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1. Orak hücre hastalõğõ nedir? 
Tõp dilinde orak hücre hastalõğõnõn birkaç ismi vardõr: sicklecell anemi, HbS hastalõğõ veya S/S hastalõğõ gibi. 
Hollandaca�da bu hastalõğa sikkelcelziekte denmektedir ve kan ile ilgili bir hastalõktõr. Kanõmõzõn önemli 
kõsmõ alyuvar hücrelerinden oluşmaktadõr. Alyuvarlarõn görevi vücudumuzun her kõsmõna oksijen taşõmasõdõr. 
Nefesle aldõğõmõz oksijen, akciğerlerde alyuvarlarda bulunan ve kanõmõzõn kõrmõzõ rengini veren hemoglobin 
maddesine bağlanõr. Hemoglobin�in birkaç çeşidi mevcuttur. Örneğin anne karnõndaki ve yeni doğmuş 
bebeklerde F tipi Hemoglobin (HbF), normal erişkin bir insanda A tipi Hemoglobin (HbA) bulunmaktadõr. 
Orak hücre hastalarõnda ise kanõn kõrmõzõ rengini veren hemoglogin maddesinin sağlõklõ kişilere göre yapõsõ 
farklõdõr. Bu kişilerde S tipi Hemoglobin  (HbS)  mevcuttur. 
Bu kişilerin alyuvarlarõ oksijen miktarõ az olduğu zaman şeklen değişikliğe uğrarlar ve orak şeklini alõrlar. 
Orak hücre hastasõnda bu alyuvarlardan fazlaca bulunur. Kişinin kanõnda  bu alyuvarlarõn varlõğõ özel test ile 
araştõrõlabilir  ve sikklecel anemisi olup olmadõğõ tespit edilebilir. (kansõzlõk tõp dilinde anemi olarak 
geçmektedir) 
Aşağõda normal alyuvarlar ile orak şeklini almõş alyuvarlarõn resmini görmektesiniz. 
 

Normal alyuvarlar       Orak hücre alyuvarõ 
 
 
2. Orak hücre hastalõğõ nasõl oluşmaktadõr? 
Orak hücre hastalõğõ Afrika�da çoğunlukla zencilerde görülen bir hastalõktõr. Dünya�nõn diğer bölümlerinde 
özellikle Akdeniz ülkeleri ( buna Türkiye de dahil)  Arap ülkelerinde ve Amerika�da da bu hastalõğa sõkça 
rastlanmaktadõr.  
Dalak normalde ortalama 120 günlük ömrünü tamamlayan alyuvarlarõ parçalayan organdõr. Ancak orak hücre 
hastalõğõ olan hastalarda alyuvarlar şekil bozukluğu nedeniyle dalak tarafõndan tutulmalarõ ve parçalanmalarõ 
artmõş, dolayõsõyle ömürleri azalmõştõr.  
Orak hücre hastalõğõ aile boyu kalõtõm yoluyla nesilden nesile geçmektedir. Orak hücre hastasõnõn kalõtõm 
maddesi (DNA)�sõ sağlõklõ kişilere göre az farklõlõk gösterir. Bu hastalõk yalnõz anne ve babanõn herikisinin de 
kalõtõm maddelerinde (DNA)�larõnda hata varsa ortaya çõkar. Şunu belirtmeliyiz ki orak hücre hastalõğõ asla bir 
bulaşõcõ hastalõk değildir. Bu hastalõk aile boyu kalõtõm yolu ile nesilden nesile aktarõlan ve doğumdan 
itibaren bulunan bir hastalõktõr. Orak hücre hastasõndan alõnan kanla da hastalõk geçmez. (Kan verilmesi 
durumunda olduğu gibi) 
 
 
3. Orak hücre hastasõnda şikayetler nasõl oluşur? 
Bu hastalarda alyuvarlar �farklõ� olduklarõndan dolayõ birkaç problem meydana gelmektedir. Bu problemlerin 
başlõcalarõ şunlardõr: 
 
I) Orak hücreleri vücut tarafõndan normal alyuvarlara göre daha çabuk yõkõma uğrarlar. 
Alyuvarlarõn  daha çabuk yõkõlmasõndan dolayõ geriye az miktarda alyuvar kaldõğõndan kansõzlõk oluşur. Buna 
tõp dilinde anemi de denilir. 
Kansõzlõk belirtilerini  veya şikayetlerini şöyle sõralayabiliriz: Normalden daha çabuk yorulma, iştahsõzlõk, 
halsizlik ve kulak çõnlamasõ gibi. Alyuvarlarõn hõzlõ yõkõmõndan dolayõ alyuvarlar�da bulunan bilirubin 
maddesi ortaya çõkar. Bu madde deri�de ve gözler�de sarõ renk oluşmasõna neden olur. Buna sarõlõk (=icterus) 
denir. 
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Orak hücre hastalarõ enfeksiyonlara karşõ artmõş duyarlõlõk gösterirler. Enfeksiyonlarda alyuvar yõkõmõ 
hõzlanmõş olup bununla birlikte çeşitli belirtiler oluşabilir. Bunlar cildin solgunlaşmasõ, sarõlõk, koyu renkte 
(kola�ya benzer) idrar yapma, kalp çarpõntõsõ, baş dönmesi, bayõlma ve nefes darlõğõ gibi. Böyle bir duruma 
anemik (kansõzlõk) krizi denir 
 
