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acettepe Universitesi'nin
TUBITAK destekli arastirmasi yiiz

gelisiminde kritik rol oynayan bir gen
ailesini tanimlayarak tip diinyasinda
bir ilke imza atti. Arastirma 7 Mayis
2010 tarihinde genetik alanindaki en
prestijli yayinlardan American Journal of
Human Genetics dergisinde yayinlandi.

Hacettepe Universitesi Tibbi Genetik
Anabilim Dali Ogretim Uyesi ve Gen
Haritalama Laboratuvari Sorumlusu Prof.
Dr. Nurten Akarsu ve ekibi insanlarda ciddi
yiiz yariklarina ve gelisme bozukluklarina
neden olan Aristaless-like homeobox
1 (ALX1) genini kesfederek embriyo
doéneminde ylzin nasil gelistigini
aydinlatacak 6nemli bir adim atti. TUBITAK
Saglk Bilimleri Arastirma Grubu tarafindan
287.200 TL ile desteklenen ¢alisma, genetik
alaninin 6nemli yayinlarindan American
Journal of Human Genetics dergisinde
7 Mayis 2010 tarihinde yayinlandi ve
basin duyurusu ile diinyaya duyuruldu.

Arastirma insanlarda yiz gelisiminin
anlasiimasinda bilimsel calismalara 151k
tutarken, hastalara erken ddnemde dogum
oncesi tani imkani sunmasinin yaninda
dudak, damak ve yiiz yariklarinda yenilikgi
tedavi yaklagimlarinin 6niini agiyor.

Yiiz Gelisimi ve Malformasyonlar

Prof. Dr. Nurten Akarsu
calismaya dair su bilgileri verdi:

“Insanlarda yiiz gelisimi gebeligin
4-8. haftalarinda tamamlanan karmasik
bir olaydir. Baslangigta birka¢ tomurcuk
halinde baslayan gelisim asamalan
bu tomurcuklarin orta hatta dogru
bliyiimeleri ve birbirleriyle birlesmeleri
ile ytiztin son gériiniimUini olusturur.
Géz, burun, dudak, yanak gibi yiiziin
blitiiniint olusturan par¢alarin dogru
sekli kazanmalari embriyonun erken
ddnemlerinde rol alan genlerin ve yiizii
olusturan dokularin birbirleryle kurduklari
karmasik iliskilere baghdir. Bu karmasik
iliskiler aginin bozulmasi ytizii olusturan
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pargalarin birbirlerine kaynasmasini
engelleyerek farkli tipte yiiz yariklarinin
ortaya ¢ctkmasina neden olur.

Bu malformasyonlarin toplumda en sik
rastlanan érnedi yarik dudak ve yarik damak
bozukluklandir. Toplumda oldukga sik
gdriinen yarik dudak/damak bozuklugu ve
daha nadir goriilen bozukluklarda burnun
basik ve iki parcali kalisi, gbzlerin orta hatta
yaklasamayip birbirlerinden uzak yerlesimli
kalmalari, géz yapisinin bozulmasi,
gbzlerden dudaklara kadar uzanan ciddi
yariklanmalar gibi cesitli malformasyonlar
gbzlenebilir. Tiim bu malformasyonlar genel
bir isimlendirme ile yiiz orta hat gelisme
gerilikleri kapsaminda degerlendirilir ve
“frontonazal displazi” adi altinda toplanir.
Bu malformasyonlara yol agan gen
bozukluklan bliyiik oranda bilinmemektedir.
Gerek tani, gerekse tedavi agisindan bu
malformasyonlar bir¢ok disiplinin bir arada
calismasini gerektiren karmasik bir olaydir.”

ALX Gen Ailesi Yiiz
Gelisiminde Rol Oynuyor

Toplamda li¢ adet gen iceren ALX gen
ailesinin (ALX1, ALX3 ve ALX4) bir Gyesi
olan ALX4 geninin yiiz gelisimindeki
roliinli ortaya cikaran ¢alismalar da
yine Prof. Dr. Akarsu ve ekibi tarafindan
yapilmis ve gegen yil Human Molecular
Genetics dergisinin Kasim 2009
sayisinda yayinlanmisti. ALX3 genindeki
mutasyonlarin yliz gelisimindeki roluyse
Oxford Universitesi arastirmacilari
tarafindan ayni yil icinde bildirilmisti.

