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ÇOCUKLARDA SIK RASTLANAN KROMOZOM ANOMALİLERİ VE 

KROMOZOM ANOMALİLİ ÇOCUĞU OLAN AİLEYE HEMŞİRELİK 

YAKLAŞIMI 

 

Güneş GENÇ* 

  

ÖZET 

i n sa nd a  no r ma l  du ru md a  bü yü kl ü k v e  ş e ki l  b a kı mı n d an  

tanınabilen 23 çift kromozom vardır ve her bir hücrede normalde 

kromozom sayısı 46 dır. Bunların 22 çifti otozom (özellikleri belirten) 

ve 2
1
s1 cinsiyet kromozomlandır. Cinsiyet kromozomlan ya XX (kadın) 

yada XY (erkek) olurlar. 

Kromozomlar şekil ,  büyüklük,  say ı  gibi  pek çok bakımdan 

değişiklik gösterebilir. Bu durum kromozom hastalıklarının ortaya 

çıkmasına neden olur. Örneğin; Trisomy 21 (Down Syndrome) ve 45 XO 

(Turner Syndrom) gibi. 

Kromozom bozuklukları genetik danışma merkezlerinin çalı şma-

ları ile azaltılabilir.  

KROMOZOMLAR 

Canlıların tüm özellikleri kuşaktan kuşağa "gen" adı verilen mad -

delerle taşınrnaktadır. Gen denen parçacıklardan oluşan ve kuşaktan 

kuşağa aktarılan madde ise "genetik madde" adını almaktadır.  

Genetik materyalin üreme hücrelerinde deoxyribonücleic acid 

(DNA) olduğu gösterilmiştir. DNA, hücre çeldrdeğinde kendine özgü bir 

boyama yapısı kazanır ki buna KROMOZOM adı verilir. Genlerin dav -

ranışı ,  krornozomlar ın bir  parçasının  davranışıyla  paralle l l i k 

gösterir. Her gen kromozom üzerinde özel bir yere sahiptir ve buna 

"Locus" denir. Locus sözcüğü "gen" ile eşanlarrılıdır. 
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Genier, kromozom üzerinde ipe dizilmiş boncuk taneleri gibi 

sıralanmıştır.  

Kromozomlar; organizmanın genetik materyell olan deoxyribo -

nücleic acid (DNA) yı taşıyan ve hücrelerin çekirdeklerinde bulunan 

mikroskopik ipliksi oluşumlardır. Kalıtsal bilgilerin taşıyıcısıdır ve 

hücresel olayları düzenlerler (3, 4, 9). 

Kromozom Sayısı  

Yüksek canl ı lardaki  her  somatik hücre  (c ins iyet  hücre leri  

dışındaki vücut hücreleri), bir takım annenin özelliklerini taşıyan 

anasal (maternal) kromozom ve bir takım da buna uygun babanın 

özelliklerini taşıyan babasal (paternal) kromozom'a sahiptir. Bu iki 

kromozomların sayıs ı  diplaid (2n) olarak adlandırı lır .  Cinsiyet 

hücreleri yada Gametler vücut hücrelerinde bulunan kromozom 

sayısının yarısına sahiptir, ve haploid (n) hücre olarak tanımlamr. Her 

vücut hücresindeki kromozom sayısı o türün bütün organlarında 

aynıdır. Insan vücut hücreleri 46 krornozorna sahiptir (1, 3).  

Cinsiyet Krornozonılar 

İnsanların da içinde bulunduğu kimi canlı türlerinin erkek ve 

dişilerinde diğer kromozomlardan (otozornlardan) farklı olan bir çift 

kromozom vardır. Bunlara cinsiyet (seks) kromozomlan adi verilir. 

Bu krornozornlar genellikle X ve Y ile gösterilir.  Y kromozomu 

üzerindeki genetik faktörler erkekliği belirler. Dişi genetik faktörler 

ise biçim olarak birbirine tıpatıp benzeyen iki X kromozomuna sa -

hiptirler (3). 

Kromozornları Adlandırrna Sistemi  

1952 yılında insan krornozornlanrun tam sayısı bulunduktan son ra 

(2n=46) ortaya konan kromozom hastalıklarında da belirgin artma görü 

lrnü ştü r • 

1960 yılında Danver'de (A.B.D), uluslararası toplantıda Denver 

Sistemi kabul edilmiştir. Bu sistemde, Insan kıromozornları standardi -

zasyona tabi  tu tularak or tak b ir  ad land ırma s is temi  kabul  ed i lmiş t i r .  

Kabul  ed i len  s is teme göre  Insan kromozomlar ı  yedi  gruba 

ayrılmakta (A, B. C. D, E, F, G) ve cinsiyet kromozomlan dışındaki 

lu
-
ornozonılar, en büyükten başlamak üzere 1-22 arasında numaralan-

maktadır (3). 



