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Bölüm 17

PAROKSİSMAL NOKTÜRNAL HEMOGLOBİNÜRİ

Şebnem İZMİR GÜNER1

Paroksismal noktürnal hemoglobinüri (PNH) nadir görülen kazanılmış bir 
hematopoetik kök hücre hastalığıdır. Klasik olarak kronik intravasküler hemoliz 
bulguları, kemik iliği yetersizliği ve trombozla kendini göstermektedir. Bu bulgu-
ların dışında düz kas distonileri,böbrek yetmezliği, arteryel ve pulmoner hiper-
tansiyon ve yorgunluk da hastalığın sık görülen semptomlarındandır.

Hematopoetik kök hücrenin edinsel klonal bu hastalığıdında, PIG-A geninin 
somatik bir mutasyonu neticesinde,glikofosfatidilinozitol (GPİ) aracılı protein-
lerde eksiklik söz konusudur. GPİ aracılı görev gören iki temel protein olan CD55 
(decay accelerating factor, DAF) ve CD59 (membrane inhibitor of reactive lysis, 
MIRL)’un kısmi veya tam eksikliği komplemanın aracılık ettiği intravasküler he-
moliz ile sonuçlanır (1).

PNH, aplastik anemi ve düşük riskli myelodisplastik sendroma eşlik edebilir. 
PNH tanısı akım sitometri ile konur. PNH’da tedavi ve prognozun iyileştirilmesi 
için erken tanı zorunludur. Yanlış ve gecikmiş tanı nedeniyle PNH’lı hastalar ge-
nelde yıllarca saptanamazlar. Nedeni de PNH’nın nadir görülen bir hastalık olma-
sı ve belirti ve bulguların hastalığa özgü olmayıp çok sayıda hastalık ile benzerlik 
göstermesidir. (2).

Hastalığın insidansı net olarak bilinmemekle birlikte 0,1-0,2/100 000/kişi/yıl 
olarak tahmin edilmektedir (3). Tüm yaş gruplarında görülmekle birlikte tanı sı-
rasındaki medyan yaş

erken otuzlu yaşlar civarındadır. (4). PNH kronik, sistemik ve yaşamı tehdit 
edici bir hastalıktır ve kontrolsüz kompleman aktivitesi hastalığın altta yatan ne-
denidir. Destekleyici tedaviye rağmen önemli bir mortalitesi vardır (5).

Kabul edilmiş universal bir sınıflama yoktur. International PNH Interest grup 
tarafından aşağıdaki şekilde sınıflandırılmıştır:

a. Klasik PNH: Kemik iliği anomalisi olmadan intravaskuler hemolizle seyre-
den formu,
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