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This article is devoted to the study of β-thalassemia, which is one of the most widespread hereditary dis-
eases among the population of the Azerbaijan Republic. The pathology’s genetic mechanism, clinical and labo-
ratory manifestations are described. A complete analysis of references in this fi eld since 60s was completed. 
The causes of this disease and methods of detecting the pathology in Azerbaijan are examined. Research of 
the β-thalassemia in Azerbaijan was carried out in 40 of the 66 administrative districts of the Republic. The ar-
ticle reviews the main types of β-thalassemia mutations found in Azerbaijan. The most characteristic mutations 
for the population are β0 - Fs codon 8 (-AA), β0 - IVS-II-1 (G>A), β+ - IVS-I-110 (G>A) and β+ - IVS-I-6 (T>C). The 
rarest mutations are codon 5 (-CT), -88 (C>A), β+-IVS-I-130 (G>C) and β0-codon 37 (TGG>TGA). The mutation 
frequencies are listed by administrative districts in Azerbaijan. The possibilities of β-thalassemia manifestation 
together with abnormal forms of hemoglobin in the Azerbaijan population are traced. The methods of treating, 
exploring and prevention of β-thalassemia by the general public, charitable organizations, foreign companies 
and the government of the Azerbaijan Republic are illustrated. Basic prevention methods and the importance of 
establishing a State register of β-thalassemia cases are reviewed.
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ƏЗЕРБАЙЖАНДА Β-ТАЛАССЕМИЯ МƏСЕЛЕСІН ЗЕРТТЕУ ТАРИХЫ МЕН ШЕШУ ЖОЛДАРЫ  
Акперова Гюнай 
Генетика мен эволюция теориясы кафедрасы, Баку мемлекеттік университеті, Баку қаласы, Əзербайжан

 Мақала Əзербайжан Республикасында кең тараған туа біткен β-талассемия ауруын зерттеу мəселесіне арналған. Патологияның туындаудың 
генетикалық механизмі, клиникалық жəне зертханалық көріністері сипатталды. ХХ ғасырдың 60 жылдарынан бері қарай осы сұрақты зерттеген 
барлық əдебиет көздерінің шолуы жасалды. Аталмыш аурудың Əзербайжанда туындау себептері мен патологияны анықтау əдістері жазыл-
ды. Елде β-талассемияның таралу мəселесін зерттеудің барлық кезеңінде республиканың 66 əкімшілік ауданының 40-ы тартылды.  Мақалада 
β-талассемияның мутациясының негізгі типтері, оның ішінде біздің популяцияға тəн түрлері  Fs codon 8 (-AA), IVS-II-1 (G>A), IVS-I-110 (G>A) 
жəне IVS-I-6 (T>C) жəне сирек кездесетін типтері – codon 5 (-CT), -88 (C>A), β+-IVS-I-130 (G>C) жəне β0-codon 37 (TGG>TGA) сипатталды. 
Табылған мутациялардың Əзербайжан  аудандарында таралу жиілігі көрсетілді. Елде бұл аурудың гемоглобиннің аномалды формаларынмен 
қоса кездесуі мүмкіндігі берілді. Əзербайжан Республикасының үкіметі мен шетелдік компаниялар, қайырымдылық ұйымдары мен қоғам қолға 
алған аурудың таралуын  тоқтату жолдары зерттелді. Алдын алудың ең өзекті жолдары мен β-талассемияның жалпыреспубликалық регистрін 
құрудың маңыздылығы көрсетілді. 

Маңызды сөздер: β-талассемия, мутация типтері, алдын алу, Əзербайжан
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22          НАУЧНО-ПРАКТИЧЕСКИЙ МЕДИЦИНСКИЙ ЖУРНАЛ

ИСТОРИЯ ИЗУЧЕНИЯ И РЕШЕНИЯ ПРОБЛЕМЫ Β-ТАЛАССЕМИИ В АЗЕРБАЙДЖАНЕ
Акперова Гюнай 
Кафедра генетики и теории эволюции, Бакинский государственный университет, г.Баку, Азербайджан

