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OZET:

Sosyal huzursuzluklara neden olan ¢ocuksuz ve sakat gocuklu aile problemi,

modern tibbin son yillarda iizerinde hassasiyetle ve énemle ¢alistigi konularin ba-
sinda gelmektedir.

Yeni doganlarin ortalama % 4-7 sinde, bedensel veya zihinsel bir sakatlk bulun-
maktadir. Bu ¢ocuklarin %/ 20 kadarimn sakathg: herediterdir, yani anne ve babadan
kalitim yoluyla ge¢mektedir. Yine bu sakathklarin yarisindan f.zlasinda akraba ev-
liligi vardar. Bu nedenle obstetrikte genetik aragtirmalar yogunlagmis ve ana karnin-

daki ¢ocugun saglkli mi, sakat mi oldugu konusunun tesbiti gider >k Gnem kazanmaya
ba;lqmz;tzr.

Modern tibbin elini uzatamayacagr ve kenara itebilecegi hi¢ bir hastalik ve

arastirma olmayacagindan, modern tipta Genetik Damgmanlik Merkezleri kurulmaya
baglanmigtir.

Biz de ¢aliymamizda, anomalili bebek dogum nedenlerini, kiigiik bir gurupta
da olsa akraba evliligi ile anomalili bebek dogmasi iligkisini aragtirdik.

GIRiS:

Ureme olayi, canli ile cansiz ayirimini saglayacak kadar 6nemli bir kavram-
~ dir. Saglikh iireme de en az bunun kadar 6nemlidir. Nesillerin devaminda ve aile
yapisinin-saglam temellere oturtulmasinda saglikli gocuk gergegi diin oldugu gibi

bugiinde ¢ok énemli bir unsur olarak tiim diinya toplumlarinda yerini korumakta-
dir. ' '

(x) S.S8.Y.B. Taksim Hastanesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Klinigi Sefi.
(xx) S.S.Y.B. Taksim Hastanesi Kadin Hastalaklir1 ve Dogum Klinigi
(xxx) S.S.Y.B. Taksim Hastanesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Klinigi Asistani.
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Giiniimiiz insani, eskiye oranla ¢ocuk sahibi olmay1 daha bagka sekilde algi-
lamaya ve yorumlamaya baslamis, degisen evren sartlarinda ¢ocuk sayisinin azlii
ailelerde mutlak saglikli bebek sahibi olma arzusunu da giderek tartirmistir. Ciinkd,
gelismekte olan bir iilke i¢in insan kapitali egitimli, saghkli, iyi yetistirilmis, toplu-
mun ihtiyaglarim karsilayabilecek ve bu ihtiyaglara ¢6ziim Onérileri getirebilecek
kalifiye insandir. Bir toplumda boyle kalifiye bireylerin orani ne kadar yiiksekse,
o toplum o nispette yiiksek diizeye ulasacaktir.

Kongenital hastaliklar, ya tek gen hastaligi seklinde kalitsal hastaliklardir ve-
ya embriyopati dedigimiz intrauterin teratojen etkenlerin yapmis olduklari gelisim
defektleridir (4).

Olii veya canli doganlarda kongenital malformasyon siklig1, Diinya Saglik Or-
giitiiniin (WHO) 1979 yili raporuna gore % 4-7 civarinda bedensel veya zihinsel-
sa katliklar olarak bildirilmektedir. Yine aymi raporda, bunlarin yarisinin gene
tik kokenli oldugu da bildirilmektedir (5).

"Akraba evliligi, genis kapsamli bir deyimdir. Aile i¢i evlenmelerin asil temelinde
sosyo-ekonomik nedenler yatar. Kapali ekonomide yasayan toplumlar ile asiret ve
gdcebe hayati yasayan toplumlarda daha sik goriilmektedir. Ulkemizin 6zellikle
kirsal kesimlerinde ’Mal béliinmesin, baskasina gitmesin” fikri hakimdir. Halki-
miza bu diisiincenin sakat ¢ocuk dogmasinda biiyiik etken oldugunu anlatmak ve
egitmek zorundayiz. Ancak, bunlart anlatirken iirkiitiicii olmamaya dikkat et-
meye ve konuyu halkimiza benimsetmeye ¢alismak zorundayiz.

