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Özet  Abstract 
Amaç: Dünyada çok yaygın olarak görülen α-talasemi, 
hemoglobindeki α-globin zincirinin eksikliği ya da azalması 
ile karakterize olan bir hastalıktır. α-globin geni 16. kro-
mozomun kısa kolu üzerinde (16p 13.3) bulunur ve deles-
yon ve tek nokta mutasyonu şeklinde (α3.7, αMED, α COD8(-
AA), α2 IVS 1-5nt, α2 poly A1 mutasyonları) mutasyonlar 
içerir. Biz bu çalışmada Hatay bölgesindeki α-talasemi gen 
mutasyonlarının frekansını belirlemeyi amaçladık. 
Yöntem: Bu amaçla, 2012-2013 tarihleri arasında Mustafa 
Kemal Üniversitesi, Tıp Fakültesi, Tıbbi Genetik AD’a gelen 
α-talasemili 407 hasta tarandı. α-globin geninin moleküler 
analizi multipleks PCR (Polimeraz Zincir Reaksiyonu) te-
melli α-globin Strip Assay yöntemi (Vienna Lab Diagnos-
tics, Vienna, Austria) ile gerçekleştirildi. 
Bulgular: Buna göre, bölgemizdeki α3.7, αMED, α COD8(-AA), 
α2 IVS 1-5nt, α2 poly A1mutasyonlarının frekansları sırası 
ile %29.48, %5.16, %0.25, %0.25, %0.25 şeklinde bulun-
muştur. 
Sonuç: Sonuç olarak, mutasyonların görülme sıklığı etnik 
kökenden ve coğrafik bölgelerden etkilenmektedir. Hatay 
bölgesi de kendine has bir etnik kökene sahiptir ve bu 
yüzden α-talasemi gen mutasyonları frekansları da kendi-
ne has bir özelliktedir. 

 Objective: α-thalassemia, characterized by a decreased or 
lack of synthesis of  α-globin chains of hemoglobin, is very 
common disease in the world. α-globin gene is located at 
the short arm of chromosome 16 (16p 13.3) and contains 
mutations including deletions and single point mutations 
(α3.7, αMED, α COD8 (-AA), 1-5nt IVS α2, α2 poly A1 muta-
tions). In this study, we aimed to determine the frequency 
of α-thalassemia gene mutations in Hatay region.  
Method: To do so, study population who referred to Medi-
cal Genetic Department of Mustafa Kemal University, Me-
dical School for either detection of α-thalassemia gene 
mutations between 2012-2013, 407 individuals with α-
thalassemia gene mutations were includud to the study. 
Molecular screening of the α-globin gene was carried out 
by an α-globin strip assay (Vienna Lab Diagnostics, Vienna, 
Austria) which is based on multiplex PCR (Polymerase Chain 
Reaction) for specific amplification. 
Results: According to this, it has found that the frequencies 
of α3.7, αMED, α COD8 (-AA), 1-5nt IVS α2, α2 poly A1 muta-
tions are 29.48%, 5.16%, 0.25%, 0.25%, 0.25%, respectively. 
Conclusion: Consequently, the frequency of mutation 
affects ethnic backround and geographic locations. Hatay 
region also has a unique origin and so, the frequencies of α-
thalassemia gene mutations has unique characteristic. 

AnahtarKelimeler: α, -talasemi, α-globin, Hatay, Türkiye  Keywords: α, -thalassemia, α-globin, Hatay, Turkey 
 

Giriş 
 
Talasemi, kanın önemli bir molekülü olan he-
moglobin (Hb) zincirinin anormal bir yapıya 
sahip olması neticesinde ortaya çıkan bir hasta-
lık grubudur. Hb molekülü α (alfa), β (beta), γ 
(gama) ve δ (delta) olarak tanımlanan globin 
zincirlerinden meydana gelir ve bu zincirlerin az 
üretilmesi ya da hiç üretilmemesi talasemiye 
neden olur (1). α-talasemi, talasemi türlerinden 
yalnızca bir tanesidir ve otozomal resesif olarak 
kalıtılır. Fenotipi çok değişkenlik göstermekle 
birlikte, mikrositik hiperkromik anemi ile karak-
terizedir (2). Hemoglobindeki α-globin zinciri-
nin eksikliği ya da azalması ile karakterize edi-
len α-talasemide, hastalığın en hafif formuna 
tek gen heterozigot (α-/αα), en ağır formuna 
ise iki gen homozigot (--/--) mutasyonları neden 
olur. α-talasemi 1 homozigotları (--/--) hiç  α-
globin zinciri taşımadığından, bu hastalar hid-
rops fetalis kliniği ile ölürler (3). 

