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Usak Ili ve Cevresinde B-Talasemi
Tasiyic1 Siklhigi

Prevalance of Beta Thalassemia Carriers in Usak
Province and Surrounding Areas
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OZET

Amac: Hemoglobinopatiler icinde talasemi; otozomal resesif gecis godsteren, hemoglobinin globin
zincirlerinden bir ya da bir kacinin sentez hizinda azalma veya hi¢ sentez edilememesi ile karakterize
heterojen bir hastalik grubudur. Talasemiler Akdeniz iilkelerinden baslayarak, Ortadogu, Hindistan ve
Gilineydogu Asya’ya kadar uzanan bir kusak boyunca yiiksek oranda goriilmektedir. Bu calismada, Usak
ili ve cevresindeki beta talasemi tastyici sikligini ortaya ¢ikarmak amaglandi.

Gerec ve Yontem: Bu calismaya Usak Halk Sadhdi Midiirliiii Merkez Laboratuvarina evlilik 6ncesi
saglik taramasi amaciyla basvuran 01.01.2011 ile 31.12.2012 tarihleri arasinda talasemi test istemiyle
gelen toplam 3324 birey dosyalar retrospektif olarak taranip dahil edildi. Her bir bireyden 2 mL kan
EDTA'ln tiiplere alinarak Tosoh Otomatik Glikohemoglobin Analizérii HLC-723G8'(Japan) de kendi
Kitleriyle Yiuiksek Performansh Sivi Kromatografi (HPLC, High- Performance Liquid Chromatography)
yontemiyle calisildi.

Bulgular: Calismaya alinan 1672 (%50,3)’si kadin, 1652 (%49,6)’si erkek olan toplam 3324 bireyin 100
(%3)tinde HbA2 seviyeleri % 3,5'in lizerinde idi, yani beta talasemi tasiyicisiydi. Tasiyict olan 100 bireyin
41 (% 41)i kadin, 59 (% 59)'u erkek idi. Bu bilgilerden yola cikarak talasemi tasityiciidi prevalansi
kadinlarda %?2,45 ve erkeklerde % 3,57 olarak bulundu.

Sonuc: ilimizin %3 olan prevalans oran Tiirkiye genelinde bildirilen talasemi tasiyicihdi oramyla (%2.1)
kiyaslandidinda yiiksek bir deger olarak goéziikmektedir. Bu deger, Usak'in genel niifusuna (2012)
yansitildidi zaman (342.269), ilimizde potansiyel tasiyici sayisinin 10.268 olmasi beklenmektedir. -
talasemi tarama programinin sadece evlenecek Kkisilere degil toplumun diger kesimlerinide 6zellikle
dogurganlik cadindaki niifusu da kapsayacak sekilde daha genisletilmis olarak baslatilmasi gerektigini
diisiinmekteyiz.
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ABSTRACT

Objective: Thalassaemia among the hemoglobinopathies is a heterogenous group of disorders which
transmitted autosomal recessive fashion and result from a reduced or no sythesis of one or more globin
chains. Thalassaemias seen with high prevalance in a zone starting from Mediterranean countries to
Middle East, India and Southeast Asia. This study aimed to reveal prevalance of beta thalassemia
carriers in Usak province and surrounding areas.

Material and Methods: The study was retrospectively conducted between 01.01.2011 and 31.12.2012,
thalassemia test request totally 3324 participitant who appealed for premarital health screening to Usak
Public Health Central Laboratory. 2 mL venous blood sample was taken into EDTA tubes from each
participitant and worked on Tosoh Automated Glycohemoglobin Analyzer HLC-723G8’(Japan) with its
original kits and high-performance liquid chromatography (HPLC) method.

Results: A total of 3324 participant, 1672 (%50,3) women and 1652 (%49,6) men were included in this
study and HbA2 levels were found over 3,5% in 100 (3%) participant who called beta thalassemia
carriers. A total of 100 carrier, 41 (% 41) was women and 59 (% 59) was men. Based on this information
prevalance of thalassemia carriers was found %2,45 in women and % 3,57 in men.

Conclusion: Prevalance rate (3%) of our city appears to be a high value if compare with Turkey general
thalassemia carrier prevalance rate of %2,1. When this value is reflected in the general population of
Usak (2012, 342.269) the number of potential carriers in our province is expected to be 10.268. We
think that p-thalassemia screening programme should be started as expanded not only premarital
status, but also to cover other parts of society especially in reproductive age of population.

