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X baglantili Genetik Hastaliklar
(Ingilizce'si X-linked Genetic Disorders)

Genetik (genetic) hastaliklara bir veya daha fazla hatali gen (gene) neden olur.

Gen nedir?

Vicudumuz milyonlarca hiicreden (cells) meydana gelir. Her bir hiicre, tam bir gen takimi
icerir. Binlerce genimiz vardir. Kaltim yoluyla codu genin iki kopyasini aliriz: birisi
annemizden, digeri babamizdan gelir. Genler birtakim talimatlarla hareket ederek
blyimemizi ve vicudumuzun calisma 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 aliriz: 23 kromozomdan olusan bir takim annemizden, 23 kromozomdan
olusan bir takim da babamizdan gelir. Boylece, 23 kromozomdan olusan iki takimimiz
veya 23 ¢iftimiz olur. Bunlarin iginde yirmi iki ¢ifte otozomlar (autosomes) adi verilir.
Otozomal (autosomal) genlerdeki dedisimler (mutasyonlar), erkeklerle kadinlari esit
derecede etkiler. Geriye kalan bir ¢ift kromozom cinsiyet kromozomlaridir (sex
chromosomes).

iki tr cinsiyet kromozomu vardir. Bunlardan birine X kromozomu ve digerine Y
kromozomu adi verilir. Bu kromozomlar, cinsiyeti digi veya erkek olarak belirler. Kadinlarda
normalde iki X kromozomu (XX) bulunur. Kadinlar bir X kromozomunu annelerinden, diger
X kromozomunu babalarindan kalitim yoluyla alirlar. Erkeklerde normalde bir X ve bir Y
kromozomu vardir (XY). Erkekler X kromozomunu annelerinden ve Y kromozomunu
babalarindan alirlar.

X baglantili genetik hastaliga (X-linked genetic disorder), X kromozomunda bulunan bir
gendeki degisim (mutasyon) neden olur.
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X Baglantih Kalitim (X-linked Inheritance)

X kromozomunda, biylume ve gelisim acisindan énemli rol oynayan pek ¢cok gen vardir. Y
kromozomunun boyutu daha kiguktir ve daha az sayida gene sahiptir. Kadinlarda iki X
kromozomu, erkeklerde ise bir X kromozomu ve bir Y kromozomu bulunur. Kadinlarda X
kromozomunda bulunan herhangi bir genin iki kopyasi, erkeklerde ise bir kopyasi
mevcuttur. X kromozomunda bulunan herhangi bir gen mutasyon (degisim) gegcirirse,
bunun kadinlarda ve erkeklerde gortilen etkileri farkli olacaktir. Bir kadinin bir X
kromozomunda degisim (mutasyon) gecirmis bir gen varsa, diger X kromozomunda
bununla eslesen genin varligi genellikle degisim (mutasyon) gecirmis geni dengeleyebilir
(eslesen gen dizgun sekilde ¢aligiyorsa). Bu durumdaki bir kadin, X baglantili hastahigin
saglkh tasiyicisi olur. Nadir rastlanan bazi durumlarda, kadinlar hastaligin bazi belirtilerini
gOsterebilirler, ancak erkeklere gore hastaliktan ¢cok daha hafif etkilenirler.

Bir erkegin tek X kromozomunda mutasyon (degisim) gecirmis bir gen varsa, bu genin
degisim gecirmis geni dengeleyebilecek baska bir kopyasi olmadidi icin, genetik hastalik
ortaya c¢ikabilir. Bu kalitim tariine X baglantili kalitim adi verilir. Bu sekilde kalitim yoluyla
alinan hastaliklar da X baglantili hastaliklar olarak adlandirilir. Pek ¢cok X baglantih
hastalik vardir. Bu hastaliklara hemofili, Duchenne kas distrofisi ve frajil X sendromu
dahildir.

Tasltyici bir kadinin cocugunun hastaliktan etkilenme riski nedir?

