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ÖZET

Amaç: 35 yafl üzeri gebelerde ultrasonografi ile düzeltilmifl yafla ba¤l› Down sendromu riskinin maliyet-etkinli¤inin belirlenmesi.

Gereç ve yöntem: Çal›flma üçüncül merkezde gerçeklefltirilen retrospektif bir çal›flma olup 35 yafl üzeri toplam 572

olguya ait veriler gözden geçirilmifltir. Bu 572 olguya ait yafl riskleri 16-22. Gebelik haftalar› s›ras›nda yap›lan

genetik ultrasonografi sonras›nda düzeltilerek 3 gruba ayr›lm›flt›r. Buna göre düzeltilmifl riski 1/300’ den daha yüksek

olan olgular yüksek riskli, 1/301-1/800 aras›nda olanlar orta riskli, 1/801 ve daha düflük olanlar düflük riskli olarak

adland›r›lm›flt›r. Amniyosentez yap›lm›fl olan tüm olgular›n karyotip sonuçlar› ve bunlar›n risk gruplar›na da¤›l›m›,

toplam ifllem maliyetleri ve bir Down sendromu saptamak için gereken harcama hesaplanm›flt›r.

Bulgular: Olgular yafl riskine göre s›n›fland›r›ld›¤›nda, 134 olgu (% 23,3) orta riskli, 438 olgu (% 76,7) yüksek riskli

olarak adland›r›ld›. Ultrasonografi sonuçlar›na göre yafl riski düzeltildi¤inde 257 olgu (% 45) düflük, 181 olgu (%

31,7) orta, 133 olgu (% 23,3) yüksek riskli olarak s›n›fland›. Genetik ultrasonografide toplam 12 hastada (% 2,1)

majör anomali ve 62 olguda (% 12,7) minör belirteç saptand›. Amniyosentez ifllemi sonras› 1 olguda membran

rüptürünü takiben gebelik kaybedildi. Saptanan 13 Down sendromu olgusunun 11’inin (% 84,6) ultrasonografiye

göre yüksek riskli olarak kabul edilen grupta oldu¤u izlendi. Yap›lan maliyet hesaplamas›nda, genetik ultrasonografi,

amniyosentez ve karyotipleme iflleminin yüksek riskli gruba yap›lmas› durumunda toplam maliyet 33280 YTL ve bir

Down sendromu olgusunun saptanmas› için gereken maliyetin 3480 YTL oldu¤u saptand›.

Tart›flma: 35 yafl üzeri olgulara rutin amniyosentez yap›lmas› maliyet yönünden etkin de¤ildir. Ultrasonografi ile düzeltilmifl

yafl riski kullanmak yoluyla Down sendromu olgular›n›n saptanma maliyeti yaklafl›k % 60 oran›nda azalt›labilir.

Anahtar kelimeler: amniyosentez, anöploidi, down sendromu, ultrasonografi

Türk Jinekoloji ve Obstetrik Derne¤i Dergisi, (TJOD Derg), 2008; Cilt: 6  Say›: 1  Sayfa: 41- 7

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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G‹R‹fi

Son y›llarda gerek sosyoekonomik sebepler,

gerekse infertilite tedavisinde al›nan olumlu sonuçlar

nedeniyle gebe kalma yafl› giderek ileri yafllara do¤ru

kaymaktad›r(1). Tüm gebeler aras›nda 1970’li y›llarda

35 yafl ve üzeri olan grup %5’i olufltururken, bu oran

günümüzde %20’nin üzerine ç›km›flt›r(2). ‹leri maternal

yafl ile birlikte anöploidili çocuk do¤urma riski

artmaktad›r(3). 1960’l› y›llar›n sonlar› ve 1970’li y›llar›n

bafllar›ndan itibaren amniyosentez ve karyotip analizinin

uygulan›r hale gelmesiyle gebelik s›ras›nda Down

Sendromu tan›s› koymak mümkün olmufltur (2). Öte

yandan amniyosentez ifllemine ba¤l› olarak 1/200

oran›nda sa¤l›kl› da olsa fetüs kayb› riski mevcuttur.

