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Sunu Akışı

• Tanım

• Günümüzde Kullanılan Prenatal Tanı Yöntemleri

• Maternal Fetal DNA ve Kullanım Alanları

• NIPT Çalışmamız
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Prenatal Tanı Nedir?

Ailede bir genetik kusurun varlığı veya bulunabilme riskine 

ilişkin yapılan işlemler bütünüdür.

Amaç; 

Ebeveynlere doğmamış bebeklerinin sağlığı ile ilgili ihtiyaçları 

olan bilgiyi vermektir. 
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Prenatal Tanı Testleri

• İnvaziv 
• Koriyonik Villus örneklemesi (CVS)
• Amniyosentez
• Kordosentez

• İnvaziv Olmayan
• PGD
• Maternal dolaşımda fetal hücreler
• Maternal kanda serbest fetal DNA
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İnvaziv Olmayan Prenatal Tanı (NIPD) Çalışmaları

• Fetüste var olan ve annede bulunmayan alellerin tanımlanması

• Fetal cinsiyet tayini

• RHD negatif gebelerde fetal RhD genotiplemesi

• Bazı paternal kalıtılan tek gen bozuklukları (2011)

• Anöploidi taraması (2012)
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NIPT için alternatif yöntemler; HRM

• Yeni nesil sekanslamaya alternatif

• Uygulaması kolay

• Düşük cffDNA düzeylerinde çalışabilen

• Mutasyona özgü dizayn edilebilen
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High Resolution Melting (HRM)   - Erime eğrisi analizi

HRM;  Amplifiye edilen DNA örneklerinin 
sıcaklık artışıyla birlikte çift zincirli DNA’dan 
tek zincirli DNA’ya dönüşümündeki ayrılma 
davranışının karakterize edilmesi esasına 
dayanır.



Çukurova Bölgesinde HbS ve Beta Talasemilerde
cffDNA’da HRM Analizi ile Paternal
Mutasyonların HRM ile Saptanması
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Örnek Hazırlama Süreci
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Maternal Plazmada Cinsiyet Tayini
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DYS14 geni
Real-Time PCR



E. D. Yenilmez et al. Prenatal Diagnosis 2013, 33, 1054–1062
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HbS Genotiplemesi

E. D. Yenilmez et al. Prenatal Diagnosis 2013, 33, 1054–1062

1. cfDNA A/A (WT); 2. Heterozigot cfDNA

(A/S); 3. CVS (S/S)



Beta Talasemi (Paternal Mutasyon)

1. Baba IVSI-6/A; 2. CVS fetus (IVSI-6/A); 3. 

cffDNA IVSI-6/A); 4 ve 5. Homozigot

kontroller (IVSI-6/ IVSI-6) 6. Kontrol (A/A).

E. D. Yenilmez et al. Prenatal Diagnosis 2013, 33, 1054–1062



1. Baba -30/A; 2. CVS fetüs (-30/A); 3. cffDNA -

30/A); 4 ve 5. Homozigot kontrol (-30/ -30) 

6. Kontrol (A/A).

Beta Talasemi (Paternal Mutasyon)

E. D. Yenilmez et al. Prenatal Diagnosis 2013, 33, 1054–1062



Sonuç

• Erken dönemde (7 hf) fetal DNA’da paternal mutasyonların HRM ile

saptanması kolay uygulanabilir bir yöntemdir. İnvaziv bir işleme olan ihtiyacı %

50 kadar azaltır.

• Maternal plazmada NIPD çalışmaları gelecekte diğer tarama testlerinin yerini 

alma ve invaziv testlere olan ihtiyacın azalması yolunda hızla ilerlemektedir.
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Teşekkürler..




