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KONJENITAL ANEMILERDE YENI NESIL DiZILEME YONTEMi
Duran Canatan', Abdullah Haktan', Emel Altunsoy’, Peter Bauer
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Giris ve Amag: Konjenital anemiler, kalitsal kemik iligi yetmezIigi, demir
metabolizmasi bozukluklar, eritrosit membran bozukluklar, eritrosit
enzim bozukluklar ve hemoglobin sentez bozukluklari olmak lizere bes
grupta siniflandinlabilir. Son yillarda, tanisi konulamayan olgular, yeni
nesil dizileme (YND) yontemi ile Kemik iligi Yetmezlik /Anemi (KIY/A)
Paneli, Tim Ekzom Analizi (TEA), Tim Genom Analizi (TGA) uygulanarak
incelenmektedir. Tani koymada, hasta secimi, klinik semptomlarin ve tibbi
kayitlarin incelenmesi ve bunlarin YND ile tespit edilen olasi genetik var-
yasyonlar ve mutasyonlar ile iliskisinin belirlenmesi, ve klinisyen ile gene-
tik degerlendirme merkezinin yakin isbirligi cok 6nemlidir. Bu calismada,
merkezimize basvuran konjenital anemili hastalarin YND sonuglarini
sunmayi ve literatlr calismalari ile karsilastirmayr amacladik.

Olgular ve Yontemler: Konjenital anemi tanisi ile merkezimize bagvuran
11 hastaya (8 kiz, 3 erkek) YND analizi yapildi. Yas dagilimi 1-25 yil, ortala-
ma +SD 8.54+16.9 yil idi.Olgularin detayll 6zge¢misi ve aile éykisi alindi
ve fizik muayeneleri yapildi. Yazili hasta onami alindiktan sonra, alinan 5 cc
EDTA'l kan 6zel kartlara yuklenerek laboratuvara génderildi.

Laboratuvarda, kartlardan DNA izolasyonu yapildiktan sonra, hedefe
yonelik KIY/A panelinde 214 gen taramasi, 20.000 gen taramasi yapilan
TEA ya da TGA uygulandi

Sonuglar: Hastalarin tamaminda solukluk yakinmasi vardi. Yakinmalarin
baslama stresi 30 giin ile 10 yil arasindaydi.Yedi olguya KIY/A paneli, l¢
olguya TEA ve bir olguya TGA uyguland.. iki hastaya herediter sferositoz
Tip 1, iki hastaya herediter sferositoz tip 2, bir hastaya herediter eliptositoz,
bir hastaya Piruvat Kinaz eksikligi+Gama glutamil sistein sentetaz eksikligi,
iki hastaya Diamond Blackfan anemisi tip 1, bir hastaya MLASA Sendromu
(Miyopati+ Laktik asidoz+ sideroblastik anemi), bir hastaya HbKnossos +
&0-talasemi, ve bir hastaya Kemik iligi yetmezligi tanisi kondu.

Tartisma: Konjenital anemili hastalarin genetik tanisi karmasiktir Son
yillarda YND ile gen panelleri olusturarak veya TEA ve TGA ile sonuglar
alinmaktadir. Averbuch ve ark. membran bozukluklari, enzim eksiklikleri
ve diseritropoietik anemi ile ilgili 76 geni ayri ayri analiz etmislerdir, 21
konjenital anemi vakasinin 13’'linde mutasyon saptayarak %60 basari
elde etmislerdir. Li ve ark. 46 konjenital anemi vakasinda hedeflenen YND
yontemi kullanilarak 28 olguya (%60,8) tani koymuslar. Konjenital anemi-
de YND'nin rutin olarak kullaniimasi gerektigini 6ne stirmuslerdir. Russo
ve ark. akraba olmayan 62 aileden gelen 74 konjenital anemili bireyde
70'den fazla geni analiz ederek %64.5 tani basarisi elde etmislerdir. Cok
merkezli bir calismada konjenital kemik iligi yetmezliginde hedeflenen
YND paneli kullanilarak %85, TEA analizi kullanilarak %94 basar elde
edilmistir. Merkezimize konjenital anemi tanisi ile basvuran 11 hastanin

117

11 inde (%100) YND analiz yontemlerinden KIY/A paneli TEA ve TGA ile
kesin tani konmustur.

Sonug olarak; konjenital anemilerde YND ile tani koyma orani artmistir.
Bu nedenle tani konamamis konjenital anemisi olan tim hastalarda YND
analizi 6neriyoruz.

