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Prediktif (Presemptomatik) Genetik Test Nedir?
brokg¢r kanser dékéendaki ‘
esempt omati k, °ng°r¢ veya hac
kénda bil giler I -ermektedir.
bul manéza yardémcé ol mak amaceéeyl
Prediktif genetik test nedir?
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Ni -in prediktif genetik test yap
Predi ktif geneti Kk test yapt ér ma
°n¢nde bulundur mal éyéem?

Genl erimiz hakkénda
kr omozoml ;

ikl e genlerin ve
tif anl amamé

geneti k test.i

Gen ve Kromozom nedir?

Véecudumuz mi Il yonl ar ca h¢e¢creden
genlerin tamaméné i-erir. Genl er
naseél -al ékacajéeneée kontrol eden
genl er g°z rengi mi z, k an grubunm
°zelliJimizin olukmaséndan sorum
Genl er kromozom ol ar ak tanéml an
takéneérl ar. Genelli kle -o0jJu he¢c
Kromozoml arémézé anne ve babaméz
bir t ak émeé annemi zden vV e dijer
babamézdan al éreéez. Be°ylelikle 2
bir i fade il e 23 -0 ft kromozom
genl erden ol uktuju I -1n hemen t
kopyaséneé, her biri bir ebeveyn
babamézdan al ér éz Ebeveynl eri mi
ol mamezén alteéenda yatan ger-ek b
i1l e genler DNA ismi verilen bir
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ail e bireyl eri h a
sorumlul ukl ar éne
zorl anabilirler B
bir hastal €] én ol
ol dujunu bil mek, P
a-é&l ardan gel ece]j
olanak verir.

g) Testin Zamanl
Ejer test yaptérmaya karar verdi
kararénézé g¢-lexktiren déksal fa
Zzamané se-iniz. Evliilik veya do]j
bokanma, ayréel mal ar , i K yerindek
zamanl ar test yaptérmak 1 -in zor
sonu-lar ne olursa olsun kendini
ne yapacajénézée °nceden planl ama
¥rnejin; kesin olmasa bile fien
kadar kesinlikle yaptérmayacaj] ém
ver meni ze yardémcé ol abilir Bu
g°zden ge-irmek ¢zere bir kenara
Test sonu-I| aréne al déjenezda ge
verecejiniz karar hakkénda emin
uzmanl ar é Il e kararénézeée tart
uzmanéndan randevu al manézeén, t o
gel meyecejini unut mayéneéez.
Daha Fazla Bil gi i -1 n:
¢ocuk Solunum Yolu Hastal ékl ar e

Tel: 0534 5707627
Web:http://mwww.kistikfibrozis.com
E-mail: kistikfibrozis@gmail.com

3
kekil 1: Genler, Kromozomlar ve
Kromozom genleri
icermektedir
Genler DNA' dan olusmaktadir— <
© Clinical Skills Ltd
Bir genin bir ya da her i ki kopy
bir Kekil de -al ékmaseéneé engel |
(mutasyon), bazen kal étém vyoluy
kendi mi zde de ol ukabilir. Boyl
vecudumuza dojru bilgilerdi ver em
neden ol abilir. Kistik fibrosi z,
hastal éj é gi bi binlerce farkl é
hastal ekl arén bazeéelaré dojumla |
yakamén il erleyen d°nemlerinde o
-ok yakamén ge- d°nemlerinde ort
durul muktur .
Bl ¢m 2 Predi ktif Genetik Testl e
Prediktif Genetik Test Nedir?
Predi ktif test, ki kinin °zell ikl
bir hastal éja sahip olup ol maya



4
ol up ol madéejé hakkénda bil gi S a
°rneji al énarak yapel ér. Kan, g
Pl kki i bel irli bir gen ya da
ol madejéené belirlemek ¢zere anal
edi |l diJi hakkeée&nda®eneataihka I alzd raatb
Yapél an Kkliemlimén? brok¢grde bul abi
Hangi durumlarda predi ktif genet
Ailenizde bilinen bir genetik ha
deji kmi Kk (mutasyonu takéyan) ge
gel en bu deji kKmi Kk genin var ol
predi ktif test yaptérabilirsini
isteyebilirsiniz:
1. Hast al éjJ én °nl enebilir veya
Kekil de tedavi edilebilir ol m
2. Hastal @] én °nl enebilir veya
Kekil de tedavi edilebilir olm
1 ¢ocuk sahibi ol maya karar v
veya -ocukl areneéezén ri skl eri
durumunda.

yakal anma

1 Hastal éj a
ol maneéen sajl ejenezl s
0

sahi bi

al maneéza yar démcé | abil e
durumunda.
1 Kendi gel ecejini

fazl a bil giye

istemeniz ve Dbelirsizlik yerine
hakkéenézdaki k o
kavukmaseéne t e
durumunda.

