Jendi dogu-
mundan 9 ay
ince, “Brit-

tany Nicole Abshi-
re”, ileriki yasamin-
da kargtlagabilecegi
belki de en dnemli
stnavda “basanh”
oldugunu kanitla-
mig oldu! Brit-
tany'nin diinyaya
gelmesine neden
olan “embriyo”nun,
bisliinen ilk hiicrelerinin, Brittany’nin ailesi igin kabus hali-
ne gelen ve dlimciil bir genetik hastalik olan “Tay-Sachs™
hastahigint tagimadigs bulunmugtu ve genetik uzmanlart bu
bilgiyi, Brittany heniiz diinyaya gelmeden, hatta embriyo
daha rakim igine yerlesmeden ince elde etmiglerdi. Miij-
deli haber aileye verildi ve “embriyo Brittany”, annesinin
rakmine yerlestirilerek, 9 ayltk uzun yolculuguna koyuldu.
1989 yihnda cocuklarindan birini Tay-Sachs hastaligindan
yitiren Brittany’nin anne ve babast ne yazik ki, bu hastal-
gin genleri agisindan tagiyicr durumda idiler. Bu ise bundan
sonra dogacak her cocukta aynt hastahigin tekrarlama riski-
nin olmast demekti. Bu noktada Abshire ailesi inemli bir
karar ald:: Aynt genetik hastaligin bulunmayacagina dair
1bbi giivence verilmezse yeniden gocuk sahibi olmay di-

Embriyodan ilk Izlenimler
Prenatal Tam

siinmeyeceklerdi.
Bu durumda ge-
netik testler ba-
yan Abshire'a ya
gebelik dinemin-
de (prenatal tant)
ya da bay ve ba-
yan Abshire’in
dil hiicrelerinden
olugan “embriyo”
iizerinde,embriyo
rahimde dillen-
meden (preim-
plantasyon genetigi) gergeklestirilecekti. 1993 ythnda Gary
D. Hodgen ve Eastern Virginia T1p Fakiiltesi Jones Ensti-
tiisii Ureme Merkezi Uxmanlar:, Abshire giftinden sperm
ve ovumlart topladilar ve laboratuvar kogullarinda 7 yumur-
tada dillenme sagladilar. Pre-embriyo adi verilen bu dil-
lenmis yumurtalar 3 giin sonra, 8 hiicreli dineme erigtigin-
de, Hodgen’in ekibi, her bir “pre-embriyo”dan tek bir hiic-
re elde ederek bunun DNA sin1, Tay-Sachs hastahigr agr-
sindan incelemeye aldr. Test 7 pre-embriyonun dirdiinde
bagart ile uygulandr. Yumurtalardan birinde hastalik sap-
tanmigt, diger iicii ise tagiyer bile degildi. Bu dig saghkls
embriyo bayan Abshire'in rahmine nakledildi ve bunlardan
biri “Brittany”i olusturdu. Brittany Ocak 1994’de saglikh
bir bebek olarak dinyaya geldi.

Gonul Ogur
GATA Tibbi Genetik Bilim Dali
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ENETIK HASTALIKLAR ya da daha

genis anlamda genetik ozellikler, nesil-

den nesile aktanlabilen, kimi zaman ise

soyajtaci i¢inde ailenin tek bir Giyesini

ilgilendiren dzelliklerdir. Bebeklerin
vaklagik %4’ii genetik bir nedenle olugan bozukluklar
(anomali) ile dogar. lleriki yaslarda ortaya ¢ikan sorun-
larla bu oran %8-15"lere ulagmakradir. Bugiin ¢ocuk
hastaliklart merkezlerine bagvuran hastalanin yaklagik
%30’u genetik bir hastalik nedeni ile incelemeye alin-
makradir.

Genetik hastaliklarin bir kismi ciddi zihinsel ve
bedensel bziirlere yol agugindan, kigiler, aileler ve
titm toplum icin énemli sosyal ve ckonomik sorunlar
getirmektedir. Gelismis iilkelerde, yenidogan tlimle-

ri iginde,dogugtan
bedensel ve zihinsel
oziirler ilk siray1 alir,
Ulkemizde akraba
evliligine ¢ok rast-
lanmasi, kimi gene-
tik hasraliklann go-
riilme sikligimin ge-
ligmis iilkelere oran-
la daha yiiksek ol-
masina neden ol-
makradir. Tiim bunlar, genetik hastaliklarin ve gene-
tik testlerin daha iyi taninmasint gerekrirmistir.

