Otizm ve
Kodlamayan
DNA
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Bir grup arastirmacinin
yaptigt calismalar,
kodlamayan DNA’daki
mutasyonlarin

otizme yol acabilecedini
gosteriyor.

Insan genomunun
sadece %2’lik

kismu protein kodlar.
Kodlamayan DNA

ise geriye kalan %98’lik
kismt ifade etmek

icin kullanilan terimdir.
Ancak her ne kadar

bu kisumlar protein
kodlamasalar da
bazilarinin 6nemili
islevleri oldugu bilinir.
Ornegdin bu kistmlarin
bazilart protein tGretimini

dizenler.

Arastirmacilar, Prof. Dr.
Olga Troyanskaya ve
Prof. Dr. Robert Darnell
onderliginde yaptiklart
¢alismalar sirasinda
Simons Simplex
Koleksiyonu adli bir veri
tabanindaki bilgileri
yapay zeka kullanarak
analiz etmisler.

Veri tabaninda yaklasik
2000 otizmli cocugun,
bu ¢ocuklarin sagliklt
kardeslerinin ve
sagliklt ebeveynlerinin
genleriyle ilgili bilgiler
var. Veri tabaninda
kayttl ailelerin
hi¢birinin soyagacinda
otizmli bireyler yer
almuyor. Dolayistyla
arastirmaya konu olan
otizmli cocuklarin
hicbiri hastaliga kalitum
yoluyla edinilmis gen
mutasyonlart sebebiyle
yakalanmis olamaz.
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Arastirmacilar

veri tabanindaki bilgileri
analiz ettiklerinde
kodlamayan

DNA kisumlarinda
meydana gelen
mutasyonlarla otizm
arasinda baglantt oldugu
sonucuna varmislar.
Analizler, mutasyonlarin
otizmle iliskilendirilen
genleri ve beyindeki
gen ifadesini
(proteinlerin genetik
materyaldeki

bilgiler kullaniarak
sentezlenmesi)
etkiledigini gosteriyor.

Arastirmacilar konuya
iliskin ¢ikarumlarinin
dogrulugundan

emin olmak i¢in
laboratuvar ortaminda
deneyler yapmuis.
Otizmli ¢ocuklardaki
mutasyonlara

sahip genlerin verildigi
hicrelerdeki gen
ifadesinde gozlemlenen

degisimler, kodlamayan
DNA ile otizm
arasindaki iliskiyi
dogruluyor.

Elde edilen sonuglar
gelecekte otizmin
tanisinda ve tedavisinde
yararl olabilir.

Ayrica bagvurulan
yontemlerin

sadece otizmde degil
kanser ve kalp
rahatsizliklart gibi
baska saglik sorunlarinda
da kodlamayan DNA'nin
roliindn arastirtlmast
icin kullanilabilecegi
belirtiliyor.

Arastirma ile ilgili

detayl bilgiye

Dr. Jian Zhou ve
arkadaslarinin

Nature Genetics’te
yayumladiklart makaleden
ulasabilirsiniz

(https://www.nature.com/articles/
541588-019-0420-0).






