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Patofizyoloji:

DNA mutasyonu

U
GAG— GTG
B-polipeptid zinciri Gzerinde 6 numarali pozisyondaki glutamik asit yerine valin gelmesi

Anormal hemoglobin
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infeksiyon-- SE—

Polimerizasyon: in vivo sickling
U U
Kisalmisg eritrosit yasam suresi Vazookliizyon
Hemoliz

Anemi Kemik kas ve abdomende agrili

Sarilik krizler—Fizyolojik disfonksiyon

Safra taglari Akut gogus sendromu
Kardiyomegali,KKY Stroke

Bacak ulserleri G0z hasarlari

Kemik iligi hiperplazisi Fonksiyonel hiposplenizm
Kotu fiziksel gelisim ve otosplenektomi
Subjektif semptomlar Kr. Organ yetersizlikleri




m 1- HAFIF KLINIK SEYIRLI GRUP:

HIC KRIZ GECIRMEYEN, SIK KAN
TRANSFUZYONU YAPILMAYAN,
HEMATOLOJIK BULGULARI STABIL
HASTALARDIR.

= 2- SIDDETLI KLINIK SEYIR GOSTEREN
GRUP:

SIK KRIZ GECIREN, SIK KAN
TRANSFUZYONU GOREN HASTALARDIR.




= BENIN (ORTA BATI AFRIKA)

a CEZAYIR  (ARABI KUZEY
AFRIKA)

s SENTRAL AFRIKA CUMHURIYETI
s SENEGAL (ATLANTIK BATI AFRIKA)

Cukurova Bolgesi’nde sickle Cell
Anemili hastalarin buyuk
cogunlugu(%80) HAPLOTIP 19’a
sahiptir.
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Hb SS ve SB PY




HEMOLIZ BULGULARI




El-Ayak Sendromu




AYAK ULSERI




Sickle Cell Anemide Krizler

Vazo-okluziv krizler
El-ayak sendromu
Abdominal tutulum

SSS krizleri ( serebro-vaskuler
olay)

Pulmoner krizler

Splenik sekestrasyon Kkrizleri
Hepatik sekestrasyon krizi
Hiperhemolitik krizler
Aplastik kriz

Megaloblastik krizler




SICKLE CELL ANEMIDE
TANISAL YAKLASIM

= OYKU = KAN SAYIMI VE PY
m Irk = Hb, MCV,MCH,Ret
= Aile oykusU x Kemik iliginde
= Cikis yas| eritrosit yik.
= Gelisim = Sickling testi

s KLINIK MUAYENE = [tano bulaniklik testi
m Solukluk s Hb —Elektroforezi

= Sarilik = Hb-S varlig (asit ve
= Splenomegali alkali pH'da

: o elektroforez)
m [skelet deformitesi = Hb A, ve Hb F tayini

= Aile calismasi




HbS’de Hb Elektroforezi




Gebe

Kalitsal kan hastalikli hasta

veya taslyicli

(obstetrik Unitesinden)

HEMATOLOJi KLINIGI
Hematolojik degerlendirme
Gebe tasiyici

Es taslyici

GEN VE MOLEKULER
BIYOLOJI CALISMALARI

anne, baba, fetus

OBSTETRIK UNITESI
Koryonik villus orneklemesi

Kordosentez




Prenatal Tanl Yontemler

1- Koryon villus 6rneklemesi
(8.-13. haftalar)
2- Kordosentez
(16. Haftadan itibaren)
Fetal :Kan ornekleri
DNA analizi
3-Preimplantasyon-genetik tani

(embriyo-etken devirde)




ANORMAL HEMOGLOBINLERDE PRENATAL

TANI(Cukurova)
= CIFT HETEROZIGOT

ANORMAL Hb (HOMOZIGOT)

HbS/HbS 386

HbD/HbD 4

HbE/HbE

HbC/HbC 1

TOPLAM 395

CIFT HETEROZIGOT A/S 03.7
A/S aMed

A/S a3.7 a3.7

HETEROZIGOT:HbA/HbS 947
HbA/HbD 7
HbA/HbE Sa 1
HbA/Hb Ham 1
Hba/HbE 18
TOPLAM 974

