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Yumurta. Yeni bir bebegin olusumuna katilacak olan anneden
gelen hiicredir. Yumurta annedeki her bir c¢ift kromozomdan
birisi olacak sekilde 23 kromozom icerir. Yumurta, tum bir
hiicreyi olusturmak Uzere sperm ile birlesir. Bebek bu ilk hiicre-
den gelisir.

Yumurtalik/Yumurtaliklar. Bir kadinin vicudunda yumurta Ure-
ten organlardir.
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Genetik Sozluk

Hastalar ve Aileler Icin Bilgiler



Genetik sozliik

Aile agaci. Ailede genetik bir hastaliga sahip olan ve olmayan
bireyler ile diger aile bireyleri arasindaki iligkileri gésteren bir se-
madir.

Amniyosentez. Anne karnindaki bebegdin genleri ve kromozom-
larini test edebilmek icin gerekli olan materyali saglamak Uzere
kullanilan bir yéntemdir. Bebek rahim icerisinde bir sivi ile ¢cevre-
lenmistir. Bu sivi bebegin derisine ait bir miktar hiicre icerir. An-
nenin karin bélgesinden ince bir igne ile girilerek, bu sividan az
miktarda alinir ve test icin laboratuvara génderilir.

Cinsiyet Kromozomlari. X ve Y kromozomlaridir. Cinsiyet kro-
mozomlari bireyin cinsiyetinin ne olacagini belirler. Kadinlarda
iki adet X kromozomu vardir. Erkekler ise bir adet X ve bir adet
Y kromozomuna sahiptirler.

Cinsiyete bagh hastaliklar. X' e bagli hastaliklara bakiniz.

de novo. Latince’den “Yeni” anlamina gelen bir terimdir. Yeni bir
gen veya translokasyonu tanimlamak icin kullanilir, dolayisiyla
cocugun her iki ebeveyni normal gen veya kromozomlara sahip-
tir.

Delesyon. Genetik materyalin bir kisminin kaybolmasi; bu terim
bir gen ya da bir kromozomun kaybolan kismini tanimlamak icin
kullanilabilir.

Dengeli Translokasyon. Kromozomal kayip veya artislarin ol-
madigi, fakat yeniden dizenlenmenin oldugu bir translokasyon-
dur. Dengeli translokasyon tagiyan bir kisi genellikle bundan et-
kilenmemistir.

Dengesiz translokasyon. Kromozomal materyalde artisa, azal-
ISa veya her ikisinin ayni anda olmasina neden olan kromozo-
mal yeniden duzenlenmenin gerceklestigi bir translokasyon
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dominant hastaliklarda kigi hayatinin ileri dénemlerinde hastalik-
tan etkilenebilir.

Ttranslokasyon. Kromozomal materyalin yeniden dizenlenme-
sidir. Bir kromozomdan bir parcanin koparak diger bir kromo-
zoma yapigsmasiyla olugur.

Ultrason taramasi. Gebelik sirasinda gelisen bebegin
géruntulerini elde etmek Uzere, ses dalgalarinin kullanildigi
acisiz bir yéntemdir. Vajinanin icinden ya da karin bélgesinde
cildin Gzerinde tarayicinin bas kisminin gezdiriimesiyle gercek-
lestiriimektedir.

Uterus. Rahim'’in tip’daki ismidir.
Vajina. Rahimi disariya baglayan kanaldir, dogum kanall.

X kromozomu. Cinsiyet kromozomlarindan birisidir. Disiler iki
adet X kromozomuna sahiptir. Erkekler ise normalde bir adet X
ve bir adet Y kromozomuna sahiptir.

X’ e bagh hastaliklar. X kromozomu Uzerinde yer alan bir
gendeki mutasyondan (degisim) kaynaklanir. Hemofili,
Duchenne muskdiler distrofi ve Frajil X sendromu X' e bagli
hastaliklardan bazilaridir.

XX. Normal bir disideki cinsiyet kromozomlarini ifade eder.
Disiler normalde iki adet X kromozomuna sahiptir. Her Iki
ebeveynden birer X kromozomunu alirlar.

