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TIBBi GENETIK POLIKLINIiGi

Tibbi Genetik polikliniklerinin
temel gorevleri arasinda,
kendisinde  veya  ailesinde
genetik hastalik bulunan her yas
grubundan hastanin muayene
edilmesi, tan1 i¢in gereken
genetik ve genetik disindaki

tetkiklerin ~ planlanmast  ve
genetik  danisma  verilmesi
sayilabilir. Genetik

merkezimizde  yilda 10000
hastaya hizmet verilmektedir.
Cocukluk yas grubunda hangi
hastalar basvurabilir?

+ Ozel egitim ve rehabilitasyon
merkezlerine devam eden veya
kaynastirma  Ogrencisi  olan
zihinsel ve bedensel engelli
cocuklar,

« Ogrenme giigliigii, davranis
bozuklugu, hiperaktivite, dikkat
eksikligi, sosyal iletisim ve dil
gelisim geriligi olan otizm veya
yaygin  gelisimsel  bozukluk
tanisi alan ¢ocuklar,

* Mental retardasyon (zeka
geriligi), biiylime ve gelisme
geriligi, epilepsi ve spastisite gibi
ciddi sorunlar1 olan dismorfik
cocuklar,

* Sendrom tanisi alan c¢ocuklar
(Down Sendromu, Frajil X
Sendromu, West Sendromu,

Rett Sendromu gibi),

* Beyin anomalileri olan ¢ocuklar
(Mikrosefali, lizensefali,
hidrosefali gibi),

« I¢ organlara ait sorunlar1 olan
cocuklar ~ (Dogumsal  kalp
hastaliklar1 gibi),

* Belirgin yapisal kusurlar1 olan
cocuklar (Yarik damak, yarik
dudak veya el anomalileri gibi),
* Boy kisalig1 ve iskelet sistemi
hastalig1 olan ¢ocuklar,

* Muskiiler distrofi gibi kas
hastaliklar1 olan ¢ocuklar,

« Isitme ve gdrme kayiplar1 olan
¢ocuklar,

* Cinsel gelisim bozuklugu olan
cocuklar.

Eriskin yas grubunda hangi
hastalar basvurabilir?

* Cocukluk yas grubunda sayilan,
ancak eriskin yas grubuna kadar
tan1 konulamamis hastaliklara
sahip bireyler,

» Tekrarlayan diisiik veya ol
dogum 6ykiisii olan ciftler,

« Infertilite nedeniyle tiip bebek
tedavisine basvuran anne ve baba
adaylari,

 Ailesinde tekrarlayan genetik
hastalik bulunanlar,

* Sonraki kusaklara, sahip
olduklar1 veya tasidiklar1 genetik
hastalig1 aktarma riski olan
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bireyler, laboratuarimiz, hastalarimiza
. Akraba evliliginden gereken Onem ve hassasiyeti
kaynaklanabilecek genetik gostererek saglikli bir nesil igin
hastaliklar hakkinda bilgi almak tim imkénlar1 sunmakta olup,
Isteyenler, konusunda uzmanlasmis
* Meme, yumurtalik ve bagirsak kadrosuyla hasta ve hasta
kanserleri ~ gibi  kanserlerin yakinlarinin yiiksek
yaygin  oldugu  ailelerdeki memnuniyetini saglamay1 ilke

bireyler.

PREIMPLANTASYON
GENETIK TANI (PGD)

Preimplantasyon genetik tam
(PGT-PGD) son yillarda tiip
bebek uygulamalarina girmistir.
PGT yontemi ile genetik olarak
normal ve anormal embriyolar
tespit edilebilmektedir. PGT’ nin
tip bebek uygulamasindaki
onemi giderek artmakta ve
giderek daha fazla hastaya PGT
yapilmas1 Onerilmektedir. Bu
sekilde tlip bebek icin bagvuran
ciftlerin ~ gebelik  sanslarini
arttirirken, diisiik ihtimalini de
azaltmak hedeflenmektedir. Bu
amaclar dogrultusunda c¢alisan

edinmistir.

Preimplantasyon Genetik Tam
(PGT), kalitsal bir hastalig1 olan
ya da bu hastalik i¢in tasiyic
oldugu  bilinen bir ¢iftin
etkilenmis bir ¢ocuk sahibi
olmalarinin 6niine gegilebilmesi
icin embriyo sec¢imi yapilarak
s06z konusu gebeligin bu hastalik
icin garanti altina alinmasi
islemidir. PGT islemi, o hastaliga
yol agcan DNA iizerindeki
mutasyonun tespitini  takiben
anne adayindan elde edilen
yumurta ve baba adayindan elde
edilen spermin tliip bebek
yontemi ile viicut disinda
birlestirilmesi ile baglar.

