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ISIN UMUMI XARAKTERISTIKASI

Tadgigat mévzusunun aktualligr va islanma daracasi. irsi gan
xastaliklori vo onlarin birgo formalari insan populyasiyasinda an ¢ox
tosadiif olunan patologiyalardandir. Bu patologiya ilo dogulan usaglarin
say1 son 10 ildo artmaqdadir. Ailslordo hor iki valideyin irsi gan
xastoliklarinin dasiyicisi olarsa, galocokda bu ailalords xasto usaglarin
dogulmasi real tohliike yaradir®.

Son illarin tadqiqatlart Azarbaycan Respublikasinda B-talassemi-
yalarm, fermentopatiyalarin, struktur-anomal hemoglobinlorin yayilma
tezliyinin yiksok olmasini gostorir. Respublikada p-talassemiyalarin
yayllma tezliyi 15%, fermentopatiyalarin 11%; «a -talassemiyalar vo
struktur-anomal hemoglobinlarin — 7% fenotipik tezliklo yayilmasi toyin
olunmusdur. Mahz buna géro do “Talassemiya ilo mibarizays dair 2015-
2020-ci illor Ugun Dovlst Programi™nin tosdiq edilmasi haqqinda
Azorbaycan Republikast Prezidentinin soroncami var. Talassemiya
dastyicilarinin agkar edilmasi vo mualicasi Uglin laborator miayinslarin
geniglondirilmasi vo bu sahado elmi-todgigat islorinin aparilmasinin
yuksoldilmasi proqramin asas muddoalarindandir. Gostarilon irsi
xastaliklarin hamist domir yiiklonmasi ilo xarakterizo olunur. Ehtiyat
domirin toplanmasit an ¢ox homoziqot PB-talassemiyalar, struktur-
anomal hemoglobinlor zamani tosadif olunur. Bu zaman daxili
organlarda hemosideroz toyin olunur ki, bu da fibrozlarin amalo
golmoasina gotirib ¢ixarir??,

Hemoglobino-enzimopatiyalilarin - hor  birinin  Gmumi  bir
xususiyyati vardir (eritrositlorin erkon hemolizi). Qan xastaliklarinin

IAmin, Sh.S., Jalal S.D., Kosar A.M. [et.al.]. Beta-thalassemia intermedia: a single
thalassemia center experience from northeastern Irag // BioMed Research
International, — 2020. — p.1-11. doi:10.1155/2020/2807120.

2Asadov, C., Alimirzoeva Z., Mammadova T. [et al.]. Beta-thalassemia intermedia:
a comprehensive overview and novel approaches // International J. Hematol., —
2018.108(1), — p. 5-21.

3Ackeposa, T.A., Tacansane H.U., Tagapos U.A. YpoBeHb (eppUTHHA B KPOBH PU
Heperpy3ke OpraHu3Ma Keje3oM JeTed ¢ TpaHC(pY3MOHHO-3aBHCUMOH [3 -
tanaccemueii // Azorbaycan Tibb Jurnali, — 2022. Ne 1, —s. 32-37.
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névindan asili olarag, hemolizin daracasi Vo gedisati da miixtalifdir.
Bu xostoliklordo hemolizin doracesindon asili olaraq domirin
organizmdo toplanmasi bas verir®.

Domir yigiminin doracasindon asili olaraq, irsi xastaliklorin
Klinik gedisatinda da miixtaliflik miisahids olunur. Bu isa gostarilon
xastaliklarin muialicasinin do fordi kegirilmasinin vacibliyini gostarir.

Lakin odobiyyat molumatlarinda gostarilon  Xastaliklorin
muxtalif novlorinds vo birge formalarinda domir mubadilasinin
pozulmalarinin biokimyavi Xdsusiyyatlorinin doyisilmasi haqqinda
molumatlar ¢ox azdir. Domir mubadilssinin pozulmalarinin
xususiyyatlarini tayin etmok U¢lin bir ne¢o biokimyavi gostaricilorin
Oyranilmasi vacibdir. Bu gostaricilordan an birincisi gan serumunda
domirin miqgdar1, domirin Umumi birlosms gabiliyyati, domirin latent
birlosmo qgabiliyysti vo transferrinin  doyma omsalinin toyin
olunmasidir.

Domirin  mubadilasini toyin etmok (glin digar gostorici
ferritindir. Ferritin domirin depo soklindo garaciyards, dalaqda,
beyinds toplanmasinda istirak edir. Yas vo cinsa gbro ferritinin
miqdar1 doyisir. Eritrositar ferritinin monimsanilmasi hematoloji
xastaliklor zamani domirin defisiti vo ya yiiklonmasi kimi baxilir.

Ferrokinetikanin osas metabolitlorindon biri do hepsidindir.
Hepsidin domir mubadilosinin tonzimlonmasino monfi tasir gostarir.
Bu gostaricidon domir defisitli anemiyalar zaman istifads etmok olar.
Ciinki onun miqdart infeksiyalar zamani artir, anemiyalarda vo
hipoksiyalarda azalir > . Irsi qan xostoliklorinin diagnostikasinda
laktoferrinin do 6zinomoxsus shamiyyati vardir. Laktoferrin — domir
birlosdirici qlikoprotein olub, transferrin ailosine  moxsusdur.

4Biswas B, Naskar NN, Basu K, Dasgupta A, Basu R, Paul B. Health seeking
behavior of B-thalassemia major children and its attributes: An epidemiological
study in Eastern India. J Family Med Prim Care. 2020 Jul 30;9(7):3586-3592. doi:
10.4103/jfmpc.jfmpc_243 20.

5Zarghamian P., Azarkevian A., Arabkhazali A.M. [et al.]. Hepcidin gene poly-
morphisms and iron overload in B-thalassemia major patients refracttory to iron
chelating therapy / BMC Medical Genetics. April 2020; 21(1): doi:10. 1186/ s12881-
020-01011-3.
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Laktoferrinin immun reaktiv, domir nogletms, antimikrob tasir,
transkripsiya aktivlosdirmo, antibakterial, antifungal, antivirus,
antioksidant, immunomodulyator va Xargong sleyhins tasirlori do
molumdur ® . Domirin noglinds istirak edon osas gostorici iso
transferrindir. Transferrin plazmada olan B-globulin fraksiyasinin asas
zulallarindandir, domir ionlarinin naqliyyatinda istirak edir. Normada
transferrinin  toxminan 30%-i domirlo birlogir. Domir yigmmu ilo
miisayiot olunan xastaliklor zamani iss bu 100% ola bilar’.

Ferroksidaza kimi foaliyyot gostoron seruloplazmin domirin ion
halinin tonzimlonmosi — Fe?*-in Fe3*-o oksidlosmosini tomin etmok
kimi miihiim rolu hoyata ke¢irir. Gen mutasiyalar1 zamani
seruloplazminin biosintezi pozularsa, bu domir miibadilasinin do
pozulmasi ilo miisayiot olunur. Bu zaman domir miixtslif orqanlarda
va ilk novbada beyinin bazal qanqliyalarinda yigilir vo neyronlar agir
fasadlara ugrayir. Seruloplazmin hom da misin mubadilssinds istirak
edir®,

Irsi gan xostaliklorinin agir klinik formalar1 olan xoostalora
desferalla mualico kurslari toyin olunur ki, bu da onlarin daxili
orqganlarinda toplanan domirin azaldilmasina yoénsldilmisdir. Desferal
terapiyasi noticado gan serumunda domirin vo ferritinin gostaricilo-
rindo  nozoro g¢arpacaq azalmalar misahido olunur. Damir
yuklanmasinin osas gostericisi olan ferritinin miqdarina osason
hokimlor torafindan desferalla mualica saymi doqiq mioyyan etmok

6.HeBI/IHa A.A., Kastokosa T.B., Ilseraesa H.B. ['encuaun kak perynsrop remocrasa
xenesa // Tleauatpus, — 2008. 87(1), — c. 67-74.

7Cyp>1<HKOBa, T'.C., KimoukoBa-AoGenpsur C.A. 'encuanHa-25: HOBBIE BO3MOKHOCTH
B JIMAarHOCTHKE XKeJe30Ie(PUIIUTHBIX aHEMHUH U aHEMUH XPOHHUYCCKUX 3a00IeBaHUI
/I Knunnueckasi maboparoprasi quarHoctuka, — 2017. 62(7), — c. 414-417. doi:
http://dx.doi.org/10. 18821/0869-2084-2017-62-7-414-417.

