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Periferik Kaninda %100 HbF Bulunan Talasemi intermedia Olgusu

100% HDbF Found Thalassemia Intermedia Case in Peripheral Blood
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Oz

Hb F gestesyonel donemde sentez edilir ve dogum ile birlikte miktar1 giderek azalir. Eriskin bir insanda Hb F < %2 oraninda bulunur. HbF’nin oksijene olan
afinitesi HbA’ya gore daha fazladir. Bu nedenle HbF dokulara oksijen tasimak i¢in uygun degildir. Biz bu ¢aligmamizda; periferik kaninda %100 oraninda HbF
bulunan yetiskin bir olgudaki hematolojik ve biyokimyasal degisiklikleri inceledik. Anemi semptomlari ile hematoloji kliniginde takip edilen 66 yasindaki erkek
hastanin tam kan sayiminda; RBC: 3.1 1012/L, Hb: 8.3 g/dL, Het: 27.6 %, MCV: 90.1 f/L, PLT: 793 000 103/mm3 idi. Serum ferritin: 1094 ng/mL, total biliru-
bin: 4 mg/dL, direkt bilirubin: 0.68 mg/dL olarak tespit edildi. Hastanin hemoglobin varyant analizinde %100 oraninda HbF oldugu belirlendi. Hastada HbA’nin
hi¢ olmadig tespit edildi. Hasta talasemi intermedia olarak degerlendirildi.
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Abstract

Hb F is synthesized in the gestational period and the amount decreases gradually with

delivery. In an adult person, Hb F is <2%. The affinity of HbF to oxygen is higher than ~HbA. HbF is therefore not suitable for transporting oxygen to tissues.
In this study; We investigated the hematological and biochemical changes in an adult patient with 100% HbF in peripheral blood. Complete blood count of
a 660-year-old male patient followed up in ~ hematology clinic with symptoms of anemia; RBC: 3.1 1012 /L, Hb: 8.3 g/ dL, Het: 27.6%, MCV: 90.1 £/ L, PLT:
793 000 103 / mm3. Serum ferritin: 1094 ng / mL, total bilirubin: 4 mg / dL, direct bilirubin: 0.68 mg / dL. The hemoglobin variant analysis revealed 100%
HbF. The patient had no HbA. The patient was evaluated as thalassemia intermedia.
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Amag: HbF (a,y,) molekiiliiniin yapisinda bulunan y zincirinde 136.
amino asit (aa) olarak fizyolojik pH’da yiiksiiz olan alanin ve glisin
bulunmaktadir, Bu aa farkliliklarindan dolay1 2,3-bisfosfogliserat HbF
molekiiliine zayif baglanir ve HbF molekiiliiniin oksijene olan afinitesi
artar (1). HbF’in %50 doygunluga ulastig pO, degeri yaklasik olarak
19 mmHg iken, HbA’nin ise 27 mmHg’dir. Bu 6zelligi nedeni ile HbF
oksijenin anneden fotiise taginmasini kolaylastirdigi igin intrauterin
donemin en 6nemli hemoglobinidir (2). Gestasyonel donemde %60-
70 oraninda bulunan HbF diizeyleri dogum ile birlikte giderek azalir.
Erigkin bir insanda HbF miktar1 <%2’dir (3). Biz bu ¢alismamizda;
periferik kaninda %100 oraninda HbF bulunan yetiskin bir olgudaki
hematolojik ve biyokimyasal degisiklikleri inceledik.

Olgu: Anemi semptomlari ile hematoloji kliniginde takip edilen 66 ~MCV: 90.1 f/L, PLT: 793 000 10*/mm’ idi. Serum ferritin: 1094 ng/
yasindaki erkek hastanin anamnezinde; 56 yasinda gecirilmis bir —mL, total bilirubin: 4 mg/dL, direkt bilirubin: 0.68 mg/dL olarak tespit
pulmoner enfeksiyon sonrasinda 2 iinite ve 65 yasinda 1 tinite kan  edildi. Hastanin hemoglobin varyant analizi Biorad Variant I HPLC
transfiizyonu olmak {izere sadece 2 defa transfiizyon ihtiyaci oldugu  cihazinda 6lgiildi. Hemoglobin kromotograminda HbF %109.2,
ogrenildi. Fizik muayenesinde hafif ikterik goriiniimlii, fenotipik HDA2 %1.6 ve HbAO %0 oldugu gozlendi (Figure 1). Beta globin
olarak hemoglobinopati siiphesini diisiindiiren maksillar kemiklerde ~DNA dizi analizinde, HBB ¢.25_26delAA mutasyonu homozigot
belirginlesme diginda bagka bir bulgu yoktu. Laboratuvar tetkiklerinde ~ olarak tespit edildi. Hasta klinik olarak talasemi intermedia olgusu
tam kan sayiminda; RBC: 3.1 10'%L, Hb: 8.3 g/dL, Het: 27.6 %, olarak degerlendirildi.
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Sonug: Globuler protein yapisinda olan ve eriskin donemin major
hemoglobin olan HbA iki alfa ve iki beta globin zinciri igerir. Bu
globin zincirlerindeki mutasyonlar sonucu hemoglobinopatiler olarak
adlandirilan ve iilkemizde de sik olarak goriilen hastalik grubu ortaya
¢ikar (4). Bu hastalik grubundan biri olan; yiiksek HbF diizeyleri
Delta-beta talasemi ve Herediter Persistant HbF (HPPF) olgularinda
goriilebilir. Delta- beta talasemi genellikle delta ve beta globin
genindeki delesyonlar veya promoter bolgesindeki substitisyonlar
sonucu olusur ve HbA/A diizeylerinde azalma ile sonuglanir (5). Biz
olgumuzda beta gen bolgesinde delesyon oldugunu tespit ettik. Bu
delesyona bagli olarak periferk kaninda HbA bulunmayan olgumuzda,
HDF yaklasik olarak %100 oraninda bulunmaktaydi. Literatiirde HbF
diizeyleri %100 oranlarinda bulunan olgularla ilgili az sayida da olsa
birka¢ yaymn bulunmaktadir (6). Literatiirde belirtilen bu yaymlar
genellikle ¢cogukluk yas grubuna ait olan bilgilerdir (7). Khunger ve
arkadaslar1 10 yasindaki hastalarini hipokromik mikrositer anemisi
bulunan talasemi intermedia olgusu olarak degerlendirmisler (8).
Bizim olgumuz 66 yasinda ve hayati boyunca sadece 2 defa kan
transfiizyonuna gereksinim gosteren anemisi diginda dnemli bir saglik
problemi yoktu.

Gestasyonel donemin major hemoglobini olan HbF, erigkin
donemde baskin olarak bulundugu zaman talasemi intermedia ile
uyumlu semptomlara neden olur. Bu ¢alismamizin %100 HbF diizeyi
bulunan hastalarda; ileri yaslara kadar onemli saglik problemleri
olmaksizin yasam beklentilerinin olabilecegini gosterdigi i¢in

literature katki saglayacagini diisiinmekteyiz.
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