Статья посвящена проблеме изучения β-талассемии, являющейся одной из самых распространенных наследственных заболеваний в Азер-
байджанской Республике. Описан генетический механизм возникновения, клинические и лабораторные проявления патологии. Проведен пол-
ный литературный анализ по истории изучения вопроса, начиная с 60-х гг. ХХ века. Описаны причины возникновения данного заболевания 
в Азербайджане и методы выявления патологии. За весь период исследования проблемы распространения β-талассемии в стране, исследо-
ваниям были подвергнуты около 40 районов из 66-ти административных районов республики. В статье показаны основные типы мутаций 
β-талассемии, найденные в Азербайджане, среди которых наиболее характерными для нашей популяции являются Fs codon 8 (-AA), IVS-II-1 
(G>A), IVS-I-110 (G>A) и IVS-I-6 (T>C), а самыми редкими – codon 5 (-CT), -88 (C>A), β+-IVS-I-130 (G>C) и β0-codon 37 (TGG>TGA). Указана 
частота распространения найденных мутаций по районам Азербайджана. Показана возможность встречаемости β-талассемии в Азербайджане 
совместно с аномальными формами гемоглобина. Исследованы пути по предотвращению распространения талассемии, предпринимаемые 
общественностью, благотворительными организациями, зарубежными компаниями и правительством Азербайджанской Республики. Показаны 
основные меры профилактики и актуальность создания общереспубликанского регистра по β-талассемии.

Ключевые слова: β-талассемия, типы мутаций, профилактика, Азербайджан

АКТУАЛЬНОСТЬ ПРОБЛЕМЫ
β-талассемия представляет особый интерес для на-

селения Азербайджана, где частота его самая высокая 
по сравнению с другими наследственными болезнями и 
в некоторых регионах достигает 15-20% гетерозиготно-
го носительства. Ежегодно в республике рождается око-
ло 200 новорожденных с гомозиготной β-талассемией. 
Их число растет и за счет кровнородственных браков, 
исторически широко распространенных в республике. 
Талассемия в эндемических районах является причиной 
материнской смертности (3-5%). Смертельные гемоли-
тические кризы нередко развиваются у женщин-гетеро-
зигот или компаундов в период беременности и родов. 

β-талассемии – это  наследственные заболевания 
гемоглобина, которые передаются по аутосомно-рецес-
сивному типу и связаны со снижением (β+) или полным 
отсутствием (β0) синтеза β-глобиновых цепей [1,2]. 
β-талассемии возникают в результате синтетическо-
го дефекта β-глобиновой цепи, как следствие мутации 
β-гена. Спектр мутаций, вызывающих дефицит бета-
цепи очень широк: от делеции до трансверсий. Чаще 
встречаются точечные мутации, которые могут вклю-
чать кодирующую последовательность, область про-
мотора, инициирующий кодон или стоп-кодон и сплай-
синг-последовательность [3].

 Клинические признаки меняются в зависимости от 
генотипа: β0/β0 ассоциируются с острой формой - талас-
семией major, болезнь Кули; β0/β+ и β+/β+ ассоциируют-
ся со смягченной клинической картиной – талассемия 
intermedia; бес- или малосимптомная картина наблюда-
ется в случае β0/β или β+/β – талассемия minor.

При болезни Кули отмечается высокий уровень 
анемии, снижение лабораторных показателей эри-
троцитов - MCV (средний объем эритроцита), МСНС 
(средняя концентрация гемоглобина в эритроците), 
MCH (среднее содержание гемоглобина в эритроците) 
и повышение HbF (фетальный гемоглобин). Наблюда-
ется повышение ферритина в сыворотке (serum ferritin), 
сывороточного железа (serum iron) и несвязанного (не-
прямого) билирубина [4-6]. Такие пациенты нуждаются 
в частых переливаниях крови.

Термин “thalassemia intermedia” означает все те 
клинические случаи, которые могут варьировать от 
обычной бессимптомальной гетерозиготности до тяже-
лой гомозиготности. Клинические признаки похожи на 
таковые при талассемии major, но менее жесткие, име-

ют отсроченное начало и более слабый курс лечения. 
Диагноз устанавливается сравнительно поздно, в воз-
расте 4-5 лет. Отличительной особенностью этих двух 
типов талассемии является наличие HbA с эффектив-
ным эритропоэзом и присутствием некоторых взрослых 
эритроцитов. На начальных этапах пациенты не зависят 
от переливания или переливания крови не частые.

