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T.C. BASBAKANLIK
ATATURK KOLTUR, DIL VE TARIH YUKSEK KURUMU

TURK DIL KURUMU

RISK : Zarara ugrama tehlikesi
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HAYAT = RISK

Ucak seyahatinde 6luim riski 2> 1 / 8357

Sicak carpmasindan oliim riski > 1 / 8328

Yaya olarak kazada o6liim riski 2 1 / 723

Diiserek 6liim riski 2> 1 / 152
Zehirlenerek 6liim riski > 1/ 119

Ucakla yapacaginiz seyahatin en tehlikeli bolimii havaalanina gidisinizdir !!!

dcek



GIRIS

= Gebenin Down Sendromlu bebek sahibi olma riskini tahmin etmek

=" Down Sendromu:
= 1866 = Dr. John Langdon Down (1959 = Trizomi 21)
" En sik gorulen otozomal trizomi
= 1/600-1/800
= Yasam beklentisi daha uzun, aileye maddi / manevi yiik
=" Down Sendromu disinda bazi genetik anormallikler de ilk ve ikinci
trimesterde belirtec seviyeleri degisimleri ile iliskili (Trizomi 18,
Trizomi 13, Turner Sendromu, Triploidi, Smith-Lemli-Opitz Sendromu
vb.)

dcek



DANISMANLIK

Tam - anlasilir danismanlik ve bilgilendirme (tekli/grup,
hastalik, test riskleri ve guivenilirlikleri)

Yonlendirmeden uzak

Aile talepleri

Tedavi edilebilirlik durumu / prognozu
Maternal — gebelik riskleri

Terminasyona olan aile yaklasimi

Gondulliliik esaslh

Belgelendirme

Secenekler (tarama testi / tani testi / test yok)



BELIRTECLER

» Alfa-feto protein (AFP)
* Ankonjuge Estriol (E3)

= Total/intakt insan koryonik gonadotropin (hCG) veya hCG’nin
serbest beta alt tinitesi (free 3-hCG)

= inhibin A (Inh-A)
= Gebelikle iliskili plazma protein — A (PAPP-A)
" Ense saydamhigi (NT)



ALFA-FETO PROTEIN (AFP)

= Feta I ka ke n I i ( ka ra Cige r) Second trimester alpha-fetoprotein (AFP) levels

100

" Erken 2. trimesterde haftada % 15-20 artar
= > 15+0 haftada yorumlanmalidir
= Noral tuip defektlerinin taramasinda da :

anlamh (2 15 hft)

= 15+0 — 22+6 hafta arasi (NTD = 23+6)

= ideal = 16+0 — 18+6 hafta

dcek



ANKONJUGE ESTRIOL (uE3)

= Fetoplasental steroid ottt v
" Erken 2. trimesterde haftada % 20-25 artar
= >15+0 haftada yorumlanmalidir

" 15+0 — 22+6 hafta arasi

= ideal > 15+0 — 18+6 hafta

WE3 (ng/mL)

= Smith-Lemli-Opitz Sendromu taramasinda

d a a n I a m I I Median maternal serum levels in unaffected pragnancies calculated from in .
¥ b L
e and not in pnate for use in other

laboratones,

dcek



INSAN KORYONIK GONADOTROPIN (hCG)

= Plasenta kokenli

= intakt (a + B); Total (a + B + free-B); Serbest beta alt
Unitesi (free-B) = benzer performans \

= Total = 100 x free-B
= Yiiksek sicaklik ve uzamis nakil 2serumda free B-hCG

Total intact MG (TU/mb)

artar (yalanc pozitiflik?)

= 10. haftada zirve = sonra diiser oot e i b
» Haftada hCG %5-10; free B-hCG %10-30 azalir
= 1. trimester (gec) = Free B-hCG: 10+3 — 13+6 hafta =
(hCG: 11+0-13+6 hafta) z g
= 2. trimester = 15+0 — 22+6 hafta arasi (15+0 — 18+6
hafta ideal)

dcek

hCG: human chonore gonadotropm; 1L reemational urets



INHIBIN — A (Inh-A)

u P I a Se nta ka ke n I i Second trimester inhibin A levels

= Dip degeri 17. gebelik haftasinda olan si1g
bir «U» cizer |
= > 15+0 haftada yorumlanmalidir ! s \_/
= 15+0 — 22+6 hafta arasi '
= [deal = 15+0 — 18+6 hafta )

Gestational age (weeks)

Madian matarmnal serum levels in unaffactad pregnancies calculated from in-
house data at Women and Infants Hospatal, Providence, Rhode Island,
These data are representative and not intended or appropaate for use in
other laboratones,

dcek



GEBELIKLE ILISKILI PLAZMA PROTEIN - A (PAPP-A)

= Plasenta kokenli
= Geg ilk trimesterde anlamli

" Geg ilk trimesterde 10+0 — 13+6 haftalar arasinda haftada % 30-50
artar

* Tarama performansi gebelik ilerledikce azalir
= 2. trimesterde etkilenmis ve etkilenmemis fetuslar arasi fark yok



ENSE SAYDAMLIGI (NT)

= Ultrasonografik bir belirteg
" 11+0 — 13+6 haftalarda fetal CRL: 45 — 84 mm arasinda
" Fetal bas ve toraks tim ekrani kaplayacak buylitmede

" Fetal yiiziin mid-sagittal kesitinde (ekojen burun ucu, damak hatti,
hipoekoik diensefalon goriintiilenerek)

= Fetus notral pozisyonda olmali (fleksiyon/ekstansiyon olmadan)

= Fetal cilt ve amniyon ayri ayri goruntulenerek, en genis yerinden,
icten ice olcim yapilmali

" Birden fazla ol¢cim alinmali ve bu kriterleri saglayan en yiiksek
olcum kabul edilmeli

" Tr21 icin DR: % 75-80 (FPR: % 5)

dcek
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BIYOKIMYASAL TARAMA TESTLERI

= Kombine test

= Dortli test

= Uclii test

= Tam entegre test

= Serum entegre test
= Basamakli test



KOMBINE TEST

= NT 6l¢limii + Maternal serum PAPP-A + hCG / free B-hCG
= Ik trimester (11+0 — 13+6 hafta)

= CVS yapilabilir olmali

=" NT dlciimii optimalize edilmeli

= Erken taninin oncelik oldugu hasta grubunda

= Actk NTD’ler icin = sonografi ve/veya maternal serum AFP
eklenmeli

= Trizomi 13/18’i de tarar
" DR: % 85-90 ; FPR: % 5

dcek



DORTLU TEST

= Maternal serum AFP + uk3 + hCG + Inh-A

= [kinci trimester (15+0 — 22+6 hafta; ideal olarak: 15+0 — 18+6 hafta)
* En sik kullanilan tarama testi (ABD)

= Ik kez gebeligin ikinci trimesterinde basvuran hasta grubunda

= Actk NTD taramasi da saglar

= SLOS riski konusunda fikir verebilir

=" Trizomi 18’i tarar, Trizomi 13’U taramaz

"DR: % 80; FPR: % 5

dcek



UCLU TEST

= Maternal serum AFP + uk3 + hCG

= [kinci trimester (15+0 — 22+6 hafta; ideal olarak: 15+0 — 18+6 hafta)
= Kullanimi giderek azalmaktadir

