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PRE

I

. FetUse ait hastaliklarin ve
dogumdan sonra bebekte
ortaya ¢ikabilecek ve
mudahale gerektiren
durumlarnn dogumdan
once ogrenilmesiyle
bu duruma karst
onlem almak mumkun
olabilmektedir.

tintimiiz tibbinin yeni ve hizla
G gelisen konularindan biri de do-

gumdan 6nce fetiis (dogacak be-
bek) hakkinda bilgi sahibi olmaktir. Fe-
tiise ait hastaliklarin ve dogumdan sonra
bebekte ortaya c¢ikabilecek ve miidahale
gerektiren durumlarin dogumdan once
ogrenilmesiyle bu duruma karsi 6nlem
almak mumkiin olabilmektedir.
Onlem alabilmek ve gerekli tedavileri
zamaninda yapabilmek i¢in bebek heniiz
fetiis olarak isimlendirilen dogum &nce-
si gebelik siirecinde iken bilgi sahibi
olabilmek onemlidir. Bu amagla dogum
oncesinde ¢esitli tan1 yontemlerini kul-
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lanip tan1 konulmasina “Prenatal Tam”

adi1 verilmektedir. Prenatal taninin amaci
sadece anormallikleri fetal hayatta sap-
tamak ve bulundugunda gebeligin son-
landirilmasina imkan tanimak degildir.
Risk altindaki ailelere saglikli ¢ocuklara
sahip olma sansinin verilmesi felsefesi-
ne dayanir.

Hastalikli ¢ocuk sahibi olma riski yiik-
sek olan ciftleri bilgilendirerek ¢ocuk
istekleri igin farkli secenekler sunmak,
yiksek risk grubundaki kisilere giiven
saglamak ve onlarin endiselerini azalt-
mak prenatal tani yontemlerinin ve
beraberinde verilmesi gereken genetik

danismanin amaglar1 arasindadir. Gene-
tik danigma ile normalde tekrar ¢ocuk
sahibi olmaya cesaret edemeyen, belli
bir genetik hastalikli ¢ocuk sahibi olma
tiksek olan ¢iftleri, hastaligin tani-
e karnindayken konulabilecegi
da bilgilendirerek, saglikli bir
e baslama imkan1 tanimak miim-
. Bu stirecin yeterli deneyime
an bir ekip tarafindan yiiriitiil-
mesiyle genetik hastalikli ¢ocuk sahibi
olacak ciftlere, psikolojik olarak hazir-
lanma, gebeligin/ dogumun uygun izle-
mi ve yonlendirilmesi ve dogum sonrasi
bakim gibi konularda hazirlanma imkani
saglanacaktir.
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: Her seyden énemlisi anne
ve baba prenatal taru
yaptirnyor olmakla, bebekte
bir anormallik saptanmasi
durumunda gebeligi
sonlandirmak zorunda
olmadiklarini bilmelidir.

Prenatal Tani ve Genetik Danisma

ebeveynler, i¢inde bulunduklar1 duru-
mu anlamak ve yapilacak isleme izin
verip vermemek konusundaki kararlar
icin bilgilendirilmeye ihtiya¢ duyarlar.

Genetik danisma ekibi de basvuran ¢if- :
tin 6zel durumu ile ilgili olarak genetik '

riskini degerlendirerek aileye bilgi ve-
recektir. Genetik danismada su konular
tizerinde durulur:

¢ Fetiisiin etkilenme riski

¢ Sorunun ne oldugu ve olasi sonuglari :

