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OZET

Amag: 35 yas tizeri gebelerde ultrasonografi ile diizeltilmis yasa baglh Down sendromu riskinin maliyet-etkinliginin belirlenmesi.
Gereg ve yontem: Calisma iigiinciil merkezde gergeklestirilen retrospektif bir ¢calisma olup 35 yas iizeri toplam 572
olguya ait veriler gozden ge¢irilmistir. Bu 572 olguya ait yas riskleri 16-22. Gebelik haftalar: sirasinda yapilan
genetik ultrasonografi sonrasinda diizeltilerek 3 gruba ayrilmistir. Buna gore diizeltilmis riski 1/300° den daha yiiksek
olan olgular yiiksek riskli, 1/301-1/800 arasinda olanlar orta riskli, 1/801 ve daha diisiik olanlar diisiik riskli olarak
adlandirilmistir. Amniyosentez yapilmis olan tiim olgularin karyotip sonuglart ve bunlarin risk gruplarina dagilim,
toplam islem maliyetleri ve bir Down sendromu saptamak igin gereken harcama hesaplanmustir.

Bulgular: Olgular yas riskine gore simiflandwrildiginda, 134 olgu (% 23,3) orta riskli, 438 olgu (% 76,7) yiiksek riskli
olarak adlandirildi. Ultrasonografi sonuglarina gore yas riski diizeltildiginde 257 olgu (% 45) diisiik, 181 olgu (%
31,7) orta, 133 olgu (% 23,3) yiiksek riskli olarak siniflandi. Genetik ultrasonografide toplam 12 hastada (% 2,1)
major anomali ve 62 olguda (% 12,7) minor belirte¢ saptandi. Amniyosentez islemi sonrast 1 olguda membran
riiptiiriinii takiben gebelik kaybedildi. Saptanan 13 Down sendromu olgusunun 11’inin (% 84,6) ultrasonografiye
gore yiiksek riskli olarak kabul edilen grupta oldugu izlendi. Yapilan maliyet hesaplamasinda, genetik ultrasonografi,
amniyosentez ve karyotipleme isleminin yiiksek riskli gruba yapiimasi durumunda toplam maliyet 33280 YTL ve bir
Down sendromu olgusunun saptanmasi igin gereken maliyetin 3480 YTL oldugu saptand.

Tartisma: 35 yas iizeri olgulara rutin amniyosentez yapilmas: maliyet yoniinden etkin degildir. Ultrasonografi ile diizeltilmis

vas riski kullanmak yoluyla Down sendromu olgularimin saptanma maliyeti yaklasik % 60 oraminda azaltilabilir.
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SUMMARY

THE COST COMPARISON BETWEEN THE ROUTINE AMNIOCENTESIS AND
ULTRASONOGRAPHICALLY ADJUSTED AGE DEPENDENT DOWN SYNDROME RISK TO DETECT
INCREASED ANEUPLOIDY RISK IN THE ADVANCED MATERNAL AGE

Objective: To asses cost effectiveness of ultrasound based adjusted age related Down syndrome risk over 35’s.
Materials and method: Retrospective study in a tertiary center. Medical records of total 572 patients were reviewed
retrospectively. Age based Down syndrome risk were adjusted according to genetic ultrasound between the 16th and
22th weeks of pregnancy. By this way, all patients were divided to three distinct group such as high risk group (adjusted
Down syndrome risk higher than 1/300), moderate risk (between the 1/301-1/800) and low risk (Lower than 1/801)
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Following this, all subjects underwent genetic amniocentesis. Karyotype results and distrubution of aneuploid cases
in the risk groups were assesed. Also total cost of genetic amniocentesis and karyotyping and to detect a Down
syndrome case were calculated.

Results: By age based risk assesment 134 patients (23,3 %) were classifed as moderate risk and 438 patients (76,7 %)
were high risk group. By ultrasound adjusted risk estimation, 257 patients (45 %) were classified low risk, 181 cases
(31,7 %) classified moderate and 133 (23,3 %) were classified as high risk. By genetic ultrasound, we detected major
abnormalities in 12 patient (2,1 %) and minor anomalies in 62 (12,7 %) cases. Pregnancy loss was occured in a pregnancy
following the memrane rupture. 11 of 13 cases of Down syndrome were detected in high risk group which classified by
ultrasound adjusted age risk. Total cost of genetic ultrasound, amniocentesis and karyotype analysis in high risk group
(ultrasound adjusted) was 33280 YTL and cost of one cases of Down syndrome was 3480 YTL.

