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Uclii Tarama Testi ile Noral Tiip Defekti ve
Down Sendromu Riskinin Degerlendirilmesi*

Evaluation of Neural Tube Defect and Down
Syndrome Risk by Triple Test
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Ozet

Tarama testlerinin koruyueu hekimlikteki dnemi gok
bilyiikidr. Bu galiyma ugld tarama testi ile, SSK Ankara
Dofumevi ve Kadin Hastahiklan Egitim Hastanesi'nde
yilksck riskli gebeliklerin belirdenmesi amaciyla ger-
geklestinlmigtir, Bu amagla 14-22. gebelik haftalan ara-
sindaki 1644 gebe kadin diglu tarama testine tabi -
wimustur, Alu fetiste Down sendromu, bir fetlisic Ed-
ward's sendromu ve hir feriiste Patau sendromu tesbit edil-
miigtic. Bu test ile aym zamanda nitral tip defckli bulunan
7 fetiis belirlenmis ve ultrasonagrafi ile eyid edilmiglir. Bu
calismada, tig)i tarama testi igin sensitivile %73, spesifite
G011, pozitif predikeif deferi %4, negatil prediklil degeri
G008 bulunmugtur,

Ahstract

Screening studies are very important for prevenlive
medicine, The aim of our study is to detect high risk preg-
nuncies at the Social Security Ankara Matemity Hospital. For
this purpose, 1644 pregnant women at the 14th-22nd weeks
of gestational age received a tnple lest screen, Six fetuses
were detected by this test to have Down's syndrome, one with
Edwurd's syndrome and one with Patau syndrome. This test
also detected seven fetuses with NTDs, confirmed by ultra-
sonography. The parameters found in this study were as fol-
lows: sensitivily 75%, specificity 91.1%, positive predictive
value 4%, and negative predictive value 99,8%,
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GIRIS

Fetal anomaliler cofunlukla diigiikle sonuglansa
da dogum sansi bulan kromozomal anomalili be-
beklerin aileleri tzerindeki maddi ve manevi yiki
prenatal tarama testlerinin toplumlarda kabul gi-
mesine neden olmustur,

Uglit tarama test uygulamasi ile dncelikle Down
Sendromu ve Noral Tip Defekn (NTD) taramasi
amaglandigs halde, bunlara ek olarak bagta trizomi
1% olmak dzere, baska bazi geneuk hastaliklarin ve
malformasyonlarin da belirlenmesine olanak sag-
layabilecegine dair gesitli yayinlar meveutiur,

Bu testin rutin prenatal tam yiniemler: arasina girmesi
ile amniosentez endikasyonlannin, daha giivemlir bir se-
kilde konma sansing sahip olundugu ve gereksiz bir gok
amniosentez uygulamasindan kagimldifn bir pergektir

NTD'nin prenatal lansinda noninvaziv tarama
yiintemlerinin kullamlmas: ile hem geniy bie lop-
lumun ekonomik olarak taranmasi saflanmakia, hem
de morbidite ve mortalitesi yiiksek olan invaziv test-
Owellikle  agik
NTD'nin  taramasinda  maternal  serumda  alfa-
fetoprotein (MSAFP), 1987'den bu yana birgok iilkede
erken tam amaciyla rutin olarak  kullamlmakiadie

lerin kullamima  azalilmakiadr,
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(1.2). Aynica AFPnin iginde bulundugu, human kor-
vonik gonadotropin (hCG) ve serhest dsiriolil de (uE3)
kapsayan dglii test (triple test), yaygin olarak Down
Sendromu gibi kromozom anomalilerinin prenatal 1a-
msinda kullamlmakiadir. Bununla birlikte, NTD'nin
antenalal tamsinda da gegeri oldugunu ileri siiren ca-
lismalar da meveutiur (3,4).

Bu gahsmada, iilkemiz igin de Gnemli bir mor-
hidite ve mortalite nedeni olan NTD ve Down Send-
romunun prenatal tanisinda Gglii tarama testinin ge-
gerlilifini saptamak amaglanmistr.

