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SUMMARY

The characteristics .of the Mongolism (Down Syndrome) and the
Importance of the Genetic Counciling in this Subject. In the human
populations a lot of genetic malformation is found in a ratio of up to 10 % 's,
as a result of the mutation of the chromosomes. The most frequent genetic
sickness is the Mongolism. it is usually seen in each 600-700 births. The
subject of this study consists; a short history, the varieties, frequencyand
the characteristics of the Mongolism. Besides these, together with the other
genetic sicknesses, the preventive and protective measures and the·
diagnostic methods have been studied. At the end, the importance of the
Genetic Counciling available for this sickness is emphasized.
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GİRİş

Normal olan her insanda total kromozom sayısı 46 (23 çift)'dir. Bu-
nun 44 tanesi otozomal (soma) kromozomu, iki tanesi de cinsiyet
(gonozomal) kromozomu olarak bilinir. Bir çift olan cinsiyet kromozomu
kadında XX, erkekte ise XY şeklinde gösterilir. ABD'nin Denver ş~hrin
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de 1960 yılında toplanan bilim adamlan, insan kromozomlannı büyük-
lüklerine ve sentromerin kromozomdaki bulunduğu yere göre gruplandır-
mışlardır. Buna göre; A grubuna 1-2-3, B grubuna 4-5, C grubuna 6-12,
D grubuna 13-15, E grubuna 16-18, F grubuna 19-20, G grubuna 21-22
nolu kromozomları, cinsiyet kromozomları ise (kadında XX, erkekte XY)
23 çift kromozomlan oluşturmuştur. Bir insanda bulunan 46 kromozom
üzerinde 6 x 109 nükleotid ve 100.000 gen bulunduğu tahmin edilmekte-
dir (Oğur 1995, Bahçeci 1990).

Her canlı da olduğu gibi insanda da, birçok çevre faktörlerinin etki-
siyle kromozomlann sayı ve yapılan değişerek mutasyonlar meydana
gelir. Üç çeşit mutasyon vardır.

1 - Kromozom sayısı mutasyonlan: Çeşitli etkenlerle kromozom sa-
yısının artması veya azalmasıyla meydana gelen mutasyonlar. Örneğin,
insanda total kremozom sayısı her hücrede 46 iken, 47, 48... şeklinde
artar veya 45,44 ... şeklinde a.Uııır. Aynca, kromozom sayılan tam katlar
şeklinde azalır veya artar.

2 - Kromozom yapısı mutasyonlan: Bir kromozom çiftinden, kro-
mozom parçasının koparak elimine olması, bir başka kromozoma
transloke olması, aynı yere ters yapışması ve bir kromozomda aynı par-

,çadan iki tane olmasıyla kromozom yapısı değişir.

3 - Kromozom üzerinde bulunan genlerin yapısının değişmesiyle
gen (nokta) mutasyonlan meydana gelir (Tezok 1977, Demirsoy 1995).'

Kromozom sayısı mutasyonlan euploidi ve aneuploidi diye ikiye ay-
nlır. Euploidide kromozom sayısı tam katlar şeklinde azalırveya çoğalır.
Örneğin, hücrede kromozom sayısı yanya iner (n = haploid) veya 3n, 4n,
5n, 6n gibi tam katlar şeklinde artar. Bu tip kromozom azalması veya
çoğalmasına bitkilerde daha çok rastlanır. Aneuploidide ise kromozom
çiftlerinin bir veya birkaçında fazlalık veya eksiklik gözlenir. Cinsiyet
kromozomlan dışında hemen tüm kromozom anomalilerinin %95'inden
fazlası aneuploidi şeklinde. ortaya çıkar. Daha az oranda ise yapısal
kromozomal bozukluklar görülür (Oğur 1995).

,
Aneuploidinin üç değişik şekli vardır.

a - Monosomi: Bireyde total kromozom sayısı bir eksiktir (2n - I) ..
Örneğin, bayanlarda görülen Turner Sendromu (45, XO) bu şekildedir.

