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v Hizla gelisen ve biiyilk miktarlarda veri ireten, DNA
orneklerinin es zamanli analizine olanak taniyan Yeni Nesil
Dizilime (NGS) temelli teknoloji sayesinde, anne kanindan fetal
DNA (cfDNA) eldesi ile fetal anoploidilerin Invaziv olmayan
yontemlerle prenatal tanis1 (NIPT) miimkiin olmaktadir.

v Noninvazif fetal trizomi testi (NIFTY), MPS teknolojisi ile
2011'den beri klinik olarak uygulanan bir NIPT testidir.

v" Analizinde Kullanilan Sekans Yo6ntemi Se50

v Her bir ¢ip i¢in yapilan flow-cell miktar1 NIFTY test ic¢in
1300M reads

v BGISEQ500’tin trettigi data miktar1 NIFTY icin ¢ip basina
65Gb (ORNEK BASINA DUSEN TEMIZ DATA MIKTARI
677MB) =96 ORNEK ICIN




Yontem

Kan Ornegi Alinmasi

Plasma Extrasyonu - 2 saat
Total DNA Extrasyonu - 3 saat
Kiitiphane Olusturma -1 gin
Amplifikasyon & Ol¢iim - 1 giin
Yeni Nesil Sekanslama - 2 saat
Biyoenformatik Analiz -1 giin
Raporlama

Islak lab protokolii (plazma ayirma, DNA izolasyonu, kiitiiphane
hazirlama ve yeni nesil dizileme) Tiirkiye'de gergeklestirilirken, dizileme
sonuglar1 BGI (Shenzhen, Cin) tarafindan analiz edildi ve raporlandirildi.




NIFTY)

Entegre tarama

Serum entegre test

Dortlii tarama testi

ilk 3 aylik tarama
testi

10. haftadan itibaren

15. haftadan itibaren

15. haftadan itibaren

15. haftadan itibaren

10. haftadan itibaren

CALISMA;
2013-2018 nisan ayina kadar
15.651 gebe kadin
17-54 yas aralig

10-24 gebelik haftasi

<96%
< 88%
<81%

<80%




SONUCLAR :

m 15.651 gebeden kan ornegi alindi.
m 15.279 ornek dusuk risk olarak raporlandi.
m 372 ornek yuksek risk sonucu verdi,

m Trizomi, Gonozomal anomaliler, Delesyon ve Duplikasyonlar ve 2 vaka da
maternal kanser tespit edildi.
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Trisomy Syndromes

Syndrome High Risk Amniocentesis
200 198
18 12
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Gonosomal Syndromes

High Risk Amniocentesis
6 4
21 20
20 18
21 16




Duplications and Deletions
High Risk Amniocentesis

dup(9p24.3-p11.2,45.76 M)

dup(8921.3-g23.3,23M)
dup(13914.11,2.1M)

del(5q14.1-933.2,75.35M)

dup(13933.3-g34,1.8M)-M 2 2
dup(22913.31-

gq13.32,3.32M)M 1 1

Complex abnormality(+++) 3 3

2 2
dup(13g12.11-
ql2.12,2.22M)-M 2 2
2 2
Maternal or fetal
21p22.2-p22 dup 1 1
1p36 del 2 2
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TARTISMA

v Bu ¢cahismanin sonucuna gore, Tiirkiye’de yapilan NIPT
uygulamalari ile biyokimyasal testler karsilastirildiginda
NIFTY testin %99 sensitivite ve % 99.5 spesifite ile
prenatal takipte tercih edilebilir oldugu ortaya
konmustur.

v NSGC’e¢ gore NGS teknolojisi, non-invaziv testlerde
duyarhhg en yiiksek calisma metodudur.

v' Calismalarda iilke disina gonderilen orneklerde kan
yerine plazma ayristirilarak transportunun saglanmasi
sonuca ulasmayi1 % 13 oraninda basarih kilmaktadir.



