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GEBELIK KAYBI NEDENiYLE BASVURAN HASTALARDA DIABET SIKLIGI

Hems. Esen ALTINAY. Hems. Kadrive PASTAL . Dilek ASLAN. Hakan KANIT. Giilsen DERIN

SSK Ege Dogumevi ve Kadin Hastahiklan Egitim Hastanesi Perinatoloji Klinigi. [ZZMIR

SSK Ege Dogumevi ve Kadin Hastaliklan Egitim Hastanesi Yitksek Riskli Gebelik Poliklinigine bagvuru aninda
gebe olan ve daha dnceki gebeliklerinde 2., 3. trimester veya neonatal bebek §limii dykiisi ile bagvuran 22 hastada
diabet siklifim aragtirmak Gizere 100 gram glukoz ile 3 saatlik oral glukoz tolerans testi yapildi. Hastalardan 9' unda
diabet saptand:. Bu bulgular gebelik kaybinda diabetin 6nemli etkisinin olabilecegini diisindirdii ve kotii obstetrik
ovkil olan hastalarda diabetin arasunimasi i¢in glukoz tolerans testinin yapilmasinm yérarh olabilecegine karar
verildi.
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BOLUMUNDE GALISILAN KALITSAL HASTALIKLARDA
PRENATAL TANI UYGULAMALARI
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Genetik hastaliklar, bireyin kalitim materyalinde meydana gelen kalici olumsuz
degisiklikler ile ortaya ¢ikar. Bu degisikliklerden bazilari, sadece moiekiler DNA
analiz sistemleri ile tespit edilebilir. Kalitim seklinin bilinmesi, ailede olasi.ve kesin
tasiyicilanin saptanmasi ve dodacak olan g¢ocukta aynt hastalifin ortaya cikip
gtkmayacaginin  arastinilmasi, oOzellikle kesin tedavisi olmayan hastaliklarnn
onlenebilmesi i¢in giinimizde izlenebilecek tek yoldur. Diinyada, bu tir
hastalikiardan etkilenen bireyler ve ailelerine yardimci olmak amaci ile, genetik
danigma merkezleri ve genetik laboratuvarian kurulmaktadir. Ulkemizde, genetik tan
yGntemierinin servis olarak sunuimasi konusunda énemli adimiar atimigtir.

Turkiye'de sik goriilen kalitsal hastaliklar icin etkili bir molekiiler analiz
programinin olugturuimasi amaci ile kurulan bélimimiizde, Duchenne/Becker kas
distrofisi (DMD/BMD), hemofili A, hemofili B, kistik fibroz (CF), p-talasemi, orak
hiicre anemisi (SCA), faktor V Leiden, spinal miiskiiler atrofi (SMA), ve
akondorplazi (ACH) olmak Uzere toplam toplam dokuz kalitsal hastalikta, mutasyon
taramasi, tastyiciik tamst ve prenatal tant verilebilmektedir. Kullanllan analiz
sistemleri ise, Dogrudan Analiz ve indirekt Analiz (Baglant Analizi) olmak lizere
iki ana baglik altinda toplanir.

Biitiin bu hastaliklarda, mutasyonun belirlendigi durumlarda prenatal tani kesin
olarak verilebilir. Bununla birlikte ailede kahtilan mutasyon tespit edilememis ise, bu
¢alisma ancak, rekombinasyon riski hesaplamalan gz dniinde bulundurulacak
sekilde, baglanti analizi ile yapilabilir. Ozellikle X'e bagh hastaliklarda fetiis cinsiyeti
tespit edili. Gerekli durumlarda matemnal DNA kontaminasyon testi yapilir.
Subat 1996-Nisan 1999 tarihleri arasinda, prenatal tan: isteyen, 12 p-talasemi, 4 CF,
13 DMD/BMD, 3 hemofili A, 2 SMA, 1 hemofili B ailesi oimak iizere toplam 34 aileye,

© 36 prenatal tani verildi. Bu analizler sonucunda toplam 10 fetusun hastaliktan
etkilendigi tespit edildi.



