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o¢. Dr. Fatih
Ozaltin ve ekibi,
¢ocuklarda son -

dénem bébrek

yetmezligine neden olan

"PTPRO" isimli yeni bir
gen kesfetti.

Hacettepe Universitesi
Bilimsel Arastirmalar
Birimi, AB 6. Cergeve ve
TUBITAK tarafindan
desteklenen proje
kapsaminda kesfedilen
gen, birinci derece
akraba evliligi bulunan
ailelerde tanimlandi.
Calisma kapsaminda
ailenin bir gocugunda
tespit edilen gen
sayesinde, diger
cocuklar bobrek
yetmezligi olmadan
tedavi edilebiidi.

Genin bulunmast,
ozellikle akraba
evliliklerinin sik
yasandigi Tlrkiye'de
bébrek yetmezligi
potansiyeli tagsiyan
hastaligin erken
dénemde tanimlianmast
ve tedavi edilmesi igin
6énem tasiyor.

Calisma ABD'deki
American Journal of
Human Genetics

TURK BILIMINDEN
"YENI GEN" KESFI

Dergisinde yayimlanarak
bilim gevrelerine
duyuruldu.

HU Gocuk Nefroloji ve
Romatoloji Unitesi
Ogretim Uyesi ve
Nefrogenetik
Laboratuvar Sorumlusu
Dog. Dr. Fatih Ozaltin,
genetik mutasyonlar
gocuklarda nefrotik
sendrom ve son dénem
bobrek yetmezligine
neden olan PTPRO
(protein tyrosine
phosphatase receptor
type O) genini ilk kez
kesfettiklerini bildirdi.
Ozaltin, cocukta genin
varliginin tespit
edilmesiyle ¢ocukta
yogun bir tedaviye
baslandigini ve sonucta
gocugun bobrek

yetmezligine gidisatinin

engellendigini bildirdi.
Doc. Dr. Ozaltin,
cocukluk yas grubunda
stk gorilen nefrotik
sendromun, idrarda
yodun protein kaybi ve
buna ikincil kan protein
dizeyinde azalma,
6dem ve kanda lipidlerin
artisi ile karakterli bir
hastalik olarak
tanimlandigini belirtti.
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Turk hiliminden ‘Bo hrek

yetmezligi yapan gen’ kesfi

jacettepe Universitesi (HU) 68retim Uyesi Dog. Dr. Fatih Ozaltin ve ekibi,
;ocuklarda son donem bobrek yetmezligine neden olan "PTPRO" isimli
eni bir gen kesfetti. Hacettepe Universitesi Bilimsel Arastirmalar Birimi,
\B 6. Cerceve ve TUBITAK tarafindan desteklenen proje kapsaminda kes-
edilen gen, birinci derece akraba evliligi bulunan ailelerde tanimland..

(A.A) Calisma kapsaminda ailenin bir
¢ocugunda tespit edilen gen saye-
sinde, diger ¢ocuklar bébrek yetmez-
ligi olmadan tedavi edilebildi.

Genin bulunmasi, 6zellikle akraba
evliliklerinin sik yagsandig Turkiye'de
bébrek yetmezligi potansiyeli tasiyan
hastaligin erken donemde tanimlan-
masi ve tedavi edilmesi i¢in 6nem ta-
slyor.

Galisma ABD'deki American Jour—
nal of Human Genetics Dergisinde
dun itibariyle yayimlanarak bilim ¢ev-
relerine duyuruldu.

AA muhabirine bilgi veren HU
Gocuk Nefroloji ve Romatoloji Unitesi
Ogretim Uyesi ve Nefrogenetik Labo-
ratuvan Sorumlusu Dog. Dr. Fatih Oz-
altin, genetik mutasyonlan . °
cocuklarda nefrotik sendrom ve son
dénem bébrek yetmezligine neden
olan PTPRO (protein tyrosine phosp-

hatase receptor type O) genini ilk kez

kegfettiklerini bildirdi.

Genin iki Tlrk ailede tanimlandi-
gini, her iki ailede de anne ve baba
arasinda birinci dereceden akraba
evliligi bulundugunu anlatan Ozaltin,
ailelerden birinde 14 yasinda hasta-
g1 baslayan bir gencin 18 yasinda
bobrek yetmezligi gériidugiing, aile-
nin diger bireyinde ise bdbrek soru-
nuna iliskin herhangi bir yakinmanin
bulunmadigini aktardi. Bu gocugun
ablasinda bébrek yetmezligi bulun-
dugu icin gen taramasina alindigini -
ve idrarda proteine bakildigini anla-
tan Ozaltin, bu yolia bu genin tasiyr-
cisi oldugu ve ileride bdbrek
yetmezligi sorunu ile karsi karsiya ge-
lecegi riskinin erken dénemde teshis
edilebildigini belirtti.

Ozaltin, gocukta genin varhginin
tespit edilmesiyle gocukta yogun bir
tedaviye baslandigini ve sonugta ¢o-
cugun bobrek yetmezligine gidisat-
nin engellendigini bildirdi.

Eskiden tamamen tedavisiz olan
genetik odakl bdbrek yetmezlikle-
rinde bu genin tespitinin ekiplerini

¢ok heyecanlandirdigini dile getiren

"Ozaltin, bu gende mutasyon sapta-

€~

nan hastalarda erken tani ve tedavi
ile son ddnem bébrek yetmezligine
gidisin yavaslatilabilecegini, hatta
bazi hastalarda tamamen énlenebile-
cedi yonunde aldiklar sonuglarn
umut verici oldugunu séyledi.

NEFROTIK SENDROM NEDIR?

Dog. Dr. Ozaltin, gocukluk yas gru-
bunda sik gorilen nefrotik sendro-
mun, idrarda yogun protein kaybi ve
buna ikincit kan protein dlzeyinde
azalma, ddem ve kanda lipidlerin ar-
tisi ile karakterli bir hastalik olarak
tanimlandigini belirtti.

Ozellikle Turkiye'de bdbrek yetmez-
ligine neden olan nefrotik sendro-
mun akraba evlilikleri nedeniyle sik
goriindiiginu, hastaligin ileri asama-
laninda diyaliz ve organ yetmezliginin
basladigina isaret eden Ozaltin, has-
talann bir bélimiiniin ise bu yénde
bir sanst bile bulunmadigini, gok
kiiclik yaslarda bobrek yetmezligi ne-
deniyle kaybedildigini belirtti. Ozaltin,
calismada saptanan PTPRO geninin
bozuklugunun bébrekten gok 6nem
tastyan "podosit"in saghikli fonksiyon
gbérmesini engellediginj ispat-
ladigin bildirdi.

"7 GEN DAHA ONCE

KESFEDILMISTI"

Cahsmalarindan énce
steroide direngli nefrotik
sendroma yol agan 7
genin daha bulundugunu
dile getiren Ozaltin, bitin bu
genler ile hastalann ancak
ylizde 20'lik bir bélamunin
aciklanabildigini ve geri kalan
kisminda altta yatan genetik nedenin
bilinemedigini sdyledi.

Ekiplerinin ¢ekinik 6zellik gbsteren
aileler (izerinde galigarak su ana -
kadar hastaliktan sorumiu oldugu bi-
linmeyen PTPRO geninde mutasyon-
lar tanimladigini kaydeden Ozaltin,

'sOyle konustu:

"Diger resesif genlerin aksine

PTPRO mutasyonlarina sahip bireyle-
rin tedaviden fayda gérebilecegi de
bu ¢alisma ile ispatiandi. Bu durum,
genetik taninin tedavideki énemini
vurguluyor. Su ana kadar tedaviye di-
rengli nefrotik sendromda podosit
fonksiyonunu bozan genlerde mutas-
yon saptandiginda tedavi sonlandiril-
makta, hastalarin yan etkileri yliksek
ve pahali ilaglarn gereksiz yere kullan-
malar énerilmemekte, diyaliz ve béb-
rek nakil planlamalar: yapiimaktaydi.
PTPRO mutasyonu saptanan has-
talarda ise daha yogun tedavinin fay-
dal olacaginin gorulmesi her genetik
mutasyonun tek bir kalip halinde ele
alinamayacagin: gosteren en énemli
kanit olarak gosteriliyor. Bu nedenle
genetik bozukluga gore tedavi algorit-
malannin olusturulmasi, tedavilerin
kigisellestiriimesi ve akilcil tedavi po-
litikalarinin gelistiriimesi son derece
6nem tasiyor."
AKRABA EVLILIKLERI
HASTALIK RiSKIiNi ARTTIRIYOR
Tarkiye'nin ciddi bir sorunu olan
akraba evliliklerinin "nadir hastalikla-
rn" ortaya ¢gikma olasiligini arttird-
gint vurgulayan Ozaitin, simdiye dek
tanimlanmig nefrotik sen-
droma neden olan resesif
genlerin akraba evliligi
olan ailelerde tanimian-
digini ve bunlann
hemen tamaminda bir
ya da daha fazla Tirk ai-
lenin bulundugunu dile
getirdi.
Turkiye'de akraba evlilik-
leri oraninin yiksek olma-
sinin ciddi bir saglik problemi
olusturdugunun altini gizen Ozaltin,

- sunlar kaydetti:

"Bu sorun hikumetlerin saglk poli-
tikalarinin da 6nceligi olmatidir. Ge-
netik arastirmalar, sadece
hastaliklarin altinda yatan genetik
nedenleri aydinlatmakla kalmiyor
hastaliklann tedavilerinde de giderek
artan bir 5neme sahip oluyor.
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HU ogretim iiyesi Dog. Dr. Fatih Ozaltin ve ekibi
cocuklarda son donem bobrek yetmezligine neden
olan “PTPRO” isimli yeni bir gen kesfetti
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B Haber Merkezi
acettepe Universitesi
(HU)Bilimsel Aragtirmalar

Birimi, AB 6. Cerceve ve
TUBITAK tarafindan desteklenen
proje kapsaminda kesfedilen gen,
birinci derece akraba evliligi bulu-
nan ailelerde tanimlands.

