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Girig

Orak hiicre anemisi (OHA), sik gortlen bir hemoglobinopatidir. Beta (B) glo-
bin zinciri 6. rezidiisinde normalde bulunan glutamik asit yerine valin gecer ve
sonucunda anormal bir hemoglobin (Hb) olan HbS olusur. HbS, orak seklini alan
eritrositlerden adini alir. HbS homozigot olarak tasiyanlar orak hiicreli anemi,
HbS diger Hb ile tasiyan kisilerde goriilen duruma oraklasma sendromlari denil-
mektedir. OHA, hemoliz ve vazookliizyon karakterize bir multisistem hastaligidir.
Tekrarlayan iskemi, infarkt ve kronik disfonksiyon gelisir. VazooklUzif krizlerin 6n-
lenmesinde hidroksilire kullanilan tek farmakolojik tedavidir. Kronik kan trans-
flizyonunun birincil ve ikincil inme riskini ve tekrarlayan akut géglis sendromu-
nu 6nlemede etkinligi gosterilmistir. Hematopoetik kok hiicre nakli tek kiratif
tedavidir.

Patofizyoloji

Orak hemoglobin bulunan ilk hemoglobin varyantidir. Molekiiler ve biyokim-
yasal olarak iyi karakterize edilmistir. Beta globin geni 6. kodonunda gelisen tek
nukleotid mutasyonu sonucu (GAG/ GTG) olusur. Heterozigot kaliim hastaliga
neden olmaz, orak hiicre geni (Bs) icin heterozigot olma orak hiicre tastyicili-
g1 (HbAS) olarak adlandirilir, homozigot kaliim veya bilesik heterozigot kalitim
(baska bir mutant B globin geni) hastalikla sonuglanir. Bs geni otozomal kodomi-
nant olarak kaltilir. Orak hiicre sendromlari E6V mutasyonu ile iliskili tim du-
rumlari kapsar.
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