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GEBELIKTE YAPILAN GENETIK TARAMA VE TANI TESTLERI HAKKINDA
BILGILENDIRME

1. GENEL BiLGILENDIRME VE RiSKLER

Anne karnindaki bebeklerde major anormallik (yasamla bagdasmayan, buyuk cerrahi gerektiren veya kalici engellilik yaratan
durumlar) gorulme ihtimali %2-3'tur. Ekstra parmak gibi minér anormallikler eklendiginde bu oran %7-10'a yukselir. Bu
anormalliklerin yarisina yakini genetik kaynaklidir. Ultrasonografi ile anormalliklerin ancak %16-44’G saptanabilir. Gliniimiizde
bebekteki tiim sorunlar gosteren bir test yoktur ve tiim sorunlari saptamak imkansizdir. Test yaptirmak tamamen bireyin
tercihidir; bilgi edinmeyi segebilir veya doguma birakabilirsiniz.

2. ANNE KARNINDAKiI BEBEKTE SAPTANABILEN GENETIK HASTALIKLAR

e Tek Gen Hastaliklari: Tek bir gendeki degisiklikten kaynaklanan ve nadir gorulen kalitsal hastaliklardir. Beta-talasemi,
spinal muskuler atrofi, kistik fibrozis ve bazi metabolik hastaliklar bu gruba 6rnektir. Tek gen hastaliklarinin bir kismianne
ve/veya babanin tasiyici olmasi durumunda ortaya cikar. Ozellikle akraba evlilikleri, bu hastaliklar i¢in yiiksek risk tasir.
Tek gen hastaliklari, ailede hastaliga neden olan gen degisikligi kesin olarak biliniyor ise, gebelik haftasi ve klinik duruma
gore amniyon sivisindan(amniyosentez) ya da plasentadan alinan 6rnekten(koryon villis 6rneklemesi) bebege ait hiicreler
Uzerinde yapilan 6zel genetik testlerle tespit edilebilir. Yapilan testler yalnizca incelenen gen veya hastalik agisindan bilgi
verir; tim genetik hastaliklar dislamaz. Gebelikte yapilan tarama testleri ile tek gen hastaliklari saptanamaz.

e Kromozomal Bozukluklar: Yaklasik her 150 canli dogumdan birinde, bebegin gelisimini etkileyen kromozomlarin yapisi
veya sayisinda anormallik saptanir. Bu tur bozukluklar erken fark edilmeden sonlanan gebeliklerin, ilk aylardaki disuklerin
ve bazi 6lu dogumlarin 6nemli bir kismindan sorumludur. Bu hastaliklarin higbirinin tedavisi bulunmamaktadir. Bu nedenle
agir bulgular veren kromozomal bozukluklarin kesin olarak tespit edilmeleri halinde ailenin gebeligi sonlandirma segenegi
bulunmaktadir. En sik gorilen kromozomal hastaliklar bir kromozomun fazla ya da eksik olmasidir. Bliyuk oranda aileden
kalitilmayip ilk defa o bebekte ¢ikar. Anne yasi arttikga gorulme olasiligl artar. Fazladan bir kromozomla iliskili olarak
toplumda en sik gorulen genetik bozukluk Down sendromudur (Trizomi 21) ve bunu Trizomi 18 ve Trizomi 13 izlemektedir.

3. TARAMA TESTLERI (Olasilik Belirleyen Testler)

Gebelikte yapilan tarama testleri, Down sendromu (Trizomi 21), Trizomi 13 ve Trizomi 18 gibi bazi hastaliklarin olma ihtimallerinin
arttigi gebelikleri belirlemekigin yapilan testlerdir. Bu testler kesin tani koymaz. Tarama testleri kesin bir “hastalik var” ya da “hastalik
yok” yaniti vermez; sadece risk hakkinda bilgi verir. Bu testlerde yanlis pozitif veya yanlis negatif sonug elde edilme olasilig
bulunmaktadir. Yanlis pozitif sonug, testin bir hastalik igin pozitif (ylksek riskli) gikmasina ragmen fetlste gergekte bu durumun
bulunmamasi anlamina gelir. Yanlis negatif sonug ise testin bir hastalik igin negatif (dlsuk riskli) gikmasina ragmen fetlste gercekte
bu durumun mevcut olmasi anlamina gelir.

Uygulama
Test Adi yg . Kapsami ve Performansi
Doénemi
- Anne kanindaki serbest fetal DNA incelenir. Trizomi 21'i %99 oraninda saptar.
R,
Hiicre disi DNA 10. Yanls pozitifik %1dir. .
: . -Trizomi 21, Trizomi 13 ve Trizomi 18 ile cinsiyet kromozom sayisindaki farkliliklar
Taramasi / Non-Invaziv haftadan .
Prenatal Test (NIPT) itibaren ve bazi kromozom kayip ve kazanglari taramak Uzere tasarlanmistir.

