
İnsan genomu ile ilgili genel bilgiler

İnsan vücudunda trilyonlarca hücre bulunur. Yaklaşık 

200 farklı hücre vardır. Benzer tip hücreler bir araya gele-

rek kas, sinir, kan, kıkırdak gibi dokuları meydana getirirler. 

Hücrelerin çekirdeklerinde, organizmanın büyümesi, ge-

lişmesi ve işlevlerinin yerine getirebilmesi için gerekli bil-

ginin depolandığı DNA (deoksiribonükleik asit) adı verilen 

yapı vardır. DNA, 6.4–6.6 milyar baz çiftinden oluşmakta 

olup, ancak bunun %1.5’i kodlanan dizilerden oluşmakta-

dır. DNA’da hücrenin faaliyetlerinin yürütülmesi ve düzen-

lemesi için gerekli genetik şifreyi taşıyan dizilere ‘gen’ de-

nilmektedir. Yaklaşık olarak 20.000 protein kodlayan gen 

vardır (1–3).

Yaklaşık 2 metrelik DNA, proteinler ile paketlenerek 

hücre çekirdeğine sığmakta ve ‘kromatin’ (DNA+protein) 

adını almaktadır. Kromatinin hücre bölünmesi sırasında 

kısalıp yoğunlaşmış haline ise ‘kromozom’ denilmektedir. 

Doç. Dr. Mutlu Karkucak 
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Kromozomlar, kısa ve uzun olmak üzere iki koldan ve on-

ları birbirine bağlayan sentromerlerden oluşmaktadırlar. 

Kromozomların her iki kolunun uç kısımlarında ise telo-

mer bölgeleri vardır (Şekil 1) (4). İnsan hücrelerinde 23 çift 

anneden ve 23 çift babadan almak üzere toplam 46 (2n) 

kromozom vardır. Kromozomlar, boyutları, bant özellikle-

ri, kısa kolunun varlığı, sentromer yerleşim yeri gibi özel-

liklerine göre sınıflandırılmaktadırlar. Yirmi iki çift (1’den 

22’ye kadar) ‘otozomal’ kromozom bulunup, geriye kalan 

kromozomlara (X,Y) ise ‘gonozomal’ kromozomlardır. Er-

keklerde X ve Y, dişilerde ise iki adet X kromozomu bulun-

maktadır (1,2).

Kromozomal anomaliler

Kromozomal anomaliler, sayısal ve yapısal anomaliler 

veya belirteç kromozom gibi her ikisinin de birlikte ol-

duğu durumları kapsamaktadır. Kromozom anomalileri, 

yenidoğanda yaklaşık olarak 1/200 olarak gözlenir. Er-

Şekil 1. Kromozomun yapısı (4).
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ken doğum ve düşüklerde bu oran daha yüksek olduğu 

bilinmektedir (1,2,5).

Kromozomal anomaliler iki ana grup altında incelenir:

Sayısal kromozomal anomaliler

Öploidi 

Normal hücreler diploid (2n=46 kromozom) yapısın-

dadırlar. Yirmi üç (n) kromozomun katlarının bulunması 

durumuna öploidi denir. Yirmi üç kromozoma haploid (n), 

iki katına diploid (2n), üç katına triploid (3n), dört katına ise 

tetraploid (4n) denilmektedir. İki (n) katından daha fazla n 

kromozomun katlarının bulunması durumuna poliploidi 

adı verilir. Triploidi (3n=69), bir ovumun genellikle iki ayrı 

sperm ile fertilize edilmesi sonucu oluşmaktadır. Tetrap-

loidi (4n=92) ise bir hücrede bölünme olmaksızın nükleer 

bölünme sonucu ortaya çıkar (1,2).

Anöploidi

Normal bir hücrede diploid (2n) sayıda kromozom bu-

lunmaktadır. “N” katı kadar olmaksızın, daha az veya faz-

la kromozom bulunması durumuna anöploidi adı verilir. 

Anöploidinin hücre bölünmesi sırasında homolog kromo-

zomların ayrılamaması (non-disjunction) veya ‘anafazda 

geri kalma’ nedeniyle ortaya çıktığı ileri sürülmektedir (1). 

Tek bir kromozomun fazlalığına ‘trizomi’, tek bir kromozo-

mun kaybına ise ‘monozomi’ denilmektedir. 

Miksoploidi (Mozaisizm, Kimerizm)

İki şekilde karşımıza çıkmaktadır (2,3).

