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Proje Ozeti

Kapsam: Prospektif tek merkezli tanimlayici ¢alismamiza Ege Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk
hastanesi, Cocuk Go6gls Hastaliklari kliniginde takipli mutasyonu klasik dizi analizi ile tespit
edilememis kistik fibrozis tanili hastalar calismaya alinacaktir. Bulunan mutasyonlar hastalarin
fenotipik 6zellikleri ile ortaya konulmasi planlandi.

Yontem: Ege Universitesi Cocuk Gogiis Hastaliklari Polikliniginden takipli tim KF klinik tanili olgular
dosya verileri 1s18inda retrospektif olarak yeniden degerlendirilecektir. Olgulara ait Tibbi Genetik
Laboratuvarinda gerceklestirilmis CFTR dizi analizi sonuclari da retrospektif olarak toplanacaktir.
Yapilmis olan CFTR gen dizi analizi sonucunda hastalig aciklayan varyant belirlenememis (homozigot,
normal ya da heterozigot mutasyonlu) hastalardan (Tahmini 40 olgu) alinan kan érneklerinde Cocuk
Genetik BD Laboratuvarinda DNA izolasyonu gerceklestirilecektir. Elde edilen DNA'larda protokole
uygun ¢alisma basamaklari kullanilarak MLPA yontemi ile genis delesyonlar arastirilacaktir

Ozgiin Degeri: Gu 'nu"mu“zde 2000’den fazla mutasyonun KF’e neden oldug”u bilinmekte ve zaman
icinde fonksiyonel testler ile yeni mutasyonlar tanimlanmaya devam etmektedir. Bununla birlikte
farkh mutasyonlarin hastaligin seyri ve prognozlari da degiskenlik icermektedir. Hastalarimizda
bulacagimiz yeni mutasyonlar ve bu hastalarin klinik 6zelligini sunarak literatiire katkida bulunmayi
hedefliyoruz.

Beklenen sonuglar: Kistik fibrozis yasam omrini kisaltan ve yasam kalitesini olumsuz etkiler.
Amerika Birlesik Devletleri, ingiltere ve Avrupa iilkelerinde halen kullaniimakta olan gen modifiye
edici tedaviler mevcuttur. Gin gectik¢ce yeni mutasyonlara 6zgiin gen terapileri bulunmaya devam
etmektedir. Bu nedenle kistik fibrozis hastalarinin mutasyonlarinin tanimlanmasi bireysel énem
kazanmaktadir. Ayrica bulacagimiz yeni mutasyonlar, klinik fenotip ve prognozlarinin gosterilmesi
ayni mutasyona sahip bireylerin takibi acisindan yol gosterici olacaktir.



