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OZET

B Talasemide tagovicdar basit hemaiologid rer-
Liklerle taninabilmelte, prenatal tan vapilahil-
mekte, bivlece mortalite ve morbidite azaltl-
miaktadir. Aragiirmanuzda, Beta Talaseminin
vavern oldugn bilinen Ege Adalar ve Balkan-
tar dun gdementigin fazla oldugu [zmur'in Cesme,
Alagate ve Utla flgeferinde prevalansiin ortaya
konmuast ve affelere bu kanude editim verthmesi
amaglanngir. 1883 ddrenci “HbAy Yuksek
feta Talasemi Tagivicilg”, anvraial hemiaglobin
varyandlart ve demir eksikligi anemisi vdninden
degerlendivilmuiglerdiv, Cegme ve vdres! e Alaga-
n'da 1029 agrenciden 46 sinda Beta Talaseat!
Tugivtcidige saptanmigtie (T<.5) 0 olguda Orak
Hiiereli Anemi Tagiwonlid priava gikardonghy
el 6, 4 olguda Demir ERsikligi Anemisi bu-
(immutginy, Dirla'da yapfmz favvmug galigaeso
856 garenct alimnnyy, 39 oiguda Beta Talasemi
Tagiveedid) saptanmgtr (%d.0), 8 olgu demitr
Ekstklint Anennisi olarak degerlendiviin e

\nahtar sdccikler: Beta Talusemo agovn-
I

SUMMARY

Thalassemias are a heterogendots proup of
heritable hypochremic amemigs [0 varying
degrees of severniy. The relatively high
diseribugion of carrier state of Beta Thalassenia
in western regions has made uy do o deratled
studv (0 rhe weinity of Tzpaie. TRES students,
uped berween 10-14, were selected by sampling
method, 1029 were (i Cezme, Aldvart and {15
vitlapes. Samples ander 80 L were investgate:d
and <6 children (4.5% ) were detected @i carriers
fiaddition, 6 children (000 50 were found o have
Stekde cell anepua frait, 4 chifdren had lron
Deficiency Anemia. In other sy (n Urla, 856
children were seleeted and 39 (4.0 %) were founed
ro have Beta Thalossemin Trail, 8 had fron
Deficieney Anemia, Genetic counseling way

aven 1o the pareals
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Talasemiler, kalitsal genetik hastahiklar ara-
sinda diinyada en sik griilen gunubu olugtu-
rur. Talasemilerin hafif formbarm igeren yel-
mig milyon tagiyer ve afir formlarmmn bu-
lundugu kirkikibin ¢ocuk, her yil dinya nu-
fusuna eklenmekiedir (1). Talasemi hastala-
finda, difer otozomal resesif kahiufan hasta-
hiklarda oldufu gibi ckspresyonda varyas-
yonlar ¢ok enderdir, Bunun nedeni, ilgili gen

¢iftinin ikisinin de mutant olmasi ve normal

fonksivon gdren bir esin bulunmamasidir.
Ancak, difer otozomal resesil hastahiklardan
farkli olarak, Talasemiler ve difer hemoglo-
binopatilerde 1asiyicilar basit hematolojik
testlerde tamnabilmekte, bdylece risk alundaki
loplum saptanabilmekiedir, Hasta doZacaklan
belirlenen homozigot gocuklann prenatal
tamust yaplarak lerapiiuk aborus sans) dog-
nyaktadir (2).



Tiirkiye'de. diger Akdeniz iilkelerinde olduy
gibi en sik gorillen B-Talascmi tipi, Hb A»
yiksekliiyle karaktcrize olamdir, Ulkemiz-
dekl genel prevalans: %2.1 olmakla birlikie,
Dogu Anadolu illerinden Erzurum'da %.0.6'
ya kadar diigmekic, Ege bélgesi'nde Mugla'
da ise %6.6'ya gikmakiadir (3). Tzmirde
B-Talasemi tasiyicihBimin onaya gikanlmas
amactyla simdiye kadar 3 ¢aligma yamlms-
ur. Bu ¢aligmalar il sinirlan iginde kalnug
aldugu icin, tasiyicthfin yayam eldugu
tahmin edilen, Ege adalan ve Balkanlar'dan
ghemenligin fazla oldufu Cesme, Alagaty ve
Urla'da B-Talasemi tagtyicihf prevalansmm
ortava gikanimas amaglannstir,

