VEGF'yi inhibe ederek hem kirilgan damar gelisimi, telenjiektazilerin

olusumu 6nlenmis olup hem de kanamalara bagli dekompanse KC-S ve hepatik ensefalopati gelisimini
onleyerek bir tasla iki kusu vurmustur.
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$26- HEMARTROZ iLE BASVURAN HEMOFiLi A HASTASININ YONETIMI

ismail Can Kendir:,0zde Elver,,Nevin Alayvaz Aslan’,Nil Giiler*

‘Pamukkale Universitesi Tip Fakdiltesi Hematoloji Bd

Amag: Hemofilli A, Faktor 8 eksikligine bagh gelisen nadir bir kalitsal kanama bozuklugudur. Siklikla
eklem ve kas icine kanamalarla klinige basvurabilir. Tedavinin temel amaci ise bu kanamalarin
onlenmeye calisilmasidir. Bu amagcla Faktér 8’in yerine konmasi amaclanir. Faktor tedavileri ile
hemostazin saglanmasi 6nemlidir. Ancak faktor tedavilerinin en korkulan komplikasyonu faktérlere karsi
inhibitér gelismesidir. inhibitor; faktor konsantrelerine karsi gelisen, faktdriin etkinligini azaltan,
immunglobulin G yapida allo-antikordur. Biz Hemofilli A tanisi ile takip ettigimiz ve hamartroz ile
basvuran inhibitor pozitif hastamizi sunmak istedik.

Bulgu: 71 yasinda hemofili A tanisi ile takipli erkek hasta Kasim 2022 yilinda ani hareket sonrasi sol diz
cevresinde artan ekimoz ve agri ile hematoloji poliklinige basvuruyor. Hastanin alinan anemnezinden
profilaksi almadigi ve 4 yildir kanamasi olmadigi 6grenildi. Hastadan Faktor 8 ve Faktor 8 inhibitor dizeyi
gonderildi. Servise yatisindaki laboratuvar degerleri; APTT:80.5 sn, PT:11.9 sn, INR:0.98, Faktor8 diizeyi:
0.4 idi. Hastanin Faktor dizeyi %60 olacak sekilde Faktor 8 replasmani yapildi. Hastanin eski takiplerinde
Faktor 8 ihibitori pozitif oldugu gorilda. Karisim testi; 0.dakika APTT: 33, 2.saat APTT: 45 tespit edildi.
Miksing test sonuclari inhibitér ile uyumu olan hastaya 2 saat ara ile Rekombinant Faktér7a verildi.
Hastanin takiplerinde hematomu resorbe oldu ve geriledi. Hasta Onerilerle taburcu edildi. Takiplerinde
Faktor 8 inhibitor diizeyi:0,59 Bethesda ve faktor 8 dizeyi:1 olarak tespit edildi. Hasta kisa sreli
profilaktik Aktive Protrombin Kompleks Konsantresi verildi. Sonrasinda ilagsiz takip edildi. Aktif kanamasi
olmayan hastanin takipleri devam etmektedir.

Sonug: Hemofili, nadir gorilen bir kalitsal kanama bozuklugu olmakla birlikte son yillardaki gelismelerle
birlikte kanamalarla iliskili mortalitede azalma ve yasam kalitesine artis mevcuttur. Tedavilerle arttikca
komplikasyonlar giindeme gelmektedir. Tedavi iliskili komplikasyonlarin basinda inhibitorler
bulunmaktadir. Agir hemofili de risk daha fazladir. inhibitdr varliginin tespiti hastalarin tedavi yaklasimini
degistirmektedir. Klinikte hastalarin tedavilerinde revizyon yapabilmek icin inhibitor varligini da
degerlendirmek 6nem arz etmektedir.
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S27- NADIR FAKTOR EKSIKLIKLERININ TANISINDA KANAMA SKORUNUN ROLU
VAR MI?

Sule Toprak’,Ahmet Erkam Aydin’,Meryem Albayrak*
‘Kirikkale Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi

Amag: Nadir faktor eksiklikleri; Fibrinojen, Faktor (F) II, FV, FV+VIII, FVII, FX, FXI, FXII-FXIII ve K vitaminine
bagh faktorlerdir. Tim koagtilasyon faktor eksikliklerinin % 3-5’ini olustururlar. Sikhg1 faktoérin tipine
gore degismekle birlikte 1/500.000 ile 1/2000.000 arasinda degismektedir. Otozomal-resesif gegis
ozelligi gosterdiginden hem kiz hem erkek ¢ocuklarda gorilebilir. Klinik kanama bulgular agir faktér
eksikligi olan hastalarda goruliir. Nadir faktor eksiklikleri seyrek gorilmesi nedeniyle basvuru aninda
disindlmesi ve tani konulmasi gibi bazi problemleri de beraberinde getirmektedir. Nadir faktor eksikligi
hastalarinda klinik bulgular eksiklik tipine ve siddetine gore hafif kanamaya yatkinliktan agir ve hayati
tehdit edici kanamalara kadar degisebilir. Bu ¢calismada, kanama sikayeti ile basvuran ¢ocuklarda kanama
skoru kullanilarak kanama oykisiinii standardize etmek, gereksiz laboratuvar testleri en aza indirmek ve
isimleri nadir olmakla birlikte toplumda sik gorilen nadir faktor eksikligi tanisinda kolaylik saglamak
amaglandi. Kanama sikayetiyle basvuran ve nadir faktor eksikligi saptanan hastalarda kanama skoru
kullaniminin tanida etkinligi degerlendirildi.

Yontem: Kirikkale Universitesi Hastanesi Cocuk Hematoloji Poliklinigi’'ne 2012-2022 vyillari arasinda,
kanama sikayeti ile basvuran 1 ile 18 yas arasi ¢ocuklarda nadir faktoér eksikligi saptanan hastalara
kanama skorlamasi yapildi. Kanama skoru 2 ve Gzeri anlamli kabul edildi.

Bulgu: Kirikkale Universitesi Hastanesi Cocuk Hematoloji Polikliniginde 2012-2022 yillari arasinda
kanama sikayetiyle gelen ve nadir faktor eksikligi tanisi alan 50 hastanin 43’tinde (%86) kanama skoru 2
ve (izerinde saptandi. Kanama skoru 2 ve (st olan 43 hastanin 32’si FVII, 7’si FXI, 5%i FXIII, 2’si Fl, 2’si FX,
1'i FV, 1’i FVII+FV+FVIII eksikligi idi. Kanama skoru 2 altinda olan 7 (%14) hasta tespit edildi. Kanama
skoru 2 altinda olan 7 hastanin ameliyat 6ncesi PTT ve/veya PT-INR degerleri yiiksek olmasi nedeniyle
faktor dizeyleri gonderildi. Bu hastalarin 5’inde PT- INR yuksekligi ile FVII eksikligi; ikisinde PTT yliksekligi
ile FXI eksikligi tespit edildi. Agir nadir faktor eksikliklerinde kanama skoru anlamh yiksek tespit edildi
(p<0,05). Hafif nadir faktor eksikligi ile kanama skoru arasinda korelasyon bulunmadi (p>0.05). Kanama
skoru 2 altinda olan ve nadir faktor eksikligi tespit edilen hastalarin hafif diizeyde faktor eksikligi oldugu
saptandi. Kanama skoru nadir faktor eksikligi olan hastalarin %86’sinda taniya katkida bulunurken,
%14'linde tanida etkisiz oldugu tespit edildi.

Sonug: Kanama skoru kanama siddetini tespit etmek, saglik personelinin kanama izleminde ortak ve
standart dili konusmasini saglamak, tanisal tetkik ve tedaviye karar vermek, kanama semptomlarini
standardize ederek gereksiz laboratuvar testlerini énlemek amaci ile kullanilmaktadir. Calismamizda;
kanama skorlamasinin, nadir faktér eksikligi hastalarinda klinisyene tanisal faydasi oldugu ancak kanama
klinigi ile faktor diizeyi korelasyon gostermeyen, FVII veya FXI eksikligi gibi durumlarda anlaml olmadigi
tespit edildi. Ayni zamanda calismamiz negatif prediktif degeri ylksek olan kanama skorlarinin nadir
faktor eksiklikleri icin de bazi degisiklikler ve eklemelerle diizenlenmesinin gelecek hedefleri iginde
olmasi gerektiginin altini gizmektedir.
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$28- INHIBITOR POZITiF HEMOFiLi A HASTASINDA KANAMA YONETIMI

Ozde Elver',ismail Can Kendir',Nevin Alayvaz Aslan’,Nil Giiler*
‘Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi Hematoloji Bilim Dali

Amag: Hemofili A faktor VIII eksikligi veya fonksiyon bozuklugu ile karakterize kalitsal hemorajik bir
bozukluktur. Hastalarda en sik kas ici ve eklem icine kanamalar goriilmektedir. intarkraniyal, iliopsoas ve
gastrointestinal kanamalar da goriilebilir ve hayati tehdit eden ciddi kanamalara neden olabilir. Faktor
verilen hastalar da en korkulan ve ciddi komplikasyon ise inhibitér gelismesidir. inhibitdr faktor
konsantrelerine karsi gelisen, faktorin etkinligini azaltan immunglobulin G yapida allo antikordur.
Klinigimizde takip ve tedavi ettigimiz inhibitor pozitif Hemofilli A hastasinin yonetiminden bahsedecegiz.

Yontem: 61 yasinda erkek hasta Kasim 2022 yilinda siyah diskilama(melena) sikayeti ile acil servise
basvurdu. Hastanin acil servise basvurdugundaki laboratuvar degerleri; APTT:69.4, PT:9.1, INR:0.75,
faktor 8: 0.9 olarak tespit edildi. Hastadan alinan anemnezde inhibitor gelismis oldugu ve daha 6nce
aktive protrombin kompleks konsanresi-aPCC ile d-dimer yliksekligi gelistigi icin faktor 7a (eptacog alfa)
aldig1 6grenildi. Hastanin basvurudan 6nce 3 saat ara ile alti kez 6mg rekombinant faktor 7a(eptacog
alfa) uyguladgi 6grenildi. Hasta hematoloji servine yatirildi ve hemogram takibi stabil seyretti. Ancak
hastanin takiplerinde sol st ekstremitede hematom tespit edildi. Rekombinant faktér 7a(eptacog alfa)
tedavisine devam edilirken hemoglobin degerinde diisme saptanan ve melenasi tekrar gelisen hasta
gastroenteroloji tarafindan degerlendirildi. Orali stoplandi, hemogram takibi devam edildi. Hastadan
gonderilen faktér 8 inhibitor dizeyi 4 Bethesta Unitesi olarak raporlandi. Hastanin eptacog alfa
tedavisine devam edildi(Toplamda 6mg/ 8 doz adi.) Kanama kontrollu saglanan hastanin melenasi tekrar
gelisti. Hastaya gastroenteroloji tarafindan st GiS endoskopi planlandi. Hastaya endoskopi &ncesi
kanama kontrollu amaci ile 2 saatte bir Eptacog alfa (toplam 20 mg )verildi. Hastanin st GIS
endokopisinde aktif kanama odagi saptanmadi. Hastanin endoskopi sonrasi takiplerinde 2 kez 3000U
Unite feiba tedavisi yapildi. Hastanin hemogram takiplerinde diistiklik olmadi. Kanamasi kontrol altina
alindi. Profilaksi altinda melenasi ve hematomu olmasi Gzerine yiksek amnesitik yanit beklenen hastaya
haftada 3 glin 90mcg/kg (6 mg) eptacog alfa profilaksisi planlandi. Kanama kontroll saglanan hasta
Onerilerle taburcu edildi. Takiplerinde kanama olmayan hastanin takip ve tedavisi devam etmektedir.

Sonug: Hemofili tedavisinde en ¢ok korkulan ve endise edilen komplikasyon inhibitér varligidir. inhibitér
varligl; yasam Kkalitesinin azalmasina, kanama riskinin artisina neden olabilecegi gibi ileri yasta da
gorulebilir Agir Hemofilli A hastalarinda %30 oraninda gorilmekle birlikte tedavinin ilk 20 uygulamasinda
siktir. inhibitér varligl hastanin kanama artisina neden olmaz ama kanamalarin riskini arttirir, hayat
kalitesinde azalmalara ve maliyet artisina neden olur. Tedavisinde; diisik titre inhibitore sahip
hastalarda yiliksek doz faktér 8 ve yilksek titre inhibitéri olan hastalarda bypass edici ajanlar
(rekombinant faktor 7a ve aktive protrombin kompleks konsantresi) kullanilir. Her iki ajan da
kanamalarda yaklasik %80-90 etkilidir. Ancak bazi hastalarda ise aktive protein kompleksi konsantreleri
icerdikleri faktor 8 nedeniyle anmnestik cevaba neden olabilir. Bu hastalarin deneyimli merkezlerce
takibi dnerilmektedir. Anahtar kelime: inhibitér, faktor 8, hemofil A
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$29- DUSUK FAKTOR V111 DUZEYIYLE BASVURAN BiR ERKEK COCUK OLGUDA
TANIDA YANILTICILAR NELER OLABILIR?

Selin Aytac®

'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji Bilim Dali

Amag: Disuk faktor VI dizeyi; faktdr dizeyinin %30 ile %50 arasinda olmasidir. Bu hastalarin bir
kisminin hafif hemofili A oldugu bilinmektedir. Ancak c¢ocugun vyasina gore faktor dizeyini
degerlendirmekte oldukca ©nemlidir. Ayrica aile hikayesi, ailedeki kanama hastaliklari ( Von
WilleBrand(VWB) hastaligi) ve kendi klinik bulgulari da tanida mutlak sorgulanmalidir ve ayirici tanida
VWB hastaligi da distnilmelidir. Distk faktor diizeyi tespit edildiginde kanin alinma ve tasinmasi ile
ilgili laboratuar kaynakh hatalar da g6z ardi edilmemeli ve en az iki test sonucu ile konfirme edilmelidir.
Ayrica inhibitor antikor varligi ve yaygin damar ici pihtilasmasinda da Faktor VIl dizeyinin disuk
bulunabilecegi bilinmektedir.

Yontem: Olgu sunulmaktadir.

Bulgu: 6 aylik erkek hasta klinigimize, annesinde ¢abuk morarma ve uzamis adet kanamasi olmasi
nedeniyle arastirilmasi ve annenin heniiz tani alamamis olmasi nedeniyle getirildi. Annenin Faktor VIII
dizeylerinin sirasiyla ( % 28, %20, %26, %32 ve %22 ) ve FVIII inhibitoriiniin negatif bulunmasi Gzerine
Hemofili A tasiyiciigindan siiphelenilmis ancak aile hikayesinde hemofilik birey olmamasi nedeniyle de
arastirildigr 6grenildi. Annenin 6nceki tetkikleri incelendiginde; aPTT degerlerinin normal (23 ile 30 sn
arasinda) oldugu , von Willebrand Ag diizeylerinin normal aralikta oldugu( %111 ile %151 arasinda) ve
von Willbrand Ricof dizeylerinin ise %83 ile %115 arasinda oldugu gorildi. Annenin iki farkl
degerlendirmesinde Faktor V dizeyinin de %102 ve %105 bulundugu gorildi. Annenin hikayesinde son
trimasterda Faktor VIl diizeyinin bir miktar daha yiiksek ¢iktigi ancak dogum sonrasi kanamasi nedeniyle
faktor VI replasmani yapildigi 6grenildi. Hastamizin hikayesinde herhangi bir kanama bulgusu olmadigi
ogrenildi ve ilk bakilan faktor VIII dizeyi % 38.4 olarak bulundu(aPTT: 32 sn) . Faktor diizeyi yasina gore
distk bulunan hastanin vWF Ag ve ricof degerleri normaldi (sirasiyla %103 ve %98). Annenin 6ykisi ve
lab bulgulariyla 6ncelikli olarak vWB Tip 2N diisinildi ve tani genetik analiz ile dogrulandi. Olgunun
izleminde yapilan faktor VIII, vWB Ag ve vWB ricof dlizeyleri normal olarak bulundu (faktor VIII( %82,
%102 ve %98) ,vWB Ag (% 123, %126 ve %103), vWB Ricof (% 96, %100 ve %99) ).Olgunun NGS
yontemiyle VWF tim gen dizi analizinde patojenik mutasyon tespit edilmedi.

Sonug¢: VWH (Tip 2N) otozomal resesif gecisli, cogunlukla hafif hemofiliyle karisan ve vWB faktoriin
Faktor 8 ‘e dislik affinitede baglanmasina neden olan missense mutasyonlar sonucu ortaya c¢ikan bir
kanama hastaligidir. Burada, Faktor VIII dizeyi disik bulundugu icin arastirilmis ama kesin tanisi
konulmamis annenin, VWH Tip 2N tanisi almasi ve bu annenin erkek bebeginde ilk bakilan Faktor VI
dizeyinin diuslik bulunmasi Gzerine yapilan testler ile bebek olgunun normal olarak degerlendirilmesi
sonucu duslik Faktor VIII diizeyinin ayirici tanisi igin egitici bir 6rnektir. Ayrica, olgunun ilk bakilan Faktor
VIII diizeyinin diisik bulunmasi test icin kanin zor alinmasi ve beklemis ornekten calisilmis olmasi ile
iliskili olabilecegi duslintilmustir.
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$30- KONJENITAL FAKTOR VII EKSiKLiIGI TANILI HASTADA AKUT MYOKARD
INFARKTUSU VE PERKUTEN KONER GIiRiSiM iLE TEDAVISi : VAKA SUNUMU

Ahmet Mert Yanik:,Secil Salim*,Meral Ulukéylii Mengii¢’, Tayfur Toptas’,
Tiilin Tuglular’,Neslihan Andig,?,Murat Siinbiil,>,Asu Fergiin Yilmaz*

*Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Ana Bilimdali, Hematoloji Bilimdali, Eskisehir Osman
Gazi Universitesi Tip Fakdiltesi, i¢ Hastaliklari Ana Bilimdali, Hematoloji Bilimdali, *Eskisehir Osman Gazi
Universitesi Tip Fakdiltesi, i¢c Hastaliklari Ana Bilimdali, Hematoloji Bilimdali *Marmara Universitesi Tip

Fakdltesi, Kardiyoloji Anabilimdali

Amag: Giris: Koroner arter hastaligi, kanama diyatezi olmayan kisilerde oldugu gibi konjenital pithtilasma
bozuklugu olan kisilerde de goriilebilen morbiditeler arasindadir. Ozellikle hemofili hastalarindaki uygun
profilaksi yaklasimi ile birlikte yasam siirelerinin uzamasiyla bu hastalarda koroner arter hastaligi ve akut
koroner sendrom sikliginin zaman iginde arttigi bilinmektedir. FVII eksikligi, nadir otozomal resesif
pithtilasma bozukluklarinin en sik gérilen formlarindan biridir. Diger faktor eksikligi vakalarindan farkl
olarak FVII eksikligi olan bireylerde faktor diizeyi ve kanama siddeti ve riski arasinda birebir korelasyon
mevcut degildir. Cogu FVII eksikliginde hafif kanamalar goérulirken ciddi kanamalar vakalarin %10-
15'inde gortlebilir. Bu yazida, rFVlla profilaksisi ile birlikte KAG, PKG, antiagregan ve antikoagilan
tedaviler alan FVII eksikligi vakasi sunulmustur.

Bulgu : Bilinen FVII eksikligi disinda baska bir ek hastaligi olmayan 44 yasinda, 90 kg, erkek hastaya ilk
tani 2008 yilinda gecirdigi hemoroid ameliyati 6ncesinde bakilan laboratuar testlerinde saptanan PT /INR
yuksekligi ( PT: 30 sn, INR: 2.5, FVII: %4) sonrasi konmus ve operasyon aFVIl ile komplikasyonsuz olarak
tamamlanmis. Hastanin 6zge¢misinde dis cekimi ve slinnet sonrasi uzamis kanama hikayesi mevcut.
2021 Eylil ayinda hasta devam eden tipik goglis agrisi ile 6nce dis merkeze sonrasinda da merkezimize
basvurdu. Perkuten koroner anjiografi planlanan hastaya islemden 4 saat 6nce 20ug/kg (2000ugr) FVlla
profilaksisi verilerek asetilsalisilik asit 100 mg/glin ve klopidogrel 75 mg/giin baslandi. Kontrol PT:13.5,
INR:1.03 olarak oélgiildii. islemden 30 dk énce 20ug/kg of rFVlla tekrarlandi ve islem radial arter kaniile
edilerek toplam 10000IU unfraksiyone heparin kullanilarak yapildi. islem sonrasinda “sheath” hemen
cekildi. Hastada islem sirasinda kanama dahil bir komplikasyon izlenmedi. Koroner yogun bakim
takiplerinde radial arterden lokal yontemler ile kontrol altina alinamayan kanamasi olmasi Uzerinde
12.saatte tekrar 10ug/kg dozundan (1000ug) aFVIl replasmani yapildi. Kardiyoloji tarafindan bir ay sure
ile ikili antiaggregan Onerilen hasta 1000 pg /glin haftada 2 giin olacak sekilde profilaksi tedavisi
baslandi. Hastanin antiagregan tedavisi bir ay sonrasinda tekli ASA 100 mg /glin olarak degistirildi ve
profilaksi tedavisi kesildi. Takiplerinde kanama sikayeti olmadi. Takiplerinin 2. Ayinda, tekrar atipik gogis
agrisi ile hasta acil servise basvurdu ve kararsiz anjina tanisi ile koroner yogun bakim servisine yatirildi.
Hastaya radial kanilasyon ile 10.000 (inite fraksiyone olmayan heparin altinda tekrar KAG planlandi.
islem &ncesi 2000 pg aFVIl uygulandi ve RCA stentinde saptanan trombiis icin perkuten transliiminal
koroner anjioplasti ve balon islemi uygulandi. islem sonrasinda Kardiyoloji tarafindan en az 6 ay siire ile
ikili antiagregan tedavisi (ASA 100 mg ve klopidogrel 75 mg/gin) planlanan hastaya haftada 2 giin 1000
ug/gin seklinde profilaksi plani yapildi. Profilaksi altinda 4 aydir ikili antiagregan tedavi alan hastada
kanama ve yeni gelisen arteriyel veya vendz tromboemboli tespit edilmedi.

Sonug: rFVIla eksikligi olduk¢a nadir gorilen bir faktér eksikligidir. Ancak ilerleyen yas ile birlikte bu
hastalarda da koroner arter hastaligi ve buna bagli komplikasyonlar gozlenebilir. Uygun replasman
tedavileri ile birlikte bu hastalarda gerekli KAG, PKI, PTKA gibi tim islemler ve antiagregan ve
antikoagulan kullanimlari komplikasyon riski minimuma indirilerek yapilabilir.
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$31- KOMBINE FAKTOR EKSIKLIKLERi: TEK MERKEZ DENEYiMi
Damla Cagla Patir',Ziihal Demirci',Bahar Sevgili’,Gliray Saydam,Fahri Sahin*
‘Ege Universitesi Hematoloji Bilim Dali, Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezi

Amag: Faktor eksiklikleri asemptomatik olabilecegi gibi hayati tehdit eden kanamalara yol agabilen bir
hastalik grubudur. Edinsel veya kalitsal olabilmektedir. Nadir faktor eksikligi FVIII, FIX ve von Willebrand
faktor eksikligi disindaki eksikliklerin timine verilen isimdir. Koagllasyon faktérlerinin kombine eksikligi,
otozomal resesif kalitimla gecen son derece nadir gorilen kanama bozuklugu olarak kabul edilir. Bu
bozuklugun, akraba evliliginin sik oldugu toplumlarda gorilme olasiligl daha yiksektir. En sik gorilen
kombine faktor eksikligi, Faktér V + Faktor VIII eksikligi olarak bilinmektedir. Bu grup, nadir faktor
eksikliklerinin %3’ tGinl olusturmaktadir.

Yoéntem: Bu calisma ile Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Eriskin Hematoloji Bilim Dalinda 2000-2023 yillari
arasinda klinigimizde izlenen ve tedavi edilen 7 kombine faktor eksikligi olgusu retrospektif olarak
degerlendirildi. Hastalara iliskin 6zellikler, yaslari ve kanama bulgulari kayit edildi.

Bulgu: Bu ¢alismaya, Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezi’ nde takip edilen 18 yasindan biyik,
kombine faktor eksikligi saptanan toplam 7 olgu dahil edildi. Olgularin hepsi merkezimizde tani almisti.
Olgularin 4’G kadin, 3’0 erkekti. Ortalama yaslari 51 (32-71), ortalama ilk tani yaslari 43 (28-55) idi. Yedi
olgunun 3’ U Faktor V+Faktor VI eksikligi; 3G Faktor Il+Faktor VIl+Faktor IX+Faktor X, 1'i Faktor
V+Faktor XI+vWH iceren kombine faktor eksiklikleriydi. Hasta grubumuzda en az paya sahip, Faktor
V+Faktor XI+vWH iceren kombine faktor eksikligiydi. Hastalarimizin 3’0 tani aninda asemptomatikti. Her
U¢ grupta da asemptomatik vaka mevcuttu. Bu hastalara tani, planlanan bir ameliyat oncesi tetkikle
konulmustu. Diger hastalara ise tekrarlayan cilt ve mukozal kanamalar sebebi ile tani konulmustu. Bir
olgumuzda kronik karaciger hastahgi ile iliskili Faktor ll+Faktor VII+Faktor IX+Faktor X eksikligi mevcuttu.
Olgularimizin takibi slireci boyunca asemptomatik olarak tani alan 1 olgumuz disindaki diger 6 vakamizda
da grade 2-3 arasinda kanama bulgusu gérilmustdr.

Sonug: Kombine faktor eksiklikleri de diger sik goriilen kanama diyatezleri gibi agir kanama bulgulari ile
seyredebileceginden bu hastalarin erken tani almasi, etkin tedavi ve profilaksi yaklasimi agisindan 6nem
kazanmaktadir. Klinisyen faktor eksikligi tanisi ile takipli olgularda kombine faktor eksikligini de akilda
tutmalidir. Erken tani hastalarin yasam kalitesini arttirmaktadir. Sik karsilasilan kanama hastaliklarina
gore kombine faktor eksiklikleri klinik olarak iyi tanimlanmamistir ve literatlirde bu grupla ilgili veriler
yeterli degildir. Bu hastalarin hastaliga veya tedaviye bagh komplikasyonlarin diizenli izlenmesi, aile
taramalarinin gergeklestirilmesi ve genetik danismanin verilebilmesi gerekmektedir.
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$32- NADIR BiR FAKTOR EKSIiKLiGi: FAKTOR 13 EKSiKLiGi OLAN BES VAKA

Nesibe Taser Kanat',Kemal Fidan',Giilsah Akyol:,Muzaffer Keklik*

'Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Hematoloji

Amag: Faktor 13 eksikligi, otozomal resesif kalitim ile gecis gostermektedir.1/ 2-3 milyon siklikta gorilen
faktor 13 eksikligi, akraba evliliginin sik gorildigi toplumlarda daha biylk 6nem arz etmektedir [1].
Konjenital FXIII eksikligi, F13 A ve F13 B genlerindeki defekt sonucu olusur, en sik gérilen ise F13 A gen
defektidir [2]. Bu nadir faktor eksikliklerinin kliniginde; yara iyilesmesinde gecikme, spontan dusikler,
dogumda uzayan kanamalar, invaziv prosedirlerde kanamalar, hematroz ve santral sinir sistemi
kanamalari gorilebilmektedir[1, 3, 4]. Kanamanin siddeti hayati tehdit edici olabilmektedir. Her ne kadar
klinik tablo agisindan Hemofili ile benzer klinik tablolara neden olabilse de tanisindaki ve uygun tedaviye
ulasmadaki zorluklar ise nadir bir hastalik olmasindan kaynaklanmaktadir.

Yontem: Merkezimizde takipli faktér 13 eksikligi olan 5 hasta bulunmaktadir. 1, 2 ve 3 numarali hastalar
ile 4 ve 5 numarali hastalar da ayni aileye mensup olup kardestirler.

Bulgu: 1 numarali hasta 28 yasinda erkek Hematiiri, Uylukta hematom, iKK (7 yil dnce); 2 numarali hasta
24 yasinda kadin kolda hematom, ekimoz, karin i¢i kanama ve YBU vyatisi, hastane basvurusuna neden
olan rahim ici kanama, gluteal hematom; 3 numaral hasta 32 yasinda erkek kolda hematom, AiTK ile
durmayan yizeyel abrazyon kanamasi; 4 numarall hasta 29 yasinda kadin uzayan gobek bagi kanamasi
(yenidogan), SSS kanamasi (3 defa), hematiiri; 5 numarali hasta 24 yasinda erkek, uzayan gobek bagi
kanamasi (yenidogan), hematom (10 yil 6nce), hematiiri kanamalari ile tedavi almistir. Plazma kaynakli
faktor konsantresi ile proflaksi alan hastalarda proflaksi kullanmaya basladiktan sonra hastane
basvurusu gerektirecek bir kanama gorilmemistir.

Sonug: Kanama kontroli koagilasyon ile antikoaglilasyon arasindaki denge ile saglanir. Kan kaybi
oldugunda unstabil plak olusur. Bu plagin stabil hale gelebilmesi ise farkh koagilasyon faktorlerinin
etkilesimi ile mimkiin olmaktadir. Bu faktorler FV, FVII, FVIIl, FIX, FX, FXI, FXI ve FXIlI' tir. Fibrin
stabilizasyonundaki defekt ise kanamaya neden olmaktadir [5]. Koagllasyon bozukluklarindan en sik
gorilenler FVIII ve FIX eksiklikleri ile VWH' dir. Diger faktor eksiklikleri ise nadir goérilen faktor
eksiklikleridir. Ulkemiz gibi akraba evliliginin sik oldugu toplumlarda bu nadir gériilen faktor eksiklikleri
de diger faktor eksiklikleri kadar 6nem arz etmektedir. Faktor 13 eksikligi tedavisinde klinik yaklasim ise
merkeze ve lilkeye gore farklihk arz etmektedir. Bazi Ulkelerde sadece plazma kaynakh tedaviler
yapilabilmektedir. F13 konsantrelerine ulasilamadigl durumlarda kriyopresipitat, taze donmus plazmaya
tercih edilmelidir. [6]. Plazma kaynakli faktér 13 konsantresi yillardir kullanilan etkin bir tedavi
secenegidir. R FXIII-A2 konsantresi de kullaniimaya baslanmistir. Kanamasi olmayan hastalarda faktor 13
diizeyi % 15 olarak hedeflenebilir [7]. FXIII eksikligi olan gebelerde ise 22. gestasyon haftasina kadar
diizey %10-20 lzerinde tutulmali, dogum sirasinda ise faktér 13 diizeyi %30' un Gzerinde tutulmalidir [1].
Faktor VIII ve IX eksikligine gore FXIII' un yari omrinin uzun olmasi proflakside bir avantaj
saglamaktadir. Kanama durumunda, dogumda veya cerrahi miidahalelerde ise daha uzun sireli faktor
replasmanlari gerekmektedir. Hastalarin erken proflaksi tedavisi almasi, hayati tehdit edici kanamalarin
onlenmesinde oldukg¢a 6nemlidir. Bu konuda ¢ok merkezli ¢alismalara ihtiyag vardir. Ayrica hastaligin
genetik olarak aydinlatiimasi ve gen tedavisi ile ilgili galismalar ile de hastaligin belki de yakin gelecekte
daha etkin kontrolii saglanilabilir.
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$33- NADIR FAKTOR EKSIKLIKLERI TEK MERKEZ 10 YILLIK DENEYiMi, ERZURUM

Duygu Ozkorucu Yildirgan!,Mustafa Ozay?,Seyda Karahan®

'SBU Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali; istanbul, *Atatiirk
Universitesi Tip Fakiiltesi , Cocuk Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali, Erzurum, *Atatiirk Universitesi Tip
Fakdiltesi, Cocuk saghgi ve hastaliklari, Erzurum

Amag: Nadir faktor eksiklikleri(NFE) milyonda 1 sikhkla rastlanmasi sebebi ile epidemiyolojisi , klinik
sonuglari ve tedavileri hakkinda bilgilerin sinirh oldugu bir grup kanama bozuklugunu tanimlamak igin
kullanilir. Tam kahtsal koagllasyon defektlerinin %3-5’ini NFE olusturur. NFE gortlme sikligi, genetik
gecis sekli, kanama ve laboratuvar bulgulari, esik faktor diizeyleri, tedavi sekilleri ile hemofiliden farklilik
gosterir. Tum bu sebepler ile merkezimizde tani alip izlemi yapilan NFE olgularini sunmak istedik.

Yontem: Erzurum Atatiirk Universitesi Cocuk Hematoloji- Onkoloji kliniginde Ocak 2012- Aralik 2022
tarihleri arasinda 10 yil sire icinde NFE tanisi almis ve tedavi edilmis, izlemde olan 25 hasta( faktor
V,V+VII, VILX,XLXII eksiklikleri) calismaya dahil edildi. Hasta dosyalari retrospektif olarak incelendi ve
¢alisma foyline kaydedildi.

Bulgu: NFE tanisi almis olan toplam 25 vaka degerlendirildi. Vakalarin %56 kiz, %44 erkek idi. Olgularin
tani aldiklari yas ortalamasi: 6,6 yil(10 giin-17 yil), ortanca yas idi. Olgularin biri 10 ginlik iken , 3’0
infant dénemde(1.2. ve 9.ay) tani almisti. En erken yasta tani alan olgu gobekbagi kanamasi olan FXIll
eksikligi, en geg tani alan(17 yas) olgu ise burun kanamasi ile basvuran FVII eksikligi idi. Vakalarin 4’inde
FV, 13’lUnde FVII, 4’Unde FX, 2’sinde FXI, 1’'nde FXIll ve 1'nde de FV+VIIl eksikligi saptandi. Burun
kanamasi en sik basvuru yakinmasi olarak kaydedilirken (%36), 9 olgunun(%36) yakinmasi yok iken
preoperatif tetkikler sirasinda rastlantisal tani aldig1 goraldi. 2 intrakranial kanama olgusunun da FX
eksikligi oldugu, gbbek bagindan kanama olan olgunun ise FXIII eksikligi tanisi aldigi goriildi. Hastalarin
diger yakinmalarini diseti kanamasi, kolay ekimoz olusumu, menoraji ve gaytada kanama olusturuyordu.
FV eksikligi tanisi alanlarin 2’sinde burun kanamasi, 1’inde postop kanama, birinin asemptomatik oldugu,
FV+VIII eksikligi olanda diseti kanamasi oldugu, FVII eksikligi olanlarin 7’sinde burun kanamasi, 2’sinde
gaytada kanama, 1'inde menoraji ve 3’lUnin preoperatif rastlantisal tani almis oldugu, FX eksikligi
olanlarin 2’sinde iKK, bir siinnette kanama ve bir menoraji oldugu, FXI eksikligi olan 2 olgunun da
asemptomatik olup siinnet dncesi tetkikler ile tani aldigi, FXIII eksikliginin ise gbbekbagi kanamasi nedeni
ile tani almis oldugu saptandi. Faktor diizeylerine gore siniflama yapildiginda en disik diizeyin % 0,2 ile
FX eksikligi olan olguya( iKK gelismis), en yiiksek diizeyin ise %37 ile FVII eksikligi( menoraji ile gelen)
oldugu belirlendi. Ebeveynler arasinda akrabalik iliskisi 18/25 olguda ( %72) tespit edilirken, kanamali
aile bireyi 6yklsl 3 hastada muspetti(2 FVII eksikligi, 1 FV+VIIl eksikligi). Tani alan 16/25 olguya( %64)
herhangibir sebeple cerrahi uygulanmisti. Cerrahi yapilan hastalardan FV eksikligi olan 4 ve FXI eksikligi
olan 1 olguya taze donmus plazma(TDP) tedavisi, FX eksikligi olan 2 olguya protrombin kompleks
konsantresi(PCC), FVII eksikligi olan 7 olguya ise eptacog alfa(rFVlla) tedavisi verildi. intrakranial kanama
gecirmis olan 2 FX eksikligine PCC ile haftada 2 glin profilaksi baslanirken, diger hastalara yalnizca
kanamalarda ve cerrahi girisimlerde tedavi uygulandi. Mukozal kanamalari olan sekiz FVII eksikligine ise
traneksamik asit verildi.

Sonug: OR kalitilmasi sebebi ile akraba evliligi olan ¢ocuklarda kanama varsa NFE stiphelenmelidir.NFE

siphesi olan hastalarda oncelikle tarama testleri( PT, aptt, TT ve fibrinojen) bakilmali, sonuglara gore
karisim testi yapilmali ve gerekirse spesifik faktor diizeyleri istenmelidir.

~42 ~

7-9 Nisan 2023 | 9. Hemofili Vakalarla Egitim Sempozyumu | Royal Seginus Hotel - Antalya



$34- ERISKIN YASTA TANI ALAN KONJENITAL HiPOFiBRINOJENEMi OLGUSU
Dilek Keskin’,Meryem Direk?,Muhlis Cem Ar?

'SBU Istanbul Kanuni Sultan Siileyman Egitim Arastirma Hastanesi, i¢ Hastaliklari ABD, Hematoloji
BD., 2SBU istanbul Kanuni Sultan Silleyman Egitim Arastirma Hastanesi, i¢c Hastaliklari ABD., *iU-CTF,
Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari ABD., Hematoloji BD.

Amag: Eriskin yasa gelene kadar agir konjenital hipofibrinojenemi olgularinin siddetli klinik bulgu
vermeden gelebilecegine dikkat cekmek amaglandi.

Yontem: Disetlerinden kanama, agzindan kan gelme sikayeti ile acile basvuran 27 yasinda erkek hasta
aktive parsiyel tromboplastin zamani (APTZ) ve protrombin zamani (PZ) uzun olmasi (izerine ileri
merkeze gitmesi tavsiye edilmesi Uzerine Hematoloji poliklinigine ayaktan basvurdu. Olgunun
yakinmalarinin son zamanlarda arttigi, cocukken zaman zaman uykuda burun kanamalarinin oldugu,
ailesinde sadece annesinde burun kanamalari oldugu 6grenildi. Bilinen bir ek hastaligi ya da ilag
kullanimi olmadigi, gecirdigi siinnet dahil kiiclik operasyonlardan sonra ciddi bir kanama sorunu olmadigi
ogrenildi. Daha Once buylk cerrahi gecirmemisti. Fizik muayanesinde onemli bir bulgu saptanmadi.
Diseti ve mukoza kanamalar poliklinik basvurusunda durmustu. Laboratuvarinda; |6kosit:6700/mm3,
hemoglobin:14.5 gr/dl, trombosit:345bin/mm3, aPTZ: 44.4 sn, PZ: 33,2 sn saptandi. Faktor 5, faktor 10,
fibrinojen ve d-dimer istendi. Faktor 5:% 90, faktor 10:% 87 diizeyinde olup yeterli idi. Fibrinojen: 43
mg/dl olup belirgin bicimde disiikti ve d-dimer dlzeyi: 0,27 mikrogram/ml olup normal aralkta idi.
Trombin zamani (TZ): 31.9 sn olup uzundu. Heparin ya da heparinoid maruziyeti yoktu. Olgunun eski
sonuglari incelendi ancak son on yilda yapilmis PZ, aPTZ testi yoktu. Olgunun genel durumu gayet iyi,
atesi yoktu. Serum protein elektroforezinde monoklonal protein ve alfa 2 bandinda azalma yoktu. Beta
bandinda azalma dikkati cekmisti. Serum d-dimer diizeyi normal olmasina ragmen primer
hiperfibrinolizisi (PH) dislamak icin istenen 6globin lizis siiresi 3.5 saat olup gorece kisalmis oldugu
gorildi. Periferik kandan gonderilen t (15;17) gercek zamanli PZR (polimeraz zincir reaksiyonu) negatif
idi. Karaciger hastaligi diisiindiiren bulgusu ya da yaygin damar ici pihtilasmasi (YDIP) bulgusu yoktu.
Olguya ardisik yapilan fibrinojen dizeyleri 30 mg/dl, 34 mg/dl olarak saptaninca dis eti kanamasi ve
epistaksis icin traneksamik asit oral ve lokal uygulama ve taze donmus plazma (TDP) destegi verildi.
Verilen 10-20 ml/kg TDP ile serum fibrinojen duzeyi ancak 50 mg/dl lzerinde tutulabildi. Lokal
uygulamalar kismen faydali olabildi. Olgunun mevcut tablosu sebebi ile parenteral fibrinojen konsantresi
uygulanmasina karar verildi. Ailesinde diger kardesler taranmaya baslandi. Henliz kardeslerinde
hipofibrinojenemi saptanmad..