Kromozom Diizensizlikleri 

Özelliğin kuşaktan kuşağa değişmeden aktarılmasını sağlayan 

lu
-
ornozomlar şekil, büyüklük, sayı gibi pek çok bakımdan değişiklik 

gösterebilir. Bu durum kromozom hastalıklarının ortaya çıkmasına 

neden olur. Kromozom hastalıkları oluşturan düzensizlikler ana hat -

lanyla aşağıdaki sınıflara ayrılır.  

1 )  Kro mo zornIa rd ak i  Sa yı sa l  Düzens iz l ik le r  

a )  öplo id i  (El ip io kl )  (2 n)  

b )  Anö p lo id i  (Ane l ıp lo ic l )  

2) Kr o mo z o n ı h r d a k i  Yapısal Düzensizlilder  

a )  Y e r  d e ğ i ş t i r me  (translocation)  

b )  E k s i l me  (delation)  

e) Artma (duplicat ion)  
d )  T e r s  d ö n me  ( i n v e r s i o n )  

e )  Halka (ring) kromozom 

f )  Izokrornozom 

İnsan kromozomları ilk kez 1 8 5 7  y ı l ı n d a  Virchow tarafından 

görülmüş, fakat kromozom sözcüğü 1888 yılında Waldeyen tarafından 

kullanılmıştır. Daha sonra 1917 yılında Wieman tarafından ise X ve Y 

kromozomları tanımlanmıştır.  1956 yılında Tkp° ve Levan insan 

kromozom sayısının 46 olduğunu kesin olarak ortaya koymuşlar ve 

cinsiyet krornozomunun XX (kadın) ve XY (erkek) biçiminde olduğunu 

desteklemişlerdir.  

ilk kromozomal bozukluklar (Down-Turner-Klinefelter sendrom-

ları) 1959'da tanımlanmıştır. O zamandan bu yana örneklerin hazır -

lanması ve incelenmesi teknikleri yetkinleştikçe kromozom anomali -

lerine bağlı yüzlerce hastalık yada bozukluk belirlenmiştir (1, 3, 9, 10). 

Kromozom Bozuklukların Ensidansı  

Toplumdaki herhangi bir kadının, kromozom düzensizliği göste ren 

bir çocuğa saip olma riski ortalama % 0.2 olduğu bildirilmektedir. Anne 

yaşı arttığı zaman bu risk de artmaktadır. Eğer eşlerden birisi 

translokasyon taşıyıcısı ya da mozaik ise risk çok daha büyük boyutlara 

ulaşacaktır (4). 

Spontan abortuslarda kromozom anormallikleri yaygındır. Bütün 

konsepsiyonların yaklaşık % 15 -20 kadarının spontan olarak yitiril- 
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diği tahmin edilmektedir, bunlann yarısının bir kromozom bozukluğu 

ile ilgili  olduğu söylenmektedir. Kromozomal anormalliklerin çoğu 

spontan abortusa yol açar,  bazılannda bu kaçınılmazdır.  Sözgelimi 

Trizomi 16 sıklıkla abortusla yitirilen fetüslerde bulunmak la olup hiç 

bir zaman yaşayan bebeklerde saptanmamıştır.  

Yaşayan  bebekle rde  kromozom anorma l l ik le r i  yak laş ık  1000 

doğumda 6 oranında görülmektedir.  Otozom ve cinsiyet kromozom -

larma ilişkin anormalliklerin ensidansı hemen hemen aynıdır. Çocuk 

üzerindeki etki anorrnalliğin tipine göre değişmektedir. Dengesiz otozo -

mal  anormall ikler  mult ipl  kongenita l  malformasyonlu bozukluklara 

yol açar ve değişmez bir biçimde mental retardasyonla birliktedir (1, 3, 

4, 9). 

ölü Doğıunlar İle Spontan Abortuslardaki Kromozom Anormallik-

lerinin Ensidansı  

Spontan Abortuslar   

Tümü % 50 

12. haftadan önce  % 60 

12-20 haftaları arası  % 20 

ölü Doğumlar  % 5 
 

Yeni Doğanlardaki Kromozom Anormallikleri  

(1000"de) 

Tümü 6.5 

Otozomal Trizomi 1.7 

Cinsiyet Kromozomu 2.5 (1). 

Kromozom Analizi Endikasyonlart 

Kromozom analizi hem araştırma hem de hastalık tanısında kul -

lanılır. 

