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Canli dogan bebekler arasinda en yaygin kromozomal anormallik olan
Down Sendromu veya Trizomi 21, bir dizi konjenital malformasyonla iliskili
genetik bir bozukluktur. Down sendromu, anormal hiicre boliinmesi sonucun-
da gelismektedir. Genellikle, farkli fiziksel 6zellikler ve bir dereceye kadar bi-
ligsel yetersizlikle karakterizedir. Bu bebekler, normal bebeklerin hiicrelerinde
2 adet olmasi gereken 21. kromozomun 3 adet olmasi ile dogarlar. Kromozom
21, 48 milyon niikleotid ile en kiigiik insan otozomudur ve insan genomunun
neredeyse% 1-1,5‘ni gosterir. Down sendromu, viicutta yapisal ve fonksiyo-
nel degisiklikler ile karakterize edilen bir hastaliktir. Down sendromlu hastalar
ayn1 zamanda bir¢ok bagka konjenital anomaliyi de gosterir. Fenotiplerin kro-
mozom 21‘in belirli bolgelerine eslenmesi, Down sendromunun fenotipik 6zel-
liklerine hangi genlerin katkida bulundugunu belirlemeye ve bdylece patoge-
nezini anlamaya izin vermektedir. Down sendromunun temelde ii¢ sitogenetik
formu vardir: serbest trizomi 21, mozaik trizomi 21 ve robertsonian translo-
kasyon trizomi 21. Prenatal ve postnatal testler, ayni patolojiyi sergileyen fark-
I1 vakalari teshis etmek i¢in yaygin olarak kullanilmaktadir. Erken klinik tanu,
hasta prognozu i¢in son derece dnemlidir.

Noninvazifi prenatal taramai olarak da bilinen prenatal hiicre icermeyen
DNA (cfDNA) taramasi, fetustaki belirli kromozomal anormallikleri taramak
i¢in kullanilan bir yontemdir. CADNA genellikle gelismekte olan bebegin (fe-
tiis) genetik yapisini yansitir. Son yillarda, maternal kanda yer alan ve genel-
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negatif kadinlarin yaklasik % 40’1 D negatif bir fetiis tasir ve bu nedenle anti-D
profilaksisi gerektirmez. Anti-D bir insan kani iiriiniidiir ve bu nedenle ihti-
yact olmayan kadinlarda kullaniminin azaltilmasi, NHS harcamalarinin yani
sira hepatit C ve prion tipi hastaliklara 9 potansiyel maruziyeti azaltacaktir. 28.
haftada fetal D durumunun giivenilir analizi i¢in yiiksek verimli bir yontem,
yakin zamanda 10 tanimlanmustir ve simdi zorluk, teknolojiyi hamileligin er-
ken donemlerinde rutin kullanim i¢in iyilestirmek ve boylece gereksiz anti-D
uygulamasindan kaginmaktir (24,25).

SONUC

cffDNA testi ileri diizeyde bir prenatal tarama testidir, pozitif sonuglari
mutlaka tanisal teste yonlendirilmelidiri. Maternal plazmada hiicresiz DNA>-
nin izlenmesi, preeklampsinin baglangicini ve dogum eyleminin baglangicinin
tahmin edilmesine yardimci olabilmektedir. Bununla birlikte, karmagik gebelik
hastaliklarinin dogum 6ncesi taramasinda hiicresiz DNA'nin kullanimi arasti-
rict olmaya devam etmektedir. Bu gebelik komplikasyonlarinin patolojik me-
kanizmalar1 genellikle heterojendir. Bir hastalik biyobelirteci olarak hiicresiz
fetal DNA'nin uygulanmasini iyilestirmek i¢in bu komplikasyonlarin etiyolo-
jilerinin daha iyi anlagilmasi gerekmektir. Giivenli olmasi (diger non invazif
tarama testlerine gore saptama oraninin yiiksek, yanls pozitifligini diisiiki ol-
mas1) nedeniyle tarama testi olarak kullanimi girisimsel islem sayisini ve fetal
kayip riskini azaltmada faydalidir. Bu gercekler géz 6ntinde bulundurularak,
ikiz gebeliklerde fetal fraksiyonun dogru sekilde belirlenmesi i¢in kromozom
secici dizilemenin kullanilmas: 6nerilmektedir. Diigiik riskli popiilasyon igin,
maliyet-etkinlik iliskisi cdDNA tabanli testlere uygun degildir. Birincil taramai
aracii olarak yaygin kullanilabilmesii ve tanisali biri testi olabilmesii i¢in daha
ok veri ve klinik deneyimei ihtiya¢ bulunmaktadir.
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