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lam 35’in üzerinde mutasyon oldu¤u bilinmekte-
dir. Mutasyonlar›n da¤›l›m› bölgeler aras›nda bü-
yük farkl›l›klar göstermez (2) .  

δβ-Talasemide β-gen kompleksinde beta ve del-
ta genlerinde birlikte delesyon vard›r. Bu delesyon
büyüklü¤ü ve gen üzerindeki yeri de¤ifliklik göste-
rebilir. Ülkemizdeki hastalarda birbirinden farkl›
en az 4 delesyon oldu¤u bildirilmifltir (2).

α-Genleri 16 numaral› kromozom üzerinde her
bir homolog kromozom üzerinde ikifler tane olmak
üzere 4 tanedir. Ayn› kromozom üzerindeki a-gen-
lerine, 5’-3’ do¤rultusunda, α-2 ve α-1 isimleri ve-
rilir. Bu genler yap›sal olarak birbirinin kopyesidir
(dublikasyon). α-Talasemide (AT) en s›k rastlan›lan
patoloji gen delesyonudur. Dört α-geninden bir ta-
nesi delesyona u¤rad›¤›nda α+-talasemi, (sessiz ta-
lasemi veya alfa talasemi-2), iki α-geni delesyona
u¤rad›¤›nda α0-talasemi (α-talasemi tafl›y›c›l›¤› ve-
ya α-talasemi-1) ad› verilen tafl›y›c›l›k, üç α-geni
delesyona u¤rad›¤›nda ise Hb H hastal›¤› ad› veri-
len hastal›k ortaya ç›kar. Hb Bart’s hidrops fetalis-
te ise dört α-geni de delesyona u¤ram›flt›r, bu du-
rumda intra uterin tedavi yap›lmazsa fetal ölüm ve-
ya do¤umu takiben 1-2 dakika içinde bebek ölür.
α-Genindeki delesyon tek gene aitse 5 kb den daha
küçük bir delesyon vard›r. En s›k rastlan›lan 3.7 ve
4.2 kb delesyonlard›r. Ülkemizde de 3.7 daha yay-
g›n olmak üzere her iki delesyon da vard›r. Befl
nukleotit delesyonuna ba¤l› α+- talasemi non de-
lesyonel talasemi olarak kabul edilir. Baz› tek nok-
ta mutasyonlar› da α+ talasemiye neden olabilir.
Poli-A bölgesindeki tek nokta mutasyonlar› ise ta-

Normal bir eriflkinde yap›sal olarak birbirinden
farkl› üç hemoglobin vard›r; bunlar Hb A, Hb F, ve
Hb A2 dir. Talasemi bu üç farkl› hemoglobinin ya-
p›s›ndaki dört (α,β,δ,γ) farkl› globin zincirlerinden
bir veya birden fazlas›n›n yap›m azl›¤› veya hiç ya-
p›lamama durumudur (1). Normal yetiflkinde major
hemoglobin A (Hb A) d›r, dolas›yla ancak alfa ve be-
ta zincirlerinin sentezindeki patolojiler önemli bir
hastal›¤a yol açabilirler. Hb A2’nin yap›s›nda bulu-
nan delta zincirindeki ve Hb F yap›s›nda bulunan
gama zincirindeki patolojiler eriflkinde do¤rudan
belirgin bir hastal›¤a yol açmazlar. Ancak, baz› du-
rumlarda, özellikle beta zincir genini ilgilendiren
bir patoloji varsa, gerek δ gerekse γ zincirindeki
mutasyonlar beta talaseminin klinik ve hematolo-
jik ekspresyonunu etkileyebilirler. Bu nedenle bu
konuflmada öncelikle beta ve alfa talasemileri tar-
t›fl›lacak ve hastal›¤›n ekspresyonunu etkileyen
faktörler aras›nda delta ve gama gen patolojileri de
söz konusu edilecektir.