Bulgu: Hipofibrinojenemi ya da afibrinojenemi agir nadir hemofililerden olup serum fibrinojen diizeyi ile
ters orantili olarak kanama siddetinin degismesi beklenmektedir. Olgunun kanama diyatezi hikayesinin
gbrece ge¢ baslamasi ve agir hipofibrinojenemik (50 mg/dl altinda) olmasina ragmen cerrahi sonrasi
kanama tarif etmemesi konjenital tip icin siipheli bulundugundan PH ve YDIP ayirici taniya alinmis ve
oglobin lizis zamani 6lglilmistir. Kisaldiginin goriilmesi lizerine hala ayirici tanida oldugu duslinilebilir.
Ancak serum d-dimer diizeyinin normal olmasi hem YDiPden hem PHden uzaklastirmaktadir. Serum
protein elektroforezinde alfa2 bandinin normal olmasi alfa2 antiplazmin eksikligi icin yeterli kanit
saglamasa da normal olmasi destekleyici unsur olarak kabul edilebilir. Ayrica alfa2 antiplazmin eksikligi
olgularinin ek bulgular vermesi, tani yasi araliginin daha kiiclik olmasi diger uzaklastirici unsurlardir. Taze
donmus plazma, kriyopresipitat ve dogrudan fibrinojen konsantreleri agir olgularda yardimci olurken
traneksamik asit, aminokaproik asit lokal ya da kiclik kanamalarda is yapabilir.

Sonug¢: Olguda altta yatan bir hipofibrinojenemi nedeni olmamasi, annesinin hikayesi, normal d-dimer

diizeyi ve TZ de uzama konjenital hipofibrinojenemiyi desteklemis, tedavisi bu yonde ilerletilmistir. Bu
olgularda genetik inceleme yapilmasi kesin tani koydurucu olacaktir.
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$35- ERISKIN YAS HEMOFiLIK BIREYLERDE HEMATURI: SEBEP SADECE HEMOFiLi
Mi?

Betiil Kiibra Tiiziin*,Ziihal Demirci*,Gliray Saydam*,Fahri Sahin*

'Ege Eriskin Hemofili Ve Tromboz Merkezi

Amag: Hemofili X’e bagli gecis gosteren konjenital kanama bozuklugudur. Hemofilik bireyde en sik eklem
icine kanama, yumusak doku ve kas icine kanama goruliir. Daha az siklikla mikéz membranlardan
kanama, santral sistemine kanama, retrofaringeal/ retroperitoneal kanama, hematiri ve cerrahi
girisimler/travmatik islemler sonrasi gelisen kanamalar izlenir. Faktor dlzeyleri %30-50 arasinda olan
tastyici kizlarda jinekolojik ve obstetrik kanamalar olabilir. Uretral pihti eslik etmedigi siirece hematiirinin
genellikle benign nedenlere sekonder olarak ortaya ciktigl diisinilmektedir. Bu ¢alismada son 2 yilda
makroskobik hematiiri ile basvuran hemofili hastalarini ve altta yatan nedenleri saptamayi amacladik.

Bulgu: 2020-2022 vyillari arasinda Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezi'mize 11 hemofilik birey
makroskobik hematiiri nedeni ile bagvurmustur. Basvuran hastalarin %82'i Hemofili A (n=9), %18’
Hemofili B (n=2) tanilidir. Bunlarin %36’s1 (n=4) agir, %36 si (n=4) orta, %27 ‘si (n=3) hafif hemofili nedeni
ile takip edilmektedir. Basvuran hastalarin yaslari 19-57 arasinda degismektedir ve ortanca yas 48 olarak
gortlmustir. 5 hastada tek sefer makroskobik hematiiri goriilmekte iken , 6 hastada persistan veya
reklirren hematiri mevcuttur. Hastalarin hicbiri travma tariflemezken, 1 hastada kronik inflamatuvar
barsak hastaligi nedeni ile kronik NSAIl kullanimi mevcuttur. Tim hastalar drolojiye yénlendirilmis,
hastalarin 5’ inde Uriner tas, 1’ inde idrar yolu enfeksiyonu saptanmistir. Uriner tas saptanlarin sadece
2’sinde cerrahi girisim gereksinimi dogmustur. Makroskobik hematdri ile basvuran 11 hastanin 7’si
profilaksi almaktadir. Tas saptanan 5 hastanin 4’ G profilaksi almaktadir, 5. hasta ise profilaksi
Onerilmesine ragmen uygulamamaktadir. Tas saptanan bireylerde hafif, orta, agir hemofilik bireylerin
dagilimi agisindan fark yoktur. Hastalarin hicbirinde malignite saptanmamistir.

Sonug: Hemofili hastalarinda makroskobik ve mikroskobik hematiiri insidansi %9- %66 arasinda
degiskenlik gostermektedir. Hematiri spontan, travma, egzersiz, stres, D vitamini tlrevleri kullanimi,
NSAIi kullanimina sekonder olabildigi gibi iiriner sistemde tas ve iiriner malignitelerin de ilk semptomu
olabilir. Hematiri nedeni ile poliklinige basvuran hastalarin hepsi mevcut durumun hastaligin dogasi
geregi oldugunu distinmis, hig¢ birisi Uroloji bélimiine basvurmamistir. Hemofililk bireylerin gelisen
profilaktik tedavi uygulamalari ve artan yasam kalitesi ile birlikte yasam sireleri normal poplilasyonla
benzerdir. Normal popilasyonda oldugu gibi hemofilik bireylerdeki hematirinin sebebinin de
nefrolitizasiz, BPH, prostat kanseri, renal hiicreli kanser gibi sebepler olabilecegi unutulmamali ve
hemofilik bireylerde meydana gelen her hematdri hastaligin dogasi geregi diisinilmemelidir. Hastalarin
her kontrolde hematiri acgisindan sorgulanmasi ve egzersiz, stres v.b. durumlar sonrasi gelisen
hematiride poliklinige basvurmasi konusunda tesvik edilmesi, ©nlenebilir etyolojik faktorlerin
saptanmasi ve yonetimi agisindan kolaylik saglayacaktir.
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$36- IMMUN TROMBOSITOPENIYE SEKONDER DiFFUZ ALVEOLAR KANAMA
GELISEN SISTEMIK LUPUS ERITEMATOZiS VAKASI

Hiilya Kangal Simsek’,Canan Albayrak’,0guz Salih Dinger’,Unsal Ozgen*

‘Ondokuz Samsun Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji Bolimii

Amag: Diffiz alveoler kanama (DAH), hematolojik maligniteleri veya otoimmiin hastaliklari olan
hastalarda hayati tehdit eden bir akciger komplikasyondur ve mortalitesi ¢ok yiiksektir. Sistemik lupus
eritematozus (SLE)’ lu hastalarda pulmoner kanama yliksek mortalitesi nedeniyle nadir ve 6limcil bir
komplikasyondur. Genellikle hizli tani ve yogun tedavi gerektiren akut solunum yetmezligi ile sonuglanan
tibbi  bir acil durumdur. Kortikosteroidler, transflizyonlar ve immin baskilayici ilaglar tedavi
secenekleridir. Yetiskinlerde ve cocuklarda rekombinant aktif faktor VII'nin (rFVIla) intrapulmoner
kullanimina iliskin az sayida vaka sunumlari vardir. Burada immun trombositopeni klinigi ile basvuran
trombositopenik dénemde diffuz alveoler kanama tablosu gelisen, tedavide intratrakeal rFVlla
kullandigimiz sonrasinda SLE tanisi alan bir vakayi sunduk.

Yontem: Daha Once bilinen bir hastaligi olmayan 15 yasinda kiz olgu, son iki haftadir olan halsizlik, bas
dénmesi ve vicutta dokiintl sikayeti ile basvurdugu dis merkezden anemisi ve trombositopenisi olmasi
nedeni ile hematoloji poliklinigimize yonlendirildi. Fizik muayenesinde; genel durumu orta, halsiz ve
soluk goriinimde,yliziinde kelebek tarzi hiperemi ve viicudunda yaygin petesiyal dokintileri olan
olgunun organomegalisi yoktu. Laboratuvar tetkiklerinde hemoglobin 5,8 gr/dl, trombositleri
10,000/mm3, bin/Ul, beyaz kiiresi 4,500 /mm3,kirmizi kire sayisi 2,64 milyon/mm3, MCV:83 fL, RDW
%15,8 olarak saptandi. Enfeksiyon parametreleri negatif, karaciger ve bobrek fonksiyonlari normal
saptandi. Periferik yaymasinda blast saptanmayan olgunun trombositopenisi uyumlu idi. Bisitopenisi
olan olguya kemik iligi aspirasyonu ve biyopsisi yapildi.Kemik iligi aspirasyon degerlendiriimesinde
megakaryositler gorildi, blastik hiicre saptanmadi.Biyopsi sonucunda patoloji gorilmedi. Hastaya
eritrosit verildi. immiin trombositopeniye (iTP) yonelik yiiksek doz steroid baslandi. Menometrorajisi
olan hastaya traneksamik asit baslandi.Viral serolojisi negatif, direkt antiglobilin testi negatif, anti
nikleer antikor testi 3+ olarak degerlendirildi. SLE agisindan ek tetkikler planlandi. Romatoloji tarafindan
degerlendirilen olguda SLE diisiiniildii ve anakinra baslandi. izleminde hastanin epistaksisi, ani solunum
sikintisi gelisti. Akciger grafisinde bilateral yaygin infiltrasyonu mevcuttu. Oksijen satlirasyonu diisen
olgu entlbe edildi. Teikoplanin, meropenem ve trimetoprim sulfametaksazol tedavisi baslandi.
Kardiyomegalisi saptanan olgunun ekokardiyografik incelemesinde ejeksiyon fraksiyonu %55 olarak
degerlendirildi. Troponin degerleri yiiksek, saptandi. Hastaya plazmaferez baslandi. izleminde
trombositopenisi devam eden ve yogun tip i¢i kanamasi olan olguda diffiiz alveoler hemoraji dusild.
Bronkoalveoler lavaj sivisinda hemosiderin yiiklii makrofajlar saptandi. Endikasyon disi onay alinarak
endotrakeal tiip ici tek doz 1 mg rFVlla uygulandi. Kanama kontrol altina alindi. Steroid tedavisinin
onuncu giiniinde diisiik doza gecildi, endikasyon disi onay alinarak mikofenolat mofenil baslandi. Yedi
glin plazmaferez uygulanan olgunun trombositopenisi dizeldi. Solunum sikintisi gerileyen ejeksiyon
fraksiyonu normal olan olgu ekstilibe edildi. Romatolojik yonden bakilan kompleman 3 ve 4 dislik, anti
dsDNA, pANCA, cANCA, anti GBM, anti beta 2 glikoprotein negatif saptandi. ADAMTS13 enzim aktivitesi
normal sinirlarda idi. izleminde kan parametreleri ve klinigi diizelen hasta taburcu edildi. Olgu SLE tanisi
ile sorunsuz olarak pediatrik hematoloji ve pediatrik romatoloji polikliniklerinde bir yildir takip
edilmektedir.

Sonug: Bu yazida SLE’nin ilk bulgusu olarak iTP bulgusuyla gelen ve mortalitesi ¢ok yiiksek bir
komplikasyon olarak akut DAH gelisen bir hastanin basarili yonetimi anlatilmistir.Trombosit sayisini
arttirmak icin steroid, mikofenolat mofetil, plazmaferez uygulanmis, kanamayi durdurmak icin baypass
ilact olarak rFVlla intratrakeal olarak uygulanmistir.Literatiirde de DAH’li hastalarda rFVila hizli lokal
hemostaz saglayabildigi belirtilmis ve DAH tedavisi icin sistemik veya intrapulmoner olarak
uygulanmistir. Ancak etkinlik ve glivenliligi degerlendiren randomize kontrolli bir calisma yoktur.
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P1- KONJENITAL FVII EKSiKLIGINDE SUNNET OPERASYONUNDA BiYOBENZER
rFVIla KULLANIMI

Ece Nur Giilenay’,Funda Tayfun Kiipesiz?,Alphan Kiipesiz:

‘Akdeniz Universitesi Hastanesi Cocuk Saghgi Ve Hastaliklari Anabilim Dali, Antalya, ?Akdeniz Universitesi
Hastanesi Aile Hekimligi Anabilim Dali, Antalya, *Akdeniz Universitesi Hastanesi Cocuk Onkoloji ve
Hematoloji Bilim Dali, Antalya

Amag: Nadir faktor eksiklikleri arasinda en sik karsimiza ¢ikan konjenital faktor VII eksikliginin klinik
bulgulari genis bir yelpaze gosterir. Kanama tedavisinde rekombinant aktive FVII (rFVlla)
kullanilmaktadir. Bu yazida; F VII eksikligi olan erkek hastanin biyobenzer rekombinant aktive F Vlla ile
komplikasyonsuz olarak gerceklestirilen siinnet operasyonu deneyimimizi sunuyoruz.

Yoéntem: FVII eksikligi (FVII: %36) tanisi ile takip ettigimiz hastanin izlemdeki alti yil slirecinde ciddi bir
kanamasi olmadi. Hasta klinigimize planli siinnet operasyonu icin basvurdu. Hastaya slinnet
operasyonundan 24 sa once traneksamik asit 3 x 10 mg/kg/doz oral olarak baslandi. Operasyondan 1
saat 6nce biyobenzer rFVlla 40 mcg/kg/dozda uygulanarak operasyona baslandi ve islem sirasinda fibrin
yapistirict kullanildi. Stinnet sonrasi 2, 6 ve 10. saatlerde 20 mcg/kg/dozda biyobenzer rFVila uygulandi.
Sinnet sirasinda ve sonrasinda kanama gozlenmeyen hasta slinnet islemi icin toplam dort doz faktor
kullandi ve islem sonrasi birinci glin hastaneden taburcu edildi.

Bulgu: FVII eksikligi olan hastalar tipik olarak hafif mukozal kanama semptomlari gosterirler; en sik burun
kanamasi olur, bunu oral mukozal kanamalar ve menoraji izler. Bu hastalarda yapilacak cerrahi
operasyonlar dncesi kanama kontrolii saglamak hasta ve operasyon glvenligi icin gerekmektedir. Di
Minno ve ark. 2017 yilinda STER (Seven Treatment Evaluation Registry ) kayit sistemi (izerinden yaptiklari
retrospektif calisma FVII eksikligi olan ve opere olan hastalarda rFVila replasmaninin etkinligini % 95
olarak bulmustur. Biyobenzer Urinler, ruhsath bir biyolojik tibbi Griine (referans tibbi Griin) yiksek
diizeyde benzerlik gosteren Urinlerdir. Hemofili alaninda biyobenzer irin olarak karsimiza rFVIl “nin
biyobenzeri olup biyobenzer rFVlla dinyada 2012 yilindan beri kullaniimakta olup 2022 yilinda
Glkemizde kullanima girmistir. Faranoush ve ark. konjenital FVII eksikligi olan hastalarinda rFVlla Grin(
olan AryoSeven ve NovoSeven arasindaki terapotik etkileri, yan etkileri ve glvenligi karsilastirdi. Sonucta
iki ilag arasinda etkinlik ve yan etki acgisindan fark bulunamadi her iki ilagta kanama kontroliini
saglamada etkin ve gilvenilir bulundu. Yine hemofili hastalarinda her iki ilacin etkinliginin karsilastirildig
calismalarda da sonuglar benzer bulunmus ve Uriine karsi bir inhibitor gelisimi gosterilmemistir. FVII
eksikligi olan hastalarda akut kanamanin profilaksisi ve yénetimi icin bildirilen yaygin dozlarin 15 ila 30
ug/kg arasindadir. rFVila'nin kisa yari omriu (2-5 saat) nedeniyle sik araliklarla verildigi de bildirilmistir.

Sonug: Biyobenzer Urlinlerin kullaniminin artisi ile birlikte Grinler arasi karsilastirmalarin yapilabilecegi
veriler elde edilecektir.
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P2- HEMOFiLi-A’DA ATiPiK PREZENTASYON: BILATERAL RAKUN GOz
Dilek Ece’,Funda Tekkesin*,Begiim Sirin Kog,Selime Aydogdu*,Suar Caki Kil¢*
*TC SBU Umraniye Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Hematoloji-Onkoloji Klinigi

Amag: Hemofili-A faktor VIII eksikliginin neden oldugu genetik gecisli nadir bir kanama bozuklugudur.
X'e bagl resesif kalitim gosteren hastalik 5.000-10.000 erkek dogumunda bir gorilir, tim hemofiliklerin
%85’ini Hemofili A hastalari olusturur. Hastalik cografi ve irksal farkhlik géstermez. Faktor aktivitesi < %1
olan hastalar “agir hemofili” klinigi gosterirken; %1-5 arasinda olanlar “orta hemofili” ve >%5 olanlar
“hafif hemofili” klinigi gosterirler. Derin kanamalar klinikte eklem icine kanama (hemartroz) %70-80
siklikla en sik gorilurken kas/yumusak doku kanamalari (hematomlar) %10-20, diger kanamalar ise %5-
10 sikhikta gozlenir.Bu yazida proflaksi almayan agir hemofili A tanili hastada nadir bir bagvuru sekli olan
bilateral rakun g6z bulgusu sunulmustur.

Bulgu: 6 aylikken kolay morarma ve aile oykiisii de olmasi nedeni ile bakilan koagiilasyon tetkiklerinde
aPZ:65 sn saptanan ve faktor VIII diizeyi: 0.6 U/L dlctilmesi sonrasinda olguya Hemofili —A tanisi konuldu.
Aile bilgilendirmesi yapilan ve genetik danisma 6nerilen olgu izleme alindi.Aralikli kontrollerinde ylizeyel
ekimozlar disinda 6zellik saptanmayan olgu 12 aylikken acil servisimize her iki gbzde “bilateral rakun
gozu” gorlinimu ile basvurdu (Resim-1).Alinan anamnezde olgunun yeni yliriimeye basladigl ve oyun
oynarken yiiz Usti sert bir zemine distigl 6grenildi.Olguya ilk doz 50 I1U/L faktér VI uygulamasini
takiben olasi intrakranial hemarojiler acisindan kranial tomografi ile goriintiilemesi yapildi; her iki goz
etrafindaki hematom disinda parankimal kanama ve patoloji saptanmadi.Olgunun ¢ocuk hematoloji
servisimize yatisi yapilarak 12 saatte bir hedef faktor dizeyini 100 IU/L tutacak sekilde sekilde faktor Vil
replasmanina baslandi.Tedavisine ayrica traneksamik asit intravendz olarak eklendi.Olgunun faktor
replasmaninin 72.saatinden itibaren ekimozlarinda belirgin gerileme izlendi.Tedavinin 5.glinlinde
olgunun her iki goz etrafindaki ekimoz ve 6demi bilyiik oranda kayboldu (Resim-2).0lgunun faktor
replasman tedavisi besinci giinden sonra azaltilmaya baslandi ve toplamda 7 gline tamamlandi.Olgu
tedavi ve takibine ayaktan devam edilmek tizere 6nerilerle taburcu edildi.Taburculuktan bir hafta sonra
olgunun ekimozlarinin tamamen kayboldugu goérildi.Aile bilgilendirmesi yapiliktan sonra haftalik 25
IU/kg/doz olacak sekilde profilaksi tedavisi baslanarak olgu izleme alindi.

Sonug¢: Rakun gbz, goz etrafinda meydana gelen mavi veya mor renkli periorbital ekimozlari ifade
etmede kullanilan bir terimdir.Etyolojide basta kafa travmalar (6zellikle kafa tabani kiriklari) olmak
Uzere amiloidoz, g6z anevrizmasi,sinlis  trombozu,artmis kafa i¢i  basinci,maligniteler
(lenfoma,l6semi,néroblastom, multiple miyeloma,kaposi sarkomu) ve hemofili gibi kanama bozukluklari
yer almaktadir. “Rakun g6z(i” ile basvuran ¢ocuk olgularda kafa tabani kirnigi gibi travmatik olaylar acilen
dislandiktan sonra kaza disi yaralanmalar ve dissemine ndroblastom,coklu yumusak doku lezyonu ile
birlikte olan I6semi-lenfomalar ve kanama bozukluklari mutlaka géz éniinde bulundurulmalidir.
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P3- REKTAL KANAMA SiKAYETI iLE TANI ALAN FAKTOR X! EKSIKLiGi: OLGU
SUNUMU

Utku Aygiines',ilgen Sasmaz},Fatih Alper Ahlatcr’,Biilent Antmen®

‘Acibadem Adana Hastanesi, Pediatrik Hematoloji/Onkoloji ve Kemik iligi Transplantasyon Birimi, *T.C.
Saglik Bakanligi Corlu Devlet Hastanesi, Patoloji Bolimu

Amag: Kalitsal faktor X1 (FXI) eksikligi hemofili C veya Rosenthal sendromu olarak da bilinir. ilk olarak
1953'te dis ¢ekimi sonrasi siddetli kanamasi olan hastalarda tanimlanan otozomal resesif bir kanama
bozuklugudur. Tahmini prevalansi yaklasik milyonda bir olan nispeten nadir bir hastaliktir. Bozukluk,
kromozom 4(4q35) lizerindeki FXI genindeki mutasyonlar nedeniyle olusur. Homozigot veya bilesik
heterozigot hastaligl olan hastalar daha ciddi bir klinik seyir gosterirken, heterozigot hastaligl olanlarda
daha hafif klinik semptomlar gorilir. Genellikle plazma faktér dizey ile klinik korelasyon olmamakla
birlikte FXI diizeyinin %15’in altinda olmasi agir faktor eksikligi olarak degerlendirilir.

Yontem: Hasta bilgileri tibbi dosya raporlarindan elde edilmistir.

Bulgu: 10 yasinda erkek hasta rektal kanama sikayeti ile acil servise basvurdu. Kabizlik nedeniyle lavman
yapildigl ve sonrasinda kanama sikayetinin basladigl 6grenildi. Kanama etiyolojisini arastirmak igin
yapilan tetkiklerde aktive parsiyel tromboplastin zamani (APTT) uzunlugu saptanmasi (zerine Cocuk
Hematoloji bolimine yonlendirilen hastanin dykiisiinde daha once sik sik benzer sekilde rektal lavman
sonrasl kanama sikayetinin oldugu, bu nedenle acil servise basvurdugu ancak ileri inceleme igin
sonrasinda herhangi bir tetkik yapiimadigi 6grenildi. 2 yil dnce siinnet operasyonu geciren hastada ciddi
kanama olmadig belirtildi. Fizik muayenesinde anal fisslirii olan hastanin rutin tetkiklerinde Hb:11.4
g/dl, PT: 10.6 sn (10.3-14.5), INR: 1, PT: 11, APTT:55.1 (20.9-36) olarak saptandi. Karisim testinde uzamis
olan APTT’nin normale geldigi goriildu. Etiyolojiye yonelik kalitsal faktor eksikligi diistiniilerek faktor
dizeyleri istendi. F8 diizeyi: % 82.2 (56-191), F9 diizeyi: % 77.6 (70-184), Von Willebrand Faktor (VWF)
dizeyi: % 89 (51-215), Faktor 11 dizeyi: % 1.2 (56-153) saptandi. Taze donmus plazma (TDP) destegi ile
kanama kontrol altina alindi. Elektif kosullarda dis merkezde yapilan alt ve Ust gastrointestinal sistem
endoskopi ve biyopsisinde patolojik bulguya rastlanmadi.

Sonug: Faktor XI eksikligi nadir gorilen faktor eksikligidir. Genellikle spontan kanama goriilmemekle
birlikte kanama siklikla girisimsel veya doku bitinligini bozacak bir islem sonrasi olur. Bazi vakalar ileri
yaslara kadar tani alamayabilir. Ozellikle tekrarlayici kanama sikayeti olan hastalarda 6ykiiniin detayl
alinmasi, kanama diyatezine yonelik birinci basamak testlerin rutin olarak yapilmasi ve anormal bulgu
gorilmesi halinde nedenlerinin titizlikle arastirilmasi tanisal siirecte 6nem tasir.
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P4- FEBRIL KONVULSIYON iLE GELEN HEMOFiLi A HASTASI

Aybiike Sen Ers6z',0zlem Torlu?,Funda Tayfun Kiipesiz*,Alphan Kiipesiz*

‘Akdeniz Universitesi Hastanesi Cocuk Saghg Ve Hastaliklari Anabilim Dali, Antalya, 2Akdeniz Universitesi
Hastanesi Cocuk Acil Bilim Dali, Antalya, *Akdeniz Universitesi Hastanesi Aile Hekimligi Anabilim Dali,
Antalya, ‘Akdeniz Universitesi Hastanesi Cocuk Onkoloji ve Hematoloji Bilim Dali, Antalya

Amag : Burada acil servise tonsillite bagh febril konvilziyon klinigi ile basvuran ve subaraknoid kanama
saptanan hemofili A olgusu sunulmustur.

Yontem: Hemofili A, X’e bagli resesif gecis gosteren faktor VIII eksikliginden kaynaklanan bir kanama
bozuklugudur. Prevalansi erkek gocukta 1/5.000 dir. Tim hemofilik olgularin %80-85’ini hemofili A
olusturur. Hemofili A hafif (Faktor aktivitesi >%5 olanlar), orta (faktoér aktivitesi %1-5) ve agir (faktor
aktivitesi <%1 olanlar) formlarda gelismektedir. Hemofili ¢cocukluk déneminde kolay ekimoz olusumu,
eklem igi ve kas i¢i spontan kanamalarin varligi, girisimler ve travma sonrasi beklenenden uzun siren
kanama ile kendini gdstermektedir. intrakraniyal kanama,bu hastalarda yaygin bir morbidite ve
mortalite nedenidir. insidansinin %2,2 ila %7,5 arasinda degistigi bildirilmistir. Febril konviilsiyon 3 ay-6
yas arasindaki cocuklarda, 38°C derecenin lizerinde ates ile tetiklenen santral sinir sistemi enfeksiyonu
olmaksizin ortaya ¢ikan nébet olarak tanimlanmaktadir. Febril konviilsiyonlar basit ve kompleks olmak
lizere iki gruba ayrilmaktadir. Basit febril konvilsiyon; generalize, 15 dakikadan kisa siiren, 24 saat icinde
ya da ayni hastalik sirasinda tekrarlamayan, postiktal norolojik anormallik gorilmeyen nobetlerdir.
Komplike febril konviilsiyon; fokal olabilen,15 dakikadan uzun sireli, 24 saat icinde ya da ayni hastalik
sirasinda tekrarlayabilen, postiktal nérolojik bulgu goérilebilen nébetlerdir.

Bulgu: OLGU SUNUMU Yedi aylik hemofili A tanili hasta dort giindir olan ates ve kuru vasifta oksirik
nedeniyle dis merkezde baslanan amoksisilin klavulanat kullanmakta iken sabah beslenme sirasinda
gozlerde sabit bakis ve Ust ekstremitelerde atim seklinde olan noébet sikayeti ile acil servisimize
basvurdu. Nobeti bes dakika stirmis ve tekrarlamamis. Fizik muayenesinde bilinci acik, orofarenks
hiperemik, tonsiller hipertrofikti, nérolojik muayanesinde anormal bulguya rastlanmadi. Aile detayl
sorgulandi, travma oOykisi tariflenmedi. Hasta basit febril konvilsiyon olarak degerlendirilerek acil
serviste izleme alindi. Takiplerinde ndbetinin tekrarlamasi nedeniyle komplike febril konvilsiyon tanisi
ile hastaya beyin bilgisayarli tomografi ¢ekilmesi planlandi. Ancak hastanin hemofili A tanili hastaya
oncelikli olarak hedef faktor diizeyini % 80 olarak tutacak sekilde FVIII replasmani yapildi.
Goriuntilemede, sag serebral konveksitede genis tabanli derinligi dokuz milimetreye ulasan subaraknoid
hematom izlenen hastaya acil faktor tedavisi uygulandi. Beyin ve sinir cerrahisi tarafindan acil cerrahi
planlanmayan hastanin servis takiplerinde norolojik defisiti olmadi. Faktdr replasman tedavisi hedef
faktor diizeyi % 80-100 olacak sekilde diizenlendi ve yatirilarak izlendi. Hasta yatisinin 10.glninde iyilik
hali ile taburcu edildi. Yedi aylik olan olgunun biyik eklem kanamasi olmadigi icin primer profilaksi
tedavisi baslanmamisti ancak spontan intrakraniyal kanamadan sonra hastaya haftada iki giin 35 1U/Kg
olacak sekilde diizenli faktor profilaksisi baslandi. Aralikli inhibitor olgiimleri ile takip edimekte olan
hastanin izleminde ek bir komplikasyon gelismedi.

Sonug: Vakamiz tonsillite bagh febril konviilsiyon ile basvurmus olsa da hemofili hastasi olmasi nedeni ile
koplike febril konviilsiyon etyolojisine yonelik goériintiileme tetkikleri planlanirken hastanin faktor
replasman tedavisi yapilmis ve hizla gériintileme yapilmasi saglanmistir. Genel poplilasyonda spontan
intrakraniyal kanama nadir olarak goriilmektedir, ancak travma oykisi olsun ya da olmasin konviilsiyon
ile bagvuran hemofili hastalarinda bu komplikasyon akla getirilmeli ve hizla faktér replasman tedavisi
yapilarak tetkikleri planlanmalidir. Yiiksek mortalite orani dikkate alindiginda intrakraniyal kanamanin
erken teshisi ve uygun faktor tedavisinin baslanmasi sekellerin ve mortalitenin 6nlenmesi agisindan
onemli olacaktir.
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P5- BERNARD SOULIER TANILI HASTADA rFVila TEDAVISi: OLGU SUNUMU

Abdi ibrahim Halil S6nmez!,Handan Haydaroglu Sahin',Vahap Okan®

‘Gaziantep Universitesi Hematoloji Bilim Dali

Amag: Bernard Soulier sendromu (BSS), glikoprotein (GP)lb/IX daki kalitatif veya kantitatif kusurlarin
neden oldugu, son derece nadir (1:1 milyon) kanamali trombosit adezyon bozuklugudur (1). Otozomal
resesif kalitim gosteren BSS, dev trombositler, trombositopeni ve azalmis trombosit sagkalimi ile
karakterize orta ila siddetli mukokutan6z kanamalarin eslik ettigi bir koagulasyon defektidir. Tipik olarak,
Bernard-Soulier sendromu (BSS) trombositleri ristosetin ile agliitine olmaz ve bu kusur normal plazmanin
eklenmesiyle diizeltilemez (2). Tedavide ¢ok siddetli olabilen kanama olaylari trombosit transflizyonu ile
kontrol altina alinabilir. Ancak eksik glikoproteine karsi antikor olusumu, alloimmunizasyon ya da
transfiizyon komplikasyonu nedenli transflizyon alamayan hastalarin rFVlla ‘dan fayda gordugi
bilinmektedir (3-4). Burada BSS tanili olgumuzu sizlerle paylasmak istedik.

Yontem: Klinigimizde takip edilen BSS tanili hastamizda jinekolojik cerrahi miidahalede rFVila replasman
kullanimini retrospektif olarak sunduk.

Bulgu: 19 yasinda kadin hasta 2005 yilinda (3 yasindayken) pediatrik hematoloji boélimiinde BSS tanisi
konmus. Yogun kanamalari olmayan ancak gingival kanama nedenli traneksamik asit kullanimindan
fayda goéren hastamizin derinlesen trombosit diizeyi (Temmuz 2021 plt:4000/mm~*3) ve yogun menstruel
kanama nedenli yapilan trombosit aferez replasmani sonrasi gelisen TRALI 6ykiisi mevcuttu. Aralk
2022'de karin agrisi sikayetiyle acile basvuran hastanin yapilan muayenesinde periumblikal ve sag alt
kadranda defans ve rebound saptanmasi Gzerine akut batin tablosu ile batin BT planlandi. Sag adneksiyal
alanda sag over kaynakli oldugu disinilen yaklasik 52x43 mm boyutunda yer yer kistik ve solid saha
iceren heterojen lezyon (hemorajik kist?) ve batin icinde serbest sivi izlendi. Jinekoloji bolimiiniin
degerlendirme ile acil operasyon planlanan hastanin aptt/PT/INR degerleri normaldi. PIt:7000/mm*3
olan hastanin TRALI 6yklst nedenli tarafimiza preop danisilmasi lzerine hastaya rFVlla replasmani
planlandi. 90 mcg/kg 2 saatte bir uygulama ile hastaya sag over kistektomi ve batin hematom
temizlenmesi operasyonu yapildi. TRALI 6ykiist olan hastaya steroid altinda entiibe durumda vakumdan
devam eden kanama nedenli isinlamis ve filtrelenmis ES ve trombosit aferez siispansiyonlari verildi.
Solunum sorunu yasamayan ve ekstiibe edilen hastaya 90 mcg/kg 4 saatte bir rFVila tedavisi
uygulanmaya devam edildi. 48 saatlik takipte aktif kanama olmayan ve ek profilaktik rVila sonrasi
vakumlari gikarilan hasta ek 6nerilerle taburcu edildi. Postoperatif 14. Giin kontroliinde aktif kanamasi
olmayan ve jinekolojik kontrolde ek sikinti saptanmayan hastanin takibi boélimimiizce devam
etmektedir.

Sonug: Bilindigi gibi BSS tedavisinde gerektigi durumlarda trombosit replasmani planlanmaktadir.
Takibimizde bulunan BSS tanili ve transfiizyon sonrasi TRALI 6ykiisi olan hastamiz akut batin tablosu ile
basvurdugunda rFVlla tedavisi planladik. Entiibe durumda kanama kontrol durumuna gére i1sinlanmis ve
filtrelenmis ES ve trombosit aferez replasmani yapilip rFVila replasmani yapilan hastamizi sunarak
literatlire katki sunmak istedik.
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P6- EDINSEL HEMOFiILi A TEDAVISi: OLGU SUNUMU

Abdi ibrahim Halil S6nmez!,Vahap Okan*

‘Gaziantep Universitesi Hematoloji Bilim Dali

Amag: Edinsel hemofili A (EHA), endojen faktor Vlil'e (FVIII) karsi notralizan otoantikorlarin (inhibitorler)
neden oldugu, genellikle spontan ve siddetli kanamaya yol acan nadir bir hastaliktir. EHA agirlikh olarak
yashlarin (medyan yas 64-78) bir hastaligidir, ancak daha genc yaslarda gebelik ve otoimmiin hastalik ile
iliskilendirilebilir. Vakalarin ¢cogu idiyopatiktir (% 43,6-%51,9) ancak EHA ayni zamanda malignite (%6,4-
%18,4), otoimmin bozukluklar (%9,4 - %17,0, en sik romatoid artrit), enfeksiyonlar (6zellikle viral
enfeksiyonlar), hematolojik hastaliklar, dermatolojik durumlar, bazi ilaglar (6rnegin; baz
antibiyoterapiler, interferon alfa gibi) ve bazi asilar ile iliskili olabilir. EHA'nin yonetimde kanamanin
kontrol edilmesi ve ©6nlenmesi, inhibitériin yok edilmesi ve varsa altta yatan hastaligin tedavisi
amaglanmalidir. rFVIlla replasmani, rFVlla replasmani ve aPPC kanama kontroliinde; steroidler,
siklofosfamid, rituksimab gibi ajanlar ise inhibitoriin yok edilmesinde etkili ajanlardir. Burada sizlere
postpartum donemde artan ekimozlar nedenli hematoloji poliklinigimize basvuran ve EHA tanisi
koydugumuz hastamizin tedavi ve takibinden bahsedecegiz.

Yontem: Klinigimize basvuran ve EHA tanisi alan hastamizin hastalik yonetimini retrospektif olarak
sunduk.

Bulgu: 29 yasinda kadin hasta Agustos 2022’de mukokiitan6z kanama nedenli Hematoloji Bolimi’'mize
basvurdu. 38 haftalik gebelik 6ykiisii olan hastanin dogum sonrasi yaklasik 2 haftadir giderek artan ciltte
kanama alanlarini oldugunu belirtti. ilk gebeligi olan, daha &nce kanama 6ykiisii olmayan, ailede
kardeslerinde ve birinci-ikinci derece akrabalarindan kan hastaligi, kanama diatezi 6ykist bulunmayan
hastamizin asetilsalisilik asit veya herhangi bir antikoagulan/antiagregan kullanim oOykisu yoktu.
Antiinflamatuvar ilag ve hormonal tedavi 6ykusi yoktu. Hemograminda I6kosit:7570/ul, hemoglobin:14
gr/dl, hemotokrit:41.1%, trombosit:226000/ul, INR ve PT normal olan hastanin aptt sonucu 72.5 sn
yuksek saptandi. FVIII, vWF, faktor inhbitor diizeyi istenen hastanin distik molekiler agirlikh heparin
kullanmadig dogrulandi. Kontrol aptt tekrar yiiksek olan hastanin VWF normal, FVIII disik(0.9%)
saptandi. Romatolojik markirlar ANA dahil génderildi. izole aptt yiiksekligi olan hastadan lupus
antikoagulani istendi. Ailede Hemofili A Oykisi olmayan hastanin sag gluteal boélgede agri-sislik ve
eritem olmasi Uzerine acil ylizeyel USG istendi. USG sonucu: “Sag gluteal bdlgede cilt alti kirlilik,
heterojenite ve sivi artisi saptanmistir(Hematom?,hemoraji?)” olarak raporlandi. Romatolojik markirlar
ve lupus antikoagulani negatif olan hastaya karisim testi uygulandi ve karisim ile aptt diizelmesi olmayan
hastada faktor VI inhibitért yiksek titre pozitif (11.7 BU) sonuglandi. Hastaya steroid tedavisi (1
mg/kg/gun) baslandi. Gebelige bagl EHA tanisi konan hastamiz siki takibe alindi. Aktif kanamasi olmayan
hastanin aptt degerleri geriledi, klinigi diizelen hasta steroid tedavisi ile eksterne edildi. Dort hafta sonra
kontrol degerleri istenen hastanin FVIII dlizeyi 3,3%, aptt 40.5 sn, inhibitor dizeyi duslk titre pozitif 2.72
BU saptandi. Steroid dozu tedricen azaltilmaya baslanan hastanin 4 hafta sonraki degerleri: aptt:27 sn,
FVIII diizeyi:22.5 ve inhibitor negatif olarak sonuglandi. Steroid dozu tedricen azaltilarak kesilen hastanin
en son Aralik 2022’deki kontroliinde aptt:30 sn ve inhibitori negatif olarak sonuglandi. Dogum sonrasi
EHA tanisi alan hastamizda ek sikinti saptanmamis olup takibi devam etmektedir.

Sonug: EHA Onceden bilinen kanama hastaligi olmayan eriskin bireylerde ani baslayan, daha sik
subkitan, cilt veya kas i¢i kanamalarla ortaya cikar. Erkeklerde daha sik olmakla birlikte gebelik ve
dogumla iliskili kadinlarda da siktir. ilk gebelikte ve dogum sonrasi siklik artar. Disiik Faktor VIII
seviyesine ek olarak inhibitor pozitifligi gosterilerek tani konur. Burada sizlere ilk gebelikte postpartum
EHA tanisi koydugumuz ve tedavisini yaptigimiz bir hastamizi sunarak lierattire katki sunmak istedik.