MATERYAL VE METOD

SSK Ankara Dofumevi ve Kadin Hastaliklan
Efitim Hastanesi'ne 01.03.1996 - 01.04.1998 1a-
rihleri arasinda bagvuran 14-22 gebelik haftasindaki
1644 gebe ¢aligma kapsamima alinmigtir, Sie ko-
nusu olgularin gebelik yasi son adet tarihleri, son
adet tarihine gire gebelik haftalar, ultrasonografiye
giire gestasyonel haftalan, maternal sistemik hastahk,
ailede genetik hastalik olup olmadigi ve daha énceki
gebelik dykiileri bilgi formlanna alinmigtir. Ayrica
her kadindan 5 ml vendiz kan drmegi alinarak bu tr-
neklerden aym gilin iginde laboratuvarda Giglii tarama
testi (triple test) galiihistir. Bu testie maternal
serum AFP, uE3 ve hCG seviyeleri tespit edilerek,
her bir belirteg igin o gebelik hafiasindaki MoM de-
ferleri ayn ayn saptanmustir. Alinan kan Grnekleri
"Amerlex-M 2. Trimester hCG, u E3 vc AFP RIA”
kitleri kullamlarak ¢ahistlmigtir, Annenin yag, viicut
agirhgi, gebelik yasi, diabeti, sigara kullamimi gibi
degiskenler bilgisayara yiiklenmis ve "Robert Macial
AFP Prenatal Interpretive Software, USA" programi
ile degerlendirilmigtir. AFP 2.5 MoM iizerinde bu-
lunan olgularin testleri, gebelik haflasi 20'nin altinda
ise tekrarlanmustir. Ardarda iki defa AFP 2.5 MoM
tzerinde, Gli tarama testinde nski 1/270'n lizerinde
vefveya yagt 35'in Uzerinde olan her gebe tekrar ay-
ninith ultrasonografi yapilip genetik boliimiine géin-
derilerek, olguya genetik ile koordine olarak karyotip
galigmas: Gnerilmis ve prenatal invaziv tam yén-
temlerinin riskleri ailelere agikga anlanlmignr, Tek-
rarlayan test sonucu ve ultrasonografileri normal olan
gebeler rutin takibe alinmigtir. Karyotip calismasim
kabul eden olgulara 20. Gebelik hafiasi alunda am-
niosentes, 20. Gebelik hafiast iistiinde ise kor-
dosentes yapilmig ve materyal genetik bolimiine
karyotipleme amaciyla génderilmistir,

Risk grubu normal olan veya olmayan tiim olgular

dofum sirasinda ve dogumdan sonra aranarak, fetal
anomali yonunden aragtinlmig ve testin glivenilirligi
orlaya konmaya galisilmigtr,

Karyotipleme ve/veya ullrasonografi sonucunda
anomali saptanan olgulara 24, gebelik haftasi Gn-
cesinde, gebelifin sonlandinlmas: Gnerilmistir

BULGULAR

Cahgmada riski pozitif olan gebe sayisinin yas
gruplarina gére dagilom Tablo 1'de verilmistic Ge-
belerin gebelik haltasina gire dagilim ise Tablo 2'de
gasterilmigtir.
Tablo 1

Yas Gruplan

Riski (+) Olan Gebe Sayisi

20 Yasm Al 1
2024 29
25-29 29
i0-34 29

35 Yag ve Uzeri i3
Toplam 151
Tablo 2
Gebelik Haftas: Gebe Sayisi
15 Haftanin Alu 12
15-16 226
16-17 444
17-18 397
18-19 281
19-20 124
20 ve Uzeri 120

Tablo 3'de riski pozitif olan gebelerin viicut agir-
hiklarina gire dagilimlan ghsterilmigtir,

Tablo 3

Viicut Agirhin -~ Riski (+) Olan Gebe Sayisi

50 Kg Aln T
5054 12
55.59 43
60-64 30
65-69 25
T0-74 12

75 K ve Uzeri 15

Anamnezi riskli gorillen grup Tablo 4'de ve-
rilmigtir. Incelenen kadinlann 50'sinde (%3) ano-
malili dogum Gykiisii saptanmisur,
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Tablo 4: Risk gruplarimn dagilim

