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AABSTRACT 

 

   Thalassemia is considered one of the most common genetic blood 
disorders that has received excessive attention in the medical research fields 
worldwide. It cannot be cured , but an early detection and classification using 
screening process is the best way to prevent the disease. If early classification 
is done, patients can get the right treatment. It helps them increase their life 
expectancy and reduce the risk of thalassemia to the next generation. 

In this thesis, efficient thalassemia classification system have been design 
to increase the accuracy and decrease the error rate in the diagnosis process. 
This system based on two proposed approaches for classifying thalassemia 
disease. The first proposed approach is based on four machine learning 
technique which include artificial neural network (ANN), decision tree (DT), 
k-nearest neighbor (KNN) and logistic regression (LR). This approach consist 
of two main stages: pre-processing and classification of thalassemia disease 
.The second proposed approach based on two deep learning techniques , these 
are consist of convolutional  neural network (CNN) and deep neural network 
(DNN).  

The proposed system has been tested by using two thalassemia dataset .The 
first type of dataset contain 391 sample with nine features and  split into 30% 
for testing and 70%  for training   and the second type of dataset contain 7108 
image with nine type of erythrocytes and split into 20% for testing and 80% 
for training. The comparison results show that the proposed system has 
efficient diagnosis performance and can be used as a promising tool for 
thalassemia disease diagnosis compared to another existing method where the 
accuracy rate of first proposed approach for first dataset using ANN is 99%, 
DT is 99% ,LR is 99% and KNN is 98%.  The result of second proposed 
approach for the second dataset using deep learning technique has an average 
accuracy of 99% for CNN and 83% for DNN.
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Chapter One 

General Introduction 

1.1 Introduction 
�������e�i� i� ��e �� ��e ��r���� ���� �i�e��re�� �i�e��e�� ��r�i�u��r�� i� ��e 

�e�i�err��e�� regi��. ���� ��u��rie� �re �urre���� �e��i�g �i�� �ig� ��� ri�i�g 

r��e� �� �������e�i�� ��i�� ��� �e���e � �ri��r� ��u�e �� �i���i�i�� ��� �e��� 

g������� �1�. ����i�i��� u�e ��� ���e� �� �e��i�g �� �i�g���e �������e�i�� � 

�����e�e ����� ��u�� (���) ��� ��e�i�i� �e��g���i� e�e��r����re�i� �e���. ��e 

���u�� �� �e��g���i� ��� �i��ere�� ���e� �� ����� �e���� �u�� �� re� ����� �e���� 

i� � ����� �����e i� �e��ure� �� ��� �e�� �2�. 

��e �i�e��e i� � re�u�� �� �� ����r���i�� �� ��e ge�e� ���� regu���e ��e 

��r���i�� �� � �r��ei� ����e� g���i�� ��i�� i� � ����r ������e�� �� ��e��g���i� 

(��). ���e ���� ��e��g���i� i� i� �ur�� � ��re ������e�� �� � re� ����� �e�� 

��ere e��� re� ����� �e�� �����i�� ���r��i���e�� 300 �i��i�� ���e�u�e� �� 

��e��g���i�. �e��e� � ����ge i� ��e ��ru��ure �� g���i� ��u�� ���e�� ��e ��ru��ure 

and functionality of a red blood cell. A globin molecule contains two parts: α�

globin and β�globin. The α�g���i� �����i�� 141 ��i�� ��i��� ��i�� �re regu���e� 

by genes on chromosome 16. On the other hand, the β�g���i� ����i��� �� 146 

��i�� ��i��� ��i�� �re g��er�e� �� � ge�e �� ��r������e 11 �3�. 