II) Alyuvarlarõn oraklaşmasõ olayõ 

Bu olay aşağõda belirtilen şartlarda gerçekleşebilir 
• Alyuvarlarõn  yeteri kadar oksijen alamadõklarõ şartlarda. Alyuvarlarõn yedek oksijen miktarõnõn 

azalmasõ ve buna bağlõ olarak oksijenin daha çabuk tüketilmesine sebep olur. Örneğin bu şartlar yüksek 
dağlarda ve basõnç kabini olmayan uçaklarda olabilir. 

• Vücudun çok oksijene ihtiyaç duyduğu şartlarda. Örneğin ağõr uğraşlar (ağõr sporlarda), 
enfeksiyonlarda, aşõrõ yorgunlukta ve uykusuzlukta. 

• Dehidratasyon�da, vücudun aşõrõ su kaybõna uğradõğõ durumlarda 
• Çok aşõrõ soğuklarda 

Orak şeklini almõş alyuvarlar adeta birbirine geçerek kenetlenirler ve küçük kõlcal damarlarõ tõkarlar. 
Buna bağlõ olarak çeşitli organlara az kan ulaşõr. 
Bu duruma vaso-oklüsif kriz (damar tõkanmasõ) krizi denir.  Şikayetler vücudun hangi damarlarõ 
tõkanmõşsa ona bağlõ olarak gelişir. Bunlar: 

 
a)   Kemiklerde: 
Kol ve bacak veya sõrtta şiddetli ağrõlar (küçük çocuklarda el ve ayaklarda) oluşur. Bu ağrõlar ani oluşur ve 
birkaç gün sürebilir. Ağrõlar bir yerde kalõr veya başka bir tarafa da sõçrayabilir. Örneğin diz kapaklarõndan 
dirseklere sõçramasõ gibi. 
Ağrõnõn olduğu yerde ciltte veya bağ dokusunda şişme ve kõzarõklõk oluşur. Bu belirtilere ağrõlõ kemik krizi 
(pijnlijke botcrise) denir. Küçük çocuklarda ise daha çok el-ayak sendromu (hand-voet syndroom) görülür.  
 
b)   Akciğerlerde: 
Ani oluşan nefes almada güçlük, nefes darlõğõ ve nefes alõp vermenin zor ve ağrõlõ olmasõ, akciğerlerde damar 
tõkanmasõ belirtileri olabilir. Buna akciğer enfarktüsü (longinfarct) denir. 
 
c)   Bağõrsaklar:   
Ani oluşan ve uzun süren şiddetli karõn ağrõlarõ, bağõrsağõ besleyen kõlcal damarlarõn tõkanmasõ belirtisi 
olabilir. Buna bağõrsak enfarktüsü (darminfarct) denir. 
 
d)   Beyin:   
Beyine yeteri kadar kan gitmediği zaman şu belirtiler oluşabilir: Ani olarak gelişen normal konuşamama hali, 
kollarda ve bacaklarda gücün azalmasõ, uyuşukluk oluşmasõ ve kaslarõn istek dõşõ gerilip gevşemesi. Buna 
beyin enfarktüsü veya felci (herseninfarct of CVA) denir. Yaşam sürecinde beynin fonksiyonuna bağlõ 
rahatsõzlõklar oluşabilir. Örneğin düşünmede aksaklõklar, konsantrasyon eksikliği, hafõza kaybõ 
 
e)   Böbrekler:   
Böbreklerin içinde de büyük miktarda ince damarlar olduğundan dolayõ oralarda da oraklaşmõş alyuvarlar 
tõkanma oluşturabilir ve böbrek yetmezliğine (nierfunctiestoornissen) sebep olur. Bunun belirtileri ise idrarda 
kan görülmesi ve  
(böbrekler idrarõ yoğunlaştõrma özelliğini kaybettiklerinden dolayõ) çok idrar yapmadõr. Bu durumda vücudun 
su kaybõna uğramasõ riski de yükselmiş olur. Özellikle ishal ve ateşli durumlarda tehlikelidir. 
 
f)    Penis:   
Bazen erkek cinsel organõnda orak hücreleri toplar damarlarõnda tõkanmaya sebep olur ve cinsel uyarõ 
olmaksõzõn arka arkaya veya devamlõ şekilde ağrõlõ ereksiyon oluşabilir. Buna tõp dilinde priapism 
(priapisme) denir. 
 