Mozaisizm: Bir bireyde veya dokuda genetik olarak 

farklı ancak tek bir zigottan meydana gelen en az iki farklı 

hücre dizisinin varlığına denir. 

Kimerizm: Döllenmiş olan iki adet yumurtanın birleş-

mesi ve iki zigot arasında hücre değişimi sonucunda mey-

dana gelmesine denir.

Yapısal kromozomal anomaliler

Yapısal kromozomal anomaliler, temel olarak kro-

mozomların kırılıp anormal biçimde tekrar yapışma-

sından kaynaklanmaktadır. Yapısal kromozomal ano-

maliler, translokasyonlar, inversiyonlar, delesyonlar, 

duplikasyonlar,izokromozom, insersiyon gibi birçok alt 

gruba ayrılır (Şekil 2) (1–3,6).

a. Translokasyonlar

Translokasyon, kromozom materyalinin kromozomlar 

arasında transfer edilmesine denir. 

Genel olarak iki çeşit translokasyon tipi vardır:

1. Resiprokal translokasyon: Kromozomlarda kırılma-

lar sonucunda oluşan kromozom materyalinin karşılıklı 

değişimine denir. Genellikle bu değişimler sırasında kro-

mozom materyal kaybı olmadığından dolayı dengeli bir 

translokasyon şeklinde olur.

2. Robertsonian translokasyon: İki akrosentrik kromo-

zomun (13,14,15,21 ve 22) sentromeri üzerinden ya da 

sentromere yakın bölgeden kırılıp birbiri ile birleşme du-

rumuna denir. 

b. İnversiyonlar (parasentrik, perisentrik)

İki bölgeden kırılan bir kromozomun kırılan parçasının 

180 derece dönerek yapışması sonucu oluşur. Ters dönen 

Şekil 2. Yapısal kromozom anomalilerin gösterimi (6).
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segment kromozomun bir kolunda oluşuyorsa buna pa-

rasentrik inversiyon denir. Eğer kırılmalar sentromerin iki 

yanında olmuş ise buna perisentrik inversiyon adı verilir.

c. Delesyonlar-duplikasyon

Kromozom herhangi bir bölümünün kaybına delesyon, 

ek bir kopyasının bulunmasında ise duplikasyon adı veril-

mektedir.

Kromozom anomalilerin tespit için

kullanılan sitogenetik yöntemler 

Sitogenetik, kromozom işlev ve morfolojilerini mitotik/

mayotik metafaz sürecinde inceleyen bilim dalıdır. Gene-

tik materyalin hücresel düzeyde incelenmesidir. Amaç, 

kromozomal evreye girmiş olan DNA’da meydana gelen 

yapısal (translokasyon, delesyon, insersiyon, inversiyon, 

duplikasyon gibi), sayısal (anöploidi, poliploidi gibi) deği-

şiklikleri ve köken farklılıklarını (kimerizm, mozaisizm, vs) 

saptamak, elde edilen sonuçla fenotip ile genotip arasın-

daki ilişkiyi değerlendirmektir (2,7).

Günümüzde, periferik kan, kemik iliği, amniyon mayi 

hücreleri, buccal mukoza, deri fibroblast gibi örnekler kül-

türe edilerek kromozom elde edilebilir. Bu dokularından 

elde edilen kromozomların yapısal ve sayısal anomalile-

ri tespit edilebilmektedir. Genellikle periferik kan dokusu 

kültüre edilerek kromozom analizi yapılmaktadır (7,8). 

Sitogenetik testler iki ana grup altında incelenebilir. 

1) Klasik (konvansiyonel) sitogenetik testler

Dokuların uygun kültürde üretilerek elde edilen me-

tafazlarda kromozomların tanımlanması ve anormallikle-

rin tespiti için yayılmış preparatların boyanması ve bant-

lanması gereklidir. Bantlama işlemleri kullanılan boyanın, 

boyanan bölgenin veya yöntemin ismiyle adlandırılır 

(GTG,CBG,RBG bantlama gibi). Karyotipleme için en çok 

kullanılan GTG bantlama (Giemsa ile boyanmış tripsin uy-

gulanmış G bantlama) yöntemidir. G bantlama ile 400–

700 arasında bant değerlendirilebilir ve genomdaki 5 Mb 

(Megabaz) boyutundaki anomalilere kadar tespit edilebi-

lir. Bu açıdan klasik G bantlama yöntemi oldukça basit ve 

fiyatı uygun bir yöntemdir (2,7,8). Konvansiyonel sitoge-

netik olarak aşamaları Şekil 3’te gösterilmiştir.

