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Ikiz Gebelikler

e Dizigotik (Fraternal)

s Monozigotik (Identik)

m Farkli Genom

m Ozdes Genom
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Ikizlik
Mekanizma & Plasentasyon

Ozeti Prognoz
dizigotik 3 iyi
monozigotik 1 koti

Dikoryon - Monokoryon

1/3 2/3
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Ikiz Gebelikler

Aneuploidi / Anomali Riski Daha
Yuksektir

Gebe populasyonda cogul gebelik oranlari(%)
Artmistir %77 usa

Dogurganligin Ileri Yasa Ertelenmesi (35 — 50 %)
Yardimla Ureme nin Direkt Katkisi ??
Aneuploidi ve Tek gen hast. olasiligi Daha yuksektir.

: Zigosite hastalik olasiliginda primer belirleyicidir.

Zigosite belirlenmemisse KOryonisite dikkate
alinmalidir



Ikiz Gebelikler
prenatal Tarama Tani Problemleri

. Tarama testleri Sonuclarini Degerlendirmek
Sikintilidir

. Spontan total kayip ve tek fetus kaybi olasiligi
yuksektir

. Invazif islemler Teknik olarak zordur
4. |sleme Bagli Kayip Oranlari Yiksektir



Ikizlik
Aneuploidi Riski

Tek Gebelik: R

@ 3 Fetus riski

1 fetus: 2 xR

dizigotik ©
Dikoryon* ,
2fetus: R

monozigotik (7)\%) Gebelik Riski:R

Dikoryon - Monokoryon

1/3 2/3
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Ikiz Gebelik T21 risk

Dizigotik
Maternal Age (v} Singleton Aisk Equivalent Twin Risk Eguivalent Maternal Age Risk
25 11250 17678 2.5
30 17952 17508 33.8
32 17648 17408 4.7
35 17378 17188 ar.L
A0 1106 1756 42.5



Tarama Araclari

1. 1. trimester Kombine Test
2. 2.trimester serum tarama
3. ultrasonografi

4. cf FDNA



1.Trimester
Kombine test (PAPP-A+ f b hcg+ NT)

* Serum Marker(Analyte) Yorumu
Problemli

* Ayri ? Ayni Fetus —Plasenta unitesi Serum Marker
Havuzuna Farkli Oranda Katki Yapabilir.

* Kaybolan (Wanish Twin) ikiz esi marker Sekresyon

Problemi Olugtu rabilir. Chasen;2006, Spencer,
Nikolaides 2010

* |VF-ICSI gebelikleri PAPP-A MoM Spontan ikizlere
Gore Daha Dusuktur. Gjeris;2009



1.Trimester
Kombine test (PAPP-A+ f b hcg+ NT)

* Serum Marker(Analyte) Yorumu
Problemli

* Serum Profiline NT kombine etmek
Sensitiviteyi ve Anomalik fetus
naritalanmasina yardim eder. spencer nikolaides, 2002

* |kiz gebelikler Aneuploidik Serum Marker
Degerleri ve Profili Tek Gebeliklere Benzerdir.




1.Trimester

Kombine test
(PAPP-A+ f b hcg+ NT)

 Serum Marker(Analyte) Yorumu Problemli

Mono koryonisite

Artmis NT iit sendromu erken Bulgusu Olabilir. Yuksek FP
ivf-icsi gebeliklerinde serum marker duzeyleri (PAPP-A) Farkli
( Dusuk) olabilir

Monozigosite
Nadir monozigotlarda Genotip Farkli olabilir( Mozaik Farklilik)
Genotip down- Fenotip Farkl Olabilir.( 6zellikle NT farki)

Kesin Tani Plasental Amniotik veya Fetal Kan Kaynaklarinin
Ozenle Orneklenmesidir.



11-14 HaftaTarama

T21

Tarama testi

Sensitivite %

Yas 35

Yas+B hCG+PAPP-A (11-14 hft)
Yas+NT (11-14 hft)
Yas+NT+NK (11-14 hft)

Yas+NT+ BhCG ve PAPP-A (11-14 hft)

Yag+NT+NK+BhCG ve PAPP-A (11-14
hft)

Yas+Serum biyokimya (15-18 hft)

Ultrason ile anomali taramasi (16-23 hft)

30 (veya 50)
60

75 (veya 70)
90

90 (veya 80)
97 (veya 95)
60-70

75

5 (veya 15)
)

5 (veya 2)
5

5 (veya 2)
5 (veya 2)
S

10-15

Nicolaides KH. Ultrasound Obstet Gynecol 2003; 21: 313-321




1.Trimester
Kombine test
(PAPP-A+ f b hcg+ NT)
Tarama Sensitivitesi

* Tek Gebeliklerle Kiyaslandiginda
%15 daha
dusuktur.

