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Burçak KURUCU 1

PEDIATRIK HEMATOLOJI ONKOLOJI 
POLIKLINIK-3 TALASEMILER

	▶ GIRIŞ
Talasemiler, bir veya daha fazla hemoglobin (Hb) 
zincirinin defektif sentezine bağlı olarak gelişen, 
hipokromik mikrositik anemi ile karakterize, 
otozomal resesif geçişli heterojen bir hastalık gru-
budur (1).

Hemoglobin yapısında toplam 4 adet olmak 
üzere 2 çift globin zinciri subüniti bulunmaktadır. 
Alfa globin gen kümesi, zeta (ζ) ve alfa (α) globin 
genlerini; beta globin gen kümesi ise epsilon(ε), 
gama(γ), beta(β) ve delta (δ) gen kümesini içerir. 
Fetal hayatta ön planda olan hemoglobin, HbF 
(2α2γ)’dir. Doğumla birlikte HbF yerini yetiş-
kin hemoglobini olan HbA (2α ve 2β) ve daha az 
oranda olan HbA2 (2α ve 2δ)’ye bırakır. Etkilenen 
globin zincirinin ismiyle adlandırılan talasemile-
rin en yaygın görülen tipleri alfa ve beta talasemi-
lerdir. Klinik semptomların şiddeti, zincirlerden 
birinin yokluğu veya azalma derecesi ile ilişkili-
dir. Değişen derecelerde inefektif hematopoez ve 
artmış hemoliz ile karakterizedir (2).

Anahtar Kelimeler: Talasemi, 
taşıyıcılık, talasemi major

	▶ TANI VE DEĞERLENDIRME

Alfa (α) Talasemi
16. kromozomda yer alan α gen kümesinde, 2α 
globin gen lokusu olup toplam 4α globin geni 
(αα/αα) bulunmaktadır. Delesyona uğrayan gen 
sayısına göre klinik olarak sınıflandırılır (1).
1.	 Sessiz taşıyıcı: Bir α-globin geninin delesyonu 

(-α/αα)
2.	 α-talasemi trait (taşıyıcı): İki α-globin geni-

nin delesyonu (-α/-α)
3.	 HbH hastalığı: Üç α-globin geninin delesyo-

nu (--/-α)
4.	 Hb Constant Spring (non-delesyonel HbH): 

Az miktarlarda üretilen, dolayısıyla gen ek-
sikliğini taklit eden anormal α-zincir varyantı

5.	 Hb Bart’s (Hidrops fetalis): Dört α-globin ge-
ninin (--/--) delesyonu, HbA veya HbF üreti-
minin olmaması



353

Pediatrik Hematoloji Onkoloji Poliklinik-3 Talasemiler

splenomegali gibi ekstramedüller hematopoez 
bulguları gelişir. Transfüzyon bağımlıdırlar. He-
mogramda Hb<7g/dl, RBC, MCV, MCH düşük, 
RDW artmış, hemolize bağlı retikülosit %5’in 
üzerindedir. Periferik yaymada hipokromi, mik-
rositoz, poikilositoz, anizositoz, normoblastlar 
görülür. Hemoglobin elektroforezinde HBF >%80 
iken HbA sentezi ya çok az yada hiç yoktur.

	▶ TEDAVI

α-Talasemi Tedavi ve İzlemi
Sessiz taşıyıcılar ve α-talasemi taşıyıcıları asemp-
tomatik olduğu için herhangi bir tedavi gerektir-
mez. Delesyonel HbH hastalığı genellikle trans-
füzyon bağımlı değildir ancak daha şiddetli klinik 
gösteren non-delesyonel formunda transfüzyon 
gerekebilir. Anemi ve demir birikimine bağlı has-
talarda talasemi major gibi yüz bulguları, büyüme 
gelişme geriliği, hepatosplenomegali, safra kesesi 
taşı oluşabilir. Bu hastaların yönetimi talasemi 
major olguları ile benzer yapılmalıdır (3).

β-Talasemi Tedavi ve İzlemi
β–talasemi taşıyıcıları asemptomatik olduğu için 
herhangi bir tedavi gerekmez. Talasemi major 
hastaları ve major kliniği gösteren intermedia 
hastalarında anemi ve transfüzyonlara bağlı de-
mir birikiminin yönetimi önemlidir. Transfüzyon 
kararı hemoglobin seviyesi iki hafta arayla >7g/
dl olduğunda verilir. Ayrıca büyüme gelişme ge-
riliği, kemik değişiklikleri, masif splenomegali de 
transfüzyon endikasyonları arasındadır. Hastala-
ra 3-4 hafta aralıklarla; intermedia hastalarında 
en az büyüme dönemi tamamlanıncaya kadar, 
major hastalarda ömür boyu, 15-20 cc/kg’dan, 
transfüzyon öncesi hemoglobini 9-10 g/dl altına 
düşmeyecek, sonrasında 14-15 g/dl’yi geçmeye-
cek şekilde düzenli eritrosit transfüzyonu yapılır. 
Demir birikimine bağlı organ hasarından has-
taları korumak için ferritin 500-1000 ng/ml’ye 
ulaştığında demir şelasyon tedavisi başlanır. 

Demir şelatörü olarak deferasiroks, deferipron, 
desferrioksamin ilaçları tekli veya kombinasyon 
halinde kullanılır. Talasemi major hastalarında 
HLA uygun vericiden kök hücre nakliyle tam kür 
sağlanabilir (3).

	▶ SONUÇ
Talasemi taşıyıcığı ülkemizde sık görülmesi ne-
deniyle taşıyıcıların belirlenmesi, ayırıcı tanı ya-
pılması, hastalıkla ilgili genetik danışmanlık ve-
rilmesi önemlidir. Talasemi major hastalarının 
erken tanı ve tedavisi, hayatları boyunca trans-
füzyon bağımlısı olan bu hastalarda gelişebile-
cek komplikasyonların önlenmesi açısından çok 
önemlidir. Hastalıktan şüphe durumunda pediat-
rik hematoloji konsültasyonu yapılmalıdır.
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