Herediter Faktor VI Eksikligi

Faktér VII karacigerde K vitaminine badimli olarak
sentezlenen bir pihtilagsma faktortidir. Ekstrensek pihti-
lasma sisteminde goérev alir, faktdér X'un aktivasyonu
icin gereklidir (1,2,3).

ilk kez 1951'de Alexander ve arkadaslari tarafin-
dan bir herediter faktdor VII eksikligi vakasi bildirilmis,
1990 yilina dek bildirilen vaka sayisi 150'ye ulasmistir
(1). Hastalik otozomal resesif olarak geger; heterozigot
kigsiler asemptomatik iken, homozigot kisilerde hastalik
semptomlari ortaya cikar (1,2,3,4,5).

Bu yazida faktdr VII eksikligi saptanan bir hasta
ve yapilan aile taramasinin sonuglari bildirildi.

Vaka: 17 yasinda, erkek hasta burun kanamasinin
birkag gun devam etmesi nedeni ile klinigimize tetkik
icin sevkedilmis. Burun kanamalari 1 yasindan beri sik
sik tekrarlayan hastaya bu nedenle arada bir koterl-
zasyon yapilmakta ve adini bilmedigi bazi ilaglar veril-
mekte imis. Sinnet sirasinda kanama problemi olma-
mis. Baska bir cerrahi girisim ya da travma gecgirme-
mis.

Anne ve babasi kardes cocugu imis; 5 kardesin-
den 2'sinde de sik sik burun kanamasi oluyormus.

Soluk gorinim disinda fizik muayene bulgulari
normal bulundu. Hematolojik tetkiklerinde burun kana-
masina baglanan demir eksikligi anemisi saptandi. Ayri-
ca pthtilasma testlerinden sadece protrombin zamani-
nin uzun oldugu goérildi. Hasta plazmasi esit miktarda
normal plazma ile ve bekletilmis normal plazma ile
karsilastirildiktan sonra bakilan protrombin zamani nor-
mal bulundu.

Aile anamnezi g6zénine alinarak anne-baba ve
kardesleri tetkik icin c¢agrildi. Hastamizin 4 erkek
kardesinde de slnnet sirasinda sorun ¢ikmadig! 6grenildi.

Anne ve babada hematolojik tetkikler normal bulun-
du. Hasta disinda 3 kardeste protrombin zamani uzundu.

Bu ailede faktdor VII dizeyleri dlglildiglinde hasta-
miz ve 3 kardesinde faktor VIl eksikligi oldugu gosterildi
(Tablo 1).
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Faktor VII dizeyi faktéor VM'den yoksun plazmasi
kullanilarak o6l¢ildd (2,6,7,8). Normal kisilerden hazirla-
nan plazma standart plazma olarak kullanildi, buradaki
faktér dizeyi %100 olarak kabul edildi. Cam test tu-
pinde 0.1 ml. faktér VM'den yoksun plazma o6rnegi ile,
0.1 ml. test 6rnegi (hasta plazmasi veya standart plaz-
ma) karistirildi, 37 °C'de 2 dakika inkibe edildikten
sonra 0.2 ml. tromboplastin eklenerek pihtilagsma za-
mani Olguldi. Standart ve hasta plazmasindan hazirla-
nan 1/10, 1/20, 1/40 dilisyonlarda test tekrarlandi. Lo-
garltmik grafik kagidina cizilen kalibrasyon egrisinden
faktor VII aktivitesi olglldi.

TARTISMA

Nadir gorilen bir hastalik olan konjenital faktér VI
eksikligi saptanan hastalarda aile anamnezi iyi alinmali-
dir (1,2). Hastamizda da anne ve babasinin kardes ¢o-
cugu olmasi aile anamnezinin 6énemini ortaya koymak-
tadir. Ayrica anne ve babada klinik ve laboratuar bo-
zukluk saptanamamasi da hastaligin otozomal resesif
gecisini destekler bir bulgudur.