 ��e r��e �� ��r���i�� ��� �e re�u�e� i� �������e�i� i� �i�g���e� ��� �����i�ie� 

e�r��. �� � re�u��� �e������re �r���i�i��er� �e�r � �ig�i�i���� ���u�� �� 

re�����i�i�i�� ��r ���i�g ���ur��e �e�i�i��� ��e� �i��i�gui��i�g �e��ee� 

�e����� �e���e ��� ���ie��� ��� ���e �i��r�er�� ��r�i�u��r�� ��e� �e��i�g �i�� 

i��eri�e� �i�e��e� �i�e �������e�i�. �i��ere�� ����i�e �e�r�i�g ��� �ee� �e�r�i�g 
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��g�ri���� �e�� ���er ��e ���� ��� �i�e re�uire� ��r ��e�e ���i�i�ie�� �� �e�� �� 

�i����er re�e���� �re���e�� ��r��egie� �1�. 

���� i� ��e �e�i��� �r��e��i�� i� �uge� ����� ��� �����i���e�� �e� i� i� ��� 

u�i�i�e� �� i�� ���i�u� ���e��i��. ��e i���r���i�� ����e��e� �� �i�e��e� i� ��e 

�����e� i� � �re��ure �r��e �� �i��e� �����e�ge. �r�i�i�i�� ���e��ige��e ���r����e� 

��� �e u�i�i�e� �� ����er� ��e�e ����e� ���� i��� ���u���e ���� i� �r�er �� �i�g���e 

��e ���ie�� �4�. �r�i�i�i�� i��e��ige��e (��) i� ��e �r��e�� �� �i�u���i�g �u��� 

i��e��ige��e i� ����i�e� ���� �re �r�i�e� �� ��i�� ��� ��� �i�e �u����. ��e �ri��r� 

�ur���e �� �� ����i���i��� i� ��e �e���� �ie�� i� �� i��e��ig��e ��e re���i����i� 

�e��ee� �re�e��i�e �r �re���e�� �e���i�ue� ��� ���ie�� �u����e�� ��i�� i� 

�������i��e� ��r�ug� ��e u�e �� ��g�ri���� ��� �r�gr���� ��r�i�u��r�� ����i�e 

�e�r�i�g ��g�ri���� �5�. 

  ����i�e �e�r�i�g (��) � �r���� �� �� i� ��i�� ����u�er �r�gr��� 

(��g�ri����) �ui�� �re�i��i�e ���er ����e��i��� �r�� ���� i������e�. ����i�e 

�e�r�i�g i� ��e ����u�er����i��e� ����i���i�� �� ��ie��i�i� ���e�� �� ����. 

����i�e �e�r�i�g e������ � �i�er r��ge �� ����i��i��� ���r����e� ���� �re 

�������� e�����e� i� �e�i�i�e. F�r e�����e ��ee� �e�r�i�g(��) i� �ui�� �� 

���e�� ���� ���e �e�er ���u���i��� ���u� ��e u��er��i�g ���� ��� �e��e ��� 

�����e ��re �����e� ����. ����i�e �e�r�i�g ��g�ri���� ��� �e u�i�i�e� i� ��e 

�e�i��� �r��e��i�� ��r �re�i��i�� ��� �����i�i���i��. ��e� ��� ���� �e�� ��i�i�i��� 

�i�g���e �e������gi��� �i��r�er� �� � ���er ���� ��� �e�i�er ��re ���ur��e 

�i��i�g� �� ���ie��� �6�. 

      �e��u�e �� �e�e����e��� i� �ee� �e�r�i�g �e������g�� ��e u�e �� �r�i�i�i�� 

i��e��ige��e (��) i� �e�i�i�e ��� re�e���� g���e� � ��� �� ���e��i��. �ee� �e�r�i�g 

i� � ���e �� ����i�e �e�r�i�g i� �r�i�i�i�� i��e��ige��e (��) ���� u�e� �eur�� 

�e���r�� �� �e�r� u��u�er�i�e� �r�� u���ru��ure� �r u����e�e� ����. �������� 

��ere i� � ��� �� i��ere�� i� u�i�i�i�g �� �� �i�g���e ��ri�u� �i��� �� �e�i��� 
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i��ge�� �ri��ri�� ��r�ug� ������u�i���� �eur�� �e���r�� (���)� � ���e �� �ee� 

�e�r�i�g �e������g� ����� �� �����u�er �i�i���. ���gi�g ��� ����u�er ��ie��e 

������e�e��� ���e gre���� e�����e� ��e i��er�re���i�� �� �e�i��� i��ge� ��� 

�i�e� i� e�r�� �i�g���i�. ��e ����e��i���� �e�ig� �� � ����u�er �i�e� �i�g���i� 

(���) ����e� i���u�e� i��ge �re��r��e��i�g� ��e �e�i�i�i�� �� regi��(�) �� 

i��ere��� �e��ure e��r���i�� ��� �e�e��i��� ��� �����i�i���i�� �7�. 

