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OZET

Erdogdu M. (2024) Fetal Ultrasonografide Anomali Saptanan Gebeliklerde Ailelerin
Invaziv Tan1 ve Sonuclarma Yaklagmlar. Istanbul Universitesi Saglik Bilimleri
Enstitiisii, Tibbi Genetik ABD. Yiiksek Lisans Tezi. Istanbul.

Prenatal tani, embriyo ve fetusta kalitsal gecis gosteren hastaliklann sitogenetik,
molekiiler genetik ve biyokimyasal yontemlerle tanilanmasina, mimkiinse dogum
oncesi tedavisine ve dogum sonras1 gerekli tedbirlerin almmasina, tedavinin
planlanmasma ve gebeligin gerekise yasal silire iginde sonlandirilmasma olanak
saglayan bir siirectir.

Bu ¢alismada, fetal ultrasonogra fide anomali saptanan gebeliklerde ailelerin invazif tani
ve sonuglanna yaklasmlan hazirlanan anket foormlarma verilen cevaplann istatistiksel
olarak degerlendirilmesi ile arastirildi.

Fetal ultrasonografide anomali saptanmasi nedeni ile invazif genetik tani testlerinin
onerildigi 308 aileden 217’si (%70,5) bu testleri yaptirmayi1 kabul ederken, 911 (%29,5)
yaptirmay1 kabul etmedi. Invazif prenatal tan1 testlerini kabul etmeyenlerin nedenleri
incelendiginde 1. smada %73 oran ile gebeliklerine her kosulda devam kamarinda
olmalan yer almaktadir. Ailelerin bu invazif testler i¢in kararlan sosyo-demografik
verilerle kamilastinldiginda ekonomik durumun esit ve yiiksek olmasi ile gebelik
haftasinm kiiciik olmas1 istatistiksel olarak anlamli bulundu. Yapilan invazif islemlerin
sonucuna gore ve/veya perinatal olumsuz prognoz nedeniyle temminasyon segenegi
sunulan 130 ailelenin %82,3’0 (n=107) kabul ederken, %17,7’si (n=23) gebeligine
devam kamn almistir. Ailelerin terminasyon segenegini kabul etme durumlan sosyo-
demografik verilerle kailastinldiginda istatistiksel olarak anlamli bir fark
saptanmamistir. (p>0,05) Gebelige devam karan almada en etkili faktor ‘bebegi
aldimanm gilinah oldugu (inang)’ diisiincesi iken, sonlandima kaman almada
‘Doktor/ebe/hemsirelerden alman bilgiler’ olmus tur.

Sonug olarak, ailelerin invazifiglem kamanni almalarinda ekonomik nedenler ve gebelik
haftasinm iliskili oldugu gorildii. Terminasyon segenegi Onerilenlerde ise bu kaman
almada ‘Doktor/ebe/hemsirelerden aliman bilgiler’ etkili bulunurken dogum karan
alanlarda ise en etkili faktoriin ‘bebegi aldirmanm giinah oldugu (inang)’ diisiincesi yer

aldi.

Anahtar Kelimeler : fetal anomali, genetik danigma, invazif prenatal tan1 testi, gebeligin
terminasyonu, ailenin kararn

Bu calsma, Istanbul Universitesi Bilimsel Arastirma Projeleri Birimi tarafindan
desteklenmistir. Proje No: TY L-2023-39547



ABSTRACT

Erdogdu, M. (2024). Families' Approaches to Invasive Diagnosis and Results in
Pregnancies with Anomalies Detected in Fetal Ultrasonography. Istanbul University
Institute of Graduate Studies in Health Sciences, Genetic. Master of Degree Thesis.
Is tanbul.

Prenatal diagnosis is a process that allows the diagnosis of hereditary diseases in the
embryo and fetus by cytogenetic, molecular genetic and biochemical methods, if
possible, prenatal treatment and taking the necessary precautions after birth, planning
the treatmentand terminating the pregnancy within the legal period if necessary.

In this study, the approaches of families to invasive diagnosis and results in pregnancies
with anomalies detected on fetal ultrasonography were investigated by statistically
evaluating the answers given to the prepared questionnaire forms.

Out of 308 families who were recommended invasive genetic diagnostic tests due to
anomalies detected on fetal ultrasonography, 217 (70.5%) accepted to have these tests,
while 91 (29.5%) did not accept to have them. When the reasons for not accepting
invasive prenatal diagnostic tests are examined, the first is the decision to continue their
pregnancy underany circumstances with a rate of 73%. W hen the families' decisions for
these invasive tests ar compared with socio-demographic data, equal and high
economic status and low gestational age were found to be statistically significant. Of the
130 families who were offered the option of termination due to the results of the
invasive procedures and/or negative perinatal prognosis, 82.3% (n=107) accepted, while
17.7% (n=23) decided to continue their pregnancy. W hen the families' acceptance of the
termination option was compared with socio-demographic data, no statistically
significant diffe rence was found. (p>0.05) W hile the mosteffective factor in deciding to
continue the pregnancy was the thought that 'aborting the baby is a sin (belief), in
deciding to terminate, it was 'information received from doctors/midwives/nurses'.

As a result, it was seen that economic reasons and gestational age were related in the
families' decision to have an invasive procedure. In those who were offered the
temination option, the ‘information received from doctors/midwives/numses’ was found
to be effective in making this decision, while in those who decided to give birth, the
mosteffective factor was the idea that ‘aborting the baby is a sin (belief)’.

Keywords: fetal anomaly, genetic counseling, invasive prenatal diagnostic testing,
pregnancy termination, family decision

The present work was supported by the Research Fund of Istanbul University. Project
No. TY L-2023-39547



1. GIRIS VE AMAC

Prenatal tanmin amaci, fetusta genetik veya non-genetik faktorlerin neden
oldugu saglik somnlarmm en etken, hizli ve dogm olamk tanimlanmasini
saglamaktadir. Her gebelikte hethangi bir faktore bagli olmaksizin kromozom anomalili
cocuk sahibi olma niski 1:400°diir. Ancak, ileri anne yasi, tarama testlerinde risk artis1,
fetal ultrasonografide (USG) anomali saptanmasi gibi bazi durumlarda bu risk toplum
riskinin lizerine ¢ikmaktadir. Bu gebelikler “riskli gebelik” olarak adlandirilmaktadir.
(1,2,3)

Genetik hastaliklarin giitimiizde etkin ve kalici bir tedavisinin olmamasi,
zihinsel yetersizlik, mindr ve major anomalilere yol agmas1 nedeniyle gebelik siirecinde
fetusun kromozom anomalisi tagtyrp tagmadiginm belirlenmesi amaciyla 1970’lerden
itibaren ¢alismalar yapilmaktadir (2,3). Prenatal siiregteki testler, tarama ve tani testleri
olmak lizere iki grupta degerlendirilir. Prenatal tarama testleri belirli bir genetik
bozukluk i¢in fetal risk degerlendimesi amaciyla, tani testleri ise miimkiin oldugunca
kesin tant amaciyla uygulanir (4). Kromozom anomalilerinin tanisma yonelik
laboratuvar testlerinin kullanilmas1 1960’11 yillarda baglamig, 1970’lerde amniyosentez,
1980’lerde koryonik villus biopsisi ve 1990’lardan itibaren fetal kan Omeklemesi
uygulanmaya baglamistir. Ulkemizde 1989 yilinda genetik hastaliklarm prenatal tani
calismalan tim invazif girisimlerin uygulanmasi ile baslayarak yillar iginde tan1 testleri

kromozom analizlerinden tiim ekzom dizileme cahsmalanna kadar genisletilmistir.
3.,4).

Test dncesi genetik daniymanlik, kromozom anomalileri ve tek gen hastaliklar
icin risklerin ve seceneklerin tartig1ldigi bir karar verme stirecidir (6). Prenatal tarama ve
tani testlerinin farkindaligi ve kullanimi ilkeler arasmda sosyo-ekonomik, kiiltiirel,

egitim diizeyi ve inangsal 6zelliklere baglh olarak degisiklik gostermektedir (7).

Bu tez c¢alismas1 kapsaminda, fetal ultrasonografide anomali saptanan
gebeliklerde ailelerin invazif tani ve sonuglarina yaklasimlarn iilkemiz bazinda ve
prenatal tanmnm ilk basladigi yillar ile simdiki zaman arasmdaki farkliliklar

degerlendirilmesiamaglanmis tir.



