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PreimplantasyonGenetik Test (PGT),Ureme ge-
netiginde kullanilan invitro fertilizasyon ile elde
edilen embriyolardaki genetik kusurlari ortaya
koyan bir tekniktir. Bu test prenatal taninin erken
formu olup cocuklarina kalitsal hastalik gecirme
riski olan ciftler icin 1980’lerin sonlarinda gelis-
tirilmistir. Saglikli bir aile kurmak isteyen risk ta-
siyan ciftler icin baslica secenek, amniyosentez
veya koryonik villus biyopsisi (CVS) ile yapilan
prenatal tanidir. Prenatal taninin en 6nemli deza-
vantajl, fetusun hasta oldugu tanisi koyuldugun-
da ailenin gebeligi sonlandirmak veya cocuklari-
nin genetik hastalikli dogacagini bilerek gebeligi
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devam ettirmeye karar vermek zorunda kalmasi-
dir. implantasyon &ncesi embriyolara uygulanan
ve sadece saglikh embriyolarin hastaya transfer
edildigi bir yontem olan PGT, bu ciftlere alterna-
tif bir yol plani olarak onerilmektedir. Boylelikle
gebelik, fetusun saglikh oldugu bilgisi ile basla-
yabilmektedir. Temel olarak PGT; yardimli Greme
teknigi ile elde edilen embriyonlarin laboratuvar
ortaminda teste tabi tutulmasi ve saglikh olanla-
rinin tespit edilerek anneye transfer edilmesini
icerir. Bu nedenle rutin genetik tani yontemle-
rine gore 6nemli zorluklar icerir. Bu zorluklarin
basinda ¢ok az miktardaki bir genetik materyalin
(bir veya birkac¢ hticre) incelemeye alinmasi, si-
nirli bir zaman diliminde sonu¢ verme zorunlu-
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mekte hassasiyeti yuksek bir tekniktir. Mamas ve
arkadaslari farkli oranlardaki 6ploid ve andploid
tek hiicreleri bir araya getirerek kromozomal mo-
zaisizmi taklit etmisler ve NGS’in %16 seviyele-
rindeki mozaisizme kadar tespit edebildigini bil-
dirmislerdir (Mamas ve ark.). Mozaikligi bilinen
hicre hatlarinin kullanildigi bir baska ¢alisma ise
aCGH’In %25’in Uzerindeki mozaisizmleri tespit
edebildigini rapor etmistir (Fragouli ve ark.).

Detayli kromozom taramalari sonucunda kli-
vaj embriyolarindaki mozaiklik orani %70 iken
blastokist hiicrelerinde %30-40 olarak bildirilmis-
tir (Yang ve ark)

NGS TEKNOLOJiSINiN LIMITASYONLARI

e Total DNA igeriginde dengesizlik olmadigi igin
diger platformlar gibi sadece dengesiz trans-
lokasyonlari gorlintlleyebilmektedir.

¢ NGS haploidi ve bazi poliploidileri alel oranla-
rini kullanarak tespit edebilme potansiyeline
sahip olmasina ragmen hali hazirdaki proto-
koliin sekans kapsami ve okuma derinligi alel
tespiti igin yetersizdir.

e Embriyo basi maliyetin uygun seviyede tutu-
labilmesi ancak ayni kosumda 24 embriyonun
calismaya alinmasi ile saglanabilmektedir. Ye-
tersiz numune 6rnek basi maliyeti artiracaktir.

Klinik ve devam eden gebelik oranlarini artir-
mada aldigi etkin roll slirdliren PGT-A uygulama-
larinda gelismeler diinya lzerinde oldukga hizl
bir ilerleme gostermektedir. Ozellikle mitokond-
riyal icerigin mercek altina alindigi ve invaziv
olmayan PGT-A yOntemlerinin literatirde daha
kapsamli yer buldugu Greme genetigi alani yakin
gelecekte de bu hizli gelisimini stirdlrecektir.
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