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8.1.2 · Kromozom ve Kalıtım Mekanizmaları
Kromozom, Kalıtım Paterni ve Genetik Danışma Arasındaki Bağ
Kısa özet

Kromozom ve kalıtım mekanizmaları, genetik bilginin yalnızca hangi hastalıkla ilişkili olduğunu değil, hangi düzeyde araştırılacağını ve aile içi riskin nasıl
yorumlanacağını belirler. Tıbbi Genetik müfredatı bu alanı kromozom yapısı ve fonksiyonu, sitogenetik ve moleküler sitogenetik yöntemler, otozomal ve cinsiyet
kromozomal hastalıklar, otozomal kalıtım, X veya Y bağlantılı kalıtım, uniparental dizomi, genomik imprinting, mitokondriyal hastalıklar, multifaktöriyel hastalıklar,

delesyon, duplikasyon ve tekrarlayan dizi hastalıkları üzerinden kurar. Bu nedenle güvenli yaklaşım, bir bulguyu tek başına hastalık adıyla eşleştirmek yerine
değişikliğin kromozom düzeyinde mi, tek gen düzeyinde mi, kalıtım paterni üzerinden mi, yoksa aile ağacı ve risk hesabı üzerinden mi değerlendirileceğini sormaktır.

Test seçimi ve danışma dili bu ayrımdan doğar.

Çalışma notu

Kavramları ve ayırıcı noktaları okuduktan sonra soru bankasıyla pekiştir.

/benzersor SINAVA HAZIRLIK VE EĞİTİM AMAÇLIDIR 3/6

DUS · KONU ANLATIMI  DERS NOTLARI

/benzersor SINAVA HAZIRLIK VE EĞİTİM AMAÇLIDIR 3/6

https://benzersor.com/?utm_source=ders_notlari_dus_benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026&utm_medium=pdf&utm_campaign=ders_notlari_2026_dus&utm_content=benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026_logo
https://instagram.com/benzersor?utm_source=ders_notlari_dus_benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026&utm_medium=pdf&utm_campaign=ders_notlari_2026_dus&utm_content=benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026_instagram
https://benzersor.com/?utm_source=ders_notlari_dus_benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026&utm_medium=pdf&utm_campaign=ders_notlari_2026_dus&utm_content=benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026_logo
https://instagram.com/benzersor?utm_source=ders_notlari_dus_benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026&utm_medium=pdf&utm_campaign=ders_notlari_2026_dus&utm_content=benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026_instagram


DUS · KONU ANLATIMI  SORU BANKASI

8.1.2 · Kromozom ve Kalıtım Mekanizmaları
Konu anlatımı

Kromozom ve kalıtım mekanizmaları, tıbbi genetiğin hasta, aile ve laboratuvar arasında kurduğu düşünme hattının temelidir. Tıbbi Genetik çekirdek müfredatı, genetik
hizmeti yalnızca test isteme olarak değil, anamnez, aile ağacı çizimi, fizik muayene, uygun genetik ve genetik olmayan testlerin planlanması, testlerin yapılması,

sonuçların yorumlanması, tanı konulması ve genetik danışmanın verilmesiyle bir bütün olarak tanımlar. Bu yüzden bu başlıkta asıl mesele, bir genetik değişikliğin
hangi biyolojik düzeyde bulunduğunu ve bu bilginin aileye, gebeliğe, tanıya ya da izleme nasıl bağlandığını ayırt etmektir. Kromozomal hastalıklar başlığı, önce

kromozom yapısı ve fonksiyonunun anlaşılmasını gerektirir. Müfredat bu alanı sitogenetik ve moleküler sitogenetik yöntemlerle birlikte ele alır; bu bağlantı önemlidir,
çünkü kromozom düzeyindeki bozukluklar yalnızca kalıtım şemasıyla değil, uygun laboratuvar yaklaşımıyla da değerlendirilir. Otozomal kromozomal hastalıklar ile

cinsiyet kromozomal hastalıklar aynı geniş kromozom düzeyinde yer alsa da klinik yorumları ve aileye anlatılma biçimleri farklıdır. Kromozom yapısı, fonksiyonu,
sitogenetik yöntem ve moleküler sitogenetik yöntem birlikte düşünüldüğünde, tek gen hastalığı ile kromozom düzeyindeki bozukluğun neden aynı şey olmadığı daha
net görülür. Mendel tipi kalıtım hastalıkları, gen yapısı ve fonksiyonu ile moleküler yöntemlerin üzerine kurulur. Müfredat otozomal kalıtımı ve cinsiyete bağlı kalıtımı

ayrı yetkinlikler olarak sayar; bu ayrım aile ağacı yorumunun merkezindedir. Otozomal kalıtımda değişiklik cinsiyet kromozomlarından bağımsız bir aktarım mantığıyla
değerlendirilirken, X ya da Y bağlantılı kalıtımda kişinin cinsiyeti, akrabalık hattı ve etkilenmiş bireylerin aile ağacındaki dağılımı yorumun parçası olur. Bu nedenle

kalıtım değerlendirmesinde yalnız hastalık adını değil, etkilenmiş bireylerin kuşaklara ve cinsiyete göre dağılımını birlikte okumak gerekir. Non-Mendeliyen kalıtım,
klasik tek gen aktarım şemalarının dışına çıkan durumları kapsar. Müfredatta uniparental dizomi ve genomik imprinting, mitokondriyal hastalıklar ve multifaktöriyel

