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AZORBAYCAN POPULYASIYASINDA a-QLOBIN GEN MUTASIYALARI
VO ONLARIN FENOTIPiK TOZAHURU

T.9.Mammadova, X.X.Caforova, G.Z.9liyeva, A.R.Agayev, S.N.Qafarova, U.M.Abbasova
Milli Hematologiya va Transfuziologiya Morkazi, Baki, Azarbaycan

Moaqgalads a-talassemiya mutasiyalarinin Azarbaycan fiigiin xarakterik olan genotiplorinin miiayyan
edilmasi va onlarin fenotipik xiisusiyatlorinin askarlanmasi magsadilo aparilmis tadgiqat isinin naticalori
tagdim edilmigdir.

Tadgiqgat qrupuna 307 xasto daxil edilmisdir (166 nafards o-talassemiyamin HbH formast, 133 nafords o-
talassemiya dasiyiciligi, 8 naforda a- vo p-talassemiya gen mutasiyalarimin kompaundlugu olmusdur). Bu
saxslorda dot-blot hibriditasiya vo sekvenlagsma metodlar: ilo 16 a-talassemik mutasiya askarlanmuigdur ki,
bunlarin da asas hissasi (81%) delesiya tipli olmusdur.

Xostalorda delesion va qeyri-delesion allellar va onlarin f-gen mutasiyalarla kombinasiyast naticasinda
toranan miixtalif genotiplor askar edilmisdir. HbH xastalorinda 20 forqli genotip miioyyan edilmisdir ki,
bunlarin arasinda an ¢ox rast galinan delesion mutasiyalar (--/-a) olmusdur va bu, 110 xastodo miisahido
edilmisdir. Bu sababdon xastolik ¢ox vaxt yiingiil Klinik gedislo tozahiir etmigdir. a- vo p-talassemiya
mutasiyalarimin  yanast otiirtilmasi hallarinda hoam laborator gostoricilords, hom do xastaoliyin klinik
gedisinda dayisikliklor miisahido edilmisdir ki, bu da diagnozun diizgiin qoyulmasini ¢atinlogdirir.
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Alfa-talassemiyalar insanin irsi xostoliklo- noticolonir. Bundan basga o'- talassemiyanin
rinin on genis yayillmis formalarindan biridir vo homoziqot formasi da (genotip -o/-or) vardir ki,
hemoglobinin a-zoncirlorinin sintezinin azal- buna trans o’-deyilir.
mast vo ya tam pozulmasi naticosinds inkisaf a-Talassemiyalar osason bir vo ya iki a-geni
edir. Hemoglobinin torkibini togkil edon zon- dastyan irt DNT fragmentlorinin delesiyas1 (tok
cirlor arasinda komiyyat nisbatinin pozulmasi gen delesiyalart vo ya ikili gen delesiyalar)
talassemiya sindromlarmin patofizioloji mexa- naticasindo inkisaf edir. Bir allel {izorindo tok a-
nizminin osasini togkil edir vo xastoliyin agirliq genini ohato edon (-3,7 vo- 4,2 kb) delesiyalar
doracosini miioyyonlosdirir. Molekulyar soviy- sossiz o'- talassemiya dastyiciign  soklindo
yada iso bu heterogenlik xostoliyin inkisafina ifado edilir. Eyni allelds oy vo oy genlorinin har
sobob olan mutasiyalarn HBA vo ya HBB ikisinin miixtolif uzunluglu delesiyalar notico-
geninin miixtalif nahiyolorindo yerlogsmosindon sindo silinmasi ao-talassemiya dastyicist kimi
asili olaraq onun funksiyasma forqli tosir gos- meydana ¢ixir. Alfa-talassemiyaya noqtovi mu-
tormosi ilo izah edilir [1-3]. tasiyalar da sabab ola bilar, lakin bunlara o- de-