       ��e g��� �� ��ri�u� �� ��� �� ��g�ri���� i� �i�g����i�� ��u�� �e �� 

i��re��e ���� i��er�re���i�� �u��i��� ����i��e���� �����r �����i��. �� i� � 

����i���i�� �� ����e���i��� ��� ����i��i��� ���r����e� ��r �e�r�i�g � ����u�er 

�� �er��r� �er��i� ����� �� u����eri�g �i��e� ��� u�e�u� ����er�� i� ���� �8�. ��i� 

��e�i� �r����e� � �e���� �� �������e�i� i���e�� �����i�i���i�� ���� i���r��r��e� � 

�r�����e ���ie���� �e�i��� �e�� ���� �� �e�� �� �i� �r �er �er����� i���r���i��. 

�r�i�i�i�� �eur�� �e���r�� (���)� ��gi��i� �egre��i�� (��)� ���e�re�� �eig���r 

(���)� ��� �e�i�i�� �ree (��) �re u�e� �� �����i�ier� �� �����i�� ���ie��� �� 

�������e�i� �i�e��e ���ie��� �r �e������ ��� �ee� �e�r�i�g �e���i�ue� �u�� �� 

������u�i���� �eur�� �e���r�� (���) ��� �ee� �eur�� �e���r� (���) �re ���� 

u�e�. 

1.2 Related Work 

    ��ere �re ���� ��r�� �� �����i�i���i�� ����e�� u�i�g �i��ere�� ����i�e 

�e�r�i�g ��g�ri���� i� �e�i��� �e��er� �� ���� �u���r�� �i�� ��e �i� �� ���ie�i�g 

���ur��e �u�����i� �e�e��i��� �����i�i���i�� ��� �e��er �e�i�i�� ���i�g i� ��e 

�e�i��� �e��er. 

E. Elshami et al.(2015) �9� �� ��i� ��u��� ��ree �r����e� �����i�ier� (�e�i�i�� 

�ree� ���e ���e�� ��� �eur�� �e���r�) �ere ����ie�. ��i� re�e�r�� i��e��ig��e� 

��e ���urre��e �� �������e�i� u�i�g �e�er�� �����i�ier� ���e� �� ��e ���. ���� 

�� ��e �����i�ier� u�e� �� �i��i�gui�� �e��ee� ���ie��� �i�� �������e�i� �r�i��—
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�i�� ��eir ��ri�u� �e�e��—ir�� �e�i�ie�� ���ie���� ��r��� �e���e� ��� ���ie��� 

�i�� ���er ����� i���e��e�. ��e ����� �����e� �� ��e �u��e��� �� ��e �ru�i�� 

�re��ri��� �e��� ��ree�i�g �r�gr�� �� ��������e�i� i� ���� ��ri� �ere u�e� i� ��i� 

��u��� ��� ��ere �re 4600 �����e� i� �����. �� ��e�e �e���� e��� �����e � ��� u�e� 

�� re�re�e�� ��e e��ire re��r��� �u��i�ie�. � i�� 500 �r�i�i�g ����e�� � �e�r�i�g r��e 

�� 0.3� ��� � ���e��u� �� 0.2� ��e �eur�� �e���r� �����i�ier ��� �i�e��u�e�. ��e 

�e�i�i�� �ree �����i�ier ���ie�e� � ge�er�� ���ur��� �� 93.64 �er�e��� ��i�e ��e 

���e ���e� �����i�ier ���ie�e� � ge�er�� ���ur��� �� 93.7 �er�e�� ��� ��e �eur�� 

�e���r� �����i�ier ���ie�e� � ge�er�� ���ur��� �� 95.71 �er�e��. 

