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Proje Ozeti

Parkinson Hastalig™1 (PH), Alzheimer Hastalig”i’'ndan (AH) sonra en sik go'ru”len no“rodejeneratif
hastaliktir. Dlinya ¢apinda sikligr 8-18/100.000’dir. Juvenil (<20 yas,), erken (<50 yas,) ve gec, (?50
yas,) bas,langic,li olarak uc, formu vardir. Hastalik ¢ogunlukla sporadik gorilir. Ancak arastirmalar
birinci derece akrabalarda riskin yaklasik 2,7-3,5 kat arttigini gostermektedir ki bu durum
multifaktoriyel kalitim ile uyumludur. Yaklasik %15 kadari aileseldir ve kalitim paternleri otozomal
dominant, otozomal resesif ve X'e bagli olabilmektedir. Bir motor néron hastaligi olan PH kliniginde
tutulum bolgelerine bagh olarak bradikinezi-akinezi, rijidite, postiral instabilite ve istirahat tremoru
goralr.

Hastalikla iliskili bilinen ve yeni genlerde mutasyonlarin tanimlanmasi, patolojik yolaklarin
anlasilmasi, genotip-fenotip iliskisinin aydinlatilmasi, hastaligin olusum ve ilerleyisindeki faktorleri
daha iyi anlamamiza, tedavi stratejilerinin yonlendirilmesine 6nemli katkilar saglamaktadir. Parkinson
Hastaligi sik gorilen bir hastalik olmasina ragmen klinik heterojenite ve ileri yas hastaligr olmasi
genetik etiyolojinin aydinlatiimasini zorlagtirmaktadir.

Calismamizda; erken baslangich ya da genetik yatkinhgin 6n planda dustndldigia erken/geg
baslangicli Parkinson hastaligi olan ve hastaliktan sorumlu tutulan 10 genin (SNCA, LRRK2, VPS35,
PARK2, PINK1, PARK7, ATP13A2, PLA2G6, FBXO7, DNAJC6) dizi analizi yapildig 30 hastada, delesyon
ve duplikasyonlari da MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) ile degerlendirerek
mutasyon-delesyon-duplikasyon saptanan hastalarin, risk altinda olan diger aile bireylerine de
tarama vyapilarak erken taninin konmasini saglamak amaciyla ve topluma 6zgiin mutasyonlarin
belirlenmesini hedefleyerek hastaligin genetik etiyolojisinin aydinlatiimasi saglamaktir.

Calismanin sonuglarinin; molekiiler genetik tani algoritmalarinin olusturulmasina, toplumumuza
0zglin mutasyonlarin belirlenmesine ve ailelere 6zgiin genetik danisma verilmesine katkida
bulunmasi beklenmektedir.



