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an co ni ap las tik ane mi si (FA A) prog re sif ke mik ili ği yet mez li ği, kon-
je ni tal ano ma li ler ve kan se re yat kın lık ile ka rak te ri ze, oto zo mal re-
se sif ge çiş li bir has ta lık tır.1 Has ta lar çe şit li kon je ni tal
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Fanconi Aplastik Anemisi: 
21 Olgunun Değerlendirilmesi

ÖZET Amaç: Hastanemiz hematoloji kliniğinde izlenmekte olan 21 Fanconi aplastik anemili (FAA)hasta değerlendirilerek fenotipik çeşitliliğin tanı ve klinik gidişe olan etkisi incelenmiştir. Gereç ve
Yöntemler:Dr. Sami Ulus Çocuk Hastanesi Hematoloji Kliniği’nde Mart 1996-Haziran 2007 tarihleriarasında FAA tanısı ile izlenmekte olan 21 hastanın dosyaları incelendi. Yakınmaları, aile öyküleri,başvuru sırasında ve takipteki hematolojik parametreleri ile hemoglobin F (HbF) değerleri kaydedildi.Fizik muayene bulguları yanısıra hastalar abdominal ultrasonografi, ekokardiyografi ve kemik grafileriile değerlendirildi. Olgular klinik durumları ve tedaviye yanıtlarına göre gruplandırıldı. Bulgular:Fanconi aplastik anemisi tanısı alan 21 olgunun 15’i erkek, 6’sı kız, ortalama tanı yaşı 7.6 yıl idi (2-14).Saptanan konjenital anomaliler sıklık sırasına göre, café au lait lekeleri, mikrosefali, boy kısalığı, iskeletanomalileri, jeneralize hiperpigmentasyon, böbrek anomalileri, mikroftalmi, gonadlarda anomaliler,kulak anomalileri ve kardiyak anomaliler şeklindeydi. Düzenli transfüzyon ihtiyacı olan hasta sayısı8, kemik iliği aplazisi olup oksimetolona cevaplı hasta sayısı 4 idi. Takipli olgulardan ikisi intrakranialkanama nedeni ile kaybedildi. İki hastaya başka merkezlerde kök hücre nakli yapıldı. Belirginkonjenital anomalileri olan hastaların erken tanı aldığı, geç tanı alan hastaların ise ya kardeş taramalarısırasında ya da ileri hematolojik bulgular ortaya çıktıktan sonra tanı alabildikleri görüldü. Sonuç:Fanconi aplastik anemisinin geniş klinik spektrumu klinisyenler tarafından her zaman göz önündebulundurulmalı ve erken tanı için hastalar değerlendirilirken bu açıdan dikkatli olunmalıdır.
Anahtar Kelimeler: Fanconi anemisi, kromozom kırıkları, anomaliler
ABSTRACT Objective: We evaluated 21 Fanconi aplastic anemia (FAA) patients followed up in ourhematology department and examined how the phenotypic variability affected the diagnosis andprognosis. Material and Methods: The records of 21 patients with a diagnosis of FAA followed inhematology department of Dr. Sami Ulus Children’s Hospital between March 1996 and June 2007 werereviewed. Complaints, family histories, hematologic parameters, hemoglobine F ( HbF) values onadmission and on following were recorded. The patients were also evaluated with ultrasonography,echocardiyography, bone X ray in addition to physical examination and were categorized into groupsaccording to clinical conditions and responses to the treatment. Results: Fifteen of 21 cases with FAAwere male, and 6 were female, average age of diagnosis was 7.6 years (2-14 years). The most frequentcongenital abnormalities were café au lait spots, microcephaly, short stature, skeletal anomalies,generalized hyperpigmentation, renal anomalies, microphtalmia, gonadal, ear and cardiac anomalies,respectively. Eight cases required blood product tranfusions and 4 patients who had bone marrowaplasia were responsive to oxymethalone therapy. Two patients died due to intacranial hemorrhage.Hematopoietic stem cell tranplantation was performed to 2 cases in other hospitals. The patients whohad evident congenital anomalies were diagnosed early; others were identified while sibling scanningor after advanced hematologic findings occured.  Conclusion:The clinicians should  keep in mind  thewide clinical spectrum of FAA and be carefull when evaluating the patients to make early diagnosis. 
Key Words: Fanconi anemia, chromosome breakage, abnormalities
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mal for mas yon lar ile cid di ola rak et ki len miş ola-
bi le ce ği gi bi, ha fif bir fe no tip de gös te re bi lir ler.
Yak la şık üç te bir ol gu da kon je ni tal mal for mas yon
bu lun maz. Bu fe no ti pik çe şit li lik FA A kli nik ta-
nı sı nı güç leş tir mek te dir.2 Fan co ni ap las tik ane-
mi si nin ayır de di ci ka rak te ris tik özel li ği
mi to mi sin C (MMC), di e poksi bu ti n (DEB) gi bi
DNA çap raz bağ la yı cı ajan la ra du yar lı lık tır. He-
ma to lo jik bul gu lar or ta ya çık ma dan ön ce klas to -
je nik ajan la rın et ki si ne du yar lı lık ta nı ya
gö tü re cek tek be lir teç tir.3 Bu ça lış ma da FA A ta nı -
sı al mış ol gu la rı mız fe no ti pik özel lik ler, he ma to -
lo jik bul gu lar ve te da vi ge rek si nim le ri açı sın dan
de ğer len di ril miş tir.

