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İkili ve Üçlü Tarama Testleri,
Fetal Nazal Kemik ve Ense Saydamlığı
Değerlendirmesinin Fetal Kromozomal

Anomali Tespitine Katkıları

ÖÖZZEETT  AAmmaaçç::  Pre na tal ta ra ma ama cıy la ya pı lan bi rin ci-ikin ci tri mes ter ma ter nal se rum bi yo kim ya sal
be lir teç le ri, fe tal na zal ke mik ve en se say dam lı ğı (NT) öl çü mü nün fe tal kro mo zo mal ano ma li tes pi ti ne
kat kı la rı nı de ğer len dir me yi amaç la dık. GGee  rreeçç  vvee  YYöönn  tteemm  lleerr::  Şiş li Et fal Eği tim ve Araş tır ma Has ta ne si
2. Ka dın Has ta lık la rı ve Do ğum Kli ni ğin de Ocak 2007-Aralık 2009 yıl la rı ara sın da ge be li ği sü re sin ce bi -
rin ci-ikin ci tri mes ter ta ra ma test le ri, NT ve na zal ke mik de ğer len dir me si ya pıl mış olup pre na tal ta nı
ama cıy la am niy o sen tez ya pı lan 131 ol gu yu retrospektif olarak in ce le dik. BBuull  gguu  llaarr::  Am ni yo sen tez so -
nu cun da, 131 ol gu nun 3 (%2.3)’ün de Tri zo mi 21, (%0.8)’in de 15p de les yon ve 2 (%1.5)’sin de INV9
(P11Q13) gö rül müş tür. Üç ol gu da na zal ke mik iz len me miş tir. İş leme bağ lı fe tal ka yıp ora nı mız %0.7
bu lun muş tur. NT ka lın lı ğı, kom bi ne ve üç lü test ris ki ile am ni yo sen tez so nu cu ara sın da is ta tis tik sel
ola rak ile ri dü zey de an lam lı bir iliş ki bu lun muş tur (p< 0.01). SSoo  nnuuçç::  Amniosentez sonuçlarına göre 6
(%4.6) olguda kromozom anomalisi tespit edildi. Ça lış ma mız da art mış kom bi ne risk, üç lü test ris ki ve
art mış NT ka lın lı ğı nın kro mo zo mal ano ma li sap tan ma sın da ile ri de re ce de an lam lı ol du ğu iz len di (p<
0.01). Kar yo tip ano ma li si sap ta dı ğı mız %50 ol gu da na zal ke mik iz len me di. Ça lış ma mız da NT ve na zal
ke mik de ğer len dir me si nin tek ba şı na ma ter nal bi yo kim ya sal be lir teç le re gö re da ha önem li ol du ğu göz -
len di. Na zal ke mik yok lu ğu nun ilk tri mes ter de PAPP-A, ser best βHCG ve NT'den ba ğım sız ola rak art-
mış kro mo zo mal ano ma li bul gu su ol du ğu göz len di. Böy le ce bu pa ra met re nin de ek len me siy le ta ra ma
test le ri nin yan lış po zi tif lik ora nı nın azal tı la bi le ce ği dü şü nül mek te dir. Ye ni ul tra so nog ra fik ve bi yo -
kim ya sal be lir teç le rin ek len me si ge le cek yıl lar da kar yo tip ano ma li si ris ki nin be lir len me si ni güç len di -
re cek tir. 

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Pre na tal ta nı; na zal ke mik; nu kal say dam lık öl çü mü; am ni yo sen tez  

