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PULMONER TROMBOEMBOLI: KALITSAL TROMBOFiLi VE
UC KUSAKTA FARKLI GENETiK FAKTORLERiIN DEGERLENDIRILMESi
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Derin ven trombozu (DVT) ve pulmoner tromboemboli
(PTE) ayni hastaligin farkh klinik yansimalaridir. Alt ekstre-
mitede sislik olmadan agriile basvuran hastalarda DVT g6z
onlinde bulundurulmasinin ve DVT saptanan hastalarda,
ek yakinmalari ve risk faktorleri bulunmasa dahi, rutin ola-
rak arter kan gazi analizi ve gerekirse PTE acisindan goriin-
tileme yodntemleri ile degerlendirilmesinin 6nemi akilda
tutulmalidir. Bu makalede; ven6z tromboemboli, kalitsal
trombofili, gen polimorfizmlerinin; hicbir kronik hastalig,
bilinen risk faktoru veya ilag kullanimi olmayip, DVT ve PTE
saptanan, Ug¢ kusakta akrabaligi bulunan dort adet olgu ve
literatlr esliginde tartisiimasi amaclanmistir.
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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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Sekil 3: iki numarali olgunun cekilen toraks bilgisayarli
tomografide, her ikiana pulmoner arterden tiim segmen-
ter dallara yayilim gosteren limende parsiel okliizyona
neden olan emboli/trombus ile uyumlu dolma defektleri

Hastaneye yatirilarak duisik molekil agirhkli he-
parin tedavisi, ardindan oral antikoagulan teda-
vi ile taburcu edildi. Ailede VTE hikayesi olmasi
nedeniyle (1. Olgu) genetik analizi yapilan has-
tada F2 G20210A, MTHFR C677T, MTHFR A1298C
heterozigot polimorfizmler saptandi.

OLGU 3

69 yasinda fiziksel olarak aktif, herhangi bir has-
talik tanisi olmayan hasta nefes darhidi ve biling
kaybi nedeni ile yakinlari tarafindan acil servise
getirildi. Acil servise getirildiginde sO2: 60-63
bulunan, siyanoze olan hastanin kan gazinda
hipoksi hipokarbisi bulunmaktaydi Pulmoner
emboli 6ntanisi ile emboli protokolliinde ceki-
len toraks bilgisayarli tomografisinde sag ana
pulmoner arteri tama yakin oblitere eden alt
lob segmenter ve subsegmenter dallarina yayi-
lan emboli/trombus ile uyumlu dolma defekti
saptanan, yapilan transtorasik ekokardiyografi-
de sag bosluklarda masif genisleme, D-sign ve
sistolik pulmoner arter basinci 80 mmHg olarak
Olculen hasta yogun bakima alindi (Sekil 4).

Sekil 4: U¢ numaral olgunun cekilen toraks bilgisyarll
tomografide sag ana pulmoner arteri tama yakin oblitere
eden alt lob segmenter ve subsegmenter dallarina yayi-
lan emboli/trombis ile uyumlu dolma defekti
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Trombolitik tedavi ve sonrasina intravenoz frak-
siyone heparin tedavisi verildi. Genel durumu
ve vital bulgulari diizelen hasta oral antikoagu-
lan tedavi ile taburcu edildi. Ailede VTE hikayesi
(ilk iki olgu) ve kizinda serebral ven trombozu
oldugu 6grenilen hastada yapilan genetik ana-
liz sonucunda F2 G20210A, MTHFR C677T hete-
rozigot polimorfizmleri saptandi.

OLGU 4

72 yasinda herhangi bir hastalik ya da ilag kul-
lanim 6ykisl olmayan bayan hasta, bir haftadir
olan sag alt extremitede agri nedeniyle polik-
linigimize basvurdu. Fizik muayene bulgular,
laboratuar degerleri normal olan hastaya yapi-
lan doppler ultrasonografisinde sag ylizeyel fe-
moral vende ve popliteal vende kalibrasyonda
azalma, duvar kalinlagsmasi izlenmis olup kronik
derin ven trombozu ile uyumlu gérinim sap-
tand. Hafif nefes darligi ve ara ara olan 6kslirtik
tarifleyen hastadan alinan kan gazinda hipokse-
mi ve hipokarbi saptandi. Cekilen toraks bilgisa-
yarli tomografide, sag pulmoner arter [imenin-
de tama yakin parsiyel obstriiksiyona yol acan
diizensiz sinirli hipodens trombis formasyonla-
rn izlendi (Sekil 5).

