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Tromboanjiitis Obliterans Hastalarında
Protrombotik Gen Polimorfizminin Rolü

ÖÖZZEETT  AAmmaaçç::  Trom bo an ji itis ob li te rans (TA O) genç yaş lar da gö rü len, eks tre mi te le rin kü çük-or ta
boy ar ter ve ven le rin de seg men tal tu tu lum gös te ren iler le yi ci bir has ta lık tab lo su dur. Si ga ra içi ci li -
ği has ta lık la di rekt iliş ki len di ril se de has ta lı ğın eti yo pa to ge ne zi he nüz tam ola rak or ta ya ko na ma mış -
tır. Me di kal ve cer ra hi te da vi ler de ki tüm ge liş me le re rağ men tat min edi ci bir te da vi sağ la na ma yan
bu has ta lık, eks tre mi te am pu tas yo nu na va ran so nuç la ra yol aça bil mek te dir. GGee  rreeçç  vvee  YYöönn  tteemm  lleerr::  Bu
araş tır ma da,  vas kü ler has ta lık la ra yol aç tı ğı bi li nen, prot rom bin G20210A, fak tör V G1691A (Fac -
tor V Le i den), fak tör V H1299R (R2), me ti len tet ra hid ro fo lat re dük taz (MTHFR) C677T ve MTHFR
A1298C gen po li mor fizm le ri nin TA O has ta la rın da ki pre va lan sı nı sap ta ma yı amaç la dık. Bu nun için
kli ni ği mi ze baş vu ra rak TA O ta nı sı al mış 30 has ta ve her han gi bir vas kü ler şikâye ti ol ma yan sağ lık -
lı 30 bi rey den pe ri fe rik kan alı na rak grup lar ara sın da ol gu-kon trol ça lış ma sı yap tık. BBuull  gguu  llaarr::  Sa de -
ce ho mo zi got MTHFR A1298C gen po li mor fiz mi ni (p= 0.024) TA O has ta la rın da an lam lı bul duk.
Ay rı ca, her iki grup ta ki bi rey le rin MTHFR C677T (p= 0.112) gen po li mor fiz mi yö nün den kar şı laş -
tı rıl dı ğın da fark lı lık önem siz bu lun muş tur. Fa kat ol gu gru bun da %13.3 ora nın da ho mo zi got luk sap -
ta nır ken kon trol gru bun da ho mo zi got luk sap ta na ma mış tır. SSoo  nnuuçç:: MTHFR po li mor fiz mi nin TA O
has ta la rı için önem li bir risk fak tö rü ola bi le ce ği ni ve bu gen po li mor fiz mi nin ru tin ça lı şıl ma sıy la ge -
le cek te bu has ta lı ğın ge ne tik pre dis po zis yo nu nun da ha iyi an la şı la bi le ce ği ni dü şün mek te yiz. Ni te -
kim TA O has ta lı ğı nın eti yo pa to ge ne zi nin çö züm len me si, bu has ta lık ne de ni ile olu şan eks tre mi te ve
iş gü cü ka yıp la rı nın azal tıl ma sı için de önem arz et mek te dir.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Trom bo an ji i tis ob li te rans; po li mor fizm, ge ne tik