D .Tyas et al .(2017) �10� �� ��i� ���er  �����r���g��i�� �eur�� �r�i�i�i�� �eur�� 

�e���r� (���) ��� ������u�i���� �eur�� �e���r�(���) �ere �ugge��e� �� 

�����i�� �� ����r��� re� ����� �e�� i� �������e�i� �i���e��. ��e �r����e� �e���� 

��� �e��i�g u�i�i�i�g 256 ������ �� ��ur �i��ere�� ���e� �� �e�e��i�e re� ����� �e��� 

��� ��r��� re� ����� �e��� i� ��i� ��u��. ��e 43 �ri�eri� e�����e� i� ��i� ��u�� 

i���u�e � ����i���i�� �� ����e� �e��ure� ��� ����r. ��i�g ��e ���e��u� 

�����r���g��i�� �eur�� �e���r� �e�ig� �i�� 6 ���e� i� ��e �i��e� ���er� �e�r�i�g 

r��e 0.1� ��� ���e��u� 0.05� ��e gre��e�� ���ur��� ��r ���eg�ri���i�� �� re� 

����� �e��� i��� �i�e �����i�i���i��� ��� 93.24 �er�e��. � �i�e ��e ��� 

�r��i�e��ure ���ie�e� � 92.55 �er�e�� ���ur��� r��e. F�r ��e �����i�i���i�� �� ��ur 

�����e� �� ��err��� ��� ��r��� er���r����e�� ���� �r��i�e��ure� e�����e� i� ��i� 

��u�� �r��u�e g��� re�u���. 

I.Ahmed et al .(2018)�11� �� ��i� re�e�r��� ����i�e �e�r�i�g ��� �r����e� �� � 

��� ��r �i�g���i�g �������e�i�. ���e i��ge �re��r��e��i�g �e���i�ue� ��� 

e�����i�g �� ��e ����� ��e�r i��ge� �� e�����e e�ge� ��� re�u�e i��ge ��i�e 

�u�� �� g���� ��rre��i�� ��� ��r�����gi��� �r��e��i�g. �e�r�r��� e��i�����e� 

e��i������e� �i�r����i�� ������r��i�� ��rge� �e��� ����������e� �i���e �e��� ��� 

��r��� �e�� �re ����g ��e �i�e ��rie�ie� �� er���r����e� ���� ��� �e i�e��i�ie� ��� 

�e�i��e� ���e� �� ��eir ����i��� ���r���eri��i��. ��e �er��r����e ��r e��� �u��e� 
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�i�� �i�e �e�e��e� �����i�ier� ���e�� ��gi��i� regre��i��� r��i�� ���i� �u���i�� 

�e���r�� �u��i���er �er�e��r��� ����e ���e� �����i�ier ��� �����i�i���i�� ��� 

�egre��i�� �ree �ere �����re�. These patients’ peripheral blood smear were 

����ure� u��er �ig�� �i�r�����e �r�� �������g� �e��r��e��� ����i��� ����e��ri 

�u���u �u�ri� (����)� ��er��� ������i�. ��ere �re 725 �e�e��i�e ��� 99 

��r��� er���r����e� i� ��i� ��u��. � �e� �����re� �� ���er �����i�ier�� ��e �e�� 

�u��e�� �r�� 31 �e��ure� �r��u�e ��e �ig�e�� �����i�i���i�� re�u�� �i�� 83.5 

�er�e�� ���ur���� 83.5 �er�e�� �e��i�i�i��� ��� 83.3 �er�e�� ���i�i�e �re�i��i�e 

���ue u�i�g ��gi��i� regre��i��. 