Bu oran 35 yafl›ndaki bir kad›n›n yafla ba¤l› Down

Sendromlu çocuk do¤urma riskine eflittir(3). Bu grubun

tamam›na rutin prenatal giriflimsel tan› yöntemlerinin

uygulanmas› prenatal takipte maliyeti artt›rmakla

birlikte sa¤l›kl› fetüslar›n kay›p riskini de artt›rmaktad›r
(4). Di¤er taraftan her bir Down sendromlu fetüsü

saptamadaki maliyet, giriflimsel yöntemle 219,109

dolar iken; serum tarama ve genetik sonogram beraber

de¤erlendirildi¤inde 152,992 dolara düflmüfltür(4).

Prenatal tan› hizmetlerinde önemli noktalardan birisi

anormal fetüsun saptanma h›z›n› azaltmadan, giriflimsel

yönteme ba¤l› fetüs kayb›n› en aza indirgemektir(5,6).

Amniyosentezin giriflimsel bir ifllem olmas›, sa¤l›kl›

fetüs kayb› riski olmas› ve maliyetinin yüksek olmas›

nedeniyle; ileri maternal yafl grubunda giriflimsel

olmayan, sensitivitesi yüksek, kolay uygulanabilir,

düflük morbiditeli ve maliyetli tarama yöntemleri

gelifltirme ihtiyac› do¤mufltur(2).

Bu çal›flmada 35 yafl üzeri gebelerde yafla ba¤l›

risk ve genetik ultrasonografi kombinasyonunun

maliyet-etkinli¤inin de¤erlendirilmesi amaçlanm›flt›r.

�
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Mart 2002- A¤ustos 2007 tarihleri aras›nda 16-22 hafta

aras›nda genetik ultrasonografi, amniyosentez ve

karyotip analizi yap›lm›fl, 35 yafl ve üzerindeki hastalar›n

dosyalar›n›n retrospektif olarak incelenmesi sonucu

elde edilen veriler kullan›lm›flt›r. Genetik ultrasonografi

16-22. gebelik haftalar› aras›nda ayn› ultrason operatörü

taraf›ndan General Electric Logiq 500 Pro (Milwakuee,

USA) ve PHILIPS HD 11 (Bothell, USA) cihazlar› ve

2-5 MHz’ lik konveks problar kullan›larak kullan›larak

yap›lm›fl; fetal biyometrik ölçümler (Biparietal çap,

bafl çevresi, kar›n çevresi, femur ve humerus uzunluk-

lar›) ve Tablo I’de bildirilen anöploidi için majör ve

minor belirteçler yönünden detayl› olarak incelenmifltir.

‹ncelemeler supin pozisyonda, ortalama 2-3 MHz

frekansta, hasta bafl›na ortalama 20 dk’l›k bir zaman

ayr›larak gerçeklefltirilmifltir.

K›sa femur için ölçülen femur uzunlu¤unun,

beklenen femur uzunlu¤una oran›n›n 0.91’den küçük

TJOD Derg 2008; 5: 41- 7

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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olmas›, k›sa humerus için ölçülen humerus uzunlu¤u-

nun, beklenenhumerus uzunlu¤una oran›n›n 0.89’ den

küçük olmas›, ekojenik intrakardiyak odak için kalbin

dört odac›k kesitinde ventriküllerde izlenen bir veya

daha fazla say›da kemik ekojenitesi ile ayn› veya daha

yüksek ekojenitede, yuvarlak görünümler varl›¤›, yine

ekojenik barsak için ise barsak ekojenitesinin tibia

veya iliak kemikler gibi kemik yap›lar ile ayn› veya

daha ekojen olmas› dikkate al›nm›flt›r. Renal pyelektazi

için kriter bilateral renal pelvis ön arka çap›n›n 3 mm’

den büyük olmas›, artm›fl nukal fold için ise 5 mm ve

üzeri ölçümler dikkate al›nm›flt›r.

Buna göre olgular›n yafl riski Nicolaides ve

arkadafllar›nca(6) bildirilen Likelihood ratio (LR)

kullan›larak tekrar hesaplanarak hastalar 3 gruba

ayr›lm›fllard›r (Tablo I). Bu ba¤lamda tan›mlanm›fl

majör ve minör sonografik bulgular› olmayan olgularda

LR 0,3 kabul edilerek yafl riskleri düzeltilmifltir.

