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Giris

Diploid kromozom sayisinda artis veya eksilme olmasi durumuna andploidi ad1
verilir. Kromozom sayisinda artis olmasi durumu trizomilere yol agarken, eksil-
me olmasi durumunda ise monozomilerle karsilasilir. Fetal anoploidi insidansi
her ne kadar yas ile artiyor olsa da her yastaki kadini etkileyebilir ve irk ve etnik
kokenden bagimsizdir. Klinik olarak fetal andploidi taramasi yaklagik olarak
30 yildir yapilabilmektedir. Bu siire igerisinde, andploid fetiislerin saptanma ve
kromozomal anormalliklerin belirlenme oraninda dramatik iyilesme oldu.

Kromozomal anormallikler canli dogum, fetal 6liim ve gebelik terminasyon-
lar1 dahil tim dogumlarin %0.4 (1/250)’tinti etkilemektedir [1]. Trizomi 21, va-
kalarin %50den fazlasini olustururken, trizomi 18 %15 ve trizomi 13 %5 siklikta
goriiliir. Geride kalan grubun %12’sini ise 45, X ve 47, XXX, XXY ve XYY gibi
seks kromozom anormallikleri olusturmaktadir. Geride kalan %18’lik kisim ise
mozaisizm, yapisal degisiklikler veya maternal serum taramasiyla giiniimiizde
saptanamayan kromozomal anormalliklerden olusmaktadir.

Trizomi 21 ile dogan bireyler uzun siire hayatta kaldigindan ve diger trizo-
milerden daha sik goriildiigiinden, anéploidi tarama programlarinin odak nok-
tasini trizomi 21’in saptanmasi olusturmaktadir. Trizomi 21, her ne kadar 500
gebelikten birini etkiliyor olsa da fetal kayiplar ve gebelik terminasyonlar1 da
hesaba katildiginda canli dogum prevalansi 1/740 olmaktadir [2]. Trizomi 18 ile
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