, \
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b - Nullisomi: Bir kromozomun homologu ile birlikte yitirilmesidir
(2n - 2).

c - Polisomi: Bir bireyde, bir veya birkaç kromozomun fazla olma-
sıdır. Bunun da çeşitleri vardır. Diploid (2n) kromozoma sahip bireyde
bir kromozomun fazla olmasına trizomi (2n + 1), bireyde, iki kromozom
çiftinde birer tane kromozomun fazla bulunmasına tetrasomi (2n+ 2) denir.
(Bilge 1977, Demirsoy 1995).

insanda, otozomal trizomik sendromlardan, Mongolizm (Down
sendromu, Trizomi 21), Trizomi 18 (Edwards sendromu, Trizomi E),
Trizomi 13 (Trizomi D, Bartholin, Patau sendromu), Trizomi C ve
Trizomi 22 gibi sendromlar görülür. Otozomal trizomi sendromu görülen
hastalarda ortak bazı özellikler vardır. Trizomik hastalarda zeka geriliği,
doğum öncesi (prenatal, intrauterin) ve doğum sonrası (postnatal.:
ekstrauterin) gelişme ve büyüme geriliği gözlenir. Çoğunlukla
mikrosefali (küçük başlı) ve doğuştan (konjenital) malformasyonlar var-
dır. Baş kemiklerindeki malformasyonlara bağlı olarak değişik yüz görü-
nümlerine sahiptirler. Merkezi sinir sistemleri anormaldir ve kas
defektlerine sıklıkla rastlanır. Hemen hepsinde karakteristik dermatoglifik
bulgular vardır. Trizomik hasta çocuk doğuran annelerin yaşları' genel-
likle ileridir (Başaran 1986, Köküöz 1995). Kalıtsal hastalıkların bit kıs-
mı, ciddi zihinsel ve bedensel özürlere yol açtığından bireyler, aileler ve
toplum için önemli sayılabilecek sosyal ve ekonomik soruriları beraberin-
de getirmektedir (Oğur 1995). '

Otozomal kromozom hastalıkları içinde en sık görülen Mongolizmi
ele alarak inceleyeceğiz.

MONGOLİZM (Down Sendromu)

ilk defa 1866 yılında, Langdon Down tarafından klinik belirtileri ta-
nımlanmıştır. Ancak 1838 de Esquirol ve 1846 da Seguin tarafından tarif
edilen hastaların da mongolizme ait örnekler olduğu düşünülmektedir
(Tayşi ve Say 1975),.

Mongolizmin monozigotik ikizlerde çoğu kez, dizigotik ikizlerde
nadiren bulunması, bazı ailelerde 'birden fazla bireyde görülmesi ve
mongolizmli annelerin çocuklarında %50 oranında bu hastalığa rastlan-
ması, bu sendromun tanınmasından itibaren, kalıtsal bir hastalık olduğunu



326 GALİP AKIN

düşündürmüştür. Waardenburg 1932 yılında Mongolizrnin bulgularına
bakarak, bu hastalığın kromozom anomalisinden kaynaklandığını, hatta
kromozom anomalisi nedeninin nondisjunction (ayrılamama) olabileceği-
ni ileri sürmüştür. Kromozom inceleme metodlarının gelişmesine paralel
olarak 1959 yılında Jerome Lejeune ve arkadaşları, bu hastalığın G grubu
kromozortı çiftlerinden birinin bir fazla kromozoma sahip olmasıyla total
kromozom sayısının 47 ye yükselmesi sonucu meydana geldiğini göster-
miştir (Tayşi ve Say 1975, Şaylı 1986). Ayrıca mongolizm, ape'Ierden
şempanze ve gorilde de tespit edilmiştir (Şaylı 1986).

Klinik bulgular yönünden bir fark göstermeyen fakat sitogenetik
bulgular ve ailelere verilecek genetik danışma farklı olan üç tip mon-
golizm vardır.

A - Klasik Iİıongolizm (Regüler, mutad, standard mongolizm):
Lejeune ve arkadaşları tarafından 1959 yılında ilk defa tarif edilen
mongolizm tipidir. G grubu kromozomlarından 21. çift kromozomun
normalde iki adet bulunması gerekirken üç adet bulunmasıyla (kadında
47, XX, 21+; erkekte 47, XY, 21+) ortaya çıkar.

