17 Nisan Diinya Hemofili Giinii
Hemofili nedir?

Kanin pihtilasmasi icin gerekli, faktor 8 (VIII) ve 9 (IX)’'un hayat boyu eksik veya
yetersiz olmasidir. Faktorlerinin eksikliginin nedeni kalitsal olarak bozuk genlerin nesilden
nesile gegmesidir. Hemofili bulasici bir hastalik degildir. Ancak X kromozomuna bagli genetik
bir hastalik oldugundan ailenin erkek bireylerinde ortaya ¢ikar, kadinlar ise tasiyicidir.

Hemofili hastaligi hangi sikayetlere neden olur?

Hemofili hastalarinda viicudun degisik kisimlarinda asiri kanamalar olur ve bu faktor 8
ve 9’un kan seviyesine bagl olarak degisir. Erkek cocuklarda genellikle 1-2 yaslarinda
¢arpmalar ve diismeler sonrasi kol ve bacak derilerinde morarmalar ile diz ve dirsek gibi
eklemlerde agrili sislikler ortaya cikar. Bu sikayetlerin nedeni deri altina ve eklem icine olan
ve durmayan kanamalardir. Bir tirli durdurulamayan burun kanamalari, diseti kanamalari,
siinnet sonrasi kanamalar ve kesilen yerin geg iyilesmesi dikkati ¢ceken diger sikayetlerdir.
Hemofili hastalarinda kanama, hastaligin siddetine bagh olarak hayat boyu devam eder.

Hemofili hastaligi genetik olarak nasil gecer?

insanlarda 46 kromozom vardir. Bu kromozomlarin iki tanesi seks kromozomudur (X
ve Y). Erkeklerde XY, kadinlarda ise XX kromozomu vardir. Hemofili hastaliginin kusaktan
kusaga aktarildigi yani kalitsal bir hastalik oldugu yizlerce yildir bilinmektedir. Hemofili
hastaligindan sorumlu kromozom seks kromozomunda (X kromozomu) bulunur. Hastalikl bir
kromozom tasiyan tim erkekler hasta olurken kadinlarin hasta olmasi igin her iki seks
kromozomunun hastalikli olmasi gerekmektedir. Clinki kadinlarda iki tane XX kromozomu
vardir. Bu nedenle hemofili hemen her zaman erkeklerde olusmaktadir. Ailede anne tarafinin
erkek bireylerinden birinde (6rnegin cocugun dayisinda veya teyzesinin erkek cocugunda )
hemofili hastaliginin olmasina sik rastlanir. Ancak her ailede hemofili hastasi olmasi sart
degildir.

Hemofili tanisi nasil konur?

Sikayetleri hemofili ile uyumlu olan hastalarda kan sayimi, pihtilasma testleri parsiyel
tromboplastin zamani (PTT) ve protrombin zamani (PT) yapilir. Kanama zamani ve PT normal
ancak PTT uzamis ise faktor diizeylerine bakilir. Faktor 8 diizeyi dusik ise hemofili A, faktoér 9
dizeyi diistk ise hemofili B tanisi konur.

Hemofilik hastalar kag gruba ayrilir?

Hemofili hastalari eksik faktoriin kan diizeyine gore hafif, orta ve siddetli olmak tzere
3 gruba ayrilirlar. Normal bir insanda faktor 8’ in kan dilizeyi % 50-150 arasindadir. Hemofili
tastyicisi kadinlarda bu oran %30-50 arasindadir. Hemofili hastalarinda bu oran %0-30
arasindadir. Faktor 8 diizeyi %1’nin altinda olanlar agir, %1-5 arasinda olanlar orta ve %5’in
ustiinde olanlar ise hafif hemofilik olarak degerlendirilir. Agir hemofiliklerde kanama
genellikle kendiliginden veya ¢ok hafif bir travma sonrasi gelisir. Kanama hayati tehdit edici



boyutlarda olabildiginden faktér bu hastalar i¢in hayat demektir. Sik eklem igi kanamalara
bagh olarak bu grup hastalarda kalici eklem sakatliklari gorilebilir. Hafif hemofiliklerde faktor
dizeyi nispeten makul bir seviyede oldugundan siinnet, dis ¢ekimi, ameliyat veya ciddi
travmalari takiben kanama problemi ortaya cikar. Kanamayi durdurmak icin faktor disi diger
ilaglar kullanilabilir. Bu hastalarin yasamlarinda 6nemli bir kisitlama yapmalarina gerek
yoktur. Orta tip hemofili hastalarinda travma sonrasi ciddi kanamalar ortaya gikar.

Tedavi segenekleri nelerdir?

Hemofili genetik bir hastalik oldugundan gliniimiizde kesin bir tedavisi yoktur. Ancak
kanama durumunda faktor 8 veya 9 disaridan verilerek kanama durdurulur. Cesitli faktor 8
ve 9 ilaclari(Factor VIII ®, Fanhdi, ®, Hemofil M®, Haemate-P®..) vardir, bunlar damar yoluyla
verilir. Kullanilan faktor preparatlari, ya toplanan insan plazmalarindan elde edilir ya da ¢ok
gelismis teknolojiler kullanilarak plazma disi kaynaklardan dretilir. insan plazmasindan elde
edilen faktor kullanimi ile ge¢mis yillarda rastlanan mikrop bulasma riski, giinimizde daha
titiz yontemlerin  kullanilmasiyla olduk¢a azalmistir. Hafif vakalarda Desmopressin
(Octostim®) adh ila¢ kullanilabilir. Hemofili hastalarinin dis ¢cekimleri ve stinnetlerinde fibrin
yapistirict kullanilan diger bir ilagtir. Faktor 8 ve 9 konsantreleri kullanima girmeden 6nce
insan plazmasi tedavi amacli kullanilirdi ancak son yillarda kullanimi giderek azald.

Onleyici tedavi nedir?

Ciddi hemofili hastalarinda kanama olusmasini engellemek icin diizenli olarak faktoér
verilerek, kan faktér dlzeyi belli bir seviyede tutulmasidir. Faktér kullanan hemofili
hastalarinin bazilarinda zamanla faktor etkisiz hale gelir, bu hastalara ‘inhibitorli hasta’
denir. inhibitérlii hastalarda verilen faktérle kanamanin durdurulmasi cok zordur. Bu nedenle
bu hastalarda son yillarda kullanima giren faktor 7 veya daha farkl tedaviler kullanilir. Faktor
7, faktor 8 yolagini by-pass ederek pihti olusumunu saglar. Son yillarda genetik tedavi ile
faktor yapimini saglayan genin hastalara verilmesini saglayan tedavi yontemleri lzerinde
yogun ¢alismalar yapiimaktadir.



