Informatie over erfelijkheid, gezondheid & samenleving

Orakhiicre ve/veya talasemi hastahgi
ile ilgili Kisiler icin bilgi

Informatie voor mensen betrokken bij
sikkelcelziekte en/of thalassemie in het Turks

Icindekiler

1. Orak hiicre hastaliZl NEAIT?..........ccoviiiiiiiieieeiece e re e e beeste e s resebeesseesseeseas 2
2. Orak hiicre hastalig1 nasil OIUSUI?........c.coiiiiiiiiiiiee et 2
3. Orak hiicre hastasinda sikayetler nasil OJUSUI? .........ccooevciiiiiiiiniie e 2
4, Orak hiicre hastaligi belirtileri nelerdir ve hastadaki sikayetler nelerdir? ............ccocovvenneeeen. 4
5. Sikayetlerin olugmasinda onleyici tedbirler nelerdir? ............ccoceeeiierienienienenie e 4
6. Orak hiicre hastalig1 nasil aile boyu gecis yapar?.........ccoceveeveririineneeneneeeeeeee e 5
7. HAMILEITK ..ottt ettt st et e st ne e b eee s 6
8. DA Gttt et et et e e e e ta e e e beeeteeeeataeetteeetreeeteeeteeenans 6
9. AMEIYALIAT ...ttt ettt et ettt e ettt ete et eteas 7
10.  Doktorunuzla irtibat kurmaniz gereken durumlar ..............cccoeeeviieiiiieecieeciecee e 7
11.  Orak hiicre hastaliginin tedavisi NASIIAII?...........cccevviiriiieiiiiieieeee e 7
12.  Orak hiicre hastaliginda gelecege doniik gelismeler nelerdir? ............cocceeievininiinenennenne. 7
13, KalItim (GENEIK)....cccuiiiiiiiiiie ettt ettt et e e et eesebeeebeeetaeessbeeestaeessseesssaeenssaesnseeas 7
14, Kalitim Ve ONIEME..........c..ouevieieeeeeceeeeceeeeee e eeas e s s sesenens 8
15, Talasemi NEIT?......cooiiiiieiieieere ettt ettt ettt b e et e e s b enees 8
16, KalItim V& TalaSCIMi.....ccccuiiiiiiiiiiieeiiieecieeeiee ettt ettt e et eeteeeeteeesabeeeaeeeseveeeabaeensaeesaseeenseeas 9
17.  Talaseminin ONIENMESI ...........cccovveeveveeeeeeceeieeeeeeeecee e eas s neseeseneeens 9

TEtIDAt AQTESIETI........veveceveeceeceeee ettt 10

Herfo L iiatlny Sikkelcelziekte en/of thalassemie pagina 1

Informatie over erfelijkheid, gezondheid en samenleving



1. Orak hiicre hastalig1 nedir?

T1p dilinde orak hiicre hastaliginin birkag¢ ismi vardir: sicklecell anemi, HbS hastalig1 veya S/S hastalig1 gibi.
Hollandaca’da bu hastaliga sikkelcelziekte denmektedir ve kan ile ilgili bir hastaliktir. Kanimizin 6nemli
kismui alyuvar hiicrelerinden olugmaktadir. Alyuvarlarin gérevi viicudumuzun her kismina oksijen tagimasidir.
Nefesle aldigimiz oksijen, akcigerlerde alyuvarlarda bulunan ve kanimizin kirmizi rengini veren hemoglobin
maddesine baglanir. Hemoglobin’in birkac ¢esidi mevcuttur. Ornegin anne karnindaki ve yeni dogmus
bebeklerde F tipi Hemoglobin (HbF), normal erigkin bir insanda A tipi Hemoglobin (HbA) bulunmaktadir.
Orak hiicre hastalarinda ise kanin kirmizi rengini veren hemoglogin maddesinin saglikli kisilere gore yapisi
farklidir. Bu kisilerde S tipi Hemoglobin (HbS) mevcuttur.

Bu kisilerin alyuvarlari oksijen miktari az oldugu zaman seklen degisiklige ugrarlar ve orak seklini alirlar.
Orak hiicre hastasinda bu alyuvarlardan fazlaca bulunur. Kisinin kaninda bu alyuvarlarin varlig1 6zel test ile
aragtirilabilir ve sikklecel anemisi olup olmadig: tespit edilebilir. (kansizlik tip dilinde anemi olarak
gecmektedir)

Asagida normal alyuvarlar ile orak seklini almis alyuvarlarin resmini gérmektesiniz.
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Normal alyuvarlar ~ Orak hiicre alyuvari

2. Orak hiicre hastaligi nasil olusmaktadir?

Orak hiicre hastalig1 Afrika’da ¢cogunlukla zencilerde goriilen bir hastaliktir. Diinya’nin diger bdliimlerinde
Ozellikle Akdeniz iilkeleri ( buna Tiirkiye de dahil) Arap iilkelerinde ve Amerika’da da bu hastaliga sik¢a
rastlanmaktadir.