“Талассемия minor» – наименее тяжелая форма за-
болевания. Пациенты не проявляют особой клиниче-
ской картины или возможно умеренная бледность кожи, 
связанная с легкой анемией. Лабораторные показатели 
выявляют анемию со значением Hb до 1gr/dl ниже нор-
мы. Количество эритроцитов в крови может быть нор-
мальным или, чаще, высоким, значения MCV, MCH и 
MCHC более низкие, HbA2 [7,8] выше нормы. 

Малярийная теория может объяснить различную 
частоту распространения β-талассемии в определен-
ных регионах Азербайджана. Известно, что дефицит 
β-глобиновых цепей определяет дисбаланс в соотноше-
нии между HbA глобиновыми цепями с преципитаци-
ей глобиновых цепей: цепи не могут связываться меж-
ду собой, в случае β-талассемии образуется избыток 
α-цепей, в результат чего изменяется эритропоэз и про-
должительность жизни эритроцитов. Попадая в кровь 
нормального человека, малярийный плазмодий находит 
достаточно субстрата для развития и поражения всего 
организма человека, вызывая глубокую гипертермию 
и гибель организма. При попадании в кровь больного 
талассемией с аномальным эритроцитом малярийный 
плазмодий, не найдя субстрата, погибает, тем самым 
сохраняя жизнь больного сохраняется. Таким образом, 
малярийная теория распространения талассемии объяс-
няет высокую частоту заболевания именно в регионах с 
частой встречаемостью малярии в качестве адаптации. 
И хотя в настоящее время в Азербайджане уничтожены 
98% очагов локализации малярии, в 2010 г. выявлено 
только 50 случаев заболеваемости малярией (P.vivax), 
историческое распространение плазмодия оставило 
свой след в генофонде азербайджанского населения [9].

Высокая частота талассемии в Азербайджане объ-
ясняется, как высокой частотой кровнородственных 
браков в стране, так и историческим распространением 
малярии в некоторых регионах [10,11]. 
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ИСТОРИЯ ИЗУЧЕНИЯ ВОПРОСА В АЗЕРБАЙДЖАНЕ
Хотя основоположником изучения талассемии в 

Азербайджане по праву считается проф. А.М.Ахундова, 
обнаружившая и изучившая различные аспекты этого 
заболевания среди детей, больных анемией, впервые 
информация о наличии талассемии в Азербайджане по-
явилась в печати в 1958 г., автором которой являлись 
З.А.Арифова и М.С.Сафаралиева [12-14]. 

С 70-годов началось интенсивное изучение часто-
ты распространения  β-талассемии среди населения ре-
спублики и клинической картины течения болезни. Так, 
после публикации в 1972 г. монографии А.М.Ахундовой 
«Талассемия», работы по исследованию распро-
странения, частоты встречаемости, типов мутации 
β-талассемии было обнаружено, что в разных регионах 
республики частота носителей заболевания может ва-
рьировать в пределах 0-17% (в среднем 8,7%), при этом 
количество гомозигот среди новорожденных составляет 
1:526 [14,15]. 

В дальнейших исследованиях установлено, что 
в Азербайджане также имеет место встречаемость 
β-талассемии совместно с HbS, HbH, HbD, HbC и HbE 
формами гемоглобина [16-18]. 

Начиная с 1977 года в различных географических 
зонах специалистами НИИ гематологии и трансфузи-
ологии МЗ Азербайджана было обследовано 14.017 
человек в возрасте от 8 до 22 лет на предмет наличия 
β-талассемии, среди которых было 7.558 мальчиков и 
6.459 девочек. В 1977-1978 годах  и в Академии Наук 
Азербайджана проводились работы по исследованию 
«Биохимического полиморфизма гемоглобино- и эн-
зимопатий в Азербайджане», с применением методов 
изоэлектрофокусирования (ИЭФ), электрофореза в по-
лиакриламидном геле (ПААГ) и амплификации [19]. 
Проведенные исследования по выявлению гемоглоби-
нопатий у населения Азербайджана показали, что наи-
более распространенной формой является β-талассемия 
[20]. 

