Cocugun cinsiyeti otomatik
olarak analiz ediliyor mu?

Hayir, sizin tercihinize bagli bir Analiz oldugu icin,
sizin ddemeniz gereken bir testtir.

Bu secenegi tercih etmeniz durumunda, Genetik
Teshis Yasasi gereklilikleri uyarinca hamileligin 14.
haftasindan sonra sonuc size bildirilecektir.

NIPT ne zaman saglik sigortasi
kapsamina girer?

NIPT genel olarak onleyici bir inceleme kapsamina
girmedigindenyanlizca diger muayenelerden
dikkat cekici sonuclar belirtilirse veya sizin kisisel
durumunuzu doktorunuzla danistiktan sonra

NIPT kullanarak bir risk degerlendirmesi uygun
goruyorsa, yasal ve 0zel sigorta tarafindan odenir.

Trizomili bir cocukla aile
hayati nasildir?

Cesitli faktorlere bagli oldugu icin genel bir cevap
vermek mumkin degildir. Bir yandan trizominin turd
ve ciddiyeti, diger yandan ailenin destegi ve herkesin
etkilesimi rol oynar. Erken midahale merkezleri,
danisma merkezleri ve ebeveyn dernekleri de size
yardimci olabilir ayni zamanda tavsiye alabilirsiniz.

Daha fazla bilgi

Bu bilgilendirme brosuru NIPT hakkindaki tum
sorulariniza cevap veremez. Sadece doktorunuz veya
bir danisma merkezi tarafindan verilen tavsiyeleri
desteklemek amaciyla hazirlanmistir. Genetik
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Hamile kadinlar igin bilgiler

NIPT

Trizomi 13, 18 ve 21
icin invazif olmayan
dogum oncesi testi

Istenildigi takdirde fetlisin
cinsiyeti belirlenebilir.

LABOR

HEIDRICH

& KOLLEGEN

Sevgili okuyucu,

Bu brosurle size trizomi 13, 18 ve 21

icin invazif olmayan dogum oncesi

testi (NIPT) hakkinda en énemli bilgileri
sunuyoruz. NIPT - 1 Temmuz 2022
tarihinden itibaren bir saglik sigortasi
yardimi olarak kabul edilmektedir -
dogmamis cocugunuzun trizomi 13, 18 ve
21 kromozom bozukluklarina sahip olma
riskini son derece glvenilir bir sekilde
belirlemenizi saglar. Bu genetik
degisiklikler cocugun fiziksel ve
zihinsel gelisimini farkli derecelerde
etkiler. Trizomi 21, yani Down sendromu
bunlardan en cok bilinenidir.

Bu tlUr bir kromozomal bozukluk riskini
artiran faktorlerden biri de hamile
kadinin yasidir. Ornegin, 20 yasindaki
hamile kadinlarda 1100 vakadan 1,

35 yasindan itibaren 300 vakadan 1'i
ve 40 yasindaki hamile kadinlarda

68 gebelikten 1 etkilenmektedir.

Doktorunuzla birlikteo NIPT ile kan
testinin bir secenek olup olmadigini
tartisabilir ve karar verebilirsiniz.

Genetik Teshis Yasasinin uzgulamalarina
gore, NIPT hakkinda son karar verilmeden
once, doktorunuzla yada laboratuvarimizla
danismaniz gereklidir.

Hamilelik danisma merkezlerinden
psikososyal danismanlik alma hakkiniz
da vardir. Orda dikkat ¢ekici sonugla
basa ¢ikma konusunda da destek
alacaksiniz.Bu durum mutlaka gebeligin
sonlandirnlmasiyla sonuclanmak zorunda
degildir, ancak trizomili bir cocuga
hazirlanmak i¢in bir neden de olabilir.



Trizonomiler nedir?

Trizomi durumunda, genetik bilginin yer aldigi
belirli kromozomlar cocugun hiicrelerinde iki
yerine U¢lu sekilde bulunur ve bu da ¢ocugun
gelisimini daha anne karnindayken etkiler.
Trizomi riski hamile kadinin yasi ile birlikte artar.

Patau sendromu olarak da bilinen Trizonomi 13,
10.000 gebelikte 1-10 sikilikla goralar. Bunun
sonucu kalp ve beyin malformasyonlari, dudak
damak yarigi yada zihinsel engelilik olabilir.
Cocuklarin cogu anne karninda olur, bebeklerin
ylzde 10‘'undan azi 1 yasina kadar yasamaktadir.

Edwards sendromu olarak bilinen trizomi 18
vakasinda siklik 10.000 gebelikte 2-41dir.

Bu teshise sahip olan ¢ocuklarda ultrasonda
bas, viicut ve i¢ organlarda fark edilebilir sekilde
bozukluklar ve zihinsel bir engelilik olabilir.