Dalak normalde ortalama 120 giinliik émriinli tamamlayan alyuvarlar1 par¢alayan organdir. Ancak orak hiicre
hastalig1 olan hastalarda alyuvarlar sekil bozuklugu nedeniyle dalak tarafindan tutulmalar1 ve par¢alanmalari
artmis, dolayistyle omiirleri azalmistir.

Orak hiicre hastalig1 aile boyu kalitim yoluyla nesilden nesile gegmektedir. Orak hiicre hastasinin kalitim
maddesi (DNA)’s1 saglikl kisilere gore az farklilik gosterir. Bu hastalik yalniz anne ve babanin herikisinin de
kalittm maddelerinde (DNA)’larinda hata varsa ortaya ¢ikar. Sunu belirtmeliyiz ki orak hiicre hastalig1 asla bir
bulasici hastalik degildir. Bu hastalik aile boyu kalitim yolu ile nesilden nesile aktarilan ve dogumdan
itibaren bulunan bir hastaliktir. Orak hiicre hastasindan alinan kanla da hastalik ge¢mez. (Kan verilmesi
durumunda oldugu gibi)

3. Orak hiicre hastasinda sikayetler nasil olusur?
Bu hastalarda alyuvarlar “farkli” olduklarindan dolay1 birkag¢ problem meydana gelmektedir. Bu problemlerin
baglicalar1 sunlardir:

I) Orak hiicreleri viicut tarafindan normal alyuvarlara gore daha cabuk yikima ugrarlar.
Alyuvarlarin daha ¢abuk yikilmasindan dolay1 geriye az miktarda alyuvar kaldigindan kansizlik olusur. Buna
tip dilinde anemi de denilir.

Kansizlik belirtilerini veya sikayetlerini s0yle siralayabiliriz: Normalden daha ¢abuk yorulma, igtahsizlik,
halsizlik ve kulak ¢inlamas1 gibi. Alyuvarlarin hizli yikimindan dolay1 alyuvarlar’da bulunan bilirubin
maddesi ortaya ¢ikar. Bu madde deri’de ve gozler’de sar1 renk olugsmasina neden olur. Buna sarilik (=icterus)
denir.
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Orak hiicre hastalar1 enfeksiyonlara kars1 artmis duyarlilik gosterirler. Enfeksiyonlarda alyuvar yikimi
hizlanmis olup bununla birlikte ¢esitli belirtiler olusabilir. Bunlar cildin solgunlasmasi, sarilik, koyu renkte
(kola’ya benzer) idrar yapma, kalp carpintisi, bag donmesi, bayilma ve nefes darlig1 gibi. Boyle bir duruma
anemik (kansizhk) krizi denir

II) Alyuvarlarin oraklasmasi olay:
Bu olay asagida belirtilen sartlarda gergeklesebilir

e Alyuvarlarin yeteri kadar oksijen alamadiklari sartlarda. Alyuvarlarin yedek oksijen miktarmin
azalmas1 ve buna bagli olarak oksijenin daha ¢abuk tiiketilmesine sebep olur. Ornegin bu sartlar yiiksek
daglarda ve basing kabini olmayan ugaklarda olabilir.

e Viicudun cok oksijene ihtiya¢c duydugu sartlarda. Ornegin agir ugraslar (agir sporlarda),
enfeksiyonlarda, asir1 yorgunlukta ve uykusuzlukta.

¢ Dehidratasyon’da, viicudun asir1 su kaybina ugradigi durumlarda

e Cok asir1 soguklarda
Orak seklini almig alyuvarlar adeta birbirine gecerek kenetlenirler ve kiiciik kilcal damarlar tikarlar.
Buna bagli olarak ¢esitli organlara az kan ulasir.
Bu duruma vaso-okliisif kriz (damar tikanmasi) Kkrizi denir. Sikayetler viicudun hangi damarlar
tikanmigsa ona bagl olarak geligir. Bunlar:

a) Kemiklerde:

Kol ve bacak veya sirtta siddetli agrilar (kiigiik ¢cocuklarda el ve ayaklarda) olugur. Bu agrilar ani olusur ve
birkag giin siirebilir. Agrilar bir yerde kalir veya baska bir tarafa da sigrayabilir. Ornegin diz kapaklarindan
dirseklere sigramasi gibi.