GE REÇ VE YÖN TEM LER
Has ta ne miz he ma to lo ji kli ni ğin de Mart 1996-Ha -
zi ran 2007 ta rih le ri ara sın da FA A ta nı sı ile iz len -
mek te olan 21 has ta nın dos ya la rı ret ros pek tif
ola rak in ce len di. Ol gu la rın tü mü ne DEB tes ti uy-
gu la na rak ta nı kon muş tu. Ol gu la rın baş vu ru sı ra -
sın da ki ya kın ma la rı, ai le öy kü le ri, he ma to lo jik
pa ra met re le ri, he mog lo bin F (HbF) de ğer le ri ve ta-
kip te ki he ma to lo jik pa ra met re le ri kay de dil di. Fi zik
mu a ye ne bul gu la rı ya nı sı ra eş lik ede bi le cek kon je -
ni tal mal for mas yon lar açı sın dan has ta lar ab do mi -
nal ul tra so nog ra fi, eko kar di yog ra fi ve ke mik
gra fi le ri ile de ğer len di ril di. Fan co ni ap las tik ane-
mi si ta nı sı ke sin leş tik ten son ra nor mal kan sa yı mı
olan 2 ol gu ve or ta de re ce de si to pe ni si olan 2 ol gu
ha ri cin de, has ta la ra ok si me to lon (2 mg/kg/gün) ve
gü na şı rı pred ni so lon (5 mg/gün) te da vi si baş lan dı.
Ol gu lar kli nik du rum la rı ve te da vi ye ya nıt la rı na
gö re şu şekilde gruplandırıldı:

Grup 1: Trans füz yon ba ğım lı, an dro jen te da -
vi si ve ri le me yen

Grup 2: Trans füz yon ba ğım lı, an dro jen te da -
vi si alan, an cak ce vap sız has ta

Grup 3: Ke mik ili ği ap la zi si olup an dro jen le re
ya nıt olan  

Grup 4: Or ta de re ce de si to pe ni, mak ro si toz ve -
ya art mış HbF dü ze yi ile sta bil has ta lık

Grup 5: Nor mal kan sa yı mı, stres erit ro po ez
bul gu su yok 

BUL GU LAR
Fan co ni ap las tik ane mi si ta nı sı alan 21 ol gu nun 15’i
er kek, 6’sı kız, or ta la ma ta nı ya şı 7.6 yıl idi (2-14
yıl). Bir ol gu dı şın da tüm ol gu la rın DEB tes ti po zi -
tif bu lun du (%95.2). Ol gu lar en sık ka na ma ya kın -
ma sı ile baş vur muş tu (%42). Ol gu la rın baş vu ru
sı ra sın da ki ya kın ma la rı ve kli nik bul gu la rı Tab lo
1’de gös te ril miş tir.