Risk Gruplan N

Yakin akraba evliligi 160
35 yas 240
Daha dnce anomali dogum Sykiisi 50
llag kullanimi (Epdantoin, Mollasin) 20
Toplam 470

Olgularin  gebelik  haftasina  gire  MSAFP,
MShCG, MSuE3iin o haftadaki median degerleri ile
iligkisi Sckil 1-2-3'de gosterilmigtir.
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Sekil 1: MSAFP Egrisi
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Sekil 2: MSuE3 Egrisi
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Sekil 3: MShCG Egrisi

Anomaliyle sonuglanan 28 gebe saptanmstir.
Bunlanin 5 multipl kenjenital anomali, 6's1 abortus,
21 Down Sendromu, 7'si niiral tiip defekti (NTD), 1'
Edward Sendromu, 1'i Patau Sendromudur. Bunlarm
yamsira | lane de intrauterin 8lim saptanmigtir,

AFP deferi 2.5 ve lizeri olan 27 hasta, NTD agi-
sindan riskli kabul edilip. bunlara ultrasonograli uy-
gulanmugur. USG ile tespit edilen 7 NTDYl hastanin
Fiinde AFP degeri 2.5 ve iizerinde {1 anensefali, | sol
ventrikiilomegali, 1 spina bifida}, 4inde AFP degeni
2.5 alunda (4 hidrosefali) gergeklesmigtir. Bu
NTD'lerinin 2'si spontan abortusla, 59 istemli kii-
retajla sonuglanmagur,

Tablo 5: AFP degerine gore noral tip defekti agi-
sindan sonuglar

Tim Grup <35Yas 235 Yag
Toplam 1644 1404 (%85.3) 240 (%14.7)
AFPsi 25ve zeri 27 (%16 21{%1.4) 6 (%2 .5)
NTD 7 (%26} 5 (%24 2{%33)

NTD agisindan riskli (AFP = 2.5 MoM) bulunan
toplam 27 gebe %1.6'hk bir orana karsiik gel-
mektedir. Bu oran 35 yas alunda %6 1.4, 35 yag ve is-
tiinde %2.5 olarak bulunmugtur. Toplam 7 adet NTD
anomalisi teshis edilmig olup tlim riskli gruba giire
%26, 35 yas alu riskli gruba gbre %24, 35 yas ve iistil
riskli gruba gére ise %33 oran tespit edilmistir.

NTD'Ni 7 gebemizden ikisi agk NTD oldugu igin
teshiti, kapali olan 5 NTD'ne gire daha kolay olmugtur.
MSAFP artizi kapal NTDYlerinde saptanamamsir.

NTD insidansi;  wplam 7 gebelikie go-
ritldiigiinden, 7/ 1644 (4.2/ 1000} olarak bulunmustur.
35 yag alunda 5/1404 (3.5/1000), 35 yag ve tistlinde
ise 2/240 (8.3/1000) olarak hesaplanmigtir,

35 yagindan itibaren Down Sendromu riski si-
ratle arttifindan, bu konuda baska ¢aligmalarda ol-
dugu gibi 35 vas sunir olarak kabul edilmis, 35 yas
altindaki kadinlar (n=1404) ile 35 vag ve Uze-
rindekiler (n=240) iki ayrn grup halinde Table 6'da
ghsterilmigtir. Aymi tabloda, aynica riski (+) olgular
ile, tigld tarama testi 1270 ve istid olan patelojik ol-
gular verilmistir,

Tablo 6: Olgularin yag ve gebelik haftasina gore

dagitimi
Ttm Grup <3BYas 23V
Olgu Sayis: 1644 1404 (%85.4) 240 (%145)
Yag Ortalamasi 2157 2585 3762
Gebelik Haflas| 1766 17 1745
Risk (+) Olgular Sayr  151(%9.1)  BB(%62)  BI%26.2)