Agrimin oldugu yerde ciltte veya bag dokusunda sigsme ve kizariklik olusur. Bu belirtilere agrih kemik krizi
(pijnlijke botcrise) denir. Kiiciik ¢ocuklarda ise daha ¢ok el-ayak sendromu (hand-voet syndroom) goriiliir.

b) Akcigerlerde:
Ani olusan nefes almada giicliik, nefes darlig1 ve nefes alip vermenin zor ve agrili olmasi, akcigerlerde damar
tikanmasi belirtileri olabilir. Buna akciger enfarktiisii (longinfarct) denir.

c) Bagirsaklar:
Ani olusan ve uzun siiren siddetli karm agrilari, bagirsagi besleyen kilcal damarlarin tikanmasi belirtisi
olabilir. Buna bagirsak enfarktiisii (darminfarct) denir.

d) Beyin:

Beyine yeteri kadar kan gitmedigi zaman su belirtiler olusabilir: Ani olarak gelisen normal konugsamama hali,
kollarda ve bacaklarda giiclin azalmasi, uyusukluk olusmasi ve kaslarin istek dis1 gerilip gevsemesi. Buna
beyin enfarktiisii veya felci (herseninfarct of CVA) denir. Yasam siirecinde beynin fonksiyonuna baglh
rahatsizliklar olusabilir. Ornegin diisiinmede aksakliklar, konsantrasyon eksikligi, hafiza kaybi

e) Bobrekler:

Bobreklerin iginde de biiyiik miktarda ince damarlar oldugundan dolay1 oralarda da oraklagmis alyuvarlar
tikanma olusturabilir ve bobrek yetmezligine (nierfunctiestoornissen) sebep olur. Bunun belirtileri ise idrarda
kan goriilmesi ve

(bobrekler idrar1 yogunlastirma 6zelligini kaybettiklerinden dolay1) ¢ok idrar yapmadir. Bu durumda viicudun
su kaybina ugramasi riski de yiikselmis olur. Ozellikle ishal ve atesli durumlarda tehlikelidir.

f) Penis:

Bazen erkek cinsel organinda orak hiicreleri toplar damarlarinda tikanmaya sebep olur ve cinsel uyari
olmaksizin arka arkaya veya devamli sekilde agrili ereksiyon olusabilir. Buna tip dilinde priapism
(priapisme) denir.

g) Gozler:
Gozdeki damarlarin tikanmasi ile ani olarak gdzlerin iyi gormemesine sebep olabilir.
Not: Yukarida siralanan belirtilerin hepsi ayn1 anda veya bir hastada hepsinin bulunmasi gerekmez.
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4. Orak hiicre hastalig: belirtileri ve hastanin sikayetleri nelerdir?

Cogu orak hiicre hastalar1 uzun zaman arasi rahatsizlik géstermezler. Bu hastalar bu durumda dengede
sayilirlar. Bazi donemlarde ise siddetli rahatsizliklar olusabilir. Bu doneme de kriz dénemi (crises)
denmektedir. Sikayetler orak hiicre hastaligina bagh kaynaklanabilir. Fakat basit bir nezle de bu krize sebep
olur.

Bunlar arasindaki farki belirlemek icin asagida sikayetlerin gruplandirilmasini verecegiz. Ozellikle ikinci grup
sikayetler (siddetli ve ani olusan sikayetler)’de doktorunuzla irtibat kurmaniz gerekmektedir. Baz1 hastalar
kriz geldigini hissederler. Bu durumda uzunca beklemeyin ve hemen doktorunuzla veya tedavi gordiigiiniiz
hastaneyle irtibat kurun.

Birinci grup: Cok goriilen sikayetler

Alisilmistan daha ¢abuk yorgunluk, halsizlik ve istahsizlik

0 Goz akmin agik sar1 renk almasi

Q Cok idrar yapmak ( tuvalete sik ¢gikma)

O Cocuklari normalden yavas biiyiimeleri (kansizliktan dolayn)

O

Ikinci grup: Siddetli ve ani olusan sikayetler:

Ateslenme (38.5 dereceden yiiksek ve 24 saatten fazla siiren)

Bas agrisi, kollarda veya bacaklarda gii¢siizliik, uyusukluk, kaslarin gerilip gevsemesi(stuipen)
Agrili krizlerin olugsmast

Cildin solgunlagmasi veya sariligin ani gogalmasi ve bununla birlikte dalak biiyiimesinin olugmasi.
El ve ayaklarda agrili sismelerin olusmasi (el-ayak sendromu).

Ani olusan gérme bozukluklari.

Ani olusan nefes almada zorlanmalar ve nefes darligi.

Ani olusan karnin {ist sag boliimiinde agrilar ve bu agridan dolay1 oturma ve yatmada giicliikler ( bu
belirtiriler safra kesesinde tas olusumuna isaret edebilir).

Erkeklerde penis’te agrili ereksiyon olugmasi

Idrarla beraber kan gelmesi

Bacaklarda yaralarin olugsmasi

[y Sy Sy
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Yukarida belirtilen ikinci grup siddetli ve ani olusan sikayetlerde mutlaka aile doktorunuzla veya hastane
ilk yardimu ile irtibat kurmaniz gerekmektedir.