Calisma kapsaminda ailenin bir
cocugunda tespit edilen gen saye-
sinde, diger cocuklar bobrek yet-
mezligi olmadan tedavi edilebildi.
Genin bulunmasi, ozellikle akraba
evliliklerinin sik yasandig; Tiirki-
ye’de bobrek yetmezligi potansiyeli
tasiyan hastaligin erken dénemde
tanimlanmasi ve tedavi edilmesi
icin 6nem tagiyor.

Calismalar ABD’deki American
Journal of Human Genetics Dergi-
sinde yayimlanarak bilim cevreleri-
ne duyuruldu.

HU Cocuk Nefroloji ve Romato-
loji Unitesi Ogretim Uyesi ve Nef-
rogenetik Laboratuvar: Sorumlusu
Doc. Dr. Fatih Ozaltin,

genetik mutasyonlan ¢ocuklarda
nefrotik sendrom ve son dénem
bobrek yetmezligine neden olan
PTPRO (protein tyrosine phospha-
tase receptor type O) genini ilk kez
kesfettiklerini bildirdi.

Genin iki Tiirk ailede tanimlan-
diginy, her iki ailede de anne ve ba-
ba arasinda birinci dereceden akra-
ba evliligi bulundugunu anlatan
Ozaltin, ailelerden birinde 14 yasin-
da hastalig baslayan bir gencin 18
yasinda bobrek yetmezligi goriildii-
gln, ailenin diger bireyinde ise
bobrek sorununa iliskin herhangi
bir yakinmanin bulunmadigin: ak-
tard1. Bu ¢ocugun ablasinda bobrek
yetmezligi bulundugu icin gen tara-
masina alindigini ve idrarda protei-
ne bakildigint anlatan Ozaltm, bu
yolla bu genin tastyicist oldugu ve
ileride bobrek yetmezligi sorunu ile
karsi karsiya gelecegi riskinin erken
donemde teshis edilebildigini be-
lirtti.

Ozaltin, ¢ocukta genin varliginm
tespit edilmesiyle ¢ocukta yogun bir
tedaviye baslandigini ve sonucta
cocugun bobrek yetmezligine gidi-
satinin engellendigini bildirdi.

Eskiden tamamen tedavisiz olan
genetik odakli bobrek yetmezlikle-
rinde bu genin tespitinin ekiplerini
cok heyecanlandirdigini dile getiren
Ozaltin, bu gende mutasyon sap-
tanan hastalarda erken tani ve te-
davi ile son dénem bobrek yetmez-

ligine gidisin yavaslatilabilecegini,
hatta baz1 hastalarda tamamen 6n-
lenebilecegi yoniinde aldiklan so-
nuclann umut verici oldugunu soy-
ledi.

Nefrotik sendrom nedir?

Doc. Dr. Ozaltin, cocukluk yas
grubunda stk gériilen nefrotik sen-
dromun, idrarda yogun protein
kayb1 ve buna ikincil kan protein
diizeyinde azalma, 6dem ve kanda
lipidlerin artis1 ile karakterli bir has-
talik olarak tanumlandigini belirtti.

Ozellikle Tiirkiye’de bobrek yet-
mezligine neden olan nefrotik sen-
dromun akraba evlilikleri nedeniyle
sik goriindiigiing, hastaligin ileri
asamalarinda diyaliz ve organ yet-
mezliginin basladigina isaret eden
Ozaltin, hastalarin bir boliimiiniin
ise bu yonde bir sans1 bile bulun-
madigini, ¢ok kiictik yaslarda bob-
rek yetmezligi nedeniyle kaybedil-
digini belirtti.

Ozaltin, cahsmada saptanan
PTPRO geninin bozuklugunun
bébrekten ¢ok 6nem tasiyan “po-
dosit”in saghkl fonksiyon gormesi-
ni engelledigini ispatladigini bildir-
di.Calismalanndan dnce steroide
direncli nefrotik sendroma yol acan
7 genin daha bulundugunu dile ge-
tiren Ozaltin, biitiin bu genler ile
hastalarn ancak ylizde 20'lik bir
boliimiiniin actklanabildigini ve ge-
ri kalan kisminda altta yatan gene-
tik nedenin bilinemedigini soyledi.
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TURKIYE'DEN MUHTESEM CALISMA!

Hacettepe Universitesi (HU) 6gretim iiyesi Dog. Dr. Fatih Ozaltin ve ekibi, cocuklarda
son donem bobrek yetmezligine neden olan "PTPRO" isimli yeni bir gen kesfetti.

Cocuklarda son donem
bobrek yetmezligine neden
olan "PTPRO" isimli yeni bir
gen kesfedildi...

Hacettepe Universitesi Bi-
limsel Aru§t1rmalar Birimi,
AB 6. Cergeve ve TUBITAK
tarafindan desteklenen proje
kapsaminda kesfedilen gen,
birinci derece akraba evliligi
bulunan ailelerde tanimlandi.

Calisma kapsaminda aile-
nin bir gocugunda tespit edi-
len gen sayesinde, diger co-
cuklar bdbrek yetmezligi ol-
madan tedavi edilebildi.

Genin bulunmasi, tzellik-
le akraba evliliklerinin sik ya-
sandig1 Tiirkiye'de bobrek
yetmezligi potansiyeli tagiyan
hastahigin erken donemde ta-
mmlanmasi ve tedavi edilme-
si icin Onem taglyor.

Caligma ABD'deki Ame-
rican Journal of Human Ge-
netics Dergisinde diin itiba-
riyle yayimlanarak bilim gev-
relerine duyuruldu.AA muha-
birine bilgi veren HU Cocuk
Nefroloji ve Romatoloji Uni-
tesi Ogretim Uyesi ve Nefro-
genetik Laboratuvar1 Sorum-
lusu Dog. Dr. Fatih Ozaltin,
genetik mutasyonlart ¢ocuk-
larda nefrotik sendrom ve son
donem bobrek yetmezligine
neden olan PTPRO (protein
tyrosine phosphatase receptor
type O) genini ilk kez kesfet-
tiklerini bildirdi.

Genin iki Tiirk ailede ta-
nimlandigini, her iki ailede de
anne ve baba arasinda birinci
dereceden akraba evliligi bu-
lundugunu anlatan Ozaltn,
ailelerden birinde 14 yasinda

hastalif: baglayan bir gencin
18 yasinda bobrek yetmezligi
goriildiigiinii, ailenin diger bi-
reyinde ise bobrek sorununa
iligkin herhangi bir yakinma-
nn bulunmadigint aktardi.
Bu ¢ocugun ablasinda bobrek
yetmezligi bulundugu i¢in
gen taramasina alindigini ve
idrarda proteine bakildigim
anlatan Ozaltin, bu yolla bu
genin tastyicist oldugu ve ile-
ride bobrek yetmezligi sorunu
ile karst karsiya gelecegi ris-
kinin erken donemde teghis
edilebildigini belirtti.

Ozaltin, gocukta genin
varligimn tespit edilmesiyle
cocukta yogun bir tedaviye
baglandigini ve sonugta gocu-
gun bobrek yetmezligine gi-
disatinin engellendigini bil-
dirdi.Eskiden tamamen teda-
visiz olan genetik odakli bob-
rek yetmezliklerinde bu genin
tespitinin ekiplerini ¢ok heye-
canlandirdigin: dile getiren
Ozaltin, bu gende mutasyon
saptanan hastalarda erken tani
ve tedavi ile son donem bob-
rek yetmezligine gidigin ya-
vaglatilabilecegini, hatta bazi
hastalarda tamamen onlene-
bilecegi yoniinde aldiklari so-
nuglann umut verici oldugu-
nu séyledi.

Dog. Dr. Ozaltin, gocuk-
luk yag grubunda sik goriilen
nefrotik sendromun, idrarda
yogun protein kayb: ve buna
ikincil kan protein diizeyinde
azalma, 6dem ve kanda lipid-
lerin artig1 ile karakterli bir
hastalik olarak tanimlandigini
belirtti.Ozellikle Tiirkiye'de
bobrek yetmezligine neden

olan nefrotik sendromun ak-
raba evlilikleri nedeniyle sik
goriindiigiinii, hastahgmn ileri
asamalarinda diyaliz ve organ
yetmezliginin  basladifina
isaret cden Ozaltin, hastalarin
bir boliimiintin ise bu yonde
bir sansi bile bulunmadigin,
cok kiiciik yaslarda bobrek
yetmezligi nedeniyle kaybe-
dildigini belirtti.

