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Olgu-1: Tani:

Familial hipofosfatemik Rickets Ragitik
Pnomopati. Tedavi: _

Fosfor soliisyonu (Omiir boyu) 1g/G, en
az 5 dozda 1,25.mgr. Dihidroksikolekalsife-
rol (Peroral).

Hasta halen 4 yasinda olup, kosup oy-
namakta, ana okuluna gitmektedir. O-Bein
deformitesi ve gibozitesi diizelmisti. 2 yil-
dir fosfor soliisyonu + 1 alfa DCC (one-
alpha dihidroksikolecalciferol = 1,25
DHCC) kullanmaktadir. Kontrol Ca, P,
Alk. fosfataz degerleri ve kemik yas1 nor-
maldir. ’

Notral fosfat soliisyonu:

Na H,PO, . H,0 18.2g
Na,H Po, . 7H,0 145.0g
Eau distile 1000 cc
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Olgu-2: Tan::

Bernard Soulier Sendromu

Yapilacak Tetkik: Trombosit fonksiyon-
larinin ¢alisiimas: ve Von Willebrand
Faktor diizeyi tayini

Hastamizda trombosit fonksiyonlari
sOyledir:

Kanama zamam uzundur. (15 dakika-
nin iizerinde). PTT 26". Ristosetin'le aggre-
gasyon yoktur. ADP, Kollagen ile aggregas-
yon hafif azalmigtir. Von Willebrand
Faktor ve Faktor VIII diizeyi normaldir.

Babanin kanama zamani uzun olup,
trombosit sayisi farkli sayimlarda 2500-

80.000/mm® bulunmustur. Ristosetin ag-
gregasyonu bozuktur. PTT normaldir.

Bernard Soulier sendromu, otosomal
resesif gecisli, deri ve mukosalarda tekrar-
layan kanamalar ile karakterize kalitsal bir
trombosit fonksiyon bozuklugudur.

1. Kanama zamani uzundur.

2. Dev trombositler vardir.

3. Siklikla trombositopeni vardir (hafif,
orta veya agir)

4. Trombositlerin subendotelial yiizeye
olan adezyonu bozuktur (cam yiizeye ve
kollagene adezyon normaldir).

5. Ristosetin aggregasyonu bozuktur
(Von Willebrand gibi).

6. Faktor VIII diizeyi ve VWF diizeyi
normaldir. (Von Willebrand'in aksine)
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