= Ik kez gebeligin ikinci trimesterinde basvuran hasta grubunda

= Actk NTD taramasi da saglar

= SLOS riski konusunda fikir verebilir

=" Trizomi 18’i tarar, Trizomi 13’U taramaz

"DR: % 73 ; FPR: % 5

dcek



TAM ENTEGRE TEST

= NT ol¢limii + Maternal serum PAPP-A (ilk trimester, ilk basamak)

= Dortlu test (ikinci trimester, ikinci basamak)

= [kinci trimesterde tek sonug verilir

" Yiiksek belirleyicilik oranini erken taniya tercih eden hasta grubunda
" DR: %94 ; FPR: % 5

" Actk NTD taramasi da saglar

dcek



SERUM ENTEGRE TEST

= Maternal serum PAPP-A (ilk trimester, ilk basamak)
= Dortlu test (ikinci trimester, ikinci basamak)

= [kinci trimesterde tek sonug verilir

= NT él¢ciim imkani olmayan durumlarda
"DR: % 85; FPR: % 5

" Actk NTD taramasi da saglar

dcek



BASAMAKLI TEST

=" Tam Entegre Test’in bir versiyonudur

= NT olclimii + Maternal serum PAPP-A (ilk trimester, ilk basamak)
= [lk basamak sonucu yiiksek riskli (= 1/50) ¢ikanlara = CVS

= Geri kalanlar = Dortlii test (ikinci trimester, ikinci basamak)

= [kinci trimesterde yine kombine sonuc veriliyor

= En yuksek risk grubu erken tanidan, daha dustik risk grubu yuksek
belirleyicilik oranindan faydalaniyor

"DR: % 85 ; FPR: % 2

dcek



Performance of maternal age and various second
trimester maternal serum combinations in screening
for Down syndrome

100 — 94%
90 — 85% 85%
50 80%
E 73%
— 70—
.g 60 —
o
40 —
0%
g 30—
20—
10—
0 |
Maternal e Quad Combined Serum Full
age alone
Second First
trim trimest Integrated

The bar graphs describe the detection rate attained at a fixed 5% false
positive rate for each of the screening tests.

Data adapted from: Wald, NJ, Kennard, A, Hackshaw, A, et al. ] Med Screenl1997;
F:181.

Copyrights apply



PRENATAL DIAGNOSIS

Prenat Diagn 2011: 31: 7-15.

Published online in Wiley Online Library
(wileyonlinelibrary.com) DOT: 10,1002/pd, 2637

REVIEW

Screening for fetal aneuploidies at 11 to 13 weeks
Kypros H. Nicolaides*

8 Harris Bivthright Research Centre for Fetal Medicine, King's College Hospital, London, UK and Department of Fetal Medicine,
Universtty College Hospital, London, UK

Table | —Performance of different methods of screening for trisomy 21

Method of screening Detection rate (%) False-positive rate (%)
MA 30 5
First trimester
MA 4 fetal NT 75-80 5
MA + serum free p-hCG and PAPP-A 60-70 5
uIA + NT + free B-hCG and PAPP-A (combined test) 85-95 5 l
Combined test + nasal bone or tricuspid How or ductus venosus How 93-96 25
Second trimester
MA + serum AFP, hCG (double test) 55-60 5
MA + serum AFP. free -hCG (double test) 60-65 5
MA + serum AFP, hCG, uE3 (triple test) 60-65 5
MA + serum AFP, free f-hCG, uE3 (triple test) 65-70 5
MA + serum AFP. hCG, uE3, inhibin A (quadruple test) 65-70 5
MA + serum AFP. free f-hCG. uE3, inhibin A (quadruple test) 70-75 5
MA + NT + PAPP-A (11-13 weeks) + quadruple test 90-94 5

x . dcek . . .
MA. maternal age: NT. nuchal translucency; S-hCG. B-human chorionic gonadotrophin; PAPP-A, pregnancy-associated plasma protein-A.



PRISCA 50237
Lisans

MERKEZ LABORATUVARI

DOWN SENDROMU TARAMA SONUCLARI
Doktor
Dogum tarihi 01 01 1988 Diyabet Hanyew
UZM. DOKTOR Yas 29,1 Fetus sayis: »
(Oomek akma tarihind eki) Enik koken Beyars
Serum alma tarihi 21 02 208
Hasta No Aglk 54,7 kg Onceki wisomy 21 Hamyr
Ornek no 5219930302 Sigara Hayw hamieliklern
W Hayw
— = — S ————
DUZELT[LM]$ MoMLAR ve RISKLER
is-nCG 298 ng/mi 0,79 Dizchilrnis MchA
PAPP-A 577 milifrol - 1,66 Duzelilrnis Mol
Ultrason bilgisi
Ultrasonografi tarihi 21 022018 Nuchal ransiucency 227 rm
CHL 62 .8 mm 1.37 Mo
CRL ye gtre gebelik yast 12+ 4 #=2Nasal Bone Mewvcan
Serurn alma tarihine gdve gebelik haftas: 12+ 4 Dolaos UZR DOKTOR
NT Sicum( yapan doktorun sertifikasa ¢4
| miskL |
Kombine risk
=110000
Cut off dedgernnin altinda
Biyokimyasal risk
=1.10000
Yas riski
1714
Trisomy 13718 « NT
<1:10000
Cut off degerinin atinda

dcek




YORUM - ONEMLI NOKTALAR

= Ornek alimi

" MoM kavrami

= Hasta ozeli risk

= Risk esik degeri secimi

= Gebelik donemine gore risk

" Dogru gebelik haftasi belirleme

* MoM diizenleme (kilo, irk, cogul gebelik, 6nceki yanlis pozitif sonug,
IVF gebeligi, sigara, diyabet vb.)



Ornek Alimi

= Ornek 1 saat icinde santrifiij edilmeli
= Serum buzdolabinda saklanmali

= Alim sonrasi 1 hafta icinde laboratuvara ulasmali

dcek



DOWN SENDROMU TARAMA SONUCLARI

lsarn
'| Omek No 5222471708 | Diyabet Hayr
ioite bla *| Dogum Tanh, 23/07/82| Fetus sayist 1
umdaki yag 38 4| Sigara Hayw
Serum alma tarihi 26/06/20 | Aritk(hg) 682 kg|IVF Hayw
Rapor tarihi Etnik kdken Beyaz
Onceki trisomy 21 H 1
hamielider ayr | Ultirason tarihs 26/06/20
DUZELTILMIS MoM'LAR ve RISKLER
AFP 387 Vml 111 Dizeltiimis MoM | Omek alinma tanhindeki gebelik yag 17+ 4
uk3 1,04 ng/ml 129 Diazeltlmis MoM | Tarama metodu BPD Hadlock
HCG 18882 milml | 094 Dazeltilmis MoM | Doktor LZM. DOKTOR
Inh-A 151 pymL| 085 Dazeltibmis MoM | BPD mm 381
RSk 1
Tr.21 riski
dogumdaki
1.2247
Yag riski
dogumdaki
1196
DOWN SENDROMU
Hesaplanmig Trisomy 21 riski cut off degerinin altindadir ve bu deger risksiz bulunmaktadr.