~52 ~

7-9 Nisan 2023 | 9. Hemofili Vakalarla Egitim Sempozyumu | Royal Seginus Hotel - Antalya



P7- SPLENIK ARTERDE TROMBOZ iLE SEYREDEN AFiBRINOJEMI VAKASI

Emre Aksu',Merve Kestane', Turhan Koksal',Nergiz Erkut’,Ozlen Balta;, Mehmet S6nmez*
*Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Hematoloji Bd

Amag: Kalitsal fibrinojen hastaliklari nadir olup,fibrinojenin kalitatif eksikigi ile seyreden
disfibrinojemi,kantitatif eksikligi ile seyreden hipofibrinojemi ve afibrinojemi olarak ikiye
ayrilmaktadir.Afibrinojemi olgularinin  %85i yenidogan déneminde gbbek kanamasi ile kendini
gostermekle birlikte yasamin ilerleyen donemlerinde degisen agirlik derecelerine gore kanama egilimi
gosterirler.Kanamaya ek olarak bu vakalarda,paradoksal olarak hem arter,hem ven trombozu gelisebilir.
Amagc:Bu vakamizda afibribrinojemi ve /veya hipofibrinojemi vakalarinda kanama baslica bulgu
olsada,paradoks olarak tromboz gelisebilecegini gostermekti.

Bulgu: Olgu:25 yasinda kadin hasta 7 glinliikken uzayan gdbek kordonu kanamasi sonucu afibrinojemi
tanisi almis ve epizodik replasman tedavisi ile takip edilmekte olup acile 15 giindiir devam eden karin
agrisi,ara ara olan bulanti,kusma sikayetleri ile basvurdu.Yapilan fizik muayenesinde genel durum iyi sol
Ust kadranda hassasiyet ve istemli defansi mevcuttu.Yapilan tetkiklerinde Idh:252 u/l crp:45.2 mg/I
wbc:15.000x1079/1 Hb:8.3 g/dl plt:676x10"9/I aPTT>180sn fibrinojen<80 g/l inr>10 PT>120 sn olarak
saptandi.Cekilen abdominal bt anjiyografide splenik arter orjininden itibaren yaklasik 45 mm segmentte
tam okllide gortiiniimde olup,ayrica dalak parankiminde periferik yerlesimli hipodens infarkt alanlari, st
polde 64x33 mm boyutunda subkapsiller yerlesimli enfarkt alani mevcuttu.Fibrinojen konsantresi
hastanemizde mevcut olmadigi icin hastaya kg/15ml tdp ile es zamanh olarak distik dozda dmah(dusik
molekdl agirhkli heparin) ve konservatif tedavi baslandi.Yatisi sirasinda yapilan trombofili paneli,pnh
klonu,immunolojik testleri(ana,antidsdna,antikardiyolipin vb) negatif saptandi.1 hafta servisimizde takip
edilen hasta sikayetleri gerilemesi lizerine taburcu edildi.

Sonug: Sonug ve tartisma:Kalitsal fibrinojen hastaliklari nadir olup kalitatif(disfibrinojemi) ve kantitatif
(afibrinojemi / hipofibrinojemi) bozukluklar olmak Uzere ikiye ayrilir.Bu hastaliklar klinik olarak degisen
derecelerde  kanama ile karsimiza ¢iksada nadirde olsa  paradoks tromboz ile
seyredebilmektedir.Tromboz nedeni olarak 6n planda fibrinojen replasmani ve eslik eden trombofili
gosterilmekte olup;fibrinojenin yoklugunda bile, von willebrand faktérinin etkisiyle trombosit
agregasyonu mimkin olmasi, fibrinojen yoklugunda trombini tutabilen fibrinin antitrombin
fonksiyonunun bozulmasi béylece pihtinin igerdigi trombinin trombosit aktivasyonu icin kullanilabilir
hale gelmesi gibi hipotezlerde ortaya atilmistir.Tromboz ile seyreden afibrinojemi vakalarinda fibrinojen
replasmani ve antikoagiilasyon beraber baslanilabilecegi gibi,trombozun derecesi ve hastanin kanama
riski goz 6nlinde bulundurularak tedavi kisisellestirilmelidir.
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P8- COCUK OLGUDA POLIANIJITIS iLE BIRLIKTE OLAN EOZINOFiLiK
GRANULOMATOZIS iLiSKiLi PORTAL TROMBOZ

ibrahim Cemal Maslak!,Mustafa Ak¢am?,Seza Ozen*,Fatma issi Irlayiciz, Hakan Salman?,
Mahmut Keskin*,Ebru Yilmaz Keskin®

'Siileyman Demirel Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji BD, Isparta, *Siileyman Demirel
Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslenme BD, Isparta, *Hacettepe
Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Romatoloji BD, Ankara, ‘Siileyman Demirel Universitesi Tip Fakiiltesi,
Cocuk Kardiyoloji BD, Isparta, *Stileyman Demirel Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji
BD, Isparta

Amag: Eozinofil sayisinin 0,5 x 109/L’nin (izerinde bulunmasi olarak tanimlanan eozinofili, prokoagulan
etkiye sahiptir. Literatlirde eozinofil artisi ile iliskili az sayida ven6z tromboz olgusu bildirilmistir. Burada
portal sistemde akut tromboz iliskili belirti ve bulgular ile basvuran ve izlemde polianjitis ile birlikte olan
eozinofilik granilomatozis (EGPA; eosinophilic granulomatosis with polyangiitis) tanisi alan bir cocuk
olgu sunulmaktadir.

Bulgu: Dokuz yasindaki erkek hasta ates, karin agrisi, bacaklarda belirgin olan morluklar ve parmak
uclarinda karincalanma sikayetleri ile basvurdu. Olgunun tetkiklerinde hemoglobin 11,6 g/dL, beyaz kiire
20.500/mm3, mutlak eozinofil sayisi 11.300/mm3, platelet sayisi 74.000/mm3 bulundu. Periferik kan
yaymasinda eozinofil artisi izlendi. Biyokimyasal tetkiklerde hafif albimin dusuklaga (3,3 g/dL),
protrombin zamaninda uzama (15,6 sn), D-dimer diizeyinde artis (5.450 ng/mL) dikkati ¢ekti. Eritrosit
sedimentasyon hizi, ferritin, B12 vitamini, troponin, imminglobulin diizeyleri, C3, C4, antinlikleer
antikor, anti-notrofil sitoplazmik antikor (ANCA), viral seroloji ¢alismalari, timor belirtegleri, parazit
enfeksiyonu yoniinden gaita tetkikleri, posteroanterior akciger grafisi, tekrarlanan ekokardiyografik
incelemeler ve elektromiyografi (EMG) tetkiki normal veya negatif bulundu. Kemik iligi aspirasyon ve
biyopsisinde eozinofil seride belirgin artis (%46) disinda 6zellik kaydedilmedi ve akim sitometride aberan
T—htcre klonu izlenmedi. Ayirici tanida hipereozinofilik sendrom (HES) diistiniilen hastadan PDGFR o/B
ve FGFR1 gen mutasyonlari da dahil olmak Gzere ileri sitogenetik incelemeler istendi. Olguya 2 mg/kg/g
dozunda oral metilprednizolon baslandi. Tedavinin Ugclincli glinlinde eozinofil sayisi normal aralikta
(400/mm3) bulundu. Steroid tedavisi altinda hastanin atesi tekrarlamadi ve cilt lezyonlari belirgin sekilde
geriledi. izlemde olgunun karin agrisi azaldi, ancak tamamen diizelmedi. Kontrastli abdomen bilgisayarl
tomografide stiperior mezenterik ven ve splenik ven distalinde, portal venoz konfluenste ve ana portal
ven ile intrahepatik portal ven dallarinda boylu boyunca total akut tromboz ile uyumlu gériinim izlendi.
Tanimlanan alanlarda tromboz ile uyumlu gérinimler bulunan hastaya yatisinin 8. glinlinde tedavi
dozunda subkitan dusik molekil agirlikli heparin (enoksaparin, 2 x 100 IU/kg) baslandi (bu sirada
platelet sayisi 83.000/mm3’tl). Steroid tedavisi, birinci haftanin sonunda 1 mg/kg/g olacak sekilde
azaltildi. izlemde hastanin karin agrisi kliniginde belirgin gerileme gézlendi. Hastadan steroid tedavisi
oncesinde alinmis olan cilt biyopsisinin patolojik incelemesinde nekrotizan kiiclik damar vaskiiliti, eslik
eden eozinofil infiltrasyonu ve ekstravaskiler eozinofillerden zengin granilomatéz enflamasyon alani
izlendi. Olguda bu bulgularla EGPA disinuldi. Bu yazinin diizenlendigi sirada hasta tedavinin Uglnci
haftasinda olup halen steroid ve enoksaparin tedavileri almaktadir.

Sonug: Simdiye kadar az sayida olguda hipereozinofili iliskili portal tromboz bildirilmis olup bu olgularin
¢ogu eriskindir. Bildigimiz kadariyla olgumuz literattirde bildirilen ilk EGPA iliskili pediatrik portal tromboz
olgusudur. Aktive eozinofiller ¢esitli mekanizmalar ile doku ve endotel hiicre hasarina yol agabilir.
Eozinofil graniillerindeki bazi katyonik sitotoksik proteinler, platelet agonistlerini aktive ederek, damar
gecirgenligini artirarak, faktor Xlll aktivasyonunu uyararak ve heparinin antikoagilan etkilerini azaltarak
tromboz gelisimini kolaylastirabilir. Hipereozinofili ile seyreden durumlarda artmis doku faktori
diizeylerinin de tromboz gelisimine zemin hazirlayabilecegi dusinilmektedir. Trombositopeni, EGPA
tanisinin beklenen bir bulgusu degildir, ancak EGPA olgularinda artmis tromboz riskinden dolayi,
olgumuzda oldugu gibi, D-dimer diizeyindeki artisin yani sira, eslik eden trombositopeni bulgusu da, altta
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yatan tromboz yoniinden uyarici olmalidir. Hipereozinofili olgularinda artmis tromboz riski yoniinden
farkindalik ve tromboz bulunmasi durumunda erken tedavi, morbidite ve mortalitenin azaltilmasi
yoniinden 6nemlidir.
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P9- AGIR HEMOFiLi B TANISI iLE iKiINCi BASAMAK DEVLET HASTANESINDE
SUNNET YAPILAN iKi KARDESIN YONETiMmI

Nihal Boz’,Ayse Nur Akinel’',Déndii Kiibra Aydogan*,Nisa Damla Seviik*
'Gaziantep Cengiz Gokcek Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi

Amag: Faktor 9 eksikligi tanisi ile takip ettigimiz 2 hastamizin ikinci basamak saglik hizmeti verilen
hastanemizde basarili bir sekilde yapilan slinnet operasyonunun nasil yonetildigini paylasmayi
hedefledik.

Yontem: Gaziantep Cengiz Gokgek Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi Cocuk hematoloji
polikliniginde agir hemofili B tanisi ile takip edilen 13 ve 10 yasinda iki erkek kardesin ihtiyag
duyabilecegi faktor miktari operasyon 6ncesi hespalanarak temin edildi.

Bulgu: Operasyon ginl oncesinde hastalar ¢ocuk hematoloji servisine yatirildi. Traneksamik asit
operasyondan 12 saat Oncesinde 30 mg/kg/giin dozunda baslandi. 7 glin sure ile devam edildi.
Operasyondan 2 saat Oncesinde 50 Unite/kg dozunda faktor 9 uygulandi, uygulamadan yarim saat
sonrasinda aptt diizeyinin normal oldugu gozlenen hasta opereasyona verildi. Operasyon sirasinda ve
erken déonemde komplikasyon gelismedi. Operasyon sonrasi 12. Saatte 50 linite/kg/doz faktor 9 tedavisi
verildi. ikinci ve Gigiinci giinlerde giinde bir kez 25 (i/kg/doz ile devam edildi.

Sonug: Tim uygulamalardan sonra minimal kanama yada hematom gelismesi gorilmedi. Tam yara
iyilesmesi 7-14 giin arasinda siirdi. Hastalar bir hafta icerisinde glinliik yasamina geri dondiiler.
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P10- OLGU SUNUMU; VON WILLEBRAND HASTALIGINDA; GASTROINTESTINAL
SISTEM KANAMASI

Nihal Boz',Metin Cil>,Ayse Nur Akinel‘Ayse Cigdem Sivrice’,H.ilgen Sasmaz’

'Gaziantep Cengiz Gokgek Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi, ’Adana Sehir Hastanesi, ’Isparta
Sehir Hastanesi, ‘Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji Bilim Dali

Amag: Von Willebrand hastahgl (VWD), trombosit adezyonu ve kan pihtilasmasinda yer alan multimerik
bir protein olan von Willebrand faktoriniin (VWF) konjenital eksikliginden kaynaklanir. VWD
siniflandirmasinda: tip 1; normal multimer profili ile kismi kantitatif eksiklik, tip 2; fonksiyon ve antijen
arasindaki tutarsizlik ile karakterize edilen kalitatif eksiklik ve tip 3; siddetli kantitatif eksiklik olarak
tanimlanir. Tip 3 VWF eksikligi tanisi ile takip ettigimiz hastamizin gastrointestinal kanama ataginin nasil
yonetildigini paylasmayi hedefledik.

Yontem: Tip 3 VWD tanisi ile Cukurova Universitesi Cocuk Hematoloji kliniginde takipli hasta abondan
kanh kusma ile cocuk acil servise basvurdu.

Bulgu: Dort buguk yasinda erkek hasta, bogaz agrisi ve ates yakinmasi sonrasi okslriklerinin artmasi
lizerine pediatrist tarafindan muayene edilerek antibiyotik recete edilmis. Ancak oksiriklerin continue
sekilde devam etmesi sonrasi abondan yaklasik 250 cc kadar kanl kusma ile hastanemize basvurdu. 50
u/kg dozunda VWF /faktér 8 konsantresi (Haemate P) ile ilk doz yikleme tedavisi yapildi. Ikinci ve
Gguinclh gin 30 U/kg/doz giinde 2 kez, sonrasinda giinde bir kez olarak devam edildi. 7 glin suiresince
VWF/FVIII concentrate (Haemate-P) tedavisi, VWF:RCo ve FVIII:C>50 IU/dL olacak sekilde hedeflenerek
dizenlendi. Basvuru aninda Hgb; 6,7 g/dl olan hasta 15 cc/kg eritrosit suspansiyonu ile transfiize edildi.
Orali kesilerek pantoprazol baslandi. Traneksamik asit 10 mg/kg/doz , 3 doz seklinde intraven6z olarak
uygulandi. Atesleri de olan hastaya ampisid tedavisi baslandi. Takiplerinde kanl kusmasi devam etmedi.
Ategsleri geriledi.

Sonug: Genel durumu iyi olan hasta ¢ocuk gastroenterolojine endoskopik olarak degerlendirilmek amagli
yonlendirildi. Demir destegi baslandi. VWF profilaksisi agisindan yakin takip edilmektedir.
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P11- TROMBOFiLi VARLIGI KANAMA FENOTIiPiNi HAFIFLETEBILIR Mi? TiP 3 VON
WILLEBRAND HASTALIGINA ESLiK EDEN FAKTOR V LEIDEN MUTASYONLU BiR
OLGU

imge Doga Yakis', Burcu Belen Apak?, Serdar Ceylaner’

'‘Baskent Universitesi Tip Fakdiltesi, 2Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji-Onkoloji
Bolimd, *intergen Genetik Tani Merkezi

Amag: Kanama diyatezi olgularinda eslik eden trombofili risk faktorlerinin varhginin  kanama
semptomlarini hafiflettigi bilinmektedir. Literatiirde bu bulguya isaret eden ¢alismalar daha ¢ok agir
hemofili olgularinda yapilmis olup von Willebrand hastaliginda protrombotik risk faktérlerinin kanama
fenotipine etkisini arastiran yayin sayisi cok azdir. Burada, tip 3 von Willebrand hastaligina (VWH) sahip
olan ancak beklenenin aksine hafif kanamalar disinda bir sikayeti olmayan 3,5 yasinda bir erkek olgudan
bahsedilecektir. Olagandisi olan bu klinik seyre, hastamizda es zamanli olarak bulunan factor V Leiden
mutasyonunun yol actigini diisiindik.

Yontem: 1,5 yasinda erkek hasta, gogsiinde morarma sikayeti ile basvurdu. Oykisiinden; dogum
sirasinda, asilarindan sonra ve siinnet sonrasi, dis eti, kas ve eklem kanamasi olmadigi yalnizca carpma
sonrasi cilt altt hematomu oldugu 06grenildi. Fizik muayenesi sag gogslnin Uzerindeki 1x1 cm
boyutundaki hematom haricinde normal izlendi. Bu hematomun oyuncak ¢arpmasi sonrasi olustugu aile
tarafindan belirtildi.

Bulgu: Laboratuvar testlerinde tam kan, periferik yayma, protrombin zamani ve fibrinojen dizeyleri
normal aralikta idi. Aktive parsiyel tromboplastin zamani (aPTT) 46,2 saniye (25-35) olup, 1/1 mixing testi
sonrasi 38,1 saniye olarak belirlendi. Pihtilasma faktér duzeyleri; Faktér Vill: 3 1U/dl, vWF(Von
Willebrand Faktor) antijeni: 2 1U, vWF: (Von Willebrand Ristosetin kofaktéri): 3 1U/dl olarak saptandi.
Hastaya Tip 3 VWH tanisi konuldu. Annede in vitro fertilizasyon Oncesi rutin bakilan tetkiklerde FV
Leiden mutasyonu saptanmasi bilgisi lizerine hastamiz da bu agidan tetkik edildi ve von Willebrand
factor (VWF): ¢6321G>A (p.W2107*) (p.Trp2107Ter) heterozigot mutasyonu ile FV Leiden 1691G>A
(rs6025) heterozigot mutasyonu birlikteligi saptandi. Hastamizdaki trombofili varliginin, kanama
fenotipini hafiflettigi distnilmustir. Hasta son 2 yildir kanama atagi gorilmeksizin izlenmektedir.

Sonug: Agir hemofiliye eslik eden protrombik mutasyonlarin varliginin, kanama bozukluklarinin
fenotipini degistirdigine dair giderek artan kanitlar bulunmaktadir. inceledigimiz tim bu c¢alismalarin
Isiginda hastamizda bulunan Faktor V Leiden mutasyonunun, von Williebrand tip 3 hastaliginin daha
hafif bir kanama fenotipini ortaya cikarabilecegini dislindiik. Bu dinamik iliskinin daha net bir sekilde
ortaya konabilmesi icin genis popilasyonlarla yapilacak olan c¢ok merkezli calismalara ihtiyag
duyulmaktadir. Referanslar: 1- Ar MC, Baykara O, Buyru AN, Baslar Z. The impact of prothrombotic
mutations on factor consumption in adult patients with severe hemophilia. Clin Appl Thromb Hemost.
2009 Dec;15(6):660-5. doi: 10.1177/1076029608319946. Epub 2008 Jul 3. PMID: 18603540. 2- Dargaud
Y, Meunier S, Negrier C. Haemophilia and thrombophilia: an unexpected association! Haemophilia. 2004
Jul;10(4):319-26. doi: 10.1111/j.1365- 2516.2004.00906.x. PMID: 15230944. 3- Franchini M, Veneri D,
Poli G, Manzato F, Salvagno GL, Lippi G. High prevalence of inherited prothrombotic risk factors in 134
consecutive patients with von Willebrand disease. Am J Hematol. 2006 Jun;81(6):465-7. doi:
10.1002/ajh.20623. PMID: 16680739.
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P12- FAKTOR Xl11-A GENiINDE NADIR BiR MiISSENSE MUTASYON P.(ARG409GLN)

Fadime Ersoy Dursun’,Filiz Ozen,ilksen Goneng,Hatice Seyma Marasl*

'GOztepe Prof. Dr. Stileyman Yalgin Sehir Hastanesi

Amag: Faktor 13 Eksikligi nadir gorilen fakat ciddi kanamalara yol agabilen bir kanama diyatezidir. Geg
tani konulan hatta atlanabilen bir hastalik oldugundan tedavisi gecikebilmektedir. Olgu, Faktor 13A
genindeki nadir bir missense mutasyonun klinige etkilerini bildirmek amaciyla sunulmustur.

Yontem: 23 yasindaki tekrarlayan kas ici kanamalar ve intrakranial kanama ile seyreden agir faktor
eksikligi bulgular sergileyen erkek olguda yeni nesil dizileme (NGS) ile incelenen Faktor 13A geninde
missense p.(Arg409GIn) etkisi yapan F13A1 NM_000129.3 ¢.1226G>A isimli gende homozigot mutasyon
saptandi. Bu varyant, ACGM kanitlari ile degerlendirildiginde “VUS” olarak siniflandiriimaktadir. Ancak
bu genin OMIM veri tabaninda otozomal resesif kalitilan “ factor Xlll deficiency” fenotipi ile hastanin
klinik bilgileri uyumludur. Bu varyant olusturulan “grn_hom’” ve “Factor 13A eksikligi" filtresi
kapsaminda saptanmustir.

Bulgu: 23 yasinda erkek hasta acil servise bulanti, kusma ve bas agrisi sikayeti ile basvurdu. Bilinen
kronik hastalik, ila¢ kullanim ve kafa travmasi 6ykiisii olmayan hastanin yapilan beyin goriintiilemesinde
intraparankimal kanama saptandi. Beyin Cerrahisi klinigi tarafindan acil dekompresyon ve kranioplasti
operasyonu planlanan hastanin operasyon oncesi bakilan trombosit, Inr, PT, APTT degerleri normal,
bobrek ve karaciger fonksiyon testlerinde patoloji gorilmedi. Kanama diyatezi acisindan Hematoloji
klinigine danisilan hastanin 38 yasindaki, teyzesinin oglunda benzer sekilde intrakraniyal kanama ve
dalak raptird nedeniyle operasyon 6ykisi mevcut oldugu 6grenildi. Bakilan faktoérlerden, Faktor 13
diizeyi %4 (disik) saptandi. Kriyopresipitat ve Taze donmus plazma replasman tedavisi sonrasi
takiplerinde asemptomatik olarak izlendi. Yeni nesil dizileme (NGS) ile incelenen Faktér 13A geninde
missense p.(Arg409GIn) etkisi yapan F13A1 NM_000129.3 ¢.1226G>A isimli gende homozigot mutasyon
saptandi. Bu varyant, ACGM kanitlari ile degerlendirildiginde “VUS"” olarak siniflandiriimaktadir. Ancak
bu genin OMIM veri tabaninda otozomal resesif kalitilan “ factor Xlll deficiency”” fenotipi ile hastanin
klinik bilgileri uyumludur. Bu varyant olusturulan “grn_hom’” ve “Factor 13A eksikligi” filtresi
kapsaminda saptanmistir. Hastanin ileri incelemesinde klinik ekzom dizileme teknigi ile Faktér 13
kodlayan genlerde homozigot mutasyon saptanmistir. Daha sonrasinda 3-4 haftada bir profilaktik amacli
taze donmus plazma uygulanan olgu profilaksilerini aksattigi donemlerde iki kez de bacak kasinda
hematom nedeniyle yatis gerekti uygun tedavi ile salah ile taburcu edildi. Profilaktik TDP ile takip
edilmeye devam edilmektedir.

Sonug: Faktor 13 eksikligi nadir goriilen hayati tehdit edebilen kanama ile prezente olabilen genetik ve

edinsel formlari bulunan bir hastaliktir. Ciddi kafa ici kanama ve kas ici kanamalar ile basvuran olguda
Faktor 13A genindeki nadir bir mutasyonunun klinige etkilerini bildirmek amaciyla sunulmustur.
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P13- HEMOFILIDE iNHIBITORLU OLGULARIN YONETiIM SORUNU

Serife Sebnem Onen Géktepe!,Nurgiil Karakaya',Yesim Oymak’, Tuba Hilkay Karapinar:

tizmir Behget Uz Cocuk Hastanesi

Amag: inhibitorlii hemofili A hastalarinda karsilasilan zorluklari olgular iizerinden ortaya koymayi
amacladik.

Yontem: Klinikte tedavi yonetiminde zorlayici olan 3 olguyu tartistik

Bulgu: Olgu 1 2,5 yasinda erkek olgu Viicudunda morluklarla prezente olan ve iki dayisi hemofili A tanisi
ile profilaksi alan olguya 9 aylikken FVIII diizeyi % 0,2 agir hemofili A tanisi ile konuldu Tani aninda
plazma kaynakli faktor ile profilaksiye alindi. 20. maruziyet gin sonrasi FVIII inhibitér 8,48 BU/ml
saptandi, ancak o dénemde kanama bulgusu yoktu. inhibitér (+) olduktan 4 ay sonra kanamalari basladi.
Aksiller bolge, dudak, dirsek kanamasi ile acil servise 2 hafta- bir ay araliklarla basvuru oykiisii mevcut
Her basvurusunda damar yolu problemi yasaniyor aPCC ile kanama ve profilaksi aliyor Olgu 2 8,5 yasinda
erkek olgu 2 yasinda sol dizde hemartroz nedeniyle bakilan FVIII %0,2 ile agir hemofili A tanisi aldi Tani
aninda inhibitor yiksek titreli pozitif saptandi ( 25,6BU/ml)-aPCC ile kanama tedavisi verildi Tekrarlayan
sayida eklem kanamasi, burun kanamasi ile acil servise basvurusu mevcut Bir defa intrakranyal kanama
gecirdi Halen inhibitor yiksek titreli pozitif, ITI tedavisine yanit vermedi, kanama kontrolii APCC ile
saglaniyor Olgu 3 7,5 yasinda erkek olgu 1 aylikken asi sonrasi olusan hematom nedeniyle bakilan FVIII %
0,1 olmasi nedeniyle agir hemofili A tanisi aldi Kuzenleri hemofili A, biri inhibitor (+) FVIII gen, intron 22
inversiyon mutasyonu (+) Bir dayida slinnet sonrasi kanama ile exitus 6ykisi var. 5 aylikken plazma
kaynakh faktor ile profilaksiye alindi. Profilaksinin 6. ayinda (50 maruziyet glin sonrasi) inhibitor pozitif
saptandi. Kas ici hematomlar, diz, dirsekte hemartroz, travma ile dudak, ekstremite kanamasi gegirdi. Sol
dirsekte hedef eklem gelisti. Kanamanin yaninda hastanin en blyik problemi damar yolunun ¢ok zor
actlmasi 7 yildir her ay hastaneye yatis 6yktsa var. ITI tedavisine yanit yok Kanamalara by pass edici
ajanlar ile tek basina yanit alinamiyor Doénisimli APCC ve rFVlla ile kismi yanit alinmaya calsiliyor

Sonug: Genetik mutasyon, rekombinan faktorler, aile 6ykiisi, erken maruziyet glinleri gibi risk faktorleri
ile inhibitor olustugunda kanamalarin yonetimi klinisyenleri cok zorlayici olmakta, hastalarin mortalite ve
mortalitesini arttirmaktadir. Oyun déneminde olan ¢ocuklarin damar yolu problemi gibi bu déneme ait
Ozellikler tedavi yonetimini iyice zorlastirmaktadir.Zor olgularla bas etmenin giigliglinin subkutan FVIII
mimetik ajanlarla 6niline gegilecegini diisinmekteyiz
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P14- BERNARD-SOULIER SENDROM TANILI ERiSKIN KADIN HASTADA POLIKIiSTiK
OVER SENDROMU

Giilcin Celebi',Gok¢en Unal Kocabas?, Hatice Ozisik’,Bahar Sevgili*,Sevki Cetinkalp?

‘Ege Universitesi Tip Fakiiltesi i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, 2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Endokrinoloji
Anabilim Dali, *Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hematoloji Anabilim Dali

Amag: Bernard Soulier sendromu, nadir goriilen otozomal resesif gecisli bir trombosit fonksiyon
bozuklugu olup, trombosit ylzeyinde Gplb/V/IX kompleksinin azligi, yoklugu veya disfonksiyonu ile
karakterizedir.

Yontem: Bu hastalarda, genelde ciddi kanamalar beklenmezken, cerrahi operasyon veya dogum gibi
kanama riski ylUksek durumlarda gerekli 6nlemler alinmali ve gerekirse trombosit destegi yapiimalidir.

Bulgu: 30 yasinda kadin hasta, cocukluk caginda baslayan kanamalarla Bernard Soulier sendromu tanisini
5 yasinda almis ve bir siire pediatrik hematoloji Ginitesi olan bir merkezde izlenmis. Hasta eriskin oldugu
zaman takipten ¢ikmis ve bir daha hematoloji kontroliine gelmemis. Aralikli karin agrilari olan olgu, iki
senedir sliren adet dlzensizligi, kilo artisi ve killanma artisi sikayeti ile endokrinoloji polikligimize
basvurdu. Yapilan degerlendirmemizde hastanin obez ve mental retarde oldugu gorildi. Hastanin
oligomenore donemlerinin ardindan siddetli menoraji ile adet gérmesi ve viicudunda killanma(Ferriman
Gallwey skoru:25), yiizde ve sirt bolgesinde akne sikayetleri nedeniyle yapilan hormon analizi ve pelvik
ultrasonografisinde polikistik over bulgulari saptanmis ve hormon testleriyle bu dogrulanmistir. Pelvik
ultrasonografisinde sol adneksiyal lojda 3.5 cm c¢apinda kistik lezyon ve >10 ml over, hormon testlerinde
17-hidroksiprogesteron:38 ng/dL, LH:3,48 U/L, FSH:1.08 U/L, hematolojik testlerinde ise
trombosit:42000/mm3 ve aktive protein-c rezistansi:0,78 diisik oranda saptanmistir. Hastaya uygun
medikal tedavi baslanmis ve kontrole gelmek (izere Endokrinoloji ve hematoloji poliklinik randevulari
alinmistir.

Sonug: Mental retardasyon, disik aktive protein C rezistansi, Bernard-Soulier sendromu ve polikistik
over birlikteligine sebep olabilecek genetik tarama testleri(trombofili paneli vs) devam etmekte olup,
olgu klinigimiz takibindedir. Polikistik over sendromunda prekoagilatér durumun varligi; Bernard-Soulier
sendromu ile kanama riskinde artis olgunun farkhligini artirmaktadir. Literatir taramasinda bu iki
sendromun birlikteligine ait olgu sunumuna rastlanmamistir. Polikistik over sendromu tedavisinde
kullandigimiz oral kontraseptif ve anti-androjenlerin, Bernard-Soulier Sendromuna bagh kanama riskini
artirabilecegi akilda tutulmaldir.
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P15- FAKTOR EKSiKLiIGi OLAN VE ORTOPEDIK GiRiSiM YAPILAN UC OLGU

Orhan Biiyiikbebeci',Aysegiil Bilyiikbebeci?,Abdi ibrahim Halil S6énmez’,Vahap Okan*

‘Gaziantep Universitesi Ortopedi ve Travmatoloji Bilim Dali, *Gaziantep Universitesi Biyokimya Bilim
Dali, *Gaziantep Universitesi Hematoloji Bilim Dali

Amag: Hemofili A tanili iki hasta ve Faktor VII eksikligi olan bir hastamizin ortopedik operasyon
doéneminde faktor replasmanlarini ve operasyon sonrasi takiplerini sunmayi amagcladik

Yontem: Kanama bozuklugu olan hastanemizde takipli (¢ hastamizi retrospektif olarak sunmayi
planladik

Bulgu : Olgu 1: Daha o6nce tibia distal kirigi nedeniyle opere edilen fakat kirigi kaynamamis (non-union )
olan faktor VIl eksikligi tanili 21 yasinda erkek hasta (Resim 1) ortopedi poliklinigimize basvurdu. Hastada
ayni zamanda ayni taraf ayak bileginde zamanla osteoartrit gelismisti. Hastamiza Temmuz 2022’de non-
union ve ayak bilegi osteoartriti nedeniyle intrameduller civi ile artrodez yapildi. (Resim 2). Faktor dizeyi
%20 olan hastaya rFVlla 30 mcg/kg operasyondan 2 saat 6nce ve operasyon boyunca uygulandi.
Postoperatif donemde yine ayni dozda 6 kez daha rFVila replasmani yapildi. Postoperatif dénemde
herhangi bir komlikasyon olmadi. Resim 1; Kirik sonrasi non-union tibia distal ucu radyolojik gérinatisu
Resim 2; intrameduller ¢ivi ile artrodez sonrasi radyolojik gériintii Olgu 2: Hafif Hemofili A tanili 27
yasindaki erkek hasta dizde tekrarlayan kanamalar sonrasi artropati nedenli ortopedi poliklinigine
yonlendirildi. 22.12.2022 tarihinde hastanin sag dizinde kanamalara sekonder gelisen ileri derece
dejeneratif osteoartrit (Resim 3) nedeniyle total diz protezi operasyonu yapildi. Faktor VI diizeyi %10,
inhibitor negatif olan hastaya hedef diizey 80-100 % planlanarak FVllla replasmani yapildi. Toplam 9 gilin
FVllla replasmani sonrasi ek komplikasyon ve aktif sikayeti olmayan hastanin kontrolleri merkezimizde
devam etmektedir (Resim 4) . Resim 3; Ameliyat oncesi dejeneratif eklemin radyolojik gériintisii Resim
4; Ameliyat sonrasi radyolojik goriinti Olgu 3: 33 yasinda agir Hemofili A tanili hastaya 3 sene 6nce sag
dizindeki hemofilik tekrarlayan kanama ataklari nedeniyle total diz protezi takilmis (Resim 5)olup Kasim
2022'de gelisen protez gevsemesi ve enfeksiyon nedeniyle protez cikarimi ve antibiyotikli spacer tedavisi
uygulandi (Resim 6). Faktor VIII diizeyi % 0.3, inhibitdér negatif olan hastaya hedef dizey 100 %
planlanarak FVllla replasmani yapildi. Toplam 6 gilin FVllla replasmani sonrasi ek komplikasyonu olmadi.
Enfeksiyon bulgulari tamamen ortadan kalktiginda hastaya revizyon diz protezi cerrahisi
planlanmaktadir. RESIM 5; Diz ekleminde protezi olan Hemofili A hastamizin radyolojik gériintiisii RESIM
2; Protezi gikarilip spacer yerlestirilen diz ekleminin radyolojik goriintusu

Sonug: Hemofili ve diger faktor eksikliklerindeki yeni ve giincel tedavilerin daha kolay ulasilabilir olmasi,
tecribeli hematologlarin gittikce artmasi, direngli vakalara karsi yeni ajanlarin kullanilmasiyla
glinimiizde hemofili hastalarinda ortopedik cerrahi girisimler daha kolay yapilabilir bir hal almistir. Bu
ameliyatlarda hematologlarin, ortopedistlerin ve hatta diger bolimlerin (enfeksiyon hastalklarn ,
psikiyatri gibi) daha yakin bir iliski icerisinde olmalari 6nemlidir.
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P16- EDINSEL HEMOFiLiLIi OLGU SUNUMU; EMOSYONEL STRES ETYOLJIDE YER
ALIR MI?

Esin Oguz Kozan',Aydan Akdeniz:,Eyiip Naci Tiftik:

*Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Hematoloji Bilim Dali

Amag: Daha 6nceden kendisinde ve ailesinde kanama egilimi 6yklsi bulunmayan, hemostaz sistemi
tamamen normal olan bireylerde yeni gelisen petesi, purpura, hematom, yumusak doku kanamasi,
hemartroz, cerrahi islem ve dogum sonrasi uzun siireli kanama, sindirim sitemi ve Urolojik kanama
durumlarinda edinsel hemofiliden mutlaka stiphelenmek gerekmektedir. Gebelik ve dogum sonrasinda
da sikhginda artis gorilmektedir. Yillik gortlme sikhg yaklasik milyonda 0,3 ile oldukga nadir olup yasla
beraber artmaktadir, ayrica gebelik ve dogum sonrasi donemde de sikhgl artmaktadir. Mortalite; erken
tani ve tedavi edilme durumu ile dogrudan iliskili olup %9-22 arasinda degismektedir. Etyolojide gebelik,
otoimmun hastaliklar malignitelerin yer aldigi distintilmektedir. Kanamaya bagli mortalite ve morbidite
inhibitor dizeyi ile dogrudan iliskili olmayip genellikle inhibitérin spontan regresyonu beklenmez ve
mutlaka tedavi gerektirir. Biz de oldukca nadir goriilen bir edinsel hemofili vakasini basta olasi etyolojik
neden olmak lizere tani ve tedavi seyri ile sunmak istedik.

Bulgu: 43 yasinda kadin hasta psikolojik stres sirasinda sag yumrugunu duvara vurup, sag ayag ile
duvara tekme attiktan 2 giin sonra; sag ayak bileginde agrili sislik, ayni diizeyde ciltte ve sag 6n kol ig
ylzinde morarma sikayetleri ile hematoloji poliklinigine basvurdu. Hastadan alinan anamnezde hastanin
bekar oldugu, dogum oykisinin olmadigl, sistemik bir hastaliginin bulunmadigl ve yakin zamanli
herhangi bir ilac, bitkisel Griin kullanmadigi 6grenildi. Kanama agisindan sorgulanan hastada hematiiri,
hematemez, melena, dis eti, burun kanamasi, menstruasyon diizensizligi, menoraji yoktu, romatizmal
sikayetleri bulunmamaktaydi. Fizik muayenesinde: sag ayak bileginde hematom ve ayni diizeyde ciltte
15-20 cm, sag on kol i¢ yuziinde 8-10 cm boyutlarinda ekimoz, bilateral alt ve Ust ekstremitelerde
petesiler tespit edildi. Hastanin laboratuvar bulgulari: Hb:8.7 gr/dL MCV:66.2, WBC:6450/ulL,
Notrofil:4470/ul, Trombosit:240/Ul, Ferritin:8.5ng/ml, Vit B12:192 pg/ml, aPTT:53sn(21-36),
INR:0.8(0.8-1.2), Sedim: 42 seklindeydi. Periferik yaymasinda hipokrom mikrositer eritrositler vardi,
atipik hiicre yoktu, trombositler bol, tekli ve yer yer kiime yapmisti. Cekilen ytzeyel doku USG’sinde sag
ayak bileginde akut kanama ile uyumlu bulgular mevcuttu. Hastaya tani amacglh karisim testi yapildi:
0.saat aPTT:27 sn, 2.saat aPTT:50 sn idi. Lupus antikoagulan:negatif, FIX:%48,6, vVWF:%105, FVIII: %4,99,
FVIII inh: %2,87 olan hastaya edinsel hemofili tanisi konuldu. Kanama ataginin durdurulmasi amaciyla
hastaya rFVlla 90 pg/kg’dan 2-3 saatte bir intravendz inflizyon baslandi. 3. glinden sonra 4 saatte bire, 5.
giinden sonra 6 saate bire disiildi, toplam 7 giin rFVlla tedavisi verildi. inhibitériin yok edilmesi
amaciyla 1mg/kg/glin prednizolon tedavisi verildi ve eksik olan vitamin B12 ve demir replase edildi.
Prednizolon tedavisinin 2. haftasinda sol ayak bileginde yeni hematom gelismesi nedeniyle hastaya rFVII
90 ug/kg, 2-4 saatte bir iv inflizyon 5 gin siresince verildi ve hematomun geriledigi gozlendi.
Prednizolon tedavisinin 4. haftasinda; FVIII: %4,8, FVIII inh:%2,82 olmasi Gzerine tedaviye siklofosfamid
50 mg/glin tablet eklendi. Prednizolon 60 mg/gtin + Siklofosfamid 50 mg/giin tedavisinin 2. haftasinda
yogun hirsutizm, 6dem, kilo alimi, bas agrisi olmasi nedeniyle prednizolon dozu 30 mg’a dislrildQ,
siklofosfamide 50 mg/giin dozunda devam edildi. Prednizolon 30 mg/giin + siklofosfamid 50 mg/giin
tedavisinin 2. haftasinda sikayetleri azalmayinca prednizolon dozu azaltarak ila¢ kesildi. Siklofosfamid
tedavisinin 6.haftasinda FVII1:%4,99 FVIII inh:%2,85 aPTT:32 sn olmasi Uzerine siklofosfamid tedavisi
kesilerek Rituksimab 375 mg/m?/ hafta baslandi. Rituksimab tedavisinin 4. haftasi tamamlandiktan sonra
yapilan tetkiklerinde FVIII:%13, FVIIl inhibitori:negatif, aPTT:27.8 sn idi ve hastada kanama sikayeti
yoktu.