Key words: Thalassemia; Usak; prevalance

GIRIS sorunudur. Talasemi cesitli iilkelerde ve ayni
ulkenin farkh bolgelerinde dagiiim bakimin-
dan heterojenite gostermektedir. Ulkemizde-
ki talasemi konusundaki ilk ¢alismalar Prof.
Dr. M. Aksoy tarafindan yapilmistir. Turkiye
genelinde HbA2 yiksekligi ile seyreden p-
talasemi prevalansi

Saglik kosullarinin diizeldigi, beslenme bo-
zukluklar1 ve enfeksiyonlara bagh cocuk
olumlerinin azaldidi lilkelerde, genetik has-
taliklar daha ¢ok dikkat cekmeye baslamistir.
Kalitsal hastaliklar icinde diinyada en yaygin
olan hemoglobinopatilerdir. Hemoglobino-
patiler icinde talasemi; otozomal resesif ge- %Z2.1 olmakla beraber bolgelere gore %0.6
cis gosteren, hemoglobinin globin zincirle- il 10.7 arasinda degismektedir (3). Akdeniz
rinden bir ya da bir kaginin sentez hizinda (%2.2-10.7), Ege (%3.97) ve Trakya (%6.44)
azalma veya hic sentez edilememesi ile bDolgesinde sik; I¢ Anadolu (%0.9-3.76),
karakterize heterojen bir hastalik grubudur. ~Glineydogu Anadolu (%0.5), Dogu Anadolu
Talasemiler Akdeniz iilkelerinden baslayarak, (%0.6-2.6) ve Karadeniz (%0.6) bolgesinde
Ortadogu, Hindistan ve Giineydodu Asya'ya seyrek (1,2,4,5) oldugu bildirilmistir. Tablo
kadar uzanan bir kusak boyunca yiiksek 1'de Turkiye'deki evlilik 6ncesi bazi tarama
oranda gériilmektedir (1). calismalar1 gosterilmistir.

WHO yayinlarina gore; diinyada talasemi ve Lder ebeveynlerden ikisi de tasiyict ise

anormal hemoglobin sikhigi %5.1'dir ve dogacak her cocuk; %25 olasilikla saglikli,
yaklastk 266 milyon tasiyici vardir. Yodun %50 olasilikla kendileri gibi tasiyici, %25
kontrol programlan sayesinde bazi iilkelerde olasﬂlkla' .da hasta' Olabilif' Ebeveynlerden
sorun cozillse de yine de her yil 300.000 Yalniz biri tasiyici ise dogacak her gocuk;
lizerinde hasta cocuk diinyaya gelmektedir. %50 sagdlam, %30 tastyici olma ihtimali
Bu cocuklarin biiyiikk bir boliimii daha tam vardir. Otozomal resesif gectigi kabul edilen
Konmadan ya da tedaviye ba§]anllmadan hastaliklarda ta§llellar genellikle Sagllklldlr.
kaybedilmektedir (2). Akdeniz kusadinda yer ~Ancak kendileri gibi bir tasiyici ile evlendik-
alan iilkemizde de talasemi 6énemli bir saghk leri zaman, cocuklarinda belli oranda hastalik

Turk Klinik Biyokimya Derg 2019; 17(1)



Etem Akagacg A. ve ark.

gorulur. Bu yuzden talasemili bir ¢ocugun
dogmasini 6nlemek, Oncelikle tastyicilarin
saptanmasi ile mumkiinduir. Talasemi tastyi-
cihdl tarama testi ile ortaya konabilmektedir.
Hastalarin tedavisinin ne kadar giic, aile ve
cocuk icin ne kadar bezdirici oldugu dusiinii-
lecek olursa, taninin ve koruyucu tedavinin
onemi daha Kkolay anlasilir. Bu tur kalitsal
hastaliklardan korunmada en etkili yontem-
ler; toplum egitimi, tasiyicilarin taranmasi,
genetik danisma, dodum Oncesi tani
yontemleridir (6,7).

Oldukca kiucuk ve yapisal olarak basit olan -
globin geni her bireyin genomunda 11.
kromozomda, her bir homolog kromozom
uzerinde birer tane olmak uzere iki tanedir.
Eder bir tane hatali p-globin geni varsa B-
talasemi minor veya B-talasemi tasiyicisi, iki
gende hatal ise B- talasemi major hastahgi
meydana gelir (8).

B-talasemi minérin laboratuvar bulgulart Hb
elektroforezi vakalarin %90'mdan fazlasinda
HbA2'nin %3.4'ten %7’ye kadar yikseldigini
gosterir ve bu bulgu tani koydurucudur.
Vakalarin %50'sinde HbF'de %?2-6 arasinda
hafif artis goruliir. Az sayida vakada ise HbA2
diizeyi normal, ancak HbF %5-15 oranlarinda
artmustir (9). Periferik kan yaymalarinda erit-
rositlerde hipokromi, mikrositoz, anizositoz,
poikilositoz, target cell ve bazofilik stipling
olabilir (10).

