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ÖZ

Derin ven trombozu (DVT) ve pulmoner tromboemboli 
(PTE) aynı hastalığın farklı klinik yansımalarıdır. Alt ekstre-
mitede şişlik olmadan ağrı ile başvuran hastalarda DVT göz 
önünde bulundurulmasının ve DVT saptanan hastalarda, 
ek yakınmaları ve risk faktörleri bulunmasa dahi, rutin ola-
rak arter kan gazı analizi ve gerekirse PTE açısından görün-
tüleme yöntemleri ile değerlendirilmesinin önemi akılda 
tutulmalıdır. Bu makalede; venöz tromboemboli, kalıtsal 
trombofili, gen polimorfizmlerinin; hiçbir kronik hastalığı, 
bilinen risk faktörü veya ilaç kullanımı olmayıp, DVT ve PTE 
saptanan, üç kuşakta akrabalığı bulunan dört adet olgu ve 
literatür eşliğinde tartışılması amaçlanmıştır.

ANAHTAR KELİMELER: Venöz tromboemboli, kalıtsal 
trombofili

ABSTRACT

Deep vein thrombosis (DVT) and pulmonary embolism 
(PTE) are different reflections of the same disease. DVT 
should be considered in patients presenting with pain 
without swelling in the lower extremities and the signifi-
cance of evaluation with routine arterial blood gas analy-
sis and if necessary, imaging methods in terms of PTE 
should be kept in mind in patients with deep vein throm-
bosis even in the absence of additional symptoms and 
risk factors. In this article, it is aimed to discuss, venous 
thromboembolism, hereditary thrombophilia, gene pol-
ymorphisms with four cases in three generations, who 
had DVT and PTE, without any chronic disease, known 
risk factor or drug use, in the light of the literature.
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Şekil 3: İki numaralı olgunun çekilen toraks bilgisayarlı 
tomografide, her iki ana pulmoner arterden tüm segmen-
ter dallara yayılım gösteren lümende parsiel oklüzyona 
neden olan emboli/trombüs ile  uyumlu dolma  defektleri

Hastaneye yatırılarak düşük molekül ağırlıklı he-
parin tedavisi, ardından oral antikoagülan teda-
vi ile taburcu edildi. Ailede VTE hikayesi olması 
nedeniyle (1. Olgu) genetik analizi yapılan has-
tada F2 G20210A, MTHFR C677T, MTHFR A1298C 
heterozigot polimorfizmler saptandı.

OLGU 3

69 yaşında fiziksel olarak aktif, herhangi bir has-
talık tanısı olmayan hasta nefes darlığı ve bilinç 
kaybı nedeni ile yakınları tarafından acil servise 
getirildi. Acil servise getirildiğinde sO2: 60-63 
bulunan, siyanoze olan hastanın kan gazında 
hipoksi hipokarbisi bulunmaktaydı Pulmoner 
emboli öntanısı ile emboli protokolünde çeki-
len toraks bilgisayarlı tomografisinde sağ ana 
pulmoner arteri tama yakın oblitere eden alt 
lob segmenter ve subsegmenter dallarına yayı-
lan emboli/trombüs ile  uyumlu  dolma  defekti 
saptanan, yapılan transtorasik ekokardiyografi-
de sağ boşluklarda masif genişleme, D-sign ve 
sistolik pulmoner arter basıncı 80 mmHg olarak 
ölçülen hasta yoğun bakıma alındı (Şekil 4).

Şekil 4: Üç numaralı olgunun çekilen toraks bilgisayarlı 
tomografide sağ ana pulmoner arteri tama yakın oblitere 
eden alt lob segmenter ve subsegmenter dallarına yayı-
lan emboli/trombüs ile  uyumlu  dolma  defekti

Trombolitik tedavi ve sonrasına intravenöz frak-
siyone heparin tedavisi verildi. Genel durumu 
ve vital bulguları düzelen hasta oral antikoagü-
lan tedavi ile taburcu edildi. Ailede VTE hikayesi 
(ilk iki olgu) ve kızında serebral ven trombozu 
olduğu öğrenilen hastada yapılan genetik ana-
liz sonucunda F2 G20210A, MTHFR C677T hete-
rozigot polimorfizmleri saptandı.

OLGU 4

72 yaşında herhangi bir hastalık ya da ilaç kul-
lanım öyküsü olmayan bayan hasta, bir haftadır 
olan sağ alt extremitede ağrı nedeniyle polik-
liniğimize başvurdu. Fizik muayene bulguları, 
laboratuar değerleri normal olan hastaya yapı-
lan doppler ultrasonografisinde sağ yüzeyel fe-
moral vende ve popliteal vende kalibrasyonda 
azalma, duvar kalınlaşması izlenmiş olup kronik 
derin ven trombozu ile uyumlu görünüm sap-
tandı. Hafif nefes darlığı ve ara ara olan öksürük 
tarifleyen hastadan alınan kan gazında hipokse-
mi ve hipokarbi saptandı. Çekilen toraks bilgisa-
yarlı tomografide, sağ pulmoner arter lümenin-
de tama yakın parsiyel obstrüksiyona yol açan 
düzensiz sınırlı hipodens trombüs formasyonla-
rı izlendi (Şekil 5).

Şekil 5: Üç numaralı olgunun çekilen toraks bilgisayarlı 
tomografide, sağ pulmoner arter lümeninde tama yakın 
parsiyel obstrüksiyona yol açan düzensiz sınırlı hipodens 
trombüs formasyonları

Hasta düşük molekül ağırlıklı heparin tedavisi 
ardından oral antikoagülan tedavi ile taburcu 
edildi.  İlk üç olgu ile akrabalığı bulunan has-
tanın kalıtsal risk faktörleri için analizi yapıldı. 
Hastanın iki çocuğunda da DVT öyküsü olduğu 
öğrenildi. Hastada F2 G20210A, PAI-1 4G/5G, 
HPA1 a/b ve MTHFR C677T, MTHFR A1298C he-
terozigot polimorfizmleri saptandı.
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Pulmoner tromboemboli, mortalite ve morbidi-
tesi yüksek, tekrarlayabilen ve tanıda güçlükler 
yaşanan önlenebilir bir hastalıktır (7). Amerika 
Birleşik Devletleri verilerine göre VTE ortalama 
yıllık insidansı yaklaşık 1/1000 olup, yaşla birlik-
te artış gösterdiği bildirilmiştir (8, 9). Alt ekstre-
mite derin ven trombozu (DVT) ağırlıklı olarak 
ileri yaş hastalığıdır (10). Kreidy ve ark. nın yap-
tıkları çalışmada 50 yaştan genç hastalarda, VTE 
için trombofilinin risk faktörü olduğu gösteril-
miş ve kontrol grubuna göre riskin 3 kat daha 
fazla olduğu gösterilmiştir (11,13). 

Bu hastaların büyük bir kısmında genetik mu-
tasyonlar saptanmıştır. İlk iki olgumuz 50 yaşın 
altında olmaları nedeniyle trombofili açısından 
değerlendirildi. Üçüncü ve dördüncü olgumuz 
50 yaşın üzerinde olmasına rağmen ailede VTE 
hikayesi olması nedeniyle kalıtsal risk faktörleri 
açısından değerlendirildi.

Tromboz için en sık görülen kalıtsal risk faktör-
leri olan faktör V Leiden ve protrombin G20210A 
gen mutasyonu venöz tromboembolizm açı-
sından yüksek risk taşırlar (6,14). Bizim hastala-
rımızın genetik taraması sonucunda ortak ola-
rak Protrombin (Faktör II) G20210a polimorfizmi 
saptanmıştır. Protrombin ilgili trombofili VTE ile 
karakterizedir ve erişkinlerde en sık bacaklarda 
DVT veya PTE olarak karşımıza çıkar. Çoğu he-
terozigot allele sahip hastalar gençlik çağına 
kadar asemptomatik veya trombotik kompli-
kasyon yaşayabileceği gibi 30 yaşından önce 
rekürren tromboembolizm de görülebilir (15). 

Hastalığın yönetimi klinik koşullara bağlıdır. 
Standart kılavuzlara göre; düşük molekül ağır-
lıklı heparin ve intravenöz fraksiyone olmayan 
heparin ve oral warfarin ile tedavi edilir (3). DVT 
de genellikle hastanın bacağında çap artışı, 
Homans bulgusu beklenirken, PTE ‘de hastada 
dispne, göğüs ağrısı, hemoptizi, takipne, taşi-
kardi, ateş görülebilir. İlk iki olgumuzun dispne-
sinin olmaması genç aktif, ek hastalıklarının 
bulunmaması ve kardiyopulmoner rezervleri-
nin iyi olması ile açıklanabilir. Üçüncü olgumuz 
ise, masif PTE olarak değerlendirilmiş ve ancak 
trombolitik tedavi ile klinik düzelme sağlanabil-
miştir. Dördüncü olgumuzun ise dispne yakın-
ması bulunmaktaydı ancak kliniği stabildi.

Sonuç olarak, DVT ve PTE aynı hastalığın farklı 
klinik yansımalarıdır. DVT saptanan hastalarda, 
ek yakınmaları ve risk faktörleri bulunmasa bile, 
rutin olarak arter kan gazı analizi ve gerekirse 
PTE için görüntüleme yapılmasının son derece 
faydalı olacağı kanısındayız. Ayrıca bizim hasta-
larımızda olduğu gibi akrabalığı bulunan hasta-
larda her bir hastada ek farklı gen polimorfizm-
lerinin de saptanmış olması, akrabalığı bulunan 
ve bilinen gen polimorfizmi olan hastalarda sa-
dece bilinen tek gen polimorfizminin değerlen-
dirmesinin yetersiz olabileceğini ve tüm trom-
boz panelinin değerlendirilmesi gerekliliğini 
ortaya koymaktadır.   
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