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Üreme Tıbbi Uygulamalarında Preimplantasyon 
Genetik Tanı ve Preimplantasyon Genetik Tarama

GIRIŞ

Preimplantasyon Genetik Tanı (PGT) 
(Preimplantation Genetic Diagnosis, 
PGD) nedir?

Ebeveynlerden biri ya da her ikisinde tanı almış 
taşıyıcılık veya genetik bir anormallik varlığın-
da embriyoların genetik hastalık riskini belirle-
mek için embriyolar üzerinde yapılan tüm ge-
netik testlerin genel adıdır. PGT, IVF yöntemi 
kullanılarak gelişmekte olan veya gelişmiş olan 
embriyodan hücre(lerin)nin biyopsi ile alınarak 
sonrasında tanı için FISH ile kromozomal ano-
malileri, bütün genom amplifikasyonu sonrası 
karşılaştırılmalı genom amplifikasyonu ile tüm 
kromozomlar veya dizileme ile hedef genler in-
celenerek embriyonun genetik bilgisine ulaşabi-
len bir tanı yöntemidir. Böylece transfer edilecek 
sağlıklı embriyo belirlenmiş olur (1, 2). PGT’ nin 
temel endikasyonları kalıtsal kromozom anoma-
lileri, tek gen hastalıkları ve X’e bağlı hastalık için 
cinsiyet ayrımıdır (3, 4). Ayrıca PGT yönteminin 
bir diğer endikasyonu kök hücre uygulaması ile 
tedavi edilebilen hasta kardeş için HLA uyumlu 
doku imkanı da sunmasıdır (2).

PGT’ nin amacı anne ve babadan birinde veya 
her ikisinde genetik bir hastalık olması halinde 
ailenin, özellikle mortalitesi yüksek veya send-
romik bir çocuğa sahip olmasını engellemek-
tir. Bunun için IVF ve YÜT sonrası elde edilen 
embriyoları anneye transfer etmeden önce emb-
riyolara PGT yapılarak embriyoların genetik ola-
rak incelenmesi gereklidir. Bu yöntem, önceden 
embriyonun genetik bilgisine sahip olunarak sağ-
lıklı olan embriyonun anneye transfer edilmesine 
imkan sağlamaktadır. PGT normal rutine girmiş 
bir uygulama değildir. Ancak doktorun önermesi 
ve hastanın da gerekli şartları kabul etmesiyle ya-
pılan bir uygulamadır. Özellikle hiç çocuk sahibi 
olmamış ve genetik hastalığı olmayan bir çocuğa 
sahip olmak isteyen ebeveynler tarafından tercih 
edilen bir uygulama olarak görülmektedir. Elbet-
te bu durum aile ve toplum sağlığı açısından da 
oldukça önemlidir.

1.1 PGT’ nin Avantajları Nelerdir?

1. 	 Her tür gen hastalığında PGT uygulanabilir. 
Ancak özellikle morbiditesi ağır seyreden has-
talıklar; spinal musküler atrofi (SMA), Myo-
tonik distrofi, Kistik fibrozis, Fragil X send-
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