
BÖLÜM

159

17.
ERİTROSİT MEMBRAN 

DEFEKTİNE BAĞLI KALITSAL 
HEMOLİTİK ANEMİLER

Mehmet Nur KAYA1

Giriş

Bu grupta yer alan hastalıklar eritrositin membran yüzey alanı ile hacmi ara-
sındaki oranın bozulmasından ya da eritrosit membranında yer alan proteinlerin 
defektinden meydana gelmektedir. En sık görülen hastalık herediter sferositoz 
(HS) olup herediter eliptositoz (HE), herediter stomatositoz (HST) ve herediter 
kserositoz (HK) daha nadir görülmektedir.

Herediter Sferositoz

Giriş

Herediter sferositoz toplumda nadir görülmekle birlikte eritrositin membran 
defektine bağlı hemolitik anemilerin en sık sebebidir (1). Dünya genelinde pre-
valansı %0,02-0,05 olup yenidoğan sarılığı görülenlerin %1’i HS tanısı almakta-
dır. Özellikle Kuzey Avrupa’da görülmekle birlikte Afrika ve Güneydoğu Asya’da 
ise daha az görülmektedir (1).

Patofizyoloji: HS, eritrosit membranındaki iskeleti oluşturan iç membran ile 
çift katlı lipit tabakaları arasında yer alan vertikal yerleşimli proteinlerin genetik 
defektine bağlı olarak oluşmaktadır (2). Herediter sferositoza neden olan başlıca 
proteinler eritrosit membranında ve hücre iskeletinde yer alan spektrin, ankrin, 
band 3 ve band 4.2’dir (2).

Genetik: Spektrin proteini alfa ve beta heterodimerlerinden oluşmakla bir-
likte bu proteinler sırasıyla SPTA1 ve SPTB genleri tarafından kodlanmaktadır. 
Membrandaki diğer proteinlerin ve lipit tabaklarının yapısını koruyarak hücreye 
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de 1 mg folik asit verilir. Asemptomatik ve hafif vakalarda transfüzyon öneril-
memektedir, ancak hemoliz şiddeti ve hasta yaşı gibi faktörler değerlendirilerek 
transfüzyon düşünülebilir. Şiddetli hemoliz hastalarında splenektomi uygulana-
bilir (36). Terapötik yarar sınırlı olmakla birlikte ameliyatla ilişkili komplikasyon-
lar, kapsüllü mikroorganizmalar ile diğer enfeksiyöz ajanları barındıran yüksek 
risklere sahiptir (36). Splenektomi uygulanan HST ve HK’ li hastalarda trombo-
embolik olaylar ve vazooklüzif ataklar gibi vasküler komplikasyon riski çok daha 
yüksektir. Kronik hemolize bağlı sık transfüzyon ihtiyacı olan hastalarda ek ola-
rak herediter hemokromatozis mutasyonu taşıyorlarsa demir yükü açısından ta-
kip edilmelidir (36).

Sonuç

Eritrosit membran defektine bağlı kalıtsal hemolitik anemiler grubunda yer 
alan hastalıklar eritrositin membran yüzey alanı ile hacmi arasındaki oranın 
bozulmasından ya da eritrosit membranında yer alan proteinlerin defektinden 
meydana gelmektedir. En sık görülen hastalık herediter sferositoz olup diğer 
hastalıklar daha nadir görülmektedir. Bu gruptaki yer alan hastalıklarda, hastalı-
ğa bağlı olarak değişmekle birlikte hemoliz ya da hemolitik anemi gerçekleşme-
siyle klinik durum ortaya çıkmaktadır. Tanı öncelikle laboratuar parametreleri, 
periferik yayma ve gereği durumunda genetik analizler ile gerçekleşmektedir. 
Ciddi komplikasyonlara yol açabilmekle birlikte tedavi süreci alt grup hastalıkla-
ra göre değişebilmektedir.
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