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Onsoz

Insan Molekiiler Genetigi 4. Baskis1 (IMG4) 2011’de ciktigindan bu yana cok sey degistigi
icin bu besinci baski kapsaml bir yeniden yazim ve yeniden organizasyon geg¢irdi. B6liim-
lerin pek az1 IMG'deki kimliklerini korudu, ancak kitap boyunca amaclarimiz ayni kaldr:
cevrimici kaynaklarda daha kolay bulunabilecek gercekleri siralamak yerine prensiplerin
cercevesini sunmak, temel ders kitaplari ile arastirma literatiirii arasinda bir koprii sagla-
mak, ve bu ¢cok hizli gelisen bilim alanina duydugumuz heyecani ve tutkuyu paylasmak.

IMG4’ten bu yana en biiyiik gelisme siiphesiz DNA dizilemenin insan genetiginin her
alanini etkileyen genislemesi olmustur. Buna cevaben, heyecan verici yeni tek hiicre geno-
migini kapsayan masif paralel dizileme teknolojisinin ¢ok genisletilmis ve giincellenmis
bir igerigini sunduk. Baz1 agilardan, dizileme devrimi isleri basitlestirdi. IMG4'te anlatilan
pek cok 6zellesmis teknigin yerini dizileme aldi. Ne var ki, okuyucu karyotip goriintiilerini
kullandigimizi fark edecektir. Bunlari uygun olduklar: yerlerde kullanmaktan cekinmiyo-
ruz, ¢linkii egitimsel degeri var. Glinlimiizde ¢cogu laboratuvar mikroskopi yerine dizileme
kullansa da, dizi verilerine bakmaktansa karyotipe bakarak neler oldugunu anlamak ge-
nellikle daha kolaydir.

IMG4'tin 6n sbziinde; “bu kitabin bir sonraki baskisindan énce ¢ok fazla sayida organiz-
manin ve bireylerin genomlarinin tamamlanmis olacagini, kendimizden emin bir sekilde
bekleyebiliriz” diye yazmistik, ve bu beklenti biiyiik 6lciide gerceklesti. insan genetigi artik
Biiyiik Veriler ve biiyiik uluslarasi isbirlikleri diinyasinda saglam bir yer edindi, ve bizim
anlatimimiz bunu yansitiyor.

Yeni veya yeniden diizenlenmis boliimler arasindan, miikemmel Insan Evrimsel
Genetigi'ni (2. Baski, Garland Science, 2013) iiretmis olan Mark Jobling ve ekibi insan evri-
mi {izerine bir boliimle katki saglamay1 kabul ettiklerinde 6zellikle memnun olduk. Giincel
ve antik DNA'nin analizi gectigimiz birkag yil icinde muazzam bir sekilde ilerledi ve ko-
kenlerimiz ve tarihimiz hakkinda biiytileyici bilgileri agiga cikariyor. Ancak hicbirimiz bu
6nemli konuda kendimizi yeterince yetkin hissetmedik.

Diger gelismeler:

o Erken memeli gelisimi ve kok hiicrelerin, hiicresel farklilasmanin kékenlerinin ay-
rintili aciklamasi ve pluripotent kdk hiicreler, doku kok hiicreleri ve hiicre yeniden
programlamasinin derinlemesine analizini icerecek sekilde radikal revizyonu.

o IMG4'iin farkli béliimlerinden bilgileri bir araya getiren ve genom diizenlemenin
basit¢ce homolog rekombinasyonu kullanmaktan &te, biiyiik 6lciide programlanabi-
len niikleazlarin kullanilmasina kadar olan evrimsel gelisiminin izini stiren, memeli
hiicrelerinin genetik manipiilasyonuna 6zel bir béliim.

¢ Hem insan genomunun mimarisi hem de ENCODE projesi, ve genomumuzun nasil
isledigini anlamak i¢in yeni girisimlerle ilgili bir boliim.

o Gen diizenlenmesi ve epigenetigi birlestirerek anlatan bir boliim.

« Insan genetik varyasyonu hakkinda, DNA dizi varyasyonunun kékenlerini, DNA ta-
mir mekanizmalarini, varyant siniflarini, popiilasyon genomigini ve islevsel genetik
varyasyonu kapsayan bir boliim.