Conclusion: Routine amniocentesis to pregnant women over 35 years old was not cost effective. By ultrasound

adjusted age risk criteria, total cost could be decreased approximately 60 %.
Key words: amniocentesis, aneuploidiy, down syndrome, ultrasound
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GIRiS diisiik morbiditeli ve maliyetli tarama yontemleri

gelistirme ihtiyac1 dogmustur(®).

Son yillarda gerek sosyoekonomik sebepler, Bu calismada 35 yas lizeri gebelerde yasa bagl
gerekse infertilite tedavisinde alinan olumlu sonuglar risk ve genetik ultrasonografi kombinasyonunun
nedeniyle gebe kalma yasi giderek ileri yaslara dogru maliyet-etkinliginin degerlendirilmesi amaglanmistir.

kaymaktadir(1). Tiim gebeler arasinda 1970°li yillarda
35 yas ve lizeri olan grup %5’1 olustururken, bu oran
giiniimiizde %20 nin iizerine ¢tkmistir?). fleri maternal GEREC VE YONTEM
yas ile birlikte andploidili ¢ocuk dogurma riski

artmaktadir®). 1960’11 yillarm sonlar1 ve 1970’1i yillarn Bu ¢alismada, Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi
baglarindan itibaren amniyosentez ve karyotip analizinin Etik Kurulunun 21.09.2007 tarih ve 2007/04 say1l etik
uygulanir hale gelmesiyle gebelik sirasinda Down kurul onay1 alindiktan sonra Mersin Universitesi Tip
Sendromu tanist koymak miimkiin olmustur (2). Ote Fakiiltesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum poliklinigine
yandan amniyosentez islemine bagli olarak 1/200 Mart 2002- Agustos 2007 tarihleri arasinda 16-22 hafta
oraninda saglikli da olsa fetiis kaybi riski mevcuttur. arasinda genetik ultrasonografi, amniyosentez ve
Bu oran 35 yasindaki bir kadinin yasa bagli Down karyotip analizi yapilmus, 35 yas ve lizerindeki hastalarin
Sendromlu gocuk dogurma riskine esittir(3). Bu grubun dosyalarinin retrospektif olarak incelenmesi sonucu
tamamina rutin prenatal girisimsel tan1 yontemlerinin elde edilen veriler kullanilmistir. Genetik ultrasonografi
uygulanmasi prenatal takipte maliyeti arttirmakla 16-22. gebelik haftalar1 arasinda ayni ultrason operatorii
birlikte saglikl: fetiislarin kayip riskini de arttirmaktadir tarafindan General Electric Logiq 500 Pro (Milwakuee,
(). Diger taraftan her bir Down sendromlu fetiisii USA) ve PHILIPS HD 11 (Bothell, USA) cihazlar1 ve
saptamadaki maliyet, girisimsel yontemle 219,109 2-5 MHz’ lik konveks problar kullanilarak kullanilarak
dolar iken; serum tarama ve genetik sonogram beraber yapilmig; fetal biyometrik 6lgiimler (Biparietal cap,
degerlendirildiginde 152,992 dolara diismiistiir(4). bas gevresi, karin gevresi, femur ve humerus uzunluk-
Prenatal tan1 hizmetlerinde 6nemli noktalardan birisi lar1) ve Tablo I’de bildirilen andploidi i¢in major ve
anormal fetiisun saptanma hizini azaltmadan, girisimsel minor belirtegler yoniinden detayli olarak incelenmistir.
yonteme bagli fetiis kaybini en aza indirgemektir(5:6). Incelemeler supin pozisyonda, ortalama 2-3 MHz
Amniyosentezin girisimsel bir iglem olmasi, saglikli frekansta, hasta basina ortalama 20 dk’lik bir zaman
fetiis kaybi riski olmasi ve maliyetinin yiiksek olmasi ayrilarak gergeklestirilmistir.

