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ÖZET

Üçlü test fetal Down sendromu olgular›n› saptamada önemli
bir de¤ere sahiptir. Bu çal›flmada 35 yafl alt› kad›nlarda kro-
mozom anomalileri ile üçlü test sonuçlar› araflt›r›ld›.

Trizomi 21 için eflik de¤eri 1/270 al›nd›¤›nda 201 pozitif testi
olan gebe ve trizomi 18 için eflik de¤erini 1/100 al›nd›¤›nda
12 pozitif testi olan gebe saptand›. Tüm olgulara amniosentez
uyguland›. Trizomi 21 için pozitif teste sahip olgular içinde 2
fetal Down sendromu ve 4 normal kromozomal aberasyon
saptand›. Trizomi 18 için pozitif teste sahip hastalardan ise
sadece birinde fetal Turner sendromu mevcuttu.

Sonuç olarak, daha düflük eflik de¤erleri kullan›larak gereksiz
amniosentezlerin azalt›labilece¤i kanaatine var›ld›.

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.
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Düflük maternal alfa fetoprotein düzeyleri ile artm›fl tri-
zomi 21 riski aras›nda birliktelik tarif edildi¤inden beri,
maternal serum tarama testi kromozom anomalileri için
major prenatal tarama olarak kabul edilmektedir (1). Da-
ha sonraki y›llarda maternal serum konjuge olmayan
östriol ve korionik gonadotropin düzeyleri ile trizomi
21 ve di¤er kromozomal anomaliler aras›nda iliflki ol-
du¤u tespit edilmifltir (2-4). Wald ve ark., bu üç para-
metreyi anne yafl› ile kombine ederek Down sendromlu
gebeliklerin % 67’sinde potansiyel olarak saptanabile-
ce¤ini ileri sürmüfllerdir (2). Pek çok çal›flma, Down
sendromlu gebelikleri tespit etmek için bu üç biyokim-
yasal belirteçin ve anne yafl›n›n kombinasyonunun tara-
ma testi olarak kullan›labilece¤ini söylemektedir (5-8).

Bu çal›flmada, 35 yafl›n alt›ndaki kad›nlarda kromozo-
mal anomalilerini tespit etmek için pozitif üçlü tarama
testi sonuçlar›n› de¤erlendirmeyi amaçlad›k.

MATERYAL ve METOD

Çal›flma grubumuz 14 ve 21 haftalar aras›ndaki diyabetik
olmayan 213 tek fetüslü gebeden oluflmaktayd›. 35 yafl üstü
gebeler için rutin olarak amniosentez önerdi¤imiz için, çal›fl-
ma grubumuzdaki tüm gebeler 35 yafl alt›ndayd›. Bütün olgu-
lar üçlü tarama testindeki patolojik sonuçlar nedeniyle klini¤i-
mize gönderilmiflti ve her birine amniosentez yap›ld›.

Hasta bilgileri; do¤um tarihi, diyabetik durum, son adet tarihi
olarak al›nd›. US ile gestasyonel yafl tespit edildi. Gestasyonel
yafl US ile 14 gün veya daha fazla bir farkl›l›k göstermezse
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son adet tarihinin ilk gününden hesapland›. Farkl›l›k var ise
US ölçüsü kullan›ld›. Serum taramas›ndan önce US ile tespit
edilen fetal anomalili gebeler çal›flma popülasyonundan ç›ka-
r›ld›.

Üç parametrenin biyokimyasal analizi ticari kullan›mda olan
radyoimmünassay kitleri ile gerçeklefltirildi. AFP, HCG, uE3
sonuçlar› MOM (multipl of the medians) de¤eri olarak ifade
edildi. ‹kinci trimest›r riski 1/270 veya daha yüksek olanlar
trizomi 21 için pozitif test olarak kabul edildi. Trizomi 18 için
1/100 ve nöral tüp defektleri için 1/1000 de¤erleri pozitif tara-
ma olarak kabul edildi. Trizomi 21 ve trizomi 18 için pozitif
taramal› 213 gebeye fetal karyotipleme için amniosentez ya-
p›ld›. Karyotip analizi Gentan (özel genetik laboratuvar›) ve
Ege Üniversitesi T›p Fakültesi genetik laboratuar›nda yap›ld›.

BULGULAR

Çal›flma popülasyonunu tarama testi (+) olan 213 olgu
oluflturdu. Bu olgular›n 201’inde trizomi 21 için, 12’si
ise trizomi 18 için pozitif tarama testine sahipti. Ortala-
ma anne yafl› 27.4 idi. Gruptaki anne yafl› ve gestasyo-
nel yafl da¤›l›m› Tablo 1’dedir.

‹kinci trimester Down sendromu için 1/260 eflik de¤eri
201 pozitif sonuçlu olguda mevcuttu. Eflik de¤eri 1/195
olarak al›nd›¤›nda pozitif test sonuçlu olgu say›s› 148
idi. Yine eflik de¤eri 1/120 olarak al›nd›¤›nda pozitif ta-
rama testli olgu say›s› 81 olmaktayd›. Down sendromu
riski pozitif olan 201 olgu içinde Tablo 2’de izlendi¤i
flekilde iki Down sendromlu fetüs mevcut idi. Tarama
testi pozitif olan gebelerde ek olarak klinik olarak nor-
mal aberasyonlu dört olgu saptand› (Tablo 3).

Trizomi 18 için pozitif teste sahip olan olgularda 1/100
eflik de¤erine sahip 12 olgu mevcuttu. Bu olgular›n kar-

yotip analizinde sadece bir adet sendromlu fetüs tespit
edildi. Bu olguda anne yafl› 29 olup test sonuçlar›
AFP:0,92 MoM, uE3:0.39 MoM, hCG:0, 18 MoM flek-
linde idi. Trizomi riski 1/10 olarak saptanm›flt›.

