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Insan viicudunda her hiicre 23 cift halinde 46
kromozom tasir.

22 cifti genel genetik ozellikleri tasirken, 23. cift
cinsiyet kromozomudur.
Cinsiyet kromozomlar1 X ve Y harfleri ile ifade edilir.

X kromozomu kadin cinsiyet kromozomu; Y ise
erkek cinsiyet kromozomudur.

Baskin genler bir kromozom ciftinin tek biri tizerinde
bulundugu halde etkisini gosterebilen genlerdir.

Cekinik genler ise ancak her iki kromozom iizerinde
de bulundugunda etkisini gosterebilen genlerdir.



Baba

Baskin Cekinik

Baskin BB BC

Anne

Cekinik CB CC

BB: %25 olasilikla hastalik hi¢ ortaya ¢ikmayacaktir.
CB ve BC: %50 olasilikla hastalik ortaya ¢ikmayacak ama gocuk tasiyici

olacaktir.
CC: %25 olasilikla hastalik ortaya ¢ikacaktir.



Baba

Baskin Cekinik

Baskin BB BC

Anne

Cekinik CB CC

BB ve CB: Babadan gelen hastalik tasiyici baskin gen nedeniyle %50
olasilikla hastalik ortaya c¢ikacaktir.
BC ve CC: %50 olasilikla hastalik hi¢ ortaya ¢cikmayacaktir.



Baba

X Y
X XX XY

Anne
X XX XY

Bebek %50 olasilikla kiz ve %50 olasilikla erkek olacaktir.
Bebek kiz ise %50 olasilikla tasiyici (XX), bebek erkek ise %50
olasilikla hasta olacaktir (XY).
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Stitte bulunan galaktoz adli seker molekiilinin viicut
tarafindan parcalanamamasi sonucu gelisir.

Galaktoz viicutta birikerek, zihinsel yetersizlige,
karaciger ve bobrek hastaliklarina, ve katarakta
neden olabilir.

Erken donemde fark edildiginde (4 aydan once) siit
ve st Uiriinlerinden yoksun bir diyet uygulanir ise,
olumsuz etkileri engellenebilir.

[1k belirtileri kusma, halsizlik, sararma ve kilo
alamamadir.



Bir proteinin eksikligi, beyinde sinir hiicrelerine zarar
verici bir maddenin olusmasina neden olur.

Bu hastalikla dogan cocuklar baslangicta normal
gorunurler.

1 yasinin sonuna dogru belirtiler ortaya cikmaya baslar.

Zihinsel yetersizlik, nobetler, korliik, ve fel¢ ile devam
eder.

4 yasinda ise genellikle olim gerceklesir.

Ergenlik veya yetiskinlik doneminde ortaya ¢ikmasi ise
nadir bir durumdur.

Tedavisi yoktur.



Fenilalanin adl1 aminoasit, baska bir aminoasit olan tirozine
dontstiiriilemez.

Kanda ve viicutta birikmeye baslar.

Biriken bu aminoasit beyinde kalici ve ilerleyici hasara yol
agar.

I1k belirtileri acik ten, acik sac ve goz rengi, zihinsel

becerilerde gecikme, ba§ gelisiminin yavaslamasi,
hiperaktivite, istemsiz hareketler ve nobetlerdir.

Erken donemde tanis1t mumkundur.

Proteinden yoksun bir diyet uygulanir ise (gebelikte anne igin,
dogduktan sonra ise bebek icin % zihinsel yetersizlik
engellenebilir.

Aksi takdirde agir derecede zihinsel yetersizlige neden olur.



» X kromozomundaki bozukluk, enzim
eksikligine ve bu nedenle bazi1 kimyasal
maddelerin viicut tarafindan
parcalanamamasina yol acar.

» Tipik bir yuz ve viicut yapisina sahip olurlar.

» Cikik alin, kiictik burun, gociik burun kemigi,
biiyiik dil, kafa ve karin goruliir.

