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immiin sistemden korunmus olan bélgelerdir. Tyi bilinen
HLA TIa molekiillerinin aksine, HLA-G fetusa kargi olugsan
immiin yanitt baskilar. Fetal trofoblastlar, annenin T hiicre
yanrtint engellemek icin HLA-A, HLA-B’yi eksprese etmez-
ler; onun yerine HLA-G’nin pekcok formu trofoblastlarda ve
anne kaninda gorilir. Glniimiize kadar yapilan ¢aligmalarda
“maternal HLA-G” varyantlar1 ile plasentasyon defektleri
arasinda iligki bulunmustur ancak “fetal HLA-G” ile diisiik
iligkisi aragtirilmamistir. Biz bu ¢alismamizda 2012-2016 yil-
lar1 arasinda klinigimize bagvuran 204 tekrarlayan gebelik
kayb1 (TGK) olgusunu inceledik. Maternal kontaminasyonu
olmayan, genetik ve obstetrik patoloji 6ykiisii bulunmayan 28
abort materyali HLA-G tipi ve ayn1 genin 3’UTR 14 bg in-
sersiyon/delesyon polimorfizmi agisindan arastirildi. HLA-
G*01:04 alleli diisiik ile iligkili bulundu (p=0.007).
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Fetal serbest DNA taramasi (Fetal Cell-Free DNA
Screening, NIPT) ile takip edilen 3000 olgunun
sonuclari: Tek merkez calismasi
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Yeni nesil DNA dizi analizi yontemlerinin gelistirilmesi,
Down Sendromu gibi sik goriilen anéploidilerin dogum 6n-
cesi tespitini biiyiik oranda kolaylagtirmistir. Serbest DNA
taramasi (SDT), 2011 yilindan itibaren masif paralel dizileme
yontemi kullanan ticari tiriinlerle riskli gebelerin takip ve de-
gerlendirilmesinde kullanima sunulmugtur. Bu teknikte ge-
nom boyu (shotgun) ve hedefe yonelik (targeted) olmak tize-
re iki temel yaklagim bulunmaktadir. Shotgun yaklagimi anne
plazmasinda fetal DNA fraksiyonunun disiik oldugu durum-
larda tstiinliik saglarken; hedefe yonelik yaklagim diigiik ma-
liyeti, hizli sonug vermesi, kurulum ve analiz kolaylig1 ile 6n
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plana ¢ikmaktadir. Bu ¢calismamizda, 2016-2017 yillar igeri-
sinde, ticari kit kullanilarak, hedefe yonelik (4000 lokus) yak-
lagimla molekiiler genetik laboratuvarimizda analiz edilen ilk
3000 hastanin sonuglar1 paylagilacaktir. Takip edilen hasta
grubunda sonu¢ verememe orant %10’dur. Bunlardan
%6.7’si “fetal fraksiyonun disiik olmasi” nedeniyle, %1.2’si
“6rnegin diger 6rneklerle korelasyonunun kétii olmasi (rejec-
ted)” nedeniyle, %0.8’i “21. kromozom ait belirsizlik (NAC)”
nedeniyle, %0.8’ ise diger nedenlerle raporlandirilamamis-
tir. Trizomi 21 icin 1 adet yanhs negatif sonu¢ mevcuttur.
Hedefe yonelik masif paralel dizileme yontemi, rutin mole-
kiiler genetik laboratuvarlarinda kurulabilecek, anéploidi ris-
ki tagtyan, fetal ultrasonda major anomalisi bulunmayan ge-
belerde, girisimsel olmayan, giivenilir bir tarama testidir.
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Tek gen hastaliklarinda prenatal tani:
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Genetik hastaliklarin biiyiik bolimiiniin tedavi edilememesi,
bu grup hastaligin 6nlenebilmesi i¢in dogum 6ncesi (prenatal)
donemde genetik testlerin gelismesine sebep olmugtur. Kro-
mozom anomalilerinin prenatal tanisi ile baglayan gelismeler
yeni teknolojilerin tibbi genetik pratigine girmesiyle tek gen
hastaliklarinin tanisinin konulmasini da miimkiin kilmigtir. Bu
bildiride tek gen hastaliklarinin prenatal tamisinda kullanilan
teknikler, bu hastaliklara y6nelik danigmanlik ve tarama yakla-
simlar1 anlatilacakur. Calismamizda toplumda sik gériilmesi
nedeniyle Hemoglobinopatiler, Spinal Muskiiler Atrofi, Kistik
Fibroz, Frajil-X Sendromu tizerinde durulmugtur ve literatiir
bilgileri egliginde Tepecik Genetik Hastaliklar Tan1 Merke-
zinde goriilen olgulardan 6rnekler sunulmugtur.





