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Giriş
Diploid kromozom sayısında artış veya eksilme olması durumuna anöploidi adı 
verilir. Kromozom sayısında artış olması durumu trizomilere yol açarken, eksil-
me olması durumunda ise monozomilerle karşılaşılır. Fetal anöploidi insidansı 
her ne kadar yaş ile artıyor olsa da her yaştaki kadını etkileyebilir ve ırk ve etnik 
kökenden bağımsızdır. Klinik olarak fetal anöploidi taraması yaklaşık olarak 
30 yıldır yapılabilmektedir. Bu süre içerisinde, anöploid fetüslerin saptanma ve 
kromozomal anormalliklerin belirlenme oranında dramatik iyileşme oldu.

Kromozomal anormallikler canlı doğum, fetal ölüm ve gebelik terminasyon-
ları dahil tüm doğumların %0.4 (1/250)’ünü etkilemektedir [1]. Trizomi 21, va-
kaların %50’den fazlasını oluştururken, trizomi 18 %15 ve trizomi 13 %5 sıklıkta 
görülür. Geride kalan grubun %12’sini ise 45, X ve 47, XXX, XXY ve XYY gibi 
seks kromozom anormallikleri oluşturmaktadır. Geride kalan %18’lik kısım ise 
mozaisizm, yapısal değişiklikler veya maternal serum taramasıyla günümüzde 
saptanamayan kromozomal anormalliklerden oluşmaktadır.

Trizomi 21 ile doğan bireyler uzun süre hayatta kaldığından ve diğer trizo-
milerden daha sık görüldüğünden, anöploidi tarama programlarının odak nok-
tasını trizomi 21’in saptanması oluşturmaktadır. Trizomi 21, her ne kadar 500 
gebelikten birini etkiliyor olsa da fetal kayıplar ve gebelik terminasyonları da 
hesaba katıldığında canlı doğum prevalansı 1/740 olmaktadır [2]. Trizomi 18 ile 
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