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Giris: Aminoasil-tRNA sentetazlar (AaRSs), tRNA'y1 ayni1 kokenli amino asitlerle yiiklemekten sorumlu
temel enzimlerdir ve bu enzimatik yol genetik bilginin ilgili proteinlere doniistiiriilmesinde ¢ok 6nemli
bir adimdir. Niikleer genomda kodlanan 37 AaRS geni vardir: 17’si sitoplazmada, 17’si mitokondride,
ve lgii de, her iki hiicresel boliimde islev goren enzimleri kodlar. Her amino asidin kendine 6zgii
aminoasil-tRNA sentetazi vardir. tRNA sentetaz mutasyonlarinda etkilenen amino asidin taginma hiz
degisir ve eksik taginan amino asit ile iligkili proteinin diizeyine ve/veya aktivitesine gore klinik bulgular
ortaya ¢ikar. Bastaki ilk harf, ilgili aminoasitin tek harf simgesi olmak tizere; DARS2, EARS2, WARS?2
ve AARS2 I6kodistrofiler sirasiyla mitokondriyal aspartat t-RNA sentetaz, glutamat t-RNA sentetaz,
triptofan t-RNA sentetaz ve mitokondrial alanin-tRNA sentetaz mutasyonlari ile iliskili bu grubun
prototipi olan nadir hastaliklardir. Mitokondrial hasarin derecesi ve klinik bulgular, ilgili amino asitle
iliskili proteinlerin sentez miktarina goére degisir. Calismamizda mitokondrial AaRSs eksikligi olan
hastalarda, son yillarda mitokondrial stresin gostergesi olarak dne ¢ikan bir mitokin olan serum FGF 21
diizeylerini degerlendirmeyi amagladik.

Metot: Molekiiler tanisi olan 6 hasta (vaka grubu) ve 12 saglikli goniillilde (kontrol grubu) serum
fibroblast bityiime faktorii (sSFGF21) diizeyleri ELISA yontemi ile degerlendirildi. istatistiksel analiz
i¢in, Mann-Whitney U testi, ile ortalama, standart sapmalar hesaplandi. Istatistiksel anlamlilik Pearson
korelasyon katsayisi ile gosterildi.

Bulgular: Vaka ve kontrol grubunun sFGF 21 seviyeleri arasinda istatistiksel olarak anlamli fark
saptand1 (vaka 813,35+798,74 ve kontrol 20,88+2,51) p=0.0003). Olgulardan ikisinin (SARS2 ve
WARS?2) sFGF-21 diizeyi diger dort hastadan anlamli olarak yiiksekti; sirasiyla (2073,30+ 43,84 ve
309,38+58,68, p=0,095).

Sonug: Mitokondriyal AaRS eksikliginde mitokondriyal hasarin bir gostergesi olarak sFGF 21
diizeylerinin degerlendirilmesi, hasar diizeyi hakkinda fikir verebilir. Farkli aminoasil tRNA
sentetazlarin, neden oldugu farkli hasar diizeylerinin altinda yatan biyokimyasal mekanizmalarin
arastirilmasi, klinik heterojenitenin aydinlatilmasi agisindan 6nemli olacaktir.
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