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Maternal kanda cfDNA analizinde kullanilan materyal plasentadan annenin kanina karisan sitotrofoblast
hiicrelerine ait hiicre disi DNA pargaciklaridir.

Yontem 10. gebelik haftasindan itibaren uygulanabilir.

Maternal kanda cfDNA analizi ile trisomi 21 taramasi, kullanilan diger tim tarama yontemlerine gore
daha Ustlindir. Ocak 2015 metaanalizinde, tekil gebeliklerde; trisomi 21, 18 ve 13 igin sensitivite oranlari
sirasiyla %99.2, %96.3 ve %91.0, ayni trisomiler igin YPO lari ise sirasiyla %0.09, %0.13 ve %0.13 (toplam
%0.35) olarak belirlenmistir.

Sensitivite, dlistk ve yuksek riskli gruplarda benzeri sekilde ¢ok yiliksektir. Ancak pozitif prediktif deger
dusuk riskli popilasyonlarda azalmaktadir.

80-100 trisomi 21 li fetustan birinde cfDNA analizi yanlis negatif sonug verebilmektedir.
Seks kromozom anomalilerini taramak mantikli g6ziikmemektedir.
Bu asamada MDel/MDup sendromlarini taramak dogru degildir.

Yontem amniyosentez ya da koriyon villus biyopsisinin alternatifi degildir. Tani degil, tarama testidir.
cfDNA analizi pozitifliginde KVB/AS gibi tani testleri uygulanmalidir.

ikiz gebeliklerde; Trisomi 21 icin %93.7 sensitivite ve %0.23 YPO bildirilmistir. ikiz gebeliklerde trisomi 18
ve 13 icin veri daha da sinirlidir.

Testin sonug verememe oranlari %1-%8 arasinda degismektedir ve ciddi bir sorundur. U¢ nedene
baglidir. Materyelin laboratuvara ulasmasi, testte basarisizlik ve duslik fetal fraksiyon. Dislik fetal
fraksiyona bagh sonuc¢ verilememesi durumunda kromozom anomalisi olasiliginin arttigi akilda
tutulmahdir.

Ultrasonografik incelemede NT23.5 mm ise, konjenital anomali varsa invazif girisim ile tani testlerine
yonelmek gerekir.
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cfDNA analizi yapilmis gebelerde birinci ve ikinci UGgay andploidi taramalari yapilmamalidir. Ancak
ultrasonografi ve/veya MSAFP taramalari yerini korumaktadir.

cfDNA analizi ile bir grup ciddi kromozom anomalisi yakalanamamaktadir.
SNP-based ydontemden oosit donasyonunda, akraba evliliklerinde ve ikiz gebeliklerde kaginilmalidir.

cfDNA analizinin temel sorunlari; 1) Yiksek maliyet, 2) Sonug verememe olasiligi ve 3) Sonucun verilmesi
icin gereken slrenin uzunlugudur.

Yontemin klinik pratige uyarlanmasinda (¢ se¢cenek s6z konusudur. 1) Primer tarama testi olarak tim
popilasyona uygulamak ki, maliyet nedeni ile bu asamada Onerilememektedir. 2) 11-13 hafta tarama
testi sonrasi "ara risk" grubuna uygulamak. 3) Hibrid model

Kadin-dogum uzmanlarinca test dncesi ve sonrasi dogru ve 6zenli danisma verilmesi ¢cok 6nemlidir.

Yontemin uygulamaya girisi, 6nceki tarama testlerinin aksine akademik c¢evrelerin kontrolundan daha
uzak olarak ve daha hizli gerceklesmistir. Reklam, pazar olusturma ve tiiketiciye direk ulasma cabalari 6n
plandadir. cfDNA analizi yapan farkli laboratuvarlarin sonuglarinin performansini degerlendirmek igin
akademik cevrelerce yapilan ¢alismalara ihtiyag vardir.