Hematolojik hastaliklarinin tanisinda tam kan
sayimi ve periferik kan yayma incelemesi
ozellikle anemili hastanin ilk degerlendirme-
sinde, ayiricl tanisinda ve daha sonra iste-
necek olan testlerin se¢iminde yonlendirici,
basit ve hizli sonuglanan testlerdir. Tam kan
sayimi  degerlendirmesinde = hemoglobin
miktarindan sonra dikkat edilmesi gereken
onemli parametre eritrositlerin biuyuKliileri
hakkinda bilgi veren ortalama eritrosit hacmi
(MCV)'dir. Ayrica ortalama eritrosit hemoglo-
bini (MCH), ortalama hemoglobin yuzdesel
miktart (MCHC), eritrosit sayisi (RBC) ve
eritrosit dagihm genislidinin (RDW) de ayri
ayr1 dederlendirilmesi gerekmektedir (11).

HPLC ile HbA, HbA2 ve HbF miktar tayini ve
diger varyant hemoglobinlerin tanimi ve

miktar tayini yapilabilir. B-talasemi tasiyicilik
tanisinda pahali, ancak hizli ve kesin bir
yontemdir. Testin spesifitesi %100 diir. Tek
basamakta anormal hemoglobinleri ve
HbA2yi Olgmektedir. Bununla birlikte HbS
varliginda HbA2 miktarim1 tam olarak tayin
edemeyebilir. Ayrica, HbA2-HbE ayirimi
muimkiin olamayabilir. Boylece E/fO talasemi
ile homozigot HbE ayirimi guglesir (12).

Bu calismada, Usak ili ve cevresindeki p-
talasemi tasiyict siklidini ortaya cikarmak
amaclandi.

GEREC ve YONTEM

Bu calismaya Usak Halk Saghdi Mudiirliigu
Merkez Laboratuvarina evlilik éncesi saglik
taramasi amaciyla basvuran 01.01.2011 ile
31.12.2012 tarihleri arasinda talasemi test
istemiyle gelen toplam 3324 birey dosyalari
retrospektif olarak taranip dahil edildi.
Calismamuzin yerel etik izini Saghk Bakanhgdi
Usak Devlet Hastanesi Bilimsel Calismalar
Degerlendirme Komisyonundan alindi. Usak
Devlet Hastanesi'nden yonlendirilen hastalar
calisma disi birakildi. Her bir bireyden 2 mL
kan EDTA’l tiiplere alinarak Tosoh Otomatik
Glikohemoglobin  Analizorii  HLC-723G8'
(Japan) de kendi Kitleriyle Yuksek Performan-
sl Sivi Kromatografi (HPLC, High- Performance
Liquid Chromatography) yontemiyle calisildi.
Bu yontem ile ayirnm hemoglobin kompo-
nentleri arasindaki iyonik aktivitelerin farkla-
rina dayanan karsilikli katyon degisim kolo-
nuyla 6 dakikada elde edildi. HbA2 > 3.5
olan bireyler beta talasemi tasiyicisi olarak
kabul edildi.

istatistik analizler SPSS 11.5 paket progra-
miyla yapildi. B-talasemi tasiyicillarinin bazi
laboratuvar parametreleri ort=SD olarak
verildi. Gruplarin verileri arasindaki iliskilerin
belirlenmesi icin Student's t test kullanildi.
p< 0.05 anlaml olarak kabul edildi.

BULGULAKR

Calismaya allnan 1672 (%50,3)'si kadin,
1652 (%49,6)'si erkek olan toplam 3324
bireyin 100 (%3)'iinde HDbDA2 seviyeleri %
3,5'un tlizerinde idi yani B-talasemi tasiyici-
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stydi. Tasiyict olan 100 bireyin 41 (% 41)i
kadin, 59 (% 59)u erkek idi. Bu bilgilerden
yola cikarak talasemi tasiyicilidi prevalansi
kadinlarda %?2,45 ve erkeklerde % 3,57
olarak bulundu. 6 Hb D (%6) tespit edilmis,
Hb C ve Hb S tespit edilmemistir.

Tasiyict olan bireylerin bazi parametreleri
cinsiyete gore ort=SD ve p degerleri Tablo
2’de verilmistir.

Buldugumuz prevalans dederi (%3), UsaK'in
genel nifusuna (2012) yansitildiqi zaman
(342.269), bu ilimizde potansiyel tasiyici
sayisinin 10.268 olmasi beklenmektedir.