PGT yonteminin en Onemli
ozelligi, o ailede goriilen belirli
bir hastalik i¢in, elde edilen
embriyolarin test edilerek sadece
hastaliktan etkilenmedigi tespit
edilen embriyonun anne adayina
transfer  edilmesine  olanak
saglamasidir.  Bu
nedeni bilinen birgok kalitsal
hastaligin gebelik hi¢ olusmadan

yontemle
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miimkiindiir. Ayrica bu yontem

talasemi, aplastik anemi, orak
hiicreli anemi, metabolik depo
hastaliklari, immiin yetmezlikler,
16semi gibi kemik iligi nakli ile
sifa_ bulan ya da klinik seyri
diizelen hastaliklarda doku tipi
uyumlu saglikl kardes
dogmasina da olanak
verebildiginden tedaviye yarar
saglayabilmesi anlaminda da
oldukgca etkin bir yontemdir.
Hali hazirda kalitsal herhangi bir
hastalig1 olan ya da bu hastalik
icin  tasiyict  olan  ailelerin
gebeliklerinde  koryon  villiis

biyopsisi, amniyosentez,
kordosentez gibi invaziv
(girisimsel) ‘prenatal (dogum
oncesi) tan1’ islemleri

yapilmaktadir. PGT ve prenatal
tan1 yontemlerini karsilastirirsak;
Her iki yontem de nedeni bilinen
tim kalitsal hastaliklarda tani
amach kullanilabilmektedir
(Ailesel kromozomal
bozukluklar, tek gen hastaliklari
vb). Ancak sadece PGT yontemi
kemik iligi uyumlu kardes
dogumu i¢in tedavi anlaminda da
kullanilabilmektedir. =~ Prenatal
tan1 ile herhangi bir anomali
tespit edildiginde ailelere
gebeligi sonlandirmaktan baska
herhangi  bir tedavi  yolu

onerilememektedir. Oysaki
PGT’de heniiz bir gebelik ortada
olmadan tam1 (saglikli/uygun
embriyo se¢imi) imkani
bulunmakta ve bdylelikle belirli
bir hastalik icin test edilmis
saglikli embriyo anne adayina
transfer edilmektedir. Boylelikle
tibbi amagli da olsa gebelik
terminasyonunun Oniine
gecilebilmekte ve anne
adaylarimin fiziksel ve psikolojik
travmaya maruz kalmasi
engellenebilmektedir.

Tim bu islemlerin yapildig1
genetik laboratuvarimizda;
uluslararas1 standartlara uygun
test kitleri ile ¢alisilmakta,
giivenilir ve hizli sonuglara
ulagabilmek icin son teknoloji
cihazlar kullanilmaktadir.
Laboratuvarimizda bulunan tiim
cihazlarimizin bakim, onarim ve
kalibrasyonlar1 yetkili firmalar
tarafindan zamaninda ve 6zenle

yapilmaktadir.
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TUP BEBEK UNITESI

Tip bebek klinigimiz normal
yollarla c¢ocuk sahibi olamayan
ciftlerdeki infertilite  (kisirlik)
nedenlerinin ileri tani
yontemleriyle  belirlenmesi  ve
belirlenmis nedene uygun
tedavinin (Asilama, Tip Bebek)
gergeklestirilmesini

hedeflemektedir. Bu hedef
dogrultusunda yapilan tiim klinik
ve laboratuvar islemleri,
sonucunda infertil bir ¢iftin
nesebinin devamini saglayacak
olan bir bebegin olusumu, dogmasi
ve biliylimesi amacglandigindan her
evrede son derece dikkat, 6zen ve
doguma kadar yakin takip
gerektirdigi bilinciyle uygulanir.
Yilda 15000 hastaya ilgili alanda
hzimet verilmektedir.

Diizenli cinsel iliski ve herhangi
bir korunma yontemi
uygulamaksizin 12 ay siireyle
hamile ~ kalamama  durumuna
infertilite ~ adi  verilmektedir.
Glinlimiizde yaklasik her yedi
giftten biri  bu sorun ile
karsilasmaktadir. Infertilite tiirleri
su sekilde simiflandirilabilirg.

Primer infertilite: Daha Once hig
hamile kalamamis olma durumu.
Sekonder infertilite: Daha Once
hamile kalmis ancak, sonradan
infertilite sorunu ile karsilagsma
durumu.

Sterilite: Dogustan rahim yoklugu,
sperm yoklugu, yumurta yoklugu
veya bazi kromozomal hastaliklar
gibi nedenlerle hicbir sekilde

hamilelik  sansinin  olmamasi
durumudur.

Ciftlere, bir yil diizenli cinsel
iligkilerine ragmen hamile
kalinamiyorsa doktora
basvurmalar1 onerilmektedir.

