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OLGULARLA HEMOGLOBINOPATILER
Abdullah Arpaci

HMKU Tip Fakiiltesi Tibbi Biyokimya Anabilim Dali

Hemoglobinopatiler, Diinya’da en yaygin goézlenen tek gen bozuklugudur. Hemoglobinin oksijen
baglamasimi etkiledigi i¢in biiylime gelisme ve mental durumu etkileyen klinik durumlara yol
agmaktadir. Klinik ve labotratuvar olarak hemoglobinopatiler 6ncelikle Anormal hemoglobinler ve
Talasemiler iki biiyiik baslik altinda incelenmektedir. 1800’ 1ii yillarda Anormal hemoglobinler iginde
en yaygin olan Orak hiicreli Anemi ilk defa Orta Afrika’da, Talasemi ise 1900’lerin basinda Akdenizde
Italya’nin Malta adas1 vakalarinda saptanmustir ve ad1 da latince Thalas sozciigiinden gelmektedir. Kéle
ticareti ve dlinyanin globollagsmasi ile hastalik tiim cografyalarda goriilmektedir. Ancak giiney dogu
Asya da alfa talasemi ve Hemoglobin C hastalig1, Afrika’da Orak hiicre anemi siklig1 diger cografyalara
oranla oldukea yiiksektir. Aslinda sitmanin da yogun oldugu Afrika’da evrimsel siirecte hemoglobin
yapisit sitma dongiisiinii tamamlatmayacak sekilde deforme olurken anormal hemoglobinleride
gelistirmis denebilir.

Anormal hemoglobinlerin giiniimiizde 200 civarinda tipi, talasemilerin ise 400 {in iizerinde mutasyonu
mevcuttur. Talasemiler, etkilendigi protein zincirine bagl olarak alfa ve beta talasemi diye iki biiyiik
grupta incelenir. Ayrica delta, gama talasemi tipleride goriilmektedir.

Laboratuvar; Anormal hemoglobinlerde altin standart elektroforez yontemidir. Alkali ve/veya asit
seliiloz, agar, agaroz elektroforez ile hemen tiim anormal hemoglobinleri ayirmak miimkiindiir. Bunun
icin yatay, dikey ve kapiller elektroforez teknikleri kullanilabilir. Hemoglobin alt tiplerini (HbA, HbA.,
HBF gibi) aymrmada kullanilan HPLC de anormal hemoglobinlerin ¢ogunun tanimlanmasinda
kullanilmaktadir. Hastada gelisebilen solukluk, agri, gelisme bozukluklari, splenomegali vb degisik
klinik bulgular ile kan sayiminda anemi goriilmesi veya aile oykiisii ile birlikte HPLC ya da elektroforez
yontemi ile Anormal Hemoglobin tanis1 konulabilir. Istenirse molekiiler analizler ile de tam
giiclendirilebilir. Ulkemiz Anormal hemoglobinler agisindan oldukg¢a zengindir. Cukurova basta olmak
tizere HbS yaygindir. Digerleri arasinda HbC, HbE, Hb Antakya, Hb Saskaton sayilabilir. Olgularimizla
daha genis olarak sunulacaktir.

Talasemiler’de laboratuvar yaklasim biraz daha farklidir. Ontan1 da CBC 6nem arz etmektedir. Klinik
olarak talasemiler; sessiz tastyici, HbA: diizeyine baglh tasiyicilik, tansfiizyona bagli olmayan moderate
tip ile tranfiizyona baglh talasemiler gibi degisik gruplara ayrilir. Alfa ve beta talasemilerin mutasyon
tipleri ve seklide degisiklik gosterdiginden laboratuvara yansimasida farkli olacaktir. CBC’de Hb, MCV,
MCH, RDW bize 6nemli fikirler verebilir, bu sekilde Saglik Bakanligmmin da onerdigi algoritmalar
mevcuttur. Sunumda agiklanacaktir. HPLC ile HbA- diizeyi tasiyicilik konusunda bize énemli bilgiler
sunar. Ancak talasemilerde kesin tan1 molekiiler analizler ile miimkiindiir. Bunun i¢inde ARMS gibi
diagnostik PCR, DNA dizi analizi teknikleri kullanilmaktadir. Ornekleri ile agiklanacaktir.

Prenatal Tam, Hemoglobinopatiler genetik hastalik oldugu i¢in ve halen tedavide yeterli basari
saglanmadigindan hastaligin 6nlenmesi/korunmak ¢ok 6nem tagimaktadir. Evlilik tarama programlari
ile saptanan riskli ailelere yapilan prenatal molekiiler analizler ile hasta ¢ocuk dogumunun Oniine
gegilmesi en 6nemli yontem olarak gortilmektedir.
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