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COCUKLARDA SIK RASTLANAN KROMOZOM ANOMALILERI VE
KROMOZOM ANOMALILiI COCUGU OLAN AILEYE HEMSIRELIK
YAKLASIMI

Giines GENC*

OZET

insanda normal durumda biiyiiklik ve sekil bakimindan
taninabilen 23 c¢ift kromozom vardir ve her bir hiicrede normalde
kromozom sayis1 46 dir. Bunlarin 22 c¢ifti otozom (6zellikleri belirten)
ve 2's1 cinsiyet kromozomlandir. Cinsiyet kromozomlan ya XX (kadin)
yada XY (erkek) olurlar.

Kromozomlar sekil, biiyiikliik, sayr gibi pek ¢ok bakimdan
degisiklik gosterebilir. Bu durum kromozom hastaliklarinin ortaya
cikmasia neden olur. Ornegin; Trisomy 21 (Down Syndrome) ve 45 XO
(Turner Syndrom) gibi.

Kromozom bozukluklar: genetik danisma merkezlerinin calisma-
lar1 ile azaltilabilir.

KROMOZOMLAR

Canhilarin tiim o6zellikleri kusaktan kusaga '"gen" adi verilen mad-
delerle tasinrnaktadir. Gen denen parcaciklardan olusan ve kusaktan
kusaga aktarilan madde ise "genetik madde" adim1 almaktadir.

Genetik materyalin iireme hiicrelerinde deoxyriboniicleic acid
(DNA) oldugu gosterilmistir. DNA, hiicre celdrdeginde kendine o6zgii bir
boyama yapis1 kazanir ki buna KROMOZOM adi verilir. Genlerin dav-
ranisi, krornozomlarin bir parcasinin davranisiyla parallellik
gosterir. Her gen kromozom iizerinde 6zel bir yere sahiptir ve buna
"Locus" denir. Locus sozciigii '"gen" ile esanlarrihidir.

* Ege Oni.Hernsirelik Yiik.0k,Ogretim Uyesi (Y:',a Dr¢. Dr.)
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Genier, kromozom iizerinde ipe dizilmis boncuk taneleri gibi
siralanmistir.

Kromozomlar; organizmanin genetik materyell olan deoxyribo-
niicleic acid (DNA) y1 tasiyan ve hiicrelerin ¢ekirdeklerinde bulunan
mikroskopik ipliksi olusumlardir. Kalitsal bilgilerin tasiyicisidir ve
hiicresel olaylar: diizenlerler (3, 4, 9).

Kromozom Sayisi

Yiiksek canlilardaki her somatik hiicre (cinsiyet hiicreleri
disindaki viicut hiicreleri), bir takim annenin o6zelliklerini tasiyan
anasal (maternal) kromozom ve bir takim da buna uygun babanin
ozelliklerini tasiyan babasal (paternal) kromozom'a sahiptir. Bu iki
kromozomlarin sayis1 diplaid (2n) olarak adlandirilir. Cinsiyet
hiicreleri yada Gametler viicut hiicrelerinde bulunan kromozom
sayisinin yarisina sahiptir, ve haploid (n) hiicre olarak tanimlamr. Her
viicut hiicresindeki kromozom sayis1 o tiiriin biitiin organlarinda
aynidir. Insan viicut hiicreleri 46 krornozorna sahiptir (1, 3).

Cinsiyet Krornozonilar

insanlarin da icinde bulundugu kimi canh tiirlerinin erkek ve
disilerinde diger kromozomlardan (otozornlardan) farkli olan bir c¢ift
kromozom vardir. Bunlara cinsiyet (seks) kromozomlan adi verilir.
Bu krornozornlar genellikle X ve Y ile gosterilir. Y kromozomu
iizerindeki genetik faktorler erkekligi belirler. Disi genetik faktorler
ise bicim olarak birbirine tipatip benzeyen iki X kromozomuna sa-
hiptirler (3).

Kromozornlar: Adlandirrna Sistemi

1952 yilinda insan krornozornlanrun tam sayisi bulunduktan sonra
(2n=46) ortaya konan kromozom hastaliklarinda da belirgin artma gorii
Irnii stiir »

1960 yilinda Danver'de (A.B.D), uluslararasi toplantida Denver
Sistemi kabul edilmistir. Bu sistemde, Insan kiromozornlari standardi-
zasyona tabi tutularak ortak bir adlandirma sistemi kabul edilmistir.