Hacettepe Universitesi Niifus Etiitleri Enstitiisii tarafindan 1983 yilinda Dogu
ve Giineydogu Anadolu’yu kapsayan bir arastirma yap:lmis akraba evliligi siklig1
% 29 olarak bulunmustur. Adi gecen Enstitii’ye gére, bu bolgelerimizide her 4
ciftten bir tanesinde ciftler akrabadir. Bu akrabanin 9 13 {iiniin akrabalik
durumu kardes ¢ocuklari, yani birinci derecede akrabalik: %; 12 sinin durumu ise
kardes torunlari yani ikinci derecede akrabalik seklindedir.

Birinic derecede ¢nemli saghk sorunlar olusturan akraba evlilikleri 6zellikle
kardes cocuklar1 arasindaki evlenmelerde, ikinci derecee saglik sorunlari olusturan
akraba evlilikleri ise kardes torunlar1 arasinda goriilmektedir.

Yeni dogandaki malformasyonlardan, nedenleri kesin olarak bilinen 9 40
min dortte iiciinii genetik nedenler teskil eder. Yani anomalili dogan gocuklarda
anomalinin olugsmasina, ¢ocuga anne veya babadan gegen genlerin sebep oldugunu
biliyoruz. Eger ailede eskiden beri bilinen yada anne veya babadan birisinde oto-

somal dominant bir hastalik varsa, bu hastaligin gocuklara gegme riski teorik ola-
rak % 50°dir. Bu oran, daha dnceki ¢ocugun hastalikli veya saglam olmasiyla de-

gismez. Aile ici evlenmelerde, anne veya baba saglikli olduklar halde ¢ocuklarmnin
birisi otosomal kalitsal bir hastalikla dogabilir. Bu durum anne veya babada ilk
kez bir mutasyonun olustugunu gosterir. Diger ¢ocuklarda tekrarlama riski yok-
tur (2). '
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- Otosomal ressesif hastaliklarda ise, hem anne hem baba ¢ekingen birer gen-
tagidiklarindan bunlarin kargilasma olasiliklari, yani gocukta hastalik olusmasi
ihtimali 9, 25’tir.

Bilinen otosomal veya gonosomal dominant ve ressesif 3000°den fazla genin
en az yarisi ciddi malformasyonlar yapmakta, geri kalani ise ya metabolik hastalik-
lar seklinde kronik sakatliklara veya zeka geriliklerine neden olmaktadir.

Tiim gebeliklerin % 15-207si dﬁsﬁckle neticelenir. Schmidt’e gore, bu diisiiklerin
dortte biri agir anomalisi olan embriyonlardir (1).

Tablo 1:

Kongenitai Sakatlik Sekilleri:
—Gelisme Diizensizlikleri,
—Lokomotor Sakatliklar.
—Sinir Sistemi Bozukluklari.
‘—Go6rme Bozﬁkluklarl.
—isitme Bozukluklarr.
—Visseral Anomaliler.
—Zeka Gerilikleri.
——Davranis Bozukluklari.
—Metabolik Hastaliklar.
—Molekiiler Hastaliklar.
—PFonksiyonu Bozmayan Estetik Diizensizlikler.

Tablo 2:
Kongenital ’Mal'formasyonlann Genetik Nedenleri:

1— Tek Genli Kalitim:

a- Otosomal Dominant.

b- Otosomal Ressesif.

c- X- kromosomal Dominant.
d- X-kfomosomal Ressesif.

2- Kromozom Anomalileri:
a- Say1 Anomalileri.
b- Sekil Anomalileri.

3- Poligenik Multifaktoryel Kalitim.

olarak siiflandirilabilir.
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Kongenital anomaliler arasinda en genis yeri, viicudun bityiik boliimiinii mey-
dana getiren muskulo-skletal sistemin anomalileri alir.