Trisomy 21 sonucuna gore ayn defjerlen gosteran 2247 kadindan sadece 1inde tnsomy 21 i gebelije rastianmigtir

2246 kadinda ise normal gebelik goriimugtin
Hesaplanan tom degerler istatistiksel nsk dederen olup tarama amac ile kullanimaktady Bu b teghis programi

dedgidir
Bu sonuglarm istatistiksel sonuglar oldugu ve teghis degen olmadis unutubmamal dhr.

NORAL TUP DEFEKT | TRISOMY 18

Hesaplanan Trisomy 18 riski < 1:10000 dir. Trisomy 18

Néral top defekt igin dizeltiimis AFP MoM degeri
igin istatistiksel bir risk tespit edilmemigtir.

(1,11) risksiz bolgede bulunmaktadir.

| NTD Risk - 1:24376

1.TRIMESTER IKILI TARAMA TEST RAPORU
Hasta;

ID.No: 1509 - Hastane No: 140851717 .
Dogum Tarihi: 15.09.1987 ;Beklenen dogum tarihinde annenin yasi: 34 yas. EDD:12.03.2022.
- PAPP-A 3,5 1U/: 0,99 MoM.

Gebelik haftasi biometrik dlciimlere gére belilenmistir. CRL . 62,9 mm #Zhafla S g{in: 2.09.2021
- 3.09.2021. Fetus sayisi:1.
-NT 1,69 mm (CRL 62,9 mm): 1,04 MoM.

Tarama tarihindeki gergek gebelik yasi 12 hafta, 6 giin. Tarama Tari
Test sonuclarinin hesaplanmasinda kullanilan diizeltme faktorieri:, Kilo (64,6Kg).

Test Sonuclari:
- Free RhCG 39,64 U/ : 1,14 MoM.

T21 Olasilik Belirtegleri:
Absent nasal bones* Negatif,

Down Sendrom Risk; 1: 4757 Risk tarama tarihine gore hesaplanmistir. Diisiik Risk.Anne yasina
bagli Down Sendrom Riski 1: 285 .

Edwards- Patau Risk; < 1: 100000 Risk tarama tarihine gore hesaplanmistir. Diisiik Risk.
Hesaplanan tim degerler istatistiksel risk degerieri olup tarama amaciyla kullanilmaktadir. Bu bir
teshis programi degildir. Bu sonuglarin istatistiksel sonuglar oldugu ve teshis degeri olmadigi
unutulmamalidir.

* Absent Nasal Bone Negatif: Nazal kemik var anlami tasimaktadir.
Absent Nasal Bone Pozitif: Nazal kemik yok anlami tasimaktadir.

Ultrasonografi: OP.DR.DORUK CEVDI KATLAN, 3.09.2021
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‘ Diisik Risk 1:250 Yiksek Risk



MoM Kavrami

" MoM = Multiples of the Median

= Her belirtecin seviyesi gebelik haftasina gore degisir

= Normalizasyon islemidir

» Lab = Gebelik giiniine 6zgii «median» degerler belirlenir
= Hasta sonucu / gebelik giiniine uygun median 2 MoM

= Laboratuvar ve calisma teknigi farklarini ortadan kaldirir
= Hastayi toplumla karsilastirma imkani verir

dcek



' DOWN SENDROMU TARAMA SONUGLARI
wam
'| Omek No 5222471708 | Diyabet Hayr
Soite b *| Dogum Tanh, 23/07/82| Fetus sayist 1
Dogumdaki yas 38 4| Sigara Hayw
Serum alma tarihi 26/06/20 | Agiriik(kg) 682 kg|IVF Hayw
Rapor tarihi 29'06/20 Etmik kdken Beyaz
Onceki trisomy 21 H 1
ket ot ayr | Ultrason tarihy 26/06/20
D IS MoM'LAR ve RISKLER
AFP 387 LV 111 Dozeltilmis MoM ek alinma tanhindeki gebelik yas 17+ 4
uk3 1,04 | 129 Dozeltlmis MoM | TArama metodu BPD Hadlock
HCG | 18882 miURpl [ 094  Dazeltilmis MoM ' UZM. DOKTOR
Inh-A 151 pg/m 085  Duzeltimis PD mm 38.1
Tr.21 riski
dogumdaki
1.2247
Yas riski
dogumdaki
1196

DOWN SENDROMU

Hesaplanmig Trisomy 21 riski cut off degerinin altindadir ve bu deger risksiz bulunmaktadr.
Trisomy 21 sonucuna gore ayn defjerlen gosteran 2247 kadindan sadece 1inde tnsomy 21 i gebelije rastianmigtir

2246 kadinda ise normal gebelik goriimugtin
Hesaplanan tom degerler istatistiksel nsk dederen olup tarama amac ile kullanimaktady Bu b teghis programi

dedgidir
Bu sonuglarm istatistiksel sonuglar oldugu ve teghis degen olmadis unutubmamal dhr.

NORAL TUP DEFEKT | TRISOMY 18

Hesaplanan Trisomy 18 riski < 1:10000 dir. Trisomy 18

Néral top defekt igin dizeltiimis AFP MoM degeri
igin istatistiksel bir risk tespit edilmemigtir.

(1,11) risksiz bolgede bulunmaktadir.

| NTD Risk - 1:24376

1.TRIMESTER IKILI TARAMA TEST RAPORU

Hasta:

ID.No: 1509 - Hastane No: 140851717 .

Dogum Tarihi: 15.09.1987 ;Beklenen dogum tarihinde annenin yasi: 34 yas. EDD:12.03.2022.
Gebelik haftasi biometrik dictimlere gére belilenmistir. CRL . 62,9 mm 12 hafta 5 giin: 2.09.2021
Tarama tarihindeki gergek gebelik yasi 12 hafta, 6 giin. Tarama Tarihi: 3.09.2021. Fetus sayisi:1.

Test Sonuclari:

- Free BhCG 39,6
- PAPP-A 3,5 I : 0,99 MoM.
-NT 1,69 mm (QBL 62,9mm): 1,04
Test sonuclarinin heShmis

00 : 1,14 MoM.

MoM

dizeltme faktorieri:, Kilo (64,6Kg).

T21 Olasilik Belirtegleri:
Absent nasal bones* Negatif,

Down Sendrom Risk; 1: 4757 Risk tarama tarihine gore hesaplanmistir. Diisiik Risk.Anne yasina
bagli Down Sendrom Riski 1: 285 .

Edwards- Patau Risk; < 1: 100000 Risk tarama tarihine gore hesaplanmistir. Diisiik Risk.
Hesaplanan tim degerler istatistiksel risk degerieri olup tarama amaciyla kullaniimaktadir. Bu bir
teshis programi degildir. Bu sonuglarin istatistiksel sonuglar oldugu ve teshis degeri olmadigi
unutulmamalidir.

* Absent Nasal Bone Negatif: Nazal kemik var anlami tasimaktadir.
Absent Nasal Bone Pozitif: Nazal kemik yok anlami tasimaktadir.