Beta ve Alfa Genlerinin Baz› Özellikleri

Beta geni her iki homolog 11 nolu kromozom
üzerinde bir tane olmak üzere toplam iki tanedir.
Her iki genin de talasemik oldu¤u durumlarda be-
ta talasemi major (BTM) veya beta talasemi inter-
media (BT‹) ad› verilen hastal›k tablosu ortaya ç›-
kar. Bu durumda anne ve babadan her ikisi de zo-
runlu tafl›y›c›d›r (BTT).Çok ender durumlarda anne
babadan bir tanesi tafl›y›c› di¤eri ise hasta olabilir.
β-Talasemide (BT) genel moleküler patoloji β-gen
bölgesindeki tek nokta mutasyonudur (1). Ülke-
mizde talasemi mutasyonlar› çok heterojendir, top-
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fl›y›c›larda α+-talasemi gibi bulgu verdi¤i halde ho-
mozigot flekli Hb H hastal›¤›na neden olur. Befl kb
den daha büyük delesyonlarda iki α-geni de deles-
yona u¤rar, bu tür delesyonlar›n büyüklü¤ü çok
heterojendir. Türkiyede 17.5, 20.5, 26 kb olmak
üzere birbirinden farkl› 3 büyük delesyon tarif edil-
mifltir. (1, 3) 

a , b ve δβ-Talasemilerde Hematolojik
Patoloji

A-TALASEM‹ TAfiIYICILI⁄ININ 
HEMATOJ‹K ÖZELL‹KLER‹

Talasemi tafl›y›c›lar›nda basit hematolojik bul-
gular:

KK say›nda artma
Hipokromi
Mikrositoz
Hb A2 düzeyinde art›fl (β-talasemi)
HbF düzeyindeki art›fl (δβ-talasemi)   

1- KK Say›s›nda Art›fl, Hipokromi ve 
Mikrositoz

TT de KK (k›rm›z› küre) say›s› artm›fl, demir ek-
sikli¤inde ise normal veye normalden düflüktür.
Bölümüzde yap›lan bir çal›flmada hafif anemide
daha belirgin olmak üzere demir eksikli¤i anemi-
sinde 4 yafla kadar olan çocuklarda %26 oran›nda
KK say›s›n yüksek oldu¤u tesbit edilmifltir (4 in
press ). 

Beta veya alfa talasemide zincir yap›m›nda azal-
ma oldu¤u icin globin yap›m›nda azalma ve dolay›-
s› ile hemoglobin sentezinde azalma vard›r. Sonuç
olarak hemoglobin sentezindeki bu azalma talase-
mide gözlenen hipokromi ve mikrositozun nedeni
olarak karfl›m›za ç›kar. Talasemi tafl›y›c›lar›nda ge-
netik patolojinin etkisi mevcut k›rm›z› kürelerin
hepsinde ayn› derecede gözlenece¤i için hipokromi
ve mikrositoz her hücrede eflit ve a¤›r (+++)bir bul-
gu olarak gözlenir. Bunun sonucu olarak anizosi-
toz görülmez veya varsa (+)dir yani bu bulgu hipok-
romi ve mikrositoza oranla daha az belirgindir.
RDW de¤eri normal veya normal de¤erlerin üst s›-
n›r›ndad›r. RDW çocukluk ça¤›ndaki TT da eriflki-
ne oranla daha yüksek olabilir. Demir eksikli¤inde
ise hücre içi Hb düzeyi eritrosit ana hücrelerinin
yap›ld›¤› s›radaki vücüt demir düzeyi ile iliflkilidir.
Sonuç olarak, hipokromi ve mikrositoz, hücre içi