Kromozom analiz ini gerektiren durumlar  genel  olarak aşağıdaki 

gibi sıralanrnaktadır.  

a )  Kuşkulu  k las ik  k romozomal  sendromlar ın  dogru lanması  

b )  Çoklu kongenital anomalilerle birlikte maternal retardasyonun 

bulunması.  
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c) Kromozornal translokasyonlann ya da diğer yapısal düzensiz -

i lklerin ortaya çıkarılması  

d) Mul t ip l  spon tan  abo r tu s .  

e) Tüm gebelerin abortus ya da ölü do ğumla sorılanması.  

f) Nedeni bilinmeyen büyüme ya da primer ve sekonder seksüel ge -

l işme anomalileri  durumu  

g) Nedeni  b i l inmeyen  menta l  re ta rdasyon  

h) M OZaLSİ ZI l l  kuşkusu (3).  

Kromozom Anomallierinde Etiyoloji 

Anne yaşı : Anne yaşının 35'in üstüne çıkması ile Mongol çocuk 

dünyaya getirme riski artmaktadır.  

Radyasyon : Röntgen ış ınlamalan i le kromatid lur ı lmalar ı o lur.  

Viruslar : Kromozomlarda daralma ve Krornatid lunlmalanna yol 

açabilir. İnfeksiyöz mononükleoz, kızamıkçık, suçiçeği virusları i le 

kromozom değişiklikleri bildirilmiştir.  

ilaçlar : Kimyasal maddeler ve antimetabolitler kromozom aberas -

yonu nedeni olabilirler.  

Otoimmuni te  :  O to immun t i ro id  has ta l ık la r ı  g ib i  durumlarda  

kromozom yapı değişiklikleri gözlenmiştir.  

Farnilyal eğilim : Bazı ailelerde sık görülen kromozom aberasyon -

larının kesin izahı yoktur.  

Lösemi ve tümörler : Kronik miyeloid lösernili hastaların kanında 

21. kromozomun yerini alan bir kromozom bulunur.  

Doğurnsal anatomik anomalilerin %10'unda. orta -ağır zeka geri-

liklerinin, %15'inde etlyoloj I, kromozom anomalisidir.  

Anotomik defektlerle birlikte olan zeka geriliği, dış genitallerde 

anornali,  bir nedene bağlanamayan ölü doğum, kısa boyluluk, ve pri -

mer ameno renin bir l ikte  olması ,  tes t is te l i r  küçüklüğü,  uzun devam 

eden jinekornasti, kromozom incelenmesini gerektiren genel indikas -

yonlardır (9, 10).  

29 



II KROMOZOMAL HASTALIKLAR  

OTOSOMAL TRİSONII SENDROMLARI 

DOWN SENDROMU (Trisomi 21) :  

Longdon Down 1866 da mental gerilikle birlikte doğuştan malfor -

rnasyonlar  göste ren bi r  grup hastaya Mongol ı rkına benzeyen yüz 

görünümleri nedeniyle Mongolizın olarak tanımladı. O zamandan beri 

hastal ık  Iç in Mongol yada Mongoloid deyimi kullanı lmakta  ise d e.  

Down Sendromu ya da etyolojisi göz önüne alınarak Trisomi 21 sendro mu 

da denilmektedir.  

Bu çocuklar 46 kromozom yerine 47 kromozom taşırlar. 21. kro -

mozom çiftinde bir fazlalık vardır. Bu olgu her yaşta görülebilirse de 

anne yaşının ilerlemesiyle artrnaktadır (2, 3, 7).  

Down sendromu, Trisorni sendromları içinde en iyi tanınan ve en 

s ık  görülen kromozom anomalis idir .  Genel  toplumda görülme oranı  

canlı doğan bebeklerde 1/600 -1/800 arasındadır. Anne yaşının ilerle -

mesi görülme sıldığını arttırmaktadır.  

Anne Ya 

ş  

ı ile Down Sendromu Arasındaki İlişki  

Doğum Sırasında Anne Yaşı  Risk 

<20 1/16G6 

21-24 1/1587 

25-29 1/1086 

30-34 1/767 

35-39 1/250 

40-44 1/70 

>45 1/24 

Down sendromlu  bü tün  has ta la r ın  yak la ş ık  % 95 ' i  ba s i t  Tr i so mi 

21' dir .  Yaklaşık  
0

/0  4 ' ü  t ranslokasyon,  % 1 ise  mozaik t lpinde dir. 

Down Sendromunun klinik belirtileri basit tipte ve translokasyon 

t ipinde aynıdır.  Yenidoğan döneminde esas belirtiler hipotoni, zayıf 

mo ro  r e f l ek s i ,  ek le mle rde  h ipe r f l ek s ib i l i t e ,  en sede  f az l an  de r i ,  

düzleşmiş yüz profili. gözlerin yukarıya doğru çekik olması, kulaldarın 

küçük veya anormaI olması, pelvis dispkrzisi, 5. parmakla orta falanks 

displazisi ve elde enine çizgi (simian Çizgisi) dir.  
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Fizik.  motor ve mental gelişme geriliği hastalığın esas bulgular, 

arasındadır. Bunların içinde en önemlisi olan zeka geriliği yaşın ilerle -

mesi ile daha belirginleşir. Mik.rosefali, brakisefali, fontanellerin geç 

kapanması, tipik yüz görünümü sık görülen anomalilerdir. Down Sen -

dro mlu  çocuk la r ın  yak la ş ık  %40 ' ı nda  ko r gen i t a l  ka lp  ano ma l i s i  

görülür.  Bu hastalarda küçük yaşlarda solunum yolu enfeksiyonları 

sıktın Akut lenfoblastik lösemi (ALL) insidansı genel topluma oranla 

yüksektir (2, 3, 9).  