AABBSS  TTRRAACCTT  OObb  jjeecc  ttii  vvee::  To eva lu a te the con tri bu ti on of first-se cond tri mes ter ma ter nal se rum bi oc he -
mi cal mar kers, fe tal na sal bo ne and nuc hal trans lu cency as sess ment in the fe tal chro mo so mal ab nor -
ma lity de tec ti on. MMaa  ttee  rrii  aall  aanndd  MMeett  hhooddss::  We eva lu a ted the da ta of 131 pa ti ents who we re per for med
ge ne tic am ni o cen te sis and had first-se cond tri mes ter scre e ning tests, na sal bo ne and nuc hal trans lu cency
as sess ment in Is tan bul Sis li Et fal Tra i ning and Re se arch Hos pi tal se cond cli nic of Obs tet rics and Gyne -
co logy De part ment bet we en Ja nu ary 2007 and De cem ber 2009. RRee  ssuullttss:: Ac cor ding to the re sults of am-
ni o cen te sis, 6 (4.6%) chro mo so mal ab nor ma li ti es we re de tec ted. Thre e of them had Tri somy 21 (2.3%),
one had 15p de le ti on (0.8%) and two had INV9 (1.5%). Ab sent na sal bo ne was de tec ted in 3 fe tu ses. Fe -
tal comp li ca ti on ra te was %0.7. We fo und sta tis ti cally highly sig ni fi cant re la ti ons hip bet we en NT, com-
bi ned, trip le risk and fe tal chro mo so mal ab nor ma li ti es in am ni o cen te sis (p< 0.01). CCoonncc  lluu  ssii  oonn::  Thick
NT, high com bi ned and trip le test risks we re fo und to be highly sta tis ti cally sig ni fi cant fin dings for
chro mo so mal ab nor ma li ti es (p< 0.01). Abs cent na sal bo ne was fo und in 50% of chro mo so mally ab nor -
mal fe tu ses. NT and na sal bo ne as sess ment them sel ves we re fo und mo re pre dic ti ve than ma ter nal se -
rum bi oc he mi cal mar kers alo ne. Abs cen ce of na sal bo ne was an in de pen dent chro mo so mal ab nor ma lity
fin ding, so in cor po ra ti on of na sal bo ne as sess ment in to com bi ned test can dec re a se the fal se po si ti ve ra -
te. We ho pe that, ad di ti on of new bi oc he mi cal and ul tra so nog rap hic mar kers will im pro ve the de tec -
ti on of chro mo so mal ab nor ma lity risk in the fol lo wing ye ars. 

KKeeyy  WWoorrddss::  Pre na tal di ag no sis; na sal bo ne; nuc hal trans lu cency me a su re ment; am ni o cen te sis 
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re na tal ta nı fe tal tıb bın önem li bir öğe si dir.
Am niy o sen tez, en sık kul la nı lan ve en az
komp li kas yon ora nı na sa hip in va ziv pre na -

tal ta nı yön te mi dir.1 Gü nü müz de ta ra ma test le ri -
nin yay gın laş ma sı, ile ri yaş ge be lik le rin art ma sı ve
de tay lı obs tet rik ul tra so nog ra fi nin yay gın laş ma sı
pre na tal ta nı yön tem le ri ne du yu lan ih ti ya cı art tır -
mış tır. 

Fe tal anöp lo i di ta ra ma sı esas ola rak ul tra so -
nog ra fik bul gu lar ve çe şit li ma ter nal se rum be lir -
teç le ri ne da yan mak ta dır. Bu be lir teç le rin tek
ba şı na Down Sen dro mu (DS) tes pit ora nı %24-
49’dur. İlk tri mes ter de se rum PAPP-A ve ser best
βHCG ise sı ra sıy la %44 ve %28 DS tes pit ora nı na
sa hip tir.2

Ça lış ma mız da, pre na tal ta nı ama cıy la 16-21.
ge be lik haf ta la rın da ge ne tik  am ni yo sen tez ya pıl -
mış 131 ol gu yu in ce le dik. 

GE REÇ VE YÖN TEM LER
Kli ni ği miz de, Ocak 2007-Ara lık 2009 ta rih le rin de
ge ne tik amaç lı am niy o sen tez ya pı lan 131 ol gu nun
kar yo tip so nuç la rıy la ta ra ma tes ti biyo kim ya sal be-
lirteç le ri, na zal ke mik ve ense saydamlığı (NT) öl-
çü mü nün iliş ki si ni de ğer len dir dik. 

Ça lış ma ya dâ hil edi len ol gu lar ilk tri mes ter
NT ve bu run ke mi ği öl çüm le ri “Fe tal Me di ci ne
Fo un da ti on” da ta nım lan dı ğı şekil de ba kıl mış
olup, iki li ve üç lü ta ra ma test le ri ya pıl mış has ta -
lar dı.

