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SUMMARY

The characteristics of the Mongolism (Down Syndrome) and the
Importance of the Genetic Counciling in this Subject. In the human
populations a lot of genetic malformation is found in a ratio of up to 10 %’s,
as a result of the mutation of the chromosomes. The most frequent genetic
sickness is the Mongolism. It is usually seen in each 600-700 births. The
subject of this study consists; a short history, the varieties, frequency and

“ the characteristics of the Mongolism. Besides these, together with the other
genetic sicknesses, the preventive and protective measures and the
diagnostic methods have been studied. At the end, the importance of the
Genetic Counciling available for this sickness is emphasized.
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GIRIS

Normal olan her insanda total kromozom sayist 46 (23 ¢ift)' dir. Bu-
nun 44 tanesi otozomal (soma) kromozomu, iki tanesi de cinsiyet
(gonozomal) kromozomu olarak bilinir. Bir ¢ift olan cinsiyet kromozomu
kadinda XX, erkekte ise XY seklinde gosterilir. ABD nin Denver gehrin
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de 1960 yilinda toplanan bilim adamlari, insan kromozomlarim biiyiik-
liiklerine ve sentromerin kromozomdaki bulundugu yere gére gruplandir-
muglardir. Buna gore; A grubuna 1-2-3, B grubuna 4-5, C grubuna 6-12,
D grubuna 13-15, E grubuna 16-18, F grubuna 19-20, G grubuna 21-22
nolu kromozomlar, cinsiyet kromozomlan ise (kadinda XX, erkekte XY)
23 ¢ift kromozomlan olusturmustur. Bir insanda bulunan 46 kromozom
tizerinde 6 x 10° niikleotid ve 100.000 gen bulundugu tahmin edilmekte-
dir (Ogur 1995, Bahgeci 1990).

Her canlida oldugu gibi insanda da, birgok gevre faktérlerinin etki-
siyle kromozomlarin say1 ve yapilan degiserek mutasyonlar meydana
gelir. Ug ¢esit mutasyon vardir.

1 - Kromozom sayis1 mutasyonlari: Cesitli etkenlerle kromozom sa-
yisinin artmasi veya azalmasiyla meydana gelen mutasyonlar. Omegin,
insanda total kromozom sayisi her hiicrede 46 iken, 47, 48... seklinde
artar veya 45, 44... seklinde azalir. Ayrica, kromozom sayilar tam katlar
seklinde azalir veya artar.

2 - Kromozom yapis1 mutasyonlan: Bir kromozom ¢iftinden, kro-
mozom pargasiin koparak elimine olmasi, bir bagka kromozoma
transloke olmasi, ayn yere ters yapigmas: ve bir kromozomda aym par-
“¢adan iki tane olmasiyla kromozom yapis1 degisir.

3 - Kromozom tizerinde bulunan genlerin yapisinin degigmesiyle
gen (nokta) mutasyonlan meydana gelir (Tezok 1977, Demirsoy 1995).

Kromozom sayis1 mutasyonlan euploidi ve aneuploidi diye ikiye ay-
rilir. Euploidide kromozom sayisi tam katlar seklinde azalir veya gogalir.
Ornegin, hiicrede kromozom sayisi yartya iner (n = haploid) veya 3n, 4n,
5n, 6n gibi tam katlar seklinde artar. Bu tip kromozom azalmasi veya
¢ogalmasina bitkilerde daha gok rastlanir. Aneuploidide ise kromozom
ciftlerinin bir veya birkaginda fazlahk veya eksiklik gézlenir. Cinsiyet
kromozomlar diginda hemen tiim kromozom anomalilerinin %95 inden
fazlas1 aneuploidi geklinde ortaya ¢ikar. Daha az oranda ise yapisal
kromozomal bozukluklar goriiliir (Ogur 1995).

Aneuploidinin ii¢ degisik sekli vardir.

_a - Monosomi: Bireyde total kromozom sayisi bir eksiktir (2n - 1),
Ornegin, bayanlarda gériilen Turner Sendromu (45, X0) bu sekildedir.
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b - Nullisomi: Bir kromozomun homologu ile birlikte yitirilmesidir
(2n - 2).

¢ - Polisomi: Bir bireyde, bir veya birka¢ kromozomun fazla olma-
sidir. Bunun da gesitleri vardir. Diploid (2n) kromozoma sahip bireyde
bir kromozomun fazla olmasina trizomi (2n + 1), bireyde, iki kromozom
giftinde birer tane kromozomun fazla bulunmasma tetrasomi (2n+2) denir .
(Bilge 1977, Demirsoy 1995).