8Carmona, F., Gonzalez A., Sanchez M. [et al.] Varying iron release from transferrin
and lactoferrin proteins. A laboratory experiment // Biochemistry and Molecular
Biology Education, — 2017. 45(6), — p.521-527. https://doi.org/10.1002/ bmb.21075.
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olar® 1. Hemoqlobinopatiyali vo enzimopatiyali, homginin onlarin
birgo formalar1 olan xostolords ultrases muayinasinin kegirilmasi
garaciyarin vo dalagin Olgiilorinds bas veroan doyisikliklorin tayini
uciin ¢ox vacibdir. Paralel olarag, qaraciyarin biokimyavi
gostoricilorinin  do toyin edilmasi bu qrupda Xxostaliyin agirliq
daracasini diizglin giymatlondirmaya imkan vers bilar.

Qeyd etmok lazimdir Ki, adobiyyatda p-talassemiyalar zamani
domir mubadilosinin g6storicilori hagqinda molumat var. Irsi
hemolitik anemiyalar zaman1 onlarin klinik vo genetik formalarindan
astl1 olaraq, domir mubadilasinin gostaricilarinin dyronilmasing iss az
yer verilmisdir!!.

Belaliklo, hemoglobinopatiyalar, fermentopatiyalar vo onlarin
mixtolif genetik vo klinik formalar1 zamani domirin mubadilasinda
nozora carpacaq doyisikliklorin bas vermasi, domir elementinin
muxtalif biokimyavi gostoricilorinin kdmayi ilo toyin olunmast,
xastaliyin vaziyyati vo onun mualico taktikasinin diizgiin aparilmasi
Uclin tominat yarada bilor. Bu sobobdon kompleks biokimyavi
muayinalorin tatbigi domir mibadilosi pozulmalarini aydinlasdirmaga,
hor Xastaliyin névi tUglin onun diagnostik parametrlorinin miayyan
edilmasinin boyuk shomiyyati vardir.

Tadgigat isinin maqsadi. Biokimyavi vo genetik muayins
tsullar1  vasitosilo  hemoglobino-enzimopatiyalarin ~ miixtalif

9A6HJ10Ba, P.I'., Oxadaposa I'.A., I'acanzage H.Y. OmpeneneHre copepxaHus
KeJie3a, MU U LiepyJI0Iia3MIHa B I1a3Me 00bHbIX B-Tanaccemueti // International
congress “Neuroscience for medicine and Psychology, — Sudak, — Crimea, — Russia,
— may 30 — june 10, — 2017, - p. 49.
1OOBC$IHHI/IKOBa, I'.C., Tepemenko I'.B., N6parumosa J.U. [u ap.]. KommiexkcHas
OLIEHKA TMEeperpy3Kku *Kejae3oM y AeTel ¢ TpaHC(y3MOHHO-3aBUCHMBIMH BpPOXK/ICH-
HeiMu anemusivu // Tlemuarpust, — 2016. Ne 4, — ¢. 42-49.
Y askarova, T.A., Hasanova Sh.l., Hasanzade N.Ch. Clucose-6-phosphate dehyd-
rogenase deficiency with combination hereditary hemochromatosis. Theme: “Resha-
ping Life Technologies” International conference on Applied Biosciences (ICAB-
2019). Department of Biosciences, M.A.Jinnah University, Karachi (Pakistan). —
2019. December 5-6, — p. 86. www.jinnah .edu.
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formalarinda domir mubadilosi gostaricilarinin  poliformizminin
muqayisali tadqiqi.

Tadgiqatin vazifalari: Gostorilon mogsado nail olmaq {igiin

asagidaki vozifolor qarsiya qoyulmusdur:

1.

Heteroziqot vo  homoziqot  formali  talassemiyalarda,
fermentopatiyalarda, struktur-anomal hemoglobinli vo onlarin
birgo formalar1 olan xoastelorin gan serumunda  domirin
miqdarinin, domirin latent birlogsma gabiliyyatinin, domirin Umumi
birlosma qabiliyyatinin  vo transferrinin  doyma omsalinin
Oyranilmasi.
Heteroziqgot vo homoziqot p-talassemiyali, fermentopatiyali vo
onlarin birga formalar1 olan xastolords ferritinin vo transferrinin
immunoferment Gsulu ilo toyini.
Gostorilon irsi gan xastaliklori zaman1 hepsidinin vo laktoferrinin
toyin olunmasi.
Hemoglobino-enzimopatiyali ~ xastolorin~ gan  serumunda
seruloplazminin vo misin migdarinin &yranilmasi.
B-talassemiyali xastolordo hor desferal terapiyasindan sonra
ferritinin soviyyasinin tayini.
Ultrases  muayinasi  vasitesilo  B-talassemiyali  xostalorin
garaciyarinin vo dalagmin o6lgiilorini toyin etmokls, onlarin
biokimyavi gostaricilari ilo mugaiss etmali.
Ailovi-geneoloji  muayino  dsullarindan  istifado  edorok,
hemoglobino-enzimopatiyalt vo onlarin birgo formalari olan
xastolarin ailo tizvlorinin miayinasi.

Tadgqiqat iisullar. Todqiqat isindo anamnestik molumatlardan,

biokimyavi vo immunoferment analiz tisullarindan istifads edilmisdir.

1.

Dissertasiyanin miidafiaya ¢ixarilan asas muddaalari:
Hemoglobino- vo enzimopatiyalar zamani xastalords domir
mubadilosinin  gostoricilori  olan gan serumunda domirin,
transferrinin, ferritinin, laktoferrinin, seruloplazmin vo misin
Saviyyasi nazara garpacaq darocada dayisilorak, xastaliyin klinik
gedisi ilo six olagodardir.



2. Irsi gan xostoliklori zaman organizmin domirlo yiiklonmasinin va
noglinin pozulmasini gdstoran asas biokimyavi gostaricilor gan
serumunda ferritin va transferrindir.

3. Ferritinin qatiliginin qiymatlorinin dinamikada Oyranilmasi ilo
hemoglobino- vo enzimopatiyali xastolords desferalla miualico
kurslarinin miqdarini tayin etmays imkan verir.

4. Qaraciyarin vo dalagmn ultrasas miayasinin parametrlori ilo
biokimyavi gostaricilor arasinda birbaga oalage vardir.

Todqgiqgatin elmi yeniliyi: 1k dofo olarag Azorbaycan
Respublikasi ohalisi arasinda yiiksok tezliklo yayilmis hemoqlobino-
enzimopatiyalar zamani domir mubadilasinin  gostaricilarinin
kompleks sokildo giymatlondirilmasi hayata kecirilmisdir. Miiayyan
olunmusdur Ki, irsi gan xastaliklorinin klinik va genetik formalarindan
asilt olaraq, domir mibadilasinin gostaricilorinds nazars garpacaq
doyisikliklor toyin edilir. Homozigot xostalords heteroziqgotlara
nisbaton domir mibadilosi g0storicilori  daha koskin sokildo
yuksalmasi ilo xarakteriza olunur. Tadgigatlar gostormisdir ki, ehtiyat
domirin gostaricisi olan ferritinin qatihigr yiiksak oldugu halda gan
serumunda transferrinin azalmasi tayin edilir.

Alman naticalor gOstormisdir ki, domir mubadiloesinin
gostaricilorinin doyisilmasi ilo xastoliyin klinik agirlasma doracasi
arasinda birbasa asililiq var ki, bu da pasientlorin garaciysrindo vo
digor organlarinda domirin toplanma soboblorini aydinlagdirmaga
imkan verir.

[k dofo olaraq desferal terapiyasi alan xostalorin gan serumunda
ferritinin giymatlorinin kegirilon mialico kurslarinin sayindan asili
olaraq, doyisilmasi toyin olunmusdur. Bels ki, desferal terapiyasindan
sonra ferritinin qatiligi azaldig1 halda sonraki miialicolordon onun
soviyyasi dayisilmaz qalir. Damir mubadilasi vo digar biokimyavi
parametrlorlo birlikdo xastoloro ultrases miayinosinin diagnostik
doayari giymatlondirilmis, homginin onlar arasinda garsiligli alagalor
muayyon edilmisdir.

Tadgiqatin praktik ahamiyyati. Totbiq olunan kompleks bio-
Kimyavi muayins tisullart hemoqlobino-enzimopatiyalari olan xoSto-
lorin daxili orqanlarinin domirlo hansi saviyyado yiklonmasini
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mioayyan etmokls, sshiyys mioassisalori torafindon onlara vaxtinda
komaklik gostorilmasine imkan veracokdir. Damir yiiklonmasinin
gostoricisi olan ferritinin giymatlarinin  doyisilmasinin desferal
terapiyasinin sonra dinamikada Oyranilmasi hematologlarin miialica
protokollarinin daha diizgiin tartib etmalarine kdmoklik gostaracakdir.

