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4.3 - Molekuler Biyoloji, Genetik ve Klinik Biyokimya
Molekiiler Testten Klinik Yoruma: Genetik ve Klinik Biyokimya Baglantisi
Kisa o6zet

Molekiler biyoloji, genetik ve klinik biyokimya bashgi, DNA, RNA, protein ve metabolit bilgisini hasta érnegi tUzerinden yorumlama becerisine baglar. Resmi gekirdek
kapsam nikleik asit izolasyonu, PCR ve RT-PCR, hibridizasyon, genotipleme, mutasyon analizi, DNA dizi analizi, proteomik ve klinik laboratuvar danismanhgini
kapsar. Genetik gekirdek kapsam ise kromozom yapisi, gen fonksiyonu, molekiiler yéntemler, kalitim paternleri, epigenetik, kanser genetigi ve yeni nesil dizileme
basliklarini vurgular. Bu ylizden bu leafte temel sema, molekiler degisikligin hangi yéntemle saptandidi ve klinik karara nasil dontstugudur.

Calisma notu

Kavramlari ve ayirici noktalari okuduktan sonra soru bankasiyla pekistir.
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4.3 - Molekuler Biyoloji, Genetik ve Klinik Biyokimya

Konu anlatimi

Molekiiler biyoloji, genetik ve klinik biyokimya, laboratuvar bilgisinin en agik bigcimde klinik karara baglandigi alanlardan biridir. Resmi g¢ekirdek kapsam, laboratuvar
bulgularinin klinik bilgiyle iliskilendirilmesini ve klinisyene danismanlik yapilmasini alanin ana hedeflerinden biri olarak tanimlar. Ayni kapsam niikleik asit izolasyonu ve
saflastiriimasi, PCR ve RT-PCR, hibridizasyon yéntemleri, genotipleme, mutasyon analizleri, DNA dizi analizi, RFLP analizi, hiicre kilturd, proteomik ve nanoteknolojik
teknikleri girisimsel yetkinlikler arasinda sayar. Bu kapsam, molekiiler bilginin soyut bir temel bilim bashigi degil, érnekten sonuca giden laboratuvar zinciri oldugunu
gosterir. Genetik gekirdek kapsam bu zincirin klinik tarafini genisletir. Kromozom yapisi ve fonksiyonu, sitogenetik ve molekiler sitogenetik yontemler, gen yapisi ve
fonksiyonu, molekiiler yéntemler, otozomal ve cinsiyete bagli kalitim, uniparental dizomi, genomik imprinting, mitokondriyal ve multifaktériyel hastaliklar, delesyon-
duplikasyon sendromlari, tekrarlayan dizi hastaliklari, DNA metilasyonu ve protein asetilasyon-deasetilasyonu gibi basliklar molekiler bozuklugun farkli dizeylerde
ortaya gikabilecegini anlatir. Ogrenme agisindan kritik nokta, genetik degisikligi yalnizca adlandirmak degil, hangi diizeyde oldugunu anlamaktir: kromozom, gen,
epigenetik diizenleme, mitokondriyal kalitim veya somatik timaér degisikligi. Klinik biyokimya bu molekiiler bilgiyi hasta érnegi ve élgiim sonucu ile birlestirir. Preanalitik,
analitik ve postanalitik slire¢ vurgusu burada 6zellikle 6nemlidir. Bir molekuler testin anlami, 6rnedin dogru alinmasina, yontemin uygun secilmesine, analitik
performansin degerlendiriimesine ve sonucun klinik soruya baglanmasina baglidir. Genetik test sonucu, biyokimyasal analit sonucu gibi tek basina degil, 6ykii, fenotip,
aile bilgisi ve gerektiginde diger laboratuvar bulgulariyla birlikte yorumlanir. Kanser genetigi ve molekiiler patolojiyle temas eden alanlarda bu yaklasim daha da
gorunur hale gelir. Genetik kapsam hematolojik, solid ve pediatrik timérleri, herediter ve herediter olmayan kanserleri, instabilite-kirik sendromlarini ve kanserde
gorilen somatik mutasyonlari ¢alisma alanina alir. Klinik biyokimya kapsami ise tlmoral hastaliklarin, nikleik asit metabolizmasi bozukluklarinin ve klinik
danismanhigin biyokimyasal degerlendirmedeki yerini gosterir. Burada amag, timor biyolojisini ayrintili molekuler yolak listesine indirmek degil, molekdiler bulgunun
tani, izlem veya tedavi yonlendirmesinde neden raporlandigini anlamaktir. Bu leafi ¢alisirken en saglam sira, molekdiler diizey, yéntem ve klinik anlam bigimindedir.
Once degisikligin DNA, RNA, protein, kromozom veya epigenetik diizeyde olup olmadigi belirlenir. Sonra bu degisikligin PCR, dizileme, hibridizasyon, genotipleme
veya sitogenetik yaklasimla nasil saptanabilecegi diistunulir. Son adimda sonug, hastalik riski, tani, aile danismanhgi, tedavi izleme veya laboratuvar danismanligi
baglamina yerlestirilir.
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4.3 - Molekiiler Biyoloji, Genetik ve Klinik Biyokimya

Konu anlatimi - devam

Boyle 6grenildiginde molekdiler biyoloji, genetik ve klinik biyokimya birbirinden kopuk Ug¢ baslik olmaktan gikar; ayni hasta érneginin farkli diizeylerde okunmasi haline
gelir.

Bu kitap¢ik sinava hazirlik ve egitim amaciyla hazirlanmistir; tani veya tedavi 6nerisi degildir.
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