Bazé kikiler aile bireyleri i -1n
ri skl eri hakkeénda bil gi edi nmek
dijer aile bireyleri i se sahip o
ol mamayeé tercih ettikler:i i -1 n t
konuda hassas ol manéz gerekebil:i
ail e bireylerine i stemedi kl er i
hakkéenda bilgiler verebilir. Ayn
il e ibgili saygeée duymaneze g ¢
ol abil ecejini unutmayeénéz. Genet
babanén farkl eéeléjeée (°rnejin biyo
ol mayabilir) gibi aile sérl arénée
yaptérérken insanlarén aile °ykyg
ayne genl eri payl akméyor ol maneé
ol asél ekl ar én var |l éj é t est yap:
bilinmelidir.

f) Gizlilik, Sigorta ve Mali Durum
Gizlilik
Geneti k test sonu-I|larénéza eriKi
yaptérdejeneze veya test sonu- |
ki mseye s°yl eyemez.
Sigorta
¥zellikle bel irli bir mi kt ar én
bakvurdujunuzda, sigorta Kirket
hakkeéendaki t éebbi detayl ar e sajl
Kirketl eri ve i kKverenlerin sor ma
¢l keye b¢yeék oranda dejJ i kKmekt e
yapt ér mayé dekende] é¢ngz geneti Kk
kapsamda ol up ol madejéné ©°Jrenme
uzmanéna sorunuz ve ulwusal yasal
Mali Durum
Geneti k bir hastaleéekla yakamak p
bir hastal @&fja sahip olan kixkiler
t¢e¢megyle -al ékmayé bérakmak zorun



Hamil eli k sérasénda fetg¢se test

teknik ol an Prei mplantasyon Ge
adl andéréelan testin yapeéel masé m¢
remenin uygul andej é -1 ftleri
del Il endi kten sonra (embriyo duru
ol madejée test edil mektedir. Sade
ebriyol ar annenin rahmine yerl e
s¢re-tir ve herkese uygun dej il
bil gi vV e Ssi zin I -in uygun ol u
doktorunuzla g°r¢é¢kmelisiniz.

e) Dijer Aile Bireyleri

Bir-ok dur umda genetik t est

yakénl akmaséné sajlar ve aile di
ol abilir. Bazeée durumlarda ise s
sékénteya neden ol abilir. Test <
dijer aile bireyleri il e ol an i
d¢ Keénmek Ve bir sonuca var mak i
belirlenebil mesi i -1 n °ncelikle
yaptérmak i -in i kna ol masé ger ek
zor ol abilir. Bazen ail e bireyl
kaybetmi kl erdir. Ayr éca ge- mi Kt
hat éerl anmaséna neden ol acajéndan

uzmanl ar é

Genetik

ZOor ol abilir.
sunabilirler.
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Predi ktif Test il e hangi hastal é
G¢enegmegzde bazé hastal ekl ar I -1 n
¥rnejin:
l) Bazé kanser tiplerinde KaBadea f

Prediktif Genetik Test br ok ¢r ¢ ne bakéneéez) .

2) Sinir sistemini etkileyen (n°ro
-Huntlngton hastal eéj é
Kal étsal ataksi ve spasti/
3)y Kasl arée etkileyen (n°rom¢gskel er

- Miyotonik Distrofi

- Fascioscapulohumeralm¢ s k ¢ 1 er di str o
4) Kal bi etkileyen (kardiyak) baze

- Hipertrofik kardiyomiyopati (HCM)

- Uzun QT sendromu gibi
ORi skd ile neyi kastediyoruz?
¢oju duruml arda (kanser hari -)
genel |l ikl e hastal éJ én ortaya -é¢&
Ki mdi |l ik hastal é] én hangi yakt
etkilenecejinizi ve semptomlar én
etmek genellikle m¢gmkegn dejil dir

E]er ri sk alteée
biri I -1 n p e
uzmaneéndan

ol dujunuzu his

i f t est yapt €

al mal eséeneéez.

