a-TALASEMi NASIL TEDAVI EDILIR?

a-talaseminin tedavisi turine ve siddetine
gore degisiklik gosterir.

a-talasemi tasiyicisi olan kisilerin genellikle hig
veya hafif belirtileri vardir ve herhangi bir
tedaviye ihtiyac duymazlar. Fakat, tasiyici olan
kisilere, kahtsallig cocuklarina
gecirebilecekleri ve bu durumda her ikisi de a-
talasemi olan ebeveynlerin, cocuklarinda HbH
ve a-talasemi major hastahginin
gelisebileceginin dikkatlice aciklamasi
yapiimasi gerekmektedir.

HbH hastaliginin siddeti genis spektrumlu
olabilir. HbH hastaligi tasiyan bircok birey
duzenli  takip veya tedaviye ihtiyag
duymayabilir. Fakat, HbHnin bazi tarleri
siddetli olabilir ve kan transfuzyonuna, duzenli
takibe ve diger tibbi mudahalelere ihtiyac
duyulabilir.

Yillarca, a-talasemi majér icin uygun tedavi
yoktu. Bircok hamilelik 8lumli dogumlarla veya
siddetli hastalik gecirerek dogumdan hemen
sonra hayatini  kaybeden yeni dogmus
bebeklerle  sonuclanmaktaydi.  Fakat, son
gelismeler, doktorlarin hastaligin  tedavisini
iyilestirmeye tesebbUs etmesine sebebiyet verdi.
Bu tedavi, dogum oOncesi fetlse utero-icerisinde
(IUT) kan transflzyonlari yaninda dogumdan
hemen sonra kan transfizyonu yapilmasidir.
Fakat, bu durumda, cocuk 6mur boyu tedavi ve
Ozel tibbi tedaviye ihtiya¢ duyacaktir.

a-talasemi majort olan baz fetusler kemik
iliginde bulunan 6zel hucreler kullanilarak
Hemapoetic Kok Hucre Nakli (HSCT) tedavisi ile
de tedavi edilebilir. Bu durum ile ilgili daha fazla
tedaviler su anda  bilimsel  gelistirme
asamasindadir. Dunya genelinde bu gelismelerin
genis caph olarak uygulanmasi cok az sayida
ulkede mumkun olabilmistir.

Daha detayl bilgi icin ziyaret edebilirsiniz
www.thalassaemia.org.cy
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a-THALASSAEMIA'YA

ODAKLANIN

TALASEMi NEDIR?

Talasemi, cocuga bir veya birden fazla ebeveyn
geninden gecen kalitsal bir kan hastahgidir.
Talasemili olan birey, kirmizi kan hucresi
icerisinde akcigerden tum vicuda oksijen
tastyan  bir protein olan hemoglobini
normalden daha az Uretir. Bu da fonksiyonel
kirmizi kan hdcrelerinde eksiklige ve kan akisi
icerisinde dusuk oksijen seviyesi olusmasina
sebebiyet  vermesinden dolayi saglik
durumunun tipi ve siddetine gore cesitli saghk
problemleri olusmasina sebep olur.

iki ana tip talasemi vardir:

e a-talasemi, a-globin proteini ile alakal gen
veya genlerde eksik oldugunda veya
degisiklige (mutasyona) ugradiginda olusur
ve

e [B-talasemi, B-globin proteinin Uretiminde
benzer gende bozukluk olursa olusur.

Bu brosur a-talasemi hakkindadir.




o-TALASEMi TURLERI NELERDIR?

Alfa (a-) globin zincirleri doért adet gen
tarafindan Uretilir. Bunlardan biri ya da birkagi
degismis veya eksik olabilir. Bundan dolayi,
dort tur a-talasemi tanimi yapilabilir:

1. Sadece bir (toplam dort Uzerinden) anormal
veya eksik a-globin geni bulunduran bireye
alfa arti (a+) olarak da bilinen sessiz alfa
talasemi tasiyicisi ya da a-talasemi kaltsallig
olan birey olarak tanimlanir. Sessiz alfa
talasemi tasiyicilari herhangi bir isaret ya da
belirti gostermezler  fakat  talasemiyi
cocuklarina gecirebilirler. Sadece, DNA analizi
bazli, cok spesifik laboratuvar testleri sessiz a-
talasemi tastyicihgini teshis edebilir.