Hb düzeyine ba¤l› olarak hücreden hücreye farkl›-
l›k gösterebilir. Bu nedenle demir eksikli¤inde hi-
pokromi ve mikrositozun çok a¤›r (+++) olmas›n›n
yan›nda mikrositozun a¤›rl›¤› hücreden hücreye
farkl›l›k gösterir. Bu nedenle demir eksikli¤inde
a¤›r (++ veya +++) anizo-sitoz vard›r RDW yüksek-
tir, poikilositoz görülür. RDW yüksekli¤i δβ-talase-
mi tafl›y›c›lar›nda da gözlenir, (5)  bunun nedeni
Hb F in bütün hücrelerde de¤il yaln›zca F hücrele-
rinde (F cell) artm›fl olmas›d›r. Target hücresi de TT
ve demir eksikli¤inde görülebilir. 

2-Talasemi ve Hb A2 Düzeyi

β-Talasemi tafl›y›c› (BTT) lar›nda Hemoglobin A2

düzeyi genelde (% 95) artm›flt›r ve bu bulgu BTT ta-
n›s› koymakta çok önemli bir parametredir. Bu-
nunla birlikte BTT %5 kadar›nda Hb A2 normal ve-
ya normalden düflük olabilir. Hb A2 düzeyi normal
olan BTT tip-1 ve tip-2 olmak üzere iki guruba ay-
r›l›r. Tip-1’ e sessiz talasemi ad› da verilir, bu gu-
rupta hem Hb A2 düzeyi hem de eritrosit indeksle-
ri normal s›n›rlardad›r. Bu durum β-geninin baz›
bölgelerdeki mutasyonlarda görülür, bu tablodan
en fazla sorumlu olan β-geninin promoter bölgesin-
deki –101 mutasyonudur. Tip-2 Hb A2 normal ta-
lasemide ise Hb A2 nin normal olmas›na karfl›l›k
eritrosit indeksleri basit TT’c›lar›ndaki gibidir. Bu
durum β-talasemi mutasyonuna ilave olarak δ-ta-
lasemi mutasyonu oldu¤u zaman ortaya ç›kar. δ-
talasemi mutasyonu β-talasemi mutasyonu ile ay-
n› kromozomda veya karfl› kromozomda olabilir.
Hb Knossos’da δ-gen mutasyonu ile β-gen mutas-
yonu ayn› kromozom üzerindedir ve bu durum ül-
kemizde Hb A2 normal tip-2 den en çok sorumlu
olan patolojidir. Hacettepe Çocuk Hematoloji üni-
tesinde 5 tane BTM lü hastan›n anne-babas›nda
Hb A2 düzeyinin normal oldu¤u ve bu durumun β
ve δ talaseminin birlikte olmas›na ba¤l› oldu¤u
gösterilmifltir (6) . Demir eksikli¤inde Hb A2 düzeyi
normaldir, baz› araflt›r›c›lar normalden düflük ol-
du¤unu bildirmifllerdir. 

Alfa talasemi tafl›y›c›lar›nda tek gen delesyo-
nunda (a+-talasemi) hematolojik bulgu olmad›¤›
halde iki gen delesyonunda (a0-talasemi) BTTda
bulunan bütün parametreler vard›r, yanl›zca Hb
A2 düzeyi normalden düflüktür. Hb A2 normal BTT
ve a0-talasemi tafl›y›c›l›¤›n›n da hafif demir eksik-
li¤i anemisinden ay›rt edilmesi güç olabilir, özellik-
le KK say›s› yüksek oldu¤u demir eksikli¤i anemisi
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durumunda ay›r›m daha da güçleflebilir. E¤er an-
ne baba varsa, ilk basamak olarak, onlar›n da he-
matolojik parametrelerinin incelenmesi AT ve B TT
tan›s› koymakta veya bu tan›y› d›fllamakta yararl›
olabilir.

