
Anabilim Dalēô nēn resmi web sayfasēdēr. Genetik 
laboratuarlarēnda yapēlan testler ve bºl¿m hakkēnda detaylē bilgi 
bulmak m¿mk¿nd¿r. 
Adres: Akdeniz ¦niversitesi, Tēp Fak¿ltesi, Tēbbi Biyoloji ve 
Genetik Anabilim Dalē. Dekanlēk Binasē 3. Kat Kampus 07059-
ANTALYA 
Tel: +90 242 2496970 
 
G¿lhane Askeri Tēp Akademisiô nin resmi web sayfasēdēr. 
Address: G¿lhane Askeri Tēp Akademisi, Askeri Tēp Fak¿ltesi. 
06018 ï Etlik, ANKARA, 
Web: www.gata.edu.tr 
 
Ege ¦niversitesiô nin resmi web sitesidir. Genetikle ilgili 
konularda kēsa bilgiler veren ve genetik laboratuvarēnēn g¿ncel 
olarak hangi hizmetleri verdiĵini gºsteren web sayfasēdēr. 
Adres: Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Tēbbi Genetik Anabilim 
Dalē, Bornova, 35100-ĶZMIR, T¿rkiye 
Tel: +90 232 390 4917 
E-posta: tibbigenetik@mail.ege.edu.tr 
Web: www.tibbigenetik.med.ege.edu.tr 
 
 
 
Bu bilgiler Genetic Alliance UK tarafēndan geliĸtirilmiĸtir.  
 
¢eviri; Dr. T¿rker BĶLGEN, Akdeniz ¦niversitesi, Tēp Fak¿ltesi, Tēbbi Biyoloji 
ve Genetik Anabilim Dalē 07059. 

Mart 2009  
 
Bu ­alēĸma EuroGentest, Avrupa Birliĵi FP6 tarafēndan desteklenmiĸtir. Kon-
trat Numarasē: 512148. 

 
 

 

16 

Resimler; Rebecca J Kent 
www.rebeccajkent.com 
rebecca@rebeccajkent.com 

 

Prediktif (Presemptomatik) 
Genetik Test Nedir?  

 
 
 

Hastalar ve Aileler i­in Bilgiler 



Prediktif (Presemptomatik) Genetik Test Nedir?  
 
Bu broĸ¿r kanser dēĸēndaki hastalēklar i­in uygulanan prediktif 
(Presemptomatik, ºngºr¿ veya hastalēk ºncesi) genetik testler 
hakkēnda bilgiler i­ermektedir. Bu boĸ¿r ĸu sorulara yanēt 
bulmanēza yardēmcē olmak amacēyla hazērlanmēĸtēr: 
Prediktif genetik test nedir? 
Ni­in prediktif genetik test yaptērmaya karar veririz? 
Prediktif genetik test yaptērmayē d¿ĸ¿nd¿ĵ¿mde neleri gºz 
ºn¿nde bulundurmalēyēm? 
 
Bºl¿m 1. Genlerimiz hakkēnda 
 
¥ncelikle genlerin ve kromozomlarēn ne olduĵunu anlamamēz 
Prediktif genetik testi anlamamēza yardēmcē olacaktēr.   
 
Gen ve Kromozom nedir?  
 
V¿cudumuz milyonlarca h¿creden oluĸur. H¿crelerin ­oĵu 
genlerin tamamēnē i­erir. Genler b¿y¿memizi ve v¿cudumuzun 
nasēl ­alēĸacaĵēnē kontrol eden bir yºnergeler dizisi gibidir. Ayrēca 
genler gºz rengimiz, kan grubumuz ve boyumuz gibi bir­ok 
ºzelliĵimizin oluĸmasēndan sorumludurlar. 
 
Genler kromozom olarak tanēmlanan ipliksi yapēlar ¿zerinde 
taĸēnērlar. Genellikle ­oĵu h¿cremizde 46 kromozom bulunur. 
Kromozomlarēmēzē anne ve babamēzdan alērēz. 23 kromozomluk 
bir takēmē annemizden ve diĵer 23 kromozomluk takēmē 
babamēzdan alērēz. Bºylelikle 2 takēm 23 kromozoma veya diĵer 
bir ifade ile 23 ­ift kromozoma sahip oluruz. Kromozomlar 
genlerden oluĸtuĵu i­in hemen hemen t¿m genlerimizin iki 
kopyasēnē, her biri bir ebeveynden gelecek ĸekilde anne ve 
babamēzdan alērēz. Ebeveynlerimiz ile benzer ºzelliklere sahip 
olmamēzēn altēnda yatan ger­ek budur. Kromozomlar ve dolayēsē 
ile genler DNA ismi verilen bir kimyasal molek¿lden yapēlmēĸtēr.  
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Kas Hastalēklarē Derneĵi 
Web: http://www.kashastaliklari.org.tr 
 