Busch;2005



Ikiz Gebelik
T21
Biyokimyasal - Ultrason Tarama

1990 - 2000 calismalar

TEST Sub Populasyon sensitivite % FP %
2li Kombine Test (PAPP-A+fb HCG+NT) genel 72 5
monokoryon 84 5
dikoryon 70 5
NT Sebire; 1996 75 -85 5
3li Test Neveaux, 1996
monozigot 73 5

di zigot 43 5




Ikiz Gebelik
T21 Biyokimyasal - Ultrason Tarama

2014 Meta Analiz (1995 - 2013) Prats Et al; 2014 Portekiz

Sub
TEST Populasyon Sens. % Spes
2li Kombine Test (parp-a+fb HCG+NT) genel 89 94
monokoryon 87 95
dikoryon 86 95

ROC Performansi iyi AA Curve:

%81,7

Sonu¢: Glinumuzde elimizdeki eniyi test.



lkiz Gebelik
T21

cff DNA
cffDNA her iki fetustan gelmektedir.
Tek gebeliklere gore validasyon verileri az.

Sonuclar “ gebelik Riski “ olarak verilir, ve

invazif testle devam edilir.
Lau,2013, Leung:2013, canick;2012, Huang;2014

Maternal Dolasimdaki Fetal Fraksiyon(lar)
daha dusuktur del mar Gil;2014

Lab. Algoritmalari buna uygun olusturulur.
Struble;2014



Vanishing Twin de NIPT

Farkedilen veya Farkedilmeyen Vanishing Twin
Kaybolan ikiz daha siklikla andploid
NIPT lerin % 0.2 sinde (natera internal data)

Yanlis pozitif sonuclara neden olabilir



Ikiz Gebelik

121
cff DNA
%
Sens. Spes.
* Lau;2013 #12 100 100
 Canick;2012 #25 100

e Huang;2014 #189 100 100




Ultrasound Obstet Gynecol 2015; 45: 61-66
Published online 4 December 2014 in Wiley Online Library (wileyonlinelibrary.com). DOI: 10.1002/uog.14690

Performance of screening for aneuploidies by cell-free DNA
analysis of maternal blood in twin pregnancies

E. BEVILACQUA*, M. M. GILt, K. H. NICOLAIDESt, E. ORDONEZ{, V. CIRIGLIANO{,
H. DIERICKXS, P. J. WILLEMSS and J. C. JANI*

*Department of Obstetrics and Gynecology, University Hospital Brugmann, Brussels, Belgium; 1Harris Birthright Research Centre for Fetal
Medicine, King’s College Hospital, London, UK; tDepartment of Molecular Genetics, Labco Diagnostic, Barcelona, Spain and Department
of Biologia Cellular, Universitat Autonoma de Barcelona, Barcelona, Spain; §GENDIA (GENetic DIAgnostic Network), Antwerp, Belgium

In twins, the cfDNA test did not provide any
false-positive results and it detected 16 of the 17
pregnancies discordant for trisomy 21 or 18. However,
many of the pregnancies were continuing or were lost to
follow-up and therefore the study cannot provide accurate
assessment of detection rate.

#515 — # 351 % 94 11




Tesekirlr.....



Gil MM, Akolekar R, Quezada MS, Bregant B, Nicolaides
KH. Analysis of cell-free DNA in maternal blood in screening
for aneuploidies: meta-analysis. Fetal Diagn Ther 2014; 35:
156-173.

cf fDNA Performans



lkiz Gebelik
121
cff DNA

Ikiz Gebelikler

Trizom 21 pownsenaromu) | 1| 0| wss
Trizomi 6 (edwardssendrons) | 0| 1| w2 | wes
Trizomi 13 Patausendroma) | 1| 0| wess




Validity

Validity is the extent to which
a concept, conclusion or
measurement is well-founded and
corresponds accurately to the real
world.



https://en.wikipedia.org/wiki/Concept

