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Genetik Hastaliklarin isaret Ettigi Gog Yollar:

Tek gen hastaliklar1 olarak tanimlanan hastaliklar nadir hastalik sinifinda olup
toplumlarda insidansi distik ancak say1 olarak (6000-8000) yiiksek olduklarindan
ciddi bir saglik sorunu olustururlar. Molekiiler biyoloji/genetik tekniklerinin ilerlemesi
ve ozelikle 2000 yilinin sonunda Insan Genom Haritas’'nin ¢ikartilmasi ile birlikte
genlerimizi olusturan DNA dizilerinin belirlenebilmesi, bu hastaliklara DNA seviyesinde
tan1  konulmasini  kolaylastirmistir. Mutasyon olarak tanmimlanan patolojik
varyasyonlarin tespiti, hastalara tan1 konmasi ve ailelere genetik danismanlik verilmesi
acisindan 6nemlidir. DNA varyasyonlarinin farkl toplumlarda frekanslarinin tanimi ise
yeni bir yaklasim olarak cografi dagilimin ve mutasyonun koklerine isaret edebilmekte
ve molekiiler antropolojik ¢alismalara yeni bir parametre katmaktadir. Bu sunumda tek
gen hastaliklarina bir o6rnek olarak iilkemizde batiya gore daha sik  goézlenen
fenilketoniiri 6rnegi ele alinmistir. Hastalia neden olan PAH (fenilalanin hidroksilaz)
genindeki IVS 10nt546 mutasyonu cografi dagilim o6zelligi acisindan “Akdeniz
mutasyonu” olarak tanimlanmistir. “Bu  varyasyonun koékeni nedir” sorusu cesitli
arastirmalarin konusu olmustur. Dillerin ve genlerin birlikte evrildigi, Hint Avrupa
dillerinin Avrupa’ya Neolitik ciftciler kanaliyla tasindigi hipotezleri temelinde, IVS
10nt546 Akdeniz mutasyonunun da Neolitik donemde batiya dogru yayildig1 varsayimi
mevcuttur. Antik DNA incemeleri ile bu sorulara cevap aramak miiltidispliner
calismalara konu olabilecektir.



