PRENATAL TANI VE TEDAVI
UYGULAMALARI

* Dog. Dr. Al YUKSEL

Modern dofum hekimligi. rahim icindeki bebedin hastaliklarin
dogum dncesi donemde tanima imkanlanim Gzellikle son 10 yilda hizla
geligtirmigtir. Bu geligmenin altnda yatan ¢n dnemli sebep ultrasonografi
teknolojisindeki inanilmaz devrimdir. Giiniimiizde, asafida kisaca dzetlem-
eyve cahstifimiz pek ¢ok teknik ile fetusun bhastaliklannin tanisi konula-
bilmektedir. Prenatal tam ve tedavi uygulamalar multidisipliner bir anlayis
icinde perinatalojist. genetik tam ve danisma uzmani, ¢ocuk cerrahisi
uzmani, neonatolog ve psikolog'tan olusan bir ekip tarafindan, Sitogenetik
laboratuan, DNA laboratuari. Mikrobioloji laboratuan ve Patoloji laboratu-
ar ile isbirligi iginde yapilmaldir, Bu uygulamalar Istanbul Tip Fakiiltesi
(Gapa) biinyesinde 3 sene ince baglatulmistr.

Sizlere. klinigimizde uyguladigimiz teknikler hakkinda kisaca bilgi
vermek istiyoruz:

1. II. DUZEY ULTRASONOGRAFI: Rahim icindeki bebekte
dogumsal anomalilerin varhigimm aragtirmaya yinelik detayh ultrasonografik
bir incelemedir. Genellikle 18-20. gebelik haftalarinda (4-4.5 ay) uygulanir,

*Ist. Tip Fakiiltesi Kadin hastaliklar) ve Dogum A B.D,
Perinataloji Bilim Dal
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Dogumsal anomalileri saptamada deneyimli, genetik tam ve danigma ile pre-
natal bakim konusunda bilgili ekim tarafindan uygulamr ve yaklagik olarak
3() dakika kadar zaman alir. Bugiine dek ultrasonografi dalgalarmn anne ve
bebege karst kotii biolojik etkilerinin oldugu gosterilmemigtir. Olas1 anom-
alilerin biiyiik cogunlugu 18-20. gebelik haftal arinda tamnmakla birlikte. az
bir kismimun lanist i¢in 5. aydan sonra da belli aralar ile doguma dek ultra-
sonografi ile takipleri gerekir.

Saptanan anomalinin cinsine gore gebeligin devami veya sonlandiril-
masi karan, dogum esnasinda dogum geklinin saptanmasi veya laninin
kesinlestirilmesi ve hastamn sonraki gebeliklerinde bu anomalinin tekrarla-
ma riskini saptamak amact ile invazif girisimlere (aminosentez, koryon vil-
lus biopsisi, kordosentez) gegilmesi karan verilir.

[1. Diizey ultrasonografi yapilmasi gereken durumlar agafida goster-
ilmistir.