5. Sikayetlerin 6nlenmesi icin alinmasi gereken tedbirler nelerdir.
Orak hiicresi hastasi olarak sikayetlerinizi en aza indirgemek istiyorsaniz, asagida belirtilen yasam kurallarina
uymaya c¢aligmalisiniz.

*  Saglikli yasam, yani:
- lyi, bol gesitli gidalar yemeli
- yeteri kadar dinlenmeli
- yeteri kadar fiziksel hareket etmeli (asir1 agir sporlardan kaginmali)

*  Stress’ten kaginmali, yani:
- yeteri kadar uyumali
- sikint1 doguracak olaylardan sakinmali
- Agirt derecede yorulmamali

*  Enfeksiyonlara kars1 6nlem almali, yani:
- Temizlige dikkat etmeli
- Digleri iyi firgalamali ve sik aralarla dig¢iye kontrole gitmeli (dis¢inize de sikkle cell hastasi
oldugunuzu belirtin)
- Ateslendiginiz zaman hemen doktorunuza telefon edin (atesiniz 38.5 dereceyi gectigi zaman
- 12 yagina kadarki orak hiicre hastasi ¢ocuklara enfeksiyonlari dnlemek i¢in doktorunuz kontroliinde
giinliik penisilin (Broxil) vermeli
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- Her ¢ocuga yapilan normal DKTP, HIB ve BMR asilarimin diginda Pneumovax asis1 yaptirilmali (ilki
2 veya 3 yasinda olmak tizere daha sonra her 5 yilda bir tekrarlanmali)

*  Viicudun agir su kaybini1 dnlemeli, yani:
- Su kaybina neden olabilecek durumlarda (sicaklarda, ateslenmelerde, kusmalarda ve ishalde) bolca su
veya limonata igmek ¢ok dnemlidir

*  Soguklardan sakinmali, yani:
- Kisin sicak giyinmeli, soguk sularda yiizmekten sakinmali
- Yizdiikten sonra ise sicak dus yapmali ve hemen kurulanmali

6. Orak hiicre hastaligi nasil aile boyu gecis yapar?

Basta belirtildigi gibi orak hiicre hastaligi irsi bir hastaliktir ve yalniz anne ve babanin herikisinin de kalitim

maddelerinde (DNA’larinda) hata varsa ortaya ¢ikar.Bu nedenle Orak hiicre hastaligina iliskin insanlari ii¢

gruba ayirabiliriz:

1. Saglikli insanlar (bu kisilerde normal hemoglobin (= hemoglobin A) bulunur. Bunlarda bulunan
hemoglobin maddesi AA olarak da belirtilir

2. Orak hiicre hastalig1 tastyicilar: (bu kisilerin hemoglobinlerinin bir boliimii normal hemoglobin A diger
boliimii ise orak hiicre hemoglobini (= hemoglobin S)’den olugsmaktadir. Bu da AS olarak belirtilir

3. Hastalar: Orak hiicre hastaligi olan kisilerde sadece Orak hiicre hemoglobini bulunur. Bu da SS olarak
belirtilmektedir.

Tasiyicilar:

Orak hiicre hastalig1 tastyicilarinda hemoglobin maddelerinin yaris1 normal hemoglobin’dir (HbA= A tipi
hemoglobin). Normal hemoglobin gorevini yeteri kadar yaptigi i¢in bu kisilerde yok denecek kadar az sikayet
olusur. Yalniz ¢ok asir1 durumlarda 6rnegin yiiksek yerlerde yapilan maraton kosularinda problemler
olusabilir. Tastyici kisilere orak hiicre-traitte (sikkelcel-trait) de denir.

Tastyici kisiler hastalig1 cocuklarina aktarabilirler, agsagida verilen birinci, ikinci ve liglincii 6rneklerde oldugu
gibi . Kendileri ender hastalik belirtileri gosterirler.

Bir kisinin tasiyict olup olmadigi ancak kan testi ile anlagilabilir.

Orak hiicre hastalar::

Insanda bulunan her irsi vasiflar ¢ift sekilde bulunur. Biri anneden digeri ise baba’dan aktarilmistir. Orak
hiicre hastasi da bu 6zelligi hem anne’den hem de baba’dan almistir yani ya her iki velisi de tasiyic1 olmali
(6rnek 2°de oldugu gibi), veya iki velisi de orak hiicre hastasi olmali veyada bir velisi tagiyici digeri ise orak
hiicre hastasi olmal1 (6rnek 3’te oldugu gibi).

