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ÖZET

AMAÇ: Hemoglobinopatiler içinde talasemi ve hemoglobin 
varyantları, ülkemizde önemli bir halk sağlığı sorunu oluşturan 
kalıtsal, otozomal resesif geçişli kan hastalıklarıdır. Bu hastalıkla-
rın sıklığını belirlemeye yönelik çalışmalar, hemoglobinopatile-
rin önlenmesi ve kontrol altına alınması açısından büyük önem 
taşımaktadır. Bu çalışmanın amacı, Afyonkarahisar ilinde evlilik 
öncesi tarama programına başvuran bireylerde talasemi ve he-
moglobin varyantlarının sıklığını değerlendirmektir.

GEREÇ VE YÖNTEM: Bu çalışmada, Afyonkarahisar Halk Sağlığı 
Laboratuvarı’na 01.01.2022 ile 31.12.2023 tarihleri arasında ev-
lilik öncesi tarama amacıyla başvuran, hemoglobin zincir analizi 
test istemleri olan veriler retrospektif olarak tarandı ve toplam 
20849 veri çalışmaya dahil edildi. Tüm örnekler Biorad Varyant II 
Turbo cihazında Yüksek Performanslı Sıvı Kromatografisi  (HPLC, 
High- Performance Liquid Chromatography) yöntemiyle çalışıl-
dı. 

BULGULAR: Çalışmada 20849 verinin 343’ünde (%1,6) HbA2 
seviyeleri %3,5 ve üzerinde olup, beta talasemi taşıyıcısıydı. Taşı-
yıcı olan bireylerin 169 (%49,3)’u kadın, 174 (%50,7)’ü erkek idi. 
HbS 31(%0,15) kişide olup en fazla görülen varyant hemoglobin 
tipiydi. Çalışmada 22 kişide HbD (%0,11), 5 kişide HbE (%0,02) 
varyantı tespit edildi. 

SONUÇ: Beta talasemi taşıyıcılığı için belirlenen %1,6’lık sıklık 
oranı, Türkiye genelinde bildirilen %2,1’lik talasemi taşıyıcılığı 
oranı ile kıyaslandığında daha düşük bir oran olarak görülmek-
tedir. İkinci en sık rastlanan ve %0,15 sıklığa sahip HbS varyan-
tının da ülkemizde bildirilen sıklık oranına göre daha düşük ol-
duğu tespit edilmiştir.

ANAHTAR KELİMELER: Afyonkarahisar, Hemoglobinopati,     
Talasemi.

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 II 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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GİRİŞ

Kalıtsal hastalıklar içinde dünyada en sık görülen 
hemoglobinopatilerdir (1). Türkiye'de önemli 
bir halk sağlığı sorunu olan hemoglobinopa-
tiler, talasemi ve hemoglobin (Hb) varyantları 
da dahil olmak üzere çeşitli hastalık gruplarını 
kapsar. Globin alt birimlerinin genlerinde mey-
dana gelen ve yapısal değişikliklere yol açan 
mutasyonlar Hb varyantlarına yol açarken, Hb 
sentezini bozan mutasyonlar talasemiye neden 
olur (2). Talasemi, Hb oluşturan normal alfa (α) 
veya beta (β) globin zincirlerinin üretimini et-
kileyen otozomal resesif hematolojik hastalık 
grubudur (3). β talasemiler, talasemi minör (ta-
şıyıcılık), talasemi intermedia ve talasemi ma-
jör olmak üzere üç sınıfa ayrılır. Belirtiler hafif 
hipokrom mikrositer anemiden ağır anemiye 
kadar değişebilir (4). Taşıyıcılık, en sık görülen 
genetik defektlerden iken, daha ağır formları 
daha seyrek görülmesine rağmen önemli mor-
bidite ve mortaliteye neden olur. β talasemi 
majör en ağır tipi olup, kliniğinde şiddetli kro-
nik hemolitik anemi vardır ve hastalar düzen-
li kan transfüzyonlarına ihtiyaç duyarlar (5,6).

