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gebelik doneminde fetuste var olan veya
ortaya cikabilecek genetik hastaliklarin en
erken surede belirlenmesi




ileri anne yagi (235 yas)
tani testlerinde artmis risk

USG anomalisi
kistik higroma (Turner S,7T13,18,21)
holoprosensefali (T13)
duedenal atrezi (T21)
diafram hernisi, koroid pleksus kisti, omfalosel (T18)

onceki gebeliklerde veya ebevynlerde kromozom
anomalisi

translokasyon, inversiyon, insersiyon, marker kromozom...
7 ailede genetik hastaligin varligi
Su- konjenital anomali
“dailede tek gen hastaligr dykiisi
entelektuel yetersizlik veya yineleyen dusuk oykusu




girisimsel olan yontemler
girisimsel olmayan yontemler




amniyosentez [16-20 hafta]
fetal kayip orani % 0.1-0.9

koryon villus orneklemesi (CVS) [10-12
hafta]

fetal kayip orani %0.2-1.3

maternal kontaminasyon/CPM

.kordosentez [18-20 hafta]

BN

dletal kayip orani %1.3

Preimplantasyon genetik tani
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konvansiyonel karyotip analizi ile tespit edilemeyen
submikroskobik  delesyon/duplikasyonlarin,  orijini
bilinmeyen marker kromozomlarin ve %10-20'nin
uzerindeki mozaisizmlerin tanisinda

konvasiyonel sitogenetik rezolusyonu 3-10 Mb
mikoarray platformlari 20-100 Kb

array-CGH / SNP-array

dengeli kromozomal yeniden duzenlenmeler, dusuk
mozaik anomaliler (<%10-20), poliploidiler, kullanilan
platformun rezolusyonundan daha kuguk olan CNV'ler,

nokta mutasyonlari, metilasyon anomalileri tespit
wdilemez

*w. anomalisi olan fetuslerin tanisinda anomallili
fetUslerde tani oranini %5-10 artirmistir




ultrasonografi (USG)

biyokimyasal testler (2'li, 3'lu, 4’'lu tarama
testler)

2li test duyarlik %84, yanlis- pozitif tani orani %5
(I)S u test duyarlik %60-70, yanlig- pozitif tani orani
fetal kayip risk

tani orani ise %50-95 arasinda degisir

yanlis- pozitif tani orani %5

snaternal kandan serbest fetal DNA eldesi

"S#969 yili maternal dolasimda fetal hiicre kesfi
serbest fetal DNA kesfi + NGS
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2013 yilindan itibaren hucre disi serbest
DNA'nin girisimsel olmayan prenatal tarama
testleri (NIPS) icin kullaniimasini onerdi

>9-10 hafta, obez olmayan

maternal serumda bulunan DNA'nin yaklasik
%10’u fetal kaynakli

fetal DNA orani, tani acisindan buyuk oneme
§ah|pt|r

@t‘gl DNA orani %5%’in altindayken basari
- oraninin dusuk, %27’'nin Uzerinde ise yuksek
oldugu bildirilmistir



9-10. gestasyon haftasinda olan obez
olmayan gebelerde

Down Sendromu (Trizomi 21)

Patau Sendromu (Trizomi 13)

Edwards Sendromu (Trizomi 18) gibi
hastaliklarin tanisinda konvansiyonel
yontemlerin yerini alabilecegi dusunulmektedir




dengesiz translokasyonlar, delesyon ve
duplikasyonlar saptanamaz!

tek gen mutasyon analizi yapilamaz !

noral tup defektlerini (NTD) gostermez!
tani icin mutlaka maternal alfa feto protein analizi

nukal kalinlik, ikiz gebelik, plasenta
anomalileri ve konjenital anomaliler agisindan

#SG sonuclarinin yerini alamaz!

ge”g gebelik komplikasyonlari agisinda hicbir
bilgi vermez!



ACMG 2016

Tani degil tarama testi
Yanlis negatif oran % 0.008
%100 sonuc ?

mutlaka altin standart test ile dogrulanmali
(A/C, CVS.)

tek basina terminasyon endikasyonu degil!
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ACMG 2016

Hastalik duyarhlikyanlhis pozitif
oran
T21 %099.2 % 0.09
118 %96.3 %0.18
T13 %91.0 %0.13
45,X %90.3 %0.23

4 — Linsiyet kr. anom % 93 %0.14
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pozitif test sonucu mutlaka dogrulanmali
A/C CVS

test oncesi danigsma verilmel

13,18,21 ve cinsiyet kromozomlari disinda bilgi
veremez!

yapisal anomali ve translokasyon hakkinda bilgi
veremez!

konjenital malformasyon (spina bifida) tanisi
koyamaz!

@anormal gebelik durumu (IUGR, preeklampsi)
Aakkinda bilgi veremez!

teR} gen hastaliklari hakkinda bilgi veremez!
USG yerine gegcemez!




tani orani
T21 %99
T13/18 %80-100
anoploidi riski
>1/50 girisimsel yontemler!
A/C %0.001 CVS %0.002 dusuk riski




ACMG 2016 Update

>20 gebelik haftasi

hastanin takip icin gelmesinin zor oldugu
durumlarda

uygulanmamali!




tum gebelerin bilgisi olmal

biyokimyasal testler yerine uygulanmali ?
fiyati yuksek!!

13,18,21 ve sex kr disinda yeterli bilgi yok!

fetal fraksiyon <%4 ise sonuc verilmemeli!
tani testi onerilmels

mitrodelesyon hakkinda henuz genis bir veri
yoK!!

a.7>%97 saptama orani ama dusuk veri

il §"‘~; 25 .
&f Btken donemde kanser genlerinde mutasyon
- saptanabilir!



ACMG 2016

yanlis —pozitif sonuclar?
kemik iligi transplanti yapilmis (erkek ya da
cinsiyeti bilinmeyen donor)
testten 4 hafta once kan transfuzyonu alinmasi
plasental moziklik
kaybolan ikiz

maternal neoplazi

d\ J%%’donasyon

cogul gebelik
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testin informatif degeri

fetal fraksiyon orani
>%4

no-call

“fetal fraksiyon haftada %0.1 artacagi igin test
tekrari onerilmez!

“fetal anoploidi riskinde artis?
#* %31 triploidi/%23 T21
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Klinik validite

yanlis-pozitif/negatif oran biliniyor mu?
tani orani

T21 %99
T13/18 %80-100




Klinik uygulama

pozitif prediktif oran
negatif prediktif oran
mutlaka raporda verilmeli




Testin u

test oncesi egitim
testin kisithhklari (T21,13,18,X,Y)
danisma ve onam
tarama prosuduru
testin yorumlanmasi

hastayi bilgilendirme
sregitim

&, %%genetlk danisma

takip
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tani deqil sadece TARAMA testi
niteligindedir

mutlaka yonlendirici olunmadan genetik
danisma verilmesi gerekir







