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HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI

Canatan D. a, B, 6 ve y talasemiler ve iliskili durumlar . Hemoglobinopati Tanisi
(Ceviri Editori: Karakas Z.) Barbara J. Bain : Diagnosis of Hemoglobinopahy Third
Edition, 2020 John Wiley & Sons Ltd. sayfa 85-184



HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI

Saglikh Bireylerde Hemoglobin 2 Alfa ve 2 Beta globin zincirinden olusur.
% Alfa geni 16. Kromozomda 141 AMINOASID
% Beta geni 11. Kromozomda bulunur, 146 AMINOASID

0,2-20um
0,2-20um

beta globin zinciri

HEMOGLOBIN
Canatan D. a, B, 6 ve y talasemiler ve iliskili durumlar . Hemoglobinopati Tanisi
(Ceviri Editori: Karakas Z.) Barbara J. Bain : Diagnosis of Hemoglobinopahy Third
Edition, 2020 John Wiley & Sons Ltd. sayfa 85-184
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HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI
SAGLIKLI ERISKINDE HEMOGLOBINLER

% 95-96 Hemoglobin A1 : 2 Alfa + 2 Beta

% 2.5-3.5 Hemoglobin A2: 2 Alfa + 2 Delta

%1 den az hemoglobin F: 2 Alfa + 2 Gama

Canatan D. a, B, 6 ve y talasemiler ve iliskili durumlar . Hemoglobinopati Tanisi
(Ceviri Editori: Karakas Z.) Barbara J. Bain : Diagnosis of Hemoglobinopahy Third
Edition, 2020 John Wiley & Sons Ltd. sayfa 85-184



HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI

Canatan D. a, B, 6 ve y talasemiler ve iliskili durumlar . Hemoglobinopati Tanisi
(Ceviri Editori: Karakas Z.) Barbara J. Bain : Diagnosis of Hemoglobinopahy Third
Edition, 2020 John Wiley & Sons Ltd. sayfa 85-184



HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI
ALFA TALASEMI
1. DELESYONEL (SILIK) MUTASYONLAR:%90

2. NOKTA MUTASYONLARI:%10



HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI

_ ALFA TALASEMi _
« Alfa geni;16.kromozomda,141 Aminoasit

Baysal E. Alfa talaasemi genetigi (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI
ALFA TALASEMI
* Alfa geni: DELESYONEL mutasyonlar

Baysal E. Alfa talaasemi genetigi (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024
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HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI
ALFA TALASEMI

* Alfa geni: NOKTA mutasyonlar

Baysal E. Alfa talaasemi genetigi (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI
ALFA TALASEMI

* Alfa geni: en sik mutasyonlar

Baysal E. Alfa talaasemi genetigi (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemaoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI
ALFA TALASEMI TIPLERI

2. Talasemi tastyicisi
3.Talasemi Intermedia (Hb H Hastalig)
4. Talasemi Major (HIDROPS FOTALIS)



ALFA TALASEMI TIPLERI

Tek bir a-globin geninin kaybindan dolayia-globin zincir
sentezinin azalmasi durumudur. Sessiz a*-talasemi
tasiyicilarinin saptanmasi zordur.

Sadece bir alel etkilenir (heterozigot). a*-thal (-a/owt)
fenotipi normal sayilir ve klinik 6nemi yoktur.

Hematoloji veya klinik bulgular normaldir;

MCV 75-85, MCH~26 ve Hb Barts %0-2 olabilir.
Tamamen asemptomatik ve hafif mikrositoz ve
hipokromi icerirler. HbA2 ve HbF normaldir.

Baysal E. Alfa talaasemi genetigi (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemaoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



ALFA TALASEMI TIPLERI
2. Talasemi tasiyicisi: Alfa talasemi-2

Normal hematolojik bulgularin (Hb, MCV, MCH) altinda
oldugu, klinik 6nemi olmayan bir durumduir.

Iki farkh tiir gen diizenlemesi ile tanimlanabilir:
a-thal-2 homozigot (-a/-a) veya
a-thal-1 heterozigot (--/aa).

Bu iki genotipi hematolojik olarak ayirt etmek
mumkun degildir.

Hb 10-12g/dl, MCV 65-75, MCH ~22, Hb Bart %2-8.

Baysal E. Alfa talaasemi genetigi (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



ALFA TALASEMI TIPLERI

3.Talasemi intermedia: Hb H Hastaligi

DELESYONLARA BAGLI HbH HASTALIGI

HbH hastaliginin en yaygin bicimi, 3 alfa-globin gen
delesyonudur (-/-a).

Digerleri, 2 gen delesyonu ile birlikte a2 geninde
(--/a'a) veya al geninde (--/aa') bir nokta
mutasyonu veya hem a2 geninde (a'or/a’a) hem de
al geninde (aa’) agir nokta mutasyonlaridir.

Baysal E. Alfa talaasemi genetigi (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



ALFA TALASEMI TIPLERI

3.Talasemi intermedia: Hb H Hastalig

DELESYONLARA BAGLI HbH HASTALIGI
HbH hastaliginda yenidogan doneminde %20-40
oraninda Hb Barts (y4) gormek mumkundiir.

Hb Barts daha sonra eriskin evrede %5-30 oraninda
HbH ye donusur.

MCV 60-70, MCH ~20, o./B zincir orani ~0,4

Baysal E. Alfa talaasemi genetigi (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



ALFA TALASEMI TIPLERI

3.Talasemi intermedia: Hb H Hastalig

3b- ‘NOKTA MUTASYON’ BAZLI HbH HASTALIGI
(a’o/a’o;oa’ /o)

Bu tip HbH hastaligi, her bir kromozomda bulunan
birer nokta mutasyonunun birlesmesinden
meydana gelir.

Ozetle iki a2 geninde agir mutasyonlar

(6rnegin PA-1 AATAAG) a'a/a’a; veya

benzer sekilde iki al genini etkileyen agir
mutasyonlar; ornegin aa’/oa’

Baysal E. Alfa talaasemi genetigi (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



ALFA TALASEMI TIiPLERI

4. Talasemi Major: Hidrops Fotalis

o-thal sendromunun en agir bicimidir.
Toplam dort a-globin geninin kaybindan dolayi sifir
o-zinciri sentezlenen durumlardir.

Hi¢ a-zinciri olmadigindan bu sendrom yasamla
bagdasmaz

Baysal E. Alfa talaasemi genetigi (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI
BETA TALASEMI

Beta-globin geni, kromozom 11'in (11p15.5) kisa
kolunda yer alan, 146 aminoasit den olusan
yapisal bir gen olarak kodlanir.

Cao A and Galanello, R. Beta-thalassemia. Genet Med.2010:12(2):61-76.



HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI
BETA TALASEMI

Beta globin genini tamamen etkisiz hale getiren ve
beta-globin uUretiminin azalmasina neden olan
mutasyonlar B°-talasemiye neden olurlar.

Beta-globin zincirlerinin liretiminde bir miktar beta-
globin liretimine izin veren diger mutasyonlar

B* veya B** (sessiz) olarak siniflandirilir.

Cao A and Galanello, R. Beta-thalassemia. Genet Med.2010:12(2):61-76.

Keser 1. Beta talaasemi genetigi (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI
BETA TALASEMI

Keser I. Beta talaasemi genetigi (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI
BETA TALASEMI

B++




BETA TALASEMI

Cao A and Galanello, R. Beta-thalassemia. Genet Med.2010:12(2):61-76.




BETA TALASEMI

Cao A and Galanello, R. Beta-thalassemia. Genet Med.2010:12(2):61-76.



