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BETA TALASEMIi MAJOR

Giilsiim AKGUN CAGLIYAN!

Beta talasemi, hemoglobin sentezinde bozulma ile karakterize bir hemoglobi-
nopatidir.Betaglobin zincir genindeki mutasyonlar nedeniyle beta globin olugsma-
masi veya azalmasi ile ortaya cikar. Ilk kez Cooley ve Lee tarafindan 1925 yilinda
anemi, splenomegali ve kemik degisikliklerinin birlikte bulunmasi ile tanimlan-
mistir. Talasemiler globin zincirlerinin tipine gore siniflandirilir.Hastaligin sidde-
ti ne kadar beta zinciri sentezledigine bagh olarak degisir. Klinik olarak talasemi
major, intermedia ve mindr olarak siniflandirilir. Beta talasemi major (BTM), ge-
nellikle homozigot ve bilesik heterozigot formdadir.Ciddi hipokrom mikrositer
anemiye yol agar. BTMsiklikla Akdeniz, Ortadogu, Afrika ve Hindistanin bazi
bolgelerinde goriiliir. Cogu talasemi, otozomal resesif kalitimla ge¢is gosterir. Beta
talasemi genleri olduk¢a heterojendir. BTMe neden olan 300 civar allel bulunma-
sina ragmen, ¢ogunlugunu20 allel olusturmaktadir. BTMda goriilen mutasyonla-
rin ¢ogunlugu nokta mutasyonlaridir. Tiirk toplumunda en sik goriillen mutasyon
IVS-110dir!

PATOFIZYOLOJi

BTMdeki mutasyonlar sonucu beta zincirinin yapimi azalir. Globin zincir iire-
timi sorunu, alfa zincirin fazlalagmasina sebep olur. Serbest alfa globin zincirleri,
eritroid onciillerde ¢oziinmeyen inkliizyon cisimlerini olusturur. Kemik iliginde
eritroid énciiller olgunlagamadan yok olur ve inefektif eritropoez olusur. Inkliiz-
yon cisimleri igeren eritrositlerde bazi degisikler olusur. Eritrosit rijiditesi artar
ve ylizeylerinde yeni antijenik degisiklikler meydana gelir. Eritrositler normal ya-
sam siirelerini tamamlamadan dalakta parcalanirlar. Dalak aktivitesi artis1 sonu-
cu splenomegali gelisir. BTM'deki hemolitik anemi kemik iliginin genislemesine,
kafatasi1 ve uzun kemiklerde sekil bozukluklarina nedenolur ve eritropoietin iire-
timini uyarir. Anemi transfiizyon ile diizeltilince eritropoietin uyarisi olmaz, bii-
yiime ve gelisme normaldir. Kemik deformiteleri ve splenomegali daha az goriiliir.
Diizenli transfiizyon yapilan BTM’li hastalarda her tinite i¢cin 200-250 mg demir
birikimi olur. Karaciger, endokrin bezler, miyokardda demir yiikii 6nlenemezse
hastalar demir yiikii ile iliskili komplikasyonlardan kaybedilirler.>*

' Dr.Ogretim Uyesi, Pamukkale Universitesi I¢ Hastaliklart ABD, Hematoloji Bilim Dal1 gcagliyan@pau.edu.tr

-79-



Giincel Genel Dahiliye Calismalari

deni demir yiikiine bagh kardiyak hastaliktir. Hastalarda T2 MRG'nin rutin kul-
lanilmasisayesinde demir yiikii erken tespit edilebilir. Diizenli selasyon tedavisi
alan hastalarda bile komplikasyonlar gelisebilmektedir. Bugiin i¢in gegerli olan
tek kiiratif tedavi yaklagimi kok hiicre transplantasyonudur. Defektif beta genini
diizeltmeye yonelik alternatif tedaviler ile ilgili caligmalar devam etmektedir.
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