g)   Gözler:  
Gözdeki damarlarõn tõkanmasõ ile ani olarak gözlerin iyi görmemesine sebep olabilir. 
Not: Yukarõda sõralanan belirtilerin hepsi aynõ anda veya bir hastada hepsinin bulunmasõ gerekmez. 
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4. Orak hücre hastalõğõ belirtileri ve hastanõn şikayetleri nelerdir?  
 Çoğu orak hücre hastalarõ uzun zaman arasõ rahatsõzlõk göstermezler. Bu hastalar bu durumda dengede 
sayõlõrlar. Bazõ dönemlarde ise şiddetli rahatsõzlõklar oluşabilir. Bu döneme de kriz dönemi (crises)  
denmektedir. Şikayetler orak hücre hastalõğõna bağlõ kaynaklanabilir. Fakat basit bir nezle de bu krize sebep 
olur. 
Bunlar arasõndaki farkõ belirlemek için aşağõda şikayetlerin gruplandõrõlmasõnõ vereceğiz. Özellikle ikinci grup 
şikayetler (şiddetli ve ani oluşan şikayetler)�de doktorunuzla irtibat kurmanõz gerekmektedir. Bazõ hastalar 
kriz geldigini hissederler. Bu durumda uzunca beklemeyin ve hemen doktorunuzla veya tedavi gördüğünüz 
hastaneyle irtibat kurun. 
 
Birinci grup: Çok görülen şikayetler 
! Alõşõlmõştan daha çabuk yorgunluk, halsizlik ve iştahsõzlõk  
! Göz akõnõn açõk sarõ renk almasõ 
! Çok idrar yapmak ( tuvalete sõk çõkma) 
! Çocuklarõn normalden yavaş büyümeleri (kansõzlõktan dolayõ) 
 
İkinci grup: Şiddetli ve ani oluşan şikayetler: 
! Ateşlenme (38.5 dereceden yüksek ve 24 saatten fazla süren) 
! Baş ağrõsõ, kollarda veya bacaklarda güçsüzlük, uyuşukluk, kaslarõn gerilip gevşemesi(stuipen) 
! Ağrõlõ krizlerin oluşmasõ 
! Cildin solgunlaşmasõ veya sarõlõğõn ani çoğalmasõ ve bununla birlikte dalak büyümesinin oluşmasõ. 
! El ve ayaklarda ağrõlõ şişmelerin oluşmasõ (el-ayak sendromu). 
! Ani oluşan görme bozukluklarõ. 
! Ani oluşan nefes almada zorlanmalar ve nefes darlõğõ. 
! Ani oluşan karnõn üst sağ bölümünde ağrõlar ve bu ağrõdan dolayõ oturma ve yatmada güçlükler ( bu 

belirtiriler safra kesesinde taş oluşumuna işaret edebilir).  
! Erkeklerde penis�te ağrõlõ ereksiyon oluşmasõ 
! İdrarla beraber kan gelmesi 
! Bacaklarda yaralarõn oluşmasõ 
 
Yukarõda belirtilen ikinci grup şiddetli ve ani oluşan  şikayetlerde mutlaka aile doktorunuzla veya hastane 
ilk yardõmõ ile irtibat kurmanõz gerekmektedir. 
 
 
5. Şikayetlerin önlenmesi için alõnmasõ gereken tedbirler nelerdir.   
Orak hücresi hastasõ olarak şikayetlerinizi en aza indirgemek istiyorsanõz, aşağõda belirtilen yaşam kurallarõna 
uymaya çalõşmalõsõnõz. 
  
* Sağlõklõ yaşam, yani: 

- iyi, bol çeşitli gõdalar yemeli 
- yeteri kadar dinlenmeli 
- yeteri kadar fiziksel hareket etmeli (aşõrõ ağõr sporlardan kaçõnmalõ) 
 

* Stress�ten kaçõnmalõ, yani: 
- yeteri kadar uyumalõ 
- sõkõntõ doğuracak olaylardan sakõnmalõ 
- Aşõrõ derecede yorulmamalõ 
 

* Enfeksiyonlara karşõ önlem almalõ, yani: 
- Temizliğe dikkat etmeli 
- Dişleri iyi fõrçalamalõ ve sõk aralarla dişçiye kontrole gitmeli (dişçinize de sikkle cell hastasõ 

olduğunuzu belirtin) 
- Ateşlendiğiniz zaman hemen doktorunuza telefon edin (ateşiniz 38.5 dereceyi geçtiği zaman 
- 12 yaşõna kadarki orak hücre hastasõ çocuklara enfeksiyonlarõ önlemek için doktorunuz kontrolünde 

günlük penisilin  (Broxil) vermeli 
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- Her çocuğa yapõlan normal DKTP, HIB ve BMR aşõlarõnõn dõşõnda Pneumovax  aşõsõ yaptõrõlmalõ (ilki 
2 veya 3 yaşõnda olmak üzere daha sonra her 5 yõlda bir tekrarlanmalõ) 

 
* Vücudun aşõrõ su kaybõnõ önlemeli, yani: 

- Su kaybõna neden olabilecek durumlarda (sõcaklarda, ateşlenmelerde, kusmalarda ve ishalde) bolca su 
veya limonata içmek çok önemlidir 

 
* Soğuklardan sakõnmalõ, yani:  

- Kõşõn sõcak giyinmeli, soğuk sularda yüzmekten sakõnmalõ 
- Yüzdükten sonra ise sõcak duş yapmalõ ve hemen kurulanmalõ 
 