2. GENEL BILGILER

2.1. Genetik Hastaliklar

Nisan 2003'te tamamlanan Insan Genom Projesi insan genom dizilimi ile ilgili
elde edilen bilgiler genetik kalitimin ilk biitiinsel goriiniimii hakkinda bilgi edinmemizi
sagladi. Nomal bir insanda 46 kromozom (22 ¢ift otozomal kromozom ve 2 cinsiyet
kromozomu), bulundugu ve yaklasik 100.000 gen i¢erdigi bilgisi bu proje ile tamamen
degisti. Bugiin, yaklasik 3 milyar baz ¢ift boyutundaki DNA nin yaklagik 20.500
protein kodlayan gen ve banndirdigi bilgisine ulasimis bulunmaktayiz. Kodlama
bolgeleri genomun %5'inden azmi olusturur (kalan tim DNA'nin islevi net degildir) ve

baz1 kromozomlar digerlerine gére daha yiiksek yapisal gen yogunluguna sahiptir. [1,2]

Genetik hastalik, bir bireyin genetik yapisindaki bir anomalinin neden oldugu
hastaliktir. Genetik anomali, tek bir genin DNA'sindaki tek bir bazdaki degisim, bir
kromozomun tamammin veya kromozom setinin eklenmesini/eksilmesini, bir
kromozomun ya da segmentinin eksilmesini/eklenmesini de igeren biiylik bir
kromozomal anomallige kadar, kiicliikten biiyiige kadar degisebilir. Bazi insanlar
genetik bozukluklan ebeveynlerinden miras alirken, dnceden var olan bir gen veya gen
grubundaki edinilmis degisiklikler veya mutasyonlar baska genetik hastaliklara neden
olabilir. Genetik mutasyonlar rastgele veya bazi c¢evresel etkenlere bagl olarak (
kimyasal ajan, radyasyon, ultraviyole ismnlarma mamz kalmak ve sigara igmek)

olusmaktadir. [3]

Genetik hastaliklarin ¢ogu, bir gendeki mutasyonun dogrudan sonucudur.
Ancak Oniimiizdeki en zor sorunlardan biri, her bir gendeki degis imin tek bir hastalikla
iliskilendirilmedigi ve daha kamasik mekanizmalann hastalik olusumunda rol
oynadigidir. Bu durumlarda, bir gendeki degisimin, bir kisinin hastaliga yakalanip
yakalanmayacagmi sdyleme giicli yoktur. Hastaligin ortaya ¢ikmasi i¢cin birden fazla
mutasyonun gerekli olmas1 veya bir dizi genin her birinin, kisinin hastaliga yatkinligma
katkis1 bulunabilir. Genler aym1 zamanda kisinin ¢evresel faktorlere nasil tepki

verecegini de belirleyebilir.

Genetik hastaliklar gebelikte, dogumda ya da dogumdan sonrma bulgu
verebilmektedir. Genetik hastaliklaa dogru  tan1i  konulabilmesi,  risklerin



belirlenebilmesi, tedavi ve izleminin gergeklestirilebilmesinde “genetik danigmanlik”

onemli bir rol oynamaktadir.

2.2. Genetik Danisma

Saglik hizmetlerinin igerigi hizla degisirken tibbmn genetik yonii de giderek daha
fazla onem kazanmaktadir. Genetik ve kalitsal hastaliklar toplum sagligin1 dogrudan
etkileyen, Ozelliklerine gore dogumla birlikte veya yasamm herhangi bir evresinde

karsimiza ¢ikabilen, morbidite ve mortalitesi yiiksek hastalik grubudur. [4,5]

‘Genetik danigmanlik’ terimine dair tip alaninda galisan pek ¢ok kisinin bir fikri
olsa da, diger profesyonellerin, hasta ve ailenin bu terim hakkinda kafas1 kansiktir.
Yapilan arastimmalar genetik danigsmanlik siirecinin gercekte neyi gerektirdigine dair
cesitli fikirler oldugunu gos termektedir. B ir kis im, sosyal alandaki danigmanlik siirecine
benzer destekleyici, psikoterapdtik bir rol olarak dngoriitken bir kismi 6ncelikle kalitsal
hastaliklarda 6zel tanmi testleri ile ilgili oldugunu, digerleri ise bu riskin tahmin
ylriitmeyi de iceren kammasik bir matematiksel slire¢ oldugunu savunmaktadir. Bu
gorigler onemli Olgiide dogruluk payr igcemmektedir; ancak genetik danismanlik
siirecinin gergekte neleri icerdigini tam olarak tanimlamamaktadir. Belki de en gergekei
tanimlama, Fuhmann-Vogol tarafindan yapilmsstir. “"Genetik danisma, gercekte
etkisi yillarca stirebilen ¢ok onemli bir hekimlik/saglik hizmetidir. Danismadan ¢ikan
somut sonuglar kisi veya ¢iftin tiim yagsam planlarimi kokten degistirebilir. Bireyin

kisiliginde uyum kaybina neden olabildigi gibi aile iliskilerini de sarsabilir.”
Genetik danismanlik uygulamalar;

e Hastanin veya ailenin, sorularni ve endiselerini dinlemek, uygun empati

ile bir iligki kumalk,

e Hasta ve ailesinden bilgi toplanmasi (6nemli klinik bilgilerin kontrol
edilmesi, belgelenmesi, bu siire¢ tek bir konsiiltasyon siirecinde veya

aylarsiiren birsiire¢ halinde gergeklesebilir).
e Kalittm modelini belirleme ve kalittm modeline bagl riskleri tahmin etme,

e Danigmanlik verilen kigilerle iletisim kumak, sorulanni gergekler 1g18inda

yanitlamaya ¢aligmak,



e Hasta ve ailesine, durumlanni anlamalan ve uyum saglamalan igin destek

saglamak,

e Mevcut secenekler ve daha ileri dnlemler hakkinda, teshisin takibi (eger
net degilse), durumun tibbi yonlerinin yonetimi ve iireme ile ilgili sorular

hakkinda bilgi saglamak,

e Kanrann almmasi ve almmis kamrann uygulanmasi igin destek

saglamak [6]

Ulusal Genetik Danigmanlar Demegi (NSGC), genetik danismanligi, 'insanlann
hastaliga genetik katkilarin tibbi, psikolojik ve ailevi sonuglarnni anlamalarna ve

bunlara uyum saglamalarna yardimci olma siireci’ olarak tanimlamis tir.
Busiirec asagidaki maddelerden olusmaktadir.

e Hastaligin ortaya ¢ikma veya tekrarlama olasiligmi degerendirmek i¢in

aile ve tibbi ge¢mislerin yorumlanmast,
o Kaltim, test, yonetim, 6nleme, kaynaklar ve aragtirma hakkinda egitim,
e Bilinglise¢imleri ve risk veya duruma uyumu tesvik etmek [7]

Genetik daniyma, hasta veya tasityict kisi ailelerine hastaligm olusum
mekanizmas1, prognozu, tekrarlama riskleri var ise tedavisi gibi bilgilerin verilmesinin
yanisira secilecek laboratuvar testleri ile prenatal tan1 ve preimplantasyon genetik tani
secenekleri konusunda yol gdsteren bir iletisim ve bilgilendirme siirecidir. Bu siireg
sonunda, genetik danigma ihtiyact duyan kigsinin kendisince en uygun kaman vermesi
amag¢lanmaktadir. [4,5,6] Genetik danismanlik; genetik uzmani hekimler, diger
uzmanlik alanlanndan hekimler veya bu konuda egitim almis kisiler tarafindan

verilmekte olup uygun bir yer ve yeterli zaman gerektirmektedir. [5]

Genetik Damismanhgin Tarihcesi ve Gelisimi

Insan genetigi alanindaki arastirmalar yirminci yiizyilin ilk yarisinda gelismeye
baglamistir; ancak o donemdeki Ojeni algis1 nedeniyle bir siire itibarni yitirmistir.
Amerika’da ilk genetik danisma klinikleri Ikinci Diinya Savasi’na kadar agilmamistir.
Biresik Krallik’ta Hospital for Sick Children, 1946°da bu tiir ilk klinigi gelistimistir.
Ardindan 1955’te Kuzey Amerika’da birden fazla metkez agilmis ve istikrarli bir
gelisme olmus tur.



