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Amag: Onemli bir glikoprotein olan Alfa-fetoprotein (AFP), gebelik boyunca
fetal karaciger ve yolk kesesinden salinmaktadir. Glinimiizde halen, er-
ken 2. trimesterde agik néral tip defektlerinin taranmasinda kullanilan en
6nemli biyokimyasal belirtegtir. Trizomi tarama testlerinin bir bileseni olarak
ve ayrica klinik ¢alisma dlizeyinde olumsuz gebelik sonuglarinin 6ngortil-
mesinde kullaniimaktadir. AFP, maternal karaciger tiimérleri gibi birtakim
nadir hastaliklarda da yiikselebilmekle birlikte, AFP yiiksekligi genel olarak
feto-plasental kaynakli nedenlere baglanir. Bu yazida, AFP’nin giincel obs-
tetride kulanimi ile ilgili detaylar gozden gegirilecek ve AFP kullanimi ile
ilgili hastanemizin tecriibeleri paylasilacaktir.

Gereg ve Yontemler: Bu retrospektif tanimlayici calismaya, hastanemize
ilk trimesterde basvuran 525 gebe dahil edildi. USG" de CRL ol¢limiine
gére NT MoM (Multiple of Median) degeri 99. persantil lizerinde olan veya
herhangi bir haftada 3 mm ve (izerinde olan veya kombine tarama test
sonucu 1/ 270 ve izerinde gelen (ytksek riskli grup) hastalara invaziv tani
testi onerildi. DUgsUk riskli gruba 2. trimesterde (BPD dl¢timi 27 ile 49 mm
arasinda ve 15-21. gebelik haftalari arasinda iken) sadece AFP 6lglimi
yapildi. Hastalarin gebelik ve dogum ile ilgili diger bilgileri (dogum agirligi,
dogum haftasi vb.) hastane kayitlarindan geriye donik olarak elde edildi.
Bulgular: : Ortalama AFP MoM degeri 1,2+ 0,45 idi. AFP MoM degeri 2.5
ve Uzeri olan hasta sayisi 7, 2-2,5 MoM arasi olan hasta sayisi 19 idi.
Bu gebelerin higbirinde ayrintili USG taramasi sonrasinda agik néral tip
defekti (NTD) saptanmadi. Preterm dogum orani AFP MoM degeri 2,5 ve
Ustli olan grupta %14,2, 2-2,5 MoM aras! olan grupta %15,7 ve 2 MoM alti
olan grupta %14,7 idi ve gruplar arasinda istatistiksel olarak anlamli fark
saptanmadi (her grup igin p>0.05).

Sonug: Andploidi tarama testleri tim gebelere dnerilmelidir. Tarama test-
lerinin kisithliklari, yanlis pozitif ve negatiflikleri hakkinda hastanin aydinla-
tilmasi gerekmektedir. Tarama testlerinin ayni anda veya ardisik kullanimi
onerilmemektedir. Anéploidi tarama testlerinin bir pargasi olan AFP, NTD
riskinin taramasinda da tek basina basariyla kullaniimaktadir. AFP yiksekligi
durumunda tlim gebelere genetik danismanlik verilmeli, ayrintili USG tara-
masi ve gerekli durumlarda invaziv test énerilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Trizomi 21, andploidi, serum tarama testi, alfa-fetopro-
tein

ABSTRACT

Objective: Alpha-fetoprotein (AFP) is an important glycoprotein that is
released from fetal liver and yolk sac during pregnancy. AFP during the
early second trimester remains the most important biochemical marker for
fetal open neural defects (NTD). Maternal serum AFP is also a compo-
nent in the biochemical screening for fetal aneuploidy as well as adverse
gestational outcomes. Although AFP may be elevated in a number of rare
diseases such as maternal liver tumors, the elevation of AFP is generally
attributed to feto-placental origin. In this paper, the details of the use of AFP
in current obstetrics will be reviewed and the experiences of our hospital
will be shared.

Methods: In this descriptive-retrospective study, 525 healthy pregnant wo-
men who admitted to our hospital at first trimester were included. Invasive
diagnostic tests were recommended for patients with increased nuchal
translucency (NT) value or with combined screening test result 1/270 and
above (high-risk group). An increased NT was described as a measure gre-
ater than 99th percentile according to gestational age or exceeds a set th-
reshold of 3 mm. Low-risk group underwent only AFP testing in the second
trimester. Information on birth weight, birth week and as well as pregnancy
complications was obtained from hospital records.

