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ÖZET 

Amaç: Çalışma İstanbul’da bir Aile Sağlığı Merkezi’ne evlilik raporu için başvuran 

çiftlerde beta talasemitaşıyıcılığı sıklığının ve bilgi düzeyinin değerlendirilmesi 

amacıyla yapıldı. 

Gereç ve Yöntem: Çalışma tek merkezli, kesitsel ve tanımlayıcı türde planlandı. 

Talasemi sıklığı için bir Aile Sağlığı Merkezi’ne 01.09.2020-31.12.2022 tarihleri 

arasında evlilik raporu almak için başvuran 296 kişi alındı, ancak, bilgi düzeyi 

02.01.2023-01.06.2023 tarihleri arasında anket uygulanabilen 105 kişi ile 

değerlendirildi. Anket formu sosyodemografik özelliklerin değerlendirildiği ve 

talasemi hakkında bilgi düzeyini tespit etmeye yönelik 10 ifadenin olduğu iki 

bölümden oluşmaktadır ve ifadeler üçlü likert tipindedir. Veriler SPSS 22.0 programı 

ile analiz edildi. Kategorik değişkenler için sayı, yüzde; niceliksel değişkenler için 

minimum, maksimum, ortalama, standart sapma ve medyan testleri yapıldı. İkili 

grupların karşılaştırılmasında Mann-Whitney U, niceliksel değişkenlerin 

karşılaştırılmasında Spearman Korelasyon testleri yapıldı. Araştırmacı tarafından 

hazırlanan ifadelere verilen doğru cevaplar 10 puan üzerinden hesaplandı ve her doğru 

ifade 1 puan olarak değerlendirildi. Analizlerde p<0,05 anlamlı kabul edildi. 

Bulgular: Çalışmamızda talasemi sıklığı 296 kişide 1 erkek hastada tespit edilmiş olup 

binde üçe karşılık gelmektedir. Akrabalık sıklığı 105 kişi içinde 6 kişide tespit edilmiş 

olup sıklığı %5,7 bulundu Katılımcılardan kadınların erkeklere göre, lisans ve üstü 

eğitimi olanların lise ve altı eğitim düzeyinde olanlara göre bilgi düzeyi daha yüksek 

saptanmış olmakla birlikte her grupta puan ortalaması ortalamanın altında tespit edildi. 

Sonuç: Katılımcıların Akdeniz Anemisi konusunda yeterli bilgiye sahip olmadıkları 

tespit edildi ve talasemi minör taşıyıcı sıklığı binde üç olarak bulundu. 

 

Anahtar Kelimeler: Aile Sağlığı Merkezi, Bilgi Düzeyi, Evlilik, Talasemi 
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Aim: The aim of the study was to assess the frequency of beta thalassemia carrier 

status and knowledge level among couples applying for a marriage report at a Family 

Health Center in Istanbul. 

Materials and Methods: This study was designed as a single-center, cross-sectional, 

and descriptive research. For thalassemia frequency, a total of 296 individuals who 

applied for a marriage report at a Family Health Center between September 1, 2020, 

and December 31, 2022, were included. However, the knowledge level was evaluated 

using a questionnaire administered to 105 individuals between January 2, 2023, and 

June 1, 2023. The questionnaire consisted of two sections: the first section assessed 

sociodemographic characteristics, while the second section aimed to determine the 

knowledge level regarding thalassemia through 10 statements with Likert-type 

responses. Data were analyzed using SPSS 22.0 software. For categorical variables, 

numbers and percentages were calculated; for numerical variables, minimum, 

maximum, mean, standard deviation, and median tests were performed. Mann-

Whitney U test was used for comparing binary groups, and Spearman Correlation tests 

were used for comparing numerical variables. Correct answers to researcher-

developed statements were scored out of 10, with each correct statement receiving 1 

point. A significance level of p<0.05 was adopted for the analyses. 

Results: In our study, the frequency of thalassemia was identified in 1 male individual 

out of 296 participants, corresponding to a rate of three per thousand. Consanguinity 

was found in 6 out of 105 participants, with a prevalence rate of 5.7%. The participants' 

knowledge level about thalassemia was below average but comparable to other studies. 

Female participants had significantly higher knowledge levels compared to male 

participants, and participants with a university degree or higher education exhibited 

significantly higher knowledge levels compared to those with a high school degree or 

lower education. 

Conclusion: Participants were found to have inadequate knowledge about 

Mediterranean Anemia (Thalassemia) and the carrier frequency of thalassemia minor 

was determined to be three per thousand. 

 

Keywords: Family Health Center, Knowledge Level, Marriage, Thalassemia 
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1. GİRİŞ VE AMAÇ 

Cooley adlı bir diş hekimi ilk kez 1925’te bebeklerde demir eksikliğinin 

doğumdan hemen sonra splenomegaliye ve kemik deformasyonuna yol açtığını 

bildirmiştir (1). 1932’de Whipple ve Bradford hastalığın patolojisini ilk kez 

açıklamışlar ve hastaların çoğunun Akdeniz’e özgü olması nedeniyle durumu 

“Talasemi” (Thalas: Deniz) olarak adlandırmışlardır (2). 

Talasemi, kan hücrelerinde gerçekleşen genetik bir hastalıktır ve dünya 

genelinde önemli bir sağlık sorunudur. Hemoglobin değeri normalin altında olan bir 

durumu ifade eder (3). Talasemi, hemoglobin üretim sürecini etkileyen genetik bir 

bozukluktan kaynaklanır ve bu genetik bozukluk ebeveynlerden çocuklarına aktarılır. 

Talasemi hastalığının şiddeti ve tipine bağlı olarak, bazı çocuklar doğumdan itibaren 

belirtiler gösterirken, diğerleri ilk iki yaşında belirtiler gösterir. Hastalığı olan kişilerde 

(tek gen bozukluğuna sahip olanlar) belirtiler görülmeyebilir (4). Kromozom 11 

üzerinde bulunan ß-globin genine 200’den fazla farklı mutasyon (bozukluk) neden 

olabilir. ß-talasemiye yol açan mutasyonların çoğu bir hata mutasyonlarıdır, yani 

genetik kodun bir harfinin değişmesidir. Farklı ß-zincir disfonksiyon mutasyonları 

farklı şekillerde meydana gelebilir (5). Hastalıktaki mutasyonları tespit etmek için 

moleküler DNA testleri kullanılır. Bu moleküler yöntemlerin yardımıyla, hastalık 

gebeliğin erken dönemlerinde fetusun teşhis edilmesine (prenatal tanı) olanak 

sağlanabilir (6). 

Kalıtsal Kan Hastalıkları ile Mücadele kanunu çerçevesinde Sağlık Bakanlığı 

24.10.2002 tarihinde Hemoglobinopatiler ile Mücadele ve Kontrol Programı ile Tanı 

ve Tedavi Merkezleri Yönetmeliğini yayımlamıştır. Sağlık Bakanlığı Ana Çocuk 

Sağlığı ve Aile Planlaması Genel Müdürlüğü ile Tedavi Hizmetleri Genel Müdürlüğü, 

hastalığın sıklığına göre riskli 33 ilde (Adana, Ankara, Antalya, Aydın, Batman, 

Bilecik, Burdur, Bursa, Çanakkale, Denizli, Diyarbakır, Düzce, Edirne, Erzurum, 

Eskişehir, Gaziantep, Hatay, İçel, Isparta, İstanbul, İzmir, Kahramanmaraş, Karaman, 

Kayseri, Kırklareli, Kocaeli, Konya, Kütahya, Manisa, Muğla, Sakarya, Şanlıurfa, 

Tekirdağ) 2003 yılında Hemoglobinopati Kontrol Programını başlatmıştır. 2013 

yılında ise Türkiye Halk Sağlığı Kurumu Çocuk ve Ergen Sağlığı Daire Başkanlığı 

programı güncelleyerek hastalığın sıklığının fazla olduğu 8 il daha (Afyonkarahisar, 

Kilis, Mardin, Osmaniye, Siirt, Şırnak, Uşak, Yalova) programa dahil etmiştir. Bu 
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program kapsamında evlenecek çiftlere aile hekimleri tarafından evlilik raporu 

verilmeden önce hemoglobinopatiler hakkında bilgilendirme yapılmakta ve evlilik 

öncesi tarama gerçekleştirilmektedir (7). 

Türkiye’de, talasemi hastalığıyla ilgili olarak evlilik öncesi testi yapma 

zorunluluğu getirilmiş ve bu test ücretsiz olarak sunulmaktadır. Bu önemli adım, 

hastalığın yayılmasını engellemek ve etkilenen yenidoğan sayısını azaltmak amacıyla 

atılmıştır. Türkiye'de yapılan eğitim ve önleme çalışmaları sonucunda, talasemi 

hastalığından etkilenen bebeklerin sayısında %90’a varan bir azalma kaydedilmiştir 

(8). 

Bu çalışmanın amacı; akraba evliliğinin sık görüldüğü ülkemizde Beta 

Talasemi taşıyıcılık sıklığının ve evlilik için başvuran çiftlerin bilgi seviyesinin 

değerlendirilmesidir. 
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2. GENEL BİLGİLER 

2.1. Anemi Tanımı, Prevalansı, Etiyolojisi ve Sınıflandırması 

 Anemi; hemoglobin, hematokrit ve eritrosit hacmi değerlerinin, ırk, yaş ve 

cinsiyete göre normal kabul edilen değerlerin altında olması durumunda tanımlanır 

(9). Dünya Sağlık Örgütü (DSÖ) tarafından, erkeklerde hemoglobin düzeyinin 13 

g/dL, kadınlarda ise 12 g/dL’nin altına düşmesi anemi olarak kabul edilir (10).  

Dünya Sağlık Örgütü’ne göre, dünya nüfusunun %24,8’i anemiden 

etkilenmektedir. Anemi, özellikle hamile kadınları ve küçük çocukları etkileyen 

önemli bir küresel halk sağlığı sorunudur (11). Gelişmiş ülkelerde sağlık hizmeti 

arayan hastaların %30’dan fazlasında anemi olduğu bildirilirken, gelişmekte olan 

ülkelerde bu oran daha da yüksektir (12). Dünya Sağlık Örgütü’nün 2019 yılı verileri, 

6 ay ile 6 yaş arasındaki çocukların %39,8'inin anemik olduğunu, üreme çağındaki 

(15-49 yaş) kadınlar arasında prevalansın hamile olmayan kadınlarda %29,9 ve hamile 

kadınlarda %36,5 olduğunu göstermiştir. Dünya Sağlık Örgütü, küresel olarak 5 yaşın 

altındaki çocukların %42’sinin ve hamile kadınların %40’ının anemik olduğunu 

tahmin etmektedir (13). Türkiye’de DSÖ verilerine göre anemi prevalansı %20 ile 

%39,9 arasında değişmektedir (14). Dünya Sağlık Örgütü’ne göre bir ülkede anemi 

prevalansı %5’in altında ise sorun olmadığı kabul edilmektedir. %5 ile %19 arasındaki 

prevalans hafif, %20 ile %39 arasındaki prevalans orta derecede, %40’ın üzerindeki 

prevalans ise ciddi bir halk sağlığı sorunu olarak kabul edilmektedir (11). 

Anemilerin morfolojik sınıflandırmasında, ortalama eritrosit hacmi (MCV) 

değeri kullanılmaktadır. Normal MCV değeri 80-100 fL arasında kabul edilir. Eğer 

ortalama eritrosit hacmi 100 fL’den daha büyük ise bu durum makrositer anemi olarak 

adlandırılırken, 80 fL’nin altında ise mikrositer anemi olarak tanımlanır (15). 

Anemilerin MCV’yegöre morfolojik sınıflandırılması Tablo 1’de yer 

almaktadır. 

 

 

 

 

 

Tablo 1. Anemilerin MCV’ye Göre Morfolojik Sınıflandırılması 
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Mikrositer Anemiler  

(MCV<80 fL) 

Normositer Anemiler  

(MCV 80-100 fL) 

Makrositer Anemiler  

(MCV >80 fL) 

1) Demir Eksikliği Anemisi 

2) Talasemi Sendromları 

3) Kronik Hastalık Anemisi 

4) Sideroblastik Anemi 

5) Kronik Kurşun 

Zehirlenmesi 

6) Stabil olmayan hemoglobine 

bağlı bazı konjenitalhemolitik 

anemiler 

7) Aseruloplazminemi 

8) Bakır Eksikliği 

1) Kronik Hastalık Anemisi 

2) Demir eksikliği Anemisi 

(erken dönem) 

3) Akut Kan Kaybı 

4) Kronik Renal Hastalıklar 

5) KonjenitalHemolitik Anemiler  

a. Hemoglobin varyantları  

b. Eritrosit enzim defektleri 

c. Eritrosit membran 

bozuklukları 

6) Kazanılmış hemolitik anemiler  

a. Antikorla oluşan  

b. Mikroanjiyopatikhemolitik 

anemi  

c. Akut enfeksiyonlara ikincil 

1) Vitamin B12 Eksikliği 

3) Hipotiroidizm 

4) Karaciğer Hastalıkları 

5) Miyelodisplastik Sendrom 

6) Akut Hemoliz 

7) Aplastik anemi 

8) Diamond-Blackfan sendromu 

9) Diseritropetik anemiler 

10) Kemik iliği infiltrasyonu 

11) Tiamine cevap veren anemi 

12) Herediterorotikasidüri 

 

 

Kaynak: 16 no’lu kaynak 

2.2. Hemoglobin Yapısı 

Hemoglobin (Hb), her biri bir hem prostetik grubuna bağlı α-benzeri ve β-

benzeri globin alt birimlerinden oluşan bir heterotetramerdir (17). Globin zincirlerinin 

bileşimine göre hemoglobin tipi belirlenir. HbF (Fetal hemoglobin) iki alfa ve iki gama 

zincirine (2 alfa 2 gamma), HbA iki alfa ve iki beta zincirine (2 alfa 2 beta), HbA2 iki 

alfa ve iki delta zincirine (2 alfa 2 delta) sahiptir. YenidoğandaHbF, toplam 

hemoglobinin yaklaşık yüzde 80’ini, HbA ise yüzde 20’sini oluşturur. Gama globin 

sentezinden (HbF) beta globin sentezine (HbA) geçiş̧ fötal hayatta başlar. Yaklaşık altı 

aylık olduklarında, sağlıklı bebekler çoğunlukla normal hemoglobin miktarlarına 

ulaşır (18). Doğumdan bir yıl sonra yetişkin Hbfenotipi tamamen yerleşir ve HbA (α2 

β2, %97), HbA2 (α2 δ2, %2) ve HbF’den (α2 γ2, %1) oluşur (19). 

Hemoglobinopatiler dünya çapında en yaygın kalıtsal hastalıklar arasındadır. 

