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Önsöz

İnsan Moleküler Genetiği 4. Baskısı (İMG4) 2011’de çıktığından bu yana çok şey değiştiği 
için bu beşinci baskı kapsamlı bir yeniden yazım ve yeniden organizasyon geçirdi. Bölüm-
lerin pek azı İMG’deki kimliklerini korudu, ancak kitap boyunca amaçlarımız aynı kaldı: 
çevrimiçi kaynaklarda daha kolay bulunabilecek gerçekleri sıralamak yerine prensiplerin 
çerçevesini sunmak, temel ders kitapları ile araştırma literatürü arasında bir köprü sağla-
mak, ve bu çok hızlı gelişen bilim alanına duyduğumuz heyecanı ve tutkuyu paylaşmak.  

İMG4’ten bu yana en büyük gelişme şüphesiz DNA dizilemenin insan genetiğinin her 
alanını etkileyen genişlemesi olmuştur. Buna cevaben, heyecan verici yeni tek hücre geno-
miğini kapsayan masif paralel dizileme teknolojisinin çok genişletilmiş ve güncellenmiş 
bir içeriğini sunduk. Bazı açılardan, dizileme devrimi işleri basitleştirdi. İMG4’te anlatılan 
pek çok özelleşmiş tekniğin yerini dizileme aldı. Ne var ki, okuyucu karyotip görüntülerini 
kullandığımızı fark edecektir. Bunları uygun oldukları yerlerde kullanmaktan çekinmiyo-
ruz, çünkü eğitimsel değeri var. Günümüzde çoğu laboratuvar mikroskopi yerine dizileme 
kullansa da, dizi verilerine bakmaktansa karyotipe bakarak neler olduğunu anlamak ge-
nellikle daha kolaydır. 

İMG4’ün ön sözünde; “bu kitabın bir sonraki baskısından önce çok fazla sayıda organiz-
manın ve bireylerin genomlarının tamamlanmış olacağını, kendimizden emin bir şekilde 
bekleyebiliriz” diye yazmıştık, ve bu beklenti büyük ölçüde gerçekleşti. İnsan genetiği artık 
Büyük Veriler ve büyük uluslarası işbirlikleri dünyasında sağlam bir yer edindi, ve bizim 
anlatımımız bunu yansıtıyor. 

Yeni veya yeniden düzenlenmiş bölümler arasından, mükemmel İnsan Evrimsel 
Genetiği’ni (2. Baskı, Garland Science, 2013) üretmiş olan Mark Jobling ve ekibi insan evri-
mi üzerine bir bölümle katkı sağlamayı kabul ettiklerinde özellikle memnun olduk. Güncel 
ve antik DNA’nın analizi geçtiğimiz birkaç yıl içinde muazzam bir şekilde ilerledi ve kö-
kenlerimiz ve tarihimiz hakkında büyüleyici bilgileri açığa çıkarıyor. Ancak hiçbirimiz bu 
önemli konuda kendimizi yeterince yetkin hissetmedik. 

Diğer gelişmeler: 

•	 Erken memeli gelişimi ve kök hücrelerin, hücresel farklılaşmanın kökenlerinin ay-
rıntılı açıklaması ve pluripotent kök hücreler, doku kök hücreleri ve hücre yeniden 
programlamasının derinlemesine analizini içerecek şekilde radikal revizyonu. 

•	 İMG4’ün farklı bölümlerinden bilgileri bir araya getiren  ve genom düzenlemenin 
basitçe homolog rekombinasyonu kullanmaktan öte, büyük ölçüde programlanabi-
len nükleazların kullanılmasına kadar olan evrimsel gelişiminin izini süren, memeli 
hücrelerinin genetik manipülasyonuna özel bir bölüm.

•	 Hem insan genomunun mimarisi hem de ENCODE projesi, ve genomumuzun nasıl 
işlediğini anlamak için yeni girişimlerle ilgili bir bölüm.

•	 Gen düzenlenmesi ve epigenetiği birleştirerek anlatan bir bölüm.
•	 İnsan genetik varyasyonu hakkında, DNA dizi varyasyonunun kökenlerini, DNA ta-

mir mekanizmalarını, varyant sınıflarını, popülasyon genomiğini ve işlevsel genetik 
varyasyonu kapsayan bir bölüm. 

•	 İnsan popülasyon genetiği üzerine yeni bir bölüm; önceki baskılarda yetersiz ele 
alındığını hissettiğimiz bir bölüm.



x         Önsöz

•	 İMG4’ten bilgileri biraraya getiren ve genişleten moleküler patolojiye özgü bir bö-
lüm. Yaygın kompleks hastalıklara yatkınlık faktörlerini tanımlamakta genom boyu 
ilişkilendirme çalışmalarının (GWAS) kazanımları ve sınırlarının büyük ölçüde ge-
nişletilmiş tartışması. 

