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Non-invazif prenatal tarama (NIPT), gebelik sirasinda maternal kandan
fetiise ait genetik anormallikleri belirlemeye yonelik yapilan bir testtir. NIPT,
maternal plazma i¢inde dolasan hiicre icermeyen serbest fetal DNAdan (circu-
lating cell free fetal-ccfIDNA) fetiise ait bir takim genetik anormallikleri 6ngor-
meye yonelik bir testtir(1). Pek ¢ok tilkede, trizomi 21 (Down sendromu), 18
(Edward sendromu) ve 13 (Patau sendromu) i¢in tarama rutin dogum oncesi
takiplerin bir parcasi olarak sunulmaktadir. Bu, kombine tarama (ense kalinli-
g1, gebelikle iliskili plazma protein A (PAPP-A), insan koryonik gonadotropin
B (BHCG) ve anne yas1) kullanilarak gebeligin ilk tremesterinde veya dortlii ta-
rama ( HCG, konjuge olmayan 6striol, a-fetoprotein ve inhibin A) kullanila-
rak ikinci tremesterde yapilmaktadir. Bu testlerde yiiksek risk saptanan gebele-
re koryonik villus 6rneklemesi veya amniyosentez invaziv testlerinin yapilmasi
onerilmektedir. Bu invaziv prosediirlerin diisiige yol agma riski bulunmakta-
dir(2). NIPT bu riskleri ortadan kaldirmaya yonelik gelistirilmekte olan en yeni
tarama araci olarak giincel prosediirler arasinda yerini almaya baglamistir.

SIRKULE(SERBEST) FETAL DNA

Gebelikte, gelismekte olan fetiise ait hiicre dig1 serbest DNA (cffDNA), erkek
fetiis tasiyan gebelerin plazmasinda Y kromozoma ait DNAnin tespit edilmesi
ile bulunmustur(1) ccfDNAnin kaynag: plasentanin sinsityotrofoblast tabaka-
sidir(3). Bir yil sonra Lo ve ark., fetal DNA konsantrasyonunun maternal plaz-
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tespitini zorlagtiran homolog psddojenlere sahip genler, en 6nemlisi CYP21A2
ile iligkili konjenital adrenal hiperplazide(95) RMD vyaklagimlarinin aksine,
RHD Kklinik olarak uygulanmaktadir ve Duchenne muskiiler distrofi(96), spi-
nal muskiiler atrofi(97) ve kistik fibrozis(98) hastaliklari i¢in NIPT hizmetleri
artik Birlesik Krallik Saglik Sisteminde mevcuttur.

Son zamanlarda, dPCR ve NGS gibi gelismis teknolojiler yiiksek hassasiyet-
leri ve maternal plazma DNAsindan tiim fetal genomu ag18a ¢ikarma olanaklar1
nedeniyle NIPT nin klinik uygulamasina izin vermislerdir. Gelecekte, bu yon-
temlerin anneden miras alinan mutasyonlar1 da tespit edebilmesi beklenmek-
tedir(99,100). cffDNAda tiim fetal genom izlenebilmektedir ve genom sekans-
lama metodolojileri, ticari saglayicilarin, cinsiyet kromozom anormallikleri,
NOT’lar ve CNV sendromlar1 dahil olmak iizere daha genis bir fetal genetik
anormallik yelpazesini rapor etmesine izin vermistir. Yeni gelisen teknoloji
ile NIPT ile babadan kalitilanlar dahil olmak tizere monogenik hastaliklarin
tiimiine yonelik 6n tarama imkaninin ailelere sunulmas: gelecek vizyonlar
icinde yerini almaya baglamistir. Kiigtik CN'V’lerin tespiti ve yorumlanmasi-
nin agikliga kavugmasi ile tiim genom sekanslama tabanli NIPT yaklagiminin
prenatal takiplerde hekim ve danigan arasindaki belirsizlikleri en aza indirmesi
umulmaktadir.
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