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Amaç: Kanama bozukluğuna yol açan ender pıhtılaşma 
faktör eksiklikleri toplumda 1/500,000-2,000,000 oranında 
görülmektedirler. Klinik olarak asemptomatik olabildikleri 
gibi epistaksis, ekimoz, hematom, mukozal veya intrakrani-
yal kanama bulgularıyla başvurabilirler. Bu çalışmanın 
amacı ender görülen pıhtılaşma faktör eksikliği saptanan 
hastaların klinik ve laboratuvar bulgularını irdelemektir.

Yöntem: Bu çalışmada 2002-2008 yılları arasında Dicle 
Üniversitesi Çocuk Hematoloji Ünitesinde ender görülen 
faktör eksikliği tanısı ile izlenen 14 vakanın dosyaları ret-
rospektif olarak incelendi. Hastaların demografik bulgula-
rı, fizik muayene bulguları, tam kan, kanama zamanı, pıh-
tılaşma zamanı, protrombin zamanı, aktive parsiyel trom-
boplastin zamanı, INR değerleri, fibrinojen, faktör düzey-
leri ve klinik izlem sonuçları kaydedildi. 

Bulgular: Pıhtılaşma bozukluğu nedeniyle izlenen vakala-
rın % 4.7’sinde (14/292) ender görülen faktör eksiklikleri 
bulundu. Hastaların sekizi (% 57) kız, altısı (% 43) erkek, 
tanı anında yaş ortalaması 40.8 ay idi. Çalışmada 14 vaka-
nın yedisinde (% 50) faktör X, dördünde (% 29) faktör VII, 
ikisinde (% 14) faktör V, birinde (% 7) faktör XII eksikliği 
saptandı. Vakaların dokuzunda (% 64) anne baba akrabay-
dı. Vakaların en sık başvuru yakınmaları ekimoz (% 71) ve 
burun kanaması (% 43) idi. Faktör X eksikliği olan iki 
vakada intrakraniyal kanama saptandı.

Sonuç: Ender görülen faktör eksiklikleri ciddi kanama 
bozukluklarına yol açabilirler. Kanama diyatezi olan has-
talarda aile anamnezinin önemli olduğu ve özellikle akra-
ba evliliğinin çok olduğu bölgelerde halkın bilgilendiril-
mesi ve hekimlerin bu durumu göz önünde tutmaları 
önemlidir. 

Anahtar kelimeler: Ender faktör eksikliği, çocuk, akraba 
evliliği

Evalutaion of Fourteen Patients With Rare Coagulation 
Factor Deficiencies in Childhood

Aim: Deficiencies of coagulation factors which are rare, 
have prevalances in the general population between 
1/500,000-2,000,000. The patients with rare factor deficien-
cies may be asymptomatic or are admitted for epistaxis, 
ecchymosis, posttraumatic bleeding, hematoma, mucosal 
bleeding and intracranial haemorrhage. The aim of this 
study is to evaluate the clinical and laboratory findings of 
rare coagulation factor deficiencies.

Methods: The records of 14 patients, with rare coagulation 
deficiencies at the Dicle University Pediatric Hematology 
Unit between 2002 and 2008 were evaluated rerospectively 
with respect to demographic findings, physical examinati-
on findings, bleeding time, coagulation time, blood cell 
count, biochemical parameters, prothrombin time, activa-
ted partial thromboplastin time, INR, fibrinogen, coagula-
tion factors and clinical follow up results were noted. 

Results: Rare factor deficiencies were diagnosed in 4.7 % 
of the patients who were followed-up due to coagulation 
disorders. Eight patients (57 %) were female, six (43 %) 
were male and mean age of patients were 40.8 months. 
Factor V deficiency was detected in two patients (14 %), 
F VII in four (29 %), F X in seven (50 %) and F XII in one 
(7 %). Nine (64 %) patients had consanguineouss parents. 
Most common symptoms were mucocutanous bleeding and 
epistaxis. Intracranial haemorrhage was detected in two 
patients with factor X deficiency. 

