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Ozet

Konjenital lipo ve ajihrinojeneni oldukca nadir rast-

lantin  ve otosomal resesif gecis gosteren bir hastaliktir.
Genellikle anne ve bahalart akraba olan, K vitamini enjeksi-
yonu yapimasina karsin gobek yerinilen veya enjeksiyon yer-
lerinden kanamalar: devam eden ve protrombin ile parsiyel
Iromboplastin zamanlart uzun bulunan bebeklerde on tanilar
arasinda konjenital hipojilvinojenemi veya afihrinojenemi de
diistiniilmelidir. ~ Bu kardesi  faktor X  eksikligi
tamisiyla izlenmekle olan ve yasamin ik giinlerinde konjenital

makalede,

afihrinojeini tanist konan bir olgu sunulmustur.

Analilar Kelimeler: Konjenital afibrinojenemi,
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Konjenital afibrinojenemi otosomal ressesif
gecen ve ¢ok nadir rastlanan bir hastaliktir. Insi-
dansinin bir milyon canli dogumda bir oldugu
sanilmaktadir. Yenidogan ddneminde semptom
veren olgularin sayisinin bu orandan daha az
oldugu bildirilmektedir (1-4). Klinik olarak
yenidogan doneminde K vitaminine yanit alina-
mayan kanama bozukluklarinda disiiniilmesi
gereken bir hastaliktir. Fibrinojenin total yoklugun-
da (homozigot eksiklik) yenidogan ddéneminde
yaygin gastrointcstinal kanama ile dogum trav-
masina bagli biiyiikk ekimoz ve hcmatomlar goz-
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Summary

Congenital hypo and afibrinogenemia are extremely rare
hereditary autosomal recessive disorders, which should be sus-
pected in a newborn whose parents are relatives and when In
spite of vitamin K injection, bleeding from the innhllcns and in-

Jection sites,  prolonged bleeding time, abnormal prothrom-

bin time, and partial thromboplastin time, hi this article, we
present a ease of congenital afibrinogenemia in a newborn di-
agnosed in the early period of life whose sister lias factor X de-

Sficiency.
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lenebilir (5). Kardesi, faktor X eksikligi tanisi ile
izlenen bir yenidoganda, yasamin ilk giinlerinde
tan1 konan afibrinojenemili bir olguyu, ayni aile
icinde degisik nedenli kanama diatezi olabilmesi
agisindan sunmay1 uygun gordiik.

Olgu Sunumu

Ug giinliik erkek bebek, 26 yasindaki annenin
4.gebeliginden miadinda spontan vajinal yolla dog-
dugu ve dogumundan itibaren gdbeginden sizinti
seklinde kanamasinin devam etmesi nedeni ile has-
larinda birinci dereceden akrabalik olan saglikli
anne ve babanin 4. ¢ocugu oldugu; su anda 4 yasin-
da olan kiz kardesine, 6 aylik iken durdurulamayan
burun kanamasi ve ekimozlarm gelismesi ne-
deniyle yapilan incelemelerinde faktor X eksikligi
tanis1 kondugu, annesinin birer yil ara ile st iste
birisi 6, digeri 7 aylik olmak iizere iki kez spontan
diisiik yaptigi, yine annenin teyze ¢ocuklarindan 7-
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8 tanesinin ilk bir yas i¢inde gelisen kanamalardan
dolay1 6ldigii, ayni teyze ¢ocuklarindan 14 yasin-
daki erkek ¢ocukta zaman zaman durdurulamayan
burun kanamalarinin oldugu 6grenildi.

Fizik incelemesinde: viicut agirhgr 3200 gr,
boy 49 cm, bas cevresi 35 cm, genel durum iyi
olup, agizdan besleniyordu. On fontanel 3x2x2 cm
boyutunda ve normal bombelikteydi. Pupiller
izokorikti, 151k refleksi bilatcral alinmaktaydi.
Cildinde petesi, ekimoz, enjeksiyon yeri saptan-
madi. Gobeginden sizint1 seklinde kanamasi vardi.
Diger sistem incelemeleri normal idi.

Laboratuar incelemelerinde; hemoglobin: 10.3
gr/dl, hematokrit: %34 16kosit: 12000 /mm’, trom-
bosit sayisi: 224000/mm’ . Periferik kan yaymasin-
da trombositlcri yeterli ve kiimeli idi. Idrar ve gai-
ta tetkikleri kanama agisindan negatif bulundu. K
vitamini Oncesi bakilan protrombin zamani (PT)
100 sn, parsiyel tromboplastin zamani: (PTT) 100
sn, kanama zamani 10 dakika iizerinde bulundu.
Hastaya tedavi dozunda 5 mg vitamin K intravenoéz
verildi. 15cc/kg'dan taze kan transfiizyoiwur yapildi.
Kan transfiizyoru1 ve vitamin K verilmesinden 24
saat sonra bakilan PT:45.2 sn, PTT:55.4 sn olarak
bulundu. Hastanin gdbek yerinden kanamasi durdu.
Kan verilmesinden sonra 72. saatte bakilan PT >70
sn, PTT >100sn, kanama zamani 5 dakika devam
bulunmasi nedeniyle bakilan fibrinojen diizeyi 0
mg/dl olarak saptandi. Annenin, babanin ve faktor
X eksikligi bulunan kiz kardesin serum fibrinojen
diizeyleri sirastyla 210 mg/dl, 227 mg/dl ve 236
mg/dl olarak bulundu. Aile taramasi ve soy agaci
¢ikarilmasi igin hasta yakinlari davet edildi. Ancak
cesitli sosyal problemler nedeniyle olasi tastyicilar
bu davetimize olumsuz yanit verdiler. Hasta yakin-
larina kanama agisindan gerekli dnlemler ve Oneri-
lerde bulunuldu. izlcmindc aktif kanama goster-
meyen hasta taburcu edildi.

