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ilk Tanim Hemofili ve ilk
Faktorim

Alper, Senay Hanim ve Bulent Bey'in ilk cocuklariydi. Alper
8 aylik olunca kolunu mama sandalyesine carpti, aksama
dogru kolu dyle ¢ok sismisti ki cocuk acile basvurdular.

Cocuk acildeki Dr. Nuriye, carpma bolgesindeki sert ve sis
dokuyu gortince bunun deri alti kanama olabileceginden
sUphelendi. Bu kanamanin nedeni olasilikla kandaki
pihtilasma faktorlerinin eksikligi olabilirdi. Bu nedenle kan
tetkikleri istedi.




_

Anne ve baba ¢ok endiseliydi, kolu neden bu kadar sismisti
ki? Oysa ki basit bir carpmaydi. Ailede kimsede de buna
benzer bir durum olmamisti. Kan sonuclari geldiginde, Dr.
Nuriye kanda aktive parsiyel tromboplastin zamani (@PTT)
denilen ve pihtilasma bozukluklarini gosteren degerin
uzun oldugunu fark etti.

Cocuk Hematoloji Uzmani Dr. Burcu'yu acilden telefon ile
aradl.




_

Alperin durumunun ve aPTT dederinin uzun olmasinin
Hemofili hastaligindan kaynaklanabilecegini dustnduler.

Alper agliyordu, kolunun Uzeri 6demli, kas icine kanamasi
olmus, bu da derisini gergin yapilyor ve agriya neden
oluyordu. Kesin tanisi icin hastayi yatirmaya, kanda bakilan
Faktor duzeyi testlerinden sonra Faktor tedavisi vermeye
karar verdiler.

Anne ve baba endiseliydi, bu arada olasi tanilari internette
arastirmislar ve kafalari iyice karismisti.

Bu sirada Alperden pihtilasma faktér duzeyleri icin kan
alinmis, “Faktor Sekiz” duzeyi cok dustk gelmis, Alperin
tanisinin “Hemofili A Hastaligi” oldugu belli olmus, “Faktor
Sekiz” tedavisi baslamisti.

Dr. Burcu:

- Alperde aPTT dedigimiz degeri yasina goére uzun
saptadik. Kanimizda pihtilasmayi saglayan ve bir yerimizi
kestigimizde kanamayi durduran pihtilasma faktorleri var.
Bunlardan birisi olan “Faktor Sekiz” Alperde eksik ve bu
nedenle kani pihtilasamiyor.

Senay Hanim endiselenmisti:

- Bizim ailelerimizde hi¢ kanama hastaligi olan yoktu ki,
acaba dogustan bir sey mi?




_

Dr. Burcu cevap verdi:

- Pihtilasma faktor eksiklikleri genetik hastaliklardir,
ancak ailede bulunmadan da cocugunuzda genetik bir
hastalik goérulebilir. X kromozomu dedigimiz annede 2
tane, babada 1 tane olan kromozomumuz Uzerindeki
bir gen Faktor Sekiz yapimindan sorumludur. Bu gende
bir bozukluk (mutasyon) varsa aileden gecerek cocuga
aktarilabilir veya c¢ocugun kendi X kromozomunda
bu bozukluk (mutasyon) gelisebilir, bu durumda aile
oykusu bulunmayabilir. Kanimizin pihtilasmasi pek ¢ok
pihtilasma faktérine baghdir. Bir yerimiz kesildigi zaman
bu faktorler aktiflesir ve pihtiyr olustururlar. Bu faktorleri
kodlayan genlerimiz bozuk oldugunda faktor yapilamaz
ve pihtilasma yeterli olmaz.

Senay Hanim sordu:

“Bu yUzden mi Alper kolunu azicik carptigi halde koskoca
bir sislik olustu?”

“‘Evet, muhtemelen” dedi Dr. Burcu, Pihtilasma faktor
eksikliklerinin en sik gorllenlerinden biri “Faktor Sekiz
Eksikligi"dir. Bu hastaliga Hemofili A, “Faktdér Dokuz”
eksikligine de Hemofili B diyoruz. Alperin Faktdr Sekiz
dlzeyi cok dusuk geldi. Bu nedenle Alper'in “Agir Hemofili
A" hastasl oldugunu dtstnutyorum.

Senay Hanim:

“‘Agir hemofili mi? Kotu bir hastalik mi peki?” dedi,
endiseyle bakiyordu.




Dr. Burcu:

“‘Hemofili hastaligi eskiden eksik faktérin ilag olarak
bulunmadigli ve yerine konamadigi dénemlerde kotu
bir hastalikti. Hastalarin eklem bodlgelerinde kanama
olur, zamanla bu kanamalar eklemlerine hasar verir ve
onlari yurlyemez hale getirirdi. Ancak gunimuzde faktor
tedavisinin duzenli uygulanmasi ile hastalarin yasitlar
olan diger cocuklar gibi saglikli ve aktif bir hayat strmesi
mumkun.”