Методом ИЭФ путем выездных экспедиций было 
изучено распространение β-талассемии в 13 населен-
ных пунктах 5 районов республики, обследовано 2993 
школьника, среди которых выявлено 269 гетерозигот. 
Полученные данные показали, что β-талассемия среди 
обследованных школьников распределена неравномер-
но с колебанием частоты гена от 0,0053 до 0, 0848, при 
среднем 0,0449, при котором наиболее низкие генные 
частоты β-талассемии с незначительным колебанием 
получены в селах северо-западной части республи-
ки, наиболее высокие в южных областях республики 
[21,22]. 

В АН Азербайджана был разработан метод иденти-
фикации различных вариантов β-талассемии у гомози-
гот, где за основу взят метод ИЭФ в ПААГ-пластинках. 
Идентификацию вариантов β-талассемии у гомозигот 
проводили при сочетании гетерозиготной β-талассемии 
с аномальными гемоглобинами [23]. 

Учитывая преобладание встречаемости гена β+-
талассемии (59,73%) над β0 геном (40,27%), популяци-
онно-генетические исследования по районам показа-
ли, что полученное соотношение мутантных аллелей 
β-талассемии в наших исследованиях составил 14:38, 

т.е. ген β+-талассемии составляет 73, 08%. В различных 
клиниках города Баку этот показатель равен 56,85%. 
Таким образом, среди больных города Баку более чаще 
встречаются лица с носительством β0-талассемии, чем 
при исследовании в экспедиционных условиях [22]. 

Дальнейшие работы показали наличие генетиче-
ской гетерогенности талассемии: наряду с «класси-
ческим» вариантом β0-талассемии, были выявлены и 
другие мутационные разновидности; β+-талассемия 
в сочетании с патологическими гемоглобинопатиями  
HbS, HbE, HbD и HbC. По данным НИИ Гематологии и 
Переливания крови, была обнаружена неравномерность 
распространения  β- талассемии в различных регионах 
Азербайджана. В Садаракском, Газахском, Шекинском, 
Огузском, Габалинском, Агдашском, Сабирабадском 
районах частота носительства гена достигла 10-20% на 
100000 населения, тогда как в Кедабеке, Лачыне, Ле-
рике и Шахбузе носительство гена составляло 0,5% на 
100000 населения. По данным Института Молекулярной 
Биологии и  Молекулярной Генетики НАН Азербайд-
жана, частота гена β-талассемии отличалась не только 
по регионам, но и между сёлами одного района. В ходе 
исследований также установлено, что в высокогорных 
районах Республики носительство гена β-талассемии и 
гемоглобинопатия S встречались реже, чем в равнинных 
и предгорных зонах. Возможным объяснением является 
труднодоступность высокогорных районов Азербайд-
жана, обусловившая меньший приток людей со сторо-
ны, а, соответственно, и препятствие проникновению 
патогенного мутационного груза в генетический фонд 
местного населения [22].

В связи с исследованием проблемы талассемии в 
1987 г. Азербайджан посетили мировые специалисты по 
изучению данной проблемы – эксперт ВОЗ Б.Модел и ди-
ректор программы «Генетика Человека» ВОЗ А.Гулиев, 
которые совместно с местными специалистами, разра-
ботали и внедрили экспресс-метод для массовой диа-
гностики различных форм и сочетаний наследственных 
гемоглобинопатий у новорожденных, экстрагирован-
ных из высушенных пятен крови на ультратонких по-
лиакриламидно-амфолиновых пластинках. Ими со-
ставлен набор диагностических тестов для скрининга 
гетерозигот по β-талассемии во время беременности с 
использованием комплекса 13 клинических и биохими-
ческих показателей с учетом высокой частоты наруше-
ния эритроцита среди населения республики (дефицит 
глюкоза-6-фосфатдегидрогеназы, железодефицитная 
анемия, талассемия и наличие гена серповидноклеточ-
ности), влияющих на диагностику β-талассемии. Про-
веденные исследования на основе этих разработок по-
казали, что почти 6 из 100 обследованных беременных 
имели носительство наследственных гемоглобинопатий 
[24-26]. 

