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GIRIŞ
Preimplantasyon genetik tanı (PGT), gebelikten 
önce in vitro fertilizasyon (IVF) yoluyla oluşturu-
lan embriyolardaki genetik kusurları tanımlamak 
için kullanılan bir tekniktir. PGT özellikle ebevey-
nlerin birinde veya her ikisinde genetik anormal-
lik saptandığı durumlarda, embriyoda bu genetik 
hastalığın var olup olmadığını tespit etmek icin 
embriyo üzerinde inceleme yapılması ile ilgilidir. 
Bu uygulama tüpbebek tedavilerinde elde edilen 
embriyolara, rahime nakil (transfer) öncesinde 
biyopsi yapılarak hücre alınması, alınan bu hücre-
lerin içerdikleri kromozom ve/veya gen düzeyin-
deki bozuklukların tespiti amacı ile incelenmesi ve 
inceleme sonunda sağlıklı bulunan embriyoların 
rahime transferi şeklinde gerçekleşir. Dünyada ilk 
kez 1990 yılında gercekleştirilen bir yöntem olan 
PGT, bu tarihten itibaren dünyada ve ülkemizde 
her gecen gün artan sayıda çiftte uygulanmaktadır.

Preimplantasyon genetik tarama (PGS), kro-
mozomal olarak normal genetik ebeveynlerden 
gelen embriyoların sayısal kromozom bozuk-
luklarının (anoploidi) saptanması için tarandığı 
teknikleri ifade eder. Terim karmaşasını ortadan 
kaldırmak amacıyla preimplantasyon genetik ta-
rama son yıllarda preimplantasyon genetik tanı-a-
noploidi (PGT-A) olarak tanımlanmaktadır. Yapı-
sal kromozom bozukluklarının tespiti PGT-SR ve 
monogenik hastalıkların (tek gen hastalıklarının) 
tespiti PGT-M olarak tanımlanmaktadır. PGT-SR 
ve PGT-M ebeveynlerin, gebeliğin sonlandırılma-

sına gerek kalmadan, etkilenmemiş bir cocuğa sa-
hip olmalarını sağlar.

Tek gen hastalıklarında PGT 
uygulanmasının gerekçeleri (PGT-M)
Türkiye İstatistik Kurumu 2016 verilerine 

göre ülkemizde akraba evliliği oranı ortalama 
%23.6’dır ve bu oran Güneydoğu Anadolu Böl-
gesinde %40’ların üzerine çıkmaktadır (1). Tek 
Gen Hastalıkları akraba evliliğinin yüksek oranda 
görüldüğü ülkemizde önemli bir problem olarak 
karşımıza çıkmaktadır. Bu hastalıkların %75’inde 
çocuklar etkilenmekte olup bu çocukların %30’u 
beş yaşını görmeden kaybedilmekteyken, %35’i 
bir yaşa kadar yaşamaktadırlar. Dünya Sağlık Ör-
gütü’nün verilerine göre ise her 100 bin kişide 8 
bin kişi nadir hastalığa yakalanmaktadır (1). Bu 
veriler ışığında Türkiye’de 6-8 milyon kişinin nadir 
hastalıklardan etkilenmiş olması beklenmektedir. 
Yıllık genetik hastalığı olan bebek doğum sayımız 
1,3 milyon civarında olup mevcut kullanılabilecek 
ilaçların az sayıda olmasının yanı sıra tamamının 
ithal olması sebebiyle yüksek bakım maliyetini de 
beraberinde getirmektedir. Genetik hastalıkların 
büyük bir çoğunluğunun tedavisi mümkün olma-
dığından taşıyıcı çiftlerin saptanması ve prenatal 
ya da preimplantasyon genetik yöntemlerle hasta 
çocuk doğumlarının önlenmesi büyük önem ta-
şımaktadır. Ancak bir genetik hastalığa yönelik 
prenatal tanı yapıldığında fetüsün hasta olduğu-
nun saptanması durumunda gebeliğin sonlandı-
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abortusu kanıtlamış olan TGK’lı çiftler için, PGT-
A’nın faydası gösterilmemiştir. Mevcut kanıtlar, 
PGT-A’nın, 35 yaşın altındaki kadınlarda veya 
genç bir donörden oositler kullanarak elde edilen 
gebelik sonuçlarını iyileştirmediğini göstermekte-
dir (16).

