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Ejen farmaseutikal baru yang telah memasuki
pasaran dalam beberapa tahun kebelakangan ini
adalah Luspatercept-Aamt, agen pematangan
erythroid, iaitu agen yang bertindak pada peringkat
akhir pematangan sel darah merah. Ia
memanjangkan jangka hayat sel darah merah yang
dihasilkan oleh pesakit talasemia, membolehkan sel
darah merah matang dan bukannya didorong kepada
kemusnahan pramatang (hemolisis).

Dengan cara ini, paras hemoglobin meningkat dan
selang masa untuk pemindahan darah akan
meningkat. Dalam jangka panjang, keperluan
transfusi yang lebih rendah membantu
mengurangkan lebihan zat besi dan keperluan
pengkelatan yang lebih rendah juga, sekali gus
mengurangkan rawatan susulan ke hospital
danmeningkatkan kualiti kehidupan.

Luspatercept-Aamt mungkin sangat bermanfaat
dalam talasemia yang tidak bergantung kepada
transfusi, kerana ia bertindak dengan meningkatkan
paras hemoglobin sebanyak 1.0-1.5 g/dL dan dalam
beberapa kes ia telah mengurangkan pemindahan
darah walaupun sebanyak 100%.
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APA YANG TIF LAKUKAN?

Thalassemia International Federation (TIF) adalah organisasi
bukan kerajaan yang tidak berasaskan keuntungan, mewakili
lebih 226 Persatuan Talasemia Kebangsaan dari 66 negara di
seluruh dunia dan berdedikasi untuk menyokong akses
yangsama rata untuk pesakit talasemiaterhadap penjagaan
kesihatan, sosial dan lain-lain. 

Persekutuan bekerja secararasmi dengan Pertubuhan
Kesihatan Sedunia (WHO) sejak 1996, dalam status
perundingan khas dengan Majlis Ekonomi dan Sosial
Pertubuhan Bangsa-Bangsa Bersatu (ECOSOC) sejak 2017,
dan dalam perkongsian rasmi dengan Suruhanjaya Eropah
sejak 2018.

Untuk maklumat lanjut, sila layari
www.thalassaemia.org.cy 

Program pendidikannya yang meluas termasuk siri besar penerbitan
yang diiktiraf di peringkat antarabangsa serta acara, persidangan,

bengkel, persahabatan, dan lain-lain, dengan objektif untuk
menyediakan peluang pendidikan sepanjang hayat untuk golongan
profesional kesihatan, pesakit dan keluarga mereka, meningkatkan

kesedaran tentang talasemia di kalangan penggubal dasar dan komuniti
secara amnya, dan menggalakkan program khusus penyakit yang

berkesan untuk pencegahan, kawalan dan pengurusan klinikal talasemia
dalam sistem penjagaan kesihatan negara berdasarkan liputan sejagat.

Talasemia adalah sejenis anemia yang diwarisi, di mana
tubuh tidak dapat menghasilkan sel darah merah yang
sihat dan mencukupi kerana kecacatan pada
hemoglobin, protein di dalam sel-sel ini.

Rawatan talasemia terdiri daripada pemindahan darah
secara berkala (biasanya setiap 2-5 minggu) untuk
pesakit talasemia major atau talasemia yang
bergantung kepada transfusi ataupun transfusi sekali-
sekala (contohnya semasa jangkitan, kehamilan atau
setiap beberapa minggu atau bulan) untuk pesakit yang
tidak menjalani transfusi. -thalassemia yang
bergantung kepada transfusi.

Selain itu, pesakit mesti mengambil terapi pengkelatan
zat besi (pil atau ubat menggunakan suntikan secara
subkuteneus) untuk mengurangkan tahap besi toksik
yang terkumpul di dalam badan akibat transfusi darah.
Pesakit mesti dijaga di pusat rawatan talasemia khusus
oleh pakar perubatan yang bekerjasama dengan
profesional penjagaan kesihatan lain yang meliputi
pelbagai disiplin perubatan untuk menyediakan
penjagaan holistik pelbagai disiplin. Ini kerana
talasemia adalah gangguan yang boleh menjejaskan
hampir setiap organ penting di dalam badan.

Walau bagaimanapun, apabila diikuti dengan betul,
terapi konvensional adalah sangat berkesan, dan
pesakit boleh menikmati kualiti hidup yang baik dan
mencapai jangka hayat yang hampir normal.

Translated in Malay by Fazalena Johari, 
Patient, Malaysia
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BAGAIMANA TERAPI GENE BERFUNGSI?

ADAKAH TERDAPAT RAWATAN TERAPI GENETIK
YANG TELAH DILULUSKAN UNTUK TALASAEMIA?