X baglantili genetik hastalik tasiyicisi olan bir kadin ¢cocuk sahibi oldugunda iki sonug
ortaya cikabilir. Her bir cocuguna mutasyon (degisim) gecirmis geni tagiyan X
kromozomunu veya genin saglikli kopyasini tagsiyan X kromozomunu aktarabilir. Bu
rasgele meydana gelir. Boylece, cocugun degisim (mutasyon) gecirmis geni alma olasihigi
%50 veya 2'de 1'dir. Degisim gecirmis geni kalitim yoluyla alan kiz cocugu, aynen annesi
gibi saglhkh bir tasiyici olur. Degisim (mutasyon) gecirmis geni kalitim yoluyla alan erkek
cocugunda, X baglantili genetik hastalik ortaya ¢ikar. Bebegin erkek olma olasiligi %50
veya 2'de 1'dir. Dolayisiyla, gebe tasiyici kadinin erkek cocuk dogurma olasiligi da 2'de
1'dir. Ayrica her bir ogluna degisim (mutasyon) gecirmis geni aktarma olasiligi da yine 2'de
1'dir. Boylece, tasiyici bir kadinin hastaliktan etkilenen erkek ¢cocuk sahibi olma olasihigi
4’'te 1'dir.

Resim 1'de bu bilgiler 6zetlenmistir.
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Resim 1. X baglantili genler tagiyicilar tarafindan nasil aktarilir?
DE Bu sekiller X kromozomunu ve Y kromozomunu temsil eder
D Bu sekil genin normal kopyasini tagiyan X kromozomunu temsil eder

%, Bu sekil mutasyon (degisim) gecirmis geni tastyan X kromozomunu temsil eder

Anne mutasyon (degisim) gecirmis X baglantili genin tasiyicisidir. Anne ve babanin
genlerini aktarmalari igin dort olasilik mevcuttur.

Hastaliktan Etkilenmemig Baba Tastyicit Anne
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Hastaliktan etkilenen bir erkegin cocugunun hastaliktan etkilenme riski
nedir?

Bir erkek X kromozomunu kizlarina ve Y kromozomunu ogullarina aktarir. X
kromozomunda mutasyon (degisim) gecirmis gen olan bir erkegin bitun kizlari bu geni
kalitim yoluyla alirlar; ancak ayni genin normal kopyasini da annelerinden alirlar. Bu
nedenle, kiz gocuklari tasiyici olurlar. Kiz gocuklarinin kendilerinde genetik hastalik ortaya
cikmaz, ancak onlarin ogullarinin hastaliktan etkilenme olasihgi vardir. Erkek cocuklar
babalarindan kalitim yoluyla X kromozomu almazlar. Béylece, hastaliktan etkilenmis bir
baba hicbir zaman hastaligi ogullarina aktaramaz.

Tasgtyict Testi ve Dogum Oncesi Tani (ingilizce’si Prenatal diagnosis,
Tarkcge’si Dogum Oncesi Tani)

Dogum oncesi tani, annenin gebeligi sirasinda bebekte herhangi bir genetik hastalik olup
olmadigini 6grenmek icin yapilan testtir. Dogum Oncesi tani, sinirli sayida X baglantili
hastalik icin uygulanabilir. Tagiyici testi de bazi X baglantili hastaliklar icin yapilabilir. Bu
test, bir kimsenin belirli bir geninde degisim (mutasyon) tasiyip tasimadigini ortaya
cikarabilir.
Ozetle

e X baglantili hastalik tasiyicisi olan kadinlar genellikle sagliklidir.

e Taslyici annenin oglunun hastaligi kalitim yoluyla alma olasiligi 2'de 1'dir (%50).

e Taslyici annenin kizinin aynen annesi gibi tasiyici olma olasihgr 2’de 1'dir (%50).

e Mutasyon (degisim) gecirmis X baglantili geni kalitim yoluyla almayan erkek ¢ocuk
hastaliktan etkilenmez ve bu hastaligi kendisinden sonraki kusaga aktaramaz.

e Tasiyici anneden normal X kromozomunu alan kiz gocugu tasiyici olmaz ve
hastaligi aktaramaz.

e Hastaliktan etkilenen bir erkek bunu hi¢bir zaman ogullarina aktaramaz, ¢unku
erkek ¢ocuklar babadan kalitim yoluyla Y kromozomunu alirlar.

e Hastaliktan etkilenen bir erkedin btin kizlari mutasyon (degisim) gecirmis geni
tastyan X kromozomunu kahtim yoluyla alirlar ve tagiyici olurlar.
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Ayrintili bilgiye nasil ulagabilirim?