Bulent Bey: “Agir hemofili ne demek peki?” diye sordu. Dr.
Burcu cevap verdi:

- Hemofili hastaligi kandaki faktoér duzeyine gore
siniflandiriliyor. Eger faktor duzeyi normalin %1'inin altinda
ise buna “Agir Hemofili” diyoruz.

“Peki, bu durum duizelecek mi doktor hanim?”

- Genetik bir hastalik oldugunu dusunursek, bu
durum cocugunuzun hayati boyunca onunla olacak.



Yani g6z rengi gibi, onun genetik bir pargasi. Gen tedavisi
gibi tedaviler arastirilmakla beraber, henltz hemofiliyi
tamamen duzeltecek bir tedavi bulunmadi. Ancak 6nce
sizin, sonra da buyudukce Alperin hastaligi tanimasiyla
hastaligin yol actigi kanamalari dnlememiz ve ona aktif ve
saglikli bir hayat sunmamiz mimkun.

Senay Hanim sordu:

- Peki ama nasil? Nasil koruyacagiz onu? Hep ilag mi
kullanacagiz?

Dr. Burcu onlari sakinlestirdi:

- Oncelikle su andaki kanamasini “Faktér Sekiz” ilaci ile
tedavi edecegdiz. Agir hemofili hastasi cocuklar yUrimeye
basladiklarinda genellikle eklem ici kanamalar oluyor.

Faktor
yapilmadan

once




Faktor
yapildiktan

sonra

- ilk eklem kanamasindan sonra kandaki faktor dizeyini
belli bir seviyede tutacak sekilde Alper'e haftada iki ya
da Uc¢ kez (yeni bir kahama olmadikga ilk tani sonrasi, ilk
haftalarda ve/veya aylarda haftada bir de uygulanabilir)
Faktor ilaci baslayacadiz. Bu sekilde onu guvende tutabilir
ve eklem hasarini dnleyebiliriz. Deride kucuUk curtkler
disinda tedavi gerektiren kanamalarda erken dénemde
yani kanamayl takiben en kisa zamanda tedavinin
yapillmasi da ¢ok énemlidir. Ayrica, kafa travmasi ya da
karin bolgesine travma oldugunda da en kisa zamanda
faktor tedavisi yapilmali, bu tedaviden sonra gereginde
goruntuleme tetkikleri planlanmalidir.

Senay Hanim:
- Faktor nasil veriliyor? Bir tehlikesi var mi?
Dr. Burcu:

“Faktor damar yolundan veriliyor. Damar yolu ile
verildiginden hastanin yasi kugukken ilk zamanlar
hastanede veriyoruz, ama buUylUdUkgce aileye ve kendisi
yapacak yasa, yani 12-13 yasina gelince kendi kendine
ilaci yapmayi ogretiyoruz. Hem hemcofili tedavisinde son
yillarda yepyeni gelismeler oluyor, yakin zamanda deri
altina uygulanan ilaglara da ulasacak gibi goérunuyoruz.
Bunlari izlem sirasinda size tek tek anlatacagim, Alper’i
diger cocuklar gibi saglikl bir sekilde beraber blyutecegiz”
dedi.




Senay Hanim ve Bulent Bey yeni karsilastiklari bu hastalik-
Hemofili-karsisinda saskin ve endiseliydiler. Doktorlari
onlari bilgilendirse de yolun basindaydilar. Alper'e Hemofili
A tanisi konulduktan sonra Dr. Burcu ona hastaligin
spesifik tedavisi olan “Faktér Sekiz” tedavisi uyguladi ve
2 gunde kolundaki sislik dtzeldi. Taburcu olurken anne-
babanin dikkat edecegdi konularda onlari uyardi:

‘Su anda Alper henuz yurimedigi ve bebek oldugu
icin dusme ve kanama riski dusuk, onu travmalardan
koruyacagdiz, kas icine igne ya da asi yaptirmayacagdiz,
asilarini genellikle deri altina ve sonrasinda pamukla ve
soguk uygulamayla sikica bastirarak yaptiracagiz. Aspirin
gibi kanamaya yatkinlik yapan ilaclar vermeyecegiz. ilk
eklem kanamasi olunca ise koruma tedavisi (profilaksi)
baslayacagiz.”



Senay Hanim:

“Baska umut verici tedaviler de var mi? internette bir str
yeni tedaviden bahsediliyor, bizim ¢ocugumuz da bu
tedavileri kullanabilir mi?