Infertilite konusunda kadin yaginin
basariyi etkileyen en dnemli faktor
olmas1 nedeniyle 25 yasindaki bir
kadin bu siireyi daha uzun
tutabilecekken, 35 yas ilizerindeki



bir kadin daha kisa siire iginde
doktora basvurmalidir. Ozellikle
daha once kadin hastaliklarindan
ameliyat gecirmis olanlar,
kendisinde ya da esinde bilinen bir
hastalik veya problem saptanmis
olanlar bu silireyi daha kisa
(6rnegin 6 ay) tutabilir.

Son yapilan caligsmalar
infertilitenin sebeplerinin yaklasik
%35 bayan, %35 erkek ve %30 her
ikisi kaynakl1 oldugunu
gostermistir.

Tiip bebek tedavisi i¢in tip dilinde,
viicut disinda dollenme anlamina
gelen in Vitro Fertilizasyon (IVF)
kullanilmaktadir. Genis anlamda
tip bebek yontemi, kadindan
toplanan ~ yumurtalarin  viicut
disinda (laboratuvar ortaminda)
esinin spermleriyle dollendirilmesi
ve olusan embriyolarmn 2 ile 5 giin
sonra tekrar kadin rahmine
yerlestirilmesidir.

Tiip bebek uygulamalart veya
iremeye  yardimcr  teknikler
(Assisted Reproductive
Techniques, kisaca ART) olarak
isimlendirilen bu yontemlerin basl
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baslicalari sunlardir:

* Intrauterin inseminasyon (1UI) —
Asilama

« In vitro fertilizasyon (IVF)

 Mikro-enjeksiyon (ICSI)

» Embriyo ve Blastokist transferi

« Embriyo dondurma ve
dondurulmug embriyo transferi

* Pre-implantasyon genetik tani

Bu teknikler hastanin klinigine ve
gelisen embriyonun durumuna
gore secilmekte ve iinitemizde
uygulanmaktadir.

Tiip bebek tedavisinin ilk asamasi
yeterli sayr ve kalitede yumurta
hiicresi elde edebilmektir. Yumurta
gelisimini  saglamak amaciyla
cesitli hormon preparatlari
kullanilmaktadir. Tiip bebek ve
benzeri yardimei iireme
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tekniklerinde bu ilaglarin
kullanilmasmin nedeni, daha ¢ok
yumurta ve embriyo elde ederek
gebelik  sansini
Kontrollii

arttirmaktir.
Ovarian
Hiperstimiilasyon degisik ajanlarla
ve degisik protokollerle
uygulanabilir. Biitiin protokollerde
adet kanamasinin ikinci veya
liclincli glinlinde bazal ultrason
incelemesi  ile  yumurtaliklar
degerlendirilir ve kanda oOstrojen
tayini yapilir. Her hasta i¢in, kadin
yasi, yumurtaliklarin rezervi, kan
hormon degerlerine gore kisiye en
uygun tiip bebek tedavi protokolii
belirlenir ve kullanilacak ilag
dozuna karar verilir.
Yumurtaliklart uyarma tedavisi
basgladiktan sonra hasta belirli
araliklarla kontrole ¢agirilir. Bu
kontrollerde vajinal ultrasonografi
yapilarak gelisen folikiillerin sayis1
ve biytikligii kontrol edilir.
Burada ama¢ miimkiin oldugunca
fazla sayida 16-20 mm capl1 folikiil
elde etmektir. Kontroller esnasinda
kan Ostrojen diizeyleri kontrol
edilerek ilag dozu ayarlamasi
yapilabilir. Folikiiller yeterli

biiyiikliige ulastiginda yumurtanin
son olgunlagsmasini saglamak igin
Human Chorionic Gonadotropin
(hCG) vyani c¢atlatma ignesi
enjeksiyonu yapilir.

Tiip bebek tedavisinin siiresi kisiye
gore degismekle birlikte yaklagik
12-16 giindiir. Catlatma
ignesinden 32-36 saat sonra
yumurta toplama islemi yapilir.
Tiip bebek tedavisinde yumurta
toplama  islemi,  transvajinal
ultrasonografi  probuna adapte
edilmis bir igne vasitasiyla
yumurta iceren ve folikiil ad1
verilen i¢i sivi dolu yapilarin
bosatilmast  iglemidir.  Tiiplere
toplanan  folikiil sivist iginde
yumurta olup olmadigi islem
sirasinda es zamanli  olarak
embriyolog tarafindan bildirilir.

