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Ulevaade

Beeta-talasseemia (ing. k beta-thalassemia) on Uks parilike hemoglobinopaatiate ehk
talasseemiate vormist, mille korral slinteesitakse vahe normaalse struktuuriga hemoglobiini
(Hb) ja selle tagajarjel tekib hipokroomne aneemia. Beeta-talasseemia kolm erineva
raskusastmega vormi on thalassemia major, thalassemia intermedia ja thalassemia minor.

Tekkepohjused

Inimese parilik informatsioon on kirjapandud ja kokku pakitud kromosoomidesse, mis asub
koikides keharakkudes. Geen on DNA 16ik kromosoomis, mis maarab pariliku tunnuse. Beeta-
talasseemia on molekulaarselt vaga heterogeenne ehk varieeruv. 11. kromosoomi B-globiini
geenis on kirjeldatud lle 150 geenimuutuse.

Hemoglobiinil on mitmeid erinevaid flisioloogilisi vorme. Loote maks hakkab kolmandal kuul
siinteesima fetaalset hemoglobiini (HbF). Parast siindi vaheneb HbF-i tase kiiresti ja HbF
asendub tdiskasvanu hemoglobiiniga. Taiskasvanul on hemoglobiini prevaleerivaks
tilpvormiks hemoglobiin A (HbA), mis moodustab 95% kogu hemoglobiinist. Lisaks on
taiskasvanul 3,5% Hb-vormi HbA2 ja 0,5-1,5% HbF-i. Olenevalt 11. kromosoomi geenidefektist
on hairitud kas alfa-, beeta-, gamma- voi delta-globiini ahela (Hb valguliste osade) siintees.
Sellest tulenevalt eristatakse ka talasseemia erinevaid vorme. Kdige sagedasem on beeta-
talasseemia, mille korral on vahenenud vdi puudub Uldse B-globiini ahela slintees. a-globiini
ahelad moodustavad tetrameere olemasolevate B-globiini ahelatega, kuid osa a-globiini
ahelaid jaab B-globiini ahelate vahesuse tottu paariliseta. Seetdttu seondub osa paariliseta a-
globiini ahelaid dimeerideks kas y-globiini ahelatega (moodustub HbF) v&i 6-globiini ahelatega
(moodustub HbA2). Eespool tulenevast vaheneb beeta-talasseemia korral HbA siintees. Samal
ajal on veres tavaparasest rohkem HbA2 ja HbF-i. Viimast asjaolu kasutataksegi talaseemia
diagnoosimisel.

Tabel 1. Hemoglobiini vormid tervel tdiskasvanul ja muutused beeta-talasseemia korral.

Hemoglobiin Struktuur Kommentaarid
Normaalselt HbA a,B, 95% taiskasvanu hemoglobiinist.
HbA, a5, 3,5% taiskasvanu hemoglobiinist. Beeta-talasseemia korral

suureneb HbA, tase veres.

HbF ay, Loote hemoglobiin, vaheneb pérast siindi ja asendub HbA-ga.
Taiskasvanul on HbF-i kuni 1,5%. Beeta-talasseemia korral
suureneb HbF tase veres.




Esinemissagedus

Beeta-talasseemia hinnanguline esinemissagedus on 1-9 juhtu 1 000 000 elussiinni kohta.

Kliiniline pilt

Talasseemia-alleeli suhtes homostigootidel areneb raske talasseemia (thalassemia major) ja
juba esimestel elukuudel kujuneb siigav aneemia. Viimane on tuntud ka Cooley aneemiana,
millega kaasneb kdrge varane letaalsus. Heterosligootidel areneb kerge talasseemia
(thalassemia minor) tagasihoidliku mikrotsiitaarse aneemiaga. Mikrotsiitaarse aneemia teised
pOhjused peale talasseemia on rauavaegus ning kroonilise haiguse aneemia. Thallassemia
intermedia on thalassemia majori ja minori vahepealne vorm. All olevas tabelis on toodud
beeta-talasseemia erinevate vormide kliiniline avaldumine.

Tabel 2. Beeta-talasseemia vormide kliiniline avaldumine.

Thalassemia major Avaldub kliiniliselt 6-24 kuu vanuselt. Iseloomulikud
simptomid: kahvatus, vdahene kaaluiive ja kasvu
pidurdumine, Vdivad esineda toitmisprobleemid,
kdhulahtisus, korduvad palavikud ja kdhupiirkonna
suurenemine hepatosplenomegaalia téttu. Kui thalassemia
major on diagnoositud 24ndaks elukuuks ja tehakse
regulaarseid veretransfusioone, kulgeb kasv ja areng
normaalselt vahemalt 10-11 eluaastani. Seejarel on
tulenevalt sagedastest veretransfusioonidest risk raua
liigseks kuhjumiseks. Risk on vahendatav raua kelaatorite
korrektse annustamisega.

Thalassemia intermedia Avaldumisaeg on varieeruyv, iseloomulike siimptomite hulka
kuuluvad kahvatus, kollasus, sidamehaigus, sapikivid,
hepatosplenomegaalia, muutused skeletis, jalahaavandid,
pulmonaarne hiipertensioon, hiiperplastiline eriiteoidne
luutidi ja trombootilised tisistused. Veretransfusioonide
vajadus on ajaga slivenev. Lapseeas pole pidevad
transfusioonid lldiselt naidustatud. Raua liigne kuhjumine
avaldub vorreldes thalassemia major’iga hiljem, kuid voib
olla sama raskusastmega.

Thalassemia minor Haiguse kandja. Tavaliselt asimptomaatiline. Kerge
aneemia.



Parandumine

Beeta-talasseemia parandub edasi autosoom-retsessiivsel teel. Autosoomne tdahendab, et
muutus on autosoomses kromosoomis, mis on olemas nii mehel kui naisel ning seetdttu
mdojutab haigus mdlemat sugu vordselt. Retsessiivne tdahendab, et haigus avaldub, kui
haigestunul on mdlemas geenialleelis haigust pdhjustav muutus. Sellisel juhul kannab
patsiendi kumbki vanem Uhes alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine alleel on muutuseta
ja vanematel seega haigus ei avaldu ning neid nimetatakse haiguse kandjateks.

Beeta-talasseemiaga isik parandab haigust pShjustava muutuse oma lastele:

- kui partner kannab samuti tihes alleelis haigusseoselist muutust, siis kordusrisk on 50%;
- kui partner on samuti homosiigoot, siis kordusrisk on 100%;

- kui partner ei kanna haigusseoselist muutust, siis vaga madal, risk on vdrreldav
tavapopulatsiooni riskiga.

Jalgimine ja ravi

Kerge beeta-talasseemia korral aneemia Kkliinilisi siimptomeid enamasti ei ole ja kerge
aneemia ravi ei vaja. Talasseemia-alleeli suhtes homosligootidel kujuneb raske aneemia ja
seetOttu on vaja korduvalt verellekandeid ehk transfusioonravi. Regulaarne transfusioon viib
enamasti sekundaarse hemokromatoosi (rauasalvestustébi) tekkeni ja raua kuhjumishaireteni
elundites, mistottu tuleb lisaks kasutada raua kelaatoreid. Raske talasseemia korral
kasutatakse ka vereloome tiivirakkude siirdamist.

Prognoos

Prognoos soltub beeta-talasseemia raskusastmest ning jarjepidevast ravist.
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