N MEVLANA TIP BiLiIMLERI
@9 MEVLANA MEDICAL SCIENCES
&d eISSN:2757-976X

METKO02021/ SOZLU SUNUMLA R I
Mev Med Sci, 2021; 1(ek say1 1): 3

FMF VE FMF UZERINE GEN TEDAVIiSI YAKLASIMLARI
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Ozet

FMF (Familial Mediternaen Fever) ailesel Akdeniz atesi, diinya genelinde nadir hastalik olarak bilinen fakat Akdeniz’ e kiyist olan
bolgelerde pek de nadir olmayan otozomal resesif gecisli kalitim gosteren bir otoinflamatuar hastaliktir. Belirli periyotlarla kendini
gosteren ataklarda siklikla yiiksek ates, abdominal agrilar, gogiis agrilari, eklemlerde sislik ve agrilar, 6zellikle diz altinda olmak iizere
bacak tizerinde kirmizi dokiintiiler gozlenir. Hastaliga neden olan etken MEFV geninde gériilen mutasyonlardir. MEFV geni 16.
Kromozomun kisa kolunda (16p 13-3) bulunan, 10 ekzona sahip, 781 aminoasitlik pirin adli proteini kodlayan bir gendir. Simdiye
kadar tizerinde 200" den fazla mutasyon tespit edilmistir. Pirin proteini nétrofillerde proinflamatuar bir molekiiliin transkripsiyonel
baskilayicist ya da antiinflamatuar bir molekiin arttiricisidir, olusabilecek herhangi bir enflamasyonu 6nler. FMF hastalarinda pirin
proteini ya hi¢ iiretilmez ya da iiretilen mutasyonlu pirin proteini islev gosteremez. FMF tanisi kondugunda kolsisin tedavisine
baslanir. Kolsisin, ataklarin sikligini azaltabilir ve FMF hastalarinda kargilagilmasindan korkulan amiloidozu 6nleyebilir ya da
azaltabilir. Fakat FMF i¢in kesin bir tedavi yontemi yoktur. Kesin bir tedavi i¢in gen tedavisi uygulanmalidir. Base editing, prime
editing veya gen artis1 uygulanabilecek tedavilerdendir.

Anahtar kelimeler: FMF, CRISPR, gen diizenleme

L2 NEU
7 I 7 = 3 PRESS





