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NOROGENETIK HASTALIKLARDA KLINIK

GiRIS

Genetik hastaliklar, normal DNA dizisindeki
farkliliklarin neden oldugu hastaliklardir. Ge-
netik hastaliklara, tek bir gende olusan mu-
tasyon (monogenik bozukluk), birden fazla
gendeki mutasyonlar (multifaktoriyel kalitim
bozuklugu), gen mutasyonlar1 ve gevresel fak-
torlerin kombinasyonu veya kromozomlardaki
hasar (say1 veya yapisindaki degisiklikler) ne-
den olabilir. Her insanda milyonlarca genetik
varyant mevcuttur. Bu varyantlarin bir¢ogu-
nun saglik tizerinde hi¢bir etkisi yoktur, bir
kismi olgiilebilir bir etkiye sahipken bir kismi
ise agir fenotipik degisikliklere neden olabilir.
Insan genomu iizerindeki artan ¢aligmalar ile
hastaliklarin ¢ogunun genetik bir bileseni ol-
dugu bilgisi yayginlasmaktadir. Genetik bo-
zukluk bir veya her iki ebeveynden aktarildi-
ginda, kalitsal hastalik olarak da siniflandirilir.

Norolojik bulgu ve semptoma neden olan
hastaliklar degerlendirildiginde ¢ogunun etyo-
lojisinde genetik temeller bulunmaktadir. Bu
boliimde, etyolojik tani i¢in genetik poliklinik-
lerine yonlendirilen en sik hastalik popiilasyo-
nunu olusturan zihinsel yetersizlik ve yaygin
gelisimsel geriligin genetik temellerinden bah-
sedilecektir.

YAKLASIM VE YONETIM

Aysegll YILMAZ!

ZiHINSEL YETERSIZLIK VE YAYGIN
GELiSIMSEL GERILIGE GENETIK
YAKLASIM

Zihinsel yetersizlik, giinlitk sosyal ve pratik
beceriyi kapsayan hem zihinsel islevlerde hem
de uyumsal davranista 6nemli sinirlamalarla
karakterize edilen bir engeldir, ancak ¢ocuk
yaklasik 5 yasindan biiyiik olana ve standart
gelisimsel beceri Ol¢iitlerinin giivenilir ve ge-
gerli hale geldigi zamana kadar teshis edilemez.
Amerikan Entelektiiel ve Gelisimsel Engellilik
Dernegi, zihinsel yetersizligi {i¢ alanin 6l¢iim-
lerini kullanarak tanimlar: zeka, uyarlanabilir
davranis ve bireye saglanan destek sistemleri.
Bu nedenle, zihinsel yetersizligi tanimlamak
i¢cin IQ ol¢timii tek basina yeterli olmamak-
tadir. Daha oOnceleri sik¢a kullanilan “mental
retardasyon”un yerini “zihinsel yetersizlik” te-
rimi almistir. Zihinsel yetersizlik prevalansinin
%1 ile %3 arasinda oldugu tahmin edilmekte-
dir.!

Yaygin gelisimsel gerilik, kaba veya ince
motor, konusma/dil, bilissel, sosyal/kisisel ve
glinlik yasam aktiviteleri dahil olmak {izere
iki veya daha fazla gelisim alaninda gecikme
olarak tanimlanmaktadir.> Yaygin gelisimsel
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me (Whole Genome Sequencing, WGS) yon-
temleri tan1 konulamayan vakalarda tek gen
hastaliklarinin belirlenmesinde kullanima gir-
mektedir. Norogelisimsel bozukluklar: olan ve
onceki standart tan1 degerlendirmeleri negatif
olan hastalarin yaklasik %35-401 WES kulla-
nimiyla tani alabilmektedir.*® Norogelisimsel
engelli hastanin klinik degerlendirmesinde
tiim genom dizilemenin (WGS) rolii heniiz net
degildir, ancak tan1 konulamamis olanlarda ge-
netik nedenleri belirlemeye katki saglayacagi
disiiniilmektedir.

Unutulmamalidir ki tiim bu testler zihinsel
yetersizligin molekiiler etyolojisini oluturan
genlerin bulunmasina katki saglayacaktir.
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