BETA TALASEMI TiPLERI

2. Talasemi tastyicisi
3.Talasemi Intermedia (TBOT)
4. Talasemi Major (TBT)



BETA TALASEMI TIPLERI

B+/p+
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SESSiZ TASIYICI

BETA TALASEMI TIPLERI
TALASEMI TASIYICILARI
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HAFIF

BETA TALASEMI TIPLERI
TALASEMI INTERMEDIA

e ZAMAN e DAHASIK
ZAMAN TRANSFUZY
TRANSFUZY ON
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e ALFA
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e ALFA
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e Digerleri



HAFIF

BETA TALASEMI TIPLERI
TALASEMI MAJOR




BETA TALASEMI TiPLERI
TALASEMIDE TRANSFUZYON DURUMU

B++/p++ B+/B+
B+/B+/a o BO/B+
BO/BO0/a a BO/pO
BO/ S, C, D,E

TRANSFUZYONA
BAGIMLI

ARA SIRA




HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI
HEMOGLOBINOPATILER

 Bugune kadar 1866 (izerinde anormal Hb
tanimlanmistir.

1.Tek amino asit yer degistirmesi:

Beta zinciri: S, C, D, E, O Arap

2.Amino asit delesyonu: Freiburg, Gun Hill
3.Fuzyon Hb: Delta-beta:Lepore
4.Uzamis subunite: Constant spring

« 5. Stabil olmayan Hemoglobinler

Ozkinay F. Hemoglobinopatilerin genetigi (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



Hemoglobin varyantlarinin dagilimi

e Hemoglobin e Talasemi e Hemoglobin
varyant varyanti
° +
e Talasemi

Ozlanay F. Hemoglobinopatilerin genetigi (Editér: Canatan D : Talasemi ve
Hemoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



Hemoglobin varyantlarin
genlerde dagilimi

* 44 Alfa -1 gen
* 428 Alfa-2 gen
* 872 beta gen o 5

* 114 delta gen //
* 58 A gama gen AN RN
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Ozlanay F. Hemoglobinopatilerin genetigi (Editér: Canatan D : ‘tseml veg
Hemoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024
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HEMOGLOBINOPATILERIN MALIYETI
Tedavi ve onleme maliyet karsilastiriimasi

<*DSO niin maliyetleri;
*»*Tedavi:
* Talasemi Major icin yillik hastane gideri: 12.000 USD
* Orak hiicre anemi i¢in yilik hastane gideri: 6.000 USD
+** Tarama ve danismanlik:
* Test yapilip bilgilendirilen her birey i¢in: 5 USD
* Riskli ¢ift igin: 10 USD
¢ Prenatal tani: Bir prenatal tani maliyeti: 1200 USD
Bir hastanin yillik tedavi maliyeti:

e 2400 kisinin taranmasi
e 10 Prenatal tani yapilmasi

www.who.int


http://www.hsgm.gov/

HEMOGLOBINOPATILERIN MALIYETI

TALASEMI
TEDAVISI

TALASEMI

ONLENMESI
ZOR KOLAY
VE VE
PAHALI UCUZ

HASTALIKTIR

HASTALIKTIR




DUNYADA DURUM

* Dlinya capinda en sik goriilen otozomal
resesif tek gen hastaliklardir.



DUNYADA DURUM

Gocler yolu ile tum diinyaya yayilmistir.



DUNYADA DURUM
TASIYICI SIKLIGI: % 5,1

Modell B, Darlison M. Global epidemiology of haemoglobin disorders and derived service indicators. Bull World Health Organ.




DUNYADA DURUM
TASIYICI SAYISI: 400 milyon

Modell B, Darlison M. Global epidemiology of haemoglobin disorders and derived service indicators. Bull World Health Organ. zool, (6):480-7.



DUNYADA DURUM
YENi DOGAN HASTA SAYISI:350.000

Modell B, Darlison M. Global epidemiology of haemoglobin disorders and derived service indicators. Bull World Health Organ. 2008 Jum;86(6):480-7.



HEMOGLOBINOPATILERIN ONLENMESI

Diinya Saglik Orgiitii (DSO)
Hemoglobinopatilerin
onlenmesi konusunda asagida
ki yontemleri onermektedir;

* toplum egitimi,
 tastyici taramalan | EGITIM
 genetik danisma
 dogum oncesi tani
 preimplantasyon genetik

tani
www.who.int



http://www.hsgm.gov/

HEMOGLOBINOPATILERIN ONLENMESI
TURKIYE’DE TALASEMI TARIiHi

1942
1958 1971 1983 1987 199 1993 2000 2003 2004

TALASEMININ SEKSEN DORT YILLIK OYKUSU




TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1942

ilk talasemi majorlu hasta 1942 yilinda, ilk orak hiicreli anemili hasta

1946 yilinda Egeli ve Ergun tarafindan tanimlanmistir

Aksoy M. Sickle-cell anemia in South Turkey; a study of fifteen cases in twelve white
families. Blood 1956; 11:460-467.



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1942 1950

1950 yilindan itibaren Prof. Dr. Muzaffer Aksoy tarafindan llke
genelinde ¢alismalar baslatiimistir.

Antalya, Mersin, Antakya ve Bati Trakya da taramalar yapilmistir.
Antakya’da Afrika kokenli olan, ancak beyaz tenli olarak Eti Turk’u
olarak tanimlanan insanlarda orak hiicre anemisi saptanmis, Afrika
kokenli hastalar ile benzer yapilari oldugunu yayinlanmistir.

Aksoy M. The history of beta-thalassemia in Turkey. Turk J Pediatr 1991; 33:195-197.



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1942 1950 1970

1970’li yillarda Prof. Dr. Ayhan Cavdar ve Prof. Dr. Ayten Arcasoy

tarafindan ulke genelinde saghkh toplumda beta-talasemi sikhgi %2,1
olarak yayinlanmistir.

Cavdar AO, Arcasoy A. The incidence of beta-thalassemia and abnormal hemoglobins in
Turkey. Acta Hematol 1971; 45:313-318.



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1942 1950 1970 1983

1983 yilinda Prof. Dr. Cigdem Altay ve ekibi tarafindan Hacettepe

Universitesi Tip Fakiiltesinde ilk defa prenatal tani islemi
gerceklestirilmistir.

Beksac MS, Gumruk F, Gurgey A, et.al. Prenatal diagnosis of hemoglobinopathies in
Hacettepe University, Turkey. Pediatr Hematol Oncol 2011; 28:51-55.



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1942 1950 1970 1983 1987

1987 yilinda Akar ve arkadaslari tarafindan Tiirk toplumunda

talasemiye ait ilk molekuler ¢calismalar yayinlamistir.

Akar N, Cavdar AO, Dessi E, et.al. Beta thalassemia mutations in the Turkish population. J
Med Genet 1987; 24:378-379.



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1942 1950 1950 1983 1987 1991

1991 yilinda Ozerkan ve ekibi tarafindan, Hacettepe Universitesi Tip

Fakiltesinde ilk kemik iligi nakli yapilmistir

Canatan D, Arcasoy A. Thalassemiada kemik iligi transplantasyonu. Ankara U. Tip
Fakiiltesi Mecmuasi 1993; 46:173-186



TURKIYE’DE TALASEMi TARIHI

1942 1950 1950 1983 1987 1991 1992

1992 yilinda Basak ve arkadaslari tarafindan Tiirk toplumunda,

talaseminin molekiiler spektrumu yayinlanmistir

Basak AN, Ozcelik H, Ozer A et.al. The molecular basis of beta-thalassemia in Turkey. Hum
Genet 1992; 89:315-318.



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1993 yilinda, Arcasoy ve Canatan girisimi ile, Tlirkiye Buylik Millet
Meclisi’'nde 3960 sayili Kalitsal Kan Hastaliklan ile Miicadele Kanunu

kabul edilerek resmi gazetede yayinlanmistir. .




TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1942 1950 1950 1983 1987 1991 1992 1993 1994

Canatan ve arkadaslan tarafindan Saglik Bakanligina ait ilk Talasemi

Merkezi Antalya Devlet Hastanesinde kurulmustur.

Canatan D. The thalassemia center of Antalya State Hospital: 15 years of experience(1994
to 2008). J Pediatr Hematol Oncol 2013; 35:24-27.



