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Tiirkiye'de thalassemia ile ilgili ilk calismalar Aksoy ve arkadas-
lari tarafindan giney bolgelerimizde yapilmistir (1,2). Daha sonra
1971 yilindan itibaren Arcasoy ve ark. tarafindan saglikli Turk top-
lumunda yapilan galismalarda Hb A, yiiksekligi ile karakterize Beta
thalassemia tasiyicilik oram1 % 2.1 olarak saptanmigtir (3,4,5,9). Ku-
zey Kibris'ta ise oran daha ylksek olmak lzere % 14.4’dar (6).

Otozomal resessif gecen hastaliklarda tagiyicilar genellikle sag-
hklidir ve ancak bir tasiyiciyla evlendiklerinde, gocuklarmda % 25
oranda hastahk gorilir. Bu tir genetik hastaliklardan korunmada,

en etkili yol, hasta ¢ocuk dunyaya gelmeden anne babanin uygun
testlerle incelenmesidir (10,13).

Thalassemia sendromlariin ve hemoglobin variantlarinin biyo-
kimyasal genetik ve klinik ozellikleri nedeni ile gok cesitli formlar
mevcuttur. Bugiine kadar 80'nin tzerinde beta thalassemia ve 500'in
fizerinde hemoglobin varianti tarif edilmigtir (8).

Bilindigi uzere, beta-thalassemia tasiyicihginda genellikle Hb A,
konsantrasyonu ylkselir. Ancak az sayida da olsa bazi durumlarda
kesin tani icin alfa ve beta globinlerinin relatif sentez hizlarmin o6l-
ciilmesi gerekebilir.

Denizli, thalassemia insidansimin yiiksek olarak bulundugu Akde-
niz ve Ege bolgelerinin birlestigi noktada kurulmus bir ilimizdir. Daha
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6nce Turan ve arkadaslarinin Denizli'de yaptikiar: bir ¢alismada tha-
lassemia ve anormal hemoglobin tasiyicilarimin insidansit % 3.72 ola-
rak belirlenmistir (12). Bu calismanin amaci tarama sirasinda hem
veni tasiyicilarin saptanmasi ve hem de toplumun adi gegen hastalig
tanimasi, ayrica tasiyicilara genetik danigma verilerek toplum saghg
agisindan yarar saglanmasi olarak belirlenmistir.

MATERYAL VE METOD

Bu galismada, Denizli merkezinde, Kan Bankasina kan vermek
{izere basvuran degisik yas grublarindan saghkli 1006 kigsiden alinan
kan ornekleri (0.5 cc mixt oxalat kapsayan tiplere 4.5 cc kan) An-
kara Tip Fakultesi Pediatrik Hematoloji laboratuvarinda incelenmis-
tir. Hb elektroforezi selluloz asetate clektroforezinde Ph 8.6'da yapil-
mustir. Hb A, duzeyleri % 3.5 Uizerinde olanlarda ayrica DE52 kolon,
kromoa.ografisi yapilmigtir (3,13).

Thalasemia tasiyicihgl veya anormal Hemoglobin saptanan olgu-
lara genetik danisma verilmis ve aile taramasi yapilmistir,

Beta thalassemia tasiyicilik tanisi igin genellikle Hb A, konsantras-
yonunun 6lgiilmesi yeterlidir. Baz1 thalassemia tasiyici vakalarinda ise
sadece Hb F yukselebilir. Ancak thalassemia tasiyicilarinda Hb A
ve Hb F'de ki yikselmeler asir1 derecede olmadigindan, thalassemia
tasiyicilign tanmisinda dlgtiimler daima ¢ift olarak yapilmali, iki 6lgum
arasindaki fark % 9.2'nin uzerinde olmamalidir (11). Gerek Hb elek-
troforezi ve gerckse mikrokolon kromatografisi, Hb A; ol¢imi igin
kullanilan yontemlerdir. Mikro kolon kromatografisi dezavantaji
baz1 hemoglobin varyantlarmin gézden gegirilebilmesi ve dlgiimlerin
dis sartlarla kolayca etkilenmesidir (ortamin sicakligi gibi) (7).

Molekiiler diizeyde incelemeler igin anormal hemoglobin varyant-
lar1 Medical School of Georgia AB.D. (Prof. TH.J. Huismann) gén-
derilmistir. ‘

SONUCLAR

Denizli Bolgesinde saghkl vore bireylerinden 1006 kiside selliiloz
asetat elektroforezi ile yapilan ¢alismanin déktmii Tablo I'de géril-

mektedir. Beta thalasemia tasiyiciify % 3.38 ve anormal hemoglobin
tagiyicilig oram bu bolgemizde % 0.38 olarak belirlenmistir,
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Anormal Hemoglobin ve Beta thalassemia tasiyicihigimin bulun-
dugu ailelerde toplam 22 birey incelenmistir (Tablo ID.