2) Özelleşmiş sitogenetik testler

Klasik sitogenetik yöntemlerin dışında spesifik durum-

lar ve bazı kromozomal hastalıkların tanısı olarak kullanılan 

özelleşmiş teknikler de vardır. Bunlardan biri kardeş kro-

matid değişimidir. Mutajenlerin oluşturduğu genetik hasa-

rın gösterilmesinde ve kromozom instabilite sendromlarını 

(Bloom Sendromu gibi) değerlendirmek amacıyla kullanılır 

Bir diğeri ise mikronükleus (MN) tekniğidir. MN testi kar-

sinojenlerin ya da farmasötik ajanların yaptığı sitogenetik 

harabiyetin tesbitinde yaygın kullanılan bir tetkiktir (7).

Ayrıca konvansiyonel sitogenetik teknikler ile en iyi 5 

Mb kadar olan kromozomal değişimler tespit edilebilir. 

Şekil 3. Kromozom analizinin aşamalarının genel olarak gösterimi.
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Daha küçük ve spesifik değişimler için moleküler sito-

genetik yöntemlerden olan floresan in situ hibridizasyon 

(FISH) veya karşılaştırmalı genomik hibridizasyon (CGH) 

yöntemleri kullanılarak tespit etmek gerekebilir (3,8).

Erkekte fertilite problemlerine yol açabilecek

genetik faktörler 

Erkek infertilitesinde, Y kromozomu mikrodelesyon-

ları, Klinefelter sendromu, yapısal kromozom anoma-

lileri (translokasyon, inversiyon v.b.), CFTR genindeki 

mutasyonlar gibi genetik faktörlerin rolünün olduğu bi-

linmektedir (9).

Y kromozomun uzun kolundaki q11 bölgesinde sperm 

yapımı ile ilişkili AZF (AZFa, AZFb, AZFc) bölgeleri vardır. 

Bu bölgelerdeki mikrodelesyonların oligospermi veya 

azospermiye neden olduğu ve dolayısıyla fertilite prob-

lemlerine yol açtığı bilinmektedir. Bu nedenle obstruktif 

olmayan veya şiddetli oligospermisi olan hastalarda, Y kro-

mozomunun mikrodelesyonu moleküler genetik yöntem-

lerle araştırılmalıdır. Ayrıca Y kromozomu mikrodelesyonu 

saptanan erkeğin tüm erkek çocukları çoğunlukla benzer 

patoloji saptanacaktır, onun için aileye bu konu hakkında 

genetik danışma verilmeli ve bilgilendirilmelidir (10,11).

Kistik fibrozis otozomal resesif geçişli bir hastalıktır. 

Kistik fibrozis, gelişiminde 7. kromozomda bulunan CFTR 

genindeki mutasyonlar dolayı oluşmaktadır. Bu gen, iyon 

kanal fonksiyon gösteren ve epididimden itibaren sper-

matik kord ve seminal veziküllerin oluşumunu etkileye-

bilen bir proteini kodlamaktadır. Bu gende, yaklaşık 1500 

mutasyon bildirilmiştir. En sık karşılaşılan F508, R117H 

ve W1282X mutasyonlarıdır. Bu mutasyonların sıklığı ve 

diğer mutasyonların varlığı büyük ölçüde hastanın etnik 

kökenine ve yaşadığı bölgeye göre değişiklik göstere-

bilmektedir. Konjenital bilateral vas deferens agenezisi 

(CBVAD), obsruktif azospermili erkeklerin yaklaşık %2’inde 

bulunmuştur. CBVAD olan erkeklerin yaklaşık %85’inde 

mutasyon bulunur ve genellikle kistik fibrozisin hafif klinik 

bulguları (örneğin, göğüs enfeksiyonları öyküsü) gözlenir. 

CBAVD olan bir erkeğin ve eşinin CFTR geni mutasyonları 

araştırılması önemlidir. Eğer hastanın eşi de CFTR taşıyıcı 

çıkarsa, aileye bebeğin kistik fibrozis olma riski ile ilgili ola-

rak genetik danışma verilmelidir (12–14).

Y kromozomu mikrodelesyonları ve kistik fibrozis dı-

şında sperm fonksiyonlarını bozarak fertilite problemleri-

ne neden olan primer silier diskinezi, Myotonik distrofi, 

Noonan sendromu, Kalmann sendromu gibi hastalıklar 

da vardır (15).

