Konusma Ozetleri

klinik yonetimini inceleyen pekgok kapsamli caligma ile arag-
tirilmasi gerekmektedir. Bizde caligmamizda literatiire katk:
saglamak amaciyla klinigimizde SSVD yapmus hastalarin tim
verilerini retrospektif analiz ettik ve maternal ve fetal sonug-
larmni degerlendirmek istedik.

Yéntem: Calismamiz Afyon Kocatepe Universitesi Kadin
Hastaliklar1 ve Dogum kliniginde 2014-2017 yillar1 arasinda
bagvurmus ve SSVD’u tercih ederek dogum yapmug 42 hasta-
y1 kapsamaktadir. Tim hastalar detayli bilgilendirildikten
sonra yazili onamlari alinmigti. Hastalarin sosyo-demografik
ozellikleri yaninda, yas, gravida, parite, 6nceki sezaryen endi-
kasyonu ve sezaryen operasyonu detayl, sezaryen sonrast ge-
cen siire, simdiki dogum haftasi, tahmini fetal agirlik, eylem
fazlarinin ortalama siireleri, dogum indiiksiyonu oranlari,
miidaheleli dogum gerekip gerekmedigi, postpartum hemo-
raji oranlar1 ve transfiizyon gerekliligi, uterin riiptiir orani,
eylem komplikasyonlari, bebegin apgar skorlari, neonatal se-
kel oranlar1 ve hastanede kalig siireleri incelenmistir.

Bulgular: Tiim vakalarin sadece bir adet gecirilmis sezaryen
Oykiisti mevcut olup, tiim hastalarda 6nceki sezaryen’de alt
transvers segment kesi Sykiisii rapor edilmisti. 42 hastanin sa-
dece 1’'inde (%2.3) uterin riiptiir gelismesi tizerine sezaryene
alinmus iken, 41 hasta (%97.3) bagarili SSVD ile sonuglan-
mugtir. Hicbir vakada maternal yada fetal 6liim gelismemekle
birlikte, uterin riiptiir ile komplike olan bir fetusda ciddi hi-
poksik ensefalopati geligmistir. Dogum eyleminin 1, 2 ve 3.
fazlarinin siireleri nullipar travay faz siirelerine benzer bulun-
mugtur. Tim hastalarin 18’inde oksitosin’le dogum indiiksi-
yonu yapilmig olup, 4 hastada vakum ekstraksiyon gerekmis-
tir. Ttim hastalarn 6’sinda postpartum hemoraji gelismis
olup, 4 hastaya transfiizyon gerekmistir. Hicbir hasta post-
partum kanama nedenli opere edilmemistir. Hastalarda 6nce-
ki sezaryen sonrasi siire 42+4 ay saptanmugtir. Ortalama has-
tanede kalig siireleri 2+0,1 giindiir. 4 bebekte yenidogan ta-
kipnesi geligsmistir. Ortalama fetal agirlik 3260+324 g saptan-
mistir.

Sonug: Literatiir verileri SSVD’u yiiksek basar1 oranlari ile
beraber giivenilir bir yontem olarak gostermekle beraber, son
yillarda ACOG (American College of Obstetricians and
Gynecologists) gibi kuruluglar tarafindan SSVD kilavuzlar
yaymlanmaktadir. Fakat tiim bu verilere ragmen hala mater-
nal ve fetal giivenlik agisindan kanitlar yetersiz goriinmekte-
dir. Clinkii hentiiz uterin riiptiir gibi ciddi maternal ve fetal
sorunlara neden olabilecek komplikasyonlar1 éngorebilecek
bir yontem yoktur. Belki SSVD aday: hastalarda risk faktor-
leri kullanilarak gelistirilecek risk skorlama sistemleri ile dii-
stik riskli poptilasyonda SSVD’un sezaryen oranlarim ve
komplikasyonlarini azaltmak i¢in giivenilir bir yontem olarak
kullanilabilecegini diisinmekteyiz.

SB-23

invaziv prenatal tanida QF-PCR:

Tek merkez deneyimi

Ozge Ozer Kaya', Altug Kog', Taha Resid Ozdemir',

Ozgiir Kirbiyik', Berk Ozyilmaz', Mehmet Ozeren’,

Deniz Can Oztekin®, Ciineyt Eftal Taner’,

Yasar Bekir Kutbay', Merve Saka Giiveng',

Kadri Murat Erdogan', Bahar Atakul’

"Tepecik Egitim ve Aragtrma Hastanesi, Genetik Hastaliklar Tant Mer-
kezi, Tzmir; “Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Perinatoloji Klinigi,
Temir

Amagc: QF-PCR yirmi yildan fazla siiredir laboratuvar prati-
ginde uygulanan bir yontemdir. Polimorfik bolgelerin (STR:
short tandem repeats) incelenmesi temeline dayali yontem
genellikle sik goriilen kromozomal sayisal bozukluklarin tes-
piti i¢in kullanilir.

Yontem: Caligmamizda hastanemizde rutin olarak yapilan
prenatal tani sonuglarinin retrospektif degerlendirmesinin
sunulmasi ve pratikte yaklagimin tartistimas: planlanmustir.

Bulgular: Ocak 2012-Temmuz 2017 tarihleri arasinda peri-
natoloji klinigi ve Genetik Hastaliklar Tan1 Merkezi biinye-
sinde degerlendirilen onbin ve iizerinde gebelige ait sonugla-
rin kargilagtrmasi sunulacaktir.

Sonug: Daha 6nce 2711 olguda bildirilen sonuglarimizda
anomali saptanma orani kromozom analizi ve QF-PCR icin
benzer olarak tespit edilmigtir. QF-PCR hizli ve ulagilabilir
bir tan1 metodu olarak tim endikasyon gruplarinda tercih
edilebilir, hatta fetal USG bulgusu olmayan bireylerde tek
bagina tani testi olarak kullanilabilecegi vurgulanmalidir.
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Feto-maternal yiizeyde meydana gelen immiin baskilama ge-
belik i¢in kritiktir. Human Leukocyte Antigen-G (HLA-G)
fetusa kars1 gelisen immiin toleransin énemli bir faktori ola-
rak karsimiza ¢ikmaktadir. HLA-G atipik bir HLA molekii-
lidiir ve Siif Ib igerisinde yer almaktadir. Yaygin sekilde ifa-
delenmez; ekspresyonunun gorildagi yerler, viicudumuzda
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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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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

S12 Perinatoloji Dergisi

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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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.