B - Translokasyon tipi mongolizm: Polani ve arkadaşları tarafından
1960 da mongolizmli bir kız çocuğunda tespit edilmiştir. 21. çift kromo-
zomda üç adet olan kromozomun biri, D veya G grubu kromozom çiftinin
birine eklenmesiyle translokasyon tipi mongolizm meydana gelir. 21.
çiftteki fazla kromozom 22. çift kromozoma transloke olursa, G/G tipi
mongolizm, fazla kromozom D grubundaki krornozorrrçiftlerinden birine·
transloke olursa, G/D tipi translokasyon ortaya çıkar. Burada görünüşte
bir kromozom sayısı fazlalığı tespit edilmeyecek fakat kromozomun şek-
linde ve dolayısıyla gen balansında bir değişme olacaktır. Translokasyon
tipi mongolizmin görülme sıklığı anne yaşına bağlı değildir (Şaylı 1986
ve Başaran 1986)._

c - Mozaik mongolizm: Bu tip mongolizmi Clarke ve arkadaşları
1961 yılında tespit ettiler. Mozaik mongolizmde hücrelerin bir kısmında
normal yani 46 tane kromozom varken, bir kısmında 21. kromozom çif-
tinde iki adet kromozom bulunması gerekirken üç adet kromozom bulu-
nur (46, XY i .47, XY, 21+). Mozaik mongolların septomları diğer
mongollara göre daha hafif seyretmektedir (Başaran 1986).
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Eşey hücreleri oluşurken, i. mayoz evresinde çevresel etkenlerden
radyasyon, kimyasal mutajenler, enfeksiyon etkenleri, anormal metabolik
etkenler ya da kalıtsal etkenler krorriozomların normal dağılmasım ön-
lerler. Bu etkenlerin mayozda kromozomların nondisjunction ve anafaz
lag olaylarıyla eşit ayrılarnamasına, dolayısıyla da maternal yaşa bağlı
mongolizmi meydana getirdiği samlmaktadır. Aynca, yaşa bağlı mon-
golizmde paternal kromozom aynlamamasının da sorumlu olabiieceği
gösterilmiştir (Başaran 1986). Nondisjunction ve anafaz lag olayları dişi
ve erkek üreme hücreleri meydana gelirken (oogenez ve spermatogenez)
gerçekleştiği gibi mozaik mongolizrnde zigot meydana geldikten sonra
embriyonun ilk safhasında embriyonik hücrelerde de gerçekleşir. Mozaik
mongolizmde, trizomik hücrelerin normal hücrelere oranı hem dokudan
dokuya hem de hastadan hastaya değişiklik gösterir. Öte yandan, bir mo-
zaik mongol hastada hayatın değişik zamanlarında da normal ve trizomik
hücrelerin oram değişebilir. Değişik olan böyle trizomik-normal hücre
oramnın hastanın klinik değerlendirilmesinde ve prognozu yönünden
fazla önemli olmadığı gözlenmiştir (Tayşı ve Say 1975). Mozaik tip
mongol, genç annelerin çocuklannda daha çok görülmektedir. Bunun
nedeni kadında yaşamı boyunca bulunan bütün yumurtalann, doğumun-
dan itibaren varolmaları nedeniyle, bu süre içinde zararlı çevresel faktör-

.lerden etkilenme şansının fazlalığı olabilir (Kökü öz 1995).

Huang ve arkadaşlarının 1967 yılında çeşitli ülkelerde II araştıncı
tarafından 1080 vakayı, gösterdikleri sitogenetik aberasyona göre sınıf-
landırmışlardır. Buna göre, vakaların %95 inin klasik tip, %2 sinin mo-
zaik tip ve %3 ünün translokasyon tipi mongolizm olduğu görülmüştür.
Aynca, Wrightın ve arkadaşlarının yine 1967 de 1382 vakada yaptıkları
araştırmada, 30 yaşından genç annelerin, 30 yaşından büyük annelerden 4
kat daha fazla translokasyon tipi mongolizmli çocuğa sahip olduklarını
tespit etmişlerdir (Tayşi ve Say 1975). Baba yaşı ve doğum sırası bakı-
mından mongolizmin meydana gelişi arasında bir ilgi bulunamamıştır
(Şaylı 1986).

Yukarıda açıklanan üç tip mongolizmden başka çok nadir olarak gö-
rülen iki çeşit mongolizm daha vardır. Bunlar ikili trizomi (double
trisomy) ve kısmi trizomi (partial trisomy) dir. Bir bireyde aynı hücrede
iki ayn trizominİn birlikte bulunmasına ikili trizomi denir. İkili trizomide
her hücrede total kromozom sayısı 48 olmaktadır. Örneğin; 48,XY,

- 21+,18+ gibi. Kısmi trizomide, trizomik halde bulunan kromozomlardan
birinde delesyonun mevcut olmasıdır (47, XY, 21+,p-).
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Spontan düşük materyallerinde yapılan kromozom çalışmalan so-
nunda, trizomi 2l kromozom aberasyonu gösteren fötüslerin %70 inin
erken düşük şeklinde kaybolduklan ortaya konmuştur (Tayşi ve Say
1975).

