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Hastalar ve Aileler i­in Bilgiler 



Genetik Laboratuvarēnda Yapēlan Ķĸlemler 
 
Bu broĸ¿rde genetik laboratuvarēna gºnderilen bir ºrneĵin hangi 
iĸlemlerden ge­irildiĵine iliĸkin bilgiler yer almaktadēr. Tartēĸēlan 
temel konular: 
¶ Genetik testlerin ger­ekleĸtirilmesi i­in laboratuvarda 

kulanēlan yºntemler, 
 
¶ Neden bazē genetik testler ­ok zaman alērken, bazēlarē daha 

kēsa zamanda sonu­lanēr, 
 
¶ Neden bazē durumlarda laboratuvar sonuca ulaĸamaz. 
 
Genetik test yaptērmanēzē gerektiren durumlar hakkēnda detaylē 
bilgi i­in l¿tfen óGenetik Test Nedir?ô isimli broĸ¿re bakēnēz.  
 
Genetik Test Nedir?  
 
Genetik testlerin ­oĵunda v¿cudumuzun b¿y¿mesi, geliĸmesi ve 
fonksiyonunu yerine getirebilmesi i­in gerekli bilgileri saĵlayan 
molek¿l olan DNA kullanēlēr. DNA; spesifik bilgilere karĸēlēk gelen 
genleri  kodlayan bir dizidir. Ķnsanlar kromozom olarak bilinen 
ipliksi yapēlar ¿zerinde yer alan 30,000 farklē gene sahiptir. 
Ķnsanda 46 tane kromozom vardēr. Kromozomlarēmēzēn 23 
tanesini annemizden, 23 tanesini 
babamēzdan olmak ¿zere 
ebeveynlerimizden alērēz. 
Bºylelikle 23 kromozomun iki 
kopyasēna, yani 23 ­ift 
kromozoma sahip oluruz. Eĵer, 
genetik hayatēn kitabē olarak 
d¿ĸ¿n¿l¿rse; bu kitapta DNA 
harf ler, genler kel imeler, 
kromozomlar ise bºl¿mlerdir. 
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g¿vencesi kapsamēnda belirlenen eylem planēnē uygularlar. 
 
Test tamamlandēktan sonra ºrneĵime ne olur? 
 
Hasta test sonrasē ºrneĵinin atēlmasēnē istemediĵi s¿rece, 
laboratuvar genellikle ºrnekleri saklar. Laboratuvarlar ºrneĵinizin 
durumu hakkēnda size bilgi verirler ve bireyler istedikleri takdirde 
ºrneklerinin yok edilmesini veya kendilerine teslim edilmesini 
talep edebilirler. Diĵer hastalēklara iliĸkin testler hastanēn rēzasē 
olmaksēzēn ger­ekleĸtirilmez. 
 
Yeni testler geliĸtirildiĵinde, laboratuvarlar bu testleri hastanēn 
izni alēnarak saklanan ºrneklere uygulayabilirler (ºrneĵin yapēlan 
ilk test sonu­suz kaldēĵēnda). Bu durumda hasta ve klinisyen 
doktor geliĸtirilmiĸ yeni bir testin varlēĵē konusunda 
bilgilendirilebilir. Laboratuvarlar, bireyler aksini istemedikleri 
s¿rece DNA ºrneklerini, kayētlarēnē ve kimlik bilgilerini silerek yeni 
bir test geliĸtirmek amacēyla kullanabilir ya da kalite g¿vencesi 
aĵē kapsamēnda paylaĸēlabilir. Saklanan diĵer klinik ºrneklerde 
olduĵu gibi DNA da, hastanēn tēbbi kayētlarēnēn bir par­asē olarak 
gizlilik i­erisinde saklanmaktadēr. Bunun anlamē; DNAô ya eriĸim 
yalnēzca uygun bir profesyonel saĵlēk ­alēĸanē aracēlēĵēyla 
m¿mk¿nd¿r. 
 
Bazē kiĸiler polisin kendi DNAôsēna ulaĸmasēndan 
endiĸelenmektedir. Bu olduk­a nadir karĸēlaĸēlan bir istektir. Eĵer 
polis genetik laboratuvarēndan DNA 
ºrneĵine ulaĸmayē isterse (hastanēn 
diĵer tēbbi kayētlarēnda olduĵu gibi) 
bu ancak mahkeme kararēyla 
m¿mk¿nd¿r. 
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Eĵer ailede daha ºnce bulunmuĸ bir mutasyon yoksa ya da 
hastalēkla iliĸkili ­ok sayēda gen varsa, sonuca ulaĸmak i­in daha 
­ok ­aba gereklidir. Genin sadece bir bºlgesine odaklanmak 
yerine t¿m genin ya da birden fazla genin analiz edilmesine 
ihtiya­ vardēr. Bu birka­ ayē alabilen uzun bir s¿re­ olabilir. S¿re 
genin b¿y¿kl¿ĵ¿ ve laboratuvarēn olanaklarē gibi ­ok sayēda 
etkene baĵlēdēr. 
 
