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ÖZET 

Tilin genom SNP (Single Nucleotide Polimorphism, SNP) genotipleme, bağlantı analizi ve ilişkilendirme çalışmalarında kullanılan 
etkin bir yöntemdir. Bu yöntem ile her bir SNP'e ait allel frekans dağılımı ve sinyal yoğunluğu elde edilebildiğinden, kopya sayısı 
değişikliklerinin (Copy Number Variation, CNV) bilgisayar destekli olarak belirlenmesinde de yaygın olarak kullanılmaya 
başlanmıştır. Bu çalışmada, akraba evliliği yapmış ve çekinik geçişli bir progresif epilepsi türüne sahip bir ailede bağlantı analizi 
amacıyla gerçekleştirilmiş olan tüm genom SNP genotipleme verisi CNV açısından da değerlendirilmiştir. Tüm genom SNP 
genotipleme aynı aileden 8 çocuk (6 etkilenıniş ve 2 etkilenmemiş) ve bu çocukların etkilenmemiş ebeveynlerinde HumanCytoSNP-
12 BeadChip kiti (Illumina) kullanılarak gerçekleştirilmiştir. Bu bireylere CNV analizi uygulandığında sağlıklı olarak rapor edilen 
bireyin 21 . kromozomunda trizomi olduğu tespit edilmiştir. Haplotip incelemesine dayalı olarak geliştirilen yeni teknik ile 
trizominin matemal kaynaklı olduğu gösterilmiştir. Bu çalışmamızda, SNP array veri analizi trizomilerde ebeveyn etkisinin 
gösterilebileceği yeni ve etkin bir yöntem olarak sunulmuştur. 
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ABSTRACT 

Whole genome SNP (Single Nucleotide Polymorphism, SNP) genotyping is a well-established tool for linkage studies and 
association analysis. This tool offers further advance in detecting copy number variations (CNVs), since allele frequencies and 
signal intensities can be analyzed simultaneously using well-established algorithms with graphical outputs. In this study, SNP 
based CNV analysis has been performed for a consanguineous pedigree afflicted with a recessive form of progressive epilepsy. 
6 affected, 4 unaffected sibs and their unaffected parents have been genotyped using Illumina Human HumanCytoSNP-12

BeadChip (300K). lnterestingly, in CNV analysis we have revealed trisomy of chromosome 21 who was reported to be unaffected 
for the neurological condition. A haplotype based strategy using genotyping data from parents and the trisomic child revealed 
matemal inheritance of the extra chromosomal copy. Herein, we present an effective novel approach for parent of origin detection 
in trisomies. 
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TARTIŞMA 

Bu çalışmada orjinalinde bağlantı analizi yapılmak üzere 

tüm genom genotiplemesi yapılmış olan bir ailenin verisi 

kullanılmıştır. Progresif epilepsi fenotipi açısından sağlıklı 

olarak rapor edilen bir çocukta SNP verisinin çok yönlü kullanımı 

sayesinde öncelikle Trizomi 21 tespit edilmiştir. Daha sonra ise 

bu bireyin ve ebeveynlerinin kromozom 21 'e ait genotip verisi 

özel olarak filtrelenerek ve frekans bazlı genotip analizi yapılarak 

trizomi 21 için ebeveyn etkisi tespit edilebilmiştir. 

Geliştirdiğimiz yöntem sadece trizomi 21 için değil tüm 

trizomiler için kolaylıkla uygulanabilir. Trizominin kaynağı 

etkin bir şekilde tespit edildiğinde yaşam koşulları, yaş gibi 

kriterlerin trizomi oluşumunda etkileri incelenebilir. 

SONUÇ 

Bu çalışmada sonuç olarak trizonıilere özgü ebeveyn etkisinin 

tespit edilebilmesi için SNP array yöntemine dayalı hızlı ve 

kolay bir yöntem geliştirilmiştir. 
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