Mongolizmin Özellikleri:

Hemen belirtelim mongol çocuklar, çoğu kez iyi huylu, sakin, kendi
kapasitelerine göre anlayışlı ve sevimlidirler. .

Tüm trizomik hastalıklarda olduğu gibi, mongolizmli hastalarda ·da
zeka geriliği vardır. Erişkin mongollarda I.Q. (intelligence quotient) ge-
nellikle %50 civanndadır. Fakat bazen l.Qısu 70'in üzerinde olanlara da
rastlanır. i.Q.' su %5Onin altında olanların yaşamlan ve eğitilmeleri daha
güç olabilmektedir. i.Q. su düşük olanların çocukluk döneminde yürüme
ve konuşmalan normalden çok geç, tuvalet eğitimleri de genellikle 4
yaşından sonra başlamaktadır (KÖküöz 1995).

Büyüme ve gelişmeleri genelolarak geridir. Hem doğum öncesi
hem de doğum sonrasında boy ve ağırlıklan normal bebeklerden daha
azdır. Baş şekli ve yüz görünümleri değişik ve tipiktir. çoğu
mongolizmlilerde baş mikrosefali gösterir. Baş brakisefali ve
brakisefaliye bağlı olarak yüz profilden yassı görünümdedir. Doğumdan
sonra baş kemiklerindeki süturlar geç kapanır. Başta oksipita1 bölgenin
yassı oluşu, yeni doğanlarda karakteristiktir. İki göz arası mesafe hemen
her vakada azalmıştır (hipotelorizm). Dil genellikle ağızdan dışan sarkar
ve yüzeyi pürtüklüdür. Dişler geç çıkar ve dü,ensizdir, ağız köşelerinde
ragard, burunda aşırı sekresyon gözlenir (Tayşı ve Say 1975, Şayh 1986,
Köküöz 1995).

Mongolizmde karakteristik özelliklerden biri de üst göz kapaklann-
da değişik bir epikantüsün bulunuşudur. Bunlarda göz kapaklan aralığı-
nın uzun ekseni dışarı ve yukan yönde olduğundan, hastaya çekik badem
gözlü bir görünüm verir. Özel görünümleri ve göz1erdeki epikantüs;
mongolizrnli hastaları, mongol ırkından olan bireylere benzer gösterse de,
benzerlik yüzeyseldir. Mongol ırkından bireylerde, üst göz kapağındaki
kıvnm, üst göz kapağının üzerinden iç ve aşağıya doğru kesilmeden bir
yay gibi iner. Fakat mongolizmli hastalarda bu kıvnm oldukça dikey bir
şekilde iç ve aşağıya doğru inen ikinci bir kıvrımla kesilir. Gözlerde çoğu
kez katarakt ve strabismus ile irisin ön tarafindaki bağ dokusunun yer yer
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kalınlaşmasına bağlı olarak brush:field lekeleri olarak adlandınlan beyaz
lekeler bulunur (Şaylı 1986, Köküöz 1995).

Mongolizmli hastalarda boyun kısa ve kalındır. yenidoğanlarda en-
sede yelelenme denilen 'gevşek bir deri kıvrımının bulunuşu diğer bir
karakteristik özelliktir. Ensedeki yele, bebeklik döneminde kaybolur. Üst
ve alt üyeler normalden kısadır. Üst üyelerde eller kısa ve geniş, par-

. maklar ise kısa ve küttür. Mongol hastaların %50 sinde el ayasında bulu-
nan iki distal çizgi birleşerek simian çizgi halini almıştır. Elde 5. (serçe)
parmağı kısa ve içe doğru kıvrıktır (klinodaktili). Ayaklardaki en tipik
bulgu baş .parmak ile ikinci pannağın arasındaki aralığın normalden fazla
oluşudur. El parmaklannın uçlarında kemer ve düğüm tipi çizgilerden
çok ilmik tipi fazla görülür.

Nöromüsküler sistemdeki en önemli bulgu, yenidoğanlarda görülen
hipotonisitedir (Tayşi ve Say 1975, Şaylı 1986, Başaran 1986).

