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Proje Ozeti

Lizozomal depo hastaliklari (LDH) yaklasik 40 farkh genetik hastalik grubunu kapsar ve yaklasik
insidansi 1/7.000’ dir(Meikle,1999). Lizozomal enzimleri kodlayan genlerdeki bir mutasyon sonucu
enzim proteinleri veya iliskili kofaktérlerinde olusan bozukluga bagli olarak lizozomal depo hastaliklari
gelisir. Lizozomal depo hastaliklarinin tani, aktivite ve tedavi etkinlik izlemlerinde kitotriozidaz
aktivitesi 6l¢imi glinimuizde sik kullanilan bir yontemdir. Ancak beyaz irkta toplumun yaklasik %6’
sinda bir mutasyon sonucu plazma kitotriozidaz aktivitesi hi¢ bulunmamaktadir. Bu sebeple farkh
testler gerekebilmektedir. Ayrica tedavinin izleniminde kitotriozidaz dizeyleri distk ¢ikabilmektedir.

Bu calismada, pteridin metabolitlerinin, Gaucher hastaliginin tanisi ve izleminde yeni bir biyomarker
olabilecegi arastirilacaktir. Bu veriler Gaucher hastaliginin patofizyolojisinde gelecek ¢alismalara katki
saglayacaktir.