Ozaltin, galigmada sapta-
nan PTPRO geninin bozuklu-
gunun bobrekten ¢ok ©nem
tagtyan "podosit'in saglikli
fonksiyon gbrmesini engelle-
digini ispatladigin: bildirdi.

Caligmalarindan once ste-
roide direngli nefrotik sendro-
ma yol acan 7 genin daha bu-
lundugunu dile getiren Ozal-
tin, bitiin bu genler ile hasta-
larin ancak yiizde 20'lik bir
boliimiiniin  agiklanabildigini
ve geri kalan kisminda altta
yatan genetik nedenin biline-
medigini soyledi.Ekiplerinin
cekinik ozellik gosteren aile-
ler iizerinde caligarak su ana
kadar hastaltktan sorumlu ol-
dugu bilinmeyen PTPRO ge-
ninde mutasyonlar tanimladi-
gim1 kaydeden Ozaltin, soyle
konustu:

"Diger resesif genlerin
aksine PTPRO mutasyonlari-
na sahip bireylerin tedaviden
fayda gorebilecegi de bu ga-
lisma ile ispatlandi. Bu du-
rum, genetik tanmmn tedavi-
deki 6nemini vurguluyor. Su
ana kadar tedaviye direncli
nefrotik sendromda podosit
fonksiyonunu bozan genler-
de mutasyon saptandiginda
tedavi sonlandinimakta, has-
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talarin yan etkileri yiiksek ve
pahali ilaglar1 gereksiz yere
kullanmalar1 6nerilmemekte,
diyaliz ve bobrek nakil plan-
lamalari yapilmaktay-
di.PTPRO mutasyonu sapta-
nan hastalarda ise daha yo-
gun tedavinin faydah olaca-
gimin goriilmesi her genetik
mutasyonun tek bir kalip ha-
linde ele alinamayacagini
gosteren en dnemli kanit ola-
rak gosteriliyor.

Bu nedenle genetik bo-
zukluga gore tedavi algorit-
malarnnm olusturulmasi, te-
davilerin kisisellestirilmesi
ve akilcl tedavi politikalari-
mn geligtirilmesi son derece
onem tagpryor."Tiirkiye'nin
ciddi bir sorunu olan akraba
evliliklerinin "nadir hastalik-
larin" ortaya ¢ikma olasihigi-
nt arttirdifint  vurgulayan
Ozaltin, simdiye dek tamm-
lanmug nefrotik sendroma ne-
den olan resesif genlerin ak-

raba evliligi olan ailelerde ta-
mmlandigin ve bunlarin he-
men tamaminda bir ya da da-
ha fazla Tiirk ailenin bulun-
dugunu dile getirdi.
Tiirkiye'de akraba evlilik-
leri oramnin yiiksek olmasi-
nin ciddi bir saglik problemi
olusturdugunun altim gizen
Ozaltin, sunlan kaydetti:

- "Bu sorun hiikiimetlerin
saghk politikalannin da on-
celigi olmalidir.  Genetik
arastirmalar, sadece hastalik-
larin altinda yatan génetik
nedenleri aydinlatmakla kal-
miyor hastaliklarin tedavile-
rinde de giderek artan bir
oneme sahip oluyor.Bu ne-
denle genetik hastaliklarin
stk goriildiigii iilkemizde ge-
netik tani ve buradan elde
edilen verilere gore planlana-
cak tedaviler iilke kaynakla-
rin1 daha etkin kullanan bir
toplum olmamizin 6n kosulu
gibi durmakta."AA
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HEPATIT’E GARE BULDULAR

B ABD’de arastirma ya-

pan Tiirk bilim adamlar
bliylik bir basariya imza
att1. Hepatit-C ve AIDS’in
tedavisinde ¢1gir acacak
iki miithis ilac gelistirdi.

AIDS hastalarlnln l“'lf‘r_ ha

Dr. Dalya Guiris,
kas kanserlilnelz k___ars| dfx & _C?I'I_'I.I'U uzayacak ge

M Direncli hastalarda bile tam te
davi saglayan Hepatit-C ilacinin
karaciger nakline de ihtiyac bi-
rakmayacagl belirtildi. Yeni ila-
c1 Amerikan flac ve GidaKu- |
rumu (FDA) da onayladi. 4'te

1/3
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atit-C ve AIDS

1 SU.I'@SHM UI;JH}“' (0) 4

BD'nin Pensilvanyd eyateting, ' telikie o/ filacini
AMerck Arastirma Laboratuvar gizdan aimd|g 1+ belirten Atillasoy, su
da gorevli Dr. Ercem Atillasoy ~  bilgileti aktardr: * Tedavide bugline kadar
ve Dr. Dalya Guns. tip diinyasinda = daha cok antiviral ilaglar veriliyordu. Bu
Hlag ise dogrudan bu hastaligi ortadan
j_. _kaid:rmaya yonelik. tam bir tedaviden
80z etmek mumkun Yeni ilac, kronik He-

Dr. Ercem
Atillasoy & Dr. Dalya :
Uil Giiris kronik Hepatit
Ien ilaq!a 1igill:b il

MDS'li hastalarin B« brek yetmezhgl

omrii uzayacak

Dr. Ercem Atillasoy, laboratuvarda,
AIDS’e neden olan HIV'e karsi gelis- arl ‘ arl S a 1 ]_r

tirilen ilacla hastaligin artik élimctil

olmaktan cikarilip kronik hale geti

ildigini soyledi. Tam bir tedavi sag-

lamayan bu ilacin émur boyu . . .
kullaniimasinin zorunlu oldugunu Hacettepe Universitesi Ogretim Uyesi
ifade eden _ﬂ_t"”dSOY “Hastalann Ya- Dog. Dr. Fatih Ozaltin ve ekibi, gocuklar-
i da son dénem bébrek yetmezligine ne-
den olan “PTPRO” isimli yeni bir gen
kegfetti. Aragtirma ekibi, proje ile insan-
larda bobrek gelisiminde kritik rol oyna-
digam belirledikleri gendeki anormallik-
lerin akraba evlilikleri sonucunda ortaya
¢ikan ve bobrek yetmezligi ile seyreden
cocukluk cag1 nefrotik sendromuna ne-
den oldugunu gésterdiler. Calisma bu ay
American Journal of Human Genetics

dergisinde yayimlandi.

Dog. Dr. Fatih Ozaltin, annesi
ve babas1 birinci derece akraba
olan ¢ocuklardan birinin ablasinda
bébrek yetmezligi bulundugu i¢in
gen taramasina alindigim séyledi.
Fatih Ozaltn, bu
yolla cocugun bu genin tagiyicy
st oldugu ve ileride bobrek yet-
mezligi sorunu ile kargi karsiya ge
lecegi riskinin erken dénemde tegshis
edilebildigini belirtti.




3/3

Doc. Dr. Fatih
zaltin
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Bobrek dilsmani
PTPRO geni

ANKARA (AA) - Hacettepe Universitesi 6¢-
retim Uyesi Dog. Dr. Fatih Ozaltin ve ekibi,
gocuklarda bdbrek yetmezligine neden olan
“PTPRO” isimli yeni bir gen kegfetti. Gen, bi-
rinci derece akraba eviili§i bulunan ailelerde
tanimlandi. Calisma kapsaminda ailenin bir
gocugunda tespit edilen gen sayesinde,
diger gocukiar bobrek yetmeziidi olmadan te-
davi edilebildi. Galigma ABD’deki American
Journal of Human i isi’

Kiiltiir Servisi - Vi-
yana Deviet Opera ve
Balesi, ABD'’li tiyatro ya-
pimcist, ydnetmeni ve kore-
ografi Jerome Robbins (79) anisina
bir gbsten diizenleyecedini agiklad.
60’dan fazla bale koreografisi olan Rob-
bins’in lig koreografisi “Glass Pieces”,
“In the Night” ve “The Concert”, bu
gésteri kapsaminda Viyana Balesi sa-
natgilan tarafindan sahnelenecek. (AFP)

7
(s iy
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Turklerden
ik1 bulus
Hacettepe’de béb-
rek yetmezligine
neden olan gen
bulundu. ABD’de
2 Turk, AIDS ve

Hepatit C agis1
gelistirdi. 8'de

:02.07.2011
01

: 266077
1115

‘1'irk bilim eKkibi, bobrek
yetmezligi genini buldu

(Soldan saga) Ze nep odf’ﬁ(; Dllek Ertoy Baydal Fige
! h C'}zaltm. Engm Vi
Ba

HACETTEPE Universitesi
(HU) Ogretim Uyesi Dog. Dr.
Fatih Ozaltin ve ekibi,
cocuklarda son donem bébrek
yetmezligine neden olan
“PTPRO” isimli yeni
bir gen kesfetti.

Bobrek gelisiminde
kritik rol oynadigi1 belirlenen
“PTPRO” genindeki
anormalliklerin akraba
evlilikleri sonucunda ortaya
¢ikan ve cocuklarda bobrek
yetmezligine yol acan
nefrotik sendromuna neden

oldugu saptandi.