Conclusion: Rare factor deficiencies may cause severe 
bleeding disorders. Family history is important in patients 
who are diagnosed with bleeding disorders in childhood.

Key words: Deficiencies of rare factors, child, consangui-
nity

GİRİŞ

Kalıtımsal pıhtılaşma faktör eksiklikleri içinde en sık 
görülenler faktör VIII ve IX olup genel populasyon-
da yaklaşık olarak her ikisi de 1/10,000 ile 1/50,000 
oranında bildirilmektedir (1). Ender görülen pıhtılaş-
ma defektleri içinde fibrinojen, II, V, VII, X, XII, 
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XIII, prekallikrein ve yüksek molekül ağırlıklı kini-
nojen en sık tanımlananlardır (2). Kanamaya neden 
olan ender faktör eksiklikleri (afibrinojenemi, 
hipofibrinojenemi, faktör V, V+VIII, VII, X, XI, 
XIII) klasik hemofililere göre toplumda 1/500,000-
2,000,000 gibi düşük oranlarda görülmektedirler (3). 
Ender pıhtılaşma defektli vakalar klinik olarak 
asemptomatik seyreder. Epistaksis, mukokutanöz 
kanamalar, hematom, intrakraniyal kanama en sık 
görülen bulgulardır. Bu çalışmanın amacı kliniğimiz-
de kanama diyatezi ön tanısı ile başvuran ve ender 
görülen pıhtılaşma defekti tanısı konulan vakaların 
klinik ve laboratuvar bulgularını değerlendirmektir.

GEREÇ ve YÖNTEM

Dicle Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Hematoloji 
Ünitesinde 2002-2008 tarihleri arasında ender görü-
len faktör eksikliği (faktör V, VII, X, XII) tanısı 
konulan ve takip edilen 14 vakanın dosyaları retros-
pektif olarak incelendi. Yaş, cinsiyet, başvuru yakın-
ması, fizik muayene bulguları, aile öyküsü, akraba 
evliliği, tam kan, kanama zamanı, pıhtılaşma zamanı, 
protrombin zamanı (PTZ), aktive parsiyel trombop-
lastin zamanı (aPTT), INR değerleri, fibrinojen, fak-
tör düzeyler ve klinik izlem sonuçları kaydedildi. 
Faktör eksikliği tanısı faktör düzeyinin % 50’nin 
altında olması durumunda konuldu. 

BULGULAR

Dosyaları incelenen 14 hastanın sekizi (% 57) kız, 
altısı (% 43) erkek, tanı sırasında yaş ortalaması 40.8 
ay (1.5-120 ay) idi. Akraba evliliği dokuz ailede 
belirlendi. Üç hastanın ailesinde kanama diyatezi 
öyküsü vardı. Bu vakalardan birinin erkek kardeşinde 
faktör VIII (Antihemofilik faktör), birinin kız karde-
şinde faktör X eksikliği (Stuart-Prower faktör), diğer 
hastanın annesinin ciltte kesi durumunda kanaması-
nın uzun sürdüğü ama tetkik edilmediği belirlendi. 
Başvuru yakınmaları 10 hastada (% 71) ekimoz, altı-
sında (% 43) burun kanaması, üçünde (% 21) kan 
alma sonrası kanamanın uzun sürmesi, dördünde 
(% 28) dişeti kanaması, ikisinde (% 14) havale geçir-
me, birinde (% 7) emmeme, inleme ve uzun süren 
göbek kanaması, birinde (% 7) operasyon öncesi 
rutin tetkiklerde bozukluk olması idi. Fizik inceleme-
de hastaların 10’unda ekimoz saptanırken, dokuzun-
da ağız ve burun içinde kanamaya ait pıhtı, beşinde 
ciltte solukluk bulundu (Tablo 1). Faktör X eksikliği 
tespit edilen iki vakada intrakraniyal kanama geliştiği 
saptandı. Laboratuvar sonuçlarında ortalama trombo-
sit sayısı 325,000/mm³ (141-601,000/mm³), hemog-
lobin 10.1 (4.6-12.5 g/dL) ve dört hastada anemi 
saptandı. İki vakada sadece PTZ (N: 9.5-13 sn), 
12’sinde PTZ ve aPTT, birinde ise sadece aPTT (N: 
25-35 sn) uzun saptandı. Ortalama PTZ 96.3 sn 
(13.7-348 sn), aPTT 87.3 sn (31-375 sn), INR 9.9 
(2-30) bulundu. Vakaların ikisinde (% 14) faktör V 