Genetik S¢reci

test yaptéermadan °nce
ejer °yl eyse, t

i f
idir Ve
i n aranacaj éna kar ar ver
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al énmal edeér . Hastal éktan et kil e Ej er tes
deji kmi Kk geni tespit etmek i-in belirle
t akémad
Geneti k test yapt ér mak Si zin S ¢ hastal.
ail eni z veya arkadakl|l ar énez t sahip
konusunda asla baské hisset meme -ocukl ar
yapt ér mak genetik uzmanl ar é i si zden
gerektirecek uzun bir s¢re-tir. gel ir
edi | mesi aylar s¢rmektedir. Si zi geneti Kk
ol an bil gileri kavr amak zor ol ¢ aktar amaz
destek ol abilecek arkadak veya e
Iy fikirdir. Randevul ar énez S € Ejer test sonu- |
alabilir. Deneyi ml i bir genetik sahip ol duj unuzu gvstertiyor I se
konukma i mk©néna sahip ol mak ©°ne -ocukl arenez da dejikmi kK geni k
ver meni z i -in i htiyaceéneéez ol an ol abilirler. 18 yakéné ge-ene ka
sajlayacakter. Ayr éca, uzmanl ar yapél mamal edeéer . Testin =-ocuk i-1i
duygusal probl eml er I -1 n si ze kararéné verecek olgunluja eri« i
sorul arenezée cevaplayabilir ve Kk ol duju d¢kenegl mektedir ¢ocuk [
ol dujunda predi ktif test yapéel ma
Test sonu-1I| areéne al dektan sonr
bil melisiniz. Bu y¢zden karar ve Geneti k bir hastal éejé ve predikt
iczerinde d¢egkegnmeni oz °neml i dir. B vV e ergenl ik d°nemi ndeKki gen-1| er|
al enmeéexkt eéer ; czerinde d¢é¢kegnmeni z ¢tok sayeda sorularé olabilir ve
sorularé i -ermektedir Runnnl g p Kekil de, yakl ar éneé vV e ol gunl uk
bu | iste her «kxeyl Si z bul undurarak sorul aréna cevap ve
duruml ar |l a gl . I ml ¢
i -ermemektedir. ¢ocukl arémén hastaleéjé takeéemal ar
< bir yolu var meé?
Bl ¢m 3 Karar ver.
Bazé geneti k hastal ékl arda, bebe
a) Tedavi ve ¥nl al madejéenée belirleyebil mek i-in
me¢ mk¢ndgr (prenat al test, doj um
Hastal ej e tedavi eya I - Amniyosentez ve CVS br ok¢r ¢ne bakmal ésé
°nl emenin bir yol. se-enej i d¢kegnegyorsaneéz, il gilen
testlerin olup olmadéejéné doktor
EJ er dej i Kmi K g éneé Il se bunu hamilelik ©°ncesinde yap
belirlenmik ise, ni n hazéerl ékl arénée yapmasé birka- ay
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Sonu-1 ar dej i Kmi K geni takémad
davranabilirim?

Deji Kime ujraméxk geni takémadej e
vV e rahat!| ama hi sseder . Yi nede

hi ssetmedi]Jini s°yl eyen ki Ki say
s¢re risk ile yakayan ki kilerin
deji kKim gerekir. 0Ky sonu-1| ar ¢
sonu-1I| ar getirmediJini g°ren

ujrayabilirler.

Bazé insanlar dejikmik gene sahi
geni takémadékl|l arénén belirl enme
deji ktirebilir. Bazée kikiler Obi
-ékmanén zor ol dujunu d¢gkegnerl er
Bazél aré O0iyli sonu-|lared akrabal
sonu-1| ar é el de eden ki kil er s ek
hi ssettikl erini bildirirler. Bu
hal de kendil erinin bu hastal é
kurtul dukl arénée merak ederl er. B
tali hli ol dujunuzu kabul et mek z
0Ky sonu-1ar o al an bazé i nsan
cyelerine karké sorumlul ukl areéené
Sonu-1ar her ne kadar Oi yi hab
belirl emek zaman al ér .

d) ¢ocukl arénezdaki Ri sk

Test sonu-1I| ar é -ocukl aréneéez (v
-ocukl arénéz) i-in ne anlama gel
Geneti k testin sonu-I|laré sadece
dej il , ayneé zamanda -ocukl areéeneé:
verir.

