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11 inde (%100) YND analiz yöntemlerinden KIY/A paneli TEA ve TGA ile 
kesin tanı konmuştur.

Sonuç olarak; konjenital anemilerde YND ile tanı koyma oranı artmıştır. 
Bu nedenle tanı konamamış konjenital anemisi olan tüm hastalarda YND 
analizi öneriyoruz.
Anahtar Kelimeler: Konjenital anemi, Yeni Nesil Dizileme
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DAMAR YOLUYLA UYGULANAN FARKLI DEMİR 
TEDAVİLERİNİN TOPLAM OKSİDAN VE ANTİOKSİDAN YÜK 
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Amaç: Demir eksikliğine bağlı kansızlık, kansızlığın en yaygın ve önle-
nebilir nedenidir. Tedavide ağızdan veya damardan demir içeren ürünler 
kullanılabilir. Damardan verilen demir içeren tedavilerin oksidatif stres 
üzerindeki etkisiyle ilgili bazı çekinceler mevcuttur. Bu çalışmada ferrik 
karboksimaltoz ve demir sükrozun kısa ve uzun dönem oksidan-antioksi-
dan duruma etkisini araştırmayı amaçladık.

Gereç ve Yöntem: Çalışma ileri dönük, tek merkezli, gözlemsel bir çalış-
ma olarak tasarlandı. Çalışmaya demir eksikliğine bağlı kansızlığı olan 
ve damardan demir tedavisi alan hastalar dahil edildi. Hastalar 1000 mg 
demir sükroz, 1000 mg ferrik karboksimaltoz ve 1500 mg ferrik karboksi-
maltoz alanlar olarak üç tedavi koluna ayrıldı. Tedavi öncesi, ilk infüzyonun 
1. saatinde ve takibin 1. ayında kan testleri için örnekler alındı. Oksidatif 
stres ve antioksidan durumu değerlendirmek için toplam oksidan ve top-
lam antioksidan durum tespiti yapıldı.

Bulgular: Çalışmaya 58 hasta dahil edildi. 19 hasta 1000 mg demir sukroz 
(G1), 21 hasta 1000 mg ferrik karboksimaltoz (G2) ve 18 hasta 1500 mg 
ferrik karboksimaltoz (G3) aldı. 1. saat toplam antioksidan durumu demir 
sükroz kolunda ferrik karboksimaltoz koluna göre daha yüksekti [G1 ve G2 
(p=0,027), G1 ve G3 (p=0,004)]. 1. saatte toplam oksidan durumu demir 
sukroz tedavisi alan hastalarda ferrik karboksimaltoz tedavisi alanlara göre 
daha yüksekti [G1 ve G2 (p=0,016), G1 ve G3 (p=0,011)]. Üç tedavi kolu 
arasında 1. ay değerlendirmesinde toplam oksidan ve antioksidan stres 
durumu açısından fark yoktu [p: 0.19 ve p: 0.12].

Sonuç: Demir sükroz ve ferrik karboksimaltoz tedavilerinde toplam oksi-
dan ve antioksidan durumu, infüzyondan sonraki 1. saatte demir sükroz 
alan hastalarda daha yüksek bulundu. Uzun süreli kontrolün 1. ayında, 
her üç tedavi kolunda antioksidan ve oksidan toplam durumu arasında 
anlamlı bir fark yoktu. Yüksek doz tedavi içeren ferrik karboksimaltoz alan 
hastalarda toplam oksidan durumunun 1. Saatte demir sükroza göre daha 
düşük olması, yüksek doz demirin kısa dönemde oksidan stresi anlamlı 
şekilde etkilemediğini gösterdi. Ayrıca 1. aydaki uzun süreli oksidan stres 
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Giriş ve Amaç: Konjenital anemiler, kalıtsal kemik iliği yetmezliği, demir 
metabolizması bozuklukları, eritrosit membran bozuklukları, eritrosit 
enzim bozuklukları ve hemoglobin sentez bozuklukları olmak üzere beş 
grupta sınıflandırılabilir. Son yıllarda, tanısı konulamayan olgular, yeni 
nesil dizileme (YND) yöntemi ile Kemik iliği Yetmezlik /Anemi (KIY/A) 
Paneli, Tüm Ekzom Analizi (TEA), Tüm Genom Analizi (TGA) uygulanarak 
incelenmektedir. Tanı koymada, hasta seçimi, klinik semptomların ve tıbbi 
kayıtların incelenmesi ve bunların YND ile tespit edilen olası genetik var-
yasyonlar ve mutasyonlar ile ilişkisinin belirlenmesi, ve klinisyen ile gene-
tik değerlendirme merkezinin yakın işbirliği çok önemlidir. Bu çalışmada, 
merkezimize başvuran konjenital anemili hastaların YND sonuçlarını 
sunmayı ve literatür çalışmaları ile karşılaştırmayı amaçladık.

