ROCUK SABLIGI VE HASTALIKLARI
ANA BiLiM DAL '

TEK TUP OSMOTIK FRAGILITE TESTI iLE
BETA-THALASSEMIA TRAIT TARAMASI



Giris ve Amag a.n.
Genel Bilgiler ...

Olgular ve Y

Bulumlar .

Tartisma .

Kaynaliiar

3

I ¢cINDEXILER

?
EY

»

3



GIRIS ¥a& AMAG

Beta-thalassemia,Akdeniz lkeleri merkez olmak lizere,Ortadogutdan

verlerde fnemli bir
Cesitli thelassemia
lerinin kolaycs uygulanabilir

sayisi azdar. (1)

Bata-thalassemia,baz:r Akdeniz

Sardi

de %

nanistan®in Arta bilgesin

inden sporadik cliguler bildirilmisgse 4

kadar uzenan tropikal kusak btoyunca yiksek sikl:ik gisterir.Diin-

e,ancak hastalifin sak
saglik sorunw clmakiadir. {1.2)

tiplerini gtstermeye ybtnelik laboraiuvar tesi-

-

clmamasi nedeniyle gergek siklik c¢alismalarinin

filkelerinde Ornegin;Sicilyatda % 10,

nia'da %11-35,1talya’nin Pc nehri ajzainda ve Ferrara bilgesinde % 10,Yu-

10.Malta ve Kibris'ta % 17,Iispenya’da % 3,5

siklzkta gorlilir.Keza Uzakdogu ililkelerinden Tayland®da %4.8,Benglades®tie %3.7
Vieinam'da % £,Kambog ve Laos®ta §° % siklakta ,Afrika lilkeler:nden Sudantda
e 5 glkllkta rilmigtir. Bunun yaninda ayni btlgelerde geligmekie olan ceyit-
1i @ikelerde Cnemli bir sallik sorunu oldufu halde gergek sikliFfi gisteren
¢alicmalar yoliturs {(1,2,3)

Tiriziye'de Peta~thulassemia ile 1lgili ilk ¢alimular ifksoy ve ar-
kadaglary tarafindan gliney bdlgelerimizde yafllml§t1r.(4,596)

Saglikla Tirk toplumunda thalagsemia saklagini bulmaya yinelik ilk
¢uligma Cavdar ve Arcasoy ta ndan 19717C¢e yayinlanmigiar.Xu gulismova o5-

re
(7,8).1978%de Arcasoy ve
da HbAZ_

normal,fakat

dir.{9,10)
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cuklarinda belll or

b
Cavdar®in 2624 erigkin ve cocukia yapiiklari tarama-
yikseklifi ile karakterize beta~thala

n beta-thalasse

dzere toplum teramasi,herediter hastaliklardan
reri dolayisiyla giin gegiikge &nen
tasiyicilar genellikle salliklidir ve tacs
kendileri gibi

anda hastalik goriiliir.iias

mia trait oranini ¢ 1 bulmuclar-

kazanmaktedir.Otozomal

diger bir tagiyiciyla evlenirierse Co-~

talikian korunmada ise.
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etkili yeklasam,hasta gocuk dimyaya geimeden anne ¥e babanin uygun testler-

ie incelenmesidir. (1,3,11,12,15,14,15,16,17)
Thalassemia’da tanisal ytnitemlerin say131_§ékgfmkat her yerde uygulana-

pilir oclmasi sinirlidair.Bete-thalaessemia taramasinds en kesin tani yéntemi

fx

HbA ¥i Bigmektir.Fakal gok pahali ve zaman alicz bir yéntemdir.Toplum tara-

malaranda ybntemlerin glivenilir,spesifik,uvcuz, kelay uygulanabilir ve kisa
‘zamanda sonug¢ alinabilir olimasi gerekmektedir. (1 3910)

Son zamanlarda beie-thalassemia traitlerin saptanmasinda ilk ele-
me igin tek tiiple yepilan osmotik fragilite tesii (OPT) yeniden &nem kazan-
mist1r.1945 yilinda Silvesironi ve Bianco israfindan tanimlanan tu yéntemde,
hipotonik tuzlun su iginde karm:iz2 kiirelerin (KK) osmotik direnci ®lgililvor.

*

Normal hilcreler kisa zamande lizise ufrarken,Thalassemik hiicreler yﬁzey[volﬁm
oraninmin artmasindan dolay: deha 2z etkilemmektedir.(1,1i8) Bu ybniem dahae sonTa-
lar: basitlegiirilerek,her yerde pratik olarak uygulanabilen,spesifik ve gii-

venilir ilk eleme ydniemi olarak kadbul edilmektedire(193g18,19920)

-1

atium bilr

R AR

1575-1979 yillara srasinda Italya'nin

N

e 11

)

sin e {fren-

e
w

cilerinde tek tip OFT yOniemiyle,filvestroni ve Lienco 138,501 &irenci tera-
d1ler,%343 bela-thzlassenmia {reait ssptadilar.Uarams slresince her yil Giren-

ci sayisinda bir artig vardi.Nedeni de halkin thalassemia ve onun genetiik
gegisi hakkinda genis bilgiler edinmesi ve biyle basit ve pratik bir yénternle
kisa zzmanda sonug alinmzsiydi. (19,19)

‘attamis ve arxedaylari da tek tip OFT'nin beta~thzlassemis traite-
lerde eikinlifZini gbstermek igin yaplixlari g¢aligmacdsa,tek tip 0F7'nin beta-

thulassenia traitlerde ¢ 99%e waran yikseklikte pozitifl sonug verdifZini gds-

Cao ve arkadezzlari da Sardinia’de yaptiklari geniy torplum tarama-
sinda Snerdikleri ijermada tex tip OFT'ni de kullandiler Q( 922}
Diny# Sarlik Orgitti'nin (2.5.0.) 1981 Cenova toplantisinda,bete~
A

thelassemia trait yOnlnden toplum teramasa yapilirken,eriirosit ortzlamz he-

moglobini (EOHb) ve tek tiple yapilan OFI’nin ilk eleme icin dererli oldugu
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kanisina varildi.Bu toplanizda geligmig llkelerde yapilan taramada ii¢c clasa
vaklagim Bnerildis: 1.EQHD Sl¢limil 2.:DHD 6lglimi 4+ Alkeli pH’da selliiloz ase-~
tat hemogiobin elektreforezi 3.ECHD flgimil + flekiroforez + HbA, Sigimd ,

Geligmig Ulkeler ic¢in bu lig clasi yaklesim ekonomik y®nden sorun yaratmaya-

bilir.Ancek geligmekie olan tilkeierde bunu uygulamek zordur.Gelismekie olan

dlkelerde ideal ilk eleme testi tek tlp OFT’dir.Bu test uygulandifinda gene-

ik danz@ﬁa gerektiren alfa-thalassemia traitlerin bilylik kasm: elenir hemog-
lobin elekiroforezi ve HbA2 ¢lgimi yapilacak olgu sayis:i azaldifindan daha
ekonomik olur. {3)

Riskli toplumda dikkatli bir prospektif toplum taramasi planlandiga
zaman,topiumda thalassemia tiplerinin yayginlifa ve tasaiyici sikizgain: sapta~
maye ybnelik olmalidir.Hedel toplum hakkinda karar verilmelidirj;irnefin,tiim

toplum mu,evienme Sncesi gengler mi,gocuk yapmamis ciftler mi veya gebe ka-

dinlar mi taranacak?Tim toplum tarandifinda,basit ve panhali olmayan 07 £ibi

®
(1.3)
Literatirier incelendifinde Tirkiye'de tek tip OI'T’'ne dayali bir

toplum taramas: yapilmadafini gdrdilkk.Cac ve arkadsilarinin &nerd

da ufak bir defigiklik yaparal initalya lise &frencilerinde tek tip JFT ile

tir tarama yapmay:r planladak. {yema I)

T hd. e Arecinde ofmdd Yer Ao e s e . . -
LeAininoya ve yéreecinde gimdiye kadar yapilimamig olam toplum taramse

. . . P
siyle heta-thalassemia irait saklisaini sapienzk.

2.Bu terama siresanda okullarda ‘thalassemis halbkinlza konferenslor
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GENSL BILGILER

Normal insan hemoglobimleri iki farkl: globin ¢iftinden olusan bir
tetramerdir.Tablo I'de Bzetlendifi givi bazi embriyonik hemoglobinier disin-
da piitiin insan hemogliobinlerinde glcobin giftlerinden biri alfa zinciridir.de-
moglobinler arasindeki farkl:lik 2ifa zinciri ile bazlanan diger giftlerdeki

(non-alfa) farklil:iktan ileri gelir (2,23,24,25,26,27,28).

Thalasgenmisa sen&romlarzghemoglobinin globtin zincirlerinden bir veva
daha fazla51n1h yapim hizinda azalma veya tam yokluZu sonucu clusan bir grup
kalitsal hastalikiardir-(1,2,3,23,24,25,26,27,26,29,30,31). ie e

yapibainda iki alfa,iki beta zinciri bulunur.Bu nedenle klinikie Bnemli thaias-

semia’lar afir hematolecjik bulgu vermeleri nedeniyle alfa ve beta thalassemia-

e

3

lardir.Normal eriskinde 2 2.5-3.5 IbAzg% i’den az HDBF bulunur.Bu nedenle HbAg"

nin delta zinciri ve EbF*teki game zincirinin yapaimlarindaki bozukiukiarain

erickinleri etkilemeleri beklenmeza(192,23,24,25¢26,2?p28¢29¢30,31?32932\

</

Gerek alfa cerekse beta-thalassemialarda glcbin sentezind

4

ki yapim
azliana bafla olarak hemoglobin diizeyi cdliyer.bu nedenle thalasseiiadaz hipo-
xrositer anemi ve target hicreleri clujur..halassemiada ilgili globdbin
zincirinde yearaim hizinin azalimasina karsilik difer globin zineciri normal 4fi-
zeyde yarilir.bunun sonucu olarak yapim hizi ncrmal olan globin hilere icinde
ririkir.hicre icinde beta-thalassemia’da (21fa 2),alfa thalassemia'da ise ko-
layliklia presipite olan &bE (beta §) veye hd Barts (gama 4) seklirde birikir
tunlar hilere zarina yapigarak zedelenmeye yolagarlar.ibu hilcreiler dalak sinilizo-
idlerinden gejerken bu kisamlari takilir ve kopar.ieikil hozukluFu olam K¥®lerin

e

m1 normal KX!lerden kisadir ve en fazla dalalkia olmak iizere retikiloenioe

<
P
p)

teliyal sistenm hilecreieri tarafindan kisa bir slire iginde parcalanirlar.Kicre

iginde globin birikimi nermoblast dizeyinde gizlenir,bu tir normoblastlar ke-
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thalassemiadsa eritroblastik akiivite artmasans rainen inefelktir eritropoez

vardir.X¥ yakaiminin arimasina balli: olarak dalak ileri de ede blyir.Xareci-
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Fer ve dalak bliylikliiglnin difer nedeni myeleid metaplezidir.Eritroblastik ak-
tivite arttifs icin de kemik 1iligi genigler ve normalde dofumdan sonrs ilik
yapami olmayan dalak ve karacifer gibi organlerda da ilik yapaim: baglar.({23,