Orak hiicre hastalig1 nasil nesilden nesile gectigi anlasilabilmesi i¢in asagida birkag¢ 6rnek sunacagiz. Bununla
birlikte su hususlara dikkat etmelisiniz:

a) Orneklerde verilen hastaligin olusma olasilig1 her yeni dogacak gocuk igin gegerlidir, yani bir hasta
cocugun dogmus olmasi diger ¢ocuklarin saglam olacaginin bir garantisi olmadigi gibi saglam dogan
bir ¢ocuktan sonra digerlerinin de saglam olacagini séylemek miimkiin degildir.

b) Orneklerdeki anne ve baba’nin yerleri degistirilebilir.

c) Saglam= tasiyic1 olmayan ve orak hiicre hastasi olmayan anlamina gelmektedir.
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Ornek 1:

Baba tasiyici olup (AS), anne saglam ise (AA). Dogacak olan gocugun tasiyict olma olasiligt %50 ‘dir.
Cocugun saglam olma olasiligi da %50’dir. Bu durumda dogacak ¢cocugun orak hiicre hastasi olma olasiligi
yoktur.

>

Yani ¢ocuklar %50 AA (=Saglam)
%50 AS (=Tas1yici)

YT
Ornek 2:

Anne ve Babanin herikisi de tasiyici (AS) iseler: Tastyici bir gocugun olma olasiligi %50, gocugun orak hiicre
hastas1 olma olasilig1 %25 ve ¢ocugun saglam olma olasiligi %25’tir.

-~ o
1

Yani cocuklar %25 AA (=Saglam)
%50 AS (=Tasiyic)
%25 SS (= Orak hiicre hastast)

Ornek 3:

Anne orak hiicre hastasi ise (SS), baba tasiyici (AS), Tastyic1 bir cocugun olma olasiligi %50, cocugun orak
hiicre hastasi olma olasilig1 %50, ¢cocugun saglam ve tasiyict olmama olasilig1 ise yoktur. Yani ya ¢ocuklar
hasta dogar veya tastyicidirlar.

1

Yani ¢ocuklar %50 AS (=Tasiyic1)
%50 SS (= Orak hiicre hastasi)

IR AN

Baba orak hiicre hastasi ise (SS), anne saglam (AA), tastyict bir gocugun olma olasilig1 %100°diir. Cocugun
saglam ve tagtyict olmama olasilig1 ise yoktur.

Yani ¢cocuklar %100 AS (=Tas1y1ic1)

7. Hamilelik

Orak hiicre hastasi bayanlarda hamile siiresinde ¢cogu zaman problemler olusmaktadir. Cogu zaman kansizlik
artmakta ve krizlerin siklig1 ve siddeti de artmaktadir. Bundan dolay1 hamilelik doneminde hamile olan kisiyi
daima bir doktor kontroliinde olmasi ¢ok énemlidir. Cogu zaman hamileye dogum yaklastikca birkag kez kan
verilir. Bu sekil 6nlemlere ragmen hamilenin diigiik yapma olasilig1 yiiksektir. Dogum ise ¢ok dzen bakimla
hastanede olmasi sarttir.

8. Disci

Orak hiicre hastas1 olan kisiler agiz temizligine ¢ok 6nem vermeli ve sik aralarla dis hekimine kontrole
gitmeliler. Dis hekiminize sizde orak hiicre hastaligi oldugunu anlatmaniz ¢ok dnemlidir. Dislerinizdeki
enfeksiyon bir krize neden olabilecegi i¢in hekiminiz kontrolde dislerinize daha 6zenle bakmali ve onun
verecegi tavsiyelere uymalisiniz. Digleriniz ¢ekilmesi gerektigi zaman 6zel bir tedbir alinmasina gerek yoktur.
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9. Ameliyatlar

Bayiltilmis halde gergeklestirilen ameliyatlar esnasinda alyuvarlar daha ¢abuk oraklasmaktadirlar. Bundan
dolay1 orak hiicre hastasina ameliyat 6ncesi birkac kez kan verilmesi gerekmektedir. Béylece hem alyuvarlarin
oraklagsmasi hem de sikayetlerin olusmasi 6nlenmis olur. Gerekli 6nlemleri almak i¢in bayiltict doktorun
(anestezist) da sizde orak hiicre hastaligi oldugunu bilmesi gerekmektedir.

10. Doktorunuzla irtibat kurmaniz gereken durumlar

Orak hiicre hastalig1 konusunda uzman olan bir doktoru aramaniz tavsiye edilir: Bu kisiler hematolog/ ¢ocuk
doktoru veya hematolog/ i¢ hastaliklar1 doktoru olabilir (hematolog; kan hastaliklari uzmani anlamina
gelmektedir). Senede bir veya iki kez poliklinik kontrollerinde muayene ve kan testi yaptirmaniz tavsiye
edilir. Bdylece orak hiicre hastalig1 belirtileri daha erken teshis edilir. Ornegin kansizlik durumlarinda daha
cabuk kan verilebilir. Poliklinik kontrollerinde doktorunuza her tiirlii soru sorup danigsma imkant
bulabilirsiniz.