Terapi genetik adalah pendekatan terapeutik baharu
dan menarik yang secara teorinya boleh menjadi
penawar yang berpotensi dan tersedia untuk semua
pesakit. Terapi genetik menangani masalah dari
akarnya, gen yang rosak dalam genetik pesakit, dan
menyediakan salinan versi gen yang sihat atau
mengaktifkan laluan genetik alternatif, mengakibatkan
pengeluaran jenis haemoglobin yang lebih tinggi,
termasuk Hemoglobin Fetal (HbF), dan dengan itu
dapat menghasilkan sel darah merah yang sihat.
Dengan cara ini, pesakit boleh bebas daripada
transfusi, atau, sekurang-kurangnya, keperluan
transfusi mereka akan berkurangan.

Penyembuhan muktamad boleh dilakukan melalui
pemindahan sum-sum tulang, namun rawatan ini disyorkan
kepada pesakit kanak-kanak yang dirawat dengan baik dan
mempunyai penderma sum sum tulang yang sepadan
dikalangan adik beradik untuk memastikan prosedur ini
berjaya. Prosedur ini melibatkan risiko, terutamanya
berkaitan dengan rejimen keadaan yang diberikan kepada
pesakit sebelum pemindahan dan juga kebimbangan yang
berkaitan dengan isu kesuburan.

APA ITU TERAPI GENETIK?

Kebanyakan rawatan terapi genetik, yang diluluskan
dan sedang dibangunkan, mengikut corak yang sama.
Secara umumnya, sebaik sahaja pesakit dianggap
berada dalam keadaan kesihatan yang baik untuk
menjalani rawatan, sel stem progenitor haematopoietik
(membentuk darah) digerakkan (dikumpul) dan
kuantitinya diambil melalui salur darah.

Sel stem progenitor ini adalah sel yang terdapat di
dalam sumsum tulang yang menghasilkan sel darah
merah. Sel ini kan dihantar ke kemudahan makmal
pusat yang khusus, di mana intervensi genetik
(penyuntingan) dilakukan, dan kemudian produk akhir
ubat yang mengandungi sel yang diedit dihantar ke
pusat pemindahan yang terlibat.

Pesakit menjalani kemoterapi untuk mengurangkan
stem sel yang 'tidak sihat' dan memberi ruang di dalam
sumsum tulang untuk sel-sel baru berkembang. Stem
sel baru yang dirawat diberikan kepada pesakit secara
intravena, sama seperti pemindahan darah. Sel-sel ini
kemudiannya akan bertambah dan mengisi sumsum
tulang dengan sel-sel yang diedit yang akan
menghasilkan sel darah merah yang normal.

Pada asasnya, prosedur ini mengikut sains merujuk
kepada pemindahan sumsum tulang autologus,
bermakna penderma adalah pesakit itu sendiri,
dengan langkah tambahan intervensi genetik di dalam
graf.

Pada masa ini, pihak berkuasa kawal selia yang
bertanggungjawab di Eropah dan AS, oleh EMA dan
FDA masing-masing, telah meluluskan satu rawatan
yang sedemikian. Rawatan tersebut adalah
Betibeglogene Autotemcel.

Terapi ini berdasarkan penambahan genetik,
intervensi genetik di mana satu atau lebih salinan
versi sihat gen β-globin dimasukkan dan digabungkan
dalam DNA sel haematopoietik pesakit menggunakan
vektor viral, binaan seperti virus buatan. Faktor
korporat dan kewangan menyebabkan terapi ini
dipinggirkan dari pasaran Eropah. Manakala
pemasaran di AS telah diluluskan dan proses
pemasaran hampir selesai untuk memulakan
pemberiannya kepada pesakit di negara tersebut.

Salah satu rawatan penyuntingan gen yang sangat
hampir dengan kelulusan EMA dan FDA dan dipanggil
exa-cel. Rawatan tersebut menunjukkan hasil yang
sangat memberangsangkan dalam ujian klinikal dan
mungkin akan tersedia untuk penyakit sel sabit.

BAGAIMANA DENGAN RAWATAN TERAPI GENE
YANG LAIN?

Terdapat beberapa rawatan lain yang sedang
dibangunkan, kebanyakannya berdasarkan
penyuntingan gen, intervensi genetik di mana DNA
yang disasarkan diedit dengan menggunakan
teknologi enzim, seperti CRISPR-Cas9.

Penyuntingan ini mungkin mengaktifkan semula
pengeluaran Hemoglobin Fetus (HbF), pada tahap
yang sesuai, rentetan daripada kekurangan
"hemoglobin dewasa" selepas kelahiran. Pendekatan
lain melibatkan penyuntingan kecacatan genetik
sebenar yang menyebabkan talasemia dan lebih
mencabar kerana terdapat banyak kecacatan yang
memerlukan lebih masa untuk menghasilkan
keputusan yang selamat dan berkesan.
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