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Subkonjunktival Hemorajili Bir Olguda
Fanconi Anemisi

Fanconi’s Anemia in a Case with
Subconjunctival Hemorrhage

OZET Subkonjunktival hemoraji, gesitli nedenlerle konjunktival veya episkleral damarlardan kon-
junktiva altindaki araliga kanama olmasidir. Bu ¢aligmada, gz hastaliklar: poliklinigine sol goziin-
de kanama olustugu igin getirilen 5 yagindaki bir kiz ¢ocugu ele alinmistir. Sol goziinde
subkonjunktival hemoraji gelistigi goriilen hastanin, bir ay 6nce sag goziinde de benzer bir kana-
manin oldugu 6grenilmistir. Travma veya ilag 6ykiisti olmayan ¢ocukta, ayrica ciddi bir biiyiime ge-
riligi, mikrosefali ve her iki el bagparmak yoklugu dikkati gekmistir. Hastanin arteriyel tansiyonu
normal olarak 6l¢tilmiistiir. Yapilan hematolojik incelemelerinde orta diizeyde bir hipokrom nor-
mositer anemi ve agir bir trombositopeni saptanmistir. Sonug olarak, hastanin biitiin bu klinik ve
laboratuvar bulgular1 Fanconi anemisi ile uyumlu bulunmustur.

Anahtar Kelimeler: Fanconi anemisi; goz, kanama

ABSTRACT Subconjunctival hemorrhage can be defined as bleeding of conjunctival or episcleral
vessels into subconjunctival area. We aimed to present a case of five years old girl, applied to our
outpatient clinic due to hemorrhage on the left eye. In the ophthalmologic examination, left sub-
conjunctival hemorrhage was seen. On the right eye, similar hemorrhage history has been descri-
bed by her family which has happened one month ago. The patient hasn’t got any history of trauma
or drug use. We observed normal arterial tension. In the physical examination, severe growth re-
tardation, microcephaly and bilaterally thumb aplasy were observed. Hypochromic normocyter
anemia with severe trombocytopeny was detected in the laboratory. Finally, with these clinic ma-
nifestations and laboratory findings, Fanconi’s anemia has been thought as a diagnosis.
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ubkonjunktival hemoraji (konjunktiva-alt1 kanama), gormenin etki-

lenmedigi ve agrinin eslik etmedigi kirmizi g6z nedenlerinden biri-

dir. Oftalmoloji klinigindeki sikligi bir calismada %2.9 olarak
bildirilmistir. Her cinsiyet ve yas grubunda goriilebilmesine karsin, ileri
yaslarda goriilme siklig1 nispeten artmaktadir. Olgularin en az %50’sinde
bir neden bulunamazken, tespit edilebilen nedenler s6yle siralanabilir:'

Travma: Siklikla hatirlanmayan goz ve bas travmalari; daha nadir ola-
rak ise gogiis travmalari, kemik kiriklari, kalp ameliyatlar1 gibi nedenlere
bagli olarak gelisebilir.
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Hipertansiyon ve arteriyoskleroz: Yasli olgu-
larda ilk akla gelen nedenlerdir.

Konjunktivitler veya sistemik bazi enfeksi-
yonlar: Pnémokok, hemofilus, klamidya, influen-
za, septisemi gibi durumlar.

Valsalva manevras:: Siddetli 6ksiirme ve 1kin-
ma gibi durumlara bagh gelisebilir.

Tla¢ kullanim1: Bircok antibiyotigin yani sira,
antikoagiilan ajanlar, steroidler ve oral kontrasep-
tif ajanlar da subkonjunktival kanamaya yol agabi-
lir.

Kanama bozukluklar:: Travma veya enfeksi-
yon Oykiisii olmayan, tekrarlayan subkonjunktival
kanamali geng olgularda 6ncelikle akla gelmelidir.
Hematopoetik sistem ve karaciger fonksiyonlar
aragtirilmalidir.

Diger: Bebeklerde goriilen subkonjunktival
kanamalarda ise vitamin C eksikligi, cocuk istisma-
11 (child abuse) ve travmatik asfiksi gibi durumlar
mutlaka akilda tutulmalidir.

Spesifik bir tedavisi olmayan ve yaklagik iki ti¢
hafta igcinde iyilesen subkonjunktival hemorajinin
iyice irdelenmesi gerekmektedir.

Klinigimizde travma ve ila¢ oykiisii olmayan,
tekrarlayici subkonjunktival hemorajili 5 yasinda-
ki bir olguyla kargilastigimiz icin, 6ncelikle kanama
bozukluklarinin ekarte edilmesi gerekli olmustur.
Ayrica gocuktaki ciddi gelisme geriligi, mikrosefa-
li ve her iki bagparmak yoklugu da bu olgunun da-
ha detayli incelenmesini gerekli kilmigtir.

