
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 yap›sal bir aplastik anemi
olup, s›kl›kla yaflam›n ilk 10 y›l›nda özelliklede 8 yafl
civar›nda görülür. Kemik ili¤inde tüm hücre serileri
tutulur. Heterojenik olarak görülme s›kl›¤› 1/100-300
aras›nda olmakla beraber ailesel olarak daha s›k gö-
rülebilir. Çeflitli flekillerde kal›t›msal olarak geçebilir(1).

Befl yafl›nda ifltahs›zl›k, çarp›nt› nedeni ile baflvuran
öyküsünde kilo kayb› olan, a¤›rl›k ve boyu 3 persentilin
alt›nda olup fizik muayenede anemiye ait bulgular, he-
patomegali, anemiye ba¤l› üfürüm ve her iki el baflpar-
mak yoklu¤u görülen, laboratuvar bulgular›nda pansi-
topeni, kemik ili¤inde miyelodisplastik sendrom, radyo-
lojik olarak böbrek anomalisi efllik eden Fankoni sen-
dromlu bir olguyu sunduk.

OLGU

Bir hafta öncesine kadar herhangi bir problemi olmayan motor
ve mental geliflimi normal olan, bir hafta kadar önce ailesi

taraf›ndan cilt renginin ve gözlerinin soluklaflt›¤› fark edilen
k›z hastan›n ayn› dönemde halsizli¤i, ifltahs›zl›¤›, çarp›nt›s›da
olup 4 kilogram tart› kayb› olmufl, ilk defa 5 yafl 1 ayl›k iken
hastanemize baflvurdu. Hikayesinde, normal vaginal yoldan
hastanede miad›nda sorunsuz olarak do¤mufl. Anne baban›n
hala-day› çocuklar› oldu¤u, sekiz ve üç yafllar›nda sa¤l›kl› iki
k›z ve 1.5 yafl›nda sa¤l›kl› erkek kardeflleri oldu¤u, ailede ben-
zer hastal›k olmad›¤› ö¤renildi. ‹lk baflvurudaki fizik ince-
lemesinde; a¤›rl›k-boy-bafl çevresi 3 persentilin alt›nda, genel
durumu orta, fluuru aç›k, halsiz görünümde ancak çevreye il-
gili. Konjonktivalar ve cilt rengi soluklaflm›fl. Kalp muayene-
sinde 2/6 pansistolik üfürümü mevcut. Bat›n serbest karaci¤er
kot kenar›ndan palpabl, dalak nonpalpabl. Her iki elde bafl
parmak yoktu. Di¤er sistem muayeneleri do¤ald›. Laboratuar
tetkiklerinde yat›fl›ndaki Hct % 5.5,  lökosit 3000 mm3, trom-
bosit 9000 mm3 olmas› üzerine araflt›rma kanlar› al›nd›.
Pediatrik hematolojiye dan›fl›lan hastaya yap›lan kemik ili¤i
incelemesinde miyelodisplastik sendrom-RAEB ile uyumlu
bulundu ve takibe al›nd›. Ek anomali aç›s›ndan yap›lan bat›n
ultrasonografisinde sol atrofik, sa¤da ektopik böbrek saptand›.
DMSA’da her iki böbrek ektopik yerleflimli oldu¤u saptand›.
VCUG’de normal idi, ancak postvoiding minimal rezidüel id-
rar saptand›. Bu bulgular ile hastada öncelikle Fanconi aplas-
tik anemisi tan›s› konuldu.

TARTIfiMA

Klinik olarak mikrosefali, baflparmak veya radius yok-
lu¤u, cafeola lekeleri, ciltte hiperpigmentasyon, k›sa
boy görülebilir. Kromozomal parçalanmalar tesbit edi-
lebilir. DNA hasar tamir mekanizmas›da anormal oldu-
¤undan habaset riski artm›flt›r.

Laboratuvar bulgular›nda; anemi, MCV yüksekli¤i,
mutlak nötrofil say›s›nda azalma(500/mm3 alt›nda),
trombosit say›s› (20.000/mm3 alt›nda), hemoblobin F
seviyesi artm›fl, kemik ili¤i biyopsisinde kemik ili¤i
hücre oran›n›n % 10 alt›nda olmas› ile karakterizedir.
Ek anomali olarak; atnal› böbrek veya böbrek agenezisi,
kemik ve kalp ve di¤er organ anomalileri efllik edebilir. 
Tedavide ilk seçenek HLA doku gruplar› uygun kar-
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deflten kemik ili¤i naklidir. Destek tedavisi ile yaflamda
kalma süresi y›llar olabilmesine karfl›n, a¤›r aplastik
anemide deste¤e ra¤men % 20 oran›nda baflar›l› oluna-
bilmektedir. Kemik ili¤i nakli yap›lmazsa tedavi yüz
güldürücü de¤ildir. Androjen tedavisi eritrosit yap›m›n›
art›r›r ve tranfüzyon gereksinimini azalt›r, granülositler
ve trombositler üzerine etkisi daha azd›r, ayr›ca hepatik
tümör ve obtrüktif karaci¤er hastal›¤› gibi yan etki risk-
leri de tafl›maktad›rlar. Tedavide steroidler de kulla-
n›labilir (1).

Alter taraf›ndan 1927-2001 y›llar› aras›nda tan› alan
1300 Fankoni anemili hasta retrospektif olarak araflt›-
r›ld›¤›nda, % 9 akut miyeloid lösemi, % 7 miyelodis-
plastik sendrom, % 5 solid tümörler (ileri yafllarda olan-
larda ve ve yaflayanlarda s›kl›¤› artmaktad›r) ve % 3
oran›nda da karaci¤er tümörü saptand›¤› gözlenmifl.
Yaklafl›k olarak Fankoni anemi tan›s› ald›¤›nda bafllan-
g›çta % 25 hastada habaset saptand›¤› anlafl›lm›flt›r (2).

DeKerviler ve ark., ciddir refrakter anemi ve tüm organ-
larda konjenital malformasyonlar› olan 23 olguda atipik
yüz görünümü, büyüme gerili¤i, radial deformite ve
üriner anomalilerin oldu¤unun, ancak bu deformitelerin
Fankoni anemisine özgü görülmedi¤ini bildirmifltir (3).

Tischkowitz ve ark. da Fankoni sendromunda görülen
habasetlerin, özellikle alkilleyici ajanlarla indüklendi-
¤ini ard›ndan DNA hasarlanmas›n›n onar›lamay›p ha-

baset olufltu¤unu, ancak bu durumun hastal›¤›n do¤al
gidiflat›ndan m› yoksa tan› ve yönetiminden mi tart›fl-
mas›n›n ortaya koymufllard›r (4).

Zwaan ve ark., Fankoni anemisinde kanser geliflme
riskinin genetik olarak proteinlerle kontrol edildi¤ini,
ancak kromozomal insitabilite ile bu durumun bozu-
larak kanser oluflabilece¤ini ve bu durumun DNA tan›s›
ile mümkün olabilece¤ini vurgulam›fllard›r (5).

Anemi veya pansitopeni tablosunda, büyüme ve geliflme
gerili¤i olup fizik muayenede anemiye ait bulgular, or-
ganomegali, her iki el baflparmak yoklu¤u görülebilen
Fankoni sendromu düflünülen olgular, habaset ve efllik
edebilecek di¤er organ anomalileri aç›s›ndan ayr›nt›l›
olarak araflt›r›lmal›d›r.
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