Yüksek riskli grup için eflik de¤er 1/300 ve üstü (1/300;

yaklafl›k olarak amniyosentez ifllemine ba¤l› sa¤l›kl›

fetüs kayb› oran›), orta risk için eflik de¤er 1/300-1/800

aras› (1/800; genel olarak toplumda Down Sendromu

görülme oran›), düflük risk için eflik de¤er 1/800 ve

üzeri olarak belirlenmifltir(7).

Ayn› hastalara 16-22. gebelik haftalar›nda Mersin

Üniversitesi T›p Fakültesi Kad›n Hastal›klar› ve Do¤um

Anabilim Dal› poliklini¤inde tekni¤i afla¤›da tarif

edildi¤i flekilde USG eflli¤inde amniyosentez ifllemi

yap›lm›flt›r. Hastalar›n tümüne amniyosentez ve olas›

komplikasyonlar› ile ilgili ayr›nt›l› bilgi verildikten

sonra hasta onam› al›nm›flt›r. Hastalar tek tek ultrasono-

grafi odas›na al›narak supin pozisyonda önce USG ile

fetal kardiyak at›m, fetüs say›s›, plasenta lokalizasyonu

ve amniyotik s›v› miktar› yönünden de¤erlendirilmifltir.

Amniyosentez yap›lacak olan bölge povidin iyot ve

steril gazl› bez kullan›larak 2 kez temizlendikten sonra

ultrason probu etilen oksit gaz› ile sterilize edilmifl

olan kondom ile örtülerek USG eflli¤inde ifllem

gerçeklefltirilmifltir. Plasentan›n ön duvarda oldu¤u

olgularda ya plasentan›n olmad›¤› alandan veya en

ince oldu¤u alandan 20-22 gauge 12-14 cm uzun-

lu¤unda spinal i¤neler ile girilerek amniyotik s›v› aspire

edilmifltir. Maternal kontaminasyonu önlemek amac›yla

ayr› enjektöre al›nan ilk 2 ml s›v› at›larak kauçuk piston

içermeyen 10 ml’lik enjektörlere gebelik haftas›na bafl›na

yaklafl›k 1 ml amniyon s›v›s› al›nm›flt›r. Al›nan materyalin

karyotipleme ve sitogenetik de¤erlendirmesi t›pfakültesi

t›bbi biyoloji ve genetik anabilim dal›nda gerçeklefltirildi.

Amniyosentez ifllemi uygulanan Rh uyuflmazl›¤› olan

gebelere, anti-D ile proflaksi gerçeklefltirildi. Kurum d›fl›

takibe devam eden gebelerde gebelik ak›beti hastalardan

al›nan telefon numaralar›ndan hastalara ulafl›lmas› yoluyla

kontrol edildi. Bu yöntemlerle elde edilen yafl riski ve

genetik USG ile elde düzeltilmifl yafl riski; rutin

amniyosentez ve karyotip analizi sonuçlar› ile

karfl›laflt›r›lm›flt›r. ‹fllem maliyetleri hesaplan›rken Maliye

Bakanl›¤›n›n 2007 y›l› Bütçe Uygulama Talimat›nda yer

alan fiyatlar temel al›narak ultrasonografi, amniyosentez

ifllemi ve karyotipleme ifllemleri fiyatland›r›ld› ve kullan›lan

sarf malzemelerinin fiyatlar› eklenerek hasta bafl›na toplam

tutar belirlendi. Bütün istatistiksel analizler SPSS 11,5

paket program› kullan›larak çapraz tablolar oluflturularak

yap›lm›flt›r. ‹statistiksel olarak p<0,05 anlaml› olarak

kabul edilmifltir.

Rutin karyotip analizinin maliyeti

TJOD Derg 2008; 5: 41- 7

Minör Bulgular Likelihood Majör Bulgular Likelihood
Ratio (LR)* Ratio (LR)*

Ekojenik barsak 3.0 Kardiyak anomaliler 5.2
Hafif renal pyelektazi 1 Doudenal atrezi 5.2
Ense katlant›s› kal›nlaflmas› 9.8 Hidrosefali 5.2
Ekojenik kardiyak odak 1.1 Yar›k damak ve dudak 5.2
K›sa Femur† 1.6 Kistik higroma 5.2
K›sa Humerus‡ 4.1 Erken bafllayan simetrik IUGR 5.2

Klinodaktili 5.2
Hafif Ventrikülomegali 5.2

Tablo I: Ultrasonografiye esas al›nan minör ve majör ultrasonografik bulgular6.�

*:‹zole bulgu iken.

