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insan Genom Projesi biiyiik bir basariydi. Gen dizilimindeki on
yillik bir ilerlemeden sonra insan genomuna sahip olmanin ya-
ninda ayni zamanda genom basina maliyetin birka¢ milyar do-
lardan birkag bine diismesi de basarinin bir parcasiydi. Bu, biyo-
Llojik sistemler hakkinda hangi sorulari sorabilecegimizi
belirledi ve bircok 6nemli sonu¢ verdi.
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Zihinsel bozukluklar toplum icin dnemli saglik sorunlar arasinda
on siralarda yer almaktadir. Bircogumuzun otistik bir ¢ocugu,
sizofren bir yakini, depresyonu olan bir arkadasi var. Peki genomik
bilimin bu hastaliklarin tedavileri Gzerindeki etkileri nelerdir?

Otizm'in, sekiz yasin altindaki ¢ocuklarda gérilme sikligr %1'dir.
Bu ¢ocuklann bakimlarinin bir émir boyunca topluma 3,2 milyar
dolara mal oldugu tahmin edilmektedir; ABD'deki bitin otistik
insanlarin yilik maliyeti yilk 35 milyar dolan bulmaktadir.
Belirtileri ilk eriskinlik déneminde gorilen sizofreni ise, nifusun
%1'ini etkilemektedir ve yine yilik maliyeti 33 milyar dolan
bulmaktadi. Bir karsilastirma olarak Afganistan’'daki savasin
yillik ortalama maliyetinin 100 milyar oldugu bilinmektedir.
Zihinsel hastaliklara karst sonu gdzikmeyen c¢ok sayida savas
yUrGtilmektedir. Bu ylk sadece aileler ve bakicilar Gzerinde
degildir. Zihinsel bozuklugu olan her kisi ¢evresindeki ¢ok sayida
hayati da rahatsiz edebilir.

Hem otizm hem de sizofreni, 6nemli kalitsal bilegenlere sahiptir.
Bu ylzden genomik bilimi zihinsel bozukluklara neden olan
genleri tanimlayarak kdkenlerinin anlasilmasi konusunda biyik
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umut vaat etmektedir. Monozigotik ikizlerin ¢alismalarinda
otizm uyumu %30 ila 90, sizofrenide %40 ila 60'dir. Genis
capli genom c¢alismalan, bu rahatsizliklan olan binlerce aileyi
taradi ve hicbir gen mutasyonu veya silinmesinin popilasyonda
kiglk bir varyanstan fazlasim olusturmayacagi sonucuna vardi.
Bu calismalar yiz milyonlarca dolara mal oldu ve Higgs bozonu
kesif belgesinde yer alan yazarlarin dahi listede adi vard.
Yuzlerce gen ortaya ¢ikanld ve bircogunun sinaps gelisiminde
ve fonksiyonundaki dnemi ortadaydi. Otizm ve sizofreni Mendel
genetiginden uzak oldugundan, hastalar icin etkili olacak tedavi
hedeflerini belirlemek ¢ok daha zordur. Bu durum biyk bir hayal
kinkhigr olusturdu ve zihinsel bozukluklar Gzerine gelecekteki
genom arastirmalan icin bir endise kaynag oldu. Hastalarin
genlerini siralamak dogrudan faydalar saglamamasina ragmen,
yine de genetik araglar zihinsel hastaliklann tedavisi icin farkl
balag agilan gelistirilmesinin 6nind agmaktadir.
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Klinik depresyon 15 milyon Amerikaliy1 etkileyen baska bir [ E—
%20'si cevap b
vermemektedir. Depresyonun yillik maliyeti 83 milyar dolardir.
ilaca direncli depresyon icin umut vaat eden yeni bir tedavi

sorundur. Bu hastalarn anti-depresanlara
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Hem otizm hem de sizofreni,
onemli kalitsal bilesenlere

-
b\/
C

E
sahiptir. (©
(
QU
\S>)



Bioreg Bilim

singulat korteksini elektrikle uyararak
beyindeki mutlulugu, kendimizi givende
veya
duygusal tepkilerimizi dizenleyen bol-
geleri etkiledi. Baz1 durumlarda, elektrik
uyarilarinin baslamasindan birkag dakika
sonra bile depresyonun neden oldugu
kasvetin yok ediebildigi gozlendi. Bu ¢ok
carpicibirgelismeydi. Her ne kadar beyin'in
uyarilmast umut verici olsa da, neden ise
yaradigim  bilmedigimizden
sinirsel aktivitenin daha kesin kontroline
bagli kalmaya devam edecektir.

savunmasiz  hissetmemizi  ve

ilerlemeler

Depresyon ve Parkinson hastalig1 gibi
diger beyin hastaliklanmin tedavisinde
devrim yaratabilecek yeni bir teknik,
noronlan mikroelektrotlardan ziyade 1s1kla
uyarmaya dayanmaktadi. Optogenetik,
15181n uyardigr iyon kanallannmin  secici
olarak noronlara virtslerle iletilmesine
izin verir. Takilan iyon kanalina bagh
olarak, 151k bir néronun c¢ikisina ya da
inisine neden olabilir.

Psikoz, hafifletici ve yan etkileri az olan
ilaclar ile tedavi edilmektedir. Zihinsel
ilerlemeler
yavastir. Ancak iyimser olmak icin de
nedenler mevcuttur. Ornegin depresyon
cok hizli bir sekilde ortadan kaldinlabilir.
Fakat bu durum sinir devrelerini olumsuz
etkileyebilir. Sizofren hastalarda, kortikal
devreleri uyarma ve inhibisyon arasindaki

bozukluklarin tedavisindeki

dengesizlik kanmtlanmistir. Bilhassa, beyin
korteksindeki uyanci piramidal néronlara
negatif geri bildirim saglayan 6nemli
bir inhibitér olan GABA'min regllasyonu
Nanoteknoloji
anda kayit
mUmkindir. Bu bize normal ve anormal
incelemek igin
bir beyin aktivite haritas1 sunacaktir. Bu
dengesizlikler hakkinda daha fazla bilgi
edindikce, sinir devrelerini kontrol eden
molekiler teknikler mukemmellestikge,

s6z konusudur. ile bir

milyon ndérondan ayni

durumlan mikemmel

zihinsel bozukluklarin belirtilerini daha
iyi anlamak ve hastalar daha kolay tedavi
etmek mimkin olabilir.
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Otizm ve sizofreni tamist  konmus
hastalar arasinda genis bir belirtisi ve
siddet yelpazesi bulunmaktadir. Artik bu
durumun kismen etkilenen genlerin belirli
kombinasyonlarindan kaynaklandigin
biliyoruz. Cevresel faktdrler de bu
hastaligin ortaya ¢ikmasinda biydk bir
etkiye sahiptir. Dinya edebiyatinin en
6nemli yazarlarindan biri olan Tolstoy'un
Unld s6zind biraz degistirmek gerekirse,
"mutlu beyinler birbirine benzerler ancak
her mutsuz beyinin kendine 6zgl bir

mutsuzlugu vardir”.
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