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Ozet

Bu raporda; viicudunun gesitli yerlerinde morarma ve agzindan kan gelmesi sikayeti ile bagvuran 42 yasinda
erkek bir olgu sunulup, konjenital afibrinojeneminin 6nemi belirtildi.
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Summary

We report a 42 year —old man with congenital afibrinogenemia presenting with ecchymoses and hemoptysis.
Moreover we describe the diagnostic importance of congenital afibrinogenemia.
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Girig

Herediter afibrinojenemi, oldukca nadir goérilen bir
koagulasyon bozuklugudur. Otosomal resesif gegis
gosterir. insidansi 1/1.000.000'dur. Kanamaya egilim
cocukluk cagindan itibaren vardir ve kanama
spektrumu minimal kanamadan hayati tehdit eden
kanamaya kadar degisir. Tedavide kriyopresipitat
kullanilir (1-5). Biz hemoraji hikayesi olan bir hastada
afibriojenemi saptadik. Cok nadir gériilmesi nedeni ile
bu vakay! sunmayi uygun bulduk.

Olgu

42 yasinda bir erkek hasta, son 10 glinden beri
vilcudunun cesitli yerlerinde morarmalarinin olmasi,
zaman zaman da adzindan kan gelmesi sikayeti ile
basvurdu. Hikayesinde g¢ocukluk déneminde siinnet
oldugunda ve yaklasik 15-16 yil dnce dis gektirdiginde
fazla kanamasinin olduju ve kanamasinin geg
durdugu 6grenildi. Fizik muayenede her iki alt ve st
ekstremitede en bliylugi 3x3 cm olan farkli biyUkliikte
3-4 adet ekimoz disinda patolojik bir bulgu tespit
edilmedi. Hemoglobin (Hb): 14.5 g/dl, Beyaz Kiire
(BK): 5.800/mm3, Trombosit: 297.000/mm3, Parsiyel
tromboplastin zamani (aPTT): 2 dk uzun, Protrombin
zamani (PT): 1 dk’dan uzun, fibrinojen: 0 mg/dI idi (10
gun aralikla 2 defa). Diger faktor aktiviteleri normaldi.
Cocuklarinda ve kardeslerinde fibrinojen  duzeyi
normaldi. Babasinin Olmesi ve diger bir nedenle
annesinde fibrinojen bakilamadi. Mevcut hikaye ve
laboratuar  bulgulari  ile  hastaya  konjenital
afibrinojenemi tanisi konuldu. Hemoptizisi nedeni ile 1
paket/10 kg dozunda kriyopresipitat verildi. Bu
tedaviden sonra hastanin ekimozlari ve hemoptizisi
diizeldi. Hasta gerekli 6nerilerle taburcu edildi.

Tartigma

Konjenital fibrinojen anormallikleri disfibrinojenemi,
hipofibrinojenemi, afibrinojenemi seklinde goérilebilir.
Afibrinojenemide plazma ve trombositlerde fibrinojen
tespit edilemez veya minimal dlizeydedir (< 5 mg/dl)
(1,5). Bu hastalikta klinik belirtiler minimal kanamdan
ciddi dizeyde kanamalara kadar degisiklik gosterir.
Hastalar genellikle ciltte morarma, diseti kanamasi,
burun kanamasi, cerrahi girisim ve travma sonrasi
ciddi kanama, menometroraji gibi sikayetlerle
bagvururlar. Gastrointestinal ve genitolriner sistem
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kanamalari bu hastalarda daha az gortlmektedir (2-4).
Bizim hastamizda hemoptizi ve ekimoz bulgulari vardi.

Afibrinojeneminin nedeni  fibriojenin sentezinde
yada fibrinojen molekillerinde bir patolojiden dolayi
olusan  (rlninin  dolagima  veriimemesinden
kaynaklandigina inanilimaktadir.  Bundan  dolay
afibrinojenemide plazmada fibrinojen ya hig tespit
edilemez yada cok dlisilk seviyede tespit edilebilir (<5
mg/dl) (2,4,5). Hastamizin plazmasinda fibrinojen
saptayamadik.

Fibrinojen replasmani ile hastalarin hem klinik hem
de laboratuar bulgulari dlzeltilebilir. Bu hastalarda
genel uygulama kriyopresipitat vermektir. Arzu edilen
kriyopresipitat seviyesi 100 mg/dI'nin Gzeri olmahdir.
Bu seviyeye ulagsmak igin 1 U/5-10 kg miktarinda
kriopresipitat verilmesi gereklidir. Ayrica, mukozal
kanamalarda ve postoperatif donemde epsilon
aminokaproik asit gibi fibrin stabilizan ajanlarin yararli
oldugu gosterilmistir (2).

Sonug olarak, hikayesinde kanama bozuklugu ve
PT, PTT si uzun olan hastalarda konjenital
afibrinojenemi  disiiniilmelidir. Ozellikle ameliyata
alinacak hastalarda PT ve PTTye bakilmasi son
derece 6nemlidir.

Kaynaklar

1. Bithell TC. Hereditary coagulation disorders. In: Lee GR, Bithell TC,
Foerster J, Athens JW, Lukens JN, (eds). Wintrobe’s Clinical
Hematology (ninth edition), London : Lea Febiger 1993; 1422-1472

2. Cillo J, Pulsipher A, Rutherford CJ, et al. Third molar extractions in a
patient with congenital afibrinogenemia: a case report. J Oral and
Maxillofacial Surg 2001; 59: 935-936

3. Neerman-Arbez M. The molecular basis of inherited afibrinogenemia.
Thromb Haemost 2001; 86: 154-163

4. Henselmans JML, Meijer K, Haaxma R, et al. Recurrent spontaneous
intracerebral hemorrhage in congenitally afibrinogenemic patient.
Diagnostic pitfalls and therapeutic options. Stroke 1999; 30: 2479-
2484

5. Asselta R, Duga S, Spena S, et al. Congenital afibrinogenemia:
mutations leading to premature termination codons in fibrinogen Aa-
chain gene are not associated with the decay of the mutant mRNAs.
Blood 2001; 98: 3685-3692

Correspondence Adress
Dr. Fuat ERDEM

Atatiirk Universitesi Tip Fakiltesi

i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Hematoloji BD
e-posta: fuaterdem@yahoo.com

25240 Erzurum/ TURKEY