XY. Normal bir erkekteki cinsiyet kromozomlarini ifade eder.
Erkekler bir adet X ve bir adet Y kromozomuna sahiptir. Erkek-
ler X kromozomunu annelerinden, Y kromozomunu ise ba-
balarindan alirlar.

Y kromozomu. cinsiyet kromozomlarindan birisidir. Erkekler
bir adet Y ve bir adet X kromozomuna sahiptir. Disiler iki X kro-
mozomuna sahiptir.
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hastalik icin genetik test yapildiginda bazen bu presemptomatik
test olarak isimlendirilir.

Prenatal tani. Bebegin genetik bir hastaliga sahip olup ol-
madigini géstermek icin gebelik sirasinda yapilan bir testtir.

Presemptomatik test. Prediktif teste bakiniz.
Rahim. Gebelikte, icinde bebegin gelisimini tamamladigi organ.

Resiprokal translokasyon. Bir resiprokal translokasyon, ki
farkli kromozomda meydana gelen Kiriklar ile olugan parcalarin
karsilikl yer degistirmesiyle olusur.

Ring (yliziik, halka) kromozomu. Bir kromozomun her iki ucu
birleserek kromozom bir halka seklinde géruldugunde bu terim
kullanilir.

Robertsonyan translokasyonu. Bir kromozom diger bir kromo-
zoma tutundugunda Robertsonyan translokasyon olusur.

Smear (yayma) testi. Rahim agzindaki hicrelerin normal olup
olmadidini test etmek icin yapilan ve tum kadinlar igin énerilen
bir testtir.

Sperm. Yeni bir bebegdi olusturacak ilk hiicreye katilan babanin
ureme hucresi. Sperm 23 kromozom igerir (babadaki 23 c¢iftin
kromozomun birer kopyasini igerir). Sperm komple bir hiicreyi
olusturmak Uzere yumurtayla birlesir. Bebek, bu hiicreden

gelisir.

Tasltyici (bir kromozomal translokasyon igin). Dengeli trans-
lokasyona sahip olan, béylelikle kromozomal kayip veya artig
olmayan ve genellikle bu durumdan etkilenmemis olan kigidir.

Taslyici. Bu durumda olan bir kigi genellikle hastaliktan (o anda)
etkilenmemistir, fakat tagiyicilar genin bir hatali kopyasina sahip-
tir. Resesif hastaliklarda tasiyicilar genellikle hasta olmazken,
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tipidir. Dengeli translokasyona sahip olan bir ebeveynin ¢cocuk-
larinda ortaya cikabilir.

Dollenme. Yeni bir bebegin ilk hiicresini olusturmak Uzere
sperm ve yumurtanin birlesmesidir.

Duplikasyon. Bir gen ya da kromozomdaki genetik materyalin
normal olmayan tekraridir.

Diisiik. Bebegdin hayatta kalabileceg@i sureden énce rahim disina
cikmasi ile gebeligin erken sonlanmasi.

Embriyo. insan gelisiminin en erken evresidir. Embriyo gebelidin
en erken evresindeki ilk hiicreden geligir. Bir yumurta ile bir
spermin déllenmesi sonrasi olusur. HenUz bir bebek gibi gérun-
memekle birlikte bir bebegdi olusturacak olan hiicrelerden olus-
maktadir. Erken dénem embriyolar ana rahminin disinda gelige-
bilirler.

Ense Kalinh@ testi. Gebeligin erken dénemlerinde bebegin
ense kisminda normalde sivi ile dolu olan bir bélgenin ultra-
sound ile taranmasi. Eger bebek konjenital bir hastaliga (Down
sendromu vb ) sahip ise, bu boslugun genisligi anormal sevi-
yelerde olabilmektedir.

Fetus. Bebegin embriyo evresinden dogumuna kadar ki gelisim-
sel evredir. diger bir ifade ile déllenmeden sonraki 9'ncu hafta-
dan dogumu kadar ki evredir.

Gen. Viucudun caligmasi icin gerekli olan, kimyasal formda kro-
mozomlarda depolanmis olan bilgidir.

Genetik danisma. Kékeninde genetik bir faktérun olabilecegi bir
durum hakkinda ilgili kigilere bilgi verilmesi.

Genetik danisman. Kdkeninde genetik bir faktérin olabilecegi
bir durum hakkinda ilgili kigilere bilgi vermek Uzere uzmanlagsmis
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Kisi.