Orphanet  
Nadir hastalēklar, klinik denemeler, ila­lar ve t¿m Avrupaôdaki 
destek gruplarē hakkēnda bilgi saĵlayan ¿cretsiz web sayfasēdēr. 
Web: www.orpha.net 
 
EuroGentest  
Genetik testler ve t¿m Avrupaôdaki destek gruplarē hakkēnda bilgi 
saĵlayan, ¿cretsiz web sayfasēdēr. 
Web: www.eurogentest.org 
 
Ulusal genetik merkezler:  
Bu web sayfasē Hacettepe ¦niversitesi tarafēndan yaygēn genetik 
hastalēklar hakkēnda kēsa bilgiler vermek ¿zere hazērlanmēĸtēr. 
Adres: Hacettepe ¦niversitesi, 06532 - ANKARA 
Tel: +90 312 305 5000 
Web: www.gen.hacettepe.edu.tr 
 
Dr. Zekai Tahir Burak Kadēn Saĵlēĵē Eĵitim ve Araĸtērma 
Hastanesiô nin resmi web sayfasēdēr. Genetik testler ve verilen 
hizmetler hakkēnda bilgiler bulmak m¿mk¿nd¿r. 
Adres: Talatpaĸa Bulvarē Samanpazarē / ANKARA 
Tel: (0312) 306 50 00 
E-posta: info@ztb.gov.tr 
Web: www.ztb.gov.tr 
 
Ankara ¦niversitesi, Pediatrik Molek¿ler Genetik Bºl¿m¿ô n¿n 
hazērladēĵē genetikle ilgili olduk­a kapsamlē bilgiler veren resmi 
web sayfasēdēr.  
Adres: KORU Mahallesi, 606. Sokak, UYUM Sitesi No: 19. 
06530, Cayyolu, ANKARA,   
FAX : 90-312-3620581 or 90-312-3201433 
www.medicine.ankara.edu.tr/internal_medical/pediatrics/mol-gen 
 
Akdeniz ¦niversitesi, Tēp Fak¿ltesi, Tēbbi Biyoloji ve Genetik 
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aile bireyleri hastanēn bakēmē ile ilgili 
sorumluluklarēnē d¿zenlemekte 
zorlanabilirler. Bazē kimseler i­in genetik 
bir hastalēĵēn oluĸmasē riskine sahip 
olduĵunu bilmek, parasal ve diĵer pratik 
a­ēlardan geleceĵini planlamasēna 
olanak verir. 
 
 g) Testin Zamanlamasē 
 
Eĵer test yaptērmaya karar verdiyseniz, 
kararēnēzē g¿­leĸtiren dēĸsal faktºrlerin minimum seviyede olduĵu 
zamanē se­iniz. Evlilik veya doĵum gibi kutlama zamanlarē gibi 
boĸanma, ayrēlmalar, iĸ yerindeki stresli zamanlar ve bunun gibi 
zamanlar test yaptērmak i­in zor anlardēr. Sonu­larē aldēĵēnēzda 
sonu­lar ne olursa olsun kendinizi duygusal hissedeceĵiniz i­in, 
ne yapacaĵēnēzē ºnceden planlamak iyi bir fikirdir.   
 
¥rneĵin; kesin olmasa bile ñen azēndan 30 yaĸēna gelinceye 
kadar kesinlikle yaptērmayacaĵēm demekò test hakkēnda bir karar 
vermenize yardēmcē olabilir. Bu ĸekilde konuyu gelecekte tekrar 
gºzden ge­irmek ¿zere bir kenara koyabilirsiniz. 
 
Test sonu­larēnē aldēĵēnēzda geri dºn¿ĸ yoktur. Bu nedenle 
vereceĵiniz karar hakkēnda emin olmanēz ve deneyimli genetik 
uzmanlarē ile kararēnēzē tartēĸmanēz ºnemlidir. Genetik 
uzmanēndan randevu almanēzēn, testi yaptēracaĵēnēz anlamēna 
gelmeyeceĵini unutmayēnēz.   
 