Kabul edilen sisteme gore Insan kromozomlar:i yedi gruba
ayrilmakta (A, B. C. D, E, F, G) ve cinsiyet kromozomlan disindaki
Iuornozonilar, en biiyiikten baslamak iizere 1-22 arasinda numaralan-
maktadir (3).
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Kromozom Diizensizlikleri

Ozelligin kusaktan kusaga degismeden aktarilmasini saglayan
lu'ornozomlar sekil, biiyiikliik, say1 gibi pek ¢ok bakimdan degisiklik
gosterebilir. Bu durum kromozom hastaliklarinin ortaya cikmasina
neden olur. Kromozom hastaliklari olusturan diizensizlikler ana hat-
lanyla asagidaki simiflara ayrilir.

1) Kromozornlardaki Sayisal Diizensizlikler

a)6ploidi (Elipiokl) (2n)
b)Anéploidi (Aneliploicl)

2) Kromozonihrdaki Yapisal Diizensizlilder

a) Yer degistirme (translocation)
b) Eksilme (delation)

e) Artma (duplication)

d) Ters donme (inversion)

e) Halka (ring) kromozom
f) lzokrornozom

insan kromozomlar: ilk kez 1857 yilinda Virchow tarafindan
goriilmiis, fakat kromozom sozcigi 1888 yilinda Waldeyen tarafindan
kullanilmistir. Daha sonra 1917 yilinda Wieman tarafindan ise X ve Y
kromozomlar: tanimlanmistir. 1956 yilinda Tkp° ve Levan insan
kromozom sayisinin 46 oldugunu Kkesin olarak ortaya koymuslar ve
cinsiyet krornozomunun XX (kadin) ve XY (erkek) biciminde oldugunu
desteklemislerdir.

ilk kromozomal bozukluklar (Down-Turner-Klinefelter sendrom-
lari) 1959'da tanimlanmistir. O zamandan bu yana 6rneklerin hazir-
lanmas1 ve incelenmesi teknikleri yetkinlestikce kromozom anomali-
lerine bagh yiizlerce hastalik yada bozukluk belirlenmistir (1, 3, 9, 10).

Kromozom Bozukluklarin Ensidansi

Toplumdaki herhangi bir kadinin, kromozom diizensizligi gosteren
bir ¢ocuga saip olma riski ortalama % 0.2 oldugu bildirilmektedir. Anne
yas1 arttigit zaman bu risk de artmaktadir. Eger eslerden birisi
translokasyon tasiyicis1 ya da mozaik ise risk cok daha biiyiik boyutlara
ulasacaktir (4).

Spontan abortuslarda kromozom anormallikleri yaygindir. Biitiin
konsepsiyonlarin yaklasik % 15-20 kadarinin spontan olarak yitiril-
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digi tahmin edilmektedir, bunlann yarisinin bir kromozom bozuklugu
ile ilgili oldugu sodylenmektedir. Kromozomal anormalliklerin ¢ogu
spontan abortusa yol agar, bazilannda bu kacginilmazdir. S6zgelimi
Trizomi 16 siklikla abortusla yitirilen fetiislerde bulunmakla olup hig
bir zaman yasayan bebeklerde saptanmamistir.

Yasayan bebeklerde kromozom anormallikleri yaklagik 1000
dogumda 6 oraninda goriilmektedir. Otozom ve cinsiyet kromozom-
larma iligskin anormalliklerin ensidansi hemen hemen aynidir. Cocuk
iizerindeki etki anorrnalligin tipine gore degismektedir. Dengesiz otozo-
mal anormallikler multipl kongenital malformasyonlu bozukluklara
yol acar ve degigsmez bir bicimde mental retardasyonla birliktedir (1, 3,
4,9).

6lii Dogiunlar ile Spontan Abortuslardaki Kromozom Anormallik-
lerinin Ensidansi

Spontan Abortuslar

Tiimii % 50
12. haftadan 6nce % 60
12-20 haftalar:1 arasi % 20
6li Dogumlar % 5

Yeni Doganlardaki Kromozom Anormallikleri

(1000"de)

Timi 6.5
Otozomal Trizomi 1.7
Cinsiyet Kromozomu 2.5 (2).

