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HUSLAB _al i hanki nta

M krosytaari nen anemia potilaalla, jolla on kliininen epdily talasseni asta
tai anem aa ai heuttavasta Hb-variantista. Korkea Ho/erytrosytoosi epdiltaessa
perinndéllista syyta.

Tut ki musta varten on taytettéva tama _| dhete
3 m EDTA-vakuum putki. Kokoverta vahintddn 0.5 m. |[|hopistondyte kay
tarvittaessa.

Nayte sailyy j&aakaappil anpoétil assa viikon. Lahetys huoneenl apdi send. Huomi
Naytett&d ei saa pakastaa.

Kapi | | aari el ektrof oreesi ja ioninvaihtonestekromatografia.

noi n kuukausi

G obiini geenin nmut aati oi sta j oht uvat poi kkeavat herogl obi i ni t
(henopglobiinivariantit) poi kkeavat am nohappoj arjestykseltdan nornmalista
henogl obi i ni st a. Kyseesséa on siis kvalitatiivinen (laadul I i nen)

henogl obi i ni poi kkeavuus, ja kliininen ilmiasu riippuu variantista.

Useat Hb-variantit voi daan erottaa nestekronmatografiassa (HPLC) ja
kapill aariel ektrof oreesissa (Ef) ja ndarittéad, onko kyseessd heterotsygoti a.
Menetel mA erottaa aikuisen normmalit henoglobiinit: HbAo (a2b2, aikuisilla
nornmaal i sti val taosa henogl obiinista), HbF (a2g2, aikuisilla nornaalisti alle
199 ja HbA2:n (a2d2, aikuisilla normaalisti alle n. 3%. Naiden |isaksi
nmenetel nal | & voi daan tunni staa usei mmat yleiset henopglobiinivariantit, esim
HbS, HbC, HbE, ja Hb- Hel sinki.

Tal assemia johtuu alfa- (al fa-tal assema) tai bet a- (bet at al assemni a)
gl obiiniketjun synteesin alentum sesta geenivirheestda johtuen. Kyseessd on
siis kvantitatiivinen henogl obi i ni poi kkeavuus. Tal assemni assa syntyy
gl obi i ni ket j uepéat asapai noa, m k& ai heuttaa tal assem al l e tyypilliset
ver enkuvanmuut okset (m krosytoosi, hieman koholla ol eval/viiteal ueen yl dosassa
ol eva erytrosyyttien | ukumaar a) . Ver enkuvanuut okset riippuvat
af f ekt oi tunei den geenien | ukunmiarasta, ja lievimmssad tapauksissa ei
esi mer ki ksi nahda aneni aa.

Tal asseem sessa verenkuvassa henkil 611 & on selva punasol ujen m krosytoosi ja
punasol ujen |ukumdérd on |lievasti |I|isadntynyt tai viitealueen yl&osassa.
Bet at al asseni ssa nahdaan koholla ol eva HbA2:n osuus (nornmalisti aikuisilla
alle n. 3% vyhdistettynd tal asseem seen verenkuvaan. Nornmaali HbA2 osuus ei
kui tenkaan poissulje talassemaa. Alfatalassemaa ei voida todeta Hb-Fr
-tutkinmuksella, sillé& alfatal assem assa HbA2: n osuus on normeali. HbA2 osuus
on normaali my6és mm konbi noi dussa alfa/beta talasseniassa ja betal/delta-
tal assem assa. Alfatal assemiassa ja harvinaisissa talassenian nmuodoissa
tarkka di agnoosi tehdaéan geenitutki nuksel | a.

Tal assem at ja henogl obiinivariantit ovat perinndllisia tiloja, mnk& vuoksi
punai nen verenkuva on stabiili, ellei taustalla ole nuuta syytd mnuutoksia
ai heutt amassa. On  kuitenkin huomni oitava, etta vastasyntynei syys- ja
vauvai dssa verenkuva ei ole vield saavuttanut lopullista nuotoaan. Alle 6
kuukauden ikaisilléa lapsilla betatal assemaa ei yleensd voida todeta eika
poi ssul kea Hb-Fr -tutkinmuksen perusteella ikdan Iliittyvien fysiologisten
nmuut ost en t aki a.
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