Elmi-todqgiqat isinin naticalori  hemoglobino-enzimopatiyali
xastolorin  diagnostikasinda biokimyoavi Vo ultrasos miuayins
tsullarinin ~ birgo totbiq olunmasmin  shamiyyatli  oldugunu
gOstormisdir. Miiallif torofindon alinan elmi-tadqiqat isinin naticalori
Azorbaycan Respublikasinin Talassemiya Moarkazinin Xastalorinin
mulayino vo mualicasine komoklik gostarilmasi  lglin  tagdim
olunmusdur. Bu haqda Talassemiya Markazinin rahbori torafindan
aray1s toqgdim olunmusdur.

Tadgiqatin obyekti va predmeti. Tadqiqat isindo Azorbaycan
Respublikas1 Talassemiya Morkozino miraciot etmis 241 Xosto
muayinadan kegirilmisdir. Hemoglobinopatiya va enzimopatiyali
xastalorin yasi 1 yasdan 40 yasa qodar hom kisi, hom doa qadinlar togkil
etmisdir. Kontrol qrupu hemoglobino-enzimopatiyasi olmayan yas vo
cino gora uygun golon saglam soxslor miayins edilmisdir.

Aprobasiya va tatbigi. Dissertasiya isinin ayri-ayri fragmentlori
XXII' Umumdiinya kongresinda (qy6ait, OAD, 2016); Azarbaycan
milli anatomiya moktobinin banisi, a.e.x., prof. K.©.Balakisiyevin
110-illik yubileyina hosr olunmus Beynolxalq elmi konfransinda (Baka,
2016); O©O.M.Oliyevin anadan olmasinin 120-illik  yubileyi
munasibatilo ATU-da kegirilon elmi-praktik konfransinda (Baki,
2017); 13-cu Beynolxalg kongresinds (Sudak, Krim, Rusiya, 2017);
2.6.X., t.e.d., prof. T.©.Tagizadonin 95 illik yubileyino hosr olunmus
elmi-praktik konfransinda (Baki, 2018); AHMK 1-ci Azorbaycan
Beynolxalq hematologiya muitoxassislorinin kongresinds  (Baki,
2019); International conference on Applied Biosciences (ICAB-2019).
M.A.Jinnah University, Karachi (Pakistan, 2019) konfransinda, prof.
A.M.Ofondiyevin 80-illik yubileyino hosr elmi-praktik konfransinda
(Baki, 2023) muzakirays ¢ixarilmigdir.

Cap islori. Dissertasiya movzusu tzra 22 elmi is — 11 moqals,
11 tezis, onlardan 4 mogalo vo 4 tezis xarici jurnallarda dorc
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olunmusdur.

Tadgigatin naticalori Azarbaycan Respublikast Talassemiya
Moarkazinin xastalarinin mualicasinds va Biokimya kafedrasinin todris
programinda totbiq olunmusdur.

Dissertasiyanin yerina VYetirildiyi taskilat. Dissertasiya isi
Azorbaycan Tibb Universitetinin  biokimya kafedrasinda yerino
yetirilmisdir.

Dissertasiyanin  hacmi va strukturu. Dissertasiya isi 168
kompyiiter sohifasindon (Umumi isara say1 — 200374) sorh edilmisdir.
Dissertasiya giris (11539), adobiyyat icmal1 (60998 isars), material vo
metodlarina dair II fasil (18790 isars), saxsi tadgiqatlar1 shats edan 111
fosil (62945 isaro), alinmig naticalorin muzakirasi (41836 isaro),
naticalor (3670 isara), praktik tovsiyalor (596 isara), adobiyyat siyahisi
bolmoalarindan ibaratdir. ©dabiyyat siyahisinda 315 elmi monbaya
istinad edilir (onlardan 6-s1 Azarbaycan dilinds, 3-0 turk, 54 monba
rus vo 252 xarici dillords olan adobiyyat monbaloridir). Dissertasiya
26 cadval, 27 sokillo illUstrasiya edilmisdir.

TODQIQATIN MATERIAL VO METODLARI

Tadqgiqat isi Respublika Talassemiya Markazindon gotiiriilmiis
1-40 yagli 241 xasto Uzorindo aparilmigdir. Onlarin hamisinin Klinik
diagnozu Talassemiya Morkazinin hokimlari torafindon qoyulmusdur.
Xastalorin 125-i (51,9%) kisi, 116 nofori (48,1%) gadin cinsinos aid idi.
Kontrol qrupunu 9 kisi (45%), 11 qadin (55%) olmaqla, muvafiq yasda
20 praktik saglam goxslor toskil etmisdir. Hemoglobino-
enzimopatiyali xostolor diagnozlarina osason asagidaki qruplara
boliinmiisdiir.

Homoziqot -talassemiyali xastolorin say1r 125 nofar (51,9%),
heteroziqot B -talassemiyali xastolor isa 53 nofar (22,0%) toyin
edilmigdir. Qaninda struktur-anomal hemoglobin toyin olunan
Xastalorin say1 isa 34 (14,1%) olmusdur. Muayins olunanlarin arasinda
on az tayin olunanla araliq B-talassemiyali xastalordir — 5 nofor (1,9%).
Drepanotalassemiya, a-talassemiya va qliikoza-6-fosfatdehidrogenaza
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fermentinin g¢atismazlig1 olan xastalorin har biri 8 nafor olmagla,
3,32% qrupa daxil edilmisdir.

Qan serumunda domirin miqdari, domirin Umumi birlosma
gabiliyyati, domirin latent birlosma qabiliyyati, transferrinin doyma
omsali Almaniyanin “Human” firmasinin doasti ilo spektrofotometrik
usulla, ferritinin, transferrinin, laktoferrinin, hepsidinin qatiligi Cin
Respublikasinin istehsali olan dastlo immunoferment Gsulu ilo Stat
Fax 303 Plus (ABS) analizatorunda (diferensial filtr 450-650 nm) apa-
rilmigdir. Seruloplazminin vo misin miqdar1 da spektrofotometrik
tisulla “Bio-Latent” (Cexiya) dasti ilo toyin edilmisdir.

Statistik analizlor variasiya, diskriminant, korrelyasiya analiz
tisullarinin totbigi ilo MS Excel-2016 vo IBM Statistics SPSS-20
programlar vasitosilo aparilmis, naticalor ¢odvallords vo grafiklorda
oks etdirilmigdir.

SOXSi TODQIQATLARIN NOTiCOLORI

Kontrol qrupuna daxil olan saxslarin biokimyavi gostaricilari.
Kontrol qgrupunda HbA> vo HbF fraksiyalarinin  giymotlori
Azorbaycanda yagayan saglam soxslorin doyarloring, yoni gobul
edilmis normativlora uygundur. HbA> qiymati orta hesabla
2,07£0,14% toskil edir (p=0,002). HbF miqdar1 iso orta hesabla
1,42+0,08% (p<0,001) toyin edilmisdir. Mioayyon edilmisdir ki,
kontrol grupuna daxil olan soxslorin gan serumunda SD miqdar
21,1+0,7 mkmol/l, DUBQ — 56,1+1,5 mkmol/l, DLBQ — 44,1+11,1
mkmol/l, TDO iso 35,2+2,1%-dir. Damirlo birlogsmis ziilallarin qatilig
muoayyan edilorkan, hepsidinin miqdar1 orta giymatlo 71,8+1,3 pg/ml
olmusdur. Laktoferrinin saviyyasi orta giymatlo 0,62+0,04 ng/ml toyin
edilib. Bu grupda transferrinin orta giymoti 2,57+£0,09 ng/ml, ferritinin
IS0 72,945,5 ng/ml, seruloplazminin orta gatiligi 30,4+0,2 mq%, misin
miqdar1 19,9+0,1 mkmol/l tayin edilmisdir. Belalikls, kontrol qrupuna
daxil olan saglam soxslorin gan serumunda domir mibadilosinin
gostaricilari gobul edilmis normativlars uygun olmusdur.