Tablo 1. Vakaların klinik ve hematolojik bulguları.

Hasta
No

  1

  2

  3

  4

  5

  6

  7

  8

  9

10

11

12

13

14

Yaş
(ay)

108

  30

  96

    6

    6

120

     1.5
  

  36

    6

  84

    5

    8

  60

    6

Cins

E

K

E

E

K

K

K

K

E

E

K

K

K

E

Başvuru yakınması    
       

Dişeti kanaması, ekimoz

Burun kanaması, ekimoz  

Dişeti, burun kanaması ekimoz  

Burun kanaması, ekimoz  

Kan alma sonrası kanamanın uzun sürmesi, 
havale geçirme,  ekimoz

Burun kanaması,  ekimoz

Emmeme, inleme, uzun süren göbek 
kanaması, havale geçirme

Dişeti, burun kanaması  ekimoz

Kan alma sonrası kanamanın uzun sürmesi

Ekimoz 

Kan alma sonrası kanamanın uzun sürmesi

Burun kanaması,  ekimoz

Dişeti kanaması,  ekimoz

Operasyon öncesi rutin tetkiklerde 
bozukluk  

Akraba
evliliği

+

+

_

+

+

+

+

_

_

 +

_

_

+

+

PTZ
 (sn)

124

  42

348

  52

346

  56

  42

 
 42

  25

  23

  23

    66.3

146

    13.7

INR

   

  10.4

     2.6

30

     4.7

36

 
 4

     2.6

     
    2.6

     2.4

  2

     2.3

     5.3

25

 2

aPTT
 (sn)

128

  56

169

  98

375

 
 98

  54

  63

  93

  33

    48.4

  31

113

  63

Faktör V (%)
(N: 50-150)

3.4

5.6

N

N

N

N

N

N

N

N

N

N

N

N

Faktör VII (%)
(N: 50-129)

N

N

N

N

N

N

N

N

N

18.5

27.3

1.4

33

N

Faktör X (%)
(N: 50-150)

  N
  
  N

    1.6

    9.3

  2

   11.4

14

    3.2

28

  N

  N

  N

  N

  N

Diğer (faktör 
VIII, IX, XI (%)   

(N: 50-150) 
                   

N

N

N

N

N

N

N

N

N

N

N

N

N

Faktör XII: 
<%10

Komplikasyon 

Saçlı deride hematom 

-

Sol kalçada hematom    

İntrakranial kanama sırtta hematom

Hemartoz  

Sağ bacakta hematom

İntrakranial kanama 

Hemartroz 

-

-

-

-

Sağ bacakta hematom

-
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(1 ve 2 nolu hastalar), dördünde (% 29) faktör VII 
(10, 11, 12 ve 13 nolu hastalar), yedisinde (% 50) 
faktör X (3, 4, 5, 6, 7 ve 9 nolu hastalar), birinde ise 
(% 7) faktör XII (14 nolu hasta) eksikliği saptandı 
(Tablo 1). Pıhtılaşma zamanı faktör XII eksikliği 
dışında hepsinde uzun, kanama zamanı ve rutin biyo-
kimyasal parametreler ise tüm hastalarda normal 
değerlerde bulundu. Tedavide kanaması olan vakalar-
da taze donmuş plazma (TDP) ve ender durumlarda 
faktör VII konsantresi kullanıldı. İntrakraniyal kana-
ma geçiren iki vakadan biri opere edildi. Diğer vaka 
spontan olarak düzeldi. Her iki vakaya çok sayıda 
TDP verildi. Vakaların 12’si takip edilmekte olup iki 
vaka (9 ve 14 nolu hastalar) izlem dışı kaldı.