•	 DNA tanısının tüm eksom ve tüm genom dizilemenin rutin kullanımı ile birlikte ge-
len başlıca değişiklikleri yansıtan yeni içeriği.

•	 Kanser genetiği ve genomiğinin çoklu platform analizleri, sıvı biyopsiler ve hedefli 
tedavilerdeki gelişmeleri yansıtan güncellenmiş anlatımı.

•	 Model organizmalar ve hastalık modellemesini bir araya getiren, hızla ilerleyen 
hücresel hastalık modellemesi, özellikle temel gelişimsel çalışmalardan doğan or-
ganoit modellerini kapsayan yeni bir bölüm. 

Bu belirli konuların dışında metnin her bir sayfası 2018’de insan moleküler genetiğine 
genel bir bakış sunmak üzere gözden geçirildi ve güncellendi.

Bu kitap Taylor & Francis’te bizim taslaklarımızı ve çizimlerimizi bitmiş ürüne dö-
nüştüren Joanna Koster’in liderliğindeki ekip—Paul Bennett, Jordan Wearing, Matt 
McClements, Ruth Maxwell, Becky Hainz-Baxter ve muhtemelen proje üzerine ara ara 
çalışmış başkaları- sayesinde mümkün oldu. Her zaman olduğu gibi eşlerimiz Meryl ve 
Gilly’ye bu kitabın uzun oluşma süresi boyunca göstermiş oldukları hoşgörü ve destek için 
derinden minnet duyuyoruz.

Tom Strachan
Andrew P Read
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ları sırasında, tıbbi genetiğe ilgi duymaya başlamıştır. En güncel araştırmaları belirli geli-
şimsel hastalıklar ve gelişimi kontrol eden genler üzerinde yoğunlaşmıştır.

Andrew Read Manchester Üniversitesi, Manchester, Birleşik Krallık’ta İnsan Genetiği 
Onursal Profesörü ve Tıp Bilimleri Akademisi Üyesidir. Andrew genetik sorunları olan ki-
şilerin DNA teknolojisinin yararlarından faydalanmaları üzerine özellikle eğilmiştir. 35 yıl 
önce Birleşik Krallığın ilk DNA tanı laboratuvarlarından birini kurmuştur: Bu laboratuvar 
Birleşik Krallığın iki Ulusal Genetik Referans Laboratuvarından biridir. Birleşik Krallık’ta 
bu alanın ana meslek birliği olan İngiliz İnsan Genetik Derneği’nin (şimdiki adıyla İngiliz 
Genetik Tıp Derneği) kurucu başkanıdır. Kendi araştırmaları özellikle kalıtsal işitme kaybı 
olmak üzere, çeşitli kalıtsal sendromların moleküler patolojisi üzerinedir. 

Tom Strachan ve Andrew Read 2007’de Avrupa İnsan Genetiği Topluluğu Eğitim Ödü-
lü’nü almışlardır.
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Mark A Jobling DPhil
Genetik ve Genom Biyolojisi Bölümü, Leicester Üniversitesi, Leicester, Birleşik Krallık

Edward J Hollox PhD 
Genetik ve Genom Biyolojisi Bölümü, Leicester Üniversitesi, Leicester, Birleşik Krallık

Toomas Kivisild PhD
İnsan Genetiği Bölümü, KU Leuven, Leuven, Belçika

Chris Tyler-Smith PhD
Wellcome Sanger Enstitüsü, Wellcome Genom Kampüsü, Hinxton, Cambridge, Birleşik Krallık
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Son on yıldır insan genetiğine dair bilgiler, yeni nesil teknolojilerinin ucuzlaması, yaygın-
laşması ve genom araştırmalarında pek çok alana uyarlanması nedeniyle hızla artmakta-
dır. Araştırma alanında her zamanki göz alıcılığını koruyan insan genetiği, bu hızlı geliş-
meler sayesinde artık klinikte hastalara sunulan tanı ve tedavi hizmetlerinde de etkin bir 
şekilde kullanılmaktadır. Bu nedenle hem araştırmacıların hem de klinisyenlerin genetik 
bilimindeki bu hızlı süreci yakından takip etmeleri kaçınılmaz hale gelmiştir. 