Kromozom Analizi Endikasyonlart

Kromozom analizi hem arastirma hem de hastalik tanisinda kul-
lanilir.

Kromozom analizini gerektiren durumlar genel olarak asagidaki
gibi siralanrnaktadir.

a) Kuskulu klasik kromozomal sendromlarin dogrulanmasi

b) Coklu kongenital anomalilerle birlikte maternal retardasyonun
bulunmasi.
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¢) Kromozornal translokasyonlann ya da diger yapisal diizensiz-
ilklerin ortaya ¢ikarilmasi

d) Multipl spontan abortus.
e) Tim gebelerin abortus ya da 6lii dogumla sorilanmasa.

f) Nedeni bilinmeyen biiylime ya da primer ve sekonder seksiiel ge-
lisme anomalileri durumu

g) Nedeni bilinmeyen mental retardasyon
h) mozavLsizin kuskusu (3).
Kromozom Anomallierinde Etiyoloji

Anne yast : Anne yasinin 35'in istiine ¢ikmasi ile Mongol ¢ocuk
diinyaya getirme riski artmaktadir.

Radyasyon : Rontgen 1sinlamalan ile kromatid lurilmalar1 olur.

Viruslar : Kromozomlarda daralma ve Krornatid lunlmalanna yol
acabilir. Infeksiydéz mononiikleoz, kizamikg¢ik, sucigegi viruslari ile
kromozom degisiklikleri bildirilmistir.

ilaclar : Kimyasal maddeler ve antimetabolitler kromozom aberas-
yonu nedeni olabilirler.

Otoimmunite : Otoimmun tiroid hastaliklari gibi durumlarda
kromozom yap1 degisiklikleri gdzlenmistir.

Farnilyal egilim : Bazi ailelerde sik goriilen kromozom aberasyon-
larinin kesin izah1 yoktur.

Losemi ve tiimorler : Kronik miyeloid 16sernili hastalarin kaninda
21. kromozomun yerini alan bir kromozom bulunur.

Dogurnsal anatomik anomalilerin %10'unda. orta-agir zeka geri-
liklerinin, %15'inde etlyoloj I, kromozom anomalisidir.

Anotomik defektlerle birlikte olan zeka geriligi, dis genitallerde
anornali, bir nedene baglanamayan 6li dogum, kisa boyluluk, ve pri-
mer amenorenin birlikte olmasi, testistelir kii¢clikliigii, uzun devam
eden jinekornasti, kromozom incelenmesini gerektiren genel indikas-
yonlardir (9, 10).
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Il KROMOZOMAL HASTALIKLAR
OTOSOMAL TRiSONII SENDROMLARI

DOWN SENDROMU (Trisomi 21) :

Longdon Down 1866 da mental gerilikle birlikte dogustan malfor-
rnasyonlar gosteren bir grup hastaya Mongol irkina benzeyen yiiz
goriinlimleri nedeniyle Mongolizin olarak tanimladi. O zamandan beri
hastalik I¢in Mongol yada Mongoloid deyimi kullanilmakta ise de.
Down Sendromu ya da etyolojisi gdz oniline alinarak Trisomi 21 sendromu
da denilmektedir.

Bu cocuklar 46 kromozom yerine 47 kromozom tasirlar. 21. kro-
mozom ¢iftinde bir fazlalik vardir. Bu olgu her yasta goriilebilirse de
anne yasinin ilerlemesiyle artrnaktadir (2, 3, 7).

Down sendromu, Trisorni sendromlar: i¢inde en iyi taninan ve en
stk goriilen kromozom anomalisidir. Genel toplumda goriilme orani
canlt dogan bebeklerde 1/600-1/800 arasindadir. Anne yasinin ilerle-
mesi goriilme sildigin1 arttirmaktadair.

Anne Ya

§

1ile Down Sendromu Arasindaki iliski

Dogum Sirasinda Anne Yasi 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 biitiin hastalarin yaklasik % 95'i basit Trisomi
21' dir. Yaklagik ©/0 4' i translokasyon, % 1 ise mozaik tlpindedir.