Dünya nüfusunun yaklaşık %1,5'i β talasemi 
taşıyıcısıdır (7). Akdeniz bölgesi, Orta Doğu, 
Güneydoğu Asya, Afrika’nın bazı bölgeleri, 
Güneybatı Avrupa’da daha sık görülmektedir. 
Ülkemizde de, β talasemi taşıyıcılığı sık görül-
mekte olup, hastaların ve taşıyıcıların sayısı kü-
çük bölgelerde bile önemli farklılıklar göster-
mektedir (8). Genel olarak ülkemizde β talasemi 
taşıyıcılığı sıklığı %2,1 olup, bu oran bölgeden 
bölgeye değişmektedir. Ege ve Akdeniz bölge-
sinde sıklık daha yüksektir (9,10). Ülkemizde 
doğum hızının yüksekliği ve akraba evliliğinin 
sık olması yüksek sayıda β talasemili çocuk do-
ğumuna neden olmaktadır (11). Ancak, birçok 
ülkede önleme programlarının başlatılması son 
yıllarda talasemi sıklığının azalmasını sağlamış-
tır. Taşıyıcılar genellikle sağlıklı olup, bir taşıyıcı 
ile evlendikleri zaman, çocuklarında belli oran-
da hastalık görülür. Bu yüzden önceden taşıyı-
cıların saptanması, talasemili bir çocuğun doğ-
masını önleyebilmektedir. Evlilik öncesi tarama 
testleri yapılarak, talasemi taşıyıcısı olan birey-
ler belirlenebilmektedir. Bu tür kalıtsal hastalık-
lardan korunmada en etkili yöntemler; toplum 
eğitimi, taşıyıcıların taranması, genetik danış-
ma, doğum öncesi tanı yöntemleridir (12,13).  

β talasemi ve varyant Hb tanısında ilk olarak; 
tam kan sayımı ile Hb ve diğer parametrele-
rin tespitinden sonra, Hb zincir analizi ile Hb 
alt tiplerinin belirlenmesi ve en son kesin tanı 
için DNA analizi yapılır. Anemili hastaların ilk 
değerlendirmesinde tam kan sayımı ve peri-
ferik kan yayması, basit ve hızlı sonuç veren 
testlerdir. Tam kan sayımı değerlendirmesinde 
Hb düzeylerinden sonra incelenmesi gereken 
diğer bir önemli parametre ortalama eritro-
sit hacmi (MCV) olup, eritrositlerin büyüklüleri 
hakkında bilgi vermektedir (14). Yüksek Perfor-
manslı Sıvı Kromatografisi  (HPLC), HbA2, HbF 
ve HbA0 gibi Hb alt tiplerini ve HbS, HbD gibi 
varyant hemoglobinleri ayırmak için güvenilir, 
altın standart bir yöntemdir (15,16). Özellikle 
β talasemi taşıyıcılarını saptamada HbA2 de-
ğerleri oldukça önemli olup, kullanılan metoda 
bağlı olarak değişen oranlarda yüksek HbA2 
değerleri görülür (17). Talasemilerde, taşıyıcı-
ların normal görünümde olması, hastalarda 
mortalite ve morbiditenin yüksek olması, te-
davilerinin maliyetli olması gibi nedenlerle ev-
lilik öncesi tarama testleri yapılmaktadır (18).
Türkiye'de, evlilik öncesi taramalara odaklanan 
kapsamlı bir ulusal hemoglobinopati kontrol 
programı 2002 yılında uygulanmaya başlan-
mış ve 2008'de etkilenen doğumların sayısında 
önemli bir azalma olduğu gösterilmiştir (19,20). 

Bu çalışmada, Afyonkarahisar ilindeki tüm 
çiftlere evlilik öncesi uygulanan tarama test-
lerinden faydalanarak talasemi ve Hb var-
yantlarının sıklığını ortaya koymak amaçlandı.

GEREÇ VE YÖNTEM

Bu çalışmada, Afyonkarahisar Halk Sağlığı La-
boratuvarı’na 01.01.2022 ile 31.12.2023 tarihleri 
arasında evlilik öncesi tarama amacıyla başvu-
ran, Hb zincir analizi ve tam kan sayımı test is-
temleri olan veriler retrospektif olarak tarandı 
ve toplam 20849 veri çalışmaya dahil edildi.

Tam kan sayımları ve Hb zincir analizi için K3 
EDTA’lı tüplere (Vacusera, İzmir, Turkey) alınan 
kan örnekleri kullanıldı. Tam kan sayımları optik 
lazer saçılımı ve hesaplama yöntemlerine sahip 
Mindray BC6800 (Mindray, Shenzhen, China) 
cihazında analiz edildi. Hb zincir analizi Biorad 
Variant II Turbo (Bio-Rad Laboratories, Hercu-
les, CA, USA)  analizöründe HPLC sistemi katyon 
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değişim kromatografisi yöntemiyle çalışıldı. 
HbA2 ≥ 3,5 ve  MCV<80 fL MCH <27 olan birey-
ler β talasemi taşıyıcısı olarak kabul edildi (21).

