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İlkan KAYAR1

11 FETAL ANOMALİ TARAMA 
TESTLERİ

GIRIŞ
Anöploidi, bir veya daha fazla ekstra veya eksik 
kromozoma sahip olarak tanımlanır ve bir hücre-
de dengesiz bir kromozom sayısına yol açar. Her 
bir kromozom yüzlerce genden oluştuğundan, bü-
yük kromozomal segmentlerin kaybı veya kazanı-
mı, önemli miktarda genetik materyali bozar ve 
çoğunlukla doğumdan sonra hayatta kalamayacak 
bir yenidoğan veya fetal kayıp ile sonuçlanır.

Her ne kadar kromozomal anormallikler 150 
canlı doğumun yaklaşık 1’inde meydana gelse de 
(1) , prevalans gebelikte daha yüksektir, çünkü 
anöploidi erken gebelik kaybının büyük bir bölü-
münü oluşturmaktadır. Fetal anöploidi insidansı, 
bir kadın yaşlandıkça artar, ancak yaşına bakmak-
sızın herhangi bir kadını etkileyebilir ve ırk ya da 
etnik kökene bağlı değildir. Fetal anöploidi riskini 
artıran diğer faktörler arasında önceki bir anöp-
loid fetüsün öyküsü ve fetal anomalilerin varlığı 
bulunur. Otozomal trisomiler, cinsiyet kromozom 
bozuklukları ile ilgili olmayan en yaygın anöploi-
dilerdir. Down sendromu (trizomi 21) bunlardan 
en yaygın olanıdır, 800 canlı doğumda yaklaşık 1’i 
yaygınlıktadır (1) . En sık görülen cinsiyet kromo-
zom anöploidi, 500 erkekte 1 prevalansı olan Kli-
nefelter sendromudur (47, XXY). Yaşayabilecek 
tek monozomi Turner sendromudur (45, X).

Down sendromu vakalarının % 95’inin kro-
mozom 21’i içeren ayrışmadan kaynaklandığı 
tahmin edilmektedir. Kalan vakalar translokas-
yonlardan veya somatik mozaizimden kaynak-

lanmaktadır (2). Down sendromunun klinik pre-
zentasyonu değişkenlik gösterse de, karakteristik 
yüz özellikleri, öğrenme güçlüğü, doğuştan kalp 
defekti (örneğin, atriyoventriküler kanal defektle-
ri), intestinal atrezi, nöbetler, çocukluk lösemi ve 
erken başlangıçlı Alzheimer hastalığı ile ilişkilidir. 
Down sendromundan etkilenen fetüsler çoğu kez 
canlı doğum olmaz; İlk trimester ile term dönem 
arasında, gebeliklerin tahmini% 43’ü düşük veya 
ölü doğumla sonuçlanır (3). Ekonomik olarak ge-
lişmiş ülkelerde, Down sendromlu bireylerin or-
tanca sağkalımı şu anda neredeyse 60 yıldır (4). 
Down sendromu riskinde artışla ilişkili faktörler 
arasında daha yüksek anne yaşı, kromozom 21 
içeren bir ebeveyn translokasyonu, trisomisi olan 
önceki bir çocuk, önemli ultrasonografik bulgular 
ve pozitif tarama testi sonucu bulunur.

Genel olarak, anöploidi tarama işlemi iki grup 
kişiyi tanımlar: 1) anöploidili fetüs olma ris-
ki yüksek olan pozitif bir tarama testi sonucuna 
sahip olanlar ve 2) daha düşük riskli tarama testi 
sonucuna sahip olanlar. Tarama testi sonucu po-
zitif olan kadınlara daha yüksek anöploidi riski 
konusunda danışmanlık yapılmalı ve tanısal test 
seçeneği sunulmalıdır. Negatif test sonucu olan-
lara düşük düzeltilmiş riskleri ve düşük rezüdüel 
riskleri konusunda bilgi verilmelidir. Tarama testi 
sonucu negatif olan kadınlara, anöploidi için ek 
tarama testi yapılmamalıdır, çünkü bu, yanlış-po-
zitif bir test sonucu için potansiyelini artıracaktır. 
Bir kadın negatif bir test sonucuna sahip olsa bile, 
özellikle ek bulgular ortaya çıkarsa (örneğin, fetal 
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Preplanplantasyon sonrası gebe kalan anöploi-
di için genetik tarama yapılan hastalara hamilelik 
sırasında anöploidi taraması ve tanı konmalıdır.

Hiçbir anöploidi tarama yöntemi, ikiz gebelik-
lerde tekil gebeliklerde olduğu kadar kesin değil-
dir. Veriler genellikle yüksek dereceli multifetal 
gebelikler için uygun olmadığından fetal anöploi-
di için serum analit taraması tekil ve ikiz gebelik-
lerle sınırlı tutulmalıdır.

Aşağıdaki öneriler ve sonuçlar esas olarak fi-
kir birliğine ve uzman görüşüne dayanmaktadır 
(Seviye C):

Anöploidi taraması, hastanın klinik koşulları-
na, değerlerine, ilgi alanlarına ve hedeflerine uyan 
temel bir karar verme temeli ile bilgili bir hasta se-
çimi olmalıdır.

Anöploidi taraması veya tanı testi, ilk doğum 
öncesi ziyarette ideal olarak gebeliğin başlarında 
tüm kadınlara tartışılmalı ve önerilmelidir.

Tüm kadınlara, anne yaşı ne olursa olsun fetal 
genetik bozukluklar için anöploidi tarama veya ta-
nısal test seçeneği sunulmalıdır.

Anöploidi için izole edilmiş bir ultrasonografik 
belirleyici tespit edilirse, daha önce önerilmemişse 
hastaya anöploidi taraması yapılmalıdır.

Geleneksel taramadan pozitif test sonucu alan 
bazı kadınlar, kesin testlerden ziyade, cell-free 
DNA taramasının yapılmasını tercih edebilirler. 
Bu yaklaşım kesin tanı ve tedaviyi geciktirebilir 
ve anöploidili bazı fetüslerin tespitinde başarısız 
olabilir.

Anöploidi için çoklu tarama metodolojileri ile 
yapılan paralel veya eşzamanlı testler uygun mali-
yetli değildir ve yapılmamalıdır.

Multifetal gebeliklerde, bir fetüste fetal ölüm 
veya anomali tespit edilirse, serum bazlı anöplo-
idi taraması teşvik edilmemelidir. Bu durumlarda 
hatalı bir test sonucu için önemli bir risk vardır.

Anahtar Kelimeler: Down sendromu, fetal 
anomali, prenatal tanı.
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