Down Sendromunun klinik belirtileri basit tipte ve translokasyon
tipinde aynidir. Yenidogan doneminde esas belirtiler hipotoni, zayif
moro refleksi, eklemlerde hiperfleksibilite, ensede fazlan deri,
diizlesmis yliz profili. gozlerin yukariya dogru c¢ekik olmasi, kulaldarin
kiuguk veya anormal olmasi, pelvis dispkrzisi, 5. parmakla orta falanks
displazisi ve elde enine ¢izgi (simian Cizgisi) dir.
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Fizik. motor ve mental gelisme geriligi hastaligin esas bulgular,
arasindadir. Bunlarin i¢inde en 6nemlisi olan zeka geriligi yasin ilerle-
mesi ile daha belirginlesir. Mik.rosefali, brakisefali, fontanellerin geg
kapanmasi, tipik yiiz goriinimi sik goriilen anomalilerdir. Down Sen-
dromlu ¢ocuklarin yaklasik %40'inda korgenital kalp anomalisi
gorilir. Bu hastalarda kiigciik yaslarda solunum yolu enfeksiyonlar:
siktin Akut lenfoblastik 16semi (ALL) insidansi genel topluma oranla
yiksektir (2, 3, 9).

Hastaligin dogal gidisi :ilk yaslarda belirgin olmayan zeka geriligi
giderek belirgin duruma gelir. Sosyal davranis, zeka yasinin ¢ok
iizerinde oldugundan bu ¢ocuklar gevreye iyi uyum saglarlar. Genellikle
mutlu, taklit¢i, arkadas canlisi, ritm ve miizik yetenegi olan
cocuklardir. Erken yaslarda baglanan 6zel gelisme ve egitim program-
lart ile g¢ocugun sosyal geligsmesi anne, baba-gocuk iliskileri
yonlerinden iyi sonuclar alimnaktadir.

Biiyiime ilk 8 ayda olduk¢a yavastir, kemik yas1 Beridir, daha son-
raki yillarda kemik gelisimi norrnallesir. Eriskin boyu normale oranla
kisadir. Ergenlik genellikle gecikir (2).

Down sendromunun tedavisi yoktur. Evde veya hastanede 06zel
bakim gerekir. Nadiren basit isleri yapabilecek kadar egitilebilirler.
Isitme kayb1 oldugu ic¢in siklikla konusamaz veya iyi konusamazlar.
Fizik olarak 12 ayda oturur, 2-3 yasinda ytrirler (4, 8. 9. 12).

Bunlarin yasam siiresi normalden kisadir. Ilk 10 yasta mortalite
yiliksektir. Erken yasta Olimlerin en 6nemli nedeni birlikte bulunan
kalp anomalileridir. Giniimiizde eriskin yasa gelen yaka sayisi
artmistir.

Down Sendromlu cocuklarin tedavisi i¢in Avrupa'da kurumlar
acilmistir. Down sendromlu ¢ocuklar diizenli tibbi bakima ve g¢esitli
kongenital anomalilerin diizeltilmesinde cerrahi tedaviye ihtiyag
gosterirler. Modern cerrahi teknikleri ve antibiotik tedavisinin etkin
kullaniminin bu bebeklerin 6limiinii azalttigr unutulmamalidir. Fi-
ziksel anornalili olan Down Sendromlu ¢ocukta tibbi ve hemsirelik
bakimi1 ¢ok O6nemlidir. Bu c¢ocuklarin yarisinda kardiopulmoner has-
talik, pulmoner hipoplazi ve hipertansiyon, primer solunum problem-
leri vardir. iImmun sistem yetmezligi nedeniyle tekrarlayan pndrnoni
ve kronik solunum enfeksiyonlan &zellikle ilk yilda belli basli 6lim
sebebini olustururlar. Solunum yollar1 enfeksiyonunu 6nlemek ve te-
davi etmek i¢in aileye bu konuda yardimc1 olunmalidir. 6nlemek amag
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olmalidir. Aileye ozellikle oturur pozisyonda, sik sik ¢ocugun pozisyo-
nunu degistirrnenin 6nemini vurgulamak, temiz su ve yiyeceklerin
hazirlanmasina dikkat etmesini vurgulamak, gereken hemsirelik uy-
gulamalarindan olmahdir.

Down Sendromlu c¢ocuklarin bakimi kisa ve uzun vadeli hedefleri
icerir. Kisa vadeli sorunun ¢6ziimii, uzun vadeli ise problemlerin
onlenmesi icindir. Fiziksel komplikasyonlann oénlenmesinde aileye
yardimci olmalidir. Kisa ve sarkan dil yiyeceklerin alinmasinda zor -
luk cikarir, kiiciik fakat uzun saph kasiklar yiyeceklerin agiz gezisine
konulmasinda yardimci olurlar (8, 11, 12).