Insanm o-globin genlori 16-c1 xromosomun lesiyalara nisbaton daha az rast golinir vo daha
qusa qolunda yerlosir vo tokrarlanir. Bu sabab- agir fenotipa malik olurlar. Hb H xastoliyi ikili
don B-globin zancirindon forqli olaraq a-globin gen delesiyalarmin tok gen delesiyalart vo ya
zanciri 2 ciit genlo (a2 vo al) kodlasir vo bu- noqtovi mutasiyalarla birlosmasi naticasindo,
nunla slagadar olaraq a-talassemiyanin genotip- elacoa do ndqtovi mutasiyalarin kompaund-hete-
fenotip korreksiyasi daha miirokkabdir. Dord a- roziqot vo homoziqot voziyyatinds inkisaf edir
genindon biri pozularsa o (geotip-o/aa), iki- [4-7].
sinin pozulmasi o (/o) dastyiciligy, lic gen Azorbaycan irsi hemogqlobinopatiyalarin,
mutant olarsa HbH xastoliyi(--/-at), genlorin xiisusilo B- vo o-talassemiyalarin genis yayildigi
dordii do inaktiv olarsa, HbBart’s sindromu olkalor sirasindadir. Olkemizdo S, D, E, C he-
(genotip --/--) meydana golir ki, bu da 6liimla moglobin varinatlarma da miixtolif tezliklo rast
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golinir [8-12]. Bu sobabdon Azorbaycanda
hom miixtolif a-genlorinin 6z aralarinda forqli
kombinasiyalari, eloco do yerli populyasiyanin
yiiksok genetik heterogenliyo malik olmasi
naticasinds onlarin - talassemiyalar vo ya a-
vo B- zoncirlorinin digor struktur variantlar ilo
birlosmolori olduqca genis genotip strukturunun
yaranmasina gotirib ¢ixara bilir ki, bu da 6z
novbasinds xastoliyin klinik polimorfizming so-
bab olur, diagnostikanin vo diizgiin terapiya
taktikasinin segilmosini ¢atinlogdirir. Belalikloa,
Olkomizdo talassemiya sindromlarinin diizgiin
diagnostikasi va identifikasiyasi ii¢iin xastoliyin
molekulyar asaslarinin todqiqgi oldugca vacibdir.
Azorbaycanda [B-talassemiya mutasiyalarmin
Oyronilmoasino  holo kegon asrin 80-c1 illorindon
miixtolif miislliflor qruplan torafindon baglanil-
misdir vo hal-hazirda yerli populyasiyada 40-
dan yuxar [B-talassemiya mutasiyasi vo 4 [-
globin variantt (HbS, D, E, C) miioyyon edil-
misdir. Alfa-talassemiyalarin molekulyar osas-
larin todgiqi iso bir ¢ox sabablor iiziindon
yalmiz son illordo miimkiin olmusdur [13-19].

Tadqiqatin moaqsadi Azorbaycan populya-
siyasi ti¢lin xarakterik olan a-talassemik muta-
siyalarm vo genotiplorin miioyyan edilmosindon
vo onlarn fenotipik xiisusiyyatlorinin askarlan-
masindan ibaratdir.

Tadqigatin material vo metodlari. Todgiqat
isino  Sohiyys Nazirliyi Milli Hematologiya vo
Transfuziologiya Moarkozindo dispanser geydiyatda
olan 574 nofor HbH diagnozlu xastonin arasindan
secilmis miixtolif klinik gedisli soxslor daxil
edilmisdir. Umumilikds todqigatda 307 nofar istirak
etmis v onlar 4 qrupa boliinmiisdiir:

| grup — 166 nofor HbH xoastalori — bu grupa
miixtolif klinik gedigo malik olan HbH diagnozlu
xoastolor daxil edilmisdir.

II vo III qrupa 133 nofor a-talassemiya dastyicisi
olan saxslor daxil edilmisdir. Bu soxslor asason HbH
xastalarinin valideynlorindon yaxin qohumlarindan,
sibslorindon ibarat olmusdur: Il qrupa — 64 nafar o'-
talassemiyali, 11l gqrup — 69 noefor o’-talassemiyali
saxslor daxil idi.

IV tadqigat qrupunu - vo a-gen mutasiyalarinin
yanagt Otlirlilmasi ehtimali olan (yoni kompaund o-
va P-talassemiyaya siibholi olan) 8 pasiyent toskil
etmisdir.

Xastolordon alinmig niimunslorin eritrositar in-
dekslorinin toyini Sysmex XT-2000i hematoloji
analizatorunda, Hb fraksiyalarinin tayini asetat-
selliloza (Hospitex) v yiiksok performans maye
xromatografiya (BioRAD VARIANT II Haemo-
globin Testing System), kapilyar elektroforez (Sebia
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CAPILLARYS 2) metodlar1 ilo aparilmisdir.
Mutasiyalarin toyini kommersiya test sistemlorinin
totbigi ilo dot-blot hibridizasiya (B-Globin Strip
Assay AZE1l, AZE2 REF 4-170; o-globin Strip
Assay. REF 4-170 ViennalLab Diagnostics GmbH)
va gen sekvenlasma metodlari ils aparilmisdir.