SONUÇ
Preimplantasyon genetik tanı maternal veya 
paternal orijinli birçok genetik hastalığın imp-
lantasyon öncesi tespit edilmesinde önemli bir 
yöntemdir. Üç tür preimplantasyon genetik testi 
(PGT) vardır: Monojenik (tek gen) bozukluk-
lar için preimplantasyon genetik testi (PGT-M), 
yapısal yeniden düzenlemeler için preimplan-
tasyon genetik testi (PGT-SR) ve aneuploidi 
için preimplantasyon genetik testi (PGT- A). 
Bunların tümü in vitro fertilizasyonda genetik test 
için embriyodan blastokist biyopsisi veya daha az 
kullanılan polar cisim biyopisi kullanılır ve daha 
sonra genetik test sonuçlarına dayanarak seçi-
len embriyoların uterin transferi yapılır. Genetik 
analiz için DNA, genellikle döllenmeden sonra 5. 
günde veya 6. gündeki trofectoderm hücrelerinin 
biyopsisinden elde edilir. Polar cism biyopsisi de 
mümkündür ancak bu yöntemin sonuçları çok 
daha sınırlıdır. Biyopsi sonrası embriyo veya oosit 
genellikle genetik analiz sonuçları elde edilinceye 
kadar dondurulmalıdır. Biyopsi yapılmadan don-
durulmuş embriyoları eritmek, PGT gerçekleştir-
mek ve daha sonra kriyo konservasyonu tekrarla-
mak mümkündür.

Genetik analiz, çeşitli yöntemler (örn., Bütün 
genom amplifikasyonu, polimeraz zincir reak-
siyonu [PCR] amplifikasyonu) kullanarak DNA 
amplifikasyonunu ve ardından amplifiye DNA’nın 
analizi için mevcut birçok platformdan birinin 
kullanımı ile yapılır. Yabancı DNA’nın konta-
minasyonu yanlışlıkla amplifiye edilmesi yanlış 
negatif sonuçlara ve normal olduğu düşünülen 
anormal embriyoların transferine yol açabilir. 
PGT-M’deki hatalar, aynı zamanda, ilgili gen için 
bir alelin amplifiye edemediği (“alel bırakma”) 
veya zayıf bir şekilde amplifiye edilmesi (“kısmi 
amplifikasyon”) ile sonuçlanabilir. Her iki teknik 
başarısızlık türü tanımlanmış ve normal olduğu-
na inanılan etkilenen bir embriyonun transferine 
veya etkilendiği düşünülen normal bir embriyo-

nun transfer edilmemesine yol açan yanlış teşhis-
lerle sonuçlanmıştır.

Polar cisim biyopsisi veya embriyo biyopsisi 
sonrası biyopsi yapılan embriyonun transferi imp-
lantasyonu ve canlı doğum oranını azalttığı veya 
fetusa uzun vadeli bir zararı olduğu görünmemek-
tedir.

Hastaların PGT’nin faydalarını ve kısıtlılıkla-
rını ve doğum öncesi tanı için mevcut diğer se-
çenekleri veya genetik bozukluğu olan bir çocuğa 
sahip olmamak için diğer prenatal tanı yöntemle-
rini tam olarak anlamalarını sağlamak için danış-
manlık sağlanmalıdır. Tekniğin kısıtlılığını, küçük 
fakat sıfır olmayan yanlış pozitif ve hatalı negatif 
sonuç oranını ve PGT bulgularını doğrulamak 
için amniyosentez (tercih edilen) veya koryon 
villus biyopsisi ihtiyacını anlamalıdırlar. Dengeli 
translokasyonlu çiftler, dengesiz translokasyon-
lara göre tekrarlayan gebelik kaybı (RPL) riskini 
azaltmak için PGT-SR’yi seçmelidir.

Anahtar kelimeler: IVF, Preimplantasyon ge-
netik tanı, genetik hastalıklar
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