Yir mi bir ol gu dan 12’si nin an ne-ba ba sı ara sın -
da ak ra ba lık var dı. Ye di ol gu nun ai le sin de FA A ta-
nı sı olan baş ka bi rey ler de bu lu nu yor du. Al tı
ol gu nun an ne sin de abor tus öy kü sü mev cut tu. Sap-
ta nan kon je ni tal ano ma li ler sık lık sı ra sı na gö re,
cilt te pig men tas yon ano ma li le ri (%90.5), mik ro se -
fa li (%66.7), ge liş me ge ri li ği (%61.9), böb rek ano-
ma li le ri (%42.9), mik rof tal mi (%33.3), go nad lar da
ano ma li ler (%28.6), ku lak ano ma li le ri (%23.8) ve
kar di yak ano ma li ler (%14.3) şek lin dey di; bunlar
Tab lo 1’ de gös te ril miş tir. Ai le sin de FA A sap ta nan
ve ta ra ma ama cı ile in ce le nen bir ol gu dı şın da tüm
ol gu lar da bir ve ya bir kaç sis temde pa to lo ji sap tan -
dı.
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n %
Başvuru Yakınmaları
Halsizlik- solukluk 6 28.6
Kanama 9 42.8
Gelişme geriliği 3 14.3
Parmak anomalisi 2 9.5
Tarama için tetkik 2 9.5
Morluklar 2 9.5
Nefes almakta zorlanma 1 4.7
Klinik Bulgular
Cilt bulguları 19 90.5
Mikrosefali 14 66.7
Gelişme geriliği 13 61.9
Üst ekstremite  anomalileri 8 38.0
Böbrek anomalileri 9 42.9
Göz anomalisi 7 33.3
Diğer iskelet anomalileri 5 23.8
Gonad anomalileri 6 28.6
Kulak anomalileri 5 23.8
Kardiyovasküler sistem  3 14.3
Diğer 9 42.8

TABLO 1: Hastaların başvuru yakınmaları ve klinik bulguları.



n % Grup 1* Grup 2 Grup 3 Grup 4 Grup 5 Takipsiz
Hemoglobin düzeyi
Hb<7 g/dl 8 38 3 2 - 1 - 2
Hb 7–10 g/dl 6 28.5 - 3 3 - - -
Hb>10 g/dl 7 33.3 - - 1 4 2 -
Beyaz küre sayısı
<4.0x109/L 12 57.1 2 3 3 3 - 1
>4.0x109/L 9 42.9 1 2 1 2 2 1
Trombosit sayısı
<50 x 109/L 14 66.7 3 5 3 1 - 2
50–100 x 109/L 3 14.3 - - 1 2 - -
>100 x 109/L 4 19 - - - 2 2 -

TABLO 2: Hastaların başvuru sırasındaki hematolojik bulguları ve tedaviye yanıtları.

