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Beta talasemi intermedia (TI) hafif orta dereceli anemi ile karakterize bir hemoglobinopatidir. TI'da
diizenli kan transflizyonu yapilmamasina ragmen o6zellikle artan yas ile birlikte goriilen demir birikimi
onemli bir sorun olusturmaktadir. TI'da demir birikimi bazi hastalarda erken yaslarda ve daha agir
bulgularla ortaya cikabildigi gibi bazi hastalarda ilerleyen yaslarda hafif diizeyde olmaktadir.

Beta talasemi intermediada, demir birikiminden, inefektif eritropoez, anemi ve hipoksiye ikincil
olarak hepsidin ekspresyonunun baskilanmasi sorumludur. TMPRSS6 geninin kodladigl matriptaz-2
proteini hepsidin proteinin ekspresyonunu azaltir. Son zamanlarda yapilan ¢alismalarda Tl hayvan
modellerinde TMPRSS6 geninin susturulmasi sonucunda serum hepsidin dizeylerinin arttigi, demir
birikiminin azaldig1 ve aneminin diizeldigi gosterilmistir.

Bu galismanin amaci TMPRSS6 genindeki rs855791 varyasyonunun Tl hastalarinda demir birikimi
Gzerine olan etkisini arastirmaktir. TMPRSS6 rs855791 varyasyonunun Tl'da klinigi modifiye edici bir
faktor olarak, demir birikimi dizeyini erken dénemde Ongbérmeyi saglayip saglamayacaginin
belirlenmesi hedeflenmektedir. Calismaya klinik bulgular ve genetik analiz sonucunda beta talasemi
intermedia tanisi alan ve dizenli kan transfizyonu gereksinimi olmayan olgular dahil edilecektir.
Olgularin demir birikimi parametreleri (serum demir, total demir baglama kapasitesi ve ferritin
diizeyi) hastane kayitlarindan elde edilecektir. Polimeraz zincir reaksiyonu ve Restriksiyon Parca
Uzunluk Polimorfizmi yéntemi kullanilarak TMPRSS6 genindeki rs855791 varyasyonu arastirilacaktir.
rs855791 varyasyonu ile demir birikimi arasindaki iliski yani genotip-fenotip iliskisi
degerlendirilecektir.