В конце 80-х – начале 90-х гг. были установлены 
основные типы мутаций, характерные для некоторых 
регионов Азербайджана Идентифицированы восемь 
типов мутаций β-глобинового гена, наиболее харак-
терные для населения республики, и установлены ча-
стоты их встречаемости: β0 codon 8 (-AA) - 35,11%, β0 

IVS-II-1 – 22,87%,  β+IVS-I-110 – 12,77%,   β+ IVS-I-5 – 
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9,04% - в общей сложности составляют 79,8%, β0 codon 
8/9 – 3,15%,  β0 codon 82/83 – 1,5%,  β+codon 30 - 1,06%, 
β+IVS-I-130 – 0,53% в сумме составляют 6,38% всех 
идентифицированных мутаций. Расшифровано  86,2% 
мутаций  β -глобинового гена у населения Азербайд-
жана. Составлена геногеографическая карта для 952 
аллелей и восьми типов мутаций β-глобинового ген в 
162 хромосомах, включающая административно-терри-
ториальные, зональные, а также этно-территориальные 
особенности их распределения. Установлено, что 5 из 8 
мутаций - β+-1-110, β0-2-1, β+-1-6, β+-30 и β+-1-130 – ра-
нее обнаружены и широко распространены в странах 
Средиземноморского бассейна, β0 -8/9 – в Азиатских 

странах. 2 мутации - β0-82/83 и β0-8 являются эндемич-
ными для населения Азербайджана, первая из которых 
обнаружена впервые. Было сделано предположение, 
что наличие мутации codon 8(-АА) в высоких частотах 
35, 11% у народностей, проживающих в Азербайджане, 
свидетельствует о миграции этой мутации из этого ре-
гиона в Малую Азию (нынешняя Турция), а затем и в 
Европейские популяции [18,24,27]. 

В начале 90-х гг. в ходе совместных исследований 
с Университетом Турции «Чукурова» и медицинским 
колледжем штата Джорджия (США) в Азербайджане 
установлены 20 типов мутаций, характерные для респу-
блики (табл.1) [27,28]. 

Табл.1. Типы мутаций β-талассемии в Азербайджанской Республике и частота их 
распространения

Мутация Тип Проявление Нарушение этапа Частота Возникновение
Fs codon 8 (-AA) β0 Major, intermedia Трансляция мРНК 21.2% Средиземноморье 
IVS-II-1 (G>A) β0 Major Процессинг мРНК1 21.2% Средиземноморье 
IVS-I-110 (G>A) β+ Major Процессинг мРНК 2 21.2% Средиземноморье 
IVS-I-6 (T>C) β+ Intermedia Процессинг мРНК 3 7.0% Средиземноморье 
Fs codon 44 (-C) β0 Major Трансляция мРНК 3.1% Курды
Codon 29 (C>T) β+ Неизвестное Процессинг мРНК 4 3.1% Ливан
IVS-II-745 (C>G) β+ Major Процессинг мРНК 2 3.1% Средиземноморье
Fs codon 82/83 (-G) β0 Intermedia Трансляция мРНК 3.1% Азербайджан
-30 (T>A) β+ Intermedia Транскрипция 2.0% Турки, Болгары
Fs codon 8/9 (+G) β0 Intermedia Трансляция мРНК 2.0% Индия
Fs codon 16 (-C) β0 Неизвестное Трансляция мРНК 2.0% Индия
Codon 39 (C>T) β0 Intermedia, major Трансляция мРНК 2.0% Средиземноморье
IVS-I-1 (G>A) β0 Major Процессинг мРНК 1 2.0% Средиземноморье
Fs codon 36/37 (-T) β0 Major Трансляция мРНК 2.0% Курды
-28 (A>C) β+ Major Транскрипция 1.0% Курды
CAP +22 (G>A) β+ Intermedia Стабильность мРНК 1.0% Турки, Болгары
IVS-I-5 (G>T) β+ Major Процессинг мРНК 5 1.0% Средиземноморье 
IVS-I-5 (G>C) β+ Intermedia, major Процессинг мРНК 5 1.0% Индия
IVS-I-128 (T>G) β+ Неизвестное Процессинг мРНК 5 0.5% Арабы
Codon 30 (G>C) β0 Неизвестное Процессинг мРНК 6 0.5% Афроамериканцы
Примечание: 

1 – Отмена сплайсинга в сайте 5’; 2 – Новый акцепторный 5’-сайт; 3 – Дополнительный сплайсинг в 5’-сайте; 
4 – Создание неизвестного сайта сплайсинга в экзоне; 5 – Редукция сплайсинга в 5’-сайте; 6 – Отмена сплайсинга в 
3’-сайте (29)

С 1989 по 1992 гг. в Азербайджане дополнительно 
зафиксировано еще 3 типа мутаций β0-талассемии ma-
jor - сodon 14 (+T) и сodons 22/23/24 (-GAAGTTG или 
-AAGTTGG), которые являются довольно редкими и но-
выми мутациями для республики и встречаются с часто-
той 0.9% и codon 15 (G>A) - с частотой – 2.8%, который 
более характерен для Юго-восточной Азии [18,30,31]. 