Daha Fazla Bilgi i­in: 
 
¢ocuk Solunum Yolu Hastalēklarē ve Kistik Fibrozis Derneĵi  
Tel: 0534 5707627 
Web:http://www.kistikfibrozis.com 
E-mail: kistikfibrozis@gmail.com 
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ķekil 1: Genler, Kromozomlar ve DNA 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Bir genin bir ya da her iki kopyasēnda meydana gelerek, d¿zg¿n 
bir ĸekilde ­alēĸmasēnē engelleyen bir genomik deĵiĸim 
(mutasyon), bazen kalētēm yoluyla aktarēldēĵē gibi, ilk defa 
kendimizde de oluĸabilir. Bºyle bir deĵiĸim, ilgili gen 
v¿cudumuza doĵru bilgileri veremediĵi i­in bir genetik hastalēĵa 
neden olabilir. Kistik fibrosiz, M¿sk¿ler Distrofi ve Huntington 
hastalēĵē gibi binlerce farklē genetik hastalēk vardēr. Bu 
hastalēklarēn bazēlarē doĵumla birlikte ortaya ­ēkarken, bazēlarē 
yaĸamēn ilerleyen dºnemlerinde ortaya ­ēkar. Bu broĸ¿rde daha 
­ok yaĸamēn ge­ dºnemlerinde ortaya ­ēkan hastalēklar ¿zerinde 
durulmuĸtur. 
 
Bºl¿m 2 Prediktif Genetik Testler 
 
Prediktif Genetik Test Nedir?  
 
Prediktif test, kiĸinin ºzellikle yaĸamēnēn ileri aĸamalarēnda belirli 
bir hastalēĵa sahip olup olmayacaĵē veya hastalēĵa yatkēnlēĵē 
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olup olmadēĵē hakkēnda bilgi saĵlayabilir. Test genellikle kan 
ºrneĵi alēnarak yapēlēr. Kan, genetik laboratuvarēnda hastalēkla 
iliĸkili belirli bir gen ya da genlerde herhangi bir deĵiĸiklik olup 
olmadēĵēnē belirlemek ¿zere analiz edilir. Genlerin nasēl analiz 
edildiĵi hakkēndaki daha fazla bilgiyi óGenetik Laboratuvarēnda 
Yapēlan Ķĸlemler?ô isimli broĸ¿rde bulabilirsiniz. 
 
Hangi durumlarda prediktif genetik test yaptērēlēr? 

 
Ailenizde bilinen bir genetik hastalēk var ve hastalēĵa neden olan 
deĵiĸmiĸ (mutasyonu taĸēyan)  gen biliniyorsa, sizde de aileden 
gelen bu deĵiĸmiĸ genin var olup olmadēĵēnē ºĵrenmek i­in 
prediktif test yaptērabilirsiniz. ķu durumlarda test yaptērmayē 
isteyebilirsiniz: 
 

1. Hastalēĵēn ºnlenebilir veya semptomlarēnēn etkili bir 
ĸekilde tedavi edilebilir olmasē halinde. 

 
2. Hastalēĵēn ºnlenebilir veya semptomlarēnēn etkili bir 
ĸekilde tedavi edilebilir olmamasēna raĵmen: 

 
¶ ¢ocuk sahibi olmaya karar vermede yardēmcē olmasē 

veya ­ocuklarēnēzēn riskleri hakkēnda bilgi istemeniz 
durumunda. 

 
¶ Hastalēĵa yakalanma riskiniz hakkēnda daha fazla bilgi 

sahibi olmanēn saĵlēĵēnēzla ilgili ºnemli kararlar 
almanēza yardēmcē olabileceĵini d¿ĸ¿nmeniz 
durumunda. 

 
¶ Kendi geleceĵiniz hakkēnda daha 

fazla bilgiye sahip olmayē 
istemeniz ve belirsizlik yerine 
hakkēnēzdaki konularēn a­ēklēĵa 
kavuĸmasēnē tercih etmeniz 
durumunda. 
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Bazē kiĸiler aile bireyleri i­in duyduklarē endiĸe nedeniyle genetik 
riskleri hakkēnda bilgi edinmek isteyebilirler. Bunun yanēnda, 
diĵer aile bireyleri ise sahip olduklarē riskler hakkēnda bilgi sahibi 
olmamayē tercih ettikleri i­in test yaptērmayē istemeyebilirler. Bu 
konuda hassas olmanēz gerekebilir. ¢¿nk¿ test sonucunuz diĵer 
aile bireylerine istemedikleri halde, sahip olduklarē riskler 
hakkēnda bilgiler verebilir. Aynē ailedeki bireylerin test yaptērmak 
ile ilgili saygē duymanēzē gerektiren farklē d¿ĸ¿nceleri 
olabileceĵini unutmayēnēz. Genetik test bazen evlat edinme ve ºz 
babanēn farklēlēĵē (ºrneĵin biyolojik baba ailenin d¿ĸ¿nd¿ĵ¿ kiĸi 
olmayabilir) gibi aile sērlarēnē ortaya ­ēkarabilir. Bunun nedeni test 
yaptērērken insanlarēn aile ºyk¿s¿ne bakēlmasē ve aile bireyleri ile 
aynē genleri paylaĸmēyor olmanēzēn a­ēĵa ­ēkabilmesidir. Bu 
olasēlēklarēn varlēĵē test yaptērmaya karar vermeden ºnce 
bilinmelidir.      
 

