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Kalitsal hemolitik anemiler eritrosit yapiminda veya yapisinda gorevli proteinleri kodlayan genlerdeki
mutasyonlardan kaynaklanan bir grup genetik heterojen hastaliktir. Bugiine kadar hastaliktan
sorumlu yaklasik 40 gen tanimlanmistir Molekiler genetik alanindaki gelismelerin hizlanmasi ile
birlikte kalitsal hemolitik anemilerde tani basarisi giderek artmaktadir. Ancak halen daha
kullanilmakta olan hedeflenmis yeni nesil dizi analizi panelleri ile hastalarin %20-40"iInda molekiiler
tani konulamamaktadir. Ozellikle nadir tiplerden sorumlu olan genlerin ortaya konulabilmesi igin
daha genis kapsamli molekiler calismalarin yapilmasi gerekmektedir. Kalitsal hemolitik anemide
spesifik molekiler taninin konulmasi hasta takip ve tedavisinin uygun olarak yapilabilmesi ve dogru
genetik danisma verilmesi agisindan oldukca 6nemlidir.

Bu projede daha 6nce kalitsal hemolitik anemiden sorumlu genleri iceren genis bir yeni nesil dizi
analizi paneli ile degerlendirilmis ve molekiiler etiyolojisi belirlenememis 6 aile tim ekzom
sekanslama ile analiz edilerek nadir kalitsal anemilerin molekiler etiyopatogenezi arastirilacaktir. Bu
¢alisma ile nadir kahtsal hemolitik anemilerden sorumlu yeni aday genlerin kesfedilmesi, tedavi icin
aday olabilecek yeni molekiiler hedeflerin ortaya konulmasi ve genotip-fenotip iliskisinin
genisletilmesi amaglanmaktadir.