Olgumuzdaki bulgular Fanconi Anemisi (FA)
ile uyumlu bulunmus ve subkonjunktival hemora-
jinin nedenlerini hatirlattig: i¢in bu olgu, ailesin-
alinmak

den bilgilendirilmis olur suretiyle

sunulmustur.

IOLGU SUNUMU

Goz hastaliklar poliklinigine sol géziinde kanama
olustugu icin getirilen 5 yasindaki bir kiz ¢ocugu-
nun yapilan géz muayenesinde, her iki goziinde
gorme keskinliginin tam (sikloplejik refraksiyon
+1.50/+0.50) oldugu gorilmiistiir (Resim 1). Her-
hangi bir travma veya ila¢ kullanma 6ykiisiiniin ol-

madigr Ogrenilen c¢ocugun biyomikroskobik
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muayenesinde, sol goziinde yogun subkonjunkti-
val hemoraji izlenmis, fundus muayeneleri ise bila-
teral normal olarak degerlendirilmistir. Bu arada
aile, bir ay 6nce sag goziinde de benzer bir kana-
manin gerceklestigini, ancak birkag hafta igerisin-
de kendiliginden iyilestigini soylemistir. Ayrica,
oldukca esmer oldugu goriilen ¢cocugun ok belir-
gin bir bliylime geriligi gosterdigi ve her iki el bas-
parmaginin olmadig: dikkati ¢ekmistir.

Olgumuz bu sistemik bulgular1 ve spontan ola-
rak gelistigi 6grenilen tekrarlayici kanamalar: ne-
deni ile, ¢ocuk hastaliklar: ve ortopedi kliniklerine
danigilmigtir. Anne ve babasinin birinci dereceden
akraba, yasayan iki kardesinin ise saglikli oldugu
6grenilmistir. Bununla birlikte izole her iki el bas-
parmak aplazisi (birinci metakarp ve falankslarin
yoklugu) (Resim 2a, 2b), ciddi biiyiime geriligi-
boy= 85 cm (3 persentilin altinda)/kilo= 9.5 kg (3
persentilin altinda), mikrosefali-bas cevresi= 42 cm
(3 persentilin altinda) ve tiim ciltte genel bir pig-
mentasyon artisinin var oldugu bildirilmistir.

Hematolojik ve biyokimyasal incelemelerinde,
hafif bir hipokrom normositer anemi (RBC: 2.87
1076/ul,, HGB= 8.7 g/dL, HCT= %29, MCV= 101
fL, MCH= 30.3 pg, MCHC= 30 g/dL) ve agir bir
trombositopeni (17.000/uL) saptanmistir. Yapilan
periferik yaymasinda, eritrositler hipokrom nor-
mositer yapida, trombositler nadir ve tekli olarak
goriilmis, atipik hiicreye ise rastlanilmamigtir.

Biitlin bu bulgular birlestirildiginde, genetik
olarak cesitli kromozom kiriklarinin, fenotipik ola-
rak ozellikle el bagparmag: ve bobrek anomalileri
gibi yapisal bozukluklara eslik ettigi, ailevi bir ap-
lastik anemisi olan FA’nin, olgunun klinik tanisi ol-
dugu disintlmistir. Bu nedenle olguya ayrica
abdominal ultrasonografi de yaptirilmig ve burada
her iki bobregin pelvis yerlesimli olup, at nali bob-
rek varyasyonu gosterdigi izlenmistir. Bu bulgu,
FA’nin tamidaki yerini daha da giiglendirmistir. So-
nug olarak, olgu bu tani ile tan1 ve tedavisinin dii-
zenlenebilecegi ileri bir merkeze gonderilmistir.

I TARTISMA

1927 yilinda Guido Fanconi gesitli fiziksel anormal-
likleri olan aplastik anemili {i¢ erkek kardesi, Fan-
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RESIM 1: Sol gézde subkonjunktival hemoraji ve palpebral epikantiis kat-
lantisi.

coni aplastik anemisi (FA) olarak tanimlamistir. Pri-
mer olarak otozomal resesif gecis gosterdigi bilinen
hastalik, ilerleyici kemik iligi hasar1 (aplastik anemi
bu olgularin %90"1nda gelisir ve HbF artis1 izlenebi-
lir), artmis malignite riski (olgularin %10’unda 16-
semi ve solid tiimor gelismektedir), bityiime geriligi,
cilt hiperpigmentasyonu, “cafe au lait” lekeleri, mik-
rosefali, iskelet deformiteleri (olgularin %80’inde
unilateral veya bilateral, bagparmak-radius hipop-
lazisi veya aplazisine rastlanilmaktadir) ve bobrek
malformasyonlari ile karakterizedir. Bunlarin ya-
ninda kardiyak defektler, inmemis testis, hipogona-
dizm, mikroftalmi, epikantal katlantilar ve sagirlik
da izlenebilmektedir.*®

