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ÖZ

Amaç: Kliniğimizdeki “Koriyon Villus Örneklemesi”nin 
(CVS) endikasyonları, sitogenetik analiz ve gebelik sonuç-
larını sunmayı amaçladık.

Gereç ve Yöntem: 2012-2015 yılları arasında NT ≥2,5 mm, 
ilk trimester kombine testi yüksek riskli, kistik higroma ve 
ebeynlerden birinde transkolasyon taşıyıcısı olanlar dört 
alt gruba ayrılıp, CVS yapılan 354 gebe retrospektif olarak 
ele alındı.

Bulgular: Doksan sekiz (%27,68) olguda fetal sitogene-
tik anormallik saptandı. Otuz dört (%34,69) olgu trizomi 
21, 3 (%3,06) olgu trizomi 13, 8 (%8,16) olgu trizomi 
18, 14 (%14,28) olgu monozomiydi ve bunların 9 
(%64,9)’u kistik higroma nedeni ile CVS yapılan olgu-
lardı ve diğer endikasyonlara göre yüksek olarak belir-
lendi. Mozaizm, 17 (%17,34) olguda saptandı. İşlem 
sonrası fetal kayıp oranı 6 (%1,69) ve kültürde üreme 
başarısızlık oranı 9 (%2,54) idi. Kistik higroma ve NT 
≥2,5 mm nedeni ile CVS yapılanlarda gebeliğin tahliye 
ile sonlanma oranı ilk trimester kombine teste göre 
anlamlı yüksekti (p=0,018). 

Tartışma ve Sonuç: CVS ilk trimester de prenatal tanı için 
kullanılan altın standart testtir. CVS endikasyonlarından 
bağımsız olarak, fetal sitogenetik analiz sonuçlarının çoğu 
trizomidir. NT kalınlığı ve kistik higroma olanlarda fetal 
sitogenetik anomali görülme oranı, fetal kayıp oranı ve 
tahliye oranı artmaktadır. 

Anahtar kelimeler: koriyon villus örneklemesi, prenatal 
tanı, ultrasonografi, sitogenetik kromozomal anomaliler

ABSTRACT

Introduction: We aimed to present indications, cytogenetic 
analysis and results of chorionic villus sampling (CVS) and 
we share our experiences with CVS.

Material and Methods: We divided the patients who presen-
ted to our clinic between the years 2012, and 2015 with NT 
≥2.5 mm, highly risky first trimester combined test results, 
and cystic hygroma whose one their parents was transloca-
tion carrier into 4 subgroups, and 354 pregnant women who 
underwent CVS were investigated retrospectively. 

Results: Fetal cytogenetic abnormalities were detected in 
98 (27.68%) cases. Patients underwent CVS due to trisomy 
21 (n=34; 34.69%) , trisomy 13 (n= 3; 3.06%), trisomy 18 
(n=8; 8.16%), monosomy, and cystic hygroma (n=9; 
64.9%) of monosomy cases with higher frequency when 
compared with other indications of CVS. Mosaism was 
detected in 17 (17.34%). Postprocedural fetal loww, and 
coulture failure were detected in 1.69% (n=6), and 2.54 % 
of the patients, respectively. Termination of pregnancy rate 
in patients who underwent CVS because of cystic hygroma, 
and NT ≥2.5 mm was significantly higher when compared 
with the combined first trimester test (p=0.018).

Discussion and Conclusion: CVS is the gold standard test 
used for the prenatal diagnosis during the first trimester. The 
most frequently encountered fetal cytogenetic analysis result is  
trisomy irrespective of CVS indications. Abnormal fetal cyto-
gentic analysis results, fetal loss and medical evacuation rate 
increases in patients with thicker NT, and cystic hygroma.

Keywords: chorionic villus sampling, prenatal diagnosis, 
ultrasound, cytogenetics chromosomal anomalies

GİRİŞ

Kromozomal anomaliler, spontan düşüklerin yakla-
şık %50-60’ında ve canlı doğumların yaklaşık 
%1’inde görülmektedir (1,2). Ayrıca doğumda sapta-

nan yapısal bozukluklarının yaklaşık %6’sı ise kro-
mozom anomalilere bağlıdır (3). 