Doc. Dr. Ozaltin, eskiden
tamamen tedavisiz olan
genetik odakli bébrek
yetmezliklerinde bu genin
tespitinin ekiplerini cok
heyecanlandirdigini ifade
ederek bu gende mutasyon
saptanan hastalarda erken
tani ve tedavi ile bébrek
yetmezligine gidisin
yavagslatilabilecegini, hatta
bazi hastalarda tamamen
onlenebilecegi yoniinde
aldiklari sonuclarin umut

verici oldugunu séyledi.
Hacettepe Universitesi
Bilimsel Aragtirmalar Birimi,
Avrupa Birligi 6. Cerceve ve
TUBITAK tarafindan
desteklenen proje kapsaminda
kesfedilen gen, birinci derece
akraba evliligi bulunan
ailelerde tanimlanda.
Calisma kapsaminda
ailenin bir cocugunda
tespit edilen gen sayesinde,
diger cocuklar bobrek
yetmezligi olmadan tedavi

" edilebildi: W ANKARA

1/2



Turk bilim

adamlarm{ian

AIDS ve

Hepatit-C'ye%Z_ |

biiyiik darbe ™"

CALISMALARINI
ABD’de yiiriiten Tlrk
bilim insanlarindan kronik
Hepatit-C ve AIDS'e karsl
iki yeni ilag gelistirildigi
mujdesi geldi. ABD’nin
Pensilvanya Eyaleti’ndeki
Merck Arastirma
Laboratuvan’'nda gérevli
Dr. Ercem Atillasoy ve
Dr. Dalya Giris, kronik
Hepatit-C'ye ybnelik ila-
cin direngli hastalarda bile
tam tedavi sagladiginy,
HIV itacinin ise AIDS'i
kronik bir hastaliga
donistirerek hastalarn
yasam suresini 20-25 yil
artirabildigini bildirdiler.

SON DERECE ETKILI

Merck Arastirma
Laboratuvari’nda Global
Ruhsatlandirma Islerinden
Sorumiu Yetkili Midur ve
Agilardan Sorumiu Tedavi
Alani Lideri olarak gorev
yapan Dr. Ercem Atillasoy,
ABD’de FDA'dan ruhsat
alan, Avrupa'da ise
yakinda ruhsatlandiriimasi
beklenen kronik Hepatit
C'ye karsi gelistirilen

ilagla
ilgili
bilgiler
verdi.
“Proteaz

inhibitéri” denilen

ilacin, ¢ok yénli

gorev yapan protein
yapinin pargalanmasina
engel olarak, viris
pargacikiarinm
gelismesini engelleyen bir
6zellige sahip oldugunu
ifade eden Atillasoy,
tedavide, virlis(in
¢ogalmasini engelleyen
enzimin yok edilmesinin
hedeflendidini bildirdi.

Atillasoy, “ilag, daha
dnce hig tedavi gdrmeyen
ya da tedavisi basarisiz
olan, siroz gibi karaciger
hastaligi gelisen yetigkin
hastalarda son derece
etkili” diye konustu.

Dr. Ercem Atillasoy,
laboratuvarda, AlDS’e
neden olan HIV’e karg!
gelistirilen ilagla da
hastaligin artik 8lumcl
olmaktan gikarilip kronik
hale getirildigini séyledi.

B PENSILVANYA (AA)

2/2
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HACETTEPE’NIN BASARISI
Bobregi hasta eden
bir gen buldular

HACETTEPE Universitesi (HU) 8gretim iiyesi Dog.
Dr. Fatih Ozaltin ve ekibi, cocuklarda son dénem
bobrek yetmezligine neden olan PTPRO (protein tyro-
sine phosphatase receptor type O)isimli yeni bir gen
kegfetti. Kesfedilen gen, birinci derece akraba evliligi
(anne veya babalarindan biri kardes olan giftler)
bulunan ailelerde tanimlandi. Calisma kapsarmnda
ailenin bir gocugunda tespit edilen gen sayesinde,
diger cocuklar bébrek yetmezligi olmadan tedavi edi-
lebildi. Calisma ABD’deki American Journal of Human
Genetics Dergisi'nde 6nceki giin yaymnland:. BA.A
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Turk biliminden 'yeni gen’ kesfi

acettepe Universitesi (HU) 6gretim Uyesi Dog. Dr. Fatih Ozaltin ve ekibi, cocuklarda -
10nem bobrek yetmezligine neden olan “PTPRO” isimli yeni bir gen kegsfetti.

Hacettepe Universitesi
Bilimsel Aragtirmalar Biri-
mi, AB 6. Cerceve ve TU-
BITAK tarafindan destekle-
nen proje kapsaminda kesg-
fedilen gen, birinci derece
akraba evliligi bulunan ai-
lelerde tamimlanda.

Caligma kapsaminda ai-
lenin bir cocugunda tespit
edilen gen sayesinde, diger
cocuklar bobrek yetmezligi
olmadan tedavi edilebildi.

Genin bulunmasi, 6zel-
likle akraba evliliklerinin
sik yagsandig: Tiirkiye’de
bobrek yetmezligi potansi-
yeli tagiyan hastahigin er-
ken donemde tanmimlanmasi
ve tedavi edilmesi igin
Onem tagtyor.

Caligma ABD deki
American Journal of Hu-
man Genetics Dergisinde
ditn itibariyvle yvavimlanarak
bilim gevrelerine duvurul-
du.

HU Cocuk Nefroloji ve

Romatoloji Unitesi Ogretim
Uyesi ve Nefrogenetik La-
boratuvar Sorumlusu Dog.
Dr. Fatih Ozaltin, genetik
mutasyonlan ¢ocuklarda
nefrotik sendrom ve son
donem bobrek yetmezlifine
neden olan PTPRO (protein
tyrosine phosphatase recep-
tor type O) genini ilk kez
kegfettiklerini bildirdi.

Ozaltin, ¢ocukta genin
varh@inin tespit edilmesiyle
cocukta yogun bir tedaviye
baglandigini ve sonugta ¢o-
cugun bobrek yetmezlidine
gidisatinin engellendigini
bildirdi.

.Dog. Dr. Ozaltin, go-
cukluk yag grubunda sik
gdriilen nefrotik sendro-
mun. idrarda yogun protein
kayvbi ve buna ikincil kan
protein diizeyinde azalma.
ddem ve handa hipidierin
artist ile Karakterh bir has-
tahik olarak tanimlandigimi
belirtti.
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30brek yetmeziigi yapan gen hulundu

Ankara- Hacettepe Universitesi Bilimsel Aragtirmalar
Birimi, AB 6. Gergeve ve TUBITAK tarafindan destek-
lenen proje kapsaminda kesfedilen gen, birinci derece
akraba evliligi bulunan ailelerde tanimlandi.

Caligma kapsaminda ailenin bir gocugunda tespit
edilen gen sayesinde, diger gocuklar bbrek yetmezligi
olmadan tedavi edilebildi.Genin bulunmasi, ézellikle
akraba evliliklerinin sik yasandi Tirkiye'de bbrek
yetmezligi potansiyeli tasiyan hastahgin erken
ddnemde tanimlanmasi ve tedavi edilmesi igin dnem
tasiyor.

Caligma ABD'deki American Journal of Human
Genetics Dergisinde diin itibariyle yayimlanarak bilim
cevrelerine duyuruldu.

HU Cocuk Nefroloji ve Romatoloji Unitesi Ogretim
Uyesi ve Nefrogenetik Laboratuvan Sorumlusu Dog.
Dr. Fatih Ozaltin, genetik mutasyonlari gocuklarda
nefrotik sendrom ve son dénem bobrek yetmezligine
neden olan PTPRO (protein tyrosine phosphatase
receptor type O) genini ilk kez kegfettiklerini bildirdi.

Genin iki Tirk ailede tanimlandigini, her iki ailede
de anne ve baba arasinda birinci dereceden akraba
evliligi bulundugunu anlatan Ozaltin, ailelerden
birinde 14 yaginda hastalig1 baglayan bir gencin 18
yasinda bdbrek yetmezligi goriildiigiini, ailenin diger -
bireyinde ise bobrek sorununa iliskin herhangi bir
yakinmanin bulunmadigini aktardi. Bu gocugun
ablasinda bébrek yetmezligi bulundugu igin gen tara-
masina alindigint ve idrarda proteine bakildigini anlatan
Ozaltin, bu yolla bu genin tagtyicis: oldugu ve ileride
bobrek yetmezligi sorunu ile kargt karsiya gelecegi
riskinin erken ddnemde teshis edilebildigini belirtti.

Ozaltin, ¢ocukta genin varhginin tespit
edilmesiyle ¢ocukta yogun bir tedaviye

baslandigini ve sonugta ¢ocugun bibrek

yetmezligine gidisatinin engellendigini
bildirdi.

Eskiden tamamen tedavisiz olan genetik odakli bébrek
yetmezliklerinde bu genin tespitinin ekiplerini gok heye-
canlandirdigim dile getiren Ozaltin, bu gende mutasyon
saptanan hastalarda erken tam ve tedavi ile son ddnem
bobrek yetmezligine gidisin yavaglatilabilecegini, hatfa

baz) hastalarda tamamen 8nlenebilecegi yonlinde aldik-

lar1 sonuglarin umut verici oldugunu ssyledi.

