Kocatepe Tip Dergisi
Kocatepe Medical Journal
27:222-226/Nisan 2026 Sayisi

ARASTIRMA YAZISI / RESEARCH ARTICLE
AFYONKARAHISAR iLINDE BETA TALASEMi TASIYICI SIKLIGI

CARRIER FREQUENCY OF BETA THALASSEMIA IN AFYONKARAHISAR, TURKEY
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OZET

AMAC: Hemoglobinopatiler icinde talasemi ve hemoglobin
varyantlari, Glkemizde 6nemli bir halk sagligi sorunu olusturan
kalitsal, otozomal resesif gecisli kan hastaliklaridir. Bu hastalikla-
rin sikhgini belirlemeye yonelik calismalar, hemoglobinopatile-
rin dnlenmesi ve kontrol altina alinmasi acisindan biyik énem
tasimaktadir. Bu calismanin amaci, Afyonkarahisar ilinde evlilik
oncesi tarama programina basvuran bireylerde talasemi ve he-
moglobin varyantlarinin sikligini degerlendirmektir.

GEREC VE YONTEM: Bu calismada, Afyonkarahisar Halk Saghd
Laboratuvar’'na 01.01.2022 ile 31.12.2023 tarihleri arasinda ev-
lilik dncesi tarama amaciyla basvuran, hemoglobin zincir analizi
test istemleri olan veriler retrospektif olarak tarandi ve toplam
20849 veri calismaya dahil edildi. Tim 6rnekler Biorad Varyant ||
Turbo cihazinda Yiksek Performansh Sivi Kromatografisi (HPLC,
High- Performance Liquid Chromatography) yontemiyle calisil-
du.

BULGULAR: Calismada 20849 verinin 343'lnde (%1,6) HbA2
seviyeleri %3,5 ve Uizerinde olup, beta talasemi tasiyicisiydi. Tasi-
yici olan bireylerin 169 (%49,3)'u kadin, 174 (%50,7)'U erkek idi.
HbS 31(%0,15) kiside olup en fazla gorilen varyant hemoglobin
tipiydi. Calismada 22 kiside HbD (%0,11), 5 kiside HbE (%0,02)
varyanti tespit edildi.

SONUCG: Beta talasemi tasiyicihgi icin belirlenen %1,6'lik sikhk
orani, Turkiye genelinde bildirilen %2,1’lik talasemi tasiyiciligi
orani ile kiyaslandiginda daha duisiik bir oran olarak gorilmek-
tedir. Ikinci en sik rastlanan ve %0,15 sikliga sahip HbS varyan-
tinin da ulkemizde bildirilen siklik oranina gore daha duistik ol-
dudu tespit edilmistir.
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ABSTRACT

OBJECTIVE: Among hemoglobinopathies, thalassemia and
hemoglobin variants are inherited, autosomal recessive blood
diseases that constitute an important public health problem
in our country. Studies conducted to determine the frequen-
cy of these diseases are of great importance for the preventi-
on and control of hemoglobinopathies. The aim of this study
was to evaluate the frequency of thalassemia and hemoglobin
variants in individuals who applied to the premarital screening
program in Afyonkarahisar province.

MATERIAL AND METHODS: In this study, data from indivi-
duals persons who applied to Afyonkarahisar Public Health
Laboratory for premarital screening between 01.01.2022 and
31.12.2023 with hemoglobin chain analysis test orders were
retrospectively screened and the data of a total of 20849 per-
sons were included in the study. All samples were analyzed by
High- Performance Liquid Chromatography (HPLC) on a Biorad
Variant Il Turbo device.

RESULTS: In the study, 343 (1.6%) of 20849 individuals were
beta thalassemia carriers with HbA2 levels of 3.5% and above.
Of the carriers, 169 (49.3%) were female and 174 (50.7%) were
male. HbS was the most common variant hemoglobin type and
was detected in 31 (0.15%) individuals. HbD (0.11%) and HbE
(0.02%) variants were detected in 22 and 5 individuals, respe-
ctively.

CONCLUSIONS: The frequency rate of 1.6% for beta thalasse-
mia carriage is lower than the 2.1% frequency rate of thalasse-
mia carriage reported in Turkey. The second most common HbS
variant with a frequency of 0.15% was also found to be lower
than the frequency reported in Turkey.
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GiRiS