Bu derlememizde fertilite problemlerine yol açabilen 

sitogenetik bulgular (sayısal ve yapısal kromozom anoma-

lileri) üzerinde daha çok durulacaktır.

a) Sayısal kromozom anomalilerin fertiliteye etkisi

Poliploidili (triploidi=3n=69, tetraploidi=4n=92) ol-

guların yaşam şansı çok düşüktür, bu tür poliploidi olgu-

larının hemen hemen hepsi gebelik kaybı ile sonuçlanır. 

Triploidiler sıklıkla düşük materyallerinde saptanmaktadır 

ve özellikle de fetal dokuya çok az rastlanan ve plasenta-

nın ağırlıkla üzüm salkımı gibi daha büyük oranlara ulaştığı 

parsiyel (kısmi) molar gebeliklerde daha sık karşılaşılmak-

tadır. Kendiliğinden düşüklerin %2’sinde tetraploidik kar-

yotip belirlenmekte ve daha sıklıkla embriyo bulunmayan 

boş kese (blighted ovum) şekline görülmektedirler (1,2).

Diploid (2n=46) sayıdan bir veya daha fazla kromozo-

mun kazanılması yada kaybı, genellikle prenatal dönem-

de fetüsün kaybı ile sonuçlanır (sex kromozomlardaki 

artışlar hariç). Otozomal kromozomlarda en sık rastla-

nanı Down sendromudur (trizomi 21). Down sendromu 

(trizomi 21), klinik bulgularının ağırlığına bağlı olmak 

üzere %20 oranında ileri yaşlara kadar yaşabilir. Bunların 

dışında Edwards sendromu (trizomi 18), Patau sendromu 

(trizomi 13) gibi trizomiler literatürde bildirilmiştir (1. kro-

mozmun trizomisi hariç). Sex kromozomu fazlalığı go-

nozamal kromozomlarından (X,Y) birinde fazlalık oldu-

ğunda 47, XYY veya 47, XXY (klinefelter sendromu) veya 

47,XXX şeklinde gözlenmektedir. Genellikle gonozomal 

kromozomlarındaki artış, otozomal kromozomlardaki ar-

tışlara göre daha hafif klinik tablolara yol açmaktadır. So-

matik kromozomların monozomisi yaşamla bağdaşmaz. 

Gonozomal kromozomların (X,Y) kaybında ise Turner 

sendromu (45,X0) ortaya çıkar. Genellikle prenatal dö-

nemde fetüs kaybı ile sonuçlanır (1–3).

Erkeklerde, cinsiyet kromozomları ile ilişkili olarak 

en sık Klinefelter sendromu (XXY) kromozom anomalisi 

gözlenmektedir. Özellikle infertil erkeklerde XXY ano-

mali oranı daha yüksek gözlenmektedir (14,16,17). Azos-

permik hastaların %11’inin ve infertil erkeklerin %3’ünün 

etyolojisinde Klinefelter sendromunun rol oynadığı sap-

tanmıştır. Klinefelter sendromu (XXY) yaklaşık olarak 

1/500–1000 sıklığındadır. Klinefelter sendrom olgularının 

çoğunluğunda kromozom kuruluşu 47,XXY olmakla birlik-

te, %10–20 oranında 48,XXXY; 48,XXYY; 49,XXXYY ve 

36

ERKEK ÜREME SAĞLIĞI Derleme



47,XXY/46,XY mozaik kromozom yapısı gibi sayısal kro-

mozom anomalileri de görülebilir (16). Klinefelter send-

romlu hastaların klinik olarak değişken fenotipik özellikleri 

bulunduğundan normal karyotipli bireylerden ayırt edil-

meleri zordur. Küçük hacimli testis (<10 ml postpubertal 

dönemde) tek değişmez bulgu olup jinekomasti, önükoid 

vücut yapısı (üst vücut segmenti/alt vücut segmenti oranı 

<1 ve açılmış kol uzunluğu ise yaklaşık boydan 5 cm daha 

uzundur) ve seyrek tüylenme bulguları değişkendir. Bu ne-

denle klasik Klinefelter sendromlu olgulara sıklıkla ancak 

puberte döneminde veya infertilite nedeniyle yapılan in-

celemeler sırasında tanı konulmaktadır (18). 

Klinefelter hastalarında (non-mozaik) spontan ferti-

lizasyon çok nadirdir ve literatürde çok az sayıda bildiril-

miştir. Hastaların çoğunda ejekülasyon normal olmasına 

rağmen, ejekülatta nadiren sperm görülür. Klinefelter has-

talarında TESE (testiküler sperm ekstraksiyonu) ile sperm 

elde edilmesi sonrası intrasitoplazmik sperm injeksiyonu 

(ICSI) gebelikleri oldukça sık olarak görülebilmektedir. 