25.28,30,31,32,33)

BETA-THALASSEMIALAR

Beta~thalassemia genieri yaygin bir gekilde Akdeniz bBlgesi,Orta-
dofu,Hindistan,Pakistan,Gliney Asya ve Afrika’'ya dafilmistir.Bu bdlgeden gbg
edenler Amerika’ye, kuzey Avrupa'ya ve Avusiralya‘ya ﬁa§1m1§t1ra{1,,3,,25@299309
33)-

Son yillarda gen haritalamaesi ve gen klonlama gibi molekiiler dtizey-
de yapirlan galigmalarla beiz-thalassemialarin mekanizmasinin anlasilmasinda

ve tiplendirilmesinde bliylik agamelar olmustur.(1,23,24,28,29,30,31,32,33,34)
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dz bett zincirinin yapam hizi normale gére azelmis-

tir veya hi¢ yarilamaz.Feta zincir yoklufu ile olan duruma -~ /ﬁ%“ thalassemia

/ég'* thalassemia olgularinain gogunlufunda beta geniyle ilgili DNA parge-
- . s . . . e
zinda bir bezuxiuk gdsterilememistir.incak /é§” thzlassetkiada gok az sayi-

-

daki olguda betlz geninde parsiyel delesyon veya ilgili DN dizisinde mutase

yon saptanmigiir.fon yallarda yapilan ¢eligmalarda bir gene aii DVA dizisinin
.. it . - o P -

ergalars bEliUndiigll bulunmugiur.az “# - thalassenislzrda beta genine

ait IIA dizisi normal olmasina kargin araya giren bu parcgzlarda muias

dugu saptanmigtir.Araya giren pargalarin genetik bilginin taginmas: igin ge~

ekli oldugu ve buradaii bir mutasyonun biligi tasinmasini engelleyece®i hi-

3

-

. s 2 . .
potezi ileri sirlilimigtir.Baza ‘/3 thalessenialarda dengesiz bir miNi sap-
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tanmissa da bu dbulgu tartismeladair. }é§, tha
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vardir.(23,24,28,29,36,32,33)

Bu genetik bozuklufu homozigol olarak tagiyan, splenomegali,benik

defigiklikleri ve hemeolitik anemi ile yasamin erken devresinde belirgin clan
major ve ayni genetik bozukluiun heterozigot dururunu £0steren minor tipleri
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vardir.Orta derecede klinik bulgulara yol agan intermedia tipl ise homozigot

veva heterozigot 01abilir.(23,24,28,29,30,31,32,33)

HONOZIGOT BETA~THALASSEMIA

Homozigot beta~thalassemia iki agir thalassemis geninin ayn: kisi~
de bulundufu zaman ortaya ¢ikan tablodur.Kigi agir thalassemia geni icin ho~
mozigot {'}éﬁgkf?gﬁﬁ ) @igﬁiﬁjj>£§f“ } veye iki farki: aZir thalassemis
n heterczigot i{yéigffzéﬁf& } olabilir.bu ikinei duruma birlesik he-
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teroczigot denir.(1,24,25,29,30,31,32,33)
DofZumdan sonra game zincir yapaim: giderek azalir,beta zincir yapa-
my gama zincirinin yerini alir.homozigol beta-thalassemiade doZumda anemi ge-

nellikle goriilmez.Ugiincli aydan sonra gidersk artan bir anemi vardir. Olgula-

rin ¢ofunda bir yag civarinda kan transfiizyon gereksinimi baglar.{1,23,24,25,

Hastalaigain fizycpatolojisi Clegs ve vheatherall tarafirndan ayrin-

- . . . Iars -~ . . . ~ -
de incelenmigiiz.(lemz II).reta zincirlerinde deprosyven, ireceli

L

claeranr alfa zincirlerinie arimaya ve alfa zincirlerinin yresipitasyonu ise
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Slinmiine neden olmaktadir.inelektif eritronnez

hemozigot beta-thalassemianin en dikkati ¢eken hlinik bulgularini oriaya gi-

R
kermakiadir.Difer hemolitik durumlarain hig birinde goriilmemic dereceds kemi
1ol genigler,myeleoid/eritroid oran tersine déner ve erken polikromstik
critroblast safhesindas maturzsyon dursklamas: olur.rv durun kemiller.kan vo-

s

1Umil, blyiime ve gastirointestinal demir absorbsiyonu lizerine etki yay

1 .
T aneml

S

2

¥

korteksinde incelme,keba trabekiiler yap:,distorsiyom ve keumik kavitesinde
klstilk gtrinily ortayas ¢aikar.Ylz ve kafe kemiklerindeki ayna deliciklikler ise,

1ig

<o

fete
e

tipik mongoloid yiz gériiniimline sebep olur.Ceniclemis kemik ise kan vo-

N

ldminiin artmasaing sebep olur.ilikeekx atalamla kardiak yetmezlik yeterince te-
cavi girmeyen ha larda erken ¢lim sebebidir.. » safnada gelisme gerilifi
> 3

dikkati gekeni riskiiler fdokunun eksikliisidir.¥emik il ifinin agair: akiivite



Sema: i HOMCZIGOT BETA-THALASSEMIA’DA PATOGENEZ

BETA GLOBIN YAPIMINDA VETERSIZLIK
¥

KK Hemoglobinde azaima

T - .
Normobiast ve KK de

ra—

Alfa zincir birikimi
Anizositoz, poikilcsitoz -
Hinckr omi, mikrositoz KK icinde inkiGzyonlar
i |

intrameddUiier, intravaskiier, Extravaskiler hemoliz

Q@
A NEMI
Motor ve Cinsel
Gelisme geriligi
nr -
ExtramedUller hematopoez ————— Hepatosplenomegal
Eritropoezde artma Splenekiomi
Transfizyon Barsak demir Kemik iiiginde genisieme
P + 4
j emiliminde artma j/
Hepatit Vicut demirinde artma
tenlikest

Kemiklerde sekil bozuk'uklan
ve dzel yiz gorGnimu

Myokard zedelenmesi —Kalb yeilmezligi

> Pankreas zedelenmesi— Diabetes Melli

uC'.
~ Lenfoid doku zedelenm

esi—r Enfeksi

ivon

Karaciger zedeienmesi

> Karaciger yeimezlig

4

5 Endokrin

Ys Bozukiuklar

(28)
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Zer semptomlar §limil gabuklastirmisg elur,(1924325,28g2933o?51

.

32).

Homozigot beta~thalassemia®nan laboratuar bdulgularini géyle Szetle-

yebiliriz.Transfiizyon yapilmayan gocuktia yagsaman ikineci y:linda genellikie

vrvr

S grzmian az Hb vardar.
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mal olabilir.bununla birlikte diizonsiz transfiizyon yapirlirsa tipik tha-

lassemia tablosu bir kag yil iginde geli;ir.(1,24,25,28,29,30,35,3€).5rken

gocuklukia dlizonsiz transfiizyon almig gocuklarda su komplikasyonlar
vardar:Afir znemiyle birlikte yineleyen enfeksiyonlar,spontan frakiiirlier ve
kemik deformitesine bvbafglz difer komplikasyonlar,folik asii eksikligi,cinke

ve diger iz elementlerin eksikiiZi,kanamaya efilim,hipersplenizm,safra tas-

lar:i,bacak lilserieri,geligme geriligi ve eksiramediiller hematopoezden kaynak-
lanan timdral kitlelere bafli defisik semptomlar vardlzuknﬁzemli transfﬁzyan aim&@'
gocuklar gdreceli olarak 10-11 yasina kadar asempiomatiktir.Daha sonra hema-
kromatozis ile adulitlerde gbriilen endokrin,kardisk,hepatik ﬁozukluk igsaretie-

ri gdriimeye baglar.llk gbzlenebilen deligiklik pubertede basarisizlik veya

gerilemedir,bu genellikie seksilel maturasyon yetersizligi ile ilgilidir.13-19

yasleri gocuxlarda endokrin yetersizlifine befli komplikasyenlsr ve daha s0ne-
re kelp sempiomlari gelisir.(1,24,25,28,29,30,31,35,3%6)

EOLOZICOT BEIPA-THALASSAMIADA KOUPLIKASYONLAR

Fincrszlenizm:ilerleyici hepatosplenomsgali h mozigot betz-tholasse-

igmez bir bulgudur.Ylxsek {ransfizyon rejimi alan gocuklarda srleno-
megali daha az btelirgin ve bu nedenle hipersrlenizn komplikesyonlari gecike-

mistir. ekilli elemanlaran dalakta toplanmasiyla enemi,trombositopeni ve nit-

—

tasyondur.Dalaek haevuzunda engellenen xi'ler total KE kitlesinin ¢ 9-407%z1n

Plzzma vellm geniglemesi:Uygun transflizyen almayaniarda genel bir

e
A
st

bulgudur.Ananinin kitillesmesine ve daha fazla zalyp

Plazma volim genislemesi hepatosplenomegall ve kemik 111Zi geniglemeosine
pefizdar-{1)

Demir yilltlemmesiifgara demir ylklermesi,intesiinal abdsorbsiyon srtmasi
hemoliz ve transfiizyone befladar.Modell 11 yagima ulagan yiksek transfizyon
rejimi alan ssempiomatik gocuklarde biriken demirl yeiklagak 28 gr hesspladi.(35)
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.

Bu dsrerler hemekromatozis ile adultlerde gorlilen endokrin,kardisk ve hepa-
tik bozukluk igaretlerini gbsterir.Hepatik bezukluklar yapilan karacifer bi-
opsilerinde hepatositlerde demir igerifinin artmasi ve lizozimlerde artigla
desteklenmistir.(1,24,29,35)

Kardiak komplikasyonlar:Uygun transfizyon alan homozigot beta~tha-

lassemiali gocukta ikinci dekata kadar kardiek anormallik gofriilmez.Uygun
transfiizyon almayan gocukta ekseriya kardiyomegali ve hiperdinamik sirkiilas-
yona baBli defigik ifiiriimler olabilir.ikinci dekatta kardiak komplikasyonlar
gok sik olugur ve esas Oliim sebebidir.Bu ddnemde clan en Snemli kardiak komp-
likasyonlar aritmiler,perikardit ve konjestif kalp yetmezliéidir,{1924525929)
Dlizenli gelasycn tedavisinin kardiak 5llm siklzifin: azalttify heniiz gergek
degildir,Gergekten yliksek dozlarda askorbik asit verildifinde gelasyon ilag-
larinin sksiyon potansiyelini artiirarak kardiask fonksiyon ililzerine zararli

etkisi olabileceZi diiciincesi vardair.(1,37,38)

Lndokrin fonksivon bozukluklari ve gelieom

D

cerilirisHomozigot beta—

isme geriliZi defismez bir bulgudur.Uzellikle 8-10 vaglarda

belirgindir,erken yaglardaki geligme gerilifi anemi ve hipersplenizme baflanabi-

}J.

