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Saglik Bakanligi izmir Tepecik Egitim Ve Arastirma Hastanesi Hematoloji-Onkoloji BD., iZMIR

Talasemiler, hemoglobinin yapisina giren globin zincirlerinin genetik bozukluk
nedeniyle yapilamamasi veya yetersiz yapimi sonucu ortaya ¢ikan kalitsal kan
hastaliklardir. Ulkemizin de iginde bulundugu tiim Akdeniz Ulkelerinde énemli bir
halk saghgr sorunudur. Taglyicilarin tespiti, genetik danisma ve dogum éncesi tani
yapilabilmesi nedeniyle dnlenebilir bir hastalik olmasina kargin halen dinyada her
yil 300.000 yeni talasemi hastasi dogmaktadir. Ulkemizde ise talasemili hasta
sayisi yaklasik 4.500 olup, yilda 400 yeni hasta cocuk dogdugu hesaplanmaktadir.
Ayrica, akraba evliliklerinin sik olmasi da taslyici ve hasta gocuk dogumlarini
artirmaktadir.

Ulkemizde en sik gorilen talasemi tipi B-talasemidir. B-talasemi tasiyic anne ve
taslyicl babadan kalitimla ¢ocuklarina gegen bir hastaliktir. Halen Turkiye'deki
tastyicilik orani % 2.1 dir. Bu oran bolgelere gore degiskenlik gdstermekte, Bati
Trakya, Mugla ve Antalya’ da % 8-12'lere uasmaktadir. Yani saglkli Turk
populasyonunda her 100 kisiden 2 ila 12 ‘si bu hastaliga ait geni tagimaktadrr.
Talasemi tasiyiciigi bir hastalik olmayip, tedavi gerektirmez. Ancak, tasiyicilar
hastallk genini bir sonraki nesillere naklederler. iki tasiyici bireyin evienmesi
halinde, her gebelik icin hasta cocuk sahibi olma olasiligi %25, tasiyici gocuk
olasiligr %50, saglikli cocuk olasiigi %25'tir. Bu nedenle bireylerin evlenmeden
once hastallk genini tasiyip tasimadiklanni bilmeleri ¢ok 6nemlidir. Bilinmesi
gereken  bir baska nokta da taswyici ciftlerin evlenmelerinde hicbir engel
olmadigidir. Ancak, tasiyici ciftler, bebek sahibi olmak istediklerinde, gebelik
oncesi tani caligmalarnin  zamaninda baglatilabilmesi ve bu konuda
bilgilendirilebilmeleri icin gebelikten dnce hekimlerine bagvurmalidirlar.

Molekiiler Patofizyoloji

Bir eriskin hemoglobin molektli  “hem” ve protein yapisindaki “2 gift globin
zincirinden (x2B2)” olusur ve organizmadaki en 6nemli gorevi dokulara oksijen
tagimaktadir. a-globin zincir sentezindeki patoloji «-talasemiye, B-globin zinciri
sentezindeki patoloji B-talasemiye neden olur.

Globin zincirlerinin  yapimi genlerin  kontrolt altindadir. o« Gen lokusu 16.

kromozomda B-globin gen lokusu 11. kromozomda yer alir. Bugiin, B-talasemi
hastaligina yol agan 200 Uzerinde nokta mutasyonu ve cesitli delesyonlar
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tanimlanmistir. Bu mutasyonlardan herhangi birinin varli§i B-globin zincirinin hig
yapllamamasl! veya yetersiz yapimina, dolayisi ile hemoglobinin defektif olarak
sentezlenmesine yol agar. Bozuk yapidaki hemoglobin kirmizi kirelerin hizli yikima
ugramasina (hemoliz) ve hastada derin anemiye neden olur. Bir taraftan bozuk
hemoglobin yapimi strerken es zamanli olarak yogun hemoliz de devam eder.
Eritrositler normal gelisimlerini tamamlayip dolagima ¢ikamadan kemik iliginde
ylkkima ugrar ( ineffektif eritropoez ). Kemik iligi olusan bu agr anemiye care
olabilmek icin 5-6 kati galisir ancak daima yetersiz kalir ve karaciger, dalak gibi
retikiloendotelial organlarda da kan yapmi  (eritropoez ) baslar. Bu durum
hastada karaciger ve dalak blylmesine neden olur. Ayni zamanda, derin anemi
nedeniyle dokulara yeterli oksijen tasinamadigindan erken tani ve tedavisi
yapilamayan olgularda kemik deformiteleri ve blylime ve gelisme geriligi ortaya
Glkar.