Genetik danigmanlik terimi, molekiiler veya sitogenetik testlerin mevcut
olmasmdan ¢ok Once ortaya atilmisti; o donemde, bir kiginin tibbi ve aile ge¢misi,
hastaligin ortaya ¢cikma (veya tekrarlama) olas1igin1 degerlendimenin biiyiik dlciide tek
yoluydu; genetik danigmanlik agirlikli olarak var olan durumun kalitimi hakkinda
verilen bilgiden olusuyordu. ilk genetik danismanlik kliniklerinin ¢ogu tip disndaki
bilim adamlan tarafindan yonetilmekteydi. Genetik hastaliklarla ilgili bilginin artmas1
ve tibbi genetigin ayn bir uzmanlik alani olarak ortaya ¢ikmasiyla, genetik danigmanlik
asamali olarak klinik genetigin temel bilesenlerinden biri olmustur. Genetik hastali1
daha 1yi teshis etmeye veya gelecekteki nskleri tahmin etmeye yonelik testlerin
(*tahmin edici test') ortaya ¢ikmasi ve testlerin mevcut oldugu durumlann sayismm
hizla artmasiyla birlikte, bilingli se¢imi tesvik etmek igin test Oncesi genetik
danigmanlik 6nerildi. Bu, ilgili kisinin testin kendisi ve daha genis aile i¢in olas1 tibbi ve
psikososyal sonuglanni diisiinmesi i¢cin bir firsattt. Destek amaciyla ve uyumu
kolaylastiimak i¢in test sonmsi genetik danigmanlik sunulmaktadir.1970’lerde,
Amerika'dan baslayamk, alanda 6zel bir egitime sahip hekim olmayan genetik
danigmanlar giderek daha belirgin hale gelmistir New York, Sarah Lawrence
College'da verilen yiiksek lisans programi, Amerika ve Ingiltere'deki diger merkezler

i¢in model haline gelmistir. [8,6]

‘Genetik danigman’ mesleginin varlig: iilkeler aras1 saglik hizmetlerine bagh
farklilik gostemmektedir. Bazi iilkelerde klinik tibbi genetik¢iden farkli olarak genetik
danigmanlik meslegi yok iken bazi iilkelerde genetik danigmanin rolii ¢ok iyi bir sekilde
olusturulmustur. Genetik danigman ve klinik genetik¢inin yakmn bir igbirligi i¢cinde
caliymasi, faaliyetleri ve sorumluluklan armsmda keskin bir ¢izgi olmamasi ¢ok
onemlidir. Optimal bir genetik daniymanlik hizmeti i¢in tibbi genetik¢ilerin ve genetik
danismanlann dikkatli koordinasyonu ve karsilikli saygis1 ge ekmektedir.

Binlerce geni aym1 anda dizileyebilen yeni nesil dizileme testlerinin kullanima
sunulmasi, sitogenetik, mikrodizin veya Sanger dizilemesinden daha yiiksek diizeyde
hassasiyet sunatken, ¢ok daha fazla bilgi de saglar. Tiim bu test sonuglarinin ve olas1
risklerin ilgili kisiye/aileye anlatilmasi, gerek tedavi gerekse durumun yonetilmesi igcin

yardimc1saglik hizmetlerinin sunulmas1 genetik danigmanligin alanma girmektedir.



2.2.1. Genetik Damisma Onerilmesi Gereken Durumlar

Amerikan Tibbi Genetik Koleji'nin Mesleki Uygulama ve Kilavuzlar Komitesi, genetik

danigmanlk almmasi gereken durumlart dogum Oncesi donem/gebelik donemi,

pediatrik donem ve yetiskinlik donemi olmak iizere smniflandimistir. Dogum oncesi

donemde ve gebelik doneminde genetik danigmanlik alinmas1 gereken durumlar asagida

Ozetlenmis tir.

2.2.1.1. Gebelik Oncesi Déonemde Genetik Damisma Alinmasi1 Gereken Durumlar

Annede kronik sistemik hastalik, siirekli ila¢ kullannmi veya madde
bagimliligi

Kotii obs tetrik oykii

Kaltsal genetik hastalig1 tagiyan anne ve/veya baba adaylan

Otozomal resesif hastaliklaragisindan artmis riski olan etnik koken
Akraba evliligi

Infertilite Sykiisii

Aile Oykiisiinde kalitsal veya genetik hastalik oykiisii/tanis1 konulmamig
norolojik hastalik varligi

Yardimla iirrme teknolojileri ve preimplantasyon genetik tani onerilen

ciftler

Kaygili ebeveyn adaylan

2.2.1.2. Gebelik Doneminde Genetik Damisma Ahinmas1 Gereken Durumlar

[leri anne ve/veya baba yas1

Tarama testlerinde ( 1. ve 2. trimester/matemal kanda serbest fetal
DNA (ffDNA) sk artig1

Bir dnceki gebelikte/cocukta kromozom anomalisi/genetik hastalik
Ebeveynlerde bir kromozom anomalisi/genetik hastalik igin tas1yicilik

Fetal ultrasonografide yapisal minér/major anomaliler ya da fetal
ultrasonografide kromozom anomalileri/genetik bir hastalik i¢in belirteg
olarak kabul edilen bulgulann varig:



e Gebelikte teratojenlere marziyet (ilag, radyasyon, infeksiyon, vb.)

e Ebeveynlerde kaygi

[9,10]

2.2.3.Genetik Damismanin Prensipleri

Genetik danigsmaya bagvuran ailelerin saglikli ¢ocuklara sahip olabilmeleri ve olas1

risklerini 6grenmeleri igin genetik danismanlikta su prensiplere dikkat edilmelidir:
e Dogw tani konulmasi,
e Non-direktif danisma yaklagma,
¢ Biryin korunmas1 ve haklarnin gozetilmesi,
e Gemekleri agik birsekilde iletmek,
o Gizlilik ve giivenilirlik ilkesine uygun hareket etmek,
e Anlasilir bilgi aktarim1 ve egitim saglamak,
e Fslere danismanligin birlikte verilmesi

Bu prensipler, genetik danigsmanlik siirecinin etkili bir sekilde yiiritiilmesini ve

bagvuranlann bilingli kararlar verebilmesinisaglar. [11,12]
2.2.4. Aile Agac1 Cizimi

Genetik danismanligm ilk ve en 6nemli adimi bilgi toplamaktir. Bunun en iyi
yontemi, aile agaci ¢izmektir. Agik ve tutarli sembollerin kullanilmas1 hastaligm kalitim
seklinin belirlenmesinde, genetik test yapilacak bireylerin se¢ilmesi ve dogru bir genetik
danigma verilmesinde ¢ok dnemli bir yere sahiptir. Dogru bir sekilde ¢izilmis aile agaci,
ailedeki genetik bilginin agik ve kalic1 kaydmi saglamaktadir. [6]

Evrensel bir dil kullanmak amac1 ve aile agac1sembollerinin standartlastirilmasi1
ihtiyact ile 1992 yilinda NSGC ’nin, iiyelerine bir anket ¢alismas1 yapmistir. Genis bir
cografi dagilimi temsil eden katilimcilarla yapilan bu anket sonucunda gebelik, spontan
diisiik gibi rutin tibbi bilgilerin kaydedilmesinde kullanilan sembollerin farkliliklar
gostemmekle birlikte benzerliklerin daha ¢ok oldugu, dondér yumurtasi, dondr spemn,
tastyic1 annelik gibi yeni tireme teknolojilerini temsil eden durumlarda ise fikir birligi

olmadig1 gosterilmistir. [13]



2022 yilinda yapilan en son revizyonda, 1995 yilinda ilk kez yaymlanan ve 2008'de
giincellenen 'Standartlagtinlmis Insan Soyagaci Terimleri' adli orijinal yaymdan farkh
olarak yeni aile agac1 terimleri 6nerilmemistir. Bunun yerine, revizyonun odak noktas1
cinsiyet ve cinsiyet kimligi arasindaki aynmi netlestirmek ve cinsiyet ¢esitliligi olan
veya trans bireyler i¢in giivenli ve kapsayici bir uygulama saglamak olmustur. [14]

Ailede genetik bir hastaligin arastinlmasma neden olan etkilenmis ilk kisiye
proband denilmektedir. Aile agacinda ‘ok’ isarti ile gosterilmektedir. En az {i¢ kusak
cizilmelidir ve en eski kusaktan baslanarak romen rakami ile yukandan asagiya dogru
smalanmakta, ayn1 kusaktaki bireyler ise soldan saga dogru numaralandinlmaktadir.
Aile agaci¢izimi el ile yapilabildigi gibi, yaygn olarak kullanilan ¢evrimici programlar
da bulunmaktadir (Progency, Ciyrillic, Mapchart, PED) [15,16]
Aile agacma bilgi kaydetme talimatlan su sekildedir:

1.) Cinsiyeti belirlemek

Probanda/danigmana sorarak cinsiyet belirlenmelidir.

. ‘<>’ isaretinin altinda hethangi bir notun bulunmamasi, bireyin
cinsiyet ve/veya cinsiyet kimliginin  bilinmedigini  veya
belirtilmedigini gos terir.

e AMAB = (AssignedMale atBirth) Dogumda Atanmis Erkek

e AFAB = (Assigned Female atBirth) Dogumda Atanmis Kadmn

e UAAB = (Unassigned atBirth) Dogumda A tanmamis

Not: Cinsiyet kimligini heniiz ifade etmemis ¢ocuklar i¢in hamilelik, 61ii dogum
ve akmbalar baglammnda, aksi bilinmedigi siirece cinsiyet ve cinsiyetin uyumlu
oldugu vasayilr.