Insanda, otozomal trizomik sendromlardan, Mongolizm (Down
sendromu, Trizomi 21), Trizomi 18 (Edwards sendromu, Trizomi E),
Trizomi 13 (Trizomi D, Bartholin, Patau sendromu), Trizomi C ve
Trizomi 22 gibi sendromlar goriiliir. Otozomal trizomi sendromu goriilen
hastalarda ortak bazi ézellikler vardir. Trizomik hastalarda zeka geriligi,
dogum oncesi (prenatal, intrauterin) ve dogum sonrast (postnatal, -
ekstrauterin) gelisme ve Dbiyime geriligi gézlenir. Cogunlukla
mikrosefali (kiigiik basl) ve dogustan (konjenital) malformasyonlar var-
dir. Bag kemiklerindeki malformasyonlara bagh olarak degisik yiiz gorii-
niimlerine sahiptirler. Merkezi sinir sistemleri anormaldir ve kas
defektlerine siklikla rastlanir. Hemen hepsinde karakteristik dermatoglifik
bulgular vardir. Trizomik hasta ¢ocuk doguran annelerin yaglari-genel-
likle ileridir (Bagaran 1986, Kokiioz 1995). Kalitsal hastahiklarin bir kis-
mu, ciddi zihinsel ve bedensel éziirlere yol agtifindan bireyler, aileler ve
toplum i¢in 6nemli sayilabilecek sosyal ve ekonomik. sorunlan beraberin-
de getirmektedir (Ogur 1995). :

Otozomal kromozom hastaliklan iginde en sik gériilen Mongolizmi
ele alarak inceleyecegiz.

MONGOLIZM (Down Sendromu)

Ilk defa 1866 yilinda Langdon Down tarafindan klinik belirtileri ta-
nimlanmigstir. Ancak 1838 de Esquirol ve 1846 da Seguin tarafindan tarif
edilen hastalarin da mongolizme ait 6rnekler oldugu diisaniilmektedir
(Taysi ve Say 1975).

Mongolizmin monozigotik ikizlerde ¢ogu kez, dizigotik ikizlerde
‘nadiren bulunmasi, baz: ailelerde birden fazla bireyde gorilmesi ve
mongolizmli annelerin ¢ocuklarmda %50 oraninda bu hastalifa rastlan-
masi, bu sendromun taninmasindan itibaren, kalitsal bir hastalik oldugunu
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diigindiirmiistiir. Waardenburg 1932 yilinda Mongolizmin bulgularina
bakarak, bu hastahigin kromozom anomalisinden kaynaklandigimi, hatta
kromozom anomalisi nedeninin nondisjunction (ayrilamama) olabilecegi-
ni ileri siirmiigtiir. Kromozom inceleme metodlarinin gelismesine paralel
olarak 1959 yilinda Jerome Lejeune ve arkadaslan, bu hastahigin G grubu
kromozom ¢iftlerinden birinin bir fazla kromozoma sahip olmasiyla total
kromozom sayisinin 47 ye yiikselmesi sonucu meydana geldigini goster-
migtir (Taysi ve Say 1975, Sayli 1986). Ayrica mongolizim, ape lerden
sempanze ve gorilde de tespit edilmigtir (Sayl 1986).

Klinik bulgular yoniinden bir fark gostermeyen fakat sitogenetik
bulgular ve ailelere verilecek genetik damigma farkll olan ii¢ tip mon-
golizm vardr.

A - Klasik mongolizm (Regiiler, mutad, standard mongolizm):
Lejeune ve arkadaglan tarafindan 1959 yilinda ilk defa tarif edilen
mongolizm tipidir. G grubu kromozomlarindan 21. ¢ift kromozomun
normalde iki adet bulunmasi gerekirken ii¢ adet bulunmasiyla (kadmda
47, XX, 21+; erkekte 47, XY, 21+) ortaya gikar.

