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Cinsiyet gelisim bozuklugu (CGB) cinsiyet kromozom bozuklarina bagli CGB, 46,XX CGB ve 46,XY CGB
olmak dzere 3 ana gruba ayrilir. CGB’ye dogru tani konulmasi cinsiyet se¢imi ve olgunun yénetimi
acisindan 6nemlilik arz eder. Erken donemde yapilan yanlisliklar ve tanida gecikme cocuk ve ailesi
icin ciddi ve bazen geri donislimsiiz tibbi ve sosyal sorunlara neden olabilir.CGB’li olan olgularda
dogru taniya yonelmek icin oncelikle hastanin cinsiyet kromozom kompozisyonun ve SRY gen
varhginin bilinmesi blylk 6nem tasir. Ayrica kromozomal cinsiyet tayini yapildiktan sonra, belirtilen
siniflandirmaya goére ayirici tani gergeklestirilmeli ve kesin tani igin 6n tanilar arasindaki sik gorilen
etiyolojilerden baslayarak molekiiler analizler yapilmalidir.(1)Konvasiyonel koromozom analizi normal
ve bilinen molekiiler genetik nedenlerin CGB li olgularda galisiimasina ragmen halen %50 olguda
genetik tani konulamamaktadir.(2) Genom boyunca olan kopya sayisi degisiklerinin de CGB’ye neden
oldugu gosterilmistir. Ayrica kopya sayisi degisiklerinin analizi ile etiyolojiden sorumlu yeni gen
kesifleri olanakli hale gelmistir.(3) .Bu calisma ile klasik kromozom yapisi normal saptanan CGB tanisi
alan hastalarin etiyolojisinin aydinlatiimasi icin Mikroarray (SNP array) yontemi kullanilarak kopya
sayisi degisiklikleri ve mutasyon analizlerinin tespiti ve klinik varyasyonlar ile iliskilendirilmesi
amaclanmaktadir.. Bu ¢alismaya Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrin Bilim Dal’nda izlenen
daha 6nce klinik olarak CGB nedeni ile halen izlemde olan hastalar alinacaktir. Hastalarin
demografik ve klinik verileri arsiv dosyalarindan elde edilecektir.Gonilli onam formu alinarak
calismaya katilmayi kabul eden olgulardan bir tiip kan alinarak mikroarray calismasina alinacaktir.
Saptanan farkli klinik 6zellikler ve farkl genetik 6zellikler ortaya konacaktir.



