This information (16) on Marrying a Relative is in Turkish
Akraba evliligi
(Ingilizce’si Marrying a relative)

Anne ve baba akrabaysa ¢cocukta genetik (genetic) sorun olma olasiligi
artar mi?

Bu sorunun basit yaniti séyledir: “Evet, bu olasilik artar”. Bununla birlikte, birbiriyle akraba
olan pek c¢ok ciftin saglikli cocuklarinin oldugu da unutulmamahdir. Bazi kilttrlerde,
akraba evliligi gelenekler geregi yapilir. Cift ve aileleri icin bunun avantajlari oldugu
dusundlar. Her ciftin (birbirleriyle akraba olmayanlar dahil) bebeginde birtakim sorunlar
olabilir. Bazi sorunlar digerlerinden daha ciddidir, ancak ingiltere’deki bebeklerin yaklagik
50'de 1'i (%2'si) ciddi duizeyde yetersizliklerle (6rnedin Down sendromu (Down syndrome),
spina bifida (spina bifida) gibi) dogar. Bu hastaliklarin pek ¢odu icin, esler akraba olmasa
bile ciftin hastaliktan etkilenen bebek sahibi olma riski aynidir.

Bununla birlikte, akraba olan eslerin belirli tirde kaltsal genetik hastaliklara sahip
cocuklari olma olasiligi artar. Bunlara otozomal ¢ekinik (autosomal recessive) genetik
hastaliklar adi verilir. Bu hastaliklara, cocugun hem annesinden hem de babasindan
degisim veya mutasyon (mutation) gecirmis bir geni (gene) kalitim yoluyla almasi neden
olur. Bunu anlayabilmek icin, genler ve hangi tir hastaliklara neden olduklari hakkinda
birtakim bilgilere sahip olmak gerekir.

Gen nedir?

Vicudumuz milyonlarca hiicreden (cells) meydana gelir. Her bir hiicre, tam bir gen takimi
icerir. Binlerce genimiz vardir. Kalitim yoluyla ¢ogu genin iki kopyasini aliriz: birisi
annemizden, digeri babamizdan gelir. Genler birtakim talimatlarla hareket ederek
blyumemizi ve vicudumuzun ¢alisma bicimini belirler. Bu talimatlarda gerceklesen
degisikliklere mutasyon (mutation) (veya degisim) adi verilir. Mutasyonlar (veya
degisimler), bir genin dogru sekilde calismasini engelleyebilir. Bir gende meydana gelen
mutasyon (degisim), genetik hastaliga neden olabilir. GOz rengi, kan grubu veya boy gibi
cogu ozelligimizden genler sorumludur.
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Genler, kromozom (chromosome) adi verilen ipliksi yapilarin Gzerinde tasinirlar. Hepimizin
her bir hiicresinde 46 kromozom vardir. Kromozomlarimizi kalitim yoluyla anne ve
babamizdan alinz: 23 kromozomdan olusan bir takim annemizden, 23 kromozomdan
olusan bir takim da babamizdan gelir. Boylece, 23 kromozomdan olusan iki takimimiz
veya 23 ciftimiz olur. Bir kromozom ciftine cinsiyet kromozomlari (sex chromosomes) adi
verilir. Diger 22 cifte ise otozomlar (autosomes) denir. Otozomal (autosomal) genlerdeki
degisimler (mutasyonlar), otozomal genetik hastaliklara neden olabilir. Herkes her
otozomal genin iki kopyasina (bir ciftine) sahiptir.

Otozomal ¢ekinik kalitim nedir?

Otozomal c¢ekinik genetik hastaliga, bir gen ciftindeki degisimler (mutasyonlar) neden olur.
Kiside bu hastaligin ortaya ¢ikmasi icin her iki genin de degisime (mutasyona) ugramasi
gereklidir. Hastaliktan etkilenen kisi, anne ve babasindan degisime (mutasyona) ugramis
olan genin birer kopyasini kalitim yoluyla alir. Cogunlukla, hastaliktan etkilenen kisinin
anne ve babasi genin tek bir degismis kopyasinin saglikh tasiyicilaridir (carriers).

Bu tlrde genetik kalitimla ortaya c¢ikan binlerce hastalik vardir. Cogu hastalik igin genetik
test yapmak mumkin degildir.

Tastyici olmak ne anlama gelir?