Nefrotik sendrom nedir?

Dog. Dr. Ozaltin, gocukluk yas grubunda sik gérillen
nefrotik sendromun, idrarda yogun protein kayb ve
buna ikincil kan protein diizeyinde azalma, 6dem ve
kanda lipidlerin artig1 ile karakterli bir hastalik olarak
tanimlandigini belirtti.

Ozellikle Tiirkiye'de bobrek yetmezligine neden olan
nefrotik sendromun akraba evlilikleri nedeniyle sik
gorindiginil, hastaligin ileri agamalarinda diyaliz ve
organ yetmezliginin bagladigina igaret eden Ozaltin,
hastalarin bir bliimiiniin ise bu yonde bir gans: bile
bulunmadigini, gok kilgitk yaglarda bsbrek yetmezligi
nedeniyle kaybedildigini belirtti.

Ozaltin, galigmada saptanan PTPRO geninin bozuk-
lugunun bobrekten gok Snem tagiyan "podosit”in saglikl
fonksiyon gérmesini engelledigini ispatladigini bildirdi.

"7 gen daha énce kesfedilmisti'

Calismalarindan 6nce steroide direngli nefrotik sendro-
ma yol agan 7 genin daha bulundigunu dile getiren
Ozaltin, biitiin bu genler ile hastalarin ancik yiizde
20'lik bir bslimiintin agiklanabildigini ve geri kalan kis-

minda altta yatan genetik nedenin bilinemedigini style-
di.

Ekiplerinin ¢ekinik 6zellik gsteren aileler Uzerinde
¢alisarak su ana kadar hastaliktan sorumlu oldugu bilin-
meyen PTPRO geninde mutasyonlar tanimladigim kayd-
eden Ozaltin, 6yle konugtu:

"Diger resesif genlerin aksine PTPRO mutasyonlarina
sahip bireylerin tedaviden fayda gorebilecegi de bu
galigma ile ispatlandi. Bu durum, genetik taninin
tedavideki 6nemini vurguluyor. Su ana kadar tedaviye
direngli nefrotik sendromda podosit fonksiyonunu bozan
genlerde mutasyon saptandiginda tedavi sonlandirilmak-
ta, hastalarin yan etkileri yitksek ve pahali ilaglan gerek-
siz yere kullanmalars 8nerilmemekte, diyaliz ve btbrek
nakil planlamalar1 yapilmaktaydi.

PTPRO mutasyonu saptanan hastalarda ise daha yogun
tedavinin faydah olacaginin goritlmesi her genetik muta-
syonun tek bir kalip halinde ele alinamayacagint
gdsteren en 8nemli kanit olarak gosteriliyor. Bu nedenle
genetik bozukluga gére tedavi algoritmalarinin olustu-
rulmasi, tedavilerin kisisellestirilmesi ve akilcil tedavi
politikalarinin gelistirilmesi son derece 6nem tagiyor.”

Akraba evlilikleri hastalik riskini artiry-

or .

Tiirkiye'nin ciddi bir sorunu olan akraba evliliklerinin
"nadir hastaliklarin” ortaya ¢ikma olasihgini arttirdigim
vurgulayan Ozaltin, simdiye dek tamimlanmis nefrotik
sendroma neden olan resesif genlerin akraba evliligi
olan ailelerde tantmlandigini ve bunlarin hemen
tamaminda bir ya da daha fazla Turk ailenin bulun-
dugunu dile getirdi.

Titrkiye'de akraba evlilikleri oranimin ytiksek olmasinin
ciddi bir saglik problemi olusturdugunun altini gizen
Ozaltin, sunlan kaydetti:

"Bu sorun hilkiimetlerin saglik politikalarinin da
dnceligi olmalidir. Genetik aragtirmalar, sadece hastalik-
larin altinda yatan genetik nedenleri aydinlatmakla
kalmiyor hastaliklarin tedavilerinde de giderek artan bir
8neme sahip oluyor.

Bu nedenle genetik hastaliklarin sik goriildagi tlkem-
izde genetik tani ve buradan elde edilen verilere gre
planlanacak tedaviler tilke kaynaklarmi daha etkin kul-
lanan bir toplum olmamizin 6n kosulu gibi durmakta."
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Turk Biliminden
"Yeni Gen" Kesfi

ANKARA (A.A) - Hacettepe Universitesi (HU)
dgretim lyesi Dog. Dr. Fatih Ozaltin ve ekibi, co-
cuklarda son donem bobrek yetmezligine neden
olan "PTPRO"isimli yeni bir gen kesfetti.

Hacettepe Universitesi Bilimsel Arastirmalar
Birimi, AB 6. Cerceve ve TUBITAK tarafindan des-
teklenen proje kapsaminda kesfedilen gen, birin-
ci derece akraba evliligi bulunan ailelerde tanim-
land.

Galisma kapsaminda ailenin bir gocugunda
tespit edilen gen sayesinde, diger ¢ocuklar bobrek
yetmezligi olmadan tedavi edilebildi.

Genin bulunmasi, 6zellikle akraba evlilikleri-
nin stk yasandi@i Tiirkiye'de bobrek yetmezligi po-
tansiyeli tasiyan hastaligin erken dénemde tanim-
lanmas! ve tedavi edilmesi i¢in nem tastyor.

Galisma ABD'deki American Journal of Human
Genetics Dergisinde diin itibariyle yayimlanarak
bilim ¢evrelerine duyuruldu.

HU Cocuk Nefroloji ve Romatoloji Unitesi 0g-
retim Uyesi ve Nefrogenetik Laboratuvari Sorum-
lusu Doc. Dr. Fatih Ozaltin, genetik mutasyonlari
cocuklarda nefrotik sendrom ve son donem béb-
rek yetmezligine neden olan PTPRO (protein tyro-
sine phosphatase receptor type O) genini ilk kez
kesfettiklerini bildirdi.

Ozaltin, cocukta genin varliginin tespit edil-
mesiyle cocukta yogun bir tedaviye baslandigint
ve sonugta gocugun bobrek yetmezligine gidisati-
nin engellendigini bildirdi.

Dog. Dr. Ozaltin, cocukluk yas grubunda sik g6-
rilen nefrotik sendromun, idrarda yogun protein
kaybi ve buna ikincil kan protein diizeyinde azal-
ma, 6dem ve kanda lipidlerin artist ile karakterli
bir hastalik olarak tanimlandigini belirtti.
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Hatotiopa LInivardes Bilirmisel

Aragirmalar Binmy A8 6 Cerfavs ve
TUIE TAK Lirafindan destaklenen poje
ha prpmuncds kegfadiben gea boing
darere akraba edibdl budanan alexda
tanmemlangh ARSI KALSAM LA BRI
bir gcugdunda tasgdt edisen gan sayesm-
b Syl COSURIAL BODeR ratmesid
clmadan tedawt ediebidi Gearm bulun-
mass azalikla akraba avlibkienmn s
ya jandif Turkiye do bobrek yotmaciul
prdanzyel Wagiyan hastelidin arkan
Goremncke b L arrd e e Bedaw
edimes pn gnem tagyor Cakpmatar
AB0 dok AmEnzaa fauenal o Human
Laeratues Durgerice dur fiba ey i
w3 pimIzNarak bilm gavrelenne duyura!-
Ay ML) Coguk Malralgn v Romptaloy
Uribegrs: Ofpeum U pas o Medrogensik
L aberatuvar: Saramiysy Oop O Fahib
Qzalme genatih mubasyonzan gocs kiarda
rafiobk Sendram v son danem Babrek
selnweziine neden alan FTPRD
(pratar byrosiee phosphatase recspior
TYpa 1] qenin gk oy eghathklenmn
bukdiedi Ganim .k Tus aikade
tamimlandihine has ik alede de anne ye
babka aresinda bmac dereceden awraba
ovlill bulunduguna anketam Czaltan
dilalgadien rngk 14 paodd kasdabg
baglayan bur gencin 6 yaginda bobrek
yalre Tl gordicdiur L, S deder
birmyincde i Sobmk saununa g kin
kerhang bir yasenmarin e lunrmadi gim
ke Fu acuduns §EcaE ebrok
yetmaziid bulundudy win gen
lararmasna alengi @i v usrarda piolan e
bakikhdent anlgtan Qzatien b ol oy
QERN B ICISe AUy w8 dEN0e Bobrek
wirirrvd 2l Sdri=riu ik h&l;l k.ar;nya
gekecede nshimn erken doremde teshis
ahletaid g batrth Cezaitin, oo kia
Qe warh §inn tospt wcd meseyls

Tiirk hiliminden “bdbrek
yetmezligl yapan gen™ kesi!