Ultrasonografi. OP.DR.DORUK CEVDI KATLAN, 3.09.2021
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Hasta Ozeli Risk

= Baslangi¢ — taban riski
* Dogumdaki kronolojik hasta yasi (yas 4 -2 risk 1)

* Onceki Down Sendromlu gebelik 6ykiisii (klasik T21 igin: yas 4, = ilave
tekrarlama riski 1)

= Belirtece bagh Olabilirlik Orani (Likelyhood Ratio; LR)’'na gore artar
veya azalr.

= Genellikle risk esik sinirt Down Sendromu icin 35 yasindaki bir
kadinin riskidir. (Termde: ~1/350; 2. trimesterde:~ 1/270)

dcek



DOWN SENDROMU TARAMA SONUCLARI
i | Omek No 5222471708 Diyabet Haywr
1 Dogum Tanh, olus say|s 3
Hasta No Dogumdaki yas 38,4| Sigara Hayw
Serum alma tarihi 26/06/20 | Agiriik(kg) 68 IVF Hayw
Rapor tarihi 290§/ Etnik koken Beyaz
Onceki trisomy 21 H Rrason tarihs
hamileliklen é a"!:)' 2 i
DUZELTILMIS MoM'LAR ve RISKLER
AFP 387 Wml| 111 Dizeltilmis MoM | Omek alinma tarihindeki gebelik yag: 174+ 4
uk3 1,04 ng/ml 129 Diazeltlmis MoM | Tarama metodu BPD Hadlock
HCG 18882 miiml | 094 Dozeltilmis MoM | Doktor LIZM. DOKTOR
Inh-A 151 pymL| 085 Dazeltibmis MoM | BPD mm 381
RSk |
Tr.21 riski
( 1.2247 )
Yasg riski
DOWN SENDROMU
Hesaplanmig Trisomy 21 riski cut off degerinin altindadir ve bu deger risksiz bulunmaktadir.

Trisomy 21 sonucuna gore ayn defjerlen gosteran 2247 kadindan sadece 1inde tnsomy 21 i gebelije rastianmigtir

2246 kadinda ise nommal gebelik goriimugtir :
Hesaplanan tom degerler istatistiksel nsk dederen olup tarama amac ile kullanimaktady Bu b teghis programi

Bu xx:ldwn istatistiksel sonuglar oldugu ve teghis degen olmadis unutulmamal chr.

NORAL TUP DEFEKT | TRISOMY 18
Néral tisp defekt igin dazeltiimis AFP MoM degeri | Hesaplanan Trisomy 18
(1,11) risksiz bolgede bulunmaktadir. igin istatistiksel bir risk

| NTD Risk - 1:24376

1.TRIMESTER IKILI TARAMA TEST RAPORU

ID.No: 1509 -
Dogum Tarihi: 15.09. 112.03.2022.
Gebelik haftasi biometrik & —62; 5 gin: 2.09.2021
Tarama tarihindeki gergek gebelik yasi 12 hafta, 6 giin. Tarama Tarihi: 3.09.2021. Fetus sayisi:1.

;Beklenen dogum tarihinde annenin yasi: 34 yas.

Test Sonuclari:

- Free BhCG 39,64 1U/: 1,14 MoM.

- PAPP-A 3,5 1U/: 0,99 MoM.

-NT 1,69 mm (CRL 62,9 mm): 1,04 MoM.

Test sonuclarinin hesaplanmasinda kullanilan diizeltme faktorieri:, Kilo (64,6Kg).

T21 Olasilik Belirtegleri:
Absent nasal bones* Negatif,

Down Sendrom Risk7™1: 4757 Ri
bagli Down Sendrom'Riski 1: 285

< 1: 100000 )Risk tarama tarihine gore hesaplanmistir. Diisiik Risk.

Edwards- Patau Risk

Hesaplanan tim degerler istatistiksel risk degerieri olup tarama amaciyla kpllanilmgktadir. Bu bir
teshis programi degildir. Bu sonuglarin istatistiksel sonuglar oldugu ve teshis degeri olmadigi
unutulmamalidir.

* Absent Nasal Bone Negatif: Nazal kemik var anlami tasimaktadir.
Absent Nasal Bone Pozitif: Nazal kemik yok anlami tasimaktadir.

Ultrasonografi. OP.DR.DORUK CEVDI KATLAN, 3.09.2021

arama tarihine gore hesaplanmistir. Diislik Risk.Anne yasina
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Risk Esik Degeri Se¢cimi

= Secilen risk esigi testin «Belirleyicilik ve yalanci pozitiflik oranlarini»
belirler.

= Risk esik degeri > = tarama pozitif |, = belirlenen etkilenmisler
J, 2 Yalanci pozitifler |, = Pozitif prediktif deger

= Risk esik degeri \, = tarama pozitif I = belirlenen etkilenmisler
D = Yalanci pozitifler > = Pozitif prediktif deger 4,

= Parental anksiyete vs maliyet vs tanisal islem riskleri ?
=" Hos goriulebilecek Yalanci Pozitiflik ?

dcek



The effect of selecting different risk cut-offs for Down syndrome
screening

Down syndrome .Term Detection Fa.lse- Posfti\fe
rcening test risk cut- rate (%) positive rate predictive
off* (%) value (%)Y
Quadruple 1:350 88 7.7 2.5(1:29)
Combined# 86 6.4 3 (1:33)
Integrated?® Q2 3.9 5(1:19)
Quadruple 1:300 86 6.6 3(1:34)
Combined® 84 5.5 3 (1:29)
Integrated® 91 3.4 6(1:17)
Quadruple 1:250 84 5.7 3(1:30)
Combined® 83 4.7 4 (1:25)
Integrated? Q0 3.0 7 (1:14)
Quadruple 1:200 82 4.7 4 (1:25)
Combined® 81 3.8 5(1:21)
Integrated? 89 2.4 8 (1:12)
Quadruple 1:150 79 3.6 5(1:20)
Combined? 78 2.8 6(1:16)
Integrated?® 87 1.9 9 (1:10)
Quadruple 1:100 74 2.5 7 (1:15)
Combined?® 75 1.9 8 (1:11)
Integrated® 85 1.3 12 (1:7)

Source of estimates are from the parameters/tables from the SURUSS study and a birth
prevalence of Down syndrome of 1:450. Quadruple refers to second-trimester AFP, ugE3,
total/intact hCG (or the free beta subunit), and inhibin A. Combined refers to first-trimester
NT, PAPP-A, and total/intact hCG (or the free betadsigliunit). Integrated refers to first-
trimester NT, PAPP-A, and second-trimester Quadruple test.



DOWN SENDROMU TARAMA SONUCLARI

Isim
" mek N:.m 5222471708 Diyabet Hayr 1.TRIMESTER IKILI TARAMA TEST RAPORU

um I 23/07/82| Fetus sayist !
Hasta No Dogumdaki yas 38,4|Sigara Hayw Hasta:
Serum alma tarihi 26/06/20 AQiriik(hg) 68.2 kg|IVF Hayr ID.No: 1509 - Hastane No: 140851717 .
Rapor tarihy PSRN 4 Beyaz Dogum Tarihi: 15.09.1987 ;Beklenen dogum tarihinde annenin yasi: 34 yas. EDD:12.03.2022.
Oncoki isomy 21 Syl [ S e Gebelik haftasi biometrik diciimlere gére belilenmistir. CRL . 62,89 mm 12 hafta 5 giin: 2.09.2021
hamileliklen Tarama tarihindeki gergek gebelik yasi 12 hafta, 6 giin. Tarama Tarihi: 3.09.2021. Feltus sayisi:1.