Hastalığın doğal gidişi :İlk yaşlarda belirgin olmayan zeka geriliği 

g iderek  be l i rg in  duruma ge l i r .  Sosya l  davran ış ,  zeka yaş ın ın  çok 

üzerinde olduğundan bu çocuklar çevreye iyi uyum sağlarlar. Genellikle 

m u t l u ,  t a k l i t ç i ,  a r k a d a ş  c a n l ı s ı ,  r i t m  v e  m ü z i k  y e t e n e ğ i  o l a n  

çocuklardır. Erken yaşlarda başlanan özel gelişme ve eğitim program -

l a r ı  i l e  ç o c u ğ u n  s o s y a l  g e l i ş m e s i  a n n e ,  b a b a - ç o c u k  i l i ş k i l e r i  

yönlerinden iyi sonuçlar alımnaktadır.  

Büyüme ilk 8 ayda oldukça yavaştır, kemik yaşı Beridir, daha son -

raki  yı l larda kemik gel iş imi norrnal leşir.  Erişkin boyu normale oran la 

kısadır. Ergenlik genellikle gecikir (2).  

Down sendromunun tedavis i  yoktur.  Evde veya hastanede özel 

bakım gerekir.  Nadiren basit  işleri  yapabilecek kadar eğitilebilirler. 

Iş itme kaybı olduğu iç in s ıkl ıkla konuşamaz veya iyi  konuşamazlar .  

Fizik olarak 12 ayda oturur, 2-3 yaşında yürürler (4, 8. 9. 12).  

Bunların yaşam süresi normalden kısadır.  İlk 10 yaşta mortalite 

yüksekt ir .  Erken yaş ta  ölümler in  en önemli  nedeni  bir l ikte  b ulunan 

ka lp  ano ma l i l e r id i r .  G ünümüzde  e r i şk i n  yaşa  ge len  ya ka  sa y ı s ı  

artmıştır.  

Down Sendromlu çocuklar ın  tedavis i  iç in  Avrupa 'da kurumlar  

açılmıştır . Down sendromlu çocuklar düzenli t ıbbi bakıma ve çeşitli 

kongeni ta l  anomal i le r in  düze l t i lmes inde  cer rah i  t edaviye  ih t iyaç  

gösterirler. Modern cerrahi teknikleri ve antibiotik tedavisinin etkin 

kullanımının bu bebekler in  ölümünü azal t t ığı  unutulmamalıdır .  Fi -

ziksel anornali l i  olan Down Sendromlu çocukta t ıbbi ve hemşirelik 

bakımı çok önemlidir.  Bu çocukların yarıs ında kardiopulmoner has -

talık,  pulmoner hipoplazi ve hipertansiyon, primer solunum problem -

ler i  vardır .  İmmun sis tem yetmezliği nedeniyle tekrar layan  pnörnoni 

ve kronik solunum enfeksiyonlan özellikle ilk yılda belli  başlı  ölüm 

sebebini oluştururlar.  Solunum yolları enfeksiyonunu önlemek ve te -

davi etmek için aileye bu konuda yardımcı olunmalıdır. önlemek amaç  
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olmalıdır. Aileye özellikle oturur pozisyonda, sık sık çocuğun pozisyo -

nunu değiştirrnenin önemini vurgulamak, temiz su ve yiyeceklerin 

hazırlanmasına dikkat etmesini vurgulamak, gereken hemşirelik uy -

gulamalarından olmalıdır.  

Down Sendromlu çocukların bakımı kısa ve uzun vadeli hedefleri 

içerir.  Kısa vadeli sorunun çözümü, uzun vadeli ise problemlerin 

önlenmesi içindir. Fiziksel komplikasyonlann önlenmesinde aileye 

yardımcı olmalıdır. Kısa ve sarkan dil yiyeceklerin alınmasında zor -

luk çıkarır, küçük fakat uzun  saplı kaşıklar yiyeceklerin ağız gezisine 

konulmasında yardımcı olurlar (8, 11, 12).  

Down Sendromlu çocuğun doğumunu önlemek amniosentez 

vasıtasıyla mümkündür. 

