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I. TRIMESTER DOWN
TARAMA TESTI
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Giiniimiizde Down sendromu tarama
testleri prenatal risk degerlendirilmesi
amactyla rutin olarak uygulanmaktadir. Down
sendromu (trizomi 21) 700 canli dogumdan
l'inde rastlanan, en yaygin kromozom
anomalisidir. Anne yaginin artmast ile paralel
olarak Down sendromu goriilme riski de
artar. Down sendromunun kesin tanisi fetal
kromozom analizi ile konur. Genetik analiz
icin amniosentez veya koryon villus biyopsisi
gibi invazif uygulamalar gereklidir. Bu invazif
girisimler sonucunda %0.5-%1 oraninda
gebelik sonlanmaktadir. Bu nedenle
kromozom anomalili bebek dogurma riski
yiiksek gebeleri saptayarak sitogenetik analiz
gereksinimini azaltan tarama testleri 6ncelikle
tercih edilmektedir.

1988 yilinda riskli gebelerde Down
sendromunu saptamak amaciyla 2. trimester
Down tarama testi gelistirilmigtir. Bu testte

gebeligin 16. ile 20. haftalari arasinda anneden
alinan kan 6rneginde alfa-fetoprotein, hCG
ve serbest estriol analiz diizeyleri
degerlendirilmektedir. Bu tarama testi ile
riskli gebelerde %60-70 oraninda Down
sendromu saptanir.

1990’1 yillarda yeni bir tarama yontemi
olarak gebeligin 11. ile 14. haftalar: arasinda
1. trimester tarama testi uygulanmaya
baglanmistir. Bu testte ultrasonografik olarak
bebegin ense kalinligi (nuchal translucency-
NT) olgiilerek ve anneden alinan kan
orneginde serbest beta hCG ve PAPP-A
(pregnancy — associated plasma protein A)
analiz edilerek degerlendirme yapilir. Anne
yasi ile birlikte serbest B-hCG beraber
degerlendirildiginde riskli gebelerde Down
sendromu saptama orant %46 iken, 1.
trimester tarama testinde anne yas ile birlikte
serbest

Tablo 1 Cesitli parametrelerin farkli kombinasyonlarinda 1. trimester’de Down

sendromu saptanma oranlarinin karsilastirilmasi (yalanci pozitiflik %5 kabul edilmistir)

Saptama oranlari (%)
Parametre kombinasyonlari 11.GH 12.GH 13.GH Tim
haftalar
Serbest 3-Hcg 28 34 40 33
PAPP-A 46 38 24 38
Anne yas1 ve serbest 3-hCG 46
Anne yag1 ve PAPP-A 48
Ense kalinlig1 (NT) 74 67 44 64
Anne yagt, serbest B-hCG ve PAPP-A 67
Anne yasi ve NT kalinlig1 73
Anne yasi, NT kalinligi ve serbest 3-hCG 81
Anne yasi, NT kalinligi ve PAPP-A 82
Anne yasi, NT kalinligi, serbest 3-hCG ve PAPP-A 89




L. TRIMESTER DOWN TARAMA TESTININ BIYOKIMYASAL PARAMETRELERI

1. trimester’de kromozomal anomalilerin
saptanmasinda kullanilan en 6nemli iki
parametre PAPP-A ve serbest f-/CG’dir.
Gebeligin 8. ile 14. haftalar: arasinda farkls
biyokimyasal parametreler anne yasi ile
birlikte degerlendirildiginde sadece PAPP-
A ve serbest B-hCG’nin trisomi 21
saptanmasinda 6nemli oldugu goriilmiistiir
. Ornek alinmas: icin en uygun zaman
gebeligin 11.-13. haftalari arasinda olan
donemdir. Ayni donemde gebelik haftasinin
CRL ol¢imi ile de dogrulanmas:
gerekmektedir. Boylece gebelik yas: ile bu
biyokimyasal parametreler arasinda dogru
bir korelasyon saglanir. Normalde gebelik

ilerledik¢e anne kaninda serbest 3-hCG diizeyi
azalir. Down sendromundan etkilenen
olgularda 1. trimester’de serbest 8-hCG
diizeyinin saglikli gebelere gore iki kat yiiksek
oldugu gorulmistiir. Diger bir parametre
PAPP-A ise plasenta tarafindan iiretilen 6zgiil
bir glikoprotein olup gebelik haftas:
ilerledikce serum diizeyi artar. Down
sendromunda 1. trimester’de PAPP-A diizeyi
normal gebelere goére daha disik
bulunmusgtur. Anne yasi ile birlikte bu iki
biyokimyasal parametrenin kombinasyonu
sonucunda trizomi 21°li fetuslarin yaklagik
2/3’1 saptanabilmektedir.