Bu malformasyonlar genellikle

anne karninda veya dogumdan hemen

sonra olume yol acar. Hafif engelli bireylerin
yalnizca yaklasik yuzde 10°u bes yasina kadar
yasayabilmektedir.

Down sendromu olarak da bilinen

Trizomi 21 en yaygin olanidir ve 10.000
gebelikte 163'e varan siklikta goralur.

Fiziksel semptomlar arasinda dogustan kalp
hastaligl, gastrointestinal sistem gelisim
bozukluklari, endokrin bozukluklari, iskelet
sistemi hastaliklarr ve gorme ve isitme
bozukluklari yer alabilir. Motor ve dil gelisimi
gecikebilir. Ozellikle Trizomi 21'in genis bir
belirti yelpazesi vardir. Bazi insanlar ciddi

fiziksel ve zihinsel sinirlamalara sahip olabilirken,

digerleri neredeyse normal, kendi kararlarini
verdikleri bir yasam surdurebilirler.
Beklenen yasam suresi 60 yila ulasabilir.

NIPT nasil calisir?

Hamileligin yaklasik 10. haftasindan itibaren
annenin kani, dogmamis cocugun genetik
materyalini laboratuvarda incelenebilecek kadar
icerir. NIPT icin sadece bir kan ornegi gereklidir, bu
da disuk riskini artirmaz. Bireysel kromozomlarin
spesifik DNA dizilerinin analiz edilmesiyle ek

DNA kopyalari ve dolayisiyla trizomi yuksek
glvenilirlikle tespit edilebilir. NIPT, dogmamis
gocugun baska herhangi bir hastaliga sahip olup
olmadigini belirleyemez.

Kromozomal bozukluk Trizomi 13

Taninma orani >99 %
Yanlis pozitif orani 01%

NIPT uygulamasi ne
kadar giivenlidir?

Laboratuvarimizda Revvitylreticisinin Vanadis®
yontemini kullaniyoruz. En iyilerden biri olarak
kabul edilir (calisma: Conotte. 2 non-invaziv
prenatal test yonteminin karsilastiriimasi.

Am ] Ostet Gynecol, 2022). Tum trizomi 13 ve

21 vakalar dogru sekilde taninmistir. Trizomi

18 igin 15 vakanin 14'ne dogru tani konuldu.
(Asagidaki tabloya bakiniz)

Test, risk degerlendirmesi iceren bir tarama
testidir. Trizomili bir cocuk sahibi olmanin risk
degerlendirmesini verir. Bu nedenle, testin
anormal ¢tkmasi durumunda tani koymak

icin invazif teshis denilen yontemler uygulanir.
Bu, koryonik villus orneklemesi veya
amniyosentez olabilir ve riski kesin olarak
dogrulayabilir veya ortadan kaldirabilir.

Nadir durumlarda hicbir test sonucu elde
edilemeyebilir. Bunun nedeni ornekte cok

az cocuk DNA'sI bulunmasi olabilir. Diger
etkileyici faktorler incelemeyi aksatabilir ve
yanlis sonuclara yol agabilir. Ancak bu durum
nadirdir. Ornegin heparin (kan pihtilasmasini
dnleyici) tedavisi gecmiste bir nakil veya

kok hicre tedavisi, coklu dogumlar, kaybolan
ikiz (ikizlerden birinin anne karninda 6lmesi)
veya siddetli obezite.

Trizomi 18 Trizomi 21

>93 % >99 %
0,2 % 0,04 %

Trizomi 13, 18 ve 21 igin
NIPT‘nin sinirlari nelerdir?

Tarama yalnizca yukarida belirtilen ve dogum oncesi
kromozomal degisikliklerin yalnizca bir kismini
olusturan degisiklikler icin gerceklestirilir.

Bu, diizenli tarama muayenelerinin veya dogmamis
gocugun ultrasonu kullanilarak ayrintili bir teshisin
yerini almaz.

Sonuclari nasil ve
ne zaman alacaksiniz?

Sonuclar bir hafta icinde doktorunuza gonderilecektir.
Sonuc hakkinda sizi bilgilendirmeye sadece onlar
yetkilidir. Burada sadece kismi sonuclar elde etmek
de mimkinddr - 6rnegin sadece 13 ve 18 numarall
trizomiler igin, ancak Down sendromu icin degil.

Yasal olarak cinsiyet ancak 14+0 haftalik gebelikten
sonra bildirilebilir.

NIPT gerceklestirmek icin on kosul

Genetik Tani Yasasina gore, genetik testler yapilmadan
once nitelikli bir doktor tarafindan uygun danismanlik
ve bilgilendirme saglanmalidir. Hamile kadinin
muayeneye yazili ve imzali olarak izin vermelidir.




