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Proje Ozeti: Osteogenezis imperfekta (OI) kirilgan kemik sendromlari icinde en sik gériilen tek gen
hastaligina bagh kalitilan, genetik ve klinik olarak oldukca heterojen bir hastaliktir. Cogunlugu
otozomal dominant (OD) olarak kalitilan metabolik bir kemik hastaligi olan Oi’de olgularin %10’u
kadarinda otozomal resesif (OR) kalitim bildirilmistir. Gegcmiste, bozuklugun, tip | kollajendeki
defektlerin neden oldugu otozomal dominant kemik displazisi oldugu distiniilmekteydi, ancak son 10
yil icinde cogunlukla otozomal resesif kalitilan yeni nedensel genlerin kesifleri, agirlikh olarak kollajen
kaynakh patofizyolojinin hastalikta etkili oldugunu dusindirmistir. Proje ekibinin dnce ayni grup
hastalarda hedeflenmis yeni nesil dizi analizi ile etiyolojide rol oynadigi kuvvetle disiinilen, 15 geni
(COL1A1, COL1A2, IFITM5, SERPINF1, CRTAP, LEPRE1, PPIB, SERPINH1, FKBP10, BMP1, SP7,
TMEM38B, PLOD2, WNT1, CREB3L1) analiz ettigi calismada molekiiler etiyolojisi belirlenememis 8 Oi
olgusunda tiim ekzom dizi analizi uygulanarak hem etiyolojinin belirlenmesi, hem de yeni genlerin
kesfi ile OI riski yiiksek ailelere prenatal genetik danisma verilmesi ve Oi olgularinin erken dénemde
tespit edilmesine olanak saglayacaktir.