AABBSS  TTRRAACCTT  OObb  jjeecc  ttii  vvee::  Throm bo an gi i tis ob li te rans (TA O) is a prog res si ve ma ni fes ta ti on se en in yo -
ung ages. It is seg men tal in vol ve ment in ar te ri es and ve ins of small and midd le si zed ex tre mi ti es.
Eti o pat ho ge ne sis of di se a se co uld not be evenly re ve a led, des pi te smo king can be as so ci a ted with
this di se a se. This di se a se, in which the re is no sa tis fac tory tre at ment, le ads to usu ally am pu ta ti on
of ex tre mity, alt ho ugh all de ve lop ments in me di cal and sur gi cal tre at ments. MMaa  ttee  rrii  aall  aanndd  MMeett  hhooddss::
In this study, we ai med to de tect the pre va len ce of ge ne poly morp hisms, prot hrom bin G20210A,
fac tor V G1691A (fac tor V Le i den), fac tor V H1299R (R2), meth yle ne tet rahy dro fo la te re duc ta se
(MTHFR) C677T and MTHFR A1298C which known le ad to vas cu lar di se a se, in pa ti ents with TAO.
Be ca u se of this, we per for med ca se-con trol study bet we en gro ups, dra wing pe rip he ral blo od from
30 pa ti ents who di ag no sed with TA O in our cli nic and from 30 he althy in di vi du als ha ve no comp -
la int. RRee  ssuulltt::  We fo und that only MTHFR A1298C ge ne poly morp hisms (p= 0.024) was sig ni fi cantly
mo re fre qu ent in pa ti ents with TA O. Furt her mo re, dif fe ren ce was not sig ni fi cant when in di vi du -
als in the both gro ups we re com pa red for MTHFR C677T (p= 0.112). Ho we ver, ho mozy go te MTHFR
C677T mu ta ti on was not de tec ted in con trol gro up, whi le it was de tec ted at the ra te of 13.3% in ca -
se gro up. CCoonncc  lluu  ssii  oonnss:: As a re sult we fo und that the ge ne poly morp hism of MTHFR may be an im-
por tant risk fac tor for pa ti ents with TA O and the ge ne tic pre dis po si ti on of this di se a se can be bet ter
un ders to od with ro u ti ne stu di es of this ge ne poly morp hism. Ad di ti o nally, analy ses of eti o pat ho ge -
ne sis of the TA O di se a se ha ve im por tan ce for loss of ex tre mity and la bor for ce by re a son of this di -
se a se. 
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e o Bu er ger (1908,1924), ta ra fın dan “Bu er ger
has ta lı ğı ” ola rak ta nım la nan trom bo an ji i tis
ob li te rans (TA O), ül ke mi zin de için de bu-

lun du ğu bir coğ raf ya da sık rast la nan ve önem li
oran da eks tre mi te kay bı na yol açan, sos yal ve psi-
ko lo jik açı dan önem li bir has ta lık tır.1

TA O genç er kek ler de da ha sık gö rü len, alt ve
üst eks tre mi te ler de ki kü çük-or ta boy ar ter ve ven-
ler de seg men tal tu tu lum gös te ren pe ri fe ral is ke mi -
ye yol aça rak iler le yen bir pa to lo ji dir.1,2 Has ta lı ğın
baş la ma sı ve iler le me sin de si ga ra nın san tral bir ro -
lü ol du ğu dü şü nül se de, has ta lı ğın eti yo pa to ge ne -
zin de ge ne tik, hi per ko a gü la bi li te, en do tel fonk si-
yo nu ve im mü no lo jik me ka niz ma lar gi bi fak tör le -
rin de rol al dı ğı dü şü nül mek te dir.1-3

TA O has ta la rın da HLA-A9 ve HLA-B5 gen al-
lel le ri açı sın dan yük sek bir oran bil di ril miş tir. Bu
du rum, has ta lı ğın ze mi nin de ge ne tik bir pre dis po -
zis yon ola bi le ce ği ni gös ter mek te dir.3 TA O’ lu has ta -
lar da üro ki naz plaz mi no jen ak ti va tö rü iki kat da ha
yük sek tir ve ser best plaz mi no jen ak ti va tör in hi bi -
tö rü %40 da ha dü şük tür. Se ro to ni ne art mış trom-
bo sit ya nı tı mev cut tur; si top laz mik an ti nöt ro fil
si top laz mik an ti kor (cAN CA), pe ri nük le er an ti nöt -
ro fil si top laz mik an ti kor (pAN CA), an ti nük le er an-
ti kor lar (ANA), an ti-Ro, an ti kar di yo li pin an ti kor lar
ne ga tif tir. En do tel yal-de pen dent va zo di la tas yon,
sağ lam eks tre mi te ler de bi le bo zul muş tur. Tip I ve
III kol la je ne art mış se lü ler bir du yar lı lık var dır.1,3