Genetik testler, hastalik tamisi icin kullanilan rest-
ler icinde dogruluk degeri en yiiksek olan ve en hizli
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gelisen testlerdendir. Amerika Birlesik
Devletleri Teknolojik Deneyim Ofisi'nin
kayitlarina gore, gelecek 10 yilda kullani-
lan genetik test sayist bugiinkiiniin 10 kan
kadar artig gosterecektir. Halen her yil bin-
lerce bebege, anne karninda iken “amni-
vosentez” ya da “koryonik doku biyopsisi”
adi verilen teknikler aracih ile pek ¢ok
genetik test uygulanmakradir. Genetik
testler tek bir teknolojiyle gergeklestiril-
mez. Daha gok, hiicrelerde varolan genle-
rin aktivitesi, varlig ya da yoklugunu orta-
va koyan bir dizi testi igerir. Genetik test-
lerle ilgili vaklagimlanin énemli bir basama-
gim “kromozomlarin incelenmesi, diger
deyisle sitogenetik” olugturmakadir.

Molekiiler diizevde kromozomlar de-
oksiriboniikleik asit (DNA) adi verilen se-
ker, fosfat ve baz kompleksinden olusur.
23 ¢ift kromozom igerisinde 6 x 109 baz
¢ifti meveuttur. Bugiinkii verilerin teme-
linde DNA yapisinda yaklasik 100 000 gen
oldugu disiiniilmekredir. Hiicrelerin bii-
viime, gelisme ve farklilagmasi ve tiim
metabolik aktiviteleri, genlerin kontroliin-
dedir,

Kromozomlar canli hiicrelerden elde
edilerek 151tk mikroskobu altinda incele-
nebilirler. Mikros-
kop alunda kromo-
zomlar, sentromer-
de birlegmis 2 kro-
matid vapisi vansi-
urlar. Her bir kro-
matid, ¢ift sarmall
DNA igermektedir.
Sentromer, kromao-
zomlan kisa kol (p)
ve uzun kol (q) ola-
rak ikiye bélen bil-
gedir. Kromozom-
lar sentromer loka-
lizasyonlarina gore
“metasentrik”,
“submetasentrik”
ve “akrosentrik”
olarak isimlendiri-
lirler.

Kromozomla-
rin, DNA'nin ve
genlerin yapilar, sayilarinin biitiinliigi
son derece dnemlidir. Bu biitiinliigiin bo-
zulmasi*mutasyonlan” simgeler ve insan-
oglunda ciddi hastaliklara vol acabilir.
Dogustan bedensel ve zihinsel dziirler, ai-
levi kas ve kan hastaliklan, kanser, seker
hastaligy, ailevi hipertansivon gibi pek gok
hastaligin kikeninde genomdaki bir bo-
zukluk varmakeadir,
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Insanda genetik bilgi (genom), hice cekirdedin-
de yer alan 46 kromozomda oplanmugir,
Kromozomlar “homolog* adh verilen ciftler hulin-
de bulonurlar, Her biri anne ve babadan gelen
bu 23 kromozom cifinden bir, diside XX erkekte
XY olmak izere “Ginsiyet Kromozomlan
kalan 22 it ise erkek ve kodnlarda benzer
yalar gasteren “Otozomal Kromozomlon” olus-
turur. Dl hicreleri hoploid sayrda (n:23), vt
faki dijer hicrelor ise (somak hicreler) diploid
sayido {20:46) kromazom icermektediler, Nor-
mal bir disinin kromozom yoprst 46, XX, erkegin-
ki se 46, XY olarak belirfenir

Kromozomlarda vapisal va da sayisal
olarak ortaya gikan degisiklikler “kromo-
zomal mutasyonlar” ya da “kromozom
anomalileri” olarak tanimlanmaktadir.
Cinsiyet kromozomlan diginda, hemen
tiim kromozomal anomalilerin %95’ inden
fazlasi “andploidi” seklinde, yani kromo-
zom sayisinin fazlahigi
veya kaybi olarak ortaya
gtkarlar. Daha az oranda
ise yapisal kromozomal
bozukluklar gériilebilir.
Gebelikleri tekrarlayan
diigiikle sonlanan aile-
lerde, diisen “fetus”da
kromozomal anomali
orani %60-70°dir. Zihin-
sel ve bedensel 6ziirlii
cocuklarin %20-25"inde,
olii dogan bebeklerin
ise %6°sinda etken, yine
kromozomal anomaliler-
dir. Tekrarlayan diigiik-
leri olan eglerde bu oran
%5-7, cocuklari olma-
yan ailelerde ise %2'dir.