Test Sonuclari:

DUZELTILMIS MoM'LAR ve RISKLER - Free RhCG 39,64 U/ : 1,14 MoM.

-PAPP-A 35 1UA: 0, :
Al»:P 387  Wml 1,11 Dizeltilmis MoM | Omek alinma tarihindeki gebelik yas 17+ 4 ~NT 1,69 mm (U ng ggzMQO::m ): 1,04 MoM
uE3 104 ng/ml| 129 Dazeltilmis MoM | Tarama metodu BPD Hadlock Test sonuclarinin hesaplanmasinda kullanilan diizeltme faktorieri:, Kilo (64,6Kg).
HCG 18882 miUml| 094 Dazeltilmis MoM | Doktor LIZM. DOKTOR
Inh-A 151 pyml| 085 Dizeltibmis MoM | BPD mm 38,1 T21 Olasilik Belirtegleri:
: Absent nasal bones* Negatif,

Tr.21 riski
domn::lu Down Sendrom Risk; 1: 4757 Risk tarama tarihine gore hesaplanmistir. Diisiik Risk.Anne yasina
bagli Down Sendrom Riski 1: 285 .
1.2247

Edwards- Patau Risk; < 1: 100000 Risk tarama tarihine gore hesaplanmistir. Diisiik Risk.

Yag riski Hesaplanan tim degerler istatistiksel risk degerieri olup tarama amaciyla kullanilmaktadir. Bu bir
dogumdaki teshis programi degildir. Bu sonuglarin istatistiksel sonuglar oldugu ve teshis degeri olmadigi
unutulmamalidir.

1196

* Absent Nasal Bone Negatif: Nazal kemik var anlami tasimaktadir.
Absent Nasal Bone Pozitif: Nazal kemik yok anlami tasimaktadir.

DOWN SENDROMU

Hesaplanmig Trisomy 21 riski cut off degerinin altindadw ve bu deger risksiz boigede bulunmaktadir.
Trisomy 21 sonucuna gore ayn defjerlen gosteran 2247 kadindan sadece 1inde tnsomy 21 i gebelije rastianmigtir

2246 kadinda ise normal gebelik goriimugtin
Hesaplanan tom degerler istatistiksel nsk dederen olup tarama amac ile kullanimaktady Bu b teghis programi

degidir
B sOnmgbe MEabaiest scnvigiar okiDe 10 AP SO0 CHRRCI: UER AN Ultrasonografi: OP.DR.DORUK CEVDI KATLAN, 3.09.2021

NORAL TUP DEFEKT | TRISOMY 18
Néval tisp defekt igin dazeltiimis AFP MoM degeri | Hesaplanan Trisomy 16 riski < 1:10000 dir. Trisomy 18
(1,11) risksiz bolgede bulunmaktadir. igin istatistiksel bir risk tespit edilmemigtir.

| NTD Risk - 1:24376



Gebelik Donemine Gore Risk

= Termdeki risk / ilk trimester riski / ikinci trimester riski
(6r: Down Sendromlu bebek dogurma / tasima riski)

= Term riski < ikinci trimester riski < ilk trimester riski (yastan
bagimsiz)

= Etkilenmis fetuslarin spontan kayip ihtimali

(Tr 21 icin: 12 hafta — term = % 30-35 ; 16 hafta — term =2 % 20-25)
= Laboratuvar belirtmeli
= Hekim dikkat etmeli

dcek



Maternal age-related risk for common fetal trisomies across pregnancy

Down Edwards Patau
Maternal syndrome/trisomy syndrome/trisomy syndrome/trisomy Coteuma Stishiny
apa 21 risk (1:n) 18 risk (1:n) 13 risk (1:n) AL/A87 ANk (110}
(years)
cvs Amnio | Term cvs Amnio | Term cvs Amnio | Term cvs Amnio | Term
18 1150 | 1210 | 1498 2520 | 3150 | 9010 6985 | 7945 | 13,700 710 790 1178
19 1145 | 1208 | 1490 2515 | 3145 | eoss 6970 | 7930 | 13,670 708 785 1165
20 1135 | 1200 | 1478 2510 | 3135 | @960 6055 | 7905 | 13,635 705 780 1160
21 1125 | 1185 | 1460 2500 | 3125 | 8930 6025 | 7875 | 13,580 695 775 1150
22 1110 | 1165 | 1440 2490 | 3110 | 8a8s 6890 | 7835 | 13,510 690 765 1135
23 1090 1150 1415 2470 3090 8825 6840 7780 13,410 680 755 1115
24 1065 1120 1380 2450 3060 8745 6770 7700 13,275 670 740 1095
25 1030 1085 1340 2415 3020 8630 6675 7590 13,090 650 720 1065
26 975 1030 | 1285 2375 | 29070 | 8480 6545 | 7445 | 12,840 625 690 1025
27 925 075 1220 2320 | 2900 | 8280 6375 | 7250 | 12,500 600 660 980
28 855 900 1140 2245 | 2805 | so10 6145 | 6990 | 12,050 560 620 920
29 770 825 1045 2145 | 2080 | 7660 5850 | 6655 | 11,470 515 578 850
30 685 730 935 2020 2528 7215 54758 6225 | 10,735 465 520 770
31 590 630 815 1865 | 2330 | 6685 5015 | s700 | 9830 410 455 678
32 490 535 695 1675 | 2095 | 5990 4475 | 5085 | 8770 350 390 580
33 400 430 570 1460 | 1825 | s220 3870 | 4400 | 7585 290 325 480
34 310 345 455 1225 | 1535 | a3s0 3235 | 3680 | 6345 230 260 385
35 240 260 350 Q90 1235 | 3530 2615 | 2975 | 5130 180 200 300
36 180 195 265 765 955 2725 2055 | 2335 | 4030 135 150 225
37 130 145 195 565 710 2025 1580 | 1800 | 3100 99 115 170
as 95 105 145 410 510 1455 1210 | 1375 | 2370 72 83 125
39 71 79 110 290 360 1038 930 1060 | 1825 53 61 94
40 52 60 85 205 255 735 730 830 1430 39 45 72
41 40 46 66 150 185 530 590 670 1160 30 as 56
42 32 as 54 110 140 395 495 560 970 23 28 as
43 27 a1 a5 87 110 310 425 485 840 19 23 37
a4 22 26 39 70 88 250 380 435 745 16 19 32
a5 19 23 34 60 74 215 350 395 685 14 16 28
a6 18 21 31 52 65 185 325 370 640 12 15 25
a7 16 19 29 47 59 170 310 355 610 11 14 24
48 15 18 27 a4 55 155 300 340 590 11 13 22
a9 15 18 20 41 52 150 290 330 570 10 12 21