TARTIŞMA

Çocuklarda sık görülen konjenital pıhtılaşma bozuk-
luklarından hemofili A, B, von Willebrand hastalığı 
ve faktör XI eksikliğinin aksine diğer faktör eksiklik-
leri ender olarak görülmektedirler (4). Ünitemizde 
pıhtılaşma bozukluğu nedeniyle izlenen 292 vakanın 
14’ünde (% 4.7) ender faktör eksikliği bulundu. 
Kuzey Amerika Nadir Pıhtılaşma Bozukluğu Çalışma 
Grubu tarafından yayınlanan çalışmada ender pıhtı-
laşma bozukluğu tanısı almış 294 hastada en sık 
nedenin faktör VII eksikliği, tüm hastalarda en yay-
gın cilt, mukoza kanamaları ve en ciddi kanama 
bozukluklarına faktör X ve XIII’ün neden olduğu bil-
dirilmiştir (5). Çalışmamızda en sık neden faktör X 
eksikliği (% 50), burun kanaması ve mukokütanöz 
kanamalar en sık başvuru yakınmasıydı. İntrakraniyal 
kanama faktör X eksikliği bulunan iki vakada gelişti. 

Parahemofili olarak da bilinen faktör V eksikliği oto-
zomal resesif geçişli olup, ilk kez Owren ve ark. (6) 
tarafından tanımlanmıştır. Klinik olarak daha çok 
mukokütanöz kanama ve hematom şeklinde bulgu 
verir. Hemartoz ve intrakraniyal kanama gibi ciddi 
komplikasyonlar nadirdir. Lak ve ark. (7)  tarafından 
yapılan ve faktör V eksikliği tespit edilen 35 hastada 
klinik bulgu olarak en sık burun kanaması (% 57), 
ağız içinde kanama (% 57), menoraji (% 50), post-op 
ve doğum sonrası kanama (% 43) bildirilmiştir. 
Faktör V ve VIII eksikliği birlikte saptanan 19 vaka-
nın değerlendirildiği bir çalışmada burun kanaması 
(9/19), hemartroz (7/19), diş çekimi sonrası uzun 
süren kanama (12/13) ve kesi sonrası uzayan kanama 
(11/19) en sık klinik kanama bulguları olarak bildiril-

miştir (8). İntrakraniyal kanama ve buna bağlı klinik 
bulgular (subdural hematom, unilateral subdural 
hematoma sekonder hidrosefali, emmeme, solukluk, 
irritabilite) birkaç çalışmada bildirilmiştir (9,10). Faktör 
V eksikliği saptanan iki vakamızda en sık başvuru 
semptomu dişetinde kanama, burun kanaması ve eki-
moz idi. Vakaların birinde izlemde saçlı deride trav-
ma sonrası hematom geliştiği belirlendi. Her iki 
vakanın anne babasının akraba olduğu ve izlemlerinde 
ciddi kanama komplikasyonu gelişmediği saptandı. 

