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Hilcre, tim organizmalarin temel, yapisal ve
fonksiyonel birimidir. Son derece karmasik ve ce-
sitli yapilar iceren hiicreler; fiziksel, kimyasal ve
biyolojik olarak tim hiicresel aktivitelerden so-
rumlu molekiler ozelliklere sahiptir, bu nedenle
sadece biyoloji alaninda degil; tip, biyoteknoloji,
biyomuhendislik gibi alanlarda da tzerinde ¢ok
fazla cahsiimistir.

Hicreler temelde nukleus icerip icermeme-
lerine gore prokaryotik hiicreler ve oOkaryotik
hicreler olarak 2 ana sinifa ayrilir; Prokaryotlar
nuklear kilif icermezlerken, okaryotlar genetik
materyallerini sitoplazmadan ayiran bir nukleusa
sahiptir. Prokaryotlar, 6karyotlardan daha kiguk
yapida olup sitoplazmik organeller ve hiicre iske-
leti bulundurmaz.

Okaryotik hiicreler, sitoplazma ve nukleus
(cekirdek) olmak tzere iki biylik kompartman-
dan olusur. Sitoplazma; nukleus disinda yer alan,
organelleri, inkliizyonlari ve hiicre iskeletini ice-
ren sitoplazmik matriks olarak da adlandirilan
sulu jel yapisinda olan bolimdir. Nukleus ise,
hicre icindeki en biylk organeldir, DNA rep-
likasyonu ve RNA transkripsiyonu icin gerekli
enzimleri iceren genoma sahiptir. Sitoplazmanin
su ve suda ¢oziilmis molekillerden olusan kismi
olan sitozol, inorganik iyonlar (Na*, K*, Ca*) ve
ara metabolitler ile karbonhidratlar, lipidler, pro-
teinler ve ribonikleik asit (RNA) gibi organik mo-
lekuller dahil olmak Uzere gesitli ¢dziinen mad-
delerden olusur.
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onemli organlarda membran bileseni olarak yer
alirlar.

sumunda ilk reaksiyonlari katalizlemektir. Plaz-
malojenler 6zellikle kalp ve beyin olmak Uzere

KLiNiK iLiSKi
Peroksizomal Bozukluklar

Peroksizom biyogenez bozukluklari (PBD) ve tek enzim eksiklikleri (SED) olmak tizere iki ana sinifa ayrilir.

PEX genlerinden birinde olusan bir mutasyonun neden oldugu PBD’de, fonksiyonel peroksizomlarin top-
lanmasi-bir araya gelmesi ve onarimi bozulur. PBD olan hastalarda, hafif vakalarda bile retinopati ve gorsel
problemler gérilir. SED, metabolik yolaklardan birinin sadece bir peroksizomal enzimindeki bir kusurdan kay-
naklanir. B-oksidasyon (6rn. ACOX1 veya MFP2 eksikligi) veya a-oksidasyon (yetiskin Refsum hastaligi) eksikligi
olan hastalarda, retinopati tekrarlayan bir semptomdur (Das ve ark).

Zellweger Spektrum Bozukluklari (ZSD)

13 PEX geninden birinde mutasyonlara bagli olarak meydana gelen peroksizom biyogenezindeki bir kusur
ile karakterize edilen nadir bir otozomal resesif bozukluk grubunu olusturur. ZSD’ye sahip bireyler genellikle
yenidogan veya ¢ocukluk déneminde klinik olarak dikkat ¢cekerler. Hiicreleri “bos” peroksizomlar iceren yeni-
doganlar hipotoniktir ve yetersiz beslenirler. Farkh yiz gorinimleri, konjenital malformasyonlari ve siddetli
olabilen karaciger hastaliklari vardir. Siddetli ZSD’ye sahip cocuklar genelde gelisimsel ilerleme géstermeden
yasamlarinin ilk yillarinda élirler. Orta/daha hafif ZSD’ye sahip bireylerde konjenital malformasyonlar yoktur,
progresif peroksizom disfonksiyonu degisken olarak duyusal kayip ile kendini gosterir, nérolojik tutulum, kara-
ciger fonksiyon bozuklugu, adrenal yetmezlik ve renal oksalat taslari bu hastalarda gorilebilir.

ZDS hastaliginin bir formu Peroksin Pex5’i kodlayan gendeki bir mutasyondur. N-terminal ice aktarim sin-
yalinin reseptori olan Pex7’deki bir kusur ise daha hafif bir peroksizomal hastaliga yol acar (Steinberg ve ark).

Plazmalojen eksikligi

Aksonlarin myelinlesmesinde sorunlara neden olur ki, bu da bircok peroksizomal bozuklugun nérolojik

hastaliga yol agmasinin bir sebebidir.
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