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Genetik klinigi s6zlugu (Zor S6zcukler ve Anlamlarr)

Bu s6zlugun yalnizca genetik kliniginde kullaniimasi hedeflenmistir. Koyu yazilan
sozcukler, s6zlik icinde bagka bir yerde tanimlanmistir.

amniyosentez (amniocentesis). Anne karnindaki bebegin genleri veya
kromozomlari Uzerinde gerceklestirilen test. Bebek, rahim icinde bir siviyla ¢evrelenir. Bu
sivi birka¢ hiicre icerir. Annenin karnindan ince bir igne yoluyla bu sivinin kiigtk bir 6rnegi
alinir. Sivi, test edilmek tzere laboratuara gonderilir.

otozomal (autosomal). Otozomlarla ilgili.

otozomal baskin (autosomal dominant) genetik hastaliklar. Otozomal genin bir
kopyasinin degisim (mutasyon) gecirmesiyle ortaya ¢ikan kalitsal hastaliklar.

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 degdisim (mutasyon) gecirmis hastalik
geninin birer kopyasini kalitim yoluyla alirlar.

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

dengeli yer degistirme (balanced translocation, dengeli translokasyon).
Kromozom materyalinin eksilmedigi veya artmadigi, bunun yerine yeniden dizenlendigi
translokasyon. Dengeli translokasyona sahip kisi bundan etkilenmez.

kanser (cancer). Hicrelerin anormal blyimesi.

tasiyici (carrier). iki ana baslik vardir:

1) Mutasyon (degisim) gecirmis bir hastalik genine sahip olan, ancak hastaliktan

etkilenmeyen kisi. Bu durumun kisi ve ailesi acisindan 6nemi, hastahgin turine ve
kalitimla aktariima bigimine baghdr.

2) Dengeli translokasyona sahip kisi; translokasyon bulunmasina karsin, normal
miktarda kromozom materyaline sahiptir.

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 hiicreler birbirlerinden farkli gértinarler
ve farkli gorevleri yerine getirirler. Buttin hticreler (kadinlarin yumurtalari ve erkeklerin
spermleri haricindeki), viicudun buttin genlerini icerirler.

koryon villus 6rneklemesi (chorionic villus sampling, CVS). Anne
karnindaki bebegin genleri veya kromozomlari tizerinde gerceklestirilen test. Bu test,
amniyosentezden 6nce yapilabilir. Gelisim halindeki plasentadan az miktarda hlcre
alinarak test edilmek Uzere laboratuara gonderilir.
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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¢c kromozom babadan alnir.
Her kromozom ¢iftin birer kromozomu anne ve babadan gelir. (Benzetme yapmak
gerekirse: kromozom kitap gibidir; gen ise kitabin icindeki hikayedir).

ddllenme (conception). Yeni bir bebegin ilk hiicresini olusturmak lizere yumurtayla
spermin birlesmesi.

eksiklik (deletion, delesyon). Delesyonlu kromozomun bir parcasi eksiktir. Bu,
genellikle bazi genlerin eksik oldugu anlamina gelir; bu nedenle delesyon genetik
hastaliga yol acabilir.

de novo. “Yeni bagtan” anlamina gelen Latince kokenli deyim. Anne ve babasinda
normal kromozomlar bulunan ¢ocukta “ilk kez” ortaya ¢ikan translokasyonu anlatmak
icin kullanihr.

yumurta (egg). Annenin yeni bir bebek olusturmak tizere biyiiyecek olan hiicreye
yaptigi katki. Yumurtada 23 kromozom bulunur: annedeki her kromozom ciftinden biri.
Ayrica spermde de babanin her kromozom c¢iftinden birini iceren 23 kromozom bulunur.
Yumurta spermle birleserek tam bir hiicre meydana getirir. Bebek, bu ilk hlicreden

geligir.

floresan in situ hibridizasyon (fluorescent in situ hybridisation, FISH).
Mikroskop altinda gérilemeyecek kadar kiguk olan kromozom delesyonlarina tani
koymay! saglayan 6zel bir test.

