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D:Ramond-Blackfan anemia isa rare coırı.genital hypoplastic anemia that As usu­
ally presemtedin infancy. A number of congenital anomalies, invohr:i.ng particular­
ly the head and upper limhs, are present in about 25% of reported patients. This 
condition must be differentiated from trımsient eryhtrobiıuıtopenia of childhood, 
which occum in children for unexplained reaso:mı or is associated wiih an under­
lying chronic hemolytic diımase. Herei.n we present ıtwo infants with Diamond­
Blackfan anemia due to its rarity. They had congenital abnormalities and each 
showed good response to prednisolo:ne tlıerapyo 
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ÖZET 
Diamond-Blackfan anemisi süt çocuğu döneminde 

Özellikle baş ve üst ekstremiteleri tutan a.uuuJtouıwcL 
vardır. Bu hastalık bilinmeyen nedenle ya da altta 

nadir bir konjenital anemi 
bildirilen olgularm % 25'inde 

hemolitik hastalığa 
eden çağı. eritroblastositopenisinden ayrılmalıdır. 

nedeniyle Diamond-Blackfan anemili iki süt çoçuğu olgusu su­
nulmaktadır. Birinci olguda hipospadias ve pilonidal sinus, ikinci olguda doğuştan kalp 
hastalığı olmak üzere dağınalık anamaliler mevcuttur. Her iki olgu prednizolon te-
davisine iyi vermiştir. 

(Anahtar Sözcükler: Doğrualık hipoplastik anemi, Süt 
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Diamond-Blackfan anemisi ya da kon­
jentinal hipoplastik anemi, kemik iliğinde 
eritrosit ana hücrelerinin yeterli yapı­
lanmasına bağlı bir anemi olup, ilk. defa 
1936 yılında Josephs ve bundan iki yıl 
sonra Diamond ve Blackfan tarafından 
tanımlanmıştır (1). Hastahğın genetik 
geçişi, aneminin başlama zamanı, hasta­
larm fizik görünümleri ve steroide yanıt­
larının farklı . olmas.ı nedeni ile etiyolo­
jisinde birden fazla faktörün rolü olduğu 
düşünülmektedir. 

Anemi nedeni ile kliniğimize başvuran 
6 haftalık ve 6 aylık iki olguda makresiter 
anemi saptanmış, hemogram, periferik 
yayma ve kemik iliği aspirasyonu bul­
guları ile Diamond-Blackfan anemisi tanı­
sı konulmuştur. Bu hastalığın eşliğinde 
doğumsal anamali olarak birinci olguda 
hipospadias, diğerinde ise kısmi atrioven­
triküloseptal açıklık (defekt) saptanmıştır. 
Her iki olguda steroid tedavisine iyi yanıtlı 
olarak değerlendirilmişler ve halen re­
misyondadırlar. Diamond-Blackfan ane­
misi nadir görülen bir klinik durum olması 
nedeni ile ilginç bulunarak sunulmuştur. 

OLGU 1 
6 haftalık erkek olgu (M.A), SSK Te­

pecik Eğitim Hastanesi Çocuk Sağlığ1 ve 
Hastalıklan Klinikleri'ne solukluk yakın­
ı~ıası ile 08.08.2000 tarihinde başvurdu. 
Oyküsünde 36. gebelik haftasında pre­
matüre eylem nedeni ile sezaryenle 1800 
g olarak doğduğu belirtilen olgunun, pre­
matüre ve fetomaternal kanama tanısı ile 
hastanemiz Yenidoğan Servisinde izlen­
diği ve bu sırada iki kez kan verildiği 
öğrenildi. Anne-baba arasında akraba ev­
liliği, ailede sistemik hastalık öyküsü 
tanımlanmadı. Fizik bakıda ağırlı 3150 gr. 
(3-lOP), boy 52 cm (3-lOP), baş çevresi 37.5 
(3-lOP), yaşamsal bulguları olağan değe­
rlendirildi. Soluk görünümde olan olgunun 
hipospadias ve pilonidal simıs dışında 
diğer sistem bakılan olağan olarak değer­
lendirildi. Tam kan sayımında Hb:4.4 gr/ 
dl, Htc %12.2, MVC 87f1, BKH 6100/mm3, 
KKH: 1.4xl0/mm3, trombosit 335000/mm3 
olarak bulunan olgunun periferik yay­
masmda %72 lenfosit, %28 nötrofil sap­
tandı. Eritrositler makrositer, anizasitoz 
ve poikilositoz mevcuttu. Retikülosit sayısı 
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% O olarak bulunan hastanın rutin biyo­
kimyasal incelemeleri ve idrar tetkiki nor­
mal olarak değerlendirildi" Direkt Coombs 
testi olumsuz, vitamin Bl2 ve folik asit, 
G6PD düzeyleri normal, EBV, Parvo virus 
Bl9 antikorları olumsuz, hemoglobin 
elektroforezi normal olarak bulundu" Ke­
mik iliği aspirasyonunda normobiast ve 
pronormoblastlarda belirgin azalma gözle­
nirken miyeloid serinin normal sınırlarda 
olduğu saptandı. Bu bulgular ile olgu Di­
amond-Blackfan anemiE:i olarak değerlen­
dirildi. Tedavide 2nıg=kg/gün prednizolon 
almakta olup, bugüne dek tranzfüzyon ge­
:rekmemiştir. 

OLGU 2 
6 aylı.k olgu (A.D), kliniğimize anemi 

nedeni ile başka bir hastaneden ileri tetkik 
ve tedavi amacı ile 10.01.2001 tarihinde 
gönderildi. Zamanında normal vajinal 
yolla 2800 gr doğduı'tu belirtilen olguya, 
yeni-doğan döneminde y.ş 4 ayhkk.en derin 
anemi taf!.~Sı ile iki kez kan verildiği 
öğrenildi. Uç ayhkken kalpte üfürüm sap­
tanan olgu, ek.okardiografı.k inceleme ile 
kısmi endokardial yastık açıklığı tanısı 
konulmuş. Soygeçmişinde anne-baba ara­
sında akraba evliliği, ailede sistemik has­
talık öyküsü tanımlanmadı. Fizik bakıda 
ağırlık 5200gr (3P), boy 60cm (3P), baş 
çevresi 42 cm (3-10 P), yaşamsal bulgular 
normal sınırlarda bulundu. Belirgin so­
lukluğu mevcut olan olgunun mezokar­
diak alanda daha belirgin olmak üzere tüm 
alanlarda duyulahilen 3/6 dereceden sis­
tolik üfü:rümü saptandı. Karaciğ·er 3 cm 
kot kavsini geçmekte idi. Tam kan 
sayımmda Hb 6.3 gr/dl, Htc %19.2, MVC 
95.9 fl, KKH 2xl0/mm3, BKH 12000/mm3, 
trombosit 384000/mm3, periferik yaymada 
%60 lenfosit, %40 nötrofil saptandı. Erit­
rositler makrositer görünümde olup, re­
tikulosit sayısı %0.6 olarak bulundu. Rutin 
idrar ve kan biyokimyası olağan, tiroid 
fonksiyon testleri normal, hemoglobin 
elektroforezi normal, TORCH, hepatit be­
lirleyicileri, Parvovirus B19 antikorları 
olumsuz, vitamin B12 ve folik asit 
düzeyleri normal sınırlarda bulundu. 
Kemik iliği aspirasyon incelemesinde erit­
roid seride hipoaktivite saptandı, diğer 
kemik iliği elemanlan normal olarak 
değerlendirildi. Olgu Diamond-Blackfan 
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anemisi olarak değerlendirilerek 2mg/kg/ 
gün ağızdan prednizolon tedavisi başlandı. 
Halen izleminin 6. ayında olan olgunun 
bugüne dek kan verme gereksinimi olma­
mıştır ve remisyonda olarak izlenmek­
tedir. 

TARTIŞMA 
Diamond-Blackfan anemısı; genelde 

sütçocuğu döneminde tam konulan ve ol­
guların o/r 25'inde özellikle süt ekstmite ait 
konjenital anomalilerin gözlendiği nadir 
bir doğmalık hipoplastik anemidir Di­
amond-Blackfan anemis i olguların yakla-

Sir 30'u belirgin fiziksel anamaliler 
göstermektedir. Prenatal ya da 
büyüme geriliği yanısıra, sıklıkla 
doğuştan defektler, dis­
morfizm, boyun anomalileri ve başparmak 
anomalileridir (3). Olgulanmızdan birinci­
sinde hipospadias ve pilonoidal sinus, 
ikincisinde tamamlanmamış c:u•Lıv''"'u 

açıklığı mevcuttur. 
Olguların o/c:lO'unda 

L ayda, o/t:50'sinde 2. 
ayda o/r90'ında ilk ı yaşta tam konula­
bilmektedir. Buna karşılık tanısı çocukluk 

döneme kadar geciken va­
da vardır (4). Birinci olgumuz 6 haf­

talıkkentanı almıştır. İkinci olgumuzun 6. 
tanı almasına 

döneminde anemisinin 
ile, ilk ı bulgu 
teyiz. 

Fetal yaşam boyunca ucoLuc•v 

terli olmasına rağmen, nadiren 
talis gözlenebilir. Olguların 'klO'u 
da anemiktir ve intrauterin ge­
riliği saptanabilir. Annelerin yaklaşık 
S;( ıo'unda preeklempsi ve er-
ken komplikas-
yonlar (3). Benzer olarak bi-
rinci olgumuzcia fetomenal kanama 

sporadik olmasına 
rağmen o/rl5 akrabalık ai­
lenin birden fazla üyesinde görülmesi, her 
iki cinsi de eşit olarak etkilernesi nedeniyle 
otomozal geçişli herediter bir bozukluk 
olarak düşünülmektedir. Otomozal çekinik 
formları da bildirilmekle beraber, çoğu ai­
lesel olguda baskın kahtım gözlenmiştir 
(5). Hacettepe Üniversitesi Tıp Fakültesi 
tarafından izlenen toplam 6 olgunun ikisi 

öli 

baba-oğuldur Literatürde baskın kah­
tırnın gözlendiği. 20 aile bildirilmiştir. 
Çekinik kahtım ise toplam 32 ailede bil­
dirilmiş olup; bunların 9'unda akrabalık 
evliliği, 23'ünde birden fazla etkilenmiş 
olgu saptanmıştır. 

Kemik iliğinde eritrosit ana hücre­
lerinin yeterli yapılanmasına bağlı bir 
anemi olan DBA'da tam kriterleri; erken 
çocukluk döneminde gelişen genelde mak­
rositler nadiren narmositer anemi, retiku­
lositopeni, eritroid ana hücrelerde azal­
madır Olgulanmızda makrositer ane­
mi, retikülositopeni ve kemik iliğinde erit­
roid hipoaktivite saptanmıştır. 

Diamond-Blackfan anemisinin ayıncı 
tanısında çocukluk çağında eritrosit ap­
lazisine yol açan diğer nedenler düşünül­
melidir. Sonradan eritroid apiazinin geliş­
tiği çocukluk çağı geçici eritroblastopenisi 
(ÇÇGE), Diamond-Blackfan anemisi ile en 
çok karışahilen durumdur. ÇÇGE, Di­
amond-Blackfan anemisine göre daha 
yaşta başlar ve tanı yaşı olguların 
inde 1-5 yaştır. Ayrıca ailesel vakalar ve 
doğmahk anamaliler gözlenmez. 
tam aydmlatılamamasına rağmen 
bir viral enfeksiyonu izler ve etkilenen ol­
guların bir kısmında Herpes virus 6 be­
lirlenmiştir, Kemik iliği eritroid öncüileri 
ve retikülosit sayısı belirgin olarak azal-

Diamond-Blackfan anemisinden 
olarak yaşa göre MCV, HbF, ADA 

(adenozin deaminaz düzeyleri 
normaldir. Spantan düzelme 1-2 ay içinde 
gerçekleşir ve genelde transfüzyon ge­
rekmez (6). 

anemisinde 
için standart tedavi şekli ve 
bu tedaviye yanıt alınamayan olgularda 
eritrosit tranzfüzyondur. Steroid tedavisi 
ilk seçenek olup, olguların %60-70'inde 

alınır. (2). Her iki olgumuzcia da ste­
roid tedavisine yamt alınmış olup, 
transfüzyon gereksinimleri olmaksızın iz­
lenmektedirler. Spelenektomi, androjen­
ler, riboflavin, vitamin B12 ve diğer he­
manitikler, 6-merkaptropürin, siklofos­
famid, antilenfoisit globulin, siklosporin A, 
plazmaferez, büyüme faktörleri ve allo­
jenik kemik iliği transplanstasyonu gibi 
diğer yöntemler de az sayıda hasta üze­
rinde denenmiştir. %15-20 kendiliğinden 
remisyon oranı bildirilmiştir (7). 
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Sonuç olarak Diamond-Blackfan ane­
misi, çocukluk çağı anemileri içinde oto­
mozal kahtım gösteren, doğmahk ano­
malilerin eşlik ettiği ve kemik iliğinde 
eritrosit ana hücrelerinin yeterli yapıla­
nıamasına bağlı gehşen ve nadir görülen 
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