Bütün hamile kadınlarda risk faktörleri göz önünde tutularak 16 - 

20. haftalarda veya daha önce amniosentez yaptırmaya teşvik etmeli -

dir. Soygeçmişinde Down Sendrom öyküsü olan aileler translolasyo -

n u n  a r a ş t ı r ı l m a s ı  i ç i n  k a n  ö r n e ğ i n d e  k r o m o z o m  a n a l i z i  

yaptırmalıdırlar. Böylece gebelikte amniosentezden kaçınılmış olur. 

Dengeli translokasyon taşıyıcısı olan eşlerin normal çocuk sahibi ol -

ması olanaksızdır (4, 7, 8, 9, 12).  

EDWARDS SENDROMU (Trisomi 18) 

Edwards Sendromu ve Trisomi E gibi adlarla verilen bu sendrom 

i lk kez 1960 yıl ında Edwards ve ardakaşları tarafından bildiri l -

miştir. 

Ortaya çıkan olgulardaki ortak özellikler kulak malforrnasyon -

ları, belirgin oksiput ve mikrosefali, parmakları fleksiyon pozisyo -

nunda olup işaret parmağı orta parmak üzerine, beşinci  parmak 

dördüncimün üzerine binmiş durumda, çıkık alın, ayaklarda anornali 

ve erken ölüm olarak bildirilmektedir.  

Hastalığın oluşmasına neden olan temel kusur 18 numaralı kro -

mozomdaki trisomidir. Kromozomal olarak normal olan anne ve baba-

dan kromozom aynlarnaması sonucu oluşur.  

Kro mozo m ayr ı la ma mas ı  sonucu  or taya  ç ı kan  t r i so ın in in  

oluşmasına neden olan etkenin ne olduğu şimdil ik bil inmemekte -

dir. Hastalık sıldığının canlı doğunılarda 1/7.000 dolaylarında oldu ğu 

sanılmaktadır. Erkek kız oranı 1/3'dür. Ortalama anne yaşı 32'dir.  



O lgu la rda  ag r ı  men ta l  ve  mo to r  ge r i l i k  va rd ı r .  P rognoz  çok  

kötüdür. Olgulann % 70 kadarı ilk üç ayda. Vo 90 kadarı da ilk altı ayda 

ölürler (2. 3. 4, 9, 10). 

PATAU SENDROMU (Trisonıi 13)  

Büyük olasılıkla, klinik belirtileri ilk kez 1657 yılında Bartholin 

tarafından bildirilrniş olan bu sendrom, D grubundaki bir fazla kro -

mozorndan dolayı ilk kez 1060 yılında Patau ve arkadaşları tarafından 

tanımlanmıştır . Onuıı  için bu sendroma Bartlıolin -Patau, Patau, Trisomi 

D, Trisorni 13 Sendromu gibi adlar da verilmektedir. 

Trisomi 13 sendromunun kardinal bulgular ' ,  yar ık dudak, yarık  

damak, rnikroftalmi, heksa-daktili ve erken ölümdür. 

Anne ya da babadan birisinin taşıyıcı olması durumunda hastalık 

prenatal olarak da ortaya çıkabilir,  

Patau  Sendromu yak laş ık  her  5 .000 canl ı  doğumda 1 s ıkl ıkla 

görülmektedir. Anne yaşı, kromozom ayrılamaması sonucu ortaya 

çıkan olgularda ilerlemiştir. Böyle olgulardakt ortalama anne yaşı  30- 

39 dolaylarındadır.  

Trisomi 13 durumu spontam abortus rr ıa teryal ler inin  yaklaşık % 

15 kadarında saptanmıştır .  Hastaların büyük kısmı 13 numaral ı 

kromozom için trisorniktir, yani bu kromozomdan iki yerine üç tane 

bulunur ve total kromozom sayısı 47 dir.  

Patau Sendromlu hastalardaki dı:ı ' zensizlikler hayatla bagdaşmaz 

ve olguların % 65 kadarı 3 aylığa kadar, % 95' kadan da 3 yaşına kadar 

61L'ır. Bütün olgularda mental ve fizik gerilik vardır (1, 2, 3, 4, 9, 10). 

CAT CRY KEDI MIYAVLAMASI SENDROMU 

(5. Kromozom Dlizerıslz1141) 

Bu sendroma "Cri-du-cat" ya da "Cat Cry" kedi miyavlarnası sendro-

mu da deni r .  İ lk  defa  1963 yı l ında tan ımlanmış olan ve  B grubunda ki 

5. kromozornlardaı ı b ir inin kısa kolundaki pansiyel  delesyon so nucu 

or t aya  ç ıkan  bu  sendromda,  t ip ik  bu lgu  ked i  se s in i  and ı r an  

ağlamadır. 

Klinik olarak bebeklikte kedi sesine benzeyen ağlama, miksosefa II. 

intrauterin ve ekstrauterin gelişme geriliği ile ileri derecede zeka ge - 

33 



34 

riliği ile seyreder. Kedi miyavlaması sesi bebeklikten sonraki dönem(k 

kaybolur. 