B - Translokasyon tipi mongolizm: Polani ve arkadaglan tarafindan
1960 da mongolizmli bir kiz ¢ocugunda tespit edilmistir. 21. ¢ift kromo-
zomda ti¢ adet olan kromozomun biri, D veya G grubu kromozom ¢iftinin
birine eklenmesiyle translokasyon tipi mongolizm meydana gelir. 21.
ciftteki fazla kromozom 22. ¢ift kromozoma transloke olursa, G/G tipi
mongolizm, fazla kromozom D grubundaki kromozom ¢iftlerinden birine -
transloke olursa, G/D tipi translokasyon ortaya ¢tkar. Burada goriniiste
bir kromozom sayis1 fazlalig: tespit edilmeyecek fakat kromozomun sek-
linde ve dolayisiyla gen balansinda bir degisme olacaktir. Translokasyon
tipi mongolizmin gorilme sikhig1 anne yasina bagli degildir (Saylr 1986
ve Bagaran 1986).

C - Mozaik mongolizm: Bu tip mongolizmi Clarke ve arkadaslan
1961 yilinda tespit ettiler. Mozaik mongolizmde hiicrelerin bir kisminda
normal yani 46 tane kromozom varken, bir kisminda 21. kromozom gif-
tinde iki adet kromozom bulunmas: gerekirken ii¢ adet kromozom bulu-
nur (46, XY / 47, XY, 214). Mozaik mongollarin septomlar diger
mongollara gére daha hafif seyretmektedir (Bagaran 1986).
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Esey hiicreleri olugurken, I. mayoz evresinde gevresel etkenlerden
radyasyon, kimyasal mutajenler, enfeksiyon etkenleri, anormal metabolik
etkenler ya da kalitsal etkenler kromozomlarn normal dagimasini 6n-
lerler. Bu etkenlerin mayozda kromozomlann nondisjunction ve anafaz
lag olaylanyla egit ayrilamamasina, dolayisiyla da maternal yasa bagh
mongolizmi meydana getirdigi sanilmaktadir. Ayrica, yasa bagh mon-
golizmde paternal kromozom ayrilamamasmnin da sorumlu olabilecegi
gosterilmistir (Basaran 1986). Nondisjunction ve anafaz lag olaylan disi
ve erkek tireme hiicreleri meydana gelirken (oogenez ve spermatogenez)
gergeklestigi gibi mozaik mongolizmde zigot meydana geldikten sonra
embriyonun ilk safthasinda embriyonik hiicrelerde de gergeklesir. Mozaik
mongolizmde, trizomik hiicrelerin normal hiicrelere oram hem dokudan
dokuya hem de hastadan hastaya degisiklik gosterir. Ote yandan, bir mo-
zaik mongol hastada hayatin degisik zamanlarinda da normal ve trizomik
hiicrelerin oram degigebilir. Degisik olan boyle trizomik-normal hiicre
oranmnin hastanin klinik degerlendirilmesinde ve prognozu yoniinden
fazla 6nemli olmadigi gozlenmigtir (Tays1 ve Say 1975). Mozaik tip
mongol, geng annelerin gocuklarinda daha ¢ok gorilmektedir. Bunun
nedeni kadinda yagami boyunca bulunan butiin yumurtalarm, dogumun-
dan itibaren varolmalan nedeniyle, bu siire iginde zararh gevresel faktor-
‘lerden etkilenme sansimin fazlalig: olabilir (Kokiiéz 1995).

Huang ve arkadaglarimin 1967 yilinda gesitli ilkelerde 11 aragtirici
tarafindan 1080 vakayi, gosterdikleri sitogenetik aberasyona gére sumf-
landirmuglardir. Buna gore, vakalarin %95 inin klasik tip, %2 sinin mo-
zaik tip ve %3 iiniin translokasyon tipi mongolizm oldugu gorilmiistiir.
Aynca, Wright'in ve arkadaglarimn yine 1967 de 1382 vakada yaptiklan
aragtirmada, 30 yasindan geng annelerin, 30 yagindan biiyiik annelerden 4
kat daha fazla translokasyon tipi mongolizmli ¢ocuga sahip olduklarm
tespit etmiglerdir (Taysi ve Say 1975). Baba yas1 ve dogum siras1 baki-
mindan mongolizmin meydana geligi arasinda bir ilgi bulunamamstir
(Sayh 1986).

