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AKDENIZ UNIVERSITESI HASTANESINDE MIKROARRAY YAPILAN HASTALARIN ANALIZ
SONUCLARIYLA DEGERLENDIRILMESI

Gizem MACAK, Giildeniz OMER, Gdkcen KARAMIK, Nuray OFTURE, Oznur YILMAZ BAYER, Banu MUR, Mert
COSKUN, Duygu Gamze ARACH, Feyza ALTUNBAS YALABIK, Alp PEKER, Ali DURU, Ash TOWLU, Sezin YAKUT
UZUNER, &yse Esra MANGUOGLL, Sibel Berker KARAUIZUM, Ozden ALTIOK CLARE, Ercan MIHGI

Akdeniz Universitesi, Antalya, Tlrkiye

Giris: Biliszal gerilik va konjenital anomaliler, etiyolojik agrdan oldukca heterojen bir grup olup, gensetik fakidrier
bu olgulann dnemii bir boluminden sorumbudur. Konvansiyonel sitogenetik yintemler, yalnmca bdyik
kromozomal yeniden dizenlemeleri tespit edebildigindsn, kigik dlcekli genomik degisikliklerin saptanmasinda
yetersiz kalmaktadir. Bu nedenle, submikroskopik delesyon wve duplikasyoniann belirlenmesinde yiksek
cozindrlikia molekiler yontemiler dn plana cekmastir. Mikroarray tabanh kromozom analizler (array CGH, SNP
array gibil, Gzellikle fenotipik olarak karmasik vakalarda tamisal degeri yiksek yantemler olarak kullamimaktadir,

Gerec-Yontem: Bu ¢ahsmada akdeniz Universitesi Hastanesi Cocuk Genetik Poliklinigine Kasim 2022-Haziran
2025 tarihler arasinda multiple konjenital anomali, Boyime gelisme geriligi ,ndromotor galisme geriligi, otizm
spektrum bozuklugu ile bagvurmus olan hastalara , Akdeniz Universitesi Genetik Hastaliklar Degerlendirma
Merkezi'nde yapilmis olan 526 mikroarray testi incelendi. Hastalardan periferik kan ornekleri alemarak DA eldesi
k Lab-Aid 8245 Blood DNA Extraction Kiti kullamlarak gerceklestirildi. Gmeklera dretici firmamn [iHumina
infinium® HD Assay] Snerdigi protokole uygun olarak SHP-Array basamaklan uygulandl. NxClinical [v.6.0) analiz
programi ile kopya says varyasyonlan tespit edildi. Waryant pozisyonlan ile ilgili Human Genome Build 37
(GRCh37/hg 19} referans almdi. Tespit edilen varyantlar, 15CH 2020 nomenkiatirine gire adiandinidi. 5aptanan
CNV deZisiklikleri , Decipher, Clingen, Franklin by Genoox gibi veri tabanlan incalenerek ACGM patojenita
sinflamasina gdre gruplandi. Khinik figkili oldufu kabul edilen patojenik ve olas: patojenik varyantlar calismaya
dahil edildi. >5MB degisiklikler delesyon we duplikasyon olarak , <5MB degisiklikler ize mikrodelesyon va
mikreduplikasyon olarak adlandimid

Bulgular: 302 erkek 213 kadin hastada vapilan analizler sonucunda 103 hastada klinik iliskili CHY degisikligi
saptand:. Bu hastalann klinik Gzellikierinde bakildiZinda sik gdrilenler siraswyla, ndromotor gelisme gariligi (n:76,
%73,8], éErenme glcliZa/zihinsel yetersiziik [n:53,%31,5), biyime gerifigi (n:28 %50,5), hipotonisite [n:48,
%46 6], penito-driner sistem anormalligi [n:25, %24.3) olarak gdruldid. Ccwv  degisikliklerinin % 44,7'si
mikredslesyon, %16.5' delesyon, %15,5% tek gen hastahgl , %14 55 duplikasyon olarak simiflandirids. 3 hastada
dengesiz translokasyon, 5 hastada ikili kromozomal anomali [defesyon ve duplikasyon birlikteligi), 1 hastada isa
mversiyon  saptandi. Mikrodelesyon sendromlan  arasmda 159112 mikrodelesyonu  (nc7), 22gilz
mikredelesyonu (n:6), 16011.2 mikrodelesyon sendromu (n:5) £7g11.2 mikrodelesyon sendromu (n:d), girece
sik olan delesyonlardi. Tek gen hastaliklanndan en sik SHOX delesyonu (n:3) gordldo.

Sonug: Bu cahsma noromotor gelisim geriligi, coklu malformasyon varlZi, GZrenme gicligd etivolojisini
aydinfatmada mikroarray dizin analizinin tanisal onemi vurgulanmaktadir. 058, metabolik hastabklar gibi
endikasyonlarda tan koyma sikhEimun difer endikasyonlara kryasla daha az sonuca ulastif gordlmdstir. Her ne
kadar yeni nesil dizileme yéntemieri tani algoritmalannda &n siraya gecse de dogru endikasyonlarlz ve &n tanryla
istenmesi durumunda mikroarray analizlerinin tanisal onemi devam atmektedir.

Anahtar Kelimeber: mikroarray, CW degisikligi, mikrodelesyon sendromilan, pediatrik genetik
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