f) Gizlilik, Sigorta ve Mali Durum  
 
Gizlilik  
Genetik test sonu­larēnēza eriĸim gizlidir. Doktorunuz genetik test 
yaptērdēĵēnēzē veya test sonu­larēnēzē izniniz olmaksēzēn hi­ 
kimseye sºyleyemez.   
 
Sigorta  
¥zellikle belirli bir miktarēn ¿zerindeki sigorta poli­esi i­in 
baĸvurduĵunuzda, sigorta ĸirketleri sēklēkla siz ve aileniz 
hakkēndaki tēbbi detaylarē saĵlamanēzē talep ederler. Sigorta 
ĸirketleri ve iĸverenlerin sormalarēna izin verilen bilgiler, ¿lkeden 
¿lkeye b¿y¿k oranda deĵiĸmektedir. Yaptērdēĵēnēz veya 
yaptērmayē d¿ĸ¿nd¿ĵ¿n¿z genetik testin sonu­larēnēn bu 
kapsamda olup olmadēĵēnē ºĵrenmelisiniz. Bu durumu genetik 
uzmanēna sorunuz ve ulusal yasalar i­in danēĸēnēz.  
 
Mali Durum  
Genetik bir hastalēkla yaĸamak parasal a­ēdan zor olabilir. Bu tip 
bir hastalēĵa sahip olan kiĸiler, uzun s¿re ­alēĸamayabilir veya 
t¿m¿yle ­alēĸmayē bērakmak zorunda kalabilirler. Eĸler ve diĵer 
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Hamilelik sērasēnda fet¿se test yapēlmasē konusunda alternatif bir 
teknik olan Preimplantasyon Genetik Tanē (PGT) olarak 
adlandērēlan testin yapēlmasē m¿mk¿nd¿r. Bu test tēbbi destekli 
¿remenin uygulandēĵē ­iftleri kapsamaktadēr. Yumurta 
dºllendikten sonra (embriyo durumunda) deĵiĸmiĸ genin var olup 
olmadēĵē test edilmektedir. Sadece deĵiĸmiĸ gene sahip olmayan 
ebriyolar annenin rahmine yerleĸtirilir. Bu yºntem uzun bir 
s¿re­tir ve herkese uygun deĵildir. PGT hakkēnda daha fazla 
bilgi ve sizin i­in uygun olup olmadēĵēnē ºĵrenmek i­in 
doktorunuzla gºr¿ĸmelisiniz.     
 
e) Diĵer Aile Bireyleri 

 
Bir­ok durumda genetik test s¿reci, aile ¿yelerinin 
yakēnlaĸmasēnē saĵlar ve aile destek almak i­in iyi bir kaynak 
olabilir. Bazē durumlarda ise s¿re­, aile i­inde gerginliĵe ve 
sēkēntēya neden olabilir. Test s¿reci ve sonu­larēnēn eĸinizle ve 
diĵer aile bireyleri ile olan iliĸkinizi nasēl etkileneceĵi hakkēnda 
d¿ĸ¿nmek ve bir sonuca varmak iyi fikirdir. Deĵiĸmiĸ genin 
belirlenebilmesi i­in ºncelikle etkilenen aile bireyinin test 
yaptērmak i­in ikna olmasē gereklidir. Aile bireylerini ikna etmek 
zor olabilir. Bazen aile bireyleri birbirleriyle olan iletiĸimlerini 
kaybetmiĸlerdir. Ayrēca ge­miĸte olmuĸ acē verici anēlarēn 
hatērlanmasēna neden olacaĵēndan, hastalēk hakkēnda konuĸmak 
zor olabilir. Genetik uzmanlarē bu durumlarda size bazē ºneriler 
sunabilirler. 
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Prediktif Test ile hangi hastalēklar test edilebilir? 
 