Homoziqot va heteroziqot p-talassemiyalar zamant damir
mubadilasi gostaricilarinin tadqigi. HbA> fraksiyasinin miqdari
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homozigot xastalords 0,6-11,0% arasinda doyismisdir (Me — 1,870; Oz
—1,55; Q3 — 2,60) (p=0,002). HbA2-nin giymati kontrol grupu ils
miqgayisads 40,7% ¢oX, yani 1,4 dofs yiksak giymatlorla saciyyalanib.
B-talassemiayalarin diagnostikasinda HbF fraksiyasinin hemolizatda
saviyyasi orta hesabla 60,5£2,1% (Me — 60,5; Q1 — 1,10; Qs — 1,73)
olmusdur. Bu gostaricinin migdarmin kontrol qrupu ilo migayisads
42,6 dofa artmasi muayyan edilmisdir (p<0,001).

Almmis noaticolor gostorir Ki, heteroziqot B -talassemiyali
pasiyentlordo HbA: fraksiyasinin qiymatlori kontrol qrupu ils
migayisads 2,6 dofs (p<0,001) artur.

Tadqiqat isinin gedisinda toyin olunmusdur ki, HbF fraksiyasi-
nin bu grupda giymatlari kontrol grupu ilo miigayisads 70,8% coxdur.

Homoziqot B-talassemiyali xastalorin gan serumunda domirin
miqdar1 orta hesabla 33,7 mkmol/l (Me — 21,4; Q1 — 19,7; Q3 — 23,6)
olmusdur. Bu gostaricinin kontrol grupla miigayisasi zamani domirin
miqdar1 59,6% ¢ox toyin olunub (p<0,001). 125 nofar xastonin 97-do
(77,6%), domirin miqdar1 artmis, 28 noforindo (22,4%) iso kontrol
grupu ilo miigayisads azalmisdir. Miiayina olunanlarin gan serumunda,
hamginin DUBQ iimumi miqdar1 15,1% azalmis vo TDO-nin soviyyo-
si isa kontrol qrupu ilo migayisado 1,8 dofo (p<0,001) artmisdir.
DLBQ-nin orta qatiig 23,1+2,0 olmus, bu, kontrol grupu ils
mugayisads 47,5% azalmigdir (p<0,001) (Sokil 1).

190,0 4 7

170,0
150,0 1
130,0 -
110,0
90,0 A o
70,0 A

50,0
Domir DUBQ DLBQ TDo
Sakil 1. Homoziqot-p-talassemiyali xastalorda domir miibadilasi
gostaricilori (kontrol — 100%).
Heteroziqot [-talassemiyalt Xostolor grupunda domirin orta
qatiligi 39,0+2,9 mkmol/l tayin edilmis, kontrol qrupu ilo migayisado
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84,5% ¢ox olmas1 miioyyon edilmisdir. DUBQ orta giymoti 53,4+1,3
mkmol/l olmagla bu gostarici kontrol grupu ilo miiqayisads 4,9% azdir.
DLBQ-nin gatiligi 21,8+1,1 mkmol/l olmusdur. Bu, kontrol grupu ils
mugayisads 50,5% az tayin edilib. Bu gostaricilorin oksina xastalords
TDO qatilig1 67,4% (p<0,001) ¢ox miiayyan olunub.

Homoziqot f -talassemiyali xostolorin 122 noforinds ferritinin
qatiligi (97,6%) normadan ¢ox, 3 nafarinds 2,4% asag1 alinmisdir.

1-ci codvaldon goriindiiyti kimi, qanda ferritinin miqdari
homozigot xastalorda kontrol qrupu ilo mugayisads 30,9 dofo ¢ox
toyin edilmisdir (p<0,001). (Me — 75,3; Q — 55; Q3 — 92,2) (cadval 1).

Cadval 1

B-talassemiyal xastalarin gan serumunda tayin olunan
SF, ST, SH va SL

Kontrol Homoziqot Heteroziqot
Gostaricilor 1220 ' | B-talassemiyalar, | B-talassemiyalar,
~ n=125 n =53
Qan serumunda | 72,9¢55 | 222+06£1863 287,5148,4
ferritin, ng/ml | 31,3-112 7,7-8289 7,6-1850
’ ’ (p <0,001) (p< 0,001)
Qan serumunda | 2,57+0,09 1,79+0,04 2,52+0,07
transferritin, g/l | 2,08-3,41 0,94-3,38 0,98-3,42
’ A (p <0,001) (p =0,781)
Qan serumunda | 71,8+1,3 | 109351087 413,9451,2
hepsidin, pg/ml | 61,8-81 0,5-6228 7-1576
’ ’ (p <0,001) (p < 0,001)
Qan serumunda 20,71+0,20 21,60+0,16
laktoferrin, %géig gj 1,97-23,8 19,2-23,8
ng/ml T (p <0,001) (p < 0,001)

Qeyd: p < 0,001 kontrol grupu ilo mugayisado;

Todqiqat isinin gedisindo malum olmusdur ki, talassemiyanin bu

novinds ST saviyyasi 125 nafardan 90-da (72,0%) norma daxilinds,
35 nafards iso (28,0%) normadan asagi miiayyan edilmisdir (p<0,001).
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Almmis naticalora asasan gostarilon grupda xastalorin gan seru-
munda transferrinin giymati kontrol qrupun gostaricilarindsan 30,3%
(p<0,001) asagdir.

Homoziqot B-talassemiyali xastalorin gan serumunda hepsidinin
orta riyazi gostoricisi 1093,5+108,7 pg/ml toskil edorak, kontrol
dayarlorindan 15,2 dofs yuksakdir (p<0,001).

Bu grupda laktoferrinin miqdar1 orta hesabla 20,71+0,20 pg/ml
olmusdur (p<0,001). Kontrol grupu ilo mugayisads laktoferrinin
miqdar1 33,6 dofo gox toyin edilib.

Heteroziqot [ -talassemiyali Xostolords isa ferritinin qatilig
kontrol grupu gostaricilari ilo mugayisadas 3,9 dafa (p<0,001) artmigdir.

Todgiq edilon qrupda transferrinin orta riyazi gostoricisi
2,52+0,07 g/l toskil edarak, kontrol qrupu ilo miqayisads 1,9%
asagidir.

Bu xostalords hepsidinin gostoricilorindo  nozors c¢arpacaq
dayisikliklor toyin olunmusdur. Hepsidinin qatiligi kontrol qrupu ils
miugayisads 5,8 dofa (p<0,001) artiqdir.

Tadgig olunan heteroziqot (3 -talassemiyali Xastolor qrupunda
laktoferrinin orta riyazi qatiligi 21,60+0,16 pg/ml-dir. Bu gostarici
kontrol grupu ilo miigayisads 35,1 dofs (p<0,001) artiqdir.

a-Talassemiyali xastalarda damir mubadilasinin gostaricilarinin
tadgigi. Umumi miayina olunan xastalorin arasinda 8 nofardos (4 qadin,
4 kisi) a-talassemiyanin gostoricisi olan HbH agkar edilmigdir. H
hemoglobinopatiyali Xostolordo domir mubadilesinin gdstoricilori
todqiq edilmisdir.

a -Talassemiyali xoStolorin ganinda domirin gatiliginin orta
giymoti kontrol grupu ilo mugayisado 41,6% (p<0,001) artiqdir.
DUBQ-nin orta giymoti 52,2+4,0 mkmol/l alinnmisdir. Bu da saglam
soxslarin ganinda tayin olunan gostarici ilo miigayisods 6,9% asagidir
(p=0,334). DLBQ-nin orta gostaricisi 26,9+3,6 mkmol/l olmusdur. Bu
gostarici kontrol qrupu ilo mugayisads 38,9% (p=0,017) asagidir.
Hemoglobin H formali xastalorin gan serumunda TDO orta hesabla
52,8+4,4% (p<0,003) olub, kontrol grupu ilo migayisado 49,8%
yuksok alinmigdir.
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Alman naticoloro osason «a -talassemiyali pasiyentlordo
ferritinin gatilign  kontrol gostaricilori ilo miqgayisado 5,9 dofo
(p=0,042) artiq. Onun orta riyazi doyori 429,7£142,5 ng/ml toskil edir.
Transferrinin todqiqi zamami askar edilmisdir ki, onun qatilig1
muayina olunanlarin 50%-do normadan asagidir. Bu da transferrinin
qatiligimin kontrol grupu ilo migayiseds 1,2 dofo asagi olmasi ilo
xarakteriza olunur (Sakil 2).

