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Konjenital trombositopeniler (KT) ¢ok nadir gériilen bir grup hastaliktir. Cocuk ve erigkin ¢aginda gdriilen tiim trombositopenilerin
%95'i immun trombositopenik purpuraya (ITP) bagh gelisir. Giinimiizde gelismis hemogram cihazlarinin kullanilmasi sonucunda
asemptomatik veya hafif semptom veren trombositopenilerin taninma sansi artmistir. Ancak, KT sik akla gelmedigi icin bu olgularin
bir kismi yanlis tani alarak ITP gibi sagaltiimaktadir. Ancak, son yillarda molekiiler tanidaki gelismeler, KT tani olanagini artirmigtir.

Trombositopeni ile bagvuran olgularda, KT diisiindiirecek temel bazi kriterler vardir. Bu kriterlerden ilk 4’ KT kanisina varmada
cok 6nemlidir;

1. Trombositin ¢apl,

2. Aile oykiisi,
3. ITP sagaltimina karsin trombosit sayisinda yeterince ylikselme olmamasi,

4. Olgularda fizik anomalilerin olmasi. (Orn: Radius yoklugu).
Taniya yaklagimda dnemli olan bu kriterleri ayrintili incelersek;

Trombosit capi

Giiniimiizde gelismis hemogram cihazlarinda trombosit capini (MPV) saglikl bir sekilde dlgmek olasidir. Ancak, sayi gok diisiik
oldugunda veya ¢ap ¢ok bilyiik ya da kii¢iik oldugunda cihazlar trombosit capini dlgmeyebilir. Bu nedenle periferik yaymada trom-
bosit capinin degerlendirilmesi hala altin standart olarak kabul edilir. Yaymada trombositlerin biiyiikliigii eritrositler ile karsilastirilir.
En az eritrosit iriliginde veya daha biiyiik olmasi MPV'nin arttigini gdsterir.

MPV'nin arttgi durumlar;

1. Bernard Soulier

2. MYH 9 defektleri (Orn: May Hegglin Sendromu: Ayrica nétrofillerde Dohle cisimcikleri bulunur)

MPV'nin azaldigi durumlar;

1. Wiskott Aldrich Sendromu

Aile oykiisii

Taniya yaklagimda ¢ok 6nemli bir kriterdir. Ailede trombositopeni var ise hemen KT akla gelmelidir. EGer akraba evliligi var ise ya
da ailede birden fazla bireyde trombositopeni saptanmis ise KT mutlaka diigiinmek gerekir. Kalitsal gecis siklikla otozomal dominant
olmakla birlikte X'e bagl veya otozomal resesif bir gecis de séz konusudur. Ailede ITP éykiisii ayrintili sorgulanmalidir. Bu olgularin
bir kisminda otoimmun hastaliklar (6rn: SLE) séz konusu olup, yanhglhkla ITP tanisi almiglardir. Bu olgularda genellikle trombosit
antikorlar pozitif bulunmustur. Ancak, bu antikorlarin pozitifligi ITP tanisi icin spesifik degildir. ITP tanisi igin daha spesifik olan
GPIlIb/llla antikorlarinin bakiimasi 6nerilmektedir.

ITP Sagaltimina yanitsizlik

ITP sagaltimina yanitsiz olan olgularda KT diisiiniilmelidir. Bu olgularda, KT ayirici tanisi igin trombosit artisinin ne kadar olmasi
gerektigi konusunda bir sinirlama yoktur. Ancak, ITP sagaltimi sonucunda trombosit diizeyinin >30.000/mm? ¢ikmasi genellikle ITP"yi
diisiindiiriir. Trombosit diizeyinin <10.000/mm’ kalmasi ise hem KT hem de refrakter ITP’li olgularda gériilebilir. Ayrica WAS bazi
cocuklada steroid, IVIG veya splenektomi sonrasi trombositler artabilir. Bu nedenle, ITP ve KT tanisinda ok dikkat edilmelidir.

Fizik anomalilerin varhgi

Israrli trombositopenisi olan olgularda bazi fizik anomalilerin varligi KT'yi diisiindiiriir. Bu anomaliler; radius yoklugu, yiiksek tonda
isitme kaybi, renal yetmezlik, bifid uvula, sag aortik ark, neonatal hematokezya, egzema, sik enfeksiyonlardir.
Konjenital trombositopenilerin siniflandiriimasi, kalitsal, klinik ve laboratuar verileri agagidaki tabloda tanimlanmistir (Tablo 1).



Tablo 1. Konjeanital Trombositopeniler ve Ayirici Tanisi

Kongenital Trombositopeniler Gen Bolgesi Kalitim Sekli Klinik ve Laboratuvar Bulgulan
Wiskott-Aldrich sendromu WAS (Xp11) X-L Ciddi immiin yetmezlik, ekzama, kiigiik trombositler
X'e bagh trombositopeni WAS (Xp11) X-L Orta derecede immiin yetmezlik, kiigiik trombositler
Exon 2
AML'ye yatkinlhk yaratan CBFA2(21q22) 0D MDS gelisir, trombositlerin boyutu normal, fonksiyonlari bozuk
ailesel trombositopeni
Amagakaryositik trombositopeni | ¢c-Mpl (1p34) OR Megakaryositler azalir, kemik iliginde aplazi,
trombositlerin boyutu normal
Amegakaryositik trombositopeni | HOXA 11(/7p15-14) OR Megakaryositler azalir, trombositlerin boyutu normal, radio-ulnar
ile radio-ulnar stenoz stenoz ve/veya diger malformasyonlar, sensorindral isitme kaybi
Trombositopeni ve radius yoklugu | Bilinmiyor OR ik yil iginde ortaya gikan ciddi trombositopeni, megakaryositlerde
azalma, bilateral radial aplazi ve/veya diger malformasyonlar,
trombositlerin boyutu normal
Bernard-Soulier sendromu Glba(17p13) 0D Dev trombositler, orta-agir trombositopeni, ristostin ile
GPIbB(22q11) fonksiyon bozuk
GPIX (3g21)
Velocardiofacial sendrom/ 1922, 10p4 0D Kardiak defekt, damak defekti, evans sendromu, T hiicre defekti,
DiGeorge dev trombositler
Platelet tip von Willebrand Glba(17p13) 0D Trombositlerde kiimelesmeler, tromosit fonksiyonlarinda artis hastaligi
Bening Akdeniz Bilinmiyor 0D Dismegakaryopozes, dev tromboitler
makrotrombositopenisi
X'e bagl trombositopeni ve talasemi | GATA-1 (Xp11) X-L Anemi, hemoliz, Dismegakaryopozes, dev trombositler, splenomegali
MYH9 hastaliklari
May-Hegglin anomalisi MYH9 (22q12-13) 0D Nétrofillerde inkliizyonlartisitme kaybitkatarakttbdbrek
defektitdev trombositler
Sebastian sendromu MYH9 (22q12) oD
Fechtner sendromu MYH9 (22q12) oD
Epstein MYHS9 (22q12) oD
Gri trombosit sendromu Bilinmiyor 0D Dev trombositler, soluk trombositler
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