Am niy o sen tez ya pı la cak her has ta ya ge ne-
tik da nış ma ve ril mek üze re ge ne tik po lik li ni -
ği ne yön len di ril di. İş lemin de tay la rı ve ola sı
komp li kas yon la rı hak kın da bil gi ve ri le rek iş le mi
ka bul eden çift ler den gi ri şim ön ce si ya zı lı onam
alın dı. 

Ol gu la rın am ni yo sen tez en di kas yon la rı sı ra -
sıy la ta ra ma tes tin de art mış risk (DS Risk ≥1/300),
ile ri an ne ya şı (≥35), ano ma li li be bek öy kü sü ve ul -
tra so nog ra fi de fe tal ano ma li sap tan ma sı ve ya kro-
mo zo mal ano ma li dü şün dü re cek bul gu la rın tes pi-
ti dir. 

Am ni yo sen tez ön ce sin de her fe tus ul tra so -
nog ra fi ile ay rın tı lı ola rak in ce len di. Am ni yo sen -

tez iş le mi, 16-21. ge be lik haf ta la rı ara sın da pre na -
tal ta nı ve te da vi üni te sin de ça lı şan ve de ne yim li
dört fark lı ope ra tör ta ra fın dan ger çek leş ti ril di. Cilt
te miz li ği po vi do n-iyot ile ya pıl dı. Ponk si yon ve
as pi ras yon ama cı ile tek kul la nım lık 10 mL’lik en-
jek tör ler den, 9 cm’lik 22G spi nal iğ ne ler den ya rar-
la nıl dı. Gi ri şim ler ul tra so nog ra fi eş li ğin de
(Si e mens Acu son An ta res 4D ul tra son ci ha zı ile
5.71 Mhz kon veks ab do mi nal) ser best el tek ni ği ile
ya pıl dı. Ge nel lik le ute ru sun üst ve or ta hat ta ya -
kın bö lüm le ri ne ponk si yon ya pıl ma sı na, ay rı ca
pla sen ta dan ge çil me me si ne dik kat edil di; an cak
pla sen ta dan ge çil mek zo run da olun du ğu du rum -
lar da, um bi li kal da mar la rın pla sen ta ya gi riş ye ri ve
ke nar böl ge ler kul la nıl ma dı ve ko ti le don yü ze yi
dik ge çil di. Da ha son ra iğ ne nin man dre ni çe ki le -
rek ser best am ni yon sı vı sı ge li şi göz len di ve ilk en-
jek tör le alı nan 0.5-2 mL am ni yon sı vı sı dı şa rı
atıl dı. Ta ki ben si to ge ne tik ana liz için 2 ta ne 10
mL’lik en jek tör ile her ge be lik haf ta sı için 1 mL ol -
mak üze re am ni yon sı vı sı alın dı. Has ta la ra ola sı
komp li kas yon be lir ti le ri hak kın da bil gi ve ri le rek
ev le ri ne gön de ril di ler. Ço ğul ge be lik ler ça lış ma ya
alın ma dı. Am ni yo sen tez iş le mi sı ra sın da ru tin lo -
kal anes te zi ve gi ri şim son ra sı an ti bi yo tik pro fi -
lak si si uy gu lan ma dı. Rh uy gun suz lu ğu ris ki
bu lu nan ol gu la ra an ti-D IgG ya pıl dı. Alı nan sıvılar
has ta ne miz de ge ne tik la bo ra tuv a rı ol ma dı ğın dan
an laş ma lı bir has ta ne nin la bo ra tuv arı na yön len di -
ril di. Gi em za-trip sin bant la ma yön te mi ile kar yo -
tip le me ya pı la rak sa yı sal ve ya pı sal ano ma li ler
de ğer len di ril di.

Kar yo tip so nuç la rı, iş le min komp li kas yon la rı
ve ge be li ğin prog no zu hak kın da has ta lar dan bil gi
alın dı.

