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Talasemi kirmizi kan hiicrelerinin uretimini bozan genetik hastaliklardir.
Ulkemizde ok sik gorilmektedir. Hastalarin kirmizi kan hiicreleri hem az hemde bozuktur, bu
nedenle hastalarda derin bir kansizlik gorulur.

Talasemi neden olur?

Kan hucreleri icindeki hemoglobin proteini ile oksijen tasir. Talasemide genetik bozukluk kan
hucresinin icinde oksijeni tasiyan hemoglobin proteindedir.

Hemoglobin iki ayr protein zincirinden olusur ALFA ve BETA zinciri.

Talasemi hastalig1 hangi zincirin ve genin etkilendigine bakilarak isimlendirilir. Ka¢ gen bozulmussa
hastalik o kadar agir seyreder.

e ALFA TALASEMI (hemoglobin proteininin alfa zinciri bozuk )
o SESSIZ TASIYICI: tek gen bozuktur, genellikle hastanin sikayeti yoktur, hafif kansizhig
vardir.
o TALASEMI TRAIT: iki gen bozuktur, hastanin kansizligi vardur.
o HEMOGLOBIN H HASTALIGI: ii¢ gen bozuktur. Derin kansizlig1 vardir, sik sik kan
almak zorunda kalir.
o ALFA HIDROPS FETALIS : dort gende bozuktur en agir formdur ve daha anne karninda
kansizlik ceker, genellikle 6lii dogar yada dogum sonrasi kisa siirede olir.
e BETA TALASEMI ( hemoglobin proteininin beta zinciri bozuk)
o TALASEMI MINOR: bir gen bozuktur, anemisi vardir.
o TALASEMI MAJOR ( Cooley’s anemia ): iki gen bozuktur ve derin anemisi vardir.

Talasemi genetik bir hastaliktir. Hastalik aileden gelir. Anne ve baba genlerinden ¢ocuklara gecer.
Her insanda 4 ALFA ve 2 BETA geni vardir. Insanlar genlerini anne ve babalarindan alirlar. Anne ve
baba da hasta gen var ise ¢ocuklarda hasta ve tasiyici olurlar. Bu nedenle evlilik 6ncesi test
yapilmaldir.

Cocuga bir hasta gen gegerse tasiyici olur, sikayetleri hafif olur yada hic sikayeti olmaz. ki gende
hasta ise ¢ocuk agir hasta olur.

Kimler talasemi riski altindadir?

Talasemi hastalig1 test yaptirmadan evlenene kisilerin ¢ocuklarinda ortaya cikar. Hastalik tiim
diinyada goriliir, iilkemizde sik gorillmektedir. Ulkemizde daha cok beta talasemi goriiliir.

Talasemi belirtileri nelerdir?
Hastalik sikayetleri genellikle dogumdan sonra 3-6 ay i¢inde baglar.

e Anemi ( kansizlik ) : hem kan hiicrelerinin sayisi yani hematokrit ve hemde kan hiicrelerinin
icindeki hemoglobin proteini distiktir. Talasemi nin tipine gore ¢ok hafif yada ¢ok agir
kansizlik olabilir.

e Solukluk,

e Sarnlik, hastaligin agirligina gore artan sariliklar gorilir,

e Dalak biiyiimesi,


https://enfeksiyonhastaliklari.com/talasemi/

e Halsizlik, cabuk yorulma,

o Istahsizlik,

e Kemiklerde buyume ve kabalasma ozellikle;
o Yuz kemiklerinde kabalasma, irilesme,
o Kemiklerde kolay kirilma,
o Dis duzensizlikleri gorulur,

e Buyume gelisme gerilikleri,

o Iltihabi hastaliklar sik goriliir,

e Hormon problemleri:
o Puberte gecikmesi yada hi¢ olmamasi,
o Diyabet,
o Tiroid hastaliklari,

e Kalp yetmezligi,

e Karaciger problemleri,

e Safra tasi en sik gorilen sikayetlerdir.

Alfa talasemi: genellikle daha hafif seyirlidir. Degisik derecelerde anemi goruliir.
Beta talasemi: hic sikayet olmayabilir. Baz1 beta talasemilerde hafif sikayetler ve kansizlik gorulur.
bu formuna beta talasemi intermedia denir. Genellikle ¢cok tibbi mudahale gerekmez.

Beta talasemi major ( Cooley anemisi de denir): hayatin ilk iki yilinda belirti vermeye baglar.
Cocuklar soluk, halsiz ve yorgundur. Istahlan disiiktiir. Bilytime gelisme geriligi vardir, ciltte hafif
sarilik olabilir. Ciddi kansizliklar vardir ve araliklarla kan vermek gerekir. fleri derecede karaciger,
dalak ve kalp buyumesi olur. Kemikler ince ve kirilgandir. Kan nakillerinden dolay: biriken demir
organlar1 bozar ve kalp, karaciger, pankreas da yetmezlige yol acar. Buna sekonder hemokromatoz
denir. Hastalar genellikle kalp yetmezligi yada enfeksiyondan kaybedilir.

Talasemi teshisi nasil konur?

Hastanin sikayetleri ve muayene bulgular teshise yardimcidir. Kesin teshis laboratuar testleri ile
konur.
Talasemi diisiiniilen hastadan asagidaki testler istenir:

e Tam kan sayimi,

e Periferik yayma,

e Hemoglobin elektroforezi,

e Demir,

e Total Demir Baglama Kapasitesi,
o Ferritin.

Talasemi tedavisi:

Kan nakli: Talasemi tedavisine amac eksik olan hemoglobinin yerine konulmasidir. Hastanin kan
degerleri araliklar ile olgiiliir ve gerektiginde kan nakli yapilir.

Selat tedavisi: Viicut demiri atamaz demir sturekli viicutta biriken bir maddedir. Verilen kanlarin
icindeki demir atilamayip biriktigi icin organlarin ¢alismasini bozar. Ozellikle karaciger, kalp,
pankreas fazla demirden etkilenir. Hastaya deferoxamin verilerek birikmis demirin idrarla atilmasi
saglanir. Viicutta demiri baglayip atan maddeye selat denir.

Splenektomi: dalagin ¢ikarilmasi. Talasemi de kan ihtiyacini azaltir.

Kemik iligi nakli: uygun bir donor bulunur ise verilen kemik iligi yeni kan htuicreleri iiretebilir. Agir
talasemi hastalarina uygulanan bir tedavi yontemidir.



Talasemiden Korunma:

Talasemi genetik bir hastaliktir. Anne ve babadan alinan genler sonucu ortaya ¢ikar. Ulkemiz gibi
talasemi nin sik goruldugi tilkelerde kan tsetleri olmadan evlilik yapilmamalidir. Tasiyici olanlar
genetik danismana gitmeden evlenmemelidir.
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