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Hemoglobinopatiler, Hb uretiminin otozomal
resesif gecisli monogenik bozukluklarinin en
yaygin grubudur.

Hemoglobinopatiler sanayilesmis Kuzey ve Orta
Avrupa ulkelerinde nadir olmakla birlikte, son 10-

15 yilda endemik bolgelerden gelen goclerle bu
bolgelerde ¢ok daha yaygin hale gelmistir. Ayrica, -
cok sayida siginmaci ve miltecinin Avrupaya akisi
nedeniyle sayilar artmaktadir.
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TARAMA ve GENETIK DANISMANLIK

Taramanin temel amaci, etkilenen dogumlarin
sayisi yanisira ve ¢ocukluk ¢cagi morbidite ve
mortalitesini azaltmaktir.

Genetik danismanlik ideal olarak

hemoglobinopatili ailelere danismanlik

konusunda egitim almis bir uzman hekim

tarafindan saglanmalidir. 3

Danisman talasemi kalitimi, prenatal tani ve
preimplantasyon genetik tani konularini
aciklamahdir.

Resim-1
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Inheritance of Thalassemia
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Resim 1: Hemoglobinopatilerin Kalitimi
Aileler icin Danismanlik Bilgileri
(Ailelere Danismalik i¢in Verilecek Bilgiler)

1. Bilgilendirme, dnlemenin ilk adimidir ve
saglikl egitim programlarini tesvik ederek her
yabanci gruba ulasmak icin ¢aba gosterilmelidir.

2. Bilgilendirme, endise veya damgalanma
diisuincesi degil, bilgi ve farkindalik saglamali ve
farkh kiltiirlere uyarlanmahidir.
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egitim kurslari verilmelidir. Evlilik 6ncesinde v
gebe kalmadan 6nce bir tarama yapilmasi
onerilir.

4. Danismanlarin temel rolii, 6nyargisiz bir
sekilde bilgi vermek ve birey, ¢ift veya aile i¢in
ahlaki acidan dogru kararlari desteklemektir.

5. Hamileligin erken doneminde uygulanacak
politikanin Ulkenin kultlirel ortamina ve nufusa
gore kabul edilebilirligini saglamak icin yasal, etik
ve dini liderlerle yeterli diyalog onerilir.

5

6. Ciftin isteklerine ve se¢cimlerine saygi, bu
makamlarin bir 6nceligi olmahdir.

Bazi Musluiman lilkelerde, katoliklerde ve tutucu
vahudilerde risk altindaki ¢iftlere prenatal tani
ve selektif kiirtaj sunuluyor ya da bu hizmetleri
uygulamanin ¢esitli asamalarinda bulunuyorlar.
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kabul edilebilirligi hakkinda su ana kadar mev
olan bilgiler hakkinda yorum yapmak onemlidir.

YENIDOGAN TARAMALARI

Hemoglobin varyanti tasidigi bilinen yabanci
tasiyicilarin bebeklerine, etnik risk grubundan
gocmen ebeveynlerin bebeklerine ve daha énce
cesitli nedenlerle danismanlik almamis risk

altindaki bebeklere yenidogan taramasi (NBS) 5
onerilmelidir.
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Resim-2: Hemoglobinopatilerde Yenidogan Taramasi 7

NBS icin politikalar ve metodolojiler lilkelerde farklilik
gosterir ve bunun Avrupa genelinde SCD i¢in bakim
kalitesi ve klinik sonuglar izerinde sonuclari olabilir.

11 Avrupa ulkesinden 50'den fazla SCD uzmani NBS
programinin gelistirilmesine destek vermistir.
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TARAMA YONTEMLERI

Tarama yontemleri, tam kan sayimi ve HPLC veya
kapiler elektroforez ile hemoglobinin kantitatif
analizini iceren biyokimyasal ¢calismayi igerir.

Patojenik varyantlarin tanisi icin molekiiler
genetik dogrulama gerekir. Neonatal ve
antenatal tarama icin, etkilenen yenidoganlarin
veya tasiyicilarin tanisi hematolojik testlerle
saglanir.

DNA analizi kesin taniyi destekler ve ayrica
dogum oncesi tani prosedirlerini kolaylastirir.

