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Giriş

Kemik iliği yetmezlikleri herediter veya edinsel olarak ortaya çıkabilir. Bu has-
talıklar tek bir hücre serisini etkileyebildiği gibi birden fazla hücre serisini de 
etkileyerek sitopenilerle seyreder. Etyoloji 3 ana başlıkla toplanabilir:

1- Hematopoetik kök hücre veya mikroçevrede ortaya çıkan hasar veya azalma; 
virüs, çeşitli toksinler veya kimyasal etkisi, hematopoezin otoimmün olarak 
baskılanması (antikorlar, T hücreler vs.), herediter kemik iliği yetmezliklerine 
yol açan genetik mutasyonlar aracılığıyla ortaya çıkar.

2- B12 veya folat eksikliği gibi durumlarda oluşan maturasyon defekti
3- Myelodisplazideki gibi farklılaşma defekti

Herediter kemik iliği yetmezlikleri ebeveynlerden aktarılan mutant genler 
aracılığıyla veya de novo mutasyonlarla ortaya çıkar. Bunlardan en bilinenleri 
Fankoni anemisi (FA), diskeratozis konjenita (DK), Schwachman-Diamond Send-
romu (SDS), konjenital amegakaryositik trombositopeni (KAMT), Diamond-Bla-
ckfan anemisi (DBA), GATA2 yetmezliği sendromu, konjenital nötropenidir. 
KAMT'de ve konjenital nötropenide anemi beklenmez. Sıklıkla otozomal resesif 
kalıtılır ancak nadiren X’e bağlı resesif (DK) veya otozomal dominant (DBA) olarak 
kalıtılır. Bu hastalıklar fiziksel deformiteler ve multisistem bulguları ile seyreder.

Edinilmiş kemik iliği yetmezlikleri edinilmiş aplastik anemi, toksinlere bağlı 
kemik iliği baskılanması, parvovirüs B19 enfeksiyonu sonucu ortaya çıkan pür 
kırmızı seri aplazisi gibi hastalıklardır.
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DBA'da ortanca yaşam beklentisi 58 yıldır. Standart tedavi eritrosit transfüz-
yonu ve/veya steroid tedavisidir. Hastaların %80’i steroid tedavisine yanıt verir 
ancak bu tedavi yan etkileri nedeniyle uzun süreli kullanılamaz. Prednizolon 2 
mg/kg/gün dozunda başlanır ve hemoglobin 10 g/dl olana kadar yüksek dozda 
devam edilir, ardından doz giderek azaltılır. HKHN ise küratif tedavi yöntemidir. 
Son verilere göre HKHN ile 4,5 yıllık sağkalım %91’dir (31).

Diğer Hastalıklar

GATA2 Yetmezliği Sendromu; otozomal dominant olarak kalıtılan bu send-
romda diğer herediter kemik iliği yetmezliği sendromlarında olduğu gibi anemi, 
trombositopeni gibi hematolojik bulgular hastalığın ilk bulgularından değildir 
ancak bazı hastalar aplastik anemi, myelodisplastik sendrom, akut myeloid löse-
mi ile kliniğe başvurabilir. Hastalığın tipik özelliği monositopeni, B-lenfopeni ve 
doğal öldürücü hücre eksiklikleridir.

Retiküler disgenezis; 1. kromozomda kodlanan AK2 genindeki mutasyon 
sonucu ortaya çıkar. AK2 proteini hematopoetik kök hücre farklılaşmasında ve 
çoğalmasında görev alan mitokondriyal bir proteindir. Klinik olarak immun yet-
mezlik, anemi, diyare, timüs aplazisi, malabsorbsiyon bulgularıyla seyreder. Bu 
hastalarda HKHN başarı ile uygulanır ve uzun sağkalımlar sağlar (32).

Sonuç

Herediter kemik iliği yetmezlikleri farklı mutasyonlarla ortaya çıkan, myelo-
displastik sendrom ve akut myeloid lösemi gelişimi açısından risk yaratan bir 
grup hastalıktır. Klinik olarak hematolojik bulguların yanı sıra çeşitli organlarda 
yetmezlik ve anomaliler ile karakterizedir. Diğer sistemlere ait anormallikler fe-
notipe çok farklı şekillerde yansıyabildiğinden tanı koyarken özellikle kemik iliği 
morfolojisi, genetik testler ve ek labaratuvar tetkiklerinden faydalanılmalıdır. 
Tanı yöntemlerinin gelişmesi bu doğrultuda tanı sıklığının artmasını sağlayarak 
bu nadir hastalıklar hakkında daha çok deneyimle daha iyi tedavi sonuçları el-
desi sağlayacaktır.
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