Has ta da ma rın mik ros ko bik in ce len me sin de
ad ven ti si ya da va zo va zo rum lar çev re sin de len fo sit -
ler, dev hüc re ler, fib röz hi perp la zi ve in ti mal ka-
lın laş ma mev cut tur. Düz kas hüc re nek ro zu
ol ma dan trans mu ral inf la mas yon iz le nir. Lü men içi
er ken dö nem de ta ze trom büs le do lu dur ve trom-
bü sün için de mul ti nük le er dev hüc re ler ve mik ro -
ab se ler iz le nir. Geç dö nem de ise or ga ni ze
trom büs ler re ka na li zas yon gös te rir.1,3

Ta nı için iyi bir anam nez ve kli nik göz le min
ya nı sı ra, dopp ler ul tra so nog ra fi (USG), ar te ri yel
akım test le ri ve ar te ri yog ra fiy le ok lüz yo nun dis ta -
lin de ki kol la te ral le rin tir bu şon ve ya örüm cek ba-
ca ğı bi çi min de iz len me si ta nı yı ke sin leş tir mek için
yar dım cı olur.1

Tü tün içi ci li ği ile has ta lı ğın sey ri ara sın da di-
rekt iliş ki var dır.1 Ta nı son ra sı bu alış kan lı ğı na de -

vam eden has ta lar da prog noz da gi de rek kö tü leş -
me bu nun di rekt bir gös ter ge si dir. Bu ne den le tü -
tün içi ci li ği nin bı rak tı rıl ma sı te da vi nin te me li ni
teş kil eder. Has ta eği ti mi de çok önem li dir. Has ta-
la ra gün lük ak ti vi te le rin de sı kı las tik li ço rap gi-
yil me si gi bi eks tre mi te kan akı mı nı bo za cak
du rum lar dan ka çı nıl ma la rı mut la ka an la tıl ma lı -
dır. An cak bü tün pro fi lak tik ön lem le re rağ men bu
has ta lar da me di kal ve cer ra hi te da vi ge re ke bi lir.1

Ge li şen me di kal ve cer ra hi te da vi le re rağ men bu
has ta lı ğın %27 gi bi bir oran la bir ve ya da ha faz la
eks tre mi te am pu tas yo nuy la so nuç lan dı ğı li te ra -
tür de bil di ril miş tir.4

Eks tre mi te kay bı na yol açan bu has ta lık, iler-
le yen dö nem ler de iş gü cü kay bı ve psi ko sos yal
prob lem le ri de be ra be rin de ge tir mek te, so nuç ola-
rak hem bi rey sel hem de top lum sal ola rak mad di
ve ma ne vi so run lar do ğur mak ta dır.5

Bu ka dar cid di so run la ra yol açan bir has ta lı ğın
ön le ne bil me si için si ga ra ve ben ze ri alış kan lık la ra
kar şı top lu mun bi linç len di ril me si ge rek mek te dir.
Bu has ta lı ğa sa hip olan bi rey le rin top lum da ki sos-
yal ge çer li lik le ri ni ko ru ya bil me le ri ama cıy la, has-
ta lı ğın eti yo pa to ge ne zi nin iyi an la şı lıp er ken ta nı
ko nul ma sı, te da vi ba şa rı sı nı ar tır mak ta ve eks tre -
mi te ka yıp la rı nı ön le ye bil mek te dir.6

GE REÇ VE YÖN TEM LER
TA O ta nı sı ko nu la rak en kı sa 1, en uzun 10 yıl sü -
re ile kli ni ği miz ce ta kip edil mek te olan 30 has ta -
nın pe ri fe rik kan la rı alı na rak ge ne tik prot rom bo tik
risk fak tör le ri ça lı şıl dı. Kon trol gru bu ola rak da ha
ön ce den her han gi bir vas kü ler pa to lo ji ta nı sı al ma -
mış ve hiç bir ak tif şikâye ti bu lun ma yan 30 sağ lık lı
bi rey se çil di. Pe ri fe rik kan la rı alı na rak ay nı fak tör -
ler ça lı şıl dı.