Gebeliğin erken döneminde fetal kromozomal anor-
mallikleri saptayarak, ailenin kromozomal anomalisi 
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olan fetusun tahliyesi ve/veya doğumuna karar ver-
mesi için genetik bilgilendirme yapılması oldukça 
önemlidir (4). Gebeliklerde kromozom anomalisi veya 
anöploidi riskini belirlemek için tarama testleri yapıl-
maktadır. İlk trimesterde -HCG (human koryonik 
gonodotropin)+Pregnancy Associated Plasma 
Protein-A (PAPP-A)+Nukal Translusensi (NT)+ 
Nazal Kemik (NB) + maternal yaş birlikte kullanıla-
rak yapılan ilk trimester kombine tarama testi kulla-
nılmaktadır. Belirlenen risk hesaplamasına göre 
≥1/250 olan gebeler riskli olarak değerlendirilmekte-
dir (5). İlk trimester tarama testinde, trizomi 21 için 
duyarlılık oranı %95 ve üzerindedir (6,7). İlk trimester 
kombine tarama testinde yanlış pozitiflik oranı 
%5’tir.

Maternal serum veya cell-free DNA analizinde pozi-
tif anöploidi sonucu, önceki çocukta kromozomal 
anomali olması, ebeynlerden birinin dengeli translo-
kasyon taşıyıcısı olması ya da yapısal kromozomal 
anomalisinin olması, ebeynlerden birinin tek gen 
veya Mendeliyen hastalığının olması, her iki ebevey-
nin otozomal resesif hastalığa sahip olması, annenin 
X- kromozomuna bağlı hastalık taşıyor olması ve ilk 
trimester ultrasonda konjenital anomali saptanması 
Koriyon Villus Örneklemesi (CVS) endikasyonları 
arasında yer almaktadır (8). 

CVS’in avantajları, duyarlılık ve özgüllüğünün yüksek 
olması, erken prenatal dönemde fetal kromozomal 
anomalilerin belirlenebilmesine olanak sağlaması (9) ve 
sınırlı plasental mosaizmleri saptayabilmesidir (10). 
CVS, en önemli dezavantajı ise fetal kayıptır, fakat 
uygulamanın yaygınlaşması ve tecrübelerin artması 
nedeni ile günümüzde CVS sonrası fetal kayıp orta-
lama %1-2’dir (11-13). 

Bu çalışmada amacımız, üçüncü düzey merkez olan 
hastanemizde yapılan CVS’in endikasyonlarını, sito-
genetik analiz ve gebelik sonuçlarını sunmak, ayrıca 
CVS ile ilgili tecrübelerimizi paylaşmaktır. 

Gereç ve Yöntem 

Çalışmaya merkezimizde 2012-2015 yılları arasında 
perinatoloji polikliniğine başvuran 11-13 6/7 gebelik 
haftasında CVS yapılan toplam 354 gebe ele alındı. 
Üç yüz elli dört gebenin verileri retrospektif olarak 
tarandı. Üç yüz elli dört CVS yapılan olgu NT ≥ 2,5 

mm olanlar (1), ilk trimester kombine tarama testi riski 
≥1/250 olanlar (5), kistik higroma saptananlar ve 
ebeynlerden birinde transkolasyon taşıyıcısı olanlar 
olarak dört alt gruba ayrıldı. On bir-on üç 6/7 gebelik 
haftalarında tüm gebelerin CRL ölçümleri ile gestas-
yonel haftaları belirlendi. CRL ve NT, gebelerin 
tümünde trans-abdominal olarak Toshiba Aplio 
500 marka TUS-A500 MCAUS0221EA 2012-04 
TME/TMSE/D numaralı ultrason cihazı ile ölçüm 
yapıldı. Her ölçüm için, yaklaşık 5-30 dk. zaman 
ayrıldı, fetus sagittal planda görüntülendi, görüntü 
büyütülerek ekranın %75’ini kapsayacak şekilde 
cilt ile servikal spinanın arasındaki mesafe içten 
içe üç kez ölçüldü ve bunlardan en büyüğü, ölçülen 
fetusa ait NT olarak kaydedildi (4). İkili tarama testi 
için 11.-14. gebelik haftasında, anne yaşı ile birlik-
te CRL ve NT ölçümü yapıldı, anne serumunda 
PAPP-A ve serbest -hCG değerlerini belirlemek 
için biyokimyasal analizde, “Chemilumi-nescent 
immunoassay system” çalışma yöntemi ile biyo-
kimyasal analiz yapıldı. İlk trimester kombine 
tarama testi için IMMULITE 2000 cihazı kullanı-
larak sonuçlar elde edildi. Her olguda parametre-
ler, prenatal kromozomal anomali risk hesabı yapan 
hazır bilgisayar paket programı PRISCA versiyon 
3.4.’e veri olarak girilerek, programın kendi belir-
lediği eşik değerler üzerinden matematiksel risk 
sonuçları elde edildi. Bu sonuçlar MoM (multiples 
of the median) şeklinde alındı ve kromozomal ano-
mali bulunma olasılığı belirlendi. İkili testte top-
lam risk eşik değeri aştığında (≥1/250) prenatal 
invazif test (CVS) önerildi (5). 

