GENETIK HASTALIKLAR VE
GENETIK DANISMA




Genetik Hastaliklar ve Genetik Danisma

» Bir insanin sagligi, gorunumu, kisiligi ve
yetenekleri, genetik yapisi ve icinde yer aldig!
cevrenin etkilesimi ile belirlenir.

» Kisinin genleri onun potansiyelini olusturmakta,
cevresi ise bu potansiyeli sinirlamada veya
ortaya cikarmada yardimci olmaktadir.

» Sagligin korunmasi ve surdurtulmesinde ¢evrenin
ve genetik yapinin kontrolu giderek artan onem
kazanmaktadir



GENETIK HASTALIKLAR :

» Genetik hastaliklar aile bireylerinin birbirlerini
genlerle aktardiklar hastaliklardir.



Genetik hastaliklar

Terminoloji :

O Herediter hastaliklar (Kaltsal Hastaliklar):

1 Konjenital hastalik (Dogumsal Hastaliklar):




Genetik Hastaliklar

Dort grupta toplanabilir

Genis etkili mutant genlere bagl hastaliklar

(mendeliyen hastaliklar)

Multifaktoriyel (poligenik) kalitimli

hastaliklar
Kromozom hatalarindan olusan hastaliklar

Atipik kalitimi olan tek gen hastaliklari



Kromozom hatalarindan olusan
(sitogenetik) hastaliklar

» Otozomlari igeren sitogenetik hastaliklar
Trizomi 21 (Down Send)
Trizomi 18 (Edwards Send)
Trizomi |3 (Patau Send)

» Seks kromozomlarini iceren sitogenetik hastaliklar
Klinefelter Send (46, XXY)
Turner Send (45, XO)
XYY erkekler



Kromozom hatalarindan olusan
(sitogenetik) hastaliklar

» En sik gorulen kromozomal hastalik
» Anne yasinin insidans uzerinde etkisi vardir

» Fazla kromozom genelde maternal kaynakhdir



Kromozom hatalarindan olusan
(sitogenetik) hastaliklar

» Enaz XX kromozomu ile | veya daha fazla Y
kromozomu oldugunda ortaya ¢ikan erkek

hipogonadizmi olarak tanimlanir.(XXY)

» Cogu 47XXY



Kromozom hatalarindan olusan
(sitogenetik) hastaliklar

» X kromozomunun kisa kolunun parsiyel veya tam monozomisi
sonucu ortaya ¢ikar ve fenotipik kadinlarda primer

hipogonadizm ile karakterizedir

» Cogunda 45X0 genotipi var.



Atipik Kalitim Sekilleri Olan Tek
Gen Hastaliklari

» Ug hastalik grubu vardir:

Triplet tekrar mutasyonlarinin neden oldugu hastaliklar

1 Frajil X Sendromu

Mitokondriyal genlerdeki mutasyonlarin neden oldugu hastaliklar

1 Leber’in herediter optik noropatisi

Genomik imprinting ile ilgili hastaliklar
1 Prader-Willi Sendromu
=1 Angelman Sendromu



Genetik Danisma



Genetik Danismanlik Gerektiren
Durumlar



Akraba Evliliklerinde Genetik
Danisma



Genetik Danigsmada Vakaya Yaklasim



Genetik Danisma Ne Ise Yarar?