7
hastal é@éjén ortaya -ékékéndaki roi
ol up ol madej éneé belirl emek °ne
se-enejinin oldujunu bil mek kara
Yukareda bahsedilen kalp hastal e
i mk©O©neé ol madeéj é hal de, ila-1ar v
bazé durumlarda ameliyat il e has
Huntington hastal éj] é gi bi dijer
gel i Ki mi ni yavakl|l at ece uygun t e
Il a-1arl a baze belirtilerin k e
gelinebilir Bununl a birlikte d
bil mek, duygusal anl amda yarar s
pl anl arénéza faydasé ol abilir.

b) Genetikte Belirsizlik

Hastal éjén ve test sonu-1I|aréneéen
Predi ktif test sonu-Ilarée -ok az
Dej i Kmi K gene sahip ol mak, gen
gel ecejinin neredeyse kesin ol c
raj men hastal €] én ne zaman orta
ol acaj e vV e semptoml ar én hangi F
tahmin etmek zordur.

Bili msel anlamda pozitif test so
negati f test sonucu 1| se, dej i Km
gelir. Sonu-lar -ojunlukla pozit
Bununla birli kte bazen ¢-¢ncyeé bl
6arad test sonucu varder. Bu so
raj men, hastal éja neden olup ol m
anl améena gelir. Bu genellikle na
bozucu ol abilen bir sonu-tur.
Testi yaptéermaya karar verirken
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sonu-lar tartéexkél mal edeér . Geneti k hastal ék a-éséndan y¢kse
bunun tedavi edil ebil ecek bir |
c) Sonu-larén dejerlendiril mesi rahatl arl ar . Sajl ekl é& kal ma «kKans
her Keyi yapma Kanséné yakal adek
Test sonu-1I|laré beni duygusal a-ée bir bil gi ol dujunu d¢kegnegrl er . '
neden olan dejikmik gene sahip
Geneti k test yapt ér maya kar ar durum kendil erinde zaten var ol a
sonu-larén duygusal ol arak si zi benzeyebilir. Akéll aréendaki t ek
de¢kKegnmel i ve geneti k uzmanéeneézl a sorusudur Bu durum -ok sékénteé
sonu- aldejéneéezda, kendini zi
d¢kegnmeni z ve ge-mikKte kot ¢ soni Bazé ki kil er dej i kKmi K gene sah
anémsamaneéz iyl bir fikirdir B kendil erini Kokta hissederl er. K
test sonucu her ne olursa ol sun vV e mahcup hi ssedebilirler. Gene
ol maneéezeén mé y a da bil mi yor 0 danékmanl ar il e psi kol ogl ar gi b
yakamanézén mé daha 1iyi ol duj un durumdaki ki kilere yardéemcé ol meé
ol abilir Bununla birlikte hepirtr almak i-in 1yi bir kaynak ol abil
6normal 6 reaksiyon diye bir Key
Konuyl a i Lgili sczerinde durul m Bazée kikiler ise hasta dernekler
Kunl arder : ge- menin daha yararl é ol duj unu
°zelli kle pratik ve duygusal a- @6
Sonu-1 ar dej i kKmi K geni takede kull anarak, hastal ék ve hastal ék
davranabilirim? hakkénda bil gi verebilirler. Al
bul unan dijer kikilerle séek sék
Bazé ki kil er, test sonucunun de
g°sterse bile, bunu sonucu bil me Deji kmi Kk gene sahip ol dujunuzun
tercih eder. Bu kikiler I -1 n dat bunu aktarabil me i htimalinden do
ne olursa ol sun, rahatl atéce ol a sajleje ile ilgil:@i kendini zi S u-
yanénda genl erin Kansa bajlé ol
gene sahip ol manén ki msenin S
°nemlidir
Hastal é@jén gelikmesinde y¢ksek r
i -1 n 6deji kKken ruh hali 6 s°z K
ol dujunu s°ylerler. ¢oju kiki en
gel dijini fark eder vV e gel ecek
faydal é& bir kxekilde kull anér.