Results: The mean AFP MoM value was 1.2 £+ 0.45. The number of pa-
tients with AFP MoM 2.5 and above was 7, between with 2-2.5 MoM was
19. Open neural tube defect (NTD) was not detected in any of these preg-
nant women after a detailed ultrasound scan. Preterm delivery rate was
14.2% in the group with AFP MoM 2.5 and over, 15.7% in the group with
between 2-2.5 MoM and 14.7% in the group with less than 2 MoM and no
statistically significant difference was found between the groups (p> 0.05
for each group).

Conclusion: : Aneuploidy screening tests should be offered to all pregnant
women. The pregnant should be informed about the limitations, false posi-
tive and negative rates of the screening tests. Simultaneous or sequential
use of screening tests is not recommended. Single AFP value may be used
alone successfully in the screening of NTD. Detailed USG screening, gene-
tic consultation and (if indicate) diagnostic testing should be recommended
to all pregnant women complicated with increased AFP values.

Keywords: Trisomy 21, aneuploidy, serum screening test, alpha-fetoprotein
mass index
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GiRiS
Alfa-fetoprotein (AFP), fetal yolk kesesi ve karacigeri tarafindan
salgilanan, fetal serumdaki major glikoproteindir. Cocuk veya
yetiskindeki alblimin analogudur. Fetal serum konsantrasyonlari,
amniyotik sivinin 150-200 kati kadardr, fetal plazma ve maternal
serumdaki normal konsantrasyon oranlari 50000:1'dir (1, 6).

Gebeligin erken déneminden itibaren maternal serum AFP (MS-
AFP) seviyeleri artar ve gebeligin ikinci trimesterindaki 15-18
haftalik donemde normal ve anormal MS-AFP sonuglarini ayirt
etmek amaciyla serum taramasi optimize edilmistir. Noral tip
ve ventral duvar defektleri gibi fetal zarlardaki defektler, AFP’ nin
amniyonik siviya sizmasina izin verir ve bu da maternal serum
seviyelerini dnemli dlclide artirir. AFP dederi, tarama penceresi
(screening window) boyunca haftada yaklasik %15 artmaktadir
(1, 6).

AFP’NIN KULLANIMI- Tarihge

Genellikle andploidi igin daha genis bir taramanin bir pargasi ola-
rak MS-AFP taramasi, 1980'lerden beri néral tip defekti (NTD)
icin primer prenatal tarama yontemi olarak kullaniimigtir (1). Kirk
yildan uzun bir slire énce Brock ve arkadaslari (1972, 1973),
NTD ile komplike gebeliklerin maternal serum ve amniyonik sivi-
da daha yiiksek MS-AFP seviyelerine sahip oldugunu gézlemle-
mis ve maternal serum tarama testi icin temel olusturmustur (2).
Artmis MS-AFP ile agik NTD arasindaki liskinin 1977’ de ingiltere
ile yapilan ortak bir ¢alisma sonucunda gosterilmesinin ardindan
yaygin serum tarama testi seklinde kullaniimaya baglanmistir (3).

1980 lerin ve 1990’ larin baginda California MS-AFP tarama
programinda gebelere sonografiden 6nce serum taramasi ya-
piimis ve ylksek MS-AFP diizeyine sahip olanlar yanlis gebe-
lik yasi, cogul gebelik veya fetal dlimi tanimlamak icin seviye |
sonografiye tabi tutulmuslardir (4). Seviye | sonografisinde MS-
AFP artisi icin etyoloji saptanmadiysa amniyosentez dnerilmistir.
Amniyotik sivi AFP konsantrasyonu yiksek gebeler seviye Il ult-
rasonografiye alinmig. Fetal anomalinin saptanmasi ve karakte-
rize edilmesi igin fetal anatominin daha detayli ve kapsamli bir
arastirmasi yapilmistir (3).