» Kalp, solunum, eklem ve kemik problemleri
siklikla gorulur.

» Erkeklerde daha sik gortilmektedir.

» Erken donemde ortaya cikar ise zihinsel
yetersizligin derecesi de artar.

» Tedavide, eksikligi yasayan enzim viicuda
disaridan saglanmaya calisilir.




Enzim eksikligi sonucu bir seker
molekiliiniin parcalanamamasi ile gelisir.

Biriken bu molekiil kalpte ve diger
organlarda hasarlara yol acar.

Tipik bir yiiz ve viicut yapilari vardir.

Duz bir ytiz, utak bir burun, go¢tk bir
burun kemigi, buiyiik dil, genis alin ve
clicelik gorulir.

Boylar ilk y1l normalden hizh uzar, sonra
ittikce yavaslayarak 3 yas civarmda
urur.

Zihinsel yetersizlik, kalp problemlersi,

sagirlik, I\;ulamk gorme, eklem

Iiroblemlerl ve omurganin gelisimi ile
gili problemler de goriiliir.




Genetik Mikrosetali

O

*Beynin gelisememesi soz konusudur.

=Ileri derecede zihinsel yetersizlik olusur.




Viicudun bazi seker molekiillerini
parcalayamamasindan kaynaklanir.

Cocugun gelisimi baslangicta normaldir.

Dil gelisiminde gerileme, dikkat problemleri,
hiperaktivite, saldirgan ve agresif davranislar, uyku

bozuklulari, hareket kisithliklari, eklemlerde kasilma
ve zihinsel becerilerde gerilik ile devam eder.

Kalin kaslar tipiktir.
Ergenlik donemine kadar yasarlar.
Tedavisi mumkun degildir.







X kromozomundaki bir gendeki bozukluga bagli olarak
ortaya cikar.

Erkek bebekler genelde diisiik veya olii dogum ile
sonuclanir.

Kiz bebekler ikinci X kromozomu sayesinde yasarlar.

Gelisim bozuklugu, kafa biiyimesinde yavaslama, gevsek
kol ve bacaklar, konusma bozukluklari, elleri
kullanamama, bel kemiginde asir1 kivrilma, solunum
rahatsizliklari, stereo tipik davranislar ve ileri derecede
zihinsel yetersizlik goruliir.

Ergenlik yaslarina kadar yasayabilirler.






» Gelisimsel gerilik, kuciik kafa, killanma, ortada
birlesen kaslar, uzun kirpikler, kiiciik kalkik burun,
ince dudaklar, kiiciik disler, eller ve ayaklar, gorme
ve isitme bozukluklari, ayak parmaklarinda kismi
birlesme, nobetler, kalp problemleri goriiliir.




Rubinstein-Taybi Sendromu

O

» Genis el ve ayak basparmaklari, gaga burun ve tipik
bir yiiz, kisa boy belirtileri arasindadir.




Hastaligin kesin nedeni tam olarak bilinmemekle beraber, grip, soguk

alginhgi ya da su(;i(iegi gibi viral enfeksiyonlar nedeniyle aspirin kullanan

ﬁocuklarda ve genclerde, ‘Reye Sendromu’ riskinin cok yiiksek oldugu
ilinmektedir.

Bir arastirmada, ‘Reye Sendromu’ olan ¢ocuklarin yiizde 90’1nin aspirin
almis olduklar: belirlenmistir.”

Karacigerde yag birikimi ve beyin ici basincta asir1 yiikselme olur.

Hastalik, grip gibi atesli bir viral enfeksiyondan 1-14 giin sonra 2 asamal
rahatsizlik olarak ortaya cikar. Ilk donemde siddetli ve siirekli bulanti,
kusma ile beraber asir1 yorgunluk, uyku hali, cevreye ilgisizlik gibi beyinle
ilgili belirtiler goriiltr. Ikinci donemde ise kisilik degisikliklerinden biling
bulaniklig1 ve komaya kadar giden sinir sistemi belirtileri goriiliir.

