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Thalassemia Major Hemoglobinopatisinde
Iskelet Sistemine Ait Bozukluklar ve
Tedavilerindeki Ozellikler

(Iki olgu sebebiyle)

Dr. Nejat GUNEY(!)

O0ZET

Thalassemia Major Hemoglobinopatisinin iskelet sisteminde bazi bo-
zukluklara yol ac¢tigi bilinmektedir. Klinigimizde iki hasta bu sebeple
cerrahi tedavi goérmistir. Bunlardan bir tanesinde tibia st u¢ epifizinin
erken kapanmasina bagh olarak deformite gelismis ve osteotomi yapilarak
acilanma dizeltilmistir. Digerinde ise potolojik kink olusmus ve cild trak-
siyonu ve pelvi pedal al¢i uygulanarak tedavi edilmistir.

Yazida, iki olgu sebebiyle literatiir 1s1ginda bu hemoglobinopati tekrar
gbzden gecirilmistir.

SUMMARY

SKELETAL DISORDERS IN THALASSEMIA MAJOR
HEMOGLOBINOPATIE AND THEIR TREATMENT

It is known that some skeletal anomalies are seen in Thalassemia
Mojor Hemoglobinopaties.

In our clinic, we treated two patients who have had Thalassemia
Mojor Hemoglobinopatis. One of them had tibial deformity due to early
closure of upper tibial epishysis, other one had pathological fracture
of the femur.

In this paper we discussed this disease and its skeletal affections
under the knowledge of literature.

(1) Cerrahpaga Tip Faklltesi Ortopedi ve Traumatoloji Ana Bilim Dali Uzman
Arg. Grv.
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GIiRIS

Hemoglobinopatilerde kemiklerde bazi degisikliklerin meydana geldigi
bilinmektedir. Bu gruptan thalassemia major veya Cooley anemisi, siklikla
Akdeniz Ulkelerinde goérildiginden Akdeniz Anemisi olarak da isimlen-
dirilir ve cegsitli ulkelerde degisik nisbetlerde bulunur (1, 3, 5).

Epifizlerin erken kapanmasi, kemik korteksinin incelmesi ve trabekiler
yapinin bozulmasi neticesi patolojik kiriklarin ve deformitelerin gdraldagu
bu hastahdin 6zelliklerini 2 olgu sebebiyle tekrar gézden gecirmeyi uygun
gordik {1, 2).

Thalassemia major ve minor ileri derecede hemoglobin sentezi bozuk-
lugu ile karakterize edilen genetik bir hastalik grubudur. llk defa 1927'de
Cooley tarafindan tarif edilmistir. Thalassemia geninin heterozigot halinde
thalassemia minor, homozigot halinde thalassemia major meydana
Bu genlerden bir kismi hemoglobinin alfa zincirinin sentezini etkiler. Bu
yuzden bu polipeptid zinciri yetersiz olusur. Bu sekle
denir. Bunlarda hemoglobin F, ve A.,'de artma olmaz (3 4, 5).

Bir grup thalassemia genleri, beta polipeptid zincirini etkileyerek onun
sentezini inhibe eder. Neticede beta polipeptid zinciri bulunmayan he-
moglobin F ve A, artmig olarak meydana cikar. Buna beta
denir. Thalassemiada hemoglobin A sentezinde bozukluk vardir (3).

KLiNIK VE LABORATUVAR BULGULARI

Thalassemia Major: Hastalik genel olarak en erken 3-4’linci ayda ve
bazen de ileri cocukluk yaslarinda baslar. Hastalar anemik subikterik
renkte gozikurler. Ekseriya hafifce kirli siyah bir renk buna karigir.
Olgularnin cogunda infantilizm mevcuttur. Cocuk blyltdikce mongoloid yiz
ortaya cikar. lleri derecede hepatosplenomegali bulunabilir. Yegéne hipok-
rom mikrositer karakterli anemi gdsteren hemoglobinopatidir. Eritrosit-
lerin yasam suresi ¢ok azalmistir. Cooley anemisinin en 6nemli bulgu-
larindan bir tanesi artan fetal hemoglobindir (4, 5).

