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Turk Hematoloji Dernegi tarafindan hazirlanmistir

AKDENIZ ANEMISi (BETA TALASEMi) TASIYICILIGI
VE HASTALIGI

Beta talasemi anne ve babadan gocuklara kalitsal olarak gecgen, 6nlenebilir bir
kan hastaligidir. Turkiye’nin de iginde oldugu Akdeniz Ulkelerinde énemli bir halk
saghgi sorunudur. Taglyicilarin saptanmasi, genetik danisma ve dogum oncesi
tani konabilmesiyle engellenebilir bir hastalik olmasina ragmen, dinyada her yil
en az 365.000 talasemi hastas| dogmakta ve tedavi gérmektedir. TUrkiye'de
yaklagik 1.300.000 talasemi tasiyicisi ve 4.500 kadar talasemi hastasi vardir.

Beta talasemi hastaligi agir, tedavi duzgun surdirdlmezse yasam suresini
belirgin kisaltan ve yasam kalitesini gok olumsuz etkileyen bir hastaliktir.
Hastaligin tedavisi zordur ve maliyeti cok ylksektir. Talasemili bir hastanin yilhk
tedavi maliyeti 10.000 dolar civarindadir. Bu nedenle, hastalikh bireylerin
dogmasini engellemek gok dnemlidir ve gerekli koruyucu onlemlerin alinmasi
devlet tarafindan da desteklenmektedir.

Beta talasemi nasil olusur?

Kanimizda kirmizi kan hudcreleri icinde yer alan hemoglobin, dokular i¢in gerekli
olan oksijeni tagir. Hemoglobin molekulinin hem ve globulin olmak tzere iki
kismi vardir. Saglikh bir kiside globin proteini iki ¢ift polipeptid zincirinden olusur.
Polipeptid zincirlerine gore eriskin bir kiginin eritrositlerinde 3 ayri tipte
hemoglobin bulunur:

1. Hemoglobin A: Globin pargasi 2 alfa, 2 beta polipeptid zincirinden yapiimigtir.
Total hemoglobinin %96-98’ini igerir.

2. Hemoglobin F: Globin pargasi 2 alfa ve 2 gama polipeptid zincirinden
yapilmistir; total hemoglobinin %1’inden azini kapsar.

3. Hemoglobin A2: Globin pargasi 2 alfa ve 2 delta polipeptid zincirinden
yapilmistir, total hemoglobinin %2-3’tnden azini igerir.

Hemoglobin yapimi genlerin kontrolu altindadir ve ailesel, genetik bir defekt
sonucu hemoglobini olusturan globin zincirlerinden birinin yapiminda yetersizlik
veya bozukluk olusursa talasemi ortaya ¢ikar. Globin zincirlerinden hangisi
sentezlenemiyorsa veya hangisinin sentezi azalmigsa talasemi onun adiyla
anilir. Ornegin beta globin sentezindeki degisiklik beta talasemi hastaligina, alfa
globin sentezindeki degisiklik alfa talasemiye neden olur. Beta talasemide
hemoglobin yapisindaki bozukluk sonucu kirmizi kan hicreleri hizla yikilir ve
bunun sonucunda anemi, yani kansizlik ortaya ¢ikar.

Beta talasemide tasiyicilik ve hastalik nedir?

insanlarda bir ézellige ait genlerden iki adet bulunur, biri anneden, digeri
babadan geger. Beta talasemi icin anne ve babadan gecen globin geni normalse
cocuk normal, biri degisiklige ugramissa cocuk tasiyicli, ikisi de degisiklige
ugramissa cocuk hasta olur.
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Beta talasemi nasil ailesel gegis gosterir?

Bir beta talasemi tasiyicisi, tasiyici olmayan normal bir kisi ile evlenirse dogjacak
her bir gocuk igin %50 tasiyici, %50 normal olma olasiligi vardir. Bu durumda
hastalik ortaya gikmaz, korkulacak bir durum yoktur; ancak ¢ocuklarda tasiyicilik
olup olmadigi aragtirilir. Tagiyici olanlarin ileride saglikli gocuklari olmasi igin
gerekli bilgi verilir, tasiyici biri ile evlenirse gocuklarinda hastalik olabilecegi
anlatilir.

Bir toplumda tasiyicilik orani ne kadar ylksekse rastlantisal olarak iki tasiyicinin
evlenme ve hasta gocuk sahibi olma olasili§i o kadar yiiksektir. iki tasiyicinin
evlenmesi sonucunda her bir gocuk igin %25 oraninda hastalikli dogma, %50
tasiyici olma ve %25 normal dogma ihtimali vardir. Ozellikle akraba evliliklerinde
hastalikl gocuk dogma riski yuksektir, bu kigilerin evlilik dncesi gereken tetkikleri
yaptirmalari gok dnemlidir.

Tiirkiye’de beta talasemi tasiyiciligi ne kadardir ve boélgelere gore farklihk
gosterir mi?

Ulkemizde beta talasemi tagiyiciligi sikligi %2,1 dolayindadir. Bu sayi farkli
bdlgelerde artmakta, tasiyicilik sikligi %13’e kadar ylkselmektedir (Antalya %13,
Edirne %6,4, Urfa %6,4, Aydin %5,1, Antakya %4,6, izmir %4,8, Mugla %4,5,
istanbul %4,5). Akdeniz, Ege ve Trakya bélgeleri tagiyiciigin yilksek oldugu
bolgelerdir.

Talasemi tasiyiciligi ve hastaligi nasil saptanir?

Hasta veya tasiyici oldugu bilinen ailelerde tarama sonucu veya kansizlik
nedeniyle getirilen gocuklarda tani konur. Tasliyici Kisiler hafif kansizdir, demir
tedavisinden yarar gérmezler. Tam kan sayiminin iyi degerlendirilmesi ve
hemoglobin elektroforezi yapilmasiyla tani kolayca konur. Hasta olanlarda agir
kansizlik vardir; anne, baba ve cocugun tam kan sayimi, hemoglobin
elektroforezi ve genetik tetkikleri yapilarak kesin tani konur.

Beta talaseminin klinik sekilleri nelerdir?

Beta talasemi klinik olarak 4 sekilde gorulur:

1. Talasemi major (Agir hasta tipi): Anne ve baba tasiyicidir, cocuga gegen iki
globin geni de defektlidir. Genellikle bebek 6 aylik oldugunda agir bir kansizlik
ortaya cikar ve hayatin ilk 4-12 ayinda tani konur. Halsizlik, solukluk, istahsizlik,
huzursuzluk, karaciger, dalak buyumesi sonucu karin sisligi, kemiklerde
genigleme ve incelme, burun koku basikligi, alin ve diger yuz kemiklerinde ¢ikint
ile anormal yuz gérinimu ortaya gikar. Laboratuvar tetkiklerinde ortalama
eritrosit hacmi ve ortalama eritrosit hemoglobin miktarlari azalmistir; agir bir
anemi vardir. Hemoglobin diizeyi 7 g/dI’nin altindadir. Hemoglobin
elektroforezinde hemoglobin A hemen hemen yoktur ve yerini hemoglobin F
almistir. Hemoglobin A2 normal, dislk veya hafif artmis olabilir. Bu hastalar



hayatlari boyunca diizenli tedavi gérmek zorundadirlar.

Beta talasemi majorlu bir hastanin periferik kan yaymasinda eritrositlerin
gorundmu

2. Talasemi intermedia (Orta agir hasta): Anne ve baba tasiyicidir, gocuga
gegen iki beta globin geni de defektlidir ancak talasemi majordan farki genlerdeki
degisim daha hafif bir klinik tabloya yol agan tiptedir. Klinik daha tlimhdir,
kansizlik daha hafiftir. Hemoglobin diizeyi 7-10 g/dl arasindadir. Hastalar
genellikle diizenli kan transflizyonu gereksinimi duymazlar.

3. Talasemi mindr (Talasemi tasiyiciligi): Bu kisilerin hafif derecede kansizlik
disinda sorunlari olmaz. Laboratuvar tetkiklerinde hemoglobin degeri hafif
dislktir, ortalama eritrosit hacmi ve ortalama eritrosit hemoglobin miktarlar
azalmistir. Demir eksikliginden farkli olarak eritrosit sayilari normal veya
artmistir. Hemoglobin elektroforezinde hemoglobin A2 ve hemoglobin F hafif
yUksektir. Talasemi tasiyiciligi bir hastalik degildir ve tedavi gerektirmez.
Talasemi taslyicilarinda da bebeklik ddneminde iyi beslenememe nedeniyle
demir eksikligi gelisebilir. Bu nedenle demir eksikligi tanisi konan hastalar demir
tedavisi sonrasinda degerlendirilmeli ve birlikte bulunabilecek talasemi
tastyiciigi atlanmamalidir. Talasemi tasiyicilarinin biyuk bir gogunlugu bu
hastaligi tagidiklarini bilmezler ancak kendileri gibi tasiyici biri ile evlenip hasta
bir gcocuk sahibi olduklarinda ya da tarama sonrasinda 6grenirler.

4. Talasemi minima: (Talasemi tasiyicihgi): Bulgular talasemi mindrdeki gibidir,
ancak hemoglobin elektroforezi normal saptanir, tani gen analizi ile konur.

Beta talasemili hastanin tedavi ve izlemi nasildir?



Beta talasemili hasta émur boyu her 3-4 haftada bir kan destegine ihtiyag¢ duyar.
Talasemili hastanin hemoglobini 9,5 g/dI'nin Gzerinde tutuimalidir. Kansizligi
dizeltmek igin verilen kan transfiizyonlar viicutta demir birikmesine yol agar ve
kalp, karaciger, tiroid, pankreas ve dalak gibi organlarda hicre hasarina yol
acar. Hastalarda kalp yetmezligi, seker hastaligi, gelisme geriligi ve hormonal
yetersizlik gibi problemler gelisir. Bunlarin gelismemesi igin demir birikimini
onlemek amaciyla hastalara genellikle 3 yas civarinda 6zel bir pompa ile
haftanin en az 5 glini, 8-12 saat slren deri alti inflizyonu ile verilen bir ilag
(desferrioksamin) baslanir. Son yillarda agizdan alinan tablet seklindeki ilaglar
da doktorun uygun gordugu hastalarda kullaniimaya baglanmistir.

Talasemili hastalarda tam kan sayimi, kan demir duzeyi, kalp, karaciger ve
hormonal sistem duzenli olarak degerlendirilir; kan yolu ile bulasan hastaliklara
dikkat edilir. Yillik kan tiketimi normalin 1,5 katini agsmissa ileri yaglarda dalak
operasyonla gikartilir. Dalagin ¢ikarilimasi kan ihtiyacini azaltir ancak kesin
¢6zum degildir.

Kemik iligi nakli hastaliyi tamamen diizeltebilen bir tedavi yontemidir. Ozellikle iyi
tedavi edilen, karacigerde hasar olusmamig hastalarda, doku tipi uygun saglikh
kardesten yapilan kemik iligi nakli basarili olmaktadir. Ancak bazi olgularda
kemik iligi nakli sirasinda veya sonrasinda gesitli ciddi problemler ortaya
cikabilmekte veya nakil basarisizlikla sonuglanmaktadir.

Arastirmalara devam edilen gen nakli henliz hastalara uygulanmamaktadir.

Beta talasemili hastalarda beslenme nasil oimalidir?

Bu bireylerde verilen kanlarla demir birikmesi yanisira barsaktan emilen demir
miktari da arttigindan demirden zengin gidalarla beslenmekten kaginiimalidir.
Ancak bu durum talasemi tagiyicilari icin gecerli degildir; talasemi tagiyicilarinda
gereksinimin arttig1 durumlarda demir eksikligi anemisi de gelisebilmektedir.

Beta talasemili hastalar evlenip ¢cocuk sahibi olabilir mi?

Duzenli kan transflizyonu ve demir birikimi igin tedavi uygulanan hastalar evlenip
cocuk sahibi olabilirler. Beta talasemi hastasi olan bir kigi tagiyici olmayan,
normal bir kisi ile evlenirse ¢cocuklari tagiyici olur, hasta olmaz; tasiyici bir kisi ile
evlenirse her bir gocuk igin %50 hasta, %50 tasiyici olma ihtimali vardir.

Beta talasemi hastaligindan nasil korunulur?

1. Toplum egitimi: Toplum beta talasemi konusunda egitiimeli ve akraba
evliliklerinin riskleri agisindan bilgilendiriimelidir.

2. Taslyicilarin tespiti: Ozellikle tastyiciligin yiiksek oranda gérildigu
bolgelerde hasta ve tagiyici bireylerin tim akrabalarinin kan tetkiki ile
taranmasi ve evlenecek ciftlerin tasiyicilik acisindan degerlendirilmesi
cok onemlidir.

3. Genetik danisma: Eslerin ikisinin de tasiyici olmasi durumunda eslere



danismanlik verilmeli, genetik tani merkezlerine yonlendirilmeli ve
gebelik dncesinde gerekli tetkikler tamamlanmalidir (6rnek mutasyon
analizi).

Prenatal (dogum 6ncesi) tani: iki tasiyicinin evliligi séz konusu ise ciftler
mutlaka her gebelidin erken déneminde (ilk 2 ay) doktora bagvurmali ve
gerekli tetkikleri yaptirmalidirlar.

Glnumuzde prenatal ve preimplantasyon (in vitro fertilizasyon) tani yontemleri

ile talasemik hasta cocugun dogmasi dnlenebilir.
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