Ça lış ma ya alı nan 30 has ta da; anam ne zin de si-
ga ra içi ci li ği bu lu nan ve plan tar kla di kas yo, eks tre-
mi te ler de ısı ve his kay bı gi bi şikâyet ler le
kli ni ği mi ze baş vu ran ol gu lar dı. Ya pı lan renk li
dopp ler USG in ce le me le rin de azal mış ar te ri yel
akım pa ter ni iz len me si üze ri ne TA O ön ta nı sıy la
ar te ri og ra fi çe kil miş olan 30 has ta nın ar te ri yog ra -
fik in ce le me le rin de ar te ri yel ok lüz yon ve olu şan
kol la terl ler de tir bu şon gö rü nü mü ti pik ti.
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Ge ne tik so nuç la rın el de edil me sin de sı ra sıy la;

Ça lış ma ya alı nan ol gu lar dan 2 mL pe ri fe rik ve -
nöz kan ED TA’ lı tüp le re alın dı ve -20 °C’de mu ha -
fa za edil di. In vi sorb Spin Sto ol DNA Kit (In vi tek,
Ber lin, Al man ya) kul la nı la rak pe ri fe rik kan do ku -
sun dan ge no mik DNA ana li zi ya pıl dı. CVD Stri pAs-
say (Vi en na Lab, La bor di ag nos ti ka GmbH, Vi en na,
Avus tur ya ki ti kul la nı la rak Apo E mul tip lex amp li -
fa i kas yo nu ya pıl dı. Hib ri di zas yon iş le min den ön ce
el de edi len PCR ürün le ri (4 mL) %1’lik elek tro fo -
rez de ba şa rı lı amp li fi kas yon açı sın dan de ğer len di -
ril di. Ba şa rı lı amp li fi kas yon el de edi len PCR
ürün le rin den 10 mL ürün re vers hib ri di zas yon ana-
li zi için kul la nıl dı. Pro fiB lot T48 (Te can, İsviç re) ci-
ha zı kul la nı la rak re vers-hib ri di zas yon iş le mi
uy gu lan dı.

Pe ri fe rik kan lar dan DNA izo las yo nu ya pıl ma -
sı için ye rel etik ku rul ona yı alın dı. Ça lış ma ve kon -
trol gru bun da ki bi rey ler ça lış ma ile il gi li bil gi len di-
ri le rek onay la rı alın dı.

Vas kü ler trom büs olu şu mun da rol oy na dı ğı
var sa yı lan prot rom bin G20210A, fak tör V G1691A
(Fac tor V Le i den), fak tör V H1299R (R2), me ti len -
tet ra hid ro fo lat re dük taz (MTHFR) C677T ve
MTHFR A1298C gen pro fil le ri has ta ve kon trol
grup la rı açı sın dan de ğer len di ril di ve is ta tis tik sel
ola rak kar şı laş tı rıl dı.

İSTA TİS TİK SEL ANA LİZ

Grup la ra ait el de edi len ve ri ler, SPSS prog ra mı,
ver si yon 14.0 ile de ğer len di ril di. Grup lar ara sı kar-
şı laş tır ma lar ki-ka re tes ti (x) kul la nı la rak ya pıl dı.
El de edi len p< 0.05 de ğer le ri an lam lı ka bul edil di.
Ay rı ca grup lar ara sı uy gun luk için iki or ta la ma ara-
sın da ki far kın önem li lik tes ti kul la nıl dı ve ya nıl ma
dü ze yi 0.05 ola rak ka bul edil di.

BUL GU LAR
Ça lış ma ya alı nan 30 has ta nın 28 (%93)’i er kek 2
(%7)’si ka dın dı. Kon trol gru bun da ise 27 (%90) er -
kek, 3 (%10) ka dın bu lu nu yor du. Ça lış ma ya alı nan
TA O has ta la rı nın yaş or ta la ma sı 42.9 ± 14.3 yıl,
kon trol gru bu nun yaş or ta la ma sı ise 40.9 ± 4.79 yıl
ola rak sap tan dı. İki grup kar şı laş tı rıl dı ğın da yaş yö-
nün den fark lı lık an lam lı de ğil di [(t= 0.69); p=
0.487; p> 0.05].