Kalitsal hastaliklaricinde diinyadaen sikgorilen
hemoglobinopatilerdir (1). Turkiye'de 6nemli
bir halk saglig sorunu olan hemoglobinopa-
tiler, talasemi ve hemoglobin (Hb) varyantlari
da dahil olmak Uzere ¢esitli hastalik gruplarini
kapsar. Globin alt birimlerinin genlerinde mey-
dana gelen ve yapisal degisikliklere yol acan
mutasyonlar Hb varyantlarina yol agarken, Hb
sentezini bozan mutasyonlar talasemiye neden
olur (2). Talasemi, Hb olusturan normal alfa (a)
veya beta (B) globin zincirlerinin Uretimini et-
kileyen otozomal resesif hematolojik hastalik
grubudur (3). B talasemiler, talasemi mindr (ta-
styicilik), talasemi intermedia ve talasemi ma-
jor olmak Uzere Ug sinifa ayrilir. Belirtiler hafif
hipokrom mikrositer anemiden agdir anemiye
kadar degisebilir (4). Tasiyicilk, en sik gorilen
genetik defektlerden iken, daha agir formlan
daha seyrek gorilmesine ragmen énemli mor-
bidite ve mortaliteye neden olur. B talasemi
major en agir tipi olup, kliniginde siddetli kro-
nik hemolitik anemi vardir ve hastalar diizen-
li kan transflizyonlarina ihtiya¢ duyarlar (5,6).

Dinya nidfusunun yaklasik %1,5'i B talasemi
tasiyicisidir (7). Akdeniz bolgesi, Orta Dogu,
Glineydogu Asya, Afrika'nin bazi bdlgeleri,
GuUneybati Avrupa'da daha sik gorulmektedir.
Ulkemizde de, B talasemi tasiyicilig sik goriil-
mekte olup, hastalarin ve tasiyicilarin sayisi ki-
cik bolgelerde bile 6nemli farkliliklar goster-
mektedir (8). Genel olarak tGlkemizde 3 talasemi
tastyicihgi sikhgi %2,1 olup, bu oran boélgeden
bolgeye degismektedir. Ege ve Akdeniz bdlge-
sinde siklik daha yiiksektir (9,10). Ulkemizde
dogum hizinin yuksekligi ve akraba evliliginin
sik olmasi yuksek sayida {3 talasemili cocuk do-
gumuna neden olmaktadir (11). Ancak, bir¢cok
ulkede 6nleme programlarinin baslatilmasi son
yillarda talasemi sikliginin azalmasini saglamis-
tir. Tastyicilar genellikle saghkli olup, bir tasiyic
ile evlendikleri zaman, ¢ocuklarinda belli oran-
da hastalik gordlir. Bu ylizden 6nceden tasiyi-
alarin saptanmasi, talasemili bir cocugun dog-
masini 6nleyebilmektedir. Evlilik dncesi tarama
testleri yapilarak, talasemi tasiyicisi olan birey-
ler belirlenebilmektedir. Bu tur kahtsal hastalik-
lardan korunmada en etkili yontemler; toplum
egitimi, tasiyicilarin taranmasi, genetik danis-
ma, dogum oncesi tani yontemleridir (12,13).

B talasemi ve varyant Hb tanisinda ilk olarak;
tam kan sayimi ile Hb ve diger parametrele-
rin tespitinden sonra, Hb zincir analizi ile Hb
alt tiplerinin belirlenmesi ve en son kesin tani
icin DNA analizi yapilir. Anemili hastalarin ilk
degerlendirmesinde tam kan sayimi ve peri-
ferik kan yaymasi, basit ve hizli sonug veren
testlerdir. Tam kan sayimi degerlendirmesinde
Hb dizeylerinden sonra incelenmesi gereken
diger bir onemli parametre ortalama eritro-
sit hacmi (MCV) olup, eritrositlerin buyukluleri
hakkinda bilgi vermektedir (14). Yiiksek Perfor-
mansl Sivi Kromatografisi (HPLC), HbA2, HbF
ve HbAO gibi Hb alt tiplerini ve HbS, HbD gibi
varyant hemoglobinleri ayirmak icin gtvenilir,
altin standart bir yéontemdir (15,16). Ozellikle
B talasemi tasiyicilarini saptamada HbA2 de-
gerleri olduk¢a 6nemli olup, kullanilan metoda
bagli olarak degisen oranlarda yliksek HbA2
degerleri gorilur (17). Talasemilerde, tasiyici-
larin normal goériinimde olmasi, hastalarda
mortalite ve morbiditenin yuksek olmasi, te-
davilerinin maliyetli olmasi gibi nedenlerle ev-
lilik 6ncesi tarama testleri yapilmaktadir (18).
Turkiye'de, evlilik 6ncesi taramalara odaklanan
kapsamli bir ulusal hemoglobinopati kontrol
programi 2002 yilinda uygulanmaya baslan-
mis ve 2008'de etkilenen dogumlarin sayisinda
onemli bir azalma oldugu gosterilmistir (19,20).

Bu calismada, Afyonkarahisar ilindeki tim
ciftlere evlilik dncesi uygulanan tarama test-
lerinden faydalanarak talasemi ve Hb var-
yantlarinin sikligini ortaya koymak amaclandi.