Ayrica doktorunuzu boliim 4'te belirtildigi gibi siddetli ve ani olusan sikayetlerde hemen doktorunuzu
aramamz gerekmektedir

11. Orak hiicre hastaliginin tedavisi nasildir?

Orak hiicre hastaligina sebep olan nedenler yani insandaki kalitim maddesini degistirmek su anda imkansiz.
Fakat hastalik belirtilerinin ve sikayetlerin olugsmasini dnleyici tedbir ve tedavi yontemleri gelistirilmektedir.
Su anda birkag tedavi sekli gelistirilmistir. Bunlar1 sdyle siraliyabiliriz:

1. Antibiyotik ilac1 alma: Enfeksiyonlar1 6nlem ve tedavisi i¢in
2. Agr kesici ilaglar ve bol suigme:  Kemiklerde, karinda ve akcigerlerde olusan agrilara karsi
3. Folik Asit (foliumzuur) hapt kullanma:  Viicudun kan yapmasini artirmak i¢in

4. Kan verilmesi: Asirt kansizliklarda veya agril krizlerde, akciger ve beyin
enfarktiisiinde, ayrica ameliyatlarda.
5. Hastanin hastaneye kaldirilmasi: Cok siddetli agrili krizlerde, kansizlik ve enfeksiyonlarda

Dikkat: zine gittiginizde yanmizda hastaligiizi anlatan brosiiriiniizii veya Doktorunuzdan aldiginiz hastalik
belgesini yaninizda gotiiriiniiz.

12. Orak hiicre hastaliginda gelecege doniik gelismeler nelerdir?
Amerika, Ingiltere ve Hollanda'da doktor ve arastirmacilar orak hiicre hastaligi ile ilgilenmektedirler
Bu kisiler:

1. Hastalik hakkinda hastalara , onlarin velilerine, diger doktor ve hemsirelere, ebelere ve diger ilgili olan
kisilere yeterli ve saglam bilgi vermeye ¢alismaktadirlar

2. Orak hiicre hastaliginin erken teshis edilmesini saglamaya c¢alismaktadirlar

3. Yeni tedavi metotlar1 gelistirip test etmektedirler.

4. Hatali kalitim maddesini (DNA'y1) degistirmeye ¢aligmaktadirlar

13. Kahitim (Genetik)

Her insanin biitiin kalitsal (irsi) 6zellikleri genlerde (DNA) kaydedilmistir; 6rnegin sa¢ rengi, kan grubu, cilt
rengi, géz rengi ve benzeri.

Insanlarda hemen hemen biitiin genlerin iki &rnegi vardir: biri babadan gelen ve biri de anneden gelen. Genler
boylece ¢ift niisha halinde bulunurlar. Siras1 gelince her insan genlerinin yarisint ¢ocuklarinin her birine
nakleder. Yani her ¢iftden birtane.

Insanin her bir ¢ocugu i¢in hangisini aktardigi yine farklidir; bundan dolay1 anneler ve babalar ¢ocuklarina
benzerler. Cocuklar da birbirlerine benzerler, fakat onlar ayn1 zamanda farklidirlarda.

Her insan ayrica olumsuz 6zellikli (hatali) tek tiik gen tasir. Bazen bu agir kalitsal (irsi) bir hastaliga sebep
olabilir, fakat genelde ciftin diger geni boyle bir kisinin hemen hemen higbir sey farketmemesini saglar. Bu
tasiyicilik olarak isimlendirilir ve orak hiicre hastalig1 ve talasemi (Akdeniz anemisi) gibi kan hastaliklarinda
bu tastyicilik ‘trait’ (ayirici nitelik) olarak adlandirilir.
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Tasiyicilik kansizliga sebep olabilir mi? Bazen tasiyici hafif kansizliga sahip olabilir ama ¢ogunlukla onda
hastalik belirtileri yoktur. Tastyicilik zaman igerisinde gergek talasemi veya orak hiicre hastaligina
doniisemez. Kim kalitim ve hastalik {izerine daha fazla bilmek istiyorsa, VSOP’dan kitapgik siparis edebilir.

