
immün sistemden korunmufl olan bölgelerdir. ‹yi bilinen
HLA Ia moleküllerinin aksine, HLA-G fetusa karfl› oluflan
immün yan›t› bask›lar. Fetal trofoblastlar, annenin T hücre
yan›t›n› engellemek için HLA-A, HLA-B’yi eksprese etmez-
ler; onun yerine HLA-G’nin pekçok formu trofoblastlarda ve
anne kan›nda görülür. Günümüze kadar yap›lan çal›flmalarda
“maternal HLA-G” varyantlar› ile plasentasyon defektleri
aras›nda iliflki bulunmufltur ancak “fetal HLA-G” ile düflük
iliflkisi araflt›r›lmam›flt›r. Biz bu çal›flmam›zda 2012–2016 y›l-
lar› aras›nda klini¤imize baflvuran 204 tekrarlayan gebelik
kayb› (TGK) olgusunu inceledik. Maternal kontaminasyonu
olmayan, genetik ve obstetrik patoloji öyküsü bulunmayan 28
abort materyali HLA-G tipi ve ayn› genin 3’UTR 14 bç in-
sersiyon/delesyon polimorfizmi aç›s›ndan araflt›r›ld›. HLA-
G*01:04 alleli düflük ile iliflkili bulundu (p=0.007).
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Yeni nesil DNA dizi analizi yöntemlerinin gelifltirilmesi,
Down Sendromu gibi s›k görülen anöploidilerin do¤um ön-
cesi tespitini büyük oranda kolaylaflt›rm›flt›r. Serbest DNA
taramas› (SDT), 2011 y›l›ndan itibaren masif paralel dizileme
yöntemi kullanan ticari ürünlerle riskli gebelerin takip ve de-
¤erlendirilmesinde kullan›ma sunulmufltur. Bu teknikte ge-
nom boyu (shotgun) ve hedefe yönelik (targeted) olmak üze-
re iki temel yaklafl›m bulunmaktad›r. Shotgun yaklafl›m› anne
plazmas›nda fetal DNA fraksiyonunun düflük oldu¤u durum-
larda üstünlük sa¤larken; hedefe yönelik yaklafl›m düflük ma-
liyeti, h›zl› sonuç vermesi, kurulum ve analiz kolayl›¤› ile ön

plana ç›kmaktad›r. Bu çal›flmam›zda, 2016–2017 y›llar› içeri-
sinde, ticari kit kullan›larak, hedefe yönelik (4000 lokus) yak-
lafl›mla moleküler genetik laboratuvar›m›zda analiz edilen ilk
3000 hastan›n sonuçlar› paylafl›lacakt›r. Takip edilen hasta
grubunda sonuç verememe oran› %10’dur. Bunlardan
%6.7’si “fetal fraksiyonun düflük olmas›” nedeniyle, %1.2’si
“örne¤in di¤er örneklerle korelasyonunun kötü olmas› (rejec-
ted)” nedeniyle, %0.8’i “21. kromozom ait belirsizlik (NAC)”
nedeniyle, %0.8’i ise di¤er nedenlerle raporland›r›lamam›fl-
t›r. Trizomi 21 için 1 adet yanl›fl negatif sonuç mevcuttur.
Hedefe yönelik masif paralel dizileme yöntemi, rutin mole-
küler genetik laboratuvarlar›nda kurulabilecek, anöploidi ris-
ki tafl›yan, fetal ultrasonda majör anomalisi bulunmayan ge-
belerde, giriflimsel olmayan, güvenilir bir tarama testidir.
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Genetik hastal›klar›n büyük bölümünün tedavi edilememesi,
bu grup hastal›¤›n önlenebilmesi için do¤um öncesi (prenatal)
dönemde genetik testlerin geliflmesine sebep olmufltur. Kro-
mozom anomalilerinin prenatal tan›s› ile bafllayan geliflmeler
yeni teknolojilerin t›bbi genetik prati¤ine girmesiyle tek gen
hastal›klar›n›n tan›s›n›n konulmas›n› da mümkün k›lm›flt›r. Bu
bildiride tek gen hastal›klar›n›n prenatal tan›s›nda kullan›lan
teknikler, bu hastal›klara yönelik dan›flmanl›k ve tarama yakla-
fl›mlar› anlat›lacakt›r. Çal›flmam›zda toplumda s›k görülmesi
nedeniyle Hemoglobinopatiler, Spinal Musküler Atrofi, Kistik
Fibroz, Frajil-X Sendromu üzerinde durulmufltur ve literatür
bilgileri eflli¤inde Tepecik Genetik Hastal›klar Tan› Merke-
zinde görülen olgulardan örnekler sunulmufltur.
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