6. Orak hücre hastalõğõ nasõl aile boyu geçiş yapar?   
Başta belirtildiği gibi orak hücre hastalõğõ irsi bir hastalõktõr ve yalnõz anne ve babanõn herikisinin de kalõtõm 
maddelerinde (DNA�larõnda) hata varsa ortaya çõkar.Bu nedenle Orak hücre hastalõğõna ilişkin insanlarõ üç 
gruba ayõrabiliriz: 
1. Sağlõklõ insanlar (bu kişilerde normal hemoglobin (= hemoglobin A) bulunur. Bunlarda bulunan 

hemoglobin maddesi  AA olarak da belirtilir 
2. Orak hücre hastalõğõ taşõyõcõlarõ (bu kişilerin hemoglobinlerinin bir bölümü normal hemoglobin A diger 

bölümü ise orak hücre hemoglobini (= hemoglobin S)�den oluşmaktadõr. Bu da AS olarak belirtilir 
3. Hastalar: Orak hücre hastalõğõ olan kişilerde sadece Orak hücre hemoglobini bulunur. Bu da SS olarak 

belirtilmektedir. 
 
Taşõyõcõlar:  
Orak hücre hastalõğõ taşõyõcõlarõnda hemoglobin maddelerinin yarõsõ normal hemoglobin�dir (HbA=  A tipi 
hemoglobin). Normal hemoglobin görevini yeteri kadar yaptõğõ için bu kişilerde  yok denecek kadar az şikayet 
oluşur. Yalnõz çok aşõrõ durumlarda örneğin yüksek yerlerde yapõlan maraton koşularõnda problemler 
oluşabilir.Taşõyõcõ kişilere orak hücre-traitte (sikkelcel-trait) de denir. 
Taşõyõcõ kişiler hastalõğõ çocuklarõna aktarabilirler, aşağõda verilen birinci, ikinci ve üçüncü örneklerde olduğu 
gibi . Kendileri ender hastalõk belirtileri gösterirler. 
Bir kişinin taşõyõcõ olup olmadõğõ ancak kan testi ile anlaşõlabilir. 
 
Orak hücre hastalarõ:  
İnsanda bulunan her irsi  vasõflar  çift şekilde  bulunur. Biri anneden diğeri ise baba�dan aktarõlmõştõr. Orak 
hücre hastasõ da bu özelliği hem anne�den hem de baba�dan almõştõr yani ya her iki velisi de taşõyõcõ olmalõ 
(örnek 2�de olduğu gibi), veya iki velisi de orak hücre hastasõ olmalõ  veyada  bir velisi taşõyõcõ diğeri ise orak 
hücre hastasõ olmalõ (örnek 3�te olduğu gibi). 
 
Orak hücre hastalõğõ nasõl nesilden nesile geçtiği anlaşilabilmesi için aşağõda birkaç örnek sunacağõz. Bununla 
birlikte şu hususlara dikkat etmelisiniz: 
 

a) Örneklerde verilen hastalõğõn oluşma olasõlõğõ her yeni doğacak çocuk için geçerlidir, yani bir hasta 
çocuğun doğmuş olmasõ diğer çocuklarõn sağlam olacağõnõn bir garantisi olmadõğõ gibi sağlam doğan 
bir çocuktan sonra diğerlerinin de sağlam olacağõnõ söylemek mümkün değildir. 

b) Örneklerdeki anne ve baba�nõn yerleri değiştirilebilir. 
c) Sağlam=  taşõyõcõ olmayan ve orak hücre hastasõ  olmayan anlamõna gelmektedir. 

 



 

 
     Sikkelcelziekte en/of thalassemie pagina 6 

Informatie over erfelijkheid, gezondheid en samenleving  
 

Örnek 1: 
Baba taşõyõcõ olup (AS), anne  sağlam ise  (AA). Doğacak olan çocuğun taşõyõcõ olma olasõlõğõ  %50 �dir. 
Çocuğun sağlam olma olasõlõğõ da %50�dir. Bu durumda doğacak çocuğun orak hücre hastasõ olma olasõlõğõ 
yoktur. 

  
 
Yani çocuklar  %50 AA (=Sağlam) 
    %50 AS (=Taşõyõcõ) 
 
 
 

Örnek 2: 
Anne ve Babanõn herikisi de taşõyõcõ (AS) iseler:  Taşõyõcõ bir çocuğun olma olasõlõğõ %50, çocuğun orak hücre 
hastasõ olma olasõlõğõ %25 ve çocuğun sağlam olma olasõlõğõ %25�tir. 

 
 
Yani çocuklar  %25 AA (=Sağlam) 
   %50 AS (=Taşõyõcõ) 
   %25 SS (= Orak hücre hastasõ) 
 
 

Örnek 3: 
Anne orak hücre hastasõ ise (SS), baba taşõyõcõ (AS), Taşõyõcõ bir çocuğun olma olasõlõğõ %50, çocuğun orak 
hücre hastasõ olma olasõlõğõ %50 ,  çocuğun sağlam ve taşõyõcõ olmama olasõlõğõ ise yoktur. Yani ya çocuklar 
hasta doğar veya taşõyõcõdõrlar. 