Has ta gru bun da 29 (%97), kon trol gru bun da
ise 22 (%73) ol gu si ga ra kul la nı yor du.

Prot rom bin G20210A, fak tör V G1691A (Fac-
tor V Le i den), fak tör V H1299R (R2), me ti len tet -
ra hid ro fo lat re dük taz (MTHFR) C677T ve MTHFR
A1298C gen po li mor fizm le rin den sa de ce MTHFR
A1298C gen po li mor fiz mi ni (p= 0.024) TA O has ta -
la rın da an lam lı bu lun du. Ay rı ca, her iki grup ta ki
bi rey ler MTHFR C677T (p= 0.112) gen po li mor fiz -
mi yö nün den kar şı laş tı rıl dı ğın da fark lı lık an lam lı
de ğil di. Fa kat ol gu gru bun da %13.3 ora nın da ho-
mo zi got luk sap ta nır ken kon trol gru bun da ho mo -
zi got luk sap ta na ma dı (Tab lo 1).

TAR TIŞ MA
TA O ate rosk le ro tik ol ma yan, eti yo lo ji si net ola rak
bi lin me yen, eks tre mi te le rin kü çük-or ta çap lı da-
mar la rı nı tu tan si ga ray la güç lü iliş ki si olan inf la -
ma tu ar bir has ta lık tır. TA O ge nel lik le 40 yaş al tı
er kek ler de gö rü lür.7,8 Has ta lı ğın si ga ra içen ka dın -
lar da da in si dan sı nın art tı ğı nı gös te ren ya yın lar
mev cut tur.3 Bi zim ça lış ma mız da 28’i er kek, 2’si ka -
dın olan ol gu la rın yaş or ta la ma sı 42.9 ± 14.3 yıl ola-
rak iz len miş tir. Has ta gru bun da si ga ra içen ol gu
sa yı sı 29 (%97), kon trol gru bun da ise 22 (%73)’dir.

Eti yo lo ji si nin an la şı la maz ol ma sı bu has ta lı ğın
ta nı ve te da vi si ni zor laş tır mak ta dır.9 Li te ra tür de di -
ğer risk fak tör le ri ya da pre dis po zan fak tör ler hak-
kın da çok az ve ri bu lun mak ta dır.10,11 TA O
has ta la rın da HLA-9 ve HLA-B5 gen al lel le ri açı sın-
dan yük sek bir oran bil di ril miş tir. Bu du rum has ta-
lı ğın ze mi nin de ge ne tik bir pre dis po zis yon
ola bi le ce ği ni dü şün dür mek te dir.3 Has ta da ma rın
mik ros ko bik in ce len me sin de ad ven ti si ya da va zo -

Taranan mutasyonlar p

Protrombin G20210A 0.309

Faktör V G1691A 0.310

Faktör V H1299R 0.134

MTHFR C677T 0.112

MTHFR A1298C * 0.024

TABLO 1: TAO olgularında saptanan trombofilik gen
bölgelerine ait mutasyon frekansları.

MTHFR: Metilentetrahidrofolat.
*p< 0.05 anlamlı olarak kabul edildi.



