This information (2) on Autosomal recessive genetic disorders is in Turkish
Otozomal Cekinik Genetik Hastaliklar

(ingilizce'si Autosomal Recessive Genetic Disorders)

Genetik (genetic) hastaliga, degisime ugrayan bir veya daha fazla gen (gene) neden olur.

Gen nedir?

Vicudumuz milyonlarca hiicreden (cells) meydana gelir. Her bir hiicre, tam bir gen takimi
icerir. Binlerce genimiz vardir. Kalitim yoluyla ¢cogu 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.

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. Bdylece, 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.

Otozomal cekinik kalitim (Autosomal recessive inheritance) nedir?

Cekinik genetik hastaliga, bir gen ciftindeki degisimler (mutasyonlar) neden olur. Kigide bu
hastahgin ortaya ¢ikmasi icin her iki genin de degisime (mutasyona) ugramasi gereklidir.
Hastaliktan etkilenen kisi, anne ve babasindan dedisime (mutasyona) ugramis olan genin
birer kopyasini kalitim yoluyla alir. Cogunlukla, hastaliktan etkilenen bireyin anne ve
babasi genin tek bir degismis kopyasinin saglklh tagiyicilaridir (carriers).
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Tastyici olmak ne anlama gelir?

Otozomal gekinik hastalik tagiyicisi, genin bir normal kopyasina sahip olan ve ayni genin
diger kopyasinda degisim (mutasyon) bulunan kisidir. Normal genin varhdi, genellikle
kisinin hastaliktan etkilenmesini dnler. Hepimizin degisim gecirmis birkag geni oldugu
dustntlmektedir.

Genellikle bir geni degisime (mutasyona) ugramig bir kisinin ayni geni degisime
(mutasyona) ugramis bir es secme sansi dusuktir (esi yakin akrabasi degilse ve ayni
genetik sorun esinin aile gegmisinde yoksa). Bir ¢ifti olusturan eslerin her ikisinde de ayni
gen degisime ugramigsa, cocuklarinin genetik hastalikla dogma riski vardir. Boyle bir ¢iftin
cocuklarinin hastaliktan etkilenme sansi her bir gebelik i¢in dortte birdir (1/4 veya %25).

Anne ve babalar bazen 4’te 1 riski yanlis anlayabilmektedirler. Cekinik hastaliktan
etkilenen bir gocuklari bulunan anne ve babalar, 4'te 1 riskin sonraki 3 gocuklarinin
hastaliktan etkilenmeyecegi anlamina geldigini digtinebilirler. Bu dogru degildir. Risk (%25
veya 1/4), her gebelikte aynidir.

Ayrica ¢cocugun degdisime (mutasyona) ugramis olan genin tek bir kopyasini kalitim yoluyla
alma sansi da 4'te 2'dir. Degisime (mutasyona) ugramis olan genin tek bir kopyasini
kalitim yoluyla alan ¢ocuklar, anne ve babalari gibi saglikli tastyicilar olurlar.

Bu bilgiler Resim 1'de Ozetlenmigtir.
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Resim 1. Cekinik genler tagtyicilar tarafindan nasil aktarilir?

DD Bu sekiller bir gen ciftini temsil eder
D Bu sekil genin normal kopyasini temsil eder

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

Hem anne hem de baba taslyiclysa, genlerinin birer kopyasi degisime (mutasyona)
ugramistir. Anne ve babada genin birer tane normal kopyasi vardir. Anne ve babanin
genlerini aktarmalari igin dort olasilik mevcuttur.

Baba Anne

A0 OAa

NS% 3% &% 3%

00 A0 OA A

hastaliktan hastaliktan hastaliktan hastaliktan
etkilenmemis etkilenmemis etkilenmemis etkilenmis
cocuk cocuk cocuk cocuk
iki gende de iki gende de
degisim (mutasyon) yok degisim
. ~__ (mutasyon) var
—~

Bu ¢ocuklar, anne ve babalari gibi tagiyicidirlar
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Tasityicilik Testi ve Dogum Oncesi Tani (ingilizce'si Prenatal Diagnosis)

Tasiyicilik testi, bazi ¢cekinik hastaliklar icin uygulanabilir. Bu test, bir kimsenin belirli bir
geninde degisim (mutasyon) tasiyip tasimadigini gosterebilir. Hem anne hem de babanin
ayni hastalik geninde degisim (mutasyon) oldugu 6grenilirse, dogum 6ncesi tani
Onerilebilir. Dogum Oncesi tani, annenin gebeligi sirasinda bebege genetik hastalik testi
yapilmasini icerir. Bu test, henltz sinirli sayida ¢ekinik hastalik icin uygulanabilmektedir.

Ayrintili bilgiye nasil ulagabilirim?

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

Genetik Arastirma 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.qgig.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 2
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Sozluk (Zor Sozcukler ve Anlamlari): Otozomal Cekinik Genetik
Hastaliklar

Bu s6zlugun yalnizca su brogurde kullanilan terimleri agiklamasi hedeflenmigtir: Otozomal
Cekinik Genetik Hastaliklar. Koyu yazilan sézcukler, s6zluk icinde baska bir yerde
tanimlanmistir.

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
kopyasina sahip olan kigiler, hastaliktan etkilenmeyen tasiyicilar olurlar. Otozomal c¢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 taglyicinin genle baglantili otozomal ¢ekinik genetik hastaliktan etkilenmesini
onler.

hiicre (cell). insan viicudu, yapitaglari gibi hareket eden milyonlarca hiicreden olusur.
Pek ¢ok 6zel hucre tirt vardir. Bunlar arasinda deri hiicreleri, beyin hiicreleri ve kan
hicreleri sayilabilir. Viicudun farkh bélimlerindeki hiicreler birbirlerinden farkli gortinarler
ve farkli goérevleri yerine getirirler. Buttin hticreler (kadinlarin yumurtalari ve erkeklerin
spermleri haricindeki), vicudun 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 cift kromozoma (1 ile 22 arasinda numaralandirilan)
otozomlar adi verilir. Yirmi i¢ kromozom anneden, yirmi ¢ kromozom babadan alinir.
Her kromozom ciftin birer kromozomu anne ve babadan gelir. (Benzetme yapmak
gerekirse: kromozom kitap gibidir; gen ise kitabin igindeki hikayedir).

gen (gene). Vicudun calismasi icin gerekli bilgiler; kromozomlarin tzerinde kimyasal
bicimde saklanirlar. Genlerdeki degisimler veya mutasyonlar, bu bilgilerin degismesine

neden olur ve bu durum viicudun ¢alisma bicimini degistirebilir. Otozomal genler ciftler

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 igindeki hikayedir; gende degisim veya mutasyon olmasi, hikaye icinde bir

harfin eksik veya fazla olmasina benzer).

genetik (genetic). Genlerin neden oldugu, genlerle ilgili.
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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. Kadinlarda iki tane X
kromozomu vardir. Erkeklerde bir X ve bir de Y kromozomu vardir.

Bu sozligun, referans aldigi genetik bilgileriyle birlikte yalnizca hastalar ve aileleri
tarafindan kullaniimasi amaclanmaktadir.
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