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Sayin Editor,

Hemoglobinopatiler, —otozomal resesif  gecisli
monogenik bozukluklarin en stk gérilen grubudur.
Bu duruma ya globin zincirlerinin (talasemi)
sentezini etkileyen ya da hemoglobin (hemoglobin
varyantlart ya da anormal hemoglobinler) yapt ve
ozelliklerini  degistiten  1700'den  fazla  farkh
mutasyon neden olur!. Hemoglobinopatiler arasinda
6nemli bir yer tutan $-talasemi, 3-globin zincitlerinin
sentezindeki bozukluktan meydana gelir ve anemi ile
karakterizedir?. (-talasemi de homozigot durum
transfiizyona bagimliligt gerektiren siddetli anemiye
neden olurken heterozigot durum hafif ve orta

seyirli anemiye neden olur?.

Heterozigot B-talasemi, B-talasemi sendromlarin en
hafif seklidir ve genellikle klinik dizeyde sessizdit.
Fenotipik olarak, mikrositoz ve hipokromi ile
karakterizedir. (-talasemi heterozigot bireylerde
hemoglobin Az (HbAj) dizeyinde artis oldugu
bilinmektedirt. HbA> (x282) degeri, saghkl
yetiskinlerde toplam dolasimdaki hemoglobinin %
2.0 ila % 3.2'sini olustururken heterozigot talasemili
bireylerde % 3.5'in tzerinde seyretmektedir®. Bu
baglamda, HbA tayini 3-talasemi 6zelligi icin tarama
programlarinda ¢ok 6nemli bir rol oynamaktadit67:8.

HbA; degeri ile ilgili olarak literatiir de ¢ok sayida
makale mevcuttur. Ancak literatlir de heterozigot -
talasemili kadinlarda gebelik degiskeninin HbA»
degeri  tUzerine  etkisi  ile  ilgili  ¢alisma
bulunmamaktadir. Daha 6nce yapmis oldugumuz
calismada; Tibbi Biyokimya Anabilim Dalina

mutasyon taramast icin bagvuran heterozigot B-
talasemili bireylerin, gebelik 6ncesi ve gebelik
dénemdeki Hb A; degerleri kargilastirarak gebelik
degiskenin eritrosit indeksi ve Hb A degeri tizerine
etkisini incelendik®. Calismamizda Hb Az degerinin
gebe olan kadinlarda gebe olmayan kadinlara gore
daha yiiksek oldugunu belirledik.

Sonuclarimiza gore; Hb A diizeyinin gebelerde
heterizigot B-talasemi 6zelliginin taranmast icin daha
guvenilir bir parametre oldugunu géstermektedit.
Bununla birlikte, gelismekte olan teknolojinin
sundugu en 6nemli yeniliklerden biri olan, molekiiler
yontemler  B-talasemi  mutasyonunun  tespit
edilmesinde oldukca 6nemlidir. Ancak molekiler
yontemlerin yliksek maliyetli ve zahmetli olmasindan
dolayt  ancak sinirll  sayidaki  risk  grubuna
uygulanabilmektedir.

Calismamizdaki veriler géstermektedir ki, gebelerde
Hb A, dizeyinin yiiksek seyretmesi heterozigot [-
talasemi mutasyonu acisindan bu bireyleri yiksek
risk grubuna dahil etmektedir. Bu baglamda 6zellikle
hastaligin prevelansinin yitksek oldugu bélgelerde,

gebelerde  Hb Az  degetlerinin = rutin  tarama
programina dahil edilmesi gerektigi
dustincesindeyim.
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