nedeniyle; ileri maternal yas grubunda girisimsel Kisa femur igin dlgiilen femur uzunlugunun,
olmayan, sensitivitesi yliksek, kolay uygulanabilir, beklenen femur uzunluguna oraninin 0.91°den kiigiik
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olmasi, kisa humerus igin 6lgiilen humerus uzunlugu-
nun, beklenenhumerus uzunluguna oraninin 0.89” den
kiigiik olmasi, ekojenik intrakardiyak odak i¢in kalbin
dort odacik kesitinde ventrikiillerde izlenen bir veya
daha fazla sayida kemik ekojenitesi ile ayni veya daha
yiiksek ekojenitede, yuvarlak gériiniimler varligi, yine
ekojenik barsak i¢in ise barsak ekojenitesinin tibia
veya iliak kemikler gibi kemik yapilar ile ayn1 veya
daha ekojen olmasi dikkate alinmustir. Renal pyelektazi
icin kriter bilateral renal pelvis 6n arka ¢apinin 3 mm’
den biiyilik olmasi, artmis nukal fold i¢in ise 5 mm ve
tizeri 6lgtimler dikkate alinmistir.

Buna gore olgularin yas riski Nicolaides ve
arkadaslarinca(® bildirilen Likelihood ratio (LR)
kullanilarak tekrar hesaplanarak hastalar 3 gruba
ayrilmislardir (Tablo I). Bu baglamda tanimlanmig
major ve mindr sonografik bulgulart olmayan olgularda
LR 0,3 kabul edilerek yas riskleri diizeltilmistir.
Yiiksek riskli grup igin esik deger 1/300 ve tistii (1/300;
yaklagik olarak amniyosentez islemine bagli saglikli
fetiis kayb1 orani), orta risk i¢in esik deger 1/300-1/800
arast (1/800; genel olarak toplumda Down Sendromu
goriilme orani), diisiik risk igin esik deger 1/800 ve
iizeri olarak belirlenmistir(7),

Ayni hastalara 16-22. gebelik haftalarinda Mersin
Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklart ve Dogum
Anabilim Dal1 polikliniginde teknigi asagida tarif
edildigi sekilde USG esliginde amniyosentez islemi
yapilmistir. Hastalarin tiimiine amniyosentez ve olasi
komplikasyonlari ile ilgili ayrintili bilgi verildikten
sonra hasta onami almmistir. Hastalar tek tek ultrasono-

grafi odasina alinarak supin pozisyonda 6nce USG ile

Rutin karyotip analizinin maliyeti

fetal kardiyak atim, fetiis saysi, plasenta lokalizasyonu
ve amniyotik s1vi miktar1 yoniinden degerlendirilmistir.
Amniyosentez yapilacak olan bolge povidin iyot ve
steril gazli bez kullanilarak 2 kez temizlendikten sonra
ultrason probu etilen oksit gazi ile sterilize edilmis
olan kondom ile ortiillerek USG esliginde islem
gergeklestirilmistir. Plasentanin 6n duvarda oldugu
olgularda ya plasentanin olmadig1 alandan veya en
ince oldugu alandan 20-22 gauge 12-14 cm uzun-
lugunda spinal igneler ile girilerek amniyotik sivi aspire
edilmistir. Maternal kontaminasyonu dnlemek amaciyla
ayr1 enjektore alan ilk 2 ml siv1 atilarak kauguk piston
icermeyen 10 ml’lik enjektdrlere gebelik haftasina basmna
yaklagik 1 ml amniyon sivist alimmustir. Alinan materyalin
karyotipleme ve sitogenetik degerlendirmesi tipfakiiltesi
tibbi biyoloji ve genetik anabilim dalinda gergeklestirildi.
Amniyosentez islemi uygulanan Rh uyusmazIlig1 olan
gebelere, anti-D ile proflaksi gergeklestirildi. Kurum digt
takibe devam eden gebelerde gebelik akibeti hastalardan
alan telefon numaralarindan hastalara ulasilmasi yoluyla
kontrol edildi. Bu yontemlerle elde edilen yas riski ve
genetik USG ile elde diizeltilmis yas riski; rutin
amniyosentez ve karyotip analizi sonuclar1 ile
karsilastiriimustir. Islem maliyetleri hesaplanirken Maliye
Bakanligimin 2007 y1ili Biitge Uygulama Talimatinda yer
alan fiyatlar temel alinarak ultrasonografi, amniyosentez
islemi ve karyotipleme islemleri fiyatlandirld: ve kullanilan
sarf malzemelerinin fiyatlar eklenerek hasta basma toplam
tutar belirlendi. Biitiin istatistiksel analizler SPSS 11,5
paket programui kullanilarak ¢apraz tablolar olusturularak
yapilmistir. Istatistiksel olarak p<0,05 anlamli olarak
kabul edilmistir.