14 Yiksek transfizyon rejimi alan gocuklarin geligmelerin

fete

n differ gocuklara

gire iyi olmasi bunu aesteklemi§tir.(39}.ileri yaglarda olan geligme gerili-

T
[RX
S
o
[t
524
o}
=1
o
c—%-
[o]
=
o
jo 9]
[N
3
oD
o
0
[
~
'.‘J
fede

U‘;<

=1 sorumlu tutulmus nedeni de

e
1

inko eksiklifine baj-

lanmlstlr.(i ,40 941,.&’1}.}%}: doz ¢inke tedavisinin gelismeyi dlizeltebileceji
savunulmaktadir.(42,43,44)
Homozigot beta~thalassemiali olgularda bdblylime gerileZine ek olarak

n
Y
e
4
o
[
-t
3
0]
o}
[=N
KN
2

ede de birgecikme 80z konusudur.Bu olgulards sekonder seks ka-

raxterlerl gecikmekte ve kiz ¢ocuklaria ilk menstruasyon sakliklz ertelen

s{u

igularda ige hig gorilmemextedir.?lgulardse girilen gonsdal yYetmezligin

nedeninin,hemesiderozis sonucu bu organlarda demir birikimi ve sekonier hipo-

o
[
3]

nipofonksiyonuna bagli olabilecefi ileri slriilmekie ise ds,hipofizer itro-

,

ix hormonlarin salgilanmasina ait bozukluk heniiz kesinlik kazanmamlgtlra{l.

kel

[ae

9,30,45)
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ACTH sekresyonunun normalden yilksek bulunmasi,hedef organin yanit-
si1zlifina baflanmigtir.Plazmadaki bu ylksek ACTH diizeyinin melanefor uyarica
etkisine baZlx olarak c¢ilt pigmentiasyonu artar.Clgular eutiroid olmasina kar-
o1n TSH yﬁksekgTﬁ ve T4 diigiik bulunmugtur.Belirgin endokrin fonk:iyon bozuk-
luklarindan birisi pankreas beta hiicre disfonksiyonuna bafli olarak kimyasal
veya gizli diabettir.Difer endokrin anormallikler bozulmug adrenal fonksiyo-~
nu,hipoparatiroidizm,pitiutiar ve gonadal disfonksiyondur.Yapilen g¢aligmalar
endokrin bozukluklarin demir yiklenmesiyle assosiye cldufunu,bir diZer fakis-
riin de son orgen fibrozisi oldufunu gdsteriyor.(1,29,45,46)

Y

Hepatik ve bilier komplikasvonlar:Hepatosplenomegali iiniform clarak

tiim homozigoei beta-thalassemiada mevcuttur.zrken gocuklukia bu Sncelikle eks-
tramediilier hematopoezden sonuglanir,fakat sliregen kan transfiizyonlaranda ke-

racijerde esas demir deposu clusur.Splenektomiden sonra karacifer ekseriya

o2

viyiir.Baglangigta Kuppfer hlicrelerinde sonra da parankimal hicrelerde demir
birikir.Yaygain fibrozis gelijiml karacigerde total demir yiikine dayanir,scnuge
tsz siroz olusur.(1,29)

naracifer fonksiyorn testlerinin aniden bezulmasiyla clugan hepati-
tis genecldir.hepatit 3 ylzey entijeni ve anli EbS antikoru deligik galigmalar-
da Tarklai bulunmustur.intijen erkeklerde ve 7 yas alitinda dahs siktir ve ere

ken ©limle birliktedir.intikor kazlarda ve bliylk ¢ocuklardsa dahe siktir ve va-

gar siiresi daha uzundur.(l).Yepalan c¢zligsmalaria he

Jigikliklerinin Snenli

dizm ve askorbik asit eksiklifi de dlcUniilir.(1
o r \

Fdrorisziler bvozukiuklariili ekstremitelerde ryopatik sendronlar
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serebral iskemiye bafl:r fokal ndrolojik nibetler,nirosanseriyel safirliik,

ekstiramediillier eritropoetik dokunun yaygin kitle timbrierinden kaynaklanan

spinal kord basisi ve serebral tiimdre benzer sendromlar kaydedilmistir.{i)

_P;.“___._—am

mnfeksiyon:Thalassemiala g¢ocuklar normal gocuklardan»gokifazla en—
feksiycona eZilimlidir.Strepiokoksal enfeksiyoniar anemik g¢ocuklarda,menenji-
tis,peritonitis,osteomyelitis gibi ciddi enfeksiyonlar hemoglobin deferleri-
ne bakmaksizin splenekiomidén sonra olugur.Perikardit bliyilk ¢ocuklarda demir
viklenmesinden sonra sik gbrillir.Bir kag galaigmaci tarafindan demir yiklenme-
ainin enfeksiyonu artirdiga gézlendi,?lézma ve difer sivilardaki demir kone
santrasyonunun bakteri ve mantar geligmesinde Bnemi iyi bilinire(l)

PRV

Vitanin ve iz elementiers:Folat eksikligininr bivokimyasal ve hemato-

megalceblastik anemi geligir.Jzun siirell folet kulleniminda ¢ob hasia yvarar

Slarmistar.Yiksek transfiizyon alan,iyi beslenen cocuklerds fola? exsiklixi

delerleri genellikle normel veya yikselk bulunmugiur
n By, eksikliline bafli néropati temarlanmigtir.(48)
Vodell ve beck lfxosit asxorbik asit konsanirasryonunda nemli bir
aznlma gtsterdiler,dbunun demir yiklenmesine bafl:i oldufunun diistindiiler.{37,35)
zun slire transfisyon alan oligularin bir cgofundas ¥ vitarinl ers

B

[N
[t

ot
‘.J-

vttt A0 mn e 1 e T s .
115t girildl.Bu exsikiik ¥I harabiy

§a

nedeniyle hemclizi artiriyor.(24)
Prassad ve arkadaglari serum bekirini artmig,magrnezyum ve ginkoyu

; gre

anaimil

«£n

vuldular.(49).Arcasoy ve (avdar ise serum cinkesunda belirsin azalma
serum magnezyun delerlerini ise norrnal oldulunu gietermijlerd 1r.(5’,51).

Dogru ve arksdagleriy ise 20 homezigot beta-thalassemizli olgudm plazme.erite-

H

0

]

it ve sagtakl ¢inko diizeyinde anlamli dbir dirils oldufunu,icdrar ¢inko ati-

liminda belirgin artma olduZunu gdsterdiler.(52)..rtus ve arkadaglari da ay-

ni bulgular: desteklemigler ve g¢inko tedavisinin biiylime ve geligme {izer

. ’ . . + e
olumlu etkilerini belirtmicile rdlr.\4 »Cinko eksiklifi sekonder olarakgidrar~

la ¢inko atilamanin arimasi ve abscorbsiyon azalmasi scnucu cluguyor.tu sekon-
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.

i de somatomedin dlzeyini etkileyerek geligme geri

*

der ginko eksikligi iifine
n@&m olabilecei iieri sirlilmeitadir.(40;41,42,43,44,50,51;52,55)

Kanama ve koagiilasyon bozuklukiar:i:lzellikle uygun olmayan itranse

fiizyon alanlarda sakiir,en Onemli sorun da epistaxsistir.Neden olarak trom-

%3

vositopent ,trombositopati ve blylk gocuklarda demir yliklenmig kara

0

igerin
bezuk fonksiyonu senucu protrombin zamaninan uzama51dlr.{1924§20950)

Renal bozukluklar:Puststreptokoksik nefrit sikliZinda bir artis

'S

{i1diigiine dair yayainlar vardar.Sistemik renal fonksiyon galigsmalarinda anemi

H

derecesine bafl: orta derecede fonksiyon bozukluZu gdrildiu.(1)

-

Difer bozukluklar:Hiperlirisemiye baZli gut artropatisi,kemik 11igi

kitlesine bagl: orta kulak enfeksiyonlari ve nazal tikaniklik,demir ve melanin
artmasina bafli cili pigmentasyonu kanin saivisal Ozellifi ve yliksek hemogio-

bin ¥ deflerleri ve yiksek oksijen affinitesi arimasina baZli internsal malle-

exs ve hboy ge-

o

lizme gerilifinden dolaya €zellikls adilesunlarda psilololik sorunlar zensl-
. 7
dir. \1)
PROGIDZ
Hormozligot beta-thalasseniada prognoz haxkinda kesin bir sey sdylemek

zerdur,Yiksek {ransfilzyon rejiml alan gocugun hastazlik durumu deigir,bu vol-
la tedavi edilen gocuklarin gofu ikinci dekat sonunus kadar yagzer.{54,5%5).De-
. N

mir yliklenmesine bafli 8liim selasyon telavisiyls de*iﬂir,(56g57?58)

gocuklukta veya ikinecl dekatin bagina kader Slimler ciddi anemiye yol acan

- CL L

uygun olmayan transfizyonlar,enfexsiyonlar,xanana ve irombositopeniye sehep
clam hipemsplenizm veys araya giren bagka enfeksiyonlerdan sonuglanir.{1).
Ikinei ve igincil dexal Olimlerl dzellikle myokardiumu tuten denir yilklenme-

sinden olur.izer gocugfa uygun transfiizyon yapilirss ve c¢iddi enfeitsiyonlar

ar gorilmez ise ikinel buzsn lgineli delat: kadar
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-

dir.Bu nedenie tedavi hasfalifan ikincil sonu¢lari olan anemi,hiperspienizm,
ve asiri demir birikimini Oniemeye yoneliktir.Tedavide temel kan transfiizyo-
nudur;buna,diizenli selasyon tedavisi,splenekiomi,enfeksiyonla micadele ve iyi

bakim eklenir.{1,24,29:30,35)

Kan transfiizvonusSon 13 yildan Snce transfizyen,clgudz derin anemi-

nin sebep olduZu kxlinik sempiomlar ortaya girkiiZ: zaman yapiiirdi.1964%'de

Wolman yiiksek transfiizyon rejimi de@ifi hemoglobini 9-i0 gr/dl iistiinde tut-

Y

maya ydnelik tedaviyi uygulamaya baglam1gt1r.(59}qﬁu defexrler gocukis normal
gelismeyi, karacifer ve dalakte fazla biylimemeyi ve thalassemik yiiz giriniimi
clusmamesini saflar.Bu rejim bir ¢ok merkezlierde uygulanarak basaril: sonug-

ler alainmotar.(9,35,39,54,55,59,62)

v
(S}
3
~

aienlards hemorlobini 12 gr/dl lzerinde tutscak gexilée hiner

Ayrics normal vericilerden alinan kandan elde e’ilen geng Hi'lerin
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nin daha uzun olmasine

an,hem denir birikiminin daha az olduiu hem de iransfizyon gereksininini
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Yine son zemanierds Eb ni 14 g/di ve Hrt %33 dzerinde tutecek gokii~
de siper transliizyon rejimi Oneriliyor.Bu rejimin difer iki ¢remsfiizyon rejimi-
ne mezeren her yinden deha etkili olduku sevunuiuyor.{1,61)