Tiim yenidogan be-
beklerin 1/160" kromo-
zomal bir anomali ile
dogmakradir. Down sendromu olarak bili-
nen mongol bebeklerin dogumuna neden
olan hastalik, sayisal bir kromozom bozuk-
lugudur. 46 verine, toplam 47 adet kromo-
zomu olan bu bebeklerde, 21. kromozom
3 adettir; oysa normal bir bedende kromo-
zomlar giftler halinde (2 ader) bulunur,
Down sendromlu bebekler zihinsel ve be-
densel agidan sorunludurlar, Hastaligin or-
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verilen gifiler hafinde bulunurlar. Down sendromy, 21, kromozomun
Fazlohji nedeni le ortaya ckmaktadiy;
hastalorin 21. kromozomu 3 adetiir ve
toplom kromozom sayilan 47 dir.

b=
Kromozomlar, DNA'nim, hiiere baliin-

mesinin belirli bir fazinda kondansasyon
sonucy orfaya akmakfadirlar, Sentromer,
kromozomlan *p kisa kof ve “g" uzun
kol olorok ikiye aynr,
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tava gikma sikhgi, genel toplumda 1/700-
800 olmakla birlikte, 35 yagin iizerindeki
gebeliklerde bu siklik artar. 21, kromozom
diginda, hemen tiim kromozomlarla ilgili
sayl ve yapi bozukluklan olusabilir.

Halen pek ¢ok genetik hastahkra, kro-
mozom bozuklugu ya da gen degigikligi
tanimlanmiy durumdadir. Onceden belir-
lenmig genetik bir riskin oldugu tiim ge-
beliklerde, prenatal tam protokolii uygu-
lanmalidir. Prenatal tani, genetik bir has-
talik riskinin olmasi durumunda anne kar-
nindaki bebege, gebelik dénemi icinde
uygulanan kiiciik cerrahi girisimleri, gene-
tik testleri ve genetik danigmay iceren bir
programdir.

Prenatal tam alanindaki ilk geligme,
bebegin anne karmindaki gelisiminin go-
riintiilenmesini saglayan “ultrasonografi”
(US) yontemi olmustur. Fetal Ultrasonog-
rafi, gebelik sirasinda fetusta pek ¢ok be-
densel kusurun goriintiilenmesine olanak
saglayan bir yontemdir. Halen pek ¢ok iil-
kede, tiim gebeliklerde rutin olarak uygu-
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olamag salomaktadr. Sekilde ulrasanografi le eshit edtlmis b genetik
bedensal bozukluk {omfafosel) ilnmekted,



15-16. gebelik hoftasinda uygutomr. flem, fetus hicrelerinin efde edilmesi
amacr ile omniyofik kese icinden amniyofk s abnmasini hedefler. Anestezi
gerektirmeyen ve karm duvan yolu e uygulanan bir yoklasm,

larur. Prenatal ultrasonografik incelemeler,
igitebilecegimizin Gresinde ses dalgalan
aracilif ile anne rahmindeki bebegin gi-
riintiilenmesini amaglar. Yaklagim “so-
nar”, “sken”, “sonar-sken” ya da “ultraso-
und-sken” olarak da adlandinlir. Gebelik-
teki US ile ilgili ilk uvgulamalar 1948’ler-
de vapilmus ve ilk fetus giriintiileri de av-
ni tarihlerde alinmisur. Ultrasonografinin
klinikte vavgin kullanim ise 1970°lerde-
dir, Feral ultrasonografi, pek ¢ok fetal ano-
mali tamsina yardimer oldugu gibi, prena-
tal tant gingimlerinin uygulanmasina ve
hatta fetal tedavilere de olanak saglar. Gii-
niimiize dek, gebelik sirasinda, teshis
amact ile ultrasonografi uygulamasinin fe-

tusa va da anneye yinelik zararina ait an-
lamh bir bulgu yoktur. Ultrasonografik in-
celemeler sirasinda, X-iginlan kullaniimaz;
test sadece ses dalgalan ile ilgilidir. Halen
pek cok dilkede giivenilir bir yiintem ola-
rak uygulanmakeadir,