MS-AFP taramasi benimsenirken ayni dénemlerde ileri anne yasi
(advanced maternal age=AMA) kavrami popiiler hale gelmistir.
Serum anoploidi taramasi dogumda 35 yasindan kiiglik olan ka-
dinlar i¢in gegerli hale gelmis, 1984’ te Merkatz ve meslektaslari,
MS-AFP dlizeylerinin, 15-21. haftalarda trizomi 21 ve 18 olan ge-
beliklerde daha diistik oldugunu bildirmiglerdir (5). Maternal yas
hesaplamaya dahil edilerek, spesifik bir risk belirlenmistir. MS-
AFP taramasi, pozitif sonug icin esik orani (threshold ratio) 1:270
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olarak ayarlandiginda, fetal trizomi 21 vakalarinin yaklasik %25’
ini tespit etmistir. Bu oran, 35 yasindaki kadinin Down sendromu
icin yaklasik ikinci trimester riskini yansitmaktadir. Bu trizomi 21
risk esigi ve iligkili %5 yanlig pozitif oran (false positive rate), gu-
niimUizde kullanimda olan standartlardir (6).

MS-AFP, ginimuzde yine tarama testlerinin bir komponenti ol-
makla birlikte, tek basina NTD taramasinda da kullanilabilmek-
tedir. Birden fazla tarama testinin birbirinden bagimsiz olarak
kullaniimasi (6rn. Birinci tirmester tarama testinden sonra ikinci
trimester tarama testi yapiimasi) 6nerilmemektedir; linkii bu se-
kilde hem yanlis pozitiflik artmakta hem de hastalar riskleri hak-
kinda kafa karistirici bilgilendirmeye maruz kalmaktadir. Birinci
trimester tarama testi yapilan hastalarda, MS-AFP ile NTD riski
taramasi yapilacaksa, bu dortlu test seklinde degil, izole olarak
bakilmalidir. Biz de hastanemizin klinik rutininde ikili tarama testi
sonucunda yuksek risk saptanmayan hastalara izole AFP 6IgU-
mu yapiimaktadir. Bu galismada, hastanemizdeki bu uygulama-
nin sonuglari paylasiimistir.

GEREG VE YONTEMLER

Bu tanimlayici calisma, galismanin yuriittimesine dair egitim planlama ku-
rulu karan alindiktan sonra Saglik Bilmleri Universitesi Zekai Tahir Burak
Kadin Saglig Egitim ve Arastirma Hastanesinde Ocak ve Mayis 2018 ta-
rihleri arasinda gergeklestirildi. Galismaya tekil, 5noeden bilinen ek hastalidi
olmayan ve hastanemize ilk fimesterde bagvuran ardigik saglikli gebeler
dahil edildi. Cogul gebelikler, Gneeki gebeliginde trizomi dykusl olanlar ve
ulrasonografide fetal anomalisi olanlar calismaya dahil edimedi.

Tum gebelere 11 ile 13 hafta 6 giin arasinda dnceden belidenen kiiterlere
uygun olarak nukal kalinlik (NT) dlgtimii yapildi ve bu digiim ile birlikte ikili ta-
rama testi uygulandi. USG' de NT haftasina gére MoM (Multiple of Median)
degdeni 99. persantil (izerinde olan veya herhangi bir haftada 3 mm (izerinde
olan veya kombine tarama test sonucu 1/ 270 ve (izerinde gelen (yUksek
riskli grup) hastalara invaziv tani testi ve fetal ekokardiyografi éneridii. kil
tarama testi sonucuna gore yiksek riskli gruptaki toplam 10 hastaya inva-
Ziv tani test yapildi (4 hastaya koryon villus 6meklemesi=CVS, 6 hastaya
amniyosentez).Distik riskii gruba 2. timesterde (15-21. gebelik haftalan
arasinda) sadece AFP dlgiimil yapildi. Hastalarin gebelik ve dogum ile iigil
bilgiler (gebelik komplikasyonlari, dogum agirig, dogum haftasi vb.) hasta-
ne kayrtarindan geriye dontk olarak elde edildi.