Talasemi ve Hb varyantlarinin tasiyici taramasi
icin ornek akis semasi Resim-3’de
gosterilmektedir.
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B-talasemi tasiyicilarinin teshisi icin HbA
esik degeri genellikle diisiik MCV (<80fl) ve
(<27pg) seviyeleri ile birlikte nispeten yiliksek RBC
sayisi ve normal RDW ile birlikte %3,5 olarak
alinir.

| RBC Indices + HPLC |

MCV > 80fl MV 38 il MCV<80fl MCV<80fl

Hb
MCH >27pg MCH <27 pg MCH<27 pg MCH<27 pg eitante
RBC count—N RBCcount 1 RBC count 4/ RBC count- N/,
RDW-N\ RDW-N RDW - IV ROW -

|

Hb A, <3.5%,
HbF - N

Hb A,<3.5%, Hb A, >3.5% Hb A,<3.5%,
HbF - N HbF-N bF-N

B thal trait B thal S thal

? lron
deficiency
anemia

Resim-3. Hemoglobinopatilerin tanisi i¢cin akis
semasi

Demir eksikligi olan kisilerde, MCV ve MCH
seviyelerinde azalma disinda hemoglobin degeri
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ile orantili olarak RBC sayisi da azalir, Hb
seviyesi ise normal veya azalmistir.

RDW (kirmizi hiicre dagilim genisligi), MCV
hakkindaki varyasyon katsayisini 6lger. Demir
eksikliginde daha yiiksek olma egilimindedir,
ancak talasemilerde degildir.

Tarama sonrasi kesin tani icin DNA analizi
kullanilir. Ciftlerin saglikli cocuk sahibi olmalari
icin DNA analizi 6nemlidir. Clinki prenatal tani ve
preimplantasyon genetik tani ile saghkh ¢ocuk
sahibi olmak mumkundiir.

ITALYA:

Ulkede yaklasik 5,1 milyon yabanci vatandas
yasal olarak ikamet ediyor. Bu, genel yerlesik
niifusun yaklasik yiizde dokuzu. italya, Avrupa
Birligi ilkeleri arasinda ui¢cuinci sirada yer aliyor.

10
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tarama programlari, halkin farkindahgini artir
ve hedef popiilasyonlarda 6nlemeye yardimci
olmustur.

italya'da, hastaligin prevalansinin yiiksek oldugu
bolgelerden gocin yliksek orani nedeniyle, SCD li
hastalarin erken tespiti icin tarama
programlarinin uygulanmasi gerekli hale
gelmistir.

2011-2013 yillarinda italya'nin Modena ilinde
gerceklestirilen bir pilot ¢calismanin ardindan,
Ulusal Fizyolojik Gebelik Kilavuzuna gore tim
hamile kadinlarin ailesi igin licretsiz, resmi bir
tarama programi 31 Mayis 2014 tarihinde
baslatilmistir. 17.077 yeni anneden alinan
numuneler analiz edildi ve 993 annenin Hb
paternlerinde (%5.8) (%1.0 Hb AS) nedeniyle

11
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tasiyici oldugu gosterildi. Harita, italya'ni
bolgelerinde SCD sayisini gostermektedir.

0o pev s soly
PA cl Boliane

12

Totale = 1275

Resim-4 : italya’da SCD Haritasi
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ISPANYA

Diger Akdeniz iilkelerinde oldugu gibi ispanya'da
da baslica hemoglobin bozuklugu beta
talasemidir. Ancak 2003 yilina kadar, ispanya'da
hemoglobinopatilerin prevalansi bilinmiyordu ve
valnizca hemoglobinopatilerin icin evrensel???
pilot tarama programlarinin olusturulmasi ile,
%0.33'luk bir genel insidans tanimlamasina
ulastimistir.

13

2003 ve 2008 yillari arasinda, ispanya Saglk
Bakanligi'nin destegiyle Maifu ve arkadaslari
tarafindan Katalonya'da yenidogan
hemoglobinopati taramasi igin bir pilot calisma
gerceklestirilmistir. 2003'ten sonra, ozellikle
Afrika'dan (kuzey ve Sahra alti bolgeler) artan
goc akimlar, ispanya'da en yaygin kalitsal
bozukluklardan biri olarak SDC’in ortaya
¢tkmasina neden olmustur.
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Sonug olarak, 2008 yilina kadar yapilan t
calismalar, ispanya'da hemoglobinopatilerin
prevalansinin diger Akdeniz lilkeleri ile veya
Avrupa medyanina gore daha diistik oldugunu
gostermektedir (100.000 kisi basina talasemi i¢in
0,5 vaka ve SCD icin 15 vaka). Ayrica, SCD'in

vayginhigi heterojendir ve go¢ akimlarindan guglu
bir sekilde etkilenir.

