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Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi
Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dals

Cocuk Hematoloji Ana Bilim Dal

Olgu Sunumu
23.08.2023 Carsamba

Ars. Grv. Dr. Halime Aslan Erézkan
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 SIKAYETI: Solukluk, idrarda kirmizihk

* HIKAYESI: 4 ay 25 glinlik erkek hastamiz ilk kez 2
aylikken emmeme, halsizlik, idrarda kirmizi renk
sikayetleri ile doktora gitmis. B12: 112 pg/ml| HGB:
8,3 g/dl olunca B12, demir ve d vit baslanmis.
Idrarinin kirmizi renkli olmasi Gzerine tekrar
hastaneye basvurmus. Bakilan tetkiklerinde HGB: 6
gr/dl olunca cocuk hematoloji bilim dalimiza sevk
edilmis.
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e OZGECMIS: Miadinda dogum, 2-3 giinliikken sarilik gecirmis
ancak fototerapi gerekmemis. YDYBU vyatisi yok. Anne siiti
aliyor.

« SOYGECMIS:
Anne: 28 yas, ev hanimi, saglikli- Talasemi Taslyicisi,

Baba: 31 yas, saglikl, isci,

Anne baba kuzenler.




1. Cocuk: 10 yas, kiz, sag- saglikli
2. Cocuk: 7 yas, erkek, sag- saglikl
3. Cocuk: 5 yas, erkek, sag- saglikli

4. Cocuk: 4 yas, erkek, sag saglikli
5. Cocuk: 3 yas, kiz, sag- saglikl

6. Cocuk: hastamiz
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Agirlik: 6560 gr

Spo2: %96

Nabiz: 134 atim/dk

e Solunum Sayisi: 36 /dk

* Kan Basinci: 80/50 mmhg
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e FiZIK MUAYENE

- Genel durumu iyi, aktif, hareketli.

- Soluk gorunumde. Petesi- ekimoz yok.

- On fontanel acik, yaklasik 3 X 2 cm boyutlarinda,
normal bombelikte.

- Solunum sesleri bilateral esit, ral ve ronkus yok.

- S1 + S2+ Uflrim yok, KDZ <2 sn

- Batin rahat, karaciger 3 cm, dalak kot altinda 1 cm
ele geliyor, traube kapal.

- Urogenital sistem muayenesi dogal, haricen erkek,
sunnetsiz.




° HEMOGRAM
WBC: 13410 mikro/L
NEU: 3430 mikro/L
LYM: 8630 mikro/L
MONO: 1060 mikro/L
EOS: 240 mikro/L
BASO: 50 mikro/L
RBC: 2.720.000mikro/L
HGB: 6 g/dI
MCV: 63,6 fL
MCHC: 34.7 g/dL
PLT: 330.000 mikro/L



« ON TANILARINIZ?

* AYIRICI TANILARINIZ?

e EK TETKIK NELER ISTERSINIZ?
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BiYOKIMYA HORMON
AKS: 85,3 mg/dL Na: 138.8 mol/L Ferritin: 92.4 ug/L
Ure: 14.7 mg/dI K: 4.53 mmol/L B12: 492 ng/L
Kre: 0.28 mg/dI Ca: 9.45 mmol/L Folik Asit: 17.5 ug/L
AST:39.1 U/L Mg: 2.32 mg/dl RETIKULOSIT
ALT: 21.5 U/L P:5.44 mg/dI Retikulosit Sayisi: 77.000
T. Bil: 1.7 mg/dl Cl: 107 mmol/L Retikulosit Yuzdesi: %3.08

D. Bil: 0.65 mg/dlI
LDH: 465 U/L
Urik asit: 6.1 mg/dI

Albumin: 48.9 g/L
T.protein: 62.7 g/L

Haptoglobulin: <0.1 g/L

CRP: <0,5 mg/L
TIiT
Asiri Bulanik

Ph: 6
Dansite: 1019

Bilirubin: (-)

ELiSA
HBsAg: (-)

AntiHBc 1gG-IgM: (-)

AntiHAV IgG: (+) IgM: (-)
AntiHCV: (-)

Anti HIV: ()




PERIFERIK YAYMA z

Anizositoz, poikilositoz, polikromazi, normoblast goruld.
%44 Pnl %44 Lym %8 eos %4 mono







HEMOGLOBIN ELEKTROFOREZ|

* Hastanin; Hb: 5.5 g/dl RBC: 2.56 mn MCV: 64.8
HbF: 89.6 (N: %0-2) HbA2: -

* Annenin; Hb: 10.3g/dl RBC: 5.5 mn MCV: 57
HbF: %1 HbA2: %5.3 HbA: %87.4

* Babanin; Hb: 12.7g/dl RBC: 6.8mn MCV: 57
HbF: %0,3 HbA2: %5.5 HbA: %87.6
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e Talasemi, hemoglobinde bir veya daha fazla globulin zincirinin sentezinin
yokluguna veya eksikligine yol acan genetik mutasyonlardan kaynaklanan
bir grup kalitsal hemolitik anemi hastaligidir.

