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PEDIATRI NOROLOJI PRATIGINDE GENETIK
TESTLERIN KULLANIMI VE YENI TEKNOLOJILER

Mehmet Burak MUTLU'

GIRIS

Pediatrik donemde goriilen norolojik hastaliklardan epilepsiler,
otizm spektrum bozukluklari, ataksiler, konjenital miyopatiler,
muskiiler distrofiler, hareket bozukluklar1 basta olmak f{izere
bir¢ok hastalikta genetik testler rutin olarak kullanilmaktadir.
Norogenetik hastaliklarda tedavi ve prognozun belirlenebilmesi,
prenatal/preimplantasyon genetik tani yontemiyle norogenetik
hastaliklarin bir sonraki nesile aktariminin engellenebilmesi gibi
ozellikler nedeniyle genetik taninin 6nemi son yillarda artmigtir.
Ayrica spinal muskiiler atrofi hastaligi da 2022 yili itibariyle ulu-
sal tarama programinda yer almistir. Norogenetik hastaliklarin
tanisinda bir¢ok konvansiyonel genetik tani yontemi kullanil-
maktadir. Bununla birlikte teknolojinin gelisimine paralel olarak
biyoinformatik analizlerin eklenmesi ile yeni nesil tan1 yontem-
leri de tam siirecine dahil olmustur. Yeni nesil tan1 yontemleri
ile daha kisa siirede daha kapsamli analizler yapilabilmektedir.
Tanis1 konamamis norolojik hastaliklarin genetik etyolojisinin
agiklanmasinda bu teknolojiler rutin olarak kullanilmaya baslan-
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