Down Sendromlu cocugun dogumunu odnlemek amniosentez
vasitasiyla miimkiindiir.

Biitiin hamile kadinlarda risk faktorleri géz oniinde tutularak 16-
20. haftalarda veya daha 6nce amniosentez yaptirmaya tesvik etmeli-
dir. Soygecmisinde Down Sendrom oykiisii olan aileler translolasyo-
nun arastirilmasi icin kan o6rneginde kromozom analizi
yaptirmahidirlar. Boylece gebelikte amniosentezden kacinilmis olur.
Dengeli translokasyon tasiyicisi olan eslerin normal ¢ocuk sahibi ol-
masi olanaksizdir (4, 7, 8, 9, 12).

EDWARDS SENDROMU (Trisomi 18)

Edwards Sendromu ve Trisomi E gibi adlarla verilen bu sendrom
ilk kez 1960 yilinda Edwards ve ardakaslari1 tarafindan bildiril-
mistir.

Ortaya cikan olgulardaki ortak 6zellikler kulak malforrnasyon-
lari, belirgin oksiput ve mikrosefali, parmaklar:1 fleksiyon pozisyo-
nunda olup isaret parmagi orta parmak iizerine, besinci parmak
dordiincimiin iizerine binmis durumda, cikik alin, ayaklarda anornali
ve erken 6liim olarak bildirilmektedir.

Hastaligin olusmasina neden olan temel kusur 18 numarahl kro-
mozomdaki trisomidir. Kromozomal olarak normal olan anne ve baba-
dan kromozom aynlarnamasi sonucu olusur.

Kromozom ayrilamamasi sonucu ortaya ¢ikan trisoininin
olusmasina neden olan etkenin ne oldugu simdilik bilinmemekte-
dir. Hastalik sildiginin canli dogunilarda 1/7.000 dolaylarinda oldugu
sanilmaktadir. Erkek kiz orani 1/3'diir. Ortalama anne yas1 32'dir.
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Olgularda agri1 mental ve motor gerilik vardir. Prognoz ¢ok
kotiidiir. Olgulann % 70 kadari ilk ii¢ ayda. Vo 90 kadar:1 da ilk alt1 ayda
Olirler (2. 3. 4,9, 10).

PATAU SENDROMU (Trisonii 13)

Biyiik olasilikla, klinik belirtileri ilk kez 1657 yilinda Bartholin
tarafindan bildirilrnis olan bu sendrom, D grubundaki bir fazla kro-
mozorndan dolayr ilk kez 1060 yilinda Patau ve arkadaslari tarafindan
tanimlanmistir. Onu1 i¢in bu sendroma Bartliolin-Patau, Patau, Trisomi
D, Trisorni 13 Sendromu gibi adlar da verilmektedir.

Trisomi 13 sendromunun kardinal bulgular', yarik dudak, yarik
damak, rnikroftalmi, heksa-daktili ve erken 6liimdiir.

Anne ya da babadan birisinin tasiyict olmasi durumunda hastalik
prenatal olarak da ortaya ¢ikabilir,

Patau Sendromu yaklasik her 5.000 canli dogumda 1 siklhikla
goriillmektedir. Anne yasi, kromozom ayrilamamasi sonucu ortaya
¢ikan olgularda ilerlemistir. Boyle olgulardakt ortalama anne yasi1 30-
39 dolaylarindadir.

Trisomi 13 durumu spontam abortus rriateryallerinin yaklasik %
15 kadarinda saptanmistir. Hastalarin biiyiik kism1 13 numarali
kromozom i¢in trisorniktir, yani bu kromozomdan iki yerine ii¢ tane
bulunur ve total kromozom sayis1 47 dir.

Patau Sendromlu hastalardaki di:1' zensizlikler hayatla bagdasmaz
ve olgularin % 65 kadar1 3 ayliga kadar, % 95' kadan da 3 yasina kadar
61L'1r. Biitiin olgularda mental ve fizik gerilik vardir (1, 2, 3, 4, 9, 10).

