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22.ORAK HÜCRELİ ANEMİ 
TANI VE TEDAVİSİ

Berna ATEŞAĞAOĞLU1

Giriş

Orak hücre anemisi (OHA), sık görülen bir hemoglobinopatidir. Beta (β) glo-
bin zinciri 6. rezidüsünde normalde bulunan glutamik asit yerine valin geçer ve 
sonucunda anormal bir hemoglobin (Hb) olan HbS oluşur. HbS, orak şeklini alan 
eritrositlerden adını alır. HbS homozigot olarak taşıyanlar orak hücreli anemi, 
HbS diğer Hb ile taşıyan kişilerde görülen duruma oraklaşma sendromları denil-
mektedir. OHA, hemoliz ve vazooklüzyon karakterize bir multisistem hastalığıdır. 
Tekrarlayan iskemi, infarkt ve kronik disfonksiyon gelişir. Vazooklüzif krizlerin ön-
lenmesinde hidroksiüre kullanılan tek farmakolojik tedavidir. Kronik kan trans-
füzyonunun birincil ve ikincil inme riskini ve tekrarlayan akut göğüs sendromu-
nu önlemede etkinliği gösterilmiştir. Hematopoetik kök hücre nakli tek küratif 
tedavidir.

Patofizyoloji

Orak hemoglobin bulunan ilk hemoglobin varyantıdır. Moleküler ve biyokim-
yasal olarak iyi karakterize edilmiştir. Beta globin geni 6. kodonunda gelişen tek 
nükleotid mutasyonu sonucu (GAG/ GTG) oluşur. Heterozigot kalıtım hastalığa 
neden olmaz, orak hücre geni (βs) için heterozigot olma orak hücre taşıyıcılı-
ğı (HbAS) olarak adlandırılır, homozigot kalıtım veya bileşik heterozigot kalıtım 
(başka bir mutant β globin geni) hastalıkla sonuçlanır. βs geni otozomal kodomi-
nant olarak kalıtılır. Orak hücre sendromları E6V mutasyonu ile ilişkili tüm du-
rumları kapsar.
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