14. Kalitim ve Onleme

Orak hiicre hastalig1 kalitsal bir hastaliktir. Eger sizde orak hiicre hastalig1 varsa, anneniz ve babaniz tagiyici
olmak veya kendileri bu hastaliga sahip olmak zorundadirlar. Eger sizin orak hiicre hastalikli cocugunuz
varsa, o durumda siz ve sizin kocaniz veya kariniz bu hastaligin tastyicisi veya sizler kendiniz bu hastaliga
veya biriniz tastyict ve digeriniz hastaliga sahip olmak zorundasimiz. Bunun iki 6nemli sonucu vardir.

a  Her hamilelikte orak hiicre hastah@inin yiiksek olma olasihgi
Her hamilelikte ¢ocugun orak hiicre hastaligina sahip olmasinin artms olasilig1 vardir. Sayet sizin ve
esinizin hangi tiir tagiyiciliga sahip oldugunuz kesin biliniyorsa, ¢ocugunuzda orak hiicre hastaliginin ne
kadar agir olabilecegi arastirilabilir.
Birka¢ durumda (bir sonraki) hamilelikte rahimdeki ¢ocukta orak hiicre hastaligi olup olmadigini tespit
etmek i¢in arastirmak miimkiindiir. Bu hamilelikte erken bir sathada olur, eger yaklasik (goriillmeyen adet
donemi) 6 haftanin ilizerinde iseniz.
Eger dogacak ¢cocugunuzda orak hiicre hastaliginin agir bir sekli s6z konusu ise, o zaman muhtemel bir
kiirtajada karar verebilirsiniz. Bu konuda doktorunuzla goriisebilirsiniz veya civardaki klinik genetik
(kalitimla ilgili) merkezle temasa gecebilirsiniz.

b  Aile arastirmasi
Eger orak hiicre hastaligi tastyicisi veya kendiniz orak hiicre hastasi iseniz, o zaman bu demektir ki bu
kalitim faktoriine ailede rastlanilmak zorundadir. Cocuklariniz, anneniz, babaniz, erkek kardesleriniz ve
kiz kardesleriniz, kiz ve erkek yegenleriniz ve amcalariniz, halalariniz, dayilariniz ve teyzeleriniz hepsi
tastyici olabilirler.

Onlarin, ¢ocuklar: olmadan 6nce, tastyicilik arastirmasi yaptirmalari onlar icin 6nemlidir. Zira onlarin
(gelecekteki) gocuklarida yiiksek olasilikta orak hiicre hastasi olabilirler ve onlar da gerekirse hamilelik
sirasinda erken arastirmadan yararlanabilirler.

15. Talasemi Nedir?

Talasemi hastalig1 (talasemi major veya Cooley anemisi) her ikiside tagiyici olan saglikli annelerin ve
babalarin ¢ocuklarinda olabilen agir kansizligin ismidir. Orak hiicre hastaliginda biraz degismis
hemoglobinden bahsedilirken, talasemide hemoglobinin yapisinda yetersiz yapim vardir. Dogumdan yaklagik
6 ay sonra Cooley anemili bebek yetersiz hemoglobin yapacak ve agir kansizligi olacaktir.

Tedavi

Diizenli kan transfiizyonlar1 (kan nakli) ve fazla kan nakillerinden ileri gelen asir1 demir fazlahgim
gidermek i¢in ilaglarin verilmesi, miimkiin olan tek tedavidir. Sayet uygun donor (organ verici)
bulunursa, giiniimiizde kemik iligi nakli de uygulaniyor. Bu tedavinin basarisi biiyiik dlciide kesin
degildir.

Transfiizyonlar ve anti-hemosiderosis (biriken demire karsi) tedavisi en uygun hemoglobin ve demir diizeyini
sabit tutmak; belirtiler ve komplikasyonlarda yardim etmek i¢in siki tibbi kontrol altinda yapilir. Belirtiler
sunlar olabilir: dalak ve karacigerde biiyiime, kemiklerde sekil bozuklugu, gelisme geriligi, puberte (ergenlik)
gelisiminde ve seksuel (cinsel) fonksiyonlarda bozukluk, tiroid bezi sapmasi, seker hastaligi, enfeksiyonlar,
dis bakimi problemleri.

Tedavi eden uzman biitiin olasi belirtileri goz 6niinde bulunduracaktir. Daha bagka talasemi ¢esitleride (alfa-
talasemi gibi) vardir fakat burada bunlar bahsedilmeyecektir.
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16. Kalitim ve Talasemi

Talasemi de kansizligin kalitsal (1rsi) bir seklidir. Kalitsal olarak gegme tam olarak orak hiicre hastaliginda
oldugu gibidir (4. ve 5. boliimlere bakiniz). Eger her iki esde tasiyici ise, onlar hatali hemoglobin 6zelliklerini
cocuklarina nakledebilir. Bu ¢iftin her ¢ocugu cift tagiyicilikta (anne ve babada tastyici) her ikiside saglikli
olan anne ve babadan hatal1 6zelligi % 25 alma olasiligina sahiptir. Bu ¢ocuk agir hasta olacaktur.

Bunu yani sira, gocugun % 50 tasiyici olma olasiligi vardir, anne ve babasinda oldugu gibi ve % 25 hatali
0zelligi almama olasilig1 vardir. Bu ¢ocuklar saglikli olacaktir.