Dünya çapında nüfusun yaklaşık %1-5’i Talasemi mutasyonu taşıyıcısıdır. 

Talasemiler, hemoglobin üretiminde otozomal resesif olarak kalıtılan hastalıklardır 

(20). 

Hemoglobin bozuklukları, globin zinciri üretimindeki patolojik bozukluklara 

göre karakterize edilir (21): 

• Kantitatif kusur (Talasemiler: α-Talasemi, β-Talasemi vb.)  

• Kalitatif kusur (Hemoglobinopatiler)  
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• FetalHb’nin kalıtsal kalıcılığı. 

α-Talasemi genellikle α-globin gen bölgesindeki delesyonlardan veya daha 

nadiren nokta mutasyonlarından kaynaklanır. β talasemi ise genellikle β globin 

genindeki nokta mutasyonları sonucu meydana gelir (19). Βglobin geninin normal 

fonksiyonunu etkileyen 200’den fazla mutasyon tespit edilebilmiştir (22). Bunlar 

arasında promotor bölge mutasyonları, poliadenilasyon mutasyonları, konsensus 

bölgesi nükleotit değişiklikleri, intron değişiklikleri gibi mutasyonlar bulunmaktadır 

(23). 

2.3. Talasemi (Akdeniz Anemisi) 

Talasemiler, hematolojik bir hastalık olup, hemoglobin oluşumunda globin 

zincirlerinin bir veya daha fazlasının sentezindeki bozukluk sonucunda ortaya çıkar. 

Bu durumda, bu zincirler yetersiz miktarda üretilir veya hiç üretilmez. Talasemiler, 

otozomal resesif şekilde geçen bir genetik hastalıktır (24). Ancak, hiçbir zaman alfa 

ve beta zincirlerinin birlikte yokluğu görülmez (25). Hemoglobin molekülü, alfa, beta, 

gama, epsilon, delta ve zeta olmak üzere altı farklı polipeptit zincirden oluşan globin 

kısmıyla yapılır. Alfa ve zeta zincirlerinin oluşumu 16. kromozomda yer alan genler 

tarafından kontrol edilirken, beta, epsilon, gamma ve delta zincirlerinin oluşumu 11. 

kromozomda bulunan genler tarafından düzenlenir (26). Yetişkinlerde hemoglobinin 

%96’sını oluşturan HbA, alfa 2 beta zincirinden oluşurken, HbA2 alfa 2 delta ve HbF 

ise alfa 2 gama zincirinden oluşur (25). 

Alfa talasemi, alfa zincir yapımının eksikliğinden kaynaklanırken, beta 

talasemi ise beta zincir yapımının eksikliğine bağlı olarak ortaya çıkar (27). Talasemi 

hastalığının şiddeti, globin sentezindeki dengesizliklerle ilişkilidir. Talasemik zincirle 

birleşmeyen eksik zincirler, alyuvarları etkileyerek hemolize yol açarlar (25). 

2.3.1. Talasemi’nintarihçesi 

Amerikalı pediatri doktoru Thomas BentonCooley (1871-1945), İtalyan ve 

Yunan kökenli dört hasta çocuğun görünüşleri ve klinik seyirleri açısından 

benzerlikler olduğunu belirtti (28). Cooley, 1927 yılında masif HSM, kemik 

deformiteleri ve ciddi büyüme geriliği yaşayan derin anemili çocuklarda “Cooley 

Anemisi” olarak adlandırılan bir hastalığı tanımladı (29). 1936 yılında Whipple ve 

Bradford, hastaların Akdeniz ülkelerinden geldiğini belirterek, eski Yunanca’da 
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“thalassa” kelimesinin deniz anlamına geldiği için bu hastalığa “Talasemi” (deniz 

anemisi) adının verilmesi önerildi. Daha sonra hastalığın Akdeniz toplumlarının 

dışında da görüldüğü saptandı (26). 

Türkiye’de ilk talasemi hastası 1942 yılında tanımlanmış olup, ilk çalışmalar 

1950’li yıllarda başlatılmıştır. 1993 yılında Kalıtsal Kan Hastalıkları ile Mücadele 

Kanunu kabul edilmiştir. Bu kanunun kabulünden sonra Antalya, Antakya, Mersin ve 

Muğla olmak üzere dört şehirde talasemi merkezleri kurulmuştur. Bu merkezlerde 

tarama ve tedavi hizmetleri bir arada sunulmaktadır. 1993 yılından sonra Sağlık 

Bakanlığı ve İçişleri Bakanlığı, evlenecek çiftlerde talasemi taraması yapılmasını 

önermiş ve 1994-2000 yılları arasında Muğla, Mersin, Antalya, Hatay ve İzmir gibi 

illerde evlenecek çiftlere Talasemi taraması zorunlu hale getirilmiştir (30,31). 

Kıbrıs’ın Nicosia şehrinde yaşayan talasemili bir baba olan P. Englozos, 

talaseminin önlenmesi ve tedavisine yönelik çalışmalara dünyada ilk defa öncülük 

etmiştir. Ayrıca, talasemi derneklerini ilk kez bir araya getirerek, 1987 yılında 

Uluslararası Talasemi Federasyonu (UTF)’nun kurulmasına liderlik etmiştir. UTF 

başkanının oğlu, 26 yaşında 8 Mayıs 1993 tarihinde hayatını kaybetti ve bu nedenle 

tüm dünyada talasemi farkındalığı yaratmak amacıyla 8 Mayıs’ın Dünya Talasemi 

Günü olarak anılması kararı alınmıştır (32). 

2.3.2. Epidemiyoloji 

Talasemi, başta Akdeniz ülkeleri olmak üzere Hindistan, Çin, Ortadoğu 

ülkeleri ve Güneydoğu Asya ülkelerinde sık görülen bir hastalıktır (33). Dünya Sağlık 

Örgütü yayınlarına göre, dünya nüfusunun %4,5’inden fazlasının talasemi taşıyıcısı 

olduğu belirtilmektedir. Ülkemizde yapılan çalışmalarda ise yaklaşık 1,3 milyon 

taşıyıcı birey olduğu ve yaklaşık 4500 hasta bireyin bulunduğu bildirilmektedir. Prof. 

Dr. Ayhan Çavdar ve Prof. Dr. Ayten Arcasoy’un 1970’li yıllarda yaptığı ilk 

çalışmada, ülke genelinde beta talasemi taşıyıcılığının %2,1 olduğu tespit edilmiştir. 

Daha sonraki çalışmalarda bu oranın %0,7 ila 13 arasında değiştiği ve bölgesel 

farklılıklar gösterdiği belirlenmiştir (30,34). Bir araştırmada talasemi hastalarının 

ebeveynlerinde (%35-65) akrabalık oranı tespit edilmiştir (35). 
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2.3.2.1. Dünyada talasemi epidemiyolojisi 

Talasemi sendromları dünyada sık görülen genetik hastalıklardır. Türkiye’nin 

de içinde bulunduğu Akdeniz havzası, Orta Doğu ve tropikal Afrika’da oldukça yaygın 

görülmektedir. Afrika ve tropikal bölgelerde sık görülen ‘falciparummalaria’ya karşı 

talaseminin koruyucu etkisinin olması sebebiyle ‘falciparummalaria’nın yaygın 

olduğu bu bölgelerde insidansı daha yüksektir. Ancak son dönmelerde Avrupa ve 

Amerika kıtalarında artan göçler talasemi insidansının bu bölgelerde artmasına sebep 

olmuştur (36). 

Alfa talaseminin de tıpkı beta talasemide olduğu gibi sıtmanın sık görüldüğü 

Afrika ve tropikal bölgelerde insidansı fazladır ve dünyanın birçok bölgesinde görülür. 

Alfa talasemi taşıyıcılığı sıklığı hakkında yapılan araştırmalarda Orta Doğu’da %60, 

Afrika’da %5-40, Akdeniz Bölgesi’nde %5-15, Uzak Doğu’da %5-15 olarak 

bildirilmektedir. Dünya genelinde en sık rastlanan alfa talasemi mutasyonu α3.7 gen 

delesyonu (-α/αα) olarak bildirilmiştir. Bu mutasyon Avrupa’da %58,2, İspanya’da 

%52,4, Sicilya’da %46,9 Malezya’da %45,9, Brezilya’da %10,7 oranında saptanmıştır 

(37-40). Doğu Asya’da nispeten daha az görülmektedir. İran'da yapılan moleküler 

genetik analizlerde, en sık görülen mutasyonlar olan -α3.7 ve -α4.2 mutasyonları dahil 

olmak üzere 16 farklı delesyonel alfa talasemi gen mutasyonu tespit edilmiş, ayrıca 

70’ten fazla non-delesyonel α-talasemi gen mutasyonu bildirilmiştir (37-41). -α20.5 

çift gen delesyonu insidansı Yunanistan’da %12, Kuzey Kıbrıs’ta %7,8, İran’da %1,8-

4,8, Hollanda’da %0,9 olarak bildirilmiştir (42-45). Kuzeydoğu Malezya’nın Kelantan 

bölgesinde yapılan bir çalışmada 400 kan donörünün 37’sinde yani %9,25 oranında α-

talasemi gen mutasyonu saptanmış, bu bölgede en sık görülen mutasyon -α3.7 

mutasyonu iken bunu SEA ve 4.2 mutasyonlarının izlediği bildirilmiştir (46). FİL 

mutasyonuna Güneybatı Asya’da, özellikle de Filipinler’de sık rastlanmaktadır (47). 

2.3.2.1. Türkiye’de talasemi epidemiyolojisi 

Talasemi, Türkiye'de özellikle Güney ve Batı Akdeniz kıyılarında ciddi bir 

sağlık sorunu oluşturan bir hastalıktır. Yaklaşık olarak 1.300.000 beta talasemi 

taşıyıcısı ve 4.500 beta talasemi hastasını etkilediği bilinmektedir (48). Bu hastalar 

arasında en yaygın ölüm nedeni kalp hastalığıdır ve Türk Hemoglobinopati Grubu 

tarafından yapılan beş yıllık kohort çalışmalarında %0,82 prevalans tespit edilmiştir. 

Bu prevalansın 1999’dan bu yana azalma eğilimi göstermediği gözlemlenmiştir (49). 
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2.3.3. Talasemi’ninsınıflandırılması 

Genel olarak, hemoglobinopatiler, hemoglobin (Hb) molekülünün yapısal 

anormallikleri (örneğin; orak hücreli anemi) ve normal globin zincirlerinin sayısal 

anormallikleri (örneğin; beta talasemi) olarak iki ana gruba ayrılabilir. Hangi globin 

zinciri etkilendiğine bağlı olarak talasemi buna göre adlandırılır. Bu nedenle, beta 

globin sentezindeki değişiklikler beta talasemiyi, alfa globin sentezindeki değişiklikler 

ise alfa talasemiyi ortaya çıkarır. Normal yetişkinlerde yaklaşık olarak hemoglobinin 

%95’i Hb A olduğundan, alfa ve beta globin zincirleri ile ilişkili olan alfa ve beta 

talasemiler klinik olarak önem kazanır (50). 

2.3.3.1. Alfa talasemiler 

Alfa talasemi, α globin zincirlerindeki sentezin azalması veya hiç olmaması ile 

karakterizedir. Asemptomatikhipokrommikrositik anemiden ölümcül hemolitik 

anemiye kadar değişen klinik ile karakterize otozomal resesif bir hastalık olarak 

kalıtılır (41). 

Homolog kromozomlarda ikişer tane olacak şekilde toplam dört tane alfa 

globin sentezini kontrol eden gen (αα/αα) vardır. Bu genlerdeki mutasyon ve veya 

delesyonlar hastalık kliniğini ortaya çıkarır. Sessiz taşıyıcılar asemptomatik 

seyrederken, alfa talasemiintermedia ve HbH hastalıkları hemolitik anemiye sebep 

olur. HbBarts olarak bilinen alfa talasemimajor ise genellikle ölümcül hidropsfetalis 

ile sonuçlanır (51). 

 

a. Sessiz alfa talasemitaşıyıcılığı (-α/αα): Alfa globin sentezi ile ilgili dört 

genden üçü fonksiyoneldir. Tek bir gende mutasyon veya delesyon mevcuttur, (-α/αα) 

genotipi oluşur. Tümüyle asemptomatiktir veya hafif mikrositoz ve hipokromi vardır 

ancak Hbelektroforezi normaldir (18). 

b. Alfa talasemiminör (αα/--) (α-/α-): Alfa talasemi taşıyıcılığı da 

denilmektedir. 16. kromozom çiftinin aynı kromozomdaki veya iki kromozomun her 

birindeki α-globin geninin delesyonu ile oluşur. (-α/-α veya--/αα) genotipi meydana 

gelir. Genellikle mikrositoz ve hafif bir anemi ile bulgu verir. Beta Talasemi 

taşıyıcılarından farkı hemoglobin elektroforezinde HbA2 düzeyinin normal veya hafif 

düşük olarak gözlenmesidir (52). 
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c. HbHhastalığı (--/-α): Alfa-talasemifizyopatolojisinde, beta globin zinciri 

relatif olarak alfa globin zincirinden daha fazla üretilir. Fazla üretilen beta zincirleri 

tetramer yapı oluşturur ve bu tetramer yapı, hem ile bağlanarak kararsız bir 

hemoglobin olan HbH’yi oluşturur. HbH hastalığında, dayanıksız ve kararsız olan 

HbH hemoglobini, eritrositler içinde çökerek hemolitik anemiye neden olur. Bu çökme 

sonucunda periferik kanda inklüzyon cisimcikleri oluşabilir. Kemik iliğinde ise 

eritroid serinin ana hücrelerinin olgunlaşma süreci normal olduğundan dolayı 

diseritropoez gözlenmez ve genellikle periferik yaymada normoblast görülmez. 

Ancak, anemi seviyesi ile orantılı olarak retikülosit sayısı yüksek olabilir. Hastalarda, 

hastalığın şiddetine bağlı olarak hepatosplenomegali (HSM), sarılık, talasemik yüz 

görünümü ve bacak ülserleri gibi belirtiler gelişebilir (52). 