Splenckioniizfer dalax asira blylk ve fiziksel rahatsizlils sebep

.

rgin artmigsa veya trombositopenik
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menengekok enfeksiyonlar: yoniinden ylksek risk altindadir.®Bu enfeksiyonlar
5 yas altinda gok daha tehlikeli cldufundan mimkiinse splenektbmi 5 yas lzeri-
ne ¢ikana kadar ertelenmelil dir.Antibiyotik proflaksisi sonucu sepsis saklagz

azaldigindan splenektomi- sonrasi oral penisilin verilir.Pndmokoksal asi ve

Heoinfluenza agis: enfeksiyonlari Snlemede yardime1dir.{1,24,29,35)

Selasyon tedavisii:Son zamanlarda thalassemiali olgularda en ¢ok ug-
ragilan konu,transfiizyom ve diyetle kazanilan agiri demirin yan etkilerini

elimine etmektir.¥u amag¢la streptomyces pilosus'tan elde edilen desferrioxa-
mine (DF) kullanilmakiadair.Spesifik demir bajlayicis: olan bu ilag¢ vucuttaki
birikmig demirin idrar ve fegesle atilimini saflar.(1,9,24,25,29,35,37,55,57,
58:63,64)
IF ginlik 20-40 mg/kg voys 0.5-1.5 gr/pin domunda intremiiskiiler,

Intreventz veya sublutanyolis kuilamizrseda,tek doz intremiskiiier tedavi

arizk terk odiimigtir.Subkutan ve intrsventz infilzyon 10-12 saaite gidecak--
gekilde ayariamir-Son zemanierda Szel infizyon pompelerz ile evde gelasyon

tedavisl tercih odilmskitedir.(1,24,29,35,37:55,57,58,63,54,
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cesferal ile birlikte 250 mg/gln oral vitamin C komplikasyonsuz olarak kul-
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224,29,35,38,55 ) .Punun yaninda diyet deniri aza tilmalaidir,ye~

meklerle g¢ay i¢imi diyettexi demir formlarinin abscrbsiyonunu azalitta

2-% dihidrobencoikasitdir.dral yolls giinde 25 mg/xg dozde fnerillen bu ilag
nnlen klinix inceleme agamasinida olup,zamanla Dinin verini alsabilece i sa-
[

salnnktedara(1,9,24,6€)
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etkisi biliniyor.Bu olgulara 400-600 mg ginko siilfat / glin verilmesiyle doza
bagiml: olarak lineer blyime saptanmagtir.iyrica ginko tedavisinin bu olgu-
larda difer etkileri yaninda bacak ilserlerini de dizelittifi giriilmistir.(40,
42,43,44)
Homozigot beta~thalassemiali cigulara ayrica folik asit ve E vita-

» » >

mini ®Bneriliyor.Pclik asit megalioblastik anemiyi.& vitamini ise anticksidan
2tki ile hemolizi “nlilyor.Bunun yaninda I vitamini desferalin idrarla demir
atilim etkisini a2zaltiyor.(1,24,47,62)

Senel bakaim:Bu hastaliZin dlizenlenmesimde transfiizyon,splenekiomi

ve gelasyon tedavisi yaninda muhtemelen en Bnemli goriis bu hastalarin genel

.

bakimidir.0zellikle erken gocukliuk ddneminde, bliylime ve gelicme ¥oninden,dig

o

gelisimi durumu,krenik orta kulak veya adenoid enfeksiyonlar yoniinden dikkat-

= - by

le izlenmelidir.=nfeksiyonun erken tedavisi gok Onemlidir.Splenektomi sonrasi

proflaktik antidiyotik,pninmokcksal agi: etkllidir.Sensis oldulunds geraskli

uysun antibiyotik tedavisl yanands akul demir toxsisitesinin hinolisi ve asi-

. . e A p I . e ] .
doz vanmamsindan dolnwvy 250 mr'ng/ké saat L' infic ronu ve hipokss
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obin dizeyi 14 ¢ ,,“l'i‘ tutulnels ve ek olurak 10C my hidrokorti-

o s - 1 SRS T NP, e 2 e $ 02 et
transfizyon rejimi 3J.xWemik 11171 transplantasyonu 4.5 ifik gen tedavisiy
Y2 3 1~ - - o - o ¥ PR R B Ty 2 S ~.r .
ini teorik yadlagam vardir. a-Defentil besia geuninl bir normal genle delistir-

mek  b-FBtal henoglebin sentesind adult yagamds kalicoimy tesvik etmek.(3)

RN R s S ~nr~>‘vr'r'/‘ FATTOOTY T e
B....-( AU S AR ey a ad : PPl !

e . . . A Lt . A )
Thalassenia intermediads xlinix bulpulazr gok de kendir,laz1 olru-

- 3 < RO - = < < 3 1 1 ~ - Yo e - i Ky

larda beta~thal=gsemlia mujordani gibdl a’air “enlk .ellsikliileri ve thilasce-
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mik yiz gbrinini varsa da bazi olgular tamamen normaldir.Splen iomegall hepsin-

rttai-

®

de olabilir,geligme gerilifi genellikle yoktur.3arsaktan demir emilimi
Bi igin transfizyon yapilmayan olguiarda da hemosiderczis gbdzlenebilir.Y¥Yalniz
bu devaml: transfizyon alanlara gbre 10-20 yal sonra giriiliir.(1,24,28,29,30,67)

Thalassemia intermedia periferik yayma bulgulari,KK indisleri ve ke~

-
¢

mik iligi yepisi yinilinden thalassemia majora benzerlik gosterir.Hemoglobin

[#)

deg -12 gr/dl arasinda defisir.Hemoclobin elel trﬂforezwnde genellikie HDF

eri
.&

m(

& eay

viilksektir,Hod ise genetik yapiya gire % 0-80 arasinda defisir.Buniardas genetik
- \ . 4 - . - . . /- @ o

yapr olarak bir kromezomda aZir bir thalassemia geni (4 . WW%NQ)&%; ) we

honolog kromczomda da hafif bir ihalassemia geni vardir,.Bu durumda ¢ift hete-

rozigot yerine,iki anormal gen alleli oldufu igin biriesik heterozigot teri-

mi kullanilmaktadir.(1,23,24,28,29,30,32,33,67).Beta-thalassenia intermedia’-

mn bir gok tipleri vardar.(68,69}

RETRE (SRR = . SRR *';‘g&}

' A
wodAa Dl Fiaba LluwAi e Doaonnem UL LA GCT L

Rl PR ~ 8 + ERES ] =3 D S o ——- b . - Trye
Teta-tualnssenia troit’de genellixle klinilk sempionlar yoxiur.XKX
SRRV I LT 4 1.3 Y 29 g 2 - By o1 ke T- 221
delisik gaple ve g—:ul;d;,or»a Nipoerromiy anemt ile seriya denmir ellsikliZzi

Teta~thalascemia trzit tanisi genetik danioma ve denir eksikli

A s - : T3
S dn ke = . 2824
,.‘2 i o [a R

milk mikrositer anemi ve osmotik fragilite szalmasa demir eksihliZinde de var-

. - vrer e 3 » R - . ~ -
zpasitess {T;;x\ ve X¥ pretoporfirin Q’;:) o*gulﬁelidxr.(lﬁvr24.25§ B,2¢ ;9).
Demir eks xligl clan bsta-thalassemla iraitl=rde ;112 deleri dislik balunurssa

bir nadir 8rnelinde HDF ve EbA2 nornaldir,aneni yoriur,kifler normaldir, bun-
lara sessiz tasiyici denir.ru tagiyicilarda beta-thoilassomia variafini kanate
lamal icin globin sentez ¢alismalariyla bveta/slfe or.ains bakilir., ormalde
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Alfa~thalassemie ®itde HbA2 normal veya hafifge azalmigtir,HbF

normal.alfa~thalessemia~1tde XOV,E0HYb ve osmotik fragilite azalmistir,.fakat

» -

alfa—thalassemia—Z’de normaldir.Yeni defanda Hb Bart®s varlafi alfa-thalas-—
semia tanisinde en Ynemli bulumdur.Post neonatal pericdda ise slfa-thalasse-
mia tanisin: koymek oldukga zordur.(1,9,24,25,28,29,32,36)

Konumuz beta~thalassemialar oldufundan alfa-thalassemia ayrintisie

na girmiyoruz.

TURRITHE N
BILIMEEL ve TEENIR
ARASTIRMA KURWMU
RUTUPEHANES]

Thelassemia ve benzer genetik bozukluklari Snlemedejtoplium taramasa

THALASSEMIA SENDROMLARINI CONLEME
ile tagiyici siklifini belirlemek,genetik danagma ile tasaiyicilarin birbirie-
riyle evlienmesini veya gocuk yapmasina engellemek,prenatal tani ile etkilen-

nig fdtuslary saptayerax terapdtik aboriuss giilmek gerekir.Bunun igin yapila-

vonferansiar dilzernlomek,o

mai,agik ve sade dille yazalmig kizapzakla

|51

Hindtir.{1,3,17,74,75,76)

&
e+
=
bre
o
‘Ja
H
s
+
o
t

ium taramasi planlanmaladar.Bu bilgl laboratuar galigmilarini programlanadas

-

foy - ! ' = Yo 3 ] s a
esastir.{3).Cao ve arkadaslar:r thalassenia igin topium faramasinda uygsun bir

geme hazirlamiglardair.{21,22).Hedef toplun hakkinda karar verilmelidir,drne~
gin tim toplum mu taranacal,yoksa riskli gruplar mi taranacai?Tism Zonlum tae-

o]
2}
3
<
’\2
fat
O
V‘l‘
J
O
o
V]
c—ﬁ-
;WJ
4]
H
i.J 3
o+
m
R
o
=3
[a N
o

ni yintemi Hbi, 8L¢imT olmasina raimen pahali ve uZrasli bir viriteniir.T
o gras r yént

On taramade nOFb Olglnd ve artmig osmotik direng Ulgiimil dig sebeple delerlidir,
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cisi genetik danigmae gerekiiren alflas-thalassemialar: ortadan kaldirmak,

=
e
H
[
3

ikineisi Blgililecek HbAZ sayisini ekonomik oclarsk azaltmek,iiglinciisil HbA2 Olgli-
mi ile taniyi kesinlegtirmektir.(3)

Geligmis iilkelerde taramada lg¢ olasy yaklasaim sunlardir:

1.ECHD Slglimlijelektronik olarak KK indisleri Zlgiiliir.