G¿n¿m¿zde bazē hastalēklar i­in prediktif test yapēlabilmektedir. 
¥rneĵin: 
 
1) Bazē kanser tiplerinde (Daha fazla bilgi i­in l¿tfen Kanserde 

Prediktif Genetik Test  broĸ¿r¿ne bakēnēz).  
 
2) Sinir sistemini etkileyen (nºrolojik) bazē hastalēklar: 

- Huntington hastalēĵē 
- Kalētsal ataksi ve spastik parapleji gibi 

 
3) Kaslarē etkileyen (nºrom¿sk¿ler) bazē hastalēklar: 

- Miyotonik Distrofi 
- Fascioscapulohumeral m¿sk¿ler distrofi gibi 
 

4) Kalbi etkileyen (kardiyak) bazē hastalēklar: 
- Hipertrofik kardiyomiyopati (HCM) 
- Uzun QT sendromu gibi 

 
óRiskô ile neyi kastediyoruz? 
 
¢oĵu durumlarda (kanser hari­) deĵiĸmiĸ gene sahip olmak 
genellikle hastalēĵēn ortaya ­ēkacaĵēnē gºsterir. Buna raĵmen 
ĸimdilik hastalēĵēn hangi yaĸta ortaya ­ēkacaĵēnē, nasēl 
etkileneceĵinizi ve semptomlarēn hangi hēzla geliĸeceĵini tahmin 
etmek genellikle m¿mk¿n deĵildir.  
 
Eĵer risk altēnda olduĵunuzu hissediyorsanēz ve bu hastalēklarēn 
biri i­in prediktif test yaptērmayē d¿ĸ¿n¿yorsanēz, genetik 
uzmanēndan randevu almalēsēnēz.   
 
Genetik test s¿reci 
 
Prediktif test yaptērmadan ºnce risk altēnda olduĵunuz teyit 
edilmelidir ve eĵer ºyleyse, test yapēlērken hangi gende 
deĵiĸimin aranacaĵēna karar verilir. Ķlk olarak aile ºyk¿s¿ 
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alēnmalēdēr. Hastalēktan etkilenen yakēn akrabalarēnēza da 
deĵiĸmiĸ geni tespit etmek i­in test yapēlēr.  
 
Genetik test yaptērmak sizin se­iminizdir. Saĵlēk uzmanlarē, 
aileniz veya arkadaĸlarēnēz tarafēndan test yaptērmanēz 
konusunda asla baskē hissetmemelisiniz. Aynē zamanda, test 
yaptērmak genetik uzmanlarē ile birka­ kez gºr¿ĸmenizi 
gerektirecek uzun bir s¿re­tir. Laboratuvarda sonu­larēn elde 
edilmesi aylar s¿rmektedir. Sizin i­in yeni ve olduk­a karmaĸēk 
olan bilgileri kavramak zor olabilir. Randevularēnēz i­in size 
destek olabilecek arkadaĸ veya eĸ gibi birinin yanēnēzda olmasē 
iyi fikirdir. Randevularēnēz sērasēnda yanēnēzdaki kiĸi notlar 
alabilir. Deneyimli bir genetik uzmanē ile genetik test konusunda 
konuĸma imk©nēna sahip olmak ºnemlidir. Sizin en doĵru kararē 
vermeniz i­in ihtiyacēnēz olan b¿t¿n bilgiyi uzmanēnēz size 
saĵlayacaktēr. Ayrēca, uzmanlar ortaya ­ēkabilecek herhangi bir 
duygusal problemler i­in size yardēmcē olabilir, her t¿rl¿ 
sorularēnēzē cevaplayabilir ve kaygēlarēnēzē giderebilirler.   
 
Test sonu­larēnē aldēktan sonra geri dºn¿ĸ¿n olmadēĵēnē 
bilmelisiniz. Bu y¿zden karar vermeden ºnce, bazē temel konular 
¿zerinde d¿ĸ¿nmeniz ºnemlidir. Bunlardan bazēlarē aĸaĵēda ele 
alēnmēĸtēr; ¿zerinde d¿ĸ¿nmeniz ve tartēĸmanēz i­in bazē faydalē 
sorularē i­ermektedir. Bununla birlikte 
bu liste her ĸeyi i­ermez ve size ºzel 
durumlarla ilgili t¿m durumlarē 
i­ermemektedir. 
 