Tablo I: Ultrasonografiye esas alinan minér ve major ultrasonografik bulgular®.

Minor Bulgular Likelihood Major Bulgular Likelihood
Ratio (LR)* Ratio (LR)*
Ekojenik barsak 3.0 Kardiyak anomaliler 5.2
Hafif renal pyelektazi 1 Doudenal atrezi 52
Ense katlantis1 kalinlasmast 9.8 _ Hidrosefali 52
Ekojenik kardiyak odak 1.1 Yarik damak ve dudak 52
Kisa Femurt 1.6 Kistik higroma 5.2
Kisa Humerus} 4.1 Erken baglayan simetrik [UGR 5.2
Klinodaktili 52
Hafif Ventrikiillomegali 5.2

*:[zole bulgu iken.

:Beklenen femur uzunlugu = -9.3+0.9 (BPD),

Olgiilen FL/Beklenen FL<0.91 ise kisa femur olarak kabul edildi.
1: Beklenen humerus uzunlugu = -7.9+0.84 (BPD),

Olgiilen HL/Beklenen HL<0.89 ise kisa humerus olarak kabul edildi.
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BULGULAR

Hastalarin yas ortalamasi en geng 35, en yaslh olani
46 olmak iizere (medyan) 37,69 olarak bulunmustur.
Medyan parite 1,45’dir. Hastalara ortalama 18,6 gebelik
haftasinda amniyosentez yapildigi saptanmistir.
Amniyosentez yapilan toplam 572 hastanin 26’sinda
(%4,5) iki kez girisim gerekmistir. On dort hastada
transplasental gegis olmus bir hastada ise islem sonrasinda
prematiir preterm membran riiptiirii gergeklesmis ve daha
sonra saglikli fetlisun kaybedilmesiyle sonuglanmustir.
Membran riiptiirii olan olguda transplasental gegis
olmamustir. Toplam 572 hastanin yasa gére Down sendrom
riskleri ve ultrasonografik olarak diizeltilmis Down
sendrom riskleri Tablo II’de gosterilmistir. Sadece yas
ve ultrasonografik degerlendirmeyi takiben olgularin yag
risklerinin diizeltilmesi yolu ile belirlenen Down sendromu
riskleri ve karyotip sonuglart Tablo III ve IV’te

gosterilmistir.

Tablo I1: Olgularin yasa gore Down sendrom riskleri ve

ultrasonografik olarak diizeltilmis Down sendromu riskleri.

Diisiik Risk  Orta Risk Yiiksek Risk

438 (% 76,7)

Yasa bagh 0
Ultrasonografiye

134 (% 23,3)

gore diizeltilmis 257 (% 45,0) 181 (% 31,7) 133 (% 23,3)

Tablo I11: Sadece yasa bagh risk kategorilendirilmesi yapilan

durumunda karyotip sonuglarinin dagilimi.

Normal Karyotip Toplam
Karyotip Anomalisi
Diisiik Riskli Grup 0 0 0
Orta Riskli Grup 133 (%99.,2) 1 (% 0.8) 134 (% 100)
Yiiksek Riskli Grup 418 (% 95,4) 20 (% 4,6) 438 (% 100)
Toplam 551(%96,3) 21(%3,7) 572 (% 100)

Tablo IV: Ultrasonografik olarak diizeltilmis Down sendrom

risklerine gore karyotip sonuglarinin dagilim.