* Yunanca "deniz" anlamina gelen "thalassa" ve "kan" anlamina gelen
"haima" sozcliklerinden ‘talasemi’ terimini tirettiler. Akdeniz llkelerinde

sik goralur.

* Talasemi, etkilenen globulin zincirlerine gore tiplere ayrilir.




PATOFIZYOLOJI

Hemoglobin, demir iceren bir hem halkasi ve dort
globin zincirinden olusur.

HgF(Fetal Hemoglobin): 2 alfa+ 2 gama
HgA (Yetiskin Hemoglobin): 2 alfa+ 2 beta
HgA2: 2 alfa+ 2 delta

Dogumda hemoglobinin %80 i HgF, %20 sini HgA
olusturur. Bu nedenle beta talasemi major-
intermedia yenidoganda sarilik ya da anemi ile
seyretmez. Beta zincirini hi¢ yapamayan hastalar
(R° talasemi), iki ay civarinda derin anemi ile
basvurur.

Hemoglobin F (alpha gamma

-

Hemoglobin A (alpha

'

Hemoglobin A2 (alpha, delta

t

Hemaglobin H (beta )

Bata chaim t Beta chain
Beta chin Bola chigid

Hemoglebin Bart's {gamma, )

Garmma chain ' Garmma cha
Gamma chain Gamma chain
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Alfa talasemiler, Ortadogu ulkelerinde tlkemize gore daha sik
goruldugu soylenir.

Hic alfa zinciri yapamayan hastalar hidrops fetalis ile dogar
ancak yasam ile bagdasmaz.

Alfa zincirlerini kismen yapanlar ise talasemi intermediaya
benzeyen klinik gosterir. Hemoglobin H hastaligi denir.

Hemoglobin elektroforezi ile tani konamayabilir. Mikrositer
anemili bu hastalara taniicin genetik inceleme gerekir.
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* Talasemi Major: Hemoglobin 6 gr/dl ve
altindadir.

 Talasemi Intermedia: Hemoglobin 7-8 gr/d|
civarindadir.

e Talasemi Minor: Hemoglobin normalden 1-2
gr dusuk
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* Hemoglobin 6 gr/dl ve altindadir.

* Halsizlik,bUyume geriligi, hepatosplenomegali
ile karakterize talaseminin en siddetli seklidir.

* Tani gecikirse yuz kemiklerinde genisleme
(elmacik kemikleri cikik, maksilla belirgin).

* Transflizyona bagimhdir.




TALASEMIi INTERMEDIA i

9A

y
{Inyva 5

Hemoglobin 7-8 gr/dl civarindadir.
Kusurlu gen hem anne hem babadan gelir.

Transflizyona bagimli degildir ancak sarilik,
performans dusutkligu, dalakta baytme olabilir.

Hayat kalitesini yukseltmek icin transflizyon
vapilabilir.

Dalak cok buyudugtinde hipersplenizmi arttirarak
anemiyi derinlestirebilir.
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Talasemi tasiyiciligidir.
Kusurlu gen ya anne ya babadan gecer.
Belirtisiz seyreder.

Hemoglobin normalden 1-2 gr disuk, MCV
dustk, RBC genellikle 5 milyonun Gzerindedir.
Metzer indeksi <13.




AYIRICI TANI i
(KALITSAL HEMOLITIK ANEMILER) % <© &

e Piruvat Kinaz Eksikligi;
(YD doneminde sarilik ve derin anemi)

* Herediter Sferositoz;
(YD sarihgi yapabilir, ilk yaslarda anemi ve sarilik

ile gelebilir. Vakaya gore agirligi degiskendir)

* G6PD eksikligi;
(YD sariligi ve anemi yapabilir. Bakla yeme ile
favizm atagi yapablllr Omiur boyu transflizyon
gerektiren anemi ile seyretmesz.




TEDAVI

* 3-4 hafta ara ile transfluizyon, ferritin >1000
ug/L oldugunda demir selasyonu, folik asit
destegi.

e Okul 6ncesi donemde kok hiicre nakli



KORUNMA

* Ulkemizde evlilik 6ncesi tarama programi

* Aileler preimplantasyon genetik tani ile
talasemi major olmayan cocuk dogurabilir.

* Aileler arzu ederse prenatal tant mumkindur.



KAYNAK

* https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/P
MC10357962/



