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Bölüm 21
Prenatal Tanısal Genetik Testler

Taha TAKMAZ1

Giriş
Fetus veya embriyodaki hastalıkların doğum öncesi dönemde tespit edilmesi 
ve risk taşıyan gebeliklerde intrauterin tanı konulması prenatal tanı olarak ad-
landırılır. Prenatal tanı aynı zamanda hastalığın varsa doğum öncesi tedavisine 
ve doğum sonrası gerekli önlemlerin alınmasına, tedavi planlanmasına olanak 
vermektedir. Bu yöntemler ile tanısı konulan bazı hastalıklar için yasal çerçe-
veler dahilinde ailenin isteği doğrultusunda gebeliklerin sonlandırılması da 
mümkün olabilmektedir.

Konjenital hastalıklar halen tüm dünyada tıbbi, sosyal ve ekonomik yönden 
önemli bir problemdir. Günümüzdeki biyokimyasal, sitogenetik yöntemlerdeki 
hızlı gelişmeler, ultrasonografi (USG) teknolojisindeki gelişmeler sonucunda, 
ilk trimester tarama testleri ve ikinci trimester tarama testlerinin kullanımının 
artması ile prenatal tanı testleri ile fetal kromozomal anomalinin tanısı müm-
kün hale gelmiştir [1]. Bu testlerin endikasyonlarının başında karyotipleme gel-
mektedir ve gebeliklerin yaklaşık %5-10’unda bu amaçla invazif girişim öneril-
mektedir. ayrıca ailede tek gen veya metabolik hastalık öyküsü, fetal enfeksiyon 
şüphesi ve Rh izoimmunizasyonu gibi fetal hematolojik hastalıklar diğer endi-
kasyonları oluşturmaktadır.

Anöploidi riski artmış fetüslerin prenatal tanısı için kullanılan altın standart 
yöntemler koryon villus biyopsisi (KVÖ), amniosentez (AS) ve fetal kan örnek-
lemesidir (Kordosentez).
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