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Takipsiz Bir Fankoni Aplastik Anemili Hasta Vaka Takdimi
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Fankoni Aplastik Anemisi, c¢ogunlukla otozomal ¢ekinik gecisli, nadiren X’e bagli ¢ekinik
kalitilan, konjenital malformasyonlarin eslik ettigi (degisik tarzlarda bagsparmak anomalisi,
mikrosefali, mikroftalmi, ciltte pigmentasyon degisiklikleri, kalp ve bobrek anomalileri) ve
malignitelere egilimli bir kemik iligi yetmezligi sendromudur. Burada, 1.5 yasinda tan1 almis
sonrasinda aile tarafindan takibi yaptirilmayan bir vaka takdim edilmektedir.

OoLGU

4,5 yasinda, fankoni aplastik anemisi tanili kiz hasta kahverengi kusma sikayeti ile 112 ile
Meram Egitim Arastirma Hastanesine gotiiriilmiis. Hasta orada imza karsihiginda reddedilip
112 ile tarafimiza 20:50’de getirildi. Hastanin nakli sirasinda damaryolu acilmamis ve
tansiyonu almamamis. Hikayesinden, bugiin baslayan kahverengi kusma sonrasinda hizli
solumasi oldugu 6grenildi. Genel durumu kotii olan hastaya ivedilikle damaryolu agilip 100 cc
serum fizyolojik 5 dakikada yiiklendi. Nazogastrik sonra takildi. Gelenleri de hematemez
seklinde devam etti. Hastanin gelis fizik muayenesinde genel durumu kéti, cilt rengi soluk,
ekstremiteleri mor(evre 3 sok) ,dismorfik yiiz gériinlimii mevcut, sag dis kulak yolu atrezik,
viicut sicakligi: 35,2°C, nabiz: 90/dk, TA: alimamadi, solunum sesleri kaba,derin inspiryum
yapiyor, solunum sayisi:30, Spo2: Ol¢iilemedi. Batinda organomegali yok. Her iki el
bagparmag1 yok, bilateral el bilekleri radial deviasyonda ve sag ve sol onkol kismi kisaydi.
Solunumu yiizeyel olan hasta entiibe edildi. Kalp tepe atimi alinamayan hastaya
kardiyopulmoner resusitasyon baslandi1(21:15). Ug dakikada bir adrenalin yapildi. Miidahale
oncesinde alinan kan gazi ph:6,762 pC02:25,8 p02:55,3 HCO3:3,9 olarak sonu¢landi. Tam
kan sayimu i¢in laboratuvarla telefonla goriisiildii. Hemoglobin ve trombosit degerlerinin ¢ok
diisiik olmasindan dolay1 cihazin ¢alisamadigr 6grenildi. Bikarbonat destegi verildi. Nabiz
kontrolii yapilsa da ritim asistoli olarak goriildii. 45 dakika kardiyopulmoner resusitasyona
devam edildi. 22:00 da kalp tepe atimi kontrol edildi. Ekg cekildi. Asistoli goriilen, kalp tepe
atim1 olmayan hasta exitus kabul edildi.

TARTISMA

Fankoni Aplastik Anemisi, siki takip gerektiren hematolojik hastaliklardan birisidir. Rutin
takiplerin yaninda araya giren enfeksiyonlar, trombosit degerindeki diisiikliiklere bagli
kanamalar, eslik eden kardiyak veya bobrek anomalileri de hastaligin seyrini 6nemli 6l¢iide
etkilemektedir. Hastaligin ilerleyen donemlerinde miyelodisplazi veya losemi gelisimi
acisindan dikkatli olunmalidir. Yilda bir veya 6zel klonal veya morfolojik anormalliklerin
gelismesi durumunda daha sik olarak kemik iligi aspirasyonu ile sitoloji, sitogenetik ve 16semi
icin prediktif olabilecek sitogenetik anomaliler (3p26q29 amplifikasyonu ve 7q delesyonu) i¢in
FISH analizi i¢in yapilmasi1 gerekmektedir. Selliilartite i¢in kemik iligi biyopsisi yapilmalidir.
Hastanin tam kan sayimlari izlenmelidir. Sitopeniler hafif-orta araliktaysa ve sitogenetik
anomali yoksa tam kan sayimi her 3-4 ayda bir yapilip yilda bir de kemik iligi aspirasyonu
yapilmalidir. Sitopeni ile birlikte sitogenetik anomali varsa veya agik MDS gelisimi olmadan
belirgin displazi varsa tam kan sayim1 1-2 ayda bir, kemik iligi aspirasyonu da 1-6 ayda bir
yapilmalidir. Ayrica tekrar gocuk sahibi olma istegi tasiyan ve ilgilenen hastalarin ailesine
prenatal tam1 ve preimplantasyon genetik tani hakkinda bilgi verilmelidir. Olgumuz ise ilk

FT-242

¥ 9., .

et ROMI ~Tc

QPEDIAT[{! PROJE(."I'
ONIVERSITES! DERNEGI



oo I sxAl =
Y. Riimi Podiatri Kongeosi ‘ e

Ortok Blirmsed Egitim £

olarak, 2017 yilinda dis merkezden Fankoni Aplastik Anemisi On tanistyla tarafimiza bagvurdu.
Yatis sirasinda kemik iligi aspirasyonu ve kemik iligi biyopsisi yapildi. Sol renal agenezisi de
olan hasta ¢ocuk nefroloji takibine alindi. Taburcu edildikten sonra hasta diizenli kontrole
getirilmedi. 2017 yilinda tekrar servis yatisi olan hasta daha sonra tarafimiza bagvuru yapmadi.
Acil klinige bagvurdugunda genel durum kétii, solunumu yiizeyel, ekstremiteleri soguk ve soluk
goriinimdeydi. Sitopenisi agir diizeydeydi. Fankoni Aplastik Anemisi bu agidan diizenli takip
gerektiren ve erken tedavi planlanmasi gereken bir hastaliktir. Mortalite agisindan klinik takip
oldukca dnemlidir.
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