*  Grubun içerdiği hasta sayıları olarak belirtilmiştir.
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Ta nı anın da he mog lo bin dü zey le ri 2.4-13.2
g/dl (8.0 ± 3.2 g/dl ), MCV 84–112.4 fl (or ta la ma
98.2 fl), be yaz kü re sa yı sı 0.8–6.9 x109/L (3.9 ± 2.8
x109/L), trom bo sit sa yı sı 4–266 x109/L (56 ± 68
x109/L) ara sın da sap tan dı. Or ta la ma HbF dü zey le ri
%8.6 idi (%0.3-20.5 ). Ol gu la rın baş vu ru he ma to -
lo jik bul gu la rı ve te da vi ye ya nıt la rı Tab lo 2’ de gös-
te ril miş tir. Bu na gö re dü zen li trans füz yon ih ti ya cı
olan has ta sa yı sı 8 iken (Grup 1, 2), ke mik ili ği ap-
la zi si olup ok si me to lo na ce vap lı has ta (Grup 3) sa-
yı sı 4 idi. Or ta de re ce de si to pe ni si olan,
he ma to lo jik ola rak sta bil sey re den 5 has ta nın (grup
4) iki si te da vi al mı yor du. İki has ta nın he ma to lo jik
de ğer le ri nor mal di (Grup 5). Bu ol gu lar dan bi ri nin
fi zik mu a ye ne si de nor mal di. Ol gu la rı mız dan baş-
vu ru sı ra sın da ke mik ili ği se lü ler olan 3 ol gu Grup
4, iki ol gu Grup 3 ola rak de ğer len di ril di. Ha fif hi-
po se lü ler ke mik ili ği olan bir ol gu da an dro jen te-
da vi si ne ya nıt alın dı (Grup 3). Bu na kar şın
baş vu ru da hi po se lü ler ke mik ili ği olan 10 ol gu dan
sa de ce 1 ol gu da te da vi ya nı tı var dı. Baş vu ru sı ra -
sın da he ma to lo jik pa ra met re le ri nor mal ve ya nor-
ma le ya kın olup trans füz yon ih ti ya cı ol ma yan
(Grup 4, 5) 7 ol gu nun ta ki bin de kli nik gi diş le ri
iyiy di. Ta kip te trans füz yon ba ğım lı olan has ta la rın
baş vu ru sı ra sın da en az bir se ri de be lir gin si to pe ni -
si var dı.

Ta kip li ol gu lar dan iki si in trak ra ni al ka na ma
ne de ni ile kay be dil di. Kay be di len has ta lar dan bi-
rin de pe li o zis he pa ti ca ge liş ti ği için ok si me to lon te-
da vi si ke si lip des tek te da vi si ile iz len mek tey di. Bir

ol gu da ta kip te al fa-fe top ro te in yük sek li ği sap tan -
dı ğı için te da vi si ke sil di ve ta ki be alın dı. Bir ol gu -
da he pa tik ade nom or ta ya çık tı ğı için te da vi
ve ri le me di. Bu ol gu da ta kip te mi ye lo disp las tik sen-
drom (MDS) ge liş ti. An cak bu has ta da ha son ra ki
ta kip le ri ne gel me di. İki has ta ya ise  baş ka mer kez -
ler de ke mik ili ği trans plan tas yo nu ya pıl dı.

TAR TIŞ MA
Fan co ni ap las tik ane mi si en sık gö rü len ka lıt sal ke -
mik ili ği yet mez li ği dir.4 Ta nı DEB ve MMC gi bi
klas to jen ajan la ra du yar lı lık so nu cu art mış kro mo -
zo mal kı rık la rın tes pi ti ile ko nur.5 An cak %10-15
ol gu da so ma tik mo za i sizm mev cut ol ma sı ne de niy -
le, ta nı sal test le rin yo rum lan ma sın da zor luk lar ola-
bi lir.1,4 Bi zim de bir ol gu muz da kli nik ve
he ma to lo jik bul gu lar FA A dü şün dür mek te ise de
DEB tes ti ne ga tif ola rak sap tan dı. Ya pı lan ça lış ma -
lar da en az 12 komp le men tas yon gru bu  (FAN CA,
B, C, D1, D2, E, F, G, I, J, L ve M) ta nım lan mış olup
klon lan mış 11 FA A ge ni (FAN CA, FANCB,
FANCC, FANC D1/BRCA2, FANCD2, FAN CE,
FANCF, FANCG/XRCC9, FANCJ/BACH1/BRIP1,
FANCL/PHF9/POG, FANCM/Hef) var dır.1 X’e bağ -
lı geçişli olan FANCB dı şın da FA A gen le ri oto zo -
mal re se sif ola rak ka lı tı lır. Has ta la rın yak la şık
%70’in de FAN CA’ da, %10’un da FANCC ’de,
%10’un da FANCG ’de mu tas yon sap tan mış tır. Di -
ğer grup lar na dir dir. Ma jor komp le men tas yon
grup la rın da da ge ne tik he te ro je ni te var dır.6 Fan co -
ni ap las tik ane mi sin de ki fe no ti pik çe şit li li ğin ge-