SONUGLAR
Bu calismaya toplam 525 gebe dahil edildi. Calismaya dahil edilen gebe-
lerin ortalama yasi 284+ 6 idi. Hastalann demografik bilgieri Tablo 1'de
sunulmustur.
AFP 0lclimi icin kan 6rnegi alindi§i zamanda ortalama mater-
nal kilo 67,5+ 12,7 yil ve sigara kullanan gebe orani %2,9 idi.
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Gebelerin ortalama AFP MoM degerleri ve araliklari yine Tablo
1’de sunulmusgtur. Ortalama AFP MoM degeri 1,2+ 0,45 idi. Tim
grubun AFP degerleri 0,4 ile 3,5 arasinda degisiyordu. AFP MoM
degeri 2.5 ve Uzeri olan hasta sayisl 7; 2-2,5 MoM arasi olan
hasta sayisi 19 idi. Ayrintill USG taramasi sonrasinda bu gebe-
lerin higbirinde acik NTD saptanmadi. Preterm dogum orani AFP
MoM degeri 2,5 ve lstii olan grupta %14,2, 2-2,5 MoM arasi olan
grupta %15,7 ve 2 MoM alti olan grupta %14,7 idi ve gruplar ara-
sinda istatistiksel olarak anlamli fark saptanmadi (her grup icin
p>0.05).

Yiksek risk nedeniyle invaziv tani testi yapilan hasta grubunda
ise, CVS yapilan 1 hastada mozaism 46, XY[37]/46,XX[3], am-
niyosentez yapilan 1 hastada trizomi 21 (Down sendromu) sap-
tand..

Tablo 1. Demografik ve laboratuvar veriler.

Parametre

Yas, Yil (Mean=SD) 28,4+ 6
Gravida (Range) - 9
Parite (Range) 0- 8
Maternal Kilo, kilogram(Mean+SD) 675+ 12,7
Sigara kullanim orani (%) 6.9
Diyabet tanisi olmayan (%) 945
2i Tarama Testinde Gebelik Haftasi (Range) 11-13,6
2'Li Tarama Testinde CRL Olgiimii, mm (Mean+SD) 58,5+ 9,2
Nukal Kalinlik Olgiimi, mm (Mean+SD) 1,3+0,3
Nukal Kalinlik Olgiimi, MoM (Mean£SD 108+0,2
AFP Olciim Haftast (Mean+SD) 171£09
AFP, MoM (Mean=SD) 12+ 0,45
AFP, MoM (Range) 0.4-3,5
Dogum Haftasi (Mean+SD) 38,4+18
Dogum Haftasi (Range) 24- 42
Bebek dogum Kilosu, gram (Mean=SD) 32264+ 463

AFP= alfa-fetoprotein, CRL= bas-popo mesafesi

TARTISMA

Tim gebelere gebeligin erken doneminde andploidi tarama veya tani testleri
hakkinda bilgilendirme yapilmalidir (1). Hasta, ikinci trimester serum belirtegle-
rini igermeyen bir andploidi tarama testi sectiginde, NTD taramasi, serum AFP
6lciimii ve/ veya ultrasonografiile yapiimalidir (1). Down sendromu igin tarama
testlerinin duyarliligi, son 30 yilda, sadece serum AFP ile %25’ ten, entegre
veya sekansiyel tarama ile %90 tizerine cikmistir. Tekil gebeliklerde Trizomi 21
icin tarama testleri karakteristikleri Tablo 2'de gésterilmistir (6).

Tablo 2. Tekil gebeliklerde Trizomi 21 igin tarama testleri karakteristikleri (6).
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Tarama testi Saptama orani | Yanlis pozitif oran | Pozitif pre-
(Detection (False-positive | diktif deger
rate) rate)
Dértlii tarama: 780-82 %5 %3
AFP, hCG, estriol,
inhibin
ilk trimester tarama:
NT, hCG, PAPP-A 780-84 %5 %63k
Sadece NT %64-70 %5
Entegre tarama 7094-96 %5 %5
Sekansiyel tarama:
Ardigik (stepwise) %92 %5.1 %5
Kosullu (contingent) %91 %h.5 %5
Hiicre digi DNA (cell
free DNA) taramasi:
Pozitif sonug %99 %01
Diisik fetal fraksiyon _ %48 ol
veya sonug yok

AFP= alfa-fetoprotein, hCG= insan koryonik gonadotropin,
NT= nukal kalinlik, ense saydamligi, PAPP-A= gebelik iliskili plazma protein A

Prenatal diagnosis. In: Cunningham FG, Leveno JK, Bloom SL, Dashe SJ,
Hoffman BL, Casey BM, et al. Williams Obstetrics, 25th Edition. McGraw-Hill
Education; 2018, 618-619