GEREC VE YONTEM
B-Talasemi tasiyrethi@n prevalansim Briay i
koymak amaciyla Cesme merkez, Ciltlik,
Ovacik, Hdin ve Germiyan kiyleri ile Alagan
ve Urla'da yaglan 10 ile 14 arasinda defiisen
1885 dfrenci ¢alisma kapsanuna alinmasgtir,
Bu bolgelerdeki 10 ilk ve ona dereceli okula
gidilmig, Ggrencilerden 4 ml EDTA'L vendiz
kan Smedi ahmp Dokuz Evliil Universitesi
Tip Fakiiltesi Hematoloji Laboratovar'ndg
"Couller STKS" sayaci ile tam kan sy ile
entrosit indeksleri degerlendirilmistir, Bun-
lardan ortalama eritrosit hacmi (OEH) 8011
nin altinda olantar iled ncelenieye almmuy ve
bu olgularda "Quick Microcolon Chromoro-
graphy” ile Hb As 6ledmil, seliflor asetal
elektrolorer "Beckman® jle pH 6'da hemo -
globin elektroforeyzi yapilmigur. Hb A»

defderi = 4.0 bulunantar B-Talascmi lagIvices:
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olarak kabul edilirken Hb dilzeyi 11 gr/di'nin
altinda, mikrositozu olan ve eritrosit dagihim
aralidt (RDW) degeri 15'in iistiinde olanlar
"Demir Eksikligi Anemisi” yoniinden deger-
lendirilmislerdir (4), Heri incelemeye alman
olgulardan &'sinda Hb-§ tagiyieilifs saptan-
migtir. Bu olgulara "Sodyum metabisiilfjg”
kullamlarak oraklasma testi yapinus, hepsin-

de eritrositlerin oraklasug saptanmustir (5),

BULGULAR

Gesme ve yiresinde calisma gurubunu olug-
luran 1029 Grencinin vas ortalamag
13.15£0.89'dur. Bunlardan 486, kiz

(%47). 543'4 erkektir (%53). 310 olguda
(%30 OEH 80 iL'nin altnda bulunmus ve
tleri incelemeye alimmuslardir, Cesme ve
yorest igin elde edilen "Hb-Az yilksek
B-Talasemi” prevalans: %45 bulunmustur,
lleri incelemeye alinan olgulardan 6'sinda
"Hb-§ tasiyieihiz” saplanmugtir. Bu sonug-
la. Cesme yiresinde "Orak Hilcreli Anemi
Tagiyicist” oram %0.6, "Demir Eksiklifij
Anemisi” ise 4 olguda (9%:0.39) saptannustir,

Izmir'in Urla ilgesinde 856 Gfrenci deficrlen-
dirmeye alinnusur, Ogrencilerin yas onala-
masi 12.7321.19 bulunmustur. Bunlardan
40 tanesi kiz (%351.4), 416 1anes] erkektir
(Ted48.6), 225 olguda (%26.4) OEH sl 1L
i altnds bulunmus ve ileri incelemeye alin-
miglardir, Urla ilgesinde Hb-As yiiksek B-
Talasemi prevalanst %4.6 bulunmugtur, Eril-
rosit indekslerine dayanarak vapilan deder-
lendirmede, 8 olguda (%0.93) "Demir Eksik-

I Anemisi® orayi konmuslor {Tablo 1),
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Tablo I, Cesme ve yiresi 1le Urla'da ele alman
olgulann analizi. Beta Talusemi ve Orak Hiicreh

Ancrmi Taswethide

Balge Cegme  ve Urta
yhresi ilgesi

(3 renci snyant Hiks 556

Tog Ambig 10654 0.4

Kuilne 46 7HAT) 440 {%F] 41

Erkekler 543 (TR3) 414 (TekhB)

DEH= 501 AT 4R A0 226 % 26,4

Hb-A2z4dn B CREL T 2T h)

Crrak Hierehi

A Tagrveom 0.6 I-1

Beta Talasemi tasiyicilanmin OEHne gore
dagilim tablo 1l'de gorillmekiedir. OEH 75-
40 (1 arasinda olan olgu sayist 47, tagiyicilik
oram %355 bulunmusgtur.

Tablo I1. Beta Talasemi tagryicilannn OEH'ye

eiire oransal dagilim,

OEH | n HbA,2 4 %
800 55 7 12.7
749 128 20 15.6
75 195 20 10.3
70 54 4 74
63 62 14 29.10)
54 A 13 433
56 12 4 333
TARTISMA

Beta Talasemi Tagivietlart'min belirlenme-
sinde, tarama yiintemlerinin ucuy ve pratiklifi
vanistra giivenirliligi de Gnem lagir, Elektro-
nik hiicre sayvicilanyla yaplan tam kuan sa-
yimi dneesinde, birinci basamak testi olarak

viiksek sensitivite ve spesifisiteye sahip ou-

motik [rajilite testleri dn planda kullanimig-
tir, Bunlar iginde 90,36k NaCl solusyonu
ile Flatz ve Flatz'in tek tp gliserinli ozmolik
frajilite testien sik bagvurulan yéintemlerdir
(6-8). Giinimiizde eritrosit indekslerinin he-
saplanabildigi araglarla ortalama eritrosit hag-
mi (OFEH) ve onalama eritrosit hemoglobini
(OEHD) defierler en basil, en bzl ve ¢kono-
mik olmalanyla st siraya yerlesmiglerdir,
Yunanistan, ltalya'mn Sardinya ve Ferrara
bitlgesi ve Kibris gibi tagiyicihik orann yiik-
sek bilgelerde anormal hemoglobinler de
yiiksek oranda bulunduklan igin, taramalarda
Hb As dlgiimlerivle birlikte Hemoglobin
Elektroforez ayni basamakta yapilmaktadir
(7.9, Akdeniz Ulkeler ile birlikte Tirkiye'de
en stk Beta Talasemi Tagrvicilidn tipi, Hb Ay
yiiksek olanidir, Bu nedenle, yapilan tarama
galismalannda Hb A, dlgiimil, pahal olmasi-
na karsin dn planda kullamlmabdir. Burada
gizimiinde tutulmasi gereken bir nokla, Hb
A diizeyinin digiik eritrosil indeksleriyle bir-
likte degerlendirilmesinin dnemidir. 1ki kriter
birarada bulunduffunda, tasiyicth§ kuvvetle
destekler, Toplumda Hb Az didzeyi vilksek