İSTA TİS TİK SEL İNCE LE ME LER

Ça lış ma da el de edi len bul gu lar de ğer len di ri lir ken,
is ta tis tik sel ana liz ler için NCSS (Num ber Crunc-
her Sta tis ti cal System) 2007&PASS 2008 Sta tis ti cal
Soft wa re (Utah, ABD) prog ra mı kul la nıl dı. Ça lış -
ma ve ri le ri de ğer len di ri lir ken ta nım la yı cı is ta tis -
tik sel yöntemlerin (Or ta la ma, Stan dart sap ma,
fre kans) ya nı  sı ra ni ce lik sel ve ri le rin kar şı laş tı rıl -
ma sın da Mann Whit ney U test kul la nıl dı. Ni te lik -
sel ve ri le rin kar şı laş tı rıl ma sın da ise ki-ka re tes ti,
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Fis her’s Exact ki-ka re tes ti kul la nıl dı. Risk he sap -
la ma la rın da olasılık oranı he sap lan dı. Pa ra met re ler
ara sın da ki iliş ki le rin in ce len me sin de Spe ar man’s
rho ko re las yon tes ti kul la nıl dı. An lam lı lık p< 0.05
dü ze yin de de ğer len di ril di.

BUL GU LAR
Pre na tal ta nı amaç lı am ni yo sen tez ya pı lan 131 ol-
gu nun or ta la ma yaş la rı 33.98 ± 4.93’tür. Ol gu la rın
%49.6’sı 35 yaş ve üze rin de dir. Pa ri te or ta la ma sı
1.38 ± 1.02’dir. Ol gu la rın CRL haf ta la rı or ta la ma sı
12.54 ± 0.63 haf ta dır. Am ni yo sen tez so nu cun da, ol-
gu la rın 125 (%95.4)’inin so nu cu nor mal gö rü lür -
ken, 3 (%2.3)’ün de Tri zo mi 21, 1 (%0.8)’in de 15p
de les yon ve 2 (%1.5)’sin de INV9 gö rül müş tür (Tab -
lo 1). Am ni yo sen tez ne den le ri nin da ğı lı mı na 
ba kıl dı ğın da, ol gu la rın 64 (%48.9)’üne ta ra ma test-
le rin de art mış risk, 61 (%46.6)’ine ile ri an ne ya şı, 4
(%3.1)’üne ano ma li li be bek öy kü sü ve 2 (%1.5)’si -
ne ul tra son da ano ma li gö rül me si ne de niy le am ni -
yo sen tez uy gu lan mış tır.

Ol gu la rın NT mm dü zey le ri 1 ile 7.5 ara sın da
de ğiş mek te olup, or ta la ma sı 1.88 ± 0.76’dır. Ol gu -
la rın ilk tri mes ter PAP PA ve ser best βHCG (MOM)
dü zey le ri or ta la ma sı sı ra sıy la 0.70 ± 0.64 ve 1.60 ±
0.93’tür. Ol gu la rın ikin ci tri mes ter AFP, HCG ve
E3 (MOM) dü zey le ri or ta la ma sı sı ra sıy la 0.89 ±
0.25, 1.57 ± 0.83 ve 0.98 ± 0.50’dir. Ol gu la rın 3
(%2.3)’ün de na zal ke mik iz len me miş tir. NT ka lın -
lı ğı ile am ni yo sen tez so nu cu ara sın da is ta tis tik sel
ola rak ile ri dü zey de an lam lı bir iliş ki bu lun muş tur
(p< 0.01). NT ka lın lı ğı 2.5 mm’nin al tın da olan ol-
gu la rın ta ma mın da am ni yo sen tez so nu cu nor mal
iken, NT ka lın lı ğı 2.5 mm’nin üze rin de olan ol gu -
la rın %31.6’sı nın am ni yo sen tez so nu cu anor mal
çık mış tır (Tab lo 2).

NT ka lın lı ğı ile na zal ke mik var lı ğı ara sın da
an lam lı lı ğa ya kın ol mak la bir lik te is ta tis tik sel ola-
rak an lam lı bir iliş ki bu lun ma mış tır (p> 0.05). NT
ka lın lı ğı 2.5 mm’nin al tın da olan ol gu la rın
%99.1’in de ve NT ka lın lı ğı 2.5 mm’nin üze rin de
olan ol gu la rın %89.5’in de na zal ke mik iz len miş -
tir. 

