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GIRIS

Organizmalarin kalitimlarini ve farkliliklarini is-
levsel olarak biyolojik bilimlerden genetik ince-
lerken; insanlarda goriilen hastaliklarin genlerle
iliskisini ve kalitimini arastiran temel ilkeler, tibbi
bilimler icerisinde 6zellesmis olan medikal gene-
tik disiplininden kaynaklanmaktadir. Bu ilkeler,
hem laboratuvar hem de klinik agidan genetik
hastaliklarin aydinlatilmasinda etkin rollere sa-
hip olan tibbi genetik anabilim dalinin gercevesini
olusturmaktadir.

Genetik biliminin XX. yiizyilin ikinci yarisin-
da gelisen yeni teknolojiler ile birlikte ilerleme
kaydetmeye baglamasinin ardindan Insan Genom
Projesinin” 2000’1i yillarin baslarinda tamamlan-
masiyla genetik hastaliklarin taninmasi igin gerek
laboratuvar tekniklerinde gerek klinik degerlen-
dirmede biiyiik atilimlar gerceklesmistir.

Genetik hastaliklara temel yaklagim amaciyla,
baslica genetik hastalik gruplarinin olusum me-
kanizmalarini ve bu hastaliklarin genetik labo-
ratuvarlarinda hangi genetik tani yontemleri ile
arastirildigini incelemek gerekmektedir. Bununla
birlikte genetik danismanlik ilkelerine, genetik
hastaliklarin yonetimi konusunda 6nemli husus-
lara ve genetikte giincel gelismelere de yer vermek
biiytik katki saglayacaktir.

GENETIK HASTALIKLAR
YONETIMI

Omer Faruk KARACORLU!

GENETIK HASTALIKLAR VE GENETIK
TANI YONTEMLERI

Genetik hastaliklarin temelini hiicrenin ¢ekir-
deginde bulunan DNA materyali ve bu genetik
materyalin kendisi veya isleyisi ile ilgili diizensiz
geri dondiirillemeyen mutasyon adini verdigi-
miz degisiklikler olusturmaktadir. Bir hiicredeki
tim genetik materyaller gesitli diizenlemeler ile
sirastyla genleri, kromozomlar1 ve toplamda da
genom dedigimiz yapiy1 olusturmaktadirlar. Ka-
litimin temelini olusturan mitoz ve mayoz béliin-
meler sirasinda kromozomlarin, genlerin belirli
bir noktasinda veya tiim genomu kapsayacak se-
kilde meydana gelen degisiklikler mutasyonlara
ve anomalilere sebep olmaktadir. Mitoz boliin-
me sonrasinda viicut (somatik) hiicrelerinden ve
mayoz bolinme sonrasinda tireme (gonad) hiic-
relerinden sonraki hiicrelere aktarilan mutasyon
ve anomaliler gesitli genetik hastaliklara neden
olmaktadir. Genetik tan1 yontemleri de mutasyo-
nun bulundugu yere gore farkli teknikler kullana-
rak genetik hastaliklar1 aragtirmada kullanilmak-
tadir.

Genetik Hastaliklarin Olusum
Mekanizmalari

Genetik hastaliklar tireme hiicreleri araciligiyla
sonraki nesillere aktarilabilen herediter (kalitsal)
veya familyal (ailesel) sekilde goriilebilecegi gibi
somatik hiicrelerde rastlanan de novo mutasyonlar
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lik sahibi olmayan ¢ocuk sahibi olabilmeleri i¢in
gelistirilen bu teknikte bagka bir kadinin yumur-
tast ve mitokondriyal DNAlar1 kullanilmaktadir.
Proniikleus asamasindan sonra g¢ikarilan zigot;
niikleusu ¢ikarilmis hastalik tagsmayan bir kadinin
yumurtasina transfer edildikten sonra IVF yonte-
mi ile anneye transfer edilmektedir. Etik kaygilar:
ve hata risklerini igerse de bu yontemle ilk canh
bebekler diinyaya gelmistir®?.

Ekzon atlama

Duchenne muskiiler distrofi hastalig: gibi de-
lesyonlar sonucunda olugan hastaliklarda, mRNA
transkripsiyonu sonrasinda splicing agamasinda
delesyonlu ekzon ve iiriiniiniin antisens oligoniik-
leotid araciligiyla ekzon skipping teknigi kulla-
nilarak atlanmasiyla islevsiz protein yerine kismi
fonksiyon gosteren proteinin olusumu saglanabil-
mektedir*.

SONUC

Genetik hastaliklara temel yaklagim bir dizi klinik
ve laboratuvar islemlerin yani sira giincel gene-
tik gelismeleri takip edebilmeyi gerektirmektedir.
Ozellikle son dekadda her gecen giin katlanarak
artan veriler neticesinde kiltiirel, ekonomik, sos-
yal alanlar gibi toplumun tiim ¢aligma sahalarinda
tibbi genetigin 6neminin pekistigi gozlenmekte-
dir. Tibbi genetik disiplininin yayginlagsmas: ile
birlikte genetik hastaliklarin tani, takip ve tedavi-
lerinin yonetimi siireci ivme kazanacaktir.

Anahtar Kelimeler: Tibbi Genetik, genetik
hastaliklar, genetik danigmanlik, genetik tani, ge-
netik tedavi
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