Yukanda agiklanan ii¢ tip mongolizmden bagka ¢ok nadir olarak go-
rilen iki g¢esit mongolizm daha vardir. Bunlar ikili trizomi (double
trisomy) ve kismi trizomi (partial trisomy) dir. Bir bireyde aym hiicrede
iki ayn trizominin birlikte bulunmasina ikili trizomi denir. Ikili trizomide
her hiicrede total kromozom sayisi 48 olmaktadir. Ornegin; 48,XY,

1 - 214,18+ gibi. Kismi trizomide, trizomik halde bulunan kromozomlardan
birinde delesyonun mevcut olmasidir (47, XY, 21+,p-). :
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Spontan diisiikk materyallerinde yapilan kromozom ¢alismalan so-
nunda, trizomi 21 kromozom aberasyonu gosteren fotiislerin %70 inin
erken diisiik seklinde kaybolduklar ortaya konmustur (Taysi ve Say
o S

Mongolizmin Ozellikleri:

Hemen belirtelim mongol ¢ocuklar, ¢ogu kez iyi huylu, sakin, kendi
kapasitelerine gore anlayigh ve sevimlidirler. '

Tum trizomik hastaliklarda oldugu gibi, mongolizmli hastalarda -da
zeka geriligi vardir. Erigkin mongollarda 1.Q. (intelligence quotient) ge-
nellikle %50 civarindadir. Fakat bazen 1.Q. su 70'in iizerinde olanlara da
rastlanur. 1.Q."su %50 nin altinda olanlarin yagamlan ve egitilmelert daha
gii¢ olabilmektedir. 1.Q. su diisiik olanlarin gocukluk doneminde yiiriime
ve konusmalan normalden g¢ok geg, tuvalet egitimleri de genellikle 4
yasindan sonra baslamaktadir (Kokiiéz 1995).

Biiyiime ve gelismeleri genel olarak geridir. Hem dogum o6ncesi
hem de dogum sonrasinda boy ve agirliklart normal bebeklerden daha
azdir. Bag sekli ve yiz goriniimleri degisik ve tipiktir. Cogu
mongolizmlilerde bas mikrosefali gosterir. Bag brakisefali ve
brakisefaliye bagl olarak yiiz profilden yass1 gériiniimdedir. Dogumdan
sonra bas kemiklerindeki siiturlar geg kapamir. Bagta oksipital bélgenin
yass1 olusu, yeni doganlarda karakteristiktir. Iki géz aras1 mesafe hemen
her vakada azalmigtir (hipotelorizm). Dil genellikle agizdan disan sarkar
ve yiizeyi pirtiklidir. Digler geg ¢ikar ve dﬁﬁensizdir, ag1z koselerinde
ragard, burunda agin sekresyon gozlenir (Tayst ve Say 1975, Sayh 1986,
Kokiioz 1995). {

Mongolizmde karakteristik 6zelliklerden biri de ust goz kapaklarin-
da degisik bir epikantiisiin bulunugudur. Bunlarda g6z kapaklar aralifi-
nm uzun ekseni digan ve yukan yoénde oldugundan, hastaya gekik badem
gozlii bir goriiniim verir. Ozel goriiniimleri ve gozlerdeki epikantiis;
mongolizmli hastalan, mongol irkindan olan bireylere benzer gosterse de,
benzerlik yiizeyseldir. Mongol irkindan bireylerde, ust goz kapagindaki
kivrim, ust goz kapaginmn iizerinden i¢ ve asagiya dogru kesilmeden bir
yay gibi iner. Fakat mongolizmli hastalarda bu kivrim oldukga dikey bir
sekilde i¢ ve agagiya dogru inen ikinci bir kivrimla kesilir. Gozlerde gogu
kez katarakt ve strabismus ile irisin 6n tarafindaki bag dokusunun yer yer
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kalinlagmasina bagh olarak brushfield lekeleri olarak adlandinlan beyaz
lekeler bulunur (Sayli 1986, Kokiitz 1995).

Mongolizmli hastalarda boyun kisa ve kalindir. yenidoganlarda en-
sede yelelenme denilen ‘gevsek bir deri kivimmin bulunusu diger bir
karakteristik Ozelliktir. Ensedeki yele, bebeklik doneminde kaybolur. Ust
ve alt iiyeler normalden kisadir. Ust iiyelerde eller kisa ve genis, par-
- maklar ise kisa ve kittiir. Mongol hastalarin %50 sinde ¢l ayasinda bulu-
nan iki distal ¢izgi birleserek simian ¢izgi halini almigtir. Elde 5. (serge)
parmag kisa ve ige dogru kwvniktir (klinodaktili). Ayaklardaki en tipik
bulgu bag parmak ile ikinci parmagin arasindaki araligin normalden fazla
olusudur. El parmaklarinin uglarinda kemer ve digiim tipi ¢izgilerden
¢ok ilmik tipi fazla goriiliir,