40,0 92/ 36,4
35,0 |
30,0 1
25,0 |

20,0
20,0 A ‘
15,0
1000 1 59
5,0
0,0 ‘ e

-5,0 - -1,2
Ferritin ~ Transferrin  Hepsidin  Laktoferrin

Sokil 2. a-talassemiyali xastalarda domir mubadilasi ziilallarimin
saviyyasinin dayisikliklari (kontrol 100%0)

Toadqiq edilon qrupda hepsidinin gatiliginin orta riyazi géstaricisi
1436,2+£220,5 pg/ml toskil edarak, kontrol doyarlordon 20 dofa yiik-
sokdir (p<0,001).

Laktoferrinin qatiligr orta hesabla 22,44 ng/ml olmus, kontrol
grupu ilo miigayisads 36,4 dofa (p<0,001) artmisdr.

Belaliklo, a -talassemiyali xastalords domir mibadilasinin
gostaricilarinin gan serumunda gatiliglari kontrol hadlari saviyyasinda
doyigmis, domirin, ferritinin, hepsidinin, laktoferrinin qatilig1 kontrol
grupu ilo migayisads artdigi halda, transferrinin giymatlorinds iso,
oksina azalmanin oldugu miisyyon edilmisdir.

Struktur-anomal hemoglobinli, aralig B -talassemiya va
drepanotalassemiyali xastalarin damir mibadilasinin gostaricilari.
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241 xoStonin  venoz qanmmin  poliakrilamidamfolin  gelda
izoelektrofokuslasma vo asetat-sellilloz kagizlarda elektroforezi
zamani1 34 nofords (14,1%-do) yavas harokatli HbS, HbD vo HbE
uygun olan struktur-anomal hemoglobinlar toyin edilmisdir. Miayina
olunanlarin 3-da (1,2%) struktur-anomal hemoglobin D, bir xastods
HDbE va 30 nofardoa HbS (12,4%) askar edilmisdir.

B -Talassemiyali Xostolorin 5-do (2%) talassemiyanin araliq
formasi mioyyan edilmisdir.

8 nofordo (3,2%) HbS p -talassemiya ilo birgo formasi
drepanotalassemiya toyin edilmisdir.

Struktur-anomal HbS olan xastalords saglam soxslora nishoton
HbA2-nin giymatlori 6,5%, yoni 1,1 dofo asagi toyin edilmisdir.
Alinmis naticalara asason bu gostaricinin statistik Gmumi doarayi 1,94
10,18% (p=0,417) toyin olunmusdur. Muayina olunan grupda HbF
qatilig1 aksina 94,1% ¢ox olmusdur, yani 1,9 dofo yiiksok alinmisdir.
Struktur-anomal HbS-in qatiligi iso Me=43,7 (Q:1 — 34,1; Q3 — 65,1)
toyin edilmisdir. Struktur-anomal HbD olan Xxastalorde anomal
hemoglobinin imumi gatiligi 40,3+20,1% toyin edilib. Bu grupda
anomal hemogqlobinin asagi hoddi 11,2%, yuxar1 haddi iso 78,8%
arasinda doyisilmisdir. Struktur-anomal HbE-nin @imumi miqdari
70,9% toyin edilmisdir.

Drepanotalassemiyasi olan 8 xastonin (3,3%) 6-da HbA: (75%)
yuksak, 2 xastads isa 25% asag1 goymatlor alinmisdir. Kontrol qrupu
ilo migayiss etdikdo HbA2 — 311,6% cox 4,1 dofa (p<0,001); HbF iso
670%, yani 7,7 dofs, (p=0,760) yiksak olmusdur.

Struktur-anomal hemoglobinli xostalorlo B-talassemiyanin araliq
formas1 vo drepanotalassemiyali xaStolorin gan serumunda domir
mubadilasinin gostaricilori 6yronilmisdir. Miiayino olunan gruplarda
araliq f -talassemiyali xostolordon basqa digor gruplarm gan seru-
munda domirin gdstaricilori kontrol grupu ilo mugayisads yiiksak
alinmisdir.

Qan serumunda domirin qatilig1 on ¢ox 135% (2,4 dofs) struktur-
anomal hemoglobini olan Xastalordo alinib. Damirin orta statistik
doyari 49,6+£6,2 mkmol/l (p<0,001), on asagi qiymotlor araliq f3 -
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talassemiyali xastalords toyin olunmusdur. Domirin timumi miqdari
17,9424 (p=0,234) kontrol grupu ilo migayisads onun gatilig1 15,4%
asag1 alinmigdir. Damirin Gmumi birlosmo gabiliyyati bitiin qruplarda
kontrol ilo mugayisads asagi saviyyada tayin olunmusdur. Bu gostarici
kontrol grupu ilo migayisado struktur-anomal hemoglobinlords
23,8% (1,3 dofo), araliq f-talassemiyali soxslordo 16,5% (1,2 dofo),
drepanotalassemiyali xastolords 27,2% (1,4 dofo) asagi qiymatlorlo
xarakterizo olunmusdur. Gostaricilordon DLBQ-nin giymatlori do
kontrol grupu ilo mugayisads asagi soviyyads alinmigdir. Belo ki
DLBQ-nin qatilig1 struktur-anomal hemoglobinli xastalords kontrol
grupu ilo migayisade 57,4% (2,3 dofs), araliq [ -talassemiyalar
zamani 32,1% (1,5 doafo), drepanotalassemiyali xastolords 35,4% (1,5
dofo) asagidir.

TDO-nin gatiligi an cox struktur-anomal hemoglobini olan
xastalorda toyin olunmusdur. Onun orta statistik doyori 64,9+1,8
mkmol/l alimb. Kontrol grupu ilo migayisads onun giymati 84,2%
coxdur (p<0,001). On asag1 qiymat drepanotalassemiyalarda mioyyan
edilib (33,9 £3,9%). Araliq B -talassemiyali xastolorin gostaricisi
kontrol grupuna yaxindir 35,9+9,8% (p=0,684).

Tadgiq olunan struktur anomal hemoglobinli xastalor olan qrupda
gan serumu ferritinin saviyyasi kontrol grupla mugayisads 4,9 dofo
(p<0,001) yiiksok olmus, orta qiymati 353,8+47,3 pg/l toskil etmisdir.

Tadqigat zaman1 mUayyan olundu ki, struktur-anomal hemoglobin
diagnozlu xastalorin gan serumunda domirin miqdar1 ilo ferritinin
qatilig1 arasinda statistik diiriistlik musyyon edilmisdir (p=0,256;
p=0,144). Bu qrup Xastalorda domirin va ferritinin migdarinin eyni
zamanda toyini struktur-anomal hemoglobini olan xastalorin
garaciyarinin, dalaginin domirlo  yiklonmo soviyyasini mioyyan
etmok Ucln istifads edilo bilor.

Struktur-anomal hemoglobini olan xastalorin gan serumunda hep-
sidinin saviyyasi orta hesabla 469,1+61,6 pg/ml taskil edir. Bu, kontrol
grupun miuvafiq gostaricilorindan 6,5 dofo (p<0,001) ylksokdir.
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Todgigatda Oyranilon grupun gan serumunda transferrinin orta
qatiligr 3,42+0,19 g/l toskil etmisdir. Bu, kontrol grupu ilo migayisads
33,1% (p<0,001) coxdur.

Laktoferrinin qan serumunda qatiliginin toyini zaman askar
edilmisdir ki, onun saviyyasi saglam insanlarla miiqayisads 35,3 dofo
(p<0,001) artmisdir.

Araliq [ -talassemiya diagnozu olan grupda domirin Umumi
miqdar1 orta hesabla 17,9+2,4 mkmol/l olmusdur. Bu gostaricinin
kontrol grupu ilo mugayisads 15,4% (p=0,234) azalmasi miisahido
edilmisdir.

Bu grupda ferritinin qatiliginin kontrol qrupu ilo migayisads
ohomiyyatli daracads (12 dofo) artmigdir. Transferrinin qatiligi iso
kontrol grupu ilo mugayisads 20,3% (p=0,197) azalmigdir.

Araliq [ -talassemiyali xoStolorin gan serumunda hepsidinin
qatilig1 orta hesabla 83,3+£52,8 pg/ml toyin edilmisdir. Bu, kontrol
grupu ilo miigayisado 16% artmigdir. Bu qrupda laktoferrinin qatilig
kontrol grupu ilo miigayisads 96,4 dofs (p<0,001) artmigdir.

Drepanotalassemiyali xastalorin gan serumunda ferritinin qatilig
orta hesabla 1060,8+532,2 ng/ml olmus, kontrol grupu ilo migayisada
14,5 dofas (p<0,001) artmis, araliq S-talassemiyasi olan xaStalarlo mi-
gayisada isa 1,2% azalmisdir.