Yas Orlalamas) 2.2 3847




Riyokimya Dergisi
Ocak-Subat-Mart/ 1999 21
Sayr: 1, Cile: 24 N

Tablo 6'da giriildigi iizere, toplam 1644 gebenin
151'inde dighi tarama testi 1/270 oraminda ve yiiksek
ditzeyde gerceklesmis ve Down Sendromu agisindan
risk (+) olarak rapor edilmigtir. Riskli gruptan 35
yvasin altinda olan hasta sayis1 B8 olup, yas or-
talamasi 27.2'dir; 35 yag ve iizerindeki hasta sayis
ise 63'diir ve yag ortalamasi 39.47 olarak sap-
tanmistir, Risk (+) kabul edilen 151 gebeden 6'sinda
Down Sendromu, 1'inde multipl konjenital anomali
ve 1'inde de NTD géirillmiistiir. Down Sendromu riski
{+) olarak saptanan 6 hastadan 3'i amniosentezi red-
detmig ve Down Sendromlu bebek sahibi ol-
musglardir. 2 Down Sendromlu gebe ise test ile tespit
edilememistir. Difer yandan 3 gebelik amniosentez
sonucuyla sonlandinlmigtir.

35 yas alu 1404 gebenin 88'i Down Sendromu
agisindan riskli olarak rapor edilmis ve bunlarin
Finde Down Sendromu saptanmgtir. Riski (-) ola-
rak degerlendirilen 1316 gebelikten biri de yine
Down Sendromlu olarak dogmustur,

35 wag ve listil 240 gebeden 63'iiniin riski (+) ola-
rak belirlenmis ve bu gruptan 3 gebelikte Down
Sendromu teshis edilmistir. Riski (-) olarak bildirilen
177 gebelikten l'inde ise Down Sendromu sap-
tanmigtir.

Down Sendromu insidansi, toplam olarak 8 ge-
helikle poriildiginden, 8/1644 (4.8/1000) olarak bu-
lunmustur. 35 yvag alunda 4/1404 (2.8/1000), 35 yay
ve  dstiinde  ise 47240 (16.6/1000) olarak  he-
saplanmglir.

Tiim grupta, 151 gebe riski giknug ve orani %9.1
(151/1644) olarak bulunmugtur. 35 yas alunda bu
oran 96,2 (88/1404) civarinda iken, 35 yas ve {ize-
rinde %26 (63/240) gibi yilksek bir defere ulag-
mistir,

Down Sendromu agisindan lespil oranumiz [m

grupta %75 olarak gerceklesmis, 35 yag alt ve iis-
tiinde teshit orani aym bulunmugtur,

Down Sendromun agisindan yanlg (+)1ik, tim
grupta %B8.8, 35 yay alonda ise %6 olarak he-
saplanmigtir. Biltlin ¢aligmalarda oldugu gibi, 35
yag ve Uzerindeki grupta deger %25.4 oramina ulag-
miglir,

Tablo 8: Uglii tarama testinin elde edilen sonuglara
ghire sensitivite, spesifite, (+) ve (-) pre-
diktivite oranlan

<35Yas =35Yag  Tim Olgular lgin
Sensitivite 5 75 75
Spesifite 34 74.5 911
Pozitif Prediktivile 34 47 4
Nagatil Prediktivite 99.9 934 998

Tablo 8'de gebelerin, elde ettigimiz sonuglara da-
yanarak, tiim yag, 35 yag altr ve 35 yas iistii grup-
lanina gbre senmsitivite, spesifite, pozitif ve negatif
prediktivite degerleri verilmistir, Buna gre tim yag
grubundan fi¢lii tarama testinin sensitivitesi %75,
spesifitesi %91.1, (+) prediktivitesi %4 ve (-) pre-
diktivitesi %998 olarak bulunmugtur, 35 yay alu
grubunda ise sensitivitesi %75, spesifitesi %94, (+)
prediktivitesi %:3.4, (-} prediktivitesi %4999 olarak
hesaplanmustir, Son olarak 35 yag ve iisti grubunda
sensitivite %75, spesifite %74.5, (+) predikiivile
%047 ve (-) prediktivitesi %99.4'diir,

| gebede Edward, | gebede Patau sendromu sap-
tanmus olup, her ikisinde de daha Snceden anomalili
dogum Gykiisii vardir, Ayrica bunlann dglid tarama
testlerinde AFP, hCG, uE3 dizeyleri ok digiikuir.
Bu nedenlerle amniosentez yapilmug, her ikisi kar-
yolip sonucuna gore, ailenin islegi zerine terapouk
abortusla sonuglandinimisiir,