Bdlgenizde 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.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 igin Ucretsiz
hat)

E-posta: info@cafamily.org.uk Web: cafamily.org.uk

Bu basim Temmuz 2005’te hazirlanmistir
This edition prepared in July 2005 Ref 23
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Sozluk (Zor Sozcukler ve Anlamlari): X Baglantili Genetik Hastaliklar

Bu s6zlugun yalnizca su brosurde kullanilan terimleri agiklamasi hedeflenmigtir: X
Baglantilh Genetik Hastaliklar. Koyu yazilan sézcukler, sdzlik icinde bagka bir yerde
tanimlanmistir.

otozomal (autosomal). Otozomlarla ilgili.
otozomlar (autosomes). Cinsiyet kromozomlari haricindeki 44 kromozom (22 cift).

tagtyici (carrier). X kromozomunda bir genin bir normal kopyasina sahip olan ve
diger X kromozomunda ayni genin diger kopyasinda degisim (mutasyon) bulunan kadin.
Normal genin varligi, genellikle tasiyicinin hastaliktan etkilenmesini dnler. Tagiyicilar,
genellikle genle iligkili X baglantili genetik hastaliktan etkilenmezler.

hiicre (cell). insan viicudu, yapitaglari gibi hareket eden milyonlarca hiicreden olusur.
Pek cok 6zel hucre turt vardir. Bunlar arasinda deri hiicreleri, beyin hiicreleri ve kan
hicreleri sayilabilir. Viicudun farkh bélimlerindeki hticreler birbirlerinden farkli gortinarler
ve farkli gorevleri yerine getirirler. Battin 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 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 igin gerekli bilgiler; kromozomlarin tizerinde 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 iginde bir harfin eksik veya fazla olmasina benzer).

dogum Oncesi tani (prenatal diagnosis). Bebekte genetik hastalik olup
olmadigini belirlemek icin gebelik sirasinda yapilan test.
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cinsiyet kromozomlari (sex chromosomes). X kromozomu ve Y kromozomu.
Cinsiyet kromozomlari, cinsiyetin erkek veya digi olmasini belirlerler. Kadinlarda genellikle
iki tane X kromozomu vardir. Erkeklerde genellikle bir X kromozomu ve bir de Y
kromozomu vardir.

X kromozomu (X chromosome). Cinsiyet kromozomlarindan biri. Kadinlarda iki X
kromozomu vardir. Erkeklerde genellikle bir X ve bir Y kromozomu vardir.

X baglantili (X-linked). X kromozomu tizerindeki geni tarif eder. X baglantili genetik
hastaliga, X kromozomu utzerindeki genin mutasyon (degisim) gecirmesi neden olur.

XX. Bu, kadinlarin cinsiyet kromozomlarini temsil eder. Kadinlarda iki X kromozomu
vardir. Anne ve babadan kalitim yoluyla bir X kromozomu alinir.

XY. Bu, erkeklerin olagan cinsiyet kromozomlarini temsil eder. Erkeklerde bir X
kromozomu ve bir Y kromozomu vardir. Erkekler X kromozomunu annelerinden ve Y
kromozomunu babalarindan kalitim yoluyla alirlar.

Y kromozomu (Y chromosome). Cinsiyet kromozomlarindan biri. Erkeklerde bir
X kromozomu ve bir Y kromozomu vardir. Kadinlarda iki X kromozomu vardir.

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

Bu basim Temmuz 2005'te hazirlanmigtir
This edition prepared in July 2005 Ref Glossary 23