Etik Kurul 

Çalışma için Afyonkarahisar Sağlık Bilimleri Üni-
versitesi Müdahale Olmayan Bilimsel Araştırma-
lar Etik Kurulundan 02.08.2024 tarih ve 2024/6 
sayılı etik onayı alındı.

İstatistiksel Analiz 

Statistical Package for the Social Sciences 20 
(SPSS Inc., Chicago, IL, USA) programı kullanıl-
dı. Normal dağılan veriler ortalama ± standart 
sapma (ort ± SD), normal dağılıma uymayan 
veriler ise median (minimum-maksimum) ola-
rak verildi. Parametrik testleri karşılaştırmak 
için Student T testi, nonparametrik testler için 
Mann-Whitney U testi uygulandı ve p değeri 
<0,05 istatistiksel olarak anlamlı kabul edildi. 

BULGULAR

Çalışmada 20849 verinin 343’ünde  (%1,6) 
HbA2 seviyeleri %3,5 ve üzerinde olup, beta 
talasemi taşıyıcısı olarak belirlendi. Taşıyıcı 
olan 343 bireyin 169 (% 49,3)’u kadın, 174 (% 
50,7)’ü erkek olup, yaş ortalaması 28 (18-60) 
idi. β talasemi taşıyıcılarının demografik bil-
gileri Tablo 1'de sunulmuştur. Çalışmadaki β 
talasemi taşıyıcılarının hematolojik verileri in-
celendiğinde, HbA2 ortalaması 4,5 ± 0,6 olup, 
erkeklerde istatistiksel olarak daha yüksekti 
(p=0,017). MCV ortalaması 65,5 ± 8,3 ; MCH or-
talaması 21,2 ± 2,9 olup kadınlar ve  erkekler 
arasında istatistiksel olarak anlamlı fark yoktu 
(p>0,05). Taşıyıcı olan bireylerin hematolojik 
verileri Tablo 2'de gösterilmiştir. Evlilik öncesi 
tarama yapılan bireylerde HbS 31 (%0,15) ki-
şide olup, en fazla görülen anormal hemoglo-
bin tipiydi. Çalışmada 22 kişide HbD (%0,11) 
5 kişide HbE (%0,02) taşıyıcılık tespit edildi.

Tablo 1: Talasemi Taşıyıcılarının Demografik Verileri

Tablo 2: Beta Talasemi Taşıyıcılarının Hematolojik Verileri

TARTIŞMA

β talasemi, dünyada en sık görülen genetik 
geçişli hastalıklardan biri olup, ülkemizde de 
önemli bir halk sağlığı sorunu olmaya devam 
etmektedir. Ülkemiz, talasemi taşıyıcılığının yay-
gın olduğu bir coğrafik bölgede bulunmaktadır 
ve Akdeniz, Ege ve Marmara bölgelerinde β ta-
lasemi taşıyıcılığı ve diğer hemoglobinopatiler 
daha sık görülmektedir (18). Ülkemizde β tala-
semi taşıyıcı sıklığı %2,1 olup, bölgelere göre 
%0,6 ile 10,7 oranları arasında değişiklik göster-
mektedir (22). Afyonkarahisar için %1,6 olan sık-
lık değeri, Türkiye ortalaması olarak bildirilen β 
talasemi taşıyıcılığı oranına göre daha düşük bir 
oran olarak görülmektedir. Türkiye‘de β talase-
mi taşıyıcılığından sonra en sık görülen hemog-
lobinopatilerin sırasıyla Hb S, Hb D, Hb E olduğu 
gösterilmiştir (23). Çalışmamızda da benzer şe-
kilde β talasemi taşıyıcılığından sonra en sık HbS, 
daha sonra HbD ve HbE görülmüştür. İkinci en 
sık rastlanan ve %0,15 orana sahip HbS varyantı-
nın da ülkemizde bildirilen sıklık oranına (%0,3) 
göre daha düşük olduğu tespit edilmiştir (24).

Bolaman ve ark. (25) evlilik öncesi tarama-
sı yapılan 14200 kişide yaptıkları çalışmada 
β talasemi taşıyıcılık oranını Denizli'de %2,2 
olarak bildirilmiştir. Uşak ili ve çevresinde ya-
şayan evlilik öncesi tarama istemi olan 3324 
vaka üzerinde yapılan bir çalışmada ise β tala-
semi taşıyıcılık oranı % 3 olarak tespit edilmiş-
tir (26). Ulutaş ve ark.'nın (27) Kadirli bölgesin-
de evlilik öncesi taraması yapılan bireylerde 
yaptıkları çalışmada, çalışmamızla benzer şe-
kilde en sık görülen Hb varyantı orak hücreli 
anemiye neden olan HbS olarak bildirilmiştir. 

