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Fetal Kromozom Anomalisi Tarama Testleri

Aysegiil CINAR KUSKUCU *

OZET

1980’lerin basina dek fetal kromozom anomalilerinin tanisina
yonelik uygulanan invaziv tan yontemi endiksayonlari anne yagi
ve ailede kromozom anomalisi dykiisii olmastydi. Kromozom ano-
malileri icinde en sik goriilen Down Sendromunun (DS) anne yast
ile iligkisi olmasina karsin, DS’li gebeliklerin yaklasik % 75’inin
35 yasin altindaki kadinlarda goriiliiyor olmasit kromozom anoma-
lilerine yonelik tarama testlerinin gelisimini hizlandirdi. Anne
serumunda diigiik alfa-fetoprotein (AFP) diizeyinin DS ile iligki-
lendirilmesini swrastyla insan koryonik gonadotropin (hCG) ve
konjuge olmayan ostriol (E3) ve inhibin-A dlgiimlerinin izledigi
biyokimyasal belirteglere dayali ikinci trimester tarama testi gelis-
tirildi. DS yakalama oram yaklasik % 81 ve yanlis pozitifligi % 5
olan bu test koryon villiis biyopsisine (CVS) olanak vermediginden
1990’larda ilk tirmester tarama testi gelistirildi. Iki ayri belirte¢
kullamildi; sonografik, biyokimyasal. Ense saydamligi (nuchal
translucency = NT) ve anne serumunda pregnancy associated
protein (PAPP-A) ve BhCG olgiimlerinin birlesimiyle testin DS
yakalama orami % 87’lere ulasti. Sonraki yillarda ilk ve ikinci
trimester tarama testlerinin birlestirildigi entegre ve ardisik test-
ler gelistirildi. Gebelik takibi sirasinda fetal kromozom anomalisi
taramasinda segilecek yontemin belirlenmesindeki en dnemli
etken eldeki olanaklardir. Ilk trimester taramasinda NT olgiimii
icin deneyimli uzman ve yeterli teknik donanim gerekir. Entegre ve
ardisik testlerin maliyetleri yiiksektir. Bu nedenle giiniimiizde
halen en yaygin kullanilan ikinci trimester tarama testidir. Tarama
testi sonuglart teste ozgii esik degerinin iistiinde ¢ikan sonuglar
icin pozitif altindaki sonuglar icinse negatif olarak belirtilir. Bu
sonuglarin fetiiste hastalik varligi ya da yoklugu degil hastalik
riskine yonelik oldugu belirtilmelidir. Genetik danisma prenatal
tant hakkinda bilgilendirici olmalr, yonlendirici olunmamalidir.
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SUMMARY

Until 1980s the only indications of invasive diagnosis of fetal chro-
mosomal abnormalities were maternal age and family history of
chromosomal abnormality. Down Syndrome (DS) is the most frequ-
ent fetal chromosome abnormality. Although it is associated with
increased maternal age, approximately 75 % of pregnancies with
DS are seen in women younger than 35 and screening tests develop-
ment for fetal chromosomal abnormalities, has accelerated.
Therefore second trimester screening tests developed by using
maternal biochemical markers such as alpha-fetoprotein (AFP)
human chorinonic gonadotrpin (hCG), uncujugated estriol (E3) and
inhibin-A which is associated with DS. It has a %81 detection rate
with % 5 false positive. However, it doesn t allow for chorion villus
sampling (CVS) first trimester was developed in 1990s. 2 markers
were used ; sonographic and biochemical. Combination of nuchal
translucency and maternal serum levels of pregnancy associated
protein (PAPP-A) and BhCG the detection rate increase to % 87.
Recently the first and second trimester screening tests are combined
in integrated and sequential tests Screening strategy chosen will
depend on the opportunities. For he first trimester screening there
is a need of expert for NT measurement and to have adequate tech-
nical equipment. Sequential and integrated tests aren t cost-
effective. Therefore, the second-trimester screening test is still most
widely used. Screening test results specified over the cutoff level as
positive, below the cutoff as negative. Screen positive doesn t mean
that the fetus is affected, it means high risk for disease of interest.
The genetic counseling should be nondirective informative for pre-
natal diagnosis.
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Gecmiste fetal kromozomal anomalilerin antenatal
taramasinda anne yast ve ¢ocuklarinda ya da ailele-
rinde var olan kromozom anomalisi 6ykiisii kullani-
lird1 432 Invaziv prenatal tam yalmzca bu iki
endikasyon icin gecerliydi. Ancak, 1980°lerin bagin-
da anne serumundaki AFP degerlerinin fetal kromo-
zom anomalileriyle baglantisi fark edildiginde klinik
uygulamada yeni bir donem bagladi; rutin taramalar.
Yillar i¢inde anne serumundaki gesitli belirteclerin
Ol¢iimii ve bunlara sonografik belirteglerin de eklen-
mesiyle fetal anoploidilerin taranmasi agisindan
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duyarlilig1 yliksek tarama stratejileri gelistirildi.
Kromozom Anomalileri

