DEMIR EKSiKLiGi BULTENI

Ailesel Demir Tedavisine

Direncli Demir Eksikligi Anemisi (IRIDA)

Vicuttaki demir miktari yaklasik 3- 4 gramdir. Eritroblastlarda
hemoglobin yapisinda yaklasik 2,0-2,5 g, demir iceren
proteinlerde (6rn. miyoglobin, sitokromlar, katalaz) 300 -400 mg,
plazmada transferrine bagl demir 3 -4 mg, geri kalan da ferritin
ve hemosiderin formundaki depo demiridir.

Demir metabolizmasinin diizenlenmesi gastrointestinal sistem
(GIS)’ten demir emilimi, yasam sUresinin sonunda kirmizi
hicrelerden demirin geri ddnUstimu, monosit-makrofajdan demir
depolarinin salinmasi arasindaki etkilesimi igerir. Bu ddnguniin
surdurdlebilmesi igin bir dizi proteinin etkilesimi gerekir.

Duodenumdan emilen demir bagirsak hicresi icine alinir. Daha
sonra plazmaya 6zel bir protein araciligi ile tasinir. Plazmaya
gecen demirin serbest halde bulunmamasi gerekir. Bu nedenle
plazmada tasinirken transferrine baglanir. Transferrin demir
molekUlind dokulara ulagtirr. Transferrin tarafindan tasinan
demir eritrositler tarafindan hemoglobin yapiminda kullanilir.

Plazmadaki demir havuzuna demir sunulmasini saglayan

bir sistem bulunur. CUnku plazmadaki demir dokular tarafindan

kullanilir ve kemik iligi plazma havuzundaki demiri alir.

Bu sUrecte anahtar protein hepsidindir. Hepsidin artarsa demirin
plazmadaki seviyesi azalir ve eritrosit yapimi icin intiyag duyulan

demir saglanamaz.

Ailesel demir tedavisine direncli demir eksikligi anemisinde
(IRIDA)’de hepsidini azaltan molekUl bozuktur. Bu hastalik
kalitsaldir. Dolayisiyla hepsidin yUksek kalir ve vicutta sanki demir
bulunmuyormus gibi plazmaya demir gegisi olamaz ve eritrosit
yapiminda kullanilamaz. Sonug olarak demir eksikligi ve demir
eksiligine bagl anemi meydana gelir.

Beslenme ile yetersiz demir alimina bagl demir eksikliginde
hepsidinin disUk veya saptanamaz. Oysa IRIDA'daki hepsidin
seviyeleri normaldir. Hastalar gok dtsuk serum demir seviyeleri
ve dusUk transferrin satrasyonu ve hafif hipokromik, mikrositik
anemi ile basvururlar. Serum ferritin seviyeleri gogunlukla normal
araliktadir.

IRIDA'da kalitsal olmasi nedeniyle aile 6ykust olabilir. Akraba
evliligi hastaligin ortaya ¢cikma intimalini artinr. Hastaligin belirti
ve bulgulan bazi hastalarda tani koyulmasini saglayacak kadar
belirgin olmayabilir.

Tani igin mutasyon analizi yapilmadan 6nce helikobakter pilori ve
¢olyak hastaliklan acisindan hasta degerlendirimedir.

Tedavide oral demir tedavisi etkili olmazken intravendz uygulanan
demir tedavisiyle, ferritin artar ancak tedaviye yanit yavastir ve
anemi kismi olarak duzelir. Genel olarak bu hastalikta demir
tedavisi ihtiyaci cocuklarda en yiksek duzeydedir ve sinirh demir
gereksinimi olan yetiskinlerde orta diizeydedir. Uzun vyillar takip
edilen yetigkinlerde siddetli mikrositoz ve distk serum demiri
devam etmesine ragmen aneminin dizeldigi géruimustdr.

Ozetle demir tedavisine direncli demir eksikligi anemisi olan
hastalarda kalitsal olan bu hastalik akla gelmelidir. Bundan sonraki
asamada ailesel IRIDA tanisi igcin mutasyon analizi yapilmasi taniyi
kesinlestirecektir.
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