Hacettepe Universitesi (HUY) &retim itvesi Dog. Dr. Fath
{zaltin ve ekibl. cocuklarda son mmﬂﬁm vermezligine
neden clan "PTPRO" isimil peni bir gen kegfatit,

Rt u b yaqui pir dsddnspn Baplandifm
ve Sofugka focufum Dobrek patme =Hena
gudisatinan engellendyur bikdirch
Eskiden 9mamen tedawsir oian paneti
cdakl bebrak petmezikennds ou genes
Eelnin wRiplglin Lol keyecanlandicdis
firn die gatren Czaltn bu gende
dasynn SAEE AN hastalarmy wioen
Lan e 18do e won gonem kobrak
PRIME I € Qg w avas|atila brle coQirn
haths bl bas A8y TAmaren
oAl B s e s pORUADE 3kdiklan
mnupan LRFRETIRETE A &= M- T PRt =]
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Cocuklarda bobrek yetmez|

olan yeni bir gen bulundu

HACETTEPE Universitesi arastir-
macilari, cocuklarda boébrek yet-
mezligine neden olan yeni bir
gen buldu.

Hacettepe Universitesi’nden
yapilan yazili acitklamaya gére,
Doc. Dr. Fatih Ozaltin ve ekibi
kapsamli bir calisma ile insanlarda
boébrek gelisiminde kritik rol oy-
nadigini belirledikleri PTPRO ge-
nindeki anormalliklerin akraba
evlilikleri sonucunda ortaya ¢ikan
ve bébrek yetmezligi ile seyreden
cocukluk cagi nefrotik sendromu-
na neden oldugunu gosterdiler.
Pediatrik Nefroloji Laboratuva-
ri‘'nda tamamlanan calisma bu ay
American Journal of Human Ge-
netics (AJHG) dergisinde yayinlan-
di.

Nefrotik sendrom, cocuklarda

stk gorilen, idrarla protein kaybi,
vlcutta sislik ve kanda kolesterol
yuksekligi ile karakterli bir hasta-
lik. Nefrotik sendromlu hastalarin
blyik bir kismi tedaviye iyi yanit
verirken, yizde 10’luk bir kismi
tedaviye direng¢ gostererek, diya-
liz ya da bébrek nakli gerektiren
kronik bobrek yetmezligine ilerle-
yebiliyor.

Tedaviye diren¢ gosteren has-
talarin ¢cogunda altta yatan bir
genetik bozukluk oldugu bilin-
mekle birlikte bu genlerin ¢cogu
su ana kadar saptanamamis du-
rumda. Bulunabilen genler hasta-
larin ancak ytzde 15’lik bir béld-
mlni acgikliyor. Erken tani ve te-
davi ile bobrek yetmezligine gidis
yavaslatilip 6nlenebilirken; bu du-
rum hastalarin tani, takip ve teda-

gine neden

visinde glcliklere neden oluyor.
Hacettepe Universitesi arastir-
macilarinin bu calismasi o6zellikle
akraba evlilikleri sonucunda orta-
ya cikan nefrotik sendromlu has-
talara erken tani acisindan umut
vereci olarak nitelendiriliyor.
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Tiirk biliminden "bobrek yetmezligi yapan gen" kesfi

HACETTEPE Universitesi (HU) dgretim {iyesi Dog.
Dr. Fatih Ozaltin ve ekibi, cocuklarda son dénem
bobrek yetmezligine neden olan “PTPRO”-isimli
yeni bir gen kesfetti. Hacettepe Universitesi Bilim-
sel Aragtirmalar Birimi, AB 6. Cerceve ve TUBITAK
- tarafindan desteklenen proje kapsaminda kesfedi-
len gen, birinci derece akraba evliligi bulunan aile-
lerde tanimland:. Calisma kapsaminda ailenin bir
¢ocugunda tespit edilen gen sayesinde, diger co-
cuklar bobrek yetmezligi olmadan tedavi edilebil-
di. Genin bulunmas, ozellikle akraba evliliklerinin
stk yasandig: Tiirkiye'de bobrek yetmezligi potan-
siyeli tastyan hastaligin erken donemde tanimlan-
mast ve tedavi edilmesi icin 6nem tastyor. Calisma
ABD'deki American Journal of Human Genetics
Dergisinde diin itibariyle yayimlanarak bilim ¢ev-
relerine duyuruldu. AA muhabirine bilgi veren HU
Cocuk Nefroloji ve Romatoloji Unitesi Ogretim
Uyesi ve Nefrogenetik Laboratuvari Sorumlusu
Dog. Dr. Fatih Ozaltn, genetik mutasyonlarn go-
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cuklarda nefrotik sendrom ve son dénem bobrek
yetmezligine neden olan PTPRO (protein tyrosine
phosphatase receptor type O) genini ilk kez keg-
fettiklerini bildirdi. Genin iki Ttirk ailede tammlan-
digainy, her iki ailede de anne ve baba arasinda bi-
rinci dereceden akraba evliligi bulundugunu anla-
tan Ozalun, ailelerden birinde 14 yaginda hastalig
baslayan bir gencin 18 yasinda bobrek yetmezligi
gorildiging, ailenin diger bireyinde ise bobrek
sorununa iliskin herhangi bir yakinmanm bulun-
madiginu aktardi. Bu ¢ocugun ablasinda bobrek
yetmezligi bulundugu icin gen taramasina alindigi-
n1 ve idrarda proteine bakildigini anlatan Ozaltin,
bu yolla bu genin tasiyicisi oldugu ve ileride bob-
rek yetmezligi sorunu ile karsi karsiya gelecegi ris-
kinin erken donemde teghis edilebildigini belirtti.
Ozaltin, cocukta genin varligmn tespit edilmesiyle
¢ocukta yogun bir tedaviye baglandigin1 ve sonuc-
ta cocugun bobrek yetmezligine gidisatinin engel-
lendigini bildirdi. ~
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Turk bilim insanlarinin basarist |

Hepatit C

tarih olacak

ABD'deki Merck Laboratuvarlari'nda ¢calisan
Dr. Atillasoy, Hepatit C'de kesin tedavi sag-
layan bir ilag gelistirdiklerini aciklad.

1/3

tillasoy, “Hastalarin yasarmum' |
0-25 y1l uzatan bir tedavi s6z
onusu. ilac tam bir tedavi sagla-
muyor fakat hasta AIDS ile uzun
ar kronik bir hastalik gibi
sayabilecek” dedi.
18 yildir bilimsel calisimalari-
m Amerika'da siirdiiren Merck

rastirma Laboratuvarn Asi Klinik
Arastirma Direktorii Dr. Dalya

Giris de, kas kanseri asisi1 tizerin-
de calistiklarini acikladi. As1 FDA
onay1 sonrasinda, piyasaya ¢ika-
cak ve 1-2 yilicinde kullanima
sunulacak. Dr. Gliris ve ekibinin
gelistirdigi rahim agz kanseri
asisiise artik anal kanserlere
karsi da kullanilabilecek.




MINE TUDUK / ISTANBUL
mine. tuduk@radikal.com.tr

Turk bilim insanlarinin ABD'de
yuriittiigl calismalar dogrultusun-
da, kronik Hepatit-C ve AIDS'e karsi
iki yeniila¢ mujdesi geldi. ABD'nin
Pennsylvania eyaletindeki Merck
Arastirma Laboratuvari'nda gérevli
Dr. Ercem Atillasoy ve Dr. Dalya
Guris, kronik Hepatit-C'ye ynelik
ilacin direncli hastalarda bile tam
tedavi sagladigini, HIV ilacinin ise
AIDS'i kronik bir hastaliga déniis-
tiirerek hastalarin yasam siiresini
20-25 yil arttirdigim bildirdi. Her iki
ilacicin ABD ruhsatlandirma dairesi
FDA'den onay aldigini kaydeden
yetkililer, yakinda Avrupa da da
ilacin onaymnin cikacagini styledi.

Nakle gerek kalmayacak

Merck Arastirma
Laboratuvari'nda Global Ruh-
satlandirma Islerinden Sorumlu
Yetkili Miidiir ve Asilardan Sorum-
lu Tedavi Alam Lideri olarak gorev
yapan Dr. Ercem
Atillasoy, "Hepatit
Cilaq, cok yonli
gorev yapan pro-

Hermes, Radikal
muhabiri Mine
Tuduk'a ABD'deki
laboratuvarlar
tanith.

tein yapinun parcalanmasina engel
olarak, virlis parcaciklarinin ge-
lismesini engelliyor. lac dogrudan
Hepatit C'yi ortadan kaldirmay1
hedefliyor. Artik Hepatit C tedavi-
sinde etkinlik artacak ve stiresi-
de kisalacak. fla¢ bu giine kadar
yapilan tedavilerle uygulanarak
kombine bir tedaviyi de saglaya-
cak. Boylece karaciger nakline bile
gerek kalmayabilir” dedi.

