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GIRIS

Watson ve Crick tarafindan 1953 yilinda DNAnin
cift sarmal yapisinin tanimlandig1 o giinden bugii-
ne devrim niteliginde pek ¢ok bulus gerceklesmis-
tir. Ozellikle 21.yiizyilin baslarinda insan geno-
munda yer alan biitiin bilginin ¢6ziimlenebilmesi
icin baglatilan Insan Genom Projesi tibbi genetik
alaninda bir devrim yaratmigtir. Insan genomunda
yer alan tiim genlerin dizilenmis olmasi, bu genle-
rin hastaliklarla olan iliskisinin anlasilmasinda bir
rehber niteligindedir. Ayrica molekiiler genetikte-
ki ilerlemeler sayesinde de hastaliklarla iliskili pek
¢ok genetik potansiyel risk faktorii tanimlanabil-
mektedir. Elde etmis oldugumuz bu bilgiler ve hiz
kesmeden devam eden ¢aligmalar sayesinde artik
gelecekte hastalik degil hasta kavramu ile karg1 kar-
siya kalacagimiz durumuna kendimizi simdiden
hazirlamaliy1z. Sahip oldugumuz bu bilgi akisinin
hasta ve hasta yakinlar1 tarafindan da faydali ve
hizli bir sekilde kullanilabilmesi i¢in tim hekim
ve saglik profesyonellerinin de genetigin temel di-
namikleri hakkinda bilgi sahibi olmasi1 hastaya uy-
gun tedavi yontemlerinin belirlenmesi agisindan
zorunluluk arz etmektedir.

Molekiiler kardiyoloji, kardiyovaskiiler has-
taligin mekanik incelemesi, teshisi, onlenmesi ve
tedavisi i¢in molekiiler biyolojik teknikleri uygu-
lamay1 amaglayan yeni bir disiplin olarak karsi-
miza gikmaktadir. Bu alandaki bilgilerimiz heniiz
¢ok az olsa da kalp hastaliklarina katilan yeni aday
genlerin tanimlanmasi hastaligin 6nlemesi, teshisi

TEMEL MOLEKULER
KARDIYOLO]JI
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ve miidahale i¢in molekiiler bir temel saglayacak-
tir. Bu durum yeni tedavi yontemlerinin gelistiril-
mesi agisindan olduk¢a umut vaat edicidir. Iki ne-
sil 6nceki klinisyenler tarafindan tedavi edilemez
olarak tanimlanan hastaliklar molekiiler genetik
tekniklerindeki gelismeler ve uygulama alanlarin-
daki genisleme sayesinde bugiiniin klinisyenleri
tarafindan artik tedavi edilmeye daha yakin du-
rumdadir. Bu boliimde, kardiyovaskiiler bir aras-
tirmaci igin faydali olan temel molekiiler biyoloji
teknikleri ve uygulamalarina kisa bir genel bakis
sunuyoruz.

Molekiiler Kardiyoloji alaninda
kullanilan temel teknikler

Aslinda pek ¢ok kardiyak hastalik i¢in genetik
bir temel tespit edilmistir. Ancak otozomal domi-
nant kalitim paternine sahip olan hipertrofik kar-
diyomiyopati, genetik bir temeli oldugu tespit edi-
len ilk primer kardiyomiyopati olmasi agisindan
molekiiler kardiyolojide bir mihenk tasi olmustur.
Yapilan ilk caligmalarda 14.kromozomda yer alan
B-miyosin agir zincir genindeki mutasyonlar hi-
pertrofik kardiyomiyopatinin nedeni olarak goste-
rilmistir (1). O giinden bugiine 10 yilda, sadece 10
gende 200den fazla mutasyon daha bu hastalik ile
iliskilendirilmistir (2-4). Sonrasinda devam eden
caligmalarda uzun QT sendromu’nun otozomal
dominant (Romano-Ward sendromu) ve resesif
(Jervell ve Lange-Nielsen sendromu) formlar: ve
Brugada sendromu gibi aritmojenik bozukluklar
genetik bir temele dayandirilmistir (5). Ayrica, li-
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bir yaklagim saglamustir (67,68). Ornegin genetik
manipiilasyonlarla olusturulan fonksiyon kazanci
ve fonksiyon kaybi fareleri, lipit metabolizmasi,
kardiyak ve vaskiiler duvara 6zgii genlerin fonk-
siyonu hakkinda genis bir bilgi edinilmesini sag-
lamustir.

SONUC

Sonug olarak; molekiiler genetikte kullanilan tek-
nikler hizla gelisme gostermektedir ve her gegen
giin kardiyoloji alaninda daha genis uygulama
alani bulmaktadir. Hi¢ siiphesiz ki yakin gelecek-
te klinik pratikte molekiiler tekniklerin kullanimi
karmagsik hasta profillerinin ¢oziimlenmesi agi-
sindan bir altin standart haline gelecektir.

Anahtar Kelimeler: PCR, Sanger dizileme,
Molekiiler kardiyoloji
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