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

2000 vili iilkemizdeki hastalarin vasaminda bir milat yvili
olmustur.

1994
1942 1950 1950 1983 1987 1991 1992 1993 1994 ?397
2000

2000 yiinda 9.Cumhurbaskanimiz Stleyman Demirel himayelerinde,

Canatan baskanliginda Akdeniz Kan Hastaliklari Vakfi tarafindan,
Antalya’da vyapilan ilk Uluslararasi Talasemi Yaz okulunda tim
dinyadan yabanci ve yerli bilim insanlari ile hastalar bir araya gelmistir.



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1994
1942 1950 1950 1983 1987 1991 1992 1993 1994 ?397

2000 yilinda Saglik Bakanhgi, uiniversiteler, dernek ve vakiflar bir

araya gelerek, Ulusal Hemoglobinopati Konseyini kurmuslardir

Canatan D, Kése MR, Ustiindag M, et.al. Hemoglobinopathy control program in Turkey.
Community Genet 2006; 9:124-126.



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

FALITSAL KARN HASTALIK LARIN DS
HEMOGLOBINOPATI KONTROL
PROGRAMI ILE T.ANI WE TEDAWI

MERKEZLERI YOMNETMELIGI

Tavinlamnd i Resmil (Samaete tanh we
S avIsI 247100 20002 29915

1942 1950 1950 .

2000 pA0[0]0] 2002

2002 yilinda Saghk Bakanhgi ve Ulusal Hemoglobinopati Konseyi

calismalari ile yonetmelik yayinlanmistir.




TURKIYE’DE TALASEMIi TARIHI

1
1942 1950 1950 1983 1987 1991 1992 1993 1994 3974
2000

2002 yilinda, Saghk Bakanlhgi ve Ulusal Hemoglobinopati Konseyi

Tiirkiye Talasemi haritasini yayinlamistir

Canatan D, Kése MR, Ustiindadg M, et.al. Hemoglobinopathy control program in Turkey.
Community Genet 2006; 9:124-126.



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1
1942 1950 1950 1983 1987 1991 1992 1993 1994 3974
2000

2003 yilinda, Saghk Bakanhgi ve Ulusal Hemoglobinopati Konseyi ve

33 il Saghk Mudiirii ile, 08 Mayis Diinya Talasemi Giiniinde Mersin’de
33 ilde Hemoglobinopati Kontrol Programi baslatiimistir.

Canatan D, Kése MR, Ustiindag M, et.al. Hemoglobinopathy control program in Turkey.
Community Genet 2006; 9:124-126.



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1
1942 1950 1950 1983 1987 1991 1992 1993 1994 ‘2)974
2000 2000 2002 2003 2004

2004 yilinda,Semra Kahraman ve arkadaslari tarafindan ilk defa HLA

uygun preimplantasyon genetik tani uygulanmistir.

Kahraman S, Karlikaya G, Sertyel S, et.al. Clinical aspects of preimplantation genetic

diagnosis for single gene disorders combined with HLA typing. Reprod Biomed Online
2"NNA- Q-C9Q.C29



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1994
1942 1950 1950 1983 1987 1991 1992 1993 1994 ?397
2000 pA0[0]0] 2002 2003 2004 2005

2005 yilinda, Ulusal Hemoglobinopati Konseyi yerine Talasemi

Federasyonu kurulmustur.




TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1994
2000 2000 2002 2003 2004 2005 2006

2006 yilinda, Anitkabir ziyareti sonrasi

TBMM, Saghk Bakanhgi ve Turk Kizilay Derneginde Talasemi sorunu
gorusmeleri




TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1
2000 2000 2002 2003 2004 2005 2006 2007

Ulke genelinde talasemi farkindalik egitimleri
TALASEMI YAZOKULLARI

MEB ile Ogretmenlerin Egitimi




TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1
2000 2000 2002 2003 2004 2005 2016 2007

Ulke genelinde talasemi farkindalik egitimleri

TALOTIR Programi — 6 Ayda 63.000 kisi egitimi




TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1
1942 1950 1950 1983 1987 1991 1992 1993 1994 99974
2009
2000 2000 2002 2003 2004 2005 2006 2007 )
2010

Ulke genelinde talasemi farkindalik egitimleri

Saglik Bakanligi ile 18 ilde Ulusal Talasemi Egitim Seminerleri




TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

250~

1994

1994
1993 o7

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010

|ITHALASSEMU\MAJOR‘IEHCKLE CELL[MSEASE‘

2010 yiinda Hemoglobinopati Kontrol Programi ile, yeni hasta cocuk
dogum sayisi yuzde doksan oraninda 6nlenmistir .

TC. Saglk Bakanhgi ACSAP Genel Miidiirliigii. Hemoglobinopati Kontrol Programi. (Editor:
Canatan D) Talasemi Ozel Sayisi Tiirkiye Klinikleri J Hem Onc.Special Topics 2010;3(1):5-8.



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1994
1942 1950 1950 1983 1987 1991 1992 1993 1994 23
2009
2000 2000 2002 2003 2004 2005 _ 2010 2011
2010

2011 yilinda Saghk Bakanhgi, Diinya Talasemi Federasyonu ve Tiirkiye
Talasemi Federasyonu is birligi ile, Antalya’da 12. Diinya Talasemi
Kongresi dlizenlenmistir

Canatan D. Thalassemias and Hemoglobinopathies in Turkey. Hemoglobin.

2014:38(5):305-7. doi: 10.3109/03630269.2014.938163.



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

2018 yilinda, Cumhurbaskanligi kararnamesi ile,
Hemoglobinopati Kontrol Programi, «Evlilik 6ncesi Tarama Programi»
olarak tum lilkede uygulanmaya baslanmistir.

www.hsgm.saglik.gov.tr



TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI

1942 1950 1950 1983 1987 1991 1992 1993 1994

2010 yilinda ulke genelinde yeni dogan hasta sayisi ylizde
doksan azalmis iken,
2011 yilindan beri Suriye’den gelen gocmenler nedeni ile,

hasta sayisi ve yeni dogan hasta sayisi artmistir.

Canatan D, De Sanctis V|, Corrons JVL, Giorgio G, Kara F, Tezel B, Ugur Kiilek¢i A, Ziimriit O,
Ozdemir Z, Giirsoy K, Kaymak G, Aydin S, Altunsu T, Aydin |, Hambolat M, Keloglu N, Durmaz
E, Solmaz A. Hemoglobinopathy Prevention Program in Immigrants: Equality Plus Education
Program. Thalass. Rep. 2026, 16, 4 https://doi.orq/10.3390/thalassrep16010004
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TURKIYE’DE TALASEMI TARIHI
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20NQ

2019-2022 yillan arasinda
Akdeniz Kan Hastaliklan Koordinatorliiglinde
Saghk Bakanhgi Halk Saghgi Genel Mudirliigd,
6 il Saghk Mudurlagu, italya ve Ispanya is birligi ile

Go¢cmenlerde Talasemi ve Hemoglobinopati Onleme Projesi
anatan D, De Sanctis V, Corrons JVL, Giorgio G, Kara F, Tezel B, Ugur Kulek¢i A, Zumrut O,
Ozdemir Z, Giirsoy K, Kaymak G, Aydin S, Altunsu T, Aydin |, Hambolat M, Keloglu N, Durmaz E,
Solmaz A. Hemoglobinopathy Prevention Program in Immigrants: Equality Plus Education
Program. Thalass. Rep. 2026, 16, 4 https://doi.orq/10.3390/thalassrep16010004
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TALASEMi TARAMA MERKEZI
Kan Sayimi:
Hemoglobin Elektroforezi veya HPLC
SONUC:
A. Ciftler Normal
B. Riskli Aile —
DOGUM ONCESi TANI
1. Kadin Hastaliklari ve Dog. : Ornek alma
2. Genetik Merkezi: DNA Analizi
PREIMPLANTASYON GENETIK TANI










Anne ve Babanin Mutasyon analizi

* Gebelik oncesi

 Anne ve baba adaylarindan birisi tasiyici
olsa bile,

 SESSiZ Mutasyonlar (%5-10) nedeni ile,
 Her ikisinin de GENETIK Analizi yapilmasi
gerekir.