 
Yani çocuklar  %50 AS (=Taşõyõcõ) 
        %50 SS (= Orak hücre hastasõ) 
 
 
 
Örnek 4: 

Baba orak hücre hastasõ ise (SS), anne sağlam (AA), taşõyõcõ bir çocuğun olma olasõlõğõ %100�dür. Çocuğun 
sağlam ve taşõyõcõ olmama olasõlõğõ ise yoktur. 

 
 
Yani çocuklar  %100 AS (=Taşõyõcõ) 
 
 
 
 

7. Hamilelik  
Orak hücre hastasõ bayanlarda hamile süresinde çoğu zaman problemler oluşmaktadõr.  Çoğu zaman kansõzlõk 
artmakta ve krizlerin sõklõğõ ve şiddeti de artmaktadõr. Bundan dolayõ hamilelik döneminde hamile olan kişiyi  
daima bir doktor kontrolünde olmasõ çok önemlidir. Çoğu zaman hamileye doğum yaklaştõkca birkaç kez kan 
verilir. Bu şekil önlemlere rağmen hamilenin düşük yapma olasõlõğõ yüksektir. Doğum ise çok özen bakõmla 
hastanede olmasõ şarttõr.  

 
 

8. Dişçi  
Orak hücre hastasõ  olan kişiler ağõz temizliğine çok önem vermeli ve sõk aralarla diş hekimine kontrole 
gitmeliler.  Diş hekiminize sizde orak hücre hastalõğõ olduğunu anlatmanõz çok önemlidir. Dişlerinizdeki 
enfeksiyon bir krize neden olabileceği için hekiminiz kontrolde dişlerinize daha özenle bakmalõ ve onun 
vereceği tavsiyelere uymalõsõnõz. Dişleriniz çekilmesi gerektiği zaman özel bir tedbir alõnmasõna gerek yoktur. 
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9. Ameliyatlar   
Bayõltõlmõş halde gerçekleştirilen ameliyatlar esnasõnda alyuvarlar daha çabuk oraklaşmaktadõrlar. Bundan 
dolayõ orak hücre hastasõna ameliyat öncesi birkaç kez kan verilmesi gerekmektedir. Böylece hem alyuvarlarõn 
oraklaşmasõ hem de  şikayetlerin oluşmasõ önlenmiş olur. Gerekli önlemleri almak için bayõltõcõ doktorun 
(anestezist)  da sizde orak hücre hastalõğõ olduğunu bilmesi gerekmektedir. 

 
10. Doktorunuzla irtibat kurmanõz gereken durumlar 
Orak hücre hastalõğõ konusunda uzman olan bir doktoru aramanõz tavsiye edilir: Bu kişiler hematolog/ çocuk 
doktoru veya hematolog/ iç hastalõklarõ doktoru olabilir (hematolog; kan hastalõklarõ uzmanõ anlamõna 
gelmektedir). Senede bir veya iki kez poliklinik kontrollerinde muayene ve kan testi yaptõrmanõz tavsiye 
edilir. Böylece orak hücre hastalõğõ belirtileri daha erken teşhis edilir. Örneğin kansõzlõk durumlarõnda daha 
çabuk kan verilebilir. Poliklinik kontrollerinde doktorunuza her türlü soru sorup danõşma imkanõ 
bulabilirsiniz. 
Ayrõca doktorunuzu bölüm 4'te belirtildiği gibi şiddetli ve ani oluşan şikayetlerde hemen doktorunuzu 
aramanõz gerekmektedir     
 
11. Orak hücre hastalõğõnõn tedavisi nasõldõr?  
Orak hücre hastalõğõna sebep olan nedenler yani insandaki kalõtõm maddesini değiştirmek şu anda imkânsõz. 
Fakat hastalõk belirtilerinin  ve şikayetlerin oluşmasõnõ önleyici tedbir ve tedavi yöntemleri geliştirilmektedir. 
Şu anda birkaç tedavi şekli geliştirilmiştir. Bunlarõ şöyle sõralõyabiliriz: 
 
1. Antibiyotik ilacõ alma: Enfeksiyonlarõ önlem ve tedavisi için 
2. Ağrõ kesici ilaçlar ve bol su içme: Kemiklerde, karõnda ve akciğerlerde oluşan ağrõlara karşõ 
3. Folik Asit (foliumzuur) hapõ kullanma: Vücudun kan yapmasõnõ artõrmak için 
4. Kan verilmesi: Aşõrõ kansõzlõklarda veya ağrõlõ krizlerde, akciğer ve beyin 

enfarktüsünde, ayrõca ameliyatlarda. 
5. Hastanõn hastaneye kaldõrõlmasõ: Çok şiddetli ağrõlõ krizlerde, kansõzlõk ve enfeksiyonlarda 
 
 
Dikkat: İzine gittiğinizde yanõnõzda hastalõğõnõzõ anlatan broşürünüzü veya Doktorunuzdan aldõğõnõz hastalõk 
belgesini yanõnõzda götürünüz. 
  