Normal Karyotip Toplam
Karyotip Anomalisi

Diisiik Riskli Grup 254 (% 98,9) 3 (% 1,1) 257

Orta Riskli Grup 177 (% 97,8) 4 (%2,2) 181

Yiiksek Riskli Grup 119 (% 89,5) 14 (% 10,5) 133

Toplam 551(%96,3) 21(%3,7) 572 (% 100)

Toplam 572 hastanin 12’sinde (%2,1) major bulgu
saptanmistir. Major yapisal anomalilerin dagilimi Tablo
V’te goriilmektedir. Karyotip analizi sonucunda trizomi

21 saptanan 13 hastanin 4’linde ve trizomi 18 saptanan
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1 hastada major yapisal anomali bulunmus, toplamda 20
anoploidili hastanin 5’inde (%25) major yapisal anomali
saptanmigtir. Mindr belirtegler 572 hastanin 70’inde
(%12,2) saptanmustir (Tablo VI). Tespit edilen 20 andplodi
vakasinin 12’sinde (%60) minér belirte¢ bulunmustur.
Mersin Universitesi Tip Fakiiltesinde, 2007 mali yil1 biitge
uygulama talimatina gore, Ultrasonografi ticreti 15,30
YTL, amniyosentez iicreti 59,40 YTL karyotip analizi
195,80 YTL olarak uygulanmaktadir. Buna gore her bir
hasta igin genetik USG nin toplam maliyeti 15,30 YTL
iken amniyosentez ve karyotip analizinin toplam maliyeti
255,20 YTL dir. Calismaya dahil edilen 572 hastanin
hepsine amniyosentez ve karyotip analizi yapildig1 gbz
oniine alindiginda toplam maliyet 145 974,40 YTL olarak
bulunmaktadir. Ultrasonografiye gore diizeltilmis yas
riskine gore yliksek riskli olarak kabul edilen olgulara
amniyosentez yapilacak olursa maliyet 38.280 YTL, orta
ve yliksek risk gruplarina yapilacak olursa maliyet 99.783
YTL olup ikinci durumda toplam maliyette % 31,6 lik

bir azalma izlenmektedir.

Tablo V: Genetik Sonogramda Tespit Edilen Majér Yapisal

Anomalilerin Dagilimi.

Hasta Yiizde
sayisl (%)

Major yapisal anomali saptanmayan 560 97.9
Ventrikiilomegali 5 0.9
Kardiyak anomali 1 0.2
Omfalosel 1 0.2
Yarik damak-dudak 1 0.2
Dandy-Walker kompleksi 1 0.2
Kistik higroma 2 0.3
Ventrikiilomegali/ Kistik higroma/

TUGR birlikteligi 1 0.2
Toplam 572 100

Tablo VI: Genetik Sonogramda Tespit Edilen Minér Yapisal

Anomalilerin Dagilimi.

Hasta Yiizde
sayist (%)

Minor belirte¢ saptanmayan 502 87.7
Ekojenik barsak 19 33
Koroid pleksus kisti 18 3.1
Hafif renal pyelektazi 14 24
Ense katlantis1 kalinlagmasi 10 1.7
Ekojenik kardiyak odak 6 1
Ense katlantis1 kalinlasmasi1/

Ekojenik barsak birlikte 1 0.2
Hafif renal piyelektazi/

Ekojenik barsak birlikte 1 0.2
Ekojenik intrakardiak odak/

Hafif renal piyelektazi birlikte 1 0.2
Toplam 572 100




TARTISMA

Gebelikte fetal andplodi igin prenatal tarama
1960’11 yillarin ortasinda sadece yasin tarama testi
olarak kullamlmasiyla baslamistir®). ACOG 1970 ve
1980’lerden sonra 35 yas ve {izerindeki kadinlara
uygulanmak iizere amniyosentezin uygulanmasini
Onermistir. Giiniimiizde maternal yas, girisimsel
prenatal tani iglemleri igin temel endikasyon olma
dzelligini artik kaybetmistir(®). Anne yas1 rutin uygulan-
diginda gebelerin %5’ine amniyosentez dnerilmekte
ancak Down Sendromu vakalarinin sadece %25’
yakalanabilmektedir. Ayrica yapilan girisimsel isleme
bagli normal bir gebeligin kayb1 olasilig1 artmakta ve
maliyeti yiiksek bir uygulama niteligi kazanmaktadir.
Kadinlarda artmis egitim diizeyi bununla beraber ortaya
¢ikan dogurma yasimnin geciktirilmesi, yardimci lireme
tekniklerinin gelismesiyle beraber 35 yas lizeri
kadinlarin fertilite hizlarinin iyilestirilmesi, bu gruptaki
kadinlarin maternal populasyonda yerlerinin %14’lere
kadar yiikselmesine neden olmustur. Ote yandan 35
yas lizeri gebeler ikinci trimesterde kombine serum
sonuglar1 ve USG ile birlikte degerlendirildiginde her
30-50 kadindan birine amniyosentez gerektigi
bildirilmektedir. SURUSS calismasinda (n=47053)(10)
ticlii testin sensitivitesi %74 bulunurken; bu deger diger
Snemli bir calisma olan FASTER ¢alismasinda da(11)
%70 olarak bulunmustur. ACOG 2007(12) yilindan
itibaren serum biyokimyasal tarama testlerinin ve endike
olgularda girisimsel tani testlerinin, yastan bagimsiz
olarak tiim olgularda uygulanmasini énermistir. Bu
nedenle ilk trimestr kombine tarama testlerinin uygu-
landig1 merkezlerde tekil gebeliklerde Down sendromu
taramasi i¢in ilk basamak olarak bu testler kullanilabilir.