Bazı hastalarda aralıklı veya düzenli transfüzyon gerekebilirken, bazı 

hastalarda transfüzyon gereksinimi hiç olmaz. Düzenli transfüzyon ihtiyacı olmayan 

HbH hastalarında gebelik, enfeksiyon, oksidatif stres gibi durumlarda gelişen akut 

hemolitik kriz sebebiyle transfüzyon ihtiyacı ortaya çıkabilir (53). 

d. Alfa talasemimajor (--/--): Hb-Bart’sHidropsFetalis Sendromu olarak da 

bilinen durum, alfa talasemisin en ciddi formu olan dört α-globin gen allelinin 

tamamen delesyona uğraması veya inaktive olması sonucunda oluşur. Bu durumda, 

etkilenen fetus α-globin zinciri üretemez ve dört gamma (γ) zincirine sahip Hb-Bart's 

(γ4) oluşur. HbF ve HbA yapımı için gerekli olan α-globin zincirinin eksikliği, fetusun 

sağlıklı hemoglobin oluşturmasını engeller. Bunun yerine, değişken miktarlarda 

bulunan HbPortland, fetüse oksijen taşıma fonksiyonunu yerine getirerek bebeği canlı 

tutmaya çalışır. Ancak, bu durum ağır intrauterin anemiye neden olur ve kalp 

yetmezliği gibi ciddi komplikasyonlara yol açar. Hastalarda belirgin HSM, asit, yaygın 

ödem, iskelet deformiteleri ve kardiyovasküler deformiteler gözlenebilir. Hb-

Bart'sHidropsFetalis Sendromu, gebeliğin erken döneminde teşhis edilirse intrauterin 

transfüzyonlarla gebelik takip edilir. Ancak doğumdan sonra, ağır anemiye bağlı 

olarak gelişen şok tedavisinde kan transfüzyonu gereklidir; aksi takdirde bebek 

kaybedilebilir. Doğumdan sonra, hasta düzenli kan transfüzyonu ve demir şelasyon 

tedavisi ile izlenir. Bu hastalık, intrauterin dönemde transfüzyon yapılmazsa ölümcül 

sonuçlanan hidropsfetalis ile ilişkilidir. Hastalığın yaşamla bağdaşması mümkün 

olmadığından erken teşhis ve uygun tedavi önemlidir (52,54). 
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2.3.3.1.1. Alfa talasemi sendromları teşhis yöntemleri 

İlk aşamada laboratuvar testi, tam kan sayımı, periferik kan yayması, HPLC 

veya Hbelektroforezi ve gereklilik halinde α/β-globin zincir sentez oranı ölçümünü 

içermelidir. İkinci prosedür, α-talasemiyi teşhis etmek için daha az karmaşık bir 

yöntem olan DNA analizi planlanabilir. Tek gen mutasyonuna sahip bireylerde klinik 

ve hematolojik olarak bulgu saptanmayabilir, bu bireyler moleküler çalışma ile 

tanınabilirler. Ağır taşıyıcılarda açıklanamayan hipokrommikrositer anemi 

gözlenebilir, bu kişilerde demir eksikliği anemisi, beta talasemi taşıyıcılığı ve kronik 

hastalık anemisi dışlandıktan sonra alfa talasemi düşünülüp moleküler testlerle ayırıcı 

tanısı yapılır (55). 

2.3.3.2. Beta talasemiler 

Beta talasemiler dünya üzerindeki yaygın otozomal resesif hastalıklardandır. 

Beta globin zincirinin sentezinin azalması veya yokluğu ile karakterizedir. Dünya 

nüfusunda %3 oranında beta talasemi taşıyıcılığı mevcuttur. Ülkemizde Çukurova, 

Akdeniz kıyı kesimleri ve Ege bölgesinde talasemi taşıyıcılığı daha sık görülmektedir 

(56). 

Beta talasemide β globin zincir sentezinin azalmıştır veya hiç yoktur, β globin 

zinciri yokluğuna bağlı α globin zincirleri aşırı üretilir. Bunun sonucunda 

globinsentezi dengesi bozulur ve hemoglobin üretimi azalır. Bu durum beta talasemi 

taşıyıcılarında ortalama eritrosit hemoglobin (MCH) değerinin ve MCV azalmasına 

sebep olur. Βglobin sentezinin azalması hafif bir klinik oluştururken β globin 

sentezinin olmadığı talasemimajorda, aşırı üretilen α globin zincirleri dimerler 

oluşturur ve eritrosit öncü hücrelerinde hemolize yol açar. Dengesiz α globin zincirleri 

içeren eritrosit öncülleri kemik iliğinde ve ekstramedullar bölgelerde yıkıma uğrar. Bu 

duruma inefektiferitropoezdenilmektedir (57). Eritropoetin artışı belirgin 

eritroidhiperplaziye neden olur. Bunun sonucunda kemik yapısında iskelet 

deformiteleri ve osteoporoz gelişirken, ayrıca ekstramedüllereritropoez sebebiyle 

splenomegali gelişir. Bazı beta talasemimajor tanılı hastalarda; anemi sebebiyle oluşan 

kronik hipoksi ve eritroidhiperplazi sebebiyle oluşan yoğun metabolik artıklar büyüme 

ve gelişme geriliğine sebep olur. Talasemi majör tanılı hastalarda gelişen ağır anemi 

kardiyomegali ve kalp yetmezliğine sebep olabilmektedir (58). 
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2.3.3.2.1. Sessiz beta talasemi 

Sessiz β-talasemi taşıyıcılığı, genetik olarak β-globin zincir sentezinde rol 

oynayan genindeki iki nokta mutasyonu ile oluşmaktadır. Oluşan mutasyon β globin 

zincir sentezinde hafif bir azalmaya neden olacağından fenotipik olarak sağlıklı 

fenotipe sahip bireylerdir. HbA2 düzeyi yapılan hemoglobin elektroforezinde normal 

seviyede saptanmaktadır. Periferik yaymalarında normokromiknormositer eritrositler 

gözlenir. Hemogramda MCV değeri hafif düşük olabilir (57). 

2.3.3.2.2. Beta talasemi minör 

Beta talasemi taşıyıcılığı olarak da adlandırılır. Bu bireyler genellikle 

asemptomatiktir ancak hafif bir anemi ile de semptom verebilirler. Bu bireylere ilk 

etapta demir eksikliği anemisi (DEA) tanısı konulabilir ancak verilen demir tedavisine 

ve vitamin desteğine yanıt alınamaz. Periferik kan yaymasında hipokromi, mikrositoz, 

poikilositoz, anizositoz ve ‘targetcell’ (hedef hücre) gözlenir. Serum demir düzeyi 

normal sınırlardadır, ancak eşlik eden DEA’nın varlığında düşük demir düzeyi 

görülebilir. Hemoglobin elektroforezinde genellikle HbA2 oranı %3,5'in üzerinde 

saptanır, HbF düzeyi ise normal veya yüksektir (59). 

Beta talasemi taşıyıcılığı bir hastalık değildir ve tedavi gerektirmez. Ancak 

artan hücre döngüsünün sonucunda vitamin B12 ve folik asit eksikliği görülebilir, 

destek ihtiyacı gelişebilir. Bu hastalardaki gereksiz DEA tedavisi aşırı demir 

yüklenmesine ve komplikasyonlarına sebep olabilmektedir (60). 

Beta talasemi taşıyıcısı bireylerde, hatalı genin işlevini yerine getiren bir 

sağlam gen bulunduğundan hastalık bulguları oluşmaz, ancak beta talasemi taşıyıcıları 

hatalı geni sonraki kuşaklara aktarmaya devam ederler. Taşıyıcı bir bireyin başka 

taşıyıcı bir birey ile evlenmesi sonucunda, hasta çocuk sahibi olma ihtimalini bilmeleri 

önemlidir. Taşıyıcı çiftler evlenebilirler ama çocuk sahibi olmak istediklerinde genetik 

danışmanlık almalarında fayda vardır (61). 

2.3.3.2.3. Beta talasemiintermedia 

Düzenli kan transfüzyonu gerektirmeyen beta talasemi hastalarına 

talasemiintermedia adı verilir. Talasemiintermedia genetik ve klinik açıdan 

heterojendir. Çeşitli genotipler (homozigot, heterozigot ve bileşik heterozigot) 
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talasemiintermedia oluşumuna neden olur. Hastaların klinik seyri transfüzyon bağımlı 

talasemimajor ile asemptomatiktalasemi taşıyıcısı arasında değişir (62). 

Hastaların klinik bulguları başlıca medüllar ve ekstramedüllarhematopoezin 

artışına bağlıdır. Bunlar arasında iskelet deformasyonları, karakteristik yüz şekli, 

osteoporoz, HSM ve safra taşı sayılabilir. Talasemiintermedia tanısı konan hastalarda 

transfüzyon ihtiyacı kronik anemiye rağmen düşüktür. Bu sayede aşırı demir 

yüklenmesi önlenebilir. Ancak enfeksiyon ve gebelik gibi durumlarda ilerleyen 

zamanlarda transfüzyon gerekebilir. Klinik, hematolojik ve moleküler yöntemlerle 

talasemimajor ve talasemiintermedia ayırt edilerek hastaların gereksiz 

transfüzyonlardan ve bunlara bağlı komplikasyonlardan korunması mümkündür (63). 

2.3.3.2.4. Beta talasemimajor 

Cooley Anemisi olarak da adlandırılan beta talasemimajorun temelde iki farklı 

patogenezi mevcuttur. İlki hemoglobin sentezinin azalmasıdır ve anemiye sebep olur. 

Beta zincirleri üretimi olmadığından HbA üretilemez, diğer hemoglobin türlerinden 

HbF ve HbA2’nin üretimi normalden fazladır. İkinci patogenez ise, α zincirlerinin 

fazla üretilmesi sonucu birikimine bağlı gelişen intramedüllarhemolizdir. Etkisiz 

eritropoez sonucu şiddetli anemi ve eritroidhiperplazi gelişirken 

ekstramedüllarhematopoez ve kemik iliğinde ekspansiyon ortaya çıkar. Kemik iliği 

hipertrofisi sonucu frontal, zigomatik ve maksiller kemiklerde gelişen çıkıntılar 

sonucu tipik yüz görünümü oluşur. Ekstramedüllarhematopoez sonucu HSM oluşur. 

Gelişen HSM ve devam eden hemoliztrombositopeniye ve karaciğer fonksiyonlarda 

bozulmalara sebep olur. Derin anemi nedeniyle düzenli transfüzyon yapılan hastalarda 

aşırı demir birikimi görülmektedir. Ayrıca yetersiz tedavi almış olan hastalar da 

düzenli transfüzyon desteği alanlar gibi artmış demir yükü riski altındadır (58,64). 

Beta talasemi majör Hb üretiminin fetal hemoglobinden (HbF) yetişkin 

hemoglobinine (HbA) döndüğü 6-24 aylık dönemde süt çocuklarında semptomatik 

olmaya başlar. 2 yaş ve altındaki çocuklarda şiddetli hipokrommikrositik anemi, 

sarılık ve HSM beta talasemiyi akla getirir (65). 

Beta talasemimajor tanılı bireylerin tam kan sayımında genellikle Hb düzeyi 

7gr/dl’nin altında, MCV değeri 50-70fl arasında, MCH değeri 12-20pg arasında 

saptanır. Periferik kan yaymasında; hipokromi, mikrositoz, poikilositoz, 

anizositozpolikromazi, immatür çekirdekli eritrositler olan normoblastlar, gözyaşı 
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hücreleri, hedef hücreler ve bazofilik noktalanma görülmektedir (66,67). Kesin tanı 

hemoglobin elektroforezi veya yüksek performanslı sıvı kromatografisi (HPLC) 

kullanılarak konulur. Beta talasemi majör hastasına ait hemoglobin 

elektroforezindeHbF %92-95, HbA2 %5-8, HbA %0 oranlarında saptanır (68,69). 

a. Beta talasemi majör klinik ve laboratuvar 

Yaşamın erken dönemlerinde, yetişkin tipi hemoglobin (HbA) yerine fetal 

hemoglobin (HbF) bulunur ve HbA oluşumu yaklaşık olarak 6 ay civarında başlar. 

Betatalasemi majörün belirtileri, β-globulin üretme yeteneğinin olmaması ve HbF 

üretiminin azalması nedeniyle 6 ay ile 2 yaş arasında ortaya çıkar. Talasemi majör 

genellikle iki yaşından küçük çocuklarda derin anemi, hafif sarılık ve HSM 

belirtileriyle şüphelenilir. Kısa boy, büyük baş ve belirginleşmiş karın ise muayenede 

dikkat çeken bulgulardır (70). 

Beta talasemi majöründe yapılan tam kan sayımında düşük Hb seviyeleri (<7 

g/dL), MCV 50-70 fl arasında ve MCH 12-20 pg arasında bulunur. Hematokrit (Hct), 

RBC sayısı ve eritrosit indeksleri, MCV, MCH ve ortalama korpusküler hemoglobin 

konsantrasyonunda (MCHC) azalma, eritrosit dağılım genişliğinde (RDW) ise artış 

gösterir. Retikülosit düzeylerinde hafif bir artış (%2-4) vardır. RBC morfolojisi 

mikrositoz, hipokromi, anizositoz, poikilositoz ve eritroblast varlığı şeklindedir. 

HbelektroforezindeHbA azalır (%10-20), HbF artar (%70-80) ve HbA2 artar (71). 

Özellikle bazı gelişmekte olan ülkelerde, beta talasemi majörü olan tedavi 

edilmemiş veya yetersiz transfüzyon yapılmış bireylerde büyüme ve gelişme geriliği, 

solukluk, sarılık, cildin kahverengi pigmentasyonu, kas zayıflığı, HSM, bacak 

ülserleri, anemiyi telafi etmek için ekstramedüllerhematopoez nedeniyle kemik iliği 

genişlemesi ve iskelet değişiklikleri gibi klinik bulgular ortaya çıkar. Hastalarda 

gözlenen iskelet değişiklikleri arasında maksillerhipertrofi ve hiperplazi, 

dentaldeformiteler, frontal ve zigomatik kemiklerin hipertrofisi ve uzun kemiklerde 

patolojik kırıklar yer alır (65). 

Beta talasemi majör hastaları genelde halsizlik, kolay yorgunluk, 

ekstramedüllerhematopoeze bağlı kemik iliği genişlemesi, iskelet deformiteleri, kas ve 

eklem ağrıları ve HSM’ye bağlı karın şişliği ile başvururlar. Genellikle, bu belirtiler 

transfüzyon tedavisine erken dönemde başlanır ve hemoglobin seviyeleri 9-10 g/dL 

aralığında tutulursa yok veya çok az olurlar (72). 
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b. Beta talasemimajor tedavisi 

Genel olarak, tedavi adımları eritrosit transfüzyonu, demir şelasyon tedavisi, 

splenektomi ve hematopoetik kök hücre nakli içermektedir. 

1. Eritrosit transfüzyonu: Eritrosit transfüzyonu, en önemli tedavi adımını 

oluşturur. Tedavinin amacı, normal eritrosit desteği sağlayarak anemi ve doku 

hipoksisini önlemektir. Bu şekilde hastaların normal günlük aktivitelere katılımı, 

normal büyüme ve gelişmenin sürdürülmesi ve anemiye bağlı komplikasyonların 

önlenmesi hedeflenmektedir. Eritropoezin baskılanması, intestinal demir emilimini 

önlemeye yardımcı olur (73,74). 