CAT CRY KEDI MIYAVLAMASI SENDROMU
(5. Kromozom Dlizerislz1141)

Bu sendroma "'Cri-du-cat" ya da "Cat Cry" kedi miyavlarnasi sendro-
mu da denir. I1k defa 1963 yilinda tanimlanmis olan ve B grubundaKki
5. kromozornlardain birinin kisa kolundaki pansiyel delesyon sonucu
ortaya ¢ikan bu sendromda, tipik bulgu kedi sesini andiran
aglamadir.

Klinik olarak bebeklikte kedi sesine benzeyen aglama, miksosefall.
intrauterin ve ekstrauterin gelisme geriligi ile ileri derecede zeka ge-
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riligi ile seyreder. Kedi miyavlamasi sesi bebeklikten sonraki donem(k
kaybolur.

Seyrek goriilen bu hastaUin insidans1 1/25.000 - 1/50.000
arasindadir (3, 4).

GONCYZOMAL EROMOZOMLAR VE GONOZOMAL KROMOZOM
HASTALIKLARI

(CiNSIYET KROMOZOIVIU ADITOMALILERi)

X ve Y kromozomlarindalci sayisal ya da yapisal diizensizliklerin
neden oldugu hastaliklara Gonozomal Kromozom Hastaliklar1 adi
verilir. Bunlar cinsiyet gelisimindeki hataya baghh hastalik durum-
lanidir.

I¢ ve dis genitallerin olusumu sirasindaki bir duraklama ya da ak-
saklik, normal seksiiel gelismenin bozulmasina neden olur ve degisik
gonozomal hastaliklar ya da interseks adi altinda topladigi= gelisme
diizensizliklerinin olusmasina yol acar.

Cinsel Gelisim Dilzensizlikleri :
1. Disi Fenotipte kromozom diizensizlikleri

2. Erkek Fenotipte lu'omozomn diizensizlikleri

3. Interseks durumundaki kromozom diizensizlikleri (3).
1. Fenotipik Kadinlarda Seks Kromozomu Diizensizlikleri :

TURNER SENDROMU (Gonadal Dysgenesis)

Hastalhik ilk kez 1938 yilinda Turner tarafindan tanimlanmis,
1959 da ise Ford ve arkadaslarinca sendromun kromozom kuru-
lusunun 45.X0 biciminde oldugu bulunmustur. Hastaliktaki semptom-
lar, X krornozomunun eksilme oranina ve mozaisizm durumuna gore
cok degisiklik gosterebilir. Kardinal bulgular sdéyle siralanabilir Kisa
boy, seksiiel imrnaturite, meme uclari normale gore daha acik
aralikhidir. Bu cocuklar disi goriiniistedir. Ancak puberte ¢aginda
hi¢bir cinsel gelisme olmaz. ()yerler gelismemistir. Kisirlik
sozkonusudur. Zeka genellikle normaldir.

Hastalik cins kromozomlannda eksiklige baghdir. Cins kromozu-
niu tek (XO) olup kromozom sayis1 45' dir.
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Tedavi psikolojiktir. Puberte yaslarina gelince kadin hor-
monlar uygulanarak memelerde ve menstriiasyon suni olarak
saglarur.

Siklik ; Turner sendromlu olgularin yandan fazlasi 45,X0O kromo-
zom kurulusuna sahiptir. Bunlarin % 95 kadar: in utero olarak iliir ve
% 5 kadar1 da spontan aburtusla atilir.

Konsepsiyon sirasindaki siklik 1/50 ile 1 / 200 arasinda degisk.
Canli dogan kiz bebekler arasindaki olgularin sikligi ise 1/2500 ile
1/8.000 arasinda degismektedir (2, 3. 4, 5).

2. Fenottpik Erkeklerde Seks Kromozom Dtizensizlikleri

KLINEFELTER SENDROMU

47, >DCY ya da kromatin pozitif Klinefelter sendromu adi verilen bu
hastalik ilk kez 1942 yilinda Klinefelter ve arkadaslari1 tarafindan
tanimlanmistir. Fenotipik olarak erkek olan bu hastalarda testisler
kiiglik, azospermi, jinekornasti, puberte gecikmesi vardir. Zeka geri
olabilir. Ince viicut yapis1 ve seksiiel gelisme geriligi, cins kromozom-
larinda fazlalik vardir.

Testosteron tedavisi yapilir.

