
Konjenital trombositopeniler (KT) çok nadir görülen bir grup hastal›kt›r. Çocuk ve eriflkin ça¤›nda görülen tüm trombositopenilerin
%95’i immun trombositopenik purpuraya (ITP) ba¤l› geliflir. Günümüzde geliflmifl hemogram cihazlar›n›n kullan›lmas› sonucunda
asemptomatik veya hafif semptom veren trombositopenilerin tan›nma flans› artm›flt›r. Ancak, KT s›k akla gelmedi¤i için bu olgular›n
bir k›sm› yanl›fl tan› alarak ITP gibi sa¤alt›lmaktad›r. Ancak, son y›llarda moleküler tan›daki geliflmeler, KT tan› olana¤›n› art›rm›flt›r. 

Trombositopeni ile baflvuran olgularda, KT düflündürecek temel baz› kriterler vard›r. Bu kriterlerden ilk 4’ü KT kan›s›na varmada
çok önemlidir;

1. Trombositin çap›,
2. Aile öyküsü,
3. ITP sa¤alt›m›na karfl›n trombosit say›s›nda yeterince yükselme olmamas›,
4. Olgularda fizik anomalilerin olmas›. (Örn: Radius yoklu¤u). 
Tan›ya yaklafl›mda önemli olan bu kriterleri ayr›nt›l› incelersek;

Trombosit çap›

Günümüzde geliflmifl hemogram cihazlar›nda trombosit çap›n› (MPV) sa¤l›kl› bir flekilde ölçmek olas›d›r. Ancak, say› çok düflük
oldu¤unda veya çap çok büyük ya da küçük oldu¤unda cihazlar trombosit çap›n› ölçmeyebilir. Bu nedenle periferik yaymada trom-
bosit çap›n›n de¤erlendirilmesi hala alt›n standart olarak kabul edilir. Yaymada trombositlerin büyüklü¤ü eritrositler ile karfl›laflt›r›l›r.
En az eritrosit irili¤inde veya daha büyük olmas› MPV’nin artt›¤›n› gösterir. 

MPV’nin artt¤› durumlar;
1. Bernard Soulier
2. MYH 9 defektleri (Örn: May Hegglin Sendromu: Ayr›ca nötrofillerde Döhle cisimcikleri bulunur)
MPV’nin azald›¤› durumlar;
1. Wiskott Aldrich Sendromu 

Aile öyküsü

Tan›ya yaklafl›mda çok önemli bir kriterdir. Ailede trombositopeni var ise hemen KT akla gelmelidir. E¤er akraba evlili¤i var ise ya
da ailede birden fazla bireyde trombositopeni saptanm›fl ise KT mutlaka düflünmek gerekir. Kal›tsal geçifl s›kl›kla otozomal dominant
olmakla birlikte X’e ba¤l› veya otozomal resesif bir geçifl de söz konusudur. Ailede ‹TP öyküsü ayr›nt›l› sorgulanmal›d›r. Bu olgular›n
bir k›sm›nda otoimmun hastal›klar (örn: SLE) söz konusu olup, yanl›fll›kla ‹TP tan›s› alm›fllard›r. Bu olgularda genellikle trombosit
antikorlar› pozitif bulunmufltur. Ancak, bu antikorlar›n pozitifli¤i ‹TP tan›s› için spesifik de¤ildir. ‹TP tan›s› için daha spesifik olan
GPIIb/IIIa antikorlar›n›n bak›lmas› önerilmektedir. 