¢ Uygulanacak girigim riskleri ve kisit-
liliklart

¢ Bir sonug alinmasi i¢in gerekli siire

¢ Basarisizlik durumunda islemin tek-

olasilig1.
Ayrica genetik danigma igin basvuran
cifte elde edilecek sonuglarin yorumlan-
masinda giicliikkler olabilecegi, sonuca

istenebilecegi ve hatta bu asamalardan
sonra bile elde edilen sonucun kesin ol-
mayabilecegi konusunda ayrintili bilgi
verilecektir. Her seyden 6nemlisi anne

ve baba prenatal tan1 yaptirtyor olmakla,
bebekte bir anormallik saptanmasi duru- :

munda gebeligi sonlandirmak zorunda
olmadiklarini bilmelidir. Bu islemlerde
amag fetiiste s6z konusu hastaligin olup

olmadigin anlamaktir. Anne ve bababe- e jirir Tan i¢in daha spesifik testle- :

beklerinin problemli olmas1 halinde bile, :

bebegin dogmasi yoniinde karar verebi-
lirler. Bu takdirde hasta fetiisiin prenatal
taninmasi, en azindan aileye hasta bir

cocuk i¢in duygusal ve tibbi olarak ha- :

zirlanma olanagi saglayacaktir.

Bu nedenle gerek Prenatal Tani yapilip
yapilmamasina, gerekse tan1 yontem-
lerinin se¢imi ve tani sonrasi davranig
bigimlerinin belirlenmesi agamalarinin

timiine gerekli bilgilendirme yapildik-
tan sonra anne ve babanin karar vermesi

ve sorumluluklarin paylasilmasi saglan-
malidir.

. Prenatal Tam1 Endikasyonu
- Bugiine kadar basta gelen prenatal tani |
. endikasyonu ileri anne yagidir. Kuzey !

Amerika ve Bati Avrupa’da 35 yasin-
dan sonraki gebeliklerin en az yarisi

amniyosentez icin basvurmaktadir. leri
. anne yasinin artmis riske sebep oldugu !
¢ asil durum Down sendromudur. Yine de

¢ogu Down sendromlu fetiis, annelerinin
35 yasindan geng¢ olmalari sebebiyle ru-
tin olarak koryon villus biyopsisi (CVS)

Gebeliklerinde bir sorunla karsilasan = VEYa amniyosentez onerilmemesinden

. dolay1 dogum oncesi dénemde tanimla- :

namamaktadir.

Bir gebenin CVS, amniyosentez veya
kordosentez ile prenatal tani yapilmasi-

na aday olmasinda genel olarak kabul : abil .
edilen ilke, bebekte anomali riskinin en abilen testtir.

azindan isleme bagh diisiik yapma ris-
kinden yiiksek olmasidir. Bunlar;
1. Tleri anne yasi,

© 2. Onceki gebelikte kromozomal ano- :
¢ yapilir (sekil-1). Ense cildi kalmligmm

mali 6ykiist,
3. Ebeveynlerde dengeli kromozom
anomalisi tastyiciligi (Dengeli trans-

lokasyon),

. 4. Ailede biyokimyasal ya da DNA ana- :
rarlanmasina gereksinim duyulmasi ;

lizi ile tanis1 konabilen genetik hasta-
lik 6ykiistiniin bulunmast,

5. Kotii obstetrik oykii (ailenin tekrarla-
yan diisiiklerinin olmast),

) . £ 6. Ail ifik tal tani testi ol- :
gore yeni tetkikler ve konsiiltasyonlar : 6. Ailede spesifik prenatal tant testi o

siiniin bulunmasi,
7. Maternal serum taramasinda yiiksek
risk saptanmasi

8. Ultrasonda malformasyon gozlenme- :

S1

Genetik Amacgh Prenatal Tarama ve
Tam

Tarama: Hastalik/ diizensizlik olasiligi-

rin gerektigi kisiler belirlenir.
Tami: Hastaligin varhigimi kesinlestirir.
Yiiksek oranda kesinlik s6z konusudur.

1. invaziv olmayan testler (tarama :

amach):

e Ultrasonografi (USG)

¢ Anne kanmda hormon tarama testleri
(ikili, ti¢lii testler)
Bu testler genetik anomali var mi1? So-

rusuna "Evet / Hayir" cevabini veremez. !
. lerin sadece yiiksek risk tagtyan ve kesin

Belirli anomaliler i¢in risk artisini ifade
edebilirler. Bu testler sonrasinda gebeli-
gin diistikle sonuglanma riski yoktur.

