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PEDIATRIK HEMATOLOJI ONKOLOJI
POLIKLINIK-3 TALASEMILER

» GIRIS

Talasemiler, bir veya daha fazla hemoglobin (Hb)
zincirinin defektif sentezine bagli olarak gelisen,
hipokromik mikrositik anemi ile karakterize,

otozomal resesif gegisli heterojen bir hastalik gru-
budur (1).

Hemoglobin yapisinda toplam 4 adet olmak
tizere 2 cift globin zinciri subiiniti bulunmaktadir.
Alfa globin gen kiimesi, zeta ({) ve alfa (a) globin
genlerini; beta globin gen kiimesi ise epsilon(e),
gama(y), beta(P) ve delta (8) gen kiimesini igerir.
Fetal hayatta 6n planda olan hemoglobin, HbF
(2a2y)’dir. Dogumla birlikte HbF yerini yetis-
kin hemoglobini olan HbA (2a ve 2p) ve daha az
oranda olan HbA, (2a ve 26) ye birakur. Etkilenen
globin zincirinin ismiyle adlandirilan talasemile-
rin en yaygin goriilen tipleri alfa ve beta talasemi-
lerdir. Klinik semptomlarin siddeti, zincirlerden
birinin yoklugu veya azalma derecesi ile iligkili-
dir. Degisen derecelerde inefektif hematopoez ve
artmis hemoliz ile karakterizedir (2).

Burcak KURUCU'!

» TANI VE DEGERLENDIRME

Alfa (o) Talasemi

16. kromozomda yer alan a gen kiimesinde, 2a
globin gen lokusu olup toplam 4a globin geni
(ao/aa) bulunmaktadir. Delesyona ugrayan gen
sayisina gore klinik olarak siniflandirilir (1).

1. Sessiz tastyict: Bir a-globin geninin delesyonu

(-a/aa)

a-talasemi trait (tastyici): Iki a-globin geni-

nin delesyonu (-o/-a)

3. HbH hastahig: Ug a-globin geninin delesyo-

nu (--/-a)

Hb Constant Spring (non-delesyonel HbH):

Az miktarlarda iretilen, dolayisiyla gen ek-

sikligini taklit eden anormal a-zincir varyanti

5. Hb Bart’s (Hidrops fetalis): Dort a-globin ge-
ninin (--/--) delesyonu, HbA veya HbF iireti-
minin olmamasi
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splenomegali gibi ekstramediiller hematopoez
bulgular1 gelisir. Transfiizyon bagimlidirlar. He-
mogramda Hb<7g/dl, RBC, MCV, MCH disiik,
RDW artmis, hemolize bagh retikiilosit %5’in
tizerindedir. Periferik yaymada hipokromi, mik-
rositoz, poikilositoz, anizositoz, normoblastlar
goriiliir. Hemoglobin elektroforezinde HBF >%80
iken HbA sentezi ya ¢ok az yada hi¢ yoktur.

a-Talasemi Tedavi ve izlemi

Sessiz tastyicilar ve a-talasemi tagiyicilar: asemp-
tomatik oldugu i¢in herhangi bir tedavi gerektir-
mez. Delesyonel HbH hastalig1 genellikle trans-
fiizyon bagimli degildir ancak daha siddetli klinik
gosteren non-delesyonel formunda transfiizyon
gerekebilir. Anemi ve demir birikimine bagli has-
talarda talasemi major gibi yiiz bulgulari, bitytime
gelisme geriligi, hepatosplenomegali, safra kesesi
tast olusabilir. Bu hastalarin yonetimi talasemi
major olgulari ile benzer yapilmalidir (3).

B-Talasemi Tedavi ve izlemi

B-talasemi tasiyicilari asemptomatik oldugu i¢in
herhangi bir tedavi gerekmez. Talasemi major
hastalar1 ve major klinigi gosteren intermedia
hastalarinda anemi ve transfiizyonlara bagl de-
mir birikiminin yonetimi 6nemlidir. Transfiizyon
karar1 hemoglobin seviyesi iki hafta arayla >7g/
dl oldugunda verilir. Ayrica biiyiime gelisme ge-
riligi, kemik degisiklikleri, masif splenomegali de
transfiizyon endikasyonlar1 arasindadir. Hastala-
ra 3-4 hafta araliklarla; intermedia hastalarinda
en az biliyiime dénemi tamamlanincaya kadar,
major hastalarda omiir boyu, 15-20 cc/kg’dan,
transfiizyon oncesi hemoglobini 9-10 g/dl altina
diismeyecek, sonrasinda 14-15 g/dl’yi ge¢meye-
cek sekilde diizenli eritrosit transfiizyonu yapalir.
Demir birikimine bagli organ hasarindan has-
talar1 korumak i¢in ferritin 500-1000 ng/ml’ye
ulastiginda demir selasyon tedavisi baslanir.
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Demir selatorii olarak deferasiroks, deferipron,
desferrioksamin ilaglar: tekli veya kombinasyon
halinde kullanilir. Talasemi major hastalarinda
HLA uygun vericiden kok hiicre nakliyle tam kiir
saglanabilir (3).

Talasemi tastyicigr iilkemizde sik goriilmesi ne-
deniyle tastyicilarin belirlenmesi, ayiric1 tani ya-
pilmasi, hastalikla ilgili genetik danigmanlik ve-
rilmesi 6nemlidir. Talasemi major hastalarinin
erken tani ve tedavisi, hayatlar1 boyunca trans-
fizyon bagimlisi olan bu hastalarda gelisebile-
cek komplikasyonlarin 6énlenmesi agisindan ¢ok
onemlidir. Hastaliktan stiphe durumunda pediat-
rik hematoloji konsiiltasyonu yapilmalidir.
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