Genetik amagh prenatal tani yaklagim-
larimin bir digeri, geligmig iilkelerde vakla-
sik 25 yil 6ince uygulamaya giren “amnivo-
sentez” islemidir. Girigim, kromozomlar,
genler veya enzimlerin incelenebilmesi ve
genetik teshise gidilmesi igin, fetustan
hiicre elde edilmesi amacini giider. Bu
amagla, gebelikte yaklagik 15-16. haftalar-
da. rahim icindeki bebegi cevreleven am-
nivotik kese igindeki sividan vaklasik 15-
20 ml'lik drnek alinur, Islem annelerin ult-
rasonografi ile bizzat izlevebildifi, aneste-
z1 gerektirmeyen bir durumdur. Sivi, dzel
bir igne araciligi ile anne Karnindan (gi-
bek cevresinden) amniyotik sivi boslugu-
na girilerek elde edilir. Amniyorik sivi
icinde, fetusun bedeninden dokiilen hiic-
reler bulunmaktadir. Bu hiicreler, pek gok
generik hastaligin tamsina olanak saglar,
Tesrin tipine gore vaklasik 10 giin - 3 haf-
ta siiren ¢aligmalar, ailelere “genetik has-
talik riski™ artmig bulunan bebekler hak-
kinda cok degerli bilgiler verir. Ornegin
gebelikte, annenin tasidin bebekre Down
sendromu olup olmadifinin kesin teghisi,

Genetik Damsma Kimler I¢in Gereklidir?

Genetik hastaliklar agisin-
dan “Yiiksek-Risk Grubu"nu
olugturan ve Prenatal Tam
Programlarina alinmas) gere-
ken kisi ya da aileleri yu sekil-
de gruplandirabiliriz:

*Gebeligi siasinda 335 yug
veya daha fizerinde olan annc-
ler,

*Daha dneeki bir gocukla-
rinda, kromozom bozuklugu
(Down sendromu) sapranan
mi:lez,
mal dagisikﬂﬂéri-mﬁh ta-
siyser olan aileles,

*Gebeligi sirasinda ultraso-

nografide, fetusta hcdeu.sel
bozukluk, amnivotik sivi azli-
fa veya fazlahg) ve intrauterin

gelisme geriligi goriilen gebe-
likler.

*Gebelik sirasinda anne

kaninda, genetik hastaliklarla

ilgili tarama teseleri yilksek
risk gosteren aileler (iiglii tara-

ma testler, alfa feto-protein

diizey restlen),

*Ailede bilinen ve biyo-
kimyasal veya DNA analiz
yintemleri ile tani konabile-
cek bir hastalign yarhgmm
stz konusu oldugu aileler,

wSegic olaak ethek gocuk-
larinda gorillen kimi genetik
hastaliklar (Duchenne Miis-
kiiler Distrofisi, Hemofili A
ve B) agisindan riskli aileler,

*Onceki gebeliklerinde ne-
deni- agjk}numvan diigiikler
ve lii dogumlan olan aileler,

. *6nceki gocuklarinda omu-

| &Imm&dm sistemi kapan-

ma defekti olan aileler,
*Onceki gocuklarinda ge-
netik kokenli zihinsel ya da
hedensel tziir olan aileler,
*Akraba evliligi yapan ve
soy agaglaninda genetik bir
hastalik saptanan esler,
“Anksivete” grubu; klasik

_anlamda genetik hastaliklar

agisindan yitksek riski olmadi-
# halde rasig bebek konu-

sunda ciddi endise duvan ge-
beler.

Bunlarin diginda genetik
danigma ve inceleme gerekti-
ren dier kisi veya aileler:

#Nedeni bilinmeyen zihin-
sel ve/veva bedensel Gaiirii
olan ocuklar,

*Dogduklan zaman cinsi-
veti belirsiz olan bebekler,

*Ader girmeyen ve cinsi-
vet karakterleri gelismemig
geng kizlar,

#Sterilite sorunu olan ve
cinsiver karakterleri gelisme-
mig erkekler, :

sSterilite sorunu olan (go-
cuk sahibi olamayan) esler,

sGenerik kikenfi boy kisa-
Iiklari ve gelisme gerilikleri
olan kisi ve aileler,

skromozom analizleri ve
molekiiler genetik yintemler-
le tanisina ve tedavisine kat-
kida bulunabilecek kimi kan
hastaliklirt (kanser) olan aile-
ler.
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amnivosentez sonuct elde edilecek bebek
hiicrelerinin kromozomal analizi aracthg
ile konulabilir. Bebekteki kromozom va
da gen analizi disinda, anneve Down
sendromu riski voniinden uygulanan diger
testler, ornegin “Uclii Tarama Testi” ads
verilen hormon testleri va da ulrasonogra-
fi, rarama restleridir; séz konusu gebelige
prenatal tani uygulanmas geregini belir-
ten sinyaller verir. Ancak Down sendro-
munun varh@ va da yoklugu konusunda
kesin yorum getirmez, Kesin tant ancak
kromozom ve gen analizleri aracihi ile
gerceklesebilir.

