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Otizm tanist almis insanlar
sosyallesme ve iletisim kurma
problemleri yasar. Yeni bir
¢alismada arastirmactilar bu
problemlere neden oldugu
distiniilen hasarli genin yol
actigi hatalt sinirsel sinyal
iletisiminin beyinde 6zellikle
hangi bélgede bulundugunu
belirledi.

Boston, Massachusetts’te
bulunan bir aragtirma
hastanesindeki arasturmactlar
Ozellikle otizm ile iliskisi

oldugu 6nceden tespit
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edilmis genlere odaklanarak
farelerin beynindeki bu genin
olumsuz etkisinin ortadan
kaldurilmasina yonelik
calismalar yaptt.

Otizmle ilgili oldugu
diistintilen genlerden

UBE3A geninin kopya sayist
kontrolsiiz bir sekilde arttigt
zaman genetik bir hastalik
olan 15. kromozom sendromu
olusuyor. Kromozomal
bozuklugda yol acan bu
sendromun otizmle iliskili
oldugu ve sosyal iletisimi
olumsuz yonde etkiledigi
distundtliyor.

Uzmanlar sosyal davranis
bozukluguna neden olan
biyolojik siirecin beynin hangi
bolgesinde gerceklestigini

ve UBE3A gen sayisindaki

artisin bu duruma nastl etki
ettigini belirlemeyi amagladt.
Daha Onceki ¢caligmalarinda,
¢ok fazla kopyalanmis
UBE3A geni tastyan farelerde
sosyal etkilesim olmadidt,

ses ¢tkarmantn azaldigi ve
tumalama gibi davranmislarda
tekrarlayict olma halinin
arttigi gozlemlenmisti. Beyin
hiicrelerindeki bu genin
Ozellikleri daha yakindan
incelendiginde UBE3A'nin 598
genle daha etkilesime girdigi
anlasuldi.

Beyin hiicrelerinde bu genin
kopya sayisinin artmasinin
serebellin denilen bir

gen ailesinin ¢aligmasint
engelledigi, dolayisiyla sinir
hiicreleri arasindaki iletisimin
kopmasina neden oldugu
belirlendi.

Sinir hiicrelerinden serebellin
genlerinden biri olan CBLN1
geni silinen farelerin, ¢cok
saylda UBE3A tastyan
farelerle aynt davranislart
(sosyal iletisim bozuklugu)

sergiledigi g6zlemlendi.

Daha sonra UBE3A geninin
beyinde 6zellikle hangi
bolgeye etki ettigi arasturildt.
Sonuglar herkesi sastrttt,
¢linkd bu bolgenin algilama
ve hareket komutlarint
diizenleyen korteks oldugunu
diistinen arastumacilar

bu genin tamamen baska

bir bolgede, beyin sapt
bolgesinde etki gosterdigini
belirledi. Beyin sapt
bolgesinde genin etki ettigi
nokta, tam olarak motivasyon,
bagumlilik ve duygusal
baglilik gibi durumlarin
kontrol edildigi bolgeye
denk geliyordu. Uzmanlar
farelerin sinir hiicrelerine
laboratuvar ortaminda
tasarlanmis almaglar
yerlestirdiklerinde genlerin
islevselligini istedikleri
sekilde a¢ip kapatarak fareler
arasindaki sosyal iletisimi
diizenleyebildi. Tabii ki
insanlar i¢in hentiz béyle

bir durum s6z konusu dedgil,
ama bu ¢alismanin sonuglart
ilerde daha etkili ve kisiye
Ozel tedavi yontemlerinin
gelistirilmesine olanak
verebilir.
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