Herediter faktor VII eksikliginde faktér VIl sentezi
azalmis veya hi¢c yoktur. Ancak hastalarin kuglik bir
kisminda faktér VIl antijeni normal olmasina ragmen,
fonksiyonel aktivitesi bozuktur (1,8).

Faktér VII eksikliginde kanamanin siddeti degisken
olabilir, bu durum faktér VIl dizeyi ile iliskili degildir
(1,2,5,8). Faktdor VII eksikligi klinik olarak 5 grup ha-
linde toplanabilir (Tablo 2) (2,5). Buna goére hastamiz
ve burun kanamasi sikayeti olan 2 kardesi 3. grupta
degerlendirilirken, higbir sikayeti olmayan diger kardes
4. gruba alinabilir.

Faktér VII aktivitesi kromojenik yéntemlerle kolayca
dlgllebilirken, faktér VII antijenitesini 6lgmek igin ELIZA
veya RIA metodunun kullanilmasi gerekmektedir (2,5,6).

Konjenital faktor VII eksikligi olan bir hastada fak-
tor VII aktivitesi %30 ve altinda olmalidir (8). Faktér VII

aktivitesi %1-2'den az oldugu zaman agir kanama ol-
masi beklenebilir (1,3).
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Tablo 1. Aile bireylerinde semptom, protrombin zamani, faktér VIl aktivitesi

Yas/Cins Semptom Pz Hp+Np-PZ FVII
Hasta 17/E Epistaksis 28" 13" %6.4
Kardes 23/K Epistaksis, 25" 12" %14

hipermenore

Kardes 19/E Epistaksis 28" 13" %14
Kardes 14/E — 27" 13" %12
Kardes 12/E 12" %130
Kardes 10/E 14" %55
Anne 42/K 13" %54
Baba 48/E 13" %100

PZ: Protrombin zamani (kontrol: 14")
Hp+Np -PZ: Esit miktarda normal plazma ile hasta plazmasi karistirildiktan sonra élgilen protrombin zamani
F VII- Faktoér VIl aktivitesi

Tablo 2. Klinik olarak faktér VII eksikligi

Grup FVII ak. FVII aj. Klinik
1 %2 %2 Yuksek intraserebral kanama riski, ilk 2 yilda 61im
2 %10 100 ng (RIA ile) Niksedici hemartroz, intramiskiler hematom
Degisken 100-250 ng (RIA ile) Kolay kanama, epistaksis, genitolriner ve
gastrointestinal kanama
4 Degisken Degisken Klinik semptom yok
5 %1-2 Degisken Trombotik komplikasyonlar

FVII ak: Faktér VII aktivitesi
FVII aj: Faktor VIl antijenitesi
RIA: Radioimmunoassay

Konjenital faktor VII eksikliginde parsiyel trombop-

lastin zamani normal, protrombin zamani uzamistir.

Faktér VIl eksikligi bu sonucu veren tek herediter pihti-
lasma faktor eksikligidir (1,2,4,8). Spesifik testlerle tani
dogrulanmalidir (4). Hastamizda ve U¢ kardesinde pro-

trombin zamani uzun bulunmus, hepsinde faktér VIl

aktivitesinin diusuk oldugu gosterilmistir.

Faktér Vil'ye karsi akiz inhibitor gelismesi ¢ok na-

dirdir. Karaciger hastaliklari, warfarin intoksikasyonu

veya malabsorbsiyona bagli vitamin eksikliklerinde akiz
faktor VIl eksikligi gorulebilir (1,5).

Faktoér VII hemostazin yanisira aterogenezde de
rol oynadig! igin faktér VII eksikliginde hem kanama,
hem ateroskleroza egilim beklenir (4).

Faktér VIl eksikligi tedavisi, faktér VIl iceren plaz-
ma veya protrombin kompleks konsantreleri ile yapilir.
Yari 6mri kisa (4 saat) oldugu igin replasman 12-24
saatte bir yapilmalidir (1,3).

Sonug¢ olarak sadece protrombin zamani uzun bu-
lunan bir hastada konjenital faktér VII eksikligi olabile-
cedi unutulmamalidir.
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