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Proje Ozeti: Hiperfosfatazya Mental Retardasyon Sendromu (HPMRS), hafif nonsendromik
entelektlel gerilikten agir mental gerilik ve noébetlerle giden sendromik forma kadar degisen, yliksek
alkalen fosfataz (ALP), brakitelefalanji ve yiiz dismorfizmi gibi fenotipik 6zelliklere sahip otozomal
resesif bir hastaliktir. Bu hastalik, glikosilfosfotidilinozitol (GPI) ankor protein sentezindeki veya
olgunlasmasindaki bir bozukluktan kaynaklanmaktadir. Hastaligin bugiine kadar tanimh 6 tipi s6z
konusudur ve hepsi otozomal resesif gecis gostermektedir. PIGV, PIGY, PIGO, PGAP2, PIGW ve PGAP3
genlerindeki biallelik mutasyonlara bagh olarak gelismektedir. Klinik olarak HMPRS tanisi alan
hastalarin yaklasik yarisinda, biri PGAP3 olmak lizere alti genden birinde kodlama bdlgesinde
patojenik mutasyonlar tespit edilebilmektedir. Calismamizda fenotipik 6zellikleri HPMRS ile uyumlu
olan hastalarin laboratuvar degerleri kayit edilecektir. Serum ALP degeri normalin Ust sinirinin 2 kat
ve Ustiinde olan hastalarda WES (Tim ekzom sekanslama) ile bilinen tim genlerin analizi
gerceklestirilecektir.



