OZET

NON-SENDROMIK KONJENITAL KALP HASTALARINDA GENOMIK
KOPYA SAYISI VARYASYONLARININ DEGERLENDIRILMESI

Konjenital Kalp Hastaligi (KKH); kalpte dogumda var olan yapisal veya forksiyonel
anomalilerdir ve yaklasik %1-1.2 yenidogani etkiler. KKH'in multifaktoriyel kalitimli oldugu
kabul edilmektedir. Ayrica ailesel izole KKH ile ilgili yeriler, KKH'n genetik temelinin de
oldugunu ortaya koymaktadir. izole KKH tek gen veya kromozomal sendromlar disinda
kalan, en yaygin KKH formudur. Bununla birlikte, izole konjenital kalp hastaliklarinin sadece
% 20'si aciklanabilmektedir. Farkli DNA tamir mekanizmalarnimre neden  oldugu
submikroskopik degisiklikler: kopva sayis: varyasyonlan (KSV) olarak tanimlanir Kromozom
mikroarray analizi (KMA); tiira genomu ylksek rezoliisyonda inceloverek dengesiz
anomalilerin yamisira varyantlammim da tespiti i¢in kullanilan, genom capindz hir tarami
teknigidir. KSV’ler, izole KKIH etiyolojisinin %3-10’luk kismindan sorumiudur. lzoie
KKH'li sporadik hastalarin KMA ilc incelenmesi, bu patolojilere katilar ven: genler
tanimlamak i¢in klasik aile ¢alismalarina bir alternatiftir. Yapilan ¢alismalar, submikroskapik
KSV'lerin dogrudan veya genetik risk {aktdrleri olarak hastalik patogenezinde dnemii bir rol

oynadigina dair kanit saglamistir. Tiirk poptilasyonunda izole KKH ile iiiskili K3V'lerin

-siklig ile ilgili veri bulunamamistir. y

izole KKH tanisi alan olgalarda, KSV’lerin incelenmesi, frekanslarinin beliviemesi ve
olgularda saptanan bu KSV’lerin KKH tipleri arasindaki dagilimlari ile hastalik gelisimi
tizerindeki etkilerinin degeriendiriimesi amaciyla toplam 64 (40 olgu, 24 kontro!) olgunun
periferik kan érneklerinden eide edilen DNA 6rneklerinde aCGH+SNP yontemi tle W5V ler

analiz edilmistir,

Calismamiz sonucunda toplam 33 olguda 62 KSV’nin 28 tanesi kayip, 34 tancsi kazang
olarak saptanmistir. Kontrol grubunda saptanan bes KSV'nin dort tanesi kayip olup bir tanesi
kazang olarak saptanmistir. Yapilan istatiksel analiz sonucunda KSV saptanan kontrol grubu

ile arastirma grubu arasinda anlamli bir fark bulunmustur (p=0.000243).
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