Teratolojik yeni arastirmalar iginde son zamanlarda en ¢ok iizerinde durulan,
noral tiip defektleridir. Embriyoda ndral tiipiin anormal kapanmas! sonucu, a-
nansefahden lumbo sakral menengomyelosel ve spina bifida’ya kadar degisik
derecelerde goriilebilen anomaliler ortaya gikar (3). WHO'ya gore 500 yeni doganin
bir tanesinde néral tiip defektine rastlanilmast nedeniyle konu 6nem kazanmistir.
Multifaktéryel-genetik faktorlerin rol oynadift bu kongenital anomalilere, aile
i¢i evlenmelerde yani akraba evliliklerinde sik rastlamlmaktadir. Asagida birinci
derecede akraba evliliginden olan anansefali ve meningomyelosel gorulmektedlr.

Resim 1

Resim 2
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‘ Rcsim 3

Kongenital hastaliklar, dogumda veya dogumdan sonra ortaya gikan dogustan
mevcut hastaliklar olarak kabul edilir, Bu hastaliklar, ya tek gen hastalif: seklinde
kalitsal hastaliklardir veya embriyopatiler diye isimlendirilen intrauterin teratojen
etkenlerin yapmis olduklar1 gelisim defektleridir (4). Tiim bu gdriislerin 151§inda
teratolojik arastirmalar 6nleyici heklmhgm ana gayesn haline gelmeye baglamustir,

Sakathklarm intrauterin tanisinda, obstetnsyenlerm, genetikgilerin, biyokim-
_yacilarin ve radyologlarin beraber g¢aligmast gerekir.,

Bu hekim gruplarinin arasinda dzellikle dogum hekimlerinin gérevleri

Tablo 3

i

a- Gebehgl gcbchk surésmce izlemek.
b- 1ntrautcrm anomah tesbit edilen vakalarda tahhycyl gerccklcstlrmek.

¢- Dogum esnasinda yeni doganin sakalanmasin Onlemek.

Tablo 4:
Anomalilerde Intrauterin Tam Yontemleri:

1- Ultrasound.

2- Radyolojik Tetkikler.

3- Fetoskopi.

4- Placentadan Kan ve Doku Ornegi Alinmast.
5- Amniosentez.-
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6- Kromozom Arastirmasi.
7- B10$'mlk Arastnrmalar
8- A]fa-Fetoprotem Taylm '

olarak sualanabﬂxr '_ e

Intrauterin sakathk tan1s1 tam olarak konduktan sonra. gebeligi nihayetlen-

dirmek gereer. Tahhye 1slem1 lgm de en uygun zaman. 14-16. gebelik haftasi-
drr. , o %

Kongemtal hastahklara karsl gunumuzdekl tedblrler bu hastaliklarin olusumu-
nu ve ortaya clklslm onlemeye yoneliktir. Dogum hekimlerinin gorev1 anne karni-
na diisen ¢ocugu gebelik boyunca en saglikl bigimde gelistirmek, eger gocuk sakat
ise rahim tahllyesml gergeklestirmek olmalidir. Burada hareket noktasi. tipta asil
amag¢ “Tedavi” kavraminin, 20. asir tip bilimindeki “Hastaliktan korunma”
kavramina eg degerlik kazanmis olmasidir. Korunma konusunda en énemli noktayi,
stiphesiz ki tibbin insanogluna ve nesline zarar vermemesi ana prensibi olusturur.
Bu nedenle, ileri iilkelerde Genetik Damsmanlik Merkezleri Kurulmustur.