В тот же период другой исследовательской группой 
среди популяции Азербайджана обнаружены две редкие 
мутации β0-талассемия-major - codon 5 (-CT), характер-
ная для Средиземноморья и β+-талассемия-intermedia 
– -88 (C>A), распространенная среди иранских курдов 
[24,32]. 

В Азербайджане в 2001-2003 гг. при финансовой 
поддержке одной из зарубежных нефтяных компаний и 
правительства Японии проведены скрининг-исследова-
ния для выявления случаев талассемии среди населения 

четырех крупных районов страны (Ленкорань, Шеки, 
Гойчай и Габала). В ходе проведенных работ местные 
исполнительные власти и общественность проинфор-
мированы о целях проекта, проведена просветительская 
работа среди местного населения и медицинских работ-
ников, выявлены носители заболевания среди молодежи 
и осуществлено медико-генетическое консультирование 
с ними. В рамках проекта исследовано 8099 молодых 
людей, среди которых выявлено 866 носителей талассе-
мии и 156 носителей HbS [33]. 

Азербайджанская Республика включает 66 админи-
стративных районов, из которых в 26-ти в ходе популя-
ционных исследований выявлены случаи β-талассемии, 
совместно или раздельно с аномалиями гемоглобина 
(табл.2). Количество гетерозигот в среднем достигало 
17%, частота HbS достигала 3,42%, HbE и HbD были 
обнаружены у 2-х больных [11]. 
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Табл.2. Распространение β-талассемии и HbS в районах Азербайджанской Республики

Районы Количество обследованных Частота β-талассемии, % Частота HbS, %
Агдаш 581 0.0751 0.0013
Ахсу 411 0.0385 0.0019
Астара 502 0.0393 0.0016
Бабек 418 0.0423 0.0035
Габала 847 0.0841 0.0173
Гедебек 540 0.0043 0
Гойчай 330 0.0415 0.0023
Ханлар 421 0.0338 0
Хачмаз 599 0.0291 0.0089
Хыналыг 365 0 0
Имишли 319 0.0425 0
Джульфа 77 0.0455 0
Казах 288 0.0550 0
Губа 555 0.0322 0.0015
Гусар 394 0.0261 0.0019
Лачын 122 0 0
Лерик 103 0.0149 0
Огуз 338 0.0580 0.0080

Ордубад 152 0.0526 0
Сабирабад 263 0.0645 0
Садарак 271 0.0429 0.0031
Шахбуз 75 0.0208 0.0208
Шеки 473 0.0559 0.0017
Тар-тар 217 0.0333 0
Уджар 463 0.0515 0.0083
Закатала 420 0.0336 0
Всего 9552 0.0433 0.0040

Учитывая отсутствие государственного регистра 
наследственных заболеваний, в том числе и общей базы 
данных по типам мутаций β-талассемии и данных обще-
республиканского мониторинга, работы по исследова-
нию распространения данной патологии в Азербайджа-
не продолжаются. Так, дополнительные исследования в 
шести районах республики выявили следующие мута-
ции β-талассемии: в Гахском районе - β°codon 8(-AA), 
β+IVS-I-110(G-A); в Масаллинском районе - β°codon 8/9 
(+G), β°IVS-II-1(G>A), β+IVS-I-110(G>A), в Сиязанском 
и Дивичинском районах - β+IVS-I-110(G>A), β°IVS-II-
1(G>A), в Кюрдамирском районе - β°IVS-II-1(G>A), 
β+IVS-I-110(G>A), β°codon 8(-AA), β+IVS-I-5(G>S), 
β+IVS-I-6(T>S), β°IVS-I-1(G>A), β0codon 30 (G>C) [34]. 

