Who Should Undergo PGT? In Which Situations Is PGT
Recommended?

Couples Carrying Genetic Diseases: If a couple is at risk of carrying a specific genetic disease, it
should not be decided immediately to perform PGT. Before planning IVF treatment, they should
consult a genetic center.

Prevention of Recurrent Pregnancy Losses: For families experiencing recurrent pregnancy losses
—especially at advanced maternal age—PGT-A may offer a chance for a healthy pregnancy.
However, the causes of recurrent pregnancy loss should first be investigated.

Advanced Maternal Age: As maternal age increases, the risk of chromosomal abnormalities also
increases. In such cases, chrommosomal abnormalities in embryos can be evaluated using PGT-A. It
is especially recommmended for women over the age of 35.

Structural Chromosomal Rearrangements: When one of the parents carries a structural
chromosomal rearrangement, embryos can be analyzed using the PGT-SR (Structural
Rearrangements) method.

Improving the Effectiveness of Fertility Treatments: When combined with assisted reproductive
techniques such as in vitro fertilization (IVF), PGT can increase the chance of pregnancy by
selecting healthy embryos. Therefore, it is recommmended in cases of repeated IVF failure.

Severe Male Factor: In identified cases, the risk of numerical chromosomal abnormalities is
increased. PGT-A is recommended.

Detection of Chromosomal Abnormalities in Previous Pregnancies: Families should be provided
with detailed information. Many chromosomal changes detected during pregnancy do not lead to
a significantly increased risk in subsequent pregnancies. Therefore, based on the identified
change, families should receive counseling from an experienced healthcare professional.

Carrier Status for Cancer, Neurodegenerative Diseases, and Inherited Cardiac Diseases:
Families may not wish to pass on variants that predispose to serious diseases affecting quality of
life. In such cases, testing can be planned to select embryos that do not carry these variants.
HLA-Matched Sibling: Families who have a child with a condition such as leukemia or another
disease requiring bone marrow transplantation may choose an HLA-matched baby so that stem
cells can be used for the affected child when needed.

Preimplantation Genetic Testing (PGT) allows genetic disorders to be identified before embryos
are transferred to the uterus and enables the selection of healthy embryos that do not carry these
disorders. The test, which is commonly described by the public as “filtering out bad genes,” actually
works as follows: biopsies are taken from all embryos, and through genetic analysis, the healthy
embryos are identified and selected for transfer. No treatment is performed on the embryo itself.
Today, worldwide, treating embryos—or even conducting research on embryos that will not be
used—is not legally permitted. However, rapid advances in genetic science may change this
situation in the near future, and embryo-based treatments may become a topic of discussion.

IVF combined with PGT is a highly successful and reassuring method that enables families to take
home healthy babies when the indications are correctly defined. If there is a known genetic
disease in the family, testing can be specifically planned for that condition. However, with current
technologies, if a family is considering PGT for any reason, performing expanded genetic screening
of both partners beforehand and identifying risks for other possible genetic diseases—and
including these in embryo testing—can significantly reduce the likelihood of having a child with a
genetic disorder.

It should be remembered that natural conception is always the preferred and healthiest process
when no risks are present. Undergoing IVF solely to achieve a “healthier” pregnancy when there is
no medical indication is not appropriate. Every pregnancy carries certain risks, and no one can
guarantee that a baby will be born 100% healthy—this applies to both natural and IVF pregnancies.
However, advanced prenatal follow-up methods, detailed screenings during pregnancy, and
carrier screenings performed before pregnancy can significantly reduce the risk of disease in the
baby.

Prof. Dr. Gulay Ceylaner
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PGT Nedir, Ne Zaman Yapilir?

Preimplantasyon Genetik Tani (PGT), tlp bebek tedavisi sirasinda embriyolarda “ailede bilinen tek
gen hastaliklan” icin ve/veya “kromozomal anormallikleri” tespit etmek icin yapilan bir testtir.
PGT, embriyo transferinden 6nce genetik olarak saglikli embriyolarin secilmesini saglar. Ailedeki
genetik risklere gore her aile icin farkl PGT testleri 6zel olarak gelistirilmistir:

PGT Setup Calismasi:

PGT Setup galismasi, laboratuvarda genetik analiz icin gereken altyapinin olusturulmasi ve hastaya
Ozel test tasariminin yapilmasi strecidir. Ailede var olan genetik degisikligin kromozom giftlerinden
hangisinde oldugunu ayirmamizi saglayan calismalardir. Bu sebeple bazen eslerin anne ve
babasindan bazen ailede hasta olan diger bireylerden &érnek alinmasi gerekebilmektedir. Bu
calismalar yapilmadan genetik degisikligin anneden gelen kromozomda mi babadan gelen
kromozomda mi oldugu ayrilamamakta ve bu sebeple embriyolarda da saglikli embriyonun secimi
yapilamamaktadir. Bu ¢alisma sirasinda:

o Hasta ve aile 6ykusuU dikkate alinarak genetik hastaliklarin analizi icin hazirlik yapilr.

« ilgili genetik analiz ydntemleri belirlenir.

¢ Monogenik hastaliklar igin test spesifik olarak tasarlanir.

PGT Setup c¢alismasi, testlerin dogru sonuglar vermesi ve hastaya 6zel risklerin etkin bir sekilde
yonetilmesi icin kritik bir adimdir.