« Insan popiilasyon genetigi iizerine yeni bir boliim; énceki baskilarda yetersiz ele
alindigini hissettigimiz bir boliim.
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IMG4'ten bilgileri biraraya getiren ve genisleten molekiiler patolojiye 6zgii bir bo-
liim. Yaygin kompleks hastaliklara yatkinlik faktorlerini tanimlamakta genom boyu
iliskilendirme c¢aligmalarinin (GWAS) kazanimlar: ve sinirlarinin biiyiik 6lciide ge-
nigletilmis tartismasi.

DNA tanismin tiim eksom ve tiim genom dizilemenin rutin kullanimu ile birlikte ge-
len baslica degisiklikleri yansitan yeni icerigi.

Kanser genetigi ve genomiginin ¢oklu platform analizleri, siv1 biyopsiler ve hedefli
tedavilerdeki gelismeleri yansitan giincellenmis anlatimi.

Model organizmalar ve hastalik modellemesini bir araya getiren, hizla ilerleyen
hiicresel hastalik modellemesi, 6zellikle temel gelisimsel calismalardan dogan or-
ganoit modellerini kapsayan yeni bir boliim.

Bu belirli konularin diginda metnin her bir sayfas1 2018’de insan molekiiler genetigine

genel bir balus sunmak {izere gozden gecirildi ve giincellendi.

Bu kitap Taylor & Francis'te bizim taslaklarimizi ve cizimlerimizi bitmis {irtine do-

niistiren Joanna Koster'in liderligindeki ekip—Paul Bennett, Jordan Wearing, Matt
McClements, Ruth Maxwell, Becky Hainz-Baxter ve muhtemelen proje {izerine ara ara
calismis bagskalari- sayesinde miimkiin oldu. Her zaman oldugu gibi eslerimiz Meryl ve
Gilly'ye bu kitabin uzun olusma siiresi boyunca gostermis olduklar1 hoggorii ve destek i¢in
derinden minnet duyuyoruz.

Tom Strachan
Andrew P Read
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Andrew Read Manchester Universitesi, Manchester, Birlesik Krallik'ta insan Genetigi
Onursal Profesérii ve Tip Bilimleri Akademisi Uyesidir. Andrew genetik sorunlari olan ki-
silerin DNA teknolojisinin yararlarindan faydalanmalari {izerine 6zellikle egilmistir. 35 yil
once Birlesik Kralligin ilk DNA tani laboratuvarlarindan birini kurmustur: Bu laboratuvar
Birlesik Kralligin iki Ulusal Genetik Referans Laboratuvarindan biridir. Birlesik Krallik’ta
bu alanin ana meslek birligi olan ingiliz insan Genetik Dernegi'nin (simdiki adiyla ingiliz
Genetik Tip Dernegi) kurucu baskanidir. Kendi arastirmalari 6zellikle kalitsal isitme kayb1
olmak iizere, cesitli kalitsal sendromlarin molekiiler patolojisi tizerinedir.

Tom Strachan ve Andrew Read 2007'de Avrupa insan Genetigi Toplulugu Egitim Odii-
lii'nii almiglardir.
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Ceviri Editorii Onsozii

Son on yildir insan genetigine dair bilgiler, yeni nesil teknolojilerinin ucuzlamasi, yaygin-
lasmas! ve genom arastirmalarinda pek ¢ok alana uyarlanmasi nedeniyle hizla artmakta-
dir. Aragtirma alaninda her zamanki goz aliciligini koruyan insan genetigi, bu hizli gelis-
meler sayesinde artik klinikte hastalara sunulan tani ve tedavi hizmetlerinde de etkin bir
sekilde kullanilmaktadir. Bu nedenle hem arastirmacilarin hem de klinisyenlerin genetik
bilimindeki bu hizli siireci yakindan takip etmeleri kaginilmaz hale gelmistir.