Bu qrupda transferrin kontrol grupu ilo migayisodo 24,6%
(p<0,001) az muayyan edilmisdir.

Bu grupa daxil olan xastolorin gan serumunda hepsidinin gatilig
kontrol grupu ilo miigayisads 6,1 dafa (p<0,002) artmisdir.

Laktoferrinin  gan serumunda qatiligi kontrol qrupu ilo
miugayisads 35,7 dofo (p<0,001) artmigdir.

Beloalikla, aparilan eimi-tadqiqat isi naticosindo miayyan edilib ki,
muayina olunan gan xostoliklori zamani domir mibadilosinin gos-
toricilori onlarin klinik vo genetik ndvlorindsn asili olaraq doyisilir.

Hemoglobinopatiyali xastalarda seruloplazminin  va misin
tadqigi. Todqig edilon homozigqot f -talassemiyali xastolorin gan
serumunda seruloplazminin qatiligini toyin edarkon, bu gostaricinin
orta saviyyasinin 5,4+0,1 mq% olmasi tayin edilib. Bu nazarat qrupu
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ilo mlgayisads 82,1% (p<0,001) azdir. Bu qrupda misin orta saviyyasi
28,4+0,5 mkmol/l olub, kontrol grupla migayisads 42,8% artmigdir
(p<0,001).

Homoziqot [ -talassemiyali xastolordon  forgli  olaraq,
heteroziqotlarda SP-nin orta qiymoti 14,9+0,1 mq% olmusdur, bu,
kontrol grupu ilo migayisado 51,0% (2 dofo) azdir (p<0,001).
Heteroziqot S-talassemiyali xastolorda misin orta saviyyasi 24,8+0,6
mkmol/l taskil edarak, nozarat qrupu ilo mugayisads 25,0% (p<0,001)
yuksak toyin edilmisdir.

NOvbati qrupa [-talassemiyanin araliq noviino aid olan Xxastalor
daxildir. Bu xastalorin gan serumunda SP-nin giymatinin 6,3+0,7
mq% oldugu agkar edilib. SP-nin qatiligi 4,8% asag1 alinmigdir
(p<0,001).

Seruloplazmindan fargli olaraq misin orta qatilig1 nazarst grupunu
ilo miqayisada 1,3% yiliksok toyin edilmis, orta gqatihigr 25,2+0,8
mkmol/l olmusdur.

p -talassemiyanin  struktur-anomal hemoglobinlarlo  birgs
formasinda (drepanotalassemiyalar) zamani SP-nin gatiligmnin orta
giymatinin 4,9£0,2 mq% oldugu va bunun nozarst grupundan 83,8%
(p<0,001) asag1 olmasi miiayyanlosmisdir.

Drepanotalassemiyali xastalarin gan serumunda misin orta giymo-
ti 29,5+0,4 olmagla, nazarat grupu ilo mugayisads 1,5 dofo goxdur
(p<0,001).

Kontrol qrupunun giymotlorini « -talassemiyali xoastalorin
seruloplazminin g0storicilori  ilo  miigayisesi  xastolordo onun
soviyyasinin 84,2% mq% (6,3 dofo) az olmas1 agkar edilmisdir. Misin
qatiligr oksing, kontrol grupundan 57,8% mkmol/l goxdur (p<0,001).
Misin orta gatiligi 31,4+0,5 mkmol/l tayin edilmisdir.

Struktur-anomal hemoglobinlar olan xastolorde SP-nin gatiliginin
orta qiymati 7,3+0,6 mq olmusdur. Mduayino olunanlarda seru-
loplazminin miqdar1 76,9% (4,2 dofo) az toyin edilmisdir. Misin gos-
toricilorina nozor salsag, onun orta giymatinin 30,6+0,3 alindigini
goruruk. Kontrol grupun naticalarindon forgli olaraq, struktur-anomal
hemoglobinlorde misin migdar1 53,8% (1,5 dofo) (p<0,001) cox
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alinmisdir.

Hemoqlobinopatiyali xastalorin gan serumunda SP-nin qatiligina
nozar salsaq, an yiksok giymat heteroziqot S-talassemiyali, oan asagi
Saviyys a-talassemiyali soxslords toyin edilmisdir. Biitlin gruplarda
misin gostaricilorini miqgayiso etsok, asagi saviyys heteroziqot S -
talassemiyali, yuxari qatiliq iso a-talassemiyali xastolords askar edil-
misdir.

Qlukoza-6-fosfatdehidrogenaza fermentinin  defisiti  olan
xastalarda damir mubadilasinin gostaricilari. Son illordo aparilan
elmi-tadqiqat islorinin naticalori Azarbaycan Respublikasinin shalisi
arasinda  qliikoza-6-fosfatdehidrogenaza fermentinin  (Q-6-FD)
catisgmazliginin yuksok tezliklo (15-20%) yayilmasini demoys osas
verir. Bu fermentin defisiti zamani1 damardaxili hemoliz bas verir. On-
larda hom do maddoalor mubadilasinin, xtsusilo do domirin mixtalif
gostaricilorinin giymatlorinds do nozars garpacaq doyisikliklor toyin
olunur.

Talassemiya Morkozindon gétiiriilmiis 8 xastads Q-6-FD fermen-
tinin aktivliyi asagi olmusdur. GOstarilon gruplarda Q-6-FD fermen-
tinin aktivliyi 0-1,9 v/qHb arasinda doyisilmisdir. Heterozigot
formalar toyin olunmamisdir. Askar olunan xastslorin klinik gedisinin
agirlasmasi, birinci névbads Q-6-FD fermentinin defisiti ilo, digar
torafdon, bir gisim dorman preparatlarinin gobulu naticasinds onlarda
yaranan eritrositlorin hemolizi ilo slagadardir. Q-6-FD fermentinin
aktivliyinin asag1 olan usaqlarin valideynlorinin ganlarinin miiayina
olunmas1 gostordi ki, butiin hallarda valideynlor Q-6-FD fermentinin
hemiziqot vo homoziqot genetik formalarinin dasiyicilaridir. Q-6-FD
fermentinin aktivliyi 0-2,0 v/qHb olan kisi cinsindon olan xastolor
hemiziqot, 1,0-1,9 v/gHb olanlar iso homoziqotlara aid edilmisdir.
Hemiziqot vo homoziqot formalarin yayilma tezliyi {imumilikdo
3,18% olmusdur. Q-6-FD fermentinin defisiti olan Xastolorin gan
serumunda domirin miqdar1 22,7 mkmol/l ilo 43,1 mkmol/l arasinda
dayisorak, orta giymatlo 38,0 £2,3 mkmol/l olmusdur (p<0,001).

Qan serumunda domirin qatilig1 kontrol qrupu ilo miigayisada
79,9%, yoni 1,8 dofo artiq alinmisdir. Transferrinin doyma faizi
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saglam soxslorin gostaricilari ilo mlgayiseds 71,6% ¢ox alinmisdir.
Digor gostoricilorin qatihgi DUBQ 12,0%, DLBQ 40,4% (1,7 dofo)
kontrol grupu ilo migayisads az alinmisdir.

Tadqiq edilon xastalords ferritinin qatiligi kontrol qrupu ilo miiga-
yisado 6,9 dofo (p<0,001) cox toyin olunmusdur. Qan serumunda
transferrinin giymatlori kontrol qrupu ilo miigayisads 6,4% asagi, orta
giymati iss 2,40£0,14 toyin olunmusdur.

Hepsidinin gan serumunda qatiligi orta qiymotlo 381,6 ng/ml
olmusdur. Kontrol grupu ilo migayisads 431,7% (5,3 dofo) artiq alin-
mugdir (Me 471,1 (Q1- 357,4; Q3-632,5).

Q-6-FD fermentin defisiti olan 8 xoastodo domir mibadilosindo
istirak edon laktoferrinin do qatilig1 toyin edilmisdir. Laktoferrinin qa-
tiliginin - gostaricilorini kontrol grupu ilo miigayise etdikds, bu
giymatin 36,2 dofo artiq olmasi toyin edilmisdir (p<0,001). Laktoferri-
nin gatihigmin orta qiymoti 22,31 ng/ml alinmisdir. Alinan naticalor
gostorir ki, glikoza-6-fosfatdehidrogenaza fermentinin defisiti olan
soxslordo domir mdibadilosinin  gostoricilori arasinda on ¢ox
doyisikliys ugrayan qan serumunda domirin, transferrinin doyma
omsalinin, hepsidinin va laktoferrinin gatiliginin artmasidir.