no ti pik fark lı lık lar ile iliş ki li ol du ğu bil di ril mek te -
dir. Ay rı ca gen dü zen len me sin de ve fe no tip cid di -
ye tin de çev re sel fak tör le rin de et ki li ol du ğu
dü şü nül mek te dir.4,6 Ül ke miz de komp le men tas yon
grup ana li zi ya pı la ma dı ğı için bil gi ler kı sıt lı dır.
Grup la rı sap ta na bi len FA A’ li Türk has ta la rın
%66’sı nın FA-A, %14’ünün FA-G, %10’unun FA-
E, %5’inin FA-F, %5’inin FA-A ve ya FA-G gru bun -
da ol du ğu tes pit edil miş tir.7 Bi zim has ta la rı mı za
mu tas yon ana li zi ve mo le kü ler pa to lo jik tet kik ler
ya pı la ma mış tı.

Fan co ni ap las tik ane mi sin de has ta lar kon je ni -
tal ano ma li ler açı sın dan çe şit li lik gös ter di ğin den
kli nik özel lik le re gö re ta nı kon ma sı zor dur.4Has ta-
lar da bü yü me ge liş me ge ri li ği sık lı ğı %55-77 ola-
rak bil di ril miş tir. Boy kı sa lı ğı has ta la rın %60’ın dan
faz la sın da göz le nir.8 Al tay ve ark. FA A’ li ol gu lar -
da ge liş me ge ri li ği ora nı nı %52 ola rak bil dir miş -
tir.9 Ol gu la rı mız da da li te ra tü re ben zer şekil de boy
kı sa lı ğı %52,  ki lo az lı ğı %33 ora nın da sap tan dı.
İki bul gu bir lik te de ğer len di ril di ğin de ge liş me ge-
ri li ği li te ra tü re gö re da ha sık ola rak göz len di
(%61). 

Me la nin de po lan ma sın da anor mal lik so nu cu
cilt te pig men tas yon ar tı şı FA A’ de en yay gın özel-
lik tir. Göv de, bo yun çev re si, ak sil la ve ka sık ta pig-
men tas yon ar tı şı dik ka ti çe ker.8Hi per pig men tas yon
ço ğu za man café au la it le ke si şek lin de or ta ya çı -
kar. Ol gu la rı mız da en sık cilt te pig men tas yon bo-
zuk luk la rı göz len mek tey di (%90.5). Café au la it
le ke le ri %66.6, je ne ra li ze hi per pig men tas yon
%42.8, hi po pig men te alan lar %9.5 olarak sap tan dı.
Göz da şoğ lu ve Akar’ın 18 has ta içe ren Fan co ni
ane mi si se ri sin de ise café au la it le ke le ri %87.5, vi-

ti li go %16 ve je ne ra li ze hi per pig men tas yon %33.3
ora nın da bil di ril miş tir (Resim 1).10

Fan co ni ap las tik ane mi li has ta lar da dar bu run
kö kü, epi kan tal kıv rım, mik rog na ti ne de ni ile kuş
yü zü ola rak ta nım la nan ti pik yüz gö rü nü mü ka-
rakterizedir.8Ol gu la rı mı zın 3’ünde de ben zer ti pik
yüz gö rü nü mü mev cut tu (Re sim 2). 