Seyrek g ö rülen  bu  h a s t a U ı n  i n s i d a n s ı  1 / 2 5 . 0 0 0  -  1 / 5 0 . 0 0 0  

arasındadır (3, 4). 

GONCYZOMAL EROMOZOMLAR VE GONOZOMAL KROMOZOM  

HASTALIKLARI 

(CiNSİYET KROMOZOIVIU ADITOMALİLERi) 

X ve Y kromozomlarındalçi sayısal ya da yapısal düzensizliklerin 

neden olduğu hastalıklara Gonozomal Kromozom Hastalıkları adı 

verilir. Bunlar cinsiyet gelişimindeki hataya bağlı hastalık durum -

larıdır. 

İç ve dış genitallerin oluşumu sırasındaki bir duraklama ya da ak-

saklık, normal seksüel gelişmenin bozulmasına neden olur ve değişik 

gonozomal hastalıklar ya da interseks adı altında topladığı= gelişme 

düzensizliklerinin oluşmasına yol açar.  

Cinsel Gelişim Dilzensizlikleri :  

1.  Dişi  Fenotipte  kromozom düzensizlikleri  

2 .  E r k e k  Fenotipte lu
-
omozomn düzensizlikleri  

3.  lnterseks d ur u mu n d a k i  k ro mo zo m düzensizlikleri (3). 

1. Fenotipik Kadınlarda Seks Kromozomu Düzensizlikleri : 

TURNER SENDROMU (Gonadal Dysgenesis)  

Hastalık ilk kez 1938 yılında Turner tarafından tanımlanmış, 

1959 da ise Ford ve arkadaşlarınca sendromun kromozom kuru -

luşunun 45.X0 biçiminde olduğu bulunmuştur. Hastalıktaki semptom -

lar, X krornozomunun eksilme oranına ve mozaisizm durumuna göre 

çok değişiklik gösterebilir. Kardinal bulgular şöyle sıralanabilir Kısa 

boy,  seksüel  imrnaturite ,  meme uçlar ı  normale  göre daha  açık 

aralıklıdır. Bu çocuklar dişi görünüştedir. Ancak puberte çağında 

h içb ir  c inse l  ge l i ş me  o l maz .  ( )yer le r  ge l i ş me mi ş t i r .  K ıs ı r l ı k  

sözkonusudur. Zeka genellikle normaldir.  

Hastalık cins kromozomlannda eks ik l iğe  bağlıdır. Cins kromozu-

nıu tek (XO) olup kromozom sayısı 45' dir. 



T e d a v i  p s i k o l o j i k t i r .  P u b e r t e  ya ş l a r ı n a  g e l i n c e  k a d ı n  h o r -

m o n l a r  u y g u l a n a r a k  m e m e l e r d e  v e  m e n s t r ü a s y o n  s u n i  o l a r a k  

sağlarur. 

Sıklık ; Turner sendromlu olguların yandan fazlası 45,XO kromo -

zom kuruluşuna sahiptir. Bunların % 95 kadarı in utero olarak ülür ve 

% 5 kadarı da spontan aburtusla atılır.  

Konseps iyon  s ı ras ındaki  s ık l ık  1 /50  i le  1  /  200  a ras ında değ i şk. 

Canlı doğan kız bebekler arasındaki olguların sıklığı ise 1/2500 ile 

1/8.000 arasında değişmektedir (2, 3. 4, 5).  

2. Fenottpik Erkeklerde Seks Kromozom Dtizensizlikleri 

KLINEFELTER SENDROMU 

47, >DCY ya da kromatin pozitif Klinefelter sendromu adı verilen bu 

hastal ık i lk kez 1942 yı l ında Klinefel ter  ve arkadaşları  tarafından  

tanımlanmışt ır .  Fenotipik olarak erkek olan bu hastalarda test is ler 

küçük, azospermi, jinekornasti, puberte gecikmesi vardır. Zekâ geri 

olabilir. İnce vücut yapısı ve seksüel gelişme geriliği, cins kromozom -

larında fazlalık vardır.  

Testosteron tedavisi yapılır.  