va zo rum lar çev re sin de len fo sit ler, dev hüc re ler,
fib röz hi perp la zi ve in ti mal ka lın laş ma ile ka rak te -
ri ze vas kü lit gö rül mek te dir. Düz kas hüc re nek ro -
zu ol ma dan trans mu ral inf la mas yon iz len mek te dir.
Lü men içi er ken dö nem de inf la ma tu ar hüc re içer-
me yen ta ze trom büs le do lu dur ve trom bü sün için -
de mul ti nük le er dev hüc re ler ve mik ro ab se ler
iz len mek te dir. Geç dö nem de ise or ga ni ze trom büs-
ler re ka ni la zas yon gös ter mek te dir.3 Bu ça lış ma da,
has ta lı ğın eti yo lo ji sin de ge ne tik fak tör le rin rol oy-
na ma ih ti ma li ve has ta da mar içe ri sin de trom büs
for mas yo nu bu lun ma sın dan do la yı, has ta ve sağ lık -
lı bi rey ler de ge ne tik prot rom bo tik risk fak tör le ri
olan prot rom bin G20210A, fak tör V G1691A (Fac-
tor V Le i den), fak tör V H1299R (R2), MTHFR
C677T ve MTHFR A1298C gen po li mor fizm le ri in-
ce len miş tir.

Prot rom bin G20210A’ nın he te ro zi got mu tas -
yo nun da trom bo za yat kın lık ko nu sun da so nuç lar
tar tış ma lı ol sa da, ho mo zi got mu tas yo nu olan ki şi -
ler de ar te ri yel ve ve nöz trom büs için art mış risk
söz ko nu su dur. Mu tas yo nun top lu mu muz da ki pre-
va lan sı %5.2’dir.12,13 Av cu ve ark. yap tık la rı ça lış -
ma da bu fak tö rün TA O için an lam lı ola bi le ce ği ni
be lirt miş ler dir.14 Oy sa bi zim ça lış ma mız da prot-
rom bin G20210A gen po li mor fiz mi sağ lık lı po pü -
las yo na gö re an lam lı bu lun ma mış tır (p= 0.309).

Fak tör V G1691A (Fac tor V Le i den) mu tas yo -
nu nun bu lun du ğu böl ge, ak ti ve pro te in C
(APC)’nin Fak tör Va’ yı yık tı ğı üç ke sim nok ta sın -
dan bi ri dir. Mu tas yon so nu cu APC ’ye di renç ge-
liş mek te ve Fak tör V Le i den, Fak tör Va’ ya gö re 10
kat ya vaş yı kı lıp, do la şım da da ha uzun kal mak ta -
dır. He te ro zi got mu tas yo nun da trom boz ris ki ha -
fif art mış ken (3-5 kat) ho mo zi got mu tas yo nun da
ise trom boz ris ki cid di ola rak art mak ta dır (20 kat).
Bu mu tas yo nun top lu mu muz da ki pre va lan sı
%5.2’dir.13,15,16 Fak tör V H1299R (R2) mu tas yo nu
Fak tör V Le i den ’e gö re da ha ha fif bir APC di ren ci
ya rat mak ta dır. Av cu ve ark. yap tık la rı ça lış ma da
bu mu tas yon la rın TA O için ge çer li an lam ta şı ma -
dı ğı nı dü şün müş tür.14 Bi zim ça lış ma mız da da
uyum lu ola rak Fak tör V G1691A (Fac tor V Le i den)
ve Fak tör V H1299R (R2) mu tas yon la rı ile TA O
has ta lı ğı ara sın da bir iliş ki bu lu na ma mış tır.

Ho mo sis te in me ta bo liz ma sın da rol oy na yan
MTHFR en zi mi nin ge ne tik de fek ti ve ya fo lat alım
ek sik li ği ne bağ lı hi per ho mo sis te i ne mi nin ate rosk le -
roz ve vas kü ler has ta lık lar da bir risk fak tö rü ol du ğu
or ta ya çı ka rıl mış tır.17 MTHFR ge nin de 677. po zis -
yon da A ye ri ne T al le li ta şı yan lar da en zim da ha ter-
mo la bil ve da ha dü şük ak ti vi te li dir. Bu da plaz ma
fo lat kon san tras yo nun da düş me ye ve ho mo sis te in
kon san tras yo nun da art ma ya ne den ol mak ta dır.18,19

MTHFR A1298C mu tas yo nu nun da plaz ma ho mo -
sis te in kon san tras yo nu nu art tır dı ğı gös te ril miş tir.18