†:Beklenen femur uzunlu¤u = -9.3+0.9 (BPD),

Ölçülen FL/Beklenen FL�0.91 ise k›sa femur olarak kabul edildi.

‡: Beklenen humerus uzunlu¤u = -7.9+0.84 (BPD),

Ölçülen HL/Beklenen HL�0.89 ise k›sa humerus olarak kabul edildi.
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BULGULAR

Hastalar›n yafl ortalamas› en genç 35, en yafll› olan›

46 olmak üzere (medyan) 37,69 olarak bulunmufltur.

Medyan parite 1,45’dir. Hastalara ortalama 18,6 gebelik

haftas›nda amniyosentez yap›ld›¤› saptanm›flt›r.

Amniyosentez yap›lan toplam 572 hastan›n 26’s›nda

(%4,5) iki kez giriflim gerekmifltir. On dört hastada

transplasental geçifl olmufl bir hastada ise ifllem sonras›nda

prematür preterm membran rüptürü gerçekleflmifl ve daha

sonra sa¤l›kl› fetüsun kaybedilmesiyle sonuçlanm›flt›r.

Membran rüptürü olan olguda transplasental geçifl

olmam›flt›r. Toplam 572 hastan›n yafla göre Down sendrom

riskleri ve ultrasonografik olarak düzeltilmifl Down

sendrom riskleri Tablo II’de gösterilmifltir. Sadece yafl

ve ultrasonografik de¤erlendirmeyi takiben olgular›n yafl

risklerinin düzeltilmesi yolu ile belirlenen Down sendromu

riskleri ve karyotip sonuçlar› Tablo III ve IV’te

gösterilmifltir.

Tablo II: Olgular›n yafla göre Down sendrom riskleri ve

ultrasonografik olarak düzeltilmifl Down sendromu riskleri.

Tablo III: Sadece yafla ba¤l› risk kategorilendirilmesi yap›lan

durumunda karyotip sonuçlar›n›n da¤›l›m›.

Tablo IV: Ultrasonografik olarak düzeltilmifl Down sendrom

risklerine göre karyotip sonuçlar›n›n da¤›l›m›.

Toplam 572 hastan›n 12’sinde (%2,1) majör bulgu

saptanm›flt›r. Majör yap›sal anomalilerin da¤›l›m› Tablo

V’te görülmektedir. Karyotip analizi sonucunda trizomi

21 saptanan 13 hastan›n 4’ünde ve trizomi 18 saptanan

1 hastada majör yap›sal anomali bulunmufl, toplamda 20

anöploidili hastan›n 5’inde (%25) majör yap›sal anomali

saptanm›flt›r. Minör belirteçler 572 hastan›n 70’inde

(%12,2) saptanm›flt›r (Tablo VI). Tespit edilen 20 anöplodi

vakas›n›n 12’sinde (%60) minör belirteç bulunmufltur.

Mersin Üniversitesi T›p Fakültesinde, 2007 mali y›l› bütçe

uygulama talimat›na göre, Ultrasonografi ücreti 15,30

YTL, amniyosentez ücreti 59,40 YTL karyotip analizi

195,80 YTL olarak uygulanmaktad›r. Buna göre her bir

hasta için genetik USG nin toplam maliyeti 15,30 YTL

iken amniyosentez ve karyotip analizinin toplam maliyeti

255,20 YTL dir. Çal›flmaya dahil edilen 572 hastan›n

hepsine amniyosentez ve karyotip analizi yap›ld›¤› göz

önüne al›nd›¤›nda toplam maliyet 145 974,40 YTL olarak

bulunmaktad›r. Ultrasonografiye göre düzeltilmifl yafl

riskine göre yüksek riskli olarak kabul edilen olgulara

amniyosentez yap›lacak olursa maliyet 38.280 YTL, orta

ve yüksek risk gruplar›na yap›lacak olursa maliyet 99.783

YTL olup ikinci durumda toplam maliyette % 31,6’ l›k

bir azalma izlenmektedir.