TOPLAM PRENATAL TANI 2640

HbS/TVS-1-110
HbS/IVS-1-1
HbS/Cd8
HbS/-101
HbS/HbD
HbS/Cd39
HbS/TVS-11-745
HbS/1VS-1-6
HbS/HbC
HbS/-30
HbE/HbS
HbE/IVS-1-110
HbD/HbC
TOPLAM

34

11
4
4




SCA Hastalarinda Komplikasyonlar

%

Kalp 5.0
CNS 8.8
Renal 2.0
Kolelityazis (.2
Osteonekroz 3.6
Infeksiyon:

Salmonella 2.0
Menenjit 1.0




SCA Klinik Siddetini KararlaStiran
Parametreler

m 12 ayliktan evvel daktilitis,
m Ortalama Hb duzeyinin 2Y civarinda <7g/dL

oluSu,

m 10Y.dan evvel 16kositoz(BK>13.700/Jl oluSu,




Alternatif tedavi

vaklaSimlarl
HbF seltilmesti Hidrea

Sodyum butirat

Kemik iligi transplantasyonu

Gen tedavist




Onleme Programl

m Her iki eSde taSlylcl ise gebelikde prenatal

tanlya yonlendirme

m Uretken gagdaki bireylerde bilgilendirme ve

tarama programlarl
m Halk eQitimi
m Okul ¢agl Cocuklarda ders miifredatina allnmasl|

m Fyvlilik 6ncest tarama programlari




Hasta Krizde Ise

s Abdominal problemi yoksa oral
sivi denenmelidir.

m Hayati zorlayici durum yoksa
santral venoz yaklasimdan
kacinmalidir.




Hasta Krizde Ise

m SCD |i hastalar hipostenuriktir.
m Buyuk volumlerde sivi gerektirirler.

70-100 ml/kg/24 saat
(Yetiskinlerde yaklasik 4 It/gun)




SCD’de Transfuzyon

m Hb konsantrasyonunda 5g/dl'ye veya
asagl ani dusus varsa

= VVazookluziv olayl onleme
m Dokulara oksijen gecisini arttirmak
m Lokosit filtresiyle lokosit gecisini onleme




SCD’de Kan Degisimi

m Eger hematokrit % 20 den dusukse 8
ml/kg transfuzyon,

m Daha sonra exchange,

m Hasta kan volumunun 1.5-2 kati ile kan
degisimi,

m Kan volumu( ml)=70xAgirhk(kg)

m Eger Hct > %20 ise vene girilir ve 2-4-8
uniteye kadar kan degisimi yapllir.




Transfuzyon Endikasyonlari

Elektif
gerekli olan

Transfuzyon Transfuzyon genelde
tipi gerekli olan

m Basit

s Kan degisimi

Aplastik kriz

Akut splenik
sekestrasyon

Hepatik sekestrasyon
Gogus sendromu

Bel sendromu

Hepatik

sekestrasyon
kanama ( jinekolojik
GIS, hematri )
Enfeksiyon (siddetli)
Preoperatif ( major ve
ara cerrahi )




Transfuzyon
tipi

Kan degisimi

Duzenli

Transfuzyon
genelde
gerekli olan

Sok ve diger
CNS
komplikasyonlari
Priapizm

Akut gebelik
sorunlari

Soktan sonra
Kronik renal,
Akciger veya
kardiak
komplikasyonlar

Elektif
gerekli olan

Kontrast madde
gerektiren
radyolojik
inceleme

Gebelikte profilaktik
Hayat kalitesinin
tatmin edici olmamasi
Rekurren siddetli
agrili krizler

Ayak ulserleri




SCD de Akut Agrili Krizde Analjezi

Endikasyon

llag

Doz

Yetiskin

Cocuk

<1yas

1-6 yas

6-12 yas

Parasetamol

19/4 st

60 mg/4 st

120 mg/4 st

250 mg/4 st

Aspirin

600 mg/4
saat

80mg/giin

80-
100mg/gtin

150mg/gin

Co-
Proxamol

1-2t/4saat

Naproxen

1-2t/4 saat

Ibuprofen

1200-2400
mg/gun

20
mg/kg/gun




SCA'da Agri Kontrolu

s ORTA DERECEDE AGRI
Max doz Yol Interval
m Oxykodone  1-2tab/doz PO 4 saatte
(1 tb: 5 mg)
m Methadone  15mg/kd/doz PO 4 saatte
= Meperidin 1.5 mg/kg/doz PO 3.5 saatte
( max 100 mg)