Tablo 7: Uglii tarama testi sonuglarmin Down Sendromu agisindan Szeti.

Tiim Grup < 35 Yag 35 Yag

Toplam Taramalar 1644 1404 240
Toplam Down Sendromlu 8 (4.8/1000) 4 (2.8/1000) 4 (16.6/1000)
Uglii Tarama Testi = 1/270 151 28 63
Test(+} 15171644 ( %9) B8/1404 (%6.2) 63/240 (%26)
Belirlenen Down 6 3 3
Sendromu Tespit Oram 6/8 (%75) 3/4 (%73) 3/4{%75)
Yalanci (+)'lik Oram 145 85 a0

14571636 (%E.8) 8571400 (Feh) GIV236 (%25.4)
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Ugli tarama testi risk oraminin, tiim anomaliler
igin degerleri agagidaki gibidir.

Triple Test
=1/270  <1/270 Toplam
Anomali var 9 13 22
Anomali yok 142 1480 1622
151 1493 | 6dd

Sensitivite: %40.9
Spesifite; %91.2

(+) Prediktivite; %5.9

(-) Prediktivite: %99,1'dir.
TARTISMA

Koruyucu hekimlik, ¢agdag tubbin temel amag-
larindandir. Bu tarama testleri de, ucuz ve kolay uy-
gulanmalan nedeniyle koruyucu hekimlikie Gnemli
yer alir.

Maternal serumdan yamilan tarama testleri pre-
natal taniya daha ucuz ve kolay ulagabilmek igin ge-
rekli olan bir ihtivagtan dogmugtur. Ozellikle Down
Sendromu, NTD gibi hem aileyi ve hem de hekimlerle
birlikte thim toplumu ilgilendiren bir konuda ttiz
davramlmas: gerekmektedir. Amag en erken ve en
kolay yoldan aileyi bu konuda aydinlatmak ve ge-
rekeni yapmaktr,

NTD'nin etiyolojisi tam olarak hilinmemektedir.
Hem gevresel hem de genetik fakiiirlere bagh ola-
bilecegi diistiniilmektedir. Multifaktoriyel oldugu ise
bugiin icin en cok kabul giren gorligtiir. NTD'de po-
ligenik kalium modeli benimsenmektedir.

Gebelik dncesi annenin viicut agirhf ile NTD
arast iligki arasuolmig ve afirhk arttikga NTD'l
cocuk dofurma riskinin de artufn bildirilmigtir.
(hzcllikle 80 kg iizerindeki kadinlann riskli grup ol-
dugu ve artan kilo ile riskin de giderek artacaj sdy-
lenmistir (5.6). Calismamizda aragtirma kapsamina
alinan kadinlann %p44%iniin gebelik Oncesi viicut
agirliklan 51-60 kg arasinda tespit edilmigtic. NTD
saptanan 2 gebenin ise gebelik dncesi agirhi 70 kg
izerinde, 5 gebenin afirhim 70 kg alunda bu-
lunmustur.

NTD'li veya Down Sendromlu gebelerimizin hig-
hirinde akrabalik, anomalili dofum iykiisi ve ilag
kullanimi saptanmamugtir. Yalniz Edward ve Patau
Sendromlu 2 gebemizde daha Snceden anomalili
dofum oykiisi saptanmugtir.