Mozaik formlarda ise ejakülatta sperm görülme olasılığı 

daha fazladır ve belirgin oligospermi ile karşımıza çıkabilir. 

Ejakülattan elde edilen spermle uygulanan (ICSI) yöntemi 

ile %50 oranında gebelik elde edilebil-mektedir (14,16,19). 

Kesin tanı periferik kandan yapılan kromozom analiz ile 

konulur ancak bu analizin nadiren normal bulunabilir (Şe-

kil 4a). Cilt fibroblastlarının veya testis biyopsi örneklerinin 

kromozom analizinde mozaik yapı çıkabileceği akılda tu-

tulmalıdır. Bu hasta grubunda normal karyotipte çocuklar 

elde edilmiş olmakla birlikte, çiftler embriyo veya çocukta 

anöploidi (X,Y,13,18,21 kromozomları) riskinin yüksek ol-

duğu ile ilgili olarak genetik danışma verilmelidir. Ayrıca 

çiftlere preimplantasyon tanı veya prenatal tanı yöntem-

lerinin uygulanması da önerilebilir (14,17)

Ayrıca erkek fenotipinde XYY ve XX male sendromu 

anomalileri de bulunabilir. XYY anomalisi 1/1000–2000 

sıklığında karşımıza çıkar. Büyük bir kısmı normal fenotipik 

özellik gösterir. Çoğunlukla da normal karyotipli çocuklara 

sahip olurlar. XX male sendromu ise çok nadirdir (yaklaşık 

1/25.000). Olguların %90’ında erkek bireye ait olan iki X 

kromzomundan birinin üzerinde yer alan Y kromozomuna 

ait SRY geni yer alır. Bu bozukluğun yetişkinlerdeki tanı-

sı, mevcut normal cinsiyet gelişimi nedeniyle zordur, Bu 

bireylerin yaklaşık %80’inde, puberte sonrası normal pu-

bik kıllanma ve normal penis boyutları mevcut iken, küçük 

testisler ve azospermi ile sonuçlanan infertilite görülmek-

tedir. Bunun için tanıda kromozom analizinin yapılması 

önemlidir (14,20,21).

b) Yapısal kromozom anomaliler fertiliteye etkisi

Kromozomlar arasında değişim sırasında kromozom 

materyali kaybı olmuyorsa ‘dengeli translokasyon de-

nir. Bu bireyler genellikle klinik olarak normaldir. Ancak, 

bu değişim sırasında kromozom materyali kaybı oluyor-

sa ‘dengesiz translokasyon’ olarak adlandırılmaktadır ve 

ciddi klinik bulgular karşımıza çıkabilir (2,3). Karyotipte 

dengeli ya da dengesiz olması önemli olup, hem denge-

li hem de dengesiz yapısal kromozom anomaliler erkek 

ve kadında fertilite problemlerine yol açabilir (22). İnfertil 

erkeklerde saptanan yapısal kromozom anomali taşıyıcı-

lık sıklığı, genel popülasyona göre altı kat daha yüksek bir 

yüzde (%2 civarında) olarak gözlenmektedir. En sık yapısal 

anomaliler olarak robertsoniyan translokasyonları (%0.7), 

resiprokal translokasyonlar (%0.6) ve inversiyonlar (%0.2) 

gözlenir (22,23).

Resiprokal translokasyonda kromozom materyal kaybı 

olmadığından dolayı dengeli bir translokasyon şeklindedir 

ve klinik sorun genelde karşımıza çıkmaz (Şekil 4b). An-

cak translokasyon taşıyıcılarının kendilerinde herhangi bir 

problem olmamasına rağmen parental gamet oluşumu 

sırasında dengesiz kromozomal oluşumlara neden olur-

lar. Mayoz esnasında dengeli resiprokal translokasyonlu 

Şekil 4. Kromozom anomalisi olan karyotip örnekleri; (a) 47,XXY (Klinefelter sendromu). 
(b) 46,XY, t(9;14)(p24;q24) translokasyonu.
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kromozomlar bir quadrivalent şekli oluşur. Alternate (nor-

mal veya dengeli gametler), adjacent 1, adjacent 2 gibi 

farklı segregasyonlar gerçekleşebilir. Alternate ayrışımda 

oluşan gametlerin yarısı dengeli translokasyon taşıyıcısı 

olurken diğer yarısı normal kromozom içeriğine sahiptir. 