Siklik : Toplumdaki siklig1, erkek dogurnlarda yaklasik 1/500
kadardir (2. 3, 9. 10).

interseks Durumdaki Olgularda Seks Kromozom
Diizensizlikler

al Ger¢ek Herrnafroditizm

Bir kiside hem testis hem de ovaryum dokusunun bulunmasi1 gercek
hermafroditizm olgusuna neden olur. Dig genitaller vardir. Onun igin
dis genitallere bakilarak hastalik tanisi konamaz ve Histolojik ince-
leme kesinlikle gerekir. Olgularin ¢ogu (3/4 kadari) erkek olarak
yetigtirilir. Olgularin hemen tiimiinde uterus vardir, fakat duktal ka-
nallarin ne yonde gelisecegi, gonadin durumuna baglidir. Hastaligin kesin
nedeni bilinmemektedir. anwk, ger¢cek herrnafroditizmde embriyonik
testis Miiller kanallarin' bask: altinda tutamadig:r gibi Wolf
kanallarin' da uyaramarnaktadir. Sonu¢ olarak da hastalik ortaya
¢ikmaktadir 3).
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b) Karma Gonada Disgenezis

Hasta biiyiik klitorisli, uterusu ve tiipleri bulunan, fakat bir yanda
test is diger yanda fibriz gonad tasiyan bir kadindir.

Hastalik ¢ok degisik klinik tablo vermektedir. Dis genitaller nor-
mal erkekten normal kadina kadar pek ¢ok fenotip gosterir. Bu olgularda
hem testis hem de fallop tiipleri, uterus ve vagenin iist kism birlikte
bulunur (3).

¢) Erkek Psodohermafroditizm :

Psodoherrnafroditizm dendigi zaman gonadlann krornozomal sekse
uygun yonde gelisme gostermesine karsin, dis genitallerin degisik
derecelerde olmak iizere karsi cinsiyettekine benzemesi durumu akla
gelir. Psodohermafroditizm teriminin basina getirilen erkek yada
kadin sézciikleri ise kisidelki gonadlarm yada cinsiyet kromozom-
lannin durumunu gosterir. Erkek psodohermafroditler gonadal (testis)
ve kromozornal (XY) olarak erkektirler. Bununla beraber cok degisik
derecelerde feminizasyon gosterirler.

Hastalarda 6strojen miktari, normal erkekten yiiksek, fakat nor-
mal kadinda azdir.

Hastalar dis goriiniis olarak hemen tamamen normaldir ve cogun-
lukla hekime herni ya da infertilite yakmmalanyla basvururlar.

d) Gonadal Disgenezis :

Hastaligin olus mekanizmasi genetik ya da gelisme sirasindaki ku-
surlara bagh olabilir. Bu hastalarin boylan normal ya da uzun olabilir,
meme gelismesi yok ve priiner amenoreleri bulunmaktadir. Ovaryum
gelismemistir, fallop tiipleri goriiliir.

e) Kadin Psodohermafrodittzm :

Bunlarda overler vardir ve genetik seks XX biciminde, oysa dis gen-
itallerde belli bir o6lciide virilizasyon bulunmaktadir. Kongenital ad-
renal hiperplazi nedeniyle androjen fazlaligi1 vardir. Kadin
psodohermafroditlerde i¢ genital organlar normal olup hepsinde overler
vardir ve normal 46, XX kadin karyotipi bulunur (3).

Seks olusumunu yalnmizca kromozomlar ortaya koyrnakta, daha
pek cok etken karsihldi olarak etkilesime girmekte ve bunun sonucu
olarak kisinin cinsiyeti belirmektedir. Onun i¢in bir kimsenin kro-
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mozomuna bakarak cinsiyetini ortaya koymak yanlis olmasa bile en
azindan eksik olur. Cinsiyetin 9 tipe ayrilabilecegi bildirilmektedir.