ikinci trimester genetik sonografisinden fetiista
andplodi bulgularinin olup olmadigini saptamak ve
bunun sonucunda 6nceki andplodi riskini yeniden
hesaplamak amaciyla yararlanilabilir(®). Ultrasono-
grafide major anomali tespit edilen hastalarin %25’inde
kromozomal anomali oldugu bildirilmektedir(®). Ultra-
sonografi ile ayrica normalin varyasyonu olup artmis
andplodi riskini temsil eden mindr belirteglerde
saptanabilir. Bu yolla bazal Down sendromu riskinin
bireysellestirilmesi miimkiin hale gelir.

Yapilan ikinci trimester ultrasonografik taramada
mindr belirtegler ve major yapisal anomaliler
olmadiginda yasa bagl trizomi 21 riskinde azalma s6z

konusudur. Ancak bu sadece tiglinciil merkezlerdeki
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taramalar igin gecerlidir. Vintizeleos ve ark.(13) yaptig
caligmada, sonografik belirteglerin normal olarak
bulunmasi halinde geri plandaki andploidi riskinin
%60-%83 oraninda azaldig1 rapor edilmistir. Nyberg
ve ark.(14) 2001°de yaptig1 alisma ile Bromley ve
arkadaslarmin(15) 2002°de yaptig1 ¢aligmanin ortak
verilerine gore 350 trizomi 21°1i fetiisun % 25,7’sinde
ve 9384 kromozomal olarak normal fetiisun % 86,5’ inde
genetik ultrasonda hicbir majér ve mindr anomali
bulunmamuistir. Sonug olarak bu ¢alismalarda sayet
taninabilir major ve mindr anomali yoksa trizomi 21
i¢in negatif olasilik oranini (LR) 0,30 olarak hesapla-
mislardir(15,16).

Minor bulgular, gogunlukla 3. trimesterde kaybolan,
kendisi tek basina anomali varligina isaret etmeyen
ultrasonografi bulgularidir. Normal olgularda da
izlenebilirler. Izole minér belirteg varliginda, hastalarm
yasa bagli riskleri literatiirde bildirilen LR ile garpilarak
yeni risk hesabi yapilmaktayken yokluklari durumunda
da bazal risk 0,3 ile garpilarak bazal trizomi 21 riski
yeniden hesaplanir(®). Minér belirteg saptanma oranini
etkileyen faktorlerden biri operatoriin tecriibesi kadar,
maternal viicut kitle indeksi, fetlisun cinsiyeti ve
incelemenin yapildigi1 gebelik haftasidir17). Yeo ve
Vintzelos(18), en az 1 minér bulgu bulunmasimn trizomi
21 tansindaki sensivitesini % 73, yalanci pozitifligini
% 13 olarak bildirmislerdir. Saptanan mindr marker
say1s1 arttikga yalanci pozitiflik oranlar1 azaldig: gibi
sensivite de yiikselmektedir(!9). Bu bulgularin pratikte
uygulanabilmesini belirleyen baslica faktorlerden bir
digeri 6ploid grupta goriilme sikligidir. Nyberg ve ark.
trizomi 21 ig¢in mindr bulgu saptanma oram % 22,6
iken 6ploid kontrollerde % 11,3 olarak bildirilmistir(1%).
Bagvurulan min6r bulgu sayisi arttikga normal toplumda
goriilme siklig1 % 1,6’lara inmektedir. Ote yandan tek
basina mindr bulgu varliginin amniyosentez endikas-
yonu olarak kabul edilmesi durumunda yapilan prenatal
tani1 iglem sayisi arttig1 gibi isleme bagli gebelik kayb1
oranlar da yiikselmektedir29). Bu handikaptan kagimmak
amactyla Benacerraf ve ark. skorlama sistemi(12), Nyberg
(19) ve Nicolaides(® tarafindan énerilen yas riskinin
mindr veya major bulgularin varligina gére LR kullani-
larak diizeltilmesi, hastanin bazal yasa baglh veya
biyokimyasal tarama testlerince belirlenen risklerinin,
ultrasonografi sonuglarina gore tekrar diizeltilmesi gibi
yaklasimlar 6nerilmis olup konu ile ilgili genis 6lgekli
ileri doniik galigmalara ihtiyag vardir(2),

