1996’ nin Genleri

Her gecen yil cesitl hastaliklara
sebep olan yeni genler
kesfediliyor. Iste 1996'nin
gozdelerinden bazilar.

!

, deforme olmus kulaklar, sagir-

ik, asagiva mevilli gozler, dar diia’ bir
yilz ve kiigiik bir geneyle ammfanan,

vilzde meydana gelen bir ¢esit bpzulma. 2

Bu bozulma, 5 numarali kromozom fizes
rinde bulunan Treacle adly progeini giffe-
leyen bir gendeki mutasyon soducu

meydana gelivor.

Maer (007

, 4000
msandan binni etkileyen bir tip ilerle-
ven kirlitk, Hasaligin en ¢ok gdriilen

, bigimlerinden biri X kromozomu fizerin-

deki bir gende izlenmis. Arastirmacilar
bozulma i¢in bir test gelistirivorlar,

hastalifiina yakalananlarin dis-
leri ve saglar dokiiliivor ve terleyvemes
bir duruma geliyorlar. Bunun sorumlusu
da X kromozomunda meydana gelen bir
mutasyon. Insan embriyosunun dis deri-

sinin gelisiminde rol ovnuvor.

. embriyo halindeki
bevinde gelismekee olan sinirlerin dogru
pozisyonlart bulmasina rehberlik eden bir
protein. 1 numaralt kromozom iizerinde
bu prateinin yapimindan sorumlu bir gen
tamimlanmiy. Bu kegif, bazen sinirlerin
ver degistirmesindeki yanhshklar viiziin-
den olugabilen epilepsi ve sizofreninin
daha iyt anlagilmasini saglayabilin

"nat vaka-
lananlar oldukga ivi dil vereneklerine sa-
hip olduklan halde, mekinsal konularla
ilgili sorunlar vasiyorlar. Ornegin, bir di-
vagramdan bir model olusturamivorlar,

Bu yetersizlik 1996'da, 7 numarali kro-

mozomda bulunan ve bevin gelisimivle
ilgili bir proteini sifreleyen eksik bir

gende izlenmis. Williams hastaliii olan
insanlarin ayni Kromozom iizerinde bir-
¢ok genleri eksik olabilivor,

den kanserinin en ¢ok giritlen bigimi, 9
numarah kromozom {izerindeki bir mii-
tasvonla ortaya gikivor. Genin normal
hali embrivonik gelismede tinemli rol
Ovnuvor.

16 numaral
kromozom tizerinde bir gende olusan mu-
tasyona bagl olarak ender giriilen bir ¢e-
sit bozulma. Gendeki mutasyonun, DNA'
lara zarar veren kimyasal maddelere karsi
duvarlihgin artmasing neden «oldugu dii-
siinfiltivor. Bundan etkilenen cocuklur ve-
terli kan hiicresi iiretemivorlar ve genel-

likle anemi va da losemiye yakalanivorlas
ve 16 yagma gelmeden oliivorlar.

. Avrupa'daki
insanlarda en ¢ok gariilen kalitsal gene-
tik bozulma, 6 numarall kromozomda
bulunan bir genle baglanuh., Mutasyon,

bafrsaklann, bircok organda biriken de-

mirin emilmesint diizenleme vetisini en-
gelleyebilivor. Buna maruz Kalunlar, se-
ker hastaligina, siroza ya da kalp hastali-
gina yakalanabilivorlar.

, sinir dejenerasyonu ve ilerle-
ven delilikle tanimlanan kalitsal epilep-
sinin padir ghriilen bigimi. Buna neden
olan gen, 21 numaral kromozom {izerin-
de belitlenmis. Mutasyonun sistatin B
enziminin iiretimini engelledig bilini-

vor, ancak bunun epilepsive nasil vol ag-

tiff hild kesin degil}
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