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Genetik testler, kromozom, DNA, RNA, pro-
tein ve bazi metabolitlerdeki degisiklikleri sap-
tamak amaci ile yapilan analizlerdir. Genetik
testler; baslangicta yalnizca biyokimya testle-
ri olarak kabul edilirken, 1959da Lejeune’nin
Down sendromunun kromozomal sebebini
bulmasi, daha sonra bantlama ve Floresan in
situ hibridizasyon (FISH) yonteminin uygula-
maya girmesi, takiben 1970den itibaren mo-
lekiiler genetikte onemli ilerlemelerin olmast,
restriksiyon enzimlerinin bulunmasi, insan
genlerini klonlama, insan genom projesi, ge-
nom diizeyinde baglanti analizleri ve tiim ek-
zom ve tiim genom dizi analizlerinin kolayca
yapilir hale gelmesi ile alanini ¢ok biiytitmiis-
tir.»>** Buglin i¢in genetik testler; diger test-
lerden daha az invaziv, daha ucuz, daha dogru,
kesin ve spesifik testler haline gelmigtir. Or-
negin, miyotonik distrofi de DNA testlerin-
den 6nce EMG de miyotoni gosterilerek tani
konulmakta, hafif miyotonilerle, miyotonik
distrofileri ayirt etmede ve hipotoni ile belirti
veren ciddi konjenital olgularin tanisinda ye-
tersiz kalabilmekte, kreatin kinaz diizeyleri ve
biyopsi dahi bazen yeterli bilgiyi verememekte
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idi. Hastaligin DNA iiglii tekrar dizi hastalig
oldugu anlagildiktan sonra hastaligin her for-
muna kesin tan1 konulur hale gelmistir.> Ancak
glinimiizde her genetik testin basaris1 mii-
kemmel degildir. Tim genetik testlerin halen
“altin standart kriterleri” yoktur.5”*

Son yillarda molekiiler genetik alaninda
onemli gelismeler sonucu genetik testlerin ¢e-
sidi ¢ok artmis, bu duruma paralel olarak ma-
liyeti diismiis, sonuglanma siireleri kisalmigtir.
Genetik testler hastalik tanisinin konmasinda
oldukea dogru ve spesifik testler olup, uzun ve
mesakkatli tani siirecinde maliyeti diisiirmek-
te, prognozu dogru tayin etmekte ve genetik
danigmada kolaylik saglamaktadir. Ancak has-
taliklara tan1 koymak daima genetik testlere
bagimli degildir. Anamnez, fizik muayene, ru-
tin hematoloji, biyokimya, patoloji, radyoloji
ve elektronorofizyolojik testlerin yapilmasi ile
de spesifik tan1 konulabilir. **°

Testlerin faydalar1 oldugu gibi sinirlamalar:
ve riskleri de vardir. Bazen de belirsiz ve bek-
lenmedik durumlarla kargilasilabileceginin bi-
linmesi olduk¢a 6nem arz etmektedir. Genetik
test yapilip yapilmayacagina dair karar kisisel
bir karardir. 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/)

Sonug olarak, giiniimiizde her gegen giin

yeni bir yontem yeni bir genetik test gelistiril-

mektedir. Amag hastaya en kisa siirede en dog-

ru test ile tan1 koymaktir. Elbette taninin erken

konmasi hastaligin prognozunda iyi yonde

ilerleme saglayacaktur.
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