2.) Gizliligi ve mahremiyeti korumak i¢in tanimlayic1 bilgilers mirlanmalidir.

3.) Anahtar/agiklama aile agacinin yorumlanmasiyla ilgili tim klinik bilgileri

icemmelidir (6megin dolgu/gdlgelemeyi tanimlamak).

4.) Klinik (yaymlanmamss)aile agaglan sunlar igemelidir:

e Probandin/danigmanm adi

e Uygun oldugu sekilde kimlik tespiti i¢in aile isimleri/akrabalann bas
harfleri

e Soyagacini kaydeden kiginin ad1 ve unvani

e Aile ge¢misi bilgilerini aktaran kisi



e Girig/glincelleme tarihi
e Aile agaci ¢izme endikasyonu (0megin anomal ultrasonografi,
ailesel kanser, gelisimsel gecikme vb.)
e Kilinik olarak ilgili oldugunda her iki biiyiikanne ve biiyiikbaba
grubunun atalar
5.) Semboliin altina (veya sag alt tarafa) yerlestirilen bilgilerin 6nerilen s1ras1 su
sekildedir:
e Yas; dogum yili (6megin, d.1978) ve/veya olim yili (6megin,
d.2007) kaydedebilir.
e Test sonuglan, 6r. Ultrason, karyotip, genom dizilimi, gen paneli,
vb.
e QGenellikle aragtirma veya yayinda kullanilan soy numarasi (6r. I-1, I-
2, 1-3)

Bu baglamda, aile agacindaki sembollerin miimkiin oldugunca dogumda atanan
cinsiyeti degil cinsiyeti belirtmek igin kullanilmasi 6nerilmektedir (Tablo 2-1). Kare
icinde daire veya daire i¢cinde kare kullanimini degil, cinsiyet kimligine uygun
semboliin kullanilmasmi tavsiye edilmektedir. Omegin; erkek/etkek gocuk icin kare
veya kadin/kiz i¢in daire. Trans bireyler icin dogumda atanan cinsiyet AM AB/AFAB)
ile ilgili ek agiklama bulunmalidir. Ek agiklama igermeyen bir kare, cisgender (cinsiyet
kimligi dogumda kendisine atanan cinsiyetle uyumlu olan kisi) bir erkegi temsil

edetken, ek agiklama icemmeyen bir daire cisgender bir kadini simgelemektedir.

[14]



Tablo 2-2: Aile agacinda cinsiyet gosterimleri

Cinsiyet Erkek Disi Dogumda cinsiyet atanmamig
Erkek/Erkek ¢ocuk
AFAB UAAB
56y
34y 28y
Kadm/Kiz ¢ocuk O O O
AMAB 34y UAAB
56y 28y
ikili olmayan/cinsiyet O O O
gesitliligi AMAB AFAB UAAB
56y 34y 28y

(AMAB: (Assigned Male at Birth) Dogumda Atanmis Erkek, AFAB: (Assigned Female at Birth)

Dogumda Atanmis Kadin, UAAB: (Unassigned at Birth) Dogumda Atanmanusg, Y. (Year)Yas)

Tablo 2-2: Aile agaci ¢iziminde sik kullanilan semboller ve aciklamalari

Cinsiyet
Erkek Kadm Agiklama
belirtilmemis
O Fenotipe gore cinsiyet belirlenir. (cinsiyet
Bireyler gelisimi bozukluklari, vb.) Yas semboliin
d. 1980 30y o
4 mo i¢ine yazilmaz.
Birey klinik olarak etkilendiginde
golgelendirme veya diger dolgular (nokta,
¢izgi, vb.) kullanilir.
Etkilenmis
bireyler
Birden fazla hastalikla etkilenmis bireylerde sembol
boliimlere ayrilabilir. Her boliimde farkli bir dolgu kullanilir.
Sayis1 bilinen 2 Semboliin i¢ine kardes sayis1 yazilir
birden fazla birey (Etkilenen bireyler gruplandirilmamalidir).
Sayis1 bilinmeyen
. . n *?” yerine ‘n’ kullanilr.
birden fazla birey




Genetik danigmanlik

i¢in bagvuran birey

/

Genetik danigmanlik/test istenen

birey/bireyler

Proband (etkilenmis
birey)

O
@

Etkilenen bir aile {iyesinin bagvurmasi

(diger aile liyelerinden bagimsiz olarak)

Vefat eden birey

d.1981

%
%

d.4 ay

Semboliin altma dogum y1l1, 6lim y1l

ve/veya 6liimdeki yas1 yazilir.

Olii dogum

Biliniyorsa gebelik haftas1 ve cinsiyeti

semboliin altina yazilir.

Gebelik

©

Gestasyonel yas ve karyotip analizi sonucu

semboliin altina yazilir. Etkilenenler i¢in

20 weeks tarama/golgelendirme kullanilabilir.
47,XY,+21 46,XX
Fetal cinsiyeti O Elmas sekli ile gosterilir. Biliniyorsa gebelik haftas1 semboliin
bilinmeyen gebelik altina yazilir.
16 wk
Terme ulasmayan Etkilenmis Etkilenmemis
gebelikler
Gebelik haftasi/karyotip analizi
Spontan abortus o
sonucu biliniyorsa semboliin
(SAB)
16 weeks altina yazilir.
10 wk
47,XY,+21
Gebeligin
sonlandirilmasi Gebelik haftasykaryotip analizi
(TOP) sonucu biliniyorsa semboliin
16 wk
10 wk
47, XY ,+21

altina yazilir.




Ektopik gebelik

8 GH
ECT

Semboliin altma ‘ECT’ yazilir.

(MO: (Month) Ay, WK: (Week) Hafta, P: (Pregnancy) gebelik, SAB: (Spontaneous abortion) spontan
abortus TOP: (Termination of pregnancy) Gebeligin sonlandiriimasi, ECT: (Ectopic) Ektopik )

Tablo 2-3: Aile agaci hatti1 tammlari ve aciklamalari

Aile agact hatt1 tanimlari

iligki hattt

|

€— SOy hatti

bireysel hat

O A

Kardeslik hattt

Miimkiinse, erkek partner iliski hattinda kadmn partnerin
solunda olmalidir. Kardesler dogum sirasina gére soldan

saga dogru (en biiyilikten en geng) siralanmalidir.

=O Akrabalik

Eger akrabalik derecesi soyagacindan anlasilmiyorsa,

iliski ¢izgisinin lizerinde yaz1 olarak belirtilmelidir.

Iliski ¢izgisindeki kirilma
artik iliskinin olmadigmi1

gosterir.

Coklu gebelik

7O :

Zigozitesi Monozigotik Dizigotik
bilinmeyen
Cocugu olmayan O
(istege bagli veya
sebebi bilinmeyen) —
vazektomi tiipligasyon

Sebep biliniyorsa semboliin altmda belirtilir. Ornegin: vazektomi, tiipligasyon.
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-_— azospermi endometriyozis

Sebep biliniyorsa semboliin altinda belirtilir. Oregin: azospermi, endometriozis

5

O

Evlat edinme

2.3. Prenatal Tam

Prenatal tami, embriyo ve fetusta kalitsal gegis goOsteren hastaliklarin molekiiler,
biyokimyasal yontemlerle tanilanmasina, miimkiinse dogum oncesi tedavisine ve dogum
sonrasi gerekli tedbirlerin alinmasina, tedavinin planlanmasina ve gebeligin gerekirse yasal

stire icinde sonlandirilmasina olanak saglamaktadir.