Sıklık :  Toplumdaki s ıklığı,  erkek doğurnlarda yaklaşık  1/500 

kadardır (2. 3, 9. 10). 

interseks Durumdaki Olgularda Seks Kromozom 

Düzensizlikler 

al Gerçek Herrnafroditizm  

Bir kişide hem testis hem de ovaryum dokusunun bulunmas ı gerçek 

hermafroditizm olgusuna neden olur. Dış genitaller vardır.  Onun için 

dış genitallere bakılarak hastalık tanısı konamaz ve Histolojik ince -

leme kesin l ikle  gereki r .  Olgular ın  çoğu (3/4 kadarı)  erkek olarak 

yetiştirilir. Olguların hemen tümünde uterus vardır, fakat duktal ka -

nalların ne yönde gelişeceği, gonadın durumuna bağlıdır. Hastalığın ke sin 

nedeni bilinmemektedir. anwk, gerçek herrnafroditizmde embriyo nik  

tes t i s  Mü l l e r  kana l l a r ın '  bask ı  a l t ında  tu tamad ığ ı  g ib i  Wol f  

kanal lar ın '  da  uyaramarnakt ad ı r .  Sonuç o larak  da has tal ık  o r taya 

çıkmaktadır f3).  
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b) Karma Gonada Disgenezis  

Hasta büyük klitorisli, uterusu ve tüpleri bulunan, fakat bir yanda 

test is diğer yanda fibriz gonad taşıyan bir kadındır.  

Hastalık çok değişik klinik tablo vermektedir. Dış genitaller nor -

mal erkekten normal kadına kadar pek çok fenotip gösterir. Bu olgularda 

hem testis hem de fallop tüpleri, uterus ve vagenin üst kısmı birlikte 

bulunur (3). 

c) Erkek Psödohermafroditizm :  

Psödoherrnafroditizm dendiği zaman gonadlann krornozomal sekse 

uygun yönde gelişme göstermesine karşın, dış genitallerin değişik 

derecelerde olmak üzere karşı cinsiyettekine benzemesi durumu akla 

gelir. Psödohermafroditizm teriminin başına getirilen erkek  yada 

kadın sözcükleri ise kişidelki gonadlarm yada cinsiyet kromozom -

lannın durumunu gösterir. Erkek psödohermafroditler gonadal (testis) 

ve kromozornal (XY) olarak erkektirler. Bununla beraber çok değişik 

derecelerde feminizasyon gösterirler.  

Hastalarda östrojen miktarı, normal erkekten yüksek, fakat nor -

mal kadında azdır. 

Hastalar dış görünüş olarak hemen tamamen normaldir ve çoğun -

lukla hekime herni ya da infertilite yakmmalanyla başvururlar.  

d) Gonadal Disgenezis :  

Hastalığın oluş mekanizması genetik ya da gelişme sırasındaki ku-

surlara bağlı olabilir. Bu hastaların boylan normal ya da uzun olabilir, 

meme gelişmesi yok ve priiner amenoreleri bulunmaktadır. Ovaryum 

gelişmemiştir, fallop tüpleri görülür.  

e) Kadın Psödohermafrodittzm :  

Bunlarda overler vardır ve genetik seks XX biçiminde, oysa dış gen-

itallerde belli bir ölçüde virilizasyon bulunmaktadır. Kongenital ad -

r e n a l  h i p e r p l a z i  n ed e n i y l e  a n d r o j e n  f az I a l ı ğ ı  v a r d ı r .  K a d ı n  

psödohermafroditlerde iç genital organlar normal olup hepsinde overler 

vardır ve normal 46, XX kadın karyotipi bulunur (3).  

Seks oluşumunu yalnızca kromozomlar ortaya koyrnakta, daha 

pek çok etken karşıhldı olarak etkileşime girmekte ve bunun sonucu 

olarak kişinin cinsiyeti belirmektedir. Onun için bir kimsenin kro -  
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mozomuna bakarak cinsiyetini ortaya koymak yanlış olmasa bile en 

azından eksik olur. Cinsiyetin 9 tipe ayrılabileceği bildirilmektedir.  

1. Kromozornlara göre cinsiyet (XX ya da XY) 

2. X krornatinine göre cinsiyet (pozitif ya da negatif)  

3. Dış genital organlara göre cinsiyet  

4. Duktus sistemine göre cinsiyet  

5. Gonadlara göre cinsiyet (testis yada over)  

6. Endokrinoloj ik c ins iyet  

7. Genetik cinsiyet 

El. Psikolojik cinsiyet 

9. Sosyal cinsiyet 

Bu dokuz cinsiyetin de ayn yönde yani dişi ya da erkek yönünde 

gelişmesi ile kişi cinsiyetini tam olarak bulabilmektedir. Herhangi 

birindeki bozukluk, değişik türdeki sapmalara neden olmaktadır (3).  

ra KROMOZOM ANOMALh..ERINI ÖNLEME VE  

FEEMŞiRELiK YAKLAŞ1311 

Kromozomal anormallikler genellikle multipl kongenital malfor-

masyonlar ve mental retardasyonla birliktedir. Birden fazla fiziksel 

bozukluğu olan çocuklarda, özellikle retardasyon da varsa, kromozom 

analizi yapılmalıdır. Kromozomal bozukluklar iyileşt irilmemekteyse 

de, prenatal tanı teknikleriyle güvenlikle saptanabilmektedir. Gebe -

likte riskin sözkonusu olduğu kadınlara (30Tlu yaşların sonlarında 

olanlar), daha önce kromozomal bozukluğun olduğu bir çocuk sahibi 

olan çiftlere ve çiftlerden birinin dengelenmiş bir translokasyon 

taşıdığı durumlarda amiyosentez veya korionik vi llüs incelemesi 

önerilmelidir. Daha önce bir bozukluk öyküsü olmadığı halde birçok 

gebelikte risk önceden belirlenememektedir (12).  