‹TP Sa¤alt›m›na yan›ts›zl›k 

‹TP sa¤alt›m›na yan›ts›z olan olgularda KT düflünülmelidir. Bu olgularda, KT ay›r›c› tan›s› için trombosit art›fl›n›n ne kadar olmas›
gerekti¤i konusunda bir s›n›rlama yoktur. Ancak, ‹TP sa¤alt›m› sonucunda trombosit düzeyinin >30.000/mm3 ç›kmas› genellikle ‹TP’yi
düflündürür. Trombosit düzeyinin <10.000/mm3 kalmas› ise hem KT hem de refrakter ‹TP’li olgularda görülebilir. Ayr›ca WAS baz›
çocuklada steroid, IVIG veya splenektomi sonras› trombositler artabilir. Bu nedenle, ‹TP ve KT tan›s›nda çok dikkat edilmelidir. 

Fizik anomalilerin varl›¤›

Israrl› trombositopenisi olan olgularda baz› fizik anomalilerin varl›¤› KT’yi düflündürür. Bu anomaliler; radius yoklu¤u, yüksek tonda
iflitme kayb›, renal yetmezlik, bifid uvula, sa¤ aortik ark, neonatal hematokezya, egzema, s›k enfeksiyonlard›r. 

Konjenital trombositopenilerin s›n›fland›r›lmas›, kal›tsal, klinik ve laboratuar verileri afla¤›daki tabloda tan›mlanm›flt›r (Tablo 1).

Konjenital Trombositopeni
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Tablo 1. Konjeanital Trombositopeniler ve Ay›r›c› Tan›s›

Kongenital Trombositopeniler Gen Bölgesi Kal›t›m fiekli Klinik ve Laboratuvar Bulgular›
Wiskott-Aldrich sendromu WAS (Xp11) X-L Ciddi immün yetmezlik, ekzama, küçük trombositler
X’e ba¤l› trombositopeni WAS (Xp11) X-L Orta derecede ‹mmün yetmezlik, küçük trombositler

Exon 2
AML’ye yatk›nl›k yaratan CBFA2(21q22) OD MDS geliflir, trombositlerin boyutu normal, fonksiyonlar› bozuk
ailesel trombositopeni
Amagakaryositik trombositopeni c-Mpl (1p34) OR Megakaryositler azal›r, kemik ili¤inde aplazi, 

trombositlerin boyutu normal
Amegakaryositik trombositopeni HOXA 11(/7p15-14) OR Megakaryositler azal›r, trombositlerin boyutu normal, radio-ulnar
ile radio-ulnar stenoz stenoz ve/veya di¤er malformasyonlar, sensorinöral iflitme kayb›
Trombositopeni ve radius yoklu¤u Bilinmiyor OR ‹lk y›l içinde ortaya ç›kan ciddi trombositopeni, megakaryositlerde

azalma, bilateral radial aplazi ve/veya di¤er malformasyonlar, 
trombositlerin boyutu normal

Bernard-Soulier sendromu GIbα(17p13) OD Dev trombositler, orta-a¤›r trombositopeni, ristostin ile 
GPIbβ(22q11) fonksiyon bozuk
GPIX (3q21)

Velocardiofacial sendrom/ 1q22, 10p4 OD Kardiak defekt, damak defekti, evans sendromu, T hücre defekti,
DiGeorge dev trombositler
Platelet tip von Willebrand GIbα(17p13) OD Trombositlerde kümeleflmeler, tromosit fonksiyonlar›nda art›fl hastal›¤›
Bening Akdeniz Bilinmiyor OD Dismegakaryopozes, dev tromboitler 
makrotrombositopenisi
X’e ba¤l› trombositopeni ve talasemi GATA-1 (Xp11) X-L Anemi, hemoliz, Dismegakaryopozes, dev trombositler,  splenomegali
MYH9 hastal›klar›
May-Hegglin anomalisi MYH9 (22q12-13) OD Nötrofillerde inklüzyonlar±iflitme kayb›±katarakt±böbrek

defekti±dev trombositler
Sebastian sendromu MYH9 (22q12) OD
Fechtner sendromu MYH9 (22q12) OD
Epstein MYH9 (22q12) OD
Gri trombosit sendromu Bilinmiyor OD Dev trombositler, soluk trombositler
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