Erken donemde tedavi edilmedigi zaman, oliim ihtimali ytliksektir.

Gec tan1 konanlarin yiizde 90’1 kaybedilirken, erken tani ve dogru tedavi
alan hastalarin yiizde 90’1 hastalig1 atlatabilirler.

Reye Sendromu’ndan iyilesen cocuklarin bazilar1 tamamen diizelir, ama
ﬁalzli)aorl'}nda zeka geriligi gibi birtakim norolojik ve psikolojik belirtiler
alabilir.



Tiroksin hormonu beden ve beyin gelismesi tizerinde
buiyiik etkileri olan bir hormondur. Baz1 ¢cocuklarda
dogu§tan bazilarinda da daha sonraki yaslarda tiroksin
hormonu eksikligi gorulmektedir. Dogustan olan
bozukluklarda ya tiroit bezi bulunmamaktadir ya da
hormon sentezinin c¢esitli asamalarinda bozukluklar
gorulmektedir.

Kiz cocuklarinda tuc¢ kat daha sik gorulmektedir.

Hastaligin erkenden teshis edilmesi ve uygun tedaviye
baslanmasiyla beynin zarar gormesine engel olunabilir.

Tedavi icin eksik olan tiroksin hormonu viicudun
gereksinimini karsilayacak miktarlarda disaridan verilir.



Bu cocuklar az aglarlar, cok uyurlar. Uyumadiklar zamanlarda ise
uyusukturlar, cevreye karsi ilgileri azalmis, kopmus gibidir. Meme
emmede tembel davranirlar, aciktiklar1 zaman aglamayabilirler.
Genellikle kabizdirlar. Hiriltili bir sesle soluk alirlar. Bu cocuklarin “yeni
dogan fizyolojik sarilig1” uzun siirer. Karinlar: genistir ve karin fitiklar:
olabilir.

Kalp atislan yavas, viicut 1si1lar1 diisiiktiir. Derileri soguk, kuru ve
kalindir.

Alindaki sach bolge kaslara daha yakindir ve alin derileri ozellikle
aglarken kirisir. Yiizde aptal bir goriinim egemendir. Gozler birbirinden
daha uzak, burun kemigi gociik, bakislar cansiz, dil normalden cok
biiyiiktiir. Ag1z yar1 acik ve biiylimiis dil bir miktar one sarkmastir.

Dislerin ¢ikmasi, cocugun oturmasi ya da yiiriimeye baslamasi gecikir.
Boyca biiylimesi yasitlarinin gerisindedir. Boyun ve parmaklar kisadir,
eller daha genistir. Zihinsel yetersizlik gelisir ve yas ilerledikce daha
belirginlesir.



Kretenizm




Normalde kanda biriken bilirubin karaciger tarafindan tutulur
ve safra ile bagirsaklara salgilanir. Daha sonra diski ile atilir.
Karacigerin bilirubini yikim hizindan daha fazla bilirubin
olusacak olursa, sarilik ortaya c¢ikar. Bu durumun birkac
nedeni vardir.

Yenidogan bebegin karacigeri heniiz gelismesini tamamlamamastir. Bu
yiizden viicutta biriken bilirubini yeteri kadar uzaklastiramaz,

Ylenidogan bebeklerde karacigerin yikabileceginden daha fazla bilirubin
olusur

Bebegin bagirsaklarina salgilanan bilirubinin buytk bir kismi digki ile

disar1 atilamadan tekrar geri emilir.
Kana rengini veren kirmizi kan hticreleri, hemoglobin denen
bir madde icerirler. Yasam stireleri kisa olan bu hiicrelerin,
olmesi sonucu ortaya ¢ikan hemoglobin sar1 renkli bilirubine
dontsiir. Normal yenidoganlar ihtiyacindan fazla kirmizi kan
hiicrelerine sahip olduklarindan ve karacigerleri hentiz yeteri
kadar olgunlasmadigindan olusan bilirubini hemen kandan
uzaklastiramazlar.



