
 
 

UĞUR TURHAN 

SAĞLıK BILIMLERI ÜNIVERSITESI, SAMSUN EĞITIM VE ARAŞTıRMA 

HASTANESI, KADıN HASTALıKLARı VE DOĞUM, PERINATOLOJI  

 

Karadeniz bölgesinde riskli gebelere önerilen non-invazif prenatal tarama testleri (NIPT) ve prenatal 

invazif tanı testlerine (PİTT) hastaların bakış açısı  



PRENATAL TEST OLARAK  ELİMİZDE NELER VAR?  
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AMAÇ 

 

 

   KASıM 2018- MART 2019 TARIHLERI ARASıNDA PERINATOLOJI KLINIĞINE REFERE EDILE 

   1644 RISKLI GEBENIN SONOGRAFIK DEĞERLENDIRILMESI VE GENETIK TEST SEÇENEKLERI                 

   BERABER DEĞERLENDIRILEREK,  

   HASTALARıN NIPT VE PİTT TERCIHLERINI,  PERINATAL SONUÇLAR ILE DEĞERLENDIRMEK.  



YÖNTEM 

 

HASTALAR KARYOTIPLEME ENDIKASYONU OLUP OLMADıĞıNA GÖRE  

VE KARYOTIPLEME ENDIKASYONU OLANLAR ETIYOLOJIK AÇıSıNDAN SıNıFLANDıRıLDı.  

 HASTALARA ENDIKASYONLAR EŞLIĞINDE, GENETIK TEST SEÇENEKLERI SUNULDU.  

 

HASTALARıN MEVCUT RISKLER KARŞıSıNDA VERMIŞ OLDUKLARı KARARLAR,  

PERINATAL SONUÇLAR VE ETKINLIK RETROSPEKTIF OLARAK DEĞERLENDIRILDI. 



NON INVAZIF PRENATAL TARAMA TESTİ 

FETAL CFDNA PLASENTANıN CYTOTROPHOBLASTIC 

HÜCRELERINDEN SALıNıR.  

APOPTOSIS SONUCU SALıNıR  

KAN DOLAŞıMıNA KÜÇÜK DNA FRAGMENTLERI(150-200BP) 

OLARAK KARıŞıR  

 7+ GEBELIK HAFTASıNDA GÜVENLE TESPIT EDILIR 

 POSTPARTUM SAATLER IÇINDE DOLAŞıMDAN KAYBOLUR 



KİMLERE NIPT? 

 

* MATERNAL YAŞıN 35 VE ÜSTÜNDE OLMASı.  

* TRIZOMI TARAMA TESTLERININ POZITIF OLMASı DURUMUNDA.  

* TRIZOMI 21 VE 18 IÇIN SPESIFIK ULTRASON BELIRTEÇLERININ VARLıĞıNDA (KOROID PLEKSUS 

KISTI, PIYELEKTAZI, HIPEREKOJEN KARDIYAK ODAK) 

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

* PARENTAL DENGELI ROBERTSONIAN TRIZOMI 21 VE TRIZOMI 13 TRANSLOKASYONU. 



KIMLERE PITT ? 
• ANORMAL MATERNAL SERUM TARAMA TESTI TRIZOMI 18 VE 21 IÇIN YÜKSEK RISK TAŞıYAN GEBELER 

(HESAPLANAN KOMBINE RISK TRIZOMI 21 IÇIN ≥1/270, TRIZOMI 18 IÇIN ≥1/100) 

• MATERNAL ANKSIYETE  

• ANORMAL ULTRASON BULGULARı;  

   ARTMıŞ NUKAL FOLD KALıNLıĞı,  

   TEK UMBLIKAL ARTER,  

   ERKEN HAFTADA GELİSEN OLIGOHIDROAMNIOS,  INTRAUTERIN GELIŞME GERILIĞI,   POLIHIDROAMNIOS 

   HIPEREKOJEN BARSAK,  

   VENTRIKÜLOMEGALI  



BULGULAR 

• ÇALıŞMAYA KATıLAN HASTALARıN DEMOGRAFIK VERILERINE BAKıLDıĞıNDA;   

• MATERNAL YAŞ 18-41 YıL (ORT. 32),  

• GEBELIK HAFTASı 13-39 HAFTA ( ORT. 23). 

• GRAVIDA 0-5 (ORT.1,9) 

• PARITE  0-4 ( ORT 1,7)   

 



BULGULAR 

 

    953 HASTAYA (% 58)  PİTT,  558 HASTAYA ( % 34) NIPT ÖNERILDI,  

    131 HASTAYA (% 8) HERHANGI BIR EK GENETIK TEST ÖNERILMEDI.  

 

   PİTT ÖNERILEN 953 HASTADAN SADECE 45 OLGU  (% 4,8 ) INVAZIF PRENATAL TANı TESTI ISTEDI.  

PITT YAPıLAN 45 OLGUDAN 2 TANE TRIZOMI 21, 1 TANE TRıZOMI 18, 1 TANE  TRIZOMI 13  

SONUCUNA ULAŞıLDı. 

    NIPT ÖNERILEN HASTALARDAN SADECE 12 HASTA  (% 2.1) IŞLEMI YAPTıRDı. NıPT SONUÇLARıNDA 

HERHANGı BıR HASTADA KROMOZOMAL ANOMALI SAPTANMADı.  



PıTT YAPıLAN HASTALAR 

   

TOPLAM 45 PıTT   

   22 HASTA  MATERNAL SERUM TARAMA ANORMALLıKLERı  

   13 HASTA ANORMAL USG BULGULARı  

   5 HASTA  ILERI ANNE YAŞı + MATERNAL ANKSıYETE,  

   5 HASTA  DIĞER NEDENLER. 



SONUÇ 

 

 GENETIK TANı YÖNTEMLERININ KULLANıMı ARTıKÇA, ERKEN PRENATAL TANı ILE SAĞLıKLı 

BEBEKLERE ULAŞıLMASı VE GÜNDEN GÜNE GENETIK HASTALıKLARıN ÖNLENMESI 

AMAÇLANMAKTADıR.   

 

FAKAT ISTATISTIKLER GÖSTERMEKTEDIR KI TÜRKIYE GIBI ÜLKELERDE HASTALARıN GENETIK 

TESTLERE BAKıŞ AÇıSı,  FETAL ANOMALI RISKLERI VE FETAL ANOMALI MEVCUDIYETINDE BILE,   

% 95,2 GIBI BÜYÜK BIR  ÇOĞUNLUĞUNUN MEVCUT DURUMU GELENEKSEL BIR BAKıŞ AÇıSı ILE 

DEĞERLENDIRDIĞI VE HERHANGI BIR KARYOTIPLEME YAPTıRMAK ISTEMEDIĞINI GÖSTERDI.  
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