Sonug: Edinsel hemofili vakalarinda her zaman etyoloji saptanamayabilir ya da emosyonel degisiklikler
etyolojide yer alabilir. inhibitér eradikasyonu amaciyla verilen steroid ve siklofosfamide direngli
vakalarda Rituximab da bir secenek olarak kullanilabilir. Tedavi siireci uzun soluklu olup (vakamizda 6
ay), yakin takip gerektirmektedir.
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P17- FAKTOR XIIl EKSiKLIGi TANISIYLA TAKiP EDILEN HASTADA iLiOPSOAS
KANAMASI

Mustafa Cemaloglu*,Metin Yiicel’,Selin Aytag’

'Hatay Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji, *Hatay Egitim ve Arastirma
Hastanesi, *Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali

Amag: Kalitsal Faktor XllIl eksikligi, milyonda 1-3 siklikta goriilen nadir rastlanan otozomal resesif gecisli
bir kanama hastaligidir. Akraba evliliginin sik gorildigl toplumlarda daha sik gorilebilmektedir.
Cocuklarda gorilen baslica kanamalar; yenidogan doneminde gdbekten kanama, intrakranial kanama,
travma veya cerrahi girisim sonrasi kanama ve yara iyilesmesinde gecikmedir.

Bulgu: Onbes yasindaki erkek hasta, travma sonrasi sag kalca, uyluk ve kasikta agri ve hareket kisithhg
yakinmasi ile hastanemize basvurdu. Fizik muayenesinde genel durumu iyi, vital bulgulari stabildi.
Destekle ylirtiyordu. Kalga inspeksiyonunda cilt rengi dogal, eritem veya ekimoz yoktu. Sag uyluk mediali
palpasyonla agrilh idi. Hasta sag kalcasini fleksiyonda tutuyordu. Kalga ekstansiyonu ile agrisinin
siddetlendigi goruldi. Kalga rotasyonlari korunmustu. Tam kan sayiminda hemoglobin degeri 11.2 mg/dL
idi. Biyokimyasal ve koagulasyon testleri normaldi. Hastanin 6zge¢misinde yenidogan déneminde uzamis
gobek kanamasi sikayeti ile kanama diyatezi agisindan degerlendirildigi ve alti yasina kadar gesitli
merkezlerce tetkik edildigi, kanama dénemlerinde taze donmus plazma tedavisi aldigi, ailenin kendi
istegi Gizerine basvurdugu Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji Bilim Dal’nda yapilan
tetkikler sonucunda Faktor Xl eksikligi (Faktor Xl dizeyi: <%1) tanisi konuldugu, tekrarlayan epistaksis
ve dis eti kanamalari olmasi, eritrosit transfiizyonu gereksinimi gosteren (Hb degerinde 2 mg/dL ve
Uzerinde dismeye yol acan) kanamalari olmasi nedeniyle ayni merkezde 9 yasindayken 10 -20 linite/kg
dozda plazma kaynakli FXIIl ile her 3-4 haftada bir profilaksi tedavisi baslandigi ve profilaksiyi diizenli
olarak aldigi 6grenildi. Yaklasik bir yil 6nce, travma sonrasi sag mandibula fraktirli nedeniyle
hastanemizde faktor replasman tedavisi de almisti. FXIII eksikligi olan hastaya 10 Unite/kg dozdan faktor
XIll replasmani yapildi. Abdomen ultrason incelemede sag psaos kasi icerisinde 70x20 mm boyutunda
hiperekojen oval sekilli gériinim saptandi. Manyetik rezonans (MR) incelemeyle beraber hematom
lehine degerlendirildi.

Sonug: Faktor Xl (fibrin stabilize edici faktor) pihtilasmanin son asamasinda rol oynayan bir
protransglutaminazdir. Kalitsal veya edinsel nedenlerle ortaya cikan eksikliklerde pihtilasma testlerinde
bozulma olmadan kanama, yara iyilesmesinde gecikme gibi klinik bulgularla karsimiza ¢ikmaktadir. Agir
FXIII eksikliginde (<%1 ) spontan kanama ve kafa ici kanama riski oldukca yuksektir. Bu hastalarda
profilaksi, hem etkili ve glivenli hem de FXIIl yarilanma Omrinin uzun olmasi nedeniyle kolay
uygulanabilmektedir. Plazma kaynakli FXIIl konsantresi, 10-20 U/kg/doz 3-4 haftada bir dozda bircok
hastada faktoér diizeyini %5 ve Uzerine ¢ikarmakta ve spontan kanama riskini azaltmaktadir. Faktor
diizeyinin %3-10 arasinda olmasi tekrarlayan kanama ataklarini engellemeye vyeterli olacagi
disinidlmektedir. Faktor dizeyi %1-4 arasinda olan olgularda majér kanama gegirme hikayesi varsa
kanama koruyucu tedavi Onerilmelidir. Tekrarlayan dozlarda FXIIl verilmesinin tromboz ve alerjik
reaksiyonlar acisindan riskli oldugu da akilda tutulmalidir. Hastamiz, ilk giin 10 Unite/kg/doz olacak
sekilde faktor replasman destegi almis, faktor temini ile ilgili sikintilar nedeniyle sonraki 3 giin, 5
U/kg/doz’dan akut kanama tedavisinden fayda gérmistiir. Hastamizda, herhangi ek bir komplikasyona
rastlanmamis; son kontrolde agrilarinin kalmadigi, kalga eklem hareketlerinin normale dondigi,
radyolojik degerlendirmede ise hematomun tamamen diizeldigi gorilmistiir.

~64 ~

7-9 Nisan 2023 | 9. Hemofili Vakalarla Egitim Sempozyumu | Royal Seginus Hotel - Antalya



P18- ZOR BiR VAKA: HEMOFiLi A HASTASINDA KARDIOVASKULER CERRAHi
YONETIMI

Mustafa Kemal Yeniay,Giiltekin Pekcan,Emel isleyen’, Mahmut Savanogiut,
Giilten Korkmaz',Funda Ceran’,Simten Dagdas’,Giilsiim Ozet:

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Hematoloji Klinigi

Amag: Hemofili A X’e bagli resesif kalitim gosteren kanama bozuklugudur (1,2). Son yillarda mevcut
tedavilerdeki gelismeler ve profilaktik tedavilerin kullanimi, hem yasam siresini hem de yasam kalitesini
iyilestirmistir. Bu nedenle, hemofili hastalari yasa bagli ateroskleroz, vaskiler bozukluklar ve dejeneratif
kapak hastaligi ile ilgili kalp cerrahisi icin basvurmaktadir (3). Kalp cerrahisinde asiri derecede yiiksek
kanama riski olan hastalarin yonetimi zordur. Mitral kapak replasmani ve asendan aort tamiri yapilan
kanama riski ylksek, yonetimi zor bir olguyu sunmayi uygun bulduk.

Yontem: Hemofili A, polikistik bobrek hastaligi, aort anevrizmasi, koroner arter hastaligi, ciddi mitral
yetmezlik ve kronik bobrek hastaligi tanilari olan 52 yasinda erkek hasta operasyon éncesi multidisipliner
degerlendirildi. Hastanin yapilan faktér dizeyi olglimlerinde faktor VIII dizeyi: %30, kontrol faktor
diizeyi:%25 saptandi. Hastanin faktor inhibitéri negatifti. Hastaya agik kalp cerrahisi ile anevrizmatik
asendan aort tamiri, mitral kapak replasmani operasyonu, kardiopulmoner bypass cihazina baglanarak
ve heparin inflizyonu kullanilarak gergeklestirildi. 80 kg olan hastaya operasyondan 1 saat 6ncesi hedef
faktor diizeyi %100 olacak sekilde 30000 faktdér VI bolus, intraoperatif-postop 48. saate kadar 2-4
U/kg/sa faktdr VI inflizyonu verildi. Hastanin post—op 24. saatte bakilan faktor VIII diizeyi %116 olmasi
nedeniyle faktdr VIl inflizyonu 180 U/saate disiildi. Post-op 48. saat faktor VIII diizeyi:106 saptandi.
Post-op 3. glinden itibaren faktoér inflizyonu durduruldu ve glinlik faktér VI dizeyine gore dozlar
ayarlanarak bolus dozlara gecildi. 14. giine kadar faktor dizeyi %50 olacak sekilde faktor tedavisi
diizenlendi. Post-op 29. giiniinde komplikasyon gelismemesi (izerine hasta taburcu edilmistir.

Bulgu: Diinya Hemofili Federasyonu tavsiyelerine gore, major cerrahi gegiren hemofili A hastalarinda
preoperatif faktor diizeyi %80-100" e ulasmali ve post-operatif ilk gilinlerde ayni faktor seviyeleri
korunmaldir. Hedef faktér diizeyine tekrarlayan bolus inflizyonlari veya siirekli faktor konsantresi
inflizyonlarinin kullanilmasi ile ulasilabilir. Stirekli inflzyon, zirveleri 6nler ve bazilar tarafindan bolus
inflizyondan daha avantajli ve daha uygun olarak kabul edilir (4). Biz de hemofili kilavuzlarinin énerileri
ile kardiyopulmoner by-pass yapilan, heparin kullanilan hastamizda kanama riski yliksek operasyon
olmasi nedeniyle hastanin hedef faktér dizeyini %100 hedefleyerek sirekli faktor inflizyonu yaptik.
Hastanin sosyal destegi ile hastane disinda glinlik faktor diizeyleri kontrol edilerek hedef faktor
dizeylerine ulasilabildigi gorildi. Hemofili hastalarinda siiresiz antikoaglilasyondan kaginmak igin
biyoprotez kapaklar tercih edilir (5). Bu nedenle hastamizda metalik kapak yerine biyoprotez kapak
tercih edildi. Zor bir operasyonu kanama komplikasyonu gelismeden tamamladik.

Sonug: 1 Srivastava A, Brewer AK, Mauser-Bunschoten EP, et al. Guidelines for the management of
hemophilia. Haemophilia 2013;19:e1-47. 2 Stonebraker JS, Bolton-Maggs PHB, Brooker M, et al. The
World Federation of Hemophilia annual global survey 1999-2018. Haemophilia 2020;26:591-600. 3
Bezaire J, Thomson D, McNair E. Recombinant factor VIII measurement in a hemophilia A patient
undergoing cardiopulmonary bypass-supported cardiac surgery. J Extra Corpor Technol 2018;50:170-7 4
Kanellopoulou T, Nomikou E. Replacement therapy for coronary artery bypass surgery in patients with
hemophilia A and B. J Card Surg. 2018 Feb;33(2):76-82. doi: 10.1111/jocs.13530. Epub 2018 Feb 13.
PMID: 29439283. 5 Tang M, Wierup P, Terp K, et al. Cardiac surgery in patients with haemophilia.
Haemophilia. 2009;15:101-107.
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P19- HAFIF HEMOFiLi A VAKASINDA TEKRARLAYAN KAS iCi KANAMA

Veysel Erol',Nevin Alayvaz Aslan*,Nil Giiler*
‘Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi-Hematoloji Bilim Dali

Amag: Giris: Hemofili, X’ e bagl kalitimla aktarilan, koagilasyon faktorlerinin sentezinde eksiklik sonucu
gelisen kanama bozukluklarindan olup insidansi 4000-5000 erkek vakada bir olarak gorilmektedirl.
Faktor eksikliginin tipine gére Hemofili A, B ve C olarak, faktor dizeylerine gore ise hafif (faktor diizeyi
>%5), orta (faktor dizeyi %1-5) ve agir (faktor diizeyi <%1) olarak siniflandiriimaktadir2. Hemofilide
tedavi, hastaligin ciddiyeti, hastanin aktivite diizeyi ve kanama ge¢misine gore diizenlenmektedir.
Hemofili hastalarinda hemartroz ve kas i¢i kanamalari hastalik iliskili en 6nemli morbiditeleri
olusturmaktadir3. Kanama ataklarinin 6nlenmesi igin primer, sekonder ve tersiyer profilaksi olmak tzere
Uc farkli yaklasim mevcuttur. Profilaksi tedavilerinin ¢ok biytk kismi pediatrik hematoloji kliniklerinde
baslamakla birlikte eriskin caga gelen, hedef eklem ya da tekrarlayan kanamalari olan hastalara da
profilaktik yaklasimlar uygulanabilmektedir. Eklem i¢i ve kas i¢i kanamalarinin ¢ogu agir hemofili
hastalarinda goriilmektedir4. Vakamiz, sik tekrarlayan kas ici kanamali Hemofili A hastasina ait olup,
olgumuzda hafif hemofili hastalarinda da hayati tehdit eden kanamalarin olabilecegine vurgu yapilmasi
amaglanmigtir.

Bulgu: Olgu: Sag kalgada agri nedeniyle acil servise basvuran 34 yasinda erkek hasta. Sorgulamasinda
Hemofili A hastasi oldugunu séylemesi, fizik muayenede sag bacakta ekstansiyon kisitliligi ve siddetli agri
olmasi lizerine iv kontrasth batin bilgisayarli tomografi (BT) cekildi. Batin BT’ de sag iliopsoas lateral
kesiminden proksimal femoral bélgeye kadar uzanan 218 mm’ lik segmentte hematom izlendi (Resim-1-
2). Bunun lizerine hasta hematoloji klinigine danisildi. Komplike sag iliopsoas kanamasi nedeniyle hasta
hematoloji klinigine interne edildi. Laboratuvar tetkiklerinde WBC:14840 K/uL NEU:12890 K/uL, Hgb:14,5
g/dL, PLT:283000 K/uL, AST:15 IU/L, ALT:11 IU/L, LDH:204 U/L, CRP:0,4 mg/dL, aPTT:36,8 sn., PTZ:12,6
sn, INR:1,05, faktor 8: %12.5 olarak raporlandi. Kanama oldukga faktér kullanan hastanin faktér 8 inh.
diizeyi: 0,12 BU olarak raporlandi. Daha 6nce Ekim 2015, Temmuz 2016 ve Temmuz 2019 tarihlerinde de
3 kez gluteus i¢i kanama geg¢misi mevcuttu. Hastaya hedef faktor diizeyi %100 olacak sekilde 3500 U
plazma kaynakl faktor 8 baslangic dozu uygulandi. Sonrasinda 12 saat ara ile 1750 U, toplam 22 doz
faktor tedavisi 11 glin boyunca uygulandi. Sag iliopsoas bolgesinde uyacak sekilde sag paravertebral
bolgeye soguk kompresyon uygulandi. Bacak ekstansyonuna yonelik fizyoterapi verildi. Gelis Hgb degeri
14,3 g/dL olan hasta, interne edildigi siirede Hgb degeri 10,5 gr/dL’ ye kadar gerileyip tedavinin 5. glin(
stabil seyretmis, 8. glinii sonrasinda yiikselmeye baslamistir. 11 glinliik tedavi sonrasinda sag bacak
agnisi hafifleyen ve ekstansiyonu tama yakin diizelen hasta, ilk 50 maruziyet sonrasi inhibitér gelisme
riski nedeniyle taburculugunda Saglik Bakanlig’’ ndan endikasyon disi onay alinarak haftada 2 giin 2000
U plazma kaynakli faktor 8 tedavisiyle taburcu edildi. 50 maruziyeti tamamlayan hastanin tedavisi
rekombinant faktér 8 e gecilerek haftada 2 giin 2000 U olacak sekilde devam edildi. Hastanin
takiplerinde bacak ekstansiyonu normal gelmis, agrilari ortadan kaybolmustur. Tersiyer profilaksi ile
tedavisi ve takibi devam etmektedir.

Sonug: Sonug: Hemofili hastaliginda bazal faktér diizeyi tedavi yaklasiminin ana belirleyicisi olmakla

birlikte faktor dizeyinden bagimsiz hafif hemofili hastalarinda da tekrarlayan majér kanamalar
gelisebilmekte, etkin faktor replasman tedavisiyle hastaligin morbiditesi azaltilabilmektedir.
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P20- YOGUN MENORAIJiSi OLAN GLANZMANN TROMBASTENILi BiR HASTANIN
FAKTOR Vlla iLE BASARI iLE TEDAVISI

Nurettin Okur*
'Diyarbakir Cocuk Hastanesi

Amag: Glanzmann trombastenisi , trombosit membran glikoprotein (GP) Ilb/llla kompleksindeki
kusurlarin neden oldugu otozomal resesif bir kanama bozuklugudur. insidansi milyonda 1 civarindadir;
ancak akraba evliliginin sik oldugu etnik gruplarda prevalans artmaktadir. GT'deki trombositler, goriiniim
ve sayl acgisindan normaldir ve hasarli subendotelyuma uygun sekilde yapisir, ancak aktive edildiginde
kiimelenmez.. Semptomlar purpura, petesi, morarma, diseti kanamasi, burun kanamasi, gastrointestinal
kanama ve menorajiyi icerir. Kanama antifibrinolitik ilaglara cevap vermediginde, trombosit
transfizyonu su anda standart tedavidir. Bununla birlikte, tekrarlanan trombosit transflizyonlari, GP
IIb/Illa ve/veya HLA antikorlarina neden olabilir ve trombosit refrakterligi gelisimi ile sonuclanabilir. Son
yillarda rekombinant faktor Vlla'nin bu durumlarda terapoétik bir alternatif olabilecegini gostermistir.
Onceki calismalar FVlla'nin epistaksis, cerrahi prosediirler sirasinda asiri kanama ve jinekolojik ve
obstetrik miidahaleye bagl kanama tedavisinde basarili bir sekilde kullanildigini géstermistir. Ancak
menoraji tedavisinde daha nadir kullanilmigtir. Bu yazida, antifibrinolitik ajanlara ve trombosit
transfiizyonlarina direngli, ancak FVlla tedavisine iyi yanit veren yogun adet kanamasi olgusunu
sunuyoruz

Bulgu: 12 yasindaki Glanzmann Trombastenli kiz hasta acil servise yogun adet adet kanmasi ve halsizlik
sikayeti ile bagvurdu. Hastanin 6ykiisiinde bes giindiir kanmasinin basladigi, bu nedenle traneksamik asit
basladigl,ilk 3 glin ortalama 7-8 bez degistirdigi ve son yirmi dort saatte 12 adet bez degistirdigi
Ogrenildi. Hasta hematoloji servine yatirildi. Hastanin tetkiklerinde hemoglobin 9.6 gr/dl, hematokrit
%29, MCV 82.8 fl, beyaz kiire sayisi 6.7 x10 /L, trombosit sayisi 230x109 /L ve MPV 11 fl idi. Hastanin
biyokimyasinda herhangi bir 6zellik yoktu. Hastaya traneksemik asit tedavisne devam edildi ve trombosit
siispansiyonu verildi. Cocuk endokrin konsiltasyonu istendi. Endokrin tarafindan YASMIN (3 mg
drospirenon ve 0,03 mg etinilestradiol) 6 saat arayla bir tablet sekline baslandi. Takipte hastanin
kanamasinin azalmakla birlikte devam etti. Takipte hastanin hemoglobin degerinin 7 gr/dl olmasi ve
tasikardisi olmasi nedeniyle hastaya bir Unite eritrosit verildi. Tsombosit slispansiyonu ve traneksemik
asit tedavine devam edilen hastanin sonraki giin tekrar sidetli kanmasi baslandi. Hemoglobin degeri
5gr/dl'ye kadar dismesi lzerine hastaya tekrar eritrosit verildi. Hastanin diregli kanamasi olmasi
nedeniyle 2 saatte bir 90 pug/kg dozunda FVlla tedavisi baslandi. Alti doz verilmesinden sonra hastanin
kanamasi belirgin sekilde azaldi. Doz araligl 6nce 4 saate daha sonra 6 saate cikarildi. Hastanin kanamasi
kontrol altina alinmasi nedeniyle FVlla tedavisi kesildi. Endokrin hastanin oral kontrasptif dozunu gilinde
tek doz olarak diizenlendi. Ug giin daha takip edilen hastanin kanamasi olmamasi nedeniyle taburcu
edildi.

Sonug: Anti-GP lIb/Illa veya anti-HLA izoantikorlari nedeniyle meydana gelen trombosit transfiizyon
refrakterligi, Glanzman Trombastenisinde kanama yonetiminde 6nemli bir sorundur. Rekombinant
faktor Vlla, Glanzman Trombastenili hastalarda, kanamanin tedavisinde givenli ve etkili bir alternatif gibi
gorinmektedir. FVIla trombosit transflizyonuna yanit vermeyen Glanzman Trombastenili hastalarinda
uzun sireli, yogun adet kanamasinin tedavisi icin de etkili bir arag olabilir. Menorajide FVlla kullanimi ile
az sayida vaka oldugundan, tedavide iyi bir secenek olabilir.
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P21- SARS COV-2 ENFEKSiYONU PSODOTROMBOSITOPENiI NEDENi OLABILIR
Mi?; OLGU SUNUMU

Mustafa Sinanoglu’,Unal Atas?, Volkan Karakus?

‘Alanya Alaaddin Keykubat Universitesi, Alanya Egitim ve Arastirma Hastanesi, i¢ Hastaliklari Anabilim
Dali, Antalya, Tiirkiye, *Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Hematoloji
Departmani, Antalya, Tirkiye

Amag: Aralik 2019’da, Cin'in Wuhan kentinde ortaya ¢ikan ve pandemiye sebep olan SARS-CoV-2, diinya
capinda 660 milyon vaka ve 6-7 milyon 6lime neden olmus, olmaya da devam etmektedir. SARS-CoV-2
enfeksiyonu genellikle basit tist solunum yolu semptomlari ve miyaljiyle atlatilsa da, pnémoni ve ARDS
gibi agir tablolara ve daha nadir goriilen koagiilopati, immun trombositopeni, TTP gibi ¢esitli hematolojik
patolojilere de yol acabilmektedir. SARS-CoV-2 enfeksiyonu veya asisi sonrasi trombositopeni ile
seyreden olgularda, tiim trombositopeni olgularinda oldugu gibi psédotrombositopeni dislanmalidir. Bu
yazida 35 yasinda SARS-CoV-2 sonrasi trombositopeni ile yonlendirilen psédotrombositopeni olgusunu
sunmayi amacgladik.

Yontem: Olgu sunumu

Bulgu: Rutin kontrolleri sirasinda saptanan trombositopeni nedeniyle tarafimiza yonlendirilen 35 yasinda
kadin hastanin, bilinen gastroozefagial reflii hastaligi ve buna yonelik kullandigl proton pompa inhibitori
ve anti-asit kullanimi mevcuttu. Herhangi bir SARS-CoV-2 asisI yaptirmayan hastanin 8 ay once akciger
parankim tutulumu olan, ancak hastane yatisi gerekmeyen SARS-CoV-2 pndmonisi gegirdigi 6grenildi.
Hastanin SARS-CoV-2 pnémonisinden dnce farkli yillardaki trombosit sayisi 150-200x109/L seviyelerinde
iken, SARS-CoV-2 pndmonisinden 16 glin sonra bakilan trombosit sayisi 181x109/L, 35 giin sonra bakilan
trombosit sayisi 89x109/L, 2 ay sonrasinda bakilan trombosit sayisi ise 19x109/L oldugu saptandi. Diger
hemogram parametreleri ve biyokimyasal testleri normal olan hastanin yapilan periferik yayma
degerlendirmesinde her alanda ¢ok sayida trombosit kiimesi ve noétrofiller etrafinda trombosit satellizmi
gorulda. Sitrath tipte yapilan kan sayiminda trombosit sayisinin 196x109/L oldugu belirlendi. Klinik
asemptomatik olgumuzu SARS-CoV-2 enfeksiyonu sonrasi gelisen etilendiamintetraasetik asite (EDTA)
bagh psddotrombositopeni olarak kabul ettik.

Sonug: Goriilme sikhginin %0.1 oldugu tahmin edilen pseudotrombositopeni en yaygin EDTA’ya bagl
olusur. Sodyum sitrat, heparin gibi diger antikoagilanlarla iliskili pseudotrombositopeni daha nadirdir.
Fizyopatolojisi tam anlamiyla bilinmemekle beraber; EDTA’nin, kalsiyum iyonlarini baglarken trombosit
membraninda bulunan glikoprotein Ilb-llla molekiliyle etkileserek, glikoprotein Ilb epitopunu aciga
cikardigl ve bu epitopa karsi otoantikora sahip kisilerde, trombositlerin kiimelenmesine neden oldugu
ileri sdridlmektedir. EDTA’ya bagl psddotrombositopeni herhangi bir hastaligi olmayan kisilerde
olusabilecegi gibi cesitli hastaliklarin seyrinde de gorilebilmektedir. SARS-CoV-2 enfeksiyonunundan
kaynakl gelisen immunaktivasyon sonucu ortaya ¢ikan otoantikorlar, immun trombositopeni veya TTP
gibi bazi immun sistem kaynakli hastaliklara neden olabilmektedir. Benzer sekilde immunaktivasyon ile
hastamizda oldugu gibi pseudotrombositopeni patofizyolojisinde yer alan glikoprotein llb epitopuna
karsi otoantikor gelismis olabilir. Daha dnce 6ykiisii olmayan ve yeni gelisen EDTA fenomeni olgularinda
SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve asl sirecinin sorgulanmasi, hastanin klinigini agiklamak ve ilerleyen
zamanlarda patofizyolojiye daha fazla yogunlasabilmek agisindan yardimci olabilir.
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P22- SIDDETLi FAKTOR 11 EKSiKLIGi OLAN COCUKTA KRANIOFARINGIOMA
YONETIMI

irem inci*,Aysegiil Uniivar’,Serap Karaman!,0sman Kuleli*,Altay Sencer,
Demet Demirkol,Giilsah Tanyildiz*,Mustafa Bilicit, Genco Gencay',Zeynep Karakas,
Deniz Tugcu®

Yistanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi

Amag: Kahtsal siddetli faktér 11 eksikligi, nadir gdzlenen bir konjenital kanama bozuklugudur .Faktor 11
eksikligine sahip hastalardaki kanama fenotipi, Faktor 11 dizeyleri ile korele degildir. Bu nedenle bu
hastalarda perioperatif tedavi yonetimi ile ilgili standart protokol mevcut degildir. Biz bu nedenle
rekiirren kraniofaringioma icin cerrahiye gitmis, Diabetes insipidus ve siddetli F 11 eksikligi olan bir
cocukta tedavi yonetimini sunuyoruz. Bildigimiz kadariyla, bu siddetli F11 eksikligi olup nérocerrahi
midahale geciren bir hastayla ilgili ilk vaka bildirisidir.

Bulgu: 4 yil nce kraniofaringioma nedeniyle iTF Beyin ve Sinir Cerrahisi ekibi tarafindan opere edilmis
olan hasta poliklinige uzun siiredir gegmeyen bas agrisi ve tekrar eden kusma sikayetleri nedeniyle
basvurmus. Postoperatif takiplerinde beyinde rezidi kitle oldugu 6grenilen, goriintilemelerinde kitlenin
boyutlarinda artis oldugu saptanan hastaya tekrar operasyon planlanmis. Aileden alinan ayrintili
anamnez ve hastane kayitlarindan 4 yil 6nceki operasyon sonrasinda kanama oykuslinin olmadigi
ogrenilen hastaya siddetli faktor 11 eksikligi tanisi postoperatif takiplerinde konmus. Yeni operasyon
planlanan hastaya yapilan testlerde, F11 inhibitorleri negatif gelmis, F11 dlizeyi %0.6 olarak bulunmus.
F11 konsantrelerinin Tiirkiye’de bulunmamasi sebebiyle, cerrahiden bir giin 6nce proflaktik F11
replasmani igin TDP ve traneksamik asit baslanmis. Hastanin DI olmasindan dolayl hipervolemiden
kaginmak icin TDP dozlari 6 saatlik intervallerle uygulanmis . Desmopressin dozlari da hastaya yakin sivi
ve elektrolitl takibi gdzlemlenerek uygulanmis .Cerrahiden hemen 0Once koagulasyon parametreleri
calisiimis, aktive edilmis parsiyel tromboplastin (APTT) zamani 27.3 saniye, F11 dizeyleri %53.9
bulunmus. intraoperatif kanama normal sinirlarda gériilmiis. Kapama esnasinda yiizeyel dokularda
kanama artisi gozlemlendiginden, operasyon sonunda 1 mg rekombinant F7a uygulanmis.Postoperatif
dénemdeki 10 giinlik pediatrik YBU takibinde TDP replasmani ve yakin laboratuvar takibi ile F 11
diizeyleri %45 in Uzerinde seyretmis, TDP'ye bu zaman periyodunda devam edilmis. Kanama ya da
tromboz komplikasyonlari izlenmemis. Postoperatif kraniyal MR gérintilemesinde timoriin totale yakin
eksize edildigi ve kanama olmadigi gosterilmis. Hasta postoperatif 15. glinde komplikasyonsuz taburcu
edilmis.

Sonug: Siddetli F 11 eksikligine sahip hastalar icin preoperatif tedavi yonetimi ve efektif hemostaz
saglamak zor. F11 konsantreleri yoksa, efektif hemostaz TDP ve TXA kullanilarak gerceklestirilebilir.
Hastada bu uygulamalara ragmen siddetli kanama olursa bir doz rF7a (endikasyon disi kullanim igin izin
alinarak) kanama kontroliinde yardimci olabilir.
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P23- OPERASYON SONRASI HEMATURI iLE TANI ALAN HEMOFILi OLGUSU

Berkin Berk Akbeyaz',Yilmaz Ay*,Asli Turgutoglu Yilmaz!,Neslihan Karakurt®

*Kartal Dr. Lutfi Kirdar Sehir Hastanesi

Amag: Hemofili A ve B ; X ‘ e bagh resesif olarak kalitimsal gecis gosteren faktér VIII ve IX eksikligidir.
Hemofili A sikhgi yaklasik 1/10.000 iken hemofili B yaklasik 1/50.000 dir. Klinik kanama fenotipleri faktor
aktivitesi ile koreledir ve genellikle eklem, kas-yumusak doku kanamalari gorillr. Hastaligin agir, orta ve
hafif formlari mevcut olup faktor diizeyi < %1 olan agir hemofililer genellikle spontan kanamalar ile
seyrederken; faktor dizeyi % 1-5 arasi olan orta hemofililerde kanamalar genellikle travma sonrasidir.
Hafif hemofililerde ise faktor diizeyi >% 5 dir ve genelde ciddi travma ya da operasyon sonrasi kanamalar
gorilur. Biz burada postoperatif masif hematiri ile tani alan erkek olguyu sunmaylr amacgladik.

Bulgu: Term 2800 gr dogum 6ykisi, prenatal 23. hafta ayrintili ultrasonografide Greteropelvik darlik
saptanan erkek hasta postnatal 1 yil cocuk cerrahisi tarafindan takip edilmis. Elektif sartlarda operasyon
planlanan hastaya 21 aylikken sag bobrekte gelisen hidronefroz nedeniyle pyeloplasti operasyonu
uygulanarak double J kateteri takilmis. Postoperatif sizinti seklinde kanamasi ve makroskobik hematiirisi
olmus. Hastanin postoperatif 4.glinlinde masif hematirisinin goriilmesi Uzerine hastaya eritrosit
sispansiyonu ve taze donmus plazma transflizyonlari uygulanmis. Transfuzyonlara ragmen masif
hematliiri devam ettigi i¢cin hasta ¢ocuk hematoloji onkolojisi bélimiine danisildi. Hastanin daha 6nce
kanama ve operasyon oykisi yok. Ailede hemofili veya baska kanama hastaligi 6ykisi yoktu. Son alinan
tetkiklerinde (eritrosit ve taze donmus plazma transflizyonlari sonrasinda) Hemoglobin (Hb) : 6.5 gr/dl
Hematokrit (Hct) : %20 Platelet (PIt) : 321000 /mm3 Aktive parsiyel tromboplastin zamani (Aptt) : 38.3
sn Protrombin zamani (Pt) : 13.1 sn olarak gorildi. Hastanin preoperatif testleri geriye donuk
incelendiginde Hb: 11.2 gr/dl Hct: %33.5 Plt 352000 /mm3 Aptt 48.4 sn Pt 15.9 oldugu goérildi. Masif
hematliirisi devam eden hastanin destek eritrosit siispansiyonu ve taze donmus plazma tedavilerine
devam edildi. Yapilan batin ultrasonografisinde sag bébrek medullada hematom alani izlendi. Takibinde
transfizyonlarla hematiride gerileme olmayan hastaya hayati tehdit eden kanama nedeniyle by-pass
edici ajan rekombinant faktor Vlla 90 mcg/kg/doz 2-4 saat arayla uygulandi ve taze donmus plazma
transfuzyonlarina 8 saatlik aralarla devam edildi. Tedavi ile hematiirisi gerileyen hastanin gonderilen
faktor IX aktivitesi % 5 olarak saptandi. Bobrekte hematomu olan hastaya 6 ay sireyle faktor IX
profilaksisi uygulandi. Kontrollerde ek kanamasi gelismedi; faktér IX replasmani ile double J kateteri
komplikasyonsuz olarak cikarildi. Hasta halen g¢ocuk hematoloji polikliniginde takip edilmektedir.

Sonug: Operasyon planlanan hastalarin kanama diatezi agisindan klinik ve birinci basamak koagulasyon
testlerinin dikkatle degerlendirilmesi gerektigi dislintiimustir.
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P24- BEYIN KANAMASI iLE GELEN NADIR FAKTOR EKSIKLiGi: F10 EKSIKLIGi

Metin Cil',Sule Galiskan Kamis*

'Adana Sehir Hastanesi Cocuk Hematolojisi ve Onkolojisi

Amag: Faktor 10 eksikligi nadir goriilen otomozal resesif kalitim gosteren kalitsal faktor eksikligidir. Nadir
faktor eksikleri arasinda sik rastlanan grupta olmasi ve santral sinir sistemi kanama sikligi yiksekligi ile
dikkati cekmektedir. Nadir ama tehlikeli bu hastalik icin tekrar farkindalik olusturabilmek amaglanmistir.

Yontem: Hastanemiz ¢ocuk acil birimine basvuran 38 giinliik hastanin tani ve tedavi siireci incelenmistir.

Bulgu: 38 giinliik hasta emmede azalma sirekli aglama ve renginde solma ile hastanemiz ¢ocuk acil
bolimine getirildi. Yapilan ilk incelemelerinde spontan hareketi olmayan sadece agrili uyarana yaniti
olan hasta nobet gecirdi. Hb degeri 6.2 gr/dl kan gazinda ph 7.1 sodyum degeri 147 olup intrakraniyal
kanamasi sliphesi ile beyin tomografisi cekildi. Parankimal yaygin hemorajik alanlari olan hastanin INR
degeri 13, PT 131 sn aPTT 77 sn olarak sonuclandi. Yogun bakim Unitesinde entlibe takibe alinan
hastanin olasi faktor testleri gonderildi. Hastaya Eritrosit destegi saglandi. TDP tedavisi 15 cc kg doz dan
1-3 gilin 3x, 4-7.giin 2x doz olarak uygulandi. Kontrol BT lerinde kanama da artis olmadi sonrasinda
glinliik tek doz destek verildi. 9. giinde Faktor 10 diizeyi 5% altinda ve diger faktor dizeyleri normal
gelen hastaya protrombin kompleks konsantresi ( COFACT) 30 U kg glinden tek doz olarak baslandi. 14.
glnlinde kanamasi ve klinigi stabil olan hastanin tedavisi endikasyon disi onam alinarak haftada 2 giin
profilaksi tedavisine dontldi. Hastamizin kanama sekeli sebebiyle beyin parankiminde siddetli
I6koensefalomalazi gelisti. Hareket kisitliligl nedeni ile suan fizik tedavi de almaktadir.

Sonug: F10 eksikligi ciddi SSS kanamalari ile giden, koagulasyon testlerinde ortak bozukluga sebep olan
bir hastalik olup erken sliphe, tani ve tedavi ile etkin bir sekilde kontrol altina alinabilmektedir.
Ulkemizde heniiz izole faktdr konsantresi iceren bir preperati geri 6demede olmayip FDA ve EMA onayi
olan bu Urin yakin zamanda llkemizde de piyasada olacaktir. Bu tip hasta gruplarinda 6n tanilara 6zel
testler gonderilip zaman kaybetmeden plazma tedavisi baslatilmalidir. Sonuglara gore spesifik tedavi
secenekleri uygulanir.
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P25- TERM DOGUMLARDA iINTRAKRANiIYAL KANAMA NEDENi; HEMOFiLi A

Seyma Uniivar Gok*,Nergis Oner',Emre Capkinoglu’,Ali Fettah:

'Etlik Sehir Hastanesi

Amag: Hemofili A, faktor VIII eksikliginin neden oldugu bir hastaliktir. 1/5000 canh erkek dogumda
goralir. X kromozomuna bagli olarak kahtilir. Ancak hastalarin 1/3’Unde aile 6ykisu yoktur. Hemofili
tanisi siklikla erken ¢ocukluk ¢aginda bagimsiz hareket basladiginda konmaktadir. Ancak agir hemofili
vakalari yenidogan déneminde de MSS kanamasi ile gelebilir. Term yenidoganlarda intrakraniyal kanama
nadir gorllir ve en sik bilinen nedenleri; dogum travmasi, yenidoganin hemorajik hastaligi ve vaskiler
anomalilerdir. Nadir olarak akkiz veya kalitsal faktor eksikliklerinden kaynaklanabilir. Bu olguda, basvuru
sikayeti sarilik ve basta sislik olan, sefal hematom tanisi alan agir Hemofili A hastasi sunulmustur.

Bulgu: 33 yasindaki annenin G2P2Y2 bebegi olarak 38.haftada 3800 gram erkek canli dogum olan
olgumuzun, rutin yenidogan dogum salonu bakimlari yapildiktan sonra poliklinik kontroliine ¢agrilarak
taburcu edildi. Prenatal ve soygecmis dykisiinde 6zellik olmadigl 6grenildi. Hasta postnatal 9. gliniinde
sarilik ve sacli deride sislik sikayeti ile acil servise basvurdu. Fizik incelemesinde sefal hematomu oldugu,
yenidogan yogun bakim Unitesinde takibe alindigi, laboratuvar incelemesinde Hgb 14g/dl, PLT 320
x1073/uL, WBC 7,43 x10/3/uL, total bilirubin seviyesi 43 mg/d|, protrombin zamaninin (PT) normal, aPTT
zamani referans araligi disinda yiksek oldugu tespit edildi. Cocuk hematoloji bélimiine konsulte edildi.
Ovykiisii derinlestirildiginde dayinin inhibitérlii hemofili A hastasi ve annenin de tasiyici oldugu, ancak bu
bilgiyi ailenin bilerek paylasmak istemedigi 6grenildi. Hastanin beyin tomografisinde, anteriorda sefal
hematom ile uyumlu yumusak doku sisligi ve solda parietooksipital alanda yaklasik 4 mm capa ulasan
hiperindens goriinimde kanama alan tespit edildi. Faktor dlzeyleri planlandi. Hastaya taze donmus
plazma inflizyonu uygulandi. Takibinde Faktor VIII diizeyi %1 tespit edildi. Agir hemofili A ile takibe
alinan hastaya, dayisinda inhibitér 6ykiisi olmasi nedeniyle plazma kaynakl Faktér VI konsantre
tedavisi 50 unite/kg dan baslandi. 14 giun tedavi dozunda faktér uygulandi. Taburculuk sonrasinda
profilaktik tedavi 50 (inite/kg olarak baslandi ve kanama fenotipine gére haftada 2 kez 25U/kg.dan
proflaksiye devam edildi. Hasta su an iki yasinda olup, haftada iki kez, 250/kg.dan proflaksi almaya
devam etmektedir ve norolojik sekelsiz izlenmektedir.