1. Kromozornlara gore cinsiyet (XX ya da XY)
. X krornatinine gore cinsiyet (pozitif ya da negatif)

2

3. Dis genital organlara gore cinsiyet
4. Duktus sistemine gore cinsiyet
5
6
7

. Gonadlara gore cinsiyet (testis yada over)
. Endokrinolojik cinsiyet

. Genetik cinsiyet

El. Psikolojik cinsiyet

9. Sosyal cinsiyet

Bu dokuz cinsiyetin de ayn yonde yani disi ya da erkek yoniinde
gelismesi ile kisi cinsiyetini tam olarak bulabilmektedir. Herhangi
birindeki bozukluk, degisik tiirdeki sapmalara neden olmaktadir (3).

ra KROMOZOM ANOMALh..ERINI ONLEME VE
FEEMSIRELIiK YAKLAS1311

Kromozomal anormallikler genellikle multipl kongenital malfor-
masyonlar ve mental retardasyonla birliktedir. Birden fazla fiziksel
bozuklugu olan cocuklarda, 6zellikle retardasyon da varsa, kromozom
analizi yapilmahidir. Kromozomal bozukluklar iyilestirilmemekteyse
de, prenatal tami teknikleriyle giivenlikle saptanabilmektedir. Gebe-
likte riskin sézkonusu oldugu kadinlara (30Tlu yaslarin sonlarinda
olanlar), daha 6nce kromozomal bozuklugun oldugu bir ¢ocuk sahibi
olan ciftlere ve ciftlerden birinin dengelenmis bir translokasyon
tasidig1 durumlarda amiyosentez veya korionik villiis incelemesi
onerilmelidir. Daha 6nce bir bozukluk o6ykiisii olmadig1 halde bircok
gebelikte risk onceden belirlenememektedir (12).

Kromozom bozukluklari yoniinden yiiksek risk gruplari :

Olii dogum. neonatal 6liim ........................... % 7
Multipl kongenital malfomiasyon ve men-
L %
tal GeriliK.....oooveeeeieieeeeeee e 15
Intrauterin gelisme geriligi ........................... % 4-6
[0)

multipl diisiKler...............cc.ooooeeiiiiiieeieen, 70 4
INFErtillte ... %

Tleri anne yasi.........ccccooeeevviiiiiiii i, % 2-5 (9)
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Giinimiizde kullanilan prensip gebeligin ilk trirnestirinde kromo-
zom anomalisi tammlandiktan sonra gebeligin sonlandirma kararini
aileye birakmak seklindedir. Fetiis etkilenrnisse ailenin diisiikle ilgili
duygulannin ifadesine izin verimli, aydinlatici bilgiler vererek gebe-
ligin ilerlemesi yada sonlandirilmasiyla ilgili kararlarini destekle-
melidir (2, 10. 12),

Anomalili dogumlarin ¢ogu antenatal. Intranatal ve neonatal
bakanin gelismesi ve prenatal genetik danigsma merkezlerinin
calismalar: ile 6nlenebilir.

Bu nedenle ileri iilkelerde genetik danigma merkezleri kurul-
rnustur. Bu merkezlerde aile evlilikleri, mutagen ¢evre faktdrleri ve
genetik predispozisyon arastinlir.

Genetik danigsmacla 6nemli bir problem akraba evlenmelerinin
azalmasini saglamaktir. Ailesinde otozomal resesif bir genetik has-
talig1 olanlara, tasiyict riskinin normal niifusa goére yiiksek oldugu
soylenebilir.

Bu vak'alarda hemsireye 6nemli goérevler diismektedir. Bu konuda
hernsgirelik islevleri 6nemli 6lgiide genisletilmistir. Kongenital anoma-

vak'alarda hemslrenin fonksiyonunu ii¢ asamada incelemek
miimkiindiir.

1. Anornali insiderisinin azaltilmasi1 yada 6nlenmesindeki roli

2. Kongenital malfomiasyona sahip ¢ocuk ve ailenin fiziksel ve
psikolojik bakimi.

3. Rehabilitasyon.

O0zellikle genetik kliniklerinde boéyle vak'alarda ailenin ilk
basvurabilecegi saglik personeli hemsire olacaktir. Bu amagla sik
rastlanan kromozomal anornaliler, 6nlenmesi ve tedavisi konu-
larinda bemsirelerimizin bilgilendirilmesi gerekir. Tibbi ekibin
bir iiyesi olarak hemsire, aile, hekim, tibbi genetik uzmani=
iligkilerinden sorumludur. Hemsire, dogru teshis ve kalitsal yapiyi
saptamada ailelerin verdikleri bilginin Onemini anlamalarina
yardime1 olabilir (6).
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SUMMARY

Chromosomal Disorders

Flumen 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
anday.

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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