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OZET

Uclii test fetal Down sendromu olgularim saptamada onemli
bir degere sahiptir. Bu ¢alismada 35 yas alti kadinlarda kro-
mozom anomalileri ile ti¢lii test sonuglar: arastirilds.

Trizomi 21 icin esik degeri 1/270 alindiginda 201 porzitif testi
olan gebe ve trizomi 18 icin esik degerini 1/100 alindiginda
12 porzitif testi olan gebe saptandi. Tiim olgulara amniosentez
uygulandi. Trizomi 21 i¢in porzitif teste sahip olgular icinde 2
fetal Down sendromu ve 4 normal kromozomal aberasyon
saptandi. Trizomi 18 i¢in pozitif teste sahip hastalardan ise
sadece birinde fetal Turner sendromu mevcuttu.

Sonug olarak, daha diisiik esik degerleri kullanilarak gereksiz
amniosentezlerin azaltilabilecegi kanaatine varildi.

Anahtar kelimeler: Amniosentez, triple test, kromozom ano-
malileri

SUMMARY

Triple screening test for chromosomal abnormalities in
women less than 35 years of age

Triple screening test has a significant predictive value for de-
tection of fetal Down’s Syndrome cases. In this study we eva-
luated the results of triple screening test for chromosomal ab-
normalities in women less than 35 years of age.

We had 201 screen positive women for trisomy 21 at a cut off
level 1/270 and 12 screen positive cases for trisomy 18 at a
cut off level 1/100. Amniocentesis were performed for all. In
cases with positive screen for trisomy 21 we detected two ca-
ses of fetal Down’s syndrome and 4 cases with normal chro-
mosomal aberrations. In cases with with positive screen for
trisomy 18 we detected a case with fetal Turner’s Syndrome.

We concluded that by using a lower cut off level for detecting
fetal Down’s Syndrome cases unnecessary amniocentesis
might be decreased.

Key words: Amniocentesis, triple test, chromosomal abnor-
malities

Diisiik maternal alfa fetoprotein diizeyleri ile artmug tri-
zomi 21 riski arasinda birliktelik tarif edildiginden beri,
maternal serum tarama testi kromozom anomalileri igin
major prenatal tarama olarak kabul edilmektedir (1), Da-
ha sonraki yillarda maternal serum konjuge olmayan
ostriol ve korionik gonadotropin diizeyleri ile trizomi
21 ve diger kromozomal anomaliler arasinda iliski ol-
dugu tespit edilmigtir (24, Wald ve ark., bu ii¢ para-
metreyi anne yast ile kombine ederek Down sendromlu
gebeliklerin % 67’sinde potansiyel olarak saptanabile-
cegini ileri siirmiiglerdir ). Pek ¢ok calisma, Down
sendromlu gebelikleri tespit etmek i¢in bu ii¢ biyokim-
yasal belirtecin ve anne yasinin kombinasyonunun tara-
ma testi olarak kullamlabilecegini séylemektedir -8,

Bu calismada, 35 yasin altindaki kadinlarda kromozo-
mal anomalilerini tespit etmek i¢in pozitif ticlii tarama
testi sonuglarint degerlendirmeyi amagladik.

MATERYAL ve METOD

Calisma grubumuz 14 ve 21 haftalar arasindaki diyabetik
olmayan 213 tek fetiislii gebeden olugsmaktaydi. 35 yas tistii
gebeler i¢in rutin olarak amniosentez onerdigimiz igin, ¢alis-
ma grubumuzdaki tiim gebeler 35 yas altindaydi. Biitiin olgu-
lar iiclii tarama testindeki patolojik sonuclar nedeniyle klinigi-
mize gonderilmigti ve her birine amniosentez yapildi.

Hasta bilgileri; dogum tarihi, diyabetik durum, son adet tarihi
olarak alindi. US ile gestasyonel yas tespit edildi. Gestasyonel
yas US ile 14 giin veya daha fazla bir farklilik gostermezse
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son adet tarihinin ilk giiniinden hesaplandi. Farklilik var ise
US olciisii kullanildi. Serum taramasindan 6nce US ile tespit
edilen fetal anomalili gebeler ¢alisma popiilasyonundan ¢ika-
rildi.

Ug parametrenin biyokimyasal analizi ticari kullanimda olan
radyoimmiinassay Kkitleri ile gerceklestirildi. AFP, HCG, uE3
sonuglart MOM (multipl of the medians) degeri olarak ifade
edildi. ikinci trimestir riski 1/270 veya daha yiiksek olanlar
trizomi 21 i¢in pozitif test olarak kabul edildi. Trizomi 18 icin
1/100 ve noral tiip defektleri i¢in 1/1000 degerleri pozitif tara-
ma olarak kabul edildi. Trizomi 21 ve trizomi 18 i¢in pozitif
taramali 213 gebeye fetal karyotipleme icin amniosentez ya-
pudi. Karyotip analizi Gentan (6zel genetik laboratuvari) ve
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi genetik laboratuarinda yapildi.

BULGULAR

Calisma popiilasyonunu tarama testi (+) olan 213 olgu
olusturdu. Bu olgularin 201’inde trizomi 21 i¢in, 12’si
ise trizomi 18 igin pozitif tarama testine sahipti. Ortala-
ma anne yasi 27.4 idi. Gruptaki anne yasi ve gestasyo-
nel yas dagilimi Tablo 1°dedir.

Ikinci trimester Down sendromu igin 1/260 esik degeri
201 pozitif sonuglu olguda mevcuttu. Esik degeri 1/195
olarak alindiginda pozitif test sonu¢lu olgu sayis1 148
idi. Yine esik degeri 1/120 olarak alindiginda pozitif ta-
rama testli olgu sayist 81 olmaktaydi. Down sendromu
riski pozitif olan 201 olgu icinde Tablo 2’de izlendigi
sekilde iki Down sendromlu fetiis mevcut idi. Tarama
testi pozitif olan gebelerde ek olarak klinik olarak nor-
mal aberasyonlu dort olgu saptandi (Tablo 3).