Ilke olarak Hollanda’da herkes talasemi veya orak hiicre hastaligi tasiyicisi olabilir. Fakat Kuzey-
Avrupalilarda buna seyrek rastlanir. Bu 6zelliklere daha sik Giliney-Avrupadan ve Akdeniz ¢evresi
iilkelerinden Yunanistan, Italya, Tiirkiye, Orta-Dogu ve Kuzey Afrika (Fas, Tunus, Misir vb.) gibi gelen
kisilerde rastlanilir. Ayrica Orta-Afrika, Surinam ve Asya (Endenozya, Cin, Tayland vb.) iilkelerinden gelen
kisilerde de bu 6zelliklere sik rastlanilmaktadir.

17. Talaseminin Onlenmesi

Herkes icin fakat 6zellikle aile kurmak isteyen geng kisiler i¢in talasemi (veya orak hiicre hastaligi ) tasiyicisi
olup olmadiklarini bilmek dnemlidir. Eger bir kisinin kan tahlilinde bu 6zelligi tasidig1 ortaya ¢ikarsa, o
zaman ¢ocuklar1 olmadan 6nce, esininde tasiyici olup olmadigini aragtirmak ¢cok dnemlidir. Ciinkii eger her
ikiside tastyici iseler, onlarin ¢ocuklarinin %25 agir talasemi hastasi olma olasilig1 vardir.

Aile Arastirmasi
Eger bir kiside tasiyicilik tespit edilmisse, aile arastirmasi kesinlikle anlamhdir. Ciinkii erkek kardesler,
kiz kardesler, erkek ve kiz yegenler de tasiyici olabilir ve cocuklari icinde olasi risk olabilir.

Hamilelik Sirasinda Arastirma

Orak hiicre hastaliginda oldugu gibi talasemi i¢inde hamilelik sirasinda arastirma miimkiindiir. Her ikiside
tastyici olan anne ve baba gocuklarinin hastalikli olup olmayacagini istenirse bu arastirma yardimiyla
ogrenebilirler. Bu aragtirma annelere ve babalara genis bir bilgilendirme sonrasi klinik genetik merkez
araciligi ile yapilir.

Hamilelik sirasinda arastirma koryon biyopsisi araciligi ile yapilir, eger bayan (goriilmeyen adet dénemi) 6
haftanin tizerinde ise. Eger ailede talaseminin agir sekli olursa, olumsuz sonugta anne ve babanin talebi
iizerine hamilelik sonlandirilabilir (kiirtaj).
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Irtibat 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

le 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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Patiéntenorganisatie

OSCAR: organisatie Sikkel Cel Anemie RELIEF
(Stichting Sikkelcel Anemie en Thalassemie Nederland)

Van Nijenrodeweg 315 Seklo ¢

1082 HB Amsterdam 7 W‘é
Telefoon 020 — 6797887 (van 20.00 — 22.00 uur) '3&5
Email: oscarsikkelcel@hotmail.com ‘%‘9 o

www.sikkelcel.nl

Dit boekje is in verschillende talen bij het Erfocentrum verkrijgbaar (0.a. Nederlands, Engels, Turks).
Er zijn ook publieksfolders over sikkelcelanemie en thalassemie in verschillende talen (0.a. ook Farsi en Italiaans). Voor
beroepsgroepen is er eveneens meer informatie.

Colofon
©VSOP, juni 2001

Ceviri drs. Recep Aydinli
(vertaling: drs Recep Aydinli).

Deze brochure kwam mede tot stand dankzij:

Mevrouw S.C. Beacher Patiéntenorganisatice OSCAR Nederland
Prof.dr. L.F. Bernini Anthropogenetica Leiden

Drs. D.P.M. Brandjes Slotervaartziekenhuis Amsterdam

Dr. H. ten Cate AZM Maastricht

Dr. P.C. Giordano Hemoglobinopathieén onderzoekslaboratorium Leiden
Dr. H.L. Haak Leijenburgziekenhuis Den Haag

Drs. J.C. Oosterwijk Klinisch Genetisch Centrum Leiden
Mevrouw Dr. M. Peters EKZ/Kinder AMC Amsterdam

Prof.dr. L.W. Statius van Eps Slotervaartziekenhuis Amsterdam

Drs. H.J. Walters Slotervaartziekenhuis Amsterdam
Bestelnummer 4040C

Deze uitgave werd mede mogelijk gemaakt door:

€ ZonMw

ZonMw eddarstirast

Deze brochure werd uitgegeven in het kader van het VSOP-project ‘Voorlichting over erfelijke en aangeboren aandoeningen aan
migranten’.

Voor een overzicht van alle informatiematerialen kunt u contact opnemen met het Erfocentrum.
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

Het Erfocentrum is een initiatief van de Vereniging Samenwerkende Ouder- en Patiéntenorganisaties betrokken bij erfelijke en/of aangeboren aandoeningen (VSOP)
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