Dogum Oncesi Tani

e 8-12 hafta

Koryonik Villus
Ornegi

* 16-22 hafta
Amniosentez Ornegi

 16-22 hafta
Kordosentez Ornegi

Mendilcioglu I. Prenatal tani yontemleri (Editor: Canatan D : Talasemi ve
Hemaoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



Preimplantasyon Genetik Tani

* |nvitro fertilizasyon
(IVF)

* TlUp bebek
* Hastalik riski yok
 HLA uygun bebek

e Kordon kani
transplantasyonu

Kuliev A. Preimplantasyon genetik tani yontemleri (Editor: Canatan D :
Talasemi ve Hemaoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



Preimplantasyon Genetik Tani

* Invitro fertilizasyon
(IVF)

* Tip bebek
e Hastalik riski yok
* HLA uygun bebek

* Kordon kani
transplantasyonu

Kuliev A. Preimplantasyon genetik tani yontemleri (Editor: Canatan D :
Talasemi ve Hemaoglobinopatiler Nobel Kitabevi Ankara 2024



HEMOGLOBINOPATI TARAMA YONTEMLERI

(1 TAM KAN SAYIMI

® Hemoglobin
durumu

® Alyuvarlarin sayisi
® Akyuvarlarin ¢api

® Alyuvarlarin

icindeki
hemoglobin
durumu

¢ RDW



HEMOGLOBINOPATI TARAMA YONTEMLERI

* TEK TUP OSMOTIK FRAIJILITE TESTi (%0.36
NaCL soliisyonu) (ON TARAMA TESTI)



HEMOGLOBINOPATI TARAMA YONTEMLERI

 YUKSEK PERFORMANSLI LIKID
KROMATOGRAFiSI (HPLC)

30%T 80.1% [

20% 1+

10%




HEMOGLOBINOPATI TARAMA YONTEMLERI

 ELEKTROFOREZ
YONTEMLERI

— Sellulose acetate
elektroforezisi

— Sitrate Agar
elektrforeazisi

— lzoelektrik Focus

— Kapiller
elektroforezisi



HEMOGLOBINOPATI TARAMA YONTEMLERI

DSO taramalarda kullanilan yontemlerin pahali olmasi
nedeni ile bu lilkelerde tarama programlari basari ile
yurutilemedigini agiklayarak;

2019 yilinda orak hiicre anemisinin yogun oldugu
Afrika llkelerinde tarama amaci ile daha ekonomik
testler gelistirilmesine onay vermistir.

Hb varyanti icin orak SCAN ve HemoTypeSC hasta yani
testleri (POC) gelistirilmistir. Ancak, bu POC tahlilleri
valnizca Hb seviyesinin veya HbS varyantinin tespitini

saglayabilmektedir.



HEMOGLOBINOPATI TARAMA YONTEMLERI
MEVCUT TARAMA VE TANI YONTEMLERI

* TAM KAN SAYIMI (TKS)

e YUKSEK PERFORMANS LiKiD KROMATOGRAFi (HPLC)
+ KAPILLER ELEKTROFOREZ (KE)

« GEN ANALiIzi

000




HEMOGLOBIN BOZUKLUKLARINDAN TANI HATALARINA:
HEMOGLOBIN VARYANTLARININ KLINIK ETKISINI
ANLAMAK
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TARAMADA YENI BIR YONTEM

DSO,

Basta Afrika ulkeleri olmak tizere yoksul
ulkelerde taramalar yeterli yapilmadigi igin,
her yil 350.000 civarinda hasta ¢ocuk
dogdugundan, bu lilkelerde hasta tedavi
maliyetleri ¢ok artmakta,

Bu nedenle, 2019 yilinda hastaligin yogun
oldugu Afrika tilkelerinde tarama amaci ile
daha ekonomik testler gelistirilmesine onay
vermistir.

WWW.Who.int


http://www.hsgm.gov/

TARAMADA YENI BiR YONTEM

Ulkemizde de 2018 yilindan beri, 81 ilde uygulanan «Evlilik Oncesi
Talasemi Testi « saha rehberinde, ekonomik nedenlerden dolayi 6nce
erkege test yapilmakta, pozitif bulunur ise kadina da test yapilmaktadir.
Bunun sonucu, bir¢ok etik ve uygulama sorunlari yasanmaktadir.

www.hsgm. saglik.gov.tr/cocukergen



http://www.hsgm.gov/
http://www.hsgm.gov/

TARAMADA YENI BIR YONTEM

eJHaem
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TARAMADA YENI BiR YONTEM
MIKROCIP ELEKTROFOREZ YONTEMI

Dusuk ve orta gelirli
ulkelerde birinci basamak
saglik hizmetlerinde,

en yaygin hemoglobin
varyantlarini kolayca ve
uygun maliyetle
tanimlamak i¢in ilk
minyatur, kagit tabanli
mikrocip elektroforez
platformu gelistirilmistir.



TARAMADA YENI BIR YONTEM

: : | . :
MIKROCIP ELEKTROFOREZ YONTEMI

Gazelle®, talasemi ve orak hiicreyi kolay ve uygun maliyetli
bir sekilde tanimlayan ilk minyatiir, kagit tabanl mikrogip
elektroforez platformudaur.

Ozellikle ekonomik kaynaklarin sikintili oldugu iilkelerde
onerilmektedir.



TARAMADA YENI BiR YONTEM
MIKROCIP ELEKTROFOREZ YONTEMI



TARAMADA YENI BIR YONTEM

Calismanin Amaci

Dusiik maliyetli, 'nin performansini evlilik
oncesi taramada HPLC ile karsilastirmak ve beta gen dizilimi ile sonuglari
dogrulamaktir.

Gazelle HPLC Beta Gen Dizi



MIKROCIP ELEKTROFOREZ YONTEMI

Orneklerin Toplanmasi

Bu ¢calismaya, Akdeniz Kan
Hastaliklari Vakfi'nin
Hemoglobinopati Tani Merkezi'ne
evlilik 6ncesi talasemi taramasi igin
gelen ciftler dahil edilmistir.
Bireylerden onam formu alindiktan
sonra,

alinan 5cc EDTA’li kan 6rneginde
TKS ve HPLC testleri yapiimistir.



MIKROCIP ELEKTROFOREZ YONTEMI

Bulgular

yas+SD 32,75+ 11,25

ZA L




MIKROCIP ELEKTROFOREZ YONTEMI

Bulgular

14 Beta
talasemi

=

%3.2



MIKROCIP ELEKTROFOREZ YONTEMI

Bulgular

Tablo 2: Cihazlarin hassasiyet ve 6zglinliik sonuglari ve genetik analiz ile
karsilastirilmasi

Karsilagtirma Tasiyici - Normal Tasiyici - Normal Tasiyici - Normal
Gazelle - HPLC Gazelle-Genetik analiz HPLC-Genetik analiz

116 116 116
500 500 500
100 100 100

Ozgiinliik (% 100 100 100
Uygunluk (% 100 100 100



KULLANIM ALANI

DOGRULUK

ORNEK TURU
TEKNiK UZMANLIK
TASINABILIRLIK

TEST SONUG SURESI

RAPOR KAYIT

EKiIPMAN FiYATI

TEST FiYATI

Blylik laboratuvarlar, hastaneler veya 6zel
merkezlerde bulunabilir

- Anormal hemoglobinleri (HbS, HbA2, HbF) tespit

etmede yuksek 6zgullik

-Tam Kan

Orta diizey (kullanim ve yorumlamaiigin egitimli

personel gerektirir)

Tasinabilir degil, 6zel laboratuvar diizenekleri
gerektirir

- Orta: ~1-2 guin

MANEUL

~25.000 $ (temel bir elektroforez kurulumuigin)