Prenatal tam uygulamalarimin amaci, sadece anomalileri fetal hayatta saptayip bu tiir
gebelikleri sonlandirmak DEGILDIR. Genetik bir hastaliktan etkilenmis cocuk sahibi olma
riski olan giftlerin; onlerindeki segenekler konusunda bilgi vermek, endiselerini gidermek,
anomalili cocuk riskinden dolayr ¢ocuk sahibi olmaktan vazgececek olan ciftlere saglikli
cocuk sahibi olma olanagi saglamak, dogacak ¢ocugun tasidigi saptanan anomali konusunda
bilgi vererek ¢iftin psikolojik olarak hazirlanmasim saglamak, dogum ve dogum sonrasi
bakim i¢in gerekli kosullarin hazirlanmasim saglamak olarak siralanabilir (Yararbas, K.
2006) Kromozomal anomalilerin genel insidansi yaklasik 154 canli dogumda 1’dir ve bu

anomalilerin igerisinde en s1k gorileni andploidilerdir. (Sekil 2-1) [6,17,18]
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Sekil 2-1:Yenidogan arastirmalarinda kromozom anomalilerinin goriilme siklhig1 (68.000°den fazla
yenidoganin kromozom analizine dayanan ¢calisma) (Thompson & Thompson 2016 yayinindan uyarlanmistir.)
Andploidi tarama programlannm baslangicindan bu zamana kadar uzun siireli yasamla
uyumlu ve en sik goriilen andploidi olan fetal trizomi 21 odak noktas1 olmustur. Ileri
anne yas1, ailede andploidi oykiisii, 1. veya 2. trimesterserum tarama testlerinde yiiksek
risk saptanmas1, fetal ultrasonografide izole ve/veya kombine mindr anomaliler, major

anomalilersaptanmas1 fetal kromozomal anomali riskini arttirmaktadir. [18,19]

(Sekil 2-2)

Canli dogumlarda
down sendromu riski (%)
40 7

35.‘
30 4
25

2.0 4

T e T T T S
20 21 22 23 24 25 26 27 28 29 30 31 32 33 34 35 36 37 38 39 40 41 42 43 44 45
Anne yas1

Sekil 2-2: Anne yasina gore tahmini Down sendromu riski



Ikinci trimesterde andploidi diisiindiiren majér ve mindr belirtegler
gozlenebilmektedir. Major belirtegler; beyin, kalp, akciger, gastrointestinal sistem,
genital organlar veya ekstremitelerdeki major fetal anomalileri ifade edetken, mindr
belirtegler yenidoganin sagligmi etkilemeyen ve siklikla gegici oldugu goézlemlenen
ancak ikinci trimester ultrasonografisinde goézlendiginde artmig andploidi riski ile
iliskilendirilen belirtilerdir. [17,18]

Yaygin olarak tammmlanmis minor anomaliler;

e Hiperekojen intrakardiyak odak
e Hiperekojen barsak

e Koroid pleksus Kisti

e Tekumblikal arter

e Renal piyeleaktazi

e Uzun kemiklerde kisalik

e Nukal kalinlik artig1

e Hafif ventrikiilomegali

e Nazal kemik hipoplazisi/aplazisi
e Sandal a¢iklig1

o Kilinodaktili

[20]

Fetusun kromozom anomalileri riskini degerlendirmek amaciyla prenatal testler
kullanilmaktadir. Bu testler tarama ve tani testleri olmak iizere ikiye aynlmaktadir. Her
testin farkli avantajlar, dezavantajlan ve smirlamalan vardir. Bu nedenle test dncesi
genetik danismanlik verilmelidir. Amerikan Kadin Dogum Uzmanlar ve Jinekologlar
Demegin’e (ACOG) gore gore tim hastalarm hem tarama hem de tami testleri
Onerilmelidir ve tiim hastalar danismanlik sonras1 bu testleri kabul etme veya reddetme

hakkima sahiptir. [21] Fetal bir genetik hastaligin arastirilmasinda halen standart prosediir



olarak kullamlmakta olan yontemler; fetiis ve eklerine yapilan dogrudan miidahale (invazif)

ve fetusa dogrudan miidahale olmadan uygulanan teknikleri (non-invazif) kapsamaktadir.

2.3.1. Non-invazif Prenatal Tan1 Yontemleri
Fetal ultrasonografi ile yapilan incelemeler, anne kanmnda ¢aligilan biyokimyasal

testler, anne kaninda fetal hiicre elde edilmesine yonelik ¢alismalardir.

e Fetal USG: Malformasyonlarin tanisi, bazi tek gen ve kromozom anomalilerinde

tarama amacli,

e Biokimyasal Tarama Testleri: Trizomi 21, 18 ve 13 igin bireysel risk belirlemek

amaciyla,

e Maternal kandan hiicre dist DNA eldesi, baslangicta sik goriilen andploidilerin
arastirilmasinda kullanmilirken, giiniimiizde genis panellerde DiGeorge sendromu
gibi sik goriilen kromozom anomalileri ve tek gen hastaliklarimin arastirilmasinda da

kullanilmaktadir.
[20]
2.3.2. Invazif Prenatal Tam Yontemleri
Invazif prenatal tan: testleri koriyon villus biyopsisi, amniyosentez ve fetal kan

orneklemesi veya kordosentezdir.

2.3.2.1. Koriyon Villiis Orneklemesi

[Ik zamanlarda fetal cinsiyet tayini ve hemoglobinopatilerin fetal dénemde tanis1 igin
DNA analizlerinin gelistirilmesi ile gebeligin erken doneminde koryonik villus
materyalinin elde edilmesi i¢in uygulanabilir ve giivenli yontemlerin geligtirilmesi ile
hiz kazanmigtir. [23,24] Gebeligin ilk li¢ aymda kromozomal anommalliklerin
taranmasmimn yaygmlagsmasi ile andploidilerin tanisma yonelik yapilabilecek invazif
islemler bilyiik nem tagimaktadir. [25] Koryonik villus dmeklemesi (KVO), gebeligin
10. haftasindan terme kadar yapilabilen serviksten (transservikal, artik tercih edilmiyor)
veya kann duvarnndan (transabdominal) ultrasonaografi (USG) esliginde pozisyona
uygun olarak girilerek plasentadan birka¢ parga doku dmeginin alindigi bir islemdir.
Omegin alim saatine bagl olamk 6-24 saat i¢cinde yiiksek mitotik aktiviteye sahip
sitotrofoblast hiicrelerinin ‘Direkt Preparasyon (DP)u ile kromozom analizi

yapilabilmektedir. DP yapilamadigi durumlarda veya gerekli oldugunda Quantitative
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Fluorescent Polymerase Chain Reaction (qf-PCR) ya da Floresan in Situ Hibridizasyon
(FISH) yontemi uygulamasi ile 6n sonuglar alinmaktadir. Spontan boliinen bu
hiicrelerden elde edilen kromozomlarn ¢oéziintidiigii 300400 bant civarindadir. DP
caligmasi ile birlikte yanlis pozitiflik sonug riski nedeniyle ve daha yiiksek ¢oziiniirliikte
karyotip analizi ve plasenta ile smnirli mozaisizm arastumak amaci ile fetusun genetik
yapisini daha iyi yansitan mezenkimal hiicrelerden hiicre kiiltiirii yapilmalidir. [7,26]
Hiicre kiiltirii ile Kesin sonuglar 7 ila 10 giin i¢inde tamamlanamk rapor edilmektedir.
Girigime baglh diisiik riski literatiirde yaklasik %0,5-1 arasinda verilmektedir.

[27,28,29]

e
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Sekil 2-3:Koryon villuslarinin makroskobik ve inverted mikroskopta mikroskobik goriintiisii (7.0

L.T.F. Tibbi Genetik AD; Sitogenetik/Molekiiler Sitogenetik Laboratuvar arsivinden)
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Sekil 2-4:KVO dokusunda direkt preparasyonla elde edilen metafaz ve karyotip goriintiisii
(I.U. I.T.F. Tibbi Genetik AD; Sitogenetik/Molekiiler Sitogenetik Laboratuvar arsivinden)
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Sekil 2-5:KVO dokusunda hiicre Kiiltiirii ile elde edilen metafaz ve karyotip goriintiisii (.U. I.T.F.
Tibbi Genetik AD; Sitogenetik/Molekiiler Sitogenetik Laboratuvar arsivinden)

KVO endikasyonlari;
e lleri anne yas1 (>35 yas).
e Pozitif ultrason/biyokimyasal ilk trimesterandploidi taramas.
e Non-invazifprenatal testlerde yiiksek risk saptanmasi
e Kromozom anomalili ebeveyn/ler
e Kromozom anomalili ¢ocuk
e Tek gen hastaliklan i¢in yliksek risk

e Fetal ultrasonografi ile tespit edilen anomaliler
[25,30]

KVO uygulamasinda karsilasilabilecek sorunlar;
o Fetal kayip riski
e Kanama
e Enfeksiyon
e Fetomatemal hemoraji
e Membran riiptiirii
e Omek almamamasiyetersizligi
e Plasenta ile smirli mozaisizm
e Yanls negatif/yanlis pozitifsonuglar
e Takip 6meklerine duyulan ihtiyag

e Matemal hiicre kontaminasyonu
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e Fetusun organlarnin zarar gémme olasiligi
[30]
2.3.2.2. Amniyosentez