hastalıklar bu alanın çekirdek parçalarıdır. Bu başlıklar, genetik sonucun yalnız DNA dizisindeki bir değişiklikten ibaret olmadığını gösterir. Bazı durumlarda genetik
materyalin hangi ebeveynden geldiği, bazı durumlarda mitokondriyal kalıtımın özgünlüğü, bazı durumlarda ise çoklu genetik ve çevresel katkılar klinik yorumu değiştirir.
Bu nedenle bir aile öyküsü Mendel kurallarına tam oturmuyorsa seçenekleri rastgele elemek yerine non-Mendeliyen başlıkların hangisinin açıklayıcı olabileceği

düşünülmelidir. Delesyon ve duplikasyonla seyreden genetik hastalıklar, genetik materyalin kaybı ya da artışı üzerinden değerlendirilir. Müfredat mikrodelesyon ve
mikroduplikasyon hastalıklarını ayrı ayrı sayar; ayrıca tekrarlayan dizi hastalıklarını da aynı genetik değişiklik ölçeği içinde görünür kılar.

/benzersor SINAVA HAZIRLIK VE EĞİTİM AMAÇLIDIR 4/6

DUS · KONU ANLATIMI  DERS NOTLARI

/benzersor SINAVA HAZIRLIK VE EĞİTİM AMAÇLIDIR 4/6

https://benzersor.com/?utm_source=ders_notlari_dus_benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026&utm_medium=pdf&utm_campaign=ders_notlari_2026_dus&utm_content=benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026_logo
https://instagram.com/benzersor?utm_source=ders_notlari_dus_benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026&utm_medium=pdf&utm_campaign=ders_notlari_2026_dus&utm_content=benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026_instagram
https://benzersor.com/?utm_source=ders_notlari_dus_benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026&utm_medium=pdf&utm_campaign=ders_notlari_2026_dus&utm_content=benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026_logo
https://instagram.com/benzersor?utm_source=ders_notlari_dus_benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026&utm_medium=pdf&utm_campaign=ders_notlari_2026_dus&utm_content=benzersor_dus_8_1_2_kromozom_ve_kalitim_mekanizmalari_ders_notu_2026_instagram


DUS · KONU ANLATIMI  SORU BANKASI

8.1.2 · Kromozom ve Kalıtım Mekanizmaları
Konu anlatımı · devam

Bu ayrım, kromozom düzeyindeki büyük değişiklikler ile daha küçük kopya sayısı değişikliklerinin aynı laboratuvar refleksiyle ele alınamayacağını hatırlatır. Bir klinik
bulguda gelişimsel etkilenme, dismorfoloji, öğrenme güçlüğü ya da aile öyküsü varsa, kromozomal ve moleküler sitogenetik yaklaşım ile moleküler yöntemlerin nerede

devreye gireceği ayırt edilmelidir. Genetik danışma bu bilgilerin uygulamaya bağlandığı yerdir. Müfredat genetik danışmanın esasları ve etik kuralları, pedigri analizi,
genetik danışmada risk hesaplaması ve kalıtım paternlerine göre danışmanlığı yüksek düzeyde tanımlar. Bu nedenle kromozom ve kalıtım bilgisi yalnızca tanı koymak

için değil, risk altındaki bireyleri saptamak, aile içi bilgiyi doğru ve etik biçimde paylaşmak, gerektiğinde prenatal ya da preimplantasyon değerlendirme olasılıklarını
tartışmak için kullanılır. Danışma sürecinde test sonucu, aile ağacı ve hastanın bağlamı birlikte yorumlanmadığında doğru laboratuvar bilgisi bile eksik bir klinik karara

dönüşebilir. Prenatal ve preimplantasyon genetik tanı başlıkları, kalıtım mekanizmasının gebelik ve üreme bağlamına uzandığını gösterir. Müfredat koryonik villus
örneklemesi, amniyosentez, kordosentez, fetal biyopsi, düşük materyali ve solid doku gibi örneklerden kromozom veya moleküler tanıyı; ayrıca blastomer veya polar
cisim örneklerinden preimplantasyon genetik tanıyı sayar. Bu ifadeler, hangi örneğin hangi dönemde alındığını ezberletmekten çok, genetik değişikliğin doğru materyal,

doğru yöntem ve doğru danışmanlık çerçevesiyle değerlendirilmesi gerektiğini vurgular. Bu başlıkta sağlam çözüm, genetik bilgiyi dört katmanda okumaktır. Önce
değişiklik kromozom düzeyinde mi, gen düzeyinde mi, yoksa kalıtım paterni düzeyinde mi sorulur. Sonra aile ağacındaki dağılım ve cinsiyet ilişkisi değerlendirilir.

Ardından non-Mendeliyen olasılıklar, kopya sayısı değişiklikleri ve tekrarlayan dizi hastalıkları gibi özel mekanizmalar düşünülür. Son olarak bu bilginin genetik
danışma, risk hesabı, prenatal veya preimplantasyon tanı ve uygun laboratuvar yöntemiyle nasıl ilişkilendirileceği belirlenir. Kromozom ve kalıtım mekanizmaları bu

sırayla okunduğunda, tek tek hastalık adlarından çok genetik akıl yürütmenin omurgası hâline gelir.

Bu kitapçık sınava hazırlık ve eğitim amacıyla hazırlanmıştır; tanı veya tedavi önerisi değildir.
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