Genetik hastalik. Gen veya kromozomlardaki bir degisimden
kaynaklanan hastalik ya da 6zellik.

Genetik test. EQer belirli bir gen ya da kromozomda meydana
gelmis olan bir degisim varsa, bunun tanimlanmasi icin yapilan
testtir. Genellikle bir kan ya da doku testidir. Daha fazla bilgi icin
l0tfen brosurdeki “Genetik test nedir?” kismina bakiniz.

Genetik. Genlerden kaynaklanan, genlerle ilgili.

Hiicre. insan vicudu, yapitasi gibi rol oynayan milyonlarca
hicreden olusmaktadir. Vicudun farkli bélgelerindeki hicreler
farkli gérunar ve farkli igler yaparlar. Her hucre (kadinda yu-
murta ve erkekte sperm diginda) her bir genden iki kopya icerir.

insersiyon. Bir gen ya da kromozoma ilave bir genetik matery-
alin girisidir.

inversiyon. Belirli bir kromozomda siralanmis olan genlerin
diziliminde meydana gelen degisimdir.

Kalitsal hastalik. Kusaklar boyunca aktarilan hastalik.

Karyotip. Bir bireyin kromozomlarinin yapisinin, kromozom
sayisi ve normal durumdan sapmalari da icerecek sekilde tanim-
lanmasidir.

Koryonik Villus Biyopsisi, CVS. Ozel genetik durumlarda be-
begin genlerini ya da kromozomlarini test etmek Uzere gerekli
hiicreleri elde etmek icin gebelik sirasinda yapilan bir islemdir.
Gelismekte olan plasentadan az sayida hiicre alinarak, test icin
laboratuvara génderilmektedir.

Kromozomlar. Genleri iceren ve mikroskop altinda gérulebilen
ipliksi yapilardir. Genelde kromozomlarin insandaki sayisi 46’dir.
23 kromozomluk bir takimi annemizden, 23 kromozomluk bir

takimi da babamizdan miras olarak aliriz.

Mutasyon. Gende meydana gelmis bir degisimdir. Bazen bir
gende degisim meydana geldiginde, gendeki bilgi degisir ve gen
dizgun bir sekilde is géremez. Bdylece genetik bir hastaligin
ortaya ¢cikmasina neden olabilir.

Negatif sonug. Test yapilan kisinin gendeki degisimi
(mutasyonu) tasimadigini gésteren test sonucudur.

Otozomal dominant (baskin) genetik hastaliklar. Kisinin
hastaliktan etkilenmis olmasi icin genin sadece bir degismis kop-
yasini (mutasyonu) tasimasinin gerekli oldugu durumlardir.
Degismis gen normal gene baskindir.

Otozomal resesif (¢ekinik) genetik hastaliklar. Kisinin hastalik-
tan etkilenmis olmasi icin genin (her iki ebeveynden birer degis-
mis kopya alarak) her iki degismis kopyasini (mutasyonu) tasi-
masinin zorunlu oldugu durumlardir. Degismis genin sadece bir
kopyasina sahip olan kisi hastaliktan etkilenmemis olup, tasiy-
icidir.

Otozomal. 23 cift kromozoma sahibiz. 1 ile 22'nci ¢ift arasinda
kalanlar otozomlar olarak bilinirler. Kadin ve erkekte ayni se-
kilde gérulurler. 23’Uncu cift kadin ve erkekte farklidir ve cinsiyet
kromozomlari olarak bilinir.

Plasenta. Plasenta hamile bir kadinda rahim duvarinda yer alir.
Bebek besin ihtiyacini plasenta araciligiyla saglar. Plasenta
déllenmis yumurtadan gelisir ve dolayisiyla genellikle bebekle
ayni genetik yapiya sahiptir.

Pozitif sonug¢. Test yapilan kisinin mutasyona sahip oldugunu
g6steren test sonucudur.

Prediktif (6n tarama) test. Bireyin hayatinin ilerleyen dénemler-
inde ortaya cikabilecek bir hastalik icin yapilan genetik testtir.
Yasamin ileri dénemlerinde ortaya ¢ikma ihtimali yUksek olan bir