Bilinen en uzun genlerden biri olan distrofin genindeki 
mutasyonlardan kaynaklanan Duchenne Musk¿ler Distirofisi 
ºrneĵinde olduĵu gibi, binlerce olasē mutasyon vardēr. Bu 
nedenle aileye ºzg¿n mutasyonun belirlenmesi uzun ve zahmetli 
bir s¿re­ olabilir. Diĵer yandan Huntington hastalēĵēnda olduĵu 
gibi huntingtin genindeki mutasyonlar genellikle aynē k¿­¿k 
bºlgededir.  Bu nedenle bilim insanlarē gen i­erisinde hangi 
bºlgeye bakacaklarēnē bilirler ve dolayēsēyla test kēsa zamanda 
sonu­lanēr.  
 
DNAô nēn kalitesi de ºnemli bir faktºrd¿r. Bazen laboratuvarlar 
ºncelikle ºzel bir mutasyonu taĸēdēĵē daha ºnce belirlenmiĸ olan 
bir kiĸinin DNAô sēnē kontrol ederler. Eĵer DNA kalitesi kºt¿ ise 
mutasyonun belirlenmesi iki ya da ¿­ kat daha fazla zaman alēr. 
Bazē durumlarda yeteri kadar DNA yoksa test 
tamamlanamayabilir.  
 
Test sonu­larē yanlēĸ olabilir mi? 
 
Genetik test bireyin kendisi ve akrabalarē hakkēnda ºnemli 
sonu­lar doĵurabileceĵi i­in aileye dikkatlice yaklaĸēlmalēdēr. 
Sonu­, doĵruluĵundan emin olmak i­in bir­ok defa kontrol 
edilmektedir. Mutasyon belirlendiĵinde emin olmak i­in bir kez 
daha kontrol edilir (testin bir­ok basamaĵēnda makineler 
kullanēlmasēna raĵmen, bilim adamlarē daima sonu­larē kontrol 
ederler). Araĸtērmacēlar sonucu kontrol etmek i­in sēklēkla baĸka 
bir tekniĵi kullanērlar. Ayrēca ºrneklerin karēĸmasēnē ºnlemek 
¿zere gerekli ºnlemler de vardēr. Bir­ok laboratuvar kaliteli ve 
g¿venilir test ger­ekleĸtirdiĵinden emin olmak i­in, kalite 
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Resim 1: Genler, Kromozomlar ve DNA  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Gen ya da kromozomlardaki deĵiĸimler mutasyon  olarak 
bilinmektedir. Mutasyonu bir c¿mledeki birka­ kelime ya da 
hecenin deĵiĸimi olarak d¿ĸ¿nebilirsiniz. Mutasyonlar olduk­a 
yaygēndēr ve hepimiz birka­ mutasyon taĸērēz. Mutasyonun etkisi 
iyi veya kºt¿ olabilir ya da hi­bir etkiye sahip olmayabilir. Bu; 
­evresel faktºrlere, ĸans faktºr¿ne ya da diĵer genlerdeki 
mutasyonlara baĵlēdēr. Mutasyonlar v¿cudun d¿zg¿n ­alēĸmasē 
i­in gerekli doĵru bilgileri ileten gen ya da kromozomlarē 
etkilediĵinde problemlere neden olabilirler. Bu nedenle, genetik 
testler belli bir gen ya da kromozomdaki mutasyonlarē bulmayē 
ama­lar. Bu testler genellikle kan ya da bazen baĸka dokular 
kullanēlarak ger­ekleĸtirilir. (Bazē durumlarda DNA elde etmek 
i­in t¿kr¿k kullanēlmasē olasēdēr. Yine de bilim insanlarē genellikle 
kaliteli ve bol miktarda DNAô ya gereksinim duyarlar. Bu nedenle 
kan daha ­ok tercih edilen bir dokudur). Hastadan kan veya 
baĸka bir ºrnek alēnarak, genlerin veya kromozomlarēn analiz 
edilmesi i­in laboratuvara gºnderilir. 
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