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CASE REPORT

Pulmoner Tromboembolinin Nadir Bir Nedeni

Olarak Faktor VIl Eksikl

LA

igi

Factor VIl Deficiency as a Rare Cause of Pulmonary Thromboembolism

Fatih Uzer', Tolay Ozdemir?

Ozet

Abstract

Kalitsal faktér VI eksikligi, nadir gérilmesine ragmen,

kalitsal faktoér eksiklikleri iginde en fazla otozomal
resesif gecis gosteren bir hastaliktir. Asemptomatik
olabildigi gibi, cogunlukla mukoza kanamasi, eklem
ve kas ici kanama, intrakraniyal kanama gibi kanama
diatezi bulgulan ile seyredebilir. Ote yandan cok
ender olarak bu hastalarda arteriyel veya venéz
tromboz bildirilmigtir. Klinigimizde pulmoner trombo-
emboli tanisi alan bir kalitsal faktér VI eksikligi tanili
olguyu sunuyoruz.

Anahtar Sézcikler: Faktsr VI eksikligi, Nadir hastalik,

Pulmoner tromboemboli.

Hereditary factor VIl deficiency is rare recessive
autosomal disorder. It may be asymptomatic and
typically presents with signs of bleeding diathesis,
such as mucosal bleeding, joint and muscle
hemorrhage, or intracranial hemorrhage; arterial and
venous thrombosis is rare in the literature. Presently
described is a case of a patient who had hereditary
factor VIl deficiency diagnosed with pulmonary
thromboembolism.

Key words: Factor VIl deficiency, Pulmonary thrombo-
embolism, Rare disease.

Konjenital faktor VII (FVII) eksikligi kalitsal kanama

bozukluklarn icinde en sk gérilen hastaliktir.

1/500 000

oraninda gérilir. Klinik ézellikler hafif muskulo-

Otozomal resesif gecis gdsterip

kitandz ~ kanamalardan,  8lomcil  serebral
hemorajilere kadar degiskenlik gésterebilir. Bazi
hastalar da asemptomatik kalabilir.

Cok nadir durumlarda arteriyel ya da venéz trom-
boz gérilebilir (1-3).

tromboemboli (PTE) tanisi koydugumuz bir konjeni-

Bu makalede pulmoner

tal FVII eksikligi hastamizi literatir esliginde sunu-

yoruz.

OLGU

Parkinson, osteoporoz ve konjenital FVII eksikligi
ile takip edilen 74 yasindaki kadin hasta, bir haf-
tadir olan gégis agrisi ve nefes darligi yakinmala-
rnyla gégUs hastaliklar poliklinigine bagvurdu. Fizik
muayenesinde tim sistemler dogal olarak deger-
lendirildi. D-dimer 1,33 mg/L (referans arahg O-
0,55) ve posterior anterior akciger grafisinde (Sekil
1) sag orta zonda lineer atelektazi olmasi Gzerine,
PTE &n tanisiyla yapilan pulmoner perfizyon sintig-
rafisinde izlenen her iki akcigerdeki cok sayida
hipoperfize alanlarin, ventilasyon sintigrafisinde
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ventile oldugu saptandi (Sekil 2 ve 3). Bilateral alt ekst-
remite vendz doppler ultrasonda tromboz gérilmedi.
PTE’ye neden olabilecek herhangi bir cerrahi ya da trav-
ma tanimlamadi. FVII eksikligi tedavisi icin rFVila uygu-
lamasi yoktu. Ailesinde venéz tromboemboli (VTE) &ykisi
mevcut degildi.

Laboratuvar tetkiklerinde; PT: 36,78 sn (referans arahg:
10,4-14), APTT:33 sn (referans arahig 21-36,5) ve
INR:3,33 idi.

Hastaya 1 U/kg dozda, ginde iki kez, subkutan yolla
dusuk molekil agirlhkh heparin (DMAH) baslandi. Al
aylk tedavi boyunca herhangi bir kanama ya da tekrarla-
yan PTE gelismedi.

Sekil 1: PA akciger grafisi: Sag orta zonda lineer atelektazi.
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Sekil 2: Pulmoner perfizyon sintigrafisi: Her iki akcigerde ok sayida
hipoperfize alanlar.

TARTISMA

On Gginch kromozomun uzun kolunda bulunan gen
(13g34) tarafindan kodlanan FVII, karacigerde K vitami-
nine bagimli olarak sentezlenen ve pihtilasma mekaniz-
masi icinde ekstrensek yolda yer alan bir proteindir (4). ilk

defa Alexander ve ark. (5) tarafindan 1951 yilinda tanim-
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lanan FVII eksikligi kalitsal ya da sekonder olarak gérile-
bilir. Kalisal eksikligi toplumda 1/500.000 oraninda
gérilur ve otozomal resesif olarak gecer (1,2). FVII eksik-
ligi icin 250'den fazla mutasyon tanimlanmigtir (6). Se-
konder eksikligi ise karaciger yetmezligi, K vitamini eksik-
ligi ve varfarin tedavisi gibi durumlarda gérilebilir.