(Resim 5)

14

W 125-200
W >200

The Standardise d Mobility Ratio (MR} me asures the nsk exce ss or defe o assodate d
with a cause. It is the quot ient between observe d case = and exp ect ed cases in & ach
Autonomous Community (AC) if the risk in each one of them equaltothat of Spain asa
h iz shown ina percentages scale so that a walue higher than 100 indicates a risk
excess (Mational Atlas of Hare Diseazes of Hare Dizseases. REPIER 1999—2003 15BN 284-
811— 6, 20086

Resim-5: ispanya’da SCD Haritasi
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TURKIYE

Son yillarda yaklasik 5 milyon Suriyeli Tiirkiye'ye
kacti. Gocmenler Turkiye'yi bir gecis yolu olarak
goruyorlar. Ayrica, Turkiye'nin bolgesinde
yiikselen bir glice sahip olmasi, Tirkiye'yi Uiciincu
ulke vatandaslari icin transit lilke yerine hedef
ulke haline getirmektedir.

1971'de Cavdar ve Arcasoy,

hemoglobinopatilerin genel insidansinin %2.1 15
oldugunu bildirmistir. En sik gozlenen anormal
hemoglobinler sunlardi: Hb S, Hb D, Hb C, HbE ve

Hb O Arab. Turkiye'de en sik goriilen anormal
hemoglobin HbS idi.

Hemoglobinopati Onleme Programi (HPP) 2003
yilinda otuz li¢ ilde baslamistir. Etkilenen
venidoganlarda son 10 yilda %90.0 azalma
olmustur.Resim-6
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Resim-6:Hasta yenidogan sayilari

HPP 2018 yilindan itibaren “Evlilik Oncesi
Hemoglobinopati Tarama Programi” adi altinda
tum ulkeyi kapsayan 81 ilde uygulanmaktadir.
Hemoglobinopatili hasta sayilari Resim-7 de
gosterilmistir.

16
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Resim-7 Turkiye’'nin Hemoglobinopati Haritasi

BEYAZ:0, SARI : 1-10, PEMBE: 10-50, GRi: 50- 100, YESiL:100-200,
BORDO : 200 lizerinde
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Insan hareketliligi ve gé¢ akimlari yoluyla,
hemoglobinopatilerin Akdeniz, Afrika ve
Asya'dan tim Avrupa, Amerika ve Avustralya'ya
vayildigi ve kiiresel bir halk saghgi sorunu haline
geldiklerine dair bilimsel kanitlar bulunmaktadir.

Hemoglobinopatilerin 6nlenmesi ve yonetimi
programlari, bu hastaliklarin endemik oldugu
ulkelerde veya uzun suredir gogmen kabul etme 18
gelenegine sahip lilkelerde iyi kurulmus ve
yonetilmektedir.

Halk saghgi otoritelerinin giiniimuzde eksik olan
onleyici stratejileri ui¢ farkh eylem turinu
icermelidir:

a) Yabanci niifus ve hizmet sunucu bilgileri

b) Gog¢menler arasindaki saglikl tasiyici tespiti
(tarama programlan);
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ciftler icin danismanlik ve dogum oncesi teshis:

Akdeniz Kan Hastaliklari Vakfi (AKHAV), Avrupa
Nadir ve Konjenital Anemiler Agi (ENERCA) ve
Uluslararasi Talasemi ve Ergenlik Tibbinda
Endokrinopatiler icin Klinisyenler Agi (ICET-A),
soruna ortak bir cevap vermek i¢in Avrupa Birligi
Equality Plus Projesi kapsaminda italya, ispanya

ve Turkiye'de artan sayida SCD hastasi nedeniyle;

19
Hemoglobinopatili konulara odaklanan ulusal bir

¢alisma grubu olusturmak, ozel kilavuzlar ve
algoritmalar gelistirmek amaciyla ¢alismalarini
stirdirmektedir.
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