Çal›flma grubunda amniosenteze ba¤l› komplikasyon
gözlenmedi. Tarama testi trizomi 21 ve trizomi 18 için
pozitif olan 213 olguya ek olarak eflik de¤eri 1/1000
olan nöral tüp defekti için testi pozitif olan 5 olgu daha
mevcuttu. Bu olgular›n hepside ultrasonografik ve kar-
yotipik olarak normaldi.

TARTIfiMA

Otuzbefl yafl ve üstündeki kad›nlar›n Down sendromlu
bebe¤e sahip olma riski artm›flt›r; ancak trizomi 21’li
çocuklar›n % 80’i 35 yafl alt› kad›nlar taraf›ndan do¤u-
rulmaktad›r. Bu nedenle, bu düflük risk grubunda Down
sendromu için etkili bir prenatal tarama testi gerekli gö-
rülmektedir.

Wald ve ark. (2) anne serum AFP, uE3, hCG kullanarak
tüm yafl gruplar›ndaki kad›nlarda % 5 yanl›fl pozitiflik
oran› ile birlikte % 67 saptama oran› belirlemifllerdir.
Saptama ve yanl›fl pozitiflik oran› taranan popülasyo-
nun yafl da¤›l›m›ndan ve kullan›lan risk eflik de¤erinden
etkilenmektedir (9). Kellner ve ark., çal›flmalar›nda %
83 gibi yüksek bir risk oran› belirlemifllerdir, ancak ol-
gular› yafll› popülasyondan oluflmufl ve risk eflik de¤eri
daha düflük olarak verilmifltir (10). Bizim çal›flmam›zda
tüm tarama testi pozitif olan kad›nlar 35 yafl alt›nda idi
ve 201 amniosentez sonucunda iki adet Down sendro-
mu tespit edildi. Üçlü tarama testi sonuçlar›n› inceleyen

Maternal yafl
(y›l)

15-19
20-24 
25-29
30-34

Tablo 1. Maternal yafl ve gestasyonel yafl da¤›l›m›.

n

6
46
89
72

Gestasyonel yafl 
(hafta) 

14-16
17-19
20-21

n

84
118
11

Yafl

22

32

Tablo 2. Fetal Down sendromlu olgular›n üçlü test sonuçlar›. 

Gestasyonel yafl

17

16

MSFAP (MOM)

0.95

0.93

uE3 (MOM)

0.56

0.59

hCG (MOM)

2.74

1.88

Yafl risk

1/1070

1/560

Test risk

1/39 

1/163

Karyotip

47XY+21

47XX+21

Yafl

27 
33
26
32

Tablo 3. Normal kromozomal aberasyonlu olgular›n da¤›l›m›.

Test
risk

1/154 
1/165
1/265
1/63

Karyotip

46XXt(8:10)(p21:q22)
46XY(inv q)(p11:q12)
46XX 13ph+
46XX 15ph+

Denovo resiprokal translokasyon
Normal varyans
Normal varyans
Normal varyans
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benzer bir çal›flmada, Down sendromu için 7718 ikinci
trimester gebe taramas›nda pozitif test sonucu olan gebe
say›s› 461 olup, 319 gebeye amniosentez yap›lm›flt›r
(11). Down sendromundan etkilenen 22 gebenin 20’si
do¤ru olarak saptanm›flt›r. Bu çal›flmada gözlenen yük-
sek tespit oran› 1/195 olarak seçilen eflik de¤erine ba¤l›
olabilir. Bu çal›flman›n yazarlar›, üç analiz parametresi-
ne ek olarak anne yafl›n›n kullan›lmas› ile testin tespit
baflar›s›n›n artt›¤› sonucuna varm›fllard›r. Yazarlar ayn›
zamanda, de¤iflik yafl gruplar›nda üçlü testin perfor-
mans›n› araflt›rm›fllar ve 30 yafl alt›ndaki kad›nlarda üç-
lü test ile 6 Down sendromlu olgunun 4’ünü tespit et-
mifllerdir. Yap›lan her 17 amniosentez için bir Down
sendromu olgusu bulunmufltur. Anne yafl›yla birlikte
pozitif tarama testi ve amniosentez oran› da artmakta-
d›r.

Baz› çal›flmalarda da ikinci trimester Down sendromu
riski için farkl› eflik de¤erlerinde üçlü testin baflar›s› de-
¤erlendirilmifltir. Baz› yazarlar yalanc› pozitiflik oran›n›
1/100 eflik de¤eri için % 3, 1/195 için % 6 ve 1/290 için
%10 olarak tespit etmifllerdir (11).

Otuzbefl yafl üzerindeki kad›nlarda Down sendromu d›-
fl›nda di¤er fetal anomali riskleri de artm›flt›r (12). Ayr›-
ca, Down sendromu için gelifltirilen üçlü tarama testi
di¤er kromozomal anomalileri de tespit edebilir. Fetal
trizomi 18’de hCG düflüktür ve bizim çal›flmam›zda po-
zitif trizomi 18 tarama testi ile saptad›¤›m›z 12 olgumu-
zun karyotip analizleri sonucu bir olgu d›fl›nda normal
olarak tespit edilmifltir. 

Sonuç olarak; fetal Down sendromunu tespit etmek için
daha düflük eflik de¤eri kullan›m›, gereksiz amniosentez

say›s›n› azalt›labilir diyebiliriz.
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