Hastalarin tamamina uygulanan genetik sonogram
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sonrast olgularin %2,1°de major bulgu saptanmuistir.
Toplamda 20 andploidi olgusunun 5’de (%25) major
yapisal anomali saptanmigtir. Minor belirteclerin
hastalarin 70°de (%12,2) oldugu gorilmiis ve bu 70
hastanin 12’sinde andploidi izlenmistir. Kromozomal
anomalilerin insidansinin bulunan ultrasonografik
anormalliklerin toplam sayisi ile orantili oldugu
literatiirde gdsterilmistir(16). Yiiriitiilen ¢aligmada da
hastalara genetik ultrasonografide bulunan major ve
mindr belirtegler kullanilarak kigiye 6zel trizomi 21
icin diizeltilmis risk hesab1 yapilmistir. Buna gore yas
riski diizeltilen ve yiiksek riskli olarak kabul edilen
olgularda tani konan 13 Trizomi 21 olgusunun 11°i
(% 84,6) saptanmistir.

Ultrasonografi sonucuna gore yas riskinin diizeltildigi
durumlarda, 41 yas ve iizerindeki hastalar igin risk
azalmasinin olmadig1 izlenmistir. Bu da literatiirde
izlenen 40 yas lizerine rutin amniyosentez 6nerilmesini
desteklemektedir(7). Hartnett ve ark. Amerika Birlesik
Devletlerinde 1999 yilinda yaptig1 ¢aligmada, her bir
Down sendromlu fetiisii saptamadaki maliyet girisimsel
yontemle 219,109 dolar iken serum tarama ve genetik
sonogram beraber degerlendirildiginde 152,992 dolara
diismiistiir®. Dilek ve ark. 843 hastay1 kapsayan bir
caligmasinda, her bir kromozom anomalili fetiisu
saptamak i¢in 21 223 Yeni Tiirk Lirasina ihtiyac oldugu
gdsterilmistir(23). Tek basma maternal yag kullanimimin
maliyet agisindan etkin olmadig1, ayrica tek basina
ileri maternal yasin kullaniminin yiiksek yalanci
pozitiflik tasimas1 nedeniyle amniyosentez sayisini
arttirdigini belirtmislerdir.

Bu galismada da toplam tani alan 13 Down sendromu
olgusunun 11 tanesi yiiksek risk grubunda saptanmis
olup buna gore bir Down sendromu saptanmasinin
maliyeti 3480 YTL olarak saptanmistir. Genetik
ultrasonografi uygulanan hastalara mevcut ceza ve
medeni hukuk kurallar1 dikkate alinarak islemler ve
olas1 sonuglar1 hakkinda bilgi verilmeli her segenegin
riskleri ve olasi sakincalari anlatilmali ve aydinlatiimal
onamlar1 mutlaka alinmalidir. Sonug olarak 35 yas ve
iizeri gebelere herhangi bir tarama testi veya genetik
ultrasonografi kriterlerine gore yeniden risk kategori-
zasyonu yapmaksizin rutin amniyosentez islemi uygu-
lamak maliyet ve literatiirde bildirilen komplikasyonlar
nedeni ile dogru bir yaklasim olarak géziikmemektedir.
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