Sonug: Hemofili A, faktér VIII eksikliginin neden oldugu bir hastaliktir. Yenidogan déneminde
intrakraniyal kanama igin en buyik risk faktord travmadir. Ancak Michaud ve ark. planli sezeryan dogum
sonrasinda da intrakraniyal kanama olabilecegini gostermistir *. Olgumuz da mikerrer spontan vaginal
dogum ile diinyaya gelmis idi. Ev bakiminda da travma 6ykiist yoktu. Hemofili tanisi siklikla oyun ¢agi
grubu cocuklarinda konmaktadir. Postnatal ilk glinlerde saglik problemi yasanmamasi, aile dykisu olan
olgularda hatali tutumlara neden olabilir. Genetik gegisli bir hastalik olmasi temeli ile, ailelerin yeterli
bilgilendirilememesi sonucu hekimlerden ve g¢ocuklarindan bilgi saklayarak koruyucu olma cabalari ile
karsilasilmaktadir. Cirpan ve ark. kronik hastalik tanisi ile takip edilen ¢ocuk ve ebeveynlerini incelemis,
psikolojik destek programlarinin ve egitimlerin arttirilmasinin faydali olacagini 6nermistir*. Zabata ve
ark. ise, hem tani hem tedavi siirecinde ailelerin bir egitim programina dahil edilmesi gerektigini 6ne
sirmistir*. Bizim olgumuzda da, anne aile éykisini bilerek paylasmamistir. Sonug olarak intrakraniyal
kanama tespit edilen yenidoganlarda ayirici tanida faktor eksiklikleri mutlaka yer almalidir. Ayrica kronik
hematolojik hastalik tanisi ile takibe baslanan hasta ve ailelerinin tani ve takip sirecinde, egitim ve
psikolojik destek gruplarina dahil edilmesinin 6nem arz ettigini dislinmekteyiz.
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P26- NADIR GORULEN FAKTOR EKSIKLiGiNiN NADIR BiR PREZENTASYONU: FX
EKSiKLIGINDE GiS KANAMA

Serife Sebnem Onen Goktepe!,Nurgiil Karakaya',Begiimhan Demir Giindogan!,
Tuba Hilkay Karapinar’,Yesim Oymak®

Yizmir Behget Uz Cocuk Hastanesi

Amag: Nadir gorilen faktor X eksikliginin prezentasyonu ve klinik gidisinde tipik kanama bulgusu disinda
goriilen GiS kanamasinin énemini vurgulamak

Yontem: Olgu sunumu seklinde anlatildi

Bulgu: 3,5 yasinda erkek olgu, 31 haftalik dogum 6ykisl olan olgunun yasaminin 68.glinlinde kanli
kusma nedeniyle yenidogan yogum bakim Unitesine yatirilmis, bakilan koagulasyon parametrelerinde
APTT, PT uzunlugu olmasi nedeniyle bakilan koagulasyon ortak yol faktorlerinden FX %1’in altinda
saptanarak olguya agir FX eksikligi tanisi konuldu. Tani konuluncaya kadar hasta TDP replasmanlari ile
kontol altina alinmisti. Agir faktor eksikligi olan ve GIS kanama nedeniyle hastaneye yatisi olan hasta
APCC preparati ile faktdr profilaksisine alindi. Faktoér replasmani ile GiS kanamasi kontrol altina alinan
hastanin faktér preparati temin edilemedigi bir ddSnemde yine GiS kanama ile hastanede yatis dykiisii
oldu. Yasaminda hastanin tiim kanamalari sadece GIS kanamasi seklinde olup yapilan endoskopide bu
durumu aciklayacak ek patoloji saptanmadi

Sonug: FX eksikligi 1/106 canli dogumda goriilen, otozomal resesif kalitilan nadir bir faktor eksikligidir.
Tipik kanama paterni hemartroz, gobek kanamasi, santral sinir sistemi kanamasi ve gastrointestinal
sistem kanamasidir. Hemofili A ya da B’nin tersine FX eksikliginde mukokutandz yiizeyel kanamalarin
daha ¢ok gorildigi bildirilmistir. FX geni, 8 ekzon iceren 13. kromozom lzerindedir. Su zamana kadar
%78’i missense seklinde olan 105 mutasyon bildirilmistir. Sadece FX iceren preparatlar olmamasi
nedeniyle taze donmus plazma ya da APCC preparatlari ile replase edilir. APCC ile diger faktorlerin
kontrolsiiz verilmesinin tromboz riskini 6zellikle ileri yaslarda arttirdigi unutulmamalidir. Klinisyenler
arasinda faktor eksikliginde goriilen hemartroz disinda yiizeyel kanamalarla da tani konulabilecegi
dikkate alinarak ileri incelemeler koagulasyon bozuklugu olan her hastaya yapiimalidir.
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P27- FAKTOR 5 LEIDEN MUTASYON POZITIF HASTADA PREOPERATIF VE
POSTOPERATIF HEMATOLOJiIK DEGERLENDIRME: VAKA SUNUMU

Nilay Yalcinkaya',0zde Elver? ismail Can Kendir,Nevin Alayvaz Aslan? Nil Giiler

‘Pamukkale Universitesi i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, 2Pamukkale Universitesi Hematoloji Bilim Dali

Amag: Faktor 5 Leiden mutasyonu, otozomal dominant tasinir. % 99 heterozigottur. Heterozigot
mutasyona sahip hastalarin sadece %5-10 nunda vendz tromboemboli gorilir. Bu olgu sunumunda
vendz tromboz gecirmis bir Faktér 5 Leiden mutasyonu hastasinda preoperatif ve postoperatif
yonetiminden bahsedecegiz.

Bulgu: 41 yasinda Faktor 5 Leiden heterozigot mutasyonu tanisi olan kadin hasta morbid obezite
cerrahisi dncesi preoperatif olarak hematoloji poliklinigine basvurmus. iki yil énce sag kolda vendz
tromboz sonrasinda tani alan hastanin ek bir hastalik dykist bulunmamaktadir. Morbid obezite cerrahisi
oncesi laboratuvar sonuglari Hemoglobin:14.3 g/dl Platelet:187 bin INR:1.12, D-Dimer: 188 ng/mL DDU,
Fibrinojen: 374 mg/dl seklindedir. Tarafimizca degerlendirilen hastaya operasyon sonrasi erken
mobilizasyon ve kanama kontroli saglandiktan sonra erken doénemde dusik molekdl agirhikh
heparin(DMAH) baslanmasi Onerilmistir. Hasta postoperatif dénemde operasyondan bir bucuk saat
sonra mobilize edilmis. Operasyon yerinden ve drenden kanamasi olmayan hastada 12 saatte bir DMAH
tedavisi baslandi. Ek problemi olmayan hasta DMAH tedavisini 3 aya tamamlamak tizere taburcu edilmis.
Kontrolde kanama , tromboemboli bulgusu olmayan ve laboratuvar degerleri Hemoglobin:14 g/dI
Platelet:232 bin D-Dimer: 0.42 mg/L FEU, Fibrinojen: 291.6 seklinde olan hastanin takipleri tarafimizca
devam etmektedir.

Sonug: Venoz tromboemboli Faktor 5 Leiden mutasyonunun en 6nemli klinik gostergesidir. Faktor 5
Leiden mutasyonu tanisi olan hastalarda, venéz tromboemboli tanisi sonrasinda 3 ila 6 ay arasinda
antikoagulan tedavi 6nerilmektedir. Devamli antikoagiilan kullanimi hayati tehdit edici pulmoner emboli
varliginda, aile 6ykisu varliginda ya da erkek cinsiyette onerilebilir. Ancak devamli antikoagilan tedavi
almayan hastalarda postoperatif profilaktik antikoagiilan tedavi planlanmalidir. anahtar kelime: Faktor 5
Leiden, heterozigot, vendz tromboz
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P28- FAKTOR XIIl EKSiKLIGINDE TEKRARLAYAN SAGLIKLI GEBELIKLER:
REPLASMAN TEDAVISININ ONEMI

Fatma Arikan,’,Derya Demirtas',0zlem Candan,’Isik Kaygusuz Atagiindiiz,,Asu Fergiin Yilmaz*

'Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi i¢ Hastaliklari Ana Bilimdali, Hematoloji Bilimdal

Amag: FaktorXII(FXI); hemostazdaki rolii ve 6nemi disinda plasenta gelisiminde rol alan énemli bir
koagllasyon faktéridir. Maternal FXIII-A2 subuniti, 6-8 gestasyonel haftalar arasinda plasentada
sitotrofoblast ve Nitabuch duvar gelisiminde 6nemli rol oynar. Bu nedenle, FXllleksikligi, eger gebelik
doneminde uygun sekilde yerine konmaz ise erken gebelik haftalarinda tekrarlayan kayiplara yol acabilir.
Bu olgu sunumunda tekrarlayan kanama epizodlari sonrasi FXIII eksikligi tanisi alan ve FXIII replasman
tedavisi ile saglikh 3 dogum gergeklestiren bir hasta bildirilmistir.

Yontem: 2008 yilinda 18 yasinda olan kadin hasta, dis ¢ekimi ve parmak kesisi sonrasi ge¢ kanama ve
darbelerden sonra kolay morarma sikayetleriyle basvurdu. Mensturasyon sorgusunda yogun kanamasi
oldugu 6grenildi. Ozgecmisinde 6zellik olmayip, sorgulamasinda yenidogan déneminde gobek
dismesinin 15. glinde oldugu 6grenildi. Basvuru sirasinda hemogram ve trombosit sayisi normal
sinirlardaydi. Hastada, PT-aPTT, fibrinojen, kanama zamani, Faktor Xl diizeyi ve PFA 100 normaldi ve
kanama diyatezine ait bir bulguya rastlanmadi. 2008-2012 yillari arasinda takipsiz olan hasta 2012’de dis
cekimi sonrasi 5 giin devam eden kanama sikayeti ile tekrar basvurdu ve alinan hikayesinde 2011 yilinda
intrakranial kanama gegcirdigi 6grenildi. Hasta tekrar kanama diyatezi agisindan degerlendirilen hastada
trombosit sayisi, morfolojisi, fonksiyonlari, PT-aPTT, fibrinojen, kanama zamani normal olarak saptandi
ancak tekrar gonderilen FXIII dizeyi %4(70-140)olarak raporlandi ve. hastaya FXIIlI eksikligi tanisi
konuldu(2012 Mart). 2012 ve 2018 yillari arasinda takiplerine gelemeyen hasta Subat 2018 yilinda 4
hafta 2 glinlik gebe iken yeniden basvurdu. Yapilan sorgusunda, hastanin 2016 ve 2017 yilinda 2 kez
erken gebelik kayiplari oldugu 6grenildi. Hastaya oneriler dogrultusunda FXIIl replasman tedavisi
baslandi(5-22.gebelik haftalarinda 250IU; 23.hafta-doguma kadar 500 IU,dogum 6ncesi 1000 1U).Ancak
faktorin temin edilemedigi dénemlerde kriyopresipitat ile replasman tedavisine devam edildi.
13Ekim2018 tarihinde normal vajinal dogum ile 38 haftalik 2740gr erkek bebek dogum 6ncesinde 1000
U FXIll ile dogurtuldu. Hastada dogum sirasinda ve postpartum dénemde kanama ve tromboemboli dahil
olmak Gzere komplikasyon izlenmedi.Ekim 2019’da 5 haftalik gebelik ile yeniden tarafimiza basvurdu ve
Haziran 2020’de 3350 gr erkek bebek normal spontan dogum ile dogrultuldu. Dogum sirasinda ve post
partum donemde kanama tespit edilmedi ve ek bir tedavi planlanmadi. Ekim 2021 tarihinde tekrar gebe
kalan hasta, Faktor Xlll temininde sorun yasanmasi lzerine kriyopresipitat transflizyonu ile takip edildi (
iki haftada bir 1 (/10 kg ). Ocak2022’de lekelenme tarzinda vajinal kanama sikayeti ile basvurdu. Yapilan
transvaginal USG’sinde degerlendirmesinde; kese arkasinda 35x18mm hematom alani izlendi. Hastanin
kriyopresipitat transfiizyon sikhgi haftalik olacak sekilde arttirildi. Takiplerinde hematom boyutu azaldi
ve vajinal kanamasi tekrarlamadi. 28 hafta gebelik doneminde faktér temini yapilarak hastaya gebelik
haftasina uygun olarak replasman tedavisi baslandi ve dogum &ncesi 1000UFXIII replasmani yapilarak
normal spontan dogumla 3420gr erkek bebek komplikasyonsuz olarak dogurtuldu. Diger dogumlarina da
benzer sekilde hastada kanama veya tromboemboli dahil olmak Uzere komplikasyon gozlenmedi.

Sonug: Faktor Xl eksikligi nadir gorilen kalitsal faktor eksikligi olup, prevelansi 1 / 2.000.000 kisi ‘dir.
Ozellikle hikayesinde ge¢ dénem gdbek diismesi, anormal kanamasi ve erken dénem gebelik kayiplari
olan ve bakilan laboratuar testleri ile kanama diyatezi tespit edilemeyen hastalarda Faktor Xl eksikligi
akla gelmeli ve arastirilmahdir. Bu hastalarda uygun replasman ile komplikasyonsuz gebelik dénemi ve
dogum gerceklestirilmesi mimkinddr.
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P29- FAKTOR VII EKSIKLiIGi VE GASTROINTESTINAL SiISTEM KANAMASI

Hikmet Giilsah Tanyildiz},Serap Karaman’,Sifa Sahin’,Yasin Yilmaz*,Deniz Tugcu,
Zerrin Onal’,Zeynep Karakas',Aysegiil Uniivar

tistanbul Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji, 2istanbul Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
Gastroenteroloji

Amag: Faktor VII (FVII) eksikligi nadir gorilen bir faktor eksikligidir. Kanama bulgular faktor dizeyi ile
korele olmayabilir. Faktor diizeyi < %2 ve altinda olan olgularda erken cocukluk ¢agindan itibaren
kanama riski artmistir. En stk mukozal eklem ve kas icine kanama goriliir. Burada alt gastrointestinal
sistem (GiS) kanamasi ile basvuran agir FVII eksikligi olgusundaki kanama tedavisi ve yonetimi
sunulmustur.

Yontem: Ondort yasindaki kiz hasta, diskisinda kan gérme sikayetiyle ayni glin acil servisimize basvurdu.
Ozgecmisinde postnatal 8. giiniinde ekimozlari nedeniyle bakilan PT ve INR’si yiiksek saptanmis ve FVII
diizeyi %2 bulunarak FVII eksikligi tanisi almisti.

Bulgu: Kranial USG’de intrakranial kanama saptanmis olup, kanama tedavisi sonrasi bir yasina kadar
haftada 3 kez; 1 yasindan sonra da endikasyon disi onayi ile haftada 2 kez rekombinant pihtilasma
faktori Vlla (aktiflestirilmis eptakog alfa) aliyordu. Acilde yatirilan hastaya traneksamik asit 10
mg/kg/dozx3 ile birlikte aFVII tedavisi baslandi. Kolonoskopisinde rektumda kronik iltihapli mukoza, 3
adet Ulsere lezyon saptandi. Faktor konsantresi, ilk giin 4 saat ara ile,ikinci glin 6 saat ara ile, li¢clincl gin
8 saat ara ile, dordiinci ve besinci glin 12 saat ara ile, sonraki 5 giin 24 saat ara ile 30 mcqg/kg/doz olarak
verildi ve kanamasi kontrol altina alindi. Kanama kontrolii saglandiktan sonra profilaksi tedavisi haftada
3 gline (30 mcq/kg/doz) gegildi. Tekrar kanamasi olmayan hastamiz halen izlemimizde olup haftada 3
gln faktor profilaksisine devam edilmektedir.

Sonug: Faktor VII eksikliginde %10-15’inde santral sinir sistemi kanamasi, gastrointestinal sistem
kanamasi ve eklem kanamasi gorilebilirken, %30’unda herhangi bir kanama goriilmemektedir.
Kanamalarda rekombinant FVlla kullanilmakta olup dozu 30-60 pg/kg/gtin olarak dnerilmektedir. Agir
kanama, travma ya da cerrahi girisimler icin tedavi dozu hedef FVII dlizeyi >%20 olacak sekilde 15-30
ug/kg’dir. Hastamizdaki GIS kanamasinda benzer sekilde dozlar kullanilmis olup, kanamasi basarili bir
sekilde tedavi edilebilmistir. Gastrointestinal kanama major kanamalardandir ve haftada 3 kez faktoér
profilaksisi alan hastamizda kanama tekrarlamamistir.
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P30- KALITSAL FVII EKSIKLIGi VE DEV NAZOFARENGEAL ANJIYOFIBROMLU
HASTADA BASARILI MAJOR CERRAHI

Ozge Kurt',Levent Aydemir’, Mehmet Barburoglu:,Sifa $ahin‘,Mustafa Bilici’,
Hikmet Giilsah Tanyildiz*,Deniz Tugcu‘,Serap Karaman‘,Aysegiil Uniivar’,Zeynep Karakas’

'Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, *’Kulak Burun Bogaz, Bas Boyun Cerrahisi Anabilim
Dali, *Radyoloji Anabilim Dali, “Cocuk Hematolojisi ve Onkoloji Anabilim Dali

Amag: FVII eksikligi olan hastalarin perioperatif yonetimi
Yontem: Olgu sunumu

Bulgu: Son 6 ayda tekrarlayan burun kanamasi sikayeti olan ve 18 ay 6nce PT ve INR ylksekligi (PT: 18,3
sn, INR: 1,41) FVII:C diizeyi %29 saptanan hasta linitemize sevk edildi. FVII inhibitor testi negatif, diger
pithtilasma faktér dizeyleri ve diger kanama testleri normal sinirlardaydi. Hastamizin amcasinda da
tekrarlayan burun kanamasi 6yklsi ve anne ve erkek kardesinde de hafif FVII eksikligi mevcuttu. Boylece
hastaya kalitsal FVII eksikligi teshisi konuldu. Fizik muayenede sag burun boslugunda kigik bir kitle
gorildi, MR gorintiilemesi anjiyofibrom olarak yorumlandi ve operasyon planlandi. Operasyon Covid 19
pandemisi nedeniyle ertelendi ve cerrah tarafindan yakin takibe karar verildi. Ancak hasta bu dénemde
kontrole gelmedi. Hasta burun tikanikhiginin giderek artmasi nedeniyle basvurdu. Kitle sag nazal
kaviteden nazofarenkse uzanan 55x57 mm boyutlarinda lobiile konturlu idi. Hayati tehdit eden kanama
ile iliskilendirilecek major bir cerrahi olmasina ragmen operasyondan bir giin 6nce rFVII destegi olmadan,
cerrah tarafindan kitleyi besleyen énemli damarlara endovaskiiler partikil embolizasyonu sorunsuz bir
sekilde uygulandi. Operasyonda 2 saat dnce intravendz traneksamik asit baslandi ve ameliyattan 1 saat
once rFVlla 15 pg/kg, ikinci doz rFVIla (10 ug/kg) ise ilk dozdan 4 saat sonra sizma seklinde kanama
olmasi nedeniyle verildi. Ancak bu dozlardan sonra ekstra rFVlla verilmedi. Ameliyattan 10 glin sonrasina
kadar traneksamik asit verildi. Hastamizda kanama ve tromboz gériilmedi.

Sonug: Kalitsal FVII eksikligi olan hastalarin kanama fenotipi degiskendir ve burun kanamasi en sik
gorilen semptomlardan biridir. ilging bir sekilde, kanama riski FVII aktivitesinin seviyesi ile iliskili degildir.
FVII eksikliginin siddeti ve ameliyatin tipi, ameliyatin optimal yonetiminin belirleyicileri degildir, rFVlla
tedavisinin dozlari ve siiresi blyik olciide degiskendir. FVII eksikligi olan hastalarin perioperatif yonetimi
hala blylk bir zorluk olmaya devam etmektedir ve ameliyatlarin kanita dayal optimal yoénetimini
saglamak icin klinik deneylere ihtiya¢g vardir. Ayrica epistaksis ayirici tanisinda anjiyofibrom da
distandlmelidir.
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P31- FXIII EKSiKLIGi OLAN 6 OLGUNUN DEGERLENDIRILMESi: TEK MERKEZ
DENEYiMi

Denis Bozer!,Bahar Sevgili’,Zuhal Demirci*,Ajda Giines’,Nur Soyer*,Giiray Saydam*,Fahri Sahin*
'Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezi

Amag: Faktor Xl (FXIII) pihtilama kaskadinin son asamasinda gorevli bir protransgulitaminazdir, FXIIA
ve FXIIIB olmak (izere iki alt birimden olusur, pihti stabilizasyonunda rol oynar. FXIII eksikliginde
pithtilasma testlerinde anormallik olmadan, genellikle travmadan 12-36 saat sonra kanama, yara
iyilesmesinde gecikme ve %25-30 oranlarinda intrakraniyal kanamaya sebep olabilir. Ayrica Faktor Xl
eksikligi, dogumdan hemen sonra umbilikal kord kanamasi, slinnetten sonra ciddi kanamalara neden
olabilir(1, 2). Bu yazida klinigimizde takip edilen faktoér Xl eksikligi tanisi ile takip edilen olgularin
analizleri sunulmaktadir.

Yontem: Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezi’'nde takip edilen Faktor Xl eksikligi tanili 6 hasta
retrospektif olarak degerlendirildi. Hastalarin yasi, cinsiyeti, tani yaslari, kanama oykileri, kanama
ozellikleri, aile dykileri, tedavileri her hasta icin ayri ayri kaydedildi. Hasta dosyalari ve elektronik kayit
sisteminden bilgiler alind..

Bulgu: FXIII eksikligi ile takip edilen 6 olgumuzun medyan yasi 35 (23-55) , hepsi ¢ocukluk ¢aginda tani
almisti. 5 hasta erkek, 1 hasta kadindi. Takip edilen 2 kardes hastamiz disinda diger hastalarin aile
oykusi yoktu. 3 olgu tekrarlayan mukozal kanamalar, 2 olgu yumusak doku kanamasi, 1 olgu siinnet
sonrasl uzayan kanama nedeni ile tetkik edilerek tani almisti. Olgularin %50si uzayan umblikal kord
kanamasi oykisu tariflemekteydi. Olgularin tani anindaki faktér dizeyleri Tablo 1’de verilmistir. 5
hastanin subaraknoid kanama (SAK) oykist, 3 hastanin iliopsoas kanama 6ykisii mevcuttu. 2 olgumuz
Almanya’da tani almis olup FXIIl iceren preparat ile dért haftada bir profilaksi tedavisi almaktadir. 2
olgumuz kriyopresipitat ,2 olgumuz gerektiginde TDP profilaksisi ile takip edilmektedir. Olgularimizda
SAK disinda hayati tehdit edici kanama 6ykisi bulunmamaktadir.

Sonug: ilk kez 1960 yilinda Duckert tarafindan bildirilen faktor XlIl eksikligi, otozomal resesif olarak
kahtilir. Olusan genetik bozukluga gore, iki tip eksiklik tanimlanmaktadir. Tip | eksiklikte molekiliin
yapiminda azalma varken, Tip Il eksiklikte normal veya normal yakin konsantrasyonda ancak islev
bozuklugu gosteren bir molekiil yapimi vardir. FXIII eksikligi nadir gorilen ve klinik farkindalik dahilinde
tani konulabilen bir hastaliktir. Spontan cilt, mukoza, yumusak doku, travma, cerrahi sonrasi kanama
tarifleyen pihtilasma testleri normal olan olgularda FXIII eksikligi akla getirilmeli ve bunlara yonelik ileri
testler planlanmalidir. Taze donmus plazma, plazma kaynakh FXIII konsantresi ve kriyopresipitat Faktor
Xl eksikligi olan hastalarin tedavisinde basariyla kullaniimaktadir. Bizim olgularimizdaki verilerle benzer
olarak, FXIIl eksikliginin intrakranial kanama sikligini arttirdigi gésterilmistir (3). Tani konuldugunda,
uygun profilaksi yontemleri ile hayati tehdit edici kanama sikhgi azaltilabilir.
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P32- HEMOFiLi VE GASTROINTESTINAL KANAMA, HEMARTROZUN OTESINDE
Bahar Sevgili’,Ziihal Demirci,Fatih Tekin? Gliray Saydam®,Fahri Sahin*
'Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezi, ’Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Gastroenteroloji B.D.

Amag: Hemofili A ve B, sekonder hemostaz bozuklugu ile seyreden, ¢ogunlukla hemartoz klinigi ile
karsimiza ¢ikan kanama diyatezidir. Gastrointestinal sistem (GiS) dahil mukozal kanamalar, daha ¢ok
primer hemostaz bozuklugunda beklenen bir durum olsa da hemofili ile yasayan bireylerde hayati tehdit
eden bir komplikasyon olarak karsimiza ¢ikmaktadir. Ozellikle hemofili tanisi olmayan bireyler gibi;
peptik Ulser, helicobacter pylori (Hp) enfeksiyonu, hemoroid, kolit gibi patolojiler hemofili ile izlenen
bireylerde de tani konmakta; kanama kontroli hemofili tanili olgularda daha gli¢c olmaktadir.
Calismamizda hemofili tanisi ile merkezimizde izlenen olgularin GIiS kanama sikligini, tanisal yaklasim ve
tedavi yonetimini sunmayi amagladik.

Yontem : Calismamiza Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezinde hemofili A ve B tanisiyla izlenen,
Ocak 2021- Aralik 2022 tarihleri arasinda GiS kanama klinigi veya siiphesi ile takip edilen olgular dahil
edildi. Olgularin yas, cinsiyet, hemofili tipi, inhibitor varligi, profilaksi alip almadigi, profilaksi aliyorsa
uyumu (veritas pro ile analiz edildi), eslik eden nonsteroid antienflamatuar ilag (NSAI) kullanimi, GiS
endoskopi dykiisii ve GiS endoskopi yapildiysa tanisi, cerrahi girisim ihtiyaci bilgileri dosya taramasi
yapilarak kaydedildi. Veriler tanimlayici analizler ile degerlendirildi.

Bulgu: GiS endoskopisi planlanma nedenleri sirasiyla %69,2 kanama, %19,2 karin agrisi, %7,7 olguda
aciklanamayan anemi olarak raporlandi. Endoskopi/kolonoskopi planlanan hastalarin 18’'ine (%69,2)
endoskopi/kolonoskopi yapildigi gorildi. Acil servise gelen hastalara erken tani ve hizli midahale
yapilabilmesi &ncelikle hedeflendigi icin yapilan GiS endoskopik islemlerin bazilarindan patolojik
orneklem yapilamadigi goriilda. Patolojik yapilan 6rneklerde 6 peptik Ulser, 4 gastrit, 4 hemoroid, 2
kolonda dlser, 2 kolon kanseri, 1 meckel divertikilli, 2 kolon polibi saptandi. Hp acisindan patolojiye
gdnderilen 7 hastadan 5’inde pozitif saptandi. Bu olgulardan 4’iine GiS kanama, 1 olguya ise karin agrisi
nedeniyle endoskopi yapilmisti. Kolon kanseri (Ca) tanisi alan 2 hastadan biri poliklinik vizitinde
acilanamayan anemi, biri ise karin agrisi nedeniyle GIS endskopi yapilmasi amagh ydnlendirildigi
raporlandi. Olgularin 12’sinde (%46,2) ddkiimante edilmis NSAI kullanim &ykisii saptanmis olup 8
(%30,8) olguda dosya taramasinda analjezik kullanim bilgisine dair anamnez alinamadigi saptandi. 12
olgunun, tekrarlayan GiS kanama nedeniyle takip edildigi gérildi.

Sonug: Hemofili ile yasayan bireylerde, hemofili tanisi olmayan bireyler gibi gastrointestinal patolojiler
eslik edebilmektedir. Kanama yénetimi, kanama diyatezi olmayan bireylerden daha gii¢c olmaktadir. GIS
kanamaya yénelik diger risk faktdrlerinin (NSAi vb kanama diyatezine yol acabilecek ajanlardan uzak
durulmasi, Hp eradikasyon tedavisi, kabizlik tedavisi...) optimal ydnetiminin yani sira endoskopik
girisimsel islemlerin hematoloji ile koordine bir sekilde ve zamaninda yapilmasi; morbidite ve mortalite
riskini azaltmaktadir.
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P33- ERiSKIN HEMOFiILiK BIREYLERDE KANSER

Fatma Keklik Karadag,Zuhal Demirci?,Nur Soyer’, Giiray Saydam?,Fahri Sahin?

‘Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, izmir, Tiirkiye, 2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Ege Eriskin
Hemofili ve Tromboz Merkezi, izmir, Tiirkiye

Amag: Glinlimiuzde tedavi ve bakim hizmetlerindeki gelismelerle birlikte hemofili A ve B hastalari da
hemofili olmayan toplum bireyleri ile benzer sekilde yaslanmaktadir. ilerleyen yasla birlikte hemofili
hastalari kalitimsal kanama bozukluguna bagli gérilen artropati, hepatit gibi morbiditelerin disinda yas
ile dogrudan iliskili olan kardiyovaskiler hastaliklar, kanser gibi cesitli kronik hastaliklarla da karsi karsiya
kalmaktadirlar. Bu calismada klinigimizde takipli olan kanserli hemofili olgulari sunulmustur.

Yontem: Ege eriskin hemofili ve tromboz merkezinde takip edilmekte olan hemofili a ve b hastalar
degerlendirilmis olup kanser tanisi olan hastalar ¢alismamiza dahil edilmistir. Kanser tanisi olan 15
hastanin geriye donilik olarak dosyalari incelenerek sosyodemografik durumlari, hemofili tipi, faktor
dizeyleri, faktor replasman durumlari, komorbiditeleri, aldiklari kanser tani ve tipi, verilen tedaviler ve
son kontrol tarihleri kaydedilmistir.

Bulgu: Yas araligi 42-70 yil olan kanser tanili 3 hemofili B ve 12 hemofili A hastasinin verileri (tablo-1)
degerlendirilmistir. Hastalarin hicbirinde inhibitor saptanmamistir. Gastrointestinal sistem kanserleri
(kolon, mide, pankreas) en sik rastlanan kanserler olup 5 hastada (%30) izlenmistir. Bu hastalardan 3’
Unde kolon kanseri olup her 3’ i de basarili cerrahi sonrasi kemoterapi ile izlemde olup halen hayattadir.
Hastalardan 3’ (inde akciger kanseri; 2’ sinde nazofarinks karsinomu; 2’ sinde de hepatit C enfeksiyonuna
bagh hepatoselliler kanser saptanmistir. Bir hastada (70 yas, olgu-10) prostat kanseri saptanirken faktor
replasmani ile basarili cerrahi sonrasi kir elde edilmistir. Yalnizca bir hastada hematolojik malignite
gorilmis olup akut myeloid I6semiye yonelik remisyon indiiksiyon ve konsolidasyon rejimleri sonrasinda
remisyonda takip edilmektedir. Kaybedilen hastalardan biri hepatit C' ye bagl karaciger sirozu ile takipte
olup agir hemofili a taniliydi (olgu-4) ve Child-c karaciger sirozu olan bu olgu hepatik yetmezlik ve sepsis
nedeni ile kaybedildi. Diger iki olgu ise kanadikca tedavi alan hemofili a hastasi olup akciger kanseri
nedeni ile yasamini yitirmistir.

Sonug: Hemofili bakimindaki iyilesmeler, profilaksi kavraminin yerlesmesi, hasta ve yakinlarinin
egitimleri, yeni tedavi ajanlarinin gelisimi gibi bircok olumlu gelisme hemofili hastalarinin beklenen
yasam sirelerini normal popilasyon ile ayni diizeye getirmistir. Bu nedenledir ki artik hasta yerine
“hemofilik birey” tabiri kullaniimaya baslanmistir. Bu durum beraberinde, normal popilasyondaki bir
bireyin yasami boyunca karsisina gikabilecek her hastaligin ve komorbid durumun hemofilik bireyin de
karsisina ¢citkma olasiligini getirmektedir. Kanser ve kanser tedavisi de bunlardan biridir.
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P34- HEMOFILIDE iLIOPSOAS KANAMASI: iKi OLGU, UC KANAMA ATAGI

H.Kardelen Cubuktarr’,Sema Aylan Gelen',Emine Zengin',Nazan Sarper*
*Kocaeli Universitesi, Hematoloji

Amag: Hemofilide iliopsoas kanamalari tani, tedavi ve komplikasyonlar agisindan ayri bir 6neme sahip
oldugundan iki olgu sunulmustur.

Yontem: Olgul: Hemofili A tanisini 7 yasinda tonsillektomi sonrasi kanama durmamasi nedeniyle alan
hastanin Faktor dizeyi %1 idi. Ancak ilk 50 dozda inhibitor 6,4 BU bulundu. Sik eklem kanamalari olan
hastaya by pass edici ajanlarla profilaksiye 10 yasinda baslandi. Hastanin inhibitérinin 0,05 BU
bulunmasi {izerine yapilan recovery testi olumlu bulununca FVIII profilaksisine gegildi. iki ay sonra, hasta
sag kalca agrisi, kalcasini hareket ettirememe, ylriiyememe yakinmasiyla getirildi. Evde tek doz 66 pg/kg
3 giin siireyle rFVIla uyguladigini ancak bir iyilesme olmadigini belirtti. iliopsoas kanamasindan siiphe
edildi ve USG ile tani dogrulandi (7x7 mm boyutunda hematom). Hastaneye yatirilan hastaya 1.giin 50/0
kg 12 saat ara ile, takiben 24 saat ara ile 50 U/kg FVIII uygulandi. Kanama oncesi alinan inhibitériin
pozitif gelmesi nedeniyle 3. giin rFVlla tedavisine gegilerek tedavi 10 giine tamamlandi. rFVlla 66
ug/kg/doz 3 saat ara ile uygulandi. Takibeden glinlerde doz aralari 8 saate kadar acgildi. Yakinmalari
gerileyen hastanin kontrol USG sinde hematom geriledi. Profilaksi icin endikasyon digi basvuru yenilendi.
Ancak hasta iki ay sonra benzer bulgularla basvurdu. USG solda (ilk kanamanin karsi tarafinda) yeni bir
iliopsoas kanamasi oldugunu dogruladi (50x16 mm boyutunda) ve rFVila 4 saat ara ile 66 pg/kg/dozda
toplam 5 gilin uygulandi. USG’de hematom boyutlarinda %50 kiictilme gorildi. Hastanin yakinmalari
geriledi ve rahat ylrlyebiliyordu. Olgu 2: On sekiz yasinda Suriye’den go¢ etmis erkek hastanin
merkezimize ilk kez 9 yasinda basvurdu. FIX diizeyi %1 bulunarak Hemofili B tanisi aldi. Oykiisiinde
tekrarlayan eklem kanamalari mevcuttu ve profilaksi baslandi. On yedi yasindayken karin agrisi, sag
kasikta hassasiyet, kalca hareketlerinde kisitlilik, yiriyememeyle basvurdu. USG’de sag iliopsoas kasinda
13x6 mm boyutunda hematom gorilerek klinik siiphe dogrulandi. Hasta yatirildi, eldeki ilag kisithhg
nedeniyle tedaviye 17 U/kg/doz FIX (hasta 59 kg, 1000 U/flakon) 1. glin 12 saat ara ile takiben 24 saat
ara ile t¢ gtin uygulandi. Sikayetleri geriledi.

Bulgu: Tartisma: iliopsoas kasi retroperitoneal bolgede bulundugundan kanamalarinin tanisi deneyimli
bir hematologun klinik stiiphesiyle gerceklesir. Genellikle hastalar kalgada, kasikta, baldirda ya da karnin
alt bolgelerinde agri, kalcada hareket kisithligi ile basvururlar. Tani ve tedavi geciktikce eklem igi gibi
sinirh bir bélgede olmadigi icin hematom boyutlari artarak femoral sinire basi yapabilir ve sinirde hasar
yaratabilir. Hastalarimiz ciddi bir travmadan s6z etmemislerdi. Her iki hasta da faktoér diizeyi %1 olup,
birinci hasta inhibitor gelistirmistir. llimh hemofili hastalarinda dahi iliopsoas kanamalari bildirilmistir ve
bu hastalar nadir kanadiklarindan tani gecikmesi daha fazla olabilmektedir. iliopsoas hematomlari
biyiikse faktor tedavisi iki haftaya kadar uzatilir. ilk iki giin kanda faktor diizeyi 80-100, takiben 30-60
olmasi hedeflenir. Femoral sinir fonksiyonlarinin bozuldugu, patella refleksinin alinamadigi hastalarda
cerrahi olarak hematomlarin bosaltildigi olgular bildirilmistir. Tanida USG, BT ve MR goriintileme
kullaniimaktadir. Hastalarimizda kas ve eklem fonksiyonlari hizla diizeldigi igin fizik tedavi gerekmemistir.

Sonug: iliopsoas kanamalarinin belirtileri iyi bilinmeli, gecikmedem yeterli doz ve siirede faktér tedavisi

baslatilmaldir. Tani gecikmesi kalga ve dizde kalici kontraktir, femoral sinir basisi, psédotimor gelisimi
ve myositis ossifikans gibi komplikasyonlara neden olabilir.
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P35- COViD-19 ENFEKSIYONU SONUCUNDA GELISEN DIRENCLi TROMBOZ
OLGUSU

Hatice ilgen Sasmaz!,Meri¢ Esen Simsek Mullaoglu®

'‘Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi

Amag: COVID-19, asiri inflamasyon, yaygin intravaskiler pihtilasma (DIC) ,immobilizasyon ve hipoksi
nedeniyle vendz ve arteriyel tromboembolik hastaliklara yatkinlk yaratmaktadir. iskemik inme,arteriyel
ve vendz tromboembolizm trombotik komplikasyonlar arasinda yer almaktadir. COVID-19 hastalarinda;
artmis koagilasyon faktorleri, edinilmis antifosfolipid antikorlari ve azalmis endojen antikoagiilan
diizeyine ek olarak, trombosit bagimli endotel inflamasyonu ile iliskili oldugu gosterilmistir.

Yontem: Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji kliniginde takip edilen ve covid-19
enfeksiyonu sonrasinda direncli tromboz bulgulari olan hastanin klinik 6zellikleri ve laboratuar diizeyleri
retrospektif olarak incelenmistir.

Bulgu: 10 yasinda erkek hasta sol bacakta agri,sislik sikayeti ile klinigimize basvurdu.Yakin zamanda
covid-19 enfeksiyonu oOykisl olan hastanin fizik muayenesinde sol bacakta 6dem,hiperemi ve bacak
capinda artma saptandi.Yapilan RDUS’ta sol iliak venden popliteal vene kadar uzanan trombis
goruldi.Etyolojiye yonelik arastirma tetkiklerinde trombofili genetik paneli istendi, MTHFR ve Faktor V
Leiden mutasyonlari heterozigot saptandi.Anti fosfolipid ve anti kardiyolipin antikorlari,ANA,P-ANCA,C-
ANCA negatif olup vitamin B12 ,folat,d vitamini ,Protein C,protein S,antitrombin -lll diizeyi normal
aralikta olan hastanin homosistein dizeyi:16 umol/L ,D dimer:39,25 mg/L ; paterji testi ise
negatifti.Osteomiyelit,romatolojik nedenler,selllit ve diger nedenler ekarte edilen hastada covid
antikoru pozitif oldugu gorildi.Kontrasth batin BT'de sol femoral venden sol ana iliak ven ve inferior
vena cava intrahepatik segmentine de uzanim goésteren trombdis,sol renal vende intraparankimal
segmentlerden baslayarak abdominal aorta hizasina kadar olan diizeylerde parsiyel trombis
izlendi.Enoksaparin baslanan hastanin takiplerinde trombdisleri gerilememesi lizerine hastaya girisimsel
radyoloji tarafindan popliteal venden inferior vena cavaya kadar iki kez trombektomi yapildi.Takiplerinde
diger bacakta da trombls gelisen hastaya 96 saat sistemik tpa inflizyonu tedavisi verildi.Fizik
muayenesinde bacaktaki 6demi gerileyen hastanin kontrol RDUS'ta trombusleri devam etmesi Uzerine
hastaya varfarin tedavisi baslandi.Koagulasyon dizeyleri ile izlenilen hastanin takibinde karin agrisi ve
makroskobik hematiirisi gelisti.Uriner sistem USG’de mesanede 4 cm hematom saptanmasi (izerine
varfarin kesilerek ,hastaya TDP destegi verilerek mesane ici yikama yapildi.izleminde hematiirisi
diizeldi.Kanama 6ykisi nedeniyle hastaya rivaroksaban tedavisi baslanarak genel durumu iyi olan hasta
taburcu edildi.