Tedavi edilmeyen olgularda hemoglobin seviyesi gittikce azalarak
ml’'de 5 gr'in altina iner.

Rontgendeki karakteristik bulgular 2. yastan sonra baslar ve cocuk
bliylidiikkce daha belirgin hale gelir. Orak hicreli anemide oldugu gibi,
artan hemolizi karsilamak icin meydana gelen eritropoetik hiperaktivite
kemiklerdeki degisikliklerden sorumludur. Kafatasinda diploe kalinlasir,
tabula eksterna incelir, ve iki tabula arasinda striasyonlar meydana gelir.
Vertebralarda poroz ve disk materyalinin invaginasyonu sonucu canak-
lasmalar ortaya c¢ikar. Kaburgalarda korteksler incelmis, trabekiilasyon
azalmistir. Uzun kemiklerin korteksleri incelmistir ve yer yer radioltusent
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sahalar seklinde kendini gosteren zimba deligi tarzinda defektler meydana
ctkmistir (1).

Medullalar genislemis, trabekller yapi yer yer bozulmustur. Kisa ve
uzun tubuler kemiklerin bu goérinimi Jaffe'ye gore hiperplastik iligin
korteks ve spongiozaya yapmis oldugu baski sonucu olusan atrofi neti-
cesidir (1).

Burada korteks icten resorbe olarak incelir ve dayaniklihg: azalarak
patolojik kiriklarin olusmasina sebep olur.

Epifizer kemiklesme merkezlerinin, Ozellikle proksimal humerus ve
distal femurunki olmak Uizere erken fusion’u goéralur.

Hastaligin yegdne tedavisi kan transflizyonlari olup, bilhassa kon-
santre kan halinde yapilmalidir. Splenektomi yapilan hastalarn yasama
sansi fazlalasir ve kan nakillerinin arasi artar.

Hastaligin prognozu kéti olup genelde hastalar hayatin 2. dekadinda
kronik konjestif kalp yetmezligi ve perikarditisten kaybedilirler.

OLGU BIlLDiRiSi
Olgu 1
S. Y., Mis. No.: 7617, Yas: 15, Erkek

SIKAVETi: Sag bacagindaki seki! bozuklugu ve topallamadan.

HIKAYESi: 5 yil énce dismis. O zaman sag dizinde hafif siglik
olmus, cekilen grafilerde herhangi bir 6zellik saptanmamis. 10 giin kadar
dinlendikten sonra normal yuriiyebilmis. Sonraki yillarda yavas yavas baca-
ginda sekil bozuklugunun ortaya ¢tkmasi
cocugun blylimesi tamamlanana kadar beklemelerini tavsiye etmisler.
Ancak son zamanlarda topallamasinin artmas! ve dizinde agrilarin basla-
mas! uzerine klinigimize basvurmuslar.

Oz VE SOYGECMISi: 2 yasindan beri beta thalassemia major he-
moglobinopatisi sebebiyle her ay taze kan ve eritrosit suspansiyonu
transfizyonu yapihiyormus.

Baska kardesi yok, annesi ve babasi sag ve sihhatte, herhangi bir
hastahk bildirmediler.

LOKAL MUAYENE: Hastanin sag dizinde fibula basi, sola oranla
daha cikintih, sag diz eklemi i¢c malleol arasi 31, sol diz eklemi i¢c malleol
arast 34 cm. Sag dizde 20 derece ekstansiyon eksikligi var.

RADYOLOJiK MUAYENE: Lateral grafide sag tibia platosu posteriora
dogru 50 derece egik, AP grafide fibula basi likse ve normalden daha
proksimalde duruyor. Her iki alt ekstremitenin karsilastirmali -grafilerinde
sag tibia sola oranla 3 cm kadar kisa gériltyor.
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LABORATUVAR BULGULARI: Ameliyattan 1 hafta 6nce yapilan kan
transflizyonundan 5 giin sonra yapilan tetkiklerde:

Hb: %68, Hct: %33, Eritrosit: 3.350.000, Lokosit: 9.000, Kanama Za-
mani: 4 dakika, Protrombin Zamani: 14 saniye, PTT: 48 saniye ve trom-
bositleri yeterli olarak bulundu. Kanama egilimi gorilmedi.

