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GENETİK HASTALIKLAR VE ANOMALİLER

Bölüm 7

GİRİŞ

Genetik hastalıklar ölüm ve sakatlığa yol açarak çok sayıda birey ve aileyi fizik-
sel, psikolojik, ekonomik ve sosyal açıdan etkileyen önemli bir sağlık sorunudur. 
Bu sorunun temel nedeni, bireylerle sınırlı kalmayıp kuşaktan kuşağa aktarılma 
riskinin olması ve çoğunun kesin tedavisinin bulunmamasıdır. Genetik hastalık-
lar 1000 insandan 670’ini etkilemektedir. Bu oran oldukça yüksek olup, genetik 
hastalıkların hasta, hasta aileleri ve topluma getirdiği maddi ve manevi yükte 
önemli bir boyutudur. Bu kapsamda genetik hastalıkların bilinmesi, ailedeki olası 
ve kesin taşıyıcıların saptanması ve doğacak çocukta aynı hastalığın ortaya çıkma 
durumunun araştırılması, kesin tedavisi olmayan hastalıkların önlenmesi için tek 
yoldur.

Bu bölümde genetik hastalıklar olan; mendeliyan hastalıklar, multifaktöriyel 
hastalıklar, sitogenetik hastalıklar (kromozom anomalileri) ve atipik geçiş patern-
li tek gen hastalıkları ele alınmıştır.
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printing ise babadan gelen allelin inaktivasyonudur. En tipik örneği Prader-Willi 
sendromudur. Bu iki sendrom aşağıda açıklanmıştır.

Angelman Sendromu

Angelman Sendromu (AS), %70-75 oranında maternal kalıtılan 15q11-13 bölge-
sinin mikrodelesyonu ile ortaya çıkan bir hastalıktır. Bununla birlikte sendromun 
yaklaşık %5-10’undan mikrodelesyon bölgesinde bulunan UBE3A (ubiquitin pro-
tein ligase E3A) gen mutasyonu sorumludur. Ayrıca %3-5 imprintlenme defekti 
ve %2-3 paternal uniparental dizomi sorumludur. AS 1/15.000-1/20.000 sıklıkta 
görülmektedir. Mentral retardasyon, uygunsuz-yersiz gülme, ataksi ve nöbet ile 
karakterizedir. Ayrıca hastalarda mikrosefali ve skolyoz görülebilmektedir. Bu-
nunla birlikte hastalar genellikle infertildir, sadece bir hastanın fertil olduğu bilin-
mektedir. Hastalar yetişkinlik dönemine kadar hayatta kalabilmektedir.

Prader-Willi Sendromu

Prader-Willi Sendromu, %70 oranında paternal kalıtılan 15q11-13 bölgesindeki 
birçok genin fonksiyonel kaybı ile ortaya çıkan otozomal dominant bir hastalıktır. 
Bununla birlikte sendromun %20-25’inde babadan gelen kromozom 15 tama-
men eksiktir ve anneden gelen iki adet kromozom 15 bunun yerini alır (unipa-
rental disomi). Ayrıca %2-5 imprintlenme defekti söz konusudur. Bu sendrom 
1/15.000-1/30.000 sıklıkta görülmektedir. Prader-Willi sendromu, mental retar-
dasyon, tipik yüz görünümü (keşisen gözler, donuk yüz, badem şeklinde epikantal 
katlanmalar), kısa boy, küçük el ve ayak, hipotoni ve hipogonadizm ile karakte-
rizedir. Ayrıca hastalarda intrauterin gelişme geriliği, gecikmiş ​​ve zayıf fetal akti-
vite ve letarji eğilimi vardır. Bununla birlikte çocukluk dönemi hiperfaji, patolojik 
obezite ve karbonhidrat intoleransı görülebilir (Yaş ortalaması 20 olan hastaların 
%25’inde tip 2 diyabete yol açar). Ayrıca bu hastalarda pubertenin geç olması ya 
da hiç olmamasına rağmen, erken adrenarş (%14) ve erken puberte (%3.6) de 
görülebilir. Etkilenen erkek çocuklarda genellikle mikropenis ve kriptorşidizm ve 
gelişmemiş bir skrotum (%69) vardır.
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