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Her canlı türünün genomu özgün sayı ve yapıda kromozomdan
oluşur. Bu özgün sayı ve yapıdaki bütün değişiklikler kromozom
anomalisi olarak tanımlanmaktadır.

Kromozom anomalisi

SAYISAL    
BOZUKLUKLAR 

• Poliploidi
• Anöploidi
-Cinsiyet kromozom anöploidisi
-Otozomal kromozomların anöploidisi

YAPISAL BOZUKLUKLAR 
(otozomal/cinsiyet)

Delesyon
Duplikasyon
İnversiyon
İnsersiyon
Ring kromozom
İzokromozom
Translokasyonlar



CELL FREE DNA 
TARAMASI 

SIK GÖRÜLEN 
ANÖPLOİDLER

MİKRODELESYONLAR 

CİNSİYET 
KROMOZOM 

ANÖPLOİDİLERİ 
1. Detection rate
2. PPV
3. FPR
4. Failure rate



Anöploidi

Otozomal
anöploidiler

Nadir görülen

(RAT) 

sıklık 1/34 000
Sık görülen

(CAT)

Trizomi 21,18,13

*sıklık 1/700

Seks kromozom

anöploidileri

**SIKLIK: 1/400

45 X

47 XXX

47 XXY  / 48XXYY

47 XYY

*Oğur G.Kalıtımın Kromozomal
Temeli:Klinik uygulamalar. Tıbbi

Genetik ve Klinik Uygulamalar
(Ed.Dündar M.),Mgrup

Matbaacılık Kayseri, 2016.s:691
*Gil, Ultrasound Obstet Gynecol, 2017

cfDNA taraması – CAT
T21 > %99        
T18 > %98      FPR: %0.13
T13 > %99



Seks Kromozom Anöploidi Taraması ??

AVANTAJLAR DEZAVANTAJLAR
Erken tanı erken tedavi
*Hormon replasmanı
*Mutidisipliner yaklaşım
*Konuşma, dil, motor becerileri, davranışsal, 
nörogelişimsel, akademik süreçleri çok daha
iyi

Etik problemler

Ebeveyn tutumu ??
- seksüel gelişim
- fertilite
- fenotip
- nörogelişimsel, sosyal gelişimi
- malignite potansiyeli

Test öncesi /  sonrası danışmanlık ???

• Testin performansı



• CAT’ lere göre farklı antite
1. Çoğu fenotipik olarak normal
2. Etik problemler

3. SKA mozaisizm >>> CAT mozaisizm
** gerçek mozaisizm SKA >>> CAT 



Hücre dışı DNA fragmanları
Maternal> placental> fetal

1. Maternal 
mozaisizm
(45X/46XX)

2. Maternal XXX
3. İleri yaş….X kaybı Plasental

mozaisizm
*trofoblast*

Fetal mozaisizm,
vanishing twin 
(45X)



DR: %95.8   FPR: %0.14

36 7676

35 çalışma , MPSS /CSS / SNP teknik



DR:%100  FPR:% 0.004

17 5400



cfDNA & SKA 45X -
(PPV,%)

47 XXX
(PPV,%)

47 XXY
(PPV,%)

47 XYY
(PPV,%)

Tüm SKA
(PPV,%)

Wang et al.
Mol Cytogenet, 2020

% 21,4 % 75 %90,9 %75 57,6

Zheng et al.
J Gene Med, 2020

% 14,29 % 66,67 %50 %71,43 %45

Deng et al.
Sci Rep, 2019

% 18,39 %44.4 % 39.29 %75 %32.42

Li et al.*yüksek riskli
Mol Cytogenet, 2018

%36,84 %90 %75 %50 %60,47

Komman et al.
Fetal Diagn Ther, 2018

%20 %33 %50 %100 %34.7

Peterson et al.
Am J Obstet Gynecol, 2017

% 26 %50 % 86 %100

Zhang et al 
J Int Med Res, 2017

% 29,41 %100 % 77,78 %100

SKA & cf-DNA TEST 
PERFORMANS KÖTÜ

*VALİDİTE TARTIŞMALI*
YANLIŞ POZİTİFLİK 

PPV
EN DÜŞÜK PPV…. 45X



Mikrodelesyon ve Mikroduplikasyonlar

22q11.2 DS       T21 den sonra en sık görülen koromozomal anomali



22q11.2 DELESYON SENDROMU 

%10  AD geçiş..ekspresivite değişken

1.Proksimal delesyonlar :  genelikle de novo - A-B, A-D, A-E, A-F,
AĞIR FENOTİP 

2. Santral delesyonlar:   kritik genleri Ø, 
3.Distal delesyonlar

TİP 1* C-E,D-E,D-F del.
22q11.2DS fenotipi– PRETERM DOĞUM 

TİP 2 ( karakterize klinik yok )
TİP 3 (de novo- SMARCB1 gen)

22Q11.2 KROMOZOM BANDINDA BİR GRUP FARKLI 
MİKRODELESYONLARI  temsil eden BİR SPEKTRUM

McDonald-McGinn, CytogenetGenome Res, 
2015



Mikrodelesyon ve Mikroduplikasyonlar

Kromozomal MM bireysel nadir 

Çocuk hastalıklarında %15          yük

Prenatal örneklerde klinik anlamlı MMS PREVALANSI %0.5-0.8
≈%50 major yapısal anomali var

diğer yarısında ultrason bulgusu yok

Yenidoğanda fenotipik anomali yok
Postnatal yenidoğan muayenesi güvenilir değil



**CF-DNA TESTİ İLE MİKRODELESYONLARIN TARANMASI 
HENÜZ DESTEKLENMEMEKTE. 



SCREEN NEGATİVE ??  DR ???  NPV ??

%71.7



weighted pooled
SPR : 0.19% 
FPR: 0.07%
PPV: 44.1%

Familiari et al, Prenat Diagn, 2021



Familiari et al, Prenat Diagn, 2021



öZET

• cfDNA testi counting bazlı bir test

• Fazla kopyayı çıkartmaya yönelik

• Delesyonlarda daha kötü performansa sahip

• RUTIN KLINIKTE SKA & MİKRODELESYONLARIN 
TARANMASINDA LİMİTASYONLAR MEVCUT.

RUTİN PRATİKTE SKA & 
MİKRODELESYONLARIN TARANMASINDA 

LİMİTASYONLAR MEVCUT