Anahtar Kelimeler: Konjenital anemi, Yeni Nesil Dizileme
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DAMAR YOLUYLA UYGULANAN FARKLI DEMIR )
TEDAVILERINIiN TOPLAM OKSIDAN VE ANTIOKSIDAN YUK
UZERINE ETKiSININ KARSILASTIRILMASI, TEK MERKEZ VERISi

Ferda Can', Keziban Naz Yilmaz?, Ozge Késemehmetoglu', Sema Akina, Tekin Giiney'

Referans Numarasi: 35

'Saglik Bakanhgi Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Hematoloji Boliimii, Ankara
2Saglik Bakanlgi Ankara Sehir Hastanesi lc Hastaliklan Boliimil, Ankara

Amag: Demir eksikligine bagh kansizlik, kansizhdin en yaygin ve onle-
nebilir nedenidir. Tedavide agizdan veya damardan demir iceren Urlinler
kullanilabilir. Damardan verilen demir iceren tedavilerin oksidatif stres
tizerindeki etkisiyle ilgili bazi cekinceler mevcuttur. Bu calismada ferrik
karboksimaltoz ve demir siikrozun kisa ve uzun dénem oksidan-antioksi-
dan duruma etkisini arastirmayi amacladik.

Gereg ve Yontem: Calisma ileri doniik, tek merkezli, gozlemsel bir calis-
ma olarak tasarlandi. Calismaya demir eksikligine bagh kansizhg olan
ve damardan demir tedavisi alan hastalar dahil edildi. Hastalar 1000 mg
demir stikroz, 1000 mg ferrik karboksimaltoz ve 1500 mg ferrik karboksi-
maltoz alanlar olarak U¢ tedavi koluna ayrildi. Tedavi 6ncesi, ilk inflizyonun
1. saatinde ve takibin 1. ayinda kan testleri icin 6rnekler alindi. Oksidatif
stres ve antioksidan durumu degerlendirmek icin toplam oksidan ve top-
lam antioksidan durum tespiti yapildi.

Bulgular: Calismaya 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) aldi. 1. saat toplam antioksidan durumu demir
stikroz kolunda ferrik karboksimaltoz koluna gore daha yuksekti [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 gére
daha yiiksekti [G1 ve G2 (p=0,016), G1 ve G3 (p=0,011)]. Ug tedavi kolu
arasinda 1. ay degerlendirmesinde toplam oksidan ve antioksidan stres
durumu agisindan fark yoktu [p: 0.19 ve p: 0.12].

Sonug: Demir siikroz ve ferrik karboksimaltoz tedavilerinde toplam oksi-
dan ve antioksidan durumu, infiizyondan sonraki 1. saatte demir stikroz
alan hastalarda daha yiksek bulundu. Uzun sireli kontroliin 1. ayinda,
her Ug¢ tedavi kolunda antioksidan ve oksidan toplam durumu arasinda
anlamli bir fark yoktu. Yiiksek doz tedavi iceren ferrik karboksimaltoz alan
hastalarda toplam oksidan durumunun 1. Saatte demir siikroza goére daha
disik olmasi, yuksek doz demirin kisa donemde oksidan stresi anlamli
sekilde etkilemedigini gésterdi. Ayrica 1. aydaki uzun siireli oksidan stres
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ONSOz

Degerli Kongre Katilimcilar,

Cumhuriyetimizin kurulusunun 100., Dernegimizin kurulusunun 56. yilinda duzenledigimiz 49. Ulu-
sal Hematoloji Kongresine hos geldiniz. Kongre kapsaminda bu sene 10’u s6zll sunu, 5'i tartisma-
Ii poster oturumu olmak Uzere toplam 41 bilimsel oturum, 16 uydu sempozyumu bulunmaktadir.
Kongremize gonderilen 300%e yakin bildiriden hakemlerin degerlendirmesi sonrasi 6'si Baskanin
Sectikleri Oturumunda 60’1 S6zIU Sunu Oturumlarinda, 27 tanesi ise Tartismali Poster Oturumlarinda
sunulacaktir. Ayrica, e-poster olarak kabul edilen ¢alismalari ve HOPE MENA (EHA Highlights) Toplan-
tisina gonderilen posterleri kongre boyunca ekranlar tizerinde inceleyebilirsiniz.

Kongre programinin hazirliginda emegi gecen herkese, kongre sekreterlerine, kongre organizasyon
komitesine, bildirileri degerlendiren degerli liyelerimize, 6dul jirisine, bildiri ve konusma metinleri
kitabi editorlerine ve bizleri yalniz birakmayan oturum baskanlari ve konusmacilar ile siz degerli kati-
himcilara en icten tesekkurlerimi sunarim.

Keyifli bir kongre gecirmeniz dilegiyle...

Prof. Dr. Muhlis Cem Ar
Tiirk Hematoloji Dernegi Baskani-Kongre Baskani
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