 
12. Orak hücre hastalõğõnda geleceğe dönük gelişmeler nelerdir?  
Amerika, İngiltere ve Hollanda'da doktor ve araştõrmacõlar orak hücre hastalõğõ ile ilgilenmektedirler 
Bu kişiler: 
 
1. Hastalõk hakkõnda hastalara , onlarõn velilerine, diğer doktor ve hemşirelere, ebelere ve diğer ilgili olan 

kişilere yeterli ve sağlam bilgi vermeye çalõşmaktadõrlar 
2. Orak hücre hastalõğõnõn erken teşhis edilmesini sağlamaya çalõşmaktadõrlar 
3. Yeni tedavi metotlarõ geliştirip test etmektedirler. 
4. Hatalõ kalõtõm maddesini (DNA'yõ) değõştirmeye çalõşmaktadõrlar 
 
13. Kalõtõm (Genetik) 
Her insanõn bütün kalõtsal (õrsi) özellikleri genlerde (DNA) kaydedilmiştir; örneğin saç rengi, kan grubu, cilt 
rengi, göz rengi ve benzeri. 
İnsanlarda hemen hemen bütün genlerin iki örneği vardõr: biri babadan gelen ve biri de anneden gelen. Genler 
böylece çift nüsha halinde bulunurlar. Sõrasõ gelince her insan genlerinin yarõsõnõ çocuklarõnõn her birine 
nakleder. Yani her çiftden birtane.   
Insanin her bir çocuğu için hangisini aktardõğõ yine farklõdõr; bundan dolayõ anneler ve babalar çocuklarõna 
benzerler. Çocuklar da birbirlerine benzerler, fakat onlar aynõ zamanda farklõdõrlarda. 
Her insan ayrõca olumsuz özellikli (hatalõ) tek tük gen taşõr. Bazen bu ağõr  kalõtsal (õrsi) bir hastalõğa sebep 
olabilir, fakat genelde çiftin diğer geni böyle bir kişinin hemen hemen hiçbir şey farketmemesini sağlar. Bu 
taşõyõcõlõk olarak isimlendirilir ve orak hücre hastalõğõ ve talasemi (Akdeniz anemisi) gibi kan hastalõklarõnda 
bu taşõyõcõlõk �trait� (ayõrõcõ nitelik) olarak adlandõrõlõr.  
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Taşõyõcõlõk kansõzlõğa sebep olabilir mi? Bazen taşõyõcõ hafif kansõzlõğa sahip olabilir ama çoğunlukla onda 
hastalõk belirtileri yoktur. Taşõyõcõlõk zaman içerisinde gerçek talasemi veya orak hücre hastalõğõna 
dönüşemez. Kim kalõtõm ve hastalõk üzerine daha fazla bilmek istiyorsa, VSOP�dan kitapçõk sipariş edebilir.  
 
14. Kalõtõm ve Önleme 
Orak hücre hastalõğõ kalõtsal bir hastalõktõr. Eğer sizde orak hücre hastalõğõ varsa, anneniz ve babanõz taşõyõcõ 
olmak veya kendileri bu hastalõğa sahip olmak zorundadõrlar. Eğer sizin orak hücre hastalõklõ çocuğunuz 
varsa, o durumda siz ve sizin kocanõz veya karõnõz bu hastalõğõn taşõyõcõsõ veya sizler kendiniz bu hastalõğa 
veya biriniz taşõyõcõ ve diğeriniz hastalõğa sahip olmak zorundasõnõz. Bunun iki önemli sonucu vardõr. 
 
a Her hamilelikte orak hücre hastalõğõnõn yüksek olma olasõlõğõ 
 Her hamilelikte çocuğun orak hücre hastalõğõna sahip olmasõnõn artmõş olasõlõğõ vardõr. Şayet sizin ve 

eşinizin hangi tür taşõyõcõlõğa sahip oldugunuz kesin biliniyorsa, çocuğunuzda orak hücre hastalõğõnõn ne 
kadar ağõr olabileceği araştõrõlabilir. 

 Birkaç durumda (bir sonraki) hamilelikte rahimdeki çocukta orak hücre hastalõğõ olup olmadõğõnõ tespit 
etmek için araştõrmak mümkündür. Bu hamilelikte erken bir safhada olur, eğer yaklaşõk (görülmeyen adet 
dönemi) 6 haftanõn üzerinde iseniz.  

 Eğer doğacak çocuğunuzda orak hücre hastalõğõnõn ağõr bir şekli söz konusu ise, o zaman muhtemel bir 
kürtajada karar verebilirsiniz. Bu konuda doktorunuzla görüşebilirsiniz veya civardaki klinik genetik 
(kalõtõmla ilgili) merkezle temasa geçebilirsiniz.  

 
b Aile araştõrmasõ 
 Eğer orak hücre hastalõğõ taşõyõcõsõ veya kendiniz orak hücre hastasõ iseniz, o zaman bu demektir ki bu 

kalõtõm faktörüne ailede rastlanõlmak zorundadõr. Çocuklarõnõz, anneniz, babanõz, erkek kardeşleriniz ve 
kõz kardeşleriniz, kõz ve erkek yeğenleriniz ve amcalarõnõz, halalarõnõz, dayõlarõnõz ve teyzeleriniz hepsi 
taşõyõcõ olabilirler.  