3- Hb F ve BTT

BTTda Hb F düzeyinde de hafif artma olabilir.
Hb F deki bu art›fl moleküler patolojiye ba¤l› olarak
farkl›l›k gösterir, örne¤in promoter bölge mutas-
yonlar›nda hem Hb A2 hem de Hb F basit TT l›¤›n-
dan daha yüksek olabilir. Ayr›ca mutasyonun yer
ald›¤› haplotip de çok önemlidir; bunun nedeni ay-
n› kromozomda g gen bölgesindeki baz› mutasyon-
lar›n varl›¤›d›r (-158 C---T) gibi. Beta ve delta gen-
lerinin birlikte delesyona u¤rad›¤› durumda (db)
talasemi Hb F düzeyi yüksektir (% 5-15); alfa gen
triplikasyonu olan durumlarda Hb F de¤eri basit
BTT dan daha da yüksek olabilir (1).

B-HEMOL‹T‹K ANEM‹ (F‹ZYOPATOLOJ‹)

BTM, BT‹ ve AT (Hb H) 

Hemoglobin A yap›s›ndaki a- ve b- zincir sentez-
lerindeki eflitsizlik nedeniyle sa¤lam genin ürünü
olan globin zincirinde relatif bir artma olur. Bu du-
rum gerek BT gerekse AT de görülen hemolitik ane-
miden sorumludur. Her iki tür TT lar›nda zincir
sentezinde eflitsizlik oldu¤u halde klinik ve hema-
tolojik olarak hemolitik komponente ait bir bulgu
tesbit edilemez. Hemolitik anemiye ait bulgular
BTM, BT‹ ve Hb H hastal›¤›nda ortaya ç›kar (1). 

Beta talasemide relatif olarak, alfa zinciri fazla-
d›r. Alfa zinciri hücre içinde dimer oluflturur, tetra-
mer yapmaz dolay›s› ile bir hemoglobin yap›s› olufl-
maz. Alfa 2 inkülüzyonlar›n›n bir k›sm› hücre
membran›na yap›fl›r. Hücre membran›na yap›flan
bu partiküller oksijen radikalleri gibi hareket ede-
rek proteinleri denatüre eder ve erken hücre ölü-
müne neden olur (hemolitik anemi). K‹ eritroid ana
hücrelerinde de ayn› flekilde inklüzyonlara ba¤l›
olarak hücreler belirli maturasyona eriflmeden er-
ken hücre ölümü olur ( diseritropoez). Periferik kan
hücrelerindeki hücre içi inklüzyonlar RES hücrele-
ri taraf›ndan, özellikle eritrositler dalak sinuzoidle-
rinden geçerken membrandan kopart›larak al›n›r.
Böylece BT de periferik kanda görülen gözyafl› hüc-
releri oluflur. Sonuçta deforme olmufl olan bu hüc-
relerin dolfl›mdan kald›r›lmas› da eritrositlerin er-

ken ölümüne yani hemolitik anemiye yol açar. 

Alfa-talasemi durumunda sa¤lam gen olan beta
geni ürünü yani b-zinciri relatif olarak a-zincirin-
den daha fazlad›r. Fazla olan beta zincirleri tetra-
mer yapar, hem ile ba¤lan›r ve dura¤an olmayan
bir Hb olan HbH meydana gelir. Hb H oluflumu ha-
fif ve a¤›r tafl›y›c›l›k durumunda saptanmaz ve ye-
nido¤an göbek kan› d›fl›nda bu komponente ba¤l›
bir özellik tesbit edilemez. Hb H hastal›¤›nda ise
dura¤an olmayan hemoglobin H nin periferik kan-
da eritrositler içinde çökmesine ba¤l› olarak hemo-
litik anemi gözlenir. Kemik ili¤i eritroid ana hücre-
lerinde globin zincir çöküntüsü yoktur Hb H de so-
lubl oldu¤u için AT de K‹ de ana hücrelerde erken
ölüm (diseritropoez) görülmez. Eritroid ana hücre-
ler normal matürasyon sürecinden geçer dolay›s›
ile genellikle periferik kan yaymas›nda normoblast
görülmez, retikülosit say›s› da anemiyle orant›l›
olacak flekilde yüksek olabilir. Hb H hastal›¤›nda
hemolitik anemi anstabil bir hemoglobin olan
HbH’nin periferik kanda zamanla presipite olmas›-
na ba¤l› olarak geliflir. Periferik kanda retikülosit
boyas› ile bu presipitasyonlar gösterilebilir.