Olgular ve Yöntemler: Konjenital anemi tanısı ile merkezimize başvuran 
11 hastaya (8 kız, 3 erkek) YND analizi yapıldı. Yaş dağılımı 1-25 yıl, ortala-
ma ±SD 8.54±16.9 yıl idi.Olguların detaylı özgeçmişi ve aile öyküsü alındı 
ve fizik muayeneleri yapıldı. Yazılı hasta onamı alındıktan sonra, alınan 5 cc 
EDTA’lı kan özel kartlara yüklenerek laboratuvara gönderildi.

Laboratuvarda, kartlardan DNA izolasyonu yapıldıktan sonra, hedefe 
yönelik KIY/A panelinde 214 gen taraması, 20.000 gen taraması yapılan 
TEA ya da TGA uygulandı

Sonuçlar: Hastaların tamamında solukluk yakınması vardı. Yakınmaların 
başlama süresi 30 gün ile 10 yıl arasındaydı.Yedi olguya KIY/A paneli, üç 
olguya TEA ve bir olguya TGA uygulandı. İki hastaya herediter sferositoz 
Tip 1, iki hastaya herediter sferositoz tip 2, bir hastaya herediter eliptositoz, 
bir hastaya Piruvat Kinaz eksikliği+Gama glutamil sistein sentetaz eksikliği, 
iki hastaya Diamond Blackfan anemisi tip 1, bir hastaya MLASA Sendromu 
(Miyopati+ Laktik asidoz+ sideroblastik anemi), bir hastaya HbKnossos + 
δ0-talasemi, ve bir hastaya Kemik iliği yetmezliği tanısı kondu.

Tartışma: Konjenital anemili hastaların genetik tanısı karmaşıktır Son 
yıllarda YND ile gen panelleri oluşturarak veya TEA ve TGA ile sonuçlar 
alınmaktadır. Averbuch ve ark. membran bozuklukları, enzim eksiklikleri 
ve diseritropoietik anemi ile ilgili 76 geni ayrı ayrı analiz etmişlerdir, 21 
konjenital anemi vakasının 13’ünde mutasyon saptayarak %60 başarı 
elde etmişlerdir. Li ve ark. 46 konjenital anemi vakasında hedeflenen YND 
yöntemi kullanılarak 28 olguya (%60,8) tanı koymuşlar. Konjenital anemi-
de YND’nin rutin olarak kullanılması gerektiğini öne sürmüşlerdir. Russo 
ve ark. akraba olmayan 62 aileden gelen 74 konjenital anemili bireyde 
70’den fazla geni analiz ederek %64.5 tanı başarısı elde etmişlerdir. Çok 
merkezli bir çalışmada konjenital kemik iliği yetmezliğinde hedeflenen 
YND paneli kullanılarak %85, TEA analizi kullanılarak %94 başarı elde 
edilmiştir. Merkezimize konjenital anemi tanısı ile başvuran 11 hastanın 
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ÖNSÖZ

Değerli Kongre Katılımcıları,

Cumhuriyetimizin kuruluşunun 100. , Derneğimizin kuruluşunun 56. yılında düzenlediğimiz 49. Ulu-
sal Hematoloji Kongresine hoş geldiniz. Kongre kapsamında bu sene 10’u sözlü sunu, 5’i tartışma-
lı poster oturumu olmak üzere toplam 41 bilimsel oturum, 16 uydu sempozyumu bulunmaktadır.  
Kongremize gönderilen 300’e yakın bildiriden hakemlerin değerlendirmesi sonrası 6’sı Başkanın 
Seçtikleri Oturumunda 60’ı Sözlü Sunu Oturumlarında, 27 tanesi ise Tartışmalı Poster Oturumlarında 
sunulacaktır. Ayrıca, e-poster olarak kabul edilen çalışmaları ve HOPE MENA (EHA Highlights) Toplan-
tısına gönderilen posterleri kongre boyunca ekranlar üzerinde inceleyebilirsiniz.

Kongre programının hazırlığında emeği geçen herkese, kongre sekreterlerine, kongre organizasyon 
komitesine, bildirileri değerlendiren değerli üyelerimize, ödül jürisine, bildiri ve konuşma metinleri 
kitabı editörlerine ve bizleri yalnız bırakmayan oturum başkanları ve konuşmacılar ile siz değerli katı-
lımcılara en içten teşekkürlerimi sunarım. 

Keyifli bir kongre geçirmeniz dileğiyle...

Prof. Dr. Muhlis Cem Ar
Türk Hematoloji Derneği Başkanı-Kongre Başkanı  