Bu grupda seruloplazminin miqdari 5,6% azalmis orta qiymati iSo
28,71£0,6 mq% olmusdur (p=0,010). Misin gatilig1 kontrol qrupu ilo
mugayisado 63,5% (1,6 dofo) artmasi ilo forglonmisdir. Bu
gostoricinin - minimal haddi 25,2 mq%, yuxar1 haddi iso 35,1 mq%
askar edilmisdir. Organizmin domirlo yliklonmasinin vaxtinda diag-
nostikas1 Q-6-FD fermentinin defisiti olan xastalor Gglin ¢ox vacib va
prognozlagdirict shomiyyoto malikdir. Belo ki, adekvat mualicalor
apararkon onlarin orqanizmlarinds bas vera bilocak patoloji hallarin
qarsisini almaq olar.

Transfuzion asihilig1 olan B -talassemiyali usaq orqanizminin
damirla yUklanmasi zamant qanda ferritinin saviyyasi. -Talasse-
miyali xastalors xelator terapiyasini kegirarkon domir mubadilasinin
gostaricilarinin toyin olunmasi ¢ox miihiim shamiyyato malikdir. Da-
mir gostaricilorina nazarst etmodon xelat terapiyasinin effektivliyini
giymotlondirmok Gglin desferalin dozasin1 diizgiin toyin etmok
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mimkun deyil. Xastalorin organizminds toplanmis domiri ¢ixarmaq
uctin onlara ganla birge domiri 6ziins birlagdirib, onu orqanizmdan
¢ixara bilon dormanlar da vurulur. Tibbds genis totbig olunan domir
xelator preparatina desferali (desferrooksiamini) gostormak olart?.

Desferalin optimal dozasini1 demir va ferritinin mumi migdarini
hesablamagla toyin etmok olar. Burada organizms daxil olan qanin tor-
kibinds olan domir, mods-bagirsaq traktindan absorbsiyasi vo des-
feralin miixtolif dozalarini totbiq etdikdon sonra organizmdsn ¢ixan
metalin miqgdar1 hesablanir.

p-Talassemiyali xastolords SD-in orta miqdar1 33,7+2,5 mkmol/l
(1,6 dofo) ¢ox, SF qatiligi iso orta giymatlo 2254+186,3 mkmol/l (31
dofa) kontrol qrupu ilo migayisads yiksok alinmisdir. S-Talassemi-
yali xastolorin  gan ndmunalarinin - miayinasi gostermisdir ki,
transfuziyalar kegirilon xastalorde doymus transferrinin (DT) miqdari
artir.

Biz 0z todqigatimizda 35 nofor B-talassemiyali xastalorda gobul
olunan desferalin miqdarindan asili olaraq, ehtiyat domirin vo
ferritinin giymatlarinds olan doayisikliyi 6yronmisik.

Desferalin gobulundan ovvol ferritinin orta qatiigt M -
3574,0+441 ng/ml olmusdur.

Desferalin birinci gobulundan sonra ferritinin qanda qatiligt M —
2734,3+358,3 ng/l (Pu=0,079) (pw<0,001) gador azalmigdir. 2-ci dofo
29 xosto desferal gobul etmigdir. Belo ki, 6 xastodo birinci gabuldan
sonra ferritinin qatilig1 referans giymatlora godor azalmigdir. Ikinci
desferal gobulundan sonra ganda ferritinin orta gqiymaoti 2452,3+373,7
ng/ml (M) oldugu halda Xastolorin yarisinda ferritininin soviyyasi
2000,0 vahid sarhad haddini (Me) ke¢momisdir. 75% halda iso 1119,0
vahiddan az olmusdur (Q1), 25% xastalorda bu gostarici hals do yilk-
sok qiymatlori ilo xarakterizo olunmusdur, yani 3076,0 vahid (Qs). Heg

12 Hashmi Gh., Qidwai A., Fernandez K. Enabling routine p-thalassemia prevention
and patient management by scalable, combined thalassemia and hemochromatosis
mutation analysis // BMC Medical Genetics, — 2020. 21(108), — p. 1-9.
https://doi.org/10.1186/s12881-020-01017-x.
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bir xastads ferritinin miqdar1 9450 vahid (max) haddini asmamuisgdir.
Ferritinin avvalki saviyyalori arasinda nazars ¢arpacaq doyisikliklorlo
(Pou=0,014) mioayyan edilmisdir. Bunu avvalki desferal gobulu zamani
alinan ferritinin qiymaotlori ilo tosdiq etmok miimkin deyil (Py=0,294).
Daha daqiqliklo kegirilon statistik analiz bltiin xastalords ferritinin
miqdarinin ovvalki desferal gobulundan forqli olaraq, azaldigini
gostormisdir (p<0,001). Sonraki seanslarda da ferritinin qatilig1 orta
hesabla 2512,5+411,5 ng/ml-don 1136,5£158,8 ng/ml-o gador azal-
misdir.

Miisahids olunan eyni tsiklik proseslor bizi riyazi model qurmagla,
regression analiz  kecirmoys imkan verdi. Kicik Kkvadratlar
metodundan istifade etmokls, bizim torofimizdon  dizxatli
yarimnominal eksponensial, doaracali vo logarifmik reqgression
soviyyalaor yoxlanilmigdir. Nozors garpacaq prosesi tosvir etmok Giglin
2-ci sira polinominal reqressiya metodundan istifads etdik. Bu halda
aproksimalin qiymatinin diiriistlilyii asag1 soviyyodo alindi (R?=0,925)
(Qrafik 1).
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Qrafik 1. Desferalla mualicadan sonra ferritinin
saviyyasinin dayisilmasini gdstaran reqression model.
2-ci sira polinominal reqression modelinds alinan borabarlik bizo
ferritinin soviyyasinin gobul olunmus desferaldan asililigini tayin
etmoays imkan verdi.
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y =1,2665x?— 311,08 x + 32 236
Burada, X — seansin némrasi;
y — ganda ferritinin gozlonilon qatiligidir.

Riyazi modeldan goriindiiyt kimi, desferalla mualiconin birinci
seansinda ferritinin qatihigmin koskin azalmasi miioyyan edilir.
Moualics seanslarindan sonra ferritinin qatilig1 azalsa da, lakin prosesin
ayrilik gradiyenti horizontal xstto yaxinlasir.

Regression model vasitasilo sonraki miialico proseslarindan sonra
ferritinin gatiliginin saviyyasini 95% proqgnozlasdira bilarik.

B -talassemiyali xastalarin garaciyarinin va dalaginin ultrasas
muayinasi ila biokimyavi gostaricilari arasinda alaganin tadqiqi.
Qaraciyarin va dalagin ultrases vasitasilo mulayinasi bu orqanlarin
Olgllorinin formasini va strukturunu, yani eynicinsli olub-olmamasini
miiayyan etmays imkan verir.

B -talassemiyali Xastalorin garaciyarinin vo dalaginin Slgiilarini
ultrasas vasitasilo toyin etmok (i¢lin tadgigata boylk S-talassemiya di-
agnozu qoyulmus 35 xasto (20 oglan, 15 qiz) calb edilmisdir. Kontrol
grupu miivafiq yasli 20 nofor praktik saglam soxslor toskil etmisdir.
Mdayins olunmus xastalarin 20%-i (7 nafar) splenektomiya olmusdur.

Miayina olunmus soXslorda garaciyarin 6l¢st kontrol grupu ils
mugayisads 1,3 dafa cox miayyan edilmisdir. Qaraciyards, hamginin
yuksak exogenlik miisahids edilmisdir. Dalagin 6l¢iilori kontrol qrupu
ilo mligayisodos 2,6 dofo artiq toyin olunmusdur.

Qeyd etmok lazimdir ki, S -talassemiyali xoStolorin ultrasos
muayinasinin naticalori gostorir ki, bu grupda doayisikliys moruz galan
osas orqan dalagdir vo mohz, buna goro xostolorin 7-sino Klinik
voziyysti  yungullosdirmok  Gglin  splenektomiya  omaliyyati
kegirilmisdir. Ultrasas mulayinasi ilo paralel olarag, xastslorin ganinda
garaciyarin biokimyavi muayinalori aparilmigdir.