NTD taramasinda, gebelifin 16-20 haftalan ara-
sinda bakilan MSAFP yaygin olarak  kul-
laniimaktadir. Bundan sonraki haftalarda, MSAFP
deger tapmamaktadir. Hatta ideal olarak 16-18 ge-
belik hafialarinda bakilmasi dnerilmektedir, Ciinkii
ilerleyen gebelik haftalan ile fetal serum AFF ve
amniotik sividaki AFP diizeyleri arasinda senteze
bagl olarak giderek diigmekie, buna kargin MSAFP:
artan difiizyon diizeyi nedeniyle giderek artmakiadir.
Bu nedenle de ilerleyen gebelik haftalaninda agik
NTD bulunmadin durumlarda da yiksek gikarak
yamlgiya neden olabilir (1,7). Bizim galismanuzda,
14-22 gebelik haftalan arasinda triple test ya-
pilmigtir, Gebelik haftas: tayinleri ultrasonografik
yaga gire (BPD &lgiimityle) helirlenmigtir. Birgok
galiymada da gebelik yasimi tespit etmede BPD dl-
glimiyle ultrasonografik gebelik yag tespit etmenin,
son adet tarihi dikkate alinarak tespit edilen gebelik
yagina gore daha giivenilir oldugu helirtilmigtic
(3.8,9).

Maternal serumda tarama testleri ve USG gibi
noninvaziv yéntemlerin amact morbidite ve mor-
talitesi yiiksek olan hastahklann prenatal tanisindaki
riskleri belirleyerek; amniyosentez-kordosentez gibi
tani koydurucu, ancak invaziv yintemlerin kul-
lanmamin en aza indirilmesidir. MSAFP ile sup-
helenilen gebelerde ise tekrar USG yamldifinda
sensitivitesi %100 gikmigur (10).

Diger hirgok galigmada da MSAFP ile taranarak,
silpheli vakalara yapilan USG'nin daha duyarh ol-
dugu gosterilmis ve tarama testinden sonra USG
tinerilmistir. Kapah spina bifidelarda ise lezyon ka-
pali oldufundan ASAFP ve MSAFP yik-
selemeyecedi dilgiiniiliirse USG daha fazla yardime
olabilir.

MSAFP tarama testinde glinimiizde kabul edilen
iist simr 2-2.5 MoM'dur. Bizim gahismanizda da
MSAFP 2.5 ve ieeri olup dolayisiyla NTD riski olan
tiim gebelere ultrasonografik inceleme yapilmugtir.
Gebelere yapilan USG, NTD agisindan tammlayict
bulunmustur. Cahigmada USG'nin sensitivite ve
spesifitesi, néral tiip defektlerinin tamsinda %100
olarak saptanmigur. USG'de 4 hidrosefali, 1 spina
bifida, | ventrikiillomegali, 1 anensefali saptanmgtir,
Bunlardan 2'sinde spontan abortus geligmis, 5'inde
gebelik  sonlandinlmigtie. 7 NTD'min 5 tanes:
(%:71.4'0) 35 vay alundaki, 2'si 35 yag ve lzerinde
(%28.6) saptanmugtr.
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AFP, 2.5 veya izerinde olan 27 hastadan; 2'sinin
multipl konjenital anomali, 3 tanesinin de NTD ile
neticelendigi goriilmiigtiir.

Literatiirde MSAFP've ait sensitivite %76.9, spe-
sifite %99, pozitif prediktivite %83.3, negatif pre-
diktivite %99 olarak saptanmigtir (3). Caligmamizda
alman sonuglara giire testin MSAFP'ye ait hassasiyeti
(sensitivitesi) %428, segicilii (spesifite) %985,
testin pozilif prediktive degeri %11, negatif pre-
diktive degeri de 9%99.7 olarak bulunmugtur. Sen-
sitivitenin diigik gikmasi, 5 vakamizin kapali NTD
olmasiyla agiklanabilir. Bu 5 vakanmn 4'inde AFP
degeri 2.5 MoM'un altinda saptanmigtir. Teslin spe-
sifite ve negatif prediktive dejferleri ise literatirle
uyumlu bulunmugtur (3,11). Sonugta bu testin NTD
olmayan vakalann saptanmasinda daha duyarh ol-
dugu didsinilmektedir.