Düzenli kan transfüzyonu beta talasemi majör tanılı hastaların tedavisinin 

temelidir. Transfüzyonunun sıklığına, anemi düzeyine ve diğer klinik bulgulara göre 

karar verilir. Semptomları kontrol altında tutabilmek için hemoglobin hedefi 9-10 

g/dl'dir. Genellikle 2 ila 5 haftada bir düzenli kan transfüzyonu yapılır. Transfüzyonun 

komplikasyonlarına ve aşırı demir birikimine karşı dikkatli olunmalıdır. Bu hastalarda 

aşırı demir birikimi serum ferritini ile takip edilmelidir. Olgularda ortalama 2 yaş 

civarında demir şelasyon tedavisine başlanır. Aşırı demir yüklenmesine bağlı; kalp 

yetmezliği, siroz, büyüme geriliği ve çoklu endokrin patolojiler gelişebilir. Tarama 

yöntemleri ile talasemi taşıyıcılarının tespit edilip, bu bireylerin evlenmesi halinde 

prenatal tanı yöntemleri ile yeni beta talasemi majör tanılı hastaların doğmasını 

önlenmektedir (75,76). 

2. Demir şelasyon tedavisi: Anemi, doku hipoksisi ve buna bağlı olarak artan 

eritropoietin (EPO) üretimi, eritroblastlarda demir ihtiyacı oluşturur. Bu talep 

hepsidini baskılar ve demir geri emilimini artırır (77). Sağlıklı bireylerde demir 

emilimi yaklaşık olarak günlük 1-2 mg’dır ve fizyolojik kayıplar (adet dönemi, gebelik 

vb.) ile oluşan demir kaybıyla dengelenir. Anemi, hipoksi ve etkisiz eritropoez 

varlığında demir emilimi artar (78). 

İnsan vücudunun demiri atmak için bir yolu bulunmamaktadır. Talasemik 

hastalarda, yaklaşık 420 ml donör kanı birimi başına 200-250 mg demir bulunur. Bir 

hastanın aylık 2-4 ünite kan aldığı düşünüldüğünde, günlük olarak yaklaşık 5000-

10000 mg demir birikimi oluşacaktır. Ayrıca, yetersiz eritropoez nedeniyle 

gastrointestinal demir emilimi artar ve demir birikimine daha da katkıda bulunur (73). 
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Vücuttaki fazla demiri uzaklaştırmak için demir şelatörlerinin kullanımı 

gereklidir. Betatalasemimajor teşhisi konmuş hastalarda, demir şelasyon tedavisi, 

düzenli transfüzyonu başladıkları ilk yıl veya toplamda 12-15 transfüzyon alındığında 

ve/veya serum ferritin düzeyi 1000 ng/mL olduğunda başlanmalıdır. Tedavi takibi 

sırasında, hedef ferritin düzeyinin 500-1000 ng/mL arasında tutulması önerilir (79). 

Desferrioksamin (DFO), deferipron (DFP) ve deferasiroks (DFX), demir 

birikiminin tedavisinde kullanılan şelatör maddelerdir. Hastalara özgü tedaviler 

uygulanmalıdır. DFO, şelasyon tedavileri arasında en eski ve en kapsamlı şekilde 

araştırılan şelatördür. Genellikle haftada 5-7 gün, 8-12 saatlik infüzyonlarla 40-60 

mg/kg/gün dozunda uygulanır. Subkutan (SC) veya intravenöz (IV) yolla verilebilir, 

ancak IV uygulama yetersiz şelasyon veya tedaviye uyumsuzluk durumları dışında 

önerilmez. DFO’nun kullanımı, uygulama yöntemi, maliyet, enjeksiyon bölgesi 

sorunları, alerjik reaksiyonlar ve Yersinia enfeksiyonu riski gibi zorluklarla ilişkilidir 

ve bu durum şelasyonun yeterli seviyeye ulaşmasını sınırlayabilir (80,81). Kalp 

yetmezliği ve yüksek kardiyak toksisite riski olan hastalarda, 24 saatlik DFO 

infüzyonunun kalp fonksiyonlarını önemli ölçüde düzelttiği gösterilmiştir (82). 

3. Splenektomi: Progresifsplenomegali, hipersplenizme bağlı olarak anemiyi 

kötüleştirerek transfüzyon öncesi hedeflenen hemoglobin düzeylerine ulaşmayı 

zorlaştırır. Bu durum transfüzyon ihtiyacını artırır ve transfüze edilen donör kan 

hücrelerinin dolaşımdaki yaşam süresini kısaltır. Transfüzyon gereksinimlerinde artış 

(packedredbloodcell transfüzyonu olarak tanımlanan yılda 250-275 ml/kg) ve 

hipersplenizm belirtilerinin varlığı, 5 yaş ve üzeri hastalarda splenektomi gerektiğini 

gösterir (83). 

Splenektomi, talasemi hastalarında pulmoner hipertansiyon (PH) ve tromboz 

için güçlü bir risk faktörüdür (84). Pulmoner hipertansiyon en ciddi komplikasyondur. 

Hafif hiperkoagulabilite ve trombositoz kaynaklı trombotik olaylar, pulmonervasküler 

direncin artmasına katkıda bulunur. Bu artış, pulmoner hipertansiyonun gelişimi için 

zemin hazırlar (85). 

4. Hematopoetik kök hücre nakli: Kök hücre nakli, transfüzyon protokolleri 

ve şelasyon tedavilerine alternatif tek küratif seçenek olarak hizmet eder. Demir 

birikimi ile ilgili olarak, nakil adaylarında nakilden önce hepatomegali ve 

hepatikfibrozisin olmaması hastalıksız sağkalımı artırır. Bu sağkalım oranı pediatrik 
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vakalarda %90’a ulaşırken, erişkin talasemi hastalarında ise hem hastalık hem de nakil 

ile ilişkili komplikasyonlar nedeniyle uzun süreli aşırı demir yüklemesi sonucunda kür 

oranları %65’e düşmektedir (65,86). 

5. Gen tedavisi: Talasemi için şu anda tek küratif tedavi seçeneği olan kök 

hücre nakli, sadece uyumlu HLA doku yapısına sahip hastalarda mümkündür. Son 

aylarda, β talasemi hastaları için önem arz eden Zynteglo gen terapisi için olumlu 

görüşler alınmıştır. Yakın zamanda onaylanması beklenmektedir. Onaylanması 

durumunda, Zynteglotalasemi için onaylanmış ilk gen terapisi olacaktır. Bu tedavi, 

hastanın kemik iliğinden alınan CD34+ hematopoetik kök hücrelerinin exvivoortamda 

işlenerek βglobin arttırıcı ve lokus kontrol bölgesini kodlayan BB305 lentiviral vektör 

ile değiştirilmesine dayanmaktadır. Sonuç olarak, modifiye edilmiş kemik iliği 

hücrelerinin transfüzyon ihtiyacını azaltabilen veya ortadan kaldırabilen fonksiyonel 

hemoglobin üretmesi beklenmektedir (87). 

c. Beta talasemimajor komplikasyonları 

Kontrolsüz demir birikimi, doku ve organlarda demirin birikmesine ve çoklu 

organ hasarına neden olur. Bu durum önemli bir morbidite ve mortalite nedenidir. En 

sık görülen klinik belirtiler karaciğer hasarı, kalp hastalıkları ve endokrin bezlerin işlev 

bozukluğudur. Ayrıca tedaviye bağlı zorluklar veya komplikasyonlar da ortaya 

çıkabilir. Transfüzyon ile ilişkili komplikasyonlar arasında splenektomi sonrası 

enfeksiyona yatkınlık, sık damar erişimi gerektiren işlemler (rutin kontrol taramaları 

veya IV şelasyon tedavisi) ve uzun süreli transfüzyon uygulamaları nedeniyle viral 

enfeksiyon riski bulunur (71,88). 

1. Kardiyak komplikasyonlar: Talasemi majör hastalarında kardiyak 

komplikasyonlar, mortalitenin en sık nedenidir ve bunların başlıca nedeni aşırı demir 

yüküne bağlı kalp yetmezliğidir (89). Tedavi edilmeyen hastalarda kronik şiddetli 

anemi, yüksek debili kalp yetmezliğine yol açar ve genç yaşlarda ölümcül olabilir. 

Düzenli transfüzyonların erken başlanması, anemiye bağlı komplikasyonları önlemeye 

yardımcı olurken, ilerleyici demir birikimi kardiyak toksisiteye yol açar (90). 

Perikardit, miyokardit, kalp yetmezliği ve aritmiler şelasyon tedavileri 

öncesinde en sık karşılaşılan kardiyak komplikasyonlardandır. Bununla birlikte, 

modern tedavilerle birlikte perikardit ve miyokardit nadir görülür. Otopsi çalışmaları, 

önemli kardiyak fibrozis varlığını ortaya koymuştur. Günümüzde 
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dilatekardiyomiyopati ve aritmiler (özellikle atriyalfibrilasyon) daha sık olarak 

görülmektedir. Ciddi demir yüklemesi durumunda ventriküler aritmiler daha yaygın 

hale gelebilir. Çalışmalar, erken dönemde ortaya çıkan dilatekardiyomiyopatinin 

yoğun şelasyon tedavisi ile geri dönüşebileceğini göstermektedir (82,90). 

2. Endokrin komplikasyonlar: Yeterli düzeyde transfüze edilen ve iyi 

şelatlanmış hastalarda spontanfertilite meydana gelebilir, ancak vakaların çoğunda 

transfüzyonelhemosiderozise bağlı olarak hipogonadotropikhipogonadizm gelişir. 

Bazı çalışmalarda hastaların %40 ila %80’inde puberte gecikmesi, cinsel işlev 

bozukluğu ve infertilite bildirilmiştir (91,92). 

Hipotiroidi en sık görülen endokrin komplikasyondur. Aşırı demir yükünün 

bez disfonksiyonuna katkıda bulunduğu düşünülse de bazı çalışmalarda ferritin 

düzeyleri ile hipotiroidi arasında bir ilişki bulunmamıştır. Bunun yerine, hemosideroz 

yerine kronik iskemik süreçlerin bez hasarında daha belirgin bir rol oynadığı öne 

sürülmüştür (93). 

Hipoparatiroidizm nadir bir komplikasyon değildir. 243 talasemi hastasını 

içeren bir çalışmada yaygınlığı %13,5 olarak saptanmıştır. Osteoporoz bu hastalarda 

önemli bir morbidite nedenidir. Etiyoloji multifaktöriyeldir, ancak hipogonadizm ve 

kemik iliği genişlemeleri başlıca sorumlu tutulmaktadır (94). 

3. Enfeksiyöz komplikasyonlar: Kalp yetmezliğinden sonra enfeksiyonlar 

ölümün en yaygın nedenidir. Aşırı demir yükü, özellikle Yersiniaenterocolitica ve bazı 

Klebsiella türleri gibi bakteriyel enfeksiyonlara karşı duyarlılığı artırır (95). 

Talasemide düzenli kan transfüzyonu genel sağkalımı artırmış olsa da hepatit B virüsü 

(HBV), hepatit C virüsü (HCV) ve İnsan İmmün Yetmezlik Virüsü (HIV) gibi 

transfüzyonla bulaşan viral enfeksiyon riskini de beraberinde getirmiştir. Günümüzde 

transfüzyon öncesi yapılan serolojik değerlendirme ve hepatit B aşılama, HBV 

enfeksiyonunun bulaşmasını etkili bir şekilde azaltmıştır. 1992 yılından itibaren 

donörlerde HCV taraması da dahil edildiğinde, transfüzyonla ilişkili HCV bulaşının 

önemli ölçüde azaldığı görülmüştür (96,97). 

Total splenektomi sonrası postsplenektomi enfeksiyonu talasemi hastalarında 

hayati tehlike arz eden bir komplikasyondur. Splenektomi yapılan hastalar, kapsüllü 

bakterilere karşı duyarlı hale gelir. Vakaların %70’ten fazlası 

Streptococcuspneumoniae kaynaklıdır (98). 
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4. Hepatik komplikasyonlar: Karaciğer hastalığı betatalasemimajor 

hastalarında sık görülür ve şelasyon tedavisine rağmen hastaların %30-40’ında ciddi 

hemokromatozis hala gözlenir. Kronik hemoliz ve ekstramedüllerhematopoez 

nedeniyle yaşamın erken yıllarında hepatomegali gelişir. Aşırı demir yükü ve 

karaciğer hücrelerinde birikme ilerleyici karaciğer parankimal hasar ve siroza yol 

açabilir (99,100). 

Transfüzyona bağımlı talasemi hastalarında HCV enfeksiyonu karaciğer 

fibrozisi için ana risk faktörüdür. Bu bireylerde biriken karaciğer demiri, fibrozis ve 

siroz gelişiminde kofaktör olarak kabul edilir (101). HBV veya HCV ile eş zamanlı 

enfeksiyon veya sıklıkla görülen hemokromatozis, siroz gelişimi için bir risk 

faktörüdür ve gelişmiş siroz durumunda hepatoselülerkarsinom (HCC) riski artar. 

Yapılan çalışmalar, talasemi hastalarında HCC insidansının yaklaşık %2 olduğunu 

tahmin etmektedir (102). 

2.3.4. Talasemitarama ve önleme 

Talasemi oranının yüksek olduğu yerlerde beta talasemimajor çocuğa sahip 

olma riski bulunan çiftlerin eşlerinden en az birinin taranması gerekir. Eş adaylarından 

birinde taşıyıcılık saptanırsa diğer eş adayı da taranmalıdır. Günümüzde fetüsün 

doğmadan önce talasemi olup olmadığı belirlenebilmektedir. Talasemi majör, hastalık 

ve ölüm oranının yüksek olduğu bir hastalık olduğu için doğum öncesi tanı çok 

önemlidir. Her iki eşin de taşıyıcı olduğu durumlarda aileler gebeliğin erken 

döneminde belirli merkezlere yönlendirilerek prenatal tanı yapılabilir (103). 

Fetal kanda globin zincir sentezi, 19-20. haftalarda gerçekleşmektedir. 

Talasemi tanısı fetal kan örneği ile konulabilmektedir. Ancak fetal kan örneği alımı, 

fetüs ölümlerine neden olabilir. Diğer bir tanı yöntemi ise amniyon sıvısında fetal 

hücrelerin incelenmesidir. Amniyosentez, genellikle 16-20. haftalar arasında rutin 

olarak uygulanmaktadır. Bir diğer yöntem ise 10-11. haftalarda fetal DNA analizinin 

yapılabildiği koryonvillus örneklemesidir (27, 103). Talaseminin önlenmesinde, 

toplumun eğitimi, talasemi minör çocuğa sahip olma riski bulunan çiftlerin taranması 

ve genetik danışmanlık verilmesi, ayrıca intrauterin tanı önemli noktalardır (104). 