Tablo V: Genetik Sonogramda Tespit Edilen Majör Yap›sal

Anomalilerin Da¤›l›m›.

Tablo VI: Genetik Sonogramda Tespit Edilen Minör Yap›sal

Anomalilerin Da¤›l›m›.

TJOD Derg 2008; 5: 41- 7

Düflük Risk Orta Risk Yüksek Risk

Yafla ba¤l› 0 134 (% 23,3) 438 (% 76,7)

Ultrasonografiye

göre düzeltilmifl 257 (% 45,0) 181 (% 31,7) 133 (% 23,3)

Normal Karyotip Toplam

Karyotip Anomalisi

Düflük Riskli Grup 0 0 0

Orta Riskli Grup 133 (%99,2) 1 (% 0,8) 134 (% 100)

Yüksek Riskli Grup 418 (% 95,4) 20 (% 4,6) 438 (% 100)

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

Normal Karyotip Toplam

Karyotip Anomalisi

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

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

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

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

Hasta Yüzde

say›s› (%)

Majör yap›sal anomali saptanmayan 560 97.9

Ventrikülomegali 5 0.9

Kardiyak anomali 1 0.2

Omfalosel 1 0.2

Yar›k damak-dudak 1 0.2

Dandy-Walker kompleksi 1 0.2

Kistik higroma 2 0.3

Ventrikülomegali/ Kistik higroma/

IUGR birlikteli¤i 1 0.2

Toplam 572 100

Hasta Yüzde

say›s› (%)

Minor belirteç saptanmayan 502 87.7

Ekojenik barsak 19 3.3

Koroid pleksus kisti 18 3.1

Hafif renal pyelektazi 14 2.4

Ense katlant›s› kal›nlaflmas› 10 1.7

Ekojenik kardiyak odak 6 1

Ense katlant›s› kal›nlaflmas›/

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

T. Umut Kutlu Dilek ve ark.
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TARTIfiMA

Gebelikte fetal anöplodi için prenatal tarama

1960’l› y›llar›n ortas›nda sadece yafl›n tarama testi

olarak kullan›lmas›yla bafllam›flt›r(8). ACOG 1970 ve

1980’lerden sonra 35 yafl ve üzerindeki kad›nlara

uygulanmak üzere amniyosentezin uygulanmas›n›

önermifltir. Günümüzde maternal yafl, giriflimsel

prenatal tan› ifllemleri için temel endikasyon olma

özelli¤ini art›k kaybetmifltir(9). Anne yafl› rutin uygulan-

d›¤›nda gebelerin %5’ine amniyosentez önerilmekte

ancak Down Sendromu vakalar›n›n sadece %25’i

yakalanabilmektedir. Ayr›ca yap›lan giriflimsel iflleme

ba¤l› normal bir gebeli¤in kayb› olas›l›¤› artmakta ve

maliyeti yüksek bir uygulama niteli¤i kazanmaktad›r.

Kad›nlarda artm›fl e¤itim düzeyi bununla beraber ortaya

ç›kan do¤urma yafl›n›n geciktirilmesi, yard›mc› üreme

tekniklerinin geliflmesiyle beraber 35 yafl üzeri

kad›nlar›n fertilite h›zlar›n›n iyilefltirilmesi, bu gruptaki

kad›nlar›n maternal populasyonda yerlerinin %14’lere

kadar yükselmesine neden olmufltur. Öte yandan 35

yafl üzeri gebeler ikinci trimesterde kombine serum

sonuçlar› ve USG ile birlikte de¤erlendirildi¤inde her

30-50 kad›ndan birine amniyosentez gerekti¤i

bildirilmektedir. SURUSS çal›flmas›nda (n=47053)(10)

üçlü testin sensitivitesi %74 bulunurken; bu de¤er di¤er

önemli bir çal›flma olan FASTER çal›flmas›nda da(11)

%70 olarak bulunmufltur. ACOG 2007(12) y›l›ndan

itibaren serum biyokimyasal tarama testlerinin ve endike

olgularda giriflimsel tan› testlerinin, yafltan ba¤›ms›z

olarak tüm olgularda uygulanmas›n› önermifltir. Bu

nedenle ilk trimestr kombine tarama testlerinin uygu-

land›¤› merkezlerde tekil gebeliklerde Down sendromu

taramas› için ilk basamak olarak bu testler kullan›labilir.