Hastalara CVS ile ilgili gerekli bilgilendirme yapı-
larak, onam formu alındıktan sonra işlem, transab-
dominal ultrason eşliğinde 18-gauge iğne girilerek 
uygulandı. Alınan materyal içerisinde fetal bovin 
serum (FBS), Penisilin, L-Glutamin ve Plazmosin 
bulunan medium aracılığı ile genetik uzmanlarına 
teslim edildi. İkiz gebelikler, ikiz eşi fetal kaybı 
olanlar ve risk olmasına rağmen, subkoryonik 
kanama alanı bulunan olgular çalışmaya dâhil edil-
medi.

İstatistik Analizi 

Çalışmanın verilerinin analizi SPSS-17 ile yapıldı 
(SPSS Inc., Chicago, IL, United States). Verilerde, 
ortalama (%95 güven aralığında) veya olgu sayıları 
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ve yüzde değerler kullanıldı. Gruplar arasındaki orta-
lama değerler arasındaki farklılıklar student’s t testi 
ile analiz edildi. Nominal veriler Pearson’s chi-square 
testi ile analiz edildi. P değeri 0,05’ten az olanlar 
istatistiksel olarak anlamlı kabul edildi. 

Bulgular 

Çalışmaya CVS yapılan toplam 354 kadın alındı. 
CVS yapılma endikasyonlarına göre dört alt gruplara 
ayrıldı. Bu grupların 68 gebe NT ≥2,5 mm olan grup-
ta, 243 gebe ilk trimester kombine tarama testi riski ≥ 
1/250 olan grupta, 36 gebe kistik higroma ve 7 gebe 
ebeveyn de transkolasyon varlığı nedeni ile yapılmış-
tır. Gruplar arasında, anne yaşı ve gravida, ayrıca 
laboratuvar verileri PAPP-A, PAPP-A MoM, HCG, 
HCG MoM arasında herhangi bir fark izlenmedi. 
Gruplar arasında CVS endikasyonları, CVS sonuçla-
rı, gebelik sonuçları ve CVS işleminin ve/veya kül-
türde üremenin başarısızlığı ile ilgili veriler Tablo 
1’de yer almaktadır. 

CVS sonuçlarına baktığımızda, NT ≥2,5 mm nedeni 
ile yapılan grupta, 50 (%73,52) gebede normaldi ve 
18 (%26,48) gebede sitogenetik anormallik belirlen-
di. Bunlardan, 8 (%11,76) gebede trizomi 21, 2 
(%2,94) gebede monozomi ve 8 (%11,76) gebede 
mozaisim saptandı. 

İlk trimester kombine tarama testi riski yüksek olan 
grupta; 181 (%74,5) normal ve 62 (%25,5) gebede 
sitogenetik anormallik belirlendi. Sitogenetik anor-
malliklere baktığımızda, 20 (%8,3) trizomi 21, 3 
(%1,4) trizomi 13, 5 (%2,1) trizomi 18, 3 (%1,4) 
monozomi, 2 (%0,7) cinsiyet kromozom anormalliği, 
2 (%0,7) resiprokal translokasyon, 3 (%1,4) robertso-
nian translokasyon, 2 (%0,7) delesyon, 6 (%2,8) 
mozaisim, 2 (%0,7) 47 xy, +2 ve 2 (%0,7) 47 xy, 
+23 belirlendi. 

Kistik higroma nedeni ile CVS yapılan grupta; 18 
(%50) gebede normal ve 18 (%50) gebede sitogene-
tik anormallik belirlendi, bu sitogenetik anormallik-
lerin 2 (%5) trizomi 21, 3 (%10) trizomi 18, 9 (%25) 
monozomi, 2 (%5) mozaisim ve 2 (%5) miksoploidi 
olarak saptandı. Sonuçta, kistik higroma nedeni ile 
CVS yapılan grupta monozomi oranı diğer sitogene-
tik anormalliklere göre daha yüksekti. 