Yapilan galigmalarda NTD olmamasina ragmen,
MSAFFnin yiiksek oldugu gebeliklerde intrauterin
gelisme geriligi, aborus, intrauterin eksitus veya
diger anomalilerin yiiksek oldugu bildirlmekredir
(1,120, Ikinei trimester MSAFP yiikseklifiinin koti
perinatal  sonucun  habercisi - olabilecegi ileri si-
riilmektedir (13). Bizim galigmamizda da MSAFP
diizeyi yitksek olan 2 gebelik multipl konjenital ano-
mali ile sonuglanmustir,

MSAFP'nin ortalama 980 oraninda NTD riskini
belirledigi bilindigine gire, %20 yamlma pay: ola-
bilece@i  soylenebilir. Ayrnica  genellikle kapah
NTD'de hidrosefali ve ventrikillomegali olug-
maktacir, Kapah spina hifida olgulaninda MSAFP
yiikselememektedir. Nickim bu vakalanmizda da
muhtemelen kapah spina bifida oldugundan, MSAFP
artist tespit edilememistir.

Down Sendromu agisindan yalmiz 35 yas ve lze-
rini riskli kabul ederek, diger genc gebelere herhangi
bir girigimde bulunmamak, dogru bir yaklasim de-
Bildir, ¢linkil Szellikle %70-75 arasinda Down Send-
romlu gebeliklerin; 35 yag altinda oldugu bilindiZine
gire, bu grubu ihmal edip, difer gruba amniyosentez
tnermek, hekimin sorumlulugundadir. Uglii tarama
testinin rutin prenatal tanida kullamilmasiyla 35 yas
alundaki gebelere de Down Sendromu riski hakkinda
hir fikir verilmig ancak, bununla beraber birgok an-

nede gereksiz yere tedirgin edilmigtiv. Testin tespit
oram artip, yanhs (+)1lik oram azaldikca, bu sorun
bir miktar hafifleyebilecektir.

Bu konuda litaretirde yeralan son qaligmalar
tarih sirasina gére degerlendirildifinde, tespit ora-
nimin 35 yag ve lizen igin %71 ile %% 100 arasinda,
tiim yag gruplan igin isc 9648 ile %90 arasinda de-
gistigi gorilmektedir (14-15). Down Sendromu yo-
niinden riski yiiksek olarak rapor edilen vakalarin
oram ise en fazla %6.6, en az % 3.2'dir. Bu yayinlar,
belirtilen parametreler yoninden aralanmda mu-
kayese edilirken, en &nemli farkin kabul edilen risk
sintnt (cutoff deferi) oldufiu pgire garpmakiadir,
Cheng (16) ve Haddow (17) sirasiyla 1195 ve /190
kullanirken, digerleri simin 1/250  olarak  kul-
lanmaktadir. Haddow ve Wald degerlendirmede ii¢li
tarama testinden elde edilen netceleri dogrudan kul-
lanmanug, neticesi riskli olanlann gebelik haftas: ve
fetiisiin canlilif USG incelemes: ile kontrol ederek,
gebelik haftasi uyumlu bulunmayanlarda, USG ile
belirlenen  gebelik haftasina  gire  yeniden  de-
Zerlendirme yapms ve bu verileri kullanmistir.

Bizim cabiymamizda 8 Down Sendromlu vakamin
6's1 tarama testi riski olan gruptan gikmig ve biylece
lespil oranimie, vakamiz ax olmasina karsin %73
olarak bulunmustur, Bu deger daha onceki ¢a-
lismalarda elde edilen deferlerle uyumludur. Yine
aym gekilde yalaner (+)'lik orammiz %8.8 alarak
bulunmus ve literatiire gore bir miktar yiksek gik-
migtir. 35 yas alundaki gebelerde ise galiymanuzda
tespit ve yanhg (+)lik oram sirasiyla %75 ve %6
olarak hesaplanmig ve bu degerler Burlon ve ar-
kadaslarinin (14} bulmug olduklar: degerlere yakin
gikmigtr (%83, %5.8). 35 vas ve lizerindeki grupia
is¢ 3 Down Sendromu vakarmiz oldufu igin tespit
oramimiz %75 olarak ¢ikmugtir. Yanhs (+)'lik oram
ise yasla birlikie olmasi gereken arusi géstermis ve
%:25.4 olarak bulunmugtur. Difer birgok calismada
25 yag alunda bu oran %2 bulunurken, 30 yaginda
%S5'e, 35 yaginda % 13'e ve 40 yaginda %dl'e yik-
selen bir yanhg (+)'hik oram vermekiedir,