‹kinci trimester genetik sonografisinden fetüsta

anöplodi bulgular›n›n olup olmad›¤›n› saptamak ve

bunun sonucunda önceki anöplodi riskini yeniden

hesaplamak amac›yla yararlan›labilir(8). Ultrasono-

grafide majör anomali tespit edilen hastalar›n %25’inde

kromozomal anomali oldu¤u bildirilmektedir(9). Ultra-

sonografi ile ayr›ca normalin varyasyonu olup artm›fl

anöplodi riskini temsil eden minör belirteçlerde

saptanabilir. Bu yolla bazal Down sendromu riskinin

bireysellefltirilmesi mümkün hale gelir.

Yap›lan ikinci trimester ultrasonografik taramada

minör belirteçler ve majör yap›sal anomaliler

olmad›¤›nda yafla ba¤l› trizomi 21 riskinde azalma söz

konusudur. Ancak bu sadece üçüncül merkezlerdeki

taramalar için geçerlidir. Vintizeleos ve ark.(13) yapt›¤›

çal›flmada, sonografik belirteçlerin normal olarak

bulunmas› halinde geri plandaki anöploidi riskinin

%60-%83 oran›nda azald›¤› rapor edilmifltir. Nyberg

ve ark.(14) 2001’de yapt›¤› çal›flma ile Bromley ve

arkadafllar›n›n(15) 2002’de yapt›¤› çal›flman›n ortak

verilerine göre 350 trizomi 21’li fetüsun % 25,7’sinde

ve 9384 kromozomal olarak normal fetüsun % 86,5’inde

genetik ultrasonda hiçbir majör ve minör anomali

bulunmam›flt›r. Sonuç olarak bu çal›flmalarda flayet

tan›nabilir majör ve minör anomali yoksa trizomi 21

için negatif olas›l›k oran›n› (LR) 0,30 olarak hesapla-

m›fllard›r(15,16).

Minör bulgular, ço¤unlukla 3. trimesterde kaybolan,

kendisi tek bafl›na anomali varl›¤›na iflaret etmeyen

ultrasonografi bulgular›d›r. Normal olgularda da

izlenebilirler. ‹zole minör belirteç varl›¤›nda, hastalar›n

yafla ba¤l› riskleri literatürde bildirilen LR ile çarp›larak

yeni risk hesab› yap›lmaktayken yokluklar› durumunda

da bazal risk 0,3 ile çarp›larak bazal trizomi 21 riski

yeniden hesaplan›r(6). Minör belirteç saptanma oran›n›

etkileyen faktörlerden biri operatörün tecrübesi kadar,

maternal vücut kitle indeksi, fetüsun cinsiyeti ve

incelemenin yap›ld›¤› gebelik haftas›d›r(17). Yeo ve

Vintzelos(18), en az 1 minör bulgu bulunmas›n›n trizomi

21 tan›s›ndaki sensivitesini % 73, yalanc› pozitifli¤ini

% 13 olarak bildirmifllerdir. Saptanan minör marker

say›s› artt›kça yalanc› pozitiflik oranlar› azald›¤› gibi

sensivite de yükselmektedir(19). Bu bulgular›n pratikte

uygulanabilmesini belirleyen bafll›ca faktörlerden bir

di¤eri öploid grupta görülme s›kl›¤›d›r. Nyberg ve ark.

trizomi 21 için minör bulgu saptanma oran› % 22,6

iken öploid kontrollerde % 11,3 olarak bildirilmifltir(19).