В более поздних исследованиях обнаружено 5 
типов мутаций в следующих районах республики - 
в Саатлинском районе Азербайджана обнаружены 
β+IVS-I-110(G>A) и β+IVS-1-5(G>S), в Сальяне β+IVS-I-
110(G>A), β°codon 8(-AA), β°IVS-II-1(G>A), в г.Ширван 
- β+IVS-I-110(G>A), β°codon 8(-AA), β°IVS-II-1(G>A), 
β+IVS-I-5(G>S), β+IVS-I-6(T>S), в Джалилабаде - β+IVS-
I-110(G>A), β°codon 8(-AA), в Гобустане - β+IVS-I-
110(G>A), β°codon 8(-AA), в Таузском районе - β+IVS-
I-110(G>A), β°IVS-II-1(G>A), в Акстафинском районе 
- β+IVS-I-110(G>A). В г. Ширван также выявлены шесть 
случаев варианта HbA/S [35-37]. 

Дополнительно зарегистрированы редкие фор-
мы талассемии β+-IVS-I-130 (G>C) и β0-codon 37 
(TGG>TGA) у одного пациента в виде компаундности 
[38]. Эти типы мутаций обнаружены в Азербайджане 
впервые, являются довольно редкими и происходят из 
Турции и Испании [39]. 

Таким образом, многолетние исследования по из-
учению частоты распространения  β – талассемий в ре-
спублике показали, что высокая частота  β – талассемий 
наблюдается полосой от северо-запада до юго-востока 
республики. В отдельных регионах Азербайджана до 
20% населения поражены данной патологией, частота 
гомозиготных больных 1:530 новорожденных. По дан-
ным Министерства здравоохранения, на сегодняшний 
день в Азербайджане зарегистрировано свыше 2000 го-
мозиготных больных  β-талассемией [40]. В ряде райо-
нов темпы распространения гена талассемии достигают 
рекордного показателя, среднее соотношение носите-
лей талассемии и численности населения составляет 8 
процентов, т.е. каждый 12-й житель нашей республики 
является носителем этого патологического гена. По дан-
ным Государственного Комитета Статистики Азербайд-
жанской Республики, если в 2005 г. количество впервые 
зарегистрированных больных талассемией детей в воз-
расте 0-17 лет составляло 7.2, то в 2011 году этот пока-
затель достиг 13.1 на 100.000 человек [40]. По прогнозу 
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ВОЗ, если профилактика талассемии в Азербайджане 
не будет организована должным образом, число боль-

ных, подверженных этому заболеванию, в течение 45 
лет достигнет 16 тысяч человек [41].

ПУТИ ПРОФИЛАКТИКИ И ЛЕЧЕНИЯ ТАЛАССЕМИИ В АЗЕРБАЙДЖАНЕ 
Высокая частота талассемии создает существен-

ные социальные проблемы, в том числе, такую как не-
обходимость в частых переливаниях крови. Последнее, 
в свою очередь, создает большие проблемы с накопле-
нием железа в организме больных, которое необходимо 
выводить из организма очень дорогостоящим импорт-
ным препаратом «Десферал». 

Учитывая серьезность проблемы, в 1989 г. в Азер-
байджане была создана Республиканская Ассоциация 
Родителей детей, больных талассемией, которая в 1998 
г. была переименована в «Саваб дунйасы» («Мир До-
брых дел»), а в 1999 г. стала членом Международной 
Федерации Талассемии.

В 1994 г. была подготовлена программа по контро-
лю талассемии в Азербайджане [42]. 

В ходе научных исследований по усовершенствова-
нию существующих методов терапии и профилактики 
заболевания в НИИ Гематологии и Трансфузиологии по-
казан преходящий характер угнетающего влияния спле-
нэктомии на иммунный статус больных талассемией и 
доказаны преимущества использования плазмафореза в 
качестве альтернативного метода предупреждения раз-
вития гемосидероза. Кроме того, продемонстрировано 
прогностическое значение активности метал-зависи-
мых ферментов в клиническом течении талассемии, до-
казана роль специфических изменений обмена цинка, 
меди, магния в развитии осложнений при талассемии, 
охарактеризованы проблемы психологического характе-
ра, наблюдающиеся у больных талассемией и членов их 
семей [43].