  

A. AlAgha et al. (2018) �1���e �r����e� ���e� i� ��i� ���er ��� ��� ���i� 

����e�. �� �egi�� � ������i�g ��r��eg� ����� �� ����� i� �e�i�e� ��� 

i���e�e��e� �� ���re�� ��e �r���e� �� ��e �����e��� �e�ere�� u�e�e� ����� 

�i��ri�u�i��. �� ��e �e���� ���ge� ��ur �����i�i���i�� ���e�� �re u�i�i�e� �� 

�i��i�gui�� �e��ee� ��r��� �e���e ��� ����e �i�� β��������e�i�� ���e�re�� 

�eig���r� (����)� ���e ���e�i�� (��)� �e�i�i�� �ree (��)� ��� �u��i���er 

�er�e��r�� (���). ��e �����i�� ��ere ��e ���� ��� ����e��e� ��� ��e ���� ��ri�. 

�� ����� β��������e�i� i� reg�r�e� �� � ����r �u��i� �e���� �r���e�� �i�� � 

�re���e��e �� 4.3 �er�e�� �� β��������e�i� ��rrier� ��� ���u� 320 β��������e�i� 

����r ���ie��� �ei�g �re��e� i� ����� i���i�u�i���. ��� �� ��e ��u�ie� u�e ��e 

����e��i���� 10����� �r��� ���i���i�� ���r���� �� �r�i� ��� �e�� ��e �����i�i���i�� 

��g�ri���� (����� ��� ��� ��� ���). ��e re�u��� ���� ���� ���� �� � 400 �er�e�� 

��er������i�g ����� r��i�� ��e �� �����i�ier ��� ��e �e�� �er��r����e i� 

�i��i�gui��i�g �e��ee� ��r��� ��� β��������e�i� ��rrier�. ��i� ����i���i�� ��� 

� 99.47 �er�e�� ��e�i�i�i�� ��� � 98.81 �er�e�� �e��i�i�i��. 

D .Tyas et al .(2019) �12�  �� ��i� ��r� ���e re�e�r��er ��ur ����i�e �e�r�i�g 

���e�� (�u��i����er �er�e��r��� ���e ���e� �����i�ier� ���i�� ���i� Fu���i�� 

�e���r�� ��� �u���r� �e���r ����i�e)  �� �����i�� �������e�i�. ��i� ��u�� 
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e�����e� 7108 ������ �� � �i�g�e er���r����e ���� i���u�e� �i�e �i��ere�� ���e� 

�� er���r����e�. ��e �er��r����e �� ��e ��ur �����i�ier� i� �����i��i�g �i�e 

�i��ere�� ���e� �� er���r����e� ��� �����re�. F�r ��e ���i���i�� �r�i�i�g ��� 

�e��i�g ����� ��e ������ �r��� ���i���i�� ���r���� ��� u�i�i�e�. ��e i��u� �����i�ier 

���� ����i��� �� ��� 38����ri�u�e ���ue� e��r���e� �i� ��e �e��ure e��r���i��. ��� 

��� ��e �e�� �er��r����e i� ��e e��eri�e���� �i�� 89.6 �er�e�� ���ur���� 89.3 

�er�e�� �re�i�i��� ��� 89.6 �er�e�� re����. ��� ��� ���� r���e� �e����� ������e� 

�� ��F �e���r� ��� ��e ���e ���e� �����i�ier. 

M. Hajipour et al .(2019) �13� �� ��i� �e�r��  ���gi��i� �egre��i�� ���e� ��� � 

�e�e�i� ��g�ri��� � ���u�i�� ��� �r����e�. ��e �ur���e �� ��i� ��u�� ��� �� u�e 

��e �re�e��e� ��g�ri��� ��r �i��i�g ���� i��u���i�� �� �����ru�� � �re�i��i�e 

���e� ��r ���ie��� �i�� �������e�i� ��r���i��. ��� ���ie��� �i�� �������e�i� ���� 

�ere ����e��e� �r�� ���ie�� re��r�� �� ������� ���� �e�� ����i��� ��er � 10�

�e�r �eri�� ��r ��i� ��u��. ���ie��� �ere �e��r��e� i��� ��� gr�u��� ����e ��� 

�ie� ��� ����e ��� �ur�i�e�� �i�� ��e 26 ��ri���e� re�rie�e� �r�� e��� gr�u�. 