C-BTM, BT‹ VE Hb H’DE KL‹N‹K VE LABO-
RATUVAR ÖZELL‹KLER

1-BTM

Do¤umu takibeden aylarda bafllayan sar›l›k,
solukluk ve hepato-splenomegalisi olan hastalarda
BTM düflünülmelidir. Çocukta ileri tetkikler yap-
madan önce anne-babada tam kan say›m› yapmak
BTM tan›s›na yaklaflmak veya d›fllamak için yeter-
li olabilir. BTM de hemolitik anemi oldugu için
hücrelerin ço¤unlu¤u genç hücrelerdir. Genç hüc-
reler büyük olaca¤› için tam kan say›m›nda mikro-
sitoz tafl›y›clardaki kadar belirgin olmayabilir. Hb,
Ht düzeyleri ve KK say›s› çok düflüktür, RDW art-
m›flt›r. Periferik yaymada çok say›da normoblast
görülür.HbF ve Hb A2 düzeyleri altta yatan mole-
küler patolojiye ba¤›ml› olarak çok de¤iflkenlik gös-
terir. Hemoglobin elektroforezinde Hb F artm›flt›r
(%30-99), Hb A2 düzeyi %1-9 aras›nda de¤ifliklik
gösterebilir yani normal, azalm›fl veya artm›fl olabi-
lir. Hb F düzeyi çok yüksek olan BTM lü olgularda
e¤er Hb A yoksa b0 talasemi düflünülmelidir. b0
–talasemide Hb A2 düzeyi çok yüksek olanlarda b
gen promoter bölgesini de içine alan büyük gen de-
lesonu düflünülmelidir (7).
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2-BT‹ 

Genel olarak, talasemi tan›s› bir yafl›ndan son-
ra konulan ve kan transfüzyonuna 1 yafl›ndan da-
ha sonra bafllanan olgularda talasemi intermedia
olas›l›¤› tart›fl›lmal›d›r. PY özelli¤i BTM e benzer.
Anne, baba incelemesi ve moleküler çal›flmalar ko-
nuya ayd›nl›k getirebilir. Genellikle BT‹ de her iki
beta geni de talasemiktir, bu durumda a-mutas-
yonlar›n her ikisi de hafiftir (homozigot veya birle-
flik heterozigot) , b- mutasyonlardan biri a¤›r, bir
tanesi hafiftir (birleflik hetrozigot) c- beta talasemi
heterozigotlu¤u ve alfa gen triplikasyonu vard›r (1). 

a-Hafif Talasemi Mutasyonlar› 

1-Hafif β0- talasemi mutasyonlar›nda (FSC8 ,
IVSII-1veya FSC6 ) elektroforezde Hb A bulunmaz.
Bu mutasyonlarda γ-gen promoter bölgesindeki bir
mutasyona (-158 C-T) ba¤l› olarak γ-zincir yap›-
m›nda mutlak bir artma vard›r. Hastalarda Hb A2

düzeyi düflük anne-babada ise hem Hb F hem de
Hb A2 yüksektir (1).