Andrew Read ve Tom Stratchan’in hazirladigi “Insan Molekiiler Genetigi” isimli kitap
son giincellemelerle birlikte arastirmaci ve klinisyenlerin basvuracaklar1 temel kitaplar
arasinda yer almaktadir. icerdigi temel bilimsel bilgilerin 6tesinde kapsamli ve giincel olu-
su ve ayni zamanda detayli fakat basit anlatimi ile 6n plana ¢ikan bu kitap, insan molekiiler
genetigi konusunda okuyucularin zihnindeki “Bir seyler eksik kaldi, baska kaynaklara da
bakmaliyim” ya da “Bilgiler giincel degil” gibi diisiincelerin olugturacag: soru isaretlerini
ortadan kaldirabilecek niteliktedir. Bu kitap, akademik yagsamimda basucu kitab: olarak
kullandigim ve her zaman 6grencilerime 6nerdigim bir kitap olmasinin yanisira Tiirkce
cevirisinin editorliigiinii yaparak 6grenciler, akademisyenler, arastiricilar ve klinisyenlerin
yararlanmasi i¢in alana kazandirmada dnciiliik yapmay1 6nemsedigim bir eser olmustur.

Ve nihayet bu istegimi gerceklestirebilmis olmanin sevincini yastyorum.

Kitabin ceviri siireci sevgili 6grencilerimin teklifi ile basladi. {s yiikiiniin agirligi nede-
niyle olduk¢a zorlu bir maraton olmasina ragmen doktora diizeyinde ve doktoral arastir-
macilar ve 6gretim iiyelerinden olusan geng bir ekiple calismak cok eglenceli, hepimiz icin
ogretici ve sonuca ulastigimizda da oldukca gurur verici oldu.

Ceviri sirasinda terimlerin Tiirkce karsiliklarinin kullanilmasina 6zellikle dikkat edildi.
Ancak bu anlamda hem okuyucularin asina oldugu terimlerden uzaklasmamak hem de
kitabin anlagilabilirligini korumak adina bazi yerlerde Tiirkge terimlerin yaninda ingilizce
karsiliklarina da yer verildi.

Bu ceviride benimle birlikte ¢alisan editér yardimcilarina ve gevirmenlere tesekkiirle-
rimi buradan iletmek istiyorum. Ayrica ¢evirinin baglatilabilmesi ve sonlanmasindaki sii-
reci her zaman istekle ve hizli bir sekilde gerceklestiren Hipokrat Yayinevine de tesekkiir
ederim. Son olarak COViD-19 pandemisi nedeniyle yanimda olmasi sansina sahip oldu-
gum ancak bu uzun ve yogun mesai sebebiyle diledigim kadar zaman geciremedigim ama
ona her baktigimda bana giiliiciikleriyle enerji veren sevgili torunuma, mesleki hedeflerim
dogrultusunda her daim beni destekleyen kiymetli esime ve cocuklarima sonsuz tesekkiir-
lerimi sunmak istiyorum.

Umarim bu kitabr anadilimizde okuyacak olan siz sevgili 6grenciler, arastirmacilar,
doktorlar ve insan molekiiler genetigine ilgi duyan herkes bizim c¢eviri sirasinda derin-
den hissettigimiz bilim askin1 ve heyecanini hisseder ve bu duygularla ilerlemeye devam
edersiniz.

Prof. Dr. Pervin Dincer
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Ceviri Editori Hakkinda

Prof. Dr. Pervin Dinger, Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji Anabilim
Dali'nda 1994 yilindan itibaren 6gretim {iyesi olarak calismakta olup doniigsiimsel
tip arastirmacisidir. Ozellikle kalitsal kas hastaliklarinin patofizyolojisine odaklanan
arastirmalar yapmaktadir ve lisans, yiiksek lisans, doktora diizeyinde cok sayida 6grenci
yetistirmistir.

Prof. Dr. Pervin Dincer ve ekibi, otozoma bagh cekinik kalitilan limb girdle kas distrofisi
(LGMD2) fenotipleri icin 5 sorumlu gen belirlemistir. Yiiksek c¢iktili veri analizleri
kullanarak LGMD2 fenotipinden sorumlu yeni genlerin tanimlanmasi ve islev analizlerine
iliskin arastirmalar1 devam etmektedir.

2015 yilinda Hacettepe Universitesi Deney Hayvanlar1 Uygulama ve Aragtirma Merkezi,
Zebra Balig1 Arastirma Laboratuvarini kuran Prof. Dincer, zebra baliginda CRISPR/
Cas9 aracii genom diizenleme yontemi ile nadir hastaliklarin modellenmesi ve kas
hastaliklarinin tedavisinde kullanilabilecek ila¢ aday1 molekiillerin etkilerinin arastirilmasi
calismalarini yiiriitmektedir.