 
Genetik olarak, normal sağlıklı her bireyde dört 
adet α-globin geni vardır ve bu durum αα/αα 
şeklinde ifade edilir. Bu durum 16. kromozo-
mun kısa kolu üzerinde (16p 13.3) olan iki α1 
ve iki α2 geni tarafından kodlanır ve her ebe-
veynden bir haplotip (αα) alınır (4). α1 ve α2 
genlerinin önünde genlerin çalışma hızını belir-
leyen birer adet HS40 bölgesi bulunur.  α1 geni 
(HBA1) α2 genine göre (HBA2) iki-üç kat daha 
az globin zinciri üretir ve bu yüzden HBA2 ge-
ninde oluşan delesyonlar neticesinde klinik 
tablo daha belirgin olur. Genlerde, regülatör 
olarak görev yapan HS40 bölgesinde oluşan 
delesyonlar, α-globin zincir üretimini bozar (5). 
Bu gen üzerinde en sık gözlenen mutasyonlar 
−α3.7 delesyonu, α2 poliadenilasyon (AA-
TAAA>AATAAG) ve α2 IVS1 5-bp mutasyonları-
dır. α-talasemide delesyon tarzı mutasyonlar, 
tek nokta mutasyonlarından (Single point 
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polymorphism: SNP) daha fazla görülmektedir 
(6).  
 
Hastalığın dünya populasyonunda görülme 
sıklığı değişken olmakla birlikte, Arap ülkeleri-
nin çoğunluğunda daha sık karşılaşılmaktadır. 
Bu ülkelerde, α-talasemi frekansı %1’den %64’e 
kadar değişmektedir. Arap ülkelerinin içinde en 
yüksek frekans gösteren grup ise Körfez ülkele-
ridir (7). 
 
Çalışmamızda Hatay yöresindeki α-talasemi gen 
mutasyonlarının frekansını belirlemeyi amaçla-
dık. Bu amaçla 2012-2013 tarihleri arasında 
Mustafa Kemal Üniversitesi, Tıp Fakültesi, Tıbbi 
Genetik AD’a gelen hastalar genetik olarak 
taranarak α-talasemi açısından değerlendiril-
miştir. 
 
Materyal ve Metod 
 
Bu çalışmada, Mustafa Kemal Üniversitesi, Tıp 
Fakültesi, Tıbbi Genetik AD’a,  2012-2013 yılları 
arasında gelen,  evli yada evli olmayan toplam 
407 birey taranmıştır. İlk olarak, çalışma gru-
bundan EDTA’lı tüplere 2’er ml kan alınmış ve 
bu kanlardan DNA, ticari bir kit aracılığı ile 
(Roche Diagnostic Corporation, Germany) izole 
edilmiştir. α-globin geni ise moleküler olarak 
multipleks bir PCR yöntemi olan α-globin Strip 
Assay (Vienna Lab Diagnostics, Vienna, Austria) 
ile taranmıştır. Çalışmada polikliniğimize gelen 
hastalar, geriye dönük olarak taranmıştır ve 
Helsinki Bildirisine uygunluğu Mustafa Kemal 
Üniversitesi Etik Kurul’u tarafından onaylanmış-
tır. 
 