2. iki (dort tzerinden) anormal veya eksik a-
globin geni bulunduran bireye a-talasemi
kalitsalligi veya a-talasemi minér olarak da
bilinen alfa sifir (a®) talasemi tasiyicisi birey
olarak tanimlanir. Bu durumu olan bireylerin
kirmizi kan hucreleri normalden daha kuguk
(mikrositoz) olabilir ve bazen c¢ok hafif
anemileri bulunabilir. Bunlarin disinda, ¢ogu
zaman herhangi bir belirti gostermezler fakat
kaltsal 6zelliklerini cocuklara gecirebilirler.

3. Cocugun sadece bir fonksiyonel geni almasi ve
uc (3) eksik veya anormal genleri bulunmasi
hemoglobin H (HbH) hastaligi olarak
isimlendirilir. Bu durum yudksek hemoliz, yani
kirmizi kan hdacrelerinin yikimi ile karakterize
edilen, klinik siddeti a-talaseminin intermedia
turundedir. Belirtiler ve semptomlar, orta ile agir
siddette anemi, gozlerde ve ciltte sararma
(sarilik) ve dalakta buyume olacak sekilde
degisiklik gosterebilir.

Sonug olarak, HbH hastaligi olan bireyler, kan
transfuzyonuna ve yillik genel kontrol
yapilmasina ihtiya¢ duyabilirler. Bu bireyler,
hematoloji merkezleri veya kliniklerinde, bu
durum ile ilgili komplikasyonlari takip ve
adresleme deneyimi ve bilgisi bulunan doktorlar
tarafindan takip edilmelidir.

4. Dort eksik veya anormal a -globin geni eksik
olma durumuna Hydrops Fetalis, Hb Bart’s
sendromu veya a-thalassaemia major durumu
olarak bilinir.

Bu durum, halen rahimde olan fetisin
dogumdan once erken 6limune veya bebegin
dogumdan hemen sonra o6lumune sebebiyet
veren siddetli anemiye sebebiyet verir. Hb Bart
Sendromu, kadinlarda hamilelik esnasinda,
sismelere sebebiyet veren ¢ok tehlikeli seviyede
yuksek kan basinci (preeklampsi), zamanindan
once dogum ve anormal kanamalara neden olan
cok ciddi komplikasyonlar gelistirebilir. Bundan
dolayi, erken tespit ve engelleme bu durumda
esastir.

a-TALASEMI iCIN EN COK KIMLER RiSKTEDIR?

Alpha (a-) talasemi herhangi bir milliyetten
veya etnik kokenden bireyleri etkileyebilir.
DUnyanin  ¢ogu
ragmen; cogunluklar Orta Dogu, Guney Dogu
Asya ve belli Akdeniz ulkelerinde
bulunmaktadir. Hb Bart sendromu esas olarak
GUneydogu Asya'da bilinmektedir.

nufusunda bulunmasina

Hb Bart sendromunun Guneydogu Asya'daki
tahmin edilen siddetli yayginligi 200-2,0001'de
1 dogum olarak tahmin edilirken, bugtne
kadar dunyanin diger yerlerindeki yayginhg: ile
ilgili bilgi bilinmemektedir.

YUksek yayginhgi olan bolgelerden artan goc ile
a- talasemi, Amerika Birlesik Devletleri ve
Kuzey Avrupa ulkeleri gibi diger bolgelerde de
duzenli artis goéstermektedir. Fakat, yapilan
calismalar bu ulkelerde a- talasemi halen az
taninmakta veya az teshis edilebildigini ortaya
koymaktadir.
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