Amniyosentez islemi, ultrason esliginde transabdominal giris yapilarak bir igne
yardimiyla amniyotik siviyr alma islemidir. Ik olamk 1956 yilinda Fuchs ve Riis
tarafindan fetiisiin cinsiyet tayini i¢in yapilmistir. [31] Amniyosentez igslemi genel
olarak gebeligin 15 ila 22. haftalan arasinda yapilmaktadir. Amniyotik s1vi, amniyotik
swviya dokiilmiis fetal hiicreler, transtiidalar, fetal idrar ve akciger sekresyonlarndan
olusmaktadir. USG kontroliinde yaklagik 15-20 ml amniyotik s1v1 aspire edilmektedir.
Bunun ilk 2 ml’lik kismi transabdominal giriste igne i¢inde kalabilecek matemal
hiicrelerin yanlhs taniya neden olabileceginden kullanilmamaktadir. Kanli gelen
amniyotik swv1 varliinda da matemal hiicre kontaminasyonuna dikkat edilmelidir.
Girigime bagh diistik riski literatiirde yaklagik 1/800-1/1000 arasinda verilmektedir.
Danimarka'da 2016 yilinda yaymlanan 147.987 invaziv islem ilizerinde yapilan bir
inceleme, amniyosentezden sonraki 28 giin i¢inde %0,56'lik bir diisiik oran1 ve 42 giin

iginde %0,09'Tuk bir 6lii dogum riski bildirmistir. [32,33]

Sekil 2-6:Amniyosentez ile elde edilen amniyotik sivi 6rnekleri (ilk 2 ml girigim sirasinda maternal
hiicre icerebileceginden kiiltiir isleminde kullanilmamaktadir) (LU. LT.F. Tibbi Genetik AD;
Sitogenetik/Molekiiler Sitogenetik Laboratuvar arsivinden)

Amniyotik sividan kromozomal analiz uzun siireli hiicre kiiltiri gerektirdigi i¢in
ortalama 2-3 hafta simmektedir. Klasik sitogenetik analizle birlikte spesifik

kromozomlarin sayisal anomalilerini tespit etmeye yonelik hizli ve erken bir tarama



testi olan FISH incelemesi kullanilmaktadir. FISH incelemesi amstirllan kromozomlarin
sadece sayis1 hakkinda bilgi verebildiginden diger kromozomlann sayisal ve tiim
kromozomlarla ilgili yapisal anomaliler hakkinda bilgi vermemektedir. Bu nedenle uzun

stireli hiicre kiiltiirtiniin mutlaka beklenmesi gerekmektedir.
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Sekil 2-7:Amniyotik s1vi uzun siireli hiicre kiiltiirii ile elde edilmis metafazda yapilan kromozom

analizinde serbest trizomi 21 (Down sendromu) saptanan olgunun karyotipi (LU. LT.F. Tibbi

Genetik AD; Sitogenetik/Molekiiler Sitogenetik Laboratuvar argivinden)

Sekil 2-8:Kiiltiir edilmemis amniyosit hiicrelerinde hizli tan1 amaciyla sik goriilen anoploidilerin 13,
18, 21, X ve Y kromozomlarina 6zgiin problar kullanilarak yapilan I-FISH incelemesinde 21.
Kromozom icin 3 sinyal alinmms (birinci resimde kirmuzi sinyaller 21. Kromozoma 0zgiin, yesil
sinyaller ise 13. Kromozom. Ikinci resimde ise yesil X, kirmizi Y ve aqua sinyaller 18. Kromozoma
ozgiin sinyaller) (L.U. I.T.F. Tibbi Genetik AD; Sitogenetik/Molekiiler Sitogenetik Laboratuvar

arsivinden)



Amniyosentez Endikasyonlari

fleri anne yas1 (>35 yas).

Pozitif ultrason/biyokimyasal birinci ve ikinci trimesterandploidi taramas1
Non-invazifprenatal testlerde yiiksek risk saptanmasi

Kromozom anomalili ebeveyn/ler

Kromozom anomalili ¢cocuk/gebelik dykiisii

Tek gen hastaliklan i¢in yiiksek risk

Fetal ultrasonografi ile tespit edilen anomaliler

Alfa-fetoprotein Diizeyi ve Asetilkolinesteraz Analizi

Fetal TORCH (Toksoplazma, Rubella, Sitomegaloviris, Hempes Simpleks ve
digerleri)

Ikizden ikiz trans flizyon sendromu durum oligohidroamniyos - polihidroamniyos

durumlannda
[34,35]

Amniyosentez Uygulamasinda Karsilasilabilecek Sorunlar;

Fetal kayip niski

Erken membran riiptiirii

Fetal yaralanma ve nadir matemal komplikasyonlar

Amniyotik s1viszmtis1

Koryoamniyonit

Enfeksiyon (amniyosenteze bagli matemal enfeksiyon riski ¢ok nadir )
Rh negatif vakalarda matemal izoimmiinizasyon

Islem sonras1agn ve matemal rahats izlik

Matemal cilt hematomu/ barsak veya i¢ organlann yaralanma riski

[33,36]

2.3.2.3. Kordosentez

Ultrason esliginde umblikal korda girilerek fetal kan elde edilmesi islemidir, ilk

olarak 1980’lerin basinda uygulanmistir. [37,38] Dogrudan fetal dolasima

ulagilabilirliginden kan veya trombositler gibi kan {iriinlerinin 6meklemesine,

trans flizyona, ilag uygulamalanna veya kordon kanmdan alinan lenfositler ile
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prenatal genetik taniya olanak tanimaktadir. Kisa siireli hiicre kiiltiirii ile kromozom

analizi ii¢ ila bes gilin iginde sonuglanmaktadir. Gebelik kay1p riski literatiirde %1.4-

1.9 bildirilmis tir.
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Sekil 2-9:Fetal kan orneginden kisa siireli hiicre kiiltiirii ile elde edilen metafaz ve karyotip

goriintiisii (I.U. I.T. F. Tibbi Genetik AD; Sitogenetik/Molekiiler Sitogenetik Laboratuvar arsivinden)

Kordosentez Endikasyonlari

e Fetalanemi
e Non-immun fetal hydrops
e Fetal kan grubu

e Direkt intravaskiiler tedavi

e Fetal ultrasonografi ile tespit edilen anomaliler

e QOlasi mozaisizmin farkli dokuda incelenmesi

Kordosentez Uygulamasinda Karsilasilabilecek Sorunlar

e Kanama

e Anomal fetal kalp atis hizi (%5-10 bradikardi genellikle 5 dakika i¢inde

diizelmekte)
e Fetal kayip riski
e Matemal enfeksiyon riski
[39,40]



Tablo 2-4: invazif tani testlerinin uygulama haftalan ve risk oranlan

Teknik Zamanlama Diisiik Riski
Koryon Villus Orneklemesi 10. gebelik haftasi-term %0.5
Amniyosentez 15-22. gebelik haftasi %0.9
Kordosentez 20. gebelik haftasi-term " %03

Invazif genetik tan1 testi oncesi ailelere genetik danismanlik verilmesi ¢ok
onemlidir. Endikasyona gore uygun olan invazif iglem sekli secilmeli, gerekli
durumlarda secilen islemin uygulanabilirligi i¢in perinatolog ile iletisim kurulmali ve
bunun avantaj, dezavantaj ve teknik yoOnleri anlatilmahdir. Yapilacak testlerin
dogrulugu, smirlamalan, raporlanma siireleri ve sonuglar i¢cin iletisim yonetimi

hakkinda bilgi verilmelidir.

Invazif prenatal tan1 testlerinin uygulanmasmdan énce, 6n genetik danismada

asagida siralanan konularda ailelerin bilgilendirilmesi gerekmektedir.
e Fetusun etkilenmis olma riski,
e S0z konusu hastaligin dogas1 ve olasi1sonuglam,
e Uygulanacak yontemlerin riskleri ve smirlan,
e Testinsonu¢lanmasmin ne kadar zaman alacagi,
e Girigimin basansizligi halinde tekrarinin ge rekebilecegi,

e Sonuglarin  ¢ok net olmayabilecegi, ileri tetkikler ve konsiiltasyon

gerekebilecegi, hatta bunlar sonucunda bile kesin sonug elde edilemeyebilecegi

e Biranomali tespit edildiginde hamileligi sonlandirma konusunda bir zorunluluk

olmadigini, bunun da tercih edebilecekleri secenekle rden sadece biri oldugu

goriisme srasinda anlatilmalhidir.