Otozomal cekinik hastalik taglyicisi, genin bir normal kopyasina sahip olan ve ayni genin
diger kopyasinda degisim (mutasyon) bulunan kisidir. Normal genin varhgi, genellikle
kisinin hastaliktan etkilenmesini dnler. Hepimizin degisim gecirmis birka¢ geni oldugu
dusunulmektedir.

Tastyicinin hastaliktan etkilenen ¢cocuk sahibi olma riski var midir?

Herkesin bu kadar ¢ok sayida geni oldugu i¢in, akraba olmayan eglerin birbirleriyle ayni
gen degisimlerini (mutasyonlarini) tagima olasihgi dusuktur. Eslerin her ikisi de ayni
degisime (mutasyona) ugramis genin tagiyicisiysa, ¢ocuklarinin otozomal ¢ekinik
hastalikla dogma riski vardir. Boyle bir c¢iftin cocuklarinin hastaliktan etkilenme sansi her
bir gebelik igin 4'te 1 veya %25'tir.

Akraba olan anne ve babanin ne tur riskleri vardir?

Cocuklar, genlerini kalitim yoluyla anne ve babadan alirlar; anne ve baba da genlerini
kalitim yoluyla kendi anne ve babalarindan almislardir. Kuzenlerde oldugu gibi bir ciftin
soylari ortaksa, eglerin her ikisinin de ayni degisimi (mutasyonu) gecirmis genin tasiyicilari
olma olasihgi yukselir. Bunun nedeni, eslerin her ikisinin de kalitim yoluyla ortak
akrabalarindan degisim (mutasyon) gecirmis genin ayni kopyasini alabilmeleridir. iste bu
nedenle, birbirleriyle akraba olan eslerin (akraba olmayanlara oranla) cocuklarinin
otozomal gekinik hastalik tagima olasiligi daha yuksektir. Birinci dereceden kuzen olan
eslerde bu olasilik %3 veya 33'te 1'dir.
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Resim 1. Otozomal cekinik genler tagiyici anne ve baba tarafindan nasil
aktarilir?
D Bu sekil otozomal ¢ekinik genin normal kopyasini temsil eder

%, Bu sekil otozomal ¢ekinik genin mutasyona (degisime) ugramis olan kopyasini
temsil eder

Hem annede hem de babada otozomal ¢ekinik genin bir kopyasi degisim (mutasyon)
gecirmistir ve genin diger kopyasi normaldir. Anne ve baba otozomal ¢ekinik

hastaligin tastyicilaridir.
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Bu cocuk taslyici Bu cocuk Bu cocuk Bu cocuk
degildir ve otozomal resesif otozomal resesif otozomal resesif
otozomal resesif genetik hastahgin genetik hastahgin genetik hastaliktan

hastaligi yoktur. tastyicisidir. tastyicisidir. etkilenmigtir.
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Hem anne hem de baba tasgiyiciysa gebelikte dort sonuca ulagma
olasihgi vardir

f Cocugun otozomal ¢ekinik genetik hastalikla dogma olasiligi 4’te 1'dir (%25).
Cocuk, anne ve babasindan degisim gecirmis birer geni kalitim yoluyla alir.

. Cocugun otozomal ¢ekinik genetik hastalik olmadan anne ve babasi gibi tasiyici
olma olasihgi 4'te 2'dir (%50). Cocuk, normal bir geni ve degisim (mutasyon)
gecirmig bir geni kalitim yoluyla alr.

. Cocugun anne ve babadan degdisim (mutasyon) gecirmis geni kalitim yoluyla
almama olasiligi 4'te 1'dir (%25). Bu ¢ocuk tasiyici olmaz ve otozomal ¢ekinik
genetik hastaliktan etkilenmez.

Tastyicilik Testi ve Dogum Oncesi Tani (prenatal diagnosis)

Taslyicilik testi, az sayida otozomal ¢ekinik hastalik icin uygulanabilir. Bu test, bir kimsenin
belirli bir geninde degisim (mutasyon) taslyip tagimadigini gésterebilir. Bazi etnik
gruplarda 6zellikle sik rastlanan birtakim hastaliklar icin testler uygulanabilir. Kuzey
Avrupalilarda gortlen kistik fibroz, Asyalilarda ve Akdenizlilerde gortlen Akdeniz anemisi,
Afro-Karayiplilerde gérilen orak hicreli anemi ve Dogu Avrupali Musevi kokleri olan
kisilerde gorulen Tay-Sachs hastaligi 6rnek olarak verilebilir. Her iki egin de tasiyici oldugu
ogrenilirse, bebegdin hastaliktan etkilenip etkilenmedigini 6grenmek icin dogum 6ncesi tani
Onerilebilir. Dogum Oncesi tani, annenin gebeligi sirasinda bebekte genetik hastalik testi
uygulanmasini igerir.