Néromiiskiiler sistemdeki en 6nemli bulgu, yenidoganlarda gériilen
hipotonisitedir (Taysi ve Say 1975, Sayh 1986, Basaran 1986). ‘

Bu hastalarda, ist solunum yolu enfeksiyonlarina sik rastlamr.
Pnémoni ise ilk yastaki 6liim sebeplerinden biridir. Ilk yaslarda vakalarin
%40-45 inde en Onemli Olim nedeni konjenital kalp hastaligidir.
Mongolizmli hastalarin yaklagik %50 sinde yapisal kalp bozukluklarn
bulunurken, %8 inde sindirim bozukluklan, %3 iinde de katarakt vardir.
%1-2 sinin ise tiroid islevleri yetersizdir. Bagisiklik sistemleri yetersiz ve
isitme kusurlar gorilir (Bagaran 1986, Kokiioz 1995). Kadin hastalarda
fertilite normaldir. Mongolizmli annelerin gocuk sahibi olduklar1 bilin-
mektedir. Literatiirde simdiye kadar higbir erkek mongol hastanin gocugu
oldugu bildirilmemigtir. Onun igin erkek mongol hastalar infertildir -
(Taysi ve Say 1975, Sayli 1986).

Mongol hastalarda, 16semi oraninin normal bireylerden 15-20 kata
varan miktarlarda arttig1 bildirilmektedir. Yapilan ¢ok sayida arastirma
sonuglarina gére mongolizm insanda saptanmig kromozom diizensizlikle-
ri sendromlarinin en sik olanidir. Mongolizmin gériilme sikligi insan
populasyonlan arasinda fazla degisiklik gostermez. Bu oran ortalama
olarak 600-700 dogumda bir gergeklesir. Diger taraftan mongol hastasi
gocugun dogma riski, anne yasinn ileri olmasiyla dogru orantili olarak
artmaktadir. Ornegin 20 yagmdan kiigiik annenin, mongol hastasi1 gocugu
dogurma olasihigi 1/1000 den daha az iken, 45 yasin iizerindeki bir anne-
de bu oran 2/100°e kadar yiikselir (Taysi ve Say 1975, Sayh 1986,
Kokiioz 1995). Ankara Dogumevinde yapilan aragtirmalara gore iilke-
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mizdeki stkhig1 1/1428 olarak tespit edilmistir (Bagaran 1986). Bu oranin,
diger iilkelerde yapilan aragtirmalara gore daha diisiik gikmas: iilkemizde
genellikle geng annelerin ilk gocuklarm hastahanede dogurmay: tercih
etmeleri ve dogumun problemli olacagini sanan annelerin doktor kontro-
linde dogum yapmak istemeleri nedeniyle hastahanelere bagvurmalan,
belli bir segilmeyi sagladigindan bu oran digiik bulunmus olabilir.

Mongol hastalarin yagam siireleri bulundugu populasyondakinden
daha kisa ise de, ilk yil iginde konjenital kalp hastahg: ve pnomoniden
6lmeyenlerin yasamlarini devam ettirmemeleri igin bir neden yoktur.
Ayrica tibbin gelismesi ve ézel egitim verilerek yasam siireleri daha da
artirlabilmektedir. Toplumlarda, kromozom sayis1 hastaliklan iginde en
¢ok goriilmesi yamnda, yasam siiresinin diger kromozom hastaliklarma
oranla uzun olmasi ve uygun egitim saglandiginda bu ¢ocuklarin sosyal-
lestirilmesinin miimkin olabilmesi, bu hastahigin 6nemli bir 6zelligidir
(Sayli 1986, Kokiioz 1995).

Mongolizmde Genetik Danismanhgin Onemi:

Mongolizm ¢esitlerinin énlenmesine ait ailelere verilebilecek énle-
yici ve koruyucu tedbirler simrhidir. Ciinkii, kromozomlarda goériilen a-
nomaliliklerin saptanmasi igint geligmis hastahanelerin bulunmas: ve bu-
ralara bagvurulmas: gerekir. Ulkemizde kromozom analizi ve insan kar-
yotipini tespit edebilen genetik damisma merkezi bulunan hastahanelerin
sayis1 azdir. Bu nedenle, mongolizmi onleme ve bundan korunma ama-
ciyla ailelere verilebilecek en 6nemli tavsiye, 35 yasin iizerindeki annele-
rin gocuk yapmaktan kaginmalan olacaktir. Bu 6nlem bile mongolizm
vakalarmin yan yariya digmesini saglayacaktir. Hamilelik doneminde,
anne yaginin ileri olugu ve kan yakim akraba evliligi yapanlar saptandik-
tan sonra, kalitsal hastaliklarin bulunup bulunmadigy aragtinibir. Kalitsal
hastalik riski fazla olan hamile annelerin bebekleri, igli tarama testi,
ultrasonografi, amniyosentez ve kordosentez yoOntemleriyle taranarak,
bebegin geligmesi ve kromozomal hastaliklarin tespiti yapilmahdir. Ge-
lismig ulkelerde mongolizmh ¢ocuklarin, dogum éncesinde yapilan gene-
tik incelemelerle saptanan fetiislerden yaklagik 10 kat daha az olmasi,
genetik damgmanligin 6nemini agikga gostermektedir. Ayrica mon-
golizmli gocuk sahibi olma riski yiiksek olan giftlerin aydinlatilarak, ge-
beligi onleyici yontemlere bagvurmalari saglamak da bagka koruyucu
bir 6nlem olabilir. 30 yagindan geng annelerin mongol ¢ocuklarinda kro-
mozom analizi yaparak, hastahgin translokasyon tipinde olup olmadig1
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aragtinlmali, sayet translokasyon tespit edilmigse, anne ve babanin da
kromozomlarn incelenerek, bu durumun ailevi olup olmadig ortaya kon-
mahdir. Eger ailevi ise bu translokasyonu tasimasi olasi biitiin aile tiyele-
rinin de kromozom analizi yapilarak, mevcut tagtyicilar tespit edilmeli ve
bunlara gerekli genetik danisma verilmelidir. Ornegin, anne D/G tasiyici-
st ise gocuklarin 1/5 i, baba tagiyici ise 1/20 si, klinik olarak mongolizm

gosterecektir (Kokiioz 1995). :

Mongol sahibi olanlara doktorun yapacag, aileyi aydinlatmak ve
hasta olan ¢ocugun kapasitesi oraminda, yeteneklerini geligtirmesine yar-
dimci olmaktir. Mongol hastalarin gelismelerinde ve yasam kalitelerinde
tibbi bakimin énemi biiyiktiir. Ciinkii, mongolizmli bir gocuk yalmzca
zihinsel engelli olmayip, ¢esitli organ ve sistem bozukluklarnt da tasir
(Kokiioz 1999).

Gelismig tlkelerde bebek oSliimleri iginde dogustan bedensel ve zi-
hinsel 6zirliiler ilk siray1 alir. Toplumlarda bebeklerin yaklasik % 4'i
genetik bir nedenle olugan bozukluklar ile dogar. Ileriki yaslarda ortaya
¢ikan sorunlarla bu oran %8-15 lere ulagmaktadir. Bugiin gocuk hasta-
liklart merkezlerine bagvuran hastalarin yine yaklasik %30 u genetik bir
hastalik nedeniyle incelemeye alinmaktadir. Ayrica, gebelikleri tekrarla-
yan disiikle sonlanan ailelerde, fetiisde kromozom anomali oran1 %60-70
dir (Ogur 1995).

Ulkemizde akraba evliligi orani, bat: iilkelerine gore gok daha fazla-
dir (Akin 1995). Buna paralel olarak bati ilkelerine oranla genetik hasta-
liklanin gorilme sikhgmm daha fazla olmas: kaginilmaz gérillmektedir.
Bugiin, iilkemizin niifusunun 63 milyon civarinda oldugu kabul edildi-
ginde, ilkemizde yaklasik yiizbin mongolizm hastasinin bulundugunu
soylersek bu konunun énemi anlagilir diigiincesindeyiz. Kald: ki daha gok
sayida kromozom yapisi ve sayisi genetik hastaliklarmin bulundugunu
biliyoruz. Biitiin bunlarin 6nlenmesi, hasta gocuk diinyaya gelmisse yete-
rince aydinlatict bilgilerin verilmesinin ve tibbi bakimin 6nemi daha iyi
anlagilacaktir.

Sonmu¢: Yukanda agiklanan nedenlerle iilkemizde kahtsal hastahk-
larla ilgili daha ¢ok ve ciddi arastirmalarin yapilmasi, kalitsal hastaliklar
konusunda topluma bilgi verilmesi, toplumun bilinglendirilmesi ve gene-
tik damgmanlik merkezlerinin bir an énce olusturularak yayginlastiriimasi
zorunluluk haline gelmaigtir.
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