B-Talaseminin 3 ayri klinik formu mevcuttur :

1. Talasemi major ( Agir hasta tipi ) : Anne ve baba tasyicidir; anne ve
babadan g¢ocuga gegen her iki B-globin geni de defektlidir. Bu nedenle B-
globin zincirleri yetersiz sentezlenir veya hi¢ yapilamaz. Bu durumda, bebek 6
aylik oldugunda anemi ortaya cikar. Bu hastalar, halsizlik, solukluk, istahsizlik,
huzursuzluk ve karin sisligi ( karaciger ve dalak buyimesine bagl) yakinmalari
ile hastanelere bagvururlar. Tani, genellikle hayatin ilk bir yiinda (4.-10.ayinda)
konur. Laboratuar tetkiklerinde ortalama eritrosit hacmi (MCV) ve ortalama
eritrosit hemoglobini (MCH) azalmistir; agir bir anemi vardir. Hemoglobin
dizeyi 7 g/dI'nin altindadir. Hemoglobin elektroforezinde hemoglobin A ¢ok
dusUktar veya yoktur; yerini hemoglobin F almistir. Hemoglobin A2 normal,
disuk veya hafif artmis olabilir. Bu hastalar hayatlan boyunca duzenli tedavi
(transflzyon, selasyon ve komplikasyonlarin izlemi) gérmek zorundadir.

2. Talasemi intermedia (Orta - agir hasta tipi): Anne ve baba tasiyicidr.
Cocuga gecen iki B-globin geni de defektlidir. Talasemi majordan farki bir
ve/veya iki B-globin gen lokusundaki mutasyonun talasemi majora gére daha
hafif bir klinik tabloya yol agan tipte olmasindandir. Klinik seyir genellikle daha
ihmli, anemi daha hafiftir. Ancak, genetik mutasyonun tipine gore talasemi
majora yakin  bir seyir de gdsterebilirler. Hemoglobin dlzeyi 7-10 g/dl
arasindadir. Hastalar basglangigta dtzenli transfizyon gereksinimi duymazlarsa
da ilerleyen yillarda transflizyon ve selasyon sikligi artabilir.

3. Talasemi mindr (Talasemi tasiyiciigi) : Tasiyicilik bir hastalik degildir ve
tedavi gerektirmez. Taslyicilarin hafif derecede kansizlik disinda sorunlar olmaz
. Laboratuar tetkiklerinde hemoglobin degeri hafif disik olabilir. Ortalama
eritrosit hacmi ve ortalama eritrosit hemoglobin miktarlar azalmistir. Demir
eksikliginden farkli olarak eritrosit sayilari normal veya artmistir. Hemoglobin
elektroforezinde hemoglobin A2 ve hemoglobin F yUksektir. Talasemi
taglyicilarinda bebeklik déneminde iyi beslenememeya bagl demir eksikligi
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gelisebilir. Ulkemizde demir eksikligi anemisi de sik gérildiginden demir
eksikligi  tanisi  konan bebekler demir tedavisi sonrasinda tekrar
degerlendiriimeli ve birlikte bulunabilecek talasemi tasiyiciligi atlanmamalidir.

TEDAVi

B--talasemili hasta émir boyu her 3-4 haftada bir kan destegine ihtiyag duyar.
Talasemili hastanin hemoglobini 9.5 g/dI'nin Uzerinde tutulmalidir. Kansizhig
dUzeltmek icin verilen kan transflzyonlari vlcutta demir birikmesine ve kalp,
karaciger, tiroid, pankreas ile dalak gibi organlarda hicre hasarina yol acar.
Hastalarda kalp yetmezIligi, glikoz metabolizma bozukluklar , kemik displazileri,
osteoporoz, hipotiroidi, bluyime ve gelisme geriligi ve hipogonadizm gibi
komplikasyonlar geligir. Bu komplikasyonlarin temel nedeni yogun demir birikimi
ve hipoksidir. Demir birikimini énlemek amaciyla hastalara genellikle 2,5-3 yas
civarinda 6zel bir pompa ile haftanin en az 5 gund 8-12 saat sdren deri alti
inflzyonu ile verilen bir ilag ( desferrioksamin ) baslanir. Son yillarda agizdan
alinan tablet seklindeki ila¢ ( deferipron ) da doktoru uygun gérdugu hastalarda
kullaniimaya baslanmistir. Her iki ilacin da yan etkileri vardir. Hastalar bu yan etkiler
agisindan ayrica takip edilmelidir. Talasemili hastalarda tam kan sayimi, kan demir
duzeyi, organ disfonksiyonlarr ve blyime ve gelisme dlzenli olarak
deg@erlendirilir. Kan yolu ile bulasan hastaliklara dikkat edilir. Yillik kan tdketimi
normalin 1.5 katini agsmasi halinde, ileri yaslarda splenektomi yapilir. Boylece
hastanin kan ihtiyaci azaltiimig olur, ancak bu durum kesin ¢6zim degildir.