Saghkli, zamaninda dogan yenidoganlarin %50’ den daha fazlasinda
sarilik goriilir. Yenidogan bebeklerin karacigerlerinin hentiz yeteri
kadar olgunlasmamasina baghdir. Genellikle 2 ile 4. giinde goriiliir. Bir
iki hafta icinde kaybolur.

Prematiire bebeklerde ve kan uyusmazhig yasayan annelerin
bebeklerinde goriilme riski daha fazladir.

Kandaki bilirubin ¢ok yiikselecek olursa bebege zarar verebilir, beyinde
hasar yapabilir.

Hafif sariliklarda tedavi gerekli degildir. Agir durumlarda fototerapi
denen oOzel 1sinlar veya diger tedavi yontemleri ile tedavi gerekebilir.
Fototerapide mavi ve beyaz 151k yayan floresan lambalar1 kullanilir.
Boylece bebegin viicudunda biriken bilirubin kolayca atilacak sekle
dontisiir. Bebege ciplak olarak fototerapi uygulanir. Bebegin goziinii
1sinlardan korumak icin goz bag kullanilir.



Fototerapi




Kandaki glikoz ¢ok hizli tiiketildigi yada yeterli oranda salgilanamadigi
durumlarda veya glikoz diizeyini ayarlayan insulin hormonu asir1
salgilandiginda ortaya cikar.

Diyabet hastasi annelerin yeni dogan cocuklarinda ileri derecede diisiik seker
seviyeleri gortlebilir.

Hemen tedavi edilmediginde beyinde agir hasara ve zihinsel yetersizlige yol
acabilir.



Az yada fazla sayida kromozom
Silinme

Mikro silinme

Yanlis yerlesme

Tersine donme — alt tist olma
Ciftlenme

Halka kromozom









Frajil X




Klinefelter Sendromu




Bir cinsiyet kromozomunun eksikligi soz konusu
olmaktadlr

{ume geriligi, yele boyun, cinsel gelisim bozukluklar
ile kendini gosterir.

Fenotipik olarak kadin gortiniimiindedirler. Boyunda
yelelesme, meme uglar1 arasindaki mesafe genis ve
gogiis kafesi 'yassidir. Uterus ve dis genital organlar
gelismemistir.

Boy kisalig1 her yasta belirgindir. Erlﬁqn boylar1 130-
150 cm arasinda de%<1§11' Buna karsin kemik yasi
oldukca normale yakindir.

Bu cocuklarda ergenlikte adet kanamasi gerceklesmez
ve kisirdirlar. Meme gelismesi olmaz.

Turner sendromunda genelde zeka normaldir. Ancak
matematik ve mekansal kavramlar1 kazanmada
zorluklar yasar.

Turner Sendromunda en cok goritilen
anomoliler :
Yiiksek damak, gorme kusurlari, i¢c kulak bozukluklar
Yele boyun, diisiik ense sac ¢izgisi, kisa boyun
Kalp ile ilgili baz1 sorunlar
Atnalibobrek, cift lireter




Prader-Willi Sendromu

O

Narrow temple distance
and nasal bridge

Almond-shaped eyes
Mild strabismus

Hypotonia
(decreased

\\  Thin upper lip
muscle tone)

| Downturned mouth

Overweight




Cri du Chat Sendromu

Simian
crease (]

Normal palm




Wolt-Hirschhorn Sendromu
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22(q11deletion Sendromu
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Fetal Alkol Sendromu

Enfeksiyonlar
Menenjit
Kizamikcik
Cytomegaloviriis
Encephalitis
HIV
Listeriosis
Toksoplazma

Travma ve yaralanmalar
Zehirlenmeler
Beslenme yetersizligi
Cevresel etmenler



Fetal Alkol Sendromu

O

. Small head circumference
Skin folds at the corner of the eye

Low nasal bridge Small eye opening

mall midface
Short nose Sma

Indistinct philtrum (groove between Thin upper lip

nose and upper lip)