KKTC’de talaseminin sık görüldüğüne dair 1979 yılında Dr. B. Modell 

tarafından yapılan bir araştırmaya göre, Kıbrıs toplumunun %15'inin talasemi 

taşıyıcısı olduğu belirlenmiştir. Ayrıca evliliklerin %30'unda bir eşin taşıyıcı olduğu, 
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%2’sinde ise her iki eşin de taşıyıcı olduğu ortaya konmuştur. Bu durumda, önlem 

alınmadığı takdirde, Kıbrıs’ta 50 yıl içinde hasta sayısının 2 bine ulaşma riskinin 

olduğu hesaplanmıştır. Evlilik öncesi taşıyıcılık testinin zorunlu hale getirilmesi, 

genetik danışmanlık hizmetlerinin sağlanması, prenatal tanı seçeneklerinin sunulması 

ve halkın eğitilerek bilgilendirilmesi sayesinde hasta çocuk doğumlarının önüne 

geçilebilmiştir (60,105). 

Dünya Sağlık Örgütü, taşıyıcıların taranması, genetik danışmanlık 

hizmetlerinin verilmesi, doğum öncesi tanı yöntemlerinin kullanılmasıyla hastalığın 

önlenmesi ve hastaların ideal bir şekilde izlenmesini önermektedir. Sağlık Bakanlığı 

tarafından 1 Kasım 2018 tarihinden itibaren 81 ilimizde başlatılan ‘Evlilik Öncesi 

Hemoglobinopati Tarama Programı’, evlilik öncesinde çiftlere danışmanlık hizmeti 

sunmayı ve erkek eş adayından kan örneği alarak tarama testi yapmayı içermektedir. 

Eğer alınan örnekte talasemi açısından taşıyıcı veya şüpheli bir durum tespit edilirse, 

kadın eş adayına da tarama testi uygulanmaktadır. Eğer evlenecek çiftlerin her ikisi de 

taşıyıcı çıkarsa, ilgili merkezlere yönlendirilerek genetik danışmanlık hizmeti alması 

sağlanır. Bu tarama programıyla, anormal hemoglobin hastası doğumlarının önlenmesi 

amaçlanırken, mevcut hemoglobinopati hastalarının yaşam sürelerinin uzatılması ve 

yaşam kalitelerinin artırılması da hedeflenmektedir. Sağlık Bakanlığının 

hemoglobinopati tarama programı akış şeması aşağıda gösterilmiştir (60, 106). 

 



20 

 

2.3.4.1. Talasemi tarama şeması 

 

Şekil 1. Talasemi tarama şeması 

Kaynak: 106 no’lu kaynaktan alınmıştır. 

2003-2018 yılları arasında evlenecek çiftlerden sadece erkeklerden talasemi 

için kan örneği alınırken, günümüzde hem erkeklerden hem kadınlardan örnek 

alınmaktadır. 
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3. GEREÇ VE YÖNTEM 

3.1. ARAŞTIRMANIN GENEL ÖZELLİKLERİ 

Araştırma Aile Sağlığı Merkezi’ne evlilik raporu için başvuran çiftlerde beta 

talasemi taşıyıcılığı sıklığının ve bilgi düzeyinin değerlendirilmesi amacıyla, tek 

merkezli, kesitsel ve tanımlayıcı türde planlanmıştır. 

3.2. ARAŞTIRMANIN EVREN VE ÖRNEKLEMİ 

Araştırma evrenini 02.01.2023 – 01.06.2023 tarihleri arasında Sultanbeyli 

Derviş Ali Hesna Ceylan Aile Sağlığı Merkezi’ne evlilik raporu almak için başvuran 

105 birey oluşturdu, bilgi düzeyi bu bireyler ile değerlendirildi. Bu 105 bireyden 

94’ünün beta talasemi sonuçlarına ulaşılabildi. Talasemi sıklığı için bu 105 bireye ek 

olarak geriye dönük 01.09.2020-31.12.2022 tarihleri arasında beta talasemi taraması 

yapılmış olan 202 birey de alındı. Bu nedenle talasemi sıklığının değerlendirilmesi 

202+94= 296 birey üzerinden yapıldı. 

3.3. ARAŞTIRMAYA DAHİL EDİLME VE DIŞLANMA KRİTERLERİ 

Araştırmaya dahil olma kriterleri: 

1. Sultanbeyli Derviş Ali Hesna Ceylan Aile Sağlığı Merkezi’ne evlilik 

raporu almak için başvurmak. 

2. Araştırmaya katılmayı kabul etmek. 

Araştırmaya dahil olmama kriterleri: 

1. ASM’ye evlilik dışı amaçlarla başvurmak. 

2. İletişim kurma problemi olmak 

3.4. ARAŞTIRMA VERİLERİNİN TOPLANMASI 

Talasemi sıklığı 01.09.2020-01.06.2023 tarihleri arasında başvurmuş çiftlerin 

bilgisayardaki beta talasemi kayıtlarına ulaşılarak hesaplandı. 02.01.2023–01.06.2023 

tarihleri arasında başvurmuş 105 katılımcıya birinci kısmında sosyodemografik 

özelliklerin yer aldığı, ikinci kısmında Talasemi Bilgi Düzeyi’ni belirlemeye yönelik 

araştırmacı tarafından hazırlanan ve 10 ifadeden oluşan bir anket uygulandı. Ayrıca 

katılımcılara ait talasemi test sonuçları da araştırmaya dahil edildi.  
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3.5. ARAŞTIRMA VERİLERİNİN ANALİZİ 

Veriler SPSS 22.0 programı ile analiz edildi. Verilerin normal dağılım analizi 

(Shapiro-Wilks, Kolmogorov-Smirnov testleri) yapıldı ve normal dağılım 

göstermedikleri saptandı. Bu nedenle analizler parametrik olmayan testler ile yapıldı. 

Kategorik değişkenler için sayı, yüzde; niceliksel değişkenler için minimum, 

maksimum, ortalama, standart sapma ve medyan testleri yapıldı. İkili grupların 

karşılaştırılmasında Ki-Kare analizi yapıldı. Araştırmacılar tarafından hazırlanan 

ifadelere verilen doğru cevaplar 10 puan üzerinden hesaplandı ve her doğru ifade 1 

puan olarak değerlendirildi. Her bir ifadenin güvenilirlik (Cronbach’s Alpha) analizi 

yapıldı ve maddelerin güvenilirlik katsayıları sırasıyla; 0,722, 0,698, 0,723, 0,695, 

0,722, 0,722, 0,696, 0,694, 0,744, 0,694 saptandı. Toplam katsayı 0,722 olarak 

hesaplandı. Bu da uygulanan ankette bulunan ifadelerin orta düzeyde tutarlı olduğunu 

göstermektedir (0,60-0,80 arası orta düzeyde tutarlılık). Analizlerde p<0,05 anlamlı 

kabul edildi. 

3.6. ARAŞTIRMANIN ETİK YÖNÜ 

Araştırmaya başlamadan önce İstanbul Fatih Sultan Mehmet Eğitim ve 

Araştırma Hastanesi Klinik Araştırmalar Etik Kurulu’ndan 22.12.2022 tarih ve FSM 

EAH-KAEK 2022/152 sayı ile izin alındı. 
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4. BULGULAR 

 

Katılımcıların yaş ortalamasının 26,46±6,1 yıl, %82,9’unun 30 yaş altı, 

%52,4’ünün kadın, %53,3’ünün lise ve altı eğitime sahip olduğu, %76,2’sinin 

çalıştığıtespit edildi.105 kişi içinde akrabalık bağı bulunan 6 kişi tespit edilirken, 

%66,6’sının teyze çocukları, %16,7’sinin amca çocukları ve %16,7’sinin hala-dayı 

çocukları olduğu, %3,8’inin ailesinde engelli birey olduğu ve engelli bireylerden 

%50’sinin Down Sendromu olduğu (teyze çocuğu olan çiftlerden birinin 

SerabralPalsi’liengelli biryakını olduğu saptandı), %60,2’sinin Marmara Bölgesi’nde 

doğduğu saptandı (Tablo 2). 

 

Tablo 2. Katılımcıların tanımlayıcı özelliklerinin dağılımları 
  n Minimum Maksimum Ort.±SS 

Yaş 105 17 55 26,46±6,1 

  n (105) % 

Yaş Aralığı   

30 yaş altı 87 82,9 

30 yaş ve üzeri 18 17,1 

Cinsiyet     

Kadın 55 52,4 

Erkek 50 47,6 

Eğitim durumu  
Lise ve altı 56 53,3 

Lisans ve üstü 49 46,7 

Çalışma durumu   
Çalışıyor 80 76,2 

Çalışmıyor 25 23,8 

Akrabalık durumu  
Teyze çocukları 4 66,6 

Amca çocukları 1 16,7 

Hala-Dayı çocukları 1 16,7 

Ailede engelli birey bulunma durumu     
Yok 101 96,2 

Var 4 3,8 

Engelli bireyin hastalığı n (4) % 

Down Sendromu 2 50 

Mikrosefali 1 25 

SerebralPalsi 1 25 

Doğum yeri   

Marmara Bölgesi 63 60,2 

Karadeniz Bölgesi 20 19 

Doğu Anadolu Bölgesi 10 9,5 

Güneydoğu Anadolu Bölgesi 4 3,8 

İç Anadolu Bölgesi 3 2,8 

Ege Bölgesi 2 1,9 

Yurt Dışı 2 1,9 

Akdeniz Bölgesi 1 0,9 
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Katılımcıların “Evlilik öncesi taramalar genetik hastalıkların tespit edilebilme 

sıklığını artırır” ifadesine %83,8 oranında, “Evlenmek için başvuran çiftlerin her ikisi 

de taşıyıcı ise gebelikten önce mutlaka genetik danışmanlık alınması gerekir” ifadesine 

%82,9 oranında, “Talasemi (Akdeniz anemisi) dünyada en sık görülen önlenebilir 

kalıtsal kan hastalığıdır” ifadesine %56,2 oranında, “Talasemi (Akdeniz anemisi) 

taşıyıcısı bireyler evlendiğinde tüp bebek yöntemiyle sağlıklı çocuk sahibi olabilir” 

ifadesine %43,8 oranında, “Talasemi (Akdeniz anemisi) bulaşıcı bir hastalıktır” 

ifadesine %33,3 oranında, “Talasemi (Akdeniz anemisi) taşıyıcısı olan ya da hastalığın 

hafif tipine sahip olan çocukların büyüme ve gelişmesi normaldir” ifadesine %28,6 

oranında, “Evlenecek çiftlerin her ikisinin de taşıyıcı olması durumunda çiftin tüm 

çocukları hasta olarak doğar” ifadesine %24,8 oranında, “Talasemi (Akdeniz anemisi) 

hastalığının biri hafif diğeri ağır olmak üzere iki tipi vardır” ifadesine %22,9 oranında, 

“Talasemi (Akdeniz anemisi) hastalığı veya taşıyıcılığı evliliğe engel bir durum 

oluşturur” ifadesine %18,1 oranında ve “Talasemi (Akdeniz anemisi) taşıyıcısı olan 

bireylerin tedavi olması gerekir” ifadesine %6,7 oranında doğru yanıt verdikleri 

saptandı (Tablo 3).  

 

Tablo 3. Katılımcıların bilgi düzeylerinin dağılımları 
İfadeler n (105) % 

1. Evlilik öncesi taramalar genetik hastalıkların tespit edilebilme 

sıklığını artırır (D)   
Katılıyorum 88 83,8 

Katılmıyorum 5 4,8 

Fikrim yok 12 11,4 

2. Evlenmek için başvuran çiftlerin her ikisi de taşıyıcı ise gebelikten 

önce mutlaka genetik danışmanlık alınması gerekir (D)   
Katılıyorum 87 82,9 

Katılmıyorum 6 5,7 

Fikrim yok 12 11,4 

3. Talasemi dünyada en sık görülen önlenebilir kalıtsal kan hastalığıdır 

(D)   
Katılıyorum 59 56,2 

Katılmıyorum 5 4,8 

Fikrim yok 41 39 

4. Talasemi taşıyıcısı bireyler evlendiğinde tüp bebek yöntemiyle 

sağlıklı çocuk sahibi olabilir (D)   
Katılıyorum 46 43,8 

Katılmıyorum 9 8,6 

Fikrim yok 50 47,6 

5. Talasemi bulaşıcı bir hastalıktır (Y)   
Katılıyorum 26 24,8 

Katılmıyorum 35 33,3 

Fikrim yok 44 41,9 
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6. Talasemi taşıyıcısı olan ya da hastalığın hafif tipine sahip olan 

çocukların büyüme ve gelişmesi normaldir (D)   
Katılıyorum 30 28,6 

Katılmıyorum 8 7,6 

Fikrim yok 67 63,8 

7. Evlenecek çiftlerin her ikisinin de taşıyıcı olması durumunda çiftin 

tüm çocukları hasta olarak doğar (Y)   
Katılıyorum 42 40 

Katılmıyorum 26 24,8 

Fikrim yok 37 35,2 

8. Talasemi hastalığının biri hafif diğeri ağır olmak üzere iki tipi vardır 

(D)   
Katılıyorum 24 22,9 

Katılmıyorum 5 4,8 

Fikrim yok 76 72,4 

9. Talasemi hastalığı veya taşıyıcılığı evliliğe engel bir durum oluşturur 

(Y)   
Katılıyorum 40 38,1 

Katılmıyorum 19 18,1 

Fikrim yok 46 43,8 

10. Talasemi taşıyıcısı olan bireylerin tedavi olması gerekir (Y) 
  

Katılıyorum 77 73,3 

Katılmıyorum 7 6,7 

Fikrim yok 21 20 

D: Doğru, Y: Yanlış 

 

Katılımcıların bilgi düzeylerinin puan dağılımları sırasıyla; minimum 0, 

maksimum 10, ortalama 4,1±2,68 ve medyan değerinin 4 olduğu saptandı. 

Katılımcıların yaş aralıkları ile talasemi bilgi düzeyi ifadeleri arasında yapılan 

karşılaştırmalarda “Evlilik öncesi taramalar genetik hastalıkların tespit edilebilme 

sıklığını artırır” ifadesinde istatistiksel olarak anlamlı fark saptandı (p<0,05). (Tablo 

4). 

 

Tablo 4. Katılımcıların talasemi bilgi düzeyinin yaş açısından değerlendirilmesi 
    Yaş Aralığı     

    30 yaş altı 30 yaş ve üzeri X2 p 

1.Evlilik öncesi taramalar genetik 

hastalıkların tespit edilebilme 

sıklığını artırır. 

Katılıyorum 73 (%83,9) 15 (%83,3) 

8,949 0,011 Katılmıyorum 2a (%2,3) 3b (%16,7) 

Fikrim yok 12 (%13,8)   

2.Talasemi dünyada en sık görülen 

önlenebilir kalıtsal kan hastalığıdır. 