Sonug: Covid -19 enfeksiyonu olan hastalarda trombotik komplikasyonlar gelistigi bilinmektedir.Hastanin

klinigine gbre antikoagulan tedavi planlanarak hastalar yakindan izlenmelidir.Hastamizda covid-19
sonrasi gelisen direncgli tromboz nedeniyle bu olgu sunulmustur.
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P36- FAKTOR V EKSiKLiGi OLAN HASTALARDA TAKiP VE TEDAVIDE TEK MERKEZ
DENEYiMi

Selin Kir,Ziihal Demirci*,Gliray Saydam®,Fahri Sahin*
'EUTF Hastanesi

Amag: Faktor V eksikligi , nadir kahtsal pihtilasma bozukluklarindan biridir. Owren Hastaligi olarak da
bilinen bu hastalik, ilk olarak Dr. Paul Owren tarafindan1943'te Norveg'te tanimlanmistir. (1) Goérilme
sikhgr 1.000.000'de 1'dir. Kadin ve erkeklerde esit oranda gorilir,otozomal resesif kalitilr. Predominant
semptom kanamadir, kanama siddeti faktor diizeyine gore degisebilmektedir. Kanama bulgulari genelde
cocukluk déneminde gorular.(2) Tedavi icin faktoér V replasmani icin spesifik rekombinant veya plazma
turevli faktor konsantreleri mevcut olmadigindan taze donmus plazma kullaniimaktadir. Normal trombo-
sitler kanama bolgesinde faktor V icerdiginden trombosit transflizyonlarinin kullanilmasini da savunan
literatlrler mevcuttur. (3)

Yontem: 2002-2021 vyillari arasinda Faktor V eksikligi tanisi almis, Ege Eriskin Hemofili ve Trom-boz
Merkezi takibinde olan 9 hastanin demografik verileri, klinik semptomlari, kanama sayi ve yer-leri;
gelisen komplikasyonlar, inhibitor var ise diizeyleri, komplikasyon ve gegirilmis operasyonlari, tedavi ve
profilaksi yaklasimlari hasta dosyalarindan retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgu: Hastalarin yas ortalamasi 41.4, tani anindaki yas ortalamasi 31 idi. Dokuz hastanin 3’0 erkek
(%33.3) , 6’s1 kadin idi( %66.6). Tani anindaki en dislik faktor diizeyi %1.3, en yiksek %35 olcildi. Aile
Oykusu 7 hastada mevcuttu (%77.7) Hastalarin 2’sinde (%22.2) tani aninda kanama, 2 hastada (%22.2)
spontan ekimozlar mevcuttu. Bes hastada ( %55.5) ise hematolojik sikayet mevcut olmayip, girisimsel
islemler oncesi ya da kontroller esnasinda bakilan aPTZ ve PZ degerlerinde uzama sapta-ninca
hematolojiye yonlendirilmisti. Hastalarin tiimiinde inhibitér negatif olarak saptandi. Hastalarin 1’inde
(%11.1), aktive protein c rezistansi saptandi. Tani aldiktan sonra 3 hastaya C/S, 1 hastaya over kist
rdptird , 1 hastaya da femur saft kingr operasyonu uygulandi. Operasyona alinan hastalara TDP
replasmanlari yapildi, sadece femur saft kirigi operasyonu olan hastada kanama sikayetleri devam etti ve
operasyon yerinde kanamasi tekrarladi. ilk operasyonu 2015’te olan hastaya 2016 ve 2017’de tekrar
operasyon uygulandi ve uzun streli TDP tedavisi aldi. Etkilenen bireylerin uzun vadeli prog-nozunu ele
almak igin literatlirde yeterli veri yoktur. Ancak ciddi kanama belirtileri olan hastalarda %21'e varan
6lim oranlar bildirilmistir(2, 4). Bizim hastalarimizda takiplerde 6lim gézlenmemistir.

Sonug: Faktor V eksikliginde gorilen major semptom kanamadir. Ancak hastalar asemptomatik olup
laboratuvar tetkiklerinde aPTZ ve PZ uzamasi saptanmasi ile de tani alabilmektedirler. Aile 6ykisu olan
ve aPTZ, PZ uzamas! saptanan ancak asemptomatik hastalarda da faktér dizeyleri erken yaslarda
bakilmalidir. Klinigimizde tani anindaki yas ortalamasi 31'dir, aile 6ykisiu olan hastalarin asempto-matik
olsalar dahi erken yaslarda hematolojiye yonlendirilmesi hayati 6nem arz etmektedir. Takip ettigimiz
hastalarda TDP replasmani ile cerrahi girisimler komplikasyonsuz sonuglanmistir, ancak 1 hastamizda
gorildugl gibi kanama zor kontrol altina alinmis ve uzun siireli TDP replasmanina ihtiya¢ duyulmustur.
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P37- KALITSAL FAKTOR EKSIKLiGi TANILI HASTALARIMIZIN ANALizi

Kahraman Oncel

'S.B.U. Diyarbakir Gazi Yasargil Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Hematoloji Unitesi

Amag: Kalitsal faktor eksikligi; koagillasyon kaskatinda spesifik faktorlerin eksikligi sonucunda gelisen
nadir bir grup kalitsal veya edinsel kanama bozuklugudur. Hastalarin yakin bir sekilde takip ve tedavi
edilmesi hayati 6nem arz etmektedir. Glindelik yasantida temel 6z bakim ihtiyaclarinin idamesi, eklem
saghgi, kanama kontroll, hekim ve hemofili merkezi ile uyum temel yasam kalitesinde belirleyici rol
oynamaktadir.

Yontem: Hastalar retrospektif olarak, sistemde kayitli dosyalar incelenerek ¢alismaya alindi. 2019-2022
yillari arasinda en az 2 defa faktor diizeyleri 6lglilmus, merkezimize yillik en az 3 veya 4 defa basvuran ve
kayitli takip dosyalari olan hastalar calismaya alindi. Hastalarin demografik verileri, faktor ve inhibitor
duzeyleri ve kullanilan tedavileri incelendi.

Bulgu: Hastalarimiz Diyarbakir, Batman, Siirt, Sirnak, Mus, Mardin, Sanliurfa ve Bingdl'de ikamet
etmekteydi. Calismaya toplam 46 hasta alindi. Hastalarin 18’i kalitsal Faktor VIII eksikligi (% 39,1), 3 ‘U
kahtsal Faktor IX eksikligi (%6,5), 3’t Faktor VII eksikligi (%6,5), 11’'i Von Willebrand hastaligi (%23,9), 9 ‘u
Faktor X eksikligi ( %19,5) ve 2 ‘si Fibrinojen eksikligi ( %4,3) hastasiydi. Hastalarin %65,2 ’si erkek, %34,8
’i kiz, ortalama yaslari 11,24/yil (1-16) yil olarak hesaplandi. Toplam 4 kalitsal Faktor VIII eksikligi olan
hastamizda inhibitér pozitifligi saptandi (%8,7). Bu oran ¢ok merkezli yapilan galismalarla benzer
sonuglardir. Nadir bir faktor eksikligi olan Faktor X eksikligi olan hasta sayimizin fazla olmasinin nedeni,
merkezimizde Protrombin Kompleks Konsantresinin hastanemizde glnubirlik olarak hastalara
verilmesinden kaynaklanmaktadir. Merkezimizde hastalarimizin tamami sekonder proflaksi olarak faktor
replasman tedavisi almakta ve ilaca ulasilabilirlikte sorun yasanmamaktadir.

Sonug: Kalitsal faktor eksikligi olan hastalarin takip ve tedavilerinin cocuk hematoloii olan hastanelerde
yapilmasi yasam kalitesi acisindan cok 6nemlidir. Hastalarin kanama kontrolleri, eklem saghginin
saglanmasi, adodlesan sorunlari, yetiskinlige gecis, ilaca ulasilabilirlik ve tedaviye uyum problemleri
multidisipliner yaklasimlarla cocuk hematoloji uzmanlarinin yénetiminde olmalidir.
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P38- JTK EPILEPTIK ATAK, SEREBRAL ENFARKT VE KRONIK iSKEMi iLE BASVURAN
HEMOFiLi B VAKASI

Kahraman Oncel

'S.B.U. Diyarbakir Gazi Yasargil Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Hematoloji Unitesi

Amag: Hemofili B, faktor 9 eksikligi sonucunda gelisen kalitsal kanama bozuklugudur. Klinik olarak en sik
eklem ici (hemartroz) ve kas ici (hematom) kanamalarla bulgu verir. Bu olguda hemofili B tanili
hastamizin santral kanama sonrasinda uzun dénem takiplerinde serebral enfarkt, subakut ve / veya
kronik iskemi ile klinik bulgu veren bir vakamizi sunuyoruz.

Yontem: 17 Yas erkek hasta Siirt'ten bas agrisi, bulanti, kusma, havale gecirme sikayet ile merkezimize
kabul edildi. Hikdayesinde 14 aylik iken siddetli bir beyin kanamasi gecirmis. Bu neden ile yapilan
tetkiklerde Kalitsal Faktor IX eksikligi saptanmis. Beyin kanamasi gecirdikten 2 yil sonra, siddetli batin
vicutta kasilmalara neden olan havaleler nedeni ile Epilepsi tanisi almis. Son 7-8 aydir ara ara ataklar
halinde siddetli bas agrilari oluyormus. Bu neden ile cocuk hematoloji polikliniginden takipli hasta cocuk
noroloji ile beraber takibe alinmisti. Eczane kayitlarina gore ilaglarini diizenli almis. Ancak ailede Hemofili
B tanili hastalar oldugu igin faktor preparatlarini dayisi ve diger kuzenleri ile ortak kullaniyormus. Anne
Baba akrabalik var. 9 kardesi var. 6 kiz 3 erkek. Teyze ¢ocuklarinda ve dayisinda faktoér 9 eksikligi var.
Fizik muayenesinde 24 saat once gegirdigi JTK nobet nedeni ile halsiz bitkin gériinimde. Diger sistem
bulgulari doagl. Norolojik olarak taraf bulgusu yok.

Bulgu: Radyoloji: Solda Cerebral Bélgede Hemiatrofi. Sol orta serebral arter bolgesinde enfarkt bulgulari
mevcut. Sol parietal posterior subkortikal derin ak maddede subakut ve/veya kronik iskemik degisiklikler
mevcuttur. 3. ventrikulde Pineal cisimde kalsifikasyon ve Sol ventrikil oksipital hornda asimetrik
dilatasyonlar mevcuttur. Hastanede yattigi siire boyunca Faktor IX aktivitesinin % 80 tutulacak sekilde
doz ayarlamasi yapildi. Taburculuk sonrasi ayaktan proflakside 40 Unite/kg/giin haftada 2 giin olacak
sekilde sekonder proflaksiye baslandi

Sonug¢: Hemofilide 6zellikle agir kanamalar sonrasinda; hastalarda tutulan sisteme gore multidisipliner
yaklasmak 6énemlidir. Sekelli hastalarda uzun déonem ve dizenli proflaksi hayati Gneme haizdir.
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P39- ARAC DISI TRAFIK KAZASI iLE BASVURAN HEMOFiLi A VAKASI

Kahraman Oncel

'S.B.U. Diyarbakir Gazi Yasargil Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Hematoloji Unitesi

Amag: Kalitsal Faktor 8 eksikligi Hemofili A olarak adlandirilan X’e bagli kalitimsal 6zellik gbsteren nadir
bir kanama bozuklugudur. Hemofili A yaklasik 5.000-10.000 erkek dogumunda bir olarak gorilir. Eklem
ici (hemartroz) ve kas i¢i (hematom) kanamalarla bulgu verir. Hemofili A tanili hastalarda travma sonrasi
yonetim hayati 6nem arzetmektedir. Bu olguda aracg disi trafik kazasi ile basvuran vakamizin yonetimi ve
tedavisini vakamizi sunuyoruz.

Yontem: 8 yas 4 aylik erkek hasta annesi ile beraber aile ziyareti sonrasinda caddeden karsidan karsiya
gecerken hizla gelen bir sepetli motorun ¢arpmasi sonucu yola savrulmus. Carpma sonrasi kafa travmasi
ve biling kaybi olusmus. 112 araciligi ile acil serviste ilk midahalesi yapilip Diyarbakir Gazi Yasargil EAH
Beyin Cerrahisi béliimiine kabul edilmis. Beyin cerrahisine kabullinden sonra aile kan hastaligi oldugunu,
ancak cok sik kontrole gitmediklerini ve pandemi nedeni ile de uzun zamandir kontrole gitmediklerini
ifade etmis. 1,5 veya 2 yas civarinda slinnet sonrasi durmayan kanama nedeni ile Kalitsal Faktor VIII
tanisi almis. Sol dizde hemartroz nedeni ile 1 defa hastaneye yatirilmis. Faktor replasmanlari diizensiz
yapilmis. Eczane kayitlari ve eski hemofili ilag karnesine gore genellikle plazma kaynakh ilaglar
kullanilmis. Sol dizde hedef eklemi var. Fizik Muayenesinde bilinci acik. Yiizde travmaya bagh doku
kayiplari var. On kesici 1 dis iist ceneye gdmilmis. 1 diste parcal kirik var. Burun kanamasi var ve hafif
deforme olmus. Sol dizde hemartroz mevcut.

Bulgu: Acil kranial gorintilemeler normal. Akut kanama bulgusu yok Sol Diz USG: Sol dizde en derin
yerinde 22 mm kanama ile uyumlu hematom mevcuttur. Ozellikle lateral suprapatellar bursa diizeyinde
artis izlenmistir. Solunum destegi saglandi. iv hidrasyon ile oral alimi kesildi. Kanama takibi idrar ¢ikis
takibi biling takibi saglandi. Hastaya Deksametazon baslandi. iV 3. kusak SS ve Klindamisin uygulandi.
Depakin ylikleme ve idame baslandi. Noroprotektif amach B vitamin kompleksi baslandi. KBB: Nazal
kavite hasari icin elektif sartlarda midahale planlandi. Ortopedi: Diz atele alindi. Elevasyonu saglandi.
Aralikli soguk kompres ve antiinflamatuvar 6nerildi. Beyin Cerrahisi Acil cerrahi op distnilmedi.
Ortodonti: Konsultasyona yanit vermedi. Tedavi: Hastaya gorintileme beklenmeden 50 inite/kg/doz
faktor uygulandi. Hemofili A agir kanamalarinda (MSS kanamasi, Cerrahi, ciddi travma) Faktor VI
baslangic diizeyi 50 i/kg dir. Hastaya 7 giin boyunca 50 U/kg/doz faktér replasmani uygulandi. Yeterli
kanama kontrolu saglandiktan sonra 25 U /kg/ doz ile idameye gecildi. Tedavinin 20. gliniinde kontrol
Cranial CT ile birlikte sekonder proflaksiye gegildi.

Sonug: Travmalarda goérintiileme yontemleriyle kanitlanincaya dek acil bir durum olarak ele alinmaldir.
Faktor yerine koyma tedavisine HEMEN baslanmalidir. Goriintileme yontemleri veya diger
konsiltasyonlardan 6nce ivedi olarak faktor tedavisine baslanmalidir. Faktor aktivitesi %80-100 diizeyine
yukseltilmelidir. Kanama bulgularinin bazen travmadan 3-4 hafta sonra da ortaya c¢ikabilecegi
unutulmamalidir. Gorintileme yontemleri ile ilerleme olup olmadig aralikli olarak takip edilmelidir.
Hemofilide en 6nemli mortalite ve morbidite nedeni oldugu unutulmamalidir.
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P40- HEMOFiLi A’LI BIR HASTADA MAJOR TRAVMA SONRASINDA OLUSAN
PERIORBITAL EKIMOZDA GEC DONEMDE KiNEZYOLOJIK BANTLAMA
UYGULAMASI

Erkan Kaya’,Eiif Guler Kazancr*,Gokalp Riistem Aksoy*
'SBU Bursa Sehir Hastanesi

Amag: Uzun siire devam eden ekimozun tedavisinde kinezyolojik bantlama uygulamasinin etkinligini
gostermek, Olgu ile birlikte kinezyolojik bantlama tedavisinin lenfatik ve vaskuler drenaji artirdigini
kanitlamak.

Yontem: Olgu: 25 yasinda, asistan doktor, Hemofili A I hasta H.O 08/10/2022 tarihinde arac ici trafik
kazasi gecirmis. Kaza sirasinda yizind direksiyona carpmasi sonucunda sag gézde ve gbz cevresinde
yaygin hematom ve morluk olusmus. G6z uzmani muayenesinde gérmenin etkilenmedigi ancak Hemofili
A nedeniyle sislik ve morlugun daha uzun sirebilecegi séylenmis. Hirudoid jel ve Reparil jel gibi lokal
kremler kullanmis. Sisliginde azalma olmakla birlikte tam gerileme olmamis. 18 Kasim 2022 tarihinde ki
muayenemizde sag goz cevresinde bir miktar sislik ve ekimoz vardi. Ayni zamanda sol goz cevresinde de
hafif derecede ekimoz mevcuttu. Hastanin sag goz cevresine lenfatik drenaji ve vaskuler drenaji artirmak
amaciyla lenfatik teknikle kinezyolojik bantlama uygulandi. Kinezyolojik bantlar 24 saat ara ile 3 kez
degistirildi. ilk degerlendirmede medial periorbital ekimozun kayboldugu, diger bélgelerde de ekimozda
belirgin azalma oldugu gorildi. Hasta sislik hissinin de belirgin derecede azaldigini ifade etti.

Sonug: Kinezyolojik Bantlama tedavisi son yillarda 6zellik ortopedik rehabilitasyonda etkin bir sekilde
kullaniimakta olup ozellikle agri lizerine ve fonksiyonel iyilesme Uzerine olan etkileri gosterilmistir.
Kinezyolojik bantlama lenfédem tedavisinin yaninda ciltte ekimozlarin tedavisinde, post operatif doku
6deminin ve skar dokusunu azalttigi da gosterilmistir. Olgumuz Hemofili A Ii bir hastada uzun sire
devam eden ekimozda kinezyolojik bantin etkinliginin gosterildigi literatiirdeki ilk olgu olmasi sebebiyle
onemlidir. Ayrica olgunun mesleginin tip doktoru olmasi verilerin geri bildirimi konusunda bizlere
guvenilir bir bakis agisi kazandirmistir.
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P41- KALITSAL FAKTOR X EKSiKLiGi OLAN HASTALARIN KARAKTERiZASYONU VE
YONETiIMIi: RETROSPEKTIF TEK MERKEZ DENEYiMi

Nigar Abdullayeva, Bahar Sevgili, Ziihal Demirci, Gliray Saydam, Fahri Sahin

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Ege Eriskin Hemofili Ve Tromboz Merkezi, Bornova- izmir

Girig: Kalitsal faktor X (FX) eksikligi nadir gorilen otozomal resesif bir kanama bozuklugudur. FX diizeyi
<%1 olan hastalarda genellikle siddetli kanama semptomlari gorilirken, daha yiksek FX dizeyi olan
hastalarda da ciddi kanamalar gorilebilmektedir. Hafif ve orta diizeyde FX eksikliginde klinigin daha az
siddetli oldugu varsayilir, ancak klinik 6zelliklerin heterojenligi, tani ve yonetimin gecikmesine neden
olabilir.

Amag: Faktor X eksikligi olan hastalari karakterize etmek, kanama modellerini ve tedavi stratejilerini
degerlendirmek.

Metod: Bu retrospektif tablo incelemesi, Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Ege Eriskin Hemofili ve
Tromboz Merkezinde yonetilen FX eksikligi olan hastalari icermektedir.

Bulgular: Bes hastanin demografik 6zellikleri, tanisal laboratuvar sonuglari, tani aninda kanama ve aile
oykusu, izlem sirasinda olan kanama Oykisi, kanama skoru ve aldigi tedaviler incelendi (tablo). Kanama
skoru Uluslararasi Tromboz ve Hemostaz Dernegi/Bilimsel ve Standardizasyon Komitesi Kanama
Degerlendirme Araci (ISTH-BAT) kullanilarak hesaplandi. Bir numarali kadin hasta menometroraji ve
dogum sonrasi uzamis kanama oOykislyle merkezimize basvurmus. Aile dykisinde 6zellik bulunmamis.
Hastanin izlemi boyunca dogum, dis ¢ekimi sonrasi ve fraksiyonel kiiretaj sonrasi taze donmus plazma
(TDP), eritrosit siispansiyonu (ES), protrombin kompleks konsantresi (PCC) ihtiyaci olmus. iki numarali
kadin hasta in vitro fertilizasyon oncesi tetkik edilirken kogulasyon testleri bozuk saptanmis. Annesinde
tromboz 6ykusu olan hastanin Protrombin 20210 G/A heterozigot mutasyonu ve lupus antikoagtlanlar
pozitif saptanmis. Kanama &ykiisii olmayan hastanin izlem boyunca tedavi ihtiyaci olmamistir. Ug
numarall kadin hasta menometroraji, dis eti kanamasi ve abortus sonrasi uzamis kanama o6ykisuyle
merkezimize bagvurmus. Hastanin ablasinda FX eksikligi varmis. izlemi boyunca sol diz cilt alti hematom,
dis eti ve sezeryan sonrasi kanama nedenli TDP, ERT, PCC ihtiyaci olmustur. Dért numarali kadin hasta
menometroraji nedenli merkezimize basvurmus. Aile Oykisi olmayan hastanin polipektomi, iki
sezeryan, dis cekimi sonrasi ve aralikli tekrarlayan ekimoz, epistaksis nedenli TDP ihtiyaci olmustur.
Besinci erkek hasta cocukken tani almis ve merkezimize takiplerin devami icin basvurmus. Hasta bir
yasinda subdural hematomu olmasi iizerine tetkik edilirken tani almis. izleminde hastanin dis eti, burun
kanamasi, hematuri, gastrointestinal kanama, ciltalti hematom nedenli TDP ve PCC ihtiyaci olmus. Hasta
profilaktik olarak Faktér X konsantresi almaya devam etmektedir. Hastalarin hepsi su an saglikh ve
merkezimizde takip altindadir.
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Hasta Tani Cinsiyet FX diizeyi PZ (sn) APTZ (sn) Kanama Tedavi

No yasl (%) (10.9-14.7) (22.5-31.3) skoru’

1. 41 K 0.2 60.4 64.1 11 TDP, ES,
PCC

2. 25 K 12.3 315 57.9 0 Tedavi yok

3. 18 K 0.8 37 19.3 11 TDP, ERT,
PCC

4. 34 K 34.4 13.9 28.3 15 TDP

5. 1 E 1 180 138 10 TDP, FXC, PCC

Tablo. Hastalarin 6zellikleri ve tanisal laboratuvar sonuglari

- Uluslararasi Tromboz ve Hemostaz Toplulugu/Bilimsel ve Standardizasyon Komitesi Kanama Degerlendirme Araci (ISTH-BAT),
TDP- taze donmus plazma, ES- eritrosit stispansiyonu, PCC- protrombin kompleks konsantresi, FXC- Faktor X konsantresi

Sonug: Kalitsal FX eksikligi, degisken kanama fenotipine sahip heterojen bir hastaliktir. Kanama fenotipi
ile laboratuvar sonuglari arasindaki iliski, uygun taniyi koymak icin esastir. Bu hastalarin
degerlendirilmesi, kanama belirtileri ve tedaviye yanit hakkinda bilgi saglayarak klinik ydnetim
kilavuzlarinin formiile edilmesine olanak saglayacaktir. Profilaksi yaklasimi tipki hemofili A ve B de
oldugu gibi klinik fenotip de dikkate alinarak distintlmelidir.
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P42- NADIR FAKTOR EKSIKLIGININ ABC’Si DISINDA DiKKAT CEKEN EKSIKLiK: FVII
Ziihal Demirci*,Bahar Sevgiliz,Giiray Saydam? Fahri Sahin?
'Ege Erigkin Hemofili ve Tromboz Merkezi, *Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezi

Amag: Faktor VII (FVII) eksikligi, nadir kanama bozukluklarinin en yaygin olanidir. Hastaligin toplumdaki
stkligr 1/ 300.000 —500.000 olarak bildirilmistir. Klinik belirtiler, asemptomatik olabilecegi gibi siddetli ve
hayati tehdit edebilecek kanamaya ve kadar heterojen olabilmektedir. Diger nadir faktor eksikliklerinde
oldugu gibi FVII seviyesi ile kanama fenotipi arasinda da zayif bir korelasyon vardir. Bu calisma FVII
eksikligi ile takip ettigimiz hastalarin tibbi 6zelliklerini incelemek amaciyla yapilmistir.

Yontem: Eriskin Hemofili ve Tromboz polikliniginde takipli FVII eksikligi tanisi olan 56 hasta retrospektif
olarak degerlendirildi. Uluslararasi Tromboz ve Hemostaz Dernegi, FVII eksikligini su sekilde yeniden
siniflandirmistir: siddetli, FVIl < % 10, spontan major kanama riski; orta, FVII %10-20, hafif spontan veya
tetiklenmis kanama riski; hafif, FVII % 20-50, ¢ogunlukla asemptomatik hastalik. Kanama skoru igin
Uluslararasi Tromboz ve Hemostaz Dernegi Bilimsel ve standardizasyon Komitesi Kanama Degerlendirme
Olgegi(ISTH-BAT) kullanilmistir

Bulgu: F VIl eksikligi tanisi alan 56 hastanin % 58,9 (33) kadin, % 41,1 (23) erkek hastadir. Median yasi 33
(19-67), tani yasi medyani 27,5 (2-64) saptandi. Hastalarin % 51,8’i pre-op istenen, % 10,7 si rutin
kontrollerinde istenen kan tetkiklerinde Pz /INR yiksekligi saptanmasi lzerine tani almistir. Kadin
hastalarin % 18,1'i menometroraji nedeni ile takipleri sirasinda tani almis. Ortalama FVII seviyesi % 18,1
+ 13,8 (0,3-50) bulunmustur. Hastalarin % 41,1°G agir , % 8,9’u orta, % 50’si hafif FVII eksikligi olarak
bulunmustur. Hastalarin % 46,6’sinda aile 6ykisi yok, % 30,2 sinde aile de FVII eksikligi oldugu ve
bunlarin % 61,1’in kardes oldugu saptanmistir. Hastalarin tani anindaki ortalama ISHT puani 4,13 * 4,03
ve ortalama gilincel ISTH puani ise 5,17t 4,4 olarak bulunmustur. 10 yillik takip stiresince hastalarin %
42,6’da kanama Oykisl saptanmazken, hastalarin % 18,5’'inde ekimoz, % 25’inde epistaksis ve %
25,9’unda dis eti kanamasini iceren mukozal kanama, % 3,7’sinde eklem kanamasi gorilmustir. Eklem
kanamasi goriilen hastalarin timi agir faktoér eksikligine sahipti. Kadin hastalarin %38,7’sinin ise
menometroraji yakinmasi oldugu saptanmistir. Hastalarin %17,9’una dis ¢ekimi, endoskopi/kolonoskopi,
pilonidal sinlis operasyonu gibi minor, %46,4’line ise artroskopik debritman, rinoplasti, batin igi gibi
major operasyon uygulanmistir. Hastalara perioperatif rFVila replasmani ile kanama tedavisi planlanmis
ve hastalarda postop kanama gozlenmedi. Hastalarin %5,4’0 rFVlla ile profilaksi ve % 39,3’ on demand
rfFVIla replasmani ile takip edilmektedir. Tani oncesi kanama oykisi ile FVII eksikligi siddeti
karsilastirildiginda aralarinda istatistiksel olarak anlamli bir iliski saptanmamistir(p: 0,91). Hafif FVII
eksikligi olan hastalarin % 45,8’inde, agir FVII eksikligi olanlarin % 40’inda tani 6ncesi kanama 6ykusi
oldugu bulunmustur. Hastalarin kanama 6ykisi ve cinsiyet arasinda anlamh bir iliski saptanmamustir(p:
0,66).

Sonug: FVII eksikligi olan hastalarin %10-15'inde merkezi sinir sistemi kanamasi, gastrointestinal sistem
kanamasi ve eklem igine kanama gibi ciddi kanama komplikasyonlari gorilir. Mukokutanéz kanama
yaygin bir semptomdur ancak hastalarin %30'u asemptomatiktir. Kadinlarin %50 ila 69'unda agir adet
kanamasi gorilir. Cahismamiz ile de literatiirli destekler sonuglara ulastik. FVII eksikligi olan bireylerde
kanama riskini belirlemek ve cerrahi ve obstetrik profilaksiyi planlamak icin kisisel ve aile oykisi
onemlidir. Hastalarda, perioperatif kanama riskini en aza indirmek icin rekombinant aktive faktor VII
(rFVIla) tercih edilir, ancak genel olarak optimal doz rejimi net olarak belirlenmemistir.
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P43- FAKTOR Xl EKSIKLIGi VE SUNNET
Berk Becerik',ilgen Sasmaz’,Meri¢ Mullaoglu?
‘Cukurova Universitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari BD, *Cukurova Universitesi Cocuk Hematoloji BD

Amag: Faktor Xl eksikligi (Hemofili C ya da Rosenthal hastaligi), ilk olarak 1953 yilinda tanimlanmis ve
gorulme sikhigr 1/1.000.000 olarak bildirilmistir. Kodlayan geni 4. kromozom Uizerinde bulunur. Faktor
eksikligi bulunan hastalarda spontan kanamalar nadirdir, ancak cerrahi miidahaleler ve travma sonrasi
o6nemli kanamalar miimkiindiir. izole uzamis aktive parsiyel tromboplastin zamani (aPTT) gorilir..
Sunnet cocuklarda yapilan en yaygin cerrahi prosediirlerden birisi olup, saglikh cocuklarda deneyimli
kisilerce yapildiginda oldukg¢a emniyetli bir girisimdir. Tibbi endikasyonlar, geleneksel ve dinsel nedenler
rol oynamaktadir. Nadir gorilmesi nedeni ile Faktor XlI eksikligi olan hastada slinnet deneyimi
sunulmustur.

Yontem: 9 yasinda erkek hasta siinnet olmak igin bas vurdu. Alti aylik iken Patent Duktuz Arteriozus
(PDA) nedeni ile takip edilen ve koagilasyon testlerinde bozukluk saptanarak Cocuk Hematoloji
poliklinige yonlendirilen hasta Faktor 11 eksikligi tanisi alarak takibe alindi.

Bulgu: Yapilan tetkiklerde PT:12 sn, aPTT:125 sn, Fibrinojen:284 mg/dl, Faktor VIII:%98 Faktor 1X:%112
Faktor XI:%3 saptandi. Slinnet dncesinde taze donmus plazma replasmani yapildi.aPTT degeri normale
dondi. Traneksamik asit baslandi.Slinnet sirasinda ve sonrasinda kanama gozlenmedi. Takiplerinde
sorun olmayan hasta 3 glin yatisin ardindan taburcu edildi.

Sonug: Faktor Xl eksikligi nadir gorilen bir hastaliktir. Kanamayi artirabilecek bir sebep olmadigi
durumlarda uzun yillar klinik bulgu olmaksizin seyredebilir. Bu hastalarda cerrahi sirasinda ve sonrasinda
beklenmeyen asiri kanamalar gozlenebilir. Kanamaya yatkinhg bulunan ve laboratuvar testlerinde
patoloji saptanan hastalarda faktor XlI eksikligi diisintlmelidir. Bu hastalarda preoperatif hazirliklarin
dikkatli sekilde yapilmasi, cerrahi sirasinda ve 6zellikle postoperatif ilk 24 saatte kanamanin yakindan
takip edilmesi 6nemlidir. Burada Faktor Xl eksikligi olan hastamizda basarili slinnet deneyimi
paylasilmistir. Tum kanama bozukluklarinda deneyimli merkezlerde slinnet dahil tim cerrahi girisimler
glvenle yapilabilecegi unutulmamalidir.
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P44- FXI EKSIKLIGi OLAN HASTALARIN KLiNiK OLARAK DEGERLENDIRILMESi: TEK
MERKEZ DENEYiMi

Ajda Giines*’,Zuhal Demirci*,Bahar Sevgili’,Giiray Saydam?,Fahri Sahin*
'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezi

Amag: Faktor XI (FXI) eksikligi (Hemofili C), 1953 ‘de ilk kez Rosenthal ve arkadaslari tarafindan
tanimlanmis nadir gorilen kalitsal bir kanama bozuklugudur. FXI gen mutasyonu homozigot veya bilesik
heterozigot patern gosterir, buna bagl olarak otozomal dominant veya resesif gecis gosterebilir. Parsiyel
eksiklikte FXI aktivitesi %20-60 iken homozigot yada birlesik heterozigotlarda agir FXI eksikligi
durumunda %20’nin altindadir. Hastalar genellikle asemptomatiktir, travma / cerrahi islem sonrasinda
kanama veya rutin tetkikler sirasinda tani alabilmektedir. Bu ¢alisma FXI eksikligi ile takip ettigimiz 27
hastanin degerlendirme amaciyla yapilmistir.

Yontem: Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezi’'nde 2014-2023 tarihleri arasinda takip edilen Faktor
Xl eksikligi tanili 27 hasta retrospektif olarak degerlendirildi. Hastalarin yasi, cinsiyeti, tani yaslari,
kanama oykileri, kanama ozellikleri, aile Oykileri, tedavileri her hasta icin ayri ayri kaydedildi.

Bulgu: FXI eksikligi tanisi alan hastalarin 27 hastanin 18’i (%66,7) kadin, 9’u (%33,3) erkekti. Hastalarin
ortalama tani yasi 7 yil (1-11 yil) ,glincel ortalama yasi 46 yil (23-77 yil) ve 24 (%88) hastada agir FXI
eksikligi saptanmistir. 27 hastanin 19 (%70)’ u preoperatif veya rutin tetkiklerde APTT uzamasi nedeniyle
tani alirken 8 (%30) hasta tanida kanama bulgulan ile basvurmustur. Hastalarin aile 6ykistnde %
59,3’lUnde FXI eksikligi tanisi olmadigi, % 14,8’inin ise tani almamis olmasina karsin kanama o6ykisi
oldugu saptanmistir. 18 kadin hastanin %33,3’linde menometroraji ve %16,6’sinda postpartum uzamis
kanama saptanmistir. Erkek hastalarin %25’ inde ise slinnet sonrasi uzayan kanama oldugu saptandi.
Hastalarin higbirinde spontan ciddi kanama 6ykisi saptanmadi. Hastalarin takibinde %56’sina minér, %
65,2’ne majér operasyon uygulanmis. Major operasyon olan hastalarin biri harig tiim hastalar pre/post
operasyonlari slresince taze donmus plazma(TDP) profilaksisi ile izlenmistir. Bir hastamizin FXI
eksikligine eslik eden vWH (Tip 1) tanisi mevcut olup tedavisiz takip edilmektedir.

Sonug: FXI eksikligi tedavisinde FXI'i yerine konmasi (TDP/FXI konsantresi) ve antifibrinolitik ilag
kullanilir. FXI eksikligi olan bireyler, fibrinolitik aktivite agisindan zengin dokulari iceren oral, nazal
mukoza ve genitolriner sistem ameliyatlari ve yaralanmalari sonrasinda asiri kanama riski altindadir, bu
grup hastalar antifibrinolitik tedaviden cok yarar gormektedir. Agir eksikligi olan bazi hastalarda travma
sonrasl hi¢c kanama olmayabilirken, bazi hasta gruplarinda da faktér diizeyi ile iliskisiz travma sonrasi asiri
kanama olabilir. Ayni hastada kanama egilimi de degisebilir. Literatirle uyumlu sekilde olgularimizin
¢ogunlugu, asemptomatik ve APTZ uzamasi ile tetkik edilirken tani konulmus, kanama 6ykusi ile faktor
Xl seviyesinin distklugl arasinda iliski saptanmamistir. Bu nedenle hastalarda kanama klinigi ve
oykiastnin dikkate alinmasi gereklidir. Her hastada cerrahi tipine, FXI diizeyine ve kanama oykusiline
gore tedavi bireysellestirilmelidir.
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P45- NADIR FAKTOR EKSIKLIKLERINDE CERRAHI UYGULAMALAR: TEK MERKEZ
DENEYiMi

Nur Soyer’,Bahar Sevgili*,Ziihal Demirci*,Gliray Saydam’,Fahri Sahin*
'Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezi

Amacg : Nadir faktor eksiklikleri (NFE), insidansi 1/500.000- 2.000.000 arasinda degisen, otozomal resesif
gecisli; Hemofili A, B veya von Willebrand Hastaligi disindaki pihtilasma faktoru eksiklikleridir. Akraba
evliliginin yaygin oldugu llkelerde daha yliksek siklikta gorilmektedir. NFE'ler; fibrinojen, faktor (F)II, FV,
FV + FVIII, FVII, FX, FXI veya FXIII'Un kahltsal eksikligini icerir. Eslik eden kanama bozukluklari, kullanilan
ilaglar, hormonal faktorler; perioperatif pihtilasma yénetimini daha da zorlastirabilir. NFE’ler arasinda en
sikhkla FVII ve FXI eksiklikleri bildirilmistir. Konjenital nadir faktor eksiklikleri; bebeklik doneminde hayati
tehdit eden kanamalarla ortaya cikabilecegi gibi yetiskinlige kadar herhangi bir belirti vermeyebilir. Bazi
olgular ise preoperatif degerlendirme sirasinda tani alabilmektedirler. Ozellikle FV, FX, fibrinojen
dizeyleriyle kanama sikligi arasinda iliski tanimlanmis; FVII, FXI gibi bazi NFE'lerde faktor dizeyi ile
kanama sikligi arasindan korelasyon netlestiriiememis olmakla birlikte bircok degisken varligi ve
muhtemel kompansatuvar mekanizmalar nedeniyle NFE olgularinda klinik halen degisken seyrettigi
gorilmektedir. Bu nedenle NFE'li hastalarda kapsamli 6ykd, fizik muayene ve laboratuvar testleri ile ayri
ayri degerlendirmek ve bireysellestirilmis stratejiler uygulamak énemlidir.

Yontem: Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezi’'nde takip edilen, Ocak 2021- Aralik 2022 tarihleri
arasinda cerrahi islem yapilmis olgular retrospektif olarak degerlendirildi. Hastalarin yasi, cinsiyeti, tani
yaslari, kanama yeri, kanama skoru [ISTH Bilimsel ve Standartizasyon Komitesi Kanama Degerlendirme
Olgegi (ISTH-BAT) kullanildi.], operasyon tipi (Tirk Hematoloji Dernegi Hemofili ve Nadir Faktor
Eksiklikleri kilavuzlarina gére major veya minér cerrahi islem tanimlanmistir), preoperatif ve postoperatif
uygulanan tedaviler tanimlayici analizler ile degerlendirildi.

Bulgu: Calismamiza, 2021-2022 yillari iginde merkezimizde takip edilen ve opere edilen toplam 18 hasta
dahil edildi. Olgularin %27,8'i (5) erkek, %72,2'si kadin (13), ortalama ISTH-BAT 6,39 (0-16), ortanca yas
34,5 (25-60) saptandi. NFE tanilarina gore olgularin %61,1’i (11) FVII eksikligi, % 16,7 (3) FXI eksikligi,
%11,1 (2) afibrinojenemi, %11.1 (2) FX eksikligi tanisi ile izlenmekteydi. Olgularin %55,6’si kanama
diyatezi nedeniyle tetkik edilerek, %33,3 preoperatif degerlendirmeler sirasinda, %11,1’i ise cerrahi
sonrasl tani almisti. Olgularin % 55,6’sina major % 44,4 G minor operasyon uygulandi. Olgularin %50’sine
(9) NFE’ye ozgl faktor replasmani, %38,9’una taze donmus plazma (TDP) preop kanama kontrolline
yonelik uygulandi. 2 olguda ise perioperatif veya postoperatif tedavi uygulanmadi. Preoperatif faktor
replasmani alan olgularin %55,6’sina postoperatif faktor replasmani uygulanmamis olup bu olgularin
tamamina minor cerrahi yapildi. Preoperatif TDP uygulanan olgularin %71,4’line ise postoperatif TDP
replasmani uygulanmadi. Peptik Ulser perforasyonu nedeniyle opere olan 1 adet FVII eksikligi tanih
olguda postoperatif kanama disinda peroperatif veya postoperatif kanama gézlenmedi.

