FASIOSKAPULOHUMERAL MUSKULER DiSTROFi (FSHD) HUCRE HATTINDA
OSTROJENIN ROR1 DUZEYINE ETKISI

Amag: Fasioskapulohumeral Distrofi (FSHD) en sik goriilen {iglincii kas hastaligidir ve
baslangi¢ yas1 ve semptomlar1 bireyler arasinda farklilik gostermektedir. Erkeklerde kadinlara
gore daha erken yasta baglayarak daha hizli gelismekte ancak menapoz sonrasi kadinlarda
hastalik siddetlenmektedir. Ostrojen hormonunun bu konuda etkili olabilecegi diisiiniilmiistiir.
Yapilan bu calismada; FSHD’de hipotezi olusturan ostrojenin etkisinin olup olmadiginin,
Ostrojen ve ndron uzamasi ile sinaps olusumu ve merkezi sinir sistemi gelisiminde gorev aldigi
bilinen ROR1 proteinininde bu etkilesim igerisinde de var olup olmadiginin incelenmesi

hedeflenmistir.

Yontem: 47 yasindaki kadin FSHD tanili bireye ait biyopsi 6rneginden hazirlanmis hiicre
hattinda, 1) 6stradiol eklenmeyen kontrol, ii) EtOH pozitif kontrolii, iii) 10nM 30-dakika, 2-saat
ve 4-saat Ostradiol eklenmis gruplarda olmak iizere bes farkli grup olusturulmustur. Bu bes
farkli gruptan elde edilen hiicre lizatlari; ROR1 transkripsiyon faktoriiniin varligi ve miktari

yoniinden western blot yontemiyle incelenmistir.

Bulgular: 47 yasindaki kadin hasta 6rneginde 6strodiol ile muamele edilmemis kontrol
ve pozitif kontrol olarak kullanilan EtOH eklenmis 6rneklerde ROR1 ekspresyonunun varligt
tespit edilirken, Ostrodiol ile muamele edilmis Orneklerde herhangi bir ekspresyon

gozlenmemistir.

Sonu¢: RORI1 proteini embriyonik déonemde eksprese edilirken yetiskin donemde ifade
edilmemektedir. FSHD hastalarinda RORI1 protein ekspresyon varligi ilk kez bu calisma ile
ortaya konulmustur. Ayrica Ostrojen ilavesi ile ROR1 ekspresyonunun baskilandigi da
gorilmektedir. RORI’in 0Ostradiol muamelesi sonrasinda azalmasi; oOstrojenin FSHD

patofizyolojisinde koruyucu rol oynayabilecegini diisiindiirmiistiir.