Statistik tohlil ticiin SPSS-16 programimimn ko-
mayi ilo variasion statistika iisulunun timumi gabul
edilmis metodlarindan vo olave olaraq Fiser va
Uilkokson Mann-Uitni meyarlarindan istifado edil-
misdir.

Tadqigatin naticalari. Todgiqat 2 marholads
yerind yetirilmisdir. Todgigatin 1-ci marhalasina
113 nofor (82 - HbH xastasi, 25 nafar a-talasse-
miya dasiyicisi, 6 nafar a- vo B-gen mutasiyala-
rinin kompaundlart) daxil edilmisdir vo yerli
populyasiyada 9 a-talassemik mutasiya askar-
lanmugdir.

2-ci morholodo comi 194 o-talassemiyali
soxs (84 nofor HbH-xastosi, 108 nofar a-talas-
semiya dasiyicist vo 2 nafar a- va -gen muta-
siyalarinin qarisiq formasi) yoxlamlmig vo 15
mutasiya miioyyan edilmisdir ki, bunlardan biri
diinyada ilk dofs (baslangic kodonunda miixtalif
doyisikliklor gostorilsa do, bu doyisiklik ilk
dofo) askar edilmisdir.

Belolikla, todgigat naticasinds yerli populya-
siyada comi 16 a-talassemiya mutasiyasi askar-
lanmigdir (cadval 1). Hor iki morhoalodo agkar
edilmis mutasiyalarin osas hissasi delesiya tipli
olub, miivafiq olaraq spektrin 81,5% va 80,9
%-ni togkil etmisdir. ©On ¢ox rast golinon 20,5
kb (38% va 39,3 %) ikili gen delesiyasi vo 3,7
kb (36,0 % vo 29,7%) tok gen delesiyasi ol-
musdur. Noqtovi mutasiyalar azliq toskil etmis-
dir (18,5% vo 19,1%) vo osason ap genindo
miisahido edilmisdir.

Molekulyar-genetik miiayinolor noticasindo
133 nofordo a-talassemiyanin heterozigot for-
mast tosdiglonmigdir. Bunlarin oksoriyyatini
HbH xastalorinin valideynlari va sibslor togkil
etmisdir. Bu qrupdan olan xastolordon 64 no-
fordo «o'-talassemiya, 69-da o-talassemiya
miioyyen edilmisdir. o° -Talassemiya diagnozu
goyulmus soxslordon 7 nofords 3,7 kb DEL tok
gen mutasiyasi trans voziyyotdo (o>’ / o),
1 nofords iso o™*? aao anti 3,7 kombinasiyasi
askarlanmisdir.

1-ci cadvoldon goriindiiyi kimi, yerli po-
pulyasiyada agkar edilmis o-talassemiya muta-
siyalar1t miixtolif mongoli olmusdur vo spektrin
osas hissesini Araliq denizi, Tiirkiyo, Iran, Orab
va Conubi-Sorqi Asiya mongoli mutasiyalar
toskil etmisdir.