Adjecent 1 ve 2 segregasyonunda oluşan gametler den-

gesiz kromozom içeriğine sahip parsiyel monozomik ve 

parsiyel trizomik ürünler oluşturmaktadır (24,25).

Robertsonian translokasyonda kromozom sayısı 45 

olarak gözlenir. 1/1000 oranı ile, 13. ve 14. kromozomlar 

arasındaki birleşme en sık rastlanılan translokasyon tipidir. 

Özellikle 21. kromozomun katıldığı robertsonian trans-

lokasyonlu bireylerin çocuklarında trizomi 21 olma riski 

artmaktadır. Yine 13. kromozomun katıldığı robertsonian 

translokasyonu taşıyan bireylerin çocuklarında da trizomi 

13 riski artmaktadır (1,2).

İnversiyon sırasında genetik materyal kaybı veya artı-

şı yoksa (dengeli) klinik olarak önemli sonuçlar karşımıza 

çıkmaz. Bu durumlarda genelde ters dönen gen dizilimin-

de çok büyük farklılıklar olmamaktadır. Eğer yeni gen di-

zilimi bir artış veya eksilme ile sonuçlanmışsa (dengesiz 

ürün) bu hastalarda ciddi klinik tablolara neden olabilir. Pe-

risentrik inversiyon taşıyan bireylerin delesyonlu ve dup-

likasyonlu gametler oluşabilir ve dolayısıyla anomalili be-

bek oluşumuna yol açabilir (1–3). İnsan kromozomlarında 

en yaygın görülen inversiyon, 9 numaralı kromozomun 

heterokromatin bölgesini içine alan perisentrik inversiyo-

nudur. Genel olarak fenotipik bir etki beklenmemektedir. 

Bu heterokromatin bölgesi inversiyonun dışında, insanda 

saptanan en yaygın varyant inversiyon inv(2) (p11q13) 

(26,27). Diğer otozomal veya gonozomal kromozomlar-

daki inversiyonlarda ise olaya katılan genetik materyalin 

içeriğine göre klinik tablolar oluşabilmektedir.

Perisentrik inversiyon segregasyonu araştıran çok az 

sayıda çalışma vardır. Bu çalışmalarda dengesiz anomali 

taşıyan sperm oranı %1 ile %54 arasında olduğu gözlen-

miş. Robertsonian translokasyonları (Sadece akrosentrik 

kromozom içeren translokasyonlarda) olan 20 üzerinde 

olgu araştırılmış ve dengesiz anomalili spermatozoa oranı 

%3 ile %36 arasında olduğu bildirilmiştir. Resiprokal trans-

lokasyonlar ise 30 fazla olgu incelenen dengesiz anomalili 

spermatozoa oranı oranı %29 ile %81 arasında olduğu bu-

lunmuş olup Robertsonian translokasyonlar ve inversiyon-

lara göre daha yüksek gözlenmiştir (28,29).

Delesyonda klinik bulgular, kopan segmentin boyuna 

ve orada bulunan anlamlı genlerin etkilenimine bağlı ola-

rak değişmektedir. Duplikasyonlar, delesyonlardan daha 

sık görülür ve genellikle daha az zararlıdır.

Olası bir kromozom anomalisinin tespiti

ve genetik danışmanın önemi 

Kromozom anomali olan hastaların saptanması için 

üroloji, kadın hastalıkları ve doğum ve genetik klinikleri-

nin multidisipliner çalışması çok önemlidir. Kromozomal 

anomali bebek öyküsü (prenatal veya postnatal olarak tanı 

alan), kendinde veya eşinde konjenital anomalileri, ferti-

lite problemleri (tekrarlayan düşük veya infertilite), soy-

geçmişinde kromozom anomalisi (özellikle anne-baba-

kardeşler) gibi bulguları olan bireylerin kromozom analizi 

yaptırması olası kromozom anomalilerinin yakalanması 

açısından önemlidir. Eğer kendinde ve eşinde kromozom 

anomalisi saptanırsa, anomalinin nasıl oluştuğu, tekrarla-

ma riski, potansiyel ve prenatal tanı seçenekleri gibi ko-

nularda bilgilendirilmelidir. Bu hastalar yardımcı üreme 

teknikleri ile çocuk sahibi olabilirler. Ayrıca bu hastalara 

bir alternatif olarak preimplantasyon genetik tanı (PGT) 

önerilebilir. Bu sayede spontan düşük sayısının azaltılması 

sağlanabilir.
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