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Sevgili Anne ve Baba Adayi;

Son yillarda ultrasonografi ve tip alanindaki gelismeler sayesinde Down Sendromu’nun anne karninda tanisi
mimkiin olmaktadir. Down sendromu, normalde insanda 46 olan kromozom sayisinin, fazladan 1 tane 21
numaral kromozom eklenmesi sonucu 47’ye yikselmesi ile karakterize, dogan bebekte degisik diizeylerde zeka
geriligi ile seyreden, bunun yaninda kalp, mide barsak sistemi, liriner sistem, santral sinir sisteminde de degisik
oranlarda anormallige sebep olan bir hastaliktir. Ailesinde Down Sendromu olan, 35 yas Ustl annelerde bu
hastaligin ortaya ¢ikma riski artmakla birlikte, Down sendromlu bebekler ¢ogunlukla geng yasta ve ailesinde
herhangi bir genetik hastaligi olmayan annelerden dogmaktadir. Bu nedenle, annenin higbir risk faktéri olmasa
bile, hastaligin taranmasi amaciyla bazi testler uygulanmaktadir. Bu testlerin bir kismi non-invaziv diye tabir
ettigimiz, 11-14. gebelik haftalarinda yapilan anne kaninda bakilan PAPP-A ve Free-Beta HCG hormonlari ve
bebegin ultrasonla ense deri saydamligi 6lgim arastirilmasidir. Bu testin tek basina Down Sendromunu tespit
olasiligl %75-82 civarindadir.

Bu testin yani sira, 11-14 hafta muayenesi zamani kagirildiginda ya da yaptirimadiginda, 16-20.gebelik
haftalarinda anne kaninda AFP, HCG, Estriol bakilmasi esasina dayanan 3’li tarama testi uygulanmaktadir. Bu
testin tek basina Down Sendromunu tespit olasilig1 %64’tlr.

Bu testler ile ayrica daha az gérilen diger bir karyotip anomalisi olan Trizomi 18’de taranabilmektedir.

Bu testlerin hepsi tarama testleridir ve mevcut gebelikte olasi riski matematiksel olarak hesaplar. Yani riskin ne
oldugunu belirler. Bebegin kromozomunun normal olup olmadiginin belirlenmesi ise ancak fetal hiicrelerden
yapilan genetik inceleme ile saptanabilir. Bu amacla; 11-14.haftada CVS (koryon villus 6rneklemesi), 15-20.
haftada ise amniyosentez ve daha sonraki haftalar icin kordosentez islemi yapilmaktadir. Ancak bu yontemlerin
yluzde 1’den az da olsa diusige neden olma ihtimali mevcuttur. Ayrica “cell free DNA” denilen ve anne
kanindan fetal hiicre tespiti ile yalniz annenin koldan kani alinarak yapilan yeni bir yéntemde kullanima
girmistir. Sosyal gtivenlik kurumu tarafindan henliz 6deme kapsaminda olmayan bu son teknoloji yontem ile de
disik tehlikesi olmadan fetal genetik inceleme yapilabilmektedir.

Down sendromu adli genetik hastaligin gebelik sirasinda taninabilecegini ve bunun i¢in mevcut testleri yaptirma
sansim oldugunu, ancak bu tarama testlerinin yine de bazi Down sendromlu bebekleri taniyamayacagini
anladim.

Yaptiracagim testlerin riskli ¢ctkmasi durumunda, kesin sonug icin baska testlerin yapilmasi gerektigini ve bu
testler sirasinda dustik olasilikla da olsa bebegimin diisebilecegini veya erken dogabilecegini anladim.

Cok disiik olasilikla da olsa, bu testlerin islemden veya laboratuar ortamdan kaynaklanabilecek,
ongorilemeyen sorunlar nedeniyle sonug vermeyebilecegini anladim.

Bana onerilen bu prenatal tarama testinin yapilmasini kesin olarak kromozom anomalilerini saptayamayacagini
da bilerek; [ ] kabul ediyorum

[ ] etmiyorum.
Tarih: _/ / Saat: Doktor Adi Soyadi
Gebe Adi Soyadi

Esi Adi Soyadi

“Kalite Yonetim Sistemi” Klasoriinde bulunan belge glincel ve kontrolli olup, baski alinmis KONTROLSUZ belgedir.

ELEKTRONIK NUSHA. BASILMIS HALi KONTROLSUZ KOPYADIR.