Cadval 1. Azarbaycanda a-talassemiya mutasiyalariin spektri

Mutasiyalar HGVS nomenklaturasi Moansayi ni%/|n %
1 20.5kb DEL NG_000006.1:9.15164 37864de122701 Araliq donizi 76 | 38 [102] 39.3
2 3.7 kb DEL NG_000006.1:9.34247_38050del Diinya {izro yayllmus, | 72 | 36 | 77 | 29.7
Afrika, Araliq donizi
3 MED DEL NG_000006.1:9.24664_41064de116401 Araliq denizi 11 | 55| 26 | 10
4 4.2 kb DEL NC_000016.10:9.169818_174075del Asiya, Araliq denizi | 4 2 5 1193
Diinya iizra yayilmig
5 o2PolyAl- HBA2:c.*94A>G Yunanistan, ©rab, | 13 | 6.5 | 10 | 3.86
[AATAAA>AATAAG] Orta Sorq, Arahq
donizi
6 A2IVS-I 5nt DEL HBA2:c.95+2_95+6delTGAGG Diinya lizro yayilmis, | 9 | 45| 8 | 3.08
Nadir, Araliq denizi,
Orta Sorq
7 a2PolyA- HBA2:c.*92A>G Yunanistan, Araliq 7135 6 |231
2[AATAAA>AATGAA] donizi, Tiirkiya, Kipr,
Orab, Iran
8 02Codon 142 [T>C] HBAZ2:c.427T>C Conub-Sorqi Asiya 7 135] 15579
9 02Codon 19 [-G] HBAZ2:c.56del G Iranian fran 1105 - -
10 CD 59 GGC>GAC HBA1:c.179G>A Tirkiya - - 1 (038
[Gly>Asp]
11 02Codon 389 [T>C] HBAZ2:c.389T>C Niderland - - 1 (038
12| Triplicated o (anti-3.7) NG_000006.1:9.34247_38050dup Afrika, Araliq donizi | - - 1.15
13 CD 44 +C HBAL:c.134_135insC Diinya tizrs yayilmus, | - - 1 10.38
Nadir
14 N/A NC_000016.10:9.149863_183312del Tayland - - 1 (0.38
15 pl:p.? HBA2:c.3G>A Azorbaycan - - 0.77
(yeni mutasiya)
16 CD 14 TGG>TGA NM_000558.5(HBAL):c.45G>A Diinya iizro yayilmus, | - - 1 10.38
Nadir

Tadgiqata daxil edilmis 166 HbH xostasindo
delesion va geyri-delesion allellorin birlosmasi
naticasindo miixtalif genotiplor askar edilmisdir.

On ¢ox rast golinon tok vo ikili delesion muta-
siyalarin kombinasiyasi (genotip --/-a) olmusdur
(cadval 2) vo 110 xostodo miisahido edilmisdir.

Cadval 2. --/-a genotipli HbH xastalorinin hematoloji gostoricilari

N |[Genotip |n |Hb(g/dl) |RBC(x10%/L) |[MCV(fl) |MCH(pg) |HbA2(%) |HbF(%) |HbH(%)
1 (o™ 190 | 924091 5,35+0,88 584596 | 17,5+1,51 | 0,81£0,15 | 0,91+0,41 | 2,9+1,14
2 [a®7--MP] 13 | 9,13+0,91 5,15+ 1,52 59,0£0,75 | 19,9£0,91 | 0,84+0,15 | 0,74+0,1 | 3,4+0,67
3 [a™ -2 6 | 7,29+1,23 5,24+0,80 57,4420 | 16,8+1,10 | 0,9+0,12 | 0,73+0,3 | 2,3+1,3
4 |o*-MP 1 8,9 5,45 55,4 16,3 1.6 0,1 2,1

Comi 110

Qeyd: Hb — hemoglobin, RBC — eritrositlor, MCV — eritrositlorin orta hocmi (Mean Corpuscular Volume),
MCH - eritrositlorde hemoqlobinin orta miqdari (Mean Corpuscular Hemoglobin)
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Delesion va qeyri-delesion mutasiyalarin
birlosmosi (oo'/--) 43 xostado agkarlanmigdir
(cadval 3).

Qeyri-delesion mutasiyalarin birlosmalori
(0a'/aa’) 13 xostodo miisahide edilmisdir
(coadval 4).

HbH xostolorindo agkar edilmis genetik
heterogenlik onlarin hematoloji gosraricilorindo
variabilliys sobab olmusdur.

2-ci cadvaldon goriindiiyl kimi, --/-0. geno-
tipli HbH xastalorde hemogqlobin, eritrositlorin
orta hocmi vo eritrositlordo hemoglobinin orta
miqdar1 gostaricilori kontrol qrupa nisbaton

statistik etibarli azalmig eritrosit gostoricisi 189
yiiksolmisdir vo belalikla, delesion mutasiyala-
rin kompaundlugu mikrositar eritrositozla mii-
sayiot edilmigdir. Hb A, vo Hb F-in soviyyasi
normadan forqlonmomisdir.

Nogtovi mutasiyalarm homozigotlugu (cod-
val 4) vo delesion mutasiyalarla kompaundlugu
(cadval 3) naticosindo inkigaf edon HbH xos-
toliyindo hemoglobin, eritrositlorin orta hacmi
va eritrositlordo hemogqlobinin orta miqdar1 gos-
toricilori hematoloji gostericilari kontrol qrupa
nisbaton azalmisdir, eritrosit gdstaricisi iso kont-
rol grupdan forglanmamisdir.