Genetik hastaliklar icinde diinyada en yaygin
olani herediter hemoglobinopatilerdir. Bun-
lar icinde talasemi otozomal resesif gecis
gosteren ve hemoglobin molekiiliinu medya-

Usak'ta Talasemi Tastyicihidi

na getiren globin zincirlerinden birinin ya da
daha fazlasinin yapilamamasi ya da eksik
sentezlenmesi ile Kkarakterize hastaliklar
grubudur (13). Anormal  genini tasiyan ve p-
talasemi tasiyicisi  olarak isimlendirilen
kisiler, genellikle saglikh goriinimdedirler.
Bu nedenle p-talasemiyi dnlemenin gunumuz
icin tek yolu tasiyicillarin belirlenmesi ve
prenatal taninin gerceklestirilmesidir. Tasiyi-
cilarin ortaya cikarilmasinda toplum tarama-
larinin 6énemi buyuktiir. Akdeniz tilkesi olma-
lar1 nedeniyle talasemi tasiyiciik oranlari
iilkemize gére daha yiiksek olan Iitalya,
Yunanistan ve Kuzey Kibris Turk Cumbhuriyeti
(KKTC) tarama calismalari ve dogum Oncesi
tan1 yontemleri uygqulayarak, hasta cocuk
dogumunu sifira yakin rakamlara indirmeyi
basarmislardir (14).

Tablo 1. Yillara gore Tiirkiye'deki evlilik 6ncesi tarama calismalari

il Yazar/Yil Taranan Kisi sayisi B-talassemi tastyici

prevalansi
icel Kiling M et al.* 1999 6746 % 3.1
Denizli Keskin A et al. 2000 19804 % 2.6
Kahramanmaras Giines TY ve ark.2001 1491 %0,68
Denizli Bolaman Z et al. 2001 14200 % 2.2
Hatay Gali E et al. 2001 10207 % 3
Mersin Tosun F ve ark.2006 79000 %2,04
Konya Giiler E et al. 2007 72918 % 2
Erzurum Acemoglu H et al. 2008 1610 % 0.68
Kahramanmaras Giiler E et al. 2008 11040 % 2.3
Kocaeli Sarper N et al. 2009 88888 % 0.89
Kadirli Ulutas ve ark.2014 1994 %4,91
Hatay Oktay G ve ark. 2014 70226 %6

*Okul ve diger popiilasyonu da icermektedir.
Referanslar: 28,24,30,25,31,32,17,33,29,34,35,36

Tablo 2. Talasemi tasiyicilarinin bazi laboratuvar parametreleri.

ort=SD Kadin ort+SD Erkek ort+SD P
Hb(n=97) 12,4+1,7 11,5%,2 13,8+1,3 0,000%*
HbA2(n=100) 7,98+11,6 6,8+9,3 8,9+13,2 0,365
HbA(n=100) 76,47+10,08 76,5+x10,7 76,0+10,0 0,805
HbF(n=100) 1,58+0,98 1,6+0,8 1,4+0,8 0,365
Hct(n=97) 38,3+5,0 35,6+3,2 42,4+3,9 0,000%*
MCV(n=97) 68,6+7,6 68,1+6,9 70,1+8,5 0,241
RBC(n=97) 5,6+0,7 5,2+04 6,1+,6 0,000%*
Fe(n=52) 89,2+37,7 83,0+37,2 116+31,9 0,010%*
Ferritin(n=27) 53,0+36,2 50,8+37,0 71,8+40,0 0,327

Turk Klinik Biyokimya Derg 2019; 17(1)




Etem Akagacg A. ve ark.

TARTISMA

Hemoglobinopati  hastaliklar1  Turkiye'de
onemli bir saglik sorunu olusturmaktadir.
Ulkemizde  hemoglobinopatilerin  yiiksek
oranda goriildugii bolgelerde yapilan tarama
ve bilgilendirme calismalariyla B-talasemili ya
da orak hiicre anemili cocuk dogum sikligin-
da belirgin azalmalar saglanmistir [15,16,17,
18-23].

ilimize komsu olan Denizli ilinde p-talasemi
sikhiglr yapilan birka¢ calismada % 2,6-3,7
arasinda bulunmustur (24-26). Bizim calis-
mamizda buldugumuz % 3 orami bu calis-
malarla uyum gostermektedir. Bizim calis-
mamizda erkeklerde kadinlara gore daha
yiiksek bir prevalans degeri saptanmistir.
ilimizde p-talasemi mutasyonlarinin detayh
olarak incelendigi arastirmalarin yapilmasi
ulusal veri tabanina katki saglayarak talasemi
kontrol programina yardimci olabilir.

Ulkemiz akraba evliligi orani %24, dogu
illerinde cok daha yiiksek olan bir {ilkedir.
Hemoglobinopati taramasi 2018 itibariyle
ulkemizde su an sadece 41 ilde evlilik 6ncesi
yapilabilmektedir. %3-4 gibi bir insidansla
halen ulke ekonomimize ciddi ytikii olan bir
hastallk olmaya devam etmektedir (28).
Toplumun akraba evliligi konusunda bilgilen-
dirilip egitilmesinin faydali olacaginmi disiinu-
yoruz. Ayrica tasiyict oldugu saptanan birey-
lerin akrabalarinin da p-talasemi tastyiciigi
acisindan degerlendirilmesi faydali olacaktir.
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