Ebeynde transkolasyon varlığı nedeni ile yapılan 7 
(%100) CVS’in hepsinde sitogenetik normal olarak 
belirlenmiştir. 

CVS yapılanların toplam 112 olguda tahliye ile 
sonuçlandı, 21/68 (%30,9) gebeye NT ≥2,5 mm 
nedeni ile, 67/243 (%15,8) gebeye ilk trimester kom-
bine tarama testi riski nedeni ile ve 24/36 (%66,7) 
gebeye kistik higroma nedeni ile CVS yapılmıştır. 
CVS yapılan 215 gebelik canlı miad doğum ile 
sonuçlandı. Bunlar doğumların 40/68 (%58,81) NT 
≥2,5 mm nedeni ile, 159/243 (%80,6) ilk trimester 
kombine tarama testi riski yüksekliği nedeni ile, 9/36 
(%25) kistik higromaya bağlı ve 7/7 (%100) ebeynde 
transkolasyon varlığı nedeni ile CVS yapılanlardan 
oluşmaktadır. Yirmi yedi gebelik CVS işleminden 
bağımsız olarak işlem yapıldıktan sonra intrauterin 
fetal ölüm (IUEX) ile sonuçlandı, ölen fetusların 7/68 
(%10,29)’si NT ≥2,5 mm nedeni ile, 17/243 (%3,6)’ü 
ilk trimester kombine tarama test riski yüksek olması 
nedeni ile ve 3/36 (%8,3)’sı kistik higroma nedeni ile 
CVS yapılanlardı. NT kalınlığı ≥2,5 mm olan ve kis-
tik higroma endikasyonu ile CVS yapılan gruplarda 
tıbbi tahliye oranı ilk trimester kombine tarama test 
riski yükseklik nedeni ile CVS yapılanlara göre istatis-
tiksel olarak anlamlı yüksekti (p=0,018) (Tablo 1). 

CVS sonucu sitogenetik anormallik saptananlardan 
toplam 32/354 olgu trizomi 21 (Down Sendromu) idi, 
trizomi 21 olanlardan 31 olguda sonuç 47 xx + 21 ve 
1 olguda sonuç mozaik down sendromu 47 xx+21 
[13]/46 xx idi. Trizomi 21 saptanan 29 olgunun 
gebeliği tıbbi tahliye ve 3 olgu miadında doğum ile 
sonuçlandı, miad doğum olan olguların yapılan fetal 
ekokardiografi sonuçları normaldi. Sitogenetik anor-
malliklerden 4/354 olgu trizomi 13 (Patau sendromu) 
idi ve 47 xy+13 saptanan tüm olguların gebelikleri 
tıbbi tahliye ile sonlandırıldı. Sekiz/354 olgu trizomi 
18 (Edward Sendromu) idi, 47 xx +18 saptanan 
olgulardan 7’sinde gebelik tıbbi tahliye ile sonlandı-
rıldı, 1 olgu gebeliğinin devamına karar verdi ve 32 
haftalık canlı doğan trizomi 18 olgusu yaklaşık 7 gün 
yenidoğan ünitesinde solunum desteği ile yaşadıktan 
sonra kaybedildi. On dört/354 olguda 45 X (monozo-
mi) saptandı. Kırk beş X, saptanan olgulardan 12’sinin 
gebeliği tıbbi tahliye ile sonlandırıldı ve NT ≥2,5 mm 
nedeni ile CVS yapılan ve 45 x çıkan bir olgunun 
gebeliği devam etti. Turner sendromu olgu canlı 
doğurtuldu ve kistik higroma nedeni ile yapılan bir 
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olguda IUEX ile sonuçlandı. On yedi/354 olguda 
mozaisim belirlendi, düzey 2 mozaik belirlenen 8 
olgunun ve mos 46 xx t(1,13) saptanan 2 olgunun 
gebelikleri devam etti, doğum sonrası herhangi bir 
patoloji saptanmadı. Mos 45 x [49]/46 xx [15] olan 
2, mos 46 xx del (18) (p11.2) olan 1 olguya, mos 47 
xy +5 /46 xy olan iki olguda ve mos 92 xxyy/46 
xy saptanan 2 olguda gebelik tıbbi tahliye tıbbi tah-
liye ile sonlandırıldı. İki/354 olguda 47 xxx 
(Klienfelter Sendromu) 2 olgu, 47 xy+13 saptanan 1 
olgu, 46 xx rob (14;21) (q10;q10) 2 olgu ve 45 xy, 
rob (13;14) (q10;q10) 2 olguda gebelik tıbbi tahliye 
ile sonlandırıldı. Kırk yedi xy +2 saptanan 1 olguda 
ve 46 xy, t(1;21)(q10;q10) 1 olguda gebelik devam 
etti doğum sonrası herhangi bir patoloji saptanmadı.