Bulgular 
 
Hatay yöresinde 2012 ve 2013 yılları arasında 
Mustafa Kemal Üniversitesi, Tıp Fakültesi, Tıbbi 
Genetik AD polikliniğine gelen α-talasemi hasta 
skalası tablo 1’de verilmiştir. Bu tabloda, mu-
tasyonlar α-globin geninin 4 allel olması göz 
önünde bulundurularak, homozigot sağlam 
(αα/αα), tek gen bakımından heterozigot (α-
/αα;αα/α-), iki gen bakımından heterozigot (α-
/α-;--/αα) ve homozigot mutant (--/--) olarak 
sınıflandırılmıştır. Bu dönemde tarama için 
gelmiş 407 hastadan 263’ünün hiçbir mutasyon 
taşımadığı ve homozigot sağlam (αα/αα) geno-
tipte olduğu belirlenmiştir. α3.7 mutasyonu 

bakımından heterozigot (α-/αα;αα/α-)3.7 hasta 
sayısının 100, homozigot mutant (--/--)3.7 hasta 
sayısının ise 20 olduğu tespit edilmiştir. MED 
geni değerlendirildiğinde ise, 13 hastanın iki 
gen bakımından heterozigot (α-/α-;--/αα)MED, 8 
hastanın homozigot mutant (--/--)MED olduğu 
ortaya çıkmıştır. α-globin geninde görülen diğer 
mutasyonlar olan α2 poly A,  α2 IVS 1-5nt, 
COD8(-AA) mutasyonları heterozigot olarak 
1’er hastada görülmüştür. Toplamda 407 hasta 
taranmış, bunların 120’sinin α3.7 mutasyonu, 
21’inin αMED geni, geri kalanlarında diğer mu-
tasyonları eşit olarak taşıdığı belirlenmiştir. 
 
Tartışma 
 
Hatay, Türkiye’de bulunduğu konum olarak 
oldukça önem arzeden bir yerdedir. Akdeniz, 
Doğu Anadolu ve Güneydoğu Anadolu’ya yakın 
olması ve bir sınır şehri olması nedeni ile gen 
havuzu Türkiye populasyonundan oldukça fark-
lılık göstermektedir. Suriye ile toprak yakınlığı 
ve akrabalık ilişkilerinin olması ve bu yöredeki 
insanların oldukça fazla olarak akraba evliliği 
yapması gen mutasyonlarının, özelliklede he-
moglinopatilerdeki gen defektlerinin birikmesi 
söz konusu olmuştur (8). Bu yüzdendir ki böl-
gede diğer kan hastalıkları ile birlikte talasemi-
ler de çok sık gözlenmektedir. Talasemilerin bir 
türü olan α-talasemi frekansıda oldukça yük-
sektir. Bu nedenle, biz Hatay’da 2012-2013 
yılları arasında polikliniğimize baş vuran hasta-
lardaki α-talasemi frekansını ve bu talasemile-
rin hangi tip olduklarını belirlemeyi amaçladık. 
Çalışmamızda α3.7,  αMED, α-5nt, α2Poly A1, 
COD8(-AA) mutasyonları olmak üzere, 5 farklı 
gen mutasyonu tespit ettik. Bu çalışmada, 407 
bireyde, 7 farklı genotip tespit edildi. Mutas-
yonlardan en sık gözleneni α3.7 gen mutasyonu 
idi (%29.48). Hatay yöresinde yapılmış ve 2012 
yılından önce çalışılmış bir çalışmada, bu mu-
tasyonu Güneşaçar ve ark. %76.3 olarak bildir-
mişlerdir (8). Ancak bu çalışmada verilen α3.7 
mutasyon frekansı, sadece α-talasemi mutas-
yonu görülen bireylerdeki orandır. Bizim çalış-
mamızda da sadece α-talasemi mutasyonu 
taşıyanlar içinde α3.7 gen mutasyonu değerlen-
dirildiğinde, son iki yıldaki α3.7 gen mutasyon 
frekansının %69,4 olduğu görüldü. Adana’da 
Çürük ve ark. larının yaptığı çalışmada bu oran 
%59.3, Ankara’da   Öner ve ark.larının yaptığı 
çalışmada ise %28 olarak belirtilmiştir (9-10).  
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Tablo 1. α-talasemi gen mutasyon spektrumu 
α-talasemi α3.7 mutasyonu αMED mutasyonu α2 poly 