GEREC VE YONTEM

Bu calismada, Afyonkarahisar Halk Saghgi La-
boratuvari'na 01.01.2022 ile 31.12.2023 tarihleri
arasinda evlilik 6ncesi tarama amaciyla basvu-
ran, Hb zincir analizi ve tam kan sayimi test is-
temleri olan veriler retrospektif olarak tarandi
ve toplam 20849 veri calismaya dahil edildi.

Tam kan sayimlari ve Hb zincir analizi icin K3
EDTA'L tiiplere (Vacusera, izmir, Turkey) alinan
kan ornekleri kullanildi. Tam kan sayimlari optik
lazer sagihmi ve hesaplama yontemlerine sahip
Mindray BC6800 (Mindray, Shenzhen, China)
cihazinda analiz edildi. Hb zincir analizi Biorad
Variant Il Turbo (Bio-Rad Laboratories, Hercu-
les, CA, USA) analizériinde HPLC sistemi katyon



degisim kromatografisi yontemiyle calisildi.
HbA2 > 3,5 ve MCV<80 fL MCH <27 olan birey-
ler B talasemi tasiyicisi olarak kabul edildi (21).

Etik Kurul
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istatistiksel Analiz

Statistical Package for the Social Sciences 20
(SPSS Inc., Chicago, IL, USA) programi kullanil-
di. Normal dagilan veriler ortalama + standart
sapma (ort + SD), normal dagihma uymayan
veriler ise median (minimum-maksimum) ola-
rak verildi. Parametrik testleri karsilastirmak
icin Student T testi, nonparametrik testler icin
Mann-Whitney U testi uygulandi ve p degeri
<0,05 istatistiksel olarak anlamli kabul edildi.

BULGULAR

Calismada 20849 verinin 343’Unde  (%1,6)
HbA2 seviyeleri %3,5 ve Uzerinde olup, beta
talasemi tasiyicisi olarak belirlendi. Tasiyic
olan 343 bireyin 169 (% 49,3)'u kadin, 174 (%
50,7)'G erkek olup, yas ortalamasi 28 (18-60)
idi. B talasemi tasiyicilarinin demografik bil-
gileri Tablo 1'de sunulmustur. Calismadaki 3
talasemi tastyicilarinin hematolojik verileri in-
celendiginde, HbA2 ortalamasi 4,5 + 0,6 olup,
erkeklerde istatistiksel olarak daha yuksekti
(p=0,017). MCV ortalamasi 65,5 + 8,3 ; MCH or-
talamasi 21,2 £ 2,9 olup kadinlar ve erkekler
arasinda istatistiksel olarak anlamli fark yoktu
(p>0,05). Tasiyict olan bireylerin hematolojik
verileri Tablo 2'de gosterilmistir. Evlilik 6ncesi
tarama yapilan bireylerde HbS 31 (%0,15) ki-
side olup, en fazla goriilen anormal hemoglo-
bin tipiydi. Calismada 22 kiside HbD (%0,11)
5 kiside HbE (%0,02) tasiyicilik tespit edildi.

Tablo 1: Talasemi Tasiyicilarinin Demografik Verileri

P talasemi tagiyict Yas P

n=343 Med (min-max)

Kadin 169 26 (18-60) 0,026
Erkek 174 29 (22-55)
Toplam 343 28(18-60)

Mann-Whitney U Testi, Med (min-max) : Median (minimum-maximum)
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Tablo 2: Beta Talasemi Tastyicilarinin Hematolojik Verileri

Kadin Erkek P

Ort+SD Ort+SD Ort+SD

HbA2 % 4,5+0,6 4,4+0,6 4,6+ 0,6 0,017

MCV fL 65,5+8,3 66,394 64£6,2 0,224

MCH pg 21,2£29 21,4+£33 20,9+£22 0,522

Student T Testi
HbA2: Hemoglobin A2 MCV: Mean Corpuscular Volume MCH: Mean Corpuscular Hemoglobin

Ort + SD : Ortalama * Standart Sapma

TARTISMA

B talasemi, diinyada en sik gorilen genetik
gecisli hastaliklardan biri olup, tUlkemizde de
onemli bir halk saghgr sorunu olmaya devam
etmektedir. Ulkemiz, talasemi tastyicihginin yay-
gin oldugu bir cografik bolgede bulunmaktadir
ve Akdeniz, Ege ve Marmara bdélgelerinde 3 ta-
lasemi tasiyicihgi ve diger hemoglobinopatiler
daha sik gérilmektedir (18). Ulkemizde B tala-
semi tastyici sikhgi %2,1 olup, bolgelere goére
%0,6 ile 10,7 oranlari arasinda dedisiklik goster-
mektedir (22). Afyonkarahisar icin %1,6 olan sik-
lik degeri, Turkiye ortalamasi olarak bildirilen 3
talasemi tasiyicihdi oranina gére daha duistk bir
oran olarak goriilmektedir. Turkiye'de 3 talase-
mi tasiyiciligindan sonra en sik gérilen hemog-
lobinopatilerin sirasiyla Hb S, Hb D, Hb E oldugu
gosterilmistir (23). Calismamizda da benzer se-
kilde B talasemitasiyicihgindan sonraen sik HbS,
daha sonra HbD ve HbE gériilmustir. ikinci en
stk rastlanan ve %0, 15 orana sahip HbS varyanti-
nin da Ulkemizde bildirilen siklik oranina (%0,3)
gore daha disuk oldugu tespit edilmistir (24).