The table shows the expected prevalence of 3 common autosomal trisomies (21, 18, and 13) individually (first 3 boxed columns) and
together (last boxed column). Within each of these groups, the pravalence is shown at 3 different times in gestation. These include at
tha time of CVS at approximataly 11 to 13 weeks of gestation, amniocentesis at approximately 15 to 18 weaks of gestation, and at
term. Each row of the table shows these results for a given maternal age (eg, the row "35 years" includes women age 35.0 through
35.9, average 35.5 years) at the expected date of delivery, For example, consider a 32,.4-year-old woman being counseled prior to a
CVS procedure who has no specific indications of an abnormality other than age (eg, no abnormal ultrasound findings or pregnancy
history of aneuploidy). The chance that the CVvS will identify a f.ﬁ: with Down syndrome is 1:490, with trisomy 18 is 1:1675, and with
trisomy 13 is 1:4475, Together, these pose a current combinad n 1350, Howevar, her chance of having a term birth with Down
syndrome (1:696), trisomy 18 (1:5990), or trisomy 13 (1:8770) is lower. Togathar, these pose a term risk of 1:580,

Mhaa Frypen =it gyt s n ) st ag S R nn Ty S ISR R, L e s ot e e



DOWN SENDROMU TARAMA SONUCLARI

lsarn
'| Omek No 5222471708 | Diyabet Hayr
ioite bla *| Dogum Tanh, 23/07/82| Fetus sayist 1
Dogumdaki yas 38 4| Sigara Hayw
Serum alma tarihi 26/06/20 | Agiriik(kg) 682 kg|IVF Hayw
Rapor tarihi 29'06/20 Etmik kdken Beyaz
Onceki trisomy 21 H 1
hamielider ayr | Ultirason tarihs 26/06/20
DUZELTILMIS MoM'LAR ve RISKLER
AFP 387 Vml 111 Dizeltiimis MoM | Omek alinma tanhindeki gebelik yag 17+ 4
uk3 1,04 ng/ml 129 Diazeltlmis MoM | Tarama metodu BPD Hadlock
HCG 18882 milml | 094 Dazeltilmis MoM | Doktor LZM. DOKTOR
Inh-A 151 pymL| 085 Dazeltibmis MoM | BPD mm 381
RSk 1 p——
Tr.21 riski
dogumdaki
1.2247
Yag riski
doqumdaki
1196
DOWN SENDROMU
Hesaplanmig Trisomy 21 riski cut off degerinin altindadir ve bu deger risksiz bulunmaktadr.

Trisomy 21 sonucuna gore ayn defjerlen gosteran 2247 kadindan sadece 1inde tnsomy 21 i gebelije rastianmigtir

2246 kadinda ise normal gebelik goriimugtin
Hesaplanan tom degerler istatistiksel nsk dederen olup tarama amac ile kullanimaktady Bu b teghis programi

dedgidir
Bu sonuglarm istatistiksel sonuglar oldugu ve teghis degen olmadis unutubmamal dhr.

NORAL TUP DEFEKT | TRISOMY 18

Hesaplanan Trisomy 18 riski < 1:10000 dir. Trisomy 18

Néral top defekt igin dizeltiimis AFP MoM degeri
igin istatistiksel bir risk tespit edilmemigtir.

(1,11) risksiz bolgede bulunmaktadir.

| NTD Risk - 1:24376

1.TRIMESTER IKILI TARAMA TEST RAPORU

Hasta:

ID.No: 1509 - Hastane No: 140851717 .

Dogum Tarihi: 15.09.1987 ;Beklenen dogum tarihinde annenin yasi: 34 yas. EDD:12.03.2022.
Gebelik haftasi biometrik diciimlere gére belirlenmistir. CRL . 62,9 mm 12 hafta 5 giin: 2.09.2021
Tarama tarihindeki gergek gebelik yasi 12 hafta, 6 giin. Tarama Tarihi: 3.09.2021. Fetus sayisi:1.

Test Sonuclari:

- Free BhCG 39,64 1U/: 1,14 MoM.

- PAPP-A 3,5 1U/: 0,99 MoM.

-NT 1,69 mm (CRL 62,9 mm): 1,04 MoM.

Test sonuclarinin hesaplanmasinda kullanilan diizeltme faktorieri:, Kilo (64,6Kg).

T21 Olasilik Belirtegleri:
Absent nasal bones* Negatif,

Down Sendrom Risk; 1: 47@'tarama tarihine gdre hesaplanmistir—§iisiik Risk.Anne yasina

bagli Down Sendrom Riski 1: 2857

Edwards- Patau Risk; < 1: 1000@{Risk tarama tarihine gore hesaplanmistipiisiik Risk.

Hesaplanan tim degerler istatistiksel risk degerieri olup tarama amaciyla kullanilmaktadir. Bu bir
teshis programi degildir. Bu sonuglarin istatistiksel sonuglar oldugu ve teshis degeri olmadigi
unutulmamalidir.

* Absent Nasal Bone Negatif: Nazal kemik var anlami tasimaktadir.
Absent Nasal Bone Pozitif: Nazal kemik yok anlami tasimaktadir.

Ultrasonografi. OP.DR.DORUK CEVDI KATLAN, 3.09.2021
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‘ Diisilk Risk 1:250 Yaksek Risk



Dogru Gebelik Haftasi Belirleme

= Hatali gebelik yasi tahmini = En sik yalanci pozitiflik nedeni
( )

= Son adet tarihine gore hesaplanan gebelik yasi, belirgin fark varsa
ultrasonografiye gore duzeltilmeli

» USG: ilk trimester = CRL ; 2. trimester = BPD

= Belirgin fark ? : ortalama 7-10 giin
1. trimester 2 ~ 1 hafta
2. trimester 2 ~ 2 hafta
* 3. trimester = ~ 3 hafta

dcek



' DOWN SENDROMU TARAMA SONUCLARI
L
[Omek No 5222471708 Diyabet i
W [ Dogum Tanh 23/07/82| Fetus sayist \
Dogumdaki yag 38,4|Swara Hayw
Serum alma tarihi 26/06/20 | Agiriik(kg) 682 kg|IVF Hayw
Rapor tarihi 29'06/20 Etmik kdken Beyaz
Onceki trisomy 21 H |
hamdotiden ayir | Ultrason tarih 26/06/20
DUZELTILMIS MoM'LAR ve RISKLER
AFP 387 Wml| 111 Dizeltilmis MoM | Omek alinma tarhindeki gebelik yag 174+ 4
uk3 104 ngiml| 129 Dizeltiimis MoM | Tarama metodu BPD Hadlock
HCG 18882 miml [ 094 Dazeltilmis MoM | Doktor ZM. DOKTOR
Inh-A 151 pymL| 085 Dazeltibmis MoM | BPD mm 381
Tr.21 riski
dogumdaki
1:2247
Yag riski
dogumdaki
1196
DOWN SENDROMU
Hesaplanmig Trisomy 21 riski cut off degerinin altindadir ve bu deger risksiz bulunmaktadr.

