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GIRIŞ
İnsan yaşamı fertilizasyonla başlar. Tek hücreli zigottan çok hücreli organiz-

manın gelişimi, mükemmel bir şekilde programlanmış bir dizi olayın sonucu-
dur. Bu süreçte oluşabilecek herhangi bir aksama, bu ahengin bozulmasına ve 
genetik hastalıkların ortaya çıkmasına yol açabilir.

Genetik hastalıklar, dünyada olduğu kadar, ülkemizde de önemli bir sağlık 
sorunudur. Genel olarak toplumda doğan her 100 çocuktan 2-3’ünde (%2) çe-
şitli nedenlerden kaynaklanan anomaliler saptanmaktadır. Bu risk akraba evli-
liği yapmış olan çiftlerde iki katına (%4-5) çıkar. Kalıtsal hastalıkların, dünyada 
yaklaşık olarak tüm nüfusun %10’unu kapsadığı bildirilmektedir. Kalıtsal has-
talıklarla beraber genetiğin günlük hayatımızdaki rolü gün geçtikçe daha fazla 
oranda ortaya konmaya başlanmıştır. Hipertansiyondan psikiyatrik bozukluk-
lara kadar olan yelpazede toplumda sık rastlanan ve şikayet konusu olan hasta-
lıklarda genetik etkenlerin rol aldığının anlaşılması ile, genetik polikliniklerine 
danışmanlık almak için çok sayıda kişi başvuruda bulunmaya başlamıştır.

Ülkemizde akraba evliliği oranı bölgeden bölgeye değişmekle birlikte or-
talama %23,2 olup, bu oran dünyanın en yüksek akraba evliliği oranıdır. Olası 
olumsuz sonuçları nedeni ile akraba evlilikleri sadece ülkemizde değil, sosyo-
ekonomik koşulları iyi olmayan diğer ülkelerde de özellikle otozomal resesif 
hastalıklar açısından genetik danışmanlık sürecinde önemli bir sorun olmaya 
devam etmektedir. Genetik hastalıkların bireylerle sınırlı kalmayıp, kuşaktan 
kuşağa aktarılma riskinin olması ve çoğunun kesin tedavisinin bulunmama-
sı, bu sorunun temel nedenlerini oluşturur. Klinik olarak tanımlanmış genetik 
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yer almaktadır. 2002 tarihli Kalıtsal Kan Hastalıklarından Hemoglobinopati 
Kontrol Programı ile Tanı ve Tedavi Merkezleri Yönetmeliği ise kalıtsal kan 
hastalıklarından talasemi ve orak hücre anemisi başta olmak üzere hemoglobin 
hastalıklarını hedef alarak sınırlarını daha net bir biçimde belirlemiştir. Gene-
tik Hastalıklar Tanı Merkezleri Yönetmeliği ve Kalıtsal Kan Hastalıklarından 
Hemoglobinopati Kontrol Programı ile Tanı ve Tedavi Merkezleri Yönetmeli-
ğinde de doğum öncesi tanı bakımından anne uterusundaki embriyo ile tüpteki 
embriyo arasında herhangi bir ayırıma gidilmemiştir.

1979 tarihli Organ ve Doku Alınması, Saklanması ve Nakli Hakkında Ka-
nunda 18 yaşını doldurmamış ve mümeyyiz olmayan kişilerden organ ve doku 
alınması yasaklanmıştır. 2008 yılında, Organ ve Doku Alınması, Saklanması ve 
Nakli Hakkında Kanununa dayanılarak hazırlanan Türkiye Kök Hücre Koordi-
nasyon Merkezi Çalışma Esasları Yönergesinde vericilikte gönüllülük esas alın-
mıştır; her iki kanunda da henüz doğmamış bir vericiden söz edilmemektedir. 
2010 tarihli İnsan Doku ve Hücreleri ile Bunlarla İlgili Merkezlerin Kalite ve 
Güvenliği Hakkında Yönetmelik kordon kanı için anneyi gönüllü verici olarak 
belirlemiştir. Canlı allojenik vericiler için seçim ölçütlerinde “gebelik (hemato-
poetik progenitor vericisi kardeşler hariç) ve emzirme durumunda alınamaz” 
ifadesi yer almaktadır.

SONUÇ
Genetik hastalıklar toplumda oldukça sık rastlanan ve nesilden nesile akta-

rılan hastalıklardır. Teknolojideki ilerlemeler ile birlikte genetik hastalıkların 
teşhis ve tedavisi, maddi ve manevi yükü prekonsepsiyonel dönemde verilen 
genetik danışmanlığın önemini daha da artırmaktadır.
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