Baflvurulan minör bulgu say›s› artt›kça normal toplumda

görülme s›kl›¤› % 1,6’lara inmektedir. Öte yandan tek

bafl›na minör bulgu varl›¤›n›n amniyosentez endikas-

yonu olarak kabul edilmesi durumunda yap›lan prenatal

tan› ifllem say›s› artt›¤› gibi iflleme ba¤l› gebelik kayb›

oranlar› da yükselmektedir(20). Bu handikaptan kaç›nmak

amac›yla Benacerraf ve ark. skorlama sistemi(12), Nyberg
(19) ve Nicolaides(6) taraf›ndan önerilen yafl riskinin

minör veya majör bulgular›n varl›¤›na göre LR kullan›-

larak düzeltilmesi, hastan›n bazal yafla ba¤l› veya

biyokimyasal tarama testlerince belirlenen risklerinin,

ultrasonografi sonuçlar›na göre tekrar düzeltilmesi gibi

yaklafl›mlar önerilmifl olup konu ile ilgili genifl ölçekli

ileri dönük çal›flmalara ihtiyaç vard›r(22).

Hastalar›n tamam›na uygulanan genetik sonogram
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sonras› olgular›n %2,1’de major bulgu saptanm›flt›r.

Toplamda 20 anöploidi olgusunun 5’de (%25) major

yap›sal anomali saptanm›flt›r. Minor belirteçlerin

hastalar›n 70’de (%12,2) oldu¤u görülmüfl ve bu 70

hastan›n 12’sinde anöploidi izlenmifltir. Kromozomal

anomalilerin insidans›n›n bulunan ultrasonografik

anormalliklerin toplam say›s› ile orant›l› oldu¤u

literatürde gösterilmifltir(16). Yürütülen çal›flmada da

hastalara genetik ultrasonografide bulunan majör ve

minör belirteçler kullan›larak kifliye özel trizomi 21

için düzeltilmifl risk hesab› yap›lm›flt›r. Buna göre yafl

riski düzeltilen ve yüksek riskli olarak kabul edilen

olgularda tan› konan 13 Trizomi 21 olgusunun 11’i

(% 84,6) saptanm›flt›r.

Ultrasonografi sonucuna göre yafl riskinin düzeltildi¤i

durumlarda, 41 yafl ve üzerindeki hastalar için risk

azalmas›n›n olmad›¤› izlenmifltir. Bu da literatürde

izlenen 40 yafl üzerine rutin amniyosentez önerilmesini

desteklemektedir(7). Hartnett ve ark. Amerika Birleflik

Devletlerinde 1999 y›l›nda yapt›¤› çal›flmada, her bir

Down sendromlu fetüsü saptamadaki maliyet giriflimsel

yöntemle 219,109 dolar iken serum tarama ve genetik

sonogram beraber de¤erlendirildi¤inde 152,992 dolara

düflmüfltür(4). Dilek ve ark. 843 hastay› kapsayan bir

çal›flmas›nda, her bir kromozom anomalili fetüsu

saptamak için 21 223 Yeni Türk Liras›na ihtiyaç oldu¤u

gösterilmifltir(23). Tek bafl›na maternal yafl kullan›m›n›n

maliyet aç›s›ndan etkin olmad›¤›, ayr›ca tek bafl›na

ileri maternal yafl›n kullan›m›n›n yüksek yalanc›

pozitiflik tafl›mas› nedeniyle amniyosentez say›s›n›

artt›rd›¤›n› belirtmifllerdir.

Bu çal›flmada da toplam tan› alan 13 Down sendromu

olgusunun 11 tanesi yüksek risk grubunda saptanm›fl

olup buna göre bir Down sendromu saptanmas›n›n

maliyeti 3480 YTL olarak saptanm›flt›r. Genetik

ultrasonografi uygulanan hastalara mevcut ceza ve

medeni hukuk kurallar› dikkate al›narak ifllemler ve

olas› sonuçlar› hakk›nda bilgi verilmeli her seçene¤in

riskleri ve olas› sak›ncalar› anlat›lmal› ve ayd›nlat›lmal›

onamlar› mutlaka al›nmal›d›r. Sonuç olarak 35 yafl ve

üzeri gebelere herhangi bir tarama testi veya genetik

ultrasonografi kriterlerine göre yeniden risk kategori-

zasyonu yapmaks›z›n rutin amniyosentez ifllemi uygu-

lamak maliyet ve literatürde bildirilen komplikasyonlar

nedeni ile do¤ru bir yaklafl›m olarak gözükmemektedir.
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