Katılıyorum 48 (%55,2) 11 (%61,1) 

2,639 0,267 Katılmıyorum 3 (%3,4) 2 (%11,1) 

Fikrim yok 36 (%41,4) 5 (%27,8) 

3.Talasemi hastalığı veya taşıyıcılığı 

evliliğe engel bir durum oluşturur. 

Katılıyorum 34 (%39,1) 6 (%33,3) 

0,344 0,842 Katılmıyorum 16 (%18,4) 3 (%16,7) 

Fikrim yok 37 (%42,5) 9 (%50) 

4.Talasemi bulaşıcı bir hastalıktır. 

Katılıyorum 21 (%24,1) 5 (%27,8) 

0,662 0,718 Katılmıyorum 28 (%32,2) 7 (%38,9) 

Fikrim yok 38 (%43,7) 6 (%33,3) 

Evlenecek çiftlerin her ikisinin de 

taşıyıcı olması durumunda çiftin tüm 

çocukları hasta olarak doğar. 

Katılıyorum 34 (%39,1) 8 (%44,4) 

0,186 0,911 Katılmıyorum 22 (%25,3) 4 (%22,2) 

Fikrim yok 31 (%35,6) 6 (%33,3) 

Katılıyorum 72 (%82,8) 15 (%83,3) 1,764 0,414 
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Evlenmek için başvuran çiftlerin her 

ikisi de taşıyıcı ise gebelikten önce 

mutlaka genetik danışmanlık 

alınması gerekir. 

Katılmıyorum 4 (%4,6) 2 (%11,1) 

Fikrim yok 11 (%12,6) 1 (%5,6) 

Talasemi taşıyıcısı bireyler 

evlendiğinde tüp bebek yöntemiyle 

sağlıklı çocuk sahibi olabilir. 

Katılıyorum 35 (%40,2) 11 (%61,1) 

2,646 0,266 Katılmıyorum 8 (%9,2) 1 (%5,6) 

Fikrim yok 44 (%50,6) 6 (%33,3) 

Talasemi hastalığının biri hafif diğeri 

ağır olmak üzere iki tipi vardır. 

Katılıyorum 18 (%20,7) 6 (%33,3) 

3,732 0,155 Katılmıyorum 3 (%3,4) 2 (%11,1) 

Fikrim yok 66 (%75,9) 10 (%55,6) 

Talasemi taşıyıcısı olan bireylerin 

tedavi olması gerekir. 

Katılıyorum 64 (%73,6) 13 (%72,2) 

0,768 0,681 Katılmıyorum 5 (%5,7) 2 (%11,1) 

Fikrim yok 18 (%20,7) 3 (%16,7) 

Talasemi taşıyıcısı olan ya da 

hastalığın hafif tipine sahip olan 

çocukların büyüme ve gelişmesi 

normaldir. 

Katılıyorum 24 (%27,6) 6 (%33,3) 

0,752 0,752 
Katılmıyorum 6 (%6,9) 2 (%11,1) 

Fikrim yok 57 (%65,5) 10 (%55,6) 

Ki-Kare testi 

Katılımcıların cinsiyetleri ile talasemi bilgi düzeyi ifadeleri arasında yapılan 

karşılaştırrmalarda “Evlenmek için başvuran çiftlerin her ikisi de taşıyıcı ise 

gebelikten önce mutlaka genetik danışmanlık alınması gerekir” ifadesinde istatistiksel 

olarak anlamlı fark saptandı (p<0,05) (Tablo 5). 

 

Tablo 5. Katılımcıların talasemi bilgi düzeyinin cinsiyet açısından 

değerlendirilmesi 
    Cinsiyet     

    Kadın Erkek X2 p 

Evlilik öncesi taramalar genetik 

hastalıkların tespit edilebilme 

sıklığını artırır. 

Katılıyorum 48 (%87,3) 40 (%80) 

2,027 0,363 Katılmıyorum 3 (%5,5) 2 (%4) 

Fikrim yok 4 (%7,3) 8 (%16) 

Talasemi dünyada en sık görülen 

önlenebilir kalıtsal kan hastalığıdır. 

Katılıyorum 37 (%67,3) 22 (%44) 

5,764 0,056 Katılmıyorum 2 (%3,6) 3 (%6) 

Fikrim yok 16 (%29,1) 25 (%50) 

Talasemi hastalığı veya taşıyıcılığı 

evliliğe engel bir durum oluşturur. 

Katılıyorum 25 (%45,5) 15 (%30) 

5,765 0,056 Katılmıyorum 12 (%21,8) 7 (%14) 

Fikrim yok 18 (%32,7) 28 (%56) 

Talasemi bulaşıcı bir hastalıktır. 

Katılıyorum 17 (%30,9) 9 (%18) 

2,348 0,309 Katılmıyorum 17 (%30,9) 18 (%36) 

Fikrim yok 21 (%38,2) 23 (%46) 

Evlenecek çiftlerin her ikisinin de 

taşıyıcı olması durumunda çiftin 

tüm çocukları hasta olarak doğar. 

Katılıyorum 22(%40) 20 (%40) 

0,501 0,779 Katılmıyorum 15 (%27,3) 11 (%22) 

Fikrim yok 18 (%32,7) 19 (%38) 

Evlenmek için başvuran çiftlerin 

her ikisi de taşıyıcı ise gebelikten 

önce mutlaka genetik danışmanlık 

alınması gerekir. 

Katılıyorum 50a (%90,9) 37b (%74) 

10,729 0,005 Katılmıyorum 4 (%7,3) 2 (%4) 

Fikrim yok 1 (%1,8) 11 (%22) 

Talasemi taşıyıcısı bireyler 

evlendiğinde tüp bebek yöntemiyle 

sağlıklı çocuk sahibi olabilir. 

Katılıyorum 27 (%49,1) 19 (%38) 

1,588 0,452 Katılmıyorum 5 (%9,1) 4 (%8) 

Fikrim yok 23 (%41,8) 27 (%54) 

Talasemi hastalığının biri hafif 

diğeri ağır olmak üzere iki tipi 

vardır. 

Katılıyorum 14 (%25,5) 10 (%20) 

2,286 0,319 Katılmıyorum 4 (%7,3) 1 (%2) 

Fikrim yok 37 (%67,3) 39 (%78) 

Talasemi taşıyıcısı olan bireylerin 

tedavi olması gerekir. 

Katılıyorum 41 (%74,5) 36 (%72) 

0,278 0,87 Katılmıyorum 3 (%5,5) 4 (%8) 

Fikrim yok 11 (%20) 10 (%20) 



27 

 

Talasemi taşıyıcısı olan ya da 

hastalığın hafif tipine sahip olan 

çocukların büyüme ve gelişmesi 

normaldir. 

Katılıyorum 20 (%36,4) 10 (%20) 

4,336 0,114 Katılmıyorum 5 (%9,1) 3 (%6) 

Fikrim yok 30 (%54,5) 37 (%74) 

Ki-Kare testi 

Katılımcıların eğitim durumları ile talasemi bilgi düzeyi ifadeleri arasında 

yapılan karşılaştırrmalarda “Evlilik öncesi taramalar genetik hastalıkların tespit 

edilebilme sıklığını artırır” ve “Evlenmek için başvuran çiftlerin her ikisi de taşıyıcı 

ise gebelikten önce mutlaka genetik danışmanlık alınması gerekir” ifadelerinde 

istatistiksel olarak anlamlı fark saptandı (p<0,05) (Tablo 6). 

 

Tablo 6. Katılımcıların talasemi bilgi düzeyinin eğitim açısından 

değerlendirilmesi 
    Eğitim     

    Lise ve altı Lisans ve üstü X2 p 

Evlilik öncesi taramalar genetik 

hastalıkların tespit edilebilme 

sıklığını artırır. 

Katılıyorum 40a (%71,4) 48b (%98) 

13,655 0,001 Katılmıyorum 5 (%8,9)  
Fikrim yok 11 (%19,6) 1 (%2) 

Talasemi dünyada en sık görülen 

önlenebilir kalıtsal kan hastalığıdır. 

Katılıyorum 29 (%51,8) 30 (%61,2) 

0,95 0,622 Katılmıyorum 3 (%5,4) 2 (%4,1) 

Fikrim yok 24 (%42,9) 17 (%34,7) 

Talasemi hastalığı veya taşıyıcılığı 

evliliğe engel bir durum oluşturur. 

Katılıyorum 20 (%35,7) 20 (%40,8) 

2,191 0,334 Katılmıyorum 8 (%14,3) 11 (%22,4) 

Fikrim yok 28 (%50) 18 (%36,7) 

Talasemi bulaşıcı bir hastalıktır. 

Katılıyorum 14 (%25) 12 (%24,5) 

4,379 0,112 Katılmıyorum 14 (%25) 21 (%42,9) 

Fikrim yok 28 (%50) 16 (%32,7) 

Evlenecek çiftlerin her ikisinin de 

taşıyıcı olması durumunda çiftin 

tüm çocukları hasta olarak doğar. 

Katılıyorum 23 (%41,1) 19 (%38,8) 

0,747 0,688 Katılmıyorum 12 (%21,4) 14 (%28,6) 

Fikrim yok 21 (%37,5) 16 (%32,7) 

Evlenmek için başvuran çiftlerin 

her ikisi de taşıyıcı ise gebelikten 

önce mutlaka genetik danışmanlık 

alınması gerekir. 

Katılıyorum 41a (%73,2) 46b (%93,9) 

7,856 0,02 Katılmıyorum 5 (%8,9) 1 (%2) 

Fikrim yok 10 (%17,9) 2 (%4,1) 

Talasemi taşıyıcısı bireyler 

evlendiğinde tüp bebek yöntemiyle 

sağlıklı çocuk sahibi olabilir. 

Katılıyorum 23 (%41,1) 23 (%46,9) 

0,266 0,833 Katılmıyorum 5 (%8,9) 4 (%8,2) 

Fikrim yok 28 (%50) 22 (%44,9) 

Talasemi hastalığının biri hafif 

diğeri ağır olmak üzere iki tipi 

vardır. 

Katılıyorum 12 (21,4) 12 (%24,5) 

0,208 0,901 Katılmıyorum 3 (%5,4) 2 (%4,1) 

Fikrim yok 41 (%73,2) 35 (%71,4) 

Talasemi taşıyıcısı olan bireylerin 

tedavi olması gerekir. 

Katılıyorum 42 (%75) 35 (%71,4) 

1,892 0,388 Katılmıyorum 2 (%3,6) 5 (%10,2) 

Fikrim yok 12 (%21,4) 9 (%18,4) 

Talasemi taşıyıcısı olan ya da 

hastalığın hafif tipine sahip olan 

çocukların büyüme ve gelişmesi 

normaldir. 

Katılıyorum 15 (%26,8) 15 (%30,6) 

0,266 0,876 Katılmıyorum 4 (%7,1) 4 (%8,2) 

Fikrim yok 37 (%66,1) 30 (%61,2) 

Ki-Kare testi 

Katılımcıların çalışma durumları ile talasemi bilgi düzeyi ifadeleri arasında 

yapılan karşılaştırrmalarda “Evlenmek için başvuran çiftlerin her ikisi de taşıyıcı ise 

gebelikten önce mutlaka genetik danışmanlık alınması gerekir” ifadesinde istatistiksel 

olarak anlamlı fark saptandı (p<0,05) (Tablo 7). 
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Tablo 7. Katılımcıların bilgi düzeyinin çalışma durumu açısından 

değerlendirilmesi 
    Çaışma Durumu     

    Çalışıyor Çalışmıyor X2 p 

Evlilik öncesi taramalar genetik 

hastalıkların tespit edilebilme 

sıklığını artırır. 

Katılıyorum 70 (%87,5) 18 (%72) 

4,756 0,093 Katılmıyorum 2 (%2,5) 3 (%12) 

Fikrim yok 8 (%10) 4 (%16) 

Talasemi dünyada en sık görülen 

önlenebilir kalıtsal kan hastalığıdır. 

Katılıyorum 47 (%58,8) 12 (%48) 

1,32 0,517 Katılmıyorum 3 (%3,8) 2 (%8) 

Fikrim yok 30 (%37,5) 11 (%44) 

Talasemi hastalığı veya taşıyıcılığı 

evliliğe engel bir durum oluşturur. 

Katılıyorum 30 (%37,5) 10 (%40) 

0,11 0,946 Katılmıyorum 15 (%18,8) 4 (%16) 

Fikrim yok 35 (%43,8) 11 (%44) 

Talasemi bulaşıcı bir hastalıktır. 

Katılıyorum 18 (%22,5) 8 (%32) 

2,735 0,255 Katılmıyorum 30 (%37,5) 5 (%20) 

Fikrim yok 32 (%40) 12 (%48) 

Evlenecek çiftlerin her ikisinin de 

taşıyıcı olması durumunda çiftin tüm 

çocukları hasta olarak doğar. 

Katılıyorum 36 (%45) 6 (%24) 

3,755 0,153 Katılmıyorum 19 (%23,8) 7 (%28) 

Fikrim yok 25 (%31,3) 12 (%48) 

Evlenmek için başvuran çiftlerin her 

ikisi de taşıyıcı ise gebelikten önce 

mutlaka genetik danışmanlık alınması 

gerekir. 

Katılıyorum 67 (%83,8) 20 (%80) 

7,692 0,021 Katılmıyorum 2a (%2,5) 4b (%16) 

Fikrim yok 11 (%13,8) 1 (%4) 

Talasemi taşıyıcısı bireyler 

evlendiğinde tüp bebek yöntemiyle 

sağlıklı çocuk sahibi olabilir. 

Katılıyorum 38 (%47,5) 8 (%32) 

1,979 0,372 Katılmıyorum 6 (%7,5) 3 (%12) 

Fikrim yok 36 (%45) 14 (%56) 

Talasemi hastalığının biri hafif diğeri 

ağır olmak üzere iki tipi vardır. 

Katılıyorum 21 (%26,3) 3 (%12) 

5,3672 0,069 Katılmıyorum 2 (%2,5) 3 (%12) 

Fikrim yok 57 (%71,3) 19 (%76) 

Talasemi taşıyıcısı olan bireylerin 

tedavi olması gerekir. 

Katılıyorum 58 (%72,5) 19 (%76) 

0,382 0,826 Katılmıyorum 5 (%6,3) 2 (%8) 

Fikrim yok 17 (%21,3) 4 (%16) 

Talasemi taşıyıcısı olan ya da 

hastalığın hafif tipine sahip olan 

çocukların büyüme ve gelişmesi 

normaldir. 