1.1. DUZEY ULTRASONDA KONJENITAL ANOMALI VAR-
LIGL
. AMNIOS SIVISI AZLIGI.
. AMNIOS SIVISI FAZLALIGL
. RAHIM ICIN GELISME GERILIGL
_BEBEGIN GUNUNDE TERS VEYA YAN GELMESL
6. SEKER HASTASI GEBELER
7. MATERNAL SERUM ALFA-FETO PROTEIN YUKSEKLIGI
veya DUSUKLUGU.
8. KONJENITAL ANOMALILI DOGUM YAPMI$ OLMA.
9. GEBELIKTE TERATOJEN ETKILERE MARUZ KALMA
(ILAC, X-ISIND
10. DIGERLERL.
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Tiim gebelere ait popiilasyonda anomalili dogum yapma riski % 2-5
olarak kabul edilir. Yukarida siralanan durumlarda dogumsal anomali sapta-
ma sikhii gesitli araguncilar tarafindan % 13.6 ile % 17 olarak verilmekte-
dir. Bu bildirilen oranlann genel popiilasyon igin verilen oranlarin Jile 4
kati yiiksek olusu anomali arama programi ve bu amagla harcanan zamanin
geregini ortaya koyar.
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2. AMNIOSENTEZ: Gebeligin 16-18. haftasinda uygulanan bir
islemdir. Poliklinik sartlannda, ayaktan ve hasta klinige yatinlmadan uygu-
lamir, Prosediir dncesi detayh bir ultrason tetkiki yapilarak plasentamn yer-
lesimi ve girisimin yapilacag yer saptamir. Hastadan idrar torbasim bosalt-
mas istenir. Gebenin cildi antiseptik soliisyon ile silindikten sonra steril
sartlarda, cilde lokal anestezik madde infiltre edilir ve uygun boyda ve ¢apta
igne ile ultrason goriintiilemesi altinda daha onceden tespit edilen bir amnios
sivist cebine girilir. Gebelik haftasi ve amniosentez amacina uygun olarak
yeterli miktarda amnios sivis1 alimr. Uygulamas: son derece basit ve kisa
stiren bir prenatal tani ynternidir. Amniosenteze bagh olarak anne ile ilgili
higbir ciddi komplikasyon bildirilmemistir. Isleme baglh olarak g¢ocufun
kaybedilmesi sansi (diisiik sans1) % (.5 kadardir.

Amniosentez gerektiren durumlar asafida gosterilmigtir:

I. ILERI ANNE YASI (> 35 YAS).
2. KROMOZOMAL ANOMALILI COCUK DOGURMUS OLMA.

3. DENGELI TRANSLOKASYON TASIYICI ANNE ve
BABALAR.

4. X'e BAGLI HASTALIK TASIYICI ANNE ve BABALAR
(ORNEK: HEMOFILI vb.)

5. HEMOGLOBINOPATILER
(ORNEK: THALASEMIA-AKDENIZ ANEMISI).

6. METABOLIZMA HASTALIKLARI ICIN TASIYICI ANNE ve
BABALAR. (ORNEK: FENILKETONURI vb.)

7. ARASTIRMASI YAPILAMAMIS PERINATAL OLUM VE :
KONJENITAL ANOMALILI DOGUM HIKAYESI.

8. TEKRARLAYAN DUSUK ANEMNEZI.
9. NORAL TUP DEFEKTLI DOGUM ANEMNEZI
(OMURGANIN KAPANMA KUSURU)
10. MATERNAL SERUM ALFA-FETO PROTEIN YUKSEKLIGI
veya DUSUKLUGU
11. DIGER (PSISIK vb.)
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3. KORYON VILLUS BIOPSISI. Genetik hastaliklarin prenatal
tamsinda amniosentez halen ¢n sik kullanilan metoddur. Baz uygulayicilar
genelik amacgh olarak 11-14, gebelik haftalannda amniosentez yapsalar da
15, gebelik haftasmdan Once giivenle uygulanamayaca@in ifade eden uygu-
layicilarda vardir. Dolayisi ile amniosentez sonrast yapilan tetkiklerin
sonuglart 18. gebelik haftasindan dnce alinamaz. Bu da bekleyen ¢iftleri
belirgin strese sokar. Gebeligin sonlandinlmasi 1. trimesterde 2. trimestere
kiyasla daha kolay ve daha az risklidir. Bu nedenle 1. trimesterde amniosen-
teze altematif olarak koryon villus biopsisi uygulanmaktadir.

Koryon villus biopsisi i¢in ideal gebelik haftalant 9-11. gebelik hafta-
lart se de, gebeligin sonuna dek gilivenle uygulanabilir. Bu islem anne ile
bebek arasinda ahgverisi saglayan plasentanin bebekle benzer kromozom
yapist igeren koryon villuslerinden 10-30 mg kadar drnek alinmasidir.