Fan co ni ap las tik ane mi li ol gu lar da göz ve ku -
lak ano ma li le ri sık tır. Mik rof tal mi %19-43, stra bis-
mus %16-29 ora nın da gö rü le bi lir.8 Mik rof tal mi
ol gu la rı mı zın %33’ün de göz len di. Bir ol gu da stra-
bis mus var dı. Ku lak ano ma li le ri hem şekil sel, hem
fonk si yo nel ola bi lir. Dış ku lak ge nel lik le mal for -
me dir, dü şük yer le şim li ve ya dar ka nal lı ola bi lir.
Fan co ni ap las tik ane mi li ol gu lar da ge nel lik le ile tim
ti pin de olan, şekil sel ano ma li ile bir lik te ya da ano-
ma li ol mak sı zın sa ğır lık bu lu na bi lir.8 Bir ol gu muz -
da ile ri dış ku lak yo lu ano ma li si ve sa ğır lık

RESĐM 1: Café au lait lekeleri, hipopigmente alanlar.

RESĐM 2: Kuşyüzü görünümü.
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bu lun mak tay dı (Re sim 3). Üç ol gu muz da dış ku lak
nor mal den kü çük sap tan dı. 

Fan co ni ap las tik ane mi li ol gu la rın yak la şık
%30’un da üri ner sis tem ano ma li si bu lu nur. En sık
böb re ğin ya pı sal bo zuk luk la rı; hi pop las tik/ap las tik
ve ek to pik/pel vik böb rek bil di ril miş tir. At na lı böb-
rek ve sig mo id böb rek de sık gö rü lür. Çift top la yı -
cı sis tem, ve zi ko ü re te ral ref lü (VUR) ve
hi pos pa di as da bil di ril miş tir.8Ol gu la rı mı zın 9’un da
üri ner sis tem ano ma li si (%42) var dı. Üri ner sis tem
pa to lo ji le ri için de en sık VUR sap tan dı (%33). Dört
ol gu da ek to pik böb rek, 3 ol gu da hid ro nef roz, 1 ol-
gu da at na lı böb rek, 1 ol gu da böb rek te mal ro tas yon,
1 ol gu da da re nal age ne zi mev cut tu. Al tay ve ark.
FA A ol gu la rın da ise en sık ek to pik/pel vik böb rek,
da ha na dir ola rak ve zi ko ü re te ral ref lü, at na lı böb-
rek, re nal age ne zis ve hi pop las tik böb rek bil dir -
miş ler dir.9 Ça lış ma mız da ve zi ko ü re te ral ref lü ve
ek to pik böb rek bil di ri len den da ha sık ola rak sap-

tan dı. At na lı böb rek ise ol gu la rı mız da da ha na dir
bir bul gu idi. Ol gu la rı mı zın hiç bi rin de böb rek yet-
mez li ği bul gu su na rast lan ma dı.

Hi po ge ni tal ya FA A’ li ol gu lar da eş lik ede bi len
bir bul gu dur. Er kek ler de tes ti kü ler hi pop la zi, in-
me miş tes tis, kız lar da ise hi pop las tik over ler ve in-
fan til ute rus gö rü le bi lir.8 Ol gu la rı mız da ge ni tal
sis tem ano ma li si ora nı %28 idi. En sık go na dal ano-
ma li ola rak 5 ol gu da in me miş tes tis sap tan dı. Bir
ol gu da ise uni la te ral over age ne zi si mev cut tu.