��e ��er�ge �ge �� ��e �������e�i� ���ie��� ��� 25.7�9.04 �e�r�� ��� 185 �e���e 

�ie� �� ��e e�� �� ��e ��u��. ��ere �ere ���� 26 i��e�e��e�� ��ri���e� �� ����i�er. 

Fur��er��re� ��e �e�� �� ��e �i��i�g ��ri���e� ��r e��� ���ie�� ��� 1.8�0.81. 

� i�� 94.35 �er�e�� ���ur���� ��e ����i�e� �re�i��i�e ���e� ��� ���e �� ��re���� 

��e ���ie�� �ur�i��� r��e. �� ��i� ��u��� i� ��� �i����ere� ���� 26 i��e�e��e�� 

��ri���e� �ere ���ie�� ��r���i�� �re�i���r�� ��i�� �ere �eri�e� �r�� 12 

��ri���e�. �i��i�g ���� i��u���i�� i� ���� �� i���r���� ��r��eg� ��r i��r��i�g ��e 

e��i�ie��� �� ���� �i�i�g ��g�ri����. 

N .Chidozie Egejuru et al .(2019) �14� �� ��i� ��r�� �u�er�i�e� ����i�e �e�r�i�g 

�e����� (���e ���e�� �u��i���er �er�e��r��)  �ugge��e� �� �re��e ��e �re�i��i�e 

���e� ��r ri�� �� �������e�i�. ��e � �i���� ���ir���e�� ��r �����e�ge ������i� 

��� u�e� �� �i�u���e ��e �re�i��i�e ���e� ��r �������e�i� ri�� (� ���). ��e 

�i���ri��� ���� ���uire� �r�� ��e ����i���� e����i�i�g ��e ��r��e�er� ��� ��e ri�� 
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�� �������e�i� ��� u�e� �� ���i���e ��e �i�u���e� ���e�. F�����i�g ��e 

����e��i�� �� ���� �r�� 51 ���ie���� ��e re�e�r��er� �i����ere� �e��gr���i� 

��ri���e� �u�� �� ge��er� �ge� ��ri��� ����u�� e���i�i��� ��� ���i�� ������ �� �e�� �� 

��i�i��� ��ri���e� �u�� �� ���i�� �i���r�� ���ee� e���rge�e��� �i��e�e�� uri�e ����r 

����ge�� ��� ��re�� ��rrier�� �i�� � ri�� �i��ri�u�i�� �� 43 �er�e�� �� ���e�� 10 

�er�e�� ���e�� ��� 10 �er�e�� ���e�. ��e re�e�r��er� ��u�� ���� �����i�g � �u��i�

���er �er�e��r�� ��r �������e�i� �re�i��i�� ��u�� i��r��e ��e �e�i�i������i�g 

�r��e�� i��i�e ��e �e������re ����e�. 

D .Tyas et al.(2020) �15� i� ��i� ��u�� ��u��i���er �er�e��r�� (���) �i�� 

�����r���g��i�� �e�r�i�g �e������ �ere �r����e� �� �er��r� ��e �����i�i���i�� 

���ge i� ��i� ��u��. ��e g��� �� ��i� ��u�� i� �� �i�� ���r���eri��i�� ���� ��� �e 

u�i�i�e� �� �i��i�gui�� �i�e �i��ere�� ���e� �� er���r����e�. ��� �����e�� �ere 

u�e� i� ��i� i��e��ig��i��. ��e �1 �����e� i���u�e� 7108 �i�g�e er���r����e �u��

i��ge� �eri�e� �r�� �e�� �eg�e����i�� re�u���. ��e �2 �����e� i� � �u��e� �� ��e 

�1 �����e�� �i�� 2247 �i�g�e er���r����e �u��i��ge�. ���e� �� � ����i���i�� �� 

�e��ure� ����r� ��� ��r�����gi��� �e��ure�� ��e ��u���� �ig�e�� ���ur��� ��� 98.11 

�er�e��� ���i�u� ��e�i�i�i�� ��� 99.75 �er�e��� �e��i�i�i�� ��� 86.67 �er�e��� 

��� ��e ��� �re� ��� 0.99. 

