Karadeniz holgesinde riskli gebelere Gnerilen non-invazif prenatal tarama testleri (NIPT) ve prenatal
invazif tani testlerine (PITT) hastalarin bakis ais
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AMAC

KASIM 2018- MART 2019 TARIHLERI ARASINDA PERINATOLOJI KLINIGINE REFERE EDILE
1644 RISKLI GEBENIN SONOGRAFIK DEGERLENDIRILMESI VE GENETIK TEST SECENEKLERI
BERABER DEGERLENDIRILEREK,

HASTALARIN NIPT VE PITT TERCIHLERINI, PERINATAL SONUCLAR ILE DEGERLENDIRMEK.



YONTEM

HASTALAR KARYOTIPLEME ENDIKASYONU OLUP OLMADIGINA GORE
VE KARYOTIPLEME ENDIKASYONU OLANLAR ETIYOLOJIK ACISINDAN SiNIFLANDIRILD:.

HASTALARA ENDIKASYONLAR E§LIGINDE, GENETIK TEST SECENEKLERI SUNULDU.

HASTALARIN MEVCUT RISKLER KARSISINDA VERMIS OLDUKLAR! KARARLAR,

PERINATAL SONUCLAR VE ETKINLIK RETROSPEKTIF OLARAK DEGERLENDIRILDI.
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3 NON INVAZIF PRENATAL TARAMA TESTI

FETAL CFDNA PLASENTANIN CYTOTROPHOBLASTIC
HUCRELERINDEN SALINIR.

APOPTOSIS SONUCU SALINIR

KAN DOLASIMINA KUCUK DNA FRAGMENTLERI(150-200BP)
OLARAK KARISIR

7+ GEBELIK HAFTASINDA GUVENLE TESPIT EDILIR

POSTPARTUM SAATLER ICINDE DOLASIMDAN KAYBOLUR




KIMLERE NIPT?2

* MATERNAL YASIN 35 VE USTUNDE OLMAS..
* TRIZOMI TARAMA TESTLERININ POZITIF OLMASI DURUMUNDA.

* TRIZOMI 21 VE 18 ICIN SPESIFIK ULTRASON BELIRTECLERININ VARLIGINDA (KOROID PLEKSUS
KISTI, PIYELEKTAZI, HIPEREKOJEN KARDIYAK ODAK)

* TRIZOMI 21 VE 18’LI FETUS / BEBEK OYKUSUNDE.

* PARENTAL DENGELI ROBERTSONIAN TRIZOMI 21 VE TRIZOMI 13 TRANSLOKASYONU.



- 2
3 KIMLERE PITT 2

« ANORMAL MATERNAL SERUM TARAMA TESTI TRIZOMI 18 VE 21 ICIN YUKSEK RISK TASIYAN GEBELER
(HESAPLANAN KOMBINE RISK TRIZOMI 21 ICIN >1/270, TRIZOMI 18 ICIN =1/100)

* MATERNAL ANKSIYETE
 ANORMAL ULTRASON BULGULARj;
ARTMiS NUKAL FOLD KALINLIG;,
TEK UMBLIKAL ARTER,
ERKEN HAFTADA GELISEN OLIGOHIDROAMNIOS, INTRAUTERIN GELISME GERILIGI, POLIHIDROAMNIOS
HIPEREKOJEN BARSAK, O

VENTRIKULOMEGALI J



BULGULAR

CALISMAYA KATILAN HASTALARIN DEMOGRAFIK VERILERINE BAKILDIGINDA,;
MATERNAL YAS 18-41 YiL (ORT. 32),

GEBELIK HAFTAS! 13-39 HAFTA ( ORT. 23).

GRAVIDA 0-5 (ORT.1,9)

PARITE 0-4 ( ORT 1,7)



BULGULAR

953 HASTAYA (% 58) PITT, 558 HASTAYA ( % 34) NIPT ONERILDI,
131 HASTAYA (% 8) HERHANGI BIR EK GENETIK TEST ONERILMEDI.

PITT ONERILEN 953 HASTADAN SADECE 45 OLGU (% 4,8 ) INVAZIF PRENATAL TANi TESTI ISTEDI.
PITT YAPILAN 45 OLGUDAN 2 TANE TRIZOMI 21, 1 TANE TRIZOMI 18, 1 TANE TRIZOMI 13
SONUCUNA ULASILD..

NIPT ONERILEN HASTALARDAN SADECE 12 HASTA (% 2.1) ISLEMI YAPTIRD1. NiIPT SONUCLARINDA
HERHANG: BiIR HASTADA KROMOZOMAL ANOMALI SAPTANMAD..
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PITT YAPILAN HASTALAR

TOPLAM 45 PITT
22 HASTA MATERNAL SERUM TARAMA ANORMALLIKLER:
13 HASTA ANORMAL USG BULGULARI
5 HASTA ILERI ANNE YASI + MATERNAL ANKSIYETE,

5 HASTA DIGER NEDENLER.



SONUC

GENETIK TANi YONTEMLERININ KULLANiMi ARTIKGCA, ERKEN PRENATAL TANi ILE SAGLIKLI
BEBEKLERE ULASILMASI VE GUNDEN GUNE GENETIK HASTALIKLARIN ONLENMESI
AMACLANMAKTADIR.

FAKAT ISTATISTIKLER GOSTERMEKTEDIR KI TURKIYE GIBI ULKELERDE HASTALARIN GENETIK
TESTLERE BAKiIS ACiSi, FETAL ANOMALI RISKLERI VE FETAL ANOMALI MEVCUDIYETINDE BILE,

% 95,2 GIBI BUYUK BIR COGUNLUGUNUN MEVCUT DURUMU GELENEKSEL BIR BAKiS AGISi ILE
DEGERLENDIRDIGI VE HERHANGI BIR KARYOTIPLEME YAPTIRMAK ISTEMEDIGINI GOSTERDI. J
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