2.EQHb Siglimill 4+ alksldl pHEda selliiloz asetat Hb elektroforeziiBitiin
beta~thalassemia traitleri yikseimis HbBF ve HbA2 ile ayairir ve keza gtreceli
olarak yliksek EQHD iie karaismis olabilen bazi beta-thalassemia traitleri,anor-

mal hemoglobinopatileri de ayirir.
3.EOHD Slelimi + Clektroforez + HbA2 B8lglimlisbu idealdir,ancak normal
HbAz’li sessiz thalassemis traitlier gozden kagabilir.Bu tir zorunlu tasiyici-

lara globin zincir sentezi ortaya ¢ikarair.Bu testler pahaliadir,gelismekie olan

4
1}

22 - by N . - =% 2 aon A= 24 $ %1~ .
Ullkelerdie her yerde uygulanmas: zordur.Zeliswuekte olsn Ulikelerde i1k tzrama

w¥nteni olarak telr tir osmotik frarilite tegti idealiir.(})

. i - . . F. o y .. . . .
Tek tip O0#T,¥H*lerin arimig osmstik direncini 3lgen bir vyinitemdir.
o AT ) . -, 2 3o - -~ gre S . 3~ ~ 3 + ey - b PSR - g oy Ly e e
formel K¥'ler hipotonik tuzlu su sollsronlarinia tamamen lizise ulSrarizen thee
- e - e A E JUNT - £ AT . -
lazsenizli olgularan KE'lsri yizer/veliim craninin arimesindan dvaiayr Lzha az
Nt Sang e W motil &irencler: P N A o D
lizise ulrar,yani osmotiil direngleri arimiziar.{19)
t - + Tryr g : w3 2. LI v ’ ” .
ek tip CFT ile Kil'lerin osmotik direnglevri % 0.32 Hall,% 0,36 Nall

[T L N '. I JUE P T ey T RS AL LR n A T
crait tiremagsinda daha sonralari REalnoldl ve Goiifried taralfindan de wullani-
" - - b PP, I . - - o Ee B -:.,:\
livor we elumlu scmug aliniyer.l77,7C,73)
o - - pAd . .3 N b . —~ B s A - -
Yopilan qaligmalex gisteriyer ni bela-th lacoemiz traitlerde,t! 0,7

P, Ve FTACTY - + [aShiasli a4 STk ol s Lo N - .
varpordu Tafl sclisyonunde tek tlp 007 {0 102%e yalizn pozitif sonug veriyver,[20).
b 3ot A K] 2.7 8 e it ad A 1 T o PR - vy
AYTL UOSY CEeTLY eXxslililgl enemisinde ve alfa-thalassenia iraiilerde ¢ 87.HbD
: :



vermistirg(20)

3.Genetik danismasHasta ve aile fertlerine bu genetik hastalik hak-

inda yeterli bilgl vermek ve onlardan bu yolls gerekii {ibbi Onlemlerin alain~
masinda her tiirli izin ve igbirlifini saglamaktar.Yiksek saklik g8stieren bdBl-
celerde geligmig tarama programlari ile birlikte genetik danigma ideal model-
dir.(1,%,18).Yapalan kargilestariimal: galismada saflik efXitimi alan grupiar-
da genetik danismam:n daha etkili oldufu gbriilmistiir.(76).

4 .Prenatal tana:Sekiz haftalik kadar fotusta beta zincir sentezi in~

celenmis ve etkilenen bebefin beta zincir sentezinin azaldif: daha sonraki d4d&-
nemde fotal kan analiziyle gisieriimigtir.Fttal kan Ornekleri ya fdtoskopi ve-
va plasentozisle 18-20 haftalikda homezigot beta-thalassemia tanisini koydurur.
(1,3,22,26,80,81,82,83,84)

DNA hybiridizasyonu teknifiyle taninabilen DNA anormsllikleri

zol az heta-ithzlassenia ve benzeri bozukluklarda btulunmustur.Difer vandan alfae-

{

o
0
[
(3]
ﬁ

thelegsenia sendromlarainda bu yontenle &l1f

clobvinopatilerin prenaial tanisy igin bir difer iglem de huritasidar,.
4 & jogy
{1,20,20,82,81,62,8%,54)
A ey o o A3 Y wrey v ) ~7 wracy N T S IR ~
AVITULE VE Akdenliz me Japlian gelljmalar cu onleyicil prog-

AN
ramliarin gok etkili oldufunu gistermistir.rfomozigot beta-thalasseniala dofum
hiza Ingiltere’de ¥abras kBkenlilerde ©80,Asyu kOrenlilerde ¥ 40,CGliney Sardinia=~

- ;o . . A s oy v 4 . L - - ¢
la ¢ €0,Ttalya’nan Perrara bilgesinde ¢ 93,Yunznistan’ds 50 ve Faibris'ta (70

azalmigtir.(3)

rer verebilmel ic¢in herzeyden nice Ulkenmizin her bUlzesinde 1t

masi yepalarak bu kalavsal hastaligfain siklafi saptanmaladir.Biz de bu diisiin-

bteta~thelassenia trait taranmasini sunuyoruzg.



OLGULAR VE YONT.2I

1.TARAYA SAFHALARI:Antalya lise ve dengi okullarinda tek tip OFT ile

vapilan beta-ihalassemia trait taramasi ddrt salfhada gergeklegti.

Birinci safha:Tim ckullar dolagilarek okul midiirl

tkierine hastalak
ve tarame hakkinda bilgl verildi.Ckul mildiirliiklerinden okulun tam listesi alin-
dr.T™im Cgrencilerde tarama yapilmasi zaman ve maddi olanaklar ngdeniyle miim—
kiin olmadifindan basit Ornekleme ytntemi kullanilarak rastgele 5érenciier S5e-
¢ildi.
[kinci safhas:Her okula gidildiZinde,ckulun tiim Sjrencilerine thalas-
emia ve galigma yOnitemi hekkinda basit ve anlagilabilir bir sekilde bilgi ve-

rildi.Konferans sonrasi rasigele segilen Hfrencilere tek tiip OFT uysulandi.

UQuuvu safhaiTek tip OFT sonuglara ckullars gidilerek 8frencilere

bildirildi.Tek tip OFT pozitif ve siipheli ¢ikan Birencilere ileri tetkikler
i¢in neler yapilecadr anlatildi.Bu Ofrencilerden hermozlobin,hematokrit,peri~

i ve hemoglobin elektroforezi icin kan alini.Alinzn
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ra gidilerek midirliillere bildirildi ve ayrica 8lrencilerin ev adreslerine
nerxtupla ginderildi.Demir eksiklili anemisi gakan Ufrencilere demir tedavisi
verilerek {ig ay sonra kontrols gelmeleri istendi.tcla-thulassenmia trait cikan
Cirenciler de aileleriryle beraber hastianere davet e3ildi.Fu &Zrenciler ve aie
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% YOI TER: 1097 Sirenciye ilk Once Silvestironi ve B

ladiklara: ydnteme uygun olarak tek tip OFT uygulandi.Tek tlp OFT

potonik tuzlu suda osmoiik direncini Olgen bir yontemdlr,(ZO

A.Scllisvonlaran hazarianmasss

I.Stok soliisyon: %10 Nall tamponlu soliisyon

NaCl {90 gzr)

Na2HP04 {(13.65 gr)

1.54 mol/L
0,096 mol/L
20,

1 litre distile su ile tamamlanir.

0.015 mol/L  NaE »2H,0 (2.43 gz)

II. %1 Nall tamponliu scliisyons

¢10%tJuk stok sollisyonundan hazirlanir

- s

IiI.Tampenlu %0.36 NaCl soilisycnu {(test soliisyonu):

©1 Nall solisyonundan 360 ml alinir,distile su ile

26

iancc nun tarnaim-

K¥tlerin Hi-

1 litreye ta-

T.FEIr thire § oml ©0,3€6 Nall,bir tipe Se kir igin 5 ml distile su
wonur.

TI.ler iki tipe,pormak ucundan 0,02 ml kan ciomstik pirpetle alinzrak
iki=iic defa bogaltma iglermi yapilar.
IZ. 5 dakiika beklenir,tipler iyi calkalanir.

CLlerplie wisdeein? beserip=ansienoliz yicodssini hesarlamak igin,her
iki tiip 9 davika 3200 cdevirde sanirifi] edilir.Sclisryeonun Ustiinde~-
ki Eb (ﬁbpg gibi) S40 nrm fotoelekirik kzlorimetrede absorbaens
{optix dansite) ile 8l¢ilir.¥an Crasfinin ifam henclizine uyan ab-

rhans 5 ml distilc su iginde C,22 ml karnan 2b sclilevenunian elde
edilir.Her iki Crnekie hsmoliz ylzlesi 33yle hesaplanir.
540 o .

A7 (teumponlu $15.34 Mall sclisyonundaki cbsorbans)
¢’ Yenmoliz =

A54G{i;stile sudski tam nenoliz absorbansi)
Megutif: (.91-100
giiplielis §856-90
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-1

Calismamizda okullarda Gfrencilerin parmek uglarindan otomatik pi-
petle (lande Scientific Co.L.T.D.) aldifimiz 0.02 ml kan dnceden hazirlenan
5 ml distile su ve 5 ml %0,36 tamponlu NaCl bulunan tiiplere bosaltaldi,5 da-
kikse bekledikten sonra afizlari kapatildir we galkalanal.xan Srnekleri daha
sonra hastaneye gbtiiriilerek 5 dakika 3000 devirde santrifij edildi,Bousch-Lomb
Spectroﬁic-BO spektrofotometrede 5340 nm dalge hoyunda absorbansiara 8l¢iiiad
ve hemoliz ylizdeleri hesap edildi.