L2, invaziv testler (tam1 amach):

¢ Koryon Villus Biyopsisi (Plasentadan
ornek alinmast)

¢ Amniyosentez (Anne karninda bebe-
gin i¢inde bulundugu srvidan 6rnek
alinmasi)

¢ Kordosentez (Fetal Kan 6rneklemesi)

¢ Preimplantasyon genetik tani

Analizlerinde genetik anomali i¢in "Evet

/ Hayir" cevabi alinir. Kesin tani konur.

Bu islemler sonrasinda az da olsa gebeli-

¢ gin diistikle sonuglanma riski vardir.

3. Yeni gelistirilen testler (tan1 amach):
¢ Anne kaninda bebege ait hiicre ana-
lizi

Invaziv olmayan ve tan1 amagl kullani-

Prenatal Tan1 Yontemleri

1. invaziv olmayan tarama testleri:
Ultrasonografi (USG):

USG ile bebegin ense kalinlig1 6lgtimi

3mm’nin itizerinde olmasi halinde kro-
mozomal bozukluklarin arttig1 bildi-
rilmektedir. Tecriibeli uzman hekimin
yapacagi USG ile kalp anomalileri, ak-

i ciger anomalileri, bobrek anomalileri,

karin duvar1 anomalileri ve bazi iskelet
anomalileri saptanarak bunlarla iliski-
li olabilecek Down sendromu gibi bazi
kromozomal bozukluklar ve diger bazi

: tik hastaliklar hakkinda 6n deger-
mayan X-kromozomal hastalik 6ykii- : genetitc fastatikiar hakkinda on ceser

lendirme yapmak miimkiin olabilmekte-
dir. Ancak USG ile yapilan ol¢timlerin,
6l¢tim yapan kisilere gore degisim gos-
termesi yontemin giivenilirligini azalt-

. makta, yanilma ve hatali risk hesapla-
malarina sebep olabilmektedir.

E Sekil-1: USG ile bebegin ense kalinligi ol¢iimii.

Anne kaninda hormon tarama testleri
(ikili, diclii testler):

Tarama testleri tan1 koydurmaz. Bilin-
mesi gereken en 6nemli nokta bu test-

tan1 koyduracak ileri testlerin yapilma-
sina gerek olan bireyleri belirlemeye
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:  Anomalileri daha erken
dénemde ve daha yuksek
duyarlilikta saptamak
amaclyla degisik tarama
testlerinin gelistirilmesi
devam etmektedir.

yarayan bir tarama testi oldugudur. Tim
tibbi incelemelerde oldugu gibi tarama
testlerinde de yanilma olasilig1 vardir ve
hatal1 pozitif ya da hatali negatif sonug-
lar elde edilebilir. Hatali pozitif sonug
bebek normal oldugu halde testin po-
zitif ¢ikmas1 yani riskin yiiksek olarak
bulunmasidir. Hatali negatif sonug ise
bebekte Down sendromu, Trizomi 18 ya

da noral tiip defekti anomalilerinden biri

ya da daha fazlasinin olmasina ragmen
tarama testinde riskin diisiik olarak bu-
lunmasidir.

1970’lerin sonlarina dogru ’alfa-fetop-
rotein” noral tiip defektlerinin taran-
mast amactyla kullanilmaya baslandu.
Anomali riskini daha erken donemde ve
daha yiiksek duyarlilikla saptayabilecek
testlerin  gelistirilmesi  ¢alismalarinin
sonucunda ikili tarama testi gelistiril-
di. Bu test Down sendromu ve Trizomi
18 adi verilen kromozomal anomaliye
sahip bebekleri gebeligin ilk ti¢ ayinda
saptamaya yonelik bir tarama testidir.