İsta tis tik sel ola rak an lam lı bu lun ma mak la bir-
lik te; PAP PA (MOM) dü ze yi nin 0.5 ve al tın da ol-

ma sı, am ni yo sen tez so nu cu nun anor mal çık ma ris-
ki ni 2.808 kat art tır mak ta dır (p> 0.05).

Am ni yo sen tez so nu cu na gö re ol gu la rın ser best
βHCG (MOM) dü zey le ri nin 2 ve üze rin de ol ma
oran la rı ile am ni yo sen tez so nuç la rı ara sın da is ta -
tis tik sel ola rak an lam lı bir fark lı lık bu lun ma mış tır
(p> 0.05). 

Am ni yo sen tez so nu cu ile bi yo kim ya sal risk
ara sın da is ta tis tik sel ola rak an lam lı bir iliş ki bu lun-
muş tur (p< 0.05). Am ni yo sen tez so nu cu anor mal
olan ol gu la rın ta ma mı nın bi yo kim ya sal ris ki 1/300
ve üze rin de dir (Tab lo 3).

Am ni yo sen tez so nu cu ile kom bi ne risk ara sın -
da is ta tis tik sel ola rak ile ri de re ce de an lam lı bir iliş -
ki göz len miş tir (p< 0.01). Am ni yo sen tez so nu cu
anor mal olan ol gu la rın ta ma mı nın kom bi ne ris ki
1/300 ve üze rin de dir.

N %

Amniyosentez sonucu Normal 125 95.4

Trizomi 21 3 2.3

15p delesyon 1 0.8

İNV9 2 1.5

Amniyosentez nedeni İleri anne yaşı 61 46.6

Tarama riski 64 48.9

Anomalili bebek öyküsü 4 3.1

Ultrasonda anomali görülmesi 2 1.5

Nazal kemik Var 128 97.7

Hipoplazik 3 2.3

TABLO 1: Amniyosentez sonucu, amniyosentez nedeni
ve nazal kemik varlığı dağılımı.

NT (mm)

<2.5 mm ≥2.5 mm

n (%) n (%) p

Amniyosentez sonucu Normal 112 (%100) 13 (%68.4) 0.001**

Anormal 0 (%0) 6 (%31.6)

Nazal kemik Var 111 (%99.1) 17 (%89.5) 0.055

Hipoplazik 1 (%9.1) 2 (%10.5)

TABLO 2: NT (mm) kalınlığına göre amniyosentez
sonucu ve nazal kemik varlığı değerlendirilmesi.

Ki kare testi ve Fisher’s exact test kullanıldı.
** p< 0.01.
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Am ni yo sen tez so nu cu anor mal olan ol gu la rın
üç lü risk dü zey le ri, so nu cu nor mal çı kan ol gu la rın
üç lü risk dü zey le rin den is ta tis tik sel ola rak ile ri dü-
zey de an lam lı yük sek tir (p< 0.01).

AFP (MOM) dü ze yi nin 0.74 ve al tın da ol ma -
sı nın am ni yo sen tez so nu cu üze ri ne et ki si is ta tis -
tik sel ola rak an lam lı bu lun ma mak la bir lik te; bu
dü zey am ni yo sen tez so nu cu nun anor mal çık ma
ris ki ni 1.394 kat art tır dı ğı göz len di (p> 0.05).

Am ni yo sen tez so nu cu ile E3 (MOM) ara sın -
da is ta tis tik sel ola rak an lam lı bir iliş ki bu lun mak -
ta dır (p< 0.05). Am ni yo sen tez so nu cu anor mal
olan ol gu lar da E3 (MOM) dü ze yi nin 0.7 ve al tın -
da ol ma ora nı, am ni yo sen tez so nu cu nor mal olan
ol gu lar dan an lam lı şekil de yük sek ol du ğu göz len -
di.

Kom bi ne risk ve üç lü test te ar tış risk kar yo tip
anor mal li ği üze ri ne en et ki li pa ra met re ler iken
bun la rı ikin ci tri mes ter E3 (MOM) pa ra met re si iz-
le mek te dir.

TAR TIŞ MA
Pre na tal ta nı gü nü müz de fe tal tıb bın önem li bir
öğe si ol muş tur. Ge li şen ul tra so nog ra fi tek no lo ji si
ve ar tan so nog ra fik ve bi yo kim ya sal be lir teç ler sa-
ye sin de pre na tal ta nı da in va zif gi ri şim le re du yu -
lan ih ti yaç art mış tır. No nin va ziv pre na tal ta ra ma
test le rin de an ne kan bi yo kim ya sal belirteçleri çe-

şit li ul tra so nog ra fik öl çüm ler le bir leş ti ri le rek
%90’a va ran doğ ru luk ta fe tal anöp lo i di tes pit gü-
cü ne sa hip tir ler. İde al bir ta ra ma tes ti %100 du-
yar lı lık ve %100 öz gül lü ğe sa hip ol ma lı dır. Fa kat
bu kri ter le ri kap sa yan bir test he nüz bu lu na bil miş
de ğil dir.

Gü nü müz de en sık kul la nı lan ve en az komp-
li kas yon ora nı na sa hip in va ziv pre na tal ta nı tes ti
am ni yo sen tez dir. Ça lış ma mız da am niy o sen tez
en di kas yon la rı ara sın da ta ra ma test le rin de art mış
risk (%48.9) ilk sı ra da ye ral mak ta dır. Ça lış ma -
mız da ol du ğu gi bi bir kaç ça lış ma nın da en sık en-
di kas yon ne de ni ni oluş tur mak ta dır.3,4 Fa kat
bir çok ça lış ma da amniyosentez ne den le ri ara sın -
da ile ri maternal yaşı ilk sı ra da dır. Bu fark lı lı ğın
ne de ni nin, has ta ne mi zin has ta po pü las yo nu nun
ço ğun lu ğu nu genç yaş ge be lik le rin oluş tur du ğu
söy le ne bi lir. 

Ça lış ma mız da ol gu la rın %4.6’sın da kar yo tip
anor ma li si gö rül müş tür. Mi lewczyk ve ark., bu
ora nı %5.4 ola rak bil dir miş ler dir.5 Api ve ark.nın
se ri si ile Yıl dı rım ve ark.nın se ri sin de %3.9 iken,
Oda ba şı ve ark. nın se ri sin de %5.1 kro mo zo mal
ano ma li sap tan mış tır.6-8 Ça lış ma mız da ma jör kro-
mo zo mal ano ma li sık lı ğı li te ra tür le uyum lu bu-
lun muş tur. Ül ke miz de çe şit li mer kez le rin am ni -
yo sen tez so nuç la rı nı de ğer len di ren bir ça lış ma da
bi zim ça lış ma mız da da ol du ğu gi bi sa yı sal kro mo -

Amniyosentez Sonucu

Normal Anormal

Ort ± SS (Medyan) Ort ± SS (Medyan) p

Yaş 33.81 ± 4.84 (34) 37.50 ± 6.06 (39.5) 0.047*

PAPA (MOM) 0.72 ± 0.65 (0.53) 0.41 ± 0.19 (0.33) 0.078

fBHCG (MOM) 1.58 ± 0.91 (1.47) 2.02 ± 1.44 (1.67) 0.461

BK Risk 0.00627 ± 0.00822 (0.00476) 0.02001 ± 0.02222 (0.00951) 0.013*

Kombine Risk 0.01408 ± 0.09093 (0.00336) 0.17365 ± 0.25278 (0.01076) 0.001**

Üçlü Risk 0.00282 ± 0.00253 (0.0022) 0.00763 ± 0.00743 (0.0075) 0.001**

AFP (MOM) 0.90 ± 0.25 (0.88) 0.83 ± 0.18 (0.88) 0.567

E3 (MOM) 0.99 ± 0.50 (0.98) 0.60 ± 0.22 (0.60) 0.037*

HCG (MOM) 1.48 ± 0.53 (1.5) 3.46 ± 2.49 (3.04) 0.047*

TABLO 3: Amniyosentez sonuçlarına ilişkin değerlendirmeler.

Mann Whitney U test kullanıldı.

* p< 0.05.

** p< 0.01.
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zo mal ano ma li le rin ya pı sal ano ma li ler den da ha
faz la gö rül dü ğü ve en  sık sa yı sal ano ma li nin de DS
ol du ğu iz len miş tir.8

Pre na tal ta ra ma test le ri nin pre dik tif doğ ru -
luk la rı nı art tır mak ama cıy la bir çok belirteç kom-
bi ne edil miş tir. Ör ne ğin; ma ter nal ya şın 1.
tri mes ter NT, PAPP-A ve ser best βHCG ile kom bi -
ne edil me siy le %5 yan lış po zi tif lik le %80 tri so mi
21 va ka sı tes pit edi le bil miş tir.9-11 Or lan di ve ark.
ise, 1. tri mes ter ta ra ma sı ile NT kom bi nas yo nu nun
%5 ya lan cı po zi tif lik le %87 tri so mi tes pit ora nı na
sa hip ol du ğu nu söy le miş tir.12 Ay rı ca Ni ko la i des ve
ark., na zal ke mik var lı ğı ve NT ile bi yo kim ya sal be-
lirteçlerin bir leş ti ril me siy le %5 yan lış po zi tif lik ve
%97 anöp lo i le rin ilk tri mes ter de tes pit edil di ği ni
bul muş tur.13 Ya kın za man lar da ya pıl mış bir çok
pros pek tif ça lış ma da da ma ter nal yaş, fe tal NT, ma-
ter nal se rum PAPP-A ve βHCG’nin 11-14. ge be lik
haf ta la rın da kom bi nas yo nu sa ye sin de tri so mi 21
va ka la rı nın %5 yan lış po zi tif lik le %90’ı nın tes pit
edi le bil di ği gös te ril miş tir.14-16 Ci ce ro ve ark. bu pa-
ra met re le re na zal ke mi ğin ek len me siy le %90 tri so -
mi va ka sı nı yal nız ca %0.5 yan lış po zi tif lik le tah min
edi le bi le ce ği ni ve ça lış ma mız da da göz le di ği miz gi -
bi na zal ke mik di ğer pa ra met re ler den na zal ba ğım -
sız ol du ğun dan tri zo mi 21 ta ra ma sın da kom bi ne
edi le bi le cek le ri ni öne sür müş ler dir.17 Ka gan ve ark.
ilk tri mes ter kom bi ne tes te na zal ke mik öl çü mü -
nün ek len me siy le yan lış po zi tif li ğin %2.9’a dü şüp
DS ya ka la ma ora nı nın %92’ye çı ka ca ğı nı gös ter -
miş ler dir.18 Ya ni böy le ce kom bi ne tes tin per for -
man sı ar ta cak tır.

Ash wo od ve ark. 3411 ge be yi içe ren ret ros -
pek tif ça lış ma la rın da Down sen drom lu fe tüs le ri
olan ge be le rin se rum la rın da βHCG’nin be lir gin
yük sek ol du ğu nu sap ta mış tır.19 Bir çok ça lış ma da
da bu iliş ki iz len miş olup βHCG >1.83 ve PAPP-
A< 0.38 olan %50 has ta da DS gö rül dü ğü nü bul-
muş lar dır.20,21 Bi zim ça lış ma mız da da am ni yo -
sen tez so nu cun da DS sap ta nan has ta lar da ba kı lan
βHCG MoM de ğe ri de yük sek ola rak bu lun muş
olup bu bul gu li te ra tü re uy gun luk gös ter mek tey -
di.

Tri zo mi 21 pre na tal ve ya post na tal na zal hi po-
p la zi ile iliş ki li dir. 12-25. ge be lik haf ta la rın da abort

yap mış 105 DS ta nı sı al mış va ka yı in ce le yen post-
mor tem rad yo lo jik bir ça lış ma da %32 ol gu da na zal
ke mik osi fi kas yo nu nun ol ma yıp %21’in de de na zal
hi pop la zik iz len miş tir.22,23 Bir çok ça lış ma da da 11-
14 haf ta tri zo mi 21 va ka la rı nın bü yük ço ğun lu -
ğun da na zal ke mik iz len me miş tir.18,24,25 Has ve ark.,
ise na zal ke mik de ğer len dir me si nin NT risk de ğer -
len dir me si ve ya kom bi ne tes te ek len me si nin DS
tes pit ora nı nı de ğiş tir mez ken yan lış po zi tif li ği
azalt tı ğı nı öne sür müş ler dir.26 Bi zim ol gu la rı mı zın
128 (%97.7)’in de na zal ke mik var iken, 3 (%2.3) ol-
gu da iz len me miş tir. 

NT ka lın lı ğı ile am ni yo sen tez so nu cu ara sın -
da is ta tis tik sel ola rak ile ri dü zey de an lam lı bir iliş -
ki iz len di (p< 0.01). Mon ni ve ark. 11-14 haf ta lar
ara sın da tri zo mi 21 ta ra ma sın da NT’nin ta nı sal
be lir le yi ci li ği ni top lam 16654 ge be de araş tır mış -
lar dır. Tri zo mi 21 için NT’nin sen si ti vi te si %75,
spe si fi te si %95.5 ol du ğu nu bil dir miş ler dir. NT ar-
tı şı gö rü lüp nor mal kar yo tip li olan ol gu la rın 30
(%4)’un da  ya pı sal bo zuk luk lar, bun la rın da 15
(%2)’in de kalp ano ma li le ri sap ta mış lar dır.27 Bi zim
ça lış ma mız top lam 131 ol gu dan 19 (%14.5)’un da
NT 2.5 mm üze rin dey di. Bun la rın 13 (%68.4)’ün -
de nor mal kar yo tip gö rül müş tür, 6 (%31.6) kro-
mo zo mal bo zuk luk  sap tan mış tır, bun la rın 3’ü
tri zo mi 21’dir. Altı kar yo tip ano ma li si nin 6’sın da
NT 95. per san ti lin üze rin de sap tan mış tır. Tri zo mi
21 için NT’in sen si ti vi te si %87.5, spe si fi te si
%96.23’tü. Tüm kro mo zo mal bo zuk luk lar için
NT’in sen si ti vi te si %66.66, spe si fi te si %96.52 ola-
rak bu lun du. NT ar tı şı gö rü lüp nor mal kar yo tip li
ol gu la rın 8 (%17.7)’in de ya pı sal bo zuk luk lar, bun-
la rın da 3 (%6.6)’ün de kon ge ni tal kalp ano ma li le -
ri, 6 (%13.3)’sın da kon ge ni tal ano ma li ler (kis tik
hig ro ma,om fa lo sel) sap tan dı. Ni co la i des ve ark. da
>3 mm NT nin anöp lo i di ris ki ni 12 kat art tır dı ğı -
nı bil dir miş ler dir.28 Yap tı ğı mız ça lış ma so nu cun -
da, li te ra tü re ben zer ola rak NT ar tı şı nın tri zo mi
21 sap tan ma sın da yük sek sen si ti vi te ye sa hip ol du -
ğu gös te ril di. 

Am ni yo sen tez so nu cu anor mal olan ol gu la rın
kom bi ne risk ve üç lü risk dü zey le ri, so nu cu nor-
mal çı kan ol gu la rın üç lü risk dü zey le rin den is ta tis -
tik sel ola rak ile ri dü zey de an lam lı yük sek tir (p<
0.01).
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Ça lış ma mız da NT ve na zal ke mik de ğer len dir -
me si nin tek ba şı na ma ter nal bi yo kim ya sal be lir -
teç le re gö re da ha önem li ol du ğu göz len di.
Bi yo kim ya sal be lir teç ler den yal nız ca ikin ci tri mes-
ter E3 de ğe ri nin tek ba şı na an lam lı ol du ğu göz len -
di. Ma ter nal yaş tek ba şı na an lam lı bu lun maz ken
kom bi ne test ve üç lü ta ra ma ris ki fe tal kar yo tip

ano ma li le ri ni tes pit et me de et kin pa ra met re ler ola-
rak bu lun muş tur. 

Pre na tal ta ra ma amaç lı ye ni bi yo kim ya sal ve
ul tra so nog ra fik pa ra met re le rin ek len me siy le ta ra ma
test le ri nin du yar lı lık la rı ar ta cak ve yan lış po zi tif lik
oran la rı aza la cak tır. Böy le ce  kro mo zo mal ano ma li -
ler da ha yük sek oran da tes pit edi le bi le cek tir.
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