Bu hastalarda, üst solunum yolu enfeksiyonlarına sık rastlanır.
Pnömoni ise ilk yaştaki ölüm sebeplerinden biridir. İlk yaşlarda vakaların
%40-45 inde en önemli ölüm nedenikonjenital kalp hastalığıdır.
Mongolizmli hastaların yaklaşık %50 sinde yapısal kalp bozuklukları
bulunurken, %8 inde sindirim bozuklukları, %3 ünde qle katarakt vardır.
% 1-2 sinin ise tiroid işlevleri yetersizdir. Bağışıklık sistemleri yetersiz ve
işitme kusurları görülür (Başaran 1986, Köküöz 1995). Kadın hastalarda
fertilite normaldir. Mongolizmli annelerin çocuk sahibi oldukları bilin-
mektedir. Literatürde şimdiye kadar hiçbir erkek mongol hastanın çocuğu
olduğu bildirilmemiştir. Onun için erkek mongol hastalar infertildir
(Tayşi ve Say 1975, Şaylı 1986).

Mongol hastalarda, lösemi oranının normal bireylerden 15-20 kata
varan miktarlarda arttığı bildirilmektedir. Yapılan çok sayıda araştırma
sonuçlarına göre mongolizm insanda saptanmış kromozom düzensizlikle-
ri sendromlarının en sık olanıdır. Mongolizmin görülme sıklığı insan
populasyonları arasında fazla değişiklik göstermez. Bu oran ortalama
olarak 600-700 doğumda bir gerçekleşir. Diğer taraftan mongol hastası
çocuğun doğma riski, aııne yaşının ileri olmasıyla doğru orantılı olarak
artmaktadır. Örneğin 20 yaşından küçük annenin, mongol hastası çocuğu
doğurma olasılığı 1/1000 den' daha az iken, 45 yaşın üzerindeki ,bir anne-
de bu oran 2/l00'e kadar yükselir (Tayşi ve Say 1975, Şaylı 1986,
Köküöz 1995). Ankara Doğumevinde yapılan araştırmalara göre ülke-
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mizdeki sıklığı 111428 olarak tespit edilmiştir (Başaran 1986). Bu oranını'
diğer ülkelerde yapılan araştırmalara göre daha düşük çıkması ülkemizde
genellikle genç annelerin ilk çocuklarını hastahanede doğurmayı tercih
etmeleri ve doğumun problemli olacağım sanan annelerin doktor kontro-
lünde doğum yapmak istemeleri nedeniyle hastahanelere başvurmaları,
belli bir seçilmeyi sağladığından bu oran düşük bulunmuş olabilir.

Mongol hastaların yaşam süreleri bulunduğu populasyondakinden
daha kısa ise de, ilk yıl içinde konjenital kalp hastalığı ve pnömoniden
ölmeyenlerin yaşamlarım devam ettirmemeleri için bir neden yoktur.
Ayrıca tıbbın gelişmesi ve özel eğitim verilerek yaşam süreleri daha da
artırılabilmektedir. Toplumlarda, kromozom sayısı hastalıkları içinde en
çok görülmesi yamnda, yaşam süresinin diğer kromozom hastalıklarına
oranla uzun olması ve uygun eğitim sağlandığında bu çocukların sosyal-
leştirilmesinin mümkün olabilmesi, bu hastalığın önemli bir özelliğidir
(Şaylı 1986, Köküöz 1995).

Mongolizmde Genetik Danışmanlığın Ônemi:

Mongolizm çeşitlerinin önlenmesine ait ailelere verilebilecek önle-
yici ve koruyucu tedbirler sımrlıdır. Çünkü, kromozomlarda görülen a-
nomaliliklerin saptanması içirr gelişmiş hastahanelerin bulunması ve bu-
ralara başvurulması gerekir. Ülkemizde kromozom analizi ve insan kar-
yotipini tespit edebilen genetik danışma merkezi bulunan hastahanelerin
sayısı azdır. Bu nedenle, mongolizmi önleme ve bundan korunma ama-
cıyla ailelere verilebilecek en önemli tavsiye, 35 yaşın üzerindeki annele-
rin çocuk yapmaktan kaçınmaları olacaktır. Bu önlem bile mongolizm
vakalarının yarı yarıya düşmesini sağlayacaktır. Hamilelik döneminde,
anne yaşının ileri oluşu ve kan yakım akraba evliliği yapanlar saptandık-
tan sonra, kalıtsal hastalıkların bulunup bulunmadığı araştırılır. Kalıtsal
hastalık riski fazla olan hamile annelerin bebekleri, üçlü tarama testi,
ultrasonografi, amniyosentez ve kordosentez yöntemleriyle taranarak,
bebeğin gelişmesi ve kromozomal hastalıkların tespiti yapılmalıdır. Ge-
lişmiş ülkelerde mongolizmli çocukların, doğum öncesinde yapılan gene-
tik incelemelerle saptanan fetüslerden yaklaşık 10 kat daha az olması,
genetik damşmanlığın önemini açıkça göstermektedir. Ayrıca mon-
golizmli çocuk sahibi olma riski yüksek olan çiftlerin aydınlatılarak, ge-
beliği önleyici yöntemlere başvurmalarım sağlamak da başka koruyucu
bir önlem olabilir. 30 yaşından genç annelerin mongol çocuklarında kro-
mozom analizi yaparak, hastalığın translokasyon tipinde olup olmadığı



MONGOL1ZM (DOWN SENDROMU) İN ÖZELLİKLERİ ve GENETİK 331
DANIŞMANLIGIN ÖNEMİ .

araştırılmalı, şayet translokasyon tespit edilmişse, anne ve babanın da
kromozomları incelenerek, bu durumun ailevi olup olmadığı ortaya kon-
malıdır. Eğer ailevi ise bu translokasyonu taşıması olası bütün aile üyele-
rinin de kromozom analizi yapılarak, mevcut taşıyıcılar tespit edilmeli ve
bunlara gerekli genetik danışma verilmelidir. Örneğin, anne D/G taşıyıcı-
sı ise çocukların 1/5 i, baba taşıyıcı ise 1/20 si, klinik olarak rnongolizrn
gösterecektir (Köküöz 1995).

Mongol sahibi olanlara doktorun yapacağı, aileyi aydınlatmak ve
hasta olan çocuğun kapasitesi oranında, yeteneklerini geliştirmesine yar-
dımcı olmaktır. Mongol hastaların gelişmelerinde ve yaşam kalitelerinde
tıbbi bakırnın önemi büyüktür. Çünkü, mongolizmli bir çocuk yalnızca

, zihinsel engelli olmayıp, çeşitli organ ve sistem bozuklukları da taşır
(Köküöz 1995).

Gelişmiş ülkelerde bebek ölümleri içinde doğuştan bedensel ve zi-
hinsel özürlüler ilk sırayı alır. Toplumlarda bebeklerin yaklaşık % 4' ü
genetik bir nedenle oluşan bozukluklar ile doğar. ileriki yaşlarda ortaya
çıkan sorunlarla bu oran %8-15 lere ulaşmaktadır. Bugün çocuk hasta-
lıkları merkezlerine başvuran hastaların yine yaklaşık %3 O u genetik bir
hastalık nedeniyle incelemeye alınmaktadır. Ayrıca, gebelikleri tekrarla-
yan düşükle sonlanan ailelerde, fetüsde kromozom anomali oranı %60-70
dir (Oğur 1995).

Ülkemizde akraba evliliği oranı, batı ülkelerine göre çok daha fazla-
dır (Akın 1995). Buna paralel olarak batı ülkelerine oranla genetik hasta-
lıkların görülme sıklığının daha fazla olması kaçınılmaz görülmektedir.
Bugün, ülkemizin nüfusunun 63 milyon civarında olduğu kabul edildi-
ğinde, ülkemizde yaklaşık yüzbin mongolizm hastasının bulunduğunu
söylersek bu konunun önemi anlaşılır düşüncesindeyiz. Kaldı ki daha çok
sayıda kromozom yapısı ve sayısı genetik hastalıklarının bulunduğunu
biliyoruz. Bütün bunların önlenmesi, hasta çocuk dünyaya geImişse yete-
rince aydınlatıcı bilgilerin verilmesinin ve tıbbi bakırnın önemi daha iyi
anlaşılacaktır.

Sonuç: Yukarıda açıklanan nedenlerle ülkemizde kalıtsal hastalık-
larla ilgili daha çok ve ciddi araştırmaların yapılması, kalıtsal hastalıklar
konusunda topluma bilgi verilmesi, toplumun bilinçlendirilmesi ve gene-
tik danışmanlık merkezlerinin bir an önce oluşturularak yaygınlaştırılması
zorunluluk haline gelmiştir.
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