Ailenizin belirli bir hastalikla ilgili ge¢misi bulunuyorsa, bunun otozomal ¢ekinik hastalik
olarak kalitim yoluyla aktariima olasiligini ve tasiyicilik testi yapmanin mamkin olup
olmadigini belirlemek énemlidir. Bu konuyu genetik klinigi randevunuz sirasinda ayrintili
sekilde gorusebilirsiniz.

Ayrintili bilgiye nasil ulagabilirim?

Bolgenizde bulunan yerel genetik merkezinden veya asagidaki adreslerden ayrintili bilgi
alabilirsiniz:

Genetik Aragtirma Grubu The Genetic Interest Group
Unit 4D, Leroy House, 436 Essex Rd., London, N1 3QP
Telefon: 020 7704 3141  E-posta: mail@gig.org.uk ~ Web: www.gig.org.uk

Aile Danigma Dernegi Contact a Family
209-211 City Rd., London, EC1V 1JN
Telefon: 020 7608 8700 Faks: 020 7608 8701

Yardim Hatti 0808 808 3555 veya Metinli Telefon 0808 808 3556

(Pazartesi-Cuma gunleri saat 10:00-16:00 arasinda anne ve babalar ve aileler icin Ucretsiz
hat)

e-posta: info@cafamily.org.uk Web: www.cafamily.org.uk

Bu basim Temmuz 2005’te hazirlanmistir
This edition prepared in July 2005 Ref: 16
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Sozluk (Zor S6zcukler ve Anlamlari): Akraba evliligi

Bu s6zlugun yalnizca su brogtrde kullanilan terimleri aciklamasi hedeflenmigtir: Akraba
evliligi. Koyu yazilan s6zcukler, s6zlik iginde baska bir yerde tanimlanmigtir.

otozomal (autosomal). Otozomlarla ilgili.

otozomal cekinik (autosomal recessive) genetik hastaliklar. Bir kisi degisim
(mutasyon) gecirmis otozomal genin iki kopyasini kalitim yoluyla aldiginda ortaya ¢ikan
hastaliklar. Degisim (mutasyon) gecirmis olan s6z konusu otozomal ¢ekinik genin tek bir
adedine sahip olan kisiler, hastaliktan etkilenmeyen tasiyicilar olurlar. Otozomal ¢ekinik
hastaliktan etkilenen kigiler, anne ve babadan degisim (mutasyon) gecirmis hastalk
geninin birer kopyasini kalitim yoluyla alirlar.

otozomlar (autosomes). Cinsiyet kromozomlari haricindeki 44 kromozom (22 cift).

tagtyici (carrier). Bir otozomal gekinik genin bir normal kopyasina sahip olan ve
geninin diger kopyasinda degisim (mutasyon) bulunan kisi. Normal genin varhgi,
genellikle tasiyicinin genle baglantili otozomal ¢ekinik genetik hastaliktan etkilenmesini
onler.

hiicre (cell). insan viicudu, yapitaglari gibi hareket eden milyonlarca hiicreden olusur.
Pek ¢ok 6zel hucre turt vardir. Bunlar arasinda deri hiicreleri, beyin hiicreleri ve kan
hicreleri sayilabilir. Viicudun farkh bélimlerindeki hiicreler birbirlerinden farkli goértinarler
ve farkli goérevleri yerine getirirler. Butuin hticreler (kadinlarin yumurtalari ve erkeklerin
spermleri haricindeki), viicudun bittn genlerini icerirler.

kromozomlar (chromosomes). Mikroskop altinda gorulebilen ve genleri iceren
ipliksi yapilar. Genellikle insanlarin her bir hiicresinde 46 kromozom bulunur. iki adet
cinsiyet kromozomu vardir. Diger 22 ¢ift kromozoma (1 ile 22 arasinda numaralandirilan)
otozomlar adi verilir. Yirmi ti¢ kromozom anneden, yirmi ti¢ kromozom babadan alnir.
Her kromozom ¢iftin birer kromozomu anne ve babadan gelir. (Benzetme yapmak
gerekirse: kromozom kitap gibidir; gen ise kitabin igindeki hikayedir).

kistik fibroz (cystic fibrosis). Kistik fibroz geninin her iki kopyasinda da degisim
(mutasyon) bulunmasi nedeniyle ortaya ¢ikan genetik hastalik. Kistik fibrozlu ¢cocuklarin
cogunda akciger ve sindirim sistemi sorunlari vardir.

