OZET

INTRAKRANIYAL ANEVRIZMALARDA KOPYA SAYISI
VARYASYONLARININ ARRAY-CGH YONTEMI iLE INCELENMESI

Intrakraniyal anevrizmalar (IA); beyindeki intrakraniyal arter duvarmin bir
defekt, hastalik veya hasara bagli olarak geri doniisiimsiiz anormal
geniglemeleridir. Birgok genetik ve ¢evresel risk faktorlerinden kaynaklanan
sebepler nedeniyle toplumun %2-5’ini etkileyen IA’lar, travmatik olmayan
subaraknoid kanamalarin (SAK) yaklagik %80-85’inden sorumludur. Sigara, alkol
kullanimi, hipertansiyon, diyabet gibi risk faktorlerinin yani sira tek yumurta
ikizleri, ailesel genetik analizler ve popiilasyon temelli genetik epidemiyoloji
calismalari, genetik faktdrlerin SAK ve 1A patogenezinde oldukca 6nemli bir role
sahip oldugunu gostermektedir. Ailesel olarak goriilmeleri IA’larm ve yirtilma
gelisiminin genetik faktorlerden etkilenebilecegini gostermektedir.

Giiniimiizde IA nin tedavisinde en énemli zorluk anevrizmanin yirtilmasidir.
Intrakraniyal anevrizma kanamasi sonrasi gelisen SAK morbidite ve mortalitesi
oldukga yiiksek bir durumdur. Bu nedenle anevrizmalarin olusumu ve kanama riski
ile iliskili biyobelirteclerin belirlenmesi molekiiler patolojinin anlasilmasi ve tedavi
acisindan biiylik 6neme sahiptir.

Calismamizda; kanamis ve kanamamis IA’ 11 hastalarda mikrodizin yontemi
ile KSD’ lerin belirlenmesi, tespit edilen KSD’ ler ile SAK arasindaki iliskinin
degerlendirilmesi amag¢lanmistir. Bu dogrultuda 24 kanamis ve 24 kanamamis
olmak iizere toplamda 48 1A’ I hasta ve konfirmasyon amaciyla IA dykiisii
bulunmayan, saglikli 8 kontrol olgusu ¢alismamiza dahil edilmistir.

Calismamiz sonucunda tiim olgularimizda toplamda 131 KSD saptanmustir.
Saptanan KSD bolgelerinin igerdikleri genler; veritabanlar1 kullanilarak incelenmis
ve IA ile dogrudan iliskileri kurulamamis ancak literatiir ile uyumlu lokuslar
saptanmistir. Ayrica literatiir verileri ile TWIST1 geni ve H19 polimorfik
varyantinin IA patogenezinde iliskisi olabilecegi saptanmustir. IA patogenezinin
anlasilmasi i¢in daha fazla veriye ihtiya¢ duyuldugu sonucuna varilmistir.

Anahtar Kelimeler: Intrakraniyal Anevrizma, KSD, SAK, Mikrodizin



