
Federasyon, yaygın eğitim programları içerisinde uluslararası
olarak desteklenen yayınları, etkinlikleri, konferansları, üyelikler

vs. bulunmakta; sağlık çalışanlarına, hastalara ve ailelerine
talasemi ile ilgili ömür boyu eğitsel imkanlar sağlamakta;
uluslararası kapsamla, ulusal sağlık servislerine, politika
belirleyicilerde ve toplumlarda bilinci artırmak; hastalığın

engellenmesine, kontrolüne ve klinik yönetimine özel verimli
programlar sağlamaktadır.

TALASEMİNİN MEVCUT TEDAVİSİ NEDİR? 

TALASEMİYİ TEDAVİ ETME:TALASEMİYİ TEDAVİ ETME:TALASEMİYİ TEDAVİ ETME:
Yeni Gelişmeler, Yeni UmutlarYeni Gelişmeler, Yeni UmutlarYeni Gelişmeler, Yeni UmutlarSon yıllarda, erythroid olgunlaştırma maddesi

yani kırmızı kan hücrelerindeki olgunlaşmanın
son aşamalarında görev yapan bir madde olan 
 Luspatercept-Aamt, piyasaya girmiştir. Bu
madde talasemi hastalarında kırmızı kan
hücrelerinin pre-mature yıkımını (hemoliz)
önleyip olgunlaşmalarını bekleyerek, ömürlerini
uzatır.

Bu yol ile hemoglobin seviyesi artar ve
transfüzyonlar arasındaki süre de artar. Uzun
vadede, daha az transfüzyon ihtiyacı, demir
yükünün azalmasına ve daha az şelasyon yükü
oluşturarak, daha az hastane ziyareti ve daha iyi
bir yaşam kalitesine sebebiyet verir. 

Luspatercept-Aamt, özellikle transfüzyona bağlı
olmayan talasemi için hemoglobin seviyelerini
1.0 1.5 g/dL ve bazı durumlarda transfüzyonları
100% varan oranla azalttığı için çok faydalı
olabilir. 

TALASEMİ İLE İLGİLİ BAŞKA YENİ TERAPİLER VAR MIDIR? 
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TIF NE YAPAR?

Uluslararası Talasemi Federasyonu (TIF), dünyada 66 ülke
226 Ulusal Talasemi Derneğini temsil eden, kâr amacı
olmayan bir sivil toplum örgütü olmakla birlikte, kedini,
her talasemili için hasta odaklı tedavi ortamlarında,
sosyal ve diğer tedaviye eşit erişim sağlanması için destek
vererek adamıştır.

Federasyon, 1996 yılından itibaren Dünya Sağlık Örgütü
(WHO) ile resmi olarak, Birleşmiş Milletler Ekonomi ve
Sosyal Konseyinde (ECOSOC) 2017 yılından itibaren özel
danışman statüsünde ve2018 yılından itibaren Avrupa
Komisyonu ile resmi ortaklık içerisindedir.

Daha fazla bilgi için ziyaret edebilirsiniz.
www.thalassaemia.org.cy

Translated in Turkish by Ahmet Varoğlı and Sertunç Tuncel

Talasemi, kırmızı kan hücrelerinde bulunan
hemoglobin proteninin kusurlu olması nedeniyle
vücudun yeterince sağlıklı kırmızı kan hücresi
üretememesinden kaynaklı aneminin kalıtsal
formudur.

Talasemi tedavisi, talasemi major veya
transfüzyona-bağlı talasemi hastalarında düzeni
olarak (genellikle 2-5 hafta arası) veya
transfüzyona-bağlı-olmayan talasemi hastalarında
aralıklarla (örn. enfeksiyonlarda, hamileliklerde
veya birkaç hafta veya ayda) yapılan kan
transfüzyonlarından oluşur.

Daha fazlası, hastalar, kronik kan
transfüzyonlarından kaynaklı olarak vücuttaki
biriken zehirli seviyedeki demiri azaltmak için
şelasyon terapisini almak zorundadırlar (haplar
veya deri altına enjekte edilen sıvı çözeltiler).
Hastalara farklı dallarda çalışan sağlık çalışanları ile
işbirliği yaparak birden fazla dalda, bütüncül bakım
sağlayan uzman talasemi merkezlerinde
bakılmalıdır. Bunun sebebi, talaseminin nerdeyse
vücuttaki tüm hayati organları etkileyebilecek bir
durum olmasındandır. 

Fakat, konvansiyonel tedavi takip edildiği zaman
oldukça etkildir ve hastalar neredeyse normal
yaşam ömürü süresini iyi kalitede bir yaşam ile
yaklayabilirler.



GEN TERAPİSİ NASIL ÇALIŞIR? 

TALASEMİ İÇİN ONAYLANMIŞ HERHANGİ BİR GEN
TERAPİSİ TEDAVİSİ VAR MI?