Faktör VII eksikliği ender olarak görülen otozomal 
resesif geçişli, mukokutanöz kanamalar ve spontan 
intrakraniyal kanama ile seyredebilen bir hastalıktır. 
Zarina ve ark. (11) tarafından yayınlanan çalışmada 
subdural kanama saptanan yenidoğan bir bebekte 
nedenin faktör VII eksikliği olduğu bildirilmiştir. 
Üçsel ve ark. (12) sepsis tanısı alarak izlenen ve ani 
intrakraniyal kanama gelişmesi nedeniyle kaybedilen 
yedi günlük erkek bebekte nedenin faktör VII eksik-
liği olduğunu bildirmişlerdir. Çalışmamızda en sık 
başvuru yakınmaları ekimoz, burun ve dişeti kana-
ması idi. Bir vakada izlemde sağ bacakta hematom 
geliştiği belirlendi. İki hastanın (% 50) anne babası 
akraba idi. Dört vakanın izlemlerinde ciddi bir kana-
ma bozukluğu gelişmedi. 

Faktör X eksikliği K vitaminine bağımlı bir proteaz 
olup pıhtılaşma kaskadında önemli rol oynar (13). 
Otozomal resesif geçişli, klinik olarak post-travmatik, 
mukokütanöz kanamalar ile seyreden bir bozukluk-
tur. Faktör X eksikliği asemptomatik olabileceği gibi 
epistaksis, hematüri, göbek kanaması, gastrointesti-
nal kanama, hemartroz, hematomlarla da seyredebi-
lir (14). İntrakraniyal ve yumuşak doku kanamaları 
daha endirdir (15). İlk olarak 1956 yılında Tefler ve 
ark. (16) tarafından tanımlanmıştır. Peyvandi ve ark. (15) 

konjenital faktör X eksikliği tanısı konulan 32 vaka-
da en sık klinik kanama bulgusunu burun kanaması, 
hemartroz, göbek kanaması ve hematom olarak bil-
dirmişlerdir. Anwar ve ark. (17) tarafından konjenital 
faktör X eksikliği saptanan 20 vakanın değerlendiril-
diği çalışmada 12 hastada (% 60) akraba evliliği, 
16’sında (% 80) post-travmatik uzamış kanama, 
14’ünde (% 70) mukozal kanamalar olduğu bildiril-
miştir. Gastrointestinal kanama nedeni ile başvuran 
altı aylık erkek bebekte faktör X eksikliği olduğu 
bildirilmiştir (18). Bir başka çalışmada faktör X eksik-
liği saptanan üç vakada en sık başvuru semptomu 
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burun kanaması, akraba evliliği ise iki vakada saptan-
mıştır (19). Faktör eksikliğine bağlı intrakraniyal kana-
ma çalışmalarda bildirilmiştir (20,21). Çalışmamızda 
Faktör X eksikliği saptanan yedi vakanın dördünde 
anne ile baba arasında akrabalık, burun kanaması ve 
mukokütanöz kanamaların en sık başvuru semptomu 
olduğu saptandı. İzlemde iki vakada hemartoz, üçün-
de hematom saptandı. Yaşları altı ayın altında olan iki 
vakamızda intrakraniyal kanama geliştiği saptandı.

Faktör XII eksikliği klinik olarak kanama bozukluğu-
na neden olmaz. Laboratuvarda aPTT uzaması ile 
karakterizedir (2). Faktör XII bulunan bir hastada ope-
rasyon öncesi rutin tetkiklerde aPTT uzaması nede-
niyle başvurduğu belirlendi. 

Sonuç olarak hastalarımızda saptanan ender faktör 
eksiklikleri otozomal resesif geçişli olup, bölgemizde 
akraba evliliğinin fazla olması açısından önemli bir 
sorundur. Kanama diyatezi olan hastalarda aile öykü-
sünün ve özellikle akraba evliliğinin çok olduğu 
bölgelerde halkın bilgilendirilmesinin önemli olduğu 
ve faktör düzeyi ile kanamanın ciddiyeti arasında 
doğru orantı olmayabileceği akılda tutulmalıdır. 
Özellikle sütçocukluğu döneminde pıhtılaşma bozuk-
luğu saptanan vakalarda nadir faktör eksikliklerinin 
etiyolojide rol oynayabileceği ve ciddi kanama 
bozukluklarına neden olabilecekleri düşünülmelidir. 
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