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GİRİŞ

Canlı doğan bebekler arasında en yaygın kromozomal anormallik olan 
Down Sendromu veya Trizomi 21, bir dizi konjenital malformasyonla ilişkili 
genetik bir bozukluktur. Down sendromu, anormal hücre bölünmesi sonucun-
da gelişmektedir. Genellikle, farklı fiziksel özellikler ve bir dereceye kadar bi-
lişsel yetersizlikle karakterizedir. Bu bebekler, normal bebeklerin hücrelerinde 
2 adet olması gereken 21. kromozomun 3 adet olması ile doğarlar. Kromozom 
21, 48 milyon nükleotid ile en küçük insan otozomudur ve insan genomunun 
neredeyse% 1–1,5‘ini gösterir. Down sendromu, vücutta yapısal ve fonksiyo-
nel değişiklikler ile karakterize edilen bir hastalıktır. Down sendromlu hastalar 
aynı zamanda birçok başka konjenital anomaliyi de gösterir. Fenotiplerin kro-
mozom 21‘in belirli bölgelerine eşlenmesi, Down sendromunun fenotipik özel-
liklerine hangi genlerin katkıda bulunduğunu belirlemeye ve böylece patoge-
nezini anlamaya izin vermektedir. Down sendromunun temelde üç sitogenetik 
formu vardır: serbest trizomi 21, mozaik trizomi 21 ve robertsonian translo-
kasyon trizomi 21. Prenatal ve postnatal testler, aynı patolojiyi sergileyen fark-
lı vakaları teşhis etmek için yaygın olarak kullanılmaktadır. Erken klinik tanı, 
hasta prognozu için son derece önemlidir.

Noninvazifi prenatal taramai olarak da bilinen prenatal hücre içermeyen 
DNA (cfDNA) taraması, fetustaki belirli kromozomal anormallikleri taramak 
için kullanılan bir yöntemdir. CffDNA genellikle gelişmekte olan bebeğin (fe-
tüs) genetik yapısını yansıtır. Son yıllarda, maternal kanda yer alan ve genel-
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negatif kadınların yaklaşık % 40’ı D negatif bir fetüs taşır ve bu nedenle anti-D 
profilaksisi gerektirmez. Anti-D bir insan kanı ürünüdür ve bu nedenle ihti-
yacı olmayan kadınlarda kullanımının azaltılması, NHS harcamalarının yanı 
sıra hepatit C ve prion tipi hastalıklara 9 potansiyel maruziyeti azaltacaktır. 28. 
haftada fetal D durumunun güvenilir analizi için yüksek verimli bir yöntem, 
yakın zamanda 10 tanımlanmıştır ve şimdi zorluk, teknolojiyi hamileliğin er-
ken dönemlerinde rutin kullanım için iyileştirmek ve böylece gereksiz anti-D 
uygulamasından kaçınmaktır (24,25).

SONUÇ

cffDNA testi ileri düzeyde bir prenatal tarama testidir, pozitif sonuçlari 
mutlaka tanısal teste yönlendirilmelidiri. Maternal plazmada hücresiz DNA›-
nın izlenmesi, preeklampsinin başlangıcını ve doğum eyleminin başlangıcının 
tahmin edilmesine yardımcı olabilmektedir. Bununla birlikte, karmaşık gebelik 
hastalıklarının doğum öncesi taramasında hücresiz DNA‘nın kullanımı araştı-
rıcı olmaya devam etmektedir. Bu gebelik komplikasyonlarının patolojik me-
kanizmaları genellikle heterojendir. Bir hastalık biyobelirteci olarak hücresiz 
fetal DNA‘nın uygulanmasını iyileştirmek için bu komplikasyonların etiyolo-
jilerinin daha iyi anlaşılması gerekmektir. Güvenli olması (diğer non invazif 
tarama testlerine göre saptama oranının yüksek, yanlış pozitifliğini düşüki ol-
ması) nedeniyle tarama testi olarak kullanımı girişimsel işlem sayısını ve fetal 
kayıp riskini azaltmada faydalıdır. Bu gerçekler göz önünde bulundurularak, 
ikiz gebeliklerde fetal fraksiyonun doğru şekilde belirlenmesi için kromozom 
seçici dizilemenin kullanılması önerilmektedir. Düşük riskli popülasyon için, 
maliyet-etkinlik ilişkisi cdDNA tabanlı testlere uygun değildir. Birincil taramai 
aracıi olarak yaygın kullanılabilmesii ve tanısali biri testi olabilmesii için daha 
çok veri ve klinik deneyimei ihtiyaç bulunmaktadır.
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