Orta maliyet ( 5 S test basina)

Tartisma

Yiiksek Performansl Sivi Kromatografisi

(HPLC)

Blylik hastanelerde ve uzman
laboratuvarlarda genellikle mevcuttur

Hemoglobin varyantlarini kantitatif olarak
olgmede ¢ok yiiksek dogruluk

- Tam Kan

Yuksek diizey (HPLC kullanimi ve sonuglarinin
yorumlanmasi icin 6zel egitim gerektirir)

Tasinabilir degil, 6zel laboratuvar duizenekleri
ve gelismis ekipman gerektirir

Hizh: ~1 glin (otomatik hale getirilebilir)

MANUEL

~50.000 $ (HPLC sistemi igin)

-Orta maliyet 5 $ test basina)

Hemen hemen tiim saglik hizmeti
ortamlarinda mevcut olabilir

HbS ve HbF tespitinde yiiksek 6zgiillik

- Tam Kan & Parmak Ucu

- Minimum (otomatik sonuglar, temel egitim
yeterlidir, kullanimi kolay)

Heryere tasinabilir portatif bir cihaz

Cok hizli: ~8 dakika

OTOMATIK (BULUT) SISTEM

5000 S (Gazelle Okuyucu igin)

- Orta maliyet (~3 S test basina)



MiIKROCIP ELEKTROFOREZ YONTEMI

Gazelle Bulut Sistemi sayesinde tiim
veriler tek bir merkezde toplanarak
takip edilebilir.

Gazelle ile otomatik bir sekilde
sonug raporlari olusturulur.




Mikrocip Hemoglobin Elektroforezi (Gazelle)’nin HPLC ve CE ile
karsilastinldiginda

HER YERE TASINMASI KOLAY PORTATIF BiR CIHAZ OLMASI

PARMAK UCU VEYA TOPUKTAN ALINAN BiR DAMLA KAN iLE
CALISMASI

7-8 DK ICERISINDE SONUGC ALINMASI

FiYAT OLARAK EKONOMIK OLMASI
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HEMOGLOBIN MOLEKUL SORUNUNU COZMEK
ICIN ALGORITMA

Beta gen sequencing analyiss

=Beta point mutations

= Alpha deletion mutations

= Alpha variants

Beta deletion analysis

=Beta deletions

Beta modifier genes analysis

=Beta modifiers

Clinical exome analysis

= All variants

Whole exome analysis

=All variants

Whole genom analysis

= A0l variants

Canatan D, Altunsoy E. Difficult Cases in the Diagnosis of Thalassemia Syndromes .
Hemoglobin.2026 Feb 23:1-5. doi: 10.1080/03630269.2026.2627028
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HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA SORUNLAR

LETTERS TO THE EDITOR Turk J Hematol 2020;37:125-138

Importance of DNA Sequencing for Abnormal Hemoglobins

Detected by HPLC Screening

HPLC ile Tanimlanan Anormal Hemoglobinler icin DNA Dizilemenin Onemi
Duran Canatanl,2, Abdullah Cim1, Serpil Delibas2, Emel Altunsoy1, Serdar
Ceylaner3

1Antalya Genetic Diseases Diagnosis Center, Antalya, Turkey
2Mediterranean Blood Diseases Foundation - Hemoglobinopathy Diagnosis
Center, Antalya, Turkey 3intergen Genetic Diseases Diagnosis Center, Ankara,
Turkey



HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI
HEMOGRAM
RBC: 6.45 M/uL
Hb: 14.30 g/d|
Hct: 44.10 %
MCV:  68fl

MCH:  22.10 g/dl

HPLC

Hb AO: %81.60
HbA2 : %4.60
HbF : %2.60
HbD : %11.20




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI
HEMOGRAM
RBC: 6.45 M/uL
Hb: 14.30 g/d|
Hct: 44.10 %
MCV:  68fl

MCH:  22.10 g/dl

HPLC

Hb AO: %81.60
HbA2 : %4.60
HbF : %2.60
HbD : %11.20

MOLEKULER GENETIK: DNA DiZi ANALIZI
IVS 1.110 (G>A) / NORMAL




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI
HEMOGRAM
RBC: 5.68 M/ulL
Hb: 10.20 g/d|
Hct: 32.90 %
MCV:  58fl

MCH:  18.00 g/dI

HPLC

Hb AO: %76.10
HbA2 : 9%5.50
HbF : %18.40




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI
HEMOGRAM
RBC: 5.68 M/ulL
Hb: 10.20 g/d|
Hct: 32.90 %
MCV:  58fl

MCH:  18.00 g/dI

HPLC

Hb AO: %76.10
HbA2 : 9%5.50
HbF : %18.40

MOLEKULER GENETIK: DNA DiZi ANALIZI
IVS 2.1 (G>A) / NORMAL




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI
HEMOGRAM
RBC: 4.78 M/uL
Hb: 12.10 g/d|
Hct: 43.30 %
MCV:  91fl

MCH:  25.40 g/d|

HPLC

Hb AO: %57.30
HbA2 : %2.60
HbF : %0.60
PO9 : %39.50




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI
HEMOGRAM
RBC: 4.78 M/uL
Hb: 12.10 g/d|
Hct: 43.30 %
MCV:  91fl

MCH:  25.40 g/d|

HPLC

Hb AO: %57.30
HbA2 : %2.60
HbF : %0.60
PO9 : %39.50

MOLEKULER GENETIK: DNA DiZi ANALIZI
Cod 121(G>A)Hb O-Arap / NORMAL




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI
HEMOGRAM
RBC: 5.41 M/uL
Hb: 15.20 g/d|
Hct: 46.70 %
MCV: 86 fl

MCH:  28.20 g/dl

HPLC

Hb AO: % 48.50
HbA2 : % 50.60
HbF : %0.90




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI
HEMOGRAM
RBC: 5.41 M/uL
Hb: 15.20 g/d|
Hct: 46.70 %
MCV: 86 fl

MCH:  28.20 g/dl

HPLC

Hb AO: % 48.50
HbA2 : % 50.60
HbF : %0.90

MOLEKULER GENETIK: DNA DiZi ANALIZI
Cod 22(A>G)Hb G COUSHATTA / NORMAL




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI
HEMOGRAM
RBC: 3.78 M/uL
Hb: 11.90 g/d|
Hct: 36.60 %
MCV: 97 fl

MCH:  31.60 g/d|

HPLC

Hb AO: %40.60
HbA2 : %0.10
HbF : %0.00
PO2 : %59.30




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI
HEMOGRAM
RBC: 3.78 M/uL
Hb: 11.90 g/d|
Hct: 36.60 %
MCV: 97 fl

MCH:  31.60 g/dl

HPLC

Hb AO: %40.60
HbA2 : %0.10
HbF : %0.00
PO2 : %59.30

MOLEKULER GENETIK: DNA DiZi ANALIZI
HbS/ NORMAL




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI
HEMOGRAM
RBC: 3.89 M/uL
Hb: 11.50 g/d|
Hct: 33.60 %
MCV:  87fl

MCH:  29.60 g/dl

HPLC

Hb AO: %41.90
HbA2 : %0.90
HbF : %0.00
PO2 : %57.20




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZi
HEMOGRAM
RBC: 3.89 M/uL
Hb: 11.50 g/d|
Hct: 33.60 %
MCV:  87fl

MCH:  29.60 g/dl

HPLC

Hb AO: %41.90
HbA2 : %0.90
HbF : %0.00
PO2 : %57.20

MOLEKULER GENETIK: DNA DiZi ANALIZI
-30(T>A) / NORMAL




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI

Olgu: 33 Yasinda Kadin evlilik 6ncesi Hemoglobinopati testi i¢in
merkezimize basvurdu.

Tam kan sayimi ve HPLC sonuglari

Beta Gen Dizi Analizi onerildi.