-‘Tek tlp OFT pozitif veya sliphell bulunan Ofrenciler igin tekrar o-
kullara gidildi.Hb tayini ig¢in 5 ml Drapkin soliisyonuna 0.02 ml kan alainda,
hastanede Coulter-Counter Hemoglobinometrede 5l¢lildii.Hkt tayini igin kapiller

re - .

tliplere alanan kanlar santrifil) edilip Siglildl.Periferik yaymalara lam iizeri-
ne ince yayma sekliinde aiindi.Wright boyasiyla boyanip 1sik mikroskobunda de~
Ferlendirildi.ferum demiri we total demir baZlama kapasitesi icim deminers-

lize tiplere 4-5 ml kan alaindi,serumlara teknile uyrun hazw

ferezi igin iginde 0.5 ml cksalat bulunan tiplere 4.5 ml Len slainir,teknirine

tekniline uygun dlglldli.vaxatl total demir bzflawa kapasitesi,bekletilmeden

- AR $hs 3m 33 P s ¥ : e .
golisilmasy gerextili igin,flgllemedi.Normal serum demir delerleri ©S5%27 mik-
“fwﬂaril*.ﬁep}.kb elelttroforezl p¥ £.6 sellilloz asetat elsekiroforeni uysula-

nerain yapildai.Sellidlcez asetat elekircfeorezinde normal DA, orialame ve ST

e o

"dir,bir 5D alaindifinda 4.2 ve Ustl bba, d¢in ylkeek kabul edildi.(

gire 1014 negatif (§92.44),29 qipheli (52.€5) ve 54 pozitif ($4.91) serug el-
de e2ili.{7atlo IV)

Ter tip OFT pozitif veya gipheli bdulunzn 83 8frencl nenoglotin,he

4 et A vET . e se s

toirit,periferik vayna,serum 4 miri ve hemnoglobin elekireforezi yoninden ince=
.v~ - v . . N - Lty ” N\ - 3 WY -

len 34 i G€_erleri 22 olguda (%26.5) yiksex bulunurken, €l clgzuda (,:3.5)
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normal bulundu.Serum demiri ise 40 olguda ($468.2) normal, 237 olgude {544.6)

diigiik ve 6 olguda (%7.2) ylksek bulundu.(Tablo V)

Tablo IV: ﬁNPaLln Lise

OERENC

RINDE 90.36 TAVPONLU NaCl S0LUSYON

nK TUP OFT

SONJCLAR

POZITIF

TOPLAM

n 90

n G

54 4991

1087 100

Tablo V:TEK TUP OFT G

GORE POZITIF VE

UPHMLIT 83 QIGUDA EF

e
oda

OGLOPIN

BELAKTROFOR.ZT

VE SERUK D

D2iIRi SOJUCLARI

YUKSK HORMAL DU UK
n 22 61 -
Ao ey T 26,5 63.5 -
n 6 40 37
Sola ]l 7.2 48.2 44.6

s

3

iR r PPN ~ 3 - T les PR 9 o S P ~ e 9 . =
Puh, Celerleriyle karuxierize bela-thalossenia triit sayisy 22,s01liizk 0751w,
D ,

DLSU TN DATTYE T m T T T

tATT n )
Neta~thalassenia trait 22 2.0
Derir ekxsikliZl ancmisi 29 2,64
Normal birervler 22 2,52

T - r~ I -~ bl ke - .
Hb elekireforenine gire &7 olgunun 21'inle Lbs, rilkscll sUirinde
ra
T A v TIRTY ettt e AT s N U A - . >
e BbA, hem EbP yillteekliZl bulundu.ldylece bheila-thulaosscis trait s iz 22,
U TN cr)qa: APl - - 0y -
pailile dir.{Tatlo ?},Eu bela-thalazseria Yroitlevwin 1991 fntzlvatla . o




Table VII:1097 ANTALYA LISE OGRuNCToIND BLTA-TALASSSTA TRAIT ORAXNI

2’

Feta~thalasseria trait n %
Yalnaiz HbA2 yiksekligi 21 1.91
HbAZ ve HbF ylukseklifi 1 0.09

TOPLAN 22 2,00

83 olgunun HbA, deferlerini incelersek (Tablo VIII),beta-thelasse-
mia trait olam 22 olguda daZilim ¥%4.2-8.4 (X ¥ SD$5.8 ¥ 1.5),demir eksiklixi
anemisi olan 29 olguda daZilim 52.7-4.1 {x ¥ SD:3.6 ¥ 0.4),normal bulunan 32
olgude dsfrlim $2.5-4,1 {x % 5D:3.5 + 0.4) bulunmugtur.Hbi, degerleri normal
bireylerde ve demir eksiklifi olanlarda normal deferlerin i{ist sainirlarinda

oldufu dikkati gekmigtir.

TabloVIII: 83 OLGUNUK Hpi, DrGERLERT

TANT OIGT sAYISE ODRTALAYA ¢+ 2D TEOTLIT (<)
B -~ o S o = e L o o 7
Reto-thelzssenia tralt <2 5.8 + 1.5 A.2~E.4
+ 1 o TVHRNCEEN, S O C e 4 "
Dermir eksiklifi anemisi 29 2.6 + 0.4 2.7=4,1
N : . ~ -
Nermzl birerier 3z 3.5 4+ 0.4 2.5-2,1
3 . . Y o o R K - / ) = - . . . .
2 olgunum serum demlirieri inceleniljinde (Table IX),domir exsilli-
Tt -2 = P, r LA s o v 2 o T o -~ s Y .
i anemisi clan 29 olgude [ 16-80 milirogran (% ¥ 8D:127.4 % 10,5 ) sbeta-thalas-
. . T pan 2 ~r oA~ 2, ey T > o oaT - 7
semin trait olan 22 olzuda $16-22¢ mikregram (% % 87:82 ¥ 42.7),normel bulu-

meblo TSR 2IAUNJIT a2 n0 DEinioen UonanT
TAVT 0TSL GAYTST érn«=aw' T oA Hore g i1
AT CLGU SLYTIET DAL + 8D DAZILT. (ymgr)
Beto-thzlassamia trait 22 E2% 4%2.5 16-206
Dermir exsikliZi anemisi 29 27,4 ¥ 16,5 16~60
Normul bhirevler %2 94.4 ¥ 22,1 70.2128
Peta~theleassemia tralt tanisi alan 22 olgunun demografik ve hematow

) .

151 erkekti.

-]

Yeslar: 14-20 erasinde (X + £D:16.4 T 1.7) dajrlmartayda.Clgularan 15'1 Antale
yatli,2'si Ankars®la,diferleri Adans,Sivas,Afyon,saziantep ve Izmirliyai.

Bt degerleri 8.3-14.8 gr/dl (x ¥ ©I:11.1 % 1.9) hematokrit doxerleri §25~42
A
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(x ¥ sDp:132.6 ¥ 5.3) arasinda defigmekteydi.Bir olgu disanda tiim olgularain XK'~

lerinde anizositos,poikilositoz,polikromazi,target hiicreleri ve bazofilik stip~

.

ling gibi morfolojik defisikii

incelendifinde Hbh, deferleri %4.2-8.4 (X ¥ SD35.8 ¥ 1.5) arasinda deZismekie~

dl*.YalﬁlZ bir olguda ayni zamanda %2.9 Hb¥ deferi bulunmugtur.Olgularin se-
rum demiri %16~206 per (x + SD:82 ¥ 43.5) arasinda defigmektedir.Tabloda gb&-
rildiizi gibi sekiz clgunun serum demirleri diliglktii.Bunlarda ayni zamanda de-
mir eksikligi anemisi de vardi.
| Demir eksiklifi anemisi tanasi alan 29 clgunun demograflik ve hema-
tolojik bzellikleri tablo ZI'de Szetlenmistir.29 olgunun 15°i kaz,14°0 erkek,
aglary 14-20 (X ¥ SD:16.2 ¥ 1.6) arasindadar.Olgularin 21'i Antalya®li,3°d
Burdur®lu,diferleri Ankara,lufla,Konya,irzincan ve Malatyalivdzi.
Olpularin tek tip OFT hemoliz dafalim: %:63-89 (% ¥ SD:81 ¥ 7.1),Hb

ererieri 7.2-15.3 gr/él (x % £D:11.8 ¥ 2.1),hematoxrit deferleri £ 21=-45

defiziklikler vardii.Dlgularin :DA deirerleri %2.7-4.1 (

2

Tundu.29 olgunun 25%inde }bAg dejerieri normal oritzlame deferlerin iist sini-

rindsaydi.Clgularin serum demir deferleri ise (I1€-60 ugr (x ¥ €D:37.4 * 16. 5)

"'

bulundu.dg olgudalllé ygr,alﬁl olguda 420 pgr,be; olguda ¢.2¢ peT yani olgula-

leri oldukga dlgilkii.

51

rin yarisinda serum demi
Peta-thalassemia trait ve demir eiisikliZi bulunan olgularin lisele-

-

re gire dagilimi tablo XII'de Ozetlenmigtir.

seeinde 6 olguda beta~thalassemia trait (5.66),5 clguda demir eksiklizi (84 .71

™
H
[}
»;
1§41
fd
)
e
-t
‘..

(D
0’)
J
SR
[19]
%]
o
ot
¢!
o
[oh
£
=2
[40]
ﬁ-

-thelassenia trait {(£.£1),3 clpuda demir

A

Sa lik Keslek lisesinde 1 olguda beta-thalassemia trait (%2,6

k¥ler vardi.0lgularin hemoglobin elekiroforezleri

izi (04.22)30ze1 Antelys lisesinde 1 Glguda beta-thulassemia trait (03,12
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(x ¥ 8D:32.6 ¥ 5.3) arasinda defigmekieydi.Bir olgu disainda tim oigularin KK!
lerinde anizositos,poikilositoz,pelikromazi,target hilicreleri ve bazofilik stip-
ling gibi morfolojik deZisiklikler vardi.Olgularin hemoglobin elektroforezleri
incelendifinde HbA, deferleri §i4.2-8.4 (x ¥ SD:5.8 ¥ 1.5) arasinda ‘deZigsmekte-
dir.Yalniz bir olguda ayna zamanda %2.9 HbF deferi bulunmugtur.Olgularin se-
run demiri %16-206 pgr (X * SD:82 ¥ 43.5) arasinda defigmektedir.Tabloda gi-
riildigl giki sekiz olgunun serum demirleri diligikti.Bunlarda ayni zamanda de-
mir eksikliZi anemisi de wardai.

| Demir eksikliéi anemisi tanisi alan 29 eclgunun demografik ve hema=-.
tolojik dzellikleri table XI'de dzetlenmistir.29 olgunun 15°%i kiz,14°0 erkek,
yvaslar: 14-20 {X ¥ SD:16.2 ¥ 1.6) arasindadir.Olgularain 21°i Antalya®lz,3°i
Burdurtiu,diferleri Ankara, uglagKonya,wMzincén ve Malatyalaiydi,

Olgularan tek tilp OFT hemoliz daZilami %63-89 (X ¥ SD:81 ¥ 7.1),Hb

deerieri 7.2-15.3 gr/d1 (x 4+ 5D:21.8 + 251}2Aemgtokrit deferlerl L22-45

/

9o

(' + SD:34 + 6~4) bulundu.Tki olguw diginia diferlerinde ¥H'lerde morfcoloiik

defipinlikler varia.Olgularin EbA, deferleri %.2.7-4.1 (X % SD:3.6 3 0.4) bu-
undu.2¢ olgunun 25%inde ¥ Az dejerleri nermal ortalamz deZerlerin iist sini-
rindsyii.0lgularin serum demir dejerleri ise [16-60 ugr (x + D:37.4 F 1€.5)

bulundu. e olguial (16 peT.alia olguda (.20 per,bey clguds 2 per yani olgula-

rin yarisinda serum derirleri oldukg

o
oy
&
v}
e
r
o+
£
>

Teta-thalussemia trait ve denir el

"rc

de dzetlenrigtir.

