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ONEMLIi NOKTALAR

o Arastirmacilar ve hekimler glinimiizde

insan sagligi ve hastaligini insan genomu,
epigenom, transkriptom, proteom ve
mikrobiyom baglaminda incelemektedirler.

e Kritik hastaliklarda, hastalik stirecleri cok
yonlidur. Tek bir lokusdan ziyade, gen ve
gen Urtinleri arasindaki sayisiz etkilesimi
kapsar.

© Ag (Network) tibbi saglik ve hastalik
durumlarini agiklayan aglar olusturmak

Fakat doga bizim icin kendi kanunlarinin kegfini
kolaylastirmay1 kendi isi olarak gormedi.
-Albert Einstein (1911)

Insan viicudu son derecede karmagik bir yapida-
dir ve bu durum tip pratigini son derece zorlu kil-
maktadir. Hi¢ kimsede hastalik belirtileri birebir
ayni sekilde kendisini gostermez. Hastaliklarin
insan fizyolojisini ¢okisiin esigine getirdigi yogun
bakim tibbinda bu daha belirgin hale gelir. Kritik
hastaliklarin toplam hastane masraflarinin yaklagik
%39’unu olusturmastyla birlikte artik her zamankin-
den daha fazla, her bir kritik hastaliga katkida bulu-
nan ¢ok yonlii patolojiyi anlamaya yonelik bir talep
bulunmaktadir.!

icin cesitli omik disiplinlerini birlestirmeye
odaklanmaktadir.

e ARDS'nin ag modeli analizi, birden ¢ok
yolakta yer alan cesitli proteinler ile protein
baglanti fazlaligini ortaya cikarmistir.

e Daha temel arastirmalarin tamamlanmasi
ve bunu takiben genomik, epigenomik,
transkriptomik, proteomik, mikrobiyomik
ve diger omik verilerin entegrasyonu ile
kritik hastaligin daha fazla ag mo-delleri
olusturulmahdir.

Yiizyillar boyunca hastaliklar tibbin merke-
zinde yer alan kaba anatomiye gére makro diizeyde
calisilmistir. Ancak insan Genom Projesi'nin (2003)
tamamlanmasi ile molekiiler etkilesimlere odakla-
nan yeni bir tip paradigmast gelismektedir. Artik
aragtirmacilar ve hekimler insan saglig1 ve hastali-
gin1 insan genomu, epigenom, transkriptom, pro-
teom ve mikrobiyom baglaminda inceliyorlar.**
Dahasi, bu “omlar’, fizyoloji ve patoloji i¢in yeni ag
modelleri olusturmak icin biitiinlestirilmektedir.
(Sekil 88-1).

Omik ¢aginin baslangicindan bu yana, Alzhei-
mer hastalig1, kanser ve obezite de dahil olmak tizere
bir¢ok hastalik durumu incelendi. Ancak omiklerin
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Epigenesis:
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Ekzon:

Ekspresyon
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Mikroarray:

Niikleozom:

Online
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Inheritance
in Man:

Yogun Bakim Genomigi

Bir yumurta veya spordan bir
dizi stire¢ sayesinde bir bitki veya
hayvanin gelismesi

Eksprese olan tek niikleotid poli-
morfizmi

Insan genomunun kodlanan
bolgesi

mRNATlarin ekspresyon seviyele-
rini diizenleyen genomik lokus.

Proteinler, kodlamayan RNAar,
transkriptler, protein-niikleik asit
etkilesim bolgeleri ve epigenomik
modifikasyonlar: kodlayan gen-
leri icerir.

Haploid genotipler i¢in kontrak-
siyon; tek bir kromozom veya bir
kromozomun bir par¢ast tizerin-
de gozlemlenen belirli allel seti.

Genler arasinda

Nihai olgun RNA {iriinii tiretilir-
ken RNA splicing ile ¢ikarilan bir
gen igindeki herhangi bir niikle-
otid dizisi.

Bazen bir DNA ¢ipi olarak ad-
landirilan kisa DNA problarinin
belirli bir paternde yerlestirildigi
kiigiik bir cam slayt. Parcalan-
mis bir DNA 6rnegi mikroarray
tizerinde yikandiginda, bu DNA
pargalari ¢ip tizerinde hibridize
olur ve daha sonra bir tarama
yazilimui ile tespit edilebilir.

DNA ile saril1 sekiz histon iceren
ve kromatin igine paketlenen bir
birim.

Genetik bileseni olan, bilinen
tiim insan hastaliklarini iceren
bir veri tabani. 1960 yilinda
kurulmugtur ve NCBI (Ulusal
Biyoteknoloji Bilgi Merkezi) tara-
findan finanse edilmektedir.

Psodogenler: Protein kodlama yetenegini yitir-
mis veya baska bir nedenle artik
bir hiicrede eksprese olamayan
genler

Kantitatif Kantitatif bir 6zelligin altinda ya-

gen lokusu:  tan temel genlerle baglantili veya
onlarin kapsamina giren DNA.

Tek niikleo-  DNAnin tek bir bazindaki var-

tid polimor-  yasyonlar, yaklagik 10 milyon

fizmi (SNP  bazda 1 oldugu tahmin edilmek-

veya snipler):

tedir.

Transkripsi-  Belirli bir DNA par¢asinin RNA

yon: polimeraz enzimi tarafindan
RNAYya kopyalandigi, gen ifadesi-
nin ilk adimu.

Translasyon: mRNA, tRNA ve ribozomlarin

koordine ettigi, amino asitlerden
proteinlerin olustugu stireg
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