Burada 2 ayn teknik s67 konusudur:

a) Transservikal koryon villus biopsisisi: 9-11. gebelik haftalarinda
uygulanir, Vaginal yolla rahim agz gegilerek plasentaya ulasilir. Islem
ultrason giriintiilemesi altinda ince polietilen bir kateter yardim ile aneztezi
verilmeden uygulamir. Anneye ait riski yoktur. Islem sonrasi cocugun kaybe-
dilmesi sansi (distik sans1) % 12 civanndadir.

b) Transabdominal koryon villus: 10.5 gebelik haftasindan gebelifin
sonuna k. ar herhangi bir dinemde uygulanabilir, Plasentaya annenin
karmindan gegilerek ulagihr, Ultrasonograli ile plasentamin yerlesimi tespit
edilir, Cilt antiseptikli soliisyon ile silindikten sonra cilde lokal anestezik
madde infiltre edilir, uygun uzunluk ve ¢aptla igne kullanilarak ultrason
gortintiilemesi alinda koryon villuslarina ulagthr ve negatif basing uygula-
narak koryon villus dmegi alinir. Cocugun kaybedilmesi sansi % 1 kadardir.

Her iki teknikte poliklinik sartlarinda, ayaktan yapilabilir. Koryon vil-
lus biopsisi sonug¢lan amniosenteze gire daha ¢abuk ¢ikar. Direkt prepasyon
ile 24-48 saatte kiiltiire edilerck 8-10 giinde sonuglamr. Uygulama sonrasi
30 dakika ¢ocuk izlenerek olasi komplikasyonlar aragtimhir. 16. gebelik haf-
tasinda 2. diizey ultrason ile anomali aragtinlir ve annenin Alfa-felo protein
diizeyleri saptamr.
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Koryon villus biopsisi gerektiren durumlar asagida gosterilmistir.
I. ILERI ANNE YASI (> 35 YAS).
. KROMOZOMAL ANOMALILI COCUK DOGURMUS OLMA.

3. DENGELI TRANSLOKASYON TASIYICISI ANNE ve
BABALAR.

4. X'e BAGLI HASTALIK TASIYICISI ANNE ve BABALAR.
5. HEMOGLOBINOPATILER.
(ORNEK: THALASEMIA-AKDENIZ ANEMISI).

6. METABOLIZMA HASTALIKLARI ICIN TASIYICI ANNE ve
BABALAR (ORNEK: FENILKETONURI vb.)

7. ARASTIRMASI YAPILAMAMIS PERINATAL OLUM ve
KONJENITAL ANOMALILI DOGUM HIKAYESI.

8. ULTRASON ILE KONJENITAL ANOMALI SAPTANMASI
HALINDE.

9. DIGER,

I~

4. KORDOSENTEZ: 16. gebelik haftasindan doguma dek uygulan-
abilen bir prenatal tani ve tedavi yontemidir. Rahim i¢indeki bebegin
giibeginden ¢ikip. plasentaya uzanan ve iginde bebek kanmmnin bulundugu
kordondan kan Grnegi alinmasidir. Bu islemde ultrason goriintiilemesi altin-
da yapilir. Ultrason ile plasentanin yerlegim yeri ve kordonun plasentaya
girdigi yer tespit edilir. Cilt antiseptik soliisyon ile temizlenir, cilde lokal
anestezik infiltre edilir. Plasentanin yerlesim yerine gire gerekli uzunluk ve
¢apta igne ile kordonun plasentaya girdigi yerden kordon igine girilerek kan
drnegi alinir.