ULTRASON PARAMETRESI - NT

Gebeligin 11. ile 14. haftalar1 arasindaki
donemde ense kalinliginin ultrasonografik
olarak o6l¢iimii oldukg¢a hassas bir
parametredir. Beraberinde CRL de
ol¢ulmelidir. Dusiik NT kalinlig:
fizyolojiktir. NT nin ¢ap:1 arttikc¢a fetal
anomali (kromozomal anomaliler, kalp
anomalileri, vb.) riski artar. Trizomi 21
olgularinin %72’sinde fetal NT kalinlig:
normal sinirin 95. persentil tizerindedir.

NT, anne yast ile birlikte degerlendirildiginde
trisomi 21 riski tagiyan olgularin yaklagik
2/3’t saptanabilir. NT 6l¢imii bu testin en
onemli parametresini olugturmakeadir. Iyi
bir NT ol¢timii gelismis bir ultrasonografi
cihazi ile bu konuda sertifikali doktorlar
tarafindan FMF ( Fetal Medicine Foundation)
‘in belirledigi prensipler dogrultusunda
yapilmalidir.

SERUM VE ULTRASON PARAMETRELERININ KOMBINASYONU

l.trimester’de, riskli gebelerde
biyokimyasal parametrelerin (serbest 3-hCG
ve PAPP-A) tek basina Down sendromunu
saptama orant %67 olup 2. trimester tarama
testine gore bir tstiinligi yoktur. Fakat
NT’nin PAPP-A, ve serbest B-hCG ile birlikte

degerlendirilmesi sonucunda bu oran artar

ve %89’a ulasir (Tablol). 1. trimester’de
sadece biyokimyasal parametreler kullanilarak
%70 oraninda dogrulukla saptanan Down
sendromu tanisinda yalanci pozitiflik orant
%6 iken NT nin eklenmesiyle bu oran %1’e
duser (Tablo 2).

Tablo 2 1. trimester’de cgesitli parametrelerin kombinasyonlari sonucunda elde edilen
farkli saptama oranlarinda yalanci pozitiflik oranlarinin karsilagtirilmasi.

Saptama orani (%) Serbest NT ve serbest NT ve PAPP-A NT ve serbest
B-hCG ve B-hCG B-hCG
PAPP-A ve PAPP-A
90 23.0 12.0 12.0 6.0
85 16.0 7.0 7.0 3.5
80 11.0 5.0 4.0 2.1
75 8.0 3.0 2.7 1.5
70 6.0 2.2 1.5 1.0




I, TRIMESTER DOWN TARAMA TESTI UYGULAMASINDA DIKKAT EDILMESI GEREKEN NOKTALAR:

> NT ol¢iimii iyi bir ultrasonografik cihaz
ile FMF tarafindan sertifika almig doktorlar
tarafindan yapilmalidir.

> NT o6l¢timii ile birlikte ayni zamanda
mutlaka CRL 6l¢iimi de yapilmalidir.

> Ultrasonografik dl¢iimlerin yapildig:
ayni giin icerisinde anneden kan 6rnegi alinr.
CRL 6lgtimii ile gebelik haftas: dogru olarak
saptanacak ve boylece serumda analiz edilen
biyokimyasal parametreler (serbest B-hCG,
PAPP-A) ile gestasyonel yas arasinda dogru
bir korelasyon saglanacaktir.

1. trimester Down tarama testinde fetal
ultrasonografik Slgtimler ile anne serumunda
biyokimyasal parametrelerin 6l¢imu ayni
giin icerisinde yapildigindan gebelik haftasi
dogru olarak saptanir. Boylece trizomi 21
agisindan risk de dogru hesaplanacagindan

2. trimester tarama testinin yalanci pozitiflik
oraninin yiiksek olmasinin neden oldugu
gereksiz invazif girisimlere yol agmayacaketir.
Bu testin bir diger avantaji cogul gebelikler
icin de guvenilir bir sekilde uygulanir
olmasidir. Cogul gebeliklerde her fetus i¢in
ayri ayri risk hesaplanir. Testin ¢ogul
gebeliklerde trisomi 21 saptama orani

%89’dur.

Sonug olarak; 1. trimester Down tarama
testi daha erken dinemde ve daha bhassas
olarak (~ %90 oraninda) Down sendromu
riskinin hesaplanmasina imkan
saglamaktadir. Tarama testi sonuglar:
degerlendirildiginde yiiksek riskli gruptaki
gebelere gerekli goriiliir ise fetal kromozom
analizi yapilr.
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