Amnivosentez girigiminin ciddi bir act
vermedifi pek ¢ok anne tarafindan siklikla
(% 86) ifade edilmektedir. Hekimini izle-
yebilen ve olava konsantre olabilen bir an-
ne i¢in bu girisim biiviileyici bile olabil-
mektedir. Hekim uygun gordiigii takdirde
esler de girisimi izleyebilir. Son villarda
amniyosentez igleminin gebelifiin daha er-
ken dénemlerinde, 12-14. haftalar arasinda
uygulanmasini hedefleyen ve “erken amni-
vosentez” adini alan ¢alismalar gelistiril-
mistir.

Higbir cerrahi girisim risksiz degildir,
Amnivosentez sonucunda da %0.5 oranin-
da fetusun kaybedilmesi riski siz konusu-
dur; ancak bu iglemin vapilmadig 16, haf-
ta gebelikleri de %0.5-0.7 oraninda kendi-
liginden diigiik ile sonlanabilir; bu neden-
le igleme bagl artmus bir diisiik riski oldu-
gu soylenemez. Komplikasyon olarak gi-
rillebilen amniotik sivi sizmasi, genelde
ciddi bir problem vararmamakeadir, enfek-
sivon ise son derece enderdir,

Koryonik Doku Biyopsisi sonucu elde edilen plasenta dokusu (trofoblos-
fik doky): Fetuso ait genetik festler bu dokudan gerceklestiriimektedir
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Koryook doko byopss, gebeigin 10111, bk oyudonmaliods,
Geneti tester icn plosentodon porca ohmmosm hedeflr, Dogom kanoh yo
da konn dovant yol e gerceklestii

“Korvonik doku bivopsisi™ (CVS) adi
verilen girisim, gebeligzin 10-11. haftalann-
da uygulanan bir difer prenatal tani viinte-
midir. Bu vaklasimla elde edilen hiicreler
plasenta kaynakhdir. Islem, anestezi ge-
rektirmez, kann Gzerinden va da dogum
kanaly aracihgy ile uyvgulanabilir. Koryonik
doku bivopsisi, gebeligin ¢ok erken dine-
minde uygulanabilime avantajma sahipuir;
hiivlece aileler erken gebelik dénemlerin-
de teshis hakkinda bilgi edinebilirer. Is-
lemden kavnaklanan diigilk nski amnivo-
senteze gire daha viikksekor (%2-5).

l'iim bunlarin disinda ferustan kan el-
de edilebilmesini saglavan ve gebelikte
giibek kordonundan kan alinmas) anlamina
velen “kordosentez” ve rahim igindeki be-
begin dogrudan gorillebilmesini saglavan
“fetoskopi”. daha sinich kullamim alanlan
olan diger prenatal tam vaklagimlanndan-
dir, Prenatal tani uygulamalannda halen
varlan en ug nokr, gebe annenin kanin-
dan, ferusa ait hilerelenn toplanmasi ve ge-
netik restlenin bu hiiereler fizennde ger-
veklesurilmesidir. Heniiz deneme agamau-
sinda olan bu ¢alismalarda hareker nokrasi,
gebe olan bir annenin kanimda az savida da
olsa bebege aic hticrelerin olabileceg ger-
cefidin. Halen ovgulanan vintemlerle ki-
vaslandifinda van etkilen vok denecek ka-
dar az olan bu ginsimle 1lgili sorunlar, ¢lde
edilen hilerelerin hepsinin fetusa air olma-
difir, anneve aie hilerelerin teste Kangip
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Akraba Evliliklerinde Genetik Model!
Genler aile Dyelen trafmdan paylagil-
maktadir. Generik bir hastlik iin tag-

e vies olan bir Kisi (), bu geni gocuklan-

| na %30 olasilikla akranr, Aym sovdan

; gelen kigilerin aym hastalik genini tag-

ma olasihiklan bu nedenle narmal top-

Tuma oranly yitksekeir, Genenik hasta-

liklar igin tagryson olan 2 Kiginin evien-

. mesi halinde (gkraba eviiliklen) doga.