Olgularin %60-75’inde gesitli dogumsal bozuk-
luklar goriildiigii i¢in cogu olguya erken yaglarda ta-
n1 konulabilmektedir. Ilk 10 yil sonuna dogru,
kemik iligi bozukluklarina (anemi, trombositopeni,
notropeni veya pansitopeni) bagh olarak tekrarlayan
kanamalar ve enfeksiyonlar goriilmektedir. Progno-
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zu ise ¢ogunlukla miyelodisplastik sendrom (MDS),
akut miyeloblastik 16semi (AML), bas-boyun ve gas-
trointestinal kanserler belirlemektedir.>*

FA, en sik genetik gecisli aplastik anemi tipi-
dir. Diger aplastik anemilerden DNA’da gapraz
baglanmalara yol acan etkenlere olan duyarlilig: ile
ayrilir. Hastaligin simdiye kadar bir¢ok gen mutas-
yonu (FANCA, -B, -C, -D1, -D2, -E, -F, -G, -1, -,
-L) saptanmistir. Bunlar hiicre core proteinlerin-
den olup, DNA c¢apraz bag olusumunda ve gesitli
tamir agsamalarinda gorev alirlar. Bu genlerde bir
mutasyon oldugu zaman, kromozomal kirilganli-
gin ve mutajenik kimyasal maddelere kars: hiicre-
sel duyarliligin artig gosterdigi ve boylece hastaligin
olusumunun tetiklendigi diistintilmektedir. Kro-
mozomlarda kirilmalara yol agan bir¢ok ajan olma-
sina karsilik, FA’daki hiicrelerin 6zellikle
diepoksibutan (DEB), mitomisin C (MMC) ve sisp-
latine kars: artmis duyarliligs vardir. FA’l hiicre-
lerdeki bu 6zellik tanisal kromozom testlerinde de
(DEB testi) kullanilmakta ve gerek prenatal gerek-
se postnatal donemde tan1 konulmasini kolaylastir-
maktadir. Bu testler 6zellikle yapisal bozukluklarin
goriilmedigi yaklasik %30 olguda, daha da 6nemli
olmaktadir.>?

FA’nin ayirici tanisinda, benzer fenotipik 6zel-
likleri nedeni ile Diskeratozis konjenita, Trombosi-
topeni, Radius yoklugu (TAR) sendromu, Holt Oram
sendromu, Shwachman sendromu ve trizomiler dii-
stintilmelidir. Prognozunun ¢ogu zaman iyi olmadi-
g1 bildirilen bu hastaligin tedavisinde destek

tedavileri, androjenler, diisiik doz steroid ve kemik

RESIM 2a, b: Bilateral el basparmak aplazisi (bilateral birinci metakarp ve falankslarin yoklugu).
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iligi transplantasyonu onerilmektedir. Ayrica, var
olan gesitli dogumsal bozukluklarin tedavisinde ise
cerrahi yontemlere bagvurulmaktadir.®®

Yapilan aragtirmalarda, FA hastalarinin yaklagik
%?26’sinda cesitli géz anomalileri de rapor edilmig-
tir. Bunlar mikroftalmus, sasilik, epikantal katlanti-
lar, hipertelorizm, pitozis, katarakt, astigmatizma,
korliik, epifora, nistagmus, propitozis, hipotelorizm
ve anoftalmi olarak siralanmistir. Bu bilgiler 15181n-
da tekrar degerlendirilen olguda, subkonjunktival
hemoraji diginda, palpebral epikantal katlantilarin
var oldugu da tespit edilmistir (Resim 1).%°

Sonug olarak, bu olgudan ¢ikarilmas: gereken
nokta, oftalmoloji kliniginde nispeten az 6nem

Soner DEMIREL ve ark.

gosterilen subkonjunktival hemorajinin, belki de
¢ok 6nemli bir hastaligin ipucu olabileceginin bi-
linmesidir. Nedenleri dikkate alindiginda, sub-
konjunktival hemorajili bir hastada soyle bir
algoritmanin takip edilmesini dnerebiliriz: Once-
likle hastanin sistemik bir gozlemi yapilmali, da-
ha sonra yas, hipertansiyon, travma, siddetli
okstiriik ve ilag kullanim 6ykiisii sorgulanmals, ay-
rica kanamanin tekrarlayici vasifta olup olmadig:
ve yakin zamanda konjunktivit veya atesli bir sis-
temik enfeksiyon gecirip gecirmedigi irdelenme-
lidir. Boyle bir bakis ile degerlendirdigimizde,
belki de hi¢c ummadigimiz sonuglara ulasabilece-
gimiz muhtemeldir.
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