Sonug: NFE ile izlenen olgularda kanama riski, cesitli faktérlere bagh olup kanama klinigi degiskenlik
gostermektedir. Kanama riskini belirleyebilmek igin dnceki kanama sikhgi, komorbiditeler, cerrahiye bagh
faktorler, ISTH-BS yani sira tromboelastometrik incelemeler gibi ileri yontemler; optimal profilaksi ve
tedavi dozajinin belirlenebilmesi icin yardimci olabilir. Ozellikle kanama 6ykiisii olmayan, asemptomatik
veya minimal semptomatik bireylerde optimal profilaksi icin traneksamik asit yani sira on-demand tedavi
veya ileri incelemelerle ilgili faktor eksikliginin replase edilmesi uygun secenekler arasinda
disinidlmektedir. Major cerrahi planlanan olgularda ise hemostaz saglanabilecek minimum hedef faktor
diizeyi belirlenerek faktor replasmani uygulanmasi, cerrahi hemostazda yardimci olabilecektir.
Postoperatif kanama takibinin yani sira hemostaz testlerinin periyodik takibi de olasi kanama yonetimi
acisindan fayda saglayabilmektedir. Tim bu bilgiler 1siginda; NFE’de bireysellestirilmis tedaviler
gelecekteki hedeflerimiz arasinda olmalidir.
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P46- AFiBRINOJENEMi HASTASINDA VEZiIKOURETERAL REFLU OPERASYONU
Alper Uygun’,Canan Albayrak’,0guz Salih Dinger’,Hiilya Kangal Simsek*
*Ondokuz Mayis Universitesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji

Amag: Konjenital afibrinojenemi, herediter gecisi olan ve fibrinojen yoklugu ile karakterize bir hastaliktir.
Fibrinojen moleklli 3 polipeptid zincirinden olusur ve bu zincirlerdeki mutasyonlar afibrinojemi ile
sonuglanabilir. Hastalarin genellikle aPTT ve PT tetkikleri 6l¢lilemeyecek kadar uzun bulunur ve plazma
fibrinojen dizeyleri genellikle sifirdir ve 6lglilemez. Mindr kanamalardan hayati tehdit edici major
kanamalara kadar uzanan bir klinik gézlenebilir. Hastalik ayni zamanda artmis arteriyel ve vendz tromboz
riski de tasimaktadir. Fibrinojenin plazmadaki yari 6mri 3-5 glindiir. Bu nedenle tedavi sirecinin
yakindan izlemi gereklidir.

Bulgu: Olgu Sunumu Onbir yasinda kiz hastanin, miadinda 3000 gr olarak normal vajinal yol ile dogdugu,
anne-babanin ikinci derecede akraba oldugu, ailede bilinen bir kanama diyatezi Oykisii olmadigi
Ogrenildi. Ondokuz ginlikken oral mukozada kanama sikayeti olmasi nedeniyle konjenital
afibrinojenemi tanisi aldi. Kanamalari oldukga fibrinojen preparati ile tedavi edildi. Alti yasindan beri sik
idrar yolu enfeksiyonu gecirme sikayeti ile nefroloji bolimiinde izlenen hastaya cocuk (rolojisi
tarafindan sistoskopik girisim ile vezikolireteral reflii cerrahisi karari alindi. islem 6ncesi degerlendirilen
hastanin fizik muayenesi olagan, aktif kanamasi ve sikayeti yoktu. Operasyondan bir giin 6nce bakilan PT
ve APTT cok uzun bulundu olctlemedi. Fibrinojen diizeyi de o6lcllemeyecek kadar distk bulundu.
Hastaya 1 gr fibrinojen (Haemocomplettan P) (17mg/kg) uygulandi ve 1 saat sonra bakilan fibrinojen
dizeyi 48mg/dl bulundu. Ertesi glin ameliyat 6ncesi 2 gr fibrinojen (34mg/kg) verildi. Ameliyat oncesi
bakilan aPTT 24sn, PT 12,8sn ve fibrinojen diizeyi 141mg/dl olarak tespit edildi. Uriner sisteme yénelik
cerrahi islem oldugundan traneksamik asit verilmedi. Cocuk Urolojisi tarafindan sistoskopik yontemle
divertikdl icerisine enjeksiyon uygulamasi yapilan hasta ameliyathaneden komplikasyonsuz olarak
servise alindi. Ameliyat sonrasi servisimizde izleme devam edildi, hematiri olmadi. Ameliyattan 24 saat
sonra APTT 26,4sn, PT 14,2sn, fibrinojen 75mg/dl bulundu. Farmakokinetigi kisiden kisiye degisen
fibrinojen bizim hastamizda yaklasik 24 saatte yarilandi. Hastaya 170 ml kriyopresipitat uygulandi.
Operasyonun 48. saatinde Fibrinojen: 133mg/dl geldi. 72. Saatinde aPTT:21 PT:14,3 Fibrinojen:110 geldi,
kriyopresipitat ile fibrinojen yari émri daha uzun idi. ve hastaya TDP verildi. 96. Saatte aPTT:27,5 PT:15,5
Fibrinojen:102 geldi. islemin 5. Giiniinden sonra sadece izlem yapilan hasta komplikasyon gelismeden
taburcu edildi.

Sonug: Afibrinojenemi insidansi 1/1.000.000 olan nadir bir kalitsal kanama bozuklugudur. Bu hastalarin
kanamalari ve cerrahi problemleri deneyimli Hemofili Merkezlerinde takip edilmelidir. Fibrinojen gibi
preparatlarin farmakokinetigi hastadan hastaya farklilik gosterebilecegi unutulmamali ve her hasta kendi
icerisinde degerlendirilmelidir. Burada afirinojenemili bir hastada cerrahi operasyon sirasinda fibrinojen,
kriyopresipitat ve TDP uygulanarak etkinlikleri gorildi, fibrinojen dizeyi yakin takip edilerek hasta
komplikasyon gézlenmeden taburcu edildi.
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P47- TEKRARLAYAN INTRAKRANIAL KANAMA GORULEN GLANZMANN
TROMBASTENISi OLGUSU

Oguz Salih Dincer’,Canan Albayrak:,Unsal Ozgen',Hiilya Kangal Simsek:,Alper Uygun*

‘Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji Bolimii

Amag: Glanzmann trombastenisi (GT), nadir gorilen otozomal resesif bir trombosit hastaligidir.
Trombosit ylizeyindeki glikoprotein Ilb/Illa kompleksindeki kusur ile iliskilidir. Glikoprotein llb/llla
trombosit agregasyonu ve adezyonunda 6nemli bir rol oynar. Kanama durumunda geleneksel tedavi
trombosit transflizyonudur. Rekombinant aktif faktor VII (rFVIIa) kullanimi birgok ¢alismada alternatif bir
tedavi olarak etkili bulunmustur. Burada intrakraniyal kanama nedeniyle ekstraventrikiler drenaj (EVD)
tedavisi uygulanan GT’li bir olguyu sunuyoruz.

Bulgu: Ug yasinda kiz hasta ilk kez t¢ aylikken morluklari nedeniyle bdlimimiize sevk edilmistir.
Ebeveynler arasinda uzak akrabalik oldugu, ailede kanama problemi 6ykisi olmadigl 6grenildi. Tam kan
sayimi ve PT, APTT koagiilasyon tarama testleri normal bulundu. Parmak ucundan alinan yaymada
trombositlerin bol ancak daginik oldugu gorildi. Hastanin trombosit agregasyon testinde ristosetin ile
normal agregasyon, adenozin difosfat, epinefrin ve kollajen ile agregasyon saptanmadi. GT tanisi alan
hastanin ITGA2B mutasyonu gosterildi. Dokuz aylikken koltuktan diisme sonucu intraventrikiiler kanama
nedeniyle hastanede vyatarak takip edilmis, aferez trombosit sispansiyonu ile tedavi edilmisti,
komplikasyon gelismemisti. Sonrasinda kanamalar igin ¢ kez daha aferez trombosit transfiizyonu
almisti. Hasta acil poliklinige kusma, tiz sesle aglama ve kisa siireli ndbetler ile basvurdu. intrakranial
kanama distnilerek merkezi sinir sistemi gortntilemesi planlanarak aferez trombosit transflizyonu
verildi. Traneksamik asit baslandi. Yapilan manyetik rezonans goériintiilemesi (MRG)'nde “SWI serilerde
her iki lateral ventrikil oksipital hornlarinda, sag lateral ventrikil frontal hornunda ve dérdincii
ventriklil posteriorunda seviyelenme gosteren hemorajiye ait sinyal void alanlar” izlendi. Hastanin
kanamaya bagl Gglinci ventrikil ve solda daha belirgin olmak Uzere lateral ventrikiillerde hidrosefalik
dilatasyon mevcuttu. Cocuk néroloji béliminin Onerisiyle hastaya levetiresetam tedavisi baslandi.
Beyin cerrahi tarafindan degerlendirilen hastaya EVD uygulanmasi planlandi. EVD 6ncesi 90mcg/kg
olacak sekilde rFVlla intravendz olarak uygulandi. EVD sonrasi drenajdan hemorajik gelenlerinedeniyle
bir doz daha rFVlla uygulandi. Kanamalari kontrol altina alinan hastanin cekilen kontrol MRG’inde
hidrosefali ve kanamalarin geriledigi gorildi. Bir hafta yatarak izlenen hastaya trombosit trasflizyonu
verildikten sonra EVD cekildi. On giin yatarak izlenen hasta noérolojik kaybi olmadan taburcu edildi.

Sonug: GT i¢cin mevcut standart tedavi; siddetli kanama durumlarinda ve cerrahi islemlerden 6nce aferez
trombosit transflizyonudur. rFVIla trombosit direnci olan hastalarda endikedir. Tedavide bir diger
yardimci secenek traneksamik asittir. Minor kanamalarda tek basina kullanilabilir. Bu tedaviler asiri
kanamalarda trombosit transflizyonu ile kombine olarak etkili bir sekilde kullanilabilir. Hastamizda aferez
trombosit transflizyonu, rFVIla ve traneksamik asit kombine olarak kullaniimistir. Hasta tarafindan tedavi
iyi tolere edilmistir. Kanama komplikasyonsuz olarak kontrol altina alinmis ve perioperatif ddonemde yeni
bir kanama komplikasyonu yasanmamistir.
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P48- INTRAMUSKULER COVID 19 ASI UYGULAMASI YAPILAN HEMOFiLi
HASTALARINDA KAS iCi KANAMALARININ ARASTIRILMASI

Kahraman Oncel

'S.B.U. Diyarbakir Gazi Yasargil Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Hematoloji Unitesi

Amag: Dinya Hemofili Federasyonu (WFH) hemofili A ve hemofili B hastalarinda asi uygulamalarini
subcutan (SC) olarak o©nermektedir. Ancak glnimiizde ruhsat almis COVID-19 asilari sadece
intramuskuler uygulanmaktadir. Amag: intramuskuler Covid 19 Asi Uygulamasi Yapilan Hemofili
Hastalarinda Kas ici Kanamalarinin Arastiriimasi

Yontem: Bu calisma prospektif ve gozlemsel bir calismadir. Merkezimizde kayith dizenli kontrollere
gelen, sekonder proflaksi veya kanadikg¢a tedavi alan Hemofili A ve Hemofili B tanili hastalar ¢alismaya
alinmistir. Hastalar Covid 19 iM asilamadan sonraki 1 hafta boyunca olusan kas i¢i kanama ve olasi diger
komplikasyonlar agisindan degerlendirilmistir. Hastalarin asi durumlari ve asi yapilan hastalarin saglik
datalari, Saglk bakanligi e-Nabiz Covid 19 asi durumu ile korele olarak degerlendirilmistir. Hasta ve hasta
yakinlarindan “Aydinlatiimis ve Bilgilendirilmis Onam’’ alindiktan sonra ¢alismaya alinmislardir.

Bulgu: Calismaya toplam 21 hasta alinmistir. Hastalarin 18’i kalitsal Faktor VIII eksikligi (% 85,7 ), 3 ‘U
kalitsal Faktor IX eksikligi (% 14,3 ). Toplam 21 hastanin hatirlatma dozlari ile beraber toplam 52 defa iM
asl uygulamasi yapildigi gorildi. Sekonder proflaksi veya kanadikca tedavi alan hastalarin tamami asi
oncesi proflaktik veya replasman amaci ile faktor tedavilerini aldiklarini bildirmislerdi. Toplamda 21
hastanin 52 doz uygulanan IM asi uygulamasindan sonra 2 hastada (%3,8) asi yerinde kizariklik ve sislik
olustu. Asilama sonrasi hicbir hastada ek doz faktor replasminina ihtiyac duyulmadi.

Sonug: intramuskuler Covid 19 asi uygulamasi yapilan hemofili hastalarinda uygun proflaksi ve faktér

replasmanlari yapilmasi durumunda kas ici kanama oranlarinin disiik oldugunu saptadik. Galismamiz
yayin asamasindadir.
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P49- KANAMA DIYATEZi Mi? iSTISMAR MI?

Selime Aydogdu’,Funda Tekkesin',Begiim Sirin Kog¢? Dilek Ece!,Suar Caki Kilig*

'SBU,UEAH. Cocuk Hem ve Onk., 2.SBU,UEAH. Cocuk Hem ve Onk.

Amag: Bu yazida annesi tarafindan kanama diyatezi sikayet ve bulgulari ile sik sik hastaneye getirilen
annesinin tutarsiz davranislari ve abartili ifadeleri ile Munchausen by Proxy Sendromundan stiphe edilen
6 yasinda bir kiz cocugu sunulmustur.

Yontem: Munchausen istemli olarak hastalik Gretme, hasta rolii oynama ve bu yolla duygusal doyum
saglama, bir cocuk istismar tiirii olan Munchausen by Proxy Sendromu ise kisilerin kendilerinde degil,
bakimlarindan sorumlu olduklari kisiler izerinde birtakim hastalik belirtileri olusturmalari olarak tarif
edilmistir Hastalarda cok sayida hastaneye yatis Oykisi, nedeni bulunamayan ve tedavi edilmesine
ragmen gecmeyen, yinelenen belirti ve bulgular, hastanede yattigi siire icerisinde ziyaretci eksikligi, diger
hastalarla yakin iliskiye gecememe, degisen belirti ve bulgular, iyi diizeyde tibbi bilgiye sahip olma,
abartili ve degisken oykiler, her tiirlii midahaleye gondllulik, sirekli tetkik, ilgi vb. isteklerinin olmasi,
isteklerin karsilanmadigi durumlarda ise 06fke, kizginlk ve hekim degistirme goérilen ortak
Ozelliklerdendir. Bu yazida annesi tarafindan kanama diyatezi sikayet ve bulgulari ile sik sik hastaneye
getirilen annesinin tutarsiz davranislari ve abartili ifadeleri ile Munchausen by Proxy Sendromundan
siiphe edilen 6 yasinda bir kiz cocugu sunulmustur.

Bulgu: Olgu sunumu:Tekrarlayan burun kanamalri ile acile ¢oklu kez getirilen hasta tetkik amaciyla
tarafimiza yonlendirildi.Son 1 yildir genellikle tek tarafli giinde 5-6 kez olan burun kanamasi, ardindan
kanli kusma ve gaita ile kan gelmesi sikayetleri oldugu belirtildi.Bebekliginden beri viicudunda
kendiliginden olup kaybolan morluklarinin oldugu, 3,5 yasinda sol kolda hemartroz nedeniyle tetkik
edildigi, hemofili A ve faktor XI eksikligi tanisi aldig belirtildi. Hasta tim acil basvurularinda annesi ile
birlikte idi ve baska bir eriskin eslik etmiyordu. Annesinde gecirilmis tiberkiloz sonrasi gelisen
bronsiektazisi ve oksirirken kanl kusma sikayetleri mevcuttu.Diger 2 kardesin saglikh idi.Dis merkezde
yapilan genetik analizinde F11 geninde patolojik olmasi muhtemel heterozigot mutasyon mevcuttu.
Hastanin yapilan tetkiklerinde hemogram ve koaglilasyon testleri normal, periferik yaymasinda
trombositler bol ve kimerli atipik hiicresi yoktu. Kollagen ADP ve kollajen epinefrin testleri normal
arahkta trombosit flow sitometrisinde CD41b%97, CD42%99 ve CD61 %99 saptandi Von Willebrand
faktor ristosetin kofaktor ve antijeni ve FVIII diizeyleri sirasiyla %44, %83/ ve %106, diger faktor duzeyleri
normaldi. WVF RCo/Ag<0.6 saptanan hastada Tip 2 Von Willebrand faktor eksikligi diistiiniildi. Hemate P
kanama durumlarinda kullanilmak lizere verildi. Hastanin haftada 2-3 kez acile getirilerek faktor
uyugulattigi kanamalrin hepsininevde durmus olarak basvurulmasindan dolayr faktér kulanimi
konusunda anne uyarildi. Hastanin farkh viicut bolgelerinde ekimoz ve burun kanamasi, kanli kusma
sikayetleri ile tekrarlayan acil polklinik basvurusu oldu. Kanamasinin durmadigi icin KBB tarafindan
tampon konuldugu anne tarafindan belirtildi. Burun kanamalari nedeniysle basvurularinda yapilan KBB
mueyenesi nromal olarak degerlendirildi. Artan oksirik ve kanli balgam sikayeti ile g6gis hastaliklar
tarafindan degerlendirildi. Toraks BT normal olan hastaya elektif sartlarda yapilan bronkoskopi
normaldi.Viral pnomoni nedeniyle hastane yatisi olan hastanin sosyal medyada resminin paylasilarak
olimcil kanama hastaligl nedeniyle bagis kampanyasi baslatildi 6grenildi. Gériisme sonrasi annesi tedavi
reddi imzalayarak hastayi taburcu etti.Durum sosyal hizmetler uzmanina bildirildi.

Sonug: Kanama diyatezi semptomlari suistimale acik, abartili anlatima izin veren c¢ogu kez gozle
gorllmeyip kisilerin anlatimina bagli olarak taniya gidilebilen semptomlardir. Kanamanin siire ve
miktarinin tarifi, eslik eden septomlarin abartiimasi bazan gereksiz ve ¢ok sayida tetkikin yapiimasina
neden olmakta zaman ve emek kaybi yaninda magdurun goézden kacabilecek hayati tehlikeler
yasamasina neden olmaktadir. Olguda semptomlarin abartilmasi, strekli farkli doktorlara gosterilmesi
dikkat c¢ekici olmustur.Yine hasta ve yakininin oldukca sakin olmasi, panik icin olmamalari dikkat cekici
olmustur.Hastalarin erken farkedilerek oluslabilecek ciddi tehlikelerin 6niine gecilmesi gereklidir.
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P50- HAFTADA iKi DUSUK DOZ YERINE HAFTADA BiR YUKSEK DOZ
REKOMBINANT FAKTOR IX PROFILAKSI TEDAVISI

Zehra Gizem Karabacak',Funda Tayfun Kiipesizz,AIphan Kiipesiz®

'Akdeniz Universitesi Hastanesi Cocuk Saglig Ve Hastaliklari Anabilim Dali, Antalya, *Akdeniz Universitesi
Hastanesi Aile Hekimligi Anabilim Dali, Antalya, *Akdeniz Universitesi Hastanesi Cocuk Onkoloji ve
Hematoloji Bilim Dali, Antalya

Amag: Hemofili, faktor VIII veya IX eksikligi sonucunda gelisen nadir bir kalitsal kanama bozuklugu olup,
eklem ici (hemartroz) ve kas i¢i (hematom) kanamalarla kendini gosteren bir grup hastaliktir. Tiim
hemofililerin %85’ini Hemofili A, %15 kadarini ise hemofili B olusturmaktadir. Hemofili tedavisinde
kilavuzlarin énerdigi tedavi yaklagsimi kanadik¢a tedaviden profilaksi tedavisine hatta bireysellestirilmis
tedaviye dogru evrilmistir. Burada 15 yasindaki Hemofili B hastamizin tedavi sireci sunulmustur.

Yontem: Olgumuz yedi aylikken kesici travma sonrasi Ust dudaginda durdurulamayan kanama sikayeti ile
basvurmustu. Hastanin soyge¢cmisinde dayilarinin Hemofili B hastasi oldugu 6grenildi. Yapilan tetkikler
sonucunda hastaya agir Hemofili B tanisi kondu. (F IX: 0,5). Hastanin izleminde sag diz ve sag ayak bilegi
ekleminde kanamalari olmasindan sonra primer profilaksi tedavisine gecilmesi planlandi. Ancak damar
yolu sorunu olan ve saglik merkezinden uzakta oturan olguda profilaksi tedavisi diizenli kullanilamadi. Bu
nedenle hasta yaklasik sekiz yasina kadar kanadikca tedavi protokoli ile izlenmek zorunda kalindi. Sekiz
yasindan sonra kismen daha uyumlu olan hastaya haftada iki kez 35 1U/kg/doz FIX profilaksi tedavisi
baslandi. Hastanin 15 yasina dek olan kanama sikligi degerlendirildiginde profilaksi tedavisi altinda
tedavinin baslandigi ilk ti¢ yil yilda 3 eklem kanamasi olurken sonrasinda yilda bir eklem kanamasi oldugu
gorildi. Profilaksi tedavisindan fayda géren olgumuz, damar yolu agilmasinda ciddi zorluk yasadigi icin
profilaksi tedavisine devam etmek istemedi. Bunun {izerine haftada iki giin olan profilaksi uygulama
semasinin haftada bir glin yiksek doz rekombinant FIX (95 IU/kg) olarak dizenlenmesine karar verildi.
Travma sonrasi bir kez kas i¢i kanamasi olan hasta tedavisine uyum gostererek devam etmektedir

Sonug: Profilakside, siddetli hemofilisi olan kisinin, faktor dizeylerini 1 IU/dL'nin (izerinde tutarak orta
veya hafif hemofili igin tipik bir kanama fenotipine doniistiirmek hedeflenir. Sik araliklarla diisiik dozlu
faktor tedavileri genellikle seyrek aralikh yiksek dozlu faktoér tedavisinden ¢ok daha etkindir. Valentino
ve ark. rekombinant FIX Uriinu ile haftada birl00 IU/ kg ile haftada iki glin 50 IU/ kg profilaksi
uygulanmasini karsilastirmislar ve her iki rejiminde glvenilir oldugunu gostermislerdir. Kavakl ve ark. da
haftada bir 100 IU/kg dan uygulanan hastalarda tedavinin iyi tolare edildigini géstermislerdir. Hastanin
profilaksiye baslanan 2015 yilindan 2022 tarihinde kadar 10 kez spontan eklem ve kas ici kanama ve iki
kez de ciddi mukozal kanamasi oldu. Yiksek doz profilaksi uygulamasinda haftada bir giin profilaksi
uygulanmasi ile dokuz ay iginde bir kez travma sonrasi olusan kas ici kanamasi oldu. Profilaksi tedavisi
hastalarin uyum durumlari gozetilerek haftada bir yiiksek doz olarak da planlanabilir.
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P51- V FAKTOR XI EKSIKLIGi iLE iZLENEN, ERiSKIN OLGUDA NADIR BiR KANAMA
LOKALIZASYONU YONETIMI

Onursan Sibig?, Bahar Sevgili?, Ziihal Demirci?, Giiray Saydam?,Fahri $ahin?

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi i¢c Hastaliklari Ana Bilim Dali, 2Ege Universitesi Eriskin Hemofili ve Tromboz
Merkezi

Amag: Faktor Xl (FXI) eksikligi; ilk olarak 1953 yilinda Rosenthal tarafindan tanimlanmis, farkli kanama
bulgulari ile kendini gdsteren nadir bir kanama bozuklugudur. FXI'in normal kan seviyesi 70-150 U/dI’dir.
Agir FXI eksikliginde FXI kan diizeyi 20U/ dI’nin altindadir. Bu olgularda spontan kanama ¢ok nadirdir ve
klinik olarak kanama genellikle bir travma veya cerrahi islem sonrasi gozlenir. Kanama genellikle
fibrinolitik aktivitenin fazla oldugu bolgelerde saptanir. Faktoér diizeyi ile kanamanin siddeti arasinda
dogrusal bir baglanti yoktur. Posterimizde FXI eksikligi ile izlenen olguda spontan sirrenal hematom
yonetimini sunmayi1 amacladik.

Bulgu: Daha 6nce kanama diyatezi tanisi olmayan 64 yas kadin hasta, haziran 2022 tarihinde agactan
diisme sonrasi acil servise basvurdu. Yiksek enerjili travma sonrasi yapilan tim vicut bilgisayarli
tomografide (TVBT) multipl vertebra fraktiri saptanmasi Uzerine operasyon plani ile ortopedi klinigine
yatirildi. Preoperatif degerlendirmede aktive parsiyel tromboplastin zamani (APTZ) uzamis (62.1 sn)
saptanmasi lzerine kanama diyatezi arastiriimak (izere tarafimiza yonlendirildi. Oykisiinde 1
dogumunda peripartum kanama, grade 1 dis eti kanama (spontan durmus.) perimenopozal donemde
menometroraji 6ykiisi tanimlandi. Uluslararasi Hemostaz ve Tromboz Dernegi- Kanama Degerlendirme
Skorlamasina gore (ISTH-BAT) kanama skoru 3 olarak hesaplandi. APTZ uzun gorilen hastada ayirici
taniya yonelik APTZ mixing testi istendi. Mixing sonucunda APTZ diizelme egiliminde gorilmesi lzerine
Faktor eksikligi agisindan tetkik edildi. FXI 1. 3 (ref 70-120 U/dl) olarak sonuglanan hasta izleme alind.
Cerrahi islem, hastanin tedavi reddi vermesi nedeniyle yapilamadi. Dismeden 1 ay sonra biling
bulanikligl ve genel durum bozuklugu ile acil servise bagvurdu. TVBT adrenal hematom saptanan hasta,
FXI eksikligi+ akut adrenal yetmezlik tanilariyla yatirildi. Kanama kontroliine yonelik 3 giin 15 ml/kg taze
donmus plazma (TDP) uygulandiktan sonra klinik ve radyolojik olarak dizelme izlendi. FXI eksikligi
disinda kanama yapabilecek meningokoksemi, tiiberkiiloz, travma sonrasi gecikmis kanama, romatolojik
etiyolojiler agisindan gonderilen ileri incelemelerde patoloji saptanmadi. Klinik ve radyolojik
stabilizasyon saglanan hasta, Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezinde izleme alindi.

Sonug: Glinlimuzde FXI eksikligi tedavisinin temelini FXI'i yerine konmasi ve anti fibrinolitik ila¢ destegi
olusturur. FXI eksikliginde kanama genellikle trombosit fonksiyon bozuklugu gelistikten sonra
gorilmektedir. FXI eksikliginde kanama en sik fibrinolitik aktivitenin fazla olan bolgelerde oldugu icin, bu
tedaviden ¢ok yarar gorir. Traneksamik asit bu nedenle en sik kullanilan ajandir TDP kullanilacaksa
hacim yiki ve FXI konsantresi kullanimi sonrasinda gelisebilecek tromboz riski yéninden dikkatle
izlenmelidir.Mutlaka inhibitér bakiimali ve bulunmadigindan emin olunmalidir. Onceki kanama ve girisim
oykisu iyi bilinmeli tedavi yaklasimi ona gére ayarlanmalidir.Bu faktérlerin kullanimi sonucunda tromboz
riski %10’dur. Ozellikle kanserli hastalar ile gebeler tromboz agisindan yiiksek risklidir cok dikkatli
olunmahdirKismi faktor Xl eksikligi varliginda cerrahi girisim icin lokal etkili ilaglarla birlikte 5 glin kadar
plazma faktor diizeyini 45U/dl diizeyinde tutacak sekilde FXI uygulamasi ve antifibrinolitik tedavi yeterli
olmaktadir. Kanama kontroliini saglamak igin gelistiriken stratejilerde Faktor diizeyinden ¢ok hastanin
kanama klinigi ve 6yklsunin dikkate alinmasi gereklidir.
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P52- MAJOR CERRAHI SONRASINDA iMMOBIL OLAN HEMOFiLi A HASTASINDA
DUSUK MOLEKUL AGIRLIKLI HEPARIN PROFILAKSIiSI KULLANIMI

Deniz Can Aydogan?, Ziihal Demirci?, Bahar Sevgili2,Giiray Saydam?,Fahri $Sahin?
'Ege Universitesi i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, 2Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezi

Amag: Hemofili A, faktor VIII eksikligi sonucunda gelisen X'e bagh resesif kalitilan nadir bir kalitsal
kanama bozuklugu olup, eklem ici ve kas i¢i kanamalarla kendini géstermektedir. Hemofili A hastahgi
insan kanindan veya modifiye edilmis hiicre kiltlrlerinden elde edilen rekombinant Faktor VI (FVIII) in
periyodik olarak intravendz yolla kana verilmesi ile terapi edilmektedir. Burada acil ortopedik girisim
yapilan olgumuzun yonetimi ve takibinin sunulmasi amacglanmistir.

Yontem: Sol periprostetik femur fraktiiri saptanan olgunun protez degisim operasyonu sonrasi DMAH
kullanimi ve poliklinik kontrolii Ege Universitesi Hematoloji Bilim Dal’ndaki verilerle birlikte retrospektif
olarak incelenmistir.

Bulgu: 35 yas erkek hasta;10 aylikken dudak kanamasinin durmamasi sonucu agir Hemofili A tanisiyla
primer profilaksi altinda izlenen hasta. 2007 yilinda sol kalgaya hemofilik artropati tanisiyla total kalca
protezi uygulanmis. 2022 yilinda sol kalca Uizerine diisen hastada diisme sonrasi periprostetik femurda
fraktlr saptanmasi lzerine operasyon planiyla yatis yapildi. Ortopedi tarafindan sol kalca protez degisim
ameliyati, major cerrahi protokoliine uygun sekonder profilaksi altinda sorunsuz yapildi. Cerrahi
operasyonun geregince en az 1 ay immobil kalmasi gerektigi icin hastaya glnlik 1500 {inite FVIII
replasmani egliginde enoksaparin 4000 uUnite/giin 1 ay slre ile baslanmasi planlandi. Taburculuk
sonrasinda 3.giin kontroliinde herhangi bir kanama odag saptanmadi. interim degerlendirmelerde
kanama veya tromboembolik olay gézlenmeyen hastanin mobilize olduktan sonra diisiik molekl agirlikh
heparin (DMAH) kullanimi sorunsuz kesildi.

Sonug¢: Hemofili A hastalarinda mimkin oldugunca cerrahi islemlerin planli bir sekilde ve hematolog
sorumlulugunda multidisipliner yaklasim ile yapilmasi énerilir. Bu olgumuzda oldugu gibi major cerrahi
sonrasi post-op durumdaki hastada Faktor 8 tedavisiyle birlikte DMAH kullanimi basariyla yonetilmistir.
Eriskin hemofiliklerde faktor diizeyi yerine konuldugunda major ortopedik operasyonlarda gelisen ven6z
tromboembolizm sikhg hemofilik olmayan bireylerle benzer oranda goriilmektedir. Bu nedenle faktoriin
yerine konuldugundan emin olundugunda DMAH ile antikoagiilan profilaksiden kaginmamak gerekir.
Tromboprofilaksi doz ve siiresi hemofilik olmayan bireylere uygulananlarla ayni sekilde planlanmalidir.
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P53- FAKTOR VIl INHIBITORU POZITiF OLAN BiR HEMOFiLi A HASTASINDA
BILATERAL TOTAL DiZ PROTEZi SONRASI KAS ATROFiSi GELISMESi UZERINE
FAKTOR VIII BYPASS EDICi AKTIVITESI (FEIBA) PROFILAKSISi ALTINDA
FiZYOTERAPI DENEYiIMIiMiz

Giirsel Kavlakl, Ziihal Demirci? , Bahar Sevgiliz, Giiray Saydamz, Fahri Sahin2
'Ege Universitesi Tip Fakdltesi i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, 2Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz Merkezi

Amag: Hemofili A olgularinda tekrarlayan kanamalara bagh hemofilik artropati; yasam kalitesini bozan,
mobilizasyonu kisitlayan, prognoza olumsuz etkileri olan bir durumdur. Ozellikle tekrarlayan kanamalar
icin yiiksek doz ve sik faktér replasmani, inhibitér gelisimi icin énemli bir risk faktériidir. inhibitor
gelisimi, hemofili ile yasayan bireylerde kanama y6netimini zorlastirmaktadir. Bu sunumda; bizler her iki
dizinde hemofilik artropati nedenli total diz protezi (TDP) olan bir Faktoér VIII inhibitériine sahip olan
Hemofili A hastasinin bilateral TDP operasyonu sonrasi kas atrofisi gelismesi Uzerine fizik tedavi
programina alinmasi siirecinde her tedavi programi 6ncesinde verilen aktive protrombin kompleks
konsantreleri(FEIBA- Faktor VIII inhibitdr by-passlama aktivitesi) ile deneyimimizi paylasmak istedik.

Bulgu: 43 yasinda erkek hasta; hayatinin ilk yilinda travma sonrasi durmayan kanama o6ykisu Uzerine
yapilan tetkiklerinde faktor 8 diizeyi %1,4 olarak saptanmasi Uzerine hemofili A tanisiyla faktor VI
primer profilaksisi baslanmis. 2007 yilinda hemofilik artropati nedenli sol diz artroskopik debridman
operasyonu, 2009 yilinda diisme sonrasi ¢ekilen filmde sag patella kirigi operasyon yapildi. Sonrasinda
serumunda Faktor VI inhibitdri: pozitif saptanan hastaya profilaksi amaciyla faktor VIl inhibitér bypass
aktivitesi (FEIBA) profilaksisi ile izleme alindi. 10 yildan fazla siiredir her iki dizinde agri sikdyeti mevcut
olan hastanin diz grafilerindeki bulgulari hemofilik artropati ile uyumlu olarak saptandi. 2022 yilinda
hastaya hemofilik artropati nedeniyle bilateral total diz protezi operasyonu yapilmis. Hastanin alt
ekstemite kaslarinda atrofi gelismesi lzerine aktif ve zorlu egzersiz hareketleri de iceren 10 ginlik fizik
tedavi ve rehabilitasyon (FTR) programina alindi. Hastaya her FTR seansi dncesi 1500 {inite/giin FEIBA
sekonder profilaksi amagh yapildi. FTR programi boyunca ve sonrasinda kanama veya tromboembolik
komplikasyon gozlenmedi. Takipte mobilizasyon basarili sekilde artan hastanin takip ve tedavisine
devam edildi.

Sonug¢: Hemofilide faktére karsi inhibitor gelisimine karsi bypass edici ajanlar kullanilabilmekte; ancak
doz titrasyonunun gli¢ligl, tromboembolik yan etkilerin daha sik olmasi; inhibitorli olgularda tedavi ve
profilaksi ydnetimini zorlastirmaktadir. Ozellikle kanama riski olusturabilecek zorlu egzersiz, uzamis
immobilizasyon gibi durumlarda yakin izlem 6nem arz etmektedir. Fizyoterapi programina alinan
olgularda kanama ve tromboz agisindan risk analizi yapilarak bireysellestirilmis tedavi uygulanmasi
esastir.
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P54- FXI EKSIKLIGIi+WWH TiP1 GORULEN NADIR BiR VAKA
Mehmet Kangall, Bahar Sevgiliz, Ziihal Demirci?, Giiray Saydamz, Fahri Sahin2

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, ic Hastaliklari Anabilim Dali, 2Ege Eriskin Hemofili ve Tromboz
Merkezi

Amag: Faktor XI (FXI) eksikligi; ilk olarak 1953 yilinda Rosenthal tarafindan tanimlanmis farkh kanama
bulgulari ile kendini gosteren nadir bir kanama bozuklugudur. F Xl ile von willebrand hastaligi (vWH)'nin
birlikte eksikliginin olduguna dair yayinlar mevcuttur. Bu durum FXI eksikliginde goriilen farkli kanama
egilimlerin bir nedeni olabilir. izole uzamis aktive parsiyel tromboplastin zamani (aPTT) degerleri faktor
Xl eksikligi icin uyarici olmalidir. Olgumuzda da Faktor Xl eksikligi (hemofili C) +vwh tip 1 tanisi alan
olgunun kanama diyatezine yaklasim tedavisi ele alinmistir.

Bulgu: Bilinen kronik hastalik veya ilag kullanim 6ykiisi olmayan, 26 yas kadin hasta mesanede kitle
nedeniyle operasyon planiyla Groloji klinigine yatirildi. Preoperatif aPTT degeri uzamis saptanmasi
izerine tarafimiza yonlendirildi. Oykisiinde 3 giin yogun mens kanamasi ve dis ¢ekimi sonrasi uzamis
kanama tariflendi.Hastanin isth kanama skoru 7 olarak hesaplandi. Soy ge¢misinde herhangi bir kanama
diyatezi olan birey tanimlanmadi. Fizik muayenede anlaml patoloji saptanmadi. Hastanin rutinleri ve
ileri duzey tetkikleri istendi. APTT mixing testinde duzelme izlendi. VIIl: %66.8 ,vw Ricof:32 IU/dI, vw
Ag:%42, ricof/wwf: 0,76 saptandi. APTT:91.4 sn saptanan hastada APTT uzunlugu yapabilecek diger
intrensek faktorler de degerlendirildi. Faktor XI: %2.5, FX: %100, Faktor Xll: %67.5 saptandi. Hasta faktor
Xl eksikligi (Hemofili C) +vwh Tip 1 tanisiyla izleme alindi. Adet dénemlerinde kanama siddetinin kontrolii
amaciyla traneksamik asit kullanmasi 6nerildi. Takiplerinde transamin tb kullanmadan giinde 2 kez ped
degistirme ve adetinin 4 gin sirmesi Uzerine hastanin transamin kullanimi durduruldu. 2019 yilinda
ferritin dusiikligi ve b12 eksikligi sebebiyle endoskopi islemi planlandi.islem yapilmasi planlanan
hastaya islemden once 10 ml/kg taze donmus plazma (TDP) uygulanarak islem komplikasyonsuz
gerceklestirildi. 2022 yilinda kolelitiazis endikasyonuyla genel cerrahi tarafindan kolesistektomi
planlandi. Pre op 20 ml/kg TDP, Post op 24-48 saate bir 10 ml/kg TDP verilip,aPTZ ve INR takibi ile
27.04.2022 tarihinde hastanin operasyonu gergeklestirildi.

Sonug: Faktor eksikligi olan hastalarda kanama kontrolii saglanabilmesi igin dncelikle varsa eksik olan
faktore 6zgl preparatlarin replasmani yapilmasi onerilmektedir. Uygun faktor preparati bulunmamasi
durumunda veya olgumuzda oldugu gibi ¢coklu faktor eksikligi varliginda TDP, kriyopresipitat gibi plazma
kaynaklh Grtinlerle, mimkiinse hedef faktor diizeyi de belirlenerek uygun doz ve siirede, yakin kanama
takibiyle kanama tedavisi veya sekonder profilaksi uygulanabilir. Olgumuzda kanama kontroliine yonelik
nispeten kolay ulasilabilir ve faktér replasmaninin optimal saglanabilecegi doz ve siirede TDP ile kanama
kontroli saglanabilmistir ve komplikasyonsuz izlenmektedir
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P55- TAM KAN SAYIMINDA MPV DEGERi KALITSAL TROMBOSIT HASTALIKLARI
ICIN UYARICI OLABILIR Mi?

Sultan Aydin', Sefika Akyol®
'Cocuk Hematoloji ve Onkoloji, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris: Her hastalikta oldugu gibi trombosit hastaliklarinda da dikkatli sekilde kanama 6ykusiiniin alinmasi
tani koymada 6nemlidir. Trombosit hastaliklari temel olarak mukoza ve deride olan kanamalarla
karakterizedir. Mukoza kanamalari burun kanamasi, dis eti kanamasi veya agiz ici mukozada hemorajik
biller seklindedir. Ciltte olan kanamalar ise petesi veya ylizeyel ekimozlar seklinde ortaya ¢ikarlar. Ancak
aile 6ykisinlin olmamasi veya kanamanin yetiskin dénemde baslamasi kalitsal bozukluklarin dislanmasi
icin yeterli degildir. Bu nedenle yapilan kan tetkiklerini dikkatli degerlendirmek gerekmektedir. Tam kan
sayiminda trombosit sayisi, MPV degerleri, koagulasyon parametreleri ve periferik yaymalarin

degerlendirilmesi gerekmektedir.