Tablo | : Denizli Bolgesinde Saglikli Bireylerde Elde Edilen Sonuglarin
Genel Dokimi

n Do
Hb A, yiuksek beta thalassemia tasiyiciligl 34 3.38
Hb A; ve Hb F yiiksek 3 0.29
Hb SA 2 0.19
Hb DA 2 0.19
Normal 965
Toplam 1006
Tablo Il : Beta Thalassemia ve Anormal Hemoglobin Tasiyan Bireylerin
Aile Incelemeleri
n
Hb A- yaksek beta thalassemia tasiyiciligs 14 B
Hb SA 2
Hb S/Beta Thalassemia 1
Hb DA 4
Normal 1

Toplam 22

TARTISMA

Tiirkive'de thalasemia tasiyiciligyl bélgelere gore farkhiliklar gos-
termektedir. Baz1 boélgelerde thalassemia tasiyicihk orani ylksek bu-
lunmustur (3,2,3,4,5,9). Tablo II'de bugiline degin grubumuzun beta
thalassemia tasiyiciligl yéntnden yapmis oldugu galismalar toplu ola-
rak gosterilmistir. Tablo'dan da izlendigi gibi Dogu Anadolu bélgesin-
de beta thalassemia tasiyicilik orani ¢ok duslirken, ozellikle Akdeniz
bolgesi, Ege bolgesi, Kibris Turkleri ve Bat1 Trakya go¢menlerinde ol-
dukca yuksek oranlardacir. Denizli bolgesinde saglikli 1006 bireyden
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37 sinde (% 3.67) beta thalassemia tasiyicihig belirlenmistir, Bu ¢alig-
mada elde edilen sonuglar, Tiirkiye ortalamasi olan % 2.1'den daha
yliksek olarak belirlenmistir.

Tablo 11 : Grubumuzun Yaptigt Calismalara Gdre
Tirk Papilasyonunda Hb A, Yikseklidi ile Karakterize Beta-Thalassemia Siklid!

incelenen  Tasiyic

Kisi Sayis1 Sayisi Do
Saghkh Tirkler (Anadolu) 3140 71 2.26
Antalya 1095 22 2.0
Dogu Anadolu 4258 26 0.61
Elbistan/Kahramanmaras 1109 9 0.9
Denizli 1006 37 3.67
Bat: Trakya Gogmenleri 79 8 10.12
Mustafakemalpasa/Bursa 895 24 2.67
Kibris Turkleri 1501 215 14.32

Daha dnce Turan ve arkadaslarimmin Denizli bolgesinde 862 ilkokul
ogrencisinden yaptiklan calismada beta thalasemia tasiyicihm %
3.02 oraninda bulmuslardir. Anormal hemoglobin olarak da yalmizca
Hb S tasiyicthgl 6 bireyde (% 0.7) olarak belirlemislerdir (12).

Bu calismada aym bélgede heniiz molekiller analizi yapilmamig
olan iki Hb DA tasiyic: bulunmustur.

Bu arastirma ile Denizli’de beta thalassemia tagiyicilarinin ortaya
gikarilmas: saglanip bu bireylere genetik danmisma verilirken, bir
yandan da hastalik konusunda Kisilerin dikkati ¢ekilmistir,

OZET

Denizli bblgesinde 1006 saglikli bireeyde yapilan arastirmada 37
bireyde (% 3.67) Hb A, yiksek beta thalassemia tasiyicihigi,
iki bireyde Hb S tasiyiciligt (% 0.19) bulunmustur. Indeks vakalarin
aile incelemeleri 22 kiside yapilmig ve Hb A, yliksek beta thalassemia
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tasiyiciligl 14 bireyde; Hb S tasiyicilig: 2 bireyde; Hb S - beta thalasse-
mia kombinasyonu bir bireyde ve Hb D tasiyiciligl 4 bireyde saptan-
mgtir,

SUMMARY

Screening of Abnormal Hemoglobins and High Hb A, S-Thalassemia
in the Province of Denizli

Screening of high type Hb A, 8-Thalassemia in this province re-

vealed 37 traits (3.67 %) among 1006 healthy individuals. Two cases
of Hb S and two cases of H bD was also observed. Family screening
of these patients revealed a total 14 high Hb A: itype B-Thalassemia
carriers; 4 cases with Hb DA; 2 cases with Hb S and another patient
with a combination of Hb S and S-Thalassemia among 22 individuals.
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