Hastanin klinigi, eksikligin homozigot ya da heterozigot
olusuna gére degismektedir. FVII eksikliginde koagulas-
yon parametreleri uzadigindan kanama beklenmektedir.
Heterozigot bireyler tamamen saglikl olup, tfravma sonra-
sinda bile kanama gézlenmeyebilir. Homozigot bireylerde
ise hafif semptomatik seyredebilecegi gibi, hayah tehdit
edici agir kanamalara kadar cok farkli siddette kanama
tablolar gérilebilir. Hayah tehdit eden kafa igi ve gastro-
intestinal sistem kanamalari &zellikle yeni dogan déne-
minde travmatik dogumlar sonrasinda gelismektedir (1-

3,6).
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Sekil 3: Pulmoner ventilasyon sintigrafisi: Hipoperfize alanlarin ventile
oldugu gézleniyor.

Kalitsal kanama hastaliklarinda cok nadir de olsa, para-
doksal olarak, bilinmeyen bir mekanizma ile tromboz
gelisebilir (6,7). En sik trombotik olaylarin gérildugi
kahtsal kanama bozukluklar hemofili A ve B ile von-
Willebrand hastaligi olmakla birlikte, FVII eksikligi olan
olgularin %3-4'Gnde vendz tromboz gelisebilecegi bildi-
rilmigtir (1,3,7). Bazi yazarlar FVII'nin 6zel bir alt tipinin
tromboza yatkinlik gésterebilecegini raporlamiglardir (3,8).
Venéz trombozlar genellikle derin ven trombozu (DVT) ya
da PTE seklinde ortaya cikabilir. FVII eksikligi siklikla ve-
néz tromboz, daha nadir olarak arteriyel tfromboz yap-
maktadir (3). Literatirde FVII eksikligi ve tromboz ile iligki-
lendirilmis yaklagik 50 olgu bulunmaktadir. Cogunlukla
alt ekstremitelerde DVT gérilmekle birlikte, ayrica Ust
ekstremite venlerinde, portal ya da retinal ven gibi atipik
yerlerde de tromboz saptanmig olgular bildirilmistir (9).
Her ne kadar spontan tromboz meydana gelebilirse de,
cogunlukla cerrahi girisimlerin éncesi ya da sonrasinda
yapilan rFVlla ya da derive FXI ile yerine koyma tedavisin-
den sonra meydana geldigi rapor edilmistir (8). Girolami
ve ark. (7)’'min 11 olguluk serisinde FVII eksikligi olup,
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VTE tanisi alan hastalanin é’sinin protrombin kompleks
konsantresi, 5inin ise FVII konsantresi almig oldugu bildi-
rilmigtir. Bizim hastamizda herhangi bir cerrahi girisim ya
da FVIl yerine koyma tedavisi yapilmamigti.

PTE tarmisi almig FVII eksikligi hastalarinin tedavisinde
hangi antikogilan ajanin kullanilmasi gerektigi bilinme-
mektedir. Bu hastalarda bazal INR yikselmis oldugundan,
vitamin K antagonisti ilaglarla izlem zor olabilir. Arellano-
Rodrigo ve ark. (11), iki olgularinda, oral vitamin K anta-
gonistinin bir yandan FVII dizeyini disirirken, bir yandan
suboptimal antikoagilasyon saglayabilecegini ileri sir-
muslerdir. Ote yandan FVII'den ziyade Faktér Il dizeyleri-
nin vitamin K antagonisti alanlarda antitrombotik koru-
may sagladigi da bilinmektedir. Gerek anfraksiyone
heparin ve gerekse DMAH de tedavide &nerilmektedir.
DMAH kullanilan olgularda optimal antitrombotik tedavi
indikatéri olarak anti Xa aktivitesinin izlenmesiyle géreceli
olarak guvenilir olarak kabul edildigi rapor edilmistir
(12,13). Biz de olgumuzda antikoagulan tedavi ajani
olarak DMAH'i tercih ettik.

Sonuc olarak; yiUksek riskli durumlarda FVII eksikligi
tromboza kargi koruyucu olamaz. Operasyon gecirmis
olan, hareketsiz ya da yerine koyma tedavisi alan FVII
eksikligi hastalan dikkatle degerlendirilmeli ve gerekirse
antikoagilan profilaksisi verilmelidir.

CIKAR CATISMASI

Bu makalede herhangi bir cikar catismasi bildirilmemistir.
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