Amag: Tam kan sayiminda MPV degerinin yiksek olmasi veya okunamadigl icin sayisal deger

gostermediginde trombosit hastaliklari tanisi koymak igin genetik tarama yapmayi amagladik.

Materyal-Metod: 2022-2023 yillari arasinda Cocuk Hematoloji béliimiinde takip edilen, MPV degerleri
11 tzerinde olan trombositopenisi olan veya olmayan tim makrotrombositi olan hastalar calismaya
dahil edildi. ABCG5, ABCG8, ACNT1, ACTN1, ADAMTS13, ANKRD26, AP3B1, C3, CD46, CFB, CFH, CFHR1,
CFHR3, CFHR4, CFHR5, CFl, CYCS, DGKE, ETV6,FLI1 FLNA, FYB, FYB1, GATA1, GATA2, GBA, GFI1B, GP1BA,
GP1BB, GP9, HOXA11, ITGA2B, ITGB3, LYST, MASTL, MECOM, MPL, MYH9, NBEAL2, PRKACG, PTPN11,
RBMS8A, RUNX1, SLFN14, SMPD1, SRC, STXBP2, TBXAS1, TERC, TERT, THBD, TUBB1, VWF, WAS,WIPF1,
MPIG6B, ANO6, ARPC1B, BLOC1S3, BLOC1S6, CD19, CD81,CDC42, CTC1, DIAPH1, DNAJC21, DTNBP1,
EFL1, FERMT3, GP6, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, P2RY12, PLA2G4A, RASGRP2, SAMD9, SAMDOL,
SRP54, STIM1, STN1, TBXA2R, VIPAS39, VPS33B genlerini kodlayan bélgeler ve kodlayan ekzonlarin
ekzon-intron baglanti bolgeleri iceren 87 gen icin olusturulan trombositopeni paneli intergen

laboratuvarina gonderilen kan érneklerinden g¢alisiimistir.

Bulgular: Burada 6 hastayi geriye donik inceledik. Aslinda bu hastalarin sadece viicutta kolay morarma,
ekimoz gibi mukozal kanama bulgulari vardi. Kiz gocuklarinin menstruasyon kanamalari diizenli ve miktar
olarak normal idi. Ciddi kanama o6yklleri yoktu. Bu hastalarin bu hafif mukozal kanamalari nedeniyle
yapilan kan tetkiklerinde PT, aPTT ve fibrinojen degerleri normal iken tam kan sayimlarinda ya trombosit
degerleri hafif diisiik veya normal iken tiim hastalarda MPV degerleri okunamamis veya yiksek saptandi.
Hepsinin ortak ozelligi periferik yayma degerlendiriimelerinde trombositler buyik ve granullid idi.
Makrotrombositlere sahip bu hastalara intergen genetik tani merkezinde yapilan tiim gen analizinde 3

olguda CD36 geninde mutasyon saptanan Platelet glycoprotein IV eksikligi, 2 olguda ITGB3 geninde
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mutasyon saptanan Glanzmann Trombastenisi, 1 olguda PTPN11 geninde mutasyon saptanan Noonan
Sendromu 1, 1 olguda ABCG8 geninde mutasyon saptanan Sitosterolemi 1 metabolik hastaligi ve 1
olguda da ACTN1 geninde mutasyon saptanan Kanama bozuklugu, trombosit tipi 15 tanisi koyduk. Bu

hastalarin mutlaka bir ebeveyninde de makrotrombosit oldugunu saptadik.

Sonug¢: Tam kan sayiminda MPV degerinin 11 Uzerinde olan, okunamayan ve sayisal deger
gostermediginde trombosit hastaliklar tanisi koymak icin genetik tarama yapmak tani koymada yol
gostericidir. Bu calisma tam kan sayimi degerlendirilirken MPV degerlerinin de dikkatle incelenmesi
gerektigini gostermistir.  Makrotrombosit saptanan olgularin mutlaka ebeveyn ve kardeslerinde de

tarama yapmak 6nemlidir.
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Tablo 1. Hastalarin laboratuvar degerleri ve mutasyon sonuglari

Yas Cinsiyet Plt MPV degeri Genetik mutasyon Hastalik adx
(yi) sayis1
(/mm3)
Elis OGAN 1 Kiz 75 000 Okunmuyor | PTPN11 geni; Noonan Sendromu 1
T NM_002834.5
PY: Biylik | 5 18C>T(p. Thr73lle)
trombositler .
Heterozigot
Pelin TUNA 16 Kiz 130 000 13 CD36 geni, Platelet glikoprotein
T NM_001001548.2 ol
PY: Bu}_fuk (c.1255-1G>A) IV eksikligi
trombositler H .
eterozigot
Havin 10 Kiz 157 000 13,3 CD36 geni, Platelet glikoprotein
T NM_001001548.2 S
AKPULAT PY: Buyuk (c.1255-1G>A) IV eksikligi
trombositler .
Heterozigot
ITGB3 geni,
NM_000212.3 Glanzmann
€.1852G>T Trombastenisi
(p.Gly618Cys)
Homozigot
Fatimatiizzehra 16 Kiz 139 000 13 CD36 geni, Platelet glikoprotein
ve NM_001001548.2 S
KASTAN okunmuyor | (c.1255-1G>A) IV eksikligi
Heterozigot
PY: Biyiik | ACTNL1 geni, -
trombositler | NM_001130004.2 Kanama bozuklugu,
(€.2192T>G) Heterozigot | trombosit tipi 15
Hiseyin 9 Erkek | 92000 Okunmuyor | ABCG8 geni; Sitosterolemi 1
ARSLAN PY: Biiyiik NM_022437.3 (c.2T>C
) (p.Metl1Thr)
trombositler .
(Homozigot)
Sila 17 Kiz 169 000 12,4 ITGB3 geni; Glanzmann
KUCUKBUDAK PY: Biiyiik NM_000212.3 Trombastenisi
trombositler C.I558G>A  (p.V5201)
(p.Val520lle)

(Heterozigot)
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P56- TURKIYEDEKi MULTECi HEMOFiLi HASTALARI SAGLIK iMKANLARINA
ULASIM SORUNU MU, YOKSA TEDAVIYE UYUM SORUNU MU YASIYORLAR?

'Sultan Aydin
'SBU Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Klinigi, ANTALYA

Giris: Ulkemiz 3,5 milyon kisi ile en ¢ok Suriyeli yabanci gdcii alan bélgelerden biridir. Bu miiltecilerin
onemli bir kismi “yabancl” statlsitinde olup, “gecici koruma altindaki yabanci” tanimina girmekte olup,
”insani ikamet izni” alarak tlkemizde bulunabilmektedirler. Ulkemizde Gog idaresi Midiirliikleri veya
valiliklerce olusturulan birimlerde, gegici koruma kimligi vermek suretiyle, Suriyeli yabancilar saglik
glvencesinden yararlanmaya hak kazanirlar. Bu hakkin kapsami belirli kurallar dahilinde olmak (izere,
Turkiye Cumhuriyeti vatandaslari ile benzerdir.

Amag: Turkiyede milteci olan hemofili hastalari saglik imkanlarina gergekten ulasim sorunu mu yoksa
ilag kullanim uyumu mu yasadiklarini incelemeyi amacladik.

Gere¢ Ve Yontem: 2018-2019 yillari arasinda Hatay devlet hastanesinde cocuk hematoloji bélimiinde
takip edilen 42 kanama diatezine sahip miilteci hasta g¢alismaya dahil edildi. Demografik 6zellikleri,
hemofili eklem saglik skoru (HJHS) ile faktor dizeyi, yillik kanama sayisi ve laboratuvar degerleri ile
birlikte degerlendirildi.

Bulgular: Yas ortalamasi 7,23 + 5,16 yil idi ve ¢ocuklarin 9’u (21,4%) kiz ve 33’ (78,6%) erkekti. En sik
gozlenen tani 24 (57,1%) hastada Hemofili A tanisiydi. Bunu 8 (19%) hasta ile Von Willebrand hastalig
takip etmekteydi. 2 (4,8%) hasta Hemofili B, 2 (4,8%) hasta Faktor 7 Eksikligi, 2 (4,8%) hasta Bernard
Solier Sendromu, 2 (4,8%) hasta Afibrinojenemi, 1 (2,4%) hasta Faktor 10 Eksikligi ve 1 (2,4%) hasta
Glanzman hastaligl olarak takip edilmektedir. Hemofili hastalarinin kardeslerinde hemofili tanisi alan
hasta sayisi 21 (50%) idi. Tek kardesinde hemofili tanisi olan hasta sayisi 10 (47,6%), ¢ kardesinde de
hemofili olan hasta sayisi ise 11 (52,4%) idi. Hastalarin 20’si (50%) dizenli ila¢ kullanmaktaydi. Dizenli
olarak takiplerine gelen hasta sayisi 18 (43,9%), diizensiz takiplere gelen 13 (31,7%) ve kanama sikayeti
oldukga gelen hasta sayisi ise 10 (24,4%) idi. Hastalarin 22’si (59,5%) profilaksi aliyor, 6’si almiyor (16,2%)
ve 9'u (24,3%) ise on demand tedavi aliyordu. Ortalama profilaksi dozu ise 28 + 6,93 IU/kg idi. Hemofili
tanisi konulan gocuklarin 14’tinde (34,1%) hedef eklem tutulumu vardi. En sik tutulan eklemler arasinda
diz eklemi (53,8%), diz ve dirsek eklemlerinin beraber tutulumu (23,1%) ve dirsek, kal¢a ve diz+ayak
bilegi gibi diger eklemler (23,1%) yer almaktaydi. 13 (31%) hastada sekel saptanmisti ve HJHS ise
4,07+6,4 idi.

Sonug: Aslinda Tirkiye’de hematoloji uzman hekimlerine kolay ulasiimasi ve profilaksi ilacinin recete
edilip temin edilmesi ile ilgili sorun olmamasina ragmen milteci hastalarinin dizenli kontrolleri
gelmedigi ve profilaksi ilaglarinin temin edilmesine ragmen diizenli kullanmadiklari saptanmistir. Ailede
hemofili bir hasta olmasina ragmen tedaviye ulasim kolayligi nedeniyle Tirkiye’de dogum yapmaya
devam etmeleri sebebiyle tekrarlayan hemofilili kardes diinyaya geldigi gdzlenmistir.
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Tablo 1. Suriyeli cocuklarda hemofili tedavisinin 6zellikleri

Ort. £ SS. / n (%) Medyan [Min.- Maks.]

Ilac¢ kullanim

Diizenli 20 (50)

Diizensiz 20 (50)
Takip

Diizenli 18 (43.9)

Diizensiz 13 (31,7)

Kanadikca 10 (24.4)
ila¢ dozu 717,39 +£379,18 500 [250- 1500]
Profilaksi

Almiyor 6 (16,2)

Aliyor 22 (59.,5)

On demand 9 (24.3)
Profilaksi dozu 28 +£6,93 25 20- 50]
Profilaksi baslanan yer

Tiurkiye 6 (100)

Suriye 0(0)
Profilaksi sikhig

Haftada 1 3(15)

Haftada 2 9 (45)

Haftada 3 8 (40)

Tablo 2. Suriyeli ¢gocuklarda hemofili komplikasyonlart

Ort. £SS./n (%) Medyan [Min.- M

Hedef Eklem, Var 14 (34,1)
Hedef eklem

Diz 7(53,8)

Dirsek 1(7,7)

Kalca eklemi 1(7,7)

Diz ve dirsek 3(23,1)

Diz ve ayak bilegi 1(7,7)
Hedef eklem sayis 0,52+ 1,09 0[0-4]
Yon

Sag 6 (46,2)

Sol 4(30,8)

Sag ve sol 3(23,1)
Sekel, Var 13(31)
The Hemophilia Joint Health Score 4,07+ 6,4 0 [0- 20]
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VON WILLEBRAND HASTALIGI TiP-3, ANAFILAKSI, iINHiBITOR VE PROFILAKSI
Hasan Fatih Cakmakl

Ankara Universitesi Cocuk Hematoloji BD

Von Willebrand Hastaligi (vWH) en sik kalitimsal kanama diatezidir. Primer (trombosit adezyonu ve
agregasyonu) ve sekonder hemostazda (FVIII tasiyicisi) 6nemli bir rolii olan von Willebrand Faktériin
(VWF) fonksiyonlarini gdésterememesi ana patolojidir. Ug farkh tipi vardir, vVWH Tip-1; kismi kantitatif
eksiklik, Tip-2; kalitatif eksiklik ve Tip-3; agir kantitatif eksiklik. von Willebrand Hastaligi Tip-3 en nadir
tipi olmak ile birlikte en agir klinigin izlendigi hastalik formudur (1). vVWH Tip-3 otozomal resesif genetik
gecisli bir hastalik olmasi nedeniyle, akraba evliliginin sik goruldigi llkemizde daha sik gorilebilir.
vWH’nin diger tiplerinde en sik klinik bulgu olan mukozal kanamalarin yaninda, vWH Tip-3’te spontan
veya travmatik eklem kanamalari ve hayati tehdit eden kanamalarin gérilmesi nedeniyle klinik olarak
hemofiliye benzer. Kanamalar genellikle ilk bir yas icinde baslar. Laboratuvar bulgularinda vWF diizeyi
cok dustk veya 6lgtilemez (<5/1U/dl), FVIII dizeyi <10 1U/dI, kanama zamani 20 dakikanin Gzerindedir
(2). Ancak vWF duzeyi olarak kriter <5 1U/dI olarak alindiginda agir vWH Tip-1 vakalari ile karisabilecegi
gosterilmis olmasi nedeniyle taninin dogrulanmasi icin VWF propeptid dizeyinin <5IU/dl olmasi tani
kriteri olarak dnerilmektedir (2, 3). Christopherson ve arkadaslari tarafindan yapilan yakin zamanl bir
calismada, ABD’de daha 6nce vWH Tip-3 tanisi alan 62 indeks hastanin tekrar degerlendirilmesinde,
vakalarin %25’inin gercek tanisinin vWH Tip-1 oldugu, ancak standart olarak vWF propeptid 6l¢liminin
yapilamamasi nedeniyle bu vakalarin yanlis olarak tanindigi gésterilmistir (4).

vWH Tip-3 hastalarinda esas tedavi eksik olan faktoriin yerine konulmasidir. Desmopressin vVWH tip-3'de
kullanilmaz. Faktor yerine koyma tedavisi icin iki ¢esit faktér konsantresi vardir. Bunlardan biri plazma
kaynakli, hem FVIIl hem de vWF'U bir arada igeren faktér konsantresidir. Farkl oranlarda FVII/vWF
iceren konsantreler olmakla birlikte Glkemizde bu amacla lisansli olarak kullanilan preperat Haemate P®,
her bir flakonda 500 IU FVIIl ve 1200 IU Von Willebrand Faktor Ristosetin Kofaktor aktivitesi icerir. Ayrica
Glkemizde bulunmayan sadece VWF iceren (FVIII icermeyen) rekombinan yollarla Uretilmis faktor
konsantresi de vardir. Kanamali durumlarda hemofili hastaliginda oldugu gibi hastanin viicut agirligina
ve kanamanin siddetine gére doz ayarlanir, doz Von Willebrand Faktor Ristosetin Kofaktor aktivitesi
icerigine gore dizenlenir. Doz hesabinda, kilogram basina 1 Unite Von Willebrand Faktor Ristosetin
Kofaktor aktivitesi verilmesi durumunda vWF dizeyini 1,5 IU/dl arttiracagi dusiintlmelidir. Kombine
Grinler (FVIII ve vVWF'U birlikte iceren konsantreler) ayni zamanda FVIll icerir. Aslinda vWH Tip-3'de FVIII
sentezi normal olmasi nedeniyle, VWF yerine konulduktan sonra FVIII'in plazma 6émri uzar ve hastaya
FVIII icermeyen izole VWF iceren konsantre verilse bile FVIII duzeyi 6 saat icinde 60 1U/d| tizerine ¢ikmasi
beklenir. Ancak akut kanamalarin kontroliinde akut hemostaz saglanmasi icin rekombinan, sadece vVWF
iceren Urlinlerle birlikte ilk tedavi sirasinda FVIII'i hizla ylikseltmek igin, FVIII iceren Grinler verilmelidir.
Tedavinin Von Willebrand Faktor Ristosetin Kofaktor aktivitesi ve FVIII dizeyi 6lcllerek yonlendirilmesi
Onerilir (3). Faktér miktarinin hesaplanmasi ve tedavi sirasinda hedeflenmesi gereken faktor dizeyleri
icin ilgili kilavuzlar kullanilabilir (5).

Von Willebrand Hastaliginda profilaksi uygulamasi standart bir uygulama degildir ve bu konuda oneriler
net degildir. Ancak son yillarda 6zellikle tekrarlayan kanamalarla seyreden vWH Tip-3'de profilaksi
uygulamasi yayginlasmaya baslamis ve uzun sireli profilaksi ile kanama sikhiginin azaltilabildigi
gosterilebilmistir(5, 6, 7).

~109 ~

7-9 Nisan 2023 | 9. Hemofili Vakalarla Egitim Sempozyumu | Royal Seginus Hotel - Antalya



Alloantikor gelisimi, von Willebrand hastaliginda ¢ok nadirdir ve neredeyse tiim antikor gelisen vakalar
VWH Tip-3 hastalaridir. Von Willebrand hastalarinin %10’unda alloantikor gelistigi gosterilmistir.
Alloantikor 6zellikle VWF sentezinin tamamen yoklugu ile giden agir mutasyonlarda, uzun siire yiiksek
doz tedavi almasi gereken, aile hikayesi olan vWH tip-3 vakalarinda goralir. Tim vWF iceren Urlinler ile
(kriyopresipitat, VWF ve FVIII bir arada iceren konsantreler ve rekombinan vWF konsantresi) gelistigi
bildirilmistir. Alloantikor gelisimi kendisini iki farkli klinikte, anafilaksi gelisimi ve/veya olusan antikorun
faktor aktivitesini engellemesi ile gorilen inhibitor seklinde tedaviye yetersiz yanith hastalar olarak
gosterebilir. Bu nedenle vWH Tip-3 vakalar transfiizyonlari sirasinda anafilaksi icin gerekli dnlemler
alinmal ve inflizyon sonrasi hem klinik hem de laboratuvar olarak aralikli farmakokinetik calismalarla
faktor dizeyleri takip edilmelidir. inhibitér gelisen VWH tip-3 hastalarinda eklem kanamalarinin,
inhibitorsiiz hastalara gore arttigi bildirilmistir (8).

Alloantikor gelistirmis hastalarda akut kanamalarin yénetimi zordur. Tedavi secenekleri olarak, yliksek
dozda vWF ve FVIII bir arada iceren konsantreler, yiksek doz FVIII, Bypass edici tedaviler ve trombosit
transflizyonu sayilabilir. VWF ve FVIII bir arada iceren konsantreler distk antikor titresi olan vakalarda
eger daha once anafilaksi hikayesi yoksa disinilebilmekle birlikte ciddi anafilaksi riski nedeniyle
onerilmemektedir. Yiiksek doz FVIII uygulamasi ise, rekombinan olmak sarti ile (plazma kaynakl Grtnler
VWEF igerir ve imminolojik reaksiyonu tetikleyebilir) eger FVIII’e karsi antikor yok ise, hemofili A’da
kullanilandan kat kat yiksek dozlarda (azalmis FVIII yari 6mri) kullanilmasinin etkili oldugu bildirilmistir.
Bypass edici ajanlar (rekombinan aFVlla ve FEIBA®), hemofili’de antikor gelistiginde kullanilabildigi gibi,
vWH’da kullanilmistir ve etkinligi bildirilmistir. Trombosit transflizyonu, saghkli vericilerden alinan
trombositlerin alfa granillerinde bulunan vWF'iin tam da kanama noktasina trombositler tarafindan
tasinmasini saglayarak 6zellikle durdurulamayan kanamalarda kanama kontroliine inhibitori olan veya
olmayan hastalarda kullanilabilir. Alloantikorun ortadan kaldirilmasi i¢in immiin tolerans indiksiyonu
amaci ile yiksek doz steroid, vVWF ve IVIG’in birlikte kullaniimasi ile basarili vaka bildirimleri literatirde
mevcuttur(8, 9, 10, 11, 12).

Alloantikor gelismis vakalarda kanama sikhiginin artmis oldugu bildirilmistir. Bu nedenle inhibitérli vWH
Tip-3 hastalarinda profilaksi kullanilmasi gereken vakalar olmus ve bu amagla bypass edici ajanlar
(rekombinan aFVlla ve FEIBA®) ve emicizumab’in basarili kulanildigi vakalar bildirilmistir (13,14).

Bu sunumda izlemi sirasinda anafilaksi, inhibitér ve hedef eklem gelisen VWH Tip-3 vakasi ¢ocuk
hastanin, tani, tedavi ve profilaksi uygulamalari, literatir esliginde sunulmustur.
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ILERi YAS HASTADA EDINSEL HEMOFiLi

Mehmet Can Ugur
izmir Bakirgay Universitesi - Cigli Egitim ve Arastirma Hastanesi

Daha o6nce bilinen kanama 06ykisl olmayan, atipik lokasyonlarda ve siddette ortaya cikan kanama
bulgulari olan ve izole APTZ vyiksekligi saptanan kisilerde koagilasyon faktorlerine karsi olusan
otoantikorlar akla gelmelidir. Bu otoantikorlar en sik F VlII’e karsi gelisir ve edinsel hemofili A ifadesi
kullanihr.

izole APTZ yiiksekliginde, intrinsik yolun diger faktérlerinin eksikligi, von Willebrand hastaligi, Lupus
antikoagtilani ve Heparin gibi antikoagtilan ila¢ kullanimi da ayirici tanida yer almaktadir. Ayirici tanida
basvurulmasi 6nerilen ilk test karisim testidir. Karisim testi ile APTZ'de diizelme oluyorsa faktor eksikligi
disindlerek sirasiyla von Willebrand Faktor, Faktor VI, F IX ve diger nadir faktor eksiklikleri
arastiriilmalidir. Ancak karisim testi ile APTZ'de dizelme olmuyorsa fosfolipidlere karsi gelisen
nonspesifik antikorlar ve koagiilasyon faktorlerine karsi gelisen spesifik inhibitorler arastiriimalidir.
Guniimiizde inhibitor titresi Bethesda testi ile tayin edilmektedir.1 Bethesda Unitesi (BU), %100 olan
FVIII aktivitesinin %50’sini inaktive eden inhibitor aktivitesi olarak tanimlanir. F VIII aktivitesi ve inhibitor
titresi, klinik bulgular ile korelasyon gostermeyen Tip 2 kinetige sahiptir.

Edinsel hemofili A insidansi milyonda 1-6/yil olarak tahmin edilmektedir. Ancak taninin siklikla atlanmasi
ve kayitlardaki yetersizlik nedeniyle bu oran tartismalidir. Cinsiyetler arasinda farklilik yoktur. Ortalama
baslangic yasi 65 olmakla birlikte yash popilasyonun yani sira 20-30’lu yaslarda bir pik daha
gorilmektedir.

Karakteristik kanama paterni cilt alti kanamalardir (%80). Kas igi, gastrointestinal, genitolriner ve
retroperitoneal kanamalar gorilebilmektedir. Yasli hastalarda antiagregan ve antikoagilan ilag
kullaniminin sikhg nedeniyle karsilasilan kanama diyatezleri siklikla bu ilaglara atfedilerek edinsel
hemofili tanisi atlanabilmektedir.

Etiyolojide gebelik, solid ve hematolojik maligniteler, otoimmiin hastaliklar ve ilaglar rol oynamaktadir.
Ancak olgularin yaklasik yarisinda etiyolojiye ait bir neden bulunamamaktadir. Yash hastalarda onplana
cikan etiyoloji ise malignitelerdir. Solid organ malignitelerinde daha sik olmakla birlikte baskin bir antite
yoktur. Paraneoplastik olarak malignite tanisindan 6nce veya es zamanl ortaya ¢ikan vakalarda
etiyolojiyi malignite ile iliskilendirmek daha olasidir. Ancak malignite tanisindan sonra goriilen vakalarda
kemoterapiye sekonder gelisen AHA’y1 ayirmak glctdr.

Patofizyolojide FVIII geni ve HLA'nin polimorfizmlerinin rol oynadigi gosterilmistir. FVIII'i inhibe eden
otoantikorlar genellikle poliklonal IgG4 izotipindedir. Ancak Lenfoid neoplazmlar ve paraproteinemilerle
iliskili AHA’da IgA ve IgM tipi antikorlara rastlanmaktadir.

Tedavide, destek tedavi, altta yatan hastaligin tedavisi, kanamanin durdurulmasi icin bypass edici ajanlar
ve inhibitérin eradikasyonu icin immunsupresif tedaviler kullaniimaktadir.

Destek tedavide hastanin altta yatan hastaligi ve komorbiditeleri géz 6nlinde bulundurulmalidir. Ayrica
yash hastalarin kanama tedavisi sliresince immobil kalmasi, bunun da beraberinde kas ve kemik
hastaliklarini tetikledigi, yasli hastayr sosyal cevreden izole ederek psikososyal komorbiditeleri
derinlestirebilecegi unutulmamalidir.
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Hemostatik tedavi icin kullanilan aPCC ve FVlla arasindaki tercih tedavi merkezlerinin deneyimlerine ve
ilaca ulasabilirligine goére degismektedir. Her iki ajanin da basari oranlari yakindir. Bir ajanda hemostaz
saglanamamissa digerine degistirilebilir. Ancak bu durumda tromboz riskinin arttigina dair tartismalar
devam etmektedir. Son vyillarda endikasyon disi olarak kullanilmaya baslanan Emicizumab, tedavi
yanitlari bakimindan oldukga basarili gériinmektedir. Ancak bu ilaci kullanan hastalarda goriilen tromboz
ve trombotik mikroanjiopati olaylari, yash poptlasyondaki kullanimi icin soru isareti olusturmaktadir.

immunsupresif tedavide kortikosteroid monoterapisi, siklofosfamid veya rituksimab bazli
kombinasyonlar en sik tercih edilen tedavilerdir. Kortikosteroidlerin monoterapi seklinde kullaniimasi,
yanit oranlarinin diismesine ve niiks olasiliginin artmasina neden olabilmektedir. Ote yandan
kombinasyon tedavileri ile tedavi edilen hastalarda immunsupresyon iliskili enfeksiyon sikliginin arttigina
dair calismalar bildirilmistir. immunsupresyon iliskili enfeksiyon sikligi %30, mortalite ise %15-45
oranlarindadir. Bu nedenle disuk inhibitor titreli frajil hastalarda kortikosteroid monoterapisi daha
glivenli olabilmektedir.

Edinsel hemofilide sagkalim hakkindaki verilere bakildiginda, ileri yas bir cok calismada mortalite icin bir
risk faktori olarak belirlenmistir.
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KORONER BYPASS OPERASYONU SONRASINDA PROFILAKSI YONETIMI

Lale Aydin Kaynar
Ankara Etlik Sehir Hastanesi

Hemofili A ve B faktér 8 veya 9'un eksikligi olarak tanimlanir. Hemofili yonetiminin temel amaci,
akut kanamanin onlenmesi veya tedavisi icin FVIII veya FIX'i hemostatik olarak yeterli plazma
seviyelerine getirmektir. Kanamayi tedavi etmek icin yerine koyma tedavisi, kanama tipine goére
yonlendirilir.

Hemofili hastalarinda yasam beklentisi faktor replasman tedavileri rutin kullanima girene kadar
olduke¢a distk seyretmistir . 1970’li yillara kadar ancak otuzlu yaslarini géren hemofili hastalarinin artik
yetmisli yaslari gérmesi beklenmektedir ve bu degisim hemofili popilasyonunda bazi hastaliklarin daha
stk gorilmesine sebep olmaktadir. Bunlarin arasinda yénetimi en zor olan hastalik gruplarindan biri,
antitrombotik tedavi gereksinimi neredeyse her hastada zorunlu olan kardiyovaskiler
hastaliklardir(KVH)(yasa bagli ateroskleroz, vaskiiler bozukluklar ve dejeneratif kapak hastaligi ile ilgili
kalp cerrahisi).

Hemofili hastalarinda gorilen kanamaya yatkinlik, bu hastalarda KVH’nin daha az olacagini
disinddrebilir. Calismalarin bir kisminda hemofili hastalarinda KVH gorilme sikligi normal popiilasyona
benzer veya daha az siklikta izlenmistir . Diger calismalarda ise bu siklhik normal popllasyona goére
(6zellikle hafif hemofili ve hemofili B) daha fazla izlenmistir. Genel olarak kabul edilen goris KVH
sikhginin hemofili hastalarinda diger popilasyona goére benzer oldugudur. Hemofili hastalari, artropatiye
sekonder sinirli hareketlilik nedeniyle HT ve obezite gibi bazi geleneksel kardiyovaskiiler risk faktorlerine
karsi daha hassastir. Azalmis faktoér seviyeleri, ateroskleroz gelisimine karsi koruma saglamiyor gibi
gorinmektedir.

Perkiitan koroner midahale ve stent islemi sonrasi ikili antitrombosit tedavi (asetil salisilik asit ve
klopidogrel) endike ise plazma faktor diizeyleri %30’un (zerinde tutulmahdir. Bunun igin giin asiri FVIII
icin 50 1U/kg, FIX icin 60-70 IU/kg faktor inflizyonlari kullanilmahdir. Tek basina ASA ile antitrombosit
tedavi yapilacaksa, faktor dizeyleri %5’in (izerinde tutulmali ve bu amagla FVIII giin asiri 25-40 1U/kg
dozunda, FIX ise 2-3/hafta 25-50 IU/kg dozunda kullanilmahdir. Hemofili hastalarinda kalp cerrahisinde
kanita dayali kilavuzlar olusturmak zordur. Kalp cerrahisi geciren hastalarin yonetimini agiklayan vaka
raporlari yillar icinde artmaktadir ve ¢ogu kalp cerrahisinin iyi sonuglarla givenli olabilecegini
gostermektedir. Hastalarda kardiyak islemler sirasinda 6zellikle heparinizasyon ve ekstrakorporeal
dolasim sonucu olusan koagilopati, kanama riskini artirir. Bu nedenle hemostazin antikoagiilasyon ile
dengelenmesi gerekliligi, kardiyak cerrahinin yonetimini zorlastirir. Hemofili hastalarinda kardiyak
cerrahi ile tecriibe oldukga sinirli olup bu tecriibe koroner arter bypass cerrahisi (izerine yogunlasmistir.
Kapak replasmani veya onarimi gibi cerrahi islemler bu hasta grubunda olduk¢a nadir yapilmakta olup
literatlirde vaka raporlari disinda sadece uzman gorisleri bulunmaktadir . Su anda en iyi yaklasim, tedavi
protokoliini bireysellestirmek ve multidisipliner ekip ¢alismasi uygulanmasidir.

Antikoagilan veya antitrombotik tedavi hemofili hastalarinda KVH yonetmenin birincil zorlugunu
olusturur. Genel olarak, faktor konsantreleri veya diger hemostatik tedaviler yeterli hemostazi sagladigi
sirece, hemofilide 6nerilen tibbi ve cerrahi yonetim hemofili olmayan bireylerdekine benzerdir. Aktive
parsiyel tromboplastin zamani (aPTT) yaygin olarak bir tarama testi olarak ve hemofili hastalarinin
perioperatif yonetiminde FVIII replasmani dogrulama icin kullanilir. aPTT, CABG'den sonra baslangica
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gbre %17 uzar (31 ila 36 saniye), INR %65 artar (1,1'den 1,8’e). CABG sirasinda antikoaglilan aktivitenin
izlenmesi sorunludur. Aktive pihtilasma siiresi (ACT), cogunlukla heparin etkisini izlemek icin kullanilir.
Normale yakin faktor seviyeleri olmadik¢a, bu izlemin dogrulugu belirsizdir. Ek olarak, bypass edici
ajanlar kullanilirken CABG sirasinda yine bu izlemin faydasi ve dogrulugu belirsizdir. CABG sirasindaki
yuksek heparin konsantrasyonlari, FVIII seviyelerinin de dogru belirlenmesini engeller. Bu ortamda faktor
seviyelerini belirlemek icin koagulasyon bazli bir test yerine kromojenik testler kullanilmalidir.
Tromboelastografi gibi testler, hemostatik bozulmalarin muhtemel oldugu ortamlarda (kardiyak
operasyonlar dahil) perioperatif pihtilasmayi izlemek icin kullanilabilir. Bununla birlikte, hemofilide TEG
deneyimi, 6zellikle kalp cerrahisi ortaminda son derece sinirhdir. Bypass edici ajanlari gerektiren faktor
inhibitdrli  hastalarda, klinik parametreler disinda hemostatik yaniti izlemek igin glvenilir bir
biyokimyasal yol yoktur.

FVIII eksikligi, CABG sonrasi bu hastalarda major hemorajik komplikasyonlarin olasi bir nedeni
olmasina ragmen, diger koagilopati nedenleri de arastirilmali ve uygun sekilde tedavi edilmelidir. CABG
sirasinda ekstrakorporeal bir devrenin kullaniimasi, trombositlerin ve pihtilasma faktorlerinin hem
dilisyonel hem de tiiketici kayiplari ile iliskilidir. CABG den sonra trombositler, fibrinojen, Fll, FV, FX ve
FXIIl igin klinik olarak anlamli %35 ila %49'luk azalmalar bildirilmistir.

Faktor inhibitorleri olmayan hastalarda rekombinant veya plazma tirevli faktor konsantreleri ilk
tercih olmalidir. 1970'lerde bazi durumlarda segeneklerden biri olan kriyopresipitat, faktér mevcudiyeti
ve karsilanabilirligine bagh olarak daha az gelismis Ulkelerde bir alternatif olarak kullanilabilir. Teorik
olarak, taze donmus plazma (TDP) da kullanilabilir. Ancak kanama kontroliinde nispeten dislik etkinlik,
potansiyel viral bulasma riski ve asiri hacim endisesi, bu hastalikta uygulanmasini biiyik 6lctde kisitlar.
DDAVP, TXA ve EACA gibi faktor olmayan ajanlar, WFH tarafindan hemofilide yardimci tedavi olarak
Onerilmistir . TXA ve EACA'nin perioperatif kanamayi kontrol etmeye yardimci olmak icin kalp
cerrahisinde kullanimi iyice yerlesmis olsa da, bu poplilasyona ne 6lglide fayda saglayabilecekleri hala
bilinmemektedir. Faktoér replasman rejimleri o kadar farkhdir ki, ayrintili uygulama konusunda neredeyse
bir fikir birligi yoktur.

Ozellikle inhibitér titreleri 5 BU'nun {izerinde oldugunda "bypass edici ajanlar" olarak tanimlanan
rekombinant aktive faktor VII (rFVlla) ve aktif protrombin kompleks konsantresi (APCC) kullaniimasi
onerilmektedir. Dlslk yanit veren inhibitor titreleri (<5 BU) olan hastalar, FVIII konsantrelerine yanit
verebilir . Bypass edici ajan tedavisi uygulanan hastalarda klinik cevap yaninda, tromboz yéniinden izlem
de gereklidir. Postoperatif 4-12. haftada inhibitér agisindan yeniden taranmalidir. Aktive protrombin
kompleks konsantresi (aPCC) tercih edilirse, 50-100 IU/kg 8-12 saatte bir, inflizyon seklinde verilir.
Trombotik komplikasyon yan etkisi oldugundan giinliik maksimum doz 200 1U/kg olarak dnerilir. rFVila
tercih edilecekse 90 pg/kg 2 saatte bir verilmesi uygundur.

Dikkate alinmasi gereken bir diger konu da postoperatif uzun dénemde hemostaz ve
antikoagtilasyon veya antitromboz ikilemidir. Koroner arter baypas cerrahisi ile hemofili icin yasam boyu
glinde 100 mg aspirin profilaksisi ve ciddi hemofilisi olan hastalara profilaktik faktér uygulanmasi
onerilmektedir. Biyoprostetik kapak takilanlar igin, ameliyattan sonra faktor replasmaniile 10 giin distk
molekil agirhkli heparin (LMWH) ve ardindan FVIII seviyeleri %5'in lzerinde olarak 3 ay varfarin
onerilmektedir. Mekanik yapay kapaklarla ilgili olarak, FVIII diizeyi %30’un {izerinde oldugunda K
vitamini antagonistleri kullanilabilir.

Multidisipliner katim son derece onemlidir. Ameliyat yeri kapsamli bir hemofili tedavi merkezi
olmasi &nerilir. inhibitér taramasi, Faktor aktivitesi ve ameliyat giinii bazal koagulasyon testleri, test
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sonuglarina gére hesaplanan faktor dozunun ameliyathaneye gegmeden hemen 6nce verilmesi gereklidir
(Faktor diizeyi %80-100 olacak sekilde). Faktor dozundan sonra ve ameliyathaneden dnce faktor aktivite
seviyesi ve viskoelastik testleri gonderilmelidir. Laboratuvar testlerinin, faktor konsantrelerinin,
aPCC'nin, rFVIlla'nin, kanin ve kan bilesenlerinin hazirda bulunmasi gereklidir. Postoperatif donemde
hemostatik izleme ve yonetim ¢ok 6nemli oldugundan yogun bakim ekibi planlamaya dahil edilmelidir.
Ameliyat sonunda faktér dizeyi %80'in lzerinde tutulmahldir. Faktor transflizyonu ameliyathanede
deneyimli bir hematolog tarafindan yénetilmelidir. Ozellikle heparin titrasyonu siirecinde pihtilasmayi
izlemek icin TEG'in rutin kullanimi, ameliyat sirasinda antifibrinolitikler, kardiyopulmoner bypasstan
ayrilmadan 6nce fibrinojen ve trombosit sayisi gortlmelidir. Devamli inflizyon tedavisi , bolus faktor
replasmanindan daha etkilidir (daha distk cukur diizeyleri ve daha az faktor kullanimi ). Sabah ve aksam
glinde iki kez faktor olgimleri, 48 saat sonra faktor seviyesi %80'nin Uzerinde olmahldir. Klinik olarak
endike ise inhibitér taramasi yapilmalidir. Trombozu 6nlemek icin yogun fizyoterapi tedavisi ve erken
hareketlilik dnerilmelidir.

CABG sonraki 6 saat icinde aspirin, safen ven greft kapanmasinin ve istenmeyen kardiyovaskiiler
olaylarin &nlenmesi icin ©nerilir. Aspirin  hastalarda iyi tolere edilir. ikili antiplatelet tedavi
uygulanacaksa, yiksek plazma seviyelerini korumak icin FVIII replasmanina devam edilmelidir (en ylksek
%80, en duslik %30). DVT profilaksisi icin hemofili hastalarinda mekanik tromboprofilaksi tercih edilir.
Hemorajik komplikasyon riskinden dolayi, uzun sireli antikoagiilan ve antiplatelet ajan kullanimina iliskin
kararlar kolay verilemez. Bu nedenle kapak tamiri veya biyoprostetik cihaz implantasyonu mekanik
kapaga tercih edilir. Kapak disi atriyal fibrilasyon tercihen kardiyoversiyon ile yonetilir. Kisa sireli tedavi
icin K vitamini antagonisti kullanimi gerekebilir ve bu gibi durumlarda en az %30'luk dip FVIII diizeylerini
korumak i¢in profilaktik faktor replasmani diisiintlmelidir.

Faktor replasmani ve pihtilasma yoénetimi ile ilgili olarak bu hastalarin bakimina multidisipliner bir
yaklasim Onemlidir. Postoperatif tromboprofilaksi ihtiyacinin degerlendiriimesinde multidisipliner
iletisim cok 6nemlidir. Dikkatli planlama ve uygulama ile karmasik kardiyovaskiler prosedirler glivenle
gergeklestirilebilir.
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