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Ureme Tibbi Uygulamalarinda Preimplantasyon
Genetik Tani ve Preimplantasyon Genetik Tarama

GiRiS

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

Ebeveynlerden biri ya da her ikisinde tani almig
tastyicilik veya genetik bir anormallik varligin-
da embriyolarin genetik hastalik riskini belirle-
mek i¢in embriyolar {izerinde yapilan tim ge-
netik testlerin genel adidir. PGT, IVF yontemi
kullanilarak gelismekte olan veya gelismis olan
embriyodan hiicre(lerin)nin biyopsi ile alinarak
sonrasinda tani i¢in FISH ile kromozomal ano-
malileri, biitiin genom amplifikasyonu sonrasi
karsilastirilmali genom amplifikasyonu ile tim
kromozomlar veya dizileme ile hedef genler in-
celenerek embriyonun genetik bilgisine ulagabi-
len bir tan1 yontemidir. Boylece transfer edilecek
saglikli embriyo belirlenmis olur (1, 2). PGT’ nin
temel endikasyonlar: kalitsal kromozom anoma-
lileri, tek gen hastaliklar1 ve X'e bagli hastalik igin
cinsiyet ayrimidir (3, 4). Ayrica PGT yonteminin
bir diger endikasyonu kok hiicre uygulamasi ile
tedavi edilebilen hasta kardes i¢cin HLA uyumlu
doku imkani da sunmasidir (2).

Fatma Tuba KARAKAS'!

PGT’ nin amaci anne ve babadan birinde veya
her ikisinde genetik bir hastalik olmasi halinde
ailenin, ozellikle mortalitesi yiiksek veya send-
romik bir ¢ocuga sahip olmasini engellemek-
tir. Bunun i¢in IVF ve YUT sonrasi elde edilen
embriyolar1 anneye transfer etmeden 6nce emb-
riyolara PGT yapilarak embriyolarin genetik ola-
rak incelenmesi gereklidir. Bu yontem, dnceden
embriyonun genetik bilgisine sahip olunarak sag-
likli olan embriyonun anneye transfer edilmesine
imkan saglamaktadir. PGT normal rutine girmis
bir uygulama degildir. Ancak doktorun dnermesi
ve hastanin da gerekli sartlar1 kabul etmesiyle ya-
pilan bir uygulamadir. Ozellikle hi¢ ¢ocuk sahibi
olmamis ve genetik hastalig1 olmayan bir cocuga
sahip olmak isteyen ebeveynler tarafindan tercih
edilen bir uygulama olarak goriilmektedir. Elbet-
te bu durum aile ve toplum saglig1 agisindan da
oldukg¢a 6nemlidir.

1.1 PGT’ nin Avantajlari Nelerdir?

1. Her tiir gen hastaliginda PGT uygulanabilir.
Ancak 6zellikle morbiditesi agir seyreden has-
taliklar; spinal muskiiler atrofi (SMA), Myo-
tonik distrofi, Kistik fibrozis, Fragil X send-
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