İske let ano ma li le ri nin tes pi ti FA A’ li ol gu lar da
er ken ta nı açı sın dan önem ta şı mak ta dır. Ra di us ano-
ma li le ri has ta la rın %50-66’sın da, baş par mak ano ma -
li le ri %39-55’in de ola bi lir.8 Özel lik le he ma to lo jik
bul gu la rı olan baş par mak ve ya ra di us ano ma li li ço-
cuk lar da FA A ak la gel me li ve bu yön den araş tır ma
ya pıl ma lı dır. Baş par mak ano ma li si olan has ta la rın
he ma to lo jik bul gu la rın he nüz or ta ya çık ma dı ğı dö-
nem de el cer ra hi si ve ya plas tik cer ra hi ye baş vur -
duk la rı bir göz lem ola rak or ta ya çık mak ta dır.
Ol gu la rı mı zın iki sin de he ma to lo jik bul gu lar or ta ya
çık ma dan ön ce par mak ano ma li si ne de ni ile ge çi ril -
miş ope ras yon öy kü sü bu lun mak tay dı. Bu ol gu lar dan
bir ta ne si ope ras yon ön ce si ya pı lan tet kik ler de trom-
bo si to pe ni sap tan ma sı, di ğe ri de bu run ka na ma sı ne-
de niy le pe di at ri bö lü mü ne baş vur muş tu. Ol gu la rın
%28.5’un da el baş par mak la rı ile il gi li ano ma li ler sap-
tan dı (Re sim 4). Bun lar uni la te ral başpar mak hi pop -
la zi si, uni la te ral baş par mak bi fid, dup li ke baş par mak,
yer le şim ano ma li si ve age ne zi şek lin dey di. Bir ol gu
dı şın da, baş par mak ano ma li si ile baş vu ran ol gu la rın
tü mün de ağır he ma to lo jik bul gu lar var dı ve bu ol gu -
la rın te da vi ye ya nıt la rı de iyi de ğil di.

Fan co ni ap las tik ane mi sin de kar di yak ano ma -
li ler den en sık pa tent duc tus ar te ri o sus, ven tri kü ler

RESĐM 3: Dışkulak anomalisi.

RESĐM 4: Başparmak anomalileri.
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sep tal de fekt (VSD), at ri al sep tal de fekt, Fal lot tet-
ro lo ji si ve mit ral valv pro lap su su  bu lu na bi lir.8Has-
ta la rı mı zın %14’ün de  kar di yak ano ma li sap tan dı.
Bir ol gu da VSD, bir ol gu da pa tent  fo ra men ova le,
bir ol gu da bi küs pit aor ta ile bir lik te aort dar lı ğı
mev cut tu.

San tral si nir sis te mi ano ma li le rin den en sık gö-
rü len %30-42 ile mik ro se fa li dir.8,11 Ça lış ma mız da
mik ro se fa li %66 ora nın da tes pit edil miş olup bil di -
ri len den da ha sık ola rak bu lun mak tay dı.

Fan co ni ap las tik ane mi sin de do ğum da kan sa-
yı mı ge nel lik le nor mal dir. Mak ro si toz sık lık la ilk
far ke di len anor mal lik tir; bu nu trom bo si to pe ni ve
nöt ro pe ni iz ler. Ge nel lik le 5-10 yaş la rı ara sın da
(or ta la ma 7 yaş) pan si to pe ni or ta ya çı kar. Kli nik
ola rak ka na ma, so luk luk, ve/ve ya tek rar la yan en-
fek si yon lar ile pre zen te ola bi lir.4 Ol gu la rı mı zın en
sık baş vu ru ya kın ma sı ka na ma, or ta la ma baş vu ru
ya şı ise 7.6 yıl idi (2-14 yıl).