2.3.3. Prenatal Tanida Genetik Danisma
Gebelik sirasmda yapilan prenatal tarama ve prenatal genetik tani testlerinin
dogum Oncesi bakima faydas1 tiim test seceneklerinin avantaj, dezavantaj, s mirlamalar

ve risklere ilgili dogru bilgilerin etkili bir sekilde iletilmesine baghdir. Anne yasi



farketmeksizin her gebeye fetal andploidi tarama ve tani testleri hakkmnda bilgi
verilmesi onerilmektedir. Birgok klinikte kadin dogum uzmani, aile hekimi, hemsire ve
ebeler gebeler i¢in genetik testlerle ilgili ilk bilgi kaynagidir. Genetik testlerin
kullanimm artmas1 ve kamagiklig1 test 6ncesi ve sonras1 genetik danigmanligmm 6nemini
ortaya koymaktadir. [41,42]

Test dncesi genetik danigmanlik verilmesi, anomal bir test sonucunun belirli bir
somun veya tani olmadigi durumlarda test sonmas1 genetik danismada ek tartigmalara
ihtiyac1 azaltmaktadir. [42] Test sonuglannin genetik danisma verilmeden paylasilmas1
hastalarda kaygiya sebep olabilmektedir. Test Oncesi ve sonmasi genetik danisma,
hekimlerin veya diger saglik pesonellerinin daha verimli olmasina, hastanm bilgis inin
ve memnuniyetinin artmasma ayrica bakim saglanitken bu bilgiler géz Oniine

alindiginda sorumluluk ve maliyetin azalmasina olanak tanimaktadir.
Test oncesi genetik damsmanhkta dikkat edilmesi gereken ilkeler;
e Testlerin istege bagh oldugu vurgulanmalidir
e Aile dykiisiine ve yasa bagli olarak bireysellestirilmis 6n risk hesaplanmalidir
e Tarama ve tani testlerinin tim kadmnlar i¢in uygulanabilir oldugu agiklanmalidir
e Tarama ve tani testlerinin arasindaki farklar netlestirilmelidir
e Testin yapilabilecegi kosullar ve klinik 6zellikler gozden gegirilmelidir
e Testmetodolojisi ve teknolojisinin temelleri agiklanmalidir

o Test duyarlihig/6zgiilliigii, pozitif/negatif tahmin degeri, risk/fayda performansi

aciklanmalidir

e Negatif veya diisiik riskli bir tarama sonucunun, saglikli bir ¢cocugu garanti

etmedigi agiklanmalidir

e Pozitif veya yiiksek riskli tarama sonucunun fetiisiin kesin olarak etkilendigi

anlamma gelmedigi agiklanmalidir
e Tasiyicilik tarama testini secen hasta ile rezidiiel risk gézden ge¢irilmelidir
e Testmaliyetler tartigilmalidir

e Klinik 6nemi belisiz ve beklenmedik (insidental) bulgularla kasilagabilinecegi

hakkinda bilginin verilmelidir



Testsonuglannm nasil ve ne zaman agiklanacagi hakkinda bilgi verilmelidir.

Test sonrasi genetik damismanhkta dikkat edilmesi gereken ilkeler;

Genetik test sonuglan agik, objektif ve yonlendirici olmayan bir sekilde
anlatilmalhdir.

Genetik testsonuglan dokuya/teste bagli siire i¢inde iletilmelidir.

Yapilan testin tiirline ve daha fazla testin gerekli olabilecegi durumlarda bunun

yoOnetimi ve programi zaman ¢izelges ininin acileyitine uygun olmalidir.

Bir andploidi veya tastyicilik tarama testi sonucunda diisiik risk veya negatiflik
durumu saptandiginda kalan riskler tartig ilmalidir.

Yapilan goriigmeler danigman tarafindan belgelenmelidir (documentation).

Artmis risk veya tastyicilik testlerinde pozitiflik saptandiginda pozitif prediktif
deger, tani, prognoz ve devam eden tedavi segenekleri dahil olmak iizer

sonuglar gozden gegirilmelidir.

Tasiyicilik saptandiginda diger aile tyelerinin de tasiyict olma potansiyeli
aciklanmalidir (Hastalann duygusal tepkileri bu bilgiyi ilk goriismede kabul

etmesini engelleyebilir ve tekrar bir goriisme gerekebilmektedir).

Sonuglara gore ek kaynaklarsaglanmali, devam eden degerlendirme ve yonetim
icin danmsmanlhk ve tani1 testleri i¢cin genetik veya obstetrik uzmanina

yonlendirilmelidir.

[42,43]

2.3.4. Ailelerin invazif Prenatal Tam ve Tarama Testlerine Yaklasimlar

Gebelik durumu, anne adaymi fiziksel ve duygusal yonden etkileyen bir siirectir.

Fetlistin saghg ile ilgili korku ve endiseler, dogumla ilgili korkular, gebelikle ilgili

bilinmezlikler anne adayma olumsuz duygular yasatirken, fetiistin biiylimesi ile olusan

mutluluk ve nese gelecekle ilgili beklentileri olumlu yonde etkilemektedir. [44]

Gebeligin saglikl bir sekilde siirdiinilmesi ve dogum sonu déonemde anne ve

bebegin saglikli olmasi1 gerek anne gerekse saglik profesyonelleri a¢isindan istenilen bir

durumdur. Gebelik stirecinde diizenli kontroller ve eken dénem tarama testleri, olasi



somunlarin en erken asamada tespit edilmesine ve yiiksek riskli durumlarm
belirlenmesine yardimci olmaktadir. Tarama testleri ve detayli ultrasonografik
muayeneler, fetiislerdeki anomalileri erken donemde saptamayr hedeflemektedir.
Tarama ve tani testlerini yaptirma konusunda aileler kararsizlik yasayabilektedir. Bu
karasizliklanni; gebelige her kosulda devam karannda olmak, dini inanislar, sonucun
olumsuz ¢ikma endisesi, ¢evresel ve kiiltiirel faktorler, invazif tani testlerinin diisiik

riskinin olmas1 etkilemektedir.

2.4. Invazif Prenatal Tamda Kullanilan Tam Testleri

Genetik hastaliklann prenatal tanis1 i¢in invazif girisimler ile fetal doku
omeklerinin elde edilmesi gereklidir. Islem oOncesi, aile ile yapilan 6n gorismede,
prenatal tan1 yontemi ile ilgili bilgi verilirken mevcut gebelikte fetusun tasidigr hastalik
riski, bagvurudaki gebelik haftasi, hastalik tanist i¢in uygun doku, genetik danigma
sonrasinda ailenin tercihi, plasentanin lokalizasyonu, tercih edilen girgimin
yapilabilirligi ve sz konusu hastalik tanisma uygun testin varligi gibi bilgiler goz
onlinde bulundurulmalidir. Genetik danisma sonmasinda uygun islem sekli secilip

genetik testler planlanmaktadir.

2.4.1. Klasik Sitogenetik Yontemler

Mitoz bdliinmenin prometafaz veya metafaz evresinde hiicre béliinmesinin durdurularak
kromozomlarin elde edilmesi ve kromozomlann farkli tekniklerle boyanamk tim
kromozomlarin mikroskop ile degerlendirilmesidir. Sitogenetik analizler kiiltiir siireci,
kiiltiir sonras1 siire¢, analizler ve cesitli alt basamaklan iceren manuel bir siiregtir.
Sonuglarm standardizasyonu analiz edenin tecribesine dayandigi i¢cin zor ve
subjektiftir. [26,45] Prenatal déonemde kromozom anomalilerinin prevalans1 Sekil 2-
10°’da gésterilmistir. [46]
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Sekil 2-10: Prenatal dénemde kromozom anomalilerinin prevalansi

2.4.2. Molekiiler Sitogenetik Yontemler
Floresan In Situ Hibridizasyon

Floresan In Situ Hibridizasyon (FISH) teknigi belirli kromozom ve kromozom
pargalarni tanimlamak i¢gin in situ hibridizasyon yoluyla isaretli DNA/RNA problannin
kullanilmas1 teknigine dayanmaktadir. [47] Prenatal tanida FISH analizleri hizli tani
amactyla On bir test olarak kullanilmaktadir. [26] Avrupa’da nadir kromozom
anomalilerinin yaygmligni ve tiiriinii belirlemek amaciyla 2000-2006 yillarn arasinda
yapilan bir ¢alismada 10323 kromozom anomalisine sahip vakanm, 7335’inde (%71)
trizomi 21, trizomi 18 veya trizomi 13 saptanmis tir. Bunlarn yiizdelik dagilimlan s1iras1
ile %53, %13 ve %S5 ’tir. Toplamda 473 vakada (%5) cinsiyet kromozomu trizomisi, 778
vakada 45,X (%8) saptanmistir. Prenatal donemde kromozom anomalilerinin %84 *tinii
olusturan sik gorilen fetal andploidiler molekiiler sitogenetik yontemler ile
saptanabilmektedir. [46]