Aydınok ve ark. (28) lise öğrencilerinde yap-
tıkları çalışmada,  β talasemi taşıyıcılık oranını 
%3 bulmuşlardır. İçel ilinde yapılan çalışmada;  
okullarda, sağlık ocaklarında, toplantı yerlerin-

 β talasemi taşıyıcı 

n= 343 

Yaş  

Med (min-max) 

p 

Kadın  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) 

 

  

Ort ± SD 

Kadın  

Ort ± SD 

Erkek 

Ort ± SD 

p 

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

MCV fL 65,5 ± 8,3 66,3 ± 9,4 64 ± 6,2 0,224 

MCH pg 21,2 ± 2,9 21,4 ± 3,3 20,9 ± 2,2 0,522 

Student T Testi  

HbA2: Hemoglobin A2 MCV: Mean Corpuscular Volume MCH: Mean Corpuscular Hemoglobin 

Ort ± SD : Ortalama ± Standart Sapma 
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de, köylerde ve evlilik öncesi hastanelere baş-
vuran riskli kişilerden elde edilmiş verilerde β 
talasemi taşıyıcı ve HbS sıklığı sırasıyla %3,1 ve 
%6,4 olarak bildirilmiştir  (29). Elazığ’da β tala-
semi taşıyıcılığı ve varyant Hb sıklığını bulmak 
amacıyla sağlıklı çocuklar taranmış ve β talase-
mi taşıyıcı sıklığı %0,5 olarak bulunmuştur (30).
Kalıtsal hematolojik hastalıkların taşıyıcılarının 
yoğun olduğu yörelerde; toplumun eğitilme-
si, bilinçlendirilmesi, taşıyıcıların ortaya çıka-
rılması, genetik danışmanlık, prenatal tanının 
birlikte uygulanması ile hastalıklı bireylerin 
dünyaya gelmelerini önleyecek tedbirlerin 
alınması oldukça önemlidir. Ülkemizde he-
moglobinopatilerin yüksek oranda görüldüğü 
bölgelerde yapılan tarama ve bilgilendirme 
çalışmalarıyla etkilenen doğumların sayısında 
önemli bir azalma olduğu gösterilmiştir (8,23). 

Talasemilerde taşıyıcı kişiler genellikle sağ-
lıklı görünmektedir. Bu nedenle β talasemi 
hastalığını önlemenin tek yolu taşıyıcıları be-
lirlemek ve prenatal tanı gerçekleştirmektir. 
Taşıyıcıların saptanması toplum taramaları 
ile mümkünür. Hastalığın yüksek morbidite 
ve mortalite ile seyretmesi ve tedavi maliyeti 
düşünüldüğünde ülkemizde sık görülen he-
moglobinopatilerin evlilik öncesi tarama test-
leriyle önlenebilmesi oldukça önemlidir. Bu 
nedenle evlilik öncesi hemoglobinopati tara-
maları yapılması ve taşıyıcıların belirlenmesi 
hastalığın önüne geçilmesi açısından elzemdir.

Sonuç olarak, Afyonkarahisar ilinde yapılan ça-
lışmamızda β talasemi taşıyıcılığı ve  HbS var-
yantı sıklığını sırasıyla %1,6 ve %0,15 olarak 
tespit ettik. Çalışmamız Afyonkarahisar ili için 
yapılmış ilk çalışmadır ve talasemi taşıyıcılığı ve 
varyant Hb sıklık oranı Türkiye ortalaması olarak 
bildirilen oranlara kıyasla, daha düşük bir de-
ğer olarak tespit edilmiştir. Çalışmamız ülkemiz 
için bir talasemi sıklık oranı veri kaynağı olarak 
literatüre katkı sağlamaktadır. Taşıyıcıların belir-
lenmesi ile, evlilik öncesi genetik danışmanlık 
faaliyetlerinin  toplum sağlığına ve ülke ekono-
misine büyük katkı sağlayacağını düşünüyoruz.
Bu çalışmanın sınırlılığı retrospektif bir çalış-
ma olması idi ve verilerin değerlendirilme-
si yalnızca elektronik hasta kayıtlarıyla sınır-
lıydı ve daha ileri analizler mümkün değildi.
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