Ag1z yoluyla alinacak
Simdiye kadarki Hepatit-C
ilaclarinin igneyle uygulandigim
yeniilacinsa ag1z yoluyla alindigini
belirten Dr. Atillasoy, "'Tedavide bu
gune kadar Hepatit-C'ye yonelik
spesifik ilaglar yoktu. Bu yeniilag,
dogrudan hastahg ortadan kal-
dirmaya yonelik. Artik Hepatit-C
tedavisinde etkinlik artacak, stire¢
ise kisalacak. Tam bir tedaviden
s0z etmek miimkiin. Hepatit-C'ye
karsi tipki kanserdeki gibi kombi-
ne tedavi 6n plana cikiyor. Kronik
Hepatit-C'ye ydnelik tédavilere
eklenerek basari 2-3 kat daha
artirtyor. Diger ilaclar tizerinde de
calismalar siirtiyor. Belki yakin-
da tim ilaclarin agizdan alinmasi
mumkiin olacak” diye konustu.
Uzmanlar, yeniilacin, gele-
cekte karaciger naklini de or-
tadan kaldiracagini ve Hepa-
tit-C tedavisinde bir déntim
noktasi olacagini soyledi. Dr.
Atillasoy, "Standart tedavi-
lerle karsilastinldiginda,
yeniila¢ hastada tespit
edilemeyen viriis sevi-
yelerine ulasma sansint

oldukca disik" dedi.

flac kesfiicin 3 milyon

molektilden olusturu-

lan bir kiitiphaneye
sahip olan, Merc Aras-
tirma Laboratuvarla-

1, Turkiye'deki bilim
adamlarindan da molekiil
drnekleri bekliyor. Merc

Arastirma Laboratuvarlan
Tarama ve Protein Boliimleri
Sorumlu Miidirt Dr. Jeffrey D.

2/3

daartinyor ve yan etkisi -._||

Kiitiiphaneye Tirkiye'den de
yeni molekiiller bekleniyor

Hermes, "Hacettepe Universitesi
ve ABD'deki Yale Universitesi'yle
isbirligi icinde bir egitim progra-
mu yurdtiyoruz. Amacimiz ilag
arastirmacisi yetistirilmesine
katkida bulunmak" dedi.
Yeniila¢larin gelistirilmesin-

de kullaniimak tizere 3 milyon
civarinda molekiiliin saklandig1
laboratuvara Tirkiye'den de yeni
molektil bekleniyor.




Tarkiye'de kadinin almasi
gereken uzun bir yol var

Tirkiye'de hala okuma yazma dusiik oldugu iller Yozgat (yiizde
bilmeyen 3 milyon 825 bin vatan- 91.19), Cankiri (ylizde 91.54) ve
das var. Bunlarin yiizde 82'siyani ~ Hakkari (ylizde 92.72).

3milyon 125 bin kisisi, kadin. Bas- 2009-10 yih itibariyle iiniver-
bakanlhk Kadinin Stattisti Genel sitede egitimini siirdiiren 3.4
Midurligt tarafindan hazirlanan milyon 6grencinin yiizde 44'iinii
‘"Turkiye'de Kadinin Durumu' bas- kadin. Lisansiistii diizeyde yiik-
hkh raporda su bilgilere yer verildi:  sek lisans ve doktora programla-

Okuma nna devam eden

'yazma ogrencilerin
bilmeme oram ise yiizde 46.8'i
her iki cinsiyet kadm. Akade-
icin de gen¢ yas mik personel-
gruplanndan - de (profesér,
ileriyag grupla- - dogent, yardima
nna, kentsel docent, 6gretim
niifustan karsal gorevlisi, aras-
niifusa ve v tirma gorevlisi
batdandoguya © ve okutman)
gidildiginde o - kadin oram

artiyor. Ancak bu degiskenlerin da bhircok iilkeden daha yiiksek:
etkisi, her kosulda kadinlar iize- Yiizde 38.7. Ancak ydnetimde
rindeki etkisi erkekler iizerindeki  oran diigiiyor. Rektér (yiizde 5.2)
etkisinden daha biiyiik oluyor. ve dekanhik (yiizde 15.3) gibi iist
lIkégretimde kiz cocuklarinin pozisyonlarda erkek egementligi
net okullasma oranimn en devam ediyor. imerxsncankara)

3/3



interpr855®

medya takip merkezi 1940

www.interpress.com

SABAH Tarih : 02.07.2011
ULUSAL GUNLUK GAZETE SayfaNo :23
ISTANBUL Tiraj : 356605
Styast StxCm  :27

Turk arastirmacilar
bobrek yetmezligi
yapan geni buldu

HACETTEPE Universitesi dgretim tiyesi Dog. Dr.
Fatih Ozaltin ve ekibi, cocuklarda son dénem bab-
rek yetmezligine neden olan “PTPRO” isimli yeni bir
gen kesfetti. Hacettepe Universitesi, AB 6. Cerge-
ve ve TUBITAK tarafindan desteklenen proje kap-
saminda kesfedilen gen, birinci derece akraba evli-

- : ligi bulunan aileler-
de tanmlandi. Ca-
lisma kapsaminda
| ailenin bir cocugun-
da tespit edilen gen
sayesinde, diger ¢o-
cuklar bobrek yet-
< - mezligi olmadan te-
| davi edilebildi.

' Genin bulunma-
s1, Ozellikle akraba

r B -y ‘ | evliliklerinin stk ya-
P |

sandifn Tiirkiyve'de
bibrek yetmezligi
potansiyeli tasiyan
hastaligin erken dénemde tanimlanmasi ve tedavi
edilmesi icin 6nem tastyor.

Calhisma ABDYdeki American Journal of Human
Genetics Dergisinde diin itibariyle yaymmlanarak bi-
lim ¢evrelerine duyuruldu. AA
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Akraba evliligi bobrekleri bitiriyor

HACETTEPE Universitesl {HU) 0gretim liyesi
Dog. Dr. Fatih Ozaltin ve ekibi, ¢cocuklarda son
dénem bdbrek yetinezligine neden olan ‘PTPRO’
isimli yeni bir gen kegfetti. Universitenin Bilim-
sel Aragtirmalar Birimi, AB 6. Cerceve ve TUBI-
TAK tarafindan desteklenen proje kapsaminda
kegfedilen gen, birinci derece akraba evliligl bu-
lunan ailelerde tamimiandi, Cahsina kapsamin-
da ailenin bir gocugunda tespit edilen gen
sayesinde, diger ¢oculklar bébrek yetmezligi ol-
madan tedavi edilebildi, Genin bulunmasi, dzel-
lilkle akraba evliliklerinin sik yasandig: Tirki-

ye'de bobrek yetmezligi potansiyeli tagiyan has-
taligin erken dénemmde tanumianmasi ve tedavi
edilmesi icin dnem tagiyor, ABD'deki American
Journal of Human Genetics Dergisi'de yayimla-
nan haber, bilim cevreler tarafindan da onay-
landi. HU Cocuk Nefroloji ve Romatoloji Unitesi
Ogretim Uyesi ve Nefrogenetik Laboratuvari Se-
rumlusu Dog, Dr. Fatih Ozalon, genetik mutas-
yonlarn ¢ocuklarda nefrotik sendrom ve son do-
nern bébrek yetmnezligine neden clan PTPRO
(protein tyrosine phosphatase receptor type Q)
genini ilk kez kesfettiklerini agiklada,
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Cocuklarda bobrek yetmezligi

yeni bulunan genle onlenecek

M Hacettepe Universitesi 6gretim tiyesi Doc.
Dr. Fatih Ozaltin ve ekibi, “birinci derece ak-
raba evliligi” bulunan ailelerin ¢cocuklarinda
son dénem boébrek yetmezligine sebep olan
yeni bir gen kesfetti. Calisma kapsaminda ai-
lenin bir cocugunda tespit edilen gen saye-
sinde, diger cocuklar bobrek yetmezligi ol-
madan tedavi edilebildi. S6z konusu geni ilk
defa kesfettiklerini belirten Doc¢. Dr. Fatih
Ozaltin; bu calismanin, ézellikle akraba evli-
liklerinin sik yasandig: Turkiye’de bobrek
yetmezligi potansiyeli tasiyan hastaligin er-
ken dénemde tanimlanmasi ve tedavi edil-
mesi icin bliylik 6nem tasidiginm soyledi.
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bulundu!

Hacettepe Universitesi (HU) 6gretim iiyesi Dog. Dr. Fatih Ozaltin ve ekibi, gocuklarda
son donem bobrek yetmezligine neden olan "PTPRO" isimli yeni bir gen kesfetti.

Ankara- Hacettepe
Universitesi Bilimsel
Aragtumalar Birimi, AB
6. Cergeve ve TUBITAK
tarafindan desteklenen
proje kapsaminda
kegfedilen gen, birinci
derece akraba evliligi
bulunan ailelerde
tammland.

Caligma kapsaminda
ailenin bir gocugunda
tespit edilen gen
sayesinde, diger gocuk-
lar bobrek yetmezligi
olmadan tedavi
edilebildi.

Genin bulunmasa,
6zellikle akraba evlilik-
lerinin sik yasandigi
Turkiye'de bobrek yet-
mezligi potansiyeli
tagiyan hastah@n
erken donemde tanim-
lanmasi ve tedavi
edilmesi igin 6nem
tagiyor.

Gahsma ABD'deki
American Journal of
Human Genetics
Dergisinde diin
itibariyle yayimlanarak
bilim gevrelerine duyu-
ruldu.

HU Gocuk Nefroloji
ve Romatoloji Unitesi
Ogretim Uyesi ve
Nefrogenetik
Laboratuvan
Sorumlusu Dog. Dr.
Fatih Ozaltin, genetik
mutasyonlan gocuklar-
da nefrotik sendrom ve
son dénem boébrek yet-
mezligine neden olan
PTPRO (protein tyro-
sine phosphatase
receptor type O) genini
ilk kez kegfettiklerini
bildirdi.