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.

genetik danigmani (genetic counsellor). Ailelerinde genetik hastalik gegmisi
bulunan veya kalitim yoluyla genetik hastalik alma veya aktarma riskiyle ilgili endiseleri
olan kisilere bilgi ve destek saglayan uzman.

in vitro déllenme (in vitro fertilisation, IVF). Yumurtayla spermin viicudun
disinda, laboratuarda bir tipun icinde birlestiriimesi. Anne rahmine aktarma isleminden
sonra, ortaya saglikli bir gebelik ¢cikmasi beklenir.

disuk (miscarriage). Bebek ranmin diginda hayatta kalabilecek asamaya gelmeden
once, gebeligin erkenden sonlanmasi.



This glossary (28) for the genetics clinic is in Turkish 3

mozaik (mosaic). Olagan sayida kromozomu bulunan bazi hiicrelere ve farkli
sayllarda kromozomu bulunan bazi hiicrelere sahip olan kisi. Bunun kigi Gzerindeki
etkisi, olagan sayida veya farkli sayida kromozomu bulunan hticrelerin vicuttaki oranina
baghidir.

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).

p kolu. Her kromozom iki parcadan (bir uzun ve bir kisa koldan) olusur. Kisa kol p kolu,
uzun kol ise q koludur.

plasenta (placenta) (veya son). Plasenta, gebe kadinlarda rahim duvarina tutunur.
Bebek plasentadan beslenir. Bebek, plasentayla ayni genlere sahiptir.

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

g kolu. Her kromozom iki pargadan (bir uzun ve bir kisa koldan) olugur. Kisa kol p kolu,
uzun kol ise q koludur.

yinelemeler (repeats). Bazi hastaliklarda, hastaliga neden olan degisim (mutasyon),
genin yinelenen boluminde gerceklesir. Kisinin hastalik geninde gerceklesen yineleme
sayisi bir testle ortaya ¢ikarilabilir. Hastaligi tasiyan kisilerde yineleme sayisi ¢ok fazladir.
Yineleme sayisi testlerle élculir; kisi ve ailesi Gzerindeki olasi etkileri belirlemek icin
kullanilir. (Benzetme yapmak gerekirse, yinelemeler sdzcuk icinde yinelenen harfler veya
heceler gibidir; daha fazla yinelenen harf veya hece eklenirse, s6zcugin anlami
bozulabilir).

Robertsonian yer degistirmesi (Robertsonian translocation,

Robertsonian translokasyonu). 13,14,15, 21 veya 22. kromozomda kromozom
translokasyonu.

cinsiyet kromozomlari (sex chromosomes). X kromozomu ve Y kromozomu.
Cinsiyet kromozomlari, cinsiyetin erkek veya disi olmasini belirlerler. Kadinlarda genellikle
iki tane X kromozomu vardir. Erkeklerde genellikle bir X kromozomu ve bir de Y
kromozomu vardir.

sperm (sperm). Babanin yeni bir bebek olugturmak tizere buyiiyecek olan hiicreye
yaptigi katki. Spermde 23 kromozom bulunur: babadaki her kromozom ciftinden biri.
Ayrica yumurtada da annenin her kromozom c¢iftinden birini iceren 23 kromozom bulunur.
Sperm yumurtayla birleserek tam bir hticre meydana getirir. Bebek, bu ilk hticreden

geligir.
rasgele (sporadic). Ailesel veya kalitsal olmayan. Tesadiifen ortaya gikan.

sendrom (syndrome). Hastaliktan etkilenen insanlarda ortaya ¢ikan ortak 6zellikler.
Hastaliktan etkilenen insanlarda, sendromun bazi veya buitiin 6zellikleri ortaktir.
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sonlandirma (termination). Gebeligin doktorlar tarafindan erken sona erdirilmesi.

yer degistirme (translocation, translokasyon). Kromozom materyalinin
yeniden diizenlenmesi. Bir kromozom parcasi kirihp yanhs yere tutundugunda ortaya
cikar.

rahim (womb). Kadin viicudunda, gebelik sirasinda bebegin icinde blyudugi bolim.

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 s6zluk yalnizca genetik klinigi icin tasarlanmigtir.
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