Hb Hkt KK EOV EOHb HbA1 | HbA2 | HbF| Anormal
(gr/dl) | (%) (10%2/1) | (f1) (p/8) (%) (%) (%) | Hb
(%)
“ 13.3 394 431 89.1 34.6 73.5 1.6 0.2

24.6




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI

IOIgu: 33 Yasinda Kadin evlilik 6ncesi Hemoglobinopati testi icin
merkezmize basvurdu.

Tam kan sayimi ve HPLC sonuglari

|Beta Gen Dizi Analizi yapildu.

2] ) Hkt KK EOQV EOHb HbA1 Anormal
(gr/dl) | (%) (10%2/1) | (fl) (p/g) (%) Hb
(%)
“ 13.3 394 431 89.1 34.6 73.5

Normal




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI

IOIgu: 33 Yasinda Kadin evlilik 6ncesi Hemoglobinopati testi icin
merkezmize basvurdu.

Tam kan sayimi ve HPLC sonuglari

|JAlfa Gen Dizi Analizi yapildu.

Hb Hkt | KK EOV EOHb HbA1
(gr/dl) | (%) (10%2/1) | (fl) (r/g) (%)
13.3 39.4 431 89.1 34.6 73.5

1.6 02 246 Hb G-
Waimanalo



HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI

Olgu: 37 Yasinda Kadin evlilik 6ncesi Hemoglobinopati testi i¢in
merkezimize basvurdu.

Tam kan sayimi ve HPLC sonuglari

Beta Gen Dizi Analizi onerildi.

Hb Hkt KK EOV EOHb HbA1 | HbA2 | HbF| Anormal
(gr/dl) | (%) (10%2/1) | (f1) (p/8) (%) (%) (%) | Hb
(%)
“ 11.1 37.8 83.1 24.4 72.0 1.2 0.6

4.66 16.2




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI

Olgu: 37 Yasinda Kadin evlilik 6ncesi Hemoglobinopati testi i¢in
merkezimize basvurdu.

Tam kan sayimi ve HPLC sonuglari

Beta Gen Dizi Analizi onerildi.

2] ) Hkt KK EOQV EOHb HbA1 Anormal
(gr/dl) | (%) (10%2/1) | (fl) (p/g) (%) Hb
(%)
ﬂ 11.1 37.8 4.66 83.1 24.4 72.0

1.2 0.6 16.2

Normal

Normal




HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA
SORUNLAR

AKHAV TALASEMI
MERKEZI

Olgu: 37 Yasinda Kadin evlilik 6ncesi Hemoglobinopati testi i¢in
merkezimize basvurdu.

Tam kan sayimi ve HPLC sonuglari
Alfa Gen Dizi Analizi onerildi.

Hb Hkt 14,¢ EOV EOHb HbA1 HbA2 HbF Alfa gen
(gr/dl) | (%) (10%/1) (f1) (p/g) (%) (%) (%) — —

Dizi analizi
11.1 378  4.66 83.1 24.4 72.0 1.2 0.6

16.2 Hb
Fontaineble

au
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LETTERS TO EDITOR

Turk J Hematol 2016;33:71-83

First Observation of Hemoglobin G-Waimanalo and Hemoglobin Fontainebleau
Cases in the Turkish Population

Turk Toplumunda Gozlenen ilk Hemoglobin G-Waimanalo ve Hemoglobin
Fontainebleau Olgulari

Duran Canatanl,2, Tirker Bilgen3, Vildan Ciftcil, Gulsim Yazicil, Serpil Delibas2,
ibrahim Keser4

1Antalya Genetic Diagnostic Center, Antalya, Turkey

2Hemoglobinopathy Diagnostic Center of Mediterranean Blood Diseases
Foundation, Antalya, Turkey

3Namik Kemal University Research and Application Center for Scientific and

Technological Investigations, Tekirdag, Turkey 4Akdeniz University Faculty of

Medicine, Department of Biology and Genetics, Antalya, Turkey
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Bir baba talasemi tasiyicisi kizinin tasiyicilik durum
basvurdular.
Ailenin tam kan sayimi, ve HPLC sonuclari

" I

KK EOV | EOHb HbA1 | HbA2 | Hb | Anormal
(x0%2/1) | (1) (r/g) (%) (%)

12.2 39.8 7.12 53 16.1 90.1 5.7 4.2
14.0 43.5 6.57 66 21.2 96.5 34 1.0
Baba 12.7 41 6.73 61 18.8 92.8 6.4 0.8

0 Beta Talasemi
Tasiyicisi ?

0 DEA?

0 Beta Talasemi

Tastyicisi
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MOLEKULER GENETIK: DNA DizZi ANALIZI

KK (Je)V} Anormal | Beta globin DNA
(10'2/1) (fl) Hb Dizi analizi
(%)

12.2 39.8 7.12 53 16.1 90.1 5.7 42 0 Hb Crete/
IVS1.110

14.0 435 6.57 66 21.2 96.5 3.4 1.0 O Hb Crete/
Normal

12.7 41 6.73 61 18.8 92.8 6.4 08 O IVS1.110/

Normal
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Hasta 28 Yasinda Erkek
Dudaklarda ve el parmaklarinda morarma nedeni ile Malatya Devlet

Hastanesine basvuruyor.
Yapilan muayene ve laboratuvar incelemeleri normal bulunuyor.

Beta Gen Dizi Analizi onerildi.

Hb Hkt | KK EOV |EOHb [HbA1 |HbA2 |HbF | Anormal
(gr/dl) | (%) | (10%2/1) | (fl) (p/g) (%) (%) (%) | Hb
(%)
“ 130 391 612 90 20 63.6 328 02
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Hasta 28 Yasinda Erkek
Dudaklarda ve el parmaklarinda morarma nedeni ile Malatya Devlet

Hastanesine basvuruyor.
Yapilan muayene ve laboratuvar incelemeleri normal bulunuyor.

Beta Gen Dizi Analizi onerildi.

Hb Hkt KK EOV EOHb HbA1l HbA2 Hb F | Anormal | Beta globin DNA
(gr/dl) | (%) (10%2/1) (f1) (p/g) VA) (VA (%) | Hb Dizi analizi
(%)
“ 13.0 391  6.12 90 20 63..6 32.8 0.2

0 Hb Kansas
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Turk J Hematol 2015;32:371-375
Letter to the Editor

First Observation of Hemoglobin Kansas [[1102(G4)Asn[]Thr, AAC>ACC] in the
Turkish Population

Tiirk Toplumunda ilk Hemoglobin Kansas [[1102(G4)Asn[]Thr, AAC>ACC] Gdzlemi

ibrahim Keser1, Alev Oztas2, Turker Bilgen3, Duran Canatan4

1Akdeniz University Faculty of Medicine, Department of Biology and Genetics,
Antalya, Turkey

2Melid Park Private Hospital, Malatya, Turkey

3Research and Application Center for Scientific and Technological Investigations
(NABILTEM) of Namik Kemal University, Tekirdag, Turkey

4Antalya Diagnostic Center of Genetic Diseases, Antalya, Turkey
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Hasta 15 Yasinda Erkek
lzmir Atatiirk Egitim ve Arastirma Hastanesinde Polisitemi 6n tanisi ile
izlenen hastada yapilan muayene ve laboratuvar incelemeleri
ERITROSITOZ bulunuyor. HPLC de anormal Hb saptaniyor.

Beta Gen Dizi Analizi onerildi.

Hb Hkt | KK EOV EOHb HbA1 | HbA2 | HbF | Anormal
(gr/dl) [ (%) (xo*2/1) | (f1) (p/g) (%) (%) (%) | Hb
(%)
m 16.9 469 5.76 81.4 26.2 71.8 1.9 0.2

18.1
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Hasta 15 Yasinda Erkek
lzmir Atatiirk Egitim ve Arastirma Hastanesinde Polisitemi 6n tanisi ile

izlenen hastada yapilan muayene ve laboratuvar incelemeleri
ERITROSITOZ bulunuyor.