hulunan normal bircyler de olabilecedi, 1993
yilinda llalya'da yapilan bir galismada onaya
¢ikariinuslir, Bu ¢abgmada, Sardinya'ln iki
ailede nomal eritrosil indeksleri ve globin
zincir sentez oram ile normal DNA sckans
analizi saptanmasina kargin, Hb As diizeyler
yitksek bulunmustur. Bu sonug tagiyicihik
dedil. "Dominant kaliblan izole Hb As yik-
sekligi” olarak yorumlanmigtir (10). Bunun

yamisira, vapilan Talasemi taramalannda Hb
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Aa diizeyleri dist simirda bulunan olgulann
tzellikle bir Talasemi tasiyicisiyla evlenmesi
durumunda, ileri incelemelerin yapilmas: ge-
rekmektedir, Konuyla ilgili, ltalya'da 1993'1¢
vapillan bir aragstirmada, eritrosil indeksleri
normal ya da didsik bulunan, ama Hb As
diizeyleri iist simrda olan 125 olgudan
IT'sinde (3, B ve & ya da ot globin genlerinde

molekiller defekter otaya cikarlmusgter (11).
Cesme ve kiyvleri ile Alagatrda 1029 gocuk
iizerinde yapltifimiz tarama ¢alismasinda,
"Hb A, Yiiksck Beta Talasemi Tasiyicihi"
prevalansim 964.5 olarak bulduk. Ayni de-
ger, Urla ilgesinde 856 gocukla yapliimiz
caligma sonucunda %4.6 olarak ortaya gk,
Tablo [1I'te Tickiyve'de ¢egitli bilgelerde ya-
pilan taramalarda Beta Talasemi prevalans:
ghriilimektedir. Bu ¢alhismada onaya gkanlan
oranlar lzmir merkezine gére daha yiikseklir.
Bunun nedeni, tarama yaptifimuz bdlgede
Balkanlar'dan gelen glicmenlerin fazla olma-
sina bafilanabilic, Buldufiumuz defierler Tiir-
kiye ortalamasimn tizerinde olup, biilgeyc
fizel bir tarama ve genelik damsma prograni-
nin olusturulmas: gerefiine isarcl etmekiedir,

Bélgedeki sikhifim belirlemenin dnemli of-
dugunu diistindiiftimiiz Orak Hicreli Anemi
Tagiyiciligh oram Cesme ve ydresinde %0.6
olarak bulunmustur. Bu sonug, genel Tirkive

ortalamasi simrlan igindedir (1.2). lzmir'de
yapilan bir arastirmada bu oran %:0.1, Mug-
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la'daki bir galigmada da %0.5 bulunmugtur
(1213},

Tablo T, Tiirkive'de Beta Talasemi Tagiyici-
L Prevalans

OlguSayis:| Tasiycidar % Bef No.
Mugla KL 26 a6 k3
temir-Merkez 207 i 38 i2
Antalya 1095 22 2.0 14
Tenizli | CHIE a7 1.6 15
Anadol 1140 T 2.2 16
Hursa-M. K.paza | #5935 4 2.6 I7
K-Marng-Eltusian 1109 9 0.9 19
Ban Trakya 12 11 10.7 19
Tiirkive gencli 21 14

Cesme ve yiresi ile Urla'da yaptifimz tara-
ma ¢ahismalannda difer bir nokta, Beta Tala-
semi tasiyieilll @ prevalansinim dnemli dere-
cede yiksek olmasma karsin gerek blilgedeki
sorugturmamizda, gerckse bilge hastalannm
pinderildiklen hastanemizde Talasemi Major
hastalarnmin beklenilen siklikia ghrilmemesi
olmustur. Akraba evliliklerinin yiiksek oldu-
u bilinen Tiirkiye'de, 1988 Hacettepe Niifus
Etddleri Merkerzi'nin verlerine géire bu oran
%21 olarak bulunmugtur, Bu evliliklerin bii-
yiik gofunlufunu birinci derece kuzen evlilik-
leri Olugturmaktadir. Ancak, akraba evlilifi
giriilme orani dogu bélgelerimizde %30 ara
¢ikarken, Bat Anadolu'da %12 diizeyinde
kalmaktadir. fzmirde 1993 yilinda yapilan
bir galigsmada da akraba evlilii gérilme oram
%3 bulunmustur (7). Bu sonug, Talasemi
Major hastalanninpeden beklenenden az ol-

dugunu aciklayahilir,
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Beta Talasemi Tagiyvicihi@'mn Tirkive orta-

lamasiun belirgin olarak tzernde bulundugu
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