Katılıyorum 24 (%30) 6 (%24) 

3,504 0,173 Katılmıyorum 8 (%10)  

Fikrim yok 48 (%60) 19 (%76) 

Ki-Kare testi 

Katılımcıların yaş aralıklarına göre bilgi düzeylerinin karşılaştırılmasında 

istatistiksel olarak anlamlı bir fark saptanmadı (p>0,05) (Tablo 8).  

Katılımcıların cinsiyete göre bilgi düzeylerinin karşılaştırılmasında istatistiksel 

olarak anlamlı bir fark olduğu saptandı (p<0,05). Kadınların puan ortalamalarının 

(44,18±18,12), erkeklerin puan ortalamalarından (35,6±22,51) daha yüksek olduğu 

saptandı (Tablo 8).  

Katılımcıların eğitim durumlarına göre bilgi düzeylerinin karşılaştırılmasında 

istatistiksel olarak anlamlı bir fark olduğu saptandı (p<0,05). Lisans ve üstü eğitim 

düzeyindeki katılımcıların puan ortalamalarının (45,92±21,7), lise ve altı eğitim 

düzeyindeki katılımcıların puan ortalamalarından (35±18,48) daha yüksek olduğu 

saptandı (Tablo 8).  
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Katılımcıların çalışma durumlarına göre bilgi düzeylerinin karşılaştırılmasında 

istatistiksel olarak anlamlı bir fark saptanmadı (p>0,05) (Tablo 8). 

 

Tablo 8. Katılımcıların tanımlayıcı özelliklerine göre bilgi düzeyinin 

karşılaştırılması 
Yaş Aralığı n (105) Ort.±SS Medyan U p 

30 yaş altı 87 3,92±2,07 4 
674,5 0,351 

30 yaş ve üzeri 18 4,44±2,03 4 

Cinsiyet      

Kadın 55 4,42±1,81 4 
980,5 0,01 

Erkek 50 3,56±2,25 3 

Eğitim      

Lise ve altı 56 3,5±1,84 3 
982 0,011 

Lisans ve üstü 49 4,6±2,2 4 

Çalışma Durumu 
     

Çalışıyor 80 4,2±2,2 4 
800,5 0,129 

Çalışmıyor 25 3,4±1,44 3 

Mann-Whitneu U testi 

 

Katılımcıların %5,7’sinin akraba olduğu, 01.09.2020-31.05.2023 tarihleri 

arasında başvuran çiftlerin ‰3’ünde (bir kişide, erkek cinsiyetinde) beta talasemi 

taşıyıcısı olduğu ve 01.09.2020-31.05.2023 tarihleri arasında başvuran çiftlerin 

yapılan beta talasemi taramalarına göre HbA ortalamasının %96,78±0,61, HbA2 

ortalamasının %2,57±0,34 ve HbF ortalamasının %0,54±0,3 olduğu saptandı. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

5. TARTIŞMA 



30 

 

Dünya Sağlık Örgütü’nün 2008 tarihli bir raporuna göre, her yıl 40.000’den 

fazla bebek β-talasemi ile doğmaktadır ve bunların yaklaşık 25.500’ü transfüzyona 

bağımlı β-talasemiye sahiptir. β-talasemili yenidoğan sayısı her yıl ortalama 

Güneydoğu Asya’da 20.420, Doğu Akdeniz bölgesinde 9.914, Avrupa’da 1.019 ve 

Kuzey, Orta ve Güney Amerika’da 341’dir (107). Yalnızca Tayland’da, her yıl en az 

625 yeni β-talasemi majör ve 3.250 yeni β-talasemi/hemoglobin E (Hb E) vakası 

beklenmektedir (180 doğumda 1) ve hayatta kalan 55.000’den fazla hastada 

transfüzyona bağımlı talasemi vardır (108).1995 ile 2000 yılları arasında, Türkiye’de 

β-Talasemi prevalansı 100.000 kişide 5,7 olarak belirlenmiş ve β-Talasemi taşıyıcı 

oranı %4,3 bulunmuştur. 24 Ekim 2002 tarihinde uygulamaya konulan kapsamlı bir 

ulusal hemoglobinopati kontrol programı sayesinde Türkiye’de etkilenen 

yenidoğanlarda 2008 yılına kadar %90 azalma sağlanmıştır (109). Türkiye’de yaklaşık 

1.300.000 Talasemi taşıyıcısı ve 4.500 kadar Talasemi hastası vardır (48). 

Çalışmamızda katılımcıların (105 kişi) %5,7’sinin akraba olduğu saptandı. 

Türkiye Nüfus ve Sağlık Araştırması 2018 raporunda (110) akraba evlilikleri oranı 

İstanbul’da %22 iken Batı Marmara’da %10, Doğu Marmara’da %12 bulunmuştur. 

Aynı raporda doğuya gidildikçe akraba evlilikleri oranı %40’ın üstüne çıkmaktadır. 

Keten ve ark. 2015 yılında67 kişi ile yaptıkları çalışmada eş adaylarının %20,9’unda 

akrabalık bağı olduğu saptanmıştır. Bu çalışma Kahramanmaraş’ta yapıldığı için 

oranın yüksek çıkması beklenen bir durum olarak değerlendirildi. 

Çalışmamızda aile sağlığı merkezine başvuran ve talasemi test sonucuna 

ulaşılan 296 bireyden sadece bir (‰3) erkekte talasemitaşıyıcılığı saptandı. Çavdar ve 

ark. 1971 yılında1000 kişilik örneklem ile Türkiye’deki ilk tarama çalışmasını 

Ankara’da yapmış, talasemi taşıyıcısı insidansını %1,66 olarak saptamışlardır (111). 

Karakukçu’nun 2012 yılında 10261 katılımcıdan oluşançalışmasında, Kayseri’de 

Talasemi taşıyıcılarının oranı %1,71 olarak saptanmıştır (112). Türkiye’nin farklı 

illerinde farklı çalışmalarda Talasemi taşıyıcı sıklıkları İçel’de %3,1 (6746 kişi), 

Hatay’da %3 (10207), Maraş’ta %2,3 (11040 kişi), Denizli’de %2,2 (19804 kişi), 

Konya’da %2 (72918 kişi), Kocaeli’de %0,89 (88888 kişi) ve Erzurum’da %0,68 

(1610 kişi) olarak bulunmuştur (113-119). Çalışmamızdaki oranın düşük olması, 

çalışmanın yapıldığı popülasyonla ve örneklem büyüklüğüyle ilgili olabileceği 

şeklinde değerlendirilmiştir. 
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Çalışmamızda katılımcılara yapılan talasemi taramalarına göre HbA ortalaması 

%96,78±0,61, HbA2 ortalaması %2,57±0,34 ve HbF ortalaması %0,54±0,3 saptandı. 

Başer Taşkın (120) çalışmasında HbA ortalaması %95,98±4,41, HbA2 ortalaması 

%2,99±0,69 ve HbF ortalaması %0,65±1,64 saptanmıştır. Ulutaş ve ark. (121)’nın 

2133 katılımcıyla yaptıkları çalışmadaHbA ortalaması %86,5±4,8, HbA2 ortalaması 

%2,7±0,32 ve HbF ortalaması %0,5±2,8 saptanmıştır. Diğer çalışmalarla bizim 

yaptığımız çalışmada farklı marka ve model cihazlarla ve kitlerle kan örneklerinin 

hematolojik olarak değerlendirilmesi nedeniyle farklı sonuçların elde edilmiş 

olabileceği değerlendirilmiştir.  

Çalışmamızda “Evlilik öncesi taramalar genetik hastalıkların tespit edilebilme 

sıklığını artırır” ifadesine %83,8 oranında doğru yanıt verilmiş, bu ifade yaş ve eğitim 

durumu açısından istatistiksel olarak anlamlı bulunmuştur. Manzoor ve Zakar (122)’ın 

186 katılımcı ile yaptıkları çalışmada “Talasemi taşıyıcılığı evlilik öncesi tespit 

edilmelidir” ifadesine %89,2 oranında,Balcı ve ark. (123)’nın501 katılımcı ile 

yaptıkları çalışmada “Evlilik öncesi taramanın genetik hastalıkları azalttığını 

düşünüyor musunuz” sorusuna %82,3 oranında,Basu (124)’nun 428 katılımcı ile 

yaptığı çalışmasında “Evlilik öncesi taramalar Talaseminin tespit edilebilmesini 

sağlar” ifadesine %63,5 oranındadoğru yanıt verilmiştir. 

Çalışmamızda “Evlenmek için başvuran çiftlerin her ikisi de taşıyıcı ise 

gebelikten önce mutlaka genetik danışmanlık alınması gerekir” ifadesine %82,9 

oranında doğru yanıt verilmiş, bu ifade cinsiyet, eğitim ve çalışma durumu açısından 

istatistiksel olarak anlamlı bulunmuştur. Manzoor ve Zakar’ın çalışmasında “Talasemi 

taşıyıcılığı evlilik öncesi tespit edilmelidir” ifadesine %89,2 oranında doğru yanıt 

verdikleri ve bizim çalışmamıza yakın bir oranda doğru yanıt verildiği görülmüştür 

(122). 

Çalışmamızda “Talasemi dünyada en sık görülen önlenebilir kalıtsal kan 

hastalığıdır” ifadesine %56,2 oranında doğru yanıt verilmiştir. Alam ve ark.’nın 1241 

katılımcı ile yaptıkları çalışmada “Talasemi kalıtsal bir hastalıktır” ifadesine %79,1 

oranında (125), Olwi ve ark.’nın 920 katılımcı ile yaptıkları çalışmada “Talasemi 

aileden geçen bir hastalıktır” ifadesine %64 oranında (126), Hasan ve ark.’nın 251 

katılımcı ile yaptıkları çalışmada “Talasemi genetik bir hastalıktır” ifadesine %63,4 

oranında (127), Keten ve ark.’nın 67 katılımcı ile yaptıkları çalışmada katılımcılar 
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“Talasemi genetik olarak aileden geçer” ifadesine %46,3 oranında (128), Balcı ve 

ark.’nın yaptığı çalışmada“Talasemi aileden geçer mi” sorusuna %44 oranında (123), 

Ebrahim ve ark.’nın1350 katılımcı ile yaptıkları çalışmada “Talasemi genetik bir 

hastalıktır” ifadesine %40,8 oranında (129) doğru yanıt verilmiştir. 

Çalışmamızda “Talasemi taşıyıcısı bireyler evlendiğinde tüp bebek yöntemiyle 

sağlıklı çocuk sahibi olabilir” ifadesine %43,8 oranında doğru yanıt verilmiştir. Balcı 

ve ark.’nın yaptığı çalışmada “Talasemi taşıyıcısı olan çiftler evlenip çocuk sahibi 

olabilir mi” sorusuna %50 oranında doğru yanıt vermiştir (123).  

Çalışmamızda “Talasemi bulaşıcı bir hastalıktır” ifadesine %33,3 oranında 

doğru yanıt verilmiştir. Hasan ve ark.’nın yaptıkları çalışmada “Talasemi bulaşıcı bir 

hastalıktır” ifadesine %55,4 oranında (127), Balcı ve ark.’nın yaptığı çalışmada 

“Talasemi bulaşıcı mıdır” sorusuna %17,5 oranında (123), Çatak ve ark.’nın 654 

katılımcı ile yaptıkları çalışmada “Talasemi bulaşıcı bir hastalıktır” ifadesine %84,3 

oranında (130), Alam ve ark.’nın yaptıkları çalışmada “Talasemi, Talasemili bir 

kişiden kan transfüzyonu yoluyla bulaşabilir” ifadesine %32,8 oranında (125), 

Manzoor ve Zakar’ın çalışmasında “Ebeveynler aracılığıyla talasemi hastalığı bulaşır” 

ifadesine %90,9 oranında doğru yanıt verilmiştir. Bu çalışma, talasemi tanısı almış 

çocukların ebeveynleri ile yapıldığından, doğru yanıt oranı yüksek bulunmuştur (122). 

Çalışmamızda “Evlenecek çiftlerin her ikisinin de taşıyıcı olması durumunda 

çiftin tüm çocukları hasta olarak doğar” ifadesine %24,8 oranında doğru yanıt 

verilmiştir. Keten ve ark.’nın çalışmalarında katılımcılar “Talasemi taşıyıcısı olan 

çiftin çocukları Talasemi hastası olabilir” ifadesine %32,8 oranında (128), Alam ve 

ark.’nın yaptıkları çalışmada, “İki taşıyıcı arasındaki evlilik, Talasemimajörlü bir 

çocuğa yol açabilir” ifadesine %69,3 oranında (125), “Ebeveynlerden biri taşıyıcı ise, 

çiftin talasemi hastası bir çocuğa sahip olma şansı vardır” ifadesine %16,7 oranında, 

Hasan ve ark.’nın yaptıkları çalışmada “İki taşıyıcı arasındaki evlilik, talasemi majörlü 

bir çocuğa yol açabilir” ifadesine %68,8 oranında (127), “Ebeveynlerden biri taşıyıcı 

ise, çiftin talasemi hastası bir çocuğa sahip olma şansı vardır” ifadesine %21,4 

oranında, Basu’nun çalışmasında “İki taşıyıcı arasındaki evlilik, talasemili çocuğa yol 

açar” ifadesine %45,1 oranında (124), Olwi ve ark.’nın yaptıkları çalışmada 

“Talasemili bir çocuğa sahip olmak, ebeveynlerden birinin Talasemi özelliğine sahip 

olmasının bir sonucu olabilir” ifadesine %11 oranında doğru yanıt vermişlerdir (126). 
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Çalışmamızda “Talasemi hastalığının biri hafif diğeri ağır olmak üzere iki tipi 

vardır” ifadesine %22,9 oranında doğru yanıt verilmiştir. Basu’nun çalışmasında 

“Farklı talasemi türleri vardır” ifadesine %8,41 oranında doğru yanıt verilmiştir (124). 

Çalışmamızda “Talasemi taşıyıcısı olan bireylerin tedavi olması gerekir” 

ifadesine %6,7 oranında doğru yanıt verilmiştir. Basu’nun çalışmasında “Talasemi 

önlenebilir bir hastalıktır” ifadesine %69,2 oranında (124), Hasan ve ark.’nın 

yaptıkları çalışmada “Talasemi önlenebilir bir hastalıktır” ifadesine %18,8 oranında 

(127), Ebrahim ve ark. (129)’nın yaptıkları çalışmada “Talasemi tedavi edilebilir bir 

hastalıktır” ifadesine %71,1 oranında (129), Olwi ve ark.’nın yaptıkları çalışmada 

“Talaseminin tedavisi vardır” ifadesine %28 oranında doğru yanıt vermişlerdir (126). 