Si ga ra nın da fo lat kon san tras yo nu nu dü şür dü ğü bi-
lin mek te dir.20 Ya pı lan kli nik ça lış ma lar da MTHFR
C677T ve MTHFR A1298C gen po li mor fizm le ri ile
TA O ara sın da di rekt iliş ki gös te ri le me miş tir.17,21 Bu-
nun la bir lik te si ga ra içi ci le rin de MTHFR C677T ho-
mo zi got mu tas yo nu nun fo lat se vi ye si ni dü şür dü-
ğünü ve ho mo sis te in se vi ye le ri ni et ki le di ği ni be lir -
ten ya yın lar da mev cut tur.22 Bi zim ça lış ma mız da
TA O has ta la rın da ki ho mo zi got MTHFR A1298C
gen po li mor fiz mi (p= 0.024) sağ lık lı po pü las yo na gö -
re an lam lı bu lun muş tur (Tab lo 2). Ay rı ca, her iki
grup ta ki bi rey ler MTHFR C677T (p= 0.112) gen po-
li mor fiz mi yö nün den kar şı laş tı rıl dı ğın da fark lı lık
önem siz bu lun muş tur. Fa kat ol gu gru bun da %13.3
ora nın da ho mo zi got luk sap ta nır ken kon trol gru bun -
da ho mo zi got luk sap ta na ma mış tır (Tab lo 3).

So nuç ola rak MTHFR A1298C gen po li mor fiz -
mi nin çe şit li me ka niz ma lar la TA O has ta lı ğı nın
prog res yo nun da ve ya eti yo pa to ge ne zin de rol oy na -
ya bi le ce ği ka na a tin de yiz. Bu nun la bir lik te, MTHFR
C677T ge nin de ho mo zi got mu tas yo nu olan la rın da
ek bir risk ta şı ma ola sı lı ğı mev cut tur.

MTHFR A1298C (ki-kare �� 8.88 p= 0.012)

Non mutant Heterozigot Homozigot

Allel (AA) (AC) (CC)

n % n % n %

Grup  

Hasta 12 40 12 40 6 20

Kontrol 21 70 9 30 0 0

p 0.020 0.417 0.024

TABLO 2: Hasta ve kontrol grubuna ait elde edilen
MTHFR A1298C allelinin mutasyon profilleri ve 

oranları.

MTHFR: Metilentetrahidrofolat.
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Eks tre mi te am pu tas yon la rı ve sos yo e ko no mik
ka yıp la ra yol açan bu has ta lı ğın eti yo pa to ge ne zi -
nin an la şı la rak er ken ta nıy la am pu tas yon la rın ön-
len me si ve eti yo pa to ge ne zi nin da ha iyi an la şı la rak
te da vi ba şa rı sı nın ar tı rıl ma sı önem arz et mek te dir.
Bu amaç la ge rek se ro lo jik ge rek se ge ne tik alan da
da ha ge niş kap sam lı ça lış ma lar ya pıl ma lı dır. Bi zim
ça lış ma mı zın da ge le cek te ya pı la cak ben ze ri ça lış -
ma lar da ta ra na cak olan mu tas yo nun se çil me si ve
uy gun se ro lo jik test ler le da ha ge niş ol gu ça lış ma la -
rı yap mak açı sın dan fay da lı bir pi lot ça lış ma ola ca -
ğı na ina nı yo ruz.

MTHFR C677T (ki-kare �� 5.20 p= 0.056)

Non mutant Heterozigot Homozigot

Allel (CC) (CT) (TT)

n % n % n %

Grup 

Hasta 15 50 11 36.7 4* 13.3

Kontrol 21 70 9 30 0 0

p 0.114 0.584 0.112

TABLO 3: Hasta ve kontrol grubuna ait elde edilen
MTHFR C677T allelinin mutasyon profilleri ve oranları.

MTHFR: Metilentetrahidrofolat.
* p= 0.112 (p> 0.05); Gruplar arası farklılık önemsiz bulunmuştur, fakat hasta grubunda
%13.3 oranında homozigotluk saptanırken kontrol grubunda homozigotluk saptanama-
ması dikkat çekicidir.
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