В 2000-2001 гг. в городах Гяндже и Шеки Минздрав 
республики организовал специализированные стацио-
нары для лечения больных с наследственными заболе-
ваниями крови и обеспечения «Десфералом» больных 
талассемией. 

Указом Президента Республики от 3 мая 2003 г. 
подготовлена правительственная программа по обе-
спечению Закона Азербайджанской Республики «О 
государственной заботе больных наследственными за-
болеваниями крови, гемофилией и талассемией». Она 
направлена на предупреждение дальнейшего распро-
странения наследственных заболеваний крови в Азер-
байджане и улучшения медицинского обслуживания 
существующих больных талассемией: обеспечение не-
обходимыми компонентами крови, медицинскими пре-
паратами  и материалами. 

С целью обеспечения больных талассемией кро-
вью, проведены работы по пропаганде донорства сре-
ди населения республики. Так, в 2002-2006 гг. соглас-
но Программе развития ООН (UNDP) при финансовой 
поддержке правительства Норвегии проведен проект 
«Реабилитация службы крови Азербайджана». 

В 2005 г. Президентом Азербайджанской Респу-
блики подписан Указ «О донорстве крови, компонентов 
крови и службе крови», в 2006 г. Кабинетом Министров 
утверждена Программа по обеспечению развития До-
норства крови и компонентов крови и службы крови.

В 2005 году по инициативе Президента Фонда Гей-
дара Алиева госпожи Мехрибан Алиевой было принято 
решение о создании в Республике специализированного 
центра по лечению больных талассемией. 

В 2006 г. Кабинетом Министров Азербайджанской 
Республики утверждена Государственная программа по 
Гемофилии и Талассемии, в рамках которой ежегодно 
выделяются государственные средства на бесплатное 
лечение больных этой категории населения. Кроме того, 
Министерство здравоохранения страны проводит акции 
по сдаче крови для больных талассемией.

Фондом Г.Алиева в 2009 г. основан Центр талас-
семии в г.Баку, с целью создания специализированного 
медицинского центра и банка крови в Азербайджане, 
развития добровольной донорской службы для обеспе-
чения страдающих от талассемии детей безопасной и 
качественной кровью, просвещения населения в целях 
предупреждения распространения данной патологии 
и расширения сотрудничества со странами, ведущими 
борьбу с заболеванием.

В настоящее время по инициативе Ассоциации Та-
лассемии Азербайджана «Саваб дунйасы» в Азербайд-
жане проводятся кампании, посвященные агитации 
населения на безвозмездную сдачу донорской крови. 
Кроме того, проведена кампания, ставившая задачу ин-
формирования людей о талассемии и необходимости 
проверки на носительство заболевания перед вступле-
нием в брак. В рамках мероприятий «Школа пациента» 
дана обширная информации и рекомендации по поддер-
жанию здорового образа жизни при талассемии. Люди, 
страдающие этим заболеванием, получили квалифици-
рованные рекомендации в этой области.

Кабинетом министров Азербайджана утверждена 
Программа мероприятий по профилактике и лечению 
талассемии на 2011-2015 годы. В рамках этих меропри-
ятий усовершенствуется работа по проведению меро-
приятий, направленных на проведение перинатального 
скрининга плода во время беременности женщины, на 
раннее выявление патологического гена талассемии 
среди лиц, желающих вступить в брак, а также среди 
новорожденных.

Учитывая высокую частоту инбридинга в некото-
рых районах Азербайджана, происходит гомозиготиза-
ция каждого патологического гена в отдельности, а так-
же возникновение их новых сочетаний. Это затрудняет 
не только диагностику, но и лечение гомозиготных со-
стояний талассемии. Однако выявление особенностей 
популяционно-генетических характеристик населения, 
составление геногеографической карты мутаций, со-
ставление регистра и информационной базы повысят 
качество добрачного и перспективного медико-гене-
тического консультирования. Кроме того, данные ис-
следования будут способствовать внедрению практики 
трансплантации, в том числе и стволовых клеток, при 
талассемии, которая на данный момент в Азербайджане 
не проводится.

Просветительская работа среди населения, внедре-
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ние и разработка экспресс-методов и диагностических 
тестов для скрининга талассемий во время беремен-
ности, пренатальной диагностики плода, у новорож-

денных, примененные в работе медико-генетического 
консультирования, позволят разработать концепцию их 
профилактики. 
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