Andplodi olarak tanimlanan sayisal kromozom ano-
malileri, gebeliklerde sik rastlanan bir durum olup,
Oliimciil stirecten tamamen benin klinik siirece kadar
degisen genis bir yelpazededir. Fetal andploidilerin
biiylik cogunlugu birinci trimesterin erken donemle-
rinde spontan diistige neden olur. Hayatta kalip ikinci
trimestere ulagan fetiisler i¢inse intrauterin morbidite
veya bebeklik cagi oliimii acisindan risk bir hayli
yiiksektir. Yasama sans1 ve klinik silire¢ genotipe gore
degiskenlik gosterir.
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Anoploidiler i¢inde en sik goriilen Down Sendromu
(DS) olarak da bilinen Trizomi 21’dir. Prenatal tani
ve tibbi tahliyenin yapilmadig: gelismis tiilkelerde
yenidoganlardaki siklig1 yaklagik 1-2/1000°dir. DS ye
gore daha nadir goriilen Edwards (Trizomi 18)
1/5000-10.000 ve Patau Sendromlar1 (Trizomil3)
1/5000 sikliginda goriiliir ve klinik siire¢ ¢cok agirdir.
Cinsiyet kromozom andplodileri Turner Sendromu
(45,X) ve Klinefelter Sendromu (47,XXY) 1/1000
sikliginda goriinmekle birlikte klinik siire¢ daha iyi
prognozludur.

Tarama ve Tam Testleri

Her ne kadar her ikisinin de sonuclar1 igin “pozitif”
veya “negatif” tanimlarinin kullanilmasina karsin
tarama ve tani testlerinin arasinda temel bir fark
bulunmaktadir. Tarama testleri 6zgiin bir hastalik
acisindan yiiksek riski tagiyabilecek ve ileri tetkiklere
yonlendirilecek kisileri, saglikli kisilerden ayirt etme-
ye yoneliktir “?. Bu nedenle tarama testleri taniy1
amaclamaz, buna kargin maliyeti yiiksek, riskli tani
islemlerini uygulamay1 ve tedavi maliyetlerini kisit-
lamay1 amagclar. Tan testleri ise kiside arastirilan
hastaligin varlig1 ya da yoklugunu belirler.

Fetal kromozom anomalileri i¢inde en sik gordiigii-
miiz DS, zeka geriligi ve organ anomalileriyle seyre-
den ve yasam boyu bakima ihtiya¢ gerektiren bir
hastaliktir. DS gibi diger kromozom anomalileri icin
de tablo benzer, hatta daha agirdir. Fetal Kromozom
anomalilerinin prenatal tanist invaziv girigim gerekti-
ren koryon villiis biyopsisi, amniyosentez, kordosen-
tezdir. Bu invaziv girisimlerin hem maliyeti yliksek
hem de kendilerine ait gebelik kaybi riskleri vardir.
Bu nedenle prenatal tani 6ncesi bir tarama testi uygu-
lanmasi yararlidir.