Down sendromu (Down syndrome). Fazladan bir adet 21. kromozomun neden
oldugu genetik hastalik. Down sendromlu ¢ocuklarin gogunda 6grenme bozukluklar
vardir ve bu cocuklarin yuzlerinin gérinimu birbirine benzer. Ayrica baska tibbi sorunlara
da rastlanabilir.

birinci dereceden kuzenler (first cousins). Buyukbabasi veya bilylkannesi ayni
olan kisiler. Birinci dereceden iki kuzenden birinin annesi veya babasi diger kuzenin
annesinin veya babasinin erkek veya kiz kardegidir.
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gen (gene). Vicudun calismasi icin gerekli bilgiler; kromozomlarin tzerinde kimyasal
bicimde saklanirlar. Genlerdeki dedisimler veya mutasyonlar, bu bilgilerin degismesine
neden olur ve bu durum vicudun ¢aligma bigimini degistirebilir. Otozomal genler giftler
halindedir: bir gen anneden, bir gen babadan gelir. Bir ciftte yer alan iki gen, kromozom
ciftinde eslesen konuma sahiptir. (Benzetme yapmak gerekirse: kromozom kitap gibidir;
gen kitabin icindeki hikayedir; gende degisim veya mutasyon olmasi, hikaye icinde bir
harfin eksik veya fazla olmasina benzer).

genetik (genetic). Genlerin neden oldugu, genlerle ilgili.

mutasyon (mutation). Gende degisim olmasi. Bazi mutasyonlar zararli degildir.
Bazen bir gen degisim gecirdiginde, icerdigi bilgi de degiserek genin dogru sekilde
calismasina engel olur. (Benzetme yapmak gerekirse: gende degisim veya mutasyon
olmasi, hikaye icinde bir harfin eksik veya fazla olmasina benzer).

dogum oOncesi tani (prenatal diagnosis). Bebekte genetik hastalik olup
olmadigini belirlemek igin gebelik sirasinda yapilan test.

cinsiyet kromozomlari (sex chromosomes). X kromozomu ve Y kromozomu.
Cinsiyet kromozomlari, cinsiyetin erkek veya digi olmasini belirlerler.

orak htcreli anemi (sickle cell anaemia). Orak hiicre geninin her iki kopyasinin
degisim (mutasyon) gecirmesiyle ortaya ¢ikan genetik hastalik. Orak hicreli anemisi
bulunan insanlar, siddetli agri nébetlerine veya yagsami tehdit eden ani enfeksiyonlara
yakalanabilirler. Degisim (mutasyon) gecirmis orak hiicre genini kaltim yoluyla alma riski,
kisinin soyuna baghdir. Hastaliktan etkilenen insanlarin cogunun hem annesi hem de
babasi genellikle saghkh tagiyicilardir ve hastaliktan etkilenen bagka akrabalari yoktur.

spina bifida (spina bifida). Omurga hastali§i. Hastaliktan ciddi sekilde etkilenen
insanlarda 6nemli fiziksel yetersizlikler bulunabilir. Bu hastaligin basit bir genetik nedeni
yoktur.

Tay-Sachs hastaligi (Tay-Sachs disease). Erken cocukluk déneminde 6lime yol
acan ciddi bir genetik hastalik.

Akdeniz anemisi (thalassaemia). Kani etkileyen genetik hastaliklar grubu. Akdeniz
anemisinin etkileri, degisim (mutasyon) gecirmis Akdeniz anemisi genine ve kiside
degisim gecirmis kac tane Akdeniz anemisi geni bulunduguna baglidir. Degisim
(mutasyon) gecirmis Akdeniz anemisi genini kalitim yoluyla alma riski, kiginin soyuna
baglidir. Hastaliktan etkilenen insanlarin cogunun hem annesi hem de babasi genellikle
saghkh tasiyicilardir ve hastaliktan etkilenen baska akrabalar yoktur.

Bu sozluigun, referans aldigi genetik bilgileriyle birlikte yalnizca hastalar ve aileleri
tarafindan kullanilmasi amaclanmaktadir.
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