Su anda, Amerika Birlesik Devletlerinde yaygin olarak kullanilan tek ikinci tri-
mester goklu belirtec testi, dortlli tarama testidir. Gebeligin 15-21 haftalari ara-
sinda yapilir ve gestasyonel yas araligi bireysel laboratuvarlara gore degisir.
AFP dortlii tarama testinin bir komponentidir. Fetal Down sendromlu gebelikler
daha diisiik MS-AFP, daha ytiksek hCG, dlislik unkonjuge estriol ve daha yik-
sek dimerik inhibin diizeyleri ile karakterizedir. Dortlu tarama ilk tanimlandigin-
da, Down sendromu saptama orani (DR) yaklasik %70’lerdedir. Ancak, 2000'li
yillarin baslarinda, iki bliylk prospektif calismada DR %81-83'e ¢ikmis ve
%5'lik tarama pozitif oran bildirilmistir (6, 7). Gelismis DR kismen ultrasonografi
ile dogru gebelik yasinin degerlendirmesine dayandirilir. Prenatal dortlli tarama
testinin yapildigi 500.000 ‘den fazla gebenin dahil edildigi bir derlemede, trizomi
21 icin ultrasonografik olarak gebelik haftasi baz alindiginda DR %78, son adet
tarihi (SAT) baz alinarak hesaplandiginda ise DR %67 olarak belirtilmistir (8). ilk
trimester taramasinda oldugu gibi, andploidi saptama oranlari geng kadinlarda
daha diisiik ve dogumda 35 yasindan biiyiik kadinlarda daha yiiksektir. kiz
gebeliklerde ikinci trimester serum taramasi kullanilirsa, andploidi tespit oranlari
anlamli olarak daha disiiktir (9). Trizomi 18 de ilk (i¢ belirtecin (MS-AFP, hCG,
estriol) seviyeleri azalir ve inhibin hesaplamanin bir parcasi degildir. Trizomi 18’
in saptanmasi, Down sendromu ile benzerdir, yanlis pozitif orani %0,5’ tir (6).

Dértlii tarama testi Down sendromu ve trizomi 18 haricinde, diger kromozom
anomalileri taramasinda da kullanilabilir. California prenatal tarama programina
gore dortli tarama test sonuglarinin triploidilerin %96’ sinda, Turner sendro-
munun (45,X) %75’ inde, trizomi 13’ Un %44’ inde ve diger majér kromozomal
anomalilerin % 40’ indan fazlasinda anormal oldugu gdsterilmis fakat 6zgulligt
(spesivite) disiik olarak belirtilmistir (8).

Dértlii tarama testi, trizomi 21 veya trizomi 18 saptama agisindan ilk trimester
taramasina kiyasla ilave fayda saglamamaktadir. Bagimsiz bir test olarak, ikinci
trimestere kadar herhangi bir gebelik takibi yapilmamis veya ilk trimester tara-
mas! mevcut degilse kullanilir.

2011 yilinda, ilk trimester sonrasi prenatal takibe baglayan gebeler, ABD'de ki
gebeliklerin yaklasik %25’ idir. Fakat birinci ve ikinci trimester taramalarinin



kombine edilmesi andploidi tespit oranini arttirir (6).

Maternal serum AFP yliksekligi: Noral tip defekti taramasi ve ilgili diger du-
rumlar

Her maternal serum belirteci konsantrasyon olarak dlcilur- érnegin, AFP igin
nanogram/mililitre. Konsantrasyon maternal yas, maternal adirlik ve gestas-
yonel yas ile ayarlanarak medyan katlarina (multiples of the median=MoM)
donUstrdlir. AFP, maternal irk, etnisite, diyabetin var olup olmamasina gére,
anoploidi riskinden ziyade ndral tlip defekti riskinin belilenmesini etkileyecek
sekilde ayarlanir (10).

MS-AFP dlizeyleri, referans grubu olarak ayni gebelik haftasindan etkilenme-
mis gebelikler kullanilarak MoM degeri olarak bildirilmistir. MS-AFP 2.5 MoM
veya Uzerindeyse, %1-%3 yanlis pozitif oranlarla (false positive rates), anen-
sefali igin %95 izerinde ve agik NTD' leri igin %65-80 arasinda tespit etmesi
beklenir (11). Ik trimester CRL veya ikinci trimester biparietal ap (BPD), be-
lirtilen gebelik yasindan 1 haftadan daha fazla farklilik gosteriyorsa, MoM de-
geri genellikle yeniden hesaplanir. ikiz gebeliklerde daha yiiksek tarama esigi
degerleri kullanilir (6).