Yumurta  gelmedigi  takdirde
folikiil yikama mediyumu
kullanilarak  folikiil ~ boslugu

yikanir ve i¢cinde kalmis olabilecek
yumurta alinmaya c¢alisilir. Bu
sekilde tiim folikiiller aspire
edilinceye kadar isleme devam
edilir. 10 mm {izerindeki tiim
folikiiller bosaltildiktan sonra
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yumurta toplama islemine son
verilir. Bu islemin toplam stiresi

genellikle 30 dakikay1
gecmemektedir. Yumurtalar
toplandiktan sonra laboratuvarda
incelenerek yumurta sayist ve
olgun olup olmadiklari
degerlendirilir. Olgun olan
yumurtalara dollendirme islemi
uygulanir.  Yumurta  toplama
isleminin ardindan hasta 1-2 saat
dinlendikten sonra evine gidebilir.
OPU (yumurta toplama islemi)
sirasinda elde edilen
yumurta-kiimiiliis kompleksleri

kiiltiir sivisinin  i¢ine alinarak,
inkiibator igerisinde yaklasik 3 saat
sireyle  bekletilmektedir.  Bu
asama, yumurtalarin dollendirme
islemine hazirlanmasi agisindan
onemlidir.  Ardindan  kiimiiliis
temizlenmesi  dedigimiz  islem
yapilir, ancak bu iglem sonra
yumurtalarin kalitesi, matiir olup
olmadig1 konusunda fikir sahibi

olunabilir. ~ Yumurta  toplama
isleminin yapildigi gilin hastanin esi
de sperm verir. Ejakulatinda canli
sperm bulunmayan erkeklerde ise

b
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cerrahi yollarla sperm aranir.
Hastanin ejakulati 6zel bir kap
icine aldirilir ve sperm sayisi,
hareketliligi, sekli  yOniinden
incelenir. Semen, labarotuvarda
sperme  yonelik  hazirlanmis
medyumlar kullanilarak hazirlanir.
Yumurta  kiltirih  ve  sperm
hazirlama islemleri
tamamlandiktan sonra
fertilizasyon (dollenme) islemine
gecilir. Klasik tiip bebek (IVF)
yonteminde spermler toplanan
yumurtalarin yanma birakilir ve
kendi baslarina yumurtayi
dollemeleri beklenir. Sperm sayisi
5 milyon/mL altinda olanlarda,
azospermik hastalarda, daha once
denenmis  konvansiyonel IVF
yontemiyle basarisiz olan ¢iftlerde,
Pre-implantasyon  genetik  tam
(PGD) yapilacaklarda  gebelik
sansini arttirmak i¢cin
Mikroenjeksiyon (Intra
Cytoplasmic ~ Sperm Injection,
ICSI) yontemi tercih edilmelidir.
Merkezimizde rutin olarak ICSI
islemi  uygulanmaktadir.  ICSI
islemi; bu isi yapabilmek i¢in 6zel
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olarak tasarlanmis mikroskop ve

bununla beraber caligsan
mikromanipiilator sistemle
gergeklestirilir. Bu sistem

sayesinde sperm gibi ¢ok kiigiik bir
hiicrenin yumurta igerisine
yerlestirilmesi saglanmaktadir.
Fertilizasyon isleminden 16-18
saat sonra dollenme olup olmadigi
kontrol edilir. Dollenmis
yumurtalar tekrar uygun kiltiir
ortamina konur ve gelismesi giin
be gilin takip edilir. Transfer
asamasina getirilen embriyolardan
kaliteli olanlar, belirli bir sayida,
kadinin rahmi igine transfer edilir.
Hastanin transfer giinii; embriyo
sayisi, kalitesi daha  Onceki
denemelerinde verilen embriyonun
ozelligine gore degisiklik
gosterebilir. Merkezimizde
standart bir protokol uygulanmakla
birlikte 2-6 giine kadar embriyo
transferi yapilabilmektedir. Islem
agrisizdir ve anestezi gerektirmez.
Transfer,  jinekolojik  masada
vajene spekulum yerlestirildikten
sonra vajen ve rahim agzinin steril
serum veya Ozel swvilar ile
temizlenmesi sonrasinda ince bir

kateter yardimi ile embriyolarin
endometriumun en uygun
bolgesine birakilmast sureti ile
yapilir.  En  iyi  kalitedeki
embriyolar transfer edildikten
sonra eger artan embriyo varsa
bunlar dondurularak saklanabilir.
Embriyo transferinden 1-2 saat
sonra hasta evine gidebilir. Gebelik
olusmasi icin birkag¢ hafta beklenir
ve gebelik testi zamanma kadar
anne adayr kendisine bildirilen
sekilde yasamina dikkat eder.

Cinki bu evrede embriyonun
rahime uyum saglamasi ¢ok
onemlidir. Bu esnada tiip bebek
yonteminde kullanilan hormon

diizenleyici ilaglar ve
enjeksiyonlarla anne adaymin
saglig1 da kontrol altina alinir.