- “Disuk risk” sonucu diger kromozomal veya genetik hastaliklari dislamaz.
- Nadiren laboratuvar tarafindan sonug verilemeyebilir.
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Uygulama

Test Adi Dénemi

Kapsami ve Performansi

- Ultrasonda o6lgulen ense saydamligi ve anne kaninda bakilan PAPP-A, serbest
beta-hCG degerlerine gore hesaplanir. Trizomi 21'i %82-87 oraninda saptar. Her
100 testten yaklasik 5’inde yanlis pozitif sonug gorulebilir.
Kombine Birinci - Bebegin basta trizomi 21 (Down sendromu) olmak tzere Trizomi 13 ve Trizomi
. . 11-13 R . o N .
Trerlester Tarama Testi hafta 6 giin 18 agisindan riskini degerlendirmeye yonelik bir tarama yontemidir.

(Ikili Tarama Testi) -Test igin yapilan ultrason degerlendirmesi; gebelik haftasinin dogru
belirlenmesi, c¢ogul gebeliklerin saptanmasi, fetal yapisal anomalilerin
degerlendirilmesi ve gebelik tansiyonu gibi olumsuz gebelik sonuglari agisindan

risklerin 6ngorulmesine katki saglar.

-Anne kanindan belirli proteinlerin (AFP, total hCG ve estriol) dlizeylerinin
éleimiind igerir; inhibin-A eklenmesiyle (dortlii test) taramanin duyarlilig
artinlabilir.

-Bebegin Down sendromu (Trizomi 21)ve Trizomi 18 agisindan riskini
degerlendirmeye yonelik bir tarama yontemidir.

- Ek olarak, bebegin beyin veya omuriliginin tam kapanmamasiyla ilgili noral
tup defektleri hakkinda bilgi verir.

- Dortlt tarama testi Trizomi 21'i %75 oraninda saptar. Her 100 testten yaklasik
5’inde yanlis pozitif sonug gorulebilir.

ikinci Trimester
Biyokimyasal Tarama 15-22.
Testi(Uclii veya Dortli haftalar
Tarama)

4. AYRINTILI FETAL ULTRASONOGRAFiI (18-22. HAFTA)

Gebeligin 18-22. haftalari arasinda yapilan ayrintili ultrasonografi, fetal yapisal (organlarla ilgili) sorunlari degerlendiren 6nemli bir
goruntlleme yontemidir ve tum gebelere onerilir. Bu inceleme ile, bebegin sagligini etkileyebilecek 6nemli yapisal organ sorunlari
saptanabilir. Ultrasonografi ile anne karnindaki bebeklerde bulunan anormalliklerin ancak %16-44’tii saptanabilir. Genetik
hastaliklarin 6nemli bir kismi taninamaz. Down sendromu igin tani koydurucu bir test degildir. Down sendromlu bebeklerin
yaklasik %30-50’ sinde ultrasonografide hicbir yapisal anomali veya minér bulgu saptanmaz. Buna karsilik, birden fazla minor
bulgunun birlikte bulunmasi veya kromozomal hastaliklarla iligkili bazi bulgularin (ense 6demi, burun kemiginin gelismemis olmasi
gibi) saptanmasi durumunda risk yeniden degerlendirilir ve gerekli gorulurse ileri tani testleri 6nerilebilir.

5.TANI TESTLERI (Kesin Tani Koyan islemler)

Tarama testinde yuksek risk ¢gikmasi durumunda risk saptanan hastaligin kesin teshisi igin veya fetal ultrasonda yapisal organ
anomalisi saptandiginda bu anomalilerle iligkili olabilecek genetik hastaliklarin arastirilmasi igin ailenin istegiyle, bebege ait
hicrelerin incelenmesidir. Ancak bu testler bebekte olabilecek biitiin hastaliklari gosteremez.

Koryon Villus Orneklemesi (KVO): Koryon villus érneklemesi (KVO), gebeligin 10-14. haftalari arasinda yapilmakla birlikte, gerekli
durumlarda daha ileri gebelik haftalarinda da uygulanabilir. islem sirasinda, ultrason esliginde plasentadan ¢ok kiiciik bir doku érnegi
alinir. Bu 6rnekleme, karin duvarindan ince bir igne ile yapilir. KVO’ nin en 6nemli avantaji, gebeligin erken haftalarinda yapilabilmesidir.
isleme bagli diisiik riski yaklasik 7/1000°dir.

Amniyosentez: Amniyosentez gcogunlukla gebeligin 15. haftasindan sonra uygulanmaktadir. Ultrason esliginde ince birigne ile anne
karnindan bebegin icinde bulundugu amniyotik sividan 6rnek alinir. Bu sivi, bebege ait hiicreler igerir ve genetik inceleme igin kullanilir.
isleme bagli diisiik riski yaklasik 1-3/1000°dir.

Not: Bu belge Dr. Giil Alkan Biilbiil ve Tiirkiye Maternal-Fetal Tip ve Perinatoloji Dernegi tarafindan bilgilendirme amaglh hazirlanmistir. 01/2026



