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GENETİK HASTALIKLAR  
YÖNETİMİ

GIRIŞ
Organizmaların kalıtımlarını ve farklılıklarını iş-
levsel olarak biyolojik bilimlerden genetik ince-
lerken; insanlarda görülen hastalıkların genlerle 
ilişkisini ve kalıtımını araştıran temel ilkeler, tıbbi 
bilimler içerisinde özelleşmiş olan medikal gene-
tik disiplininden kaynaklanmaktadır. Bu ilkeler, 
hem laboratuvar hem de klinik açıdan genetik 
hastalıkların aydınlatılmasında etkin rollere sa-
hip olan tıbbi genetik anabilim dalının çerçevesini 
oluşturmaktadır.

Genetik biliminin XX. yüzyılın ikinci yarısın-
da gelişen yeni teknolojiler ile birlikte ilerleme 
kaydetmeye başlamasının ardından İnsan Genom 
Projesinin(1) 2000’li yılların başlarında tamamlan-
masıyla genetik hastalıkların tanınması için gerek 
laboratuvar tekniklerinde gerek klinik değerlen-
dirmede büyük atılımlar gerçekleşmiştir.

Genetik hastalıklara temel yaklaşım amacıyla, 
başlıca genetik hastalık gruplarının oluşum me-
kanizmalarını ve bu hastalıkların genetik labo-
ratuvarlarında hangi genetik tanı yöntemleri ile 
araştırıldığını incelemek gerekmektedir. Bununla 
birlikte genetik danışmanlık ilkelerine, genetik 
hastalıkların yönetimi konusunda önemli husus-
lara ve genetikte güncel gelişmelere de yer vermek 
büyük katkı sağlayacaktır.

GENETIK HASTALIKLAR VE GENETIK 
TANI YÖNTEMLERI
Genetik hastalıkların temelini hücrenin çekir-
değinde bulunan DNA materyali ve bu genetik 
materyalin kendisi veya işleyişi ile ilgili düzensiz 
geri döndürülemeyen mutasyon adını verdiği-
miz değişiklikler oluşturmaktadır. Bir hücredeki 
tüm genetik materyaller çeşitli düzenlemeler ile 
sırasıyla genleri, kromozomları ve toplamda da 
genom dediğimiz yapıyı oluşturmaktadırlar. Ka-
lıtımın temelini oluşturan mitoz ve mayoz bölün-
meler sırasında kromozomların, genlerin belirli 
bir noktasında veya tüm genomu kapsayacak şe-
kilde meydana gelen değişiklikler mutasyonlara 
ve anomalilere sebep olmaktadır. Mitoz bölün-
me sonrasında vücut (somatik) hücrelerinden ve 
mayoz bölünme sonrasında üreme (gonad) hüc-
relerinden sonraki hücrelere aktarılan mutasyon 
ve anomaliler çeşitli genetik hastalıklara neden 
olmaktadır. Genetik tanı yöntemleri de mutasyo-
nun bulunduğu yere göre farklı teknikler kullana-
rak genetik hastalıkları araştırmada kullanılmak-
tadır.

Genetik Hastalıkların Oluşum 
Mekanizmaları
Genetik hastalıklar üreme hücreleri aracılığıyla 

sonraki nesillere aktarılabilen herediter (kalıtsal) 
veya familyal (ailesel) şekilde görülebileceği gibi 
somatik hücrelerde rastlanan de novo mutasyonlar 
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lık sahibi olmayan çocuk sahibi olabilmeleri için 
geliştirilen bu teknikte başka bir kadının yumur-
tası ve mitokondriyal DNA’ları kullanılmaktadır. 
Pronükleus aşamasından sonra çıkarılan zigot; 
nükleusu çıkarılmış hastalık taşmayan bir kadının 
yumurtasına transfer edildikten sonra IVF yönte-
mi ile anneye transfer edilmektedir. Etik kaygıları 
ve hata risklerini içerse de bu yöntemle ilk canlı 
bebekler dünyaya gelmiştir(14).

Ekzon atlama
Duchenne musküler distrofi hastalığı gibi de-

lesyonlar sonucunda oluşan hastalıklarda, mRNA 
transkripsiyonu sonrasında splicing aşamasında 
delesyonlu ekzon ve ürününün antisens oligonük-
leotid aracılığıyla ekzon skipping tekniği kulla-
nılarak atlanmasıyla işlevsiz protein yerine kısmi 
fonksiyon gösteren proteinin oluşumu sağlanabil-
mektedir(15).

SONUÇ
Genetik hastalıklara temel yaklaşım bir dizi klinik 
ve laboratuvar işlemlerin yanı sıra güncel gene-
tik gelişmeleri takip edebilmeyi gerektirmektedir. 
Özellikle son dekadda her geçen gün katlanarak 
artan veriler neticesinde kültürel, ekonomik, sos-
yal alanlar gibi toplumun tüm çalışma sahalarında 
tıbbi genetiğin öneminin pekiştiği gözlenmekte-
dir. Tıbbi genetik disiplininin yaygınlaşması ile 
birlikte genetik hastalıkların tanı, takip ve tedavi-
lerinin yönetimi süreci ivme kazanacaktır.
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