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GİRİŞ

PreimplantasyonGenetik	 Test	 (PGT),üreme	 ge-
netiğinde	kullanılan	 invitro	 fertilizasyon	 ile	elde	
edilen	 embriyolardaki	 genetik	 kusurları	 ortaya	
koyan	bir	tekniktir.	Bu	test	prenatal	tanının	erken	
formu	olup	çocuklarına	kalıtsal	hastalık	geçirme	
riski	olan	çiftler	 için	1980’lerin	sonlarında	geliş-
tirilmiştir.	Sağlıklı	bir	aile	kurmak	isteyen	risk	ta-
şıyan	 çiftler	 için	 başlıca	 seçenek,	 amniyosentez	
veya	 koryonik	 villus	 biyopsisi	 (CVS)	 ile	 yapılan	
prenatal	tanıdır.	Prenatal	tanının	en	önemli	deza-
vantajı,	fetusun	hasta	olduğu	tanısı	koyulduğun-
da	ailenin	gebeliği	sonlandırmak	veya	çocukları-
nın	genetik	hastalıklı	doğacağını	bilerek	gebeliği	

devam	ettirmeye	karar	vermek	zorunda	kalması-
dır.	İmplantasyon	öncesi	embriyolara	uygulanan	
ve	sadece	sağlıklı	embriyoların	hastaya	 transfer	
edildiği	bir	yöntem	olan	PGT,	bu	çiftlere	alterna-
tif	bir	yol	planı	olarak	önerilmektedir.	Böylelikle	
gebelik,	 fetusun	 sağlıklı	 olduğu	 bilgisi	 ile	 başla-
yabilmektedir.	Temel	olarak	PGT;	yardımlı	üreme	
tekniği	ile	elde	edilen	embriyonların	laboratuvar	
ortamında	teste	tabi	tutulması	ve	sağlıklı	olanla-
rının	 tespit	 edilerek	 anneye	 transfer	 edilmesini	
içerir.	 Bu	 nedenle	 rutin	 genetik	 tanı	 yöntemle-
rine	 göre	 önemli	 zorluklar	 içerir.	 Bu	 zorlukların	
başında	çok	az	miktardaki	bir	genetik	materyalin	
(bir	 veya	birkaç	hücre)	 incelemeye	alınması,	 sı-
nırlı	 bir	 zaman	diliminde	 sonuç	 verme	 zorunlu-
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mekte	hassasiyeti	yüksek	bir	tekniktir.	Mamas	ve	
arkadaşları	farklı	oranlardaki	öploid	ve	anöploid	
tek	hücreleri	bir	araya	getirerek	kromozomal	mo-
zaisizmi	 taklit	 etmişler	 ve	NGS’in	%16	 seviyele-
rindeki	mozaisizme	kadar	tespit	edebildiğini	bil-
dirmişlerdir	 (Mamas	ve	ark.).	Mozaikliği	 bilinen	
hücre	hatlarının	kullanıldığı	bir	başka	çalışma	ise	
aCGH’ın	 %25’in	 üzerindeki	 mozaisizmleri	 tespit	
edebildiğini	rapor	etmiştir	(Fragouli	ve	ark.).

Detaylı	kromozom	taramaları	 sonucunda	kli-
vaj	 embriyolarındaki	 mozaiklik	 oranı	 %70	 iken	
blastokist	hücrelerinde	%30-40	olarak	bildirilmiş-
tir	(Yang	ve	ark)

NGS TEKNOLOJİSİNİN LİMİTASYONLARI

• Total	DNA	içeriğinde	dengesizlik	olmadığı	için	
diğer	platformlar	gibi	sadece	dengesiz	trans-
lokasyonları	görüntüleyebilmektedir.

• NGS	haploidi	ve	bazı	poliploidileri	alel	oranla-
rını	kullanarak	tespit	edebilme	potansiyeline	
sahip	olmasına	 rağmen	hali	 hazırdaki	proto-
kolün	sekans	kapsamı	ve	okuma	derinliği	alel	
tespiti	için	yetersizdir.

• Embriyo	başı	maliyetin	uygun	seviyede	tutu-
labilmesi	ancak	aynı	koşumda	24	embriyonun	
çalışmaya	alınması	ile	sağlanabilmektedir.	Ye-
tersiz	numune	örnek	başı	maliyeti	artıracaktır.

Klinik	ve	devam	eden	gebelik	oranlarını	artır-
mada	aldığı	etkin	rolü	sürdüren	PGT-A	uygulama-
larında	 gelişmeler	 dünya	 üzerinde	 oldukça	 hızlı	
bir	 ilerleme	göstermektedir.	Özellikle	mitokond-
riyal	 içeriğin	 mercek	 altına	 alındığı	 ve	 invaziv	
olmayan	 PGT-A	 yöntemlerinin	 literatürde	 daha	
kapsamlı	yer	bulduğu	üreme	genetiği	alanı	yakın	
gelecekte	de	bu	hızlı	gelişimini	sürdürecektir.
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