Gen terapisi teorik olarak tüm hastalara kalıcı
tedavi sağlayabilecek yeni ve heycan verici bir
terapötik yaklaşımdır. Gen terapisi, hastanın
genetik yapısında bulunan hatalı geni düzelterek
ve sağlıklı genin birden fazla kopyasını sağlayarak
veya alternatif gen yollarını aktive ederek Fetal
Hemoglobin (HbF) gibi diğer tip hemoglobinlerin
üretimini artırır ve bu da sağlıklı kırmızı kan
hücrelerinin oluşmasına sebebiyet verir. Hastalar
bu yol ile transfüzyondan-bağımsız hale gelirler
veya transfüzyon ihtiyaçları ciddi oranda azalır. 

Başarılı sonuç olabilmesi için donör olan kardeşi
ile tam uyum sağlayan, çok iyi tedavi edilmiş
pediatrik hastalar, özellikle genç yaşta kemik iliği
nakli ile kalıcı tedavi sağlayabilirler.  Bu prosedür,
hastalara nakil öncesi sağlanan uygunluk
rejiminde ve fertile konusundaki endişelerden
kaynaklı olarak bazı riskler içerir.

GEN TERAPİSİ NEDİR? 

Onaylanmış veya halen geliştirmede olan çoğu gen
terapisi tedavileri ayni yolu takip ederler. Genel olarak,
hastanın sağlığının tedaviye girecek derecede iyi olduğu
değerlendirildiğinde, haematopoietic (kan oluşturma)
progenitor kök hücreler mobilize (toplanır) edilir ve belli
bir sayıda olacak şekilde hastanın damarlarından hasat
(alınır) edilir. 

Bu progenitor kök hücreler, kırmızı kan hücrelerini
üreten kemik iliği içerisinde bulunur. Bu işlemin
sonrasında, genetik müdahale (düzenleme) için uzman
merkezi bir laboratuar tesisine ve sonrasında
düzenlenmiş hücrelerin bulunduğu nihai ilaç ortaklık
yapılan nakil merkezine gönderilir. 

Hasta ‘sağlıksız’ kök hücreleri azaltmak ve kemik iliğinde
yeni hücrelerin büyümesini sağlamak için kemoterapi,
veya düzenleme tedavisi alır. Yeni hazırlanan kök
hücreler kan transfüzyonuna benzer bir şekilde hastaya
damar içinden salgılanır. Takip eden günlerde, bu
hücreler katlanarak artar ve artık normal kırmızı kan
hücresi üreten düzenlenmiş hücreler ile kemik iliğini
doldurur.

Aslında bu prosedür, bilimde, donörlerin hastaların
kendisi olduğu ve arada sadece nakil sürecinde ek bir
aşama olması anlamına gelen otolog kemik iliği
transplantasyonu olarak isimlendirilir.

Şu anda yetkili kurullar olan Avrupa’da EMA ve
ABD’de FDA bu tedavilerden bir tanesini
onayladı. Bu tedavi betibeglogene Autotemcel
dir. Bu terapi gen eklenmesi yani bir veya birden
fazla sağlıklı β-globin geninin hastanın
hematopoietik hücrelerinin DNAsı içerisine virüse
benzeyen yapılar olan viral vektörler kullanılarak
yerleştirilmesi ve birleştirilmesi ile yapılan
genetik müdahale temellidir. Finansal ve
kurumsal sebepler bu terapiyi şu ana kadar
Avrupa piyasasından uzakta tutarken, ABD’de
pazarlanması onaylanmış ve neredeyse hastalara
hizmet için gerekli prosedürler tamamlanma
noktasına gelmiştir.

EMA ve FDA onayına çok yakın olan bir diğer gen
düzenleme tedavisi tarafından geliştirilen exa-cel
dir. Tedavi, klinik deneylerde oldukçe umut verici
sonuçlar göstermiş ve ayrıca orak hücre hastalığı
için de kullanılabilir hale gelebilir.  

DİĞER GEN TEDAVİLERİ HAKKINDA NELER VAR? 
Çoğunluğu gen düzenleme yani CRISPR-Cas9
enzimi gibi enzimler kullanılarak ilgili DNA
alanına genetik müdahale ile düzeltilmesi üzerine
kurulu başka tedaviler de şu anda geliştirme
aşamasındadır. 

Bu düzenleme Fetal Hemoglobinleri (HbF) tekrar
aktive ederek, eğer yeterli seviyede
olabilirse,doğumdan sonraki eksik “yetişkin
hemoglobin” seviyesini kapatır. Diğer yaklaşımlar
ise talasemiye neden olan gerçek genetik kusuru
düzenlemedir ve birçok kusur olmasından dolayı
güvenli ve etkili sonuca ulaşmak için daha fazla
zamana ihtiyaç duyulmaktadır. 

Hastalar ve ebeveynler için TIF'in Thal eCourse'undan alıntı
Kaynak: TIF eAcademy