Bolaman ve ark. (25) evlilik 6ncesi tarama-
si yapilan 14200 kiside yaptiklar calismada
B talasemi tasiyicilik oranini Denizli'de %2,2
olarak bildirilmistir. Usak ili ve ¢evresinde ya-
sayan evlilik dncesi tarama istemi olan 3324
vaka Uzerinde yapilan bir calismada ise 3 tala-
semi taslyicilik orani % 3 olarak tespit edilmis-
tir (26). Ulutas ve ark!nin (27) Kadirli boélgesin-
de evlilik 6ncesi taramasi yapilan bireylerde
yaptiklari ¢cahismada, calismamizla benzer se-
kilde en sik gorilen Hb varyanti orak hucreli
anemiye neden olan HbS olarak bildirilmistir.

Aydinok ve ark. (28) lise 6grencilerinde yap-
tiklar cahsmada, [ talasemi tasiyicilik oranini
%3 bulmuslardir. icel ilinde yapilan calismada;
okullarda, saglik ocaklarinda, toplanti yerlerin-
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de, kdylerde ve evlilik 6ncesi hastanelere bas-
vuran riskli kisilerden elde edilmis verilerde 3
talasemi tasiyici ve HbS siklidi sirasiyla %3,1 ve
%6,4 olarak bildirilmistir (29). Elazig’'da 3 tala-
semi tastyicihdi ve varyant Hb sikhgini bulmak
amaciyla saghkli cocuklar taranmis ve 3 talase-
mi tastyici sikhdi %0,5 olarak bulunmustur (30).
Kalitsal hematolojik hastaliklarin tasiyicilarinin
yogun oldugu yorelerde; toplumun egitilme-
si, bilinclendirilmesi, tasiyicilarin ortaya c¢ika-
riimasi, genetik danismanlik, prenatal taninin
birlikte uygulanmasi ile hastalikli bireylerin
dinyaya gelmelerini Onleyecek tedbirlerin
alinmasi oldukca énemlidir. Ulkemizde he-
moglobinopatilerin yiiksek oranda gorildigu
bolgelerde yapilan tarama ve bilgilendirme
calismalariyla etkilenen dogumlarin sayisinda
onemli bir azalma oldugu gosterilmistir (8,23).

Talasemilerde tasiyici kisiler genellikle sag-
hkl goérinmektedir. Bu nedenle 3 talasemi
hastaligini 6nlemenin tek yolu tasiyicilar be-
lirlemek ve prenatal tani gerceklestirmektir.
Tasiyicilarin - saptanmasi  toplum taramalari
ile mUmkinir. Hastaligin yiksek morbidite
ve mortalite ile seyretmesi ve tedavi maliyeti
distnildugunde Ulkemizde sik gorilen he-
moglobinopatilerin evlilik 6ncesi tarama test-
leriyle ©nlenebilmesi olduk¢ca 6nemlidir. Bu
nedenle evlilik dncesi hemoglobinopati tara-
malari yapilmasi ve tasiyicilarin belirlenmesi
hastaligin 6nline gecilmesi agisindan elzemdir.

Sonug olarak, Afyonkarahisar ilinde yapilan ca-
hsmamizda (3 talasemi tasiyicihgi ve HbS var-
yanti sikligini sirasiyla %1,6 ve %0,15 olarak
tespit ettik. Calismamiz Afyonkarahisar ili icin
yapilmis ilk cahsmadir ve talasemi tasiyicihgi ve
varyant Hb siklik orani Turkiye ortalamasi olarak
bildirilen oranlara kiyasla, daha dusik bir de-
ger olarak tespit edilmistir. Calismamiz tlkemiz
icin bir talasemi sikhk orani veri kaynagi olarak
literatuire katki saglamaktadir. Tasiyicilarin belir-
lenmesi ile, evlilik dncesi genetik danismanhk
faaliyetlerinin toplum saghgina ve (lke ekono-
misine blyuk katki saglayacagini diisiiniiyoruz.
Bu calismanin sinirliigr retrospektif bir calis-
ma olmasi idi ve verilerin degerlendirilme-
si yalnizca elektronik hasta kayitlariyla sinir-
hydi ve daha ileri analizler mimkiin degildi.
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