Bu testin daha erken donemde yapi-

labilmesi, duyarliliginin daha yiiksek
olmast ve Down sendromu ile trizomi
18 olgularinin %90’1n1n tanimasina yar-

o ::0E 13188 » Prenatal Tani ve Yontemleri

dimc1 olmast gibi ticli teste gore bazi
avantajlari vardir. Ancak ikili testte AFP
Olgtimii yapilmadigindan {iglii testten

i farkli olarak noral tiip defekti i¢in risk

hesaplamas: yapilamaz. Noral tip de-
fektlerinin 6nemli bir kisminin USG ile
saptanmasi, yine benzer sekilde Down
sendromu varliginda, duruma eslik eden
pek ¢ok USG bulgusunun da olmasi ne-
deni ile ikili test sonucu normal g¢ikan
anne adaylarinda normal gebelik takip-
leri yeterli olacaktir.

11-14. gebelik haftalarinda yapilan iki-
li tarama testinde anneden alinan kan
orneginde gebelik hormonu olan beta-
hCG’nin serbest kisminin (free beta-
hCG) ve PAPP-A (gebelige 6zgii plazma
proteini-A) proteinin dl¢iimi yapilir. Bu
ol¢timlerin ayn1 giin yapilan USG mua-

yenesinde dl¢iilen bebegin ense kalinligr :

ile birlikte degerlendirilmesiyle ortala-
ma risk hesaplanir.

Uclii tarama testinde 16-18. gebelik
haftalarinda anne kaninda beta-hCG,
alfa-feto protein (AFP), estriol (E3)
hormonlari 6l¢iiliir. Bu hormonlarin dii-
zeyini etkileyebilecek olan en 6nemli
degisken incelemenin yapildigi tarihteki
gebelik haftasidir. Bu nedenle annenin
son adet tarihini dogru bilmesi son dere-
ce onemlidir. Anne adaymin yasi, daha
onceden anomalili dogum O6ykiisii olup
olmamasi, sigara kullanimi, kilosu ve
boyu gibi degiskenler de hesaba katilir.

Elde edilen bu ham veriler daha sonra :

bilgisayar programina girilerek risk he-
saplamas1 yapilir. Bilgisayar programi
tarafindan yapilan degerlendirme sonu-

cu elde edilen risk oraninin kabul edi-
lebilir sinirlarda olup olmamasima gore
amniyosentez gibi ileri tetkike gerek

i olup olmadigina karar verilir.

Yapilan test sonucu Down sendromu ris-
kinin 1:2048 olarak rapor edildigi bir 6r-
nekte bu sonug bebekte Down sendromu
olup olmadigini belirtmez. Bu raporda
ornekteki anne aday1 ile ayni 6zelliklere
sahip 2048 kadindan sadece 1 tanesinin
Down sendromlu bebek dogurdugu bu
nedenle bu annenin de Down sendrom-
lu bebek dogurma ihtimalinin 2048 de
bir oldugu soylenmektedir. Down send-
romu i¢in kabul edilen smir 1:280°dir.
Risk kabul edilen sinirdan daha yiiksek
oldugunda test pozitif olarak deger-
lendirilir. Riskin daha yiiksek ¢ikmasi
durumunda (6rnegin 1:100 ya da 1:40)
ileri tetkik olan amniyosentez Onerilir.
Omnek verilen 1:40 olarak belirlenmis
yiiksek risk durumunda bile bebegin
saglikli olma olasiligi Down sendromu
olma olasiligindan yaklasik 40 kat faz-
ladir. Uglii testin Down sendromunu ya-
kalama olasilig1 %60 civarinda olup %5
kadar hatal1 pozitif olma olasiligi vardir.
Uclii test ikiz gebeliklerde de uygulan-
makta ve tekiz gebeliklerde elde edilene
benzer oranlarda basar1 saglamaktadir.
Uciiz ya da daha fazla sayida bebek ige-
ren gebelikler iginse elde yeterli veri ol-
madigindan yapilmaz.