Hb Hkt KK EOV EOHb HbA1l HbA2 Hb F | Anormal | Beta globin DNA
(gr/dl) | (%) (102/1) (f1) (p/g) VA) (VA (%) | Hb Dizi analizi
(%)
m 16.9 469 5.76 81.4 26.2 71.8 1.9 0.2

18.1 Hb G Norfolk
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Case Report

Hilya Unal*, Aysenur Atay, Muammer Yiicel, Figen
Narin, Serdar Ceylaner and Duran Canatan

First observation of hemoglobin G-Norfolk in the Turkish
population

Turk J Biochem 2021; 46(1): 95-100
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Hasta 29 Yasinda Kadin
Usak Egitim ve Arastirma Hastanesinde Polisitemi on tanisi ile izlenen
hastada yapilan tam kan sayimi ve demir profilinde polisitemi
mikrositoz ve DEA HPLC de anormal band lar saptaniyor.

Beta Gen Dizi Analizi onerildi.

Hb Hkt KK EOV EOHb HbA1 | HbA2 | HbF| P3Band | Unknown
(gr/dl) | (%) (10%2/1) | (f1) (p/8) (%) (%) (%) | (%) (%)
“ 16.5 51.7 8.17 63.2 20.2 7.5 1.4 85 66

10.2
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Hasta 29 Yasinda Kadin
Usak Egitim ve Arastirma Hastanesinde Polisitemi on tanisi ile izlenen
hastada yapilan tam kan sayimi ve demir profilinde polisitemi
mikrositoz ve DEA HPLC de anormal band lar saptaniyor.

Beta Gen Dizi Analizi onerildi.

Hb Hkt [14¢ EOV EOHb HbA1 HbA2 HbF | P3 Band

(gr/dl) [ (%) (xo*2/1) | (f1) (p/g) (%) (%) (%) | (%)

16.5 517 817 63.2 20.2 7.5 1.4 85 66 Hb
Andrew-

Minneapol -
is
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Hastanin Kiz Kardesi de incelendi.
Beta Gen Dizi Analizi 6nerildi.

Hb KK EOV EOHb HbA1 | HbA2 | HbF | Anormal
(gr/dl) (10*2/1) | (f1) (p/g) (%) (%) (%) | Hb
(%)
19.4 6.58 86.9 29.5 42.2 2.2 95 46.1 Hb
Andrew-

Minneapol
is

57.1
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LETTERS TO THE EDITOR Turk J Hematol 2023;40:206-235

Hb Andrew-Minneapolis Variant in a Turkish Family

Bir Tiirk Ailesinde Hb Andrew-Minneapolis Varyanti

Hamza Stimterl, Soycan Mizrak2, Serdar Ceylaner3, Duran Canatan4,5
1Usak Training and Research Hospital, Clinic of Hematology, Usak,
Tlirkiye

2Usak University Faculty of Medicine, Department of Biochemistry, Usak,
Tirkiye 3Intergen Genetics and Rare Diseases Diagnosis Center, Ankara,
Tirkiye 4Antalya Genetic Assessment Center, Antalya, Tiirkiye

5Antalya Bilim University, Antalya, Tlirkiye




HEMOGLOBINOPATI TARAMA VE TANISINDA
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SUNUM PLANI

HEMOGLOBINLER

HEMOGLOBINOPATILERIN GENETIGI

DUNYA DA VE TURKIYE’'DE HEMOGLOBINOPATILER
HEMOGLOBINOPATI TARAMA YONTEMLERI
TARAMADA YENI BiR YONTEM
HEMOGLOBINOPATILERDE GENETiK TANI YONTEMLERI
HEMOGLOBINOPATI TARAMASINDA SORUNLAR
ULKEMIiZDEN HEMOGLOBINOPATIi ORNEKLERI

O NI RWNER

137



Turk populasyonunda tanimlanan anormal hemoglobinler

a. Alfa zincir anomalileri
e J-Toronto 5 (A3) Ala > Asp (17C>A) ( Canatan )
 Handsworth 18 (A16) Gly>Arg (55G>C) (Canatan)
* Fontainebleau 21 (B2) Ala>Pro (64G>C) (Canatan)
Hb Memphis 23 (B4) Glu>GIn (70G > C) (Lubrano)
* 0O-Padova 30 (B11) Glu->Lys (91G->A) (Kiling)
Hb Erzeroum 42 (C7) Tyr> Ser (128 A>G) (*) (Hbvar)
« Hasharon 47 (CE5) Asp>His (142G>C) (irken)
* Montgomery 48 (CE6) Leu>Arg (146T>G) (irken)
* Adana 59 (E8) Gly>Asp (179G>A) (Curiik) (*)
e J-Anatolia 61 (E10) Lys>Thr (185A>C) (Giardano) (*)
* G-Waimanalo 64 (E13) Asp>Asn (193G>A) (Canatan)
* Q-India 64 Asp-His (193G>C) (Canatan)
Ube-2 68 (E17) Asn>Asp (205A>G) (Bilginer)
* Q-Thailand 74(EF3) Asp>His (223G>C) (Canatan)

Akar N, Tiirk Populasyonunda tanimlanan Anormal Hemoglobinler. Tiirkiye Klinikleri, J
Med Genet 2017: (2(1), 27-30.



Turk populasyonunda tanimlanan anormal hemoglobinler

a. Alfa zincir anomalileri
* Q-iran 75 (EF4) Asp>His (226G>C) (Aksoy)
 Toulon 77(EF6) Pro>His (233C>A) (Canatan)
* Moabit 86 (F7) Leu>Arg (260T>G) (Knuth) (*)
* M-lwate 87 (F8) His>Tyr (263A>G)(Ozsoylu
e Hb Lansing (A) 87 (His>Glu) (264C>A) (Akar) (*)
 Capa94 (G1) Asp>Gly (284A>G) (Dincol) (*)
e Hb Setif 94 (G1) Asp>Tyr 283 G>T (Dinco)
* G-Georgia 95 (G2) Pro>Leu (287C>T)(Van Houte)
e Dallas 97(G4)Asn>Lys (294C>A) (Canatan)
Hb Bronovo 103 His> Leu (311A>T) (Harteveld) (*)
e Strumica 112 (G19) His->Arg (338A>G) (Akar)
Grady 119 Thr>Pro120insGluPheThr (Canatan)
e J-Meerut 120 (H3) Ala>Glu (362C>A) (Yalgin)
 Westmead 122(H5) His>GIn (369C>G) (Canatan)

Akar N, Tiirk Populasyonunda tanimlanan Anormal Hemoglobinler. Tiirkiye
Klinikleri, J Med Genet 2017: (2(1), 27-30.



Turk populasyonunda tanimlanan anormal hemoglobinler
a. Alfa zincir anomalileri

Hb Westeinde 125(H8) Leu>Gln (377T>A) (Kaufmann)
Tarrant 126(H9) Asp>Asn (379G>A) (Canatan)

Hb Wayne elongation Asn or Asp (420delA) (Canatan)
Constant Spring 142 (H19) (+ 31) (irken)

Hb GNorfolk A2:c256G>A(Unal)

Akar N, Tiirk Populasyonunda tanimlanan Anormal Hemoglobinler. Tiirkiye Klinikleri, J
Med Genet 2017: (2(1), 27-30.