Cadval 3. ao'/-- genotipli HbH xastalorinin hematoloji gostaricilori

N Genotip n | Hb(g/dl) |RBC(X10%/L)| MCV(fl) | MCH(pg) | HbA2(%) | HbF(%) | HbH(%)
1 |ogVS1ont_ 205 7 189+0,99 | 493+0.85 | 62,105 | 18,0+1,34 | 0,73+ 0,29 | 0,81+0,33 | 3,8+0,99
2 |42 205 13 [9,05£1,20 | 4,89+0,18 | 64,9+0,81 | 17,8+ 0,32 | 0,65+021 | 0,71+0,35 | 5,1+1,89
3 |aaCS/--208 13 | 7,8+ 0,83 | 4,4+0,79 | 66,9+0,76 | 18,2+1,35 | 0,73+ 0,22 | 1,2+ 0,43 | 4,1+0,55
4 |ogroh-AL.208 2 5,9 3,06 55,6 14,9 1,0 0,1 4,21
5 | qo!VSL5n. MED 1 9.0 4,99 55,4 16, 4 1,0 0,1 14,9
6 |qoCdtCl205 1 11,3 6,76 57,4 16,7 0,9 0,1 8,5
7 |ooCS/--MEP 3 8,8 6,0 49,3 14,7 2,6 6,8 6,4
8 aaAdana/__ZO,S 1 5,5 2,92 67,1 18,0 1,3 12,6 6,7
9 a3 CAY.208 1 8,0 421 69,4 19,0 0,6 0,3 27,6
10 |0aC?19--205 1 7,6 4,83 61,0 17,4 0,9 0,87 3.2
Comi 43
Cadval 4. aa'/oo’ genotipli HbH xostalorinin hematoloji gostaricilori
N Genotip n Hb RBC MCV MCH HbA2 | HbF (%) HbH
(g/dh) (x10*/L) (f1) (p9) (%) (%)
1 [ao®Y AoV A 5 | 8.3+1,04 | 4,33+0,51 | 66,3+1,20 | 21,0+2,15 | 0,72+0,2 | 1,89+0,5 6,3+0,9
2 0™/ aa®® 4 10,0 4,6 69,9 21,7 1,4 0,36 5,4
(HbCS)
3 100" 0o 1 6.1 0,8 94,4 1,3 0,2 6,0
4 ao">"/a0! > 2 8,3 4,8 59,5 17,2 1,0 12 4,9
5 |aa®/aaPMA 1 8.8 421 74,1 20,9 1,2 0,1 0,6
Comi 13
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Cadval 5. a va f-gen mutasiyalarimin yanasi otiiriildiiyii xastalor

N Genotip Forma | Hb(g/dl) | RBC(x10™/L) | MCV(fl) | MCH(pg) | HbA2 | HbF | HbS
HBB HBA % | % | %
1] B | gl -5 | B 8,7 4,31 58,0 20,2 42 |724| -
2| BEPTAAB | o/ T | BT | 14,0 6,36 725 22,0 24 |28 -
3|/ B ] oo/ 00 | B0 10,1 6,151 50,2 15,5 32 021|184
4P Bl oo/ -2 | B¥a” | 10,9 5,19 67,1 21,0 34 19250
5| BR[| qa/-ED B>/’ 10,6 6,40 52,2 16,6 30 | 1,7 21,3
6| BB /e ™ | Bat | 10,3 5,94 54,5 173 | 34 [032]193
7| BT o ®7 /- | B HbH| 9,2 59 45,8 156 | 34 | 22203
8| V2B | aa“/o™ [ pYHDH | 12,3 5,49 72,5 22,4 18 |01 -

Hor 3 grupa daxil edilmis HbH xastolorinin
hematoloji gostaricilorinin genotipo géro miiqa-
yisoli analizi naticasindo miioyyon edilmisdir Ki,
delesion kompaundlarda hemoglobin, eritro-
sitlorin orta hocmi va eritrositlordo hemoqlo-
binin orta miqdar1 gostericilori nodqtovi muta-
siyalarin homoziqot vo, vo ya delesiya ilo kom-
paund Otiiriildiiyli genotiplora nisbaton daha
asagl olmusdur. Homginin eritrosit gostariCisi
delesion kompaundlarda kontrol qrupa nisbaton
yiksok oldugu halda noqtovi mutasiyalarin
daxil oldugu genotiplordo eritrositlorin say1
normadan forglonmomisdir. Eyni zamanda
geyri-delesion kompaundlarda HbAz-nin mig-
dart daha asagi, HbH-in miqgdart iso daha
yiiksok olmusdur.

