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Bölüm 9

BETA TALASEMİ MAJOR

Gülsüm AKGÜN ÇAĞLIYAN1

Beta talasemi, hemoglobin sentezinde bozulma ile karakterize bir hemoglobi-
nopatidir.Betaglobin zincir genindeki mutasyonlar nedeniyle beta globin oluşma-
ması veya azalması ile ortaya çıkar. İlk kez Cooley ve Lee tarafından 1925 yılında 
anemi, splenomegali ve kemik değişikliklerinin birlikte bulunması ile tanımlan-
mıştır. Talasemiler globin zincirlerinin tipine göre sınıflandırılır.Hastalığın şidde-
ti ne kadar beta zinciri sentezlediğine bağlı olarak değişir. Klinik olarak talasemi 
major, intermedia ve minör olarak sınıflandırılır. Beta talasemi major (BTM), ge-
nellikle homozigot ve bileşik heterozigot formdadır.Ciddi hipokrom mikrositer 
anemiye yol açar. BTMsıklıkla Akdeniz, Ortadoğu, Afrika ve Hindistan’ın bazı 
bölgelerinde görülür.Çoğu talasemi, otozomal resesif kalıtımla geçiş gösterir. Beta 
talasemi genleri oldukça heterojendir. BTM’e neden olan 300 civarı allel bulunma-
sına rağmen, çoğunluğunu20 allel oluşturmaktadır. BTM’da görülen mutasyonla-
rın çoğunluğu nokta mutasyonlarıdır.Türk toplumunda en sık görülen mutasyon 
IVS-110’dır. 1

PATOFİZYOLOJİ

BTM’deki mutasyonlar sonucu beta zincirinin yapımı azalır. Globin zincir üre-
timi sorunu, alfa zincirin fazlalaşmasına sebep olur. Serbest alfa globin zincirleri, 
eritroid öncüllerde çözünmeyen inklüzyon cisimlerini oluşturur. Kemik iliğinde 
eritroid öncüller olgunlaşamadan yok olur ve inefektif eritropoez oluşur. İnklüz-
yon cisimleri içeren eritrositlerde bazı değişikler oluşur. Eritrosit rijiditesi artar 
ve yüzeylerinde yeni antijenik değişiklikler meydana gelir. Eritrositler normal ya-
şam sürelerini tamamlamadan dalakta parçalanırlar. Dalak aktivitesi artışı sonu-
cu splenomegali gelişir. BTM’deki hemolitik anemi kemik iliğinin genişlemesine, 
kafatası ve uzun kemiklerde şekil bozukluklarına nedenolur ve eritropoietin üre-
timini uyarır. Anemi transfüzyon ile düzeltilince eritropoietin uyarısı olmaz, bü-
yüme ve gelişme normaldir. Kemik deformiteleri ve splenomegali daha az görülür. 
Düzenli transfüzyon yapılan BTM’li hastalarda her ünite için 200-250 mg demir 
birikimi olur. Karaciğer, endokrin bezler, miyokardda demir yükü önlenemezse 
hastalar demir yükü ile ilişkili komplikasyonlardan kaybedilirler.2,3
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deni demir yüküne bağlı kardiyak hastalıktır. Hastalarda T2 MRG’nin rutin kul-
lanılmasısayesinde demir yükü erken tespit edilebilir. Düzenli şelasyon tedavisi 
alan hastalarda bile komplikasyonlar gelişebilmektedir. Bugün için geçerli olan 
tek küratif tedavi yaklaşımı kök hücre transplantasyonudur. Defektif beta genini 
düzeltmeye yönelik alternatif tedaviler ile ilgili çalışmalar devam etmektedir.
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