Trisomy 21 sonucuna gore ayn defjerlen gosteran 2247 kadindan sadece 1inde tnsomy 21 i gebelije rastianmigtir
2246 kadinda ise normal gebelik goriimugtin
Hesaplanan tom degerler istatistiksel nsk dederen olup tarama amac ile kullanimaktady Bu b teghis programi

dedgidir
Bu sonuglarm istatistiksel sonuglar oldugu ve teghis degen olmadis unutubmamal dhr.

NORAL TUP DEFEKT | TRISOMY 18

Hesaplanan Trisomy 18 riski < 1:10000 dir. Trisomy 18

Néral top defekt igin dizeltiimis AFP MoM degeri
igin istatistiksel bir risk tespit edilmemigtir.

(1,11) risksiz bolgede bulunmaktadir.

| NTD Risk - 1:24376

1.TRIMESTER IKILI TARAMA TEST RAPORU

Hasta;

ID.No: 1509 - Hastane No 140851717

Dogum Taﬂh . A . o 1y o Ve 4 VAS EDD 12 03 2022
=GEbelik haftasi biometrik olcumlere gére bellrienmisﬁr CRL . sz 9 mm 12 hafia 5 GUIT280.2021
Tarama tarihindeki gergek gebel yas 3, 6 gun, Tarama Tarihi: 3.09.2021. Fetus sayisi:1.
Test Sonuclari:

- Free BhCG 39,64 1U/: 1,14 MoM.

- PAPP-A 3,5 U/ : 0,99 MoM.

-NT 1,69 mm (CRL 62,9 mm): 1,04 MoM.

Test sonuclarinin hesaplanmasinda kullanilan diizeltme faktorieri:, Kilo (64,6Kg).

T21 Olasilik Belirtegleri:
Absent nasal bones* Negatif,

Down Sendrom Risk; 1: 4757 Risk tarama tarihine gore hesaplanmistir. Diisiik Risk.Anne yasina
bagli Down Sendrom Riski 1: 285 .

Edwards- Patau Risk; < 1: 100000 Risk tarama tarihine gore hesaplanmistir. Diisiik Risk.
Hesaplanan tim degerler istatistiksel risk degerieri olup tarama amaciyla kullaniimaktadir. Bu bir
teshis programi degildir. Bu sonuglarin istatistiksel sonuglar oldugu ve teshis degeri olmadigi

unutulmamalidir.

* Absent Nasal Bone Negatif: Nazal kemik var anlami tasimaktadir.
Absent Nasal Bone Pozitif: Nazal kemik yok anlami tasimaktadir.

Ultrasonografi. OP.DR.DORUK CEVDI KATLAN, 3.09.2021
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MoM Duzenleme

= Maternal kilo
* Kilo I =2 belirteg derisimleri |,
* Uclarda (kasektik, obez) daha belirgin
 Ozellikle Trizomi 18 icin

= Maternal irk
 Siyah irkta: AFP, PAPP-A, hCG, Free B-hCG 1; Inh-A |,
* Ozellikle AFP (NTD taramasinda tekli belirteg)

= Yardimci iireme teknikleri (IVF, ICSI)
* hCG*, Inh-A 1%; uE3, PAPP-A* (&, = Down ??? (dlizeltilmez ise x2 tarama pozitif)
* Oosit donasyonu (donor yasi 6nemli)

= Sigara kullanimi
* AFP, Inh-A 1; uE3, free B-hCG, PAPP-A |,
« Ozellikle ilk trimester Trizomi 18 taramasinda

dcek



MoM Duzenleme

= Cogul gebelik (ikiz)
* ilk trimester = her bebegin ayri NT’si ve buna gore ayri riski var
* Belirtecgler ortalama 2 kat daha fazla (istisna: uE3 2 x 1,6-1,7 1)
* Dizigotik ikizlerde fetuslarin katki orani ? 2 etkinlik J,
* Monozigotik ikizlerde - esit katki kabul edilebilir
* Daha yiiksek dereceli cogul gebelikler > NT

=" Maternal diyabet
* AFP %10-20 { (Tip 1-2 DM veya insiilin — oral antihiperglisemik tedavi
alanlarda ayni)
* Glisemik kontrol 6nemli = HbAlc P = AFP |,
* Diizeltme derecesi liretici/laboratuvar bagl
* uk3 hafif J,; hCG, Inh-A &, PAPP-A?

dcek



DOWN SENDROMU TARAMA SONUCLARI

lsarn
'| Omek No 5222471708 | Diyabet
Soite b *| Dogum Tanh, 23/07/82| Fetus sayist
Dogumdaki yag 4| Sgara
Serum alma tarihi 26/06/20 [ Agiriik(kg) 68,2 kglIvF
Rapor tarihi 2906/20 Etnik koken
Onceki trisomy 21 H U
hamieliklen ayr | Ultrason tarihy 26/06/20
DUZELTILMIS MoM'LAR ve RISKLER
AFP 387 Vml 111 Dizeltiimis MoM | Omek alinma tanhindeki gebelik yag 17+ 4
uk3 1,04 ng/ml 129 Diazeltlmis MoM | Tarama metodu BPD Hadlock
HCG 18882 milml | 094 Dazeltilmis MoM | Doktor LZM. DOKTOR
Inh-A 151 pymL| 085 Dazeltibmis MoM | BPD mm 381
Tr.21 riski
dogumdaki
1.2247
Yag riski
dogumdaki
1196
DOWN SENDROMU
risksiz bulunmaktadr.

Hesaplanmig Trisomy 21 riski cut off degerinin altindadir ve bu deger
Trisomy 21 sonucuna gore ayn defjerlen gosteran 2247 kadindan sadece 1inde tnsomy 21 i gebelije rastianmigtir

2246 kadinda ise normal gebelik goriimugtin
Hesaplanan tom degerler istatistiksel nsk dederen olup tarama amac ile kullanimaktady Bu b teghis programi

dedgidir
Bu sonuglarm istatistiksel sonuglar oldugu ve teghis degen olmadis unutubmamal dhr.

NORAL TUP DEFEKT | TRISOMY 18

Hesaplanan Trisomy 18 riski < 1:10000 dir. Trisomy 18

Néral top defekt igin dizeltiimis AFP MoM degeri
igin istatistiksel bir risk tespit edilmemigtir.

(1,11) risksiz bolgede bulunmaktadir.

| NTD Risk - 1:24376

1.TRIMESTER IKILI TARAMA TEST RAPORU

Hasta:

ID.No: 1509 - Hastane No: 140851717 .
Dogum Tarihi: 15.09.1987 ;Beklenen dogum tarihinde annenin yas: 34 yas. EDD:12.03. 2022
Gebelik haftasi biometrik dictimlere gére belirlenmistir. CRL . 62,9 mm 12 hafta 5 g2 .
Tarama tarihindeki gergek gebelik yasi 12 hafta, 6 giin. Tarama Tarihi: 3.09.2021!

Test Sonuclari:

- Free RhCG 39,64 U/ : 1,14 MoM.

- PAPP-A 3,5 U/ : 0,99 MoM.

-NT 1,69 mm (CRL 62,9mm): 1,04 MoM

Test sonuclarinin hesaplanmasinda kullanilan diizeltme faktareri:(Kilo (64,6Kg).