Fan co ni ap las tik ane mi si ile il gi li ya pı lan ça-
lış ma lar da be lir gin kon je ni tal mal for mas yo nu ol-
ma yan has ta la rın he ma to lo jik bo zuk luk lar or ta ya
çı ka na ka dar ta nı al ma dı ğı, kon je ni tal mal for mas -
yon lar açı sın dan dik kat li ya pıl ma yan mu a ye ne nin
ta nı yı ge cik tir di ği bil di ril mek te dir. In ter na ti o nal
Fan co ni Ane mi a Re gistry (IFAR) ta ra fın dan de ğer -
len di ri len has ta la rın 1/3’ün de kon je ni tal mal for -
mas yon bu lun ma dı ğı, bu has ta la rın an cak
he ma to lo jik dis fonk si yo nun kli nik be lir ti le ri or ta -
ya çık tık tan son ra ta nı al dık la rı bil di ril miş tir.2 An -
cak cilt pig men tas yon anor mal li ği, mik rof tal mi ve
boy kı sa lı ğı di ğer kon je ni tal mal for mas yo nu ol ma -
yan FA A’ li has ta lar da sık lık la sap tan mak ta dır.4 Bu
ne den le boy kı sa lı ğı ve/ve ya ge liş me ge ri li ği şika -
ye ti ile baş vu ran has ta lar da ta ra ma tes ti ola rak tam
kan sa yı mı ya pıl ma lı dır. Mak ro si toz ve trom bo si -
to pe ni si sap ta nan has ta lar da ya pı la cak DEB tes ti er -
ken ta nı sağ la ya bi lir. Er ken ta nı has ta ve ai le si ne

kök hüc re nak li ni de içe ren de ği şik te da vi se çe -
nek le ri için za man ka zan dı ra cak tır. Oto zo mal re-
se sif bir bo zuk luk olan FA A’ nin son ra ki
ge be lik ler de gö rül me ris ki %25 ol du ğu için da nış -
man lık da ve ri le bi le cek tir.2 Ça lış ma mız da kon je ni -
tal mal for mas yo nu ol ma yan has ta lar da cilt te
pig men tas yon de ği şik lik le ri, mik rof tal mi gi bi mi -
nör anor mal lik ler sap tan dı. Be lir gin kon je ni tal
ano ma li le ri, özel lik le baş par mak ano ma li le ri olan
has ta la rın er ken ta nı al dı ğı, geç ta nı alan has ta la rı -
mı zın ise ya kar deş ta ra ma la rı sı ra sın da ya da ile ri
he ma to lo jik bul gu lar or ta ya çık tık tan son ra ta nı
ala bil dik le ri gö rül dü. Ol gu lar dan sa de ce bi ri ge liş -
me ge ri li ği ya kın ma sı ile baş vur muş, bu na yö ne lik
ola rak ya pı lan tet kik ler son ra sı FA A ta nı sı al mış tı.
Ay rı ca he ma to lo jik bo zuk luk la rı olup kon je ni tal
mal for mas yo nu ol ma yan has ta lar gi bi kon je ni tal
mal for mas yo nu olup, he ma to lo jik bul gu la rı nor mal
olan FA A ol gu la rı da bu lu na bi lir.2,10

Fan co ni ap las tik ane mi li has ta la rın yak la şık
%50’si an dro jen te da vi si ne ce vap ve rir; an cak ce-
va bın sü re si de ğiş ken lik gös te rir. Te da vi ce va bı
bek len di ği üze re ke mik ili ği nin du ru mu ile iliş ki li -
dir. Re zi dü el he ma to po e tik ak ti vi te si olan ve pan-
si to pe ni si ağır ol ma yan la rın te da vi ya nıt la rı da ha
iyi ol mak ta dır.12 Ça lış ma mız da ol gu la rın ke mik ili -
ği bul gu la rı ile te da vi ce vap la rı ara sın da ki iliş ki de
bu nu des tek ler ni te lik te dir. Te da vi des tek le yi ci ol-
mak la bir lik te, ke mik ili ği yet mez li ği nin bu gün
için tek ke sin te da vi si kök hüc re nak li ya pıl ma sı -
dır.7

SO NUÇ
Fan co ni ap las tik ane mi si nin ge niş kli nik spek tru -
mu nun kli nis yen ler ta ra fın dan her za man göz
önün de bu lun du rul ma sı ve has ta lar de ğer len di ri -
lir ken bu açı dan dik kat li olun ma sı nın er ken ta nı
için çok önem li ol du ğu bi lin me li dir.
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