Trizomi 18 icin pozitif teste sahip olan olgularda 1/100
esik degerine sahip 12 olgu mevcuttu. Bu olgularin kar-

Tablo 1. Maternal yas ve gestasyonel yas dagilimi.

Maternal yas n Gestasyonel yas n
(y) (hafta)

15-19 6 14-16 84

20-24 46 17-19 118

25-29 89 20-21 11

30-34 72

Tablo 2. Fetal Down sendromlu olgularin ticlii test sonuclari.
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Tablo 3. Normal kromozomal aberasyonlu olgularin dagilimi.

Yas Test
risk

Karyotip

27 1/154 46XXt(8:10)(p21:q22) Denovo resiprokal translokasyon
33 1/165 46XY(inv q)(pll:ql2) Normal varyans
26 1/265 46XX 13ph+ Normal varyans
32 1/63 46XX 15ph+ Normal varyans

yotip analizinde sadece bir adet sendromlu fetiis tespit
edildi. Bu olguda anne yas1 29 olup test sonuglari
AFP:0,92 MoM, uE3:0.39 MoM, hCG:0, 18 MoM sek-
linde idi. Trizomi riski 1/10 olarak saptanmuisti.

Caligma grubunda amniosenteze bagli komplikasyon
gozlenmedi. Tarama testi trizomi 21 ve trizomi 18 i¢in
pozitif olan 213 olguya ek olarak esik degeri 1/1000
olan noral tiip defekti icin testi pozitif olan 5 olgu daha
mevcuttu. Bu olgularin hepside ultrasonografik ve kar-
yotipik olarak normaldi.

TARTISMA

Otuzbes yas ve iistiindeki kadilarin Down sendromlu
bebege sahip olma riski artmistir; ancak trizomi 21°1i
cocuklarin % 80’1 35 yas alt1 kadinlar tarafindan dogu-
rulmaktadir. Bu nedenle, bu diisiik risk grubunda Down
sendromu ic¢in etkili bir prenatal tarama testi gerekli go-
riilmektedir.

Wald ve ark. @ anne serum AFP, uE3, hCG kullanarak
tim yas gruplarindaki kadmnlarda % 5 yanls pozitiflik
orani ile birlikte % 67 saptama orani belirlemislerdir.
Saptama ve yanlis pozitiflik orani taranan popiilasyo-
nun yas dagilimimdan ve kullanilan risk esik degerinden
etkilenmektedir ®). Kellner ve ark., calismalarinda %
83 gibi yiiksek bir risk orani belirlemislerdir, ancak ol-
gulart yash popiilasyondan olusmus ve risk esik degeri
daha diisiik olarak verilmigtir (10). Bizim ¢aligmamizda
tlim tarama testi pozitif olan kadinlar 35 yas altinda idi
ve 201 amniosentez sonucunda iki adet Down sendro-
mu tespit edildi. Uclii tarama testi sonuclarini inceleyen

Yas Gestasyonel yas MSFAP (MOM) uE3 (MOM) hCG (MOM) Yas risk Test risk Karyotip
22 17 0.95 0.56 2.74 1/1070 1/39 47XY+21
32 16 0.93 0.59 1.88 1/560 1/163 47XX+21
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benzer bir ¢alismada, Down sendromu i¢in 7718 ikinci
trimester gebe taramasinda pozitif test sonucu olan gebe
sayis1 461 olup, 319 gebeye amniosentez yapilmistir
(1D, Down sendromundan etkilenen 22 gebenin 20’si
dogru olarak saptanmistir. Bu calismada gozlenen yiik-
sek tespit oran1 1/195 olarak segilen esik degerine bagh
olabilir. Bu ¢calismanin yazarlari, ii¢ analiz parametresi-
ne ek olarak anne yasinin kullanilmasi ile testin tespit
basarisinin arttig1 sonucuna varmislardir. Yazarlar ayni
zamanda, degisik yas gruplarinda iiclii testin perfor-
mansini aragtirmiglar ve 30 yas altindaki kadinlarda tig-
li test ile 6 Down sendromlu olgunun 4’iinii tespit et-
miglerdir. Yapilan her 17 amniosentez i¢in bir Down
sendromu olgusu bulunmustur. Anne yasiyla birlikte
pozitif tarama testi ve amniosentez orani1 da artmakta-
dir.

Bazi caligmalarda da ikinci trimester Down sendromu
riski icin farkli esik degerlerinde iiclii testin basaris1 de-
gerlendirilmistir. Baz1 yazarlar yalanci pozitiflik oranini
1/100 esik degeri i¢in % 3, 1/195 i¢in % 6 ve 1/290 i¢in
%10 olarak tespit etmislerdir (11,

Otuzbes yas lizerindeki kadinlarda Down sendromu di-
sinda diger fetal anomali riskleri de artmigtir 12), Ayri-
ca, Down sendromu icin gelistirilen iiglii tarama testi
diger kromozomal anomalileri de tespit edebilir. Fetal
trizomi 18’de hCG diisiiktiir ve bizim ¢alismamizda po-
zitif trizomi 18 tarama testi ile saptadigimiz 12 olgumu-
zun karyotip analizleri sonucu bir olgu disinda normal
olarak tespit edilmigtir.

Sonug olarak; fetal Down sendromunu tespit etmek icin
daha diisiik esik degeri kullanimi, gereksiz amniosentez

sayisini azaltilabilir diyebiliriz.
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