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SUMMARY
Fanconi Aplastic Anemia

Fanconi aplastic anemia is a well known constitutional aplas-
tic anemia. In this disorder all of the three cell lines are
appeared to be affected. It may be seen frequently in hetero-
genic but mostly in familial fashion. It may be inherited genet-
ically in several ways.

Here we have presented this review to emphasize that there
may coexist with malignancies or abnormalites of other
organs in the case with Fanconi syndrome. So it needs more
detailed investigation.
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Fanconi aplastik anemisi yapisal bir aplastik anemi
olup, siklikla yasamin ilk 10 yilinda 6zelliklede 8 yas
civarinda goriiliir. Kemik iliginde tiim hiicre serileri
tutulur. Heterojenik olarak goriilme sikligi 1/100-300
arasinda olmakla beraber ailesel olarak daha sik go-
riilebilir. Cesitli sekillerde kalitimsal olarak gegebilir(D,

Bes yasinda istahsizlik, carpinti nedeni ile bagvuran
oykiistinde kilo kayb1 olan, agirlik ve boyu 3 persentilin
altinda olup fizik muayenede anemiye ait bulgular, he-
patomegali, anemiye bagh iifiirlim ve her iki el bagpar-
mak yoklugu goriilen, laboratuvar bulgularinda pansi-
topeni, kemik iliginde miyelodisplastik sendrom, radyo-
lojik olarak bobrek anomalisi eslik eden Fankoni sen-
dromlu bir olguyu sunduk.

OLGU

Bir hafta 6ncesine kadar herhangi bir problemi olmayan motor
ve mental gelisimi normal olan, bir hafta kadar once ailesi

tarafindan cilt renginin ve gozlerinin soluklastig1 fark edilen
kiz hastanin ayn1 donemde halsizligi, istahsizlig1, carpintisida
olup 4 kilogram tart1 kaybi olmus, ilk defa 5 yas 1 aylik iken
hastanemize bagvurdu. Hikayesinde, normal vaginal yoldan
hastanede miadinda sorunsuz olarak dogmus. Anne babanin
hala-day1 ¢ocuklari oldugu, sekiz ve ii¢ yaslarinda saglikli iki
kiz ve 1.5 yasinda saglikli erkek kardesleri oldugu, ailede ben-
zer hastalik olmadig1 6grenildi. i1k bagvurudaki fizik ince-
lemesinde; agirlik-boy-bas cevresi 3 persentilin altinda, genel
durumu orta, suuru acik, halsiz goriiniimde ancak cevreye il-
gili. Konjonktivalar ve cilt rengi soluklagsmis. Kalp muayene-
sinde 2/6 pansistolik iifiirlimii mevcut. Batin serbest karaciger
kot kenarindan palpabl, dalak nonpalpabl. Her iki elde bag
parmak yoktu. Diger sistem muayeneleri dogaldi. Laboratuar
tetkiklerinde yatigindaki Het % 5.5, 1okosit 3000 mm®, trom-
bosit 9000 mm’ olmasi iizerine arastirma kanlar1 alindi.
Pediatrik hematolojiye danisilan hastaya yapilan kemik iligi
incelemesinde miyelodisplastik sendrom-RAEB ile uyumlu
bulundu ve takibe alindi. Ek anomali agisindan yapilan batin
ultrasonografisinde sol atrofik, sagda ektopik bobrek saptandi.
DMSA’da her iki bobrek ektopik yerlesimli oldugu saptandi.
VCUG’de normal idi, ancak postvoiding minimal rezidiiel id-
rar saptandi. Bu bulgular ile hastada oncelikle Fanconi aplas-
tik anemisi tanis1 konuldu.

TARTISMA

Klinik olarak mikrosefali, bagparmak veya radius yok-
lugu, cafeola lekeleri, ciltte hiperpigmentasyon, kisa
boy goriilebilir. Kromozomal parcalanmalar tesbit edi-
lebilir. DNA hasar tamir mekanizmasida anormal oldu-
gundan habaset riski artmustir.

Laboratuvar bulgularinda; anemi, MCV yiiksekligi,
mutlak notrofil sayisinda azalma(500/mm3 altinda),
trombosit sayis1 (20.000/mm3 altinda), hemoblobin F
seviyesi artmis, kemik iligi biyopsisinde kemik iligi
hiicre oraninin % 10 altinda olmasi ile karakterizedir.
Ek anomali olarak; atnal1 bobrek veya bobrek agenezisi,
kemik ve kalp ve diger organ anomalileri eslik edebilir.
Tedavide ilk secenek HLA doku gruplar1 uygun kar-
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desten kemik iligi naklidir. Destek tedavisi ile yagamda
kalma siiresi yillar olabilmesine karsin, agir aplastik
anemide destege ragmen % 20 oraninda basarili oluna-
bilmektedir. Kemik iligi nakli yapilmazsa tedavi yiiz
giildiiriicti degildir. Androjen tedavisi eritrosit yapimini
artirtr ve tranfiizyon gereksinimini azaltir, graniilositler
ve trombositler iizerine etkisi daha azdir, ayrica hepatik
tiimor ve obtriiktif karaciger hastalig1 gibi yan etki risk-
leri de tagimaktadirlar. Tedavide steroidler de kulla-
mlabilir (D,

Alter tarafindan 1927-2001 yillar1 arasinda tani alan
1300 Fankoni anemili hasta retrospektif olarak arasti-
rildiginda, % 9 akut miyeloid 16semi, % 7 miyelodis-
plastik sendrom, % 5 solid tiimérler (ileri yaslarda olan-
larda ve ve yasayanlarda siklig1 artmaktadir) ve % 3
oraninda da karaciger tiimorii saptandigi gozlenmis.
Yaklagik olarak Fankoni anemi tanisi aldiginda baslan-
gicta % 25 hastada habaset saptandig1 anlagilmistir (2.,

DeKerviler ve ark., ciddir refrakter anemi ve tiim organ-
larda konjenital malformasyonlart olan 23 olguda atipik
yliz goriiniimii, biiytime geriligi, radial deformite ve
iiriner anomalilerin oldugunun, ancak bu deformitelerin
Fankoni anemisine 6zgii goriilmedigini bildirmistir (3.

Tischkowitz ve ark. da Fankoni sendromunda goriilen
habasetlerin, 6zellikle alkilleyici ajanlarla indiiklendi-
gini ardindan DNA hasarlanmasinin onarilamayip ha-

baset olustugunu, ancak bu durumun hastaligin dogal
gidisatindan m1 yoksa tani ve yonetiminden mi tartig-
masinin ortaya koymuslardir 4,

Zwaan ve ark., Fankoni anemisinde kanser gelisme
riskinin genetik olarak proteinlerle kontrol edildigini,
ancak kromozomal insitabilite ile bu durumun bozu-
larak kanser olusabilecegini ve bu durumun DNA tanisi
ile miimkiin olabilecegini vurgulamiglardir (),

Anemi veya pansitopeni tablosunda, biiyiime ve gelisme
geriligi olup fizik muayenede anemiye ait bulgular, or-
ganomegali, her iki el bagparmak yoklugu goriilebilen
Fankoni sendromu diisiiniilen olgular, habaset ve eslik
edebilecek diger organ anomalileri agisindan ayrintili
olarak arastirilmalidir.
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