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1. GIRIS

Diinyada ve iilkemizde pek ¢ok genetik hastalik bulunmaktadir. Tabi bu genetik
anomaliler, akraba evliliginin sik goriilmesi, genetigi degistirilmis besin tiiketimi,
kimyasal kullanimi gibi pek ¢ok faktor nedeniyle kalitimimizda kalici izler bira-
karak sonraki nesiller boyunca aktarilmasi sonucu a¢iga ¢tkmaktadir.

Konjenital anomaliler bebek ve ¢cocukluk 6liimleri, kronik hastalik ve sakatli-
gin 6nemli nedenleridir. Diinya Saglik Orgiitii verilerine gore konjenital anoma-
liler nedeniyle diinya ¢apinda her yil dogumdan sonraki 4 hafta icinde 303.000
yenidogan 6ldiigii bilinmektedir. Bilinen en yaygin ve ciddi konjenital anomaliler
kalp defekti, noral tiip defekti ve Down sendromudur. Konjenital anomaliler bir
veya daha fazla genetik, beslenme veya ¢evresel faktér sonucu meydana gelebilir
ancak kesin nedenleri belirlemek genellikle zordur. Gebelik 6ncesi yeterli ve den-
geli beslenme, folik asit takviyesi, yeterli iyot alimi1 ve gebelik dncesi bakim gibi
yontemlerle bazi konjenital anomalileri 6nlememiz miimkiindiir.

Yapilan arastirmalar yenidoganlarin %5,3’tiniin 25 yagina kadar genetik bir ra-
hatsizlik yasanacagini gostermektedir. Kromozomal bozukluklarin 153 dogumda
1 goriilme siklig1 vardir, bu nedenle kromozomal bozukluklarin taranmasinda;
biyokimyasal belirtecler, ultrasonografi ve son zamanlarda maternal plazmada
hiicresiz fetal DNA (Cff DNA) ‘y1 da igeren bazi prenatal tan1 yontemleri kulla-
nilmaktadir. Genetik bozukluklar i¢in tarama yontemleri, ideal olarak evlilikten
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