Tartisma

Konjenital afibrinojenemi, fibrinojen yapimi-
nin bozukluguna bagli seyrek goriilen bir hastalik
olup; yasamin ilk giinlerinde gobek yerinde kana-
ma, hematom, melena ve hematemez ile ortaya ¢1-
kabilir. Yasam boyunca kii¢iik travmalardan sonra
ekimoz ve kanamalar olabilir (1-5). Hipofibrino-
jenemili olgularda bulgular ¢ok hafif olup, spontan
kanamalar seyrek goriiliir (1-3). Olgumuzda da
oldugu gibi hastalar, aralarinda akrabalik bulunan
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anne ve baba ¢ocugudur ve otosomal ressesif gecis
diistintilmektedir. Olgumuzdaki gibi anne ve ba-
banin serum fibrinojen diizeyleri gencide normal
diizeydedir. Ancak bazen anne ve babanin serum
fibrinojen diizeyleri diisiik olabilir. Boyle durum-
larda heterozigot hipofibrinojenemili anne ve
babadan dogan homozigot ¢ocuklar oldugu
disiiniilmektedir (1,6-8).

Yenidogan doneminde bulgu veren konjenital
afibrinojenemi insidanst halen bilinmemektedir
(1,8-9). Literatiir taramasinda, aym aile i¢inde fak-
tor eksikligi ve afibrinojcnemili bireylerin olabile-
cegine dair bir yayina rastlayamadik. Hipo ve afib-
rinojenemide, yenidogan doneminde parenteral K
vitamini verilmesine karsin, gobek yerinde kanama
onemli bir bulgudur. Olgumuzda da oldugu gibi pe-
tesi ve ekimozlar yenidogan ddoneminde spontan
olarak olusmaz (10). Travmatik dogumlarda deri
altt kanamalar1 ve sefal hematom goriilebilir (11).
Bazi olgularda; intrakramal, gastrointestinal veya
intrapulmoner kanamalar 6lime neden olabilir (8-
10). Tanida PT ve PTT gibi fibrin olusumuna
dayanan testler bozuktur. Kesin tan1 serum fibrino-
jen diizeyinin tayini ile konur (1). Hastalikta kana-
ma zamani, genellikle uzundur. Afibrinojenemi ile
birlikte hafif veya orta derecede trombosit agre-
gasyon bozukhiklan da gozlenebilir (1-4). ADP'ye
bagli agregasyon, fibrinojensiz gergeklesmeye-
ceginden, ayrica trombosit tikacinin stabilize ol-
mas1 i¢in gerekli olan fibrinojenin ciddi eksiklik-
lerinde trombosit fonksiyonu sekonder olarak
bozulur. ADP'ye bagli agregasyon bozuklugu ve
trombosit faktér 3 (TF3) aktivasyonundaki bozuk-
luk, fibrinojen eklenmesi ile diizelir (4). Olgumuzda
trombosit agregasyon ¢alismasi yapilamadi, ancak
periferik yaymasinda trombositler kiimeli olarak
izlenmistir. Olgumuzda kanama zamani, hem vita-
min K ve kan transfiizyonu 6ncesinde hem de son-
rasinda belirgin olarak uzun bulunmustur. Kanama
zamani, diger bazi faktor eksikliklerinde de uzamis
bulunsa da, hastada afibrinojenemiyle beraber ek bir
faktor eksikligini diisiinmedigimizden ve literatiir
taramasinda birlikte bulunabilecegine dair yayina
rastlayamadigimizdan hastada faktoér diizeyim sap-
tamaya gerek duyulmamaistir.

Fibrinojen plasentayr gecemediginden, an-
nenin normal fibrinojen diizeyi bebegi yenidogan
donemindeki kanamalardan koruyamaz (12).
Bununla beraber fibrinojen eksikligi bulunan gebe
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kadinlarda yineleyen diisiikler bildirilmistir (12).
Ancak olgumuzun annesinde iki diisiik oykiisiine
karsin, fibrinojen diizeyi normal olarak bulunmus-
tur. Hipo veya afibrinojencmiye bagli kanamalar
kan, plazma, kriyopresipitat ve fibrinojen trans-
flizyonlar ile tedavi edilebilir. Fibrinojcnin yarilan-
ma Omrii 48 saat oldugundan kan iriinlerinin taze
olmasina gerek yoktur. Kanamay1 durdurmak igin
serum fibrinojen diizeyinin 50-60 mg/dl'ye yiik-
seltilmesi yeterli olmaktadir (1-5).
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