Gebeliği devam eden ve sitogenetik anormallik sap-
tanmayan NT ≥2,5 mm olan olguların yapılan eko-

kardiografisin de 6 olgu normal, 1 olgu truncus arte-
riosus, 2 olgu AVSD, 2 olguda sol kalp hipoplazisi, 2 
olguda triküspit yetmezliği ve 1 olguda Fallot 
Tetrolojisi saptandı. İlk trimester kombine tarama 
testi riski yüksek olup, sitogenetik sonucu normal 
olan 1 olguda pulmoner stenoz mevcuttu. Sitogenetik 
sonucu anormal çıkan gebeliği devam eden olgulan-
dan 47 XY +2 ve mos 46 XX t(1,13) olgularında 
ekokardiografisinde herhangi bir patoloji saptanma-
dı. Kırk altı XY, t(1;21)(q10;q10) olgusunun sonucu-
na ise ulaşılamadı.

Yapılan CVS sonrası kültürde üreme sonucu başarı-
sız olan toplam 9 sonuç vardı. Bunların sırası ile 2’si 
NT ≥2,5 mm olan ve 7’si ilk trimester kombine tara-
ma testi riski yüksek olan gruptandı. Bu gruptaki 
hastalardan NT ≥2,5 mm olanlardan birinin gebelik 
sonucu IUEX idi. Diğer olgulara ikinci trimester de 

Tablo 1. CVS endikasyonlarına göre hastaların demografik ve laboratuvar verileri.

Yaş
	 < 35 

	
	 ≥ 35 

Gravida 
PAPP-A (IU/mL)
PAPP-A MoM
-HCG (IU/mL)
-HCG MoM 

Gebelik sonuçları 
	 Miad gebelik 
	 Tahliye
	 İntrauterin fetal ölüm (IUEX)  

CVS sonuçları  
	 Normal 
	 Trizomİ 21
	 Trizomi 13
	 Trizomi 18
	 Monozomi 
	 Cinsiyet kromozomal anormalliği
	 Resiprokal translokasyon 
	 Robertsonian translokasyon 
	 Delesyon 
	 Duplikasyon 
	 Mozaisim 
	 Miksoploidi 
	 47 xy, +2
	 47 xy, +23

İşlem sonrası komplikasyon  (Abortus insipiens)

Kültürde üreme başarısızlığı

Nt ≥ 2,5 mm 
n=68 

27.72±4.38
47 (%69.1)

39.76±3.71
21 (%30.9)

2.97 [2-4]
3.54±1.05
0.99±0.12
55.45±8.9
1.48±0.20

40 (%58.81)
21 (%30.9)
7 (%10.29)

50 (%73.52)
8 (%11.76)

0
0

2 (%2.94)
0
0
0
0
0

8 (%11.76)
0
0
0

1/68

2/68 

İlk trimester
kombine tarama 

testi riski  ≥ 1/250 n= 243 

27.97±4.32
141 (%58.1)

39.34±2.96
102 (%74.9)

2.81 [2-3]
4.02±1.23
0.92±0.10
67.33±5.7
2.33±0.52

159 (%80.6)
67 (%15.8)
17 (%3.6)

181 (%74.5)
24 (%9.87)
3 (%1.4)
5 (%2.1)
3 (%1.4)
2 (%0.7)
2 (%0.7)
3 (%1.4)
2 (%0.7)

0
6 (%2.8)

0
1 (%0.41)
1 (%0.41)

4/243

7/243

Kistik higroma 
n= 36 

27.05±4.29
21 (%58.8)

38.93±3.29
15 (%41.2)

3.44 [3-4]
3.9±1.38
0.93±0.28

51.10±14.99
1.87±0.46

9 (%25)
24 (%66.7)
3 (%8.3)

18 (%50)
2 (%5)

0
3 (%10)
9 (%25)

0
0
0
0
0

3 (%8.33)
1 (%2.77)

0
0

0/36

0/36

Ebeveynde 
transkolasyon varlığı 

n= 7

25.50±5.28
5 (%71.43)

40.0±3.09
2 (%28.57)

2.5 [1-4]
3.3±0.89
0.88±0.21
56.36±8.93
2.01±0.31

7 (%100)
0
0

7 (%100)
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0

1/7 

0/7

p değeri *

0.483

0.883

0.419
0.940
0.920
0.410
0.464

0.393
0.018
NS

0.362

0.063

0.734

P değeri*: gruplar arası anlamlılık parametresi
PAPP-A: Pregnancy associated plasma protein A, -hCG: -Human chorionic gonadotropin, MoM: Multiples of Median, 
CVS: Koriyon Villus Örneklemesi.
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amniyosentez (AS) yapıldı ve sonuçta herhangi bir 
sitogenetik anormallik saptanmadı. İşlemden sonra 
gebelik kaybı yaşanan toplam 6 olgu vardı. İki olgu-
nun CVS sonucu 45 X belirlendi. Bir olgunun sonucu 
47 XX +21 idi, 3 olgunun ise sonucu normaldi. Üç 
olgunun 2’sinin ilk trimester kombine tarama testi 
yüksek olması nedeni ile ve 1 olgu da ebeveynde 
transkolasyon varlığı nedeni ile CVS yapılmıştı. 

Tartışma 

CVS, 1981 yılından itibaren uygulamaya girmiş 
invaziv bir prenatal tanı testidir. İlk trimester prenatal 
tanı için altın standarttır (14). Kliniğimizde CVS, 2011 
yılından itibaren aktif olarak uygulanmaya başlamış-
tır. CVS endikasyonlarımız, ilk trimesterde yapılan 
fetal ultrasonografik değerlendirme, biyokimyasal 
tarama testi sonucunda kromozomal anomali riskinin 
olması ve aileden alınan anamnez sonrası genetik tanı 
endikasyonu olan durumlardır. Biz çalışmamız da 
CVS endikasyonlarını dört gruba ayırdık. On bir-on 
üç 6/7 gebelik haftalarda yapılan ilk trimester kombi-
ne tarama testi riski yüksek olanlar, NT ≥2,5 mm, 
kistik higroma ve ebeveynlerde translokasyon taşıyı-
cıları olarak. İlk trimesterde NT kalınlığının fetal 
kromozomal anomaliler ile birlikte olduğunu göste-
ren çalışmalardan sonra (15,16), anne yaşı ile birlikte 
NT kalınlığı kombine edildiğinde, %5 invaziv giri-
şim hızı ile Down sendromlu gebeliklerin %77’sinin 
yakalanabileceği saptanmıştır (17). Pandya ve ark. (15) 
Trizomi 21’li fetusların %80’inde NT kalınlığının 
>95. persantil olduğu rapor etmişlerdir. 

Sun ve ark. (18) NT kalınlığı ≥2,5 mm olan 118 tekil 
gebe incelemişler ve bu gebelerden 108 ine karyotip 
analizi yapılmışlardır, bu olguların 88’inde normal 
karyotip ve 20’sinde (%18,5) anormal karyotip sapta-
mışlardır. Seksen sekiz normal karyotip çıkan olgu-
nun 16 (%18)’sında fetal yapısal anomali saptamışlar 
ve 2’sinin fetal ölüm ile sonuçlandığını rapor etme-
mişlerdir. Tahmasebpour ve ark. (19) NT kalınlıklarına 
göre 186 fetusta yaptıkları çalışmada, NT ≥95 per-
santil olanların %19,8’inde, anormal karyotip ve 2,5-
3,4 mm arası NT olanların dokuzunda yapısal ano-
mali belirlediler. NT >3,5 mm saptandığında mutlaka 
bir tanısal test yapılmalıdır (17). Kistik higroma, NT 
kalınlığından artma olarak tanımlanmıştır (20), kistik 
higromaların %75’inde kromozomal anomali sapta-
nırken, bunların %95’ine Turner sendromu eşlik 

etmektedir (21). Çalışmamızda, NT kalınlığı ≥2,5 mm 
olarak aldığımızda %11,76 oranında trizomi 21, 
%2,94 oranında monozomi belirledik, kistik higroma 
nedeni ile CVS yapılanlarda literatür ile uyumlu ola-
rak monozomi oranını %25, trizomi 21 oranını %5 
idi. Normal karyotipli, NT kalınlığı artmış fetuslarda, 
izole kardiyak bozukluk, diyafragmatik herni, omfa-
losel, fetal akinezi sendromu, iskelet sistemi displazi-
si, metabolik hastalıklar, intrauterin fetal ölüm, yapı-
sal anomaliler ve nadir genetik sendromların riski 
artmıştır. Çalışmamızda NT ≥2,5 mm olan 6 olgunun 
ekokardiografisi normaldi, 1 olgu truncus arteriosus, 
2 olgu AVSD, 2 olgu sol kalp hipoplazisi, 2 olgu tri-
küspit yetmezliği ve 1 olgu “fallot tetrolojisi” olarak 
rapor edildi. 

İlk trimester fetal kromozomal anomali tarama testin-
de serum belirteci olarak ilk PAPP-A ve serbest–HCG 
kullanılmıştır ve yanlış pozitiflik oranı %60 olarak 
belirlenmiştir (6,7). PAPP-A düzeyi, trizomi 21 olan 
olgularda normal popülasyona göre ilk trimester de 
anlamlı oranda düşük belirlenmiştir (6). PAPP-A değe-
ri trizomi 21’de 0,35-0,44 MoM arasında ve trizomi 
18 de ise daha düşük, ortalama 0,32 MoM düzeyin-
dedir (6,20). Orta derecede sex kromozom anomalile-
rinde, ortalama 0.72 MoM, trizomi 21’de 0.40 MoM 
(21), trizomi 13 ve 18 gibi ağır trizomilerde ise sırasıy-
la 0.25 ve 0.17 MoM olarak tespit edilmiştir (22,23). 
Çalışmamızda PAPP-A serum düzeyleri arasında 
herhangi bir fark izlenmedi. 

Serbest -hCG düzeyi gebelik yaşının ilerlemesi ile 
maternal serumda artar. Gebelik haftası ilerledikçe bu 
artış devam eder (24). Serbest -HCG <0,5 MoM, 
Trizomi 21 için referans değer olarak kabul edilmek-
tedir (20). Çalışmamızda gruplar arasında serbest -HCG 
düzeylerinde fark yoktu. 

Tüm prenatal tarama için kullanılan ultrasonografik, 
biyokimyasal ve demografik verilere rağmen, tarama 
testlerindeki duyarlılık %95 kadardır, tarama testleri 
sonucunda risk belirlenen popülasyonda mutlaka 
fetal kromozomal anomali taraması yapılmalıdır. 

Son dönemde fetal kromozomal anomalileri sapta-
mada kullanılması önerilen maternal kanda fetal 
DNA bakılması gibi yöntemler geliştirilse de bu cell-
free DNA testi (NIPT) yalnızca tarama testi olarak 
kullanılmaktadır (25), çıkan sonucun doğrulanması 



İKSST Derg 8(2):81-87, 2016

86

için mutlaka invaziv testlere gereksinim vardır (26-28).

CVS ilk trimesterde kullanılan prenatal tanı testidir. 
CVS en önemli komplikasyonu fetal kayıptır. CVS 
uygulanmaya başladığından bu yana, gelişen tecrü-
be ile birlikte fetal kayıp oranları azalmıştır (10). 
Çalışmamızda literatür ile benzer olarak CVS son-
rası düşük oranı %1,64 olarak belirlendi. CVS, 
materyalinin alındıktan sonraki dönemde sonuç 
değerlendirmedeki güçlükler, alınan koriyon örnek-
lerinin yetersiz olması, laboratuvara iletiminde 
gerekli koşulların sağlanamaması, laboratuvar şart-
larının yetersiz olması ve/veya ekibin tecrübesiz 
olmasına bağlı olarak değişmektedir. Çalışmamızda, 
kültürde üreme olmayıp sonuç veremediğimiz hasta 
oranımız %2,54’tür, bu gruptaki hastalardan bir 
olgu IUEX ile sonuçlandı, diğer olgulardan ikinci 
trimesterde AS yapıldı ve sitogenetik herhangi bir 
anormallik saptanmadı. 

Sonuç olarak, NT kalınlığı ve kistik higroma sapta-
nan olgularda fetal sitogenetik anomali görülme 
oranı, fetal kayıp oranı ve tahliye oranı artmaktadır. 
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