SCA'da Agri Kontrolu

= CIiDDI AGRI
Max doz (mg) Yol Interval
m Morfin 0.15 mg/kg/doz  SC 3 saat
(Max 10 mg IM)

= Meperidin 1.5 mg/ka/doz__ IM 3 saat
(Max 100 mg)




Karin Agrisinda

= Analjezi,
m .V Sivilar,

= Kusma veya karin distandu ise barsak sesleri
yoksa N.G takin ve oral beslenmeyi kesin,

= Reguler araliklarla distansiyon yonunden
Karni kontrol edin,

m Karaciger boyutlarini olcun,

m Eger barsak sesleri yoksa gogusu muayene
edin oksijen saturasyonu veya arteryel kan
gazlarini izleyin.




El-Ayak Sendromu

m Cocuklarda, genellikle 3Y altinda

m Diffuz yumusak doku sigligi (El ve ayak
sirtlarinda)

m Si1vi aliminin arttirilmasi,

= Analjezi,

m Dinlenme,

m Eger ates ve sislik 2-3 saatten uzun surerse
osteomyelit arastiriimalidir.




Gogus Sendromu (SCD)

m 3Y den evvel nadir,

m Gogus duvarinda, karnin ust bolgesinde ve
torasik spinal kolonda agri,

m Akcigerlerde konsolidasyon alanlari, bilateraldir
ve genelde bazal yerlesimlidir.

m Yuksek ates,
= [akipne,
= OksUruk gegc semptomlardir.

m Fizik muayene bulgulari daima akcigerde
rontgen degisikliklerini izler.




Gogus Sendromu (SCD)

g




Hepatik Sekestrasyon (SCD)

Butun yas gruplari (Bebeklikten sonra)
Hipokondrial agri ile birlikte abdominal gerginlik,
Karaciger duyarli ve genislemistir.

Bazen artmis sarilik vardir.

Kollaps (splenik sekestrasyona gore daha nadir)

Bildirilen olgularin cogunda birlikte enfeksiyon
da vardir.




Splenik Sekestrasyon (SCD)

Genelde bebek ve kucuk cocuklarda,

Siklikla ani kollapsa yol acar.

Dalak hizla agrili genisler.

Karin agrisi: Cocuk dizleri karnina ceker.

Hb stabil degerden en az 2 gr/dl daha az,
Siklikla septisemi ile birlikte (0zellikle pnomokok)

Mortalite yuksektir. Cocuk hastaneye ulasmadan
kaybedilebilir.




Stroke-inme (SCD)

m Butun yaslarda, ozellikle cocuklarda
m Median yas 7Y da
= [k 36 ayda olgularin 2/3 Unde tekrarlar

m Presipite eden faktorler: dehidratasyon,
ates

m Bazen herseyi normal olan ¢cocukta




Stroke (SCD)




ASEPTIK FEMUR BASI VEYA
OMUZ NEKROZU

m Olgularin % 15 inde gec¢
komplikasyondur.

m CIkis adolesan ve sonrasinda,

cogunlukla 30Y dan sonradir.




Femur Basi Aseptik Nekrozu




SUBARAKNOID KANAMA (SCD)

m Butun yaslarda median 22Y da

m Siklikla cogul anevrizmayla
birlikte




Orak Hucre Sendromlarinda Ayirici Tani

Sendrom Klinik Splenomegali Ort Hb Ort Hct MCV ret
Agirhgi (g/dl) (%) () (%)

JAVAS Asemptomatik N N N
S/S Agir Erken 7.5 85
S/C Hafif/Orta 11 33 80
S/Be Thal  Orta/AQir 8.5 28 65
S/ B* Thal Hafif/Orta 10

SS/a Thal1 Hafif/Orta 10 27
S/HPHF Asemptomatik 14




Prognoz

m % 85 hastada 20 yasa kadar
= Olim nedeni
= 1)Enfeksiyon: Sepsis ve menenjit

m 2)Organ yetmezlikleri: Kalp, KC,
bobrek

m 3) [rombozlar: Eriskinde akciger ve
SSS