Andrew Read ve Tom Stratchan’ın hazırladığı ‘‘İnsan Moleküler Genetiği’’ isimli kitap 
son güncellemelerle birlikte araştırmacı ve klinisyenlerin başvuracakları temel kitaplar 
arasında yer almaktadır. İçerdiği temel bilimsel bilgilerin ötesinde kapsamlı ve güncel olu-
şu ve aynı zamanda detaylı fakat basit anlatımı ile ön plana çıkan bu kitap, insan moleküler 
genetiği konusunda okuyucuların zihnindeki ‘‘Bir şeyler eksik kaldı, başka kaynaklara da 
bakmalıyım’’ ya da ‘‘Bilgiler güncel değil’’ gibi düşüncelerin oluşturacağı soru işaretlerini 
ortadan kaldırabilecek niteliktedir. Bu kitap, akademik yaşamımda başucu kitabı olarak 
kullandığım ve her zaman öğrencilerime önerdiğim bir kitap olmasının yanısıra Türkçe 
çevirisinin editörlüğünü yaparak öğrenciler, akademisyenler, araştırıcılar ve klinisyenlerin 
yararlanması için alana kazandırmada öncülük yapmayı önemsediğim bir eser olmuştur.

 Ve nihayet bu isteğimi gerçekleştirebilmiş olmanın sevincini yaşıyorum.
Kitabın çeviri süreci sevgili öğrencilerimin teklifi ile başladı. İş yükünün ağırlığı nede-

niyle oldukça zorlu bir maraton olmasına rağmen doktora düzeyinde ve doktoralı araştır-
macılar ve öğretim üyelerinden oluşan genç bir ekiple çalışmak çok eğlenceli, hepimiz için 
öğretici ve sonuca ulaştığımızda da oldukça gurur verici oldu. 

Çeviri sırasında terimlerin Türkçe karşılıklarının kullanılmasına özellikle dikkat edildi. 
Ancak bu anlamda hem okuyucuların aşina olduğu terimlerden uzaklaşmamak hem de 
kitabın anlaşılabilirliğini korumak adına bazı yerlerde Türkçe terimlerin yanında İngilizce 
karşılıklarına da yer verildi. 

Bu çeviride benimle birlikte çalışan editör yardımcılarına ve çevirmenlere teşekkürle-
rimi buradan iletmek istiyorum. Ayrıca çevirinin başlatılabilmesi ve sonlanmasındaki sü-
reci her zaman istekle ve hızlı bir şekilde gerçekleştiren Hipokrat Yayınevi’ne de teşekkür 
ederim. Son olarak COVİD-19 pandemisi nedeniyle yanımda olması şansına sahip oldu-
ğum ancak bu uzun ve yoğun mesai sebebiyle dilediğim kadar zaman geçiremediğim ama 
ona her baktığımda bana gülücükleriyle enerji veren sevgili torunuma, mesleki hedeflerim 
doğrultusunda her daim beni destekleyen kıymetli eşime ve çocuklarıma sonsuz teşekkür-
lerimi sunmak istiyorum.

Umarım bu kitabı anadilimizde okuyacak olan siz sevgili öğrenciler, araştırmacılar, 
doktorlar ve insan moleküler genetiğine ilgi duyan herkes bizim çeviri sırasında derin-
den hissettiğimiz bilim aşkını ve heyecanını hisseder ve bu duygularla ilerlemeye devam 
edersiniz. 

Prof. Dr. Pervin Dinçer

Çeviri Editörü Önsözü
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Çeviri Editörü Hakkında

Prof. Dr. Pervin Dinçer, Hacettepe Üniversitesi Tıp Fakültesi Tıbbi Biyoloji Anabilim 
Dalı’nda 1994 yılından itibaren öğretim üyesi olarak çalışmakta olup dönüşümsel 
tıp araştırmacısıdır. Özellikle kalıtsal kas hastalıklarının patofizyolojisine odaklanan 
araştırmalar yapmaktadır ve lisans, yüksek lisans,  doktora düzeyinde çok sayıda öğrenci 
yetiştirmiştir.

Prof. Dr. Pervin Dinçer ve ekibi, otozoma bağlı çekinik kalıtılan limb girdle kas distrofisi 
(LGMD2) fenotipleri için 5 sorumlu gen belirlemiştir. Yüksek çıktılı veri analizleri 
kullanarak LGMD2 fenotipinden sorumlu yeni genlerin tanımlanması ve işlev analizlerine 
ilişkin araştırmaları devam etmektedir.

 2015 yılında Hacettepe Üniversitesi Deney Hayvanları Uygulama ve Araştırma Merkezi, 
Zebra Balığı Araştırma Laboratuvarı’nı kuran Prof. Dinçer, zebra balığında CRISPR/
Cas9 aracılı genom düzenleme yöntemi ile nadir hastalıkların modellenmesi ve kas 
hastalıklarının tedavisinde kullanılabilecek ilaç adayı moleküllerin etkilerinin araştırılması 
çalışmalarını yürütmektedir.  
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