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Boliim 7

POLIKISTiK OVER SENDROMU VE GENETIK
CALISMALAR

Yunus ARIKAN!

GIRIS

Polikistik over sendromu (PCOS) genetik altyapisi tam olarak ¢oziilememis,
poligenik, multifaktoriyel ve tireme ¢agindaki kadinlarda en fazla goriilen bir
endokrinopatidir. I¢erisinde klinik/biyokimyasal hiperandrojenizm, dislipidemi,
oligo/anavulasyon ve polikistik over morfolojisi gibi kriterlerin incelendigi 3
farkli tani kriteri ile PCOS tanisi konulmaktadir. Tani kriteri olarak yer almasa da
insiilin direnci hastalarin biiyiik bir kisminda bulunmaktadur.

Otozomal dominant kalitim goésterme potansiyeli diger mendelyan kalitim
tiplerden daha sik olan PCOSda hem genetik diizey hem de biyokimyasal markir
bulma diizeyinde ¢aligmalar devam etmektedir. Genetik ¢alismalarda kullanilan
yontemler gelistikge daha fazla sayida aday gen daha fazla sayida PCOS’lu hastanin
ayni anda calisilmasini saglamistir. Dolayisiyla her gegen giin daha fazla sayida
aday gen PCOS’lu hastalarda ortaya gikarilmaktadir.

Calismamizda baslangicindan son giincel gelismelere kadar PCOSdan sorumlu
aday genler, aday varyasyon veya mutasyonlarin hem spesifik popiilasyonlarda
hem de meta-analiz ¢alismalarinda PCOSu ve cesitli fenotiplerini agiklama
potansiyelleri verilmistir.

Polikistik over morfolojisini gosterebilmek i¢in hala altin standart olarak
kullanilan transvajinal ultrason goriintillemenin yerini alabilecek daha az is/
insan/maliyet yiikii gerektiren markir bulma ¢aligmalarinda umut vaadedici
gelismeler ortaya ¢ikarilmaya devam etmektedir.

ETiYOLOJiSi VE TANI KRITERLERI

Polikistik over sendromu (PCOS) ilk kez 1935 yilinda Stein ve Leventhalin
obezite, killanma, infertilite ve amenore semptomlar: ile birlikte, genisleyen
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Son olarak NGS teknolojisini PCOS’lu kadinlarin mitokondriyal DNA'larinda
kullanan bir aragtirma, hem mitokondriyal DNA kopya say1sin1t PCOS’lu hastalarda
kontrol grubuna daha diisitk bulmus hem de MT-ATP6 geninde (pThr67Ala) ve
MT-ATPS8 geninde (p.Asn46Ser) mutasyonlarini igine alacak sekilde oksidatif
fosforilasyon genlerinde 183 farkli varyant ortaya ¢ikarmistir (141).

SONUC

PCOS, multifaktoriyel, poligenik ve farkli tani kriterlerine gore tani konan
ve kadinlarda iireme sistemi ile birlikte diger bazi sistemlerin de etkilendigi
metabolik sendrom bulgularinin gézlendigi bir endokrinopatidir.

Aday gen bulma ¢aligmalar1 hala devam etmektedir. Meta analiz ¢aligmalar ile
birlikte daha homojen hasta gruplarinin dahil edildigi NGS ¢aligmalar1 hastalik
i¢in gerekli olan biyomarkir bulma ¢abalarini sonuglandiracak gibi goriinse de
hala transvajinal ultrason goriintiilemenin dniine gegebilmis degildir.
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