Ileri anne yasi ile arasindaki baglanti bilindigi icin
1980’lerin ortalarina kadar 35 yas ve iizerindeki
gebelikler ile onceki gebeliklerinde kromozom ano-
malisi Oykiisii olmasi prenatal tani igin tek bagina
yeterli endikasyon sayilmaktaydi. Ancak, fetal anop-
loilerin yaklasik % 70’inin 35 yagin altindaki gebe-
liklerde goriilmesi ve ileri anne yasimin tek basina
prenatal tani acisindan giderek zayif bir belirte¢ ola-
rak diistiniilmesi nedeniyle her iki grup i¢in de fetal
kromozom anomalisi taranmasina yonelik anne seru-
mundaki belirteglerin 6l¢limiine dayali tarama testleri
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tim gebelere sunulmaktadir. Bu temel belirtecler
etkilenmis gebeliklerde dagilimlart sinirin iistii ya da
altinda bir deger olabilen degiskenlerdir. Biiyiik
¢ogunlugu anne serumunda 6lgiilen belirteglerdir.
Bunlara ek olarak sonografik olgiimler de tarama
testlerinde giderek yaygin bir sekilde yerini almakta-
dir.

ikinci Trimester Tarama Testi

On besinci ile 20. gebelik haftasinda 3 ya da 4 farklh
biyokimyasal belirtecin kullanildig1 tarama testidir.
Bu tarama testinde DS ve Trizomil8 gibi kromozom
anomalilerinin yani sira Noral Tiip Defekti (NTD)
acisindan da risk belirlenebilmektedir ®.

Ik kez 1984’te Merkatz ve ark. anne serumunda
diisiik alfa fetoprotein (AFP) degerlerini Down
Sendromu ile iligkilendirmis ve bunun 35 yas alt1
gebelerde Down Sendromu tarama testinde kullanila-
bilecek bir biyokimyasal belirte¢ oldugu bildirmistir
@16 Serum AFP’sinin kromozom anomalilerinin
genelinde ve ozellikle DS’li gebeliklerde esigin altin-
da bir degerde oldugu bilinmektedir. Diisiik AFP
degerinin nedeni tam olarak bilinmemekle birlikte
fetal hepatik gelisimin tamamlanamamasini yansitti-
&1 diislintilmektedir. Anne yag1 ile serum AFP degeri
kombine edilerek degerlendirme yapildiginda, 35
yasin altindaki kadinlarda Down sendromunu sapta-
ma oran1t % 25-33 olurken, yalanci pozitiflik orani
% 5 civarinda bulunmaktadir 9.

1987°de Bogard ve ark. DS’li gebelerde insan koryo-
nik gonadotropin (hCG) diizeyinin normal gebelere
oranla 2-2,5 kat artmis oldugunu bildirmistir. Bu arti1-
sin nedeni tam olarak belirlenemese de DS’li gebelik-
lerde plasental gelisim yetersizligine baglanmistir.
Yine aynt yil Wald ve ark., 77 DS’li fetus tasiyan
gebenin ikinci trimester hCG degerini retrospektif
olarak degerlendirmis ve anne yas: ile hCG degerle-
rinin kombine edilmesi halinde Down sendromlu
bebeklerin % 60’min saptanabilecegini ve yalanci
pozitiflik oraninin % 6.7 oldugunu bildirmigtir ¢619),