F. Aszhari et al .(2020) �16� ��e r����� ��re�� ��g�ri��� ��� �r����e� �� � 

���u�i�� ��r �����i��i�g �������e�i� �i���e��. ��ere �re 150 �e���e i� ��e �����e�� 

�i�� 82 �� ��e� ���i�g �������e�i� ��� 68 ���i�g �����������e�i�. ��e 

�������e�i� �����e� ����i��� �� �e� ��ri���e� ��� ��rge� ��ri���e� �r �����e� 

(�������e�i� ��� �����������e�i�). ��i�g �u��i��e �i�e i� ��e r��ge �� 70 �� 85 

�er�e�� �� �r�i�i�g ����� ��e r����� ��re�� ��g�ri����� ���ur���� re����� ��� 

�re�i�i�� �re ��� 100 �er�e��. �e����i�e� ��e �e�� re���� ���ue ���e� �r�� ��e 

e��ire �er�e���ge �� �r�i�i�g ����� ��i�� i� 100 �er�e��. ��e r����� ��re�� 

��g�ri����� ��er�ge ���ur���� re����� ��� �re�i�i�� u�i�i�i�g �u��i��e �i�e i� ��e 
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r��ge �� 50 �� 85 �er�e�� �� �r�i�i�g ���� �re 98.99 �er�e��� 100 �er�e��� ��� 

98.20 �er�e��� re��e��i�e��. 

S. SADIQ et  al.(2021) �17� �������e�i� ��rrier� �re i�e��i�ie� u�i�g �e�er�� 

�u���i���i�e ����� �e��ure� ��u�� e��e��i�e�� u�i�g � �ig���er��r����e �i�ui� 

��r�����gr���� (����) �e��� ��i�� i� e��e��i�e� �i�e ����u�i�g� ��� re�uire� 

��e�i��i�e� e�ui��e��. ��i� �r���e�� ���e�er� �e�e��i���e� ��e �e�e����e�� �� 

�����e��e��i�e ��� �ui�� ��ree�i�g ���r����e�. ��e g��� �� ��i� ��u�� i� �� i�e��i�� 

β��������e�i� ��rrier� u�i�g re� ����� �e�� i��i�e� �r�� � �u�� ����� ��u��. ��e 

�u���� �������e�i� �re�e��i�� �r��e�� ��� �e��r�� �����e� ��� u�e� i� ��i� 

i��e��ig��i��. In this database out of 5066 records 3051 patients are β�

�������e�i� ����Carriers and 2015 records are β��������e�i� ��rrier�. �u���r� 

�e���r ����i�e� �r��ie�� �����i�g ����i�e� ��� ������ F�re�� �re ��e ��ree 

����i�e �e�r�i�g ��g�ri���� ���� ���e u� ��e �r����e� ������. ��e �ugge��e� 

e��e���e ���e� ����i�i�g ��� i��i�e� �� re� ����� �e��� i� �ui�e e��e��i�e i� β�

�������e�i� ��rrier ��ree�i�g �i�� 93 �er�e�� ���ur���� ����r�i�g �� 

�����r��i�e ������i�. 

1.3 Problem Statement 

    ��r�� ��� ���ur��e �i�g���i� ��� �����i�� �������e�i� �i�e��e� ��� �e�� �� 

���i� �ig�i�i���� ��� �i�e���re��e�i�g �����i���i���. ��e �i�g���i� �� �������e�i� 

��� �ee� ���e� �� ��e �r��er�ie� �� �u��� �����. ��e re�u��� �� ��e �����e�e 

����� ��u�� (���) �e�� ��� �e u�i�g �� �eri�e ��e�e ���r���eri��i��. ��i� 

�r��e�ure i� ������� �i�e�����u�i�g� ��� re�u��� i� � �e��� i� re�ei�i�g �r��er 

��er���. �� ���i�i��� ��ere �re ���e �i��� �� �������e�i� ���� �re ��� �e�e�����e 

�� � ��� �e��. �� � re�u��� i� i���r���� �ir�u������e�� ��e ���u�� �i�g����i� 

���r���� ��� ��� �e ��e �e�� ���i��. �� � re�u��� ��e re�uire�e�� ��r � �i���er 

��� ����er ���er���i�e �e�e��i�� �e���� ��� �ri�e�. ��i� re�e�r�� �i�� �� �����ru�� 
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����i�e��e�r�i�g ���e� �� �e�e�� ��� �����i�� �������e�i� �i�e��e i� �r�er �� 

����e ��e�e �i��i�u�� �i�g����i� �����e�ge�. 

