Universitemiz Arastirmacilan Yeni hastaliklar ve Sorumlu
Genleri Tanimladilar

Universitemiz Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali
Metabolizma ve Cocuk Noroloji Bilim Dali 6gretim tiyeleri Prof. Dr.
Ali Dursun, Prof Dr. Dilek Yalnizoglu ve Prof. Dr. R. Koksal Ozgiil ve
arastirma ekibi tip literatiiriine giren yeni hastaliklar ve sorumlu genleri
tanimladilar.

Altyapis1 Devlet Planlama Tegkilat1 projesi ile olusturulan Hacettepe
Universitesi Metabolizma Arastirma Laboratuvarinda, TUBITAK,
TUBITAK/IGBAM ve Hacettepe Universitesi BAB tarafindan
desteklenen projeler ile tamis1 konulamayan nadir hastaliklarin
tanimlanmasi ve sorumlu genlerin bulunmasi konusunda uluslararasi
diizeyde ¢alismalar yiiriitiilmektedir.

Arastirmacilar yeni bir tip mukopolisakkaridoz hastaligini1 tanimladilar
(MPSPS-Mucopolysaccaridosis-Plus syndrome) (OMIM no: 617303).
Yeni tanimlanan hastalikta, hiicre i¢i trafiginde yer alan VPS33A
genindeki defekt sonucunda hiicre i¢inde sentezlenen protenleri tasiyan
korgonun lizozom ve ge¢ endozomlara tutunmasi ve kargosunun
bosaltilmasit bozulmaktadir. Arastirmacilarin tanimladigi bu hastalik
daha sonra Japon arastirmacilarin Yakut Tirkleri’'nde ayni klinik
bulgular1 ve ayn1 mutasyonu tanimlamasi ile dogrulandi.

Hacettepe’li arastirmacilar hiicre trafiginde otofagozom/lizozom
birlesmesinde rol alan SNX14 genindeki (OMIM no: 616054)
mutasyona bagli depo hastaligina benzer klinik bulgularla seyreden
yeni bir hastalik ve sorumlu geni tanimladilar.

Arastirmacilar daha once tip literatiiriine “Dursun syndrome” (OMIM
no: 613034 ve 612541) olarak adlandirilan ve ders kitaplarina giren
yeni bir hastalik ve sorumlu geni (G6PC3) tanimladilar.

Son yillarda ileri teknoloji ve detayli veri analizi gerektiren genetik
calismalarin lilkemizde de yapilabilmesi yeni genetik hastaliga sahip
ailelerde  hastaliktan sorumlu genetik  bozukluklarin  ortaya
cikarilmasini saglamistir. Yeni genlerin tanimlanmasi yeni genetik
hastaliklarin ~ patofizyolojisinin anlasilmasinin  ve yeni tedavi
seceneklerinin  belirlenmesinin ~ Oniinli  a¢gmaktadir.  Hacettepe



Universitesi Cocuk Metabolizma ve Cocuk Noroloji Bilim Dallar1 nadir
hastaliklar konusunda diinyanin en biiylik ve en zengin hasta profiline
sahip merkezlerden olup nadir hastaliklar konusundaki calismalar ile
uluslararasi diizeyde oncii rol oynamaktadir.



