FANKONIi APLASTIK ANEMISi
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Damarlarimizda dolasan kanda 3 tip hicre vardir: dokulara oksijen tasiyan alyuvarlar,
savunma hucreleri akyuvarlar ve pihtilagsmada gorevli kan pulcuklari. Tim bu hicreler sireKili
yenilenir ve olurler. Bu hcrelerin yapim yeri kemiklerin orta boslugunda olan kemik iligidir.
Aplastik anemi dedigimiz kansizlik turiinde ise kemik iliginin timuyle yetersiz ¢alismasi sonucu
alyuvarlarin yani sira akyuvarlar ve kan pulcuklari da azalmistir. Vicudun savunma sistemleri
calismadigindan kansizliga ek olarak enfeksiyonlara egilim (mikrop kapma) artar ve kan
pulcuklari azaldigindan kanama egilimi olur.

Fankoni Aplastik anemisi nadir, bir takim dogustan bozukluklarin bulundugu genetik kokenli
bir kemik iligi yetersizlik tablosudur. Cocuk normalden dusik dogum tartisi ile dodar ve deride
sutli kahverenginde lekeler, parmak bozuklulari, yuzde, gézlerde tipik bir yiz gérunima ile
dogar.

Fanconi anemili ¢ocuklar hastaligi tasiyici durumda olan anne ve babalarindan alirlar ve
dogustan itibaren hastaligin bir takim belirtilerini tasirlar. Anne ve baba ayni genin g¢ekinik
karakterini (resesif) tagidiklarindan hastalik belirtilerini gostermezler. Hem anne hem baba bu
geni tasidiklarinda gocuklarinin dértte birinde hastalik belirtileri gorulecektir.

Fankoni anemisi ¢ok agir belirtiler ile dogumdan itibaren taninabildigi gibi ge¢ yaglara kadar
onemli bir belirti vermeden gidebilir ve kemik iligi yetmezligi ortaya ¢iktiginda tani konabilir.
Fanconi anemisinde guinumuzde en yaygin tani yontemi hastadan bir kan 6rnegi alinarak
hastanin kaninda lenfosit adi verilen akyuvarlarda kromozomlarin kopma ve kirilma oraninin
belirlenmesidir. Normal hicrelerde bu oran ¢ok diusuk iken Fankoni anemili hastalarda bu oran
artmistir. Fankoni anemili hastalarin kardeslerine de mutlaka bu test yapilmalidir. Normal
gorinumde olan kardegler de bu geni tasiyabilir ve hastahgin belirtilerini hafif olarak

gOsterebilir.

Fankoni’li hastalarda birtakim dogumsal bozukluklar gézlenebilir.

Kisa boy: FA'll hastalarin % 50’si dogumda kisa boylu ve distk agirlikli dogar.
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iskelet sistemi anormallikleri: Fanconili cocuklarin blyiik bir kisminda basparmak
bozukluklari dikkat ceker (eksik veya fazla parmaklar). On kol kemiklerinden radius kemigi

eksik olabilir. Kalga cikigi, kaburga ve omur bozukluklari da sik gérultr.

Bobrek bozukluklari: Tam olusmamis, yeri degismis veya at nali gériniminde yapisal

bdbrek bozukluklari gorulebilir.

Deri belirtileri: Fanconi’li cocuklarin derisinde sutli kahverenginde daha koyu boyanmis

lekeler goruldr.

Yiiz gériiniimii: kUgUk bir bas, kUguk gozler ve Uggen yuz tipiktir, kulaklarda sekil bozukluklari

olabilir.

Zekada gerilik: Bazi FA | hastalarin zekasi geri olabilir.

Diger: Kalpte dogustan bozukluklar, sindirim sistemi veya hormonal gelisimde eksiklikler
sagirlik gibi belirtiler de daha nadiren gorilebilir.

ileri yaslarda Fankoni anemili hastalarda cinsel gelisimde sorunlar gdzlenebilir. Ayrica bu
hastalarda daha sik l6semi veya bas boyun ve yemek borusu tiimérleri gelisme olasiligi
vardir. Tani genellikle 5-8 yas civarinda konur.

Tedavi kisa ve uzun vadede olmak Uzere iki sekilde yapilir:

Destek tedavisi yapilir. Kemik iligi yetersizligi gelisen Fankonili hastalarin yasamlarini
surdUrebilmeleri icin digsardan destege ihtiyaci vardir. Alyuvarlari azalan hastalara
alyuvarlar, kan pulcuklari azalanlara kan pulcuklari damar yolu ile verilir. Daha sonra
kemik iligi nakli yapilacak hastalarda aileden gecen cesitli doku antijenlerine karsi
hassasiyet olusmamasi ve doku reddi olasiligini azaltmak icin bu kan drinleri yakin

akrabalardan alinmamalidir.

Kemik iligi Nakli ile iyilesme sansi yakalanabilir. En uygun tedavi doku grubu uygun ve
fankoni tasiyicisi olmayan kardesten alinan saglam kék hicreleri vermektir. Genel durumu
iyi, cok fazla kan almamis kigik ¢ocuklarda kardesten yapilan kemik iligi naklinin basarisi
daha fazladir. Uygun kardes bulunamadidi durumlarda doku grubu uygun yabancidan
alinan kemik iligi ile de nakil yapilabilir. Ancak bu durumda yabanci kemik iligini reddetme

olasiligi nedeniyle basar duser.
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Doku grubu uygun kardesi olmayan hastalarda kemik iligini uyaran androjen ve steroid
hormonlar kullanilir. Hastalarin yarisinda kan sayiminda dizelme gozlenir. Ancak killanma,
bazen karaciger iglevlerinde bozulma ve nadiren de karaciger timorleri geligebileceginden
hasta yakindan izlenmelidir.

Kemik iliginde beyaz ve kirmizi kan hucreleri yapiminini arttiran sentetik buyume faktorleri (G-
CSF ve eritropoietin) kullanimi kok hucreler hasarli oldugundan genelde basarisiz olur.
Akyuvarlari azalan hasta mikrobik hastaliklara kolayca yakalanir ve ciddi infeksiyonlar
hayati tehlike yaratir. Mikrobik hastalik bulgulari, 6zellikle ates oldugunda gecikmeden tedavi
edilir. Hastalarda kan pulcuklari sayisi azalmis oldugundan “aspirin” gibi mevcut kan

pulcuklarinin da iglevini bozan ilaglar kullaniimamalidir.

Fankoni anemili hastalar genetik bozukluk nedeniyle Miyelodisplastik sendrom (kemik
iliginde anormal ve etkisiz kan yapimi), kanser, I6semi (daha c¢ok akyuvarlardan

kaynaklanan I6semi (AML) tipi) gibi hastaliklara daha fazla egilimlidirler.

Hastalik Sirasinda Ortaya Cikabilecek Beklemeyen Durumlar:
1. Hayati organlarda (beyin, bdbrek, i¢ organlar) kanama
2. Mikrop kapma (Enfeksiyonlar) mantar, bakteri, virsler
3. Kan ve kan urunlerinin verilmesi sirasinda olusan olaylar
4. Safra tasi olusmasi
5. Buyume geriligi
6. Ergenlige girmenin gecikmesi
7. Demir birikimi ve yan etkileri

8. Tum destek tedavilere ragmen sayilan bu beklenmeyen olaylar gorilebilir, tim bu

olaylarin sonucu olarakda nadiren de olsa 6lum gorulebilir.
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