Çalışmamızda “Talasemi hastalığı veya taşıyıcılığı evliliğe engel bir durum 

oluşturur” ifadesine %18,1 oranında, “Talasemi taşıyıcısı olan ya da hastalığın hafif 

tipine sahip olan çocukların büyüme ve gelişmesi normaldir” ifadesine %28,6 oranında 

doğru yanıt verilmiştir. Literatürde bizim kullandığımız ifadelere benzer ifade 

kullanmış çalışmaya rastlanmamıştır. Ancak görüldüğü üzere hastalığın ya da 

taşıyıcılığın evliliğe engel bir durum olmadığı %82 civarında katılımcı tarafından 

bilinmemektedir ve taşıyıcı olan çocuklaın normal gelişim izlediği %72 gibi büyük bir 

çoğunluk açısından bilinmemektedir. 

Çalışmamızda katılımcıların bilgi düzeyi ortalama puanı 4,1±2,68 bulundu. 

Anket uygulaması konu hakkında bilgi verilmeden önce yapıldı. Keten ve ark.’nın 

talasemi taşıyıcısı bireylerle yaptıkları ve 10 ifadeden oluşan çalışmalarında, talasemi 

eğitimi öncesi talasemi bilgi düzeyi puan ortalaması 3,52±3,23 bulunmuştur (128). 

Olwi ve ark.’nın 12 ifadeli soru formunu kullandıkları çalışmada bilgi düzeyi puan 

ortalaması 4,4±2,2 bulunmuştur (126). Hasan ve ark. 12 ifadeli soru formunu 

kullandıkları çalışmada bilgi düzeyi puan ortalaması 4,91±2,65 bulunmuştur (127). 

Her üç çalışmada da doğru yanıtlar 1 puan üzerinden hesaplanmış olup bilgi düzeyi 

puan ortalaması düşük bulunmuştur. Talasemi taşıyıcısı katılımcıların bilgi 

düzeylerinin bizim çalışmamızdaki gibi düşük çıkmış olması, bu alanda yeterli 

eğitimin verilmemesinden kaynaklandığı şeklinde değerlendirilmiştir. 

Çalışmamızda katılımcıların yaş aralıklarına göre bilgi düzeylerinin 

karşılaştırılmasında istatistiksel olarak anlamlı bir fark saptanmadı. Balcı ve ark.’nın 

çalışmasında yaş gruplarına göre bilgi düzeyi karşılaştırılmasında anlamlı farklılık 
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saptanmış, 17-22 yaş grubu katılımcıların puan ortalaması en düşük bulunmuştur 

(123). 

Çalışmamızda cinsiyete göre bilgi düzeylerinin karşılaştırılmasında 

istatistiksel olarak anlamlı bir fark olduğu saptandı. Kadınların puan ortalamalarının 

(4,41±1,81), erkeklerin puan ortalamalarından (3,56±2,25) daha yüksek olduğu 

saptandı. Bununla birlikte, tablolarda yer almamakla birlikte yaptığımız analizde 

kadınlar en çok (%90,9) “Evlenmek için başvuran çiftlerin her ikisi de taşıyıcı ise 

gebelikten önce mutlaka genetik danışmanlık alınması gerekir” ifadesine doğru yanıt 

vermiştir. Wahidiyat ve ark.’nın 878 katılımcı ile yaptıkları çalışmada cinsiyete göre 

talasemi bilgi düzeylerinin karşılaştırılmasında anlamlı fark saptanmış, kadınların bilgi 

düzeyi oranı daha yüksek bulunmuştur (131). Olwi ve ark.’nın çalışmasında kadın 

öğrencilerin talasemi bilgi puanları (4,6±2,2) erkeklerden (4±2,4) anlamlı derecede 

daha yüksek bulunmuştur (126).  Keten ve ark.’nın çalışmalarında kadınların bilgi 

skoru 3,32±3, erkeklerin 3,64±3,39 olarak tespit edilmiş, kadın ve erkeklerin bilgi 

düzeyleri arasında anlamlı fark saptanmamıştır (128). Balcı ve ark. Denizli’de evlilik 

öncesi hemoglobinopati taraması için başvuran kişiler üzerinde yaptıkları çalışmada 

kadın ve erkeklerin talasemi hakkında bilgi düzeylerinin benzer olduğunu saptamıştır 

(123). Wong ve ark.’nın çalışmasında ise cinsiyete göre bilgi düzeylerinin 

karşılaştırılmasında anlamlı farklılık saptanmamıştır (132). 

 Çalışmamızda kadın katılımcıların lisans ve üstü eğitime sahip olanların oranı 

(%61,2) erkek katılımcıların oranından (%38,8) daha yüksek bulunmuştur. Kadın 

katılımcıların bilgi düzeylerinin bu nedenle daha yüksek çıkmış olabileceği 

değerlendirilmiştir. 

Çalışmamızda eğitim durumlarına göre bilgi düzeylerinin karşılaştırılmasında 

istatistiksel olarak anlamlı bir fark olduğu saptandı. Lisans ve üstü eğitim düzeyindeki 

katılımcıların puan ortalamalarının (4,6±2,2), lise ve altı eğitim düzeyindeki 

katılımcıların puan ortalamalarından (3,5±1,84) daha yüksek olduğu saptandı. 

Bununla birlikte, tablolarda yer almamakla birlikte yaptığımız analizde lisans ve üstü 

eğitime sahip katılımcılar en çok (%93,9) “Evlenmek için başvuran çiftlerin her ikisi 

de taşıyıcı ise gebelikten önce mutlaka genetik danışmanlık alınması gerekir” ifadesine 

doğru yanıt vermiştir. Wong ve ark.’nın 3723 katılımcı ile yaptıkları çalışmada eğitim 

durumlarına göre bilgi düzeylerinin karşılaştırılmasında anlamlı farklılık saptanmış, 
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üniversite mezunlarının bilgi düzeyleri (12,07±4,09) daha yüksek bulunmuştur (132). 

Keten ve ark.’nın çalışmalarında eğitim seviyesi lise ve altında olan bireylerde puan 

ortalaması 3,26±3,44, üniversite mezunu olanlarda 3,15±3,04 olarak saptanmış fakat 

bilgi düzeylerinin karşılaştırılmasında anlamlı fark saptanmamıştır (128). Balcı ve 

ark.’nın çalışmasında üniversite eğitim düzeyine sahip bireylerin (5,55±2,29) lise ve 

altı eğitim düzeyine sahip bireylere (3,57±2,9) göre bilgi düzeylerinin daha yüksek 

olduğu belirlenmiştir (123). Wahidiyat ve ark.’nın yaptıkları çalışmada eğitim 

durumuna göre talasemi bilgi düzeylerinin karşılaştırılmasında anlamlı fark saptanmış, 

eğitim seviyesi yüksek olanların bilgi seviyelerinin oranı daha yüksek bulunmuştur 

(131). Çalışmalarda genel olarak üniversite ve üzeri mezunların bilgi düzeylerinin 

daha yüksek olduğu, bu durumun da beklenen bir sonuç olduğu değerlendirilmiştir. 

Bizim çalışmamızla diğer çalışmalar arasında benzerlikler saptanmıştır. 

Çalışmamızda katılımcıların çalışma durumlarına göre bilgi düzeylerinin 

karşılaştırılmasında anlamlı bir fark saptanmadı. Wong ve ark.’nın çalışmasında 

çalışma durumlarına göre bilgi düzeylerinin karşılaştırılmasında anlamlı farklılık 

saptanmış, çalışan grubun bilgi düzeyleri (12,01±4,06) daha yüksek bulunmuştur 

(132). Balcı ve ark.’nın yaptıkları çalışmada bizim çalışmamıza benzer şekilde 

katılımcıların çalışma durumlarına göre bilgi düzeylerinin karşılaştırılmasında anlamlı 

farklılık saptanmamıştır (123). 

Cinsiyete göre doğru yanıtların dağılımında; kadınların “Talasemi taşıyıcısı 

olan ya da hastalığın hafif tipine sahip olan çocukların büyüme ve gelişmesi 

normaldir” ifadesine (%66,7) erkeklerden (%33,3) daha fazla oranda doğru yanıt 

verdikleri, eğitim durumuna göre doğru yanıtların dağılımda; lisans ve üstü eğitime 

sahip katılımcıların “Talasemi taşıyıcısı olan bireylerin tedavi olması gerekir” 

ifadesine (%71,4) lise ve altı eğitime sahip katılımcılardan (%28,6) daha fazla oranda 

doğru yanıt verdikleri saptandı.  

Tartışmada kullanılan çalışmalardaki sonuç farklılıklarının farklı sosyokültürel 

yapıya sahip toplumlarda, farklı tarih aralıklarında ve örneklem farklılığından 

kaynaklanmış olabileceği şeklinde değerlendirilmiştir. 
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6. SONUÇ VE ÖNERİLER 

Akraba evliliğinin sık görüldüğü ülkemizde β-Talasemi taşıyıcılık sıklığının ve 

evlilik için başvuran çiftlerin bilgi seviyesinin değerlendirilmesi amacıyla yapılan bu 

çalışma sonucunda; 

− Çalışmada talasemi test sonuçları değerlendirilen 296 katılımcıdan 

sadece bir kişide -erkek- (‰3) talasemi taşıyıcılığı saptandı. 

− Katılımcıların %8,6’sının akraba olduğu, akraba olanların %66,6’sının 

teyze çocukları olduğu saptandı. 
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− Katılımcıların en çok (%83,8) “Evlilik öncesi taramalar genetik 

hastalıkların tespit edilebilme sıklığını artırır” ifadesine doğru yanıt 

verdikleri saptanırken, en az (%6,7) “Talasemi taşıyıcısı olan bireylerin 

tedavi olması gerekir” ifadesine doğru yanıt verdikleri saptandı.  

− Katılımcıların Talasemi bilgi düzeylerinin ortalamanın altında olduğu, 

fakat diğer çalışmalarla benzer düzeyde olduğu saptandı. 

− “Evlilik öncesi taramalar genetik hastalıkların tespit edilebilme 

sıklığını artırır” ifadesi yaş ve cinsiyet açısından istatistiksel olarak 

anlamlı bulundu. 

− “Evlenmek için başvuran çiftlerin her ikisi de taşıyıcı ise gebelikten 

önce mutlaka genetik danışmanlık alınması gerekir” ifadesi cinsiyet, 

eğitim ve çalışma durumu açısından istatistiksel olarak anlamlı 

bulundu. 

 

Çalışmamızda genel olarak Talasemi hakkında yeterli bilgiye sahip olunmadığı 

görüldü. Çalışmamız büyük şehirde yapılmasına rağmen bilgi düzeyinin düşük olması, 

kırsal kesimde bu alanda bilgi düzeyinin daha düşük olabileceğini düşündürmektedir.  

Talaseminin bilinmesi ve önlenmesine ilişkin sağlık eğitiminin çok daha geniş 

bir ölçekte uygulanması gerekmektedir. Sağlık eğitimi, tarama taşıyıcı programları, 

genetik danışmanlık ve aile planlaması danışmanlığı yoluyla Talaseminin önlenmesine 

yönelik rutin bir programın geliştirilmesine ihtiyaç vardır. Talasemi bilgi ve 

farkındalığı ile önleme davranışları arasındaki ilişki hakkında daha fazla araştırmaya 

ihtiyaç vardır. Katılımcıların çoğunluğu talasemiyi bulaşıcı bir hastalık olarak 

görmektedir. Çiftlere Talaseminin kalıtsal bir hastalık olduğu anlatılmalı ve bu yanlış 

kanının ortadan kaldırılması gerekmektedir. Bununla birlikte taşıyıcılığın evliliğe 

engel bir durum oluşturmadığı, taşıyıcıların tedavi olmasının gerekmediği konusunda 

bilgilendirme yapılmalıdır. 

Çalışmalarda kullanılan ifade ve soru örnekleri farklı olduğundan, sonuçların 

da farklı şekilde yorumlanmasına neden olmaktadır. Çalışmalar arasındaki farklı 

sonuçların önüne geçilmesi için bu alanda standart bir bilgi düzeyi formuna ve hatta 

farkındalık ölçeğine ihtiyaç duyulmaktadır. 
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EKLER 

Ek.1. Anket Formu 

OLGU RAPOR/ANKET FORMU 

SOSYO DEMOGRAFİK SORULAR 

 

A. Cinsiyet 

1.Kadın                2.Erkek 

B. Yaş         

C. Doğum Yeri                                                   

D. Eğitim Durumu  

1. Okuryazar Değil   2. İlkokul   3. Ortaokul   4. Lise   5. Üniversite   6. Yüksek 

Lisans/Doktora 

E. ÇALIŞMA DURUMU 

1.Çalışıyor                2.Çalışmıyor       

F. Çiftlerde Akrabalık Derecesi  

1. Akrabalık Yok  

2.Teyze Çocukları  

3.Amca Çocukları  

4.Dayı Çocukları  

5.Hala Çocukları  

6.Uzaktan Akraba      

G. Ailenizde Ya Da Yakın Akrabalarınızda Fiziksel Yönden Geriliği Olan Birey 

Var Mıdır? 

H. Fiziksel Yönden Geri Olan Bireyin Tespit Edilmiş Hastalığı Nedir? 
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Olgu Rapor Formu: 

1. Adı Soyadı 

2. Yaşı 

3. Cinsiyet 

4. T.C. numarası 

5. Numune verme tarihi 

6.Hemoglobin elektroforez sonuçları 

……………………………………………….. 

 K
a

tı
lı

y
o

ru
m

 

K
a

tı
lm

ıy
o

ru
m

 

F
ik

ri
m

 y
o

k
 

Evlilik öncesi taramalar genetik hastalıkların tespit edilebilme 

sıklığını artırır D 
✓    

Talasemi (Akdeniz anemisi) dünyada en sık görülen önlenebilir 

kalıtsal kan hastalığıdır D 
   

Talasemi (Akdeniz anemisi) hastalığı veya taşıyıcılığı evliliğe engel 

bir durum oluşturur Y 
   

Talasemi (Akdeniz anemisi) bulaşıcı bir hastalıktır Y    

Evlenecek çiftlerin her ikisinin de taşıyıcı olması durumunda çiftin 

tüm çocukları hasta olarak doğar Y 
   

Evlenmek için başvuran çiftlerin her ikisi de taşıyıcı ise gebelikten 

önce mutlaka genetik danışmanlık alınması gerekir D 
   

Talasemi (Akdeniz anemisi) taşıyıcısı bireyler evlendiğinde tüp 

bebek yöntemiyle sağlıklı çocuk sahibi olabilir D 

   

Talasemi (Akdeniz anemisi) hastalığının biri hafif diğeri ağır 

olmak üzere iki tipi vardır D 
   

Talasemi (Akdeniz anemisi) taşıyıcısı olan bireylerin tedavi olması 

gerekir Y 
   

Talasemi (Akdeniz anemisi) taşıyıcısı olan ya da hastalığın hafif 

tipine sahip olan çocukların büyüme ve gelişmesi normaldir D 

   


