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P 49| Ozetler / Abstracts

5B-80
22q11 mikrodelesyon sendromilu bireylerde bilgisayar mbanh yiz analizi programlannin bagans ve klinik bulgulann
aragonimasi

hMuhisin Elmas, Basak GoELs
Afvonkarahisar Sagitk Biimien Universitesi Tip Fakiittesi, Tibbi Genstik Anabilimay, Afyonkarahisar

Amag: Calizmanin amaa bilgisayar tabanh, yapay zeka algoritmas) ile sendrom tanis keyabilen Face2Gene isimli programim tan
koymaktaki basarsim ve glivenirligini test etmektr. 22q11.2 mikrodelesyon sendromu siddeti degisken bir kiinik spektruma
sahiptir. Sendromun spesifik dismorfik yiz bulgulan{%20), konjenital kalp defektleri (olgulann® 77'sinde], trunkus arteriosus,
Fallot tetralojisi ve vetrikiler septal defekt gibi bashca konotrunkal malformasyonlan icerir. Hastalann %75 inden fazlasinda
hipermazal konusma, beslenme ve yutma glicliglne yol acabilen palatal anomaliler [&megin yark damak, yark dudak ve
damak, veloparingeal yetersizlik) gorilir-

Gereg-Yontem: Projemizde retrospekti¥ arsiv taranarak 2014-2020 yillan arasinda poliklinigimize basvurup yapilan genetik test
senuwcu 22q11 mikredelesyon kesin tanis) koyulan hastalar calismaya dahil edilmistr. Calismamizda hastalann yiiz Gn fotograflan
Face2Gens program ile tarmnarak programin sendromu tamma bagans: tespit edilecektr. Aymca hasalann prenatal natal ve
postnatal diéneme ait yaklazk 20 civan klink parametresi aragonld.

Bulgular: 10 adet kesin tanili Down sendromlu birey ile 10 adet kesin tamb 22911 mikrodelesyon sendromiu hastanin &n yiz
fotograflan Face?Gens programina yiiklenerek analiz edildi. Bunun sonuou olarak Down sendromu ile 22g11 mikrodelesyon
sendromiu hastalarin yiiz bulzularina dayall tamda yeni nesil fenotipleme programumen{Face?Gene] anlaml bir basans:
saptandiP:0,013).

Sonug: Yeni nesil yapay zeka tabanh fenotiplerme programian tam agsindan hekimlere oldukca yol géstermektedir. Gelecekte
dneminin daha gok artacagim disinmekteyim.

Anahtar Kelimeler: 22911 mikrodelesyonu, Face2Gene

5B-81
Alport sendromiu 15 olgunun klinik wve molekiiler bulgulan
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Amag: Alport Sendromu (AS] hematlin, proteinin, senséringral isitme kayis, géz anomalileri ve ileri yasta bibrek yetersizligi ile
karakterize ilerleyici bibrek hastaligidir. Otozomal resesif ve dominant formian COLSAS/ 00444, ¥'e bagh formu ise COLFAS ile
iligkilidir- Bu galismada bu kollajen genlerinde varyant saptanan clgulann klinik ve molekiler bulgwanmin irdelenmesi amaglandi-

Gereg-Yontem: Calismaya 2018-2019 willannda pediyatrik yas grubunda hematiri ve/veya proteindriyle basvuran 'u kiz 651
erkek 15 olgu ile 27 aile bireyi dahil edildi. A5 ve nefrotik sendroma Gzgiin tasarlanmg 30 gen igeren yeni nesil dizileme paneli
vapildi. Indeks olgularda saptanan iliskili/olas iliskili varyantlann Sanger dizi analizi ile aile segregasyonu degerlendirildi.

Bulgular: Olgulann ¥iinde (%20) COL4A3'de, &inde (%27) COL4APde ve Binde (¥53) COLIASde iliskili/olas iliskili varyantiar
saptandi. COL9AYdeki c.8716G>C (p.Gly291Arg), COLAAS deki c.1706G>C (p.Gly569GIu), . 2039G>A (p.Gly6E0Asp), c. 215504
(p.Pro720GIn) ve COL4AS'deki c1285G>A (p.Gly4294rz), c2050G=A (p.GlyEE4Arg), c.3119_3120insG (p.Glul041GHfs*27),
C.3554G>4 [p.Glyl185Asp), c.3762_3763insT (p.Ghyl2G5Trpfs*33) degisimler ilk kez bu galymada gosterildi. 3 varyantn
gonadal mozaisizmi dislayamamak ile birlikte de novo degisimle olugtugu anlasikd.

Sonug: Mikroskopik hematiini veveya proteinir bulzulan ike bagvuran ve iler yasta bébrek yetersizligi gelisebilen AS olgulannda
genetik etyopatogenszin aydinlatdmas ozellikle ailevi oclgularda etkilenmis bireylern Kinik bulgular baslamadan izlems
abnmasina faydall olacakbr. Aynca calismamizda ASye neden oldugu saptanan 9 yeni varyant kollajen genlerinin genotip-
fenotip bilgisine katkl saglayacakor.

Anahtar Kelimeler: Alport sendromu, novel varyant