HbH xastoliyinin klinik gedisindo do geno-
tipik doyisikliklarls bagli heterogenlik miisahids
edilmisdir. H-hemogqlobinopatiyanin klinik toza-
hiirii oksor hallarda talassemiyanin araliq for-
masina uygun olsa da, delesion genotiplords
xostoliyin klinik gedisi daha yumsaq olmusdur,
cox vaxt tosadiifon vo daha yetkin yaslarda
meydana ¢ixmusdir. Noqtovi mutasiyalardan
ibarat olan genotiplords iso xastolik daha erkon
yaslarda vo daha dorin anemiya, yiiksok retiku-
lositoz, tez-tez bas veron hemolitik krizlor,
dalagin olgiilorinin xeyli boyiimesi ilo xarak-
terizo olunan sokildo inkisaf etmisdir. Qeyd
etmok lazimdir ki, miisahido etdiyimiz xosto-
lorin oksariyysti transfuziyadan asili olmamig-
dir, eritrosit kiitlosinin kdgiiriilmasi yalniz in-
feksiyalar, hamilolik vo s. hallarda periodik
olaraq hoyata kecirilmisdir. Umumilikdo iso
yerli populyasiyada delesion kompaundlar
uistiinliik togkil etdiyi liglin xastoliyin agir klinik
formalarma az tosadiif edilmisdir.
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8 xostodo a-talassemiyanin f-gen mutasiya-
lart ilo yanagi Gtiirlilmasi miioyyon edilmisdir
(cadval 5). Bunlardan 4-ii HbS-in heterozigot
formasi ilo (2 nafordo HbAS+20,5 ikili delesiya,
1 nofordo HbAS+MED ikili delesiya, 1-do
HbAS+ Poly A-1 néqtavi mutasiya), 1-i homo-
zigot p-talassemiya ilo 20,5 ikili delesiya
(B%a®), 1-i heterozigot p-talassemiya ilo -3,7 tok
delesiya (B*/a*) yanas otiiriilmiisdiir.

Tadqiqat noticosindo miioyyon edilmisdir
ki, HbS dasiyiciliginin a-talassemiya ilo ya-
nas1 Otlirlilmasi hematoloji gostaricilorin do-
yismasing anizositoz vo mikrositozun yaran-
masina vo anomal Hb-nin produksiyasinin en-
mosing sobob olmusdur. B-Talassemiya dasi-
yicilarinin o-talassemik mutasiyalarla kom-
paundlugu iso HbA-nin miqdarinin azalmasi
ilo naticolonmisdir. Homoziqot B-talassemiya
ilo a-talassemiyanin birlogmasi noticasindo
xastonin klinik gedisinin ylingiillogmasi mii-
sahido edilmisdir. Qeyd edilon xastolorin bi-
rinds S hemogqlobinin heteroziqot formasinin
delesion HbH xostoliyi ilo yanasi getmosi
miioyyon edilmisdir (B>/HbH). Xostoliyin kli-
nik gedisindo ohomiyatli doyisiklik nozero
carpmamigdir. HPLC analizindo HbS-in so-
viyyosinin enmasi vo Hb F-in azca yiiksal-
mosi miisahido edilmisdir. Eritrositlorin orta
hacmi vo eritrositlords hemogqlobinin orta
miqdar1 gostaricilori HbH xastalorinin gostori-
cilorindon ohomiyyatli doracodo forqlonmis-
dir. Digor xostado iso geyri-delesion HbH xos-
toliyinin (B”/HbH) heteroziqot p-talassemiya
ilo kompaundlugu askarlanmigdir. Bu xostado
HbH xostoliyinin ylingiil gedisi miigsahids
edilmigdir. Beloliklo, o-talassemiyalarin -
talassemiyalarla vo diger hemoqlobin variant-




lar1 ilo yanag1 Otiiriilmoesi xostoliyin klinik sina sabab olur va diagnostikani ¢atinlogdirir.
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MYTAIAU I'EHA o-TJIOBUHA B ASEPBANIKAHCKOM MOIYJISAIIMA U KX
OEHOTHUIIMYECKHUE ITPOSBJIEHUS