Kromozom bozuklukları yönünden yüksek risk grupları :  

Ölü doğum. neonatal ölüm .............................  

Multipl kongenital malfomıasyon ve men-  

tal gerilik ...........................................................  

İntrauterin gelişme geriligi  ...........................  

multipl düşükler .............................................  

InfertilIte  ...............................................................  

İleri anne yaşı ...............................................  

% 

% 

% 

% 

% 

% 

7 

15 

4-6 

4 

2 

2-5 (9). 



Günümüzde kullanılan prensip gebeliğin ilk trirnestirinde kromo -

zom anomalis i  tammlandıktan sonra gebeliğin  sonlandırma karar ını 

aileye bırakmak şeklindedir. Fetüs etkiIenrnişse ailenin düşükle ilgili 

duygulannın ifadesine izin verimli,  aydınlatıc ı bilgile r vererek gebe-

l iğ in  i ler lemesi  yada sonlandır ı lmasıyIa  i lgi l i  karar lar ını  destekle -

melidir (2, 10. 12), 

Anomal i l i  doğumlar ın  çoğu  an tena ta l .  In t r ana ta l  ve  neona ta l  

b a k a n ı n  g e l i ş m e s i  v e  p r e n a t a l  g e n e t i k  d a n ı ş m a  m e r k e z l e r i n i n  

çalışmaları ile önlenebilir.  

Bu nedenle  i le r i  ü lkele rde genet ik  dan ışma merkez ler i  kuru l -

rnuştur. Bu merkezlerde aile evlilikleri, mutagen çevre faktörleri ve 

genetik predispozisyon araştınlır.  

Genetik  danışmacla  önemli  bir  problem akraba evlenmelerinin 

azalmasını sağlamaktır.  Ailesin de otozomal resesif bir genetik  has -

tal ığı olanlara,  taş ıyıcı r iskinin normal nüfusa göre yüksek olduğu 

söylenebilir.  

Bu vak'alarda hemşireye önemli görevler düşmektedir. Bu konuda 

hernşirelik işlevleri önemli ölçüde genişletilmiştir. Kongenital anoma - 

va k ' a l a r d a  h e mş l r en in  fo nk s i yo nu nu  ü ç  a ş a ma da  in ce l e mek  

mümkündür. 

1. Anornali insiderısinin azaltılması yada önlenmesindeki rolü  

2. Kongenital malfomıasyona sahip çocuk ve ailenin fiziksel ve 

psikolojik bakımı.  

3. Rehabi l i tasyon .  

ö ze l l i k l e  ge ne t i k  k l in i k le r i nde  bö yl e  va k 'a l a r d a  a i l e n in  i lk  

başvurab ileceg i  sağl ık  personeli  hemşire  o lacaktır .  Bu amaçla  s ık 

r a s t l anan  k ro mozo ma l  ano rna l i l e r ,  ön len m es i  ve  t eda v i s i  konu -

l a r ı nd a  b e mş i r e l e r i miz i n  b i l g i l e nd i r i Ime s i  g e re k i r .  T ıb b i  e k ib in  

b i r  ü y e s i  o l a r a k  h e m ş i r e ,  a i l e ,  h e k i m ,  t ı b b i  g e n e t i k  u z m a n ı =  

il işki ler inden sorumludur.  Hemşire,  doğru teşhis ve kal ıtsal yapıyı  

s a p t a m a d a  a i l e l e r i n  v e r d i k l e r i  b i l g i n i n  ö n e m i n i  a n l a m a l a r ı n a  

yardımcı olabilir (6).  
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SUMMARY  

ChromosomaI Disorders  

FIumen beings normally have 46 chromosomes in each cell, present 

as 23 pairs that can be recognized according to size and shape. Each pair 

has been assigned a number.  

Norrnally,  one choromosome of each pair comes from the father,  

and one from the mother, Twenty-two of the pairs of chromosomes are 

norrnally identical. THese are called the autosomes. The other pair is 

called the sex chromosomes. The sex chromosomes can be  either X or Y 

chromosomes. Females have two X chromosomes, and males have an X 

and a Y. 

Chrosomal disorders are  present when there  are abnorrnal  num -

bers of chromosomes or an abnormal position of part of the chromoso -

mal material.  

For example, trisomy 21, leads to Down syndrome, and 45 X0 leads 

to Turner Syndrome. 

Cromosomal Disorders may be reduced by preventing of genetic 

counselling center. 
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