T21 Olasilik Belirtegleri:
Absent nasal bones* Negatif,

Down Sendrom Risk; 1: 4757 Risk tarama tarihine gore hesaplanmistir. Diisiik Risk.Anne yasina
bagli Down Sendrom Riski 1: 285 .

Edwards- Patau Risk; < 1: 100000 Risk tarama tarihine gore hesaplanmistir. Diisiik Risk.

Hesaplanan tim degerler istatistiksel risk degerieri olup tarama amaciyla kullaniimaktadir. Bu bir
teshis programi degildir. Bu sonuglarin istatistiksel sonuglar oldugu ve teshis degeri olmadigi

unutulmamalidir.

* Absent Nasal Bone Negatif: Nazal kemik var anlami tasimaktadir.
Absent Nasal Bone Pozitif: Nazal kemik yok anlami tasimaktadir.

Ultrasonografi. OP.DR.DORUK CEVDI KATLAN, 3.09.2021
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SECILMIS GENETIK SENDROMLAR

* Down Sendromu (Trizomi 21)

= Edwards Sendromu (Trizomi 18)
= Patau Sendromu (Trizomi 13)

" Turner Sendromu (Monozomi X)
= Triploidi

= Smith-Lemli-Opitz Sendromu



DOWN SENDROMU (Trizomi 21)

= jlk trimester (10+3 — 13+6)
* NT P
* PAPP-A: { (0,4-0,7 MoM), hafta ilerledikce performansi azalir
* hCG / free B-hCG: 1, hafta ilerledik¢e performansi artar
* Net sonug: nispeten sabit performans

= jkinci trimester
* AFP, uE3: % 30-35 {, (0,70-0,75 MoM)
* hCG / free B-hCG, Inh-A: x2 1 (2,0 MoM)
* Median MoM degerleri trimester boyunca nispeten sabit

» Mekanizma ? =

* Plasenta kokenli belirteglerin ¢ogu (hCG, Inh-A, progesteron, hPL, PSGP vb.) 2.
trimesterde 1 (istina: PAPP-A sabit kalir, ilk trimesterde J,) = Genleri 21. kromozomda
degil, plasental bliylikliik/agirlik benzer = Sorunlu trofoblastik tiretim?

 Fetal veya fetoplasental kokenli belirtegler (AFP, uE3, DHEA-S, 16a-OH DHEA-S) , =2
zayif islevli fetal doku, plasental telafi cabasi ?



EDWARDS SENDROMU (Trizomi 18)

= Ik trimester
* NT 1 (1,8-3,7 MoM)
« PAPP-A: 4 (0,1-0,2 MoM) ; hCG / free B-hCG: 1 (0,2-0,4 MoM)
* DR: % 90, FPR: < % 1

= [kinci trimester
* AFP % 40 4, ; UE3 % 60 {, ; hCG / free B-hCG % 70 |,
* Inh-A % 12-16 ~,, kullanish degil
* DR: % 60-80

dcek



PATAU SENDROMU (Trizomi 13)

= Ik trimester
* Trizomi 18 ile benzer
* NT kismen 1* (1,17 MoM)
* PAPP-A: {, (0,36 MoM) ; hCG / free B-hCG: |, (0,41 MoM)
* DR: % 87, FPR: % 0,2

= [kinci trimester
 Belirtegler kullanish degil

dcek



TURNER SENDROMU (Monozomi X)

=" Tarama sonrasi tanisal teste gidenlerde tesadiifen saptanir.

= [Ik trimester
« NT P (1,38 MoM)
* PAPP-A: & (0,99 MoM) ; hCG / free B-hCG: ~1* (1,38 MoM)

= ikinci trimester

= Hidrops varligi 6nemli

= Hidrops (+) 2 AFP ~, (0,8-1,0 MoM) ; ut3 ., (0,61 MoM) ; hCG / free (-hCG
(5,05 MoM) ; Inh-A 1" (3,91 MoM) - Down ?

= Hidrops (-) =2 AFP, ut3, Inh-A ., (0,6 MoM), hCG / free -hCG |, (0,8 MoM) =2
Trizomi 18 ?
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TRIPLOIDI
= AFP seviyeleri 6zelliksiz/anlamsiz.

" Tip — 1 (Diandrik)
e Ik trimester
* Buylk kistik plasenta ve fetal kayip
* hCG 11 (8,7 MoM), PAPP-A |, (0,74 MoM)
e ikinci trimester
 uk3 J,; hCG, Inh-A P> 2 Down?

= Tip — 2 (Dijinik)
* ilk trimester

* Kiiclik fetus, kiicuk plasenta
* Free B-hCG |, (0,16 MoM) ; PAPP-A , (0,06 MoM)

* ikinci trimester
* uE3, free B-hCG, Inh-A J, 2 Trizomi 18 ?
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SMITH - LEMLI - OPITZ SENDROMU (SLOS)

= Otozomal resesif, C7 rediiktaz (7 dehidrokolesterol rediiktaz)
eksikligi

» Entellektuel gerilik, gelisme geriligi, fenotipik anormallikler (tipik
yiuz, mikrosefali, genital anomaliler, poli-sindaktili vb.)

» Erken gebelikte kayip riski yliksek (% 42-88)

= Nadir (1/20.000-40.000; dogumda 1/80.000-100.000)

= DHCR7 geni 2 11q13.4

= 2. trimester:
* uE3 4L J (0,21 MoM), AFP J, (0,72 MoM), hCG {, (0,76 MoM)
 Uclii belirteg ile taramada DR: % 60-83 ; FPR: % 0,3
* Major fetal anomali, diger anoploidi ve anatomik sorunlar sik
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Maternal serum marker pattern in selected fetal
syndromes

- First-trimester
Second-trimester markers
Genetic markers
disorder afp | ues | NCG/free | Inhibin [ | PAPP- [ hCG/free
beta A A beta

Down l d T T ™ 5 A T
syndrome
Trisomy 18 Il N
Trisomy 13 1l l
45X, with ™ ™
hydrops
45X, without T T ™
hydrops
Triploidy T T 11
(paternal)
Triploidy T ™ 9]
(maternal)
Smith-Lemli- NR NR NR
Opitz
syndrome
Sex > — — — — — —
chromosome
aneuploidy

T: increased; l: decreased; «: unchanged; Tl: variable; NR: not reported;
AFP: alpha-fetoprotein; uE3: unconjugated estriol; hCG: human chorionic
gonadotropin; NT: nuchal translucency; PARRJA: pregnancy-associated plasma
protein A.



RISK ALGISI

Risk algisi degiskendir
* Payda biiyidiikce riski algilama azalir (1/100 > 10/1000 ?)

Risk risktir
— Negatif tarama (esik degerin altindaki bir risk) hastaligi dislamaz

— Pozitif tarama da kesin olarak hastalik géstermez = sekonder
tarama (cffDNA testi) ve/veya tanisal islem gerektirir

— Biyokimyasal tarama testleri tekrarlanmaz
«Normal / Negatif» terimlerinden kagcinmak gerekir
Test oncesi ve sonrasi riskler hastaya aciklanmalidir
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