Bºl¿m 3 Karar verme 
 
a) Tedavi ve ¥nleme  

 
Hastalēĵē tedavi etmenin veya 
ºnlemenin bir yolu var mēdēr? 
 
Eĵer deĵiĸmiĸ geni taĸēdēĵēnēz 
belirlenmiĸ ise, uygun tedavinin veya 

6 

Eĵer test sonu­larēnēz ailenizde 
belirlenmiĸ olan genetik deĵiĸikliĵi 
taĸēmadēĵēnēzē gºsteriyor ise, bu  
hastalik a­ēsēndan artmēĸ bir riske 
sahip olmadēĵēnēzē ve 
­ocuklarēnēzēn da genetik riski 
sizden almayacaklarē anlamēna 
gelir. ¢¿nk¿ sizde olmayan bir 
genetik deĵiĸikliĵi ­ocuklarēnēza 
aktaramazsēnēz.  
 
Eĵer test sonu­larē deĵiĸmiĸ gene 
sahip olduĵunuzu gºsteriyor ise, 
­ocuklarēnēz da deĵiĸmiĸ geni kalētēmla almēĸ ve risk altēnda 
olabilirler. 18 yaĸēnē ge­ene kadar genellikle ­ocuĵa prediktif test 
yapēlmamalēdēr. Testin ­ocuk i­in tēbbi bir yararē yoksa kendi 
kararēnē verecek olgunluĵa eriĸinceye kadar beklenmesinin iyi 
olduĵu d¿ĸ¿n¿lmektedir. ¢ocuk i­in belirli bir tēbbi yararē 
olduĵunda prediktif test yapēlmasē istisnai bir durumdur. 
 
Genetik bir hastalēĵē ve prediktif test sonu­larēnē, ­ocuklarēnēzla 
ve ergenlik dºnemindeki gen­lerle konuĸmak ­ok zor olabilir. 
¢ok sayēda sorularē olabilir ve m¿mk¿n olduĵu kadar d¿r¿st bir 
ĸekilde, yaĸlarēnē ve olgunluk seviyelerini gºz ºn¿nde 
bulundurarak sorularēna cevap vermek ºnemlidir.    
 
¢ocuklarēmēn hastalēĵē taĸēmalarēnē engellemenin herhangi 
bir yolu var mē? 
 
Bazē genetik hastalēklarda, bebeĵin deĵiĸmiĸ geni kalētēmla alēp 
almadēĵēnē belirleyebilmek i­in hamilelik sērasēnda test yapēlmasē 
m¿mk¿nd¿r (prenatal test, doĵum ºncesi test). Daha fazla bilgi 
i­in Amniyosentez  ve CVS broĸ¿r¿ne bakmalēsēnēz. Eĵer bu 
se­eneĵi d¿ĸ¿n¿yorsanēz, ilgilendiĵiniz hastalēk ile ilgili uygun 
testlerin olup olmadēĵēnē doktorunuzla gºr¿ĸ¿n¿z. Eĵer m¿mk¿n 
ise bunu hamilelik ºncesinde yapmak iyidir. ¢¿nk¿ laboratuvarēn 
hazērlēklarēnē yapmasē birka­ ay s¿rebilir.  
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Sonu­lar deĵiĸmiĸ geni taĸēmadēĵēmē gºsterirse nasēl 
davranabilirim?  
 
Deĵiĸime uĵramēĸ geni taĸēmadēĵē belirlenen bir­ok kiĸi sevin­ 
ve rahatlama hisseder. Yinede test sonrasēnda bir ĸey 
hissetmediĵini sºyleyen kiĸi sayēsē da az deĵildir. ¢¿nk¿ uzun 
s¿re risk ile yaĸayan kiĸilerin ónormalô hissedebilmesi i­in b¿y¿k 
deĵiĸim gerekir. óĶyi sonu­larēnô d¿ĸ¿n¿ld¿ĵ¿ kadar pozitif 
sonu­lar getirmediĵini gºren kiĸiler hayal kērēklēĵēna 
uĵrayabilirler. 
 
Bazē insanlar deĵiĸmiĸ gene sahip olduklarēna inandēklarē i­in bu 
geni taĸēmadēklarēnēn belirlenmesi, hayatēndaki b¿t¿n hedeflerini 
deĵiĸtirebilir. Bazē kiĸiler óbir geleceĵe sahip olmaô fikri ile baĸa 
­ēkmanēn zor olduĵunu d¿ĸ¿n¿rler. 
 