Genin iki Tirk ailede

tamimlandigini, her iki
ailede de anne ve baba
arasmda birinci derece-
den akraba evliligi
bulundugunu anlatan
Ozaltin, ailelerden
birinde 14 yaginda
hastahdi baglayan bir
gencin 18 yaginda
bobrek yetmezligi
gorildiigini, ailenin
diger bireyinde ise
bébrek sorununa iligkin
herhangi bir yakin-
manin bulunmadigim
aktardi. Bu gocugun
ablasinda bobrek yet-
mezligi bulundugu igin
gen taramasina
ahndigmi ve idrarda
proteine bakildigini
anlatan Ozaltin, bu
yolla bu genin tasiyicisi
oldugu ve ileride
bobrek yetmezligi
sorunu ile kargi kargiya
gelecedi riskinin erken

dénemde tesghis

edilebildigini belirtti.
Ozaltin, gocukta
genin varhginin tespit
edilmesiyle gocukta
yogun bir tedaviye bas-
landigim ve sonugta
gocugun bobrek yetme-
zligine gidigsatimn
engellendigini bildirdi.
Eskiden tamamen
tedavisiz olan genetik
odaklh bébrek yetmez-
liklerinde bu genin
tespitinin ekiplerini gok
heyecanlandirdigimu
dile getiren Ozaltin, bu
gende mutasyon sap-
tanan hastalarda erken
tani ve tedavi ile son
donem bdbrek yetme-
zligine gidigin
yavaglatilabilecegini,
hatta baz: hastalarda

tamamen Onlenebile-
ce@i yéninde aldiklan
sonuglann umut verici
oldugunu séyledi.

Nefrotik sendrom
nedir?

Dog. Dr. Ozaltin,
cocukluk yas grubunda
sik gorilen nefrotik
sendromun, idrarda
yogun protein kaybi ve
buna ikincil kan protein
dlizeyinde azalma,
odem ve kanda lipid-
lerin artisi ile karakterli
bir hastalik olarak
tammlandigini belirtti.

Ozellikle Tiirkiye'de
bobrek yetmezligine
neden olan nefrotik
sehdromun akraba
evlilikleri nedeniyle stk
gorandigini,
hastaligin ileri aga-
malarinda diyaliz ve
organ yetmezliginin
bagladigina igaret eden
Ozalun, hastalarnn bir

béliimiiniin ise bu
yonde bir gans: bile
bulunmadigim, gok
kligik yaglarda bébrek
yetmezli§gi nedeniyle
kaybedildigini belirtti.
Ozaltin, galigmada
saptanan PTPRO
geninin bozuklugunun
bobrekten gok dnem
tagiyan "podosit'in
saglikl fonksiyon
gormesini engelledigini
ispatladidim bildirdi.
"7 gen daha 6nce
kegfedilmigti’
Cahgmalanndan
once steroide direngli
nefrotik sendroma yol
agan 7 genin daha
bulundugunu dile
getiren Ozaltin, biitiin
bu genler ile hastalann
ancak yuzde 201k bir
béliminin agiklan-
abildigini ve geri kalan
kismnda altta yatan
genetik nedenin

bilinemedigdini soyledi.

Ekiplerinin gekinik
ozellik gosteren aileler
uzerinde gahigarak su
ana kadar hastabktan
sorumlu oldugu bilin-
meyen PTPRO geninde
mutasyonlar tamm-
ladigim kaydeden
Ozaltin, soyle konustu:

"Diger resesif gen-
lerin aksine PTPRO
mutasyonlanna sahip
bireylerin tedaviden
fayda gorebilecedi de
bu gahgma ile ispat-
landi. Bu durum,
genetik tanimn
tedavideki dnemini vur-
guluyor.

Su ana kadar
tedaviye direngh
nefrotik sendromda
podosit fonksiyonunu
bozan genlerde muta-
syon saptandifinda
tedavi sonlandintmak-
ta, hastalarin yan etki-
leri yiksek ve pahah
ilaglan gereksiz yere
kullanmalan 6ner-
ilmemekte, diyaliz ve
bobrek nakil planla-
malan yapimaktaydi.

PTPRO mutasyonu
saptanan hastalarda
ise daha yodun N
tedavinin faydah ola-
cagimnin gorilmesi her
genetik mutasyonun
tek bir kalip halinde ele
alinamayacagimu
gosteren en énemli
kanit olarak
gosteriliyor.

Bu nedenle genetik
bozukluga gére tedavi
algoritmalannin olugtu-
rulmasy, tedavilerin
kigisellegtirilmesi ve
akilcil tedavi poli-

tikalanmn geligtirilmesi
son derece 6nem tagly-
or."

Akraba evlilikleri
hastalik riskini artinyor

Turkiye'nin ciddi bir
sorunu olan akraba
evliliklerinin "nadir
hastaliklann" ortaya
cikma olasiigini art-
tudigim vurgulayan
Ozaltin, gimdiye dek
tammlanmug nefrotik
sendroma neden olan
resesif genlerin akraba
evliligi olan ailelerde
tanimlandigini ve bun-
lann hemen tamamin-
da bir ya da daha fazla
Turk ailenin bulun-
dugunu dile getirdi.

Turkiye'de akraba
evlilikleri oraninin yik-
sek olmasinin ciddi bir
saglik problemi olugtur-
dugunun altim gizen
Ozaltin, sunlan kaydet-
ti:

"Bu sorun hilkimet-
lerin saghk poli-
tikalanmn da énceligi
olmahdir. Genetik
aragtirmalar, sadece

 hastaliklann altinda
yatan genetik nedenleri
‘aydinlatmakla kalmiyor
hastalklarn tedayi-
lerinde de giderek
artan bir 6neme sahip
oluyor.

Bu nedenle genetik
hastaliklann sik
gorildigi tilkemizde
genetik tani ve
buradan elde edilen
verilere gore plan-
lanacak tedaviler lilke
kaynaklarnni daha etkin
kullanan bir toplum
olmamuzin én kogulu
gibi durmakta." (AA)
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VE... génetik bobrek

hastaligi da cozuldu

Hacettepe Universitesi (HU) 6gretim Uyesi Dog. Dr. Fatih
Ozaltin ve ekibi, gocuklarda son donem bobrek yetmezli-

gine neden olan 'PTPRO’' isimli yeni bir gen kesfetti

H acettepe Universitesi Bilimsel
Arastirmalar Birimi, bébrek yet-
mezlifine neden olan gen kesfetti.
AB 6. Cerceve ve TUBITAK
tarafindan desteklenen proje kap-
saminda kesledilen gen, birinci
derece akraba evliligi bulunan ailel-
erde tammlandi. Cahsma
kapsaminda ailenin bir ¢ocuunda
tespit edilen gen sayesinde, difer
cocuklar bébrek yetmezligi olmadan
tedavi edilebildi. Genin bulunmasi,
ozellikle akraba evliliklerinin sik
vasandif Tiirkive'de bobrek yvetme-
2lifi potansiyeli tagiyan hastalifim
erken dénemde teshisi ve tedavi
edilmesi icin 6nem tagiyor. Calisma
ABDr'deki American Journal of
Human Genetics Dergisinde
yvayimlandi.

COCUK TEDAVI EDILDI

HU Cocuk Nefroloji ve
Romatolodi Unitesi Ogretim Uyesi
Dog. Dr. Fatih Ozalti, genetik
mutasyonlar: cocuklarda nefrotik
sendrom ve son donem babrek yet-
mezlifine neden olan PTPRO genini
ik kez kesfettiklerini bildirdi.

Genin iki Tirk ailede

tanimlandifmi, her iki ailede de anne
ve baba arasinda birinci dereceden
akraba evlilifi bulundufunu anlatan
Ozaltin, ailelerden birinde 14 yasinda
hastalifi basglayan bir gencin 18
yasinda bobrek yetmezliji
gorildigini, ailenin diger bireyinde
ise bobrek sorunina iligkin herhangi
bir yakmmanm bulunmadifin
aktardi. Bu cocufun ablasinda
bobrek yetmezlii bulundugu igin gen
taramasma alindifmi ve idrarda pro-
teine bakildigimi anlatan Ozaltm, bu
yolla bu genin tagiyicist oldufu ve
ileride bébrek yetmezligi sorunu ile
karsi karsiya gelecegi riskinin erken
ddnemde teshis edilebildiini belirtti.
Ozaltn, cocukta genin varlifinin
tespit edilmesiyle cocukta yogun bir
tedaviye baslandifmi ve sonucta
cocufun bobrek yetmezlifine
gidisatinin engellendifini bildirdi.
Eskiden tamamen tedavisiz olan
genetik odakl bobrek yetmezlik-
lerinde bu genin tespitinin ekiglcrini
heyecanlandirdifim sdyleyen Ozalim,
bu gende muttasyon saptanan hasta-
larda erken teshis ve tedaviile son
donem bibrek yetmezligine gidisin
yavaglatilabilecegini soyledi. (A.A)
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