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GIRIS

Anéploidi, bir veya daha fazla ekstra veya eksik
kromozoma sahip olarak tanimlanir ve bir hiicre-
de dengesiz bir kromozom sayisina yol agar. Her
bir kromozom yiizlerce genden olustugundan, bii-
yitk kromozomal segmentlerin kaybi veya kazani-
mi, 6nemli miktarda genetik materyali bozar ve
¢ogunlukla dogumdan sonra hayatta kalamayacak
bir yenidogan veya fetal kayip ile sonuglanir.

Her ne kadar kromozomal anormallikler 150
canli dogumun yaklasik 1’inde meydana gelse de
(1) , prevalans gebelikte daha yiiksektir, ¢iinki
anoploidi erken gebelik kaybinin biiyiik bir boli-
miini olusturmaktadir. Fetal anoploidi insidansi,
bir kadin yaslandikga artar, ancak yasina bakmak-
s1zin herhangi bir kadini etkileyebilir ve irk ya da
etnik kokene bagli degildir. Fetal anéploidi riskini
artiran diger faktorler arasinda énceki bir anop-
loid fetiisiin oykiisti ve fetal anomalilerin varlig
bulunur. Otozomal trisomiler, cinsiyet kromozom
bozukluklari ile ilgili olmayan en yaygin andploi-
dilerdir. Down sendromu (trizomi 21) bunlardan
en yaygin olanidir, 800 canli dogumda yaklasik 1’i
yayginliktadir (1) . En sik goriilen cinsiyet kromo-
zom andploidi, 500 erkekte 1 prevalansi olan Kli-
nefelter sendromudur (47, XXY). Yasayabilecek
tek monozomi Turner sendromudur (45, X).

Down sendromu vakalarinin % 95’inin kro-
mozom 21’i igeren ayrismadan kaynaklandigi
tahmin edilmektedir. Kalan vakalar translokas-
yonlardan veya somatik mozaizimden kaynak-
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lanmaktadir (2). Down sendromunun klinik pre-
zentasyonu degiskenlik gosterse de, karakteristik
yuz ozellikleri, 6grenme giicliigii, dogustan kalp
defekti (6rnegin, atriyoventrikiiler kanal defektle-
ri), intestinal atrezi, nobetler, ¢cocukluk 16semi ve
erken baslangicli Alzheimer hastaligi ile iliskilidir.
Down sendromundan etkilenen fetiisler ¢ogu kez
canli dogum olmaz; Ik trimester ile term dénem
arasinda, gebeliklerin tahmini% 43’ diigiik veya
6li dogumla sonuglanir (3). Ekonomik olarak ge-
lismis tlkelerde, Down sendromlu bireylerin or-
tanca sagkalimi su anda neredeyse 60 yildir (4).
Down sendromu riskinde artisla iligkili faktorler
arasinda daha yiiksek anne yasi, kromozom 21
iceren bir ebeveyn translokasyonu, trisomisi olan
onceki bir ¢ocuk, 6nemli ultrasonografik bulgular
ve pozitif tarama testi sonucu bulunur.

Genel olarak, andploidi tarama islemi iki grup
kisiyi tanimlar: 1) andploidili fetiis olma ris-
ki yiiksek olan pozitif bir tarama testi sonucuna
sahip olanlar ve 2) daha distik riskli tarama testi
sonucuna sahip olanlar. Tarama testi sonucu po-
zitif olan kadinlara daha yiiksek anoploidi riski
konusunda danigmanlik yapilmali ve tanisal test
secenegi sunulmalidir. Negatif test sonucu olan-
lara diisiik diizeltilmis riskleri ve diisiik reziidiiel
riskleri konusunda bilgi verilmelidir. Tarama testi
sonucu negatif olan kadinlara, andploidi i¢in ek
tarama testi yapilmamalidir, ¢iinki bu, yanlis-po-
zitif bir test sonucu i¢in potansiyelini artiracaktir.
Bir kadin negatif bir test sonucuna sahip olsa bile,
ozellikle ek bulgular ortaya ¢ikarsa (6rnegin, fetal
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Preplanplantasyon sonrasi gebe kalan anoploi-
di i¢in genetik tarama yapilan hastalara hamilelik
sirasinda andploidi taramasi ve tan1 konmalidir.

Higbir anéploidi tarama yontemi, ikiz gebelik-
lerde tekil gebeliklerde oldugu kadar kesin degil-
dir. Veriler genellikle yiiksek dereceli multifetal
gebelikler i¢in uygun olmadigindan fetal anoploi-
di i¢in serum analit taramasi tekil ve ikiz gebelik-
lerle sinirl1 tutulmalidir.

Asagidaki oneriler ve sonuglar esas olarak fi-
kir birligine ve uzman goriisiine dayanmaktadir
(Seviye C):

Anoploidi taramasi, hastanin klinik kosullari-
na, degerlerine, ilgi alanlarina ve hedeflerine uyan
temel bir karar verme temeli ile bilgili bir hasta se-
¢imi olmalidir.

Anoploidi taramasi veya tani testi, ilk dogum
oncesi ziyarette ideal olarak gebeligin baslarinda
tim kadinlara tartisiimali ve 6nerilmelidir.

Tim kadinlara, anne yas1 ne olursa olsun fetal
genetik bozukluklar i¢in andploidi tarama veya ta-
nisal test secenegi sunulmalidir.

Anoploidi igin izole edilmis bir ultrasonografik
belirleyici tespit edilirse, daha 6nce 6nerilmemigse
hastaya anoploidi taramasi yapilmalidir.

Geleneksel taramadan pozitif test sonucu alan
bazi kadinlar, kesin testlerden ziyade, cell-free
DNA taramasmin yapilmasini tercih edebilirler.
Bu yaklagim kesin tani ve tedaviyi geciktirebilir
ve andploidili bazi fetiislerin tespitinde basarisiz
olabilir.

Anoploidi i¢in goklu tarama metodolojileri ile
yapilan paralel veya eszamanli testler uygun mali-
yetli degildir ve yapilmamalidir.

Multifetal gebeliklerde, bir fetiiste fetal olim
veya anomali tespit edilirse, serum bazli andplo-
idi taramasi tegvik edilmemelidir. Bu durumlarda
hatali bir test sonucu icin 6nemli bir risk vardir.

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