Sayisal-Yapisal Kronozomal
Diizensizlikler

Prof. Dr. Hatice Ilgin Ruhi
Tibbi Genetik AD



Kromozomlarin normal yapisi

e Sentromer

e Telomer

+ p ve q kollari
Metasentrik
Submetasentrik
Akrosentrik



Kromozomal anomaliler

« Spermatozoalarin %10'unda
* Matiir oositlerin %25'inde
« Spontan abortuslarin %50'si

* Morfolojik olarak normal embriyolarin
%20'si

» Oliidogumlarda %5
* Dogumda 7%0.5-1



Kromozomal duzensizlikler

« Sayisal (heteroploid)
— Oploid
* Haploid, triploidi, tetraploidi
— Andploid (otozomal, gonozomal)
* Trizomi, monozomi
* Yapisal

— Translokasyon, delesyon, inversiyon, insersiyon, halka,
izokromozom, duplikasyon ....



Ilk trimester

Sayisal
Yapisal

Dengeli
Dengesiz

796
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%30
%10



Sayisal diizensizlikler- andploidi



Sayisal diizensizlik olusum
yollar

Dollenme kusurlar
Yeniden duplikasyon
Ayrilamama

Kromozom ayrilamamasi
Anafazda geri kalma



Anoploidi

Nondisjunction (ayrilamama)
maternal kaynakl

mayoz

mayoz Il
paternal kaynakli
mayoz
mayoz ||
postzigotik




Yapisal diizensizlikler

* Dengeli degisimler: Genomda eksik/fazla materyal yok!

— inversiyon, translokasyon, insersiyon

* Dengesiz degisimler: Parsiyal fazlalik ve/veya eksiklik
bulunur.

— Delesyon, duplikasyon, halka kromozom, marker kromozom,
izokromozom, disentrik kromozom



Yapisal diizensizlik olusum yollar

» Kirik ve yeniden birlesme
» Sentromer ayrilmasinda bicimsel hata



Kromozom dizensizlik nedenleri

 Mutasyon yapici ogeler: Klastojenler (viral
enfeksiyonlar,iyonize radyasyon, bazi
kimyasallar...)

* Yaslanma



Kromozom analiz endikasyonlari

» Dogumsal anomaliler

» Blylme ve gelisme sorunlari
> OlU dogum ve neonatal 6lUm
» Fertilite problemleri

» Aile 6ykisi



Sitogenetik inceleme yontemleri

Rutin klinik amaclara yonelik kromozom analizinin
yvapilmasi

Hucre kultirl ve metafaz eldesi
Bandlama: G, C, Q, R, HRB

CGH
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