Turk populasyonunda tanimlanan anormal hemoglobinler

Beta zincir varyantlari

e South Florida 1(NA1) Val>Met (4G>A) (Kaufmann)
* Raleigh 1(NA1) Val>Ala (5T> C) (Canatan)

e Jabalpur 3 (NA3) Leu>Pro (11T>C) (Colak)
 Tyne 5 Pro>Ser (16C>T) (Kayish)

 S6(A3) Glu>Val (20A>T) (Aksoy)

e C6(A3) Glu>Lys (19G>A) (Goksel)

 Ankara 10 (A7) Ala>Asp (32C>A) (Arcasoy) (*)

e J-Baltimore 16(A13) Gly>Asp (50G>A) (Canatan)
 D-Quled Rabah 19 Asn> Lys (60C>A) (Koseler)

e E-Saskatoon 22 (B4) Glu>Lys (67G>A) (Glrgey)
* G-Coushatta 22 (B4) Glu>Ala (68A>C) (Dincol)

e D-iran 22 (B4) Glu>GIn (67G>C) (irken)

 E 26 (B8) Glu->Lys (79G>A) (Aksoy)

e Knossos 27 (B9) Ala>Ser (82G>T) (Kutlar)

* Volga 27 (B9) Ala-Asp (83C>A) (So6zen)

* Siirt 27 (B9) Ala-Gly (83C>G) (Bianco) (*)

Akar N, Tiirk Populasyonunda tanimlanan Anormal Hemoglobinler. Tiirkiye Klinikleri, J
Med Genet 2017: (2(1), 27-30.



Turk populasyonunda tanimlanan anormal hemoglobinler

Beta zincir varyantlari

Hakkari 31 (B13) Leu>Arg (95T>G) (Gurgey) (*)
G-Galveston 43 (G19)His>Arg .(131A>C) (Canatan)
G-Copenhagen 47 (CD6) Asp->Asn (142G>A) (irken)
* Willamette 51(D2) Pro >Arg (155C>G) (Canatan)

* Summer Hill 52 (D3) Asp>His (157G>C) (Cin)

e Akron 52 (D3) Asp>Val (158A>T (Canatan)

* QOsu Christiansborg 52(D3) Asp>Asn (157G>A) (Canatan)
 Hamadan 56 (D7) Gly>Arg (169G>C) (Dincol)

e J-Daloa 57 (E1) Asn>Asp (172A>G) (Canatan)

e High Wycombe 59(E3) Lys>Glu (178A>G) (Canatan)
M Saskatoon 63 (E7) His>Tyr (190C>T) (Akar)

e J-Antakya 65 (E9) Lys>Met (197A>T) (Huisman) (*)

e City of Hope 69 (E13) Gly>Ser (208G>A) (Kutlar)

e J-Chicago 76(E20)Ala>Asp (.230C>A) (Canatan)
 J-Iran 77 (EF1) His>Asp (232C>G) (Arcasoy)

* Hb Yaizu 79(EF3) Asp>Asn (238G>A) (Atalay)

Akar N, Tiirk Populasyonunda tanimlanan Anormal Hemoglobinler. Tiirkiye Klinikleri, J
Med Genet 2017: (2(1), 27-30.



Turk populasyonunda tanimlanan anormal hemoglobinler

e Beta zincir varyantlari

* G-Szuhu 80 (EF4) Asn>Lys (243C>A veya 243C>G) (Kaufman)
 Hb Pyrgos 83 (EF7) Gly>Asp (251G>A) (Akar)

* Hb Izmir 86(F2)Ala>Val, (260C>T) (Celebiler) (*)

* D-lbadan 87(F3)Th->Lys (263C>A) (Canatan)
 |stanbul/Saint Etienne 92 (F8) His->GlIn ([279C>A veya 279C>G) (Aksoy)
e N-Baltimore 95 (FG2) Lys>Glu (286A>G) (Bircan)

 Ko6ln 98 (FG5) Val->Met (295G>A) (Glrgey)

 Richmond 102 Asn>Lys c(309C>A veya 309C>G) (Canatan)
 Rhode lIsland 116 (G18) His> Tyr (349C>T) (Canatan)
 Minneapolis 118 (GH1) Phe> Tyr 356 (356T>A) (Aykut)

* D-Punjab 121 (GH4) Glu->GIn (364G>C) (Ozsoylu)
 0O-Arab 8121 (GH4) Glu->Lys (364G>A) (Aksoy)

 Beograd 8121 (GH4) Glu->Val (365A>T) (Aksoy)

e HbErnz 123(H1) Thr>Asn (371C>A) (Glinesacar)

e Tunis 124 (H2) Pro>Ser (373C>T) (Koseler)

 Hb Crete 129(H7) Ala>Pro 388G>C (Duwig)

Akar N, Tiirk Populasyonunda tanimlanan Anormal Hemoglobinler. Tiirkiye Klinikleri, J
Med Genet 2017: (2(1), 27-30.



Turk populasyonunda tanimlanan anormal hemoglobinler
* Beta zincir varyantlari

e Sarrebourg 131 (H9) GIn->Arg (395A>G) (Duwig)

 Hope HBB: 136(H14)Gly > Asp (410G>A) (Canatan)

* Brockton 8138 (H16) Ala->Pro (415G>C) (Ulukutlu)

Akar N, Tiirk Populasyonunda tanimlanan Anormal Hemoglobinler. Tiirkiye Klinikleri, J
Med Genet 2017: (2(1), 27-30.



Turk populasyonunda tanimlanan anormal hemoglobinler
Gama zincir varyantlari

* F-Baskent 128 (H6) Ala->Thr (385G>A) (Altay) (*)

e F-istambul 146 (HC3) His> Arg (440A>G) (Hbvar) (*)

* Delta zincir varyantlari

* Yokoshima 25(B7) Gly >Asp) (77G>A )(Kbseler)

* Yialousa 28 Ala>Ser)( 82 C-T) (Koseler)

e Edirne 53 Asp> His (160G>C) (Tabakg¢ioglu) (*)

e Turkish 79 (EF3) Asp> Gly (239 A>G) (Hbvar) (*)

* Hb Noah Mehmet Oeztuerk 143 (H21) His>Tyr .(430C>T) (Bisse) (*)
* Hybrid Hemoglobinler

* Lepore-Boston-Washington (Cavdar) P-Nilotic 75 (Altay)

* Insertion ile tanimlanan Hemoglobin varyanti

e Antalya Unstable B 2-5 His-Leu-Thr-Pro> His-Ser-Asp-Ser (Keser) (*)

Akar N, Tiirk Populasyonunda tanimlanan Anormal Hemoglobinler. Tiirkiye Klinikleri, J
Med Genet 2017: (2(1), 27-30.
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e Hemglobin. 2016 Aug;40(4):273-6.
doi: 10.3109/03630269.2016.1170030. Epub 2016

May 20.
Report on Ten Years' Experience of Premarital

Hemoglobinopathy Screening at a Center in
Antalya, Southern Turkey
Duran Canatan?, Serpil Delibasi



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Canatan+D&cauthor_id=27207683
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/27207683/#full-view-affiliation-1
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Delibas+S&cauthor_id=27207683
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/27207683/#full-view-affiliation-1
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TURKIYE TALASEMI HARITASI-2024

Turkiye nin yedi bolgesinde Talasemi siklig




TURKIYE TALASEMI HARITASI-2024

Giincel olarak;
Talasemi ve hemoglobinpati Tasiyici sikligr %2

* Tasiyici sayis1 2.000.000
* Hasta sayis1 ~ 6000




SONUC

Hemoglobinopatiler taramasinda ¢ikan slipheli sonuclar
mutlaka genetik analizler ile netlestiriimelidir.

Genetik analiz olarak, alfa ve beta gen dizi ve delesyon
analizleri ile sonug¢ alinamaz ise,

Yeni Nesil Dizileme yontemlerinden

Anemi Panel Analizi TumEkzom Analizi veya Tum Genom
Analizine basvurulmahdir.




Ulkemizde giincel olarak, Saglik Bakanhgi 2003 yilindan beri,
hemoglobinopati kontrol programi basari ile yuritmektedir.

Bugiine kadar lilke genelinde talasemili hasta dogumu
onlenmis iken, ozellikle Suriyeli go¢menlerin gelmesi yeni
dogan hasta sayisi artmis bunun icin projeler devam
etmektedir.
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e Kitaplar1 Akdeniz Kan Hastahklar1 Vakfimizin web
sayfasina girerek www.akhav.org.tr uicretsiz
indirebilirsiniz.



http://www.akhav.org.tr/
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