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Parkinson Hastalig1 Ve
El Titremesi Geni Bulundu
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Bu bulus ile insanlarda en sik gizii-
ken iki farkh hareket bozuklugunun
ortak sebebi ilk kez tanimlaniyor. Bu
bulugtan sona yeni tedavilerin Hnii-

110 -lwmm 20

niin agilmas: bekleniyor,

Ciddi bir malulivet sebebi, Bu rahar-

Ozellikle bir i yaparken ellerin tit-  sizliga tim diinya nifusunda yakla-
remesi {esansiyel tremor) insanlarda  sik vilzde 1, yash niifusta ise yiizde
girtlen en sik hareket bozuklugu, 4 gibl sik oranlarda karsilasihyor.

Avrupa Birligi'nde yaklagik 14 mil-
yon, 4BDde 10 milyon esansiyel tre-
mor hastas: aldugu tahmin edilivor.
Ulkemizde ise bu sayinim en az 1,5-2
milyon kisi diizeyinde olduju disi-
nitlivor.

Parkinson hastahg ise hareket bo-
zukluklan listesinde ikinci sirada
bulunuyor. Gelismis tilkelerde binde
30, 60 yas Gzerinde yiizde 1 ve 80 yas
iizerinde yiizde 4 gibi oranlara ula-
sabilivor. Tim diinyada vaklasik 7
milyon Parkinson hastas: oldugu he-
saplaniyor.

Klinisyenler 1800 lerin lannd
beri ¢l titremesl olan insanlann bir
baliimiiniin daha sonra Parkinson
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hastaligima yakalandiklarim biliyor-
lardr. Ama bu iliskinin temeli nisro-
lojinin bilinmeyenleri arasinda yerini

koruyordu.
Bilkent Universitesi ve University
of Washington arastirma-

alar,  Hacettepe ve  Ankama
Universitesinden Klinisyenlerle yap-
nklan ortak aragtirma kapsaminda
vaklagik 400 yildir Orta Anadolu'da
vasadigi bilinen bir ailede bu sorunun
yanitmi buldular.

Aragtirma ekibi aralarinda akrabalik
bulunan, bunun yaninda ¢ titremesi
ve Parkinson hastalig givritlen bu bil-
viik ailenin alti nesline ulagarak tiim
genom dizilemesi yaptilar. Kapsamlh
aile agacy gizimleri ve norolojik ince-
lemeler vitriitriider.

Yaklagik 5 yul sitren, bu atle yaninda
55 adet farkh biiyiik ailenin de kari-
lastrmali incelemesi sonucunda mi-
tokondrilerde girev yapan bir serin
proteaz olan HTRA2 geninin her iki
hastahgin da ortak nedeni aldugunu
gosterdiler,

HTRAZ geninde bulunan miitasyo-
nun farelerde de Parkinson hastah-
fina benzer bulgulara neden olmasi
giiglii ve bagimsiz bir delil olarak dik-
kar gekti.

Hastalik geninin hem anne hem de
babadan birlikte kahtilmasi duru-
munda el titremeleri 10-201 yas-
larda baslayip vaklasik 30 yil iginde
Parkinson hastalifi ile sonuglaniyor.
Her iki hastahgm da beyin hiicreleri-
nin ve dzellikle dopamin tireten hikc-
relerin dejenerasyona ugramasindan
kaynaklandifin, dopamin maddesinin
insanlanin  hareket kabilivetleri ve
bunun vanmmda ruh halleri ile flgili
olduklan daha tnce yapilan arastir-
malarda ortaya konmustu.
Aragtirmanin sorumlu vazarlarindan
Bilkent Universitesi, UNAM Ulusal
Nanoteknoloji  Arastrma  Merkezi
ogretim  iiyesi Dr. Ayse Begiim
Tekinay “Simdi vaklagik 100 ailede
veni genleri arastirvoruz. Bunun igin
TUBITAK tarafindan desteklenen bir
projemiz bulunuyor” dedi.
‘Aragtirmalann agtig yol”
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hastahiklarin genlerinin bulunmasma
katkida bulundugu biliniyordu. Ama

recest ile girmis oldugu Bilkent
Universi Molekiler Biyoloji ve

plumda sik gizitken nirodej
yon, obezite, diyaber gibi kompleks
hastaliklanin genlerinin bulinmasi-
na da akraba evliliklerinin bu derece
giiglii bir katkada bulunmas: beklen-
mivordu,
Arastrmamn yoneticilerinden olan,
Turkive Bilimler Akademisi iivesi
ve Bilkent Universitesi Fen Fakiiltesi
Dekam  Profesir  Tayfun  Ozgelik
“Kuvvetle inanyorum ki kompleks
hastaliklarla ilgili venihastahk genle-
rini dntimiizdeki dénemde aydinlar-
mava devam edecegiz” dedi.
Halen Parkinson hastalii veya el tir-
remesi igin kesin bir tedavi metodu
bilinmemekte. Bazi ilaglarm ve derin
beyin uyarsimim baz semptomlar:
azalttign ise hastahklardan etkilenen
kigiler igin yegane tmit kaynag.

Genetlk  Béliimiiniin ilk mezunla-
rindandir. Doktorasim  Rockefeller
Universitesi'nde yapmigtir. ABLD den
HHMI ve Avrupa Birliginden Marle
Curie, Ulkemizden TUBA-GEBIP
olmak fizere geng arastrmaalar igin
verilen en prestijli ddiillerinin sahibi-
dir. Araghrmalan néral doku rejene-
rasyonu, norodejeneratit hastaliklar,
hiicre disy matriks etkilesimleri, kitk
hitcre biyolojisi ve ilag sunum plar-
formlar iizerinde yogunlasmistir.

TAYFUN OZCELIK

Tayfun Ozgelik, Bilkent Universitesi,
Maolekiiler Biyoloji ve Genetik Baliimii
ogretim Uvesidir. Arashirmalan in-
sanlarda hastahiklara neden olan gen-
lerin bulunmasi iizerine odaklanmis-
tir. Prader-Willi sendromu, kalitsal

Amerikan Bilimler Akademisi iiyesi,
University of Washington dgretim
iiyelerinden ve Lasker odiili sahibi
unki genetikgl Professor Mary-Chaire
King ise "Dr. Tekinay'in araghirma-
lar1 bilim ditnyas: icin yeni bir umut
oldu, Bilkent, Hacettepe ve Ankara
Universitesi  ekiplerinin  Parkinson
hastahy ve el ritremesi alanlarma
gok degerli katkilan olmakta, bunun
gelecekte artarak devam edecegine,
tedavinin Sniinii agacagina inanyo-
rum” dedi.

AYSE BEGUM TEKINAY
Ayse Begiim Tekinay, Tirkiye de-

pati CMT1A ve Ik lerle iliski-
1i genlerini tammlamustir. Insanlarda
el-ayak @izerinde yiiriime ile sonug-
lanan Uner Tan sendromunun iig
farkl genini bulmustur. Ulkemizde
adli amach DNA incelemelerini
baglatmmgtir. Avrupa wve Amerika
Genetik  Topluluklarmin -~ Yémetim
Kurulu iivesi, Egitim Komisyonu
baskamdir,  Uluslararasi  MNadir
Genetik Hastaliklar Konsorsiyumu
ve Avrupa Birligi Genetik Hastaliklar
Komisyonu Bilim Kurulu ivesidir.
2012 TUBITAK Bilim Odiilii sahibi-
dir.
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