
- 15 -

Bölüm
3

1	 Doktor Öğretim Üyesi, Giresun Üniversitesi Tıp Fakültesi Tıbbi Genetik Anabilim Dalı, aba2904@hotmail.com

Ayşegül Başak AKADAM TEKER1

TEMEL MOLEKÜLER  
KARDİYOLOJİ

GIRIŞ
Watson ve Crick tarafından 1953 yılında DNA’nın 
çift sarmal yapısının tanımlandığı o günden bugü-
ne devrim niteliğinde pek çok buluş gerçekleşmiş-
tir. Özellikle 21.yüzyılın başlarında insan geno-
munda yer alan bütün bilginin çözümlenebilmesi 
için başlatılan İnsan Genom Projesi tıbbi genetik 
alanında bir devrim yaratmıştır. İnsan genomunda 
yer alan tüm genlerin dizilenmiş olması, bu genle-
rin hastalıklarla olan ilişkisinin anlaşılmasında bir 
rehber niteliğindedir. Ayrıca moleküler genetikte-
ki ilerlemeler sayesinde de hastalıklarla ilişkili pek 
çok genetik potansiyel risk faktörü tanımlanabil-
mektedir. Elde etmiş olduğumuz bu bilgiler ve hız 
kesmeden devam eden çalışmalar sayesinde artık 
gelecekte hastalık değil hasta kavramı ile karşı kar-
şıya kalacağımız durumuna kendimizi şimdiden 
hazırlamalıyız. Sahip olduğumuz bu bilgi akışının 
hasta ve hasta yakınları tarafından da faydalı ve 
hızlı bir şekilde kullanılabilmesi için tüm hekim 
ve sağlık profesyonellerinin de genetiğin temel di-
namikleri hakkında bilgi sahibi olması hastaya uy-
gun tedavi yöntemlerinin belirlenmesi açısından 
zorunluluk arz etmektedir.

Moleküler kardiyoloji, kardiyovasküler has-
talığın mekanik incelemesi, teşhisi, önlenmesi ve 
tedavisi için moleküler biyolojik teknikleri uygu-
lamayı amaçlayan yeni bir disiplin olarak karşı-
mıza çıkmaktadır. Bu alandaki bilgilerimiz henüz 
çok az olsa da kalp hastalıklarına katılan yeni aday 
genlerin tanımlanması hastalığın önlemesi, teşhisi 

ve müdahale için moleküler bir temel sağlayacak-
tır. Bu durum yeni tedavi yöntemlerinin geliştiril-
mesi açısından oldukça umut vaat edicidir. İki ne-
sil önceki klinisyenler tarafından tedavi edilemez 
olarak tanımlanan hastalıklar moleküler genetik 
tekniklerindeki gelişmeler ve uygulama alanların-
daki genişleme sayesinde bugünün klinisyenleri 
tarafından artık tedavi edilmeye daha yakın du-
rumdadır. Bu bölümde, kardiyovasküler bir araş-
tırmacı için faydalı olan temel moleküler biyoloji 
teknikleri ve uygulamalarına kısa bir genel bakış 
sunuyoruz.

Moleküler Kardiyoloji alanında 
kullanılan temel teknikler
Aslında pek çok kardiyak hastalık için genetik 

bir temel tespit edilmiştir. Ancak otozomal domi-
nant kalıtım paternine sahip olan hipertrofik kar-
diyomiyopati, genetik bir temeli olduğu tespit edi-
len ilk primer kardiyomiyopati olması açısından 
moleküler kardiyolojide bir mihenk taşı olmuştur. 
Yapılan ilk çalışmalarda 14.kromozomda yer alan 
β-miyosin ağır zincir genindeki mutasyonlar hi-
pertrofik kardiyomiyopatinin nedeni olarak göste-
rilmiştir (1). O günden bugüne 10 yılda, sadece 10 
gende 200’den fazla mutasyon daha bu hastalık ile 
ilişkilendirilmiştir (2-4). Sonrasında devam eden 
çalışmalarda uzun QT sendromu’nun otozomal 
dominant (Romano-Ward sendromu) ve resesif 
(Jervell ve Lange-Nielsen sendromu) formları ve 
Brugada sendromu gibi aritmojenik bozukluklar 
genetik bir temele dayandırılmıştır (5). Ayrıca, li-
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bir yaklaşım sağlamıştır (67,68). Örneğin genetik 
manipülasyonlarla oluşturulan fonksiyon kazancı 
ve fonksiyon kaybı fareleri, lipit metabolizması, 
kardiyak ve vasküler duvara özgü genlerin fonk-
siyonu hakkında geniş bir bilgi edinilmesini sağ-
lamıştır.

SONUÇ
Sonuç olarak; moleküler genetikte kullanılan tek-
nikler hızla gelişme göstermektedir ve her geçen 
gün kardiyoloji alanında daha geniş uygulama 
alanı bulmaktadır. Hiç şüphesiz ki yakın gelecek-
te klinik pratikte moleküler tekniklerin kullanımı 
karmaşık hasta profillerinin çözümlenmesi açı-
sından bir altın standart haline gelecektir.

Anahtar Kelimeler: PCR, Sanger dizileme, 
Moleküler kardiyoloji
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