Bazēlarē óiyi sonu­larēô akrabalarēna iletmekte zorlanērlar. óĶyiô test 
sonu­larē elde eden kiĸiler sēk sēk ósaĵlam olma su­luluĵuô 
hissettiklerini bildirirler. Bu kiĸiler diĵer aile ¿yeleri yapamadēĵē 
halde kendilerinin bu hastalēĵa yakalanmaktan nasēl 
kurtulduklarēnē merak ederler. Bazen diĵer akrabalarēnēzēn aksine 
talihli olduĵunuzu kabul etmek zordur. 
 
óĶyi sonu­larô alan bazē insanlar, hastalēktan etkilenen aile 
¿yelerine karĸē sorumluluklarēnēn arttēĵēnē hissederler. 
 
Sonu­lar her ne kadar óiyi haberô de olsa test sonu­larēnē 
belirlemek zaman alēr. 
 
d) ¢ocuklarēnēzdaki Risk 

 
Test sonu­larē ­ocuklarēnēz (ve gelecekte olabilecek 
­ocuklarēnēz) i­in ne anlama gelir? 
 
Genetik testin sonu­larē sadece hastalēĵēn geliĸimi ile ilgili riskler 
deĵil, aynē zamanda ­ocuklarēnēzdaki riskler hakkēnda da bilgi 
verir. 
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hastalēĵēn ortaya ­ēkēĸēndaki risklerin azaltēlmasēnēn bir yolunun 
olup olmadēĵēnē belirlemek ºnemlidir. Uygun bir tedavi 
se­eneĵinin olduĵunu bilmek karar vermenize yardēmcē olabilir. 
 
Yukarēda bahsedilen kalp hastalēklarē gibi bazē durumlarda tedavi 
imk©nē olmadēĵē halde, ila­lar ve ºzel kalp pilleri kullanarak veya 
bazē durumlarda ameliyat ile hastalēĵēn ¿stesinden gelinebilir. 
 
Huntington hastalēĵē gibi diĵer bazē durumlarda, hastalēĵēn 
geliĸimini yavaĸlatēcē uygun tedavi olanaĵē yoktur. Yinede 
ila­larla bazē belirtilerin kēsmi olarak da olsa ¿stesinden 
gelinebilir. Bununla birlikte deĵiĸmiĸ gene sahip olduĵunuzu 
bilmek, duygusal anlamda yarar saĵlayabilir veya gelecekle ilgili 
planlarēnēza faydasē olabilir. 
 

b) Genetikte Belirsizlik  
 
Hastalēĵēn ve test sonu­larēnēn belirsizliĵi 
 
Prediktif test sonu­larē ­ok az da olsa bir derece belirsizlik taĸēr. 
Deĵiĸmiĸ gene sahip olmak, genellikle hastalēĵēn meydana 
geleceĵinin neredeyse kesin olduĵu anlamēna gelir. Buna 
raĵmen hastalēĵēn ne zaman ortaya ­ēkacaĵē, ne kadar aĵēr 
olacaĵē ve semptomlarēn hangi hēzda geliĸme gºstereceĵini 
tahmin etmek zordur.  
 
Bilimsel anlamda pozitif test sonucu, deĵiĸmiĸ genin taĸēndēĵē ve 
negatif test sonucu ise, deĵiĸmiĸ genin taĸēnmadēĵē anlamēna 
gelir. Sonu­lar ­oĵunlukla pozitif veya negatiftir.  
 
Bununla birlikte bazen ¿­¿nc¿ bir olasēlēk olarak ñgri bºlgeò veya 
óaraô test sonucu vardēr. Bu sonu­ deĵiĸmiĸ gen bulunmasēna 
raĵmen, hastalēĵa neden olup olmayacaĵēnē bilmenin zor olduĵu 
anlamēna gelir. Bu genellikle nadir gºr¿len fakat olduk­a moral 
bozucu olabilen bir sonu­tur.  
 
Testi yaptērmaya karar verirken genetik uzmanē ile b¿t¿n bu olasē 
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sonu­lar tartēĸēlmalēdēr. 
 
c) Sonu­larēn deĵerlendirilmesi 

 
Test sonu­larē beni duygusal a­ēdan nasēl etkileyebilir? 
 