 1.4 Aim of the Thesis 

     ��i� ��e�i�� ��i� g��� i� �� u�e ��� ���r����e� �� �e�ig� ��� i���e�e�� � 

����e� ���� ��� ���ur��e�� �����i�� ��� ���eg�ri�e �������e�i� �i���e��. 

�r�i�i�i�� �eur�� �e���r�� (���)� ���e�re�� �eig���r (���)� �e�i�i�� �ree 

(��)� ��� ��gi��i� regre��i�� (��) �re ����g ��e ����i�e �e�r�i�g �e���i�ue� 

u�e� i� ��e �ir�� ���r����� ��i�e ������u�i���� �eur�� �e���r� (���) ��� 

�ee� �eur�� �e���r� (���) �re ����g ��e �ee� �e�r�i�g �e������gie� u�e� i� 

��e �e���� ���r����. ��e �ugge��e� ����e��� g��� i� �� ���i�� �e�i��� 

�r��e��i����� i� �e�er�i�i�g ��e��er �r ��� � ���ie�� ��� �������e�i�. 

1.5 Thesis challenges 

1� ���e��i�e�� �i��ere��i��i�g ��r��� �er���� �r�� ����������i� �������e�i� 

��rrier� i� ��e �� ��e ���� �i��i�u�� �����e�ge� ��r �e������re ��r�er�. ��e 

�i�g���i� �� �������e�i� i� u�u���� ���e ���e� �� ����ge� i� ����� �e�� ��u��� 

��� ���er re�e���� i��i�e�. ��e�e ��r��� ��ri��i��� ��� �e e��i�� �e�er�i�e� 

��e� u�i�g � �����e�e�� �u�����e� ����� ������er �r ��u��er �� �er��r� � 

�����e�e ����� ��u�� �e�� (���). ��e ��� �e���� re�i��i�i��� �� ��e ���er ����� 

i� ����e� i��� �ue��i�� �e��u�e �� �r�����e ����i���e �e��ure� ���� ��u�� �e 

�re�e�� i� ���er ����i�i���� �e��i�g �� � �������e�i� �i��i�g���i�. 

    2� ��e �i��i�u��� �� ����i�i�g ����� e��e�i���� i��ge ���� ���e i� �r��� �ue �� 

��e ���� �� ������e� e�ui��e�� �� �e�e�� ��e �i�e��e. 
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1.6 Thesis Outlines 

       ��e ��e�i� �����i�� ��ur ���i�i���� �����er� i� ���i�i�� �� ��e �ir�� �����er ��      

�e��ri�e� �e���� 

Chapter Two� �re�e��� ��e�re�i��� ����gr�u�� ��r ��e u�i�i�e� �e���i�ue� �� 

�e�e�� �������e�i�� �� �e�� �� ��e �������ge� ��� �i��������ge� �� u�i�g e��� 

���e �� ��e�e �e���i�ue�. 

Chapter Three: ���u��r��e ��e �r����e� ����e�� ����e�e����i��. 

Chapter Four: �e��ri�e� ��e e��eri�e��� ���� �re ����u��e� �� e���u��e ��e 

�r����e� ����e�� ��� ���i���e ��e ������e�i� �� ��i� ��r�� i� ���i�i�� �� ��e 

re�u��� ����e��e� �r�� ��e�e e��eri�e���. 

 Chapter Five� �����u�i���� ��� �i��� ���e �ugge��i��� ��r Fu�ure � �r�. 

 

 

 

 

 


