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BETA TALASEMIi (AKDENIZ ANEMiSi)

Tanim. Beta falasemi, beta globin (HBB) gen
mutasyonlanna  bagh  olarak ortaya c¢ikan hatal
hemoglobinin Urefiminden kaynaklanan bir hastaliktir.
Halk arasinda ‘'Akdeniz Anemisi’’ olarak da bilinen
B-talasemi sadece Akdeniz'lilere 6zgu kalitsal bir hastalik
olmayip Ortadogu, Asya ve Afrika’'da da yaygin olarak
gorulmektedir.

insidans. B-talasemi TUrkiye'de ve dinyada en sk
gérilen kalitsal hastaliktir. Ulkemizde hastaligin gérilime
orani %2.1 olmakla beraber bu oran degisik cografi
bélgelere ve akraba evliliklerinin sikigina baglh olarak
degdismektedir. Ulkemizde 4000 B-talasemi hastasi ve
1.300.000 R—talasemi tasiyicisi bulunmaktadir.

Tablo: Bolgelere Goére B-Talasemi Tasiyicilik Oranlarnmiz

Antalya 10.2
Bati Trakya 10.0
Kibris TUrkleri 14.8
Ege Bolgesi 3.79
Mersin 4.4

Kaltim. B-talasemi kalitsal bir hastalk olup talasemi
hastasi ya da tasiyicilar bu genetik hastaligr cocuklarina
aktarmaktadir. Iki tastyicinin evliligi sonucu %25 oraninda
hasta, %50 oraninda tasiyicl, %25 oraninda  saglikl
cocuk dinyaya gelebilmektedir.

Tablo. Beta Talasemi Genkart

Hastalik Kalitim Gen Krm. Lokus Protein

. Hemoglobin
B-talasemi OR. HBB 11p15.5 .
subunit beta

Klinik. Normal yetfiskin hemoglobininde 2 alfa 2 beta
polipeptid zinciri bulunmaktadir. Hemoglobin alfa geni
16., hemoglobin beta geni 11. kromozom Uzerindedir.
Beta globin zincirlerinin hatall olmasi sonucu beta
talasemi hastaligi meydana gelmektedir. Hemoglobin
yapl kusuru nedeniyle yeterince oksijen tasiyamamakta
ve dokular oksijensiz kalmaktadir. Ayrica birlesecek beta

zinciri olmamasi nedeniyle acikta kalan fazla alfa
zincirlerinin,  hUcre icinde kUmelesmeler yapmasi
sonucunda alyuvar (kirmizi kan hUcreleri) hasarina bagh
kansizlik (anemi) tablosu da ortaya ¢cikmakta ve kusurlu
hGcreleri aykloma gérevi yapan dalak dokusunda
bUyUme gdrilmektedir.

Tedavi. Belirli aralklarla tekrarlanan kan transfzyonlar
klinik tabloyu o6nemli oranda dUzeltmektedir. Doku
grubu uyumlu kemik iligi veya kordon kani vericisi
bulunabilmesi  durumunda  uygulanan  kemik iligi
fransplantasyonunda  %85-90 oraninda basan elde
edilebilmektedir.

Erken Tani. TUrkiye'de ve diger bazi Akdeniz Ulkelerinde
evlilik islemleri icin
"' Akdeniz Anemisi"’
tasyicilik testi yaptinimasi

zorunlulugu
3 bulunmaktadir. Bir
- talasemi hastasinin

uygulanan ek fibbi

h gereksinimleri ile birlikte

' . “ tedavi maliyeti 12.000-
15.000 $ civanndadir. Bunun yaninda hastaligin getirdigi
psikolojik problemler hayat kalitesini azaltmaktadir. -
talasemi tasiyiciigr evlenmeye ve cocuk sahibi olmaya
engel degildir, ancak mutlaka genetik danisma hizmeti
alinarak cocuk sahibi olmadan énce gerekli énlemler

ve vyapftinlacak analizier hakkinda  bilgi  sahibi
olunmalidir.

1. Hemoglobin Elekiroforez Testi. B-talasemi tasiyiciig
sapfanmasinda kullanilan bu fest kolay ve ekonomik bir
yontem olarak bilinmektedir. Toplardamardan alinan
kan oOrneginden calisilan bu testi eslerin  birlikte
yapfirmasi  dneriimektedir.  GUvenilir bir merkezde
calisilan ve normal bulunan hemoglobin elektroforezi
sonucu talasemi tastyiciigr olasiigini dislamaktadir.
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Eslerden birinin posz
bulunmasi halinde cocuk %25
oraninda  taglyict  olmakta,
eslerden her ikisinin de tasiyici
oldugunun saptanmasi
durumunda ise %25 oraninda

talasemi hastasi, %50 oraninda

faslyict ve %25 oraninda ise
saglikh bir bebek dinyaya gelmektedir.
2. Beta Talasemi Mutasyon Analizi. Hemoglobin
elekiroforezinde tasiyiciik  saptanmasi  durumunda
Ulkemizde sk go6rUlen mutasyonlardan olusan  B-
falasemi paneli 6neriimektedir. En sk 6 mutasyonun
tfani  degerinin yaklasik  %70-75 kadar oldugu

bilinmektedir.

3. DNA Dizi Andlizii Hemoglobin elekiroforezinde
tastyicilik saptanmasi durumunda tUm gen DNA dizi
analizi yapiimasi da &nerilebilmektedir. Tani degerinin
daha yUksek olmasi (%99) nedeniyle ya beta talasemi
mutasyon analizi test sonucu normal bulunan hastalar
icin dneriimekte ya da hemoglobin elektroforezi sonucu
tasiyicilik

saptanan hastalar icin dogrudan

uygulanabilmektedir.

4. Prenatal Tani. GUnUmizde, dogum &ncesi ddnemde
bebege ait drneklerden (amnion sivisi, koryon villUs
biyopsisi, kordon kani vs) genetik inceleme olanagi
bulunmaktadir. Prenatal tani  hizmetlerinin - mUmkon
oldugu kadar hamileligin erken dénemlerinde yapilmasi
oOnerilmektedir. Ayrica, prenatal analizlerin teknik olarak
zor kosullarda gerceklestiimesi ve uzun zaman
alabilmesi nedeniyle anne ve babaya ait mutasyonlarin
6nceden saptanmis olmasi tavsiye edilmektedir.

Koryon villis biyopsisi (CVS). Gebeligin 10. haftasindan
ifibaren anne ile bebek arasindaki baglantiyr saglayan
plasentadan (es) ulirason kontrolU altinda 5 mg kadar
doku parcasinin alinmasidir. Alinan doku parcasindan
bebekle ilgili her t0rlu  genetik inceleme yapmak
mMUmkondur.

Amniosentez. Hamileligin 15. haftasindan sonra fetusun
icerisinde bulundugu keseden sivi alinarak inceleme

yapilmasi  yontemidir. CVS, kordosentez (bebek
kordonundan kan alinmasi) ve amniosentez kadin
hastaliklan ve dogum uzmanlar tarafindan yapiimakta,
alinan &rneklerininin  incelenmesi ise genetik tani
merkezlerinde gerceklestirimektedir.

5. Preimplantasyon Genetik Tanmi (PGT). Gebeligin
sonlandinimasini  etik, psikolojik veya dini nedenlerle
istemeyen aileler icin son yillarda uygulanan bir ydntem
de preimplantasyon genetik fanidr (PGT). PGI,
embriyolara anne rahmine vyerlestiiimeden &nceki
asamalarda genetik tani uygulanmasi islemidir.

Embriyolardan biyopsi ile alinan hucrelerinde bulunan
beta globin genleri genetik tani  merkezinde
incelenmekte ve sadlikl embriyolar saptanarak anne
rahmine aktanimaktadir. Bu
yéntemin en dnemli avantaji
gebelik sonlandirma  riskini
en aza indirmesidir.
Dinyada %3 oraninda hata
payi bildirilmistir. Bu
ydntemin en onemli
dezavantaj ise  prenatal

taniya goére daha masrafl

olusudur.

PGT ydnteminin bir diger uygulama alani da halen
ailesinde talasemi hastasi bir cocugu bulunup, kemik
iligi veya kordon kani nakli ( fransplantasyon) ile tedavi
icin doku uyumlu bebek meydana gefirmek isteyen
Giftlere uygulanabilme olanagidir.
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Kendi Kelimeleriyle: Talasemi

1978'in 9 Temmuz'unda en muflu iki insan eminim
annem ve babamdi. Artik bir ogullan vardi; artk 3
kisiydiler. Ve bilemezlerdi mutluluklarinin sadece é ay
sUrecegini...

1979 yil baslannda biricik ogullarinin renginde solukluk
fark etmeye basladilar, istahsizlik sonucu zayiflamaya,
kusmaya ve avazl c¢ikhg kadar bagrmaya basladi.
Birkac doktor muayene etti, o dénemde tam teshis
konulomadi ama bir doktor demir eksikligi teshisiyle
demir igneleri yazdi. Bembeyaz cocuk bir ayda simsiyah
olmustu ve vyanls fedavi sonucu uygulanan demir
ignelerinin  siyahligi  &muor boyu c¢ikmayacakt. Cok
gecmeden yeni doktorlar arandi tetkikler sonucu
TALASEMI yani “’Akdeniz Anemisi”’ teshisi konuldu. Bu
agrr bir kan hastaligiydi ve o yillarda hastalann 18-20'li
yaslarda kaybedilecedi goérUsU yaygindi. Annem ve
babam anlamistt nerde hata yaptiklanni, talasemi
tasiyicisi olduklarini o zamana kadar bilmiyorlardi, bdyle
bir hastallktan haberdar degillerdi. Ama c¢cok gecti
talasemi hastasi bir cocuklar vardi artik...

Cocuklugumla ilgili hatirlayabildigim ilk sey bir odanin
icinde kol ve bacak damarlanm bitmis vaziyetteyken
kafami kaziyip damar bulmakla ugrasan, son care
olarak  kafatasimin  Uzerindeki damarlardan  kan
vermeye calisan bir doktordur. Her seferinde bu sefer
son diyerek goétirlyordu annem beni ve bir t0rlU sonu
gelmiyordu. Her ay ortalama 2 Unite kan aliyordum.
Herkes sokakta oynarken gelen arabanin  beni
go6tirecegini 6grenmistim artik.

Okula basladim. Yasitlarmla esit olabildigim tek okul
ilkokul olacakt. CUnkU vyillar gectikce talasemi kendini
daha fazla hissettirecek, daha cok yipratacak ve zarar
vermeye baslayacakt. 10 yasimda iken annem ve
babama daha fazla yik olmamak ve onlarn daha fazla
Uzmemek adina tedavi merkezine tek basima gitmeye
basladim. Desferal diye vicuttaki demiri afici bir igneyi
her gun 8 saat sureyle dzel bir pompa yardimiyla

kullanmam gerektigini 6grendim. Pompa sayesinde
gUnlUk akfivitelerimi yaparken bile ilaci alabilecedimi
ogrenmistim fakat pompa yoktu. Ve ben 6 yl gec
kalmisim bu tedaviye baslamak icin. Her kan alismda
vUicuduma  fazla miktarda  demir giriyor ve
uzaklastnimadigr icin  karaciger, kalp, pankreas gibi
organlarda birikerek her gecen gun dlime sebebiyet
veriyordu. Ama 6 yil gec¢ kalmanin bedelini dnce seker
hastaliglyla sonra da kalbimdeki problemlerle agir bir
sekilde 6dedim. Isyan ediyordum, bu benim sucum
degildi! Anne babami da suclayamazdim o zamanlar
tastyiciliklanni fespit etmeleri mUmkin degildi simdiki
gibi! Ne care, cahillik iste! 17 yasimdan sonraki 4 vyil
cehennem gibiydi. Olum korkusu hat safhadaydi ve
durmadan arastinyordum. Kan bulmak artik bir dert
olmustu. Kan bankalarinin éninde c¢ok bekledim
aksamlara kadar. Parasi verilip alinabilecek bir sey
dedildi kan. Muhtactim acik¢asi.

1999'un  baslannda  internette  kendi  hastaligimi
aramaya basladim. Neler yaziyordu?2 Diger bdlgelerdeki
hastalar ne durumdaydi ve benim annem babam
gibileri var miydiz Yeni hasta dogumlarn engellenebilir
oldugu halde sadece Antalya'da her hafta 3-4 hasta
cocuk doguyordu o vyillarda. Yurt genelindeki hastalar
nasil tedavi oluyorlardi ve insanlann talasemi hastalar
icin kan verme isteklerini nasil arttirabilirdik. Talasemi
hastalanni bilinglendirmek ve tasiyicilarin benim  gibi
hasta cocuk sahibi olmamalarn adina dikkatli olmalarini
saglamak icin 1999 yilinda www.talasemi.net sitesini
kurdum. Bir gin bu hastalikla 6lUp gidecektim ama
digerleri benim yasadiklarimi yasamamalilardi.

Buguin 29 vyasmi doldurmak Uzereyim. Umudum
Ulkemde bir tane bile talasemili cocuk olmamasi. Yeni
“Annem ve Babam''lan tasiyiciliklan  konusunda
bilinclendirip cocuklarinin hasta dogmasini
engelleyebilmek. Kuzey Kibris Tirk Cumhuriyeti'nde 1978
den sonra falasemi hastasi cocuk dinyaya gelmemis.
Onlar bu problemi ¢dzmUslerse biz de basarabiliriz.

Tayfun Aksoy
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