2. invaziv testler (tan1 amach):
Koryonik Villus Biyopsisi (CVS):
Gebeligin 9-10. haftalarinda uygulana-
bilir. Anestezi gerektirmez. Ince bir igne
ya da kaniille USG esliginde annenin ka-
rin duvarindan ya da dogum kanali yo-
luyla plasentadan 6rnek doku alinmasi
esasina dayanir (sekil-2 A, B).

Alman doku kiiltiire edilerek bebege

Uclu test ikiz gebeliklerde
de uygulanmakta ve tekiz
gebeliklerde elde edilene
benzer oranlarda basart
saglamaktadir. Ucliz ya da
daha fazla sayida bebek
iceren gebelikler icinse elde
yeterli veri oimadigindan
yapimaz.



Meazane

Spakulum

Rektum

Kuyruk
sokumu

lgne
Plasenta
Keryen villuz

Amniyon
kesesi ve savisi

Uterus

.. Plazenta
b Koryon willus

Amniyon
I~ kesol we snon

B. Transzarvikal yolla Brnek alinman
Sekil-2 A, B: Ince bir igne ya da kaniille USG esliginde annenin karmn duvari (A) ya da dogum
kanali (B) yoluyla drnek doku alinmasi.

ait kromozom elde edilir. Incelenerek
genetik tan1 konur. Bu uygulama sonra-
sinda %1-3 oraninda gebeligin diistikle
sonlanmasina sebep olan komplikasyon
gelisebilir.

Amniyosentez:

Gebeligin 16. haftasindan itibaren 22.
haftaya kadar yapilabilir. Anestezi ge-
rektirmez. USG esliginde ince bir igne
ile annenin karmn duvari yoluyla bebegin
icinde bulundugu amnion sivisindan 10-
20 cc 6rnek alinarak (sekil-3), s1vi igindeki
bebege ait dokiintii hiicrelerinin kiiltiire
edilmesi ve kromozom elde edilerek ge-
netik inceleme yapilmasi esasina daya-
nan bir yontemdir. Bu inceleme ortala-
ma ii¢ hafta stiirmektedir.

Sekil-3: USG esliginde ince bir igne ile anne-
nin karin duvart yoluyla fetiisiin icinde bulun-
dugu amnion sivisindan érnek alinmast.

Kordosentez (Fetal Kan 6rneklemesi):
16. gebelik haftasindan itibaren uygula-
nabilir. Anestezi gerektirmez. USG esli-
ginde bebegin gobek kordonundan kan
Ornegi alinmast (sekil-4) esasina dayanir.
Amniosentezde oldugu gibi, karyotip
elde edilerek genetik tantya gidilir. Uy-
gulama sonras1 gebeligin %1-3 oranin-
da diisiikle sonuglanma ve eger bebek
20.gebelik haftasindan biiyiikse imma-
tir dogum riski vardir. Anne adayinin
islemden sonra birka¢ saat dinlenmesi
distik riskini azaltir. Basarisiz amnio-
sentez uygulamalarindan sonra prenatal
tan1 yontemi olarak 6nerilir.

3. Yeni gelistirilen testler:

Anne kaninda bebege ait hiicre analizi:
Bebege ait az sayida hiicre anne kan do-
lasimina gegebilir. Bu amagla gebeligin
6.-8. haftalarinda anne kanindaki bebe-
ge ait hiicrelerin yakalanmasi, saflastiril-
masi ve karakterize edilmeye ¢alisilmasi
esasma dayanan bir analizdir. Bebege
ait hiicrelerin yillarca anne kaninda ka-
labilme potansiyeli olmasi uygulamanin

kullanilabilirligini kisitlamaktadir. Di-

ger analiz yontemlerine gore maliyeti
yiksektir. ®

— ifne

4= Plasenta
Fetal gébek
kordonu

Uterus
Fetis

Sekil-4: USG ile bebegin gobek kordonunun goriintiilenmesi (A) ve ince bir igne ile kan érnegi alin-

mast (B).
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