Talasemili hastalarda kuratif tedavi yontemi kemik iligi naklidir. Ozellikle iyi tedavi
edilen, karacigerde hasar olusmamis hastalarda, doku tipi uygun saglikii
kardesten yapilan kemik iligi nakli basarili olmaktadir. Ancak, bazi olgularda nakil
sirasinda veya sonrasinda ¢esitli ciddi problemler ortaya cikabilmekte veya nakil
basarsizlikla sonuglanmaktadir. Bu hastalikta kesin tedavi yontemi gen nakli
olmakla birlikte bugln icin arastirmalar sUrddriimekte oldugundan  henlz
hastalara uygulanmamaktadir

Goruldugu gibi talasemide tedavi, hasta ve ailesi igin oldukga yipraticidir. Maliyeti
de cok yuksektir. Bugunku verilere goére bir hastanin yillik tedavi maliyeti 10.000
dolardir. Bu nedenlerle hasta ¢ocuk dogumlarinin énlenmesi oldukga 6nemlidir.
italya, Yunanistan ve Kuzey Kibris Cumhuriyeti, halkin egitimi, tasiyicilarin tespiti
ve dogum oOncesi tani galismalar ile hasta gocuk dogumunu sifira yakin rakamlara
indirmislerdir. Ulkemizde de bu dogrultuda calismalar siirmektedir. ilk kez 1993
yllinda, 3960 sayili Kalitsal Kan Hastaliklar ile Mlcadele Kanunu ¢ikariimis ancak
ilgili yonetmelikler tamamlanamadigindan o yillarda calismalar yéresel ve bireysel
gabalar ile sinirli kalmistir. 2000 yilinda Ulusal Hemoglobinopati Konseyi kurulmus,
tim egitim hastaneleri ve ¢esitli illerdeki talasemi dernek temsilcileri ile S.B. Ana
Gocuk Saghgr- Aile Planlamasi ve Tedavi Hizmetleri Genel Mudurligu arasinda
koordineli calismalar baglatiimistir. Bu galismalarin sonunda 2002’ de Kalitsal Kan

45



DOC. DR. ISIN YAPRAK

Hastaliklarindan Hemoglobinopati Kontrol Programi ile Tani ve Tedavi Merkezleri
Yonetmeligi  cikartiimigtir.  Bu  yonetmeligin  yartrluge girmesi ile Tuarkiye'de
Hemoglobinopati Kontrol Programi baglatiimistir. Bdylece, tUlkemizde sik gorilen
kalitsal kan hastalklarindan olan talasemi ve orak hucre anemili dogumlarin
onlenmesi, koruyucu saglik hizmetleri kapsamina alinmistir.Bu baglamda tarama
ve genetik danisma, dogum o&ncesi tani ve egitim calismalar sUrmektedir.
Ulkemizde hemoglobinopati tastyiciiginin sik gérildigi 33 il dncelikli riskli bdlge
olarak kabul edilmis, bu illerde evlilik 6ncesi tasiyicilik testi zorunlu kilinmistir.
Ayrica, mevcut hastalarin tani ve tedavilerinin standardizasyonu, kayit ve bildirimi
saglanmistir.

Hedefimiz, Ulkemize talasemisiz ve kalitsal kan hastaligina sahip olmayan nesiller
kazandirmaktir. Bu hedefe ulasabilmek igin her birey konuyu o6nemsemeli,
evlenmeden &nce gok basit ve ucuz olan gerekli kan testlerini yaptirarak
Hemoglobinopati Kontrol Programi’na sahip ¢ikmalidir.
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