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>Antenatal tfani ——

»Dogum oncesi tani

>Prenatal tan -

> Prenatal tarama



Uygun yontem segimi

» Endikasyon

* Gebelik haftasi

* Materyalde yapilacak testler
* Plasentanin lokalizasyonu



Endikasyonlar

 Gebelik 6ncesi saptananlar
 Gebelik sirasinda saptananlar



Gebelik oncesi saptananlar

» Ileri anne yas!

» Akraba evliligi

 Etnik orjin

* Pozitif aile oykisi

 Annenin hastaligi ve ilag kullanimi
» Populasyon tasiyici testleri



Gebelik sirasinda saptananlar

* Anormal USG bulgusu
« Tarama testlerinin riskli cikmasi
* Annenin teratojenlere maruz kalmasi



Prenatal tani/tarama teknikleri

Noninvazif yéntemler Invazif yontemler
USG AS
Diger gorintileme tek.
CVS
Maternal serum tarama
testleri KS
e Erken tarama

Fetoskopi
e Alfafetoprotein
o Uclii test /Dortli test PGD

NIPS (NIPT)



Ultrasonografi

* Fetal anomalileri saptamak

» Invazif yontemler sirasinda rehber
olarak



USG ile saglanan bilgiler

fetus sayis
kardiyak aktivite
fetal ol¢iiler
fetal hareket
anomaliler

plasental
lokalizasyon

gebelik haftasi

amniyotik sivi
miktari

annenin pelvik yapisi



Kromozomal anomali diigtindiiren prenatal USG

bulgular:

Kardiyak defekt

Parmaklarin lst-liste binmesi
Kistik higroma veya fetal hidrops
Atnali bobrek

Duodenal atrezi

Exomfalos

Rocker bottom feet

Yarik damak-dudak

Parsiyal mol

Polidaktili

TUGG

Trizomi 13, 18, 21, Turner S
Trizomi 18

Turner send., Trizomi 21
Turner send.

Trizomi 21

Trizomi 18, 13

Trizomi 18, 13

Trizomi 13

Triploidi

Trizomi 13, Triploidi
Trizomi 18



YV V V

USG ile hastalik tanisi

Holoprozensefali }
Infantil polikistik bobrek hastaligi

Radial ray defektleri



Fetal Eko Endikasyonlar:

» Maternal kaynakli;
> |DDM (%3-5)
»PKU (%15)
» Talidomid (%10)
» Fenitoin (%2-3)
» Alkol (%25)
» Maternal KKH (%5-10)
» Diger teratojenler



Fetal Eko Endikasyonlar

» Fetal kaynakli;
»Anormal USG
» Aritmi
» Kromozom anormallikleri

» Ense kalinlig
> NIHF



Fetal Eko Endikasyonlari

> Ailesel:
» Mendelian hastaliklar
» Paternal KKH (%2-5)
» KKH olan cocuk varhigi (%2-4)



Diger gorintileme teknikleri



Maternal serum tarama testleri

e o FP



Maternal Serum Tarama
Testleri



NIPS (NIPT)

» 7. gebelik haftasindan sonra serumda fetal DNA (+)
» Maternal kandaki cell-free DNA'nin %2-10"u fetal

» Trizomi 21 icin duyarhlik ve 6zgtinlik %99

» Yalanci (+)’lik ve yalanci (-)’lik oranlari %1-2



Amniyosentez

» 16-20. haftalar
»10-14 haftalar erken AS (komplikasyon riski artar)

» Amniyotik sivi sizintisi,
» Spontan abortus riski 3 kat artar
» “clubfeet” riski 6-7 kat artar.



Amniyosentez materyalinde yapilabilecek
testler

Fetal seksin saptanmasi

Amniyotik sivi biyokimyasi
 Fetal enzim analizi
 Fetal karyotipleme
* Fetal DNA analizi




Amniyosentezin disik riski

1/300-1/500



AS'de basarisiz sonu¢ nedenleri

* Sivi orneginin 5 ml'den az olmasi
 Laboratuvara ge¢ gonderilmesi
* Materyalin kanli olmast

* Lokal aneztezik madde kullanilmasi



Mozaisizm

 Diizey I (Pseudomozaisizm)

 Dizey IT

» Diizey IIT (Gergek fetal mozaisizm
riski)



Koryonik villus aspirasyonu (CVS)

> 10-13. haftalar



Koryonik villus aspirasyonu (CVS)

Avantajlar::
« Ilk trimestrede PT olanag saglamas
« DNA ve enzim ¢alismalari igin zengin doku kaynag

Dezavantajlar::

« %2-3 distik riski tasimasi

« 9. gebelik haftasindan 6nce yapilirsa ekstremite
anormalliklerine yol agmasi!



CVS kilturinde mozaisizm
(~%1)

Maternal hiicre kontaminasyonu
Kiltir artefakti

Plasentaya sinirli mozaisizm
Gercek fetal mozaisizm



Kordosentez (Perkutan fetal kan
alinmasi)

* Gec basvuru
« AS/CVS'de mozaisizm saptanmasi
» Dustk riski %1-2



Fetoskopi

> Fetal deri biyopsisi
» fetal karaciger biyopsisi
> Diisuk riski %3-5



PGD

» Blastomer biyopsisi; 3. glin, 8-16 hiicre (1 hiicre)
» Blastosist biyopsisi; 5-6. glin (5 hiicre)

» Tek gen hastaliklari; PCR vb.
» Kromozomal hastaliklar FISH, CMA

» Yalanci (+)’lik %6, Yalanci (-)’lik %1
PGS



Prenatal tanidaki 6zel problemler

> Basarisiz sonug
» Mozaisizm

> Beklenmeyen sonug

» Farkli sayisal kromozomal anomali

> Yapisal kromozomal degisiklik
> “"Marker" kromozom varligi

> Imprinting



Dogum Oncesi Tani Yollari

> Non-invazif yontemler > Invazif yontemler
> Ultrasonografi » Amniyosentez
> Diger gorintiileme > Koryonik Villus Aspirasyonu
teknikleri Y PIrasy

>
> Maternal serum tarama Kordosentez

testleri > Fetoskopi
> Erk
> E\rF':Pen rarama » Gilincel yaklasimlari
> Uclii / Dortli test > PGD

> NIPS
> Prenatal tanidaki ozel
problemler