= ) cak gocuklar 174 olasithkly “hasta™ oo

) '.' " larz 34 olasilikls ise saghklidirlar. By

- - 3in, 203" agyicn C1), 1/37) ise mma-
tnen saplikly olacakr

vanhs sonuglara vol agabilecefy, fetusa aic
hiicre savisinim ¢ok kisith olaca@ paralelin-
dedir. Gabalar bu sorunlann asilmasi ve
testin vavemlasmast yoniindedir,

Genetik prenatal taminin uygulandigs
aileler, bebeklerinin saghikl oldugunu -
rendiklerinde o diineme dek zihinlerini
kurcalavan sorulara vanit bulduklanndan
bir anlamda kabuslan sona erer ve huzurlu
bir gebelik donemi gegirirler. Kimi gebe-
liklerde ise ferusun geneuk vinden hasta
oldugu anlasihr. Agir bedensel ve zihinsel
tziirlere yol agan genetik bir hastalik soz
konusu ise, aile istedif kdirde, gebelik
sonlandinhr. Genetik hastaliklann pek ¢o-
punun dofum sonrasi tedavisi. bugiinkii
kogullarda ne vazik ki olanakl degildir.

Prenatal tamimin dnemli vararlanindan
biri, dnceki gocuklannda genetik hastalik
olan ailelere saglikli gocuk sahibi olma ola-
naf vermesidir. Kimi aileler tinceki ¢o-
cuklannda va da aile yakmlannda vasadik-
lar sorunlar veniden yasavacaklan kusku-
st e tekrar gebe kalmavi reddetmekredir-
ler. Ovsa gen veva kromozom bozuklugu-
nun oldugu whmin edilen durumlarda, ge-
belik sirasinda ferusun bu hastah@ ragvip
ragimadifinin tgrenilmesi olanaklidir. Bu
konuda Gneml olan nok, allede genenk
hastalifin olan kisinin genetik icelemelen-
nin zaman yitnlmeden yapilmasidir. Ge-
nenk hastaliklar dltiimle sonlandiklarinda,
kigimin geneuk inceleme yansi da bulun-
madh@indan ailenin diger iivelerine “siiz
konusu genetik hastalik™ agisindan yar-
dimar olabilmek ve gebelikte penerik am
sansim saglamak, bugiiniin kosullarinda
gok giigeiir, Bu ghigligii agsmak i¢in Hu-
man Genome Project (HUGO) adi verilen
kapsamli bir proje baglaalmusur. HUGO,
1987 vilinda baslatilan ve insan genomun-
da bulunan vaklagik 100 bin genin DNA
vapisinit ve kromozomlar fizerindeki verini
belirlemeyi hedefleyen bir projedir. Proje-
nin tamamlanmas halinde, halen tim rek-
nolojik gelisime karsin ¢ok kisithi venler
getiren genetk testler
birgok farkh bovut ka-
zanacak, bunun vaninda
gen tedavisi akef olarak
vasamimiza kanilacakor.

Prenatal tam giri-
simleri ve daha sonraki
genetik ¢alismalar, bu
konuda uzmanlagmis ki-
siler tarabindan viiriitiil-
melidir: aksi takdirde
fiziicii sonuglar dogabi-

hir. Aileler iincelikle ge-

netik merkezlerinde “genetk danigma”
alarak bilgilendinlmelidir, Generik danis-
ma sfirect iginde ailelerin soy agaci ¢ikan-
lir ve bilinen tiim iiveler ile ilgili saghk
durumlart belirlenir; eldeki tilm ubbi veri-
ler incelenir: tanivi koymak va da dogrula-
mak ¢in gerekli genenk restler gergekles-
tirilir. Sonugta aile veva kiside stz konusu
genenik hastahfin olup olmadigy, varsa
hastahigin ne oldugu, uzun siirede nasil
seyredecef, yaratabileced problemler, so-
nuglan ve alinabilecek dnlemler, varsa te-
davisi hakkinda bilgi venlebilir. Ailedeki
difer kigilerin veya dogacak gocuklann soz
konusu genetik hastaliklar agisindan
tagivabileceklen nsk belirlenir, Hastalifin
gebelik sirasinda teghis (prenaral tani) ola-
naginm olup olmadify saptanmir; prenatal
tam vaklagimlan anlaulbir; testler kabul
eden ailelerde, uygun kogullarda bu vakla-
simlar gergeklestinlerek, gebelik sirasinda
stz konusu genetik hastlifin taninmas:
saglanir va da altemartif vaklagimlar ger-
ceklestirlir.
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