2.4.3. Array-CGH Analizi

Genomdaki dengesizlikleri DNA diizeyinde tammlayan bir tekniktir. Iki farkli
floresan boya ile etiketlenmis hasta ve referans DNA’sinm cam bir slayt ilizerine

immobilize edilmis oligoniikleotidler ile hibridizasyonuna dayanir. Genomdaki tiim



dengesiz anomalilerin taninmasmi saglamaktadir. Bu yontemin avantajlan, az miktarda
DNA oOmeginden ¢alsilabilmesi, hiicre kiiltiiriine gerek uyulmamasi ve genomdaki
kilobaz (Kb) diizeyindeki degisiklikleri saptayabilmesidir. Bu yoOntemin yiiksek
¢Oziiniirlik nedeniyle klinik bulguya yol agmayan genomik degisimleri (%2-3)
saptayabilmesi ve bu durumda klinik etkisinin aydmlatilabilmesi icin ek testlerin
(parental inceleme ve/veya diger tekniklerle dogrulama) yapilmasi1 gerekmektedir. [26,
48]

2.4.4. Yeni Nesil Dizileme Yontemleri

Yeni Nesil Dizileme (YND) yontemi DNA'nin enzimatik reaksiyonlatla
kesilerek ¢ok sayida DNA parasiyla bir kiitiphane olusturulmasma ve bu pargalann
cogaltilmasina dayanmaktadir (Dogan, 2017) Birden fazla genin veya genomdaki tim
genlerin birden fazla 6mekle es zamanh olarak tek bir test ile dizilenmesine olanak
tanimaktadir. Yeni nesil dizileme yontemleri arasinda, hedefli gen panelleri, klinik
ekzom dizileme (KED), tiim ekzom dizileme (TED ), tiim genom dizileme (TGD), RNA
dizileme gibi ¢esitli seviyelerde dizileme saglayan teknikler . [49, 50]

Her yoOntemin avantajlan, dezavantajlarn, smirlamalan ve tercih edilmesi

Onerilen durumlan vardir.

Giincel uluslararasi kilavuzlara gore, Amerika Birlesik Devletleri’nde, siiregelen
gebeliklerde malformasyon bulgulan goriildiigiinde kromozomal mikroarray yapilmasi
onerilmektedir. [51] Aymnca, Amerikan Tibbi Genetik Koleji genetik testlerle tani
konulamayan ¢oklu konjenital anomalisi olan fetisler igin “Tiim Ekzom Dizileme
(TED)’ 6nemektedir. [52] Prenatal tanida TED ’in kullanimmnm tani oranlarni artirdigi
caliymalarda gosterilmis olsa da, fetusun fenotip Ozelliklerinin smirlamalan, belisiz
oneme sahip varyantlar ve tesadufi sonuglar genetik danismanlig1 zorlas tirmakta ve

prenatal TED ’in uygulanmasinin heniiz kolay olmadigmi gos termektedir. [53]
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Sekil 2-11:Cesitli tan1 yaklasimlari i¢cin kromozom ve genom analizinde kullanilan testlerin
coziiniirliik ve etkinlik araligi (Thompson & Thompson 2016 yayinindan uyarlanmustir.)

2.5 Genetik Hastaliklarin Simiflandirilmasi

Genetik hastaliklar, Mendelyen ve non-mendelyen hastaliklar olmak iizere iki
grupta incelenmektedir. Mendel'in kalittm kurallarina gore aktarilan hastaliklar
kromozomal ve tek gen hastaliklan, bu kurallara uymayan, multifaktoriyel,
mitokondriyal, genomik imprinting ve mozaisizm gibi mekanizmalarla
iliskilendirilenler ise "Non-M endel" hastaliklar olarak tanimlanmaktadir.

2.5.1. Kromozomal Hastaliklar

Kromozomal hastaliklar, kromozomlarda meydana gelen sayisal veya yapisal
degisimler sonucunda ortaya ¢ikan ve genetik hastaliklarin biiyiik bir kismin1 olusturan
bozukluklardir. Kromozomal hastaliklanin tanisinm dogru bir sekilde konulmasi, tekrarn,
seyri, Onleme stratejileri, genetik danismanlik ve uygun tedavi igin kritik 6neme
sahiptir. [54] Kromozomal anomaliler genellikle gen dozajini etkileyen dengesiz

degisimlerle hastalik olusumuna neden olur. Dengeli kromozom anomalileri, gen



dozajinin degismemesinedeniyle bireyin fenotipine dogrudan etki etmeyebilir, ancak bu
bireylerin ileride dengesiz anomalili ¢ocuklara sahip olma olasiligi artar. Kromozomal
anomalilerin tanis1 sitogenetik ve molekiiler sitogenetik analizlerle konulmaktadir.
Yenidogan déneminde kromozomal anomalilerin goriilme sikligi 154'te 1'dir. Yasamla
bagdasmayacak kadar agir olan agir anomaliler spontan abortus veya Oli dogumla
sonuglanabilitken, cinsiyet kromozomlannda meydana gelen degisiklikler hayatta

kalabilir. [55]

2.5.1.1. Sayisal Kromozom Anomalileri

Haploid (n), gametlerde bulunan kromozom setinin sayismi ifade edetken,
diploid (2n) ise her kromozomdan iki kopyanmn bulundugu kromozom setini belirtir.
Fertilizasyondan sonra haploid gametler diploid hale gelitken, somatik hiicreler
genellikle diploid set icemmektedir. Haploid kromozom sayismda tam katlan seklindeki
degisimlere "Oploidi" olarak isimlendirilmektedir ve bu durumda kromozom setinin
tamaminda kayip ya da artis meydana gelmektedir. Kromozom setinin tamamimnda artis
"poliploidi" olarak isimlendirilmektedir ve triploid (3n), tetraploid (4n) ve hexaploid
(6n) olmak iizere farkli poliploidiler gorilebilir. Triploidiler genellikle ilk trimesterde
kayipla sonuglanir ve dogum gergeklesse bile yasamla bagdagsmamaktadir.
Tetraploidilerin triploidilerden daha az gozlenme nedeni, tetraploidilerin diisiik

materyalinde bile hayatta kalamayacak kadarerken donemde kaybedilmesidir.

Insalarda gorilen en yaygm kromozom anomalisi, fazladan veya eksik bir
kromozom nedeniyle anomal bir kromozom sayis1 olan andploididir. Down sendromu
en iyi bilinen kromozomal andploidi 6megidir. Trizomi 21'in yani sira, canli dogan
bebeklerde gorilen baglica kromozomal andploidiler sunlardir: trizomi 18; trizomi 13;
45, X (Tumer sendromu); 47, XXY (Klinefelter sendromu); 47, XYY ; ve 47, XXX.
[56]

2.5.1.2. Yapisal KromozomAnomalileri

Yapssal kromozom anomalileri, kromozomda meydana gelen kiriklar ve yeniden
diizenlemeler sonucu olugsmaktadir. Klinik etkilerine gore dengeli ve dengesiz olmak

iizere ikiye aynlmaktadir:



1.) Dengeli yapisal degisim: Kromozom yapisinda meydana gelen degisim gen
dozajinda degisime yol agmayan degis imlerdir.

2.) Dengesiz yapisal degisim: Kromozom yapisinda meydana gelen degisim gen
dozajinin degismesine (artma, eksilme, bazen de ikisi birden) neden olan

degisimlerdir. Klinik etkilenme beklenmektedir.

Dengeli yapisal degisimler, fenotipte belirgin bir etkiye yol agmasa bile, bu tiir
degisimlere sahip ebeveynlerin ¢cocuklannda dengesiz yapisal degisimlerin ortaya ¢ikma
olasilig1 yiiksektir. Protein kodlayan genler veya diizenleyici genler tlizerinde etkili
olduklannda, bu yapisal anomaliler hastaliklarnin olusumunda 6nemli rol oynamaktadir.

[57]

Yapisal kromozom anomalileri delesyon, duplikasyon, inversiyon,
translokasyon, insersiyon, izokromozom, marker kromozom, disentrik kromozom ve

halka kromozom olarak sniflanmaktadir. (Tablo 2—-3) [55]

Tablo 2-5: Yapisal kromozom anomalileri ve aciklamalar

Delesyon Intersitisyel ya da telomerik sekilde olmaktadir.
Kromozom bdlgesinde kayip nedeni ile dozaj

etkilenerek haployetersizlige yol ac¢maktadir.
(Tablo 2-6a)

Duplikasyon Bir kromozom bélgesinde meydana gelen artis
nedeni ile gen dozaji etkilenmektedir. Delesyonlar
gibi  intersitisyel ve  telomerik  sekilde
goriilebildikleri gibi tandem ve inverted sekilde de
gorlilebilmektedirler. (Tablo 2-6b)

Inversiyon Kromