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Yenidogan Doneminde Ortaya Cikan Hemofili B
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SUMMARY

Neonatal Hemophilia B With Hematoma Formation
in the Thigh

Hemophilia B (Christmas Disease) is a congenital coagulopa-
thy characterized by factor IX deficiency. In the neonatal peri-
od, it may be presented with intracranial, umblical and gas-
trointestinal tract hemorrage. Our case was a neonate pre-
sented with hematoma formation in his thigh after an intra-
muscular injection. Hemophilia B was considered as the
cause dafter detecting the blood factor IX levels % 0.
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OLGU

Prenatal doneme ait bir 6zelligi olmayan 18 yasindaki takipsiz
gebenin 2. gebeliginden evde, NSD ile, miadinda, 3700 g
olarak dogan erkek bebek tetanoz profilaksisi i¢in klinigimize
getirildi. Klinigimizde her iki bacagin uyluk 6n kismina im
olarak tetanoz Ig ve K vitamini uygulanan hastada 1 giin sonra
her iki bacaginda sislik ve kizariklik meydana gelmesi ve sol
bacakta igne yapilan bolgeden durdurulamayan kanamalar
olmas: iizerine yenidogan servisine yatirildi. Soyge¢misinde
bir 6zellik yoktu ve anne ile baba arasinda akrabalik bulun-
muyordu. Kardesi kiz, sag ve saglikli idi. Fizik muayenesinde;
tart1 3700 g (50p), boy 48 cm (50p), B.C 48 cm (50p), ates
37.8°C (R), nabiz 142/dk, arter kan basinci 90/50 mmHg idi.
Solunum, kardiyovaskiiler, genitoiiriner, gastrointestinal ve
norolojik sistem muayenelerinde patolojik bulgusu olmayan
hastada, sol bacak uyluk 6n yiiziinde 6x9 cm, sag bacakta ayn1
bolgede 4x5 cm boyutlarinda, 1s1 artist ve kizariklik olan orta
sertlikte sislik mevcuttu. Solda lezyon bolgesinden sizma
tarzinda kanama devam etmekteydi (Resim 1-2). Tam kan
saymminda; Hb 15 g/dl, Het % 44.8 g/dl, 16kosit 15.400/mm3,
trombosit 281.000 mm3, periferik yaymada; % 52 PNL, % 44
lenfo, % 4 stab mevcuttu. Toksik graniilasyon yok, trom-
bositler bol ve kiimeli idi. CRP’si (-) olan hastanin tam idrar
tahlili ve biokimyasal degerlerinde patolojik 6zellik yoktu.
Lezyon bolgesinden durdurulamayan kanamasi olan hastanin
kanama diyatezi acisindan yapilan tetkiklerinde; kanama

Resim 1.

Resim 2.

zamani 2 dk (N), pihtilasma zamani 6 dk 30 sn (N), protrom-
bin zamam (PT) 10.8 sn, aktivitesi % 100 bulundu. Aktive
parsiyel tromboplastin zamani (A PTT) 88.1 sn (N: 26-40 sn)
tespit edilen hastada faktor eksiklikleri diisiiniildii ve faktor
VIII diizeyi % 80, faktor IX diizeyi ise % 0O olarak bulundu.
Hemofili B tanis1 alarak faktor IX replasman tedavisine
baslanan hastanin ¢ok kisa siirede kanamalar1 durduruldu ve
sislik, kizariklik geriledi. Hasta hematoloji polikliniginden
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takip edilmek iizere taburcu edildi.
TARTISMA

Hemofili A ve B kalitsal pihtilagma bozukluklar: iginde
yer alan hastaliklardir. Hemofili A faktor VIII, hemofili
B faktor IX eksikligi sonucu gelisir. Klinik ve laboratu-
var olarak hemen hemen ayni bulgular1 veren bu iki
hastalik en sik goriilen koagiilopatileri olustururlar. X
kromozomuna bagli resesif olarak gecis gosterirler ve
asemptomatik kadin tasryicilar tarafindan erkek cocuk-
lara gegirilirler. Hemofili A ve B’nin % 60’1nda aile
Oykiisii miisbetken, % 40’1nda aile hikayesi yoktur ve
denova gen mutasyonu ile ortaya ciktig1 diisiiniilmekte-
dir (D, Bizim olgumuzda da aile hikayesi ve akraba
evliligi bulunmamaktaydi. Hemofili erkeklerde 20/
100.000 oraninda goriilmekte olup, olgularin % 80’ini
hemofili A, % 20’sini ise hemofili B hastalig1 olusturur.
Hemofilide klinik tablo faktor diizeylerine ve biyolojik
aktivitesine baglhdir. Faktor diizeyinin % 1’in altinda ol-
dugu agir formda spontan deri ekimozlari, kiigiik trav-
malarda kanamalar ve hemartrozlar ortaya cikar. Faktor
diizeyinin % 5’in tizerinde oldugu hafif formda ise sis-
temik kanamalara her zaman rastlanmaz, dis ¢ekimi
veye siinnet gibi belirli cerrahi uygulamalar sirasinda
durdurulamayan kanamalar seklinde kargimiza ¢ikabilir.
Hemofili, % 30 olguda siinnet kanamalar1 olarak ilk kez
tanmmaktadir (12), Yenidogan déneminde travmalarin
azligindan dolay1 ¢ok nadiren bulgu veren bu hastalik,
cocugun ilk yiiriimeye basladigi ve hareketlerinin arttigi
donemlerde ortaya ¢ikar. Bu yiizden, yenidogan done-
minde tam koymak giictiir (. Hemofili B hastali1
yenidogan doneminde en ¢ok intrakraniyal kanama
olarak kendini gosterir 3-5). Bunun haricinde, gébek
kordonundan kanama, erken spontan gastrointestinal
kanama, periton i¢cine kanama gibi nadir ortaya ¢ikig
sekilleri literatiirde yaymlanmistir (6.7,

Yenidogan doneminde, kanama pihtilasma bozuklugu
ile karsimiza gelen olgularda yenidoganin hemorajik
hastalig1 basta olmak iizere ¢esitli hastaliklarin ayirict
tanisina gidilmelidir. Oncelikle hemogram ve periferik
yayma degerlendirilerek trombosit say1 ve fonksiyonla-
1 hakkinda bilgi edinilmelidir. ikinci basamakta, kana-
ma zamani, PT ve PT aktivitesi degerlendirilmelidir.
Yenidoganin hemorajik hastaliginda, 6zellikle pihti-
lagmanin ekstrinsik yolunda gorevli olan ve K vitami-
nine bagh faktorlerin (F VII- F X) eksikligi sonucu PT
uzamakta ve aktivitede diismeler olmaktadir. Intrensek

242

Goztepe Tip Dergisi 17: 241-242, 2002

yola ait olan F VIII ve F IX eksikliginde A PTT uzamis
oldugu icin hemofilide PT normal ve A PTT uzamis
olarak bulunur. Von Willebrand hastalifinda ise F VIII
eksikligi yaninda trombosit fonksiyonlar1 da bozuk ol-
dugu icin A PTT’deki uzamayla birlikte kanama zamani
da uzamaktadir, hemofilide ise kanama zamani nor-
maldir (1.8),

Yenidogan doneminde faktor seviyeleri normale gore
diisiik oldugu i¢in hastaligin derecelendirilmesi giictiir.
Faktor seviyesi % 1’den daha diisiikse tan1 kesindir. %
5-10 aras1 faktor seviyeleri tespit edildiginde 6. ayda
faktor seviyeleri tekrar dlgiilmelidir (1.2). Bizim olgu-
muzda faktor 9 diizeyi % O olarak bulunmus ve tani
kesin olarak konmustur.

Son yillarda hemofilinin prenatal tanisi yapilabilmekte-
dir. Amniosentez veya koriyonik villus biyopsisi ile
molekiiler biyoloji tekniklerini kullanarak (immunora-
diometrik assey yolu ile F VIII ve F IX un antijenini 0l-
cerek) ve de fetoskop ve fetal 6rnekleme yolu ile in ute-
ro tan1 koymak miimkiin olmustur ).

Yenidogan doneminde intrakraniyal kanama, gdbek
kordonundan kanama, spontan GIS kanama, kas ici
hematom veya kanama gibi durumlarla karsilagildiginda
kanama diatezleri de arastirilmali ve hemofili B hasta-
181 da ayirici tanida yer almalidir.
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