Hacettepe Universitesi arastirmacilarinin
ALX1 geni mutasyonlarini kesfetmesiyle
ALX gen ailesinin tim Uyelerinin
yuz gelisimindeki kritik rolleri anlagiimis
oldu. Ekip yeni bulgulari, daha 6nce
bulduklari ALX4 mutasyon bilgileriyle
birlestirdiginde yiiz gelisiminde tim ALX
genlerinin oynadigi kritik rolii acikladi ve
bu malformasyon grubunu isimlendirerek
"ALX geni ile iliskili frontonazal displaziler”
terimini dlinya literatlriine kazandirdi.
Calismaya gore ALX1 geni embriyonun
erken donemlerinde burun, gozler,
dudak ve damaklarin olusumu icin kritik
oneme sahip ve yoklugu diger genler
tarafindan dengelenemiyor. ilkel burun,
burun kanatlari, damagi olusturan yapilar
goriinmekle birlikte bu tomurcuklarin
birbirleriyle kaynasamamasi sonucu
ylizde ve damakta ciddi malformasyonlar
olusuyor. ALX3 ve ALX4 genleri ise
daha ¢ok burnun son seklini almasinda
etkili olurken; bu iki genin yoklugunda
burnu olusturan iki tomurcugun orta
hat Gizerinde birleserek burun ucunu
olusturmasi gerceklesemiyor ve burun
basik, iki parcall bir gértinimde kalyor.
Akraba Evlilikleri Hastaligin
Ortaya Gikma Ihtimalini Artiriyor
Hacettepe Universitesi
Kraniyomaksillofasiyal Cerrahi Calisma
Grubu son on yilda bir¢ok disiplini
blinyesinde birlestirmeyi basararak kafa
ve yliz gelisimlerinde etkin tani, tedavi
ve arastirma vizyonunu gerceklestiriyor.
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Prof. Dr. Nurten Akarsu ve ekibinin
calismasi kapsaminda geni heniiz
tanimlanmamis frontonasal displazili
hasta ve aileleri calisiimis. Hastalarin aile
adaci calismalari bu malformasyonlarin
bir grubunun akraba evlilikleri sonucu
ortaya ¢iktigini ortaya koymakta.

Calisma birka¢ DNA 6rneginden yeni
genlerin bulunmasini saglayarak
Ulkemizin bir sorunu olan akraba
evliliklerine bagli “nadir hastaliklar”
grubunda son derece etkin bir arastirma
ve tani yontemi ortaya koyuyor.

Prof. Dr. Nurten Akarsu calismanin
Ulkemiz icin dGnemini soyle ifade ediyor:

“Bu kalitim tipinde baba ve anne
normal olduklari halde gen tasiyicisi
olurlar. Cocuk kalitim yoluyla hem anneden
hem de babadan hastalik tasiyan geni
aldigi zaman hastalik ortaya ¢ikar. Bu tip
kalitim tipine bagli olan hastaliklar nadir
gdriinmekle birlikte toplumumuzda akraba
evlilikleri oraninin yiiksek olmasi nedeniyle
ciddi saglik problemi olusturuyor. Tani ve
tedavi politikalari agisindan bir hastaligin
toplumda ylizde ka¢ oranda bulundugu
siklikla sorgulanmakta ise de birey agisindan
bu soru aslinda ¢ok da énemli degildir.
Unutulmamalidir ki bu hastaliga sahip
olan sizseniz, bu olasilik sizin gdziiniizde
daima %100 olacaktir. Etkin tani ve tedaviye
gétiirecek her yeni bulus sizin icin diinyanin
en 6nemli kesfidir. Toplumda ¢ok nadir
gértilen bir hastaliga sahip oldugu igin tani
ve tedaviden yoksun kalmayi ise kimse hak
etmez. Kaldi ki baska toplumlarda “nadir
hastaliklar” diye nitelenen hastaliklar
akraba evliligi oraninin ytiksek olusu
nedeniyle toplumumuzun yaygin bir
sorunudur ve bu alanda acilen iyi bir saghik
politikasi olusturmaya gerek vardir.”

Calismada TUBITAK Doktora Sonrasi
Arastirma Programi bursiyeri olan Biyolog
Dr. Elif Uz ve Dog. Dr. Yasemin Alanay
es katki ile ilk isim olarak yer alirken;
Hacettepe Universitesi'nin farkli birimleri
yani sira Kirikkale Universitesi Plastik ve
Rekonstriiktif Cerrahi, Ankara Universitesi
Biyoteknoloji Enstitlisii, Almanya Jena ve
Kéln Universitelerinden arastirmacilar da
yayina katki yaptilar. Calisma Avrupa Birligi
6. Cerceve Programi ERANET kapsamindaki
E_RARE konsorsiyumu tarafindan Avrupa
genelinde ilk cagrida destege hak kazanan
13 proje grubundan birine dahil olup,
E-RARE konsorsiyumunun Uyesi olan
TUBITAK tarafindan destekleniyor.

Kuslar Organik
Besinleri
Begenmedi

Yunus Can Esmeroglu

epimiz organik besinlerin daha iyi ve

daha lezzetli oldugunu distnuriz.
Gida ve Tarim Bilimi dergisinde (Journal
of the Science of Food and Agriculture)
yayinlanan habere gére kuslar bizimle
ayni fikirde degil. Hem dogal ortaminda
yasayan kuslara, hem de laboratuvar
ortaminda beslenen kanaryalara organik
olarak yetistirilmis bugdayla modern
yontemlerle yetistirilmis bugday arasinda
tercih yapma sansi verildiginde kuslarin
yuzde 60'Inin modern yontemlerle

yetistirilmis bugdayi sectikleri gorilmus.
3 yil stiren bu ¢alisma benzer deneyler
arasinda bu sonucu veren ilk deney olma
ozelligini tastyor. Daha 6nce fareler ve
tavuklar Gizerinde yapilan deneylerde
tercih hep organik besinlerden yana
cikmisti. Arastirmacilar kuslarin bu
tercihlerinde, modern tarimla yetistirilen
bugdayin yetistirilmesi sirasinda
kullanilan azotca zengin kimyasal
gubrelerin etkisi oldugunu distiniyor.

—

Bu sonug organik besinlerin besleyicilik
acisindan diger besinlerden 6nde

geldigi fikrine stiphe dusuriyor. Ancak
arastirmacilar, deneyin sadece kisa
doénemli sonuglarinin incelendigini, uzun
donem etkilerinin ise henilz bilinmedigi
konusunda uyariyorlar. Ozellikle de
modern tarimda kullanilan kimyasallarin
cevre lizerindeki etkilerinin bu deneyle
yorumlanmamasi gerektigini belirtiyorlar.

Kopekbaligindan
Ucak Boyasi

Zeynep Unalan

Képekballklarlnln mitkemmel yiiziici
oluslarinda deri yapilarinin payi oldugu
uzun slredir biliniyordu. Alman Fraunhofer
sirketi, bu deri yapisinin bir benzerini
ucaklarin ylizeyine uygulayarak hava
strtinmesini azaltmayi ve bu yolla yakit
tlketimini distirmeyi hedefleyen bir calisma
yapiyor. Kdpekbaliginin deri 6zelliklerini
iceren nanoparcaciklarla trettikleri boya
1slya, basinca ve kizilotesi radyasyona
dayanikli. Derinin girintili ¢ikintili yapisina
benzetilebilmesi icin boya ucak ylizeyine
firca ile stiriimdyor; yerine kalip kullanilyor.
Bes yilda bir yenilenmesi gereken
boya, diinyadaki tim ucaklara
uygulanacak olsa yilda yaklasik bes
milyon ton yakit tasarrufu saglanabilir.
Bulusun uygulama alanlarinin, enerji
Uretiminde kullanilan riizgar tlrbinlerine
ve gemilere kadar genisletilebilecegini
belirten ekip, boyanin cesitli
kopekbaligi tirlerine atfen “Bliylk
Beyaz",“Cekicbas” ve benzeri isimlerle
piyasaya surilebilecegini distinliyor.
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