Genetik test yaptērmaya karar vermeden ºnce olasē t¿m 
sonu­larēn duygusal olarak sizi nasēl etkileyebileceĵi hakkēnda 
d¿ĸ¿nmeli ve genetik uzmanēnēzla tartēĸmalēsēnēz. Ķyi veya kºt¿ 
sonu­ aldēĵēnēzda, kendinizi nasēl hissedebileceĵinizi 
d¿ĸ¿nmeniz ve ge­miĸte kºt¿ sonu­lara nasēl tepki verdiĵinizi 
anēmsamanēz iyi bir fikirdir. Bu konular hakkēnda d¿ĸ¿nmeniz, 
test sonucu her ne olursa olsun, hakkēnēzdaki bir bilgiyi biliyor 
olmanēzēn mē ya da bilmiyor olmanēn verdiĵi belirsizlikle 
yaĸamanēzēn mē daha iyi olduĵuna karar vermenize yardēmcē 
olabilir. Bununla birlikte hepimizin farklē reaksiyon verdiĵini ve 
ónormalô reaksiyon diye bir ĸeyin olmadēĵēnē bilmek ºnemlidir. 
Konuyla ilgili ¿zerinde durulmasē gereken bazē durumlar 
ĸunlardēr: 
 
Sonu­lar deĵiĸmiĸ geni taĸēdēĵēmē gºsterirse nasēl 
davranabilirim?  
 
Bazē kiĸiler, test sonucunun deĵiĸmiĸ gene sahip olduĵunu 
gºsterse bile, bunu sonucu bilmemenin verdiĵi strese ve kaygēya 
tercih eder. Bu kiĸiler i­in daha fazla óbilgiyeô sahip olmak, bilgi 
ne olursa olsun, rahatlatēcē olabilir.  
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Genetik hastalēk a­ēsēndan y¿ksek riski bulunan bazē insanlar, 
bunun tedavi edilebilecek bir ĸey olduĵunu ºĵrendiklerinde 
rahatlarlar. Saĵlēklē kalma ĸansēnē arttērmak i­in yapabilecekleri 
her ĸeyi yapma ĸansēnē yakaladēklarē i­in sonucu bilmenin yararlē 
bir bilgi olduĵunu d¿ĸ¿n¿rler. Tedavi edilemeyen bir hastalēĵa 
neden olan deĵiĸmiĸ gene sahip diĵer bazē kiĸiler i­in ise, bu 
durum kendilerinde zaten var olan bir hastalēĵē tekrar ºĵrenmeye 
benzeyebilir. Akēllarēndaki tek soru óbana ger­ekte ne olacak?ô 
sorusudur. Bu durum ­ok sēkēntē verici olabilmektedir. 
 
Bazē kiĸiler deĵiĸmiĸ gene sahip olduklarē belirlendiĵinde 
kendilerini ĸokta hissederler. Kendilerini yalnēz, endiĸeli, kēzgēn 
ve mahcup hissedebilirler. Genetik uzmanlarē ve psikolojik 
danēĸmanlar ile psikologlar gibi diĵer saĵlēk uzmanlarē bu 
durumdaki kiĸilere yardēmcē olmakta deneyimlidirler ve destek 
almak i­in iyi bir kaynak olabilirler. 
 
Bazē kiĸiler ise hasta dernekleri veya destek gruplarē ile iletiĸime 
ge­menin daha yararlē olduĵunu d¿ĸ¿nebilirler. Bu gruplar, 
ºzellikle pratik ve duygusal a­ēdan sahip olduklarē deneyimlerini 
kullanarak, hastalēk ve hastalēkla yaĸamanēn nasēl bir ĸey olduĵu 
hakkēnda bilgi verebilirler. Aileleri ve kiĸileri aynē durumda 
bulunan diĵer kiĸilerle sēk sēk bir araya getirebilirler. 
 
Deĵiĸmiĸ gene sahip olduĵunuzun belirlenmesi ve ­ocuklarēnēza 
bunu aktarabilme ihtimalinden dolayē, ­ocuklarēnēzēn gelecekteki 
saĵlēĵē ile ilgili kendinizi su­lu ve endiĸeli hissedebilirsiniz. Bunun 
yanēnda genlerin ĸansa baĵlē olarak daĵētēldēĵēnē ve deĵiĸmiĸ 
gene sahip olmanēn kimsenin su­u olmadēĵēnē bilmeniz 
ºnemlidir.  
 
Hastalēĵēn geliĸmesinde y¿ksek riske sahip olan bazē insanlar 
i­in ódeĵiĸken ruh haliô sºz konusudur. Kºt¿ ve iyi g¿nlerin 
olduĵunu sºylerler. ¢oĵu kiĸi en sonunda sonu­larēn ne anlama 
geldiĵini fark eder ve gelecek planlarēnē yapmak i­in bilgiyi 
faydalē bir ĸekilde kullanēr.  
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