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GIRIŞ

İnsan genomunun yalnızca küçük bir kısmı (yaklaşık %2) protein kodlarken, geri 
kalan büyük bölümün işlevi uzun süre kodlamayan genom olarak adlandırılmış ve 
büyük ölçüde işlevsiz olduğu kabul edilmiştir. Özellikle protein kodlama yetisini 
yitirmiş gen kopyaları veya “çöp DNA” olarak adlandırılan psödogenler, kodlama-
yan genom dizileri içinde yer almaktadır. Ancak, yeni nesil dizileme teknolojileri 
kullanılarak yapılan genomik çalışmalar, bu görüşü büyük oranda değiştirmiş-
tir. Yapılan araştırmalar sonucunda psödogenlerin, transkribe olabilen ve çeşitli 
regülatör RNA›lar veya küçük proteinler kodlayabilen genomik unsurlar olduğu 
ortaya çıkmıştır. Bu moleküller, gen ifadesinin düzenlenmesi de dahil olmak üze-
re kritik hücresel süreçlerde rol oynayabilmektedir. Dolayısıyla, uzun süre “çöp 
DNA” olarak düşünülen bu dizilerin, günümüzde hücresel işlevlerin düzenlenme-
sinde önemli etkilerinin olduğu ortaya çıkmaktadır (1,2).

Genetiğin temelleri, Gregor Mendel’in 1865 yılında bezelyeler üzerinde yaptığı 
çalışmalara dayanmaktadır. 1910’lara gelindiğinde, Mendel’in kalıtım kuralları ile 
kromozomların davranışını açıklayan kromozomal kalıtım teorisi bir araya geti-
rilmiş ve bu sentez sonucunda “klasik genetik” bilimi ortaya çıkmıştır (Şekil 1). 
Bu dönemde gen, aynı anda dört temel özelliği olan bir birim olarak tanımlan-
mıştır: işlev, kalıtım, rekombinasyon ve mutasyon. 1950’li yılların başlarına dek 
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namaktadırlar. Psödeogenlerin gösterdikleri bu moleküler fonksiyonlar sonucun-
da, onkogen ve tümör baskılayıcı gen ekspresyonunu modüle etmeleri , epigenetik 
mekanizmaları etkilemeleri ve hatta fonksiyonel protein üretebilme yeteneklerine 
ışık tutulmuştur. Böylelikle, genomun işlevsel parçaları haline gelmişlerdir. Sağ-
lık açısından bakıldığında, kanser, nörolojik ve bağışıklık sistemi hastalıkları ile 
ilişkisi daha net anlaşılan psödogenlerin bu alanda yapılan çalışmalarda biyobe-
lirteç ve terapötik hedef olarak kullanılma potansiyelinin varlığı yeni tedavi stra-
tejilerinin geliştirilmesi açısından kritik bir öneme sahiptir. Nitekim, farklı kanser 
türlerinde psödogen ve kanser ilişkisinin iyi incelenmesi gerekmektedir. Mevcut 
bulgular, psödogenlerin dolaylı olarak gen ekspresyonunu modüle ettiği meka-
nizmaları desteklemekle birlikte hala psödogenlerin biyolojik özellikleri ve klinik 
anlamları tam olarak aydınlatılamamıştır. Psödogenlerin etki mekanizmaları ve 
etkileşime girdikleri hedef genler halen keşfedilmeyi beklemektedir. Bu nedenle, 
genomik tanı ve tedavi stratejilerinin bir parçası haline gelmesinin önemli olma-
sıyla birlikte kapsamlı çalışmalara ihtiyaç duyulmaktadır.
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