2- β+ BT‹ da mutasyon promoter bölgede olabi-
lir, promoter bölge mutasyonlar›- (-30, -28, -27, 
-87) hafif mutasyonlard›r. Bu durumda tafl›y›c›lar-
da ve özellikle hastalarda Hb A2 basit tafl›y›c›lar-
dan daha yüksek olabilir. Hb F düzeyi hastalarda
%30- 60 aras›nda de¤iflebilir. S›k rastlan›lan ve ge-
nelde a¤›r talasemiye yol açan IVS1-110 ve b-39 BT
gibi mutasyonlarda, mutasyonunun bulundu¤u
kromozomun haplotipi g-gen aktive eden bir mu-
tasyonu da tafl›yorsa Hb F sentezi artar ve BT‹ tab-
losu ortaya ç›kar. BT mutasyonun (IVS1-6) hafif
bir mutasyon olmas›na ba¤l› olarak BT‹ görülebilir.
‹ki talasemi mutasyonuna ilave olarak kiflide a- ta-
lasemi varsa BT‹ tablosu ortaya ç›kabilir (1). 

b-Alfa Gen Triplikasyonu ve a¤›r β-talasemi mu-
tasyonu birarada oldu¤unda b-talasemi tafl›y›c›l›¤›
tablosu yerine daha a¤›r bir hematolojik tablo geli-
flir. Bu tablo genelde IVS1-6 homozigotlu¤unu tak-
lit edebilir. Yani Hb F de¤eri %2-15 aras›nda de¤i-
flir. Aile çal›flmas› bu durumda ayd›nlat›c› olabilir.
Anne ve babadan birisinde b- talasemi tafl›y›c›l›¤›
bulgusunun olmamas› veya anne, babadan birinde
çoçuktaki bulgular›n benzer olmas› bu olas›l›¤› dü-
flündürmelidir (8).

c-δβ-Talasemi Homozigot veya δβ-tal/ β-tal Bir-
leflik Heterozigotlu¤u: Homozigot olan hastalarda

Hb elektroforezinde Hb A2 yoktur, mevcut hemog-
lobinin hepsi Hb F dir. ‹ntermedia bulgusu olan ol-
gularda anne ve babada RDW yüksekse bu tan›
düflünülmelidir (5). Daha sonra anne babada HbF
yüksekli¤i ve HbA2nin normalden düflük veya nor-
mal olmas›, hastada ise Hb F den baflka Hb göster-
lilememesi ile kesin tan› konulabilir . Birleflik hete-
rozigotlarda hastalarda Hb A2 mevcuttur, Hb F dü-
zeyi de talasemi mutasyonuna ba¤l› olarak de¤iflik-
lik gösterir. Talasemi mutasyonu β+ ise Hb A da
bulunabilir.

Tan› aile çal›flmas› veya moleküler inceleme ile
konulabilir.

AT (Hb H) Hastal›¤›: Hb H hastal›¤›nda klinik
bulgular T‹ veya ondan daha da hafif bir tabloya
yol açar. Genel olarak hastalara tan› geç olarak 20
li yafl y›llar›nda olur. Hastalar›n hafif splenomega-
lileri, sar›l›klar› vard›r; genellikle bu hastalar bu
nedenle gastrenteroloji bölümlerine baflvururlar.
Hastalarda safra tafl› da bulunabilir. Hastalarda
yüz grünümlerinde bir özellik veya geliflme gerili¤i
yoktur.

Hematolojik incelemede demir eksikli¤i olmak-
s›z›n hipokrom anemi ve Hb A2 düzeyindeki dü-
flüklük olmas›, anne-babadan yanl›zca birinde TT
bulgular›n›n olmas› Hb H olas›l›¤›n› akla getirmeli-
dir. Retikülosit say›l›rken inkülüzyonlar›n gösteril-
mesi, mikro kolon kromotografisinde veya elektro-
forezde Hb H gösterilmesi tan› koydurucudur. Hb
H miktar› moleküler patolojiye ba¤l› olarak baz›
farkl›l›klar gösterebilir (9) . 

