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Cocuk Hematoloji Bilim Dali, Adana

Genetik hastaliklar iginde Snemli bir yer tutan hemoglobinopatiler, Cukurova Bolgesinde bazi yorelerde % 8-10'1ara
varan oranlarda goriilmektedir. Otozomal resesif gecisli bu hastaligin kusaklar boyu devam etmesi ailelere ve toplu-
ma maddi ve manevi yiik olmaktadir. 1992 yil1 Mayis ayindan baglayarak heterozigot Thalassemi veya Sickle Cell
hastalig1 oldugu saptanan 36 gebede diagnostik amagh Koryon Vilus Biopsisi yapildi. Olgularin tiimiinde yeterli kor-
yon dokusu aspire edilerek alinan materyel Biokimya Anabilim Dali'na bagli Molekiiler Biyoloji Laboratuarinda ana-
lizi edildi. 4 olgu hasta, 30 olgu saglam/tasiyici olarak bildirildi. 2 olguda mutasyon saptanamad:. Olgular analiz son-
uglari ile tartisildi.

170 GEBEDE ACIK NORAL TUP DEFEKTI TARAMASINDA MSAFP SONUCLARI 7
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Agik noral tiib defekti insidans1 % 0.1 oraninda bildirilmekle beraber wksal ve cografi farkliliklar gostermektedir.
Maternal yas faktorii, onceki gebelik Sykdiileri, devam eden gebelikte bilyiime geriligi gibi nedenlerle riskli kabul edi-
len 170 gebede gebeligin 15-20. haftalan arasinda maternal serumda Alfafetoprotein Enzim immiin Assay yéntemi
ile ¢aligilip sonuglar AFP-SMS bilgisayar risk programi ile degerlendirildi. 12 olguda AFP degerleri esik deger kabul
edilen 2.5 MOM degerinin iizerinde bulundu (% 7). Olgularin 5'inde amnion sivisinda Alfafetoprotein ve Asetilkoli-
nesteraz arastirildi. Tiim olgularda Asetilkolinesteraz (-) bulundu, amniotik sivi Alfafe-toprotein deZerleri normaldi.
Maternal serum Alfafetoprotein degerleri yiiksek olan gebeler gebelik sonuglari yoniinden arastirildi.

.. . . .. .. 76
YUKSEK RISKLI 170 GEBEDE DOWN SENDROMU TARAMASINDA UCLU TEST SONUCLARI
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Down sendromu; miadinda, canlt dogan ¢ocuklarda 600-800 dogumda 1 gtriilme oraniyla en sik rastlanan trisomidir.
Riskli gebelik olarak kabul edilen 170 olguda tarama amaciyla gebeligin 15-20. haftalar arasinda anne serumunda
Alfafetoprotein, Human Koryonik Gonadotropin ve Ankonjuge-Estriol bakilarak Down sendromu yoniinden arastiril-
d1. Testler Enzim immiin Assay ve Radio Immiin Assay yontemleri ile ¢aligildi. Test sonuglart AFP-SMS isimii bilgi-
sayar risk programu ile degerlendirildi. 8 olguda Down Sendromu risk 1/270'in tizerindeydi (% 4.7). Taramada riskli
bulunan hastalar gebelik sonuglar1 yoniinden degerlendirildi.
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