Sekil 5: Uc numarali olgunun cekilen toraks bilgisayarli
tomografide, sag pulmoner arter limeninde tama yakin
parsiyel obstriiksiyona yol agan diizensiz sinirli hipodens
trombus formasyonlari

Hasta disuk molekdl agirlikli heparin tedavisi
ardindan oral antikoagulan tedavi ile taburcu
edildi. ilk Gic olgu ile akrabaligi bulunan has-
tanin kaltsal risk faktorleri icin analizi yapild.
Hastanin iki cocugunda da DVT 6ykusu oldugu
ogrenildi. Hastada F2 G20210A, PAI-1 4G/5G,
HPAT a/b ve MTHFR C677T, MTHFR A1298C he-
terozigot polimorfizmleri saptandi.
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Pulmoner tromboemboli, mortalite ve morbidi-
tesi yliksek, tekrarlayabilen ve tanida guigliikler
yasanan Onlenebilir bir hastaliktir (7). Amerika
Birlesik Devletleri verilerine gore VTE ortalama
yillik insidansi yaklasik 1/1000 olup, yasla birlik-
te artis gosterdigi bildirilmistir (8, 9). Alt ekstre-
mite derin ven trombozu (DVT) agirlikh olarak
ileri yas hastaligidir (10). Kreidy ve ark. nin yap-
tiklar calismada 50 yastan geng hastalarda, VTE
icin trombofilinin risk faktori oldugu gosteril-
mis ve kontrol grubuna gore riskin 3 kat daha
fazla oldugu gosterilmistir (11,13).

Bu hastalarin buyuk bir kisminda genetik mu-
tasyonlar saptanmistir. ilk iki olgumuz 50 yasin
altinda olmalari nedeniyle trombofili agisindan
degerlendirildi. Uclincii ve dérdiincii olgumuz
50 yasin uzerinde olmasina ragmen ailede VTE
hikayesi olmasi nedeniyle kahtsal risk faktorleri
acgisindan degerlendirildi.

Tromboz icin en sik gorilen kalitsal risk faktor-
leri olan faktor V Leiden ve protrombin G20210A
gen mutasyonu venoz tromboembolizm aci-
sindan yuksek risk tasirlar (6,14). Bizim hastala-
rimizin genetik taramasi sonucunda ortak ola-
rak Protrombin (Faktér I) G20210a polimorfizmi
saptanmistir. Protrombin ilgili trombofili VTE ile
karakterizedir ve eriskinlerde en sik bacaklarda
DVT veya PTE olarak karsimiza ¢ikar. Cogu he-
terozigot allele sahip hastalar genclik cagina
kadar asemptomatik veya trombotik kompli-
kasyon yasayabilecegi gibi 30 yasindan once
rekiirren tromboembolizm de gorilebilir (15).

Hastaligin yonetimi klinik kosullara baglidir.
Standart kilavuzlara gore; diistik molekul agir-
likli heparin ve intraven6z fraksiyone olmayan
heparin ve oral warfarin ile tedavi edilir (3). DVT
de genellikle hastanin bacaginda cap artis,
Homans bulgusu beklenirken, PTE ‘de hastada
dispne, gogus agrisi, hemoptizi, takipne, tasi-
kardi, ates gérdilebilir. ilk iki olgumuzun dispne-
sinin olmamasi gencg aktif, ek hastaliklarinin
bulunmamasi ve kardiyopulmoner rezervleri-
nin iyi olmasi ile aciklanabilir. Uctincii olgumuz
ise, masif PTE olarak degerlendirilmis ve ancak
trombolitik tedavi ile klinik diizelme saglanabil-
mistir. Dordiinct olgumuzun ise dispne yakin-
masi bulunmaktaydi ancak klinigi stabildi.

Sonug olarak, DVT ve PTE ayni hastaligin farkli
klinik yansimalaridir. DVT saptanan hastalarda,
ek yakinmalari ve risk faktorleri bulunmasa bile,
rutin olarak arter kan gazi analizi ve gerekirse
PTE icin goruntiileme yapilmasinin son derece
faydali olacagi kanisindayiz. Ayrica bizim hasta-
larimizda oldugu gibi akrabaligi bulunan hasta-
larda her bir hastada ek farkl gen polimorfizm-
lerinin de saptanmis olmasi, akrabaligi bulunan
ve bilinen gen polimorfizmi olan hastalarda sa-
dece bilinen tek gen polimorfizminin degerlen-
dirmesinin yetersiz olabilecegini ve tim trom-
boz panelinin degerlendirilmesi gerekliligini
ortaya koymaktadir.
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