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Hastalar ve Aileler Ķ­in Bilgiler 



Resesif (¢ekinik) Kalētēm 
 
Bu broĸ¿r resesif (­ekinik) kalētēm ve resesif (­ekinik) 
hastalēklarēn nasēl kalētēldēĵē hakkēnda bilgiler vermek ¿zere 
hazērlanmēĸtēr. Resesif (­ekinik) kalētēmē anlamak i­in ºncelikle 
genler ve kromozomlarē tanēmak faydalē olabilir.    

  

Genler ve Kromozomlar  
 
V¿cudumuz milyonlarca h¿creden yapēlmēĸtēr. Bir­ok h¿cre 
genlerin tamamēnē i­erir. Genler geliĸmemizi ve v¿cudumuzun 
nasēl ­alēĸacaĵēnē kontrol eden bilgi takēmē olarak rol oynarlar. 
Ayrēca genler gºz rengimiz, kan grubumuz ve boyumuz gibi 
bir­ok ºzelliklerimizden sorumludurlar. Binlerce gene sahibiz. 
Bir­ok genin her biri i­in bir kopya anneden, diĵer bir kopya 
babadan olmak ¿zere iki kopyasēnē taĸērēz. Hem anne hem de 
baba ile benzer karakterlere sahip olmamēzēn sebebi budur. 
 
Genler kromozom adē verilen k¿­¿k ipliksi yapēlarēn ¿zerinde 
bulunurlar. Normalde ­oĵu h¿cremizde 46 kromozom bulunur. 
23 kromozomluk bir takēmē annemizden ve diĵer 23 
kromozomluk takēmē babamēzdan alērēz. Bºylece 2 takēm 23 
kromozoma veya 23 ­ift kromozoma sahip oluruz.  
 
Bazē zamanlarda genin bir kopyasēnda, genin d¿zg¿n 
­alēĸmasēnē engelleyen deĵiĸimler (mutasyon) olur. Eĵer bu 
deĵiĸim, genin sadece tek bir kopyasēnda meydana gelirse ve 
kiĸi diĵer normal kopyaya sahipse, genellikle genetik bir 
hastalēĵa neden olmayacaktēr. 
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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 
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ķekil 1: Genler, Kromozomlar ve DNA 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 

Otozomal resesif (­ekinik) kalētēm nedir? 

 
Bazē hastalēklar resesif (­ekinik) olarak kalētēlērlar. Bunun anlamē 
ĸudur; kiĸi bu hastalēĵa sahip olmak i­in aynē genin iki deĵiĸmiĸ 
kopyasēnē (her bir ebeveynden deĵiĸmiĸ bir kopya) taĸēmak 
zorundadēr. Eĵer kiĸi genin bir deĵiĸmiĸ kopyasēnē ve bir normal 
kopyasēnē taĸēyorsa, normal kopya deĵiĸmiĸ kopyayē telafi ettiĵi 
i­in bir­ok durumda kiĸi saĵlēklē taĸēyēcē olacaktēr. Taĸēyēcē olmak 
hastalēk olmamasē anlamēna gelir, fakat bir ­ift genden birisinin 
deĵiĸimi taĸēyor olmasēdēr. Otozomal resesif durumlara kistik 
fibrozis ve orak-h¿cre anemisi ºrnek olarak verilebilir.  
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Otozomal resesif (­ekinik) hastalēklar nasēl kalētēlēr? 
 
Resim 2: Ebeveynden ­ocuĵa resesif (­ekinik) 
genlerin aktarēlmasē  

 
 
    
 

 
 
 

 
 
 
 

 
 
 
 

 
 
 
 

 
 
 
 

    
 
 
 
 
 
 
 

 

normal gen  

�H�W�N�L�O�H�Q�P�L�ú�� 
(mutant)  gen 

�W�D�ú�Õ�\�Õ�F�Õ �W�D�ú�Õ�\�Õ�F�Õ 

�W�D�ú�Õ�\�Õ�F�Õ �W�D�ú�Õ�\�Õ�F�Õ �H�W�N�L�O�H�Q�P�H�P�L�ú 
���V�D�÷�O�Õ�N�O�Õ��  

�H�W�N�L�O�H�Q�P�L�ú 
(hasta)  
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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 
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 
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