Talasemide Tedavi

Beta talasemi majorde güncel tedavi a-destek
tedavisi b- F hücreleri veya Hb F sentezini art›rma-
y› amaçlayan tedavi c- kemik ili¤i transplantasyo-
nu d- eradikasyon amaçl› tedavi ( prenatal tan›, in-
vitro fertilizasyon yumurta seçimi) olmak üzere 4
bölümde incelenebilir.

a- Destek tedavisi hipertransfüzyon, flelasyon
ve komplikasyonlar›n tedavisi olmak üzere 3 ana
bafll›kta incelenebilir. Desferalin subkütan yolla
kullan›lmas› en yayg›n ve en etkin flelasyon biçimi-
dir. Desferalin uzun süreli dilue solusyon halinde
verilmesinin tedavinin etkinli¤ini art›rd›¤› bilin-
mektedir. Özellikle ferritini çok yüksek olan ve mi-
yokardiyopati komplikasyonu olan olgularda teda-
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vi fleklinin bu öneriler göz önüne al›narak düzen-
lenmesi uygun olur. Bu amaca uygun de¤iflik pom-
polar gelifltirilmifltir; devaml› infüzyon planlanan
olgularda port tak›lmas› da önerililir. Oral flelatör-
lerden diferipiron (L1) uzun y›llardanberi deneysel
amaçla kullan›lmaktad›r. Al›nan sonuçlara göre
toksisitenin minimal oldu¤u ileri sürülmektedir.
Ferritin düzeyi 2000 nin alt›nda olan olgulara tek
bafl›na, ferritin düzeyi daha yüksek olanlarda ise
desferal ile çeflitli kombinasyonlarda kullan›lmas›
önerilmektedir. 

Talasemi intermediada tedavi her olgu için ayr›
ayr› tart›fl›lmal›d›r. Baz› merkezlerde deformitelerin
geliflmesini önlemek için T‹ da TM de oldu¤u gibi
hipertransfüzyon önerilmektedir. Transfüzyona 5-
6 veya daha ileri yafllarda bafllanacak olursa izoim-
mun hemolitik anemi gelifltirme oran›n›n erken
transfüzyon bafllanan guruptakilere oranla daha
yüksek olaca¤› hat›rda tutulmal›d›r. 

b- Kemikili¤inde F hücre yap›m› veya gama ge-
ni aktivasyonu ile Hb F yap›m›n› art›rma çal›flma-
lar›nda yeni say›lacak bir yaklafl›m yoktur. Hidrok-
si urea orak hücreli anemide çok baflar›l› oldu¤u
halde talasemi majorde etkisizdir. Talasemi inter-
media da ise etkisi tart›flmal›d›r. Hb F yüksekli¤i ile
giden Talasemi intermedialarda (IVS II-1 veya
FSC8), di¤er tiplere oranla daha etkili gibi görün-
mektedir (10)

c- Kemik ili¤i transplantasyonu da klasik kemik
ili¤i, periferik kandan kök hücre nakli ve kordon
kan›ndan kök hücre nakli fleklinde olabilir (10, 12) 

‹ntrauterin transplantasyon deneme aflamas›n-
dad›r (13)

d- Eradikasyon: Prenatal tan› hamileli¤in 10-
11. haftalar›nda koryon vilustan elde edilen DNA-
da mutasyon analizi ve hamileli¤in 19-20. haftala-
r›nda kordon kan›nda in-vitro zincir sentezidir. Bu
gibi klasik prenatal tan› yöntemleri art›k yerini in-
vitro fertilizasyon yöntemine b›rakmaktad›r (PT +
Kuliev). Bu yöntemde talasemi mutasyonu tafl›ma-
yan fertilize olmufl yumurtan›n nakli mümkün ol-
du¤u gibi K‹ transplantasyonu planlanan hasta bir
kardefl varl›¤›nda talasemi yönünden sa¤l›kl› ve
HLA uygun yumurta seçimi de mümkün olmakta-
d›r. Bu yöntem aile fertlerinden birinde mutasyo-
nun bulunamad›¤› vakalarda da büyük kolayl›k
sa¤layabilir.
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