TEDAVi: Ameliyat 6ncesi rontgen lizerinde gerekli dlciimler yapil-
diktan sonra, turnike kullaniiarak tibia tst uctan gerekli boyutlarda Wedge
osteotomi yapilarak tibia platosunun posteriora olan egimi dizeltildi. Harris
Mdiler plagr kullanilarak osteotomize fragmanlar tesbit edildi. Fibulay:
osteotomize etmeye gerek olmadi. Ameliyat sonrasi 10 glin sire ile atel
uygulandi, 3 haftadan itibaren aktif ve pasif diz egzersizlerine baslandi.
1.5 ay sonra cekilen grafilerde yeterli kaynama gorilerek bacaginin lizerine
agdirhk vermesi sodylendi. Hasta henliz takibimiz altinda olup, normal
yurimektedir ve herhangi bir gikayeti yoktur.

Resim: 1
1. Olgunun Preoperatif gorinimi
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Resim: 2
1. Olgunun Postopratif gérunimdi.

Olgu2
N. G., Mis. No.: 4876,

SIKAYETi: Sag bacagindaki agri ve yiiriyememeden.

HIKAYESi: Klinigimize miracaatindan 4 saat 6nce arkadaglan ile
oynarken ayadi tasa takilarak dismis ve bir daha kalkamamis, ailesi
tarafindan hastaneye getirilmis.

Bz VE SOYGECMISi: 3 yasindan beri yaklasik 2 ayda bir transfiizyon
yapiliyormus, daha 6nce 2 defa 6n kol ve kruris kingi sebebiyle baska
hastanede tedavi edilmis. Anne ve babasi sag ve sihhatte. baska kardesi
yok.

LOKAL MUAYENE: Sag femoral bolgede deformite, sislik ve kisalik
mevcut.

RADYOLOJIK MUAYENE: Sag femur grafisinde korteksin inceldigi 1/3
alt orta bodlgede oblik patolojik bir kindin bulundugu goérildi. Sistemik
grafilerde batin uzun kemiklerde yer yer kortekste yenik bdlgeler ve
medulalarda genisleme saptandi. Sag kruriste esk
15 derecelik aks kusuru vardi.
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LABORATUVAR BULGULARI: Hb: %52, Hct: %21, Eritrosit: 2.230.000,
Lokosit: 7.500 olarak bulundu.

TEDAVi: Hasta klinigimizde 3 hafta siire ile cild traksiyonu daha
sonra pelvi pedal al¢i yapilarak tedavi edildi. Bu sire icerisinde kan
transfliizyonu yenilendi. 2,5 ay sonra yeterli kallis goriilerek alcidan c¢ikar-
tilan hastenin 6 ay sonraki kontroliinde herhangi bir ortopedik sikdyet
saptanmadi.

TARTISMA

Thalassemia major prognozu koétua olan bir hastaliktir. Ancak ara
sekillerinde uzun yillar yasama sansi mevcuttur. Epifizlerin normalden
erken kapanmasi her hastada beklenmelidir. ilk olgumuzda tibia (ist uc
epifizinde Salter V. tip bir epifiz lezyonu akla gelmektedir. Ancak tarif
edilen travmanin siddeti normal cocuklarda bdyle bir lezyonu meydana
getirece
veya patolojik erken flizyon gorilmektedir. Hastaligin ozellikleri gézdniine
alinarak cocukta normal biyuimesinin tamamlanma yas: beklenmemis ve
14 yasinda osteotomi yapilarak
tabani yikseltilmis ayakkabi verilerek ileride kalict
uzatma osteotomisi yapilmasi planianmigtir.

Literatiirde thalassemia majorlu hastalarin ortopedik acidan tedavile-
rinde herhangi bir o6zellik tarif edilmemektedir. Ancak yaptlacak girigim-
lerde hastaligin prognozu go6zénine alinarak aileye ve hastaya biyulk
kulfetler yuklenmemesi dogru olur distncesindeyiz.
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