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PEDIATRI NÖROLOJI PRATIĞINDE GENETIK 
TESTLERIN KULLANIMI VE YENI TEKNOLOJILER

Mehmet Burak MUTLU1

GİRİŞ

Pediatrik dönemde görülen nörolojik hastalıklardan epilepsiler, 
otizm spektrum bozuklukları, ataksiler, konjenital miyopatiler, 
musküler distrofiler, hareket bozuklukları başta olmak üzere 
birçok hastalıkta genetik testler rutin olarak kullanılmaktadır. 
Nörogenetik hastalıklarda tedavi ve prognozun belirlenebilmesi, 
prenatal/preimplantasyon genetik tanı yöntemiyle nörogenetik 
hastalıkların bir sonraki nesile aktarımının engellenebilmesi gibi 
özellikler nedeniyle genetik tanının önemi son yıllarda artmıştır. 
Ayrıca spinal musküler atrofi hastalığı da 2022 yılı itibariyle ulu-
sal tarama programında yer almıştır. Nörogenetik hastalıkların 
tanısında birçok konvansiyonel genetik tanı yöntemi kullanıl-
maktadır. Bununla birlikte teknolojinin gelişimine paralel olarak 
biyoinformatik analizlerin eklenmesi ile yeni nesil tanı yöntem-
leri de tanı sürecine dahil olmuştur. Yeni nesil tanı yöntemleri 
ile daha kısa sürede daha kapsamlı analizler yapılabilmektedir. 
Tanısı konamamış nörolojik hastalıkların genetik etyolojisinin 
açıklanmasında bu teknolojiler rutin olarak kullanılmaya başlan-
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