A1 
α2 IVS 1 
-5nt 

α COD8 

(-AA) 
Toplam 

 
Homozigot Sağlam  
αα/αα 

      
263 

Tek gen Heterozi-
got  
α-/αα    αα/α- 

100  1 1 1 103 

İki gen Heterozigot 
α-/α-   --/αα 

 13    13 

Homozigot Mutant 
--/-- 

20 8    28 

Toplam 
% 
 

120 
%29.48 

21 
%5.16 

1 
%0.25 

1 
%0.25 

1 
%0.25 

407 

 
α3.7 gen mutasyonu için Sütçü ve ark. Isparta 
bölgesinde bir tarama yapmış ve bu mutasyo-
nun frekansını %5.55 olarak bildirmişlerdir (11). 
Bu mutasyonun dünyadaki frekansına bakacak 
olursak; Tunus’ta %22.5, Birleşik Arap Emirlikle-
rinde %28.4, İran’da %42.5, Ürdün’de %43, 
İsrail’de %51, Umman’da %58.3, Suudi Arabis-
tan’da %64 ve Güney Kıbrıs’ta %72.8’dir (12-
19). β-talasemi için genetik olarak benzerlik 
gösterdiğimiz Mısırla, burada α-talasemi mu-
tasyonu frekansının çok az olması nedeni ile 
benzerlik göstermiyoruz (20). Diğer ülkelerde 
α-talasemi3.7 mutasyonunun durumu; Akde-
niz’de bir ada ülkesi olan Sicilya’da %46.94, 
İspanya’da %52.41, Hollanda’da %58.2, Brezil-
ya’da %10.7’dir (21-24).  
 
Çalışmamızda, α-talasemi α2 IVS-5nt sadece 1 
(%0.25) hastada görülmektedir. Ankara için bu 
oran %8, Adana için %4.6, Isparta için ise %5.55 
olarak bildirilmiştir (9,11-12). Hatay populasyo-
nu gibi gen havuzu kapalı olan İsrail’de bu mu-
tasyonun frekansı %11.1, komşumuz olan 
İran’da  %7.1 olarak görülmektedir (15,17). 
Bizim çalışmamızda α-talasemi poly A1 ve 
COD8 (-AA) mutasyonları da 1 (%0.25) hastada 
görülmüştür. İranda α-talasemi poly A1 mutas-
yonu için bu frekans %3.5 olarak bildirilmiştir 
(15).  
 
α-talasemiMED ikili gen delesyonu bizim çalış-
mamızda %5.16 olarak bulunmuştur. Bu mu-
tasyon frekansı, Adana’da ki çalışmada %9.55 
bulunmuştur (9). Ankara için α-talasemiMED 

mutasyonu %20 sıklık oranı ile görülmektedir 
(10). Isparta’da ise Sütçü ve ark.nın yaptığı ça-
lışmada bu oran %27.7 olarak bildirilmiştir (11). 
Kıbrıs Türklerinde α-talasemiMED mutasyonu 
frekansı %40, İran’da %8.8 olarak rapor edil-
miştir (14,25). 
 
Çalışmamızda, Hatay bölgesindeki α-talasemi 
2012-2013 yılları arasında polikliniğimize baş 
vuran hastalardaki α-talasemi mutasyon türleri 
ve frekansları belirtilmiştir. Çalışmanın Hatay 
yöresinde yapılmasından ve Hatay’ın kendi 
etnik kökeni açısından diğer bölgeler ile farklı-
lıklar göstermesinden dolayı, α-talasemi mu-
tasyonlarının frekansı dünya ile farklılıklar gös-
termekle birlikte Türkiyede ki diğer bölgeler ile 
de farklılıklar göstermektedir. Çalışma, mutas-
yon taramasına yönelik bir çalışma olduğu için, 
elde edilen verilerin daha güvenilir olabilmesi 
için çalışmanın devam ettirilmesine ihtiyaç 
vardır. Böylece, gelecekte α-talasemi mutas-
yonları frekansları için, daha tutarlı verilerin 
verilmesi mümkün olacaktır. 
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