Caligmamuzda, tarama testi sonueunda riski yiik-
sek (+) ¢ikan ve yag 35'in dzerinde olan tim ge-
belere amniyosentez dnerilmis, ancak 102 hastanz
bu girigimi kabul etmistir. Reddeden 102 hastamiz
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miimkiin oldufu kadar sik kontrollere gajnlarak
takip edilmigtir. Amniyosentez iglemini kabul ora-
nimiz, tiim yag grubunda %33.3 olarak bulunmugtur.
Bu oran yurtdisinda yapilan ¢aligmalarda minimum
%69 ve maksimum %89 olarak rapor edilmigtir.
Bunun nedeni, efitir, dilzeyi ve sosyoekonomik du-
rumuyla farkli bir hasta grubuna sahip olmamizla
agiklanabilir.

Down Sendromu ile birlikte fenotipik anor-
mallikler olacafi igin, ntkilenen gebeliklerde
USG'nin faydali clacaf tartigilmaz. Seri olarak ya-
pitacak USG 8lgtimleri, Down Sendromu teghisini
kolaylagtiracakur,

BPD'nin kullamlmas: testin hassasiyetini  art-
urmakla beraber, AFP kullamilarak yapilan NTD risk
dlgiimlerinde ultrasonografik gestasyon yas 1a-
yinlerinin  kullamlmas: gerekiii  belirtilmektedir.
Ozellikle spina bifida teshis edilmigse BPD'nin daha
kiigik bir dlgiim verebilecegi 1980 yilinda Wald ve
arkadaslars, tarafindan bildirilmektedir. Femur &l-
glimilniin, Down Sendromlu bebeklerde daha diigilk
gikmas: nedeniyle, gebelik haftasi tayininde bunun
cok fazla kullanilmamasi tavsiye edilmekiedir.

Difer bir yayinda iiglii tarama testinin trizomi 18
teshisinde de kullamilabilecegi soylenmigtir (18).
Triploidi durumlannda da E3 ve hCG'nin daha kiigik
seviyelerde Blgiildigd, missed abortuslarda ise AFP
degerinin yiksek, E3 degerinin daha diisiik ¢-
kabilecefi belirtilmigtir. Caligmamizdaki Edward ve
Patau Sendromlarimin, dgld tarama degerleri digiik
gikmasgtir.

SONUC

Uglii tarama testinin; Down Sendromu, NTD ve
difer anomalilerin prenatal tanisinda, ¢ok &nemli bir
basamak aldufu ve faydasinin her gecen giin artuf
bir gergektir. Ancak, sadece iiglii tarama testine bagh
kalarak, anomali gibi dnemli bir konuda karar vermek
dogru degildir. Riski belirledikten sonra, aileyc bunun
amniyosentez ile agiga kavuglurulmas: gerekligi an-
latilmali ve test (+)liginin %100 anomalili gebelik
anlamina gelmedigi izah edilmelidir. Bunun yaninda
USG'nin hala ehil ellerde, en dnemli diagnostik arag
oldufu ve higbir komplikasyonun olmayist ne-
deniyle, alternatif oldugu siylenebilir, Testi riskli

gitkmayan gebeye ise korkulacak birgey olmadigini
belirterek onu tamamen rahatlabmak ise dogru de-
igildir. Az da olsa hala bir riskin meveut cldufu an-
lablmali ve rutin kontrollere gelmesi tavsiye edil-
melidir.
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