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TALASEMILERE KLINIK VE
TANISAL YAKLASIM

Hale BULBUL!

Giris

Hemoglobin (Hb), her biri bir alfa (a) ve bir beta (B) zincir iceren iki ¢ift globin
zincirinden olusan tetramerik proteinlerdir. Her globin zinciri ise hem ve demir
icermektedir. Hemoglobinopatiler, farkli globin genlerinin bir veya daha fazlasin-
daki dlzenleyici bolgelerindeki genetik degisikliklerin neden oldugu heterojen
bir varyant grubunu icerir. Hemoglobinde bulunan globin zincirlerinden birinin
az sentezlenmesi veya hic yapilamamasi olan kantitatif yetersizligi talasemi tab-
losuna sebep olurken, globin zincirinin yapisal ve fonksiyonel bozukluklari olan
kalitatif bozukluklari yapisal hemoglobin bozukluklarini olusturur. Embriyonik
Hb, 4-6 haftalik embriyogenez siiresince eksprese edilir ve gebeligin 8. haftasin-
dan sonra yerini fetal hemoglobine (HbF) birakir (1) Embriyonik hemoglobinler
olan Hb Gower-1, iki zeta ve iki epsilon globinden (72 €2), Hb Gower-2, iki alfa ve
iki epsilon globinden (a2 €2), Hb Portland, iki zeta globin ve iki gama globinden
(Ty) olusur. Hb F dogumdan yaklasik sekiz hafta 6nce Uretilir ve yenidogan Hb'
nin yaklasik %80' ini olusturur. Yasamin ilk birkag ayinda azalir ve erken ¢ocukluk
doneminde toplam Hb’ nin %1’inden daha azini olusturur. Hb F, iki alfa ve iki
gama globinden (a2 y2) olusur. Eriskin Hb (Hb A), 6 aylik ve daha blyik ¢ocuk-
larda baskin Hb' dir.

Hemoglobinopatisi olmayan bireylerde toplam Hb’ nin %96-97’ sini olustu-
rur. iki alfa ve iki beta globinden (a2 B2) olusur. Hb A2, normalde alti ayliktan iti-
baren toplam Hb <nin yaklasik %2,5 ila 3,5" ini olusturan kiigiik bir eriskin Hb' dir.
iki alfa ve iki delta globinden (a2 §2) olusur. Ozetle fetiiste en yiiksek oranda bu-
lunan hemoglobin, HbF (a2y2) iken, eriskinde hemoglobinin %95’ i HbA (a2B2),
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