Genetlk Damcma Genenk bakimdan I'lSkll bir cocugun dogabllmesx olasiligi
bulunan yeni bir evllhk ya da gebelikten once tibbi-genetik verilere dayanarak ve

llglh §ahlslarm psxko sosyal durumlari da g0z Oniine ahnarak yapilan bir calis-
madlr

B Sayxlarl 3000’m iistiinde bulunan bu genetik hastahklardan korunma, ancak
gebelikte ve hatta evlilikten nce ahnacak Onlemlerle mumkundur

Bugiin gelismis iilkelerin go_cuk kllnlkler;nde yatan hastalarin kesin olarak ya-
risim kahtsal hastaliklar, dortte birini olusmasinda genetigin roliinden siiphe
edilen vakalar ve ancak dortte birini beslenme veya infeksiyonlar gibi dis etkenlerle
olusan hastalikhi gocuklar meydana getirmektedir.

Genetik danismanin gorevi; ilgili ailenin saglik ve saadetinin korunmasi oldu-
gundan bu damisma sonucunda gocuk’ yaplp yapmama kararin1 da serbestge aile

vermelidir.
Tablo §:
Genetik Damigsma I¢in Basvuru Su Durumlarda Clmalndlr:'
1- Ailenin hastahkli bir veya daha fazla ¢ocugu olmasi.
2- Ailede bilinen bir kaltsal hastaliin olmasi. |
3- Tekrarlayan diisiiklerin ve .0li dogumlarm» olmasi.

4- Yakin akraba evliligi.
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Genetik damisma yapilmadan &nce séz konusu hastahik tam olarak teshis
edilmeli, bunun i¢in gerekirse multidisipliner incelemeler ve kolsiiltasyonlar yapil-
mal1 ve hastalifin genetik gegis sekli bulunmalidir. Bundan sonra risk rakamlari
belirlenerek genetik danisma yapilir ve gerekli ‘Onlemler Onerilir.

Genetik danismada, ebeveyne her seyden Once akilci bir yol gosterilmelidir.
Dogru bir genetik danigma, hastalifin tam teshisine dayanir. Genetik kusurlarin ta-
nist gesitli hekimlerin ustaligim1 gerektirdigi halde kongenital kusurlar gésteren
hastalarin tedavisinde modern tipta siirekli ilerlemeler vardir. Dogum hekimi,
gebeligin 6nlenmesine iliskin yontemlerin segiminde dogru bir yaklasim ile hastaya
yol gosterici olmali, ana rahminde dogru tani koyarak, endikasyon oldugu takdirde
. terap6tik diisiik yaptirmaktan kagmnmamalidir. Zaten feutusla ilgilenen hekim
olarak dogumcu, yiiksek riskli gebeliklerde dogacak g¢ocuktaki genetik hastaligin
tanisin1 koyma girisiminde bulunmakla yiikiimliidiir. Bugiin genetik yénden hasta-
likl1 bir gocuga gebe olan anneye biz hekimlerin dnerebilecegi tek tedavi maalesef
terapotik dugiiktiir.

Dogum Oncesi taninin miimkiin olmadigi hallerde, muhakkak gocuk isteyen
sahislarin saglikli cocuk sahibi olabilmeleri igin sanslarindan bagka giivenebilecek-
leri bir yontem yoktur. Gelecekte ise, bozuk olan genin gen miihendisligi teknikleri
yoluyla tedavisi miimkiin olacak gibi gériinmektedir.

SUMMARY
MARRIAGE BETWEEN RELATIVES AND GNETIC COUNSELLING

In the recent years, the families who have no cihild or a handicapped, causing
sociel discomforts are the greatest concern and the primarily studied subject in
modern medicine.

Somatic or mental defects occur in about 4-7 o/ of neonates. In 20 %/ of these
handicapped children, the defects are inherited from their parents. More than half
of those, the marriages are between relatives. There fore, the genetic researches
in obstetrics improved and the health assesment of a fetus in its mother’s womb
became increasingly important. '

Since in modern medicine, there is no disease of or reseacrh which is not dealt
with or neglected, Genetic Counselling Centers are now promoting as a field in
modern medicine.

In our study, even if it comprised a small group, we tried to find out the reasons
of the birth of an anomalous baby and the relationship between the birth of an
anomalous baby and the marriage between relatives.
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