Dr. Burcu:

“Son yillarda hemofili tedavisi gercekten ¢ok hizli gelisiyor.
Faktor ilaglarinin damar yolu araciligiyla verilmesi, sik
verilmesi tedavimizi zaman zaman zorlastirdigi icin,
faktorlere ilaglarin vicutta daha uzun stre kalip daha etkili
olmasini saglayacak bazi molekuller takarak yapilan “Uzun
etkili faktorler” var 6rnegdin. Yine ilacin etki sUresini artirmak
ya da deri altina uygulanarak hem daha uzun sure etkili
hem de damar yolu gerektirmeden kullanilmasi yolunda
ilerleme saglayan “deri alti uygulanan tedaviler” gelistirildi.
Bu ilaglar bir stredir yurtdisinda kullaniliyor, yavas yavas
Ulkemizde de kullanilir olacagini tahmin ediyorum. Bir
de “Gen tedavisi” Hemofili alaninda umut vadediyor, eksik
genin Faktor Ureten hlucremizin genetik yapisina katilmasi
ile hastanin kanamayi 6nleyecek kadar faktor duzeyine
sahip olmasi hedefleniyor. HenUz c¢alismalar olmasina
ragmen bu tedavi de umut vadediyor.”

Alper ve ailesi taburcu oldular. Alperin yeni tanistigi ve
omur boyu beraber yasayacadi bu hastalikla yGrimeyi
ogrenmesini, saglikli bir yasam stGrmesini umut ederek...




Hemofili tanisi alan Alperi
hayatta neler bekliyor?

Hemofili ile ilgili kiictlik notlar:

e Hemofili A (Kalitsal Faktor Sekiz eksikligi) ve Hemofili B
(Kalitsal Faktdor Dokuz eksikligi) genetik ve 6mur boyu
devam eden hastaliklardir.

e Hemofili X kromozomumuz ile kalitilir. Ailede benzer
olgular olabilir ancak yeni bir mutasyon ile bir ailede ilk
kez de gorulebilir.

® Pihtilasma faktorleri  kanimizda pihtilasmayr  ve
kanamalarin durmasini saglayan proteinlerdir.

e Bu faktorlerin eksiklik derecesine gore hastalik hafif,
orta ve agir seklinde siniflandirilir.

e Hemofili hastalarinin kanamasi vicudun herhangi bir
yerinde olabilir, ancak 6zellikle eklem ici kanamalari
tipiktir.

® Eklem kanamasl oldugunda énce hafif bir sicaklik ve
karincalanma hissi olur, bu noktada yapilan tek doz
faktor ilaci cogu eklem kanamasini durdurabilir, Faktor
tedavisi en kisa zamanda uygulanmalidir.

e Tekrarlayan eklem kanamalari eklemde hasara yol
acabilir, bu nedenle uygun tedavi cok 6nemlidir.

e Eklem kanamasi durumunda ilk yapilacaklar:

Dinlendir: Eklemi bir yastik Uzerinde hareketsiz hale
getirmek, Uzerine basmamak.

Buz koy: Eklem cevresine havluya sarili buz koyup 5-10
dakika buz uygulamasi ve sonrasinda aralikli olarak, ilk 6
saat icinde eklem rahatlayana dek uygulamak.

Elastik bandaj: Eklem etrafini ekleme hafifce baski
yapacak sekilde elastik bandaj ile sabitlemek.

Yiiksekte tut: Kanama olan bolgenin kalp seviyesinden
yukarida tutulmasi.

e Profilaksi: Vlcuttaki faktor duzeyini belli bir seviyede
tutmak icin haftada 2 veya 3 kez faktor tedavisi
uygulanmasidir. Yine yeni gelistirilen ve ulkemizde
yakin zamanda ulasilir olmasi tahmin edilen uzun etkili
faktorler ya da faktdr disi yerine koyma tedavileri ile



de profilaksi uygulanarak, eklem ve diger kanamalarin
onlenmesi saglanabilir.

e inhibitér: Vicudun, viicuda giren yabanci proteinlere
karsi olusturdugu antikorlardir. Bazen, &zellikle agir
hemofili hastalarinda vlcut faktér proteinini hig
tanimadigi icin verilen faktor tedavisini “yabanci” olarak
algilayip, onu yikan bir antikor yani inhibitor gelistirebilir.
Bu durum her hastada olusmaz, inhibitér gelismesi
hastanin hemofili hastaligina yol acan genlere, yogun
faktor kullanip kullanmamasina, aile dykusiine ve pek
cok etkene baghdir.

e Egzersiz: Eklem ve kas saglhdi ve genel saglik hali icin
hareketli olmak ve saglikli beslenmek cok dnemlidir.
Ylzme, yurUyus gibi egzersizler en ¢cok dnerilenlerdir.

e Ev tedavisi: Hastanin ailesinin damar yolu agabilecek
egitimi almasi veya hastanin kendi damar yolu
acabilecek yasa gelmesi durumunda evde faktor
tedavisinin uygulanmasidir.

Hemofili hastaliginin gulincel tedavisi ile hastalarimiz,
toplumun tamamen saglikh bir bireyi olarak hem fiziksel,
hem ruhsal, hem de sosyal anlamda saglikl bir hayat
surebilirler.

Tum hastalarimiza saglikli giinler dilegiyle...
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