Antalye lisesinde 5 olgudz beta-thelasssris trait (Al.g5}?5 olguds
demir ekeiklifi (ﬁl,2§};§ab1°van lisesinde 4 clguds beta~thanlassemia trals

betn-thalassemic trait (50.89),1 olgude demir eksik1iZi(;C.8S) simam Hetip li-
. - < . s s - . . o - . 7 o~
sezinds 6 ol-uis beta~thalassemia trait (05.96),5 clguds demir sksilblipi (3%4.71);

Yiz loslek lisccinde 2 olguda bets-thsolassemia trzit (10,81),3
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Table XIT:AITALYA'DANT TISELERT GLPY BULGULALIY DASILIIT

LIsE ADI _ KATILAN BETA~TEALASEEIIA | DBTIR EBXSIKLIGT
OGREICI SAYISI TRAIT ATELIST

n % n <
Aﬂtalyﬁ Lo 400 5 1@25 1025

CaZlayan L. 175 2.27 5,11

Endistri 1.1 112 0.89

5.66
2.81

0.89

o

Imem Hatip L. 106 4,71

W KWW,

N

Y1z l.eslek L. Ti 4,22
Uzel Ant. L. 32 1 3,12 - -
Saitlak 1l.L. 38 1 2.63 1 2.63

Telmil L, 17 - oz - -

SYiearet L, 120 2 1,80 4 3,77
v.teldir L. 26 - - 1 2,84
I 1027 22 a0 29 2 e Ll
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eksiklizi (912.63)3Ticaret lisesinde 2 olguda beta-thzlassemia trait (}/1.88),
4 olgude demir eksikliZi (¥3.77);Yavuz Selim lisesinde 1 olguda demir eksik-
1igi {%3.84) bulundu.

Reta-thalassemia trait orani en yliksek Imam Hatip lisesinde bulundu
¢/5,66) ,bu okulun Ogaencile:inin 069,81 Antalya‘®layda.Demir eksikligi orana
en yﬁksek’gaglayan lisesinde bulunmugtur ki bu okula gelen 6Zrencilerin go-

Funiufu dislik sosyoekonomik g¢evredendi.

Rulumlarimiza Szetlevecek olursaks

1.Tek tiip OFT 1097 olguya uygulandi, 1014 negatif (992.44),29 siiphe~
1i (%2.65),54 pozitif ($/4.91) sonmug elde edildi.
Q,HbAZ deferi yliksekliZiyle karskiterize beta-thalassemia trait sa-

yisi 22,s1k12F1 %2 bulundu.743 Antalyala SZrencide 15 beta-thalassemis trait

~ - a 2ot - A & P8 298 %db §9 D o 145
Z.Serun demiri 37 clguds digikii,yalniz sekiz olgudu ayni samanda
T A et L IR} - Va F T ez 2 P T Rl B A S s Na
Foi, yiksellipl vardi.bu nelenle salece denir exciklIifi asnenisi bulunan clgu
A
erraimy 20, a1kloFy 2. 65140
SaIEL PEEIEE I R & ERSZEIVITS 46

4q”9&2 ve serunm demir de erleri 72 olsuds norral bulwsdu. Bu cleular
ryaioncer poritif clarak kebul edildd.Faklailfa 2,82 °%dirn burlar wlfe~thalnmeseria
veye totaz-thulassenianin nalir Jormlary olabiliz,bu vyPaden incelenresgi uroun
orxilad.

SeTerir akeilkliZl bulunsn olgulzran 257inde Ebgz cegerleri normul

LT, g + Tt er b . S e S 34 . R R -t
ertelomz delerierin Ust sansrindayii,lig arlailk denlir tedavisindern sonrs bu ole
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w, . .

Giris bdlimiinde deZindifimiz gibl toplum taramasi,herediter hasta-
liklardan korunmada en Onemli adimdair.Otozomal resessif hastaliklarda tagiya-
cilar genellikle saflikladar. ve tagayici oldukiarandan habersizdir.Ancak ken-—
dileri gibi diZer bir tasaiyiciyle evlienirlerse gocuklarinda belli oranda has-
talik goriiliir.Hastalaikian korunmada ise yegane etkili yaklaglmshasta gocuk
dinyays gelmeden anne ve babanin uygun testlerle incelenmesidir. (1,3,11,12,13,
14,15,16,17)

Topium taramalarinda kullanilacek yOniemlerin glivenilir,spesifik,
ucuz,kolay uygulanablilir ve kisa zamanda sonug alinabilir olmasa gerekm;kteu
dir.{1,3)

Thalassemia olgularinda,difer otozomal resessif gegen hastaliklarda
oldu®u gibi,nltta yatan molekliler genetik defektii dizelimek mimkin olmadiZain-

-

an tedavi hasialiZain ixincil semptomlarini dnlemeye yineliktir.(l,599,1 » 12,

?

3

- s 2l b Y2 e d R + 1, . PO PO -~ R
tacte Likdeniz Ulkelarl olmal lzere *theluesconia sanirorlarinin Sak-

rici ydntewmler ig vooun geliTnalar yae

Thelasseniz sendromlaoranda Cao ve arnadaslarinin Snerdikleri kitle
tarans gemasi ¢ox benimsenm h:edir.?u tarems gemasi incelendiZinde yapilan
tethilller siragaivle w0V ,000Ib,tex tU 77,5 elekt:cforezigﬁbie SloimiEb! £l
¢iri ve daZrlarmi,SD ve TOTH,inullzyen cismi aranmzsi,clobin cirncir galairmala-

ri ve zlle calismasi yer almaktadir,(21,22)

eyl

Beta=-thalassemia traill laramasinds en keslin tani yintemi Ehi, Clgt-

ANy

rmaldmnls 3 s 13 VT thy 73 T e < LRV . -
agzltmal igin E0V,I0Hb ve tek tip OFT gibi il elere Ztesilerinin yvaprlmasa

!/ o~ ~ - 3
ur.{1,3).20V ve E0Ub elektironik sletlerle yapaldaX
her yerde bulunmasa zordur ve ayrica kullanilwasinda teknik elemanler cerel

s Aenle. & 3 “Saral i + 5
»1u netenle,Czellikle gelismekte olan Ulkelerde,tok tip OFT en wysun
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i1k eleme ydntemi olarak kullanilabilinir.(3)

1945 yilinda Silvestroni ve Bianco tarafindan uygulanmaya baglanan
OFT,KX*?lerin hipotonik tuzlu su iginde osmotik direncinin &lg¢limliine dayanan
bir testtir.0 zamandan beri gegzitli merkezlerde defistirilerek kullanilmisiair.
(18,19,20,21,22,77,78,79,86,87) '

Silvestroni,Bianco ve arkadaglari Italya’nin Latium bdlgesinde 1975~
1979 villari arasinda 138.501 lise SErencisini tarayarsk 3343 (%2041) beta-
thalassemia trait saptadllaer&ramada ilk eleme olarak tek tiip OFT ve perife-
rik yayma kullandilar.ikinci safhada difer tani testlerini yaptilar.Sonugta
beta~thalassenia trait bulunan olgularin geriye doniip tek tip OFT ve perife-
rik yaymalarina bvaktiklarinda %68 olguda tek tiip OFT pozitif ve KK'de morfo-
lojik deZisiklikler buldular.Olgularin %10°unde ya OFT pozitif veya XX mor-
folojik dejZigiklikleri vardi.’i2 olguda ise OFT negatif ve KX morfoloiisinin

1ornal oldulunu girdiler.{18,19)
7

8'de Sardinia adusinda yaptil-leri toplum targ-

o - - - ~ LN SN 3 - N s -

roginds KOV, tex tip OFT ve dller temy testleri kullanarwl Ui0.6 bele-thalosme-
. 2.0 vy e TN ey hl A GV T = T ey Y

e trzit saptadile Telk tuI O0r7vde ( De4 nall kullondilax » ‘ w2 QTEmLIING Yo o

d22a2.(77,78,79,6€,87)

Teta~thalassenia trall taramasinia tek tip O07T'nin fnemini gisieren
en tnenli galigma Xattamls,ofremov ve Pootrakal larafindan 1981%'de Yunznistan,
Yugeslavya ve Tayland®da yapalmigtar.Tu g grup teralfandon yapilan ¢aligmeda
Lg de_i=sik scliisyonda (f"/.,fé tamponlu YaTl1,00.32 tamponlu PaCl,Tyrode soliis-

vonu) tek tip 0v7 deligik eruplarda uygulanmi fir.Teda-ihulassemia troitlerie
©0.22 tamponliu Nall ve Tyrcde soliisyonunda tek tlp O0r7 {80 pozitif sonug ve~
n, 0,36 tarponlu Nall solilsyonunda ¢ .96~1700 pozitif sonug vernlsiir,Burie

dun §5.36 tamponlu Nall soliisyonunda tek tiip O7I'nin ¢ok hassas ve etkili o

L0

Al
culu gisterilnistir.Saglikly kigilerde $9.1 yalanci pozi itif,bete~thalzssenia
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traitlerde %2 yalanci negatif sonug¢ alinmistar.Bunun yaninda demir eksikligd
anemisi ve alfa-thalassemia traitlerde %80,HbE traitlerde ¢/68,HbS traitlerde
%40 ve nadir Hb variantlarainda %78 tek tiip OFT pozitif sonug vermigtir.{20)

Kattamis ve arkadaglari 1981'de Yunanistan®in Lesbos adasinda,’0.36
tamponlu NaCl soliisyonuyla tek tip OPT’nin bela-thalassemia traitlerde $499
pozitif,saflakl: kisilerde 99.4 yalanca pézitif olduZunu géstérmiglexdir,(eé)

Biz de galigmamizda,difer ¢aligmalarda olduZu gibi,lise GZrencile-
rini seg¢tik.Nedeni ise,thalassemia hakkinda verilen bilgileri daha iyi anlazmae-
lari,bu konuda daha bilingli olmalari dolayisayla rahat diyalog kurulmasi ve
evlienme Oncesi uygun yasta olmalérldlr,

Galigmamiz Silvestroni,Bianco ve arkadaglarinin Latium bdlgesi lise

tErencilerinde yapiiklary galasma gibi ddrt safhada'gergeklegti,(18919),31-

b D= O e Plie SIS i Ay
- e I Yy e e by
CWRIANAN LWL ar DLRsian?