Biokimyavi muayinalorin naticalorine asason ALT-nin {imumi
saviyyasi 78,0+28,1 U/l olmagla bu gostarici kontrol grupu ils
mugayisado 1,9 dofo (p<0,001) ¢ox mioayyon edilmisdir. AST-nin
qatilig1 isa kontrol qrupla migayisads 1,5 dofs (p<0,001) artiq olmasi
ilo farglonmisdir.
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Bilirubinin butln névlarinds nazars ¢arpacaq doyisikliklor toyin
olunmusdur. Bela ki, imumi bilirubin kontrol grupu ilo mugayisads
1,3 dofs (p<0,001), sarbast bilirubin 9,5 dofs ( p<0,001), birlogmis
bilirubin isa 5,6 dofs (p<0,001) artiq olmusdur.

Apardigimiz todqiqgatlar gostorir ki, ultrases miayinssi zamani
garaciyarin Olgllorinds dalaga nisboton ¢ox doyisiklik alinmayib,
lakin xastaliyin gedisatinda biokimyavi gostaricilords nozoars ¢arpacaq
doyisikliklor alinmisdir.

Beloliklo, elmi isin naticalori B -talassemiyali xastalarin
diagnostikasinda ultrasas miuayinasi ilo yanasi biokimyavi Vo
hematoloji muayinalorin qarsiliql sokilda kecirilmasinin vacibliyini
gostarir. Muayinalarin naticalori kompleks muayins iisullarinin birgo
tatbiginin daha dizgin mialica protokollarimin tortib edilmasi G¢iin
vacib oldugunu siibiit edir.

NOTIiCOLOR

1. Homoziqot-, heteroziqot S -talassemiyali vo qliikoza-6-
fosfatdehidrogenaza fermentinin defisiti olan xostalorin  gan
serumunda domirin qatiligi kontrol grupu ilo miigayisado miivafiq
olaraq 59,6% (1,6 dofo), 84,5 % (1,8 dafa) vo 79,9% (1,8 dofd),
transferrinin doyma omsali iso 1,8, 1,7 vo 1,7 dofo artiq toyin
edilmisdir. Struktur-anomal hemogqlobinlards, drepano—
talassemiyalarda, araliq [ -talassemiyalarda vo « -talassemiyali
xastolorin  gan serumunda domirin qatiligimin  kontrol qrupla
mugayisado on ylksok hoddi struktur-anomal hemoglobinlords
(135,0% — 2,4 dofs ¢ox), an az iso araliq B-talassemiyalarda (15,4%
(1,2 dofo)) miisahido edilmisdir. Transferrinin doyma omsalinin
kontrol qgrupa noazaron on yiksok hoddi  struktur-anomal
hemoglobinlords  (84,2% (1,8 dofs)), on asagi soviyyasi iso
drepanotalassemiyalarda (3,9%) geyds alinmisdir [5,6].

2. Homoziqot-, heteroziqot f -talassemiyali vo qlukoza-6-
fosfatdehidrogenaza fermentinin defisiti olan xastolorin gan serumu
ferritinin qatilig1 kontrol grupla migayisads mivafiq olaraq 30,9, 3,9
Vo 6,9 dofo ylksok geydo alinmigdir. Bu géstaricilordon forgli olarag,
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gan serumunda transferrinin gatiligt homoziqot S -talassemiyali vo
glukoza-6-fosfatdehidrogenaza fermentinin defisiti olan xostolors
muvafiqg olaraqg 1,4 vo 6,4 dofo az, heterozigotlarda isa kontrol
grupundan clzi forglonmisdir. « -Talassemiyalar, araliq S -
talassemiyalar, struktur-anomal hemoglobinlor, drepanotalassemiyali
xastolorin  qaninda  ferritinin  qatiligmin  on  yiksok qiymati
drepanotalassemiyali xoastolordo (14,5 dofo ¢ox) toyin edilmisdir.
Struktur-anomal hemoglobinlords ferritinin gatiligi kontrol qrupu ilo
mugayisado 385% (4,9 dofo) cox olmusdur. Transferrinin qatiliginin
asagl qiymotlori drepanotalassemiyali xastolords 24,6% (1,3 dofo),
oldugu halda, struktur-anomal hemoglobini olan xastalords yuksak
giymatlori ilo farglonmisdir — 33,1% (1,3 dofo) [2,12,13].

3. Homoziqot-, heteroziqot B -talassemiyali vo qlikoza-6-
fosfatdehidrogenaza fermentinin defisiti olan Xxoastslorin  gan
serumunda hepsidin vo laktoferrinin soviyyasi kontrol grupla
migayisads gostariciloro mivafiq olaraq 15,2 va 33,6 dofs, 5,8 vo 35,1
dofa, 5,3 vo 36,2 dofo yiksok alimmisdir [1,8,16]. a-talassemiyali,
struktur-anomal hemoglobinlar vo drepanotalassemiyalar zamani
hepsidinin qatiligi kontrol qrupu ilo mugayisads uygun olaraq 20 dofs,
6,5 dofo vo 6,1 dofo ¢ox oldugu halda araliq S-talassemiyalarda bu
gostarici 16,0% (1,2 dofo) asagi toyin edilmisdir [4,14].Laktoferrinin
qatilig1 saglam soxslora nisbaton on ¢ox araliq S-talassemiyalarda 96,4
dofo statistik artmig, bu gostoricinin asag1 qiymatlori struktur-anomal
hemoglobini olan xastalords 35,3 dofo olmasi ilo saciyyslonmisdir [6].
4. Seruloplazminin gan serumunda saviyyasi hemoglobino-
enzimopatiyali xastolorin hamisinda asagi qiymaotlora saciyyslonir.
Seruloplazminin kontrol grupu ilo migayisads an asag1 qiymatlori « -
talassemiyali (84,2%), on yiksok soviyyasi isa heteroziqot S -
talassemiyali  XoStolordo miisahido edilmisdir. Seruloplazminin
soviyyasindan forqli olaraq, misin qatiligi kontrola nazoron yuksok
giymatlorlo tozahir edir. Belo ki, misin ganda saviyyasi kontrol grupu
ilo mligayisados an yiiksak gliikoza-6-fosfatdehidrogenazali xostalordo
(63,5% (1,6 dofo)), asagr qatiligr iso heteroziqot f -talassemiyali
xastolords (25,0% (1,2 dofo)) miiayyon edilmisdir [7,18].
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5. Ferritinin qatiliginin har gobul edilon desferal terapiyasindan
sonra toyin edilmasi [ -talassemiyali xastolorin qaninda ehtiyat
domirin g0storicisi olmagla muialica protokolunun duzgiin tortib
edilmasina zomanat verir [17, 19].

6. Hemoqlobino-enzimopatiyali xastolorin  domir mdubadilosi
gostoaricilari ilo paralel olarag, ultrasas muayinasinin kecirilmasi bu
grup xestalorin garaciyarinin vo dalaginin domirlo yiklonmo doare-
casini daha daqig muayyan etmays imkan verir [15].

7. Hemoqlobino-enzimopatiyalar irsi xarakterli oldugu iigiin ailo
Uzvlorinin  do kompleks biokimyavi muayinalorini  kegirmaklo,
golacakda dogulacaq xasts Vo saglam usaqlarin prognozunu muayyan
etmoays imkan verir.

PRAKTIK TOVSiYOLOR

1. Hemoglobino-enzimopatiyalarin miixtalif genetik-klinik formalari
oldugu iiciin yalniz kompleks biokimyavi miayinalorin asasinda
hor formaya aid olan xostoliklor zamani domir toplanmasi
daracasini diizgiin toyin etmak olar.

2. Hemoglobino-enzimopatiyalar irsi xarakterli oldugu igiin ailo
Uzvlarinin do kompleks biokimyavi muayinalorini kegirmakls,
golocakda dogula bilagok Xasto Vo saglam usaglarin prognozunu
va domirlo yuklonma daracasini toyin etmok olar.

3. Qan serumunda ferritinin miqdarinin hor desferal terapiyasindan
sonra toyin olunmasi golocokdo hemoglobino-enzimopatiyali
xastolorin miialica protokollarmin diizgln tortib olunmasina imkan
vera bilar.
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IXTISARLAR VO SORTI ISAROLORIN SiYAHISI

ALT
AST
BB
DLBQ
DUBQ
[EE
IFA
Q6FD
SB
SD
SF
SH
ST
TDO
USM
UB

— alaninamintransferaza

— aspartatamintranferaza

— birlogmis bilirubin

— domirin latent birlosmo gabiliyyati
— domirin imumi birlosma gabiliyyati

1zoelektrofokuslagsma
immunoferment analiz
glukoza-6-fosfatdehidrogenaza
sarbast bilirubin

serumda domir

serumda ferritin

serumda hepsidin

serumda transferrin
transferrinin doyma omsali
ultrasas muayinasi

Umumi bilirubin
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