 
Onlarõn, çocuklarõ olmadan önce,  taşõyõcõlõk araştõrmasõ yaptõrmalarõ onlar için önemlidir. Zira onlarõn 
(gelecekteki) çocuklarõda yüksek olasõlõkta orak hücre hastasõ olabilirler ve onlar da gerekirse hamilelik 
sõrasõnda erken araştõrmadan yararlanabilirler. 

 
15. Talasemi Nedir?  
Talasemi hastalõğõ (talasemi major veya Cooley anemisi) her ikiside taşõyõcõ olan sağlõklõ annelerin ve 
babalarõn çocuklarõnda olabilen ağõr kansõzlõğõn ismidir. Orak hücre hastalõğõnda biraz değişmiş 
hemoglobinden bahsedilirken, talasemide hemoglobinin yapõsõnda yetersiz yapõm vardõr. Doğumdan yaklaşõk 
6 ay sonra Cooley anemili bebek yetersiz hemoglobin yapacak ve ağõr kansõzlõğõ olacaktõr. 
 
Tedavi  
Düzenli kan transfüzyonlarõ (kan nakli) ve fazla kan nakillerinden ileri gelen aşõrõ demir fazlalõğõnõ 
gidermek için ilaçlarõn verilmesi, mümkün olan tek tedavidir. Şayet uygun donor (organ verici) 
bulunursa, günümüzde kemik iliği nakli de uygulanõyor. Bu tedavinin başarõsõ büyük ölçüde kesin 
değildir.  
 
Transfüzyonlar ve anti-hemosiderosis (biriken demire karşõ) tedavisi  en uygun hemoglobin ve demir düzeyini 
sabit tutmak; belirtiler ve komplikasyonlarda yardõm etmek için sõkõ tõbbi kontrol altõnda yapõlõr. Belirtiler 
şunlar olabilir: dalak ve karaciğerde büyüme, kemiklerde şekil bozukluğu, gelişme geriliği, puberte (ergenlik) 
gelişiminde ve seksuel (cinsel) fonksiyonlarda bozukluk, tiroid bezi sapmasõ, şeker hastalõğõ, enfeksiyonlar, 
diş bakõmõ problemleri. 
 
Tedavi eden uzman bütün olasõ belirtileri göz önünde bulunduracaktõr. Daha başka talasemi çeşitleride (alfa-
talasemi gibi) vardõr fakat burada bunlar bahsedilmeyecektir. 
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16. Kalõtõm ve Talasemi 
Talasemi de kansõzlõğõn kalõtsal (õrsi) bir şeklidir. Kalõtsal olarak geçme tam olarak orak hücre hastalõğõnda 
olduğu gibidir (4. ve 5. bölümlere bakõnõz). Eğer her iki eşde taşõyõcõ ise, onlar hatalõ hemoglobin özelliklerini 
çocuklarõna nakledebilir. Bu çiftin her çocuğu çift taşõyõcõlõkta (anne ve babada taşõyõcõ) her ikiside sağlõklõ 
olan anne ve babadan hatalõ özelliği % 25 alma olasõlõğõna sahiptir. Bu çocuk ağõr hasta olacaktõr. 
 
Bunu yanõ sõra, çocuğun % 50 taşõyõcõ olma olasõlõğõ vardõr, anne ve babasõnda olduğu gibi ve % 25 hatalõ 
özelliği almama olasõlõğõ vardõr. Bu çocuklar sağlõklõ olacaktõr. 
Ilke olarak Hollanda�da herkes talasemi veya orak hücre hastalõğõ taşõyõcõsõ olabilir. Fakat Kuzey-
Avrupalõlarda buna seyrek rastlanõr. Bu özelliklere daha sõk Güney-Avrupadan ve Akdeniz çevresi 
ülkelerinden Yunanistan, İtalya, Türkiye, Orta-Doğu ve Kuzey Afrika (Fas, Tunus, Mõsõr vb.) gibi gelen 
kişilerde rastlanõlõr. Ayrõca Orta-Afrika, Surinam ve Asya (Endenozya, Çin, Tayland vb.) ülkelerinden gelen 
kişilerde de bu özelliklere sõk rastlanõlmaktadõr. 
 
17. Talaseminin Önlenmesi 
Herkes için fakat özellikle aile kurmak isteyen genç kişiler için talasemi (veya orak hücre hastalõğõ ) taşõyõcõsõ 
olup olmadõklarõnõ bilmek önemlidir. Eğer bir kişinin kan tahlilinde bu özelliği taşõdõğõ ortaya çõkarsa, o 
zaman çocuklarõ olmadan önce, eşininde taşõyõcõ olup olmadõğõnõ araştõrmak çok önemlidir. Çünkü eğer her 
ikiside taşõyõcõ iseler, onlarõn çocuklarõnõn %25 ağõr talasemi hastasõ olma olasõlõğõ vardõr. 
 