Standart bir ikinci trimester sonografik inceleme sirasinda tiim anensefali vaka-
lari ve spina bifida vakalarinin ¢ogu saptanabilir. Cogu merkez su anda artmig
MS-AFP diizeylerinde ilk olarak hedefe yonelik detayli ultrasonografiyi (targeted
sonography) kullanmaktadir (6).

Bir tarama testi olarak, artmis MS-AFP diizeyi acik NTD igin tanisal degildir.
Artmis MS-AFP diizeyleri gebelik haftasinin yanlis hesaplanmasi ile agiklana-
bilmekle birlikte cogul gebelikler, fetal abdominal duvar defektleri, fetal nefroz,
fetal 6llim ve gebeligin ilerleyen déneminde olumsuz sonuglara neden olabile-
cek plasental durumlar (6rnek; plasenta invazyon anomalileri) ile iliskilidir (Tablo
3) (1, 6). Ayrica kapall NTD’ lerinde MS-AFP genellikle artmamaktadir (1).

Tablo 3. Artmis MS-AFP diizeyleri ile iliskili durumlar (6)

Gestasyonel yasin eksik hesaplanmasi
Cogul gebelikler
Fetal 6lim

Noral tip defekti

Gastrosizis

Omfalosel

Kistik higroma

(zefagial veya intestinal obstriiksiyon
Karaciger nekrozu

Renal anomaliler—- polikistik bobrekler, renal agenezi, konjenital nefroz, triner
sistem obstriiksiyonu

Kloakal ekstrofi

Osteogenezis imperfekta
Sakrokoksigeal teratom
Konjenital cilt anomalileri
Pilonidal kist

Plasental koryoanjioma
Plasenta intervilléz trombozu

Plasental ayrilma (abrupsiyon)
Oligohidroamniyoz

Preeklampsi
Fetal gelisme kisitliligi (FGR)

Maternal hepatom veya teratom
MS-AFP=Maternal serum alfa-fetoprotein.
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Prenatal diagnosis. In: Cunningham FG, Leveno JK, Bloom SL, Dashe SJ,
Hoffman BL, Casey BM, et al. Williams Obstetrics, 25th Edition. McGraw-Hill
Education; 2018, 623-624

Artmis MS-AFP degerinin pozitif prediktif degeri sadece %2’ dir. MS-AFP sevi-
yesi 2.5 MoM’ u agan gebeliklerin yaklasik %98 ‘inde NTD disinda bir etyoloji
vardir. Bu nedenle, prenatal danismanlik sadece NTD tanisi igin hedefe yo-
nelik sonografinin yararlari ve kisitlamalari hakkinda hastay bilgilendirmekle
kalmamali ayni zamanda diger MS-AFP artisi yapan durumlarinda g6zden
gecirilmesi igin gerekmektedir. Ayrica artmis AFP duzeyleri ile fetal blylime
kisittamasi (FGR), preeklampsi, preterm dogum, fetal 6lim ve 6l dogum gibi
birtakim olumsuz gebelik sonuglari ile iligkilendirilmistir (6). MS-AFP seviyesi 7
MoM' dan fazlaysa, gebeliklerin %40'indan fazlasinda olumsuz sonuglar gelis-
tigi bildirilmistir (12).

Ultrasonografideki gelismeler ve kullaniminin yayginlagmasi ile MS-AFP, yik-
sek kalite ikinci trimester fetal anatomi ultrasonografisi rutin olarak kullanildigin-
da NTD’ lerinin tespiti i¢in daha az dnem tasir. Fakat bu durumlarda tarama testi
olarak MS-AFP, diger anomaliler ve plasental komplikasyonlar agisindan deger-
lidir (1,13,14). Komplikasyonlarin pek ¢ogunun plasental hasar veya disfonksi-
yonundan kaynaklandi§i varsayilir. Bununla birlikte, bu belirteglerin duyarlilik
(sensitivite) ve pozitif prediktif degerlerinin, tarama veya yonetimde kullanisli
olamayacak kadar diisiik oldugu diistintilmektedir. Onemli olarak, serum be-
lirteclerinde agiklanamayan artisa sahip kadinlarin gogunda gebelik sonuglari
olasi risklere ragmen normal seyretmektedir (6).

