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PEDIATRIK NÖROLOJI PRATIĞINDE GENETIK 
TESTLERIN KULLANIMI

GİRİŞ

Genetik testler, kromozom, DNA, RNA, pro-
tein ve bazı metabolitlerdeki değişiklikleri sap-
tamak amacı ile yapılan analizlerdir. Genetik 
testler; başlangıçta yalnızca biyokimya testle-
ri olarak kabul edilirken, 1959’da Lejeune’nin 
Down sendromunun kromozomal sebebini 
bulması, daha sonra bantlama ve Floresan in 
situ hibridizasyon (FlSH) yönteminin uygula-
maya girmesi, takiben 1970’den itibaren mo-
leküler genetikte önemli ilerlemelerin olması, 
restriksiyon enzimlerinin bulunması, insan 
genlerini klonlama, insan genom projesi, ge-
nom düzeyinde bağlantı analizleri ve tüm ek-
zom ve tüm genom dizi analizlerinin kolayca 
yapılır hale gelmesi ile alanını çok büyütmüş-
tür.1,2,3,4 Bugün için genetik testler; diğer test-
lerden daha az invaziv, daha ucuz, daha doğru, 
kesin ve spesifik testler haline gelmiştir. Ör-
neğin, miyotonik distrofi de DNA testlerin-
den önce EMG de miyotoni gösterilerek tanı 
konulmakta, hafif miyotonilerle, miyotonik 
distrofileri ayırt etmede ve hipotoni ile belirti 
veren ciddi konjenital olguların tanısında ye-
tersiz kalabilmekte, kreatin kinaz düzeyleri ve 
biyopsi dahi bazen yeterli bilgiyi verememekte 

idi. Hastalığın DNA üçlü tekrar dizi hastalığı 
olduğu anlaşıldıktan sonra hastalığın her for-
muna kesin tanı konulur hale gelmiştir.5 Ancak 
günümüzde her genetik testin başarısı mü-
kemmel değildir. Tüm genetik testlerin halen 
“altın standart kriterleri” yoktur.6,7,8

Son yıllarda moleküler genetik alanında 
önemli gelişmeler sonucu genetik testlerin çe-
şidi çok artmış, bu duruma paralel olarak ma-
liyeti düşmüş, sonuçlanma süreleri kısalmıştır. 
Genetik testler hastalık tanısının konmasında 
oldukça doğru ve spesifik testler olup, uzun ve 
meşakkatli tanı sürecinde maliyeti düşürmek-
te, prognozu doğru tayin etmekte ve genetik 
danışmada kolaylık sağlamaktadır. Ancak has-
talıklara tanı koymak daima genetik testlere 
bağımlı değildir. Anamnez, fizik muayene, ru-
tin hematoloji, biyokimya, patoloji, radyoloji 
ve  elektronörofizyolojik testlerin yapılması ile 
de spesifik tanı konulabilir. 9,10

Testlerin faydaları olduğu gibi sınırlamaları 
ve riskleri de vardır. Bazen de belirsiz ve bek-
lenmedik durumlarla karşılaşılabileceğinin bi-
linmesi oldukça önem arz etmektedir. Genetik 
test yapılıp yapılmayacağına dair karar kişisel 
bir karardır. Konuyla ilgili doktor, klinik ge-
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	• NCI – The National Cancer Institute (NCI) 
(https://www.cancer.gov/about-cancer/ca-
uses-prevention/genetics/overview-pdq)

	• PharmGKB – PharmacoGenomics Know-
ledge Base (PharmGKB, https://www.phar-
mgkb.org/)

Sonuç olarak, günümüzde her geçen gün 
yeni bir yöntem yeni bir genetik test geliştiril-
mektedir. Amaç hastaya en kısa sürede en doğ-
ru test ile tanı koymaktır. Elbette tanının erken 
konması hastalığın prognozunda iyi yönde 
ilerleme sağlayacaktır.
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