Bu iglemde poliklinik sartlaninda, hasta hastaneye yatirilmadan uygu-
lanabilir. Ancak difer prenatal tani ve tedavi prosediirlerinde deneyimli bir
ekip tarafindan yapilmalidir. Annenin sedatize edilmesi, profilaktik antibi-
otik ve erken dogumu dnleyecek ilaglarin verilmesi sart degildir. Alinan kan
drneginin ¢ocuga ait olup olmadigi ézel boyama testleri ile kontrol edilir.
Kordosentezin anneye zararli etkisi yoktur. Bu iglem sonrasi ¢ocugun
kaybedilmesi riski % 1'dir.
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Kordosentez gercktiren durumlar asagida gosterilmistir:
1. KAN UYUSMAZLIGL
. RAHIM iCi GELISME GERILIGI.
. KONJENITAL FETAL ANOMALI VARLIGI.
 FETAL TROMBOSITOPENI YARATACAK SEBEPLER.
. KONJENITAL INFEKSTYON SUPHESI:
A) TOXOPLASMOZIS,
B) SITOMEGALOVIRUS INFEKSIYONU,
C) RUBELLA (KIZAMIKCIK).
D) HUMAN PARVO VIRUS,
E) SU CICEGI.
6. KVB VE/VEYA AMNIOSENTEZ ILE KROMOZOM ANALIZI
iCIN GECIKMi$ BASVURULAR (>20 GEBELIK HAFTASI).
. DOGUMSAL KAN HASTALIKLARI
. IMMUN YETMEZLIK SENDROMLARI.
9. DIGER.
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5. RAHIM ICI KAN VERILMESI. Annenin kan grubunun negatif,
baba kan grubunun pozitif oldugu durumlarda kan uyusmazh (Rh uygun-
suzlugu) soz konusudur. Cocuk kan grubunun pozitif oldugu dogumlar,
diisiikler, yanhs kan transfiizyonlari veya kiirtajlar sonrasi anneye Anti-D
gamaglobiilin yapilmas: gerekir. Bu sekilde sonraki gebeliklerde pozitif kan
grubuna sahip ¢cocugun uyusmazhktan etkilenmesi engellenebilir.

Ulkemizde ¢esitli nedenlerde (Ev dogumlart vb.) halen Rh uyusmaz-
Lig1 igin gerekli Anti-D gamaglobiilin profilaksisi yeterli diizeyde ve yaygin
olarak uygulanamamaktadir. Dolayisi ile engellenmesi miimkiin olan
immiinize Rh hastalifi iilkemiz igin sorun teskil etmektedir. Immiinize Rh
hastalifinda fetus eritrositlerine karsi, anne bagigiklik sisteminin olugtur-
dugu antikorlar plasenta yolu ile bebege ulagmaktadir. Bu antikorlar rahim
icinde bebekte kansizlikla seyreden ve olime kadar varabilen bir klinik
tablo olusturur.
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immiinize Rh hastahif takip ve tedavisinde bugiine dek pek ¢ok yon-
tem denenmis ise de, bugiin i¢in en gegerli yontem ultrason, amniosentez ve
kordosentez ile hastanin takibi, gerektiginde anne rahminde ¢ocuga kan ver-
ilmesidir.

Bu islem kordosentez uygulamasi bashi altinda anlatilan teknik ile
kordon damarlanndan ¢ocu@a gebelik haftas: ve kan degerleri ile hesaplanan
miktarda kamn [O Rh (-) ya da anne kan grubundan) verilmesi ile olur. Bu
islem 1 ile 3 hafta aralar ile uygulamr. Kan verme araliklar, ultrason bulgu-
lari, amniosentez ve diger takip yontemleri kullamlarak kararlagtinlir.
Cocuk akcigerleri geligimini tamamladiktan sonra bebek dogurtulur.

Bu tedavi hasta klinige yatinimadan polikilinik sartlarinda yapilir.
Her bir iglem igin ¢ocufun kaybedilmesi riski yaklagtk % 1 olarak kabul
edilir. Bu islemin prenatal tam yontemleri konusunda deneyimli ekip
tarafindan belli disiplin i¢erisinde uygulanmas: sarttir.
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