PGT-M (Monogenik Hastalik Tanisi Amach):

PGT-M, aile 6ykusunde genetik bir hastalik bulunan bireylerde, embriyolarda bu hastaligin varligini
tespit etmek igin yapllir. Bu test igin dnce aile ile gorusultp ailedeki riskler belirlenir. Esler arasinda
akrabalik olan aileler basta olmak Uzere tum ailelere bize gelmelerine neden olan hastalik disinda
baska bir hastalik icin de riskleri olup olmadigini degerlendirmek icin yapilabilecek ek testlerin
bilgisi verilir. Bu ek testleri istemeyen aileler icin bize bildirilen genetik hastaliga yonelik én
calismalar yapilir. O aileye 6zel bir calisma stratejisi olusturulur. PGT-M ¢alismasi yapilirken hem
ailede var olan hastalik sebebi olan varyanta bakilmaktadir. Hem de bu gene yakin markerlar
belirlenerek testin guvenilirligi artirilmaktadir. Bu markerlari belirleyebilmek icin aileye yukarida
detaylari verilen “setup” calismasi yapilmasi gerekmektedir.

PGT-M c¢alismasi normal olan embriyolara anéploidi testi (PGT-A) uygulanir.

PGT-A (Anoploidi Taramasi Amagh):

PGT-A, embriyolarda kromozom sayisal anomalilerini (6rnegdin, Trizomi 21 — Down sendromu gibi
fazla kromozom olmasi veya eksik bir/birkag kromozom olmasi durumunu) tespit etmek igin
kullanilir. Andploidi, gebelik kayiplarina, embriyonun yasamla bagdasmamasina veya dogumda
ciddi saglik sorunlarina neden olabilen bir genetik degisikliktir.

Eslerden birisinde Robertson tipi translokasyon oldugu zaman da bu ydntem kullanilir.
Kromozomlarin sayisal olarak normal olup olmadigina bakilir. Ancak bu durumda ek olarak basta
anormal baslayip sonra kurtulmus olan embriyolari ayirmak ve translokasyona dahil olan
kromozomlar igin birisinin anneden digerinin babadan geldigini test etmek icin bu iki kromozoma
“uniparental dizomi” testi yapilmasini da énermekteyiz. Embryolardan bu testi yapmak icin bir
hazirlik galismasi (Setup ¢alismasi ) yapilmasi gerekmektedir. Trizomi veya monozomiden kurtulma
asamasinin embriyo gelisiminde tam olarak hangi dénemde oldugu bilinmemektedir. Bu sebeple
ihtimal dUsuk de olsa bu testin yapilmasi dnerilmektedir. Tup bebek sirasinda bu testi yaptirmak
istemeyen ailelere gebelik olusmasi durumunda dogum oncesi tani (Amniyosentez veya koryon
villus 6rneginden) ve bu sirada UPD ¢alismasi da yapilmasi mutlaka onerilir.

PGT-SR (Yapisal Yeniden Dlizenleme Calismasi):

Dengeli translokasyon taslyicisi veya inversiyon taslyicisi olan bireylerde, embriyolarda olabilecek
kUguk kayip ve kazanclari degerlendirmek igin yapilan bir testtir. Bu test ebeveynlerden birisinde
yapisal bir kromozomal degisiklik varsa 6ncelikle 6nerilmektedir.

Kombine PGT (Monogenik Hastalik ve Anéploidi Taramasi):

Hem kromozomal anomaliler hem de ailede risk yaratan monogenik hastalik/hastaliklar taranir.
Kromozom hastaliklar tup bebek ¢alismalarinda her zaman karsimiza ¢ikabilir. Normal yolla olan
gebeliklerde spontan olarak elenen bazi kromozomal degisiklikler tup bebek gebeliklerinde
embriyolarda var olabilir. Ailede bir tek gen hastaldi riski varsa bunun riski daha yUksek oldugu icin
embriyolar dnce bu hastalik i¢in taranir (PGT-M). Tek gen hastaligi tasimayan yani PGT-M calismasi
normal olan embriyolara andploidi testi (PGT-A) uygulanir.

PGT-HLA (HLA Tiplendirmesi Amach):

Nakil icin uygun doku tipine sahip embriyo secimini saglar. Ozellikle kardesten kardese nakil
dusunulen durumlar i¢in yani evde var olan hasta gocuk ile doku uyumu olan embriyonun segimi
icin kullantlir.

PGT-M-HLA:

Hem ailede risk yaratan monogenik hastalik/hastaliklarin hem de HLA tiplendirmesinin ayni anda
yapilmasini saglayan 6zel bir testtir. Bu testte hem ailede var olan hastalik icin PGT-M ¢alismasi
yapilir. Hem de bu hastaligi tasimayan embriyolardan doku uygunlugu olan embriyonun segimi

yapilir.

Preimplantasyon Genetik Testi (PGT) Nasil Yapilir?
Surec Nasil isler?

Preimplantasyon Genetik Testi (PGT) genellikle asagidaki adimlari iceren bir siirectir:
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Yumurta elde Embriyo 5.GUn Hucre Genetik Saghklh Rahme
edilmesi ve Gelisimi Biyopsisi Analiz Embriyolarin Transfer
hazirlik asamalari Secimi

insan icin Saglik,
Saghk icin Bilim!
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