T.D.MamenoBa, X.X./Ixadaposa, I'.3.AnueBa, A.P.Araes, C.H.I'agaposa, Y.M.Ad6acoBa
Hayuonanvuwiii Lenmp emamonocuu U Tpancgysuonoeuu, baky, Azepbaiidcan

Peziome. B cratbe NpeACTAaBJICHBI PE3YyJIbTAThI UCCIICAOBAHUAA, HpOBCI[éHHOFO C IOCJIBIO BBIABJICHHUA O~

TaJacCeMUYECKHX MYTalliii W TeHOTHIIOB, XapaKTEpHBIX UIA a3epOalpKaHCKON MOMyJSAINH, a TaKxkKe
orpenesieHus X GEHOTHITNYECKUX MPOSIBICHUH.

B uccnenoparenbckyto rpymiry 0buto BriIroueHO 307 maruentoB (166 nmanueHToB ¢ 3ab6onesanneM HbH,

133 HocuTenst o-TalacceMUM M § YENOBEK C KOMIAYHJHBIMA MYTAIMSIMH T€HOB o U B). Y 3TUX JuIl C
nmoMoIpio MeTo/10B dot-blot ruOpuaM3alMd U CEeKBEHHPOBAaHUs ObUIO BBISIBICHO 16 0-TajlaCCEMHUYECKUX
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MyTalui, U3 KOTOPhIX OCHOBHas 4acTh (81%) oTHOCHIIACH K AENEIIMOHHOMY THITY.

VY nanueHTOB ObUTM OOHAPY)KEHBI pPa3IMYHbIC TCHOTUIIBI, COPMUPOBAHHBIC B PE3yJIbTaTe COYCTAHUUN
JICJICIMOHHBIX W HEJCICIMOHHBIX aJulelie, a TakkKe HMX KOMOWHanui ¢ mytanusmu [(-reHa. Cpenu
narueHToB ¢ HbH-0osie3npto ObUTO BBISBICHO 20 pa3sIUYHBIX TEHOTHIIOB, CPEIU KOTOPBIX HAMOOJIEEe 4acTo
BCTpEUAIIHCH JIeNICIIMOHHbBIC MyTalun (--/-t), HabromaBmecs y 110 marueHToB.

B cBs131 ¢ 3TUM 3a00seBaHue B OOJNBIIMHCTBE CIIyYaeB MPOSBISIIOCH JETKUM KIMHUYECKUM TeueHneM. B
CJIy4asix COBMECTHOTO HACIJICOBAaHUS MyTallUi O- U -TaJlacceMuH HaONIOIaTUCh U3MEHEHHS Kak B Jabopa-
TOPHBIX TOKA3aTeNAX, TAK U B KIMHUYECKOM TCUCHHU 3a00JICBaHHS, YTO MOXKET 3aTPYAHATH IMOCTAHOBKY
TOYHOTO JIHArHO3a.

o-GLOBIN GENE MUTATIONS IN THE AZERBAIJANI POPULATION AND THEIR
PHENOTYPIC MANIFESTATIONS

T.E.Mammadova, Kh.Kh.Jafarova, G.Z.Aliyeva, A.R.Agayev, S.N.Gafarova, U.M.Abbasova
National Hematology and Transfusiology Center, Baku, Azerbaijan

Summary. This article presents the results of a study conducted to identify a-thalassemic mutations and
genotypes characteristic of the Azerbaijani population and to determine their phenotypic manifestations.

The study group consisted of 307 individuals, including 166 patients with HbH disease, 133 carriers of a-
thalassemia, and 8 individuals with compound mutations of a- and -globin genes. In these individuals, 16 a-
thalassemic mutations were detected using dot-blot hybridization and sequencing methods, the majority of
which (81%) were deletion-type mutations.

Various genotypes were identified as a result of combinations of deletional and non-deletional alleles, as
well as their interaction with B-gene mutations. Among patients with HbH disease, 20 different genotypes
were identified. The most common were deletional mutations (--/-a)), which were observed in 110 patients.

As a result, the disease most frequently manifested with a mild clinical course. In cases of co-inheritance
of a- and B-thalassemia mutations, changes were observed both in laboratory parameters and in the clinical
course of the disease, which complicates establishing an accurate diagnosis.
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