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2016’un turevi

1. Oto-Enflamatuar Hastaliklar Hakkinda Genel Bilgiler

1.1 Giris

Son zamanlarda kaydedilen bilimsel gelismeler, bazi nadir atesli
hastaliklarin genetik bir bozukluktan kaynaklandigini net olarak
gostermistir. Bunlarin bir cogunda ailenin diger Uyelerinde de
tekrarlayan ates yakinmasi vardir.

1.2 "Genetik bozukluk" ne demektir?

Genetik bozukluk, mutasyon adi verilen bir olay yoluyla gende meydana
gelen degisikligi tanimlar. Bu mutasyon, genin islevini degistirince, gen
vucuda yanlis bilgiler verir ve sonucta hastalik olusur. Tum hucrelerde
her bir genden iki kopya vardir. Bir kopya anneden, diger kopya
babadan gecer. Bu gecis, 2 degisik sekilde olabilir:

1 - Resesif (¢ekinik): Bu durumda, bir genin her iki kopyasinda da
mutasyon vardir. Anne ve baba genelde kendilerinde bulunan iki
genden sadece birinde s6z konusu mutasyonu tasimaktadir. Kendileri
hasta degildir cunkl hastalik ancak her iki gen de etkilenmisse olusur.
Bir cocugun hem anne hem babasindan mutasyonu alma riski %25'tir. 2
- Dominant (baskin): Bu durumda ise hastaligin olusmasi icin tek bir
mutasyon yeterlidir. EGer anne veya babadan biri hasta ise cocuga
gecme riski %50°dir. Ayrica ebeveynlerin ikisinin de mutasyon tasimiyor
olmasi da mumkuandur. Bu duruma "de novo" yani yeni mutasyon denir.
Geni etkileyip, mutasyona neden olan durum, cocugun ana rahmine
dusmesi sirasinda olusmustur. Teorik olarak baska bir cocuk icin risk
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yoktur (genel toplumdaki riskten daha fazla degildir) ancak etkilenmis

cocugun neslindeki etkilenme riski baskin mutasyonla aynidir (yani
%50’dir).

1.3 Genetik bozuklugun sonuclari nelerdir?

lIgili mutasyon, belirli bir proteinin Gretimini ve islevini etkileyecektir.
Mutasyona ugramis protein ise iltihabi sdrecin olusmasi lehine davranir
ve saglikli insanlarda bu surece yol acamayan tetikleyicilerin de ates ve
iltihaba sebep olmasini saglar.
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