M ) memmere lee hoq 7 hNaYely b} 3 [ 3 - .
Caligsmarz katrlan 1087 olguiaxn 22°'sinde bele~thclacneria trait (<2},
ey N . . W s s s b mt L T I .
25t'unda denmir eksikliii anenisi {(J0.64) ve 22°%sinde yalancy pezitiflik (52,92
- b o = <+ £ ~ 9 - - < e - - 1 ~ : - .
soptondy.Retregpelntly galiome yepmalilimizdan bela-thalessenis tralt ve dewin

ex3iilili znenisinde yalanci negati

R S Ty Y ja TP S-S 3. 5, R Ly . .
¢i2.3€ tarmponlu Hall sollisyonundia tek tip 04T scnuclarinm

N g m2z Yunanige
4 rm g P P Mo e A ot T apd e ~ o~ " A . | 1
tan,Yugoslavys ve Tarland serileriyle karsilagtinildirainds uyounivk glisterie-

- BT =~ - ‘il y S erd o 2 35~ o
ordul.(Teblo ¥ITT).Yunanistar®da ikl a

‘oo T, - . [ I ~
$84.1 ve Tayland'de 852,29 ne

v

o~ N o~ <+ e Y- - eV Ao 3 Te - 4 b

scnng alinmagtir Biylece difjer galismaelards da clduju »idbi vaiklagak 995 kizi
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i gornia e.enny oluyor ve dijer pahuliy testler dahe arz kisiye uygulansoge
3 ve nzca

[0}
P
s
joN]
o
3
]
W
O
]
(o)
i1
i

e
Y]
23
0
13
o
o
<t
jo
o3
“*
o

[ SN

43}
&

et

o)

]

v

L"

o

H

»



39

G . 7 rar AT =Y Y A s . by - PR
Mablo XITTsYUnAISTAN, YUGISLAVYA, TAYLAND VI ANTALYA'DA SAGLINLT vici-

1 D]

LERDE YARTDAN 500,36 TAMPONLY TUZLV SUDA TEX TUP OFT SONUGLARI

TaSTIn YAPTIDNIST YER G ATIR SUPHELIL PCZITIF TOPLAM

n G n 9 n 5 n %

Yunanistant®) 110 | 91.6 | - - 10 | 8.4 | 120 | 100
Yunanistan(x) 269 89.6 - - 31 | 10.4 300 | 100
Tayland(xx) 29 82.9 2 5.7 4 111.4 35 | 100
Yugoslavyat T 325 | 84.1 |24 | 6.2 | 37 | 9.6 | 384 | 100
Antalva 1014 92.4 | 29 2.7 54 .2 | 1797 | 100

(x):Xattamis ve ark.(1961)
{xx) sPootrakul(1981)
{xxx) :Efremov (19581)
Biz tek tiip OFT pozitif veya glipheli bulunan olgular arasinda dijer

laboratuar incelemeleri normal olan 32 kisgi saptadik3bu,1097 olguda %2.92 ya-
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heli pozitif oldufunu gordiik.Demir eksiklifi anemisi saptadifimiz 29 olgunun
OFT sonug¢lari incelendiZinde ise 958.6 pozitif ve 941.4 giipheli pozitif oldu-
Funu gérdiik.Retrospektif olarak,difer g¢aligmalarda tek tiip OFT'nin beta-tha-
lassemia traitlerde $/96-100,demir eksikliZi anemisinde %80 civarinda pozitif
olduéuﬁurgﬁrﬁyoruz.(ZO).Buradan tek tiip OFT'nin dzellikle iki amaca yénelik
olduzunu sdyleyebiliriz.

Beta-thalassemia trait saptadifimiz olgularin geriye dd¥niip per;fe-
rik yaymalarini dejerlendirdiZimizde bir olgu disinda digerlerinde KK'lerde
morfblojik dezisiklikler vardi.(Tablo X).Silvestroni,Bianco ve arkadaslarinin
yaptiklari taramzda ilk adimda tek tlip OFT ve periferik yayma incelendi.Beta-
thalassemia traitlerin %98'inde tek tiip OFT pozitif ve KK'de morfolojik deZi-
siklikler oldupunu gésterdiler.(18).Buradan su sonucu gikarabiliriz:Diger test-
lerin yapilamadizi durumlarda her yerde rahat ve kolay yapilabilen tek tiip OFT
ve periferik yayma ile beta~thalassemia traitlerin yaklasik %98'ini saptayabi-
liriz. |

Demir eksikligi anemisi olgn 29 olgunun HbA2 dlizeyleri X ¥ SD:3.6%0.4
bulundu (Tablo VIII).Normal deZerlerimiz ise 3.1 + 1.02 idi.29 olgunun 25'inde
HbA2 diizeyi normal ortalama deferlerin iist sinirindaydi.Bunun yaninda beta-
thalassemia traitli olgularimisin sekizinde de serum demir dlizeyi diisiiktii.Dii-
siik serim demir dlizeyinin HbA2 diizeyini diiglirdiigiini ve demir tedavisinden son-
ra HbA2 diizeylerinde bir ylikselme oldufunu yapilam ¢aligmalar gbstermistir.(1,
9,70,71).Bu nedenle serum demir diizeyi diigiikk olan olgularimiza 5 mg/kg/giin de-
mir tedavisi vererek,3 aylaik bir tedaviden sonra Hb elektroforezlefini yeni-
den yapmayi planladik.Pu tedavi sonrasi beta-thalassemia trait sayisinda art-
ma olabileceZini tahmin ediyoruz.

1097 olgunun %67.7'si Antalya'l1,%32.3'# difer illerden Antalya'ya
gelip verlesen SZrencilerdi.Beta-thalassemia trait sakliZia Antalyali 8grenci-
ler arasinda §2.01,3ifer illerden gelen BZrenciler arasinda ise %1.97 bulundu.
Diger iilkelerde yapilan galismalarda beta-thalassemia trait siaklij: gliney il-

lerde genel topluma gdre daha yilksek bulunmugtur.(1,3,18,19,21,22,88).Biz de
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calismemizda Antalyatde dahz yiksek saiklax beklirorduk.Dijlik dulma nedenleri
miz,olgularamiz: basit Ornekleme yOntemiyle Ogrenciler arasindan rasigele sege-
tigimizden Bfrencilerin ancak %70'i Antalya®l: bulundu.Bu oran %100 olsaydi
siklik artabilirdi.lkinci bir neden de,daha Once deZindilimiz gibi,demir eksik-
1izi tesbit ettifimiz olgular arasanda demir tedavisinde sonra yliksek sayida
beta~thalassemia trait beklememizdir.

Okullars gtre en yliksek beta-thalassemia trait siklaifi Imam Hatip
Lisesinde(®’5.66),en dligiik oran ise sndiistri Meslek Lisesinde (%0. 89) bulundu.
Her iki okulun da 9/70%'i Antalyali BZrenciler olmasine raZmen bu farklilik ca-
lismaya katilan SZrenci sayisinin az olmasine baZlanabilir.

LH

Demir eksikliFi anemisi ise (faZleyan lisesi {%5,11) ve Imanm Hatip

s .

lisesi ($%4.T1) gibi Sfrencilerinin gofunlufu diisiik sosyoekonomik bélgelerden

"o ~ . P 3
celen liselerde en yiiusekti.
P e
oularn
mivot
Ty m e e et 57 & s PR, =0 L U SN 3 T S .
Litinie oPalllil olarak bagwvuran er ayce €Zrsaciye de tak fiip 077 wyouledal, fam

kot istrtistixsel delerlendirms sonuglarin: ethilemenssi icin bualura 2eliTmas-
va xzyieitmedik.faliema sonuglara oxkullirs ve allelers bildirillirinde bir xarn
zile dagindn te=rs tepiziler gﬁrmaiik.@ rencilsr ve allsler zuliznalan wemnun
¥oldiazlarani ves buni benzer ¢uligmalaran tix topluma uygalanmasy igin tmeride
bulundular.Peta-thilassenis trait sapilansn Ofrencile»ve ailelzrine hi.stanede

arrintalay genetik danioma verliligdi.

PO - b I ~1- . -3 2 N . oy
zeltnes minitin defiliir.Tedavi ancak hastalafin ikincil scrunlariny diizelimere

ne alinzcar clursa,hasta gocujun dofumunun engzllenesi en dogru yvoldur.Birle~
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ce laniasseniacid xorurucu tedavi On plana gegnextedir.Cergeirten yararlii ola=-
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blimen ipin annenin Lig bir hasta gocuk dcfurmadnn Unce azilenin hastelib halie
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kinda uyarilmasi gerekmektedir.Bu ise 1yi bir heterozigot arastirmasiyla top~-
1§m~taranarak ilerideki risk y¢niinden bireylerin uyarilmasiyia gergekliegehilir,
(1,3%,9,10,11,12,13,14,15,16,17,17,24,30,32,35,36)

D.S.0. toplantisinda da vurgulandiZa gibi toplum taramalari,genetik
danigma ve antenatal tani yOatemleri,buglin bir g¢ok iilkede homozigot beta-tha-
lassemiali dofum oranini bliyllk Clglide azalimistir.Toplum taramalarinde &zellik-
le gelismekte olan iilkelerde oldufu gibi {ilkemizde de ekonomik@sPesifikpgﬁvew
nilir bir y®ntem olan tek tiip OFT terciﬂ edilmelidir.(3)

Tek tiip OFT'nin beta-thalassemia traitleri saptamasi yaninda {ilkemiz
igin Onemli bir sazZlik sorunu olan demir eksikligini de ortays g¢ikarmasy dike
kate alinmalaidar,

YaptaiZaimiz okul taramasi 8zellikle beta-thalassemia riski wilksek olan

ciney bbleemizde tlm topluma uygulanmalidir.Bdylece toplumda gergek siklik ore

BN

taya giksocak ve beita-thalassemianin bu yirelerde ne kudar cidd! sorun cliuin

telirlenccewtiir.Tagayicaliarain belirlenmesiyle buriarin evienmesi veya gocuk
e Masi engeilenerak,bu ¢ldidl hastalilin Enline geglilnis clunacattir,
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Bu galagma 1982-19837 Siretim yilanda Antalya merkezinde bulunan

lise ve dengi okuliardaki safzlikl:i Birenciler arasinda basit Srnekleme ybntew-

s

miyle segilen 1097 BZrencide yapilmastar.

Tek tiip OFT'nin beta-~thalassemia itrait taramasinda etkinlizi yapi-

- .

lan ¢alismalarda olumlu bulundufundan,bu 1097 Gfrenciye parmak ucundan alinen

kanla tek tilp OFT uygulanmiptair.

2o e -

Tek tiip OPT negatif g¢ikan 1014 Sgrenci ilk adimda beta-thalassemia

trait yonlinden elenmis cldu.Geri kalan 83 OFrenciye Hb,Hkt,PY,SD 3lclimi ve HD

elektroforezi uygulandi.

.

Calicmadae,?2? 83rencide beta-thalassemia trait (92),29 Sirencide de-
mir eksiklifi anemisi {}{2.64),32 Sfrencide yalanci pozitiflik {%2.92) bulundu.
L

rancilere tek tip C7T ile beraber ayna zzmanda Hb elektircforezi uygula-

o

drZindan testin yalanci negatilligl nakiainda bilgl veremiyveraz.

fse
"

“ ~ 1 PRE

lexrde itek tip 0T gok basit,beta-~thialassemia trait icin spesifil,her verde

wrenlanabilen ve pratik olan bir yinitendir.

Yaptiji~iz by gelioma Dirxire g¢oraniz,fzellinle riski yilksel olen
gliney Illerimizie yoyoinlastirilnalidar.hirlece Tiruivelde bata-thalassenis
trait saklaify hekkinda dsha sallaikla sonuglar eldé edilnmis ve tasiyicilar sap=-
tanarak honozisoed heta-thalezsenianin nlenvesinds eon Bnemli adam abil-is olur.
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