Aile Araştõrmasõ 
Eğer bir kişide taşõyõcõlõk tespit edilmişse, aile araştõrmasõ kesinlikle anlamlõdõr. Çünkü erkek kardeşler, 
kõz kardeşler, erkek ve kõz yeğenler de taşõyõcõ olabilir ve çocuklarõ içinde olasõ risk olabilir. 
 
Hamilelik Sõrasõnda Araştõrma 
Orak hücre hastalõğõnda olduğu gibi talasemi içinde hamilelik sõrasõnda araştõrma mümkündür. Her ikiside 
taşõyõcõ olan anne ve baba çocuklarõnõn hastalõklõ olup olmayacağõnõ istenirse bu araştõrma yardõmõyla 
öğrenebilirler. Bu araştõrma annelere ve babalara geniş bir bilgilendirme sonrasõ klinik genetik merkez 
aracõlõğõ ile yapõlõr. 
Hamilelik sõrasõnda araştõrma koryon biyopsisi aracõlõğõ ile yapõlõr, eğer bayan (görülmeyen adet dönemi) 6 
haftanõn üzerinde ise. Eğer ailede talaseminin ağõr şekli olursa, olumsuz sonuçta anne ve babanõn talebi 
üzerine hamilelik sonlandõrõlabilir (kürtaj). 

 



 

 
     Sikkelcelziekte en/of thalassemie pagina 10 

Informatie over erfelijkheid, gezondheid en samenleving  
 

İrtibat Adresleri 

Some addresses of specialists 

Amsterdam Academisch Medisch Centrum (AMC) 
 Emma Kinderziekenhuis/afd. H8 
 Meibergdreef 9, telefoon 020 - 5669111 
 Mevrouw Dr. M. Peters, Dr. H. Heyboer 
 
 Onze Lieve Vrouwe Gasthuis 
 1e Oosterparkstraat 279 
 telefoon 020 - 5999111 
 Polikliniek haematologie 
 Dr. K.J. Roozendaal, haemataloog/oncoloog 
  
Den Haag Leijenburg Ziekenhuis, Leyweg 275 
 telefoon 070 - 3592000 
 afdeling haematologie 
 Dr. P.W. Wijermans 
  
Leiden Academische Ziekenhuis Leiden 
 Rijnsburgerweg 10, telefoon 071 - 5262267 
 afdeling haematologie  
 Prof.dr. A. Brand � transfusie therapie 
 Prof.dr. J.M.J.J. Vossen - beenmergtransplantatie 
 
Rotterdam Sophia Kinderziekenhuis 
  Dr. Molenwaterplein 60  
  telefoon 010 - 4636363 
  Afdeling Oncologie/haematologie 
  Dr. I.M. Appel 
 
Utrecht AZU/Wilhelmina Kinderziekenhuis 
  Nieuwegracht 137 
  telefoon 030 - 2504000 
  Afdeling haematologie 
  Mevrouw dr. H.M. van der Berg 
 
 
Centra voor erfelijkheidsvoorlichting 
 
Of heeft u vragen over onderzoek naar een erfelijke aandoening, dan kunt u daarvoor terecht bij een Klinisch 
Genetisch Centrum. Deze centra zijn verbonden aan de Academische Ziekenhuizen. Informatie over adressen 
en telefoonnummers vindt u op de site van de Vereniging Klinische Genetica Nederland: www.nav-vkgn.nl.  
Beschikt u niet over internet, bel dan met de Erfolijn. N.B. Voor een bezoek aan een Klinisch Genetisch 
Centrum heeft u een verwijzing  van de huisarts nodig. 
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Patiëntenorganisatie 
 
OSCAR: organisatie Sikkel Cel Anemie RELIEF  
(Stichting Sikkelcel Anemie en Thalassemie Nederland) 
Van Nijenrodeweg 315 
1082 HB Amsterdam  
Telefoon 020 � 6797887 (van 20.00 � 22.00 uur) 
Email: oscarsikkelcel@hotmail.com 
www.sikkelcel.nl 
  
Dit boekje is in verschillende talen bij het Erfocentrum verkrijgbaar (o.a. Nederlands, Engels, Turks). 
Er zijn ook publieksfolders over sikkelcelanemie en thalassemie in verschillende talen (o.a. ook Farsi en Italiaans). Voor 
beroepsgroepen is er eveneens meer informatie. 
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©VSOP, juni 2001 
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Het Erfocentrum is een initiatief van de Vereniging Samenwerkende Ouder- en Patiëntenorganisaties betrokken bij erfelijke en/of aangeboren aandoeningen (VSOP) 
 

Vragen over erfelijkheid en gezondheid? 

Bel, mail of surf 
 

Erfolijn: 0900-66 555 66 (� 0,10 per minuut) 
 

Email: erfolijn@erfocentrum.nl 
 

Website: www.erfelijkheid.nl 
 

www.kalitim.nl 