Tek bagina MS-AFP ile karsilastiriidiginda ikinci trimester fetal iki boyutlu (2D)
ultrasonografi, NTD' leri igin daha yuksek bir saptama oranina (DR) sahiptir.
189 olgunun dahil edildigi bir NTD serisinde taranan 102 hastanin sadece % 75
‘inde MS-AFP anormal bulunmus, dncesinde MS-AFP taramasi yapilan veya
yapilmayan fakat ultrasonografik incelemesi yapilan 130 kadinin % 96’ sinda
ise NTD saptanmistir (15).

Yiksek duyarliigi (sensitivite) nedeniyle tipik bulgularin 2D ultrasonografide
varligi NTD igin tanisaldir ve taniyi dogrulamak igin ilave calismalara genelde
gerek duyuimamaktadir. Amniyosentez ile asetilkolinesteraz (AChE) dlgtilmesi
tanisi net koyulamamis agik-kapali NTD’ lerin ayriminda yardimei olabilir (1).
Hedefe yonelik sonografi mevcut degilse ve meningomyelosel tanisi dislana-
mazsa, amniyonik sivi AFP ve asetilkolinesteraz (AChE) dlizeylerinin él¢iimii
icin amniyosentez distnilebilir (6).

Ug boyutlu (3D) ultrasonografi, NTD tanisinda 2D ultrasonografiden iistiin go-
rinmese de baz olgularda lezyonun (st sinirini tanimlamak icin faydali olabilir
(16).

Tim gebelere ikinci trimesterde ultrasonografi dnerilir ve en iyi zaman gebeligin
18-22. haftalaridir. Bu degerlendirme gebelik yasinin dogrulanmasina ve NTD’
leri dahil diger tim anomalilerin taranmasina olanak tanir. Anormal MS-AFP
duzeyleri olan veya yiiksek risk tastyan gebelere daha erken dénemde ultrason
degerlendirmesi gerekebilir (1, 17).

NTD’ leri taramasinda ilk trimester ultrasonografisinin de kullaniimasina yonelik
calismalar devam etmektedir. Bu dénemde bazi NTD’ lerini tespit etmek mim-
kiin olsa da saptama orani (DR) ikinci trimester ultrasonografisinden ¢ok daha
distiktir. Bu nedenle ilk trimestir ultrason muayenesi, 18-22. gebelik haftasin-
da yapilan tarama ultrasonografisinin yerini almamaktadir (18, 19).

Fetal manyetik rezonans gorinttileme (MRI), temel ultrasonografi bulgulari igin
dogrulama gerektiginde, prenatal danismanlik ve antenatal yonetimde santral
sinir sisteminin daha ayrintili degerlendirmesinde faydali olabilmektedir. Fetal
MRI, NTD’ leri icin primer tarama testi amaciyla veya ultrasonografi ile NTD
saptanan olgularda rutin olarak énerilmemektedir (1, 20).
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Sonug olarak, MS-AFP kliniklerde ikinci trimester andploidi tarama testinin bir
belirteci olmakla birlikte, esasen NTD taramasinda yer almaktadir. Fakat artmis
MS-AFP diizeyleri ile iligkili diger yapisal veya plasental patolojilerin de ayirici
tanisi yapiimalidir. Trizomi 21 tarama testleri tlim gebelere yas, irk veya diger
ozellikleri gozetmeksizin dnerilmelidir. Tarama testlerinin kisithliklari, yanlis po-
zitif ve negatiflikleri hakkinda hastanin aydinlatiimasi gerekmektedir. Tarama
testlerinin ayni anda veya ardisik kullanimi énerilmemektedir. Trizomi 21 tara-
ma testlerinin bir parcasi olan AFP, NTD riskinin taramasinda da tek basina ba-
sariyla kullaniimaktadir. AFP ylksekligi durumunda tiim gebelere ayrintili USG
taramasi ve gerekli durumlarda invaziv test énerilmelidir.
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