1988’de Canick ve ark., DS’li gebeliklerde anne
serumunda konjuge olmayan o6striol (E3) diizeyinin
de AFP gibi normal gebeliklere gore diisiik oldugunu
gOstermigtir 9.
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1990’1arm baginda anne serumunda AFP, hCG ve E3
kullanilarak bir tarama testi olusturulmustur. Bu
biyokimyasal belirteclerin degerleri, ayni gebelik
haftasindaki anne serumunda 6lciilen degerlerin orta-
lamasiyla hesaplanan coklu ortalama (“Multiple of
median”, MOM) olarak belirtilir . DS’1i gebelikler-
de anne serumunda AFP degeri, ortalama 0,74
MOM’a diiser. hCG ortalama 2,06 MOM un iizerine
cikarken, E3 de AFP gibi diisiiktiir ve ortalama 0,75
MOM veya altindadir. Tiim bu belirtegler, anne yasi-
na bagh riskle kombine edildiginde DS yakalama
orant yaklasik % 65 ve yanlis pozitiflik oraninin % 5
oldugu belirtilmektedir. Trizomi 18 tanilt gebelikler-
de her 3 belirte¢ de diisiik degerdedir ve yakalama
orant yaklasik % 70’tir.

Son yillarda inhibin A’y1 da ekleyerek olusturulan
4’li testle DS yakalama oram1 % 80’e ¢ikmustir.
DS’lu gebeliklerde inhibin A’nin da yiikseldigi, orta-
lama 1,77 MOM ve iizerinde oldugu, ancak Trizomi
18 riskinin hesaplanmasinda kullanilmadig: da bildi-
rilmistir.

Cogul gebeliklerde ikinci trimester tarama testlerinin
etkinligi diisiik olup, Down Sendromu yakalama
oranlari yaklagik % 47’lere diismektedir ©. Bunun
nedeni de 6zellikle bir fetiiste olan anomali durumun-
da bu fetiise ait belirteclerin normal olan fetus tara-
findan golgelenmesi olarak belirtilmektedir. Cogul
gebeliklerde yapilmig olan tarama deneyimleri sinirli
olup pek cok merkez ¢ogul gebeligi olan kadinlara bu
tarama testini onermemektedir.

Bu tarama testinin dezavantaji, gebeligin ikinci tri-
mesterinde uygulaniyor olmasi dolayisiyla koryon
villiis biyopsisi uygulama olanagini ve erken tani
secenegini kisitlamasidir. Bu da, daha erken donem-
de kullanilabilecek bir tarama testinin gelistirilmesi-
ne yol agmugtir 0.

11k Trimester Tarama Testi

Erken prenatal tani uygulamasma olanak veren ilk
trimester tarama testleri 1995’ten itibaren uygulama-
ya gecmis ve giderek yayginlasmaya baslamistir.

Biyokimyasal ve sonografik belirteclerin bir arada
kullanilmasindan dolayr bu test, ikili tarama testi
olarak da tanimlanmaktadir.

Gebeligin 10 ila 13. haftalarinda anne serumunda
pregnancy associated protein A (PAPP-A) ve serbest
insan koryonik gonadotropini (free fhCG) 6lgiiliir.
Bu olciimler yine ¢oklu ortalama (MOM) ile belirti-
lir. DS gebeliklerde anne serumunda PAPP-A dege-
rinde diisiis gozlenir. Ozellikle 10. haftada daha
duyarlt olup, gebelik haftasi ilerledik¢e duyarliligini
yitirir. BhCG de ikinci trimestredeki gibi yiiksektir
9. DS’li gebeliklerde bu belirteclerin MOM degerle-
ri gebelik haftasina gore farklilik gosterse de yapilan
calismalarda elde edilen sonuclara gore PAPP-A yak-
lagik 0,45 MOM, BhCG yaklagik 2,0 MOM olarak
bildirilmigtir 1529

Ik kez Nicholaides ve ark. tarafindan sonografik
belirte¢ olarak belirtilen ense saydamligi (Nuchal
translucency= NT) 6l¢iimii, fetiisiin ensesinde sinirla-
r1 belirgin sivi dolu alani tanimlar ®V. Bu 6l¢iim, cil-
taltt ddeminin fetiis ensesinde Ol¢iilebilecek durumda
oldugu donem olan 11 ila 13. haftalar arasinda yapi-
lir. Bu alan tiim fetiislerde bulunur. NT de artisin
kromozom anomalileri ile birliktelik gosterdigi belir-
lenmigtir. NT’de artig, yaklagik 3 mm’nin iizerindeki
Olctimleri tanimlar. DS’li gebeliklerin % 50’sinde
NT, 3-4,5 mm arasindadir. Trizomi 13’lii fetiislerin
yaklagsik % 60’1, Trizomi 18’li fetiislerin yaklagik
% 75’1 ve Turner Sendromlu fetiislerin % 90’ imda NT
4.5 mm lizerindedir '?. DS’de artisin nedeni bilinme-
mekle birlikte, hiicresel matriks bilesimi, anormal
veya gecikmis lenfatik sistem gelisimi ya da kardiyak
yetersizligin olasi nedenler olabilecegi diisiiniilmek-
tedir. Genelde tek basma kullanilmamakla birlikte,
Ol¢timiin 4 mm {izerinde ya da kistik higroma goriil-
mesi gibi, bazi durumlarda biyokimyasal belirteclere
bakilmadan da prenatal tani onerilebilir. Tek bagina
ense saydamligi dlciimiiniin DS yakalama orani yak-
lagik % 70 ve yanlis pozitiflik orani da % 5’tir ®.

Ancak, sonografik ve biyokimyasal belirte¢lerin bir-
likte kullanilmas1 DS yakalama oran1 % 90°lara kadar
cikarken yanlig pozitiflik orani yaklasik % 3-5’tir

(13,17.25)

Ik trimester tarama testinin DS yakalama oraninin
ikinci trimester tarama testine oranla daha yiiksek
olmasi ve erken donemde belirlenebilen riske yonelik
erken gebelik haftalarinda uygulanan invaziv prena-
tal tan1 yontemi olan koryon villiis biyopsisine ola-
nak saglayabilmesi en onemli avantajlaridir 9.
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Ancak, sonografik 6l¢timlerin deneyimli uzmanlar ve
belli standartlara sahip teknik ekipman gerektirmesi,
buna bagli olarak maliyeti yiiksek olan bir tarama
olmasi yaygin kullanimini kisitlamaktadir.

Cogul gebeliklerde de fetal kromozom anomalisi
taramast i¢in ilk trimester tarama testinin NT ve biyo-
kimyasal belirte¢c Olgiimlerinin birlikte yapilmasi
onerilmektedir. Kombine taramanin DS yakalama
orani yaklastk % 85 yanlis pozitifligi yine % 5’tir

(6,23)

iki Tarama Testi de Yapilmali nm1?

Ik ve ikinci trimester tarama testleri ayr1 ayr1 yapil-
diginda anoploidi yakalama oranmnin arttigi, ancak
yanlig pozitifligin de arttig1 ve buna bagl gereksiz
invaziv prenatal tani yapildigina dair goriisler vardir
@, Bu nedenle ilk trimester tarama testi yaptirmis
gebelere ikinci trimester tarama testi onerilmemeli-
dir. Ancak, e8er olanak varsa ve gebe yiiksek yakala-
ma orani olan bir tarama testi isterse ilk ve ikinci
trimester tarama sonuglarinin birlesiminden olusan
entegre (integrated) ya da ardigik (sequential) tarama
testi uygulanabilir.

1999’de Wald ve ark.’nin gelistirdigi entegre test, ilk
ve ikinci trimester tarama testlerinde kullanilan belir-
teclerin degerlendirilmesine dayanir @Y. Bu testte
sonuglar her iki test tamamlandiktan sonra rapor edi-
lir. FaSTER (first- and second trimester Evaluation of
Risk) calismalarinda DS yakalama oran1 % 96’lara
cikmaktadir . Bu testte amag diigiik yanlig pozitif-
likle yiiksek duyarlhilik elde etmek ve buna bagh
normal gebeliklerin invaziv girisime bagl gelisebile-
cek kayiplart daha da azaltmaya yoneliktir. Ama tes-
tin sonuclanmasinin 3-4 hafta gibi uzun zaman alma-
s1, erken prenatal tani yontemlerinin kullanilmasina
olanak vermemesi ve de gebenin ikinci trimester
tarama testine gelememesi durumunda testin sonug-
suz kalmasi da dezavantajlar olarak degerlendirilebi-
lir.

Ardisik test, entegre testin dezavantajlarina ¢are bul-
mak amaciyla gelistirilmistir. Burada ilk trimester
tarama testinin sonucu ailelere bildirilir. Bu testte
izlenebilecek ii¢ yol vardir; 1. Bagimsiz Ardisik
(independent), 2. Asamali Ardisik (stepwise), 3.
Rastlantisal Ardisik (contingent)
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Tablo 1. Down Sendromu tarama testleri ve yakalama oranla-
ri.

Tarama testi Yakalama  Yanhs

oram  pozitiflik

(%) (%)
ilk trimester
o NT ol¢timii 64-70 5
e NTol¢iimii + PAPP-A ve BhCG 82-87 5
ikinci Trimester
« Uglii Tarama (AFP, hCG, E3) 69 5
e Dortlii Tarama (AFP, hCG, E3, InhA) 81 5
ilk ve Ikinci Trimester
* Entegre (NT, PAPP-A, dortlii tarama) 94-96 5
e Ardisik
1. Bagimsiz 94-98 8
2. Asamali 95 3-5
3. Tesadiifi 90-95 3-5

Bagimsiz ardigik testte ilk trimester tarama testinde
elde edilen risk ikinci trimester tarama testinde kulla-
nilmaz. Bu nedenle de yanlis pozitiflik oran1 yiiksek-
tir. Ancak, her iki tarama testin de pozitif olmasinin
bu yontemin DS yakalama oranini % 98’lere ¢ikardi-
&1 bildirilmisgitir 192127,

Asamali ardigik testte ilk trimesterde elde edilen risk,
ikinci trimester taramasinda da kullanilir. Boylece
ikinci trimester tarama testinin giivenilirligi artar.
Hermann ve ark. ¢alismalarinda bagimsiz ve agamali
testleri karsilastirilmig ve sonugta bagimsiz testin DS
yakalama oraninin daha yiiksek, ancak yanlis pozitif-
liginin de asamali teste oranla daha yiiksek oldugunu
gostermigtir ¢'27.

Rastlantisal ardisik testte ilk trimester tarama testinde
riski yiiksek olan gebeler prenatal taniya yonlendiri-
lir. Cok diisiik riski olan gebelere ikinci trimester
tarama testi yapilmaz. Eger yiiksek olmayan kuskulu
risk varsa, ikinci trimester taramasina alinir. Bu testin
de DS yakalama giicii -6zellikle erken gebelik hafta-
sinda- diger testlere oranla daha yiiksektir.

Geligtirilen bu testlerin dezavantaji yiiksek maliyetle-
ridir.
Tarama Testlerini Kimlere Onerilir ve Hangisi

Yeglenir?

Her ne kadar tarama testleri baslangigta 35 yas altin-
daki gebelerin taramasina yonelik gelistirilmigse de
amag, invaziv prenatal tant testlerinin daha etkin
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uygulanmasi oldugu icin son yillardaki uygulamalar
yasa bakilmaksizin her gebeye tarama testi onerilme-
sine yoneliktir ©. Segilecek tarama testinin belirlen-
mesinde ¢esitli faktorler rol oynar bunlar; gebenin
yast gebelik haftasi, aile OyKkiisii, prenatal tan riskleri
ve erken tibbi tahliye istegi gibi gebeye bagl faktor-
lerin yani sira 'V tarama testlerinin avantaj ve deza-
vantajlar1 ama belki de en 6nemlisi eldeki olanaklar-
dir 9,

Hangi tarama testlerinin uygulanacagini belirlemede
en Onemli hedef, yiiksek yakalama orani ve diisiik
yanlig pozitiflik orani olmalidir (Tablo 1).

Ikinci hedef olabildigince erken gebelik haftasinda
uygulanacak bir taramayi se¢mektir. Riskin daha
erken belirlenebilmesi, daha erken prenatal tani ola-
nagini sunar. Anoploidi belirlendigi takdirde gebelik
sonlandirilmast da daha erken ve daha giivenli olur.

Ancak, pratikte uygulanacak tarama testlerinin belir-
lenmesinde en 6nemli nokta hangi olanaklara sahip
oldugunuzdur. Erken ve yakalama oran yiiksek tara-
ma testi olan ilk tirmester tarama testi i¢in sonografik
belirtec igermesine bagl olarak, dl¢limleri yapacak
egitim ve deneyimli bir uzmana, ayni zamanda yeter-
li teknik ozelliklere sahip cihaza da gereksinim var-
dir. Bunun diginda koryon villiis biyopsisi a¢isindan
da deneyimli ekibin olmasi gerekir, aksi takdirde
erken tarama testinin bir anlami1 olmaz.

Ikinci trimester tarama testleri, yaklasik 14 yildir
uygulama kolaylig1 ve maliyet etkinligi acisindan
daha yaygin kullanilmaktadir.

Tarama Testi Sonuclarmin Degerlendirilmesi ve
Genetik Danisma

Tarama testlerinin matematiksel sonuglari, her gebe-
lik haftas: i¢in oOlciilen biyokimyasal ve sonografik
belirteclerin MOM degerlerinin gebelik haftasi, gebe-
nin yasi, agirligi, diyabet oykiisiiniin olup olmadigi,
sigara i¢imi gibi degiskenlerle yapilan istatistiksel
hesaplama sonucunda ulagilan bir orandir. Bu oran,
risk olarak tanimlanir. Bir de her tarama testinin
belirli bir esik degeri (cutoff) vardir. Bu deger, her
tarama testi icin ayr1 olup, laboratuvara gore degis-
mekle birlikte esas olarak uygulanacak olan prenatal
tan1 yonteminin riskine dayali olarak belirlenir. Tlk

trimester tarama testinde yaklasik 1/150, ikinci tir-
mester tarama testinde 1/250’dir *9. Belirlenen ris-
kin, DS ve Trizomi 18 icin belirlenmis esik degerle-
rinin iizerinde olmas: durumunda test pozitif olarak
raporlanir. Bu oranin altinda gelen risklerse, negatif
olarak bildirilir.

Her iki durumda da ailenin bilgilendirilmesinde dik-
kat edilmesi gereken noktalar vardir.

Oncelikle tarama testlerinin tani testi olmadigmin ve
testin pozitif olmasinin fetiiste bir anomaliyi belirt-
medigini, ancak potansiyel anomali riskinin beklenen
orana gore yiikseldiginin cok net bir sekilde ifade
edilmesi gereklidir. Bunu yani sira tarama testi nega-
tif gelen ciftlere de fetiiste kromozom anomalisi
goriilme olasiliginin az da olsa olabileceginin ve hic-
bir zaman sifir olmadiginin belirtilmesi de son derece
onem tagimaktadir.

Otuz bes yasin iizerinde ancak tarama testi negatif
gelen gebelere genetik danigma verilirken ileri yag
riskinin de belirtilmesi gerekir.

Her durumda ailelere prenatal tani olanaklari anlatil-
mali, bu anlatimda kisisel yorumlardan ve de yonlen-
diricilikten kagiilmalidir. Sonucta prenatal tani kara-
rinin test sonucu ne olursa olsun aileye ait oldugu
unutulmamalidir 1422,
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