APAKAH ADA TERAPI BARU LAINNYA UNTUK
TALASEMIA?

Obat baru yang telah memasuki pasaran dalam
beberapa tahun terakhir adalah Luspatercept-AAMT,
yakti suatu obat pematangan eritroid, yang bekerja
pada tahap akhir pematangan sel darah merah. Obat
ini dapat memperpanjang umur sel darah merah
yang diproduksi sehingga tidak mudah pecah
(hemolisis).

Obat ini dapat meningkatkan kadar hemoglobin
darah dan memperpanjang interval/jarak antar
transfusi. Hal ini menyebabkan frekuensi kebutuhan

transfusi  menjadi berkurang sehingga dapat
mengurangi kelebihan zat besi akibat pemberian
transfusi darah tersebut. Kualitas hidup pun

meningkat karena frekuensi kunjungan ke rumah
sakit menjadi berkurang.

Luspatercept-AAMT dapat memberikan manfaat
terutama pada talasemia yang tidak bergantung pada
transfusi, karena obat ini dengan meningkatkan kadar
hemoglobin sebesar 1,0 - 1,5 g/dL dan pada beberapa
kasus telah mengurangi kebutuhan transfusi hingga
sebesar 100%.
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APA YANG DILAKUKAN OLEH TIF?

Thalassemia International Federation (TIF) atau Federasi
Talasemia Internasional merupakan organisasi non-profit dan
tidak dikelola oleh pemerintah yang mewakili lebih dari 226
Asosiasi Talasemia Nasional dari 66 negara di seluruh dunia
serta didedikasikan untuk mendukung pemerataan akses
kesehatan, akses sosial dan perawatan kesehatan bagi seluruh
penyandang talasemia.

Federasi ini memiliki hubungan kerja resmi dengan World
Health Organization (WHO) sejak 1996, dalam status
konsultatif khusus dengan Dewan Ekonomi dan Sosial PBB
(ECOSOC) sejak 2017, dan dalam kemitraan resmi dengan
Komisi Eropa sejak 2018.

Program edukasi TIF mencakup berbagai publikasi yang
diakui secara internasional, acara konferensi, pelatihan
(workshop, fellowship) dan lain sebagainya bertujuan
untuk memberikan kesempatan belajar yang luas dan
sepanjang hayat bagi tenaga medis, penyandang

talasemia dan keluarganya, serta untuk meningkatkan
kesadaran terhadap talasemia di lingkungan pembuat
kebijakan dan masyarakat, juga membantu
mempromosikan program spesifik lain terkait
pencegahan, pengendalian, dan tata laksana talasemia
dalam sistem kesehatan nasional.

Untuk informasi lebih lanjut, silahkan kunjungi situs:
www.thalassaemia.org.cy
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Pengobatan Talasemia:
Kemajuan dan Harapan Baru

APA PENGOBATAN TERKINI TALASEMIA?

Talasemia adalah penyakit keturunan yang bermanifestasi
sebagai anemia dimana tubuh tidak dapat menghasilkan sel
darah merah yang sehat karena adanya kerusakan pada
hemoglobin, protein yang ditemukan di dalam sel darah
merah.

Perawatan talasemia terdiri dari transfusi darah rutin
(biasanya setiap 2-5 minggu sekali) untuk pasien/penyandang
talasemia mayor/yang bergantung transfusi; atau hanya
diberikan pada kondisi tertentu (misalnya selama infeksi,
kehamilan); atau setiap minggu atau bulan untuk penyandang
talasemia yang tidak bergantung pada transfusi darah.

Akibat transfusi darah rutin ini, mereka harus mendapatkan
pengobatan rutin (terapi kelasi besi) untuk mengeluarkan zat
besi yang menumpuk dalam tubuh beberapa waktu setelah
pemberian transfusi darah. Obat pengikat (kelasi) zat besi ini
dapat berbentuk tablet, sirup atau cairan yang disuntikan
dibawah kulit secara perlahan di perut atau bagian tubuh
lainnya selama beberapa jam. Mereka harus mendapatkan
pengobatan di pusat khusus talasemia yang dilakukan oleh
tenaga medis spesialis dan berkolaborasi dengan profesi
kesehatan multidisiplin lainnya untuk memberikan perawatan
yang menyeluruh. Hal ini diperlukan karena talasemia dapat
mempengaruhi atau memiliki berbagai komplikasi pada
hampir setiap organ vital di tubuh.

Apabila ditangani dengan baik benar, terapi konvensional ini
sangat efektif, penyandang talasemia dapat memiliki kualitas
hidup yang baik dan mencapai usia harapan hidup yang
normal.
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Terapi definitif dapat diberikan melalui transplantasi sumsum
tulang, namun hal ini direkomendasikan untuk dilakukan saat
usia anak masih muda dan yang mendapat tatalaksana tepat,
serta memiliki donor dari saudara kandung yang sepenuhnya
cocok, untuk mencapai hasil yang terbaik. Prosedur
transplantasi ini memiliki berbagai risiko, terutama yang
berkaitan dengan obat yang diberikan kepada penyandang
sebelum prosedur transplantasi dan risiko yang berkaitan
dengan kesuburan di masa depan.

APA ITU TERAPI GEN?

Terapi gen adalah jenis terapi terbaru dan menarik karena
secara terori telah terbukti dapat memberikan potensi
kesembuhan bagi semua penyandang. Terapi gen mengatasi
masalah pada sumbernya, yakni menperbaiki kesalahan gen
yang terjadi, dan memberikan salinan gen tersebut dalam
versi sehat atau mengaktifkan jalur genetik alternatif,
sehingga dapat memproduksi hemoglobin tipe lain dengan
tingkat yang lebih tinggi, termasuk Fetal Hemoglobin (HbF),
sehingga diharapkan mendapatkan sel darah merah yang
sehat. Dengan cara ini, penyandang dapat tidak bergantung
lagi dengan transfusi darah, atau, setidaknya, kebutuhan
transfusi mereka dapat berkurang secara drastis.

Gene therapy procedure in thalassaemia

Step 3: In the lab

Patient stem cells are
infected with a lentiviral
wector carrying the healthy
gene (lab procedure)
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Find out more about the latest developmens in Genomic Medicine (2020) in the section Resources for Patients.
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Gene therapy: Benefits and Concerns
)

Several trials have been conducted for

Jll the safety and efficacy of GT for the
treatment of thalassaemia. New ones

FIJll were initiated in 2015- 16. The results

the safety and efficacy of gene therapy
as a permanent cure for thalassaemia.

Kutipan dari "Thal e-course" TIF untuk pasien dan orang tua

Bagaimana cara kerja terapi gen?

Sebagian besar terapi gen - baik yang sudah disetujui
maupun yang masih dikembangkan - mengikuti pola
yang sama. Secara umum, saat penyandang dalam
kondisi yang baik untuk menjalani terapi ini, sel punca
progenitor hematopoietik (pembentukan darah) akan
dikumpulkan dan diambil melalui pembuluh darah
venanya.

Sel punca ini adalah sel yang ditemukan di dalam
sumsum tulang akan menjadi sel darah merah.
Selanjutnya, sel tersebut akan dikirim ke fasilitas
laboratorium khusus, di mana sel tersebut akan
memalui proses perbaikan gen, dan kemudian gen
yang telah diedit tersebut akan dikirim ke pusat
transplantasi.

Dalam prosesnya, pasien akan mendapatkan
kemoterapi, untuk mengkondisikan dan mengurangi sel
punca yang 'tidak sehat' di dalam sumsum tulang,
sehingga akan tersedia ruangan untuk memproduksi
sel yang baru. Sel punca baru yang sudah diproses
akan diberikan kepada penyandang secara intravena,
seperti transfusi darah. Sel baru yang telah diedit ini
akan membelah dan mengisi sumsum tulang,
kemudian akan menghasilkan sel darah merah normal.

Sumber: TIF eAcademy

Pada dasarnya, prosedur ini adalah apa yang disebut
sebagai transplantasi sumsum tulang autologus, yang
berarti bahwa donor sumsum tulangnya adalah adalah
penyandang itu sendiri, dengan langkah tambahan
intervensi genetik.

Gene therapy general scheme
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APAKAH ADA PERAWATAN TERAPI GEN YANG
TELAH DISETUJUI UNTUK TALASEMIA?

Currently, the responsible authorities in Europe (EMA)
and the United States (FDA) have approved gene
therapy for thalassemia. The therapy is called
Betibeglogene Autotemcel. Terapi ini didasarkan pada
penambahan gen, intervensi genetik di mana satu
atau lebih salinan dari versi sehat dari gen [(-globin
ditambahkan dan dimasukkan ke dalam DNA sel
hematopoietik penyandang menggunakan vektor
virus, yang serupa dengan virus buatan. Di Eropa
masih ada beberapa alasan seperti masalah
keuangan dan perusahan yang menghambat terapi
ini dipasarkan di Eropa, sementara pemasaran di
Amerika Serikat telah disetujui dan persiapan untuk
penyediaan terapi ini di Amerika Serikat sudah
hampir sepenuhnya selesai.

Salah satu terapi pengeditan gen yang sedikit lagi
akan disetujui oleh EMA dan FDA, dikembangkan oleh
dan disebut sebagai exa-cel. Terapi ini telah
menunjukkan hasil yang sangat menjanjikan dalam uji
klinis dan dapat digunakan sebagai terapi penyakit
anemia sel sabit.
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BAGAIMANA DENGAN TERAPI GEN YANG LAIN?

Ada beberapa terapi lain yang sedang dikembangkan,
yang sebagian besar berdasarkan pada proses
perbaikan gen (gene editing), intervensi genetik ini
dilakukan pada lokasi target DNA menggunakan
teknologi enzimatik seperti CRISPR-Cas9.

Pengeditan ini dapat mengaktifkan kembali produksi
Fetal hemoglobin (HbF), jika pada tingkat yang sesuai,
karena kurangnya "hemoglobin dewasa" dalam
kehidupan setelah lahir. Pendekatan terapi lainnya
melibatkan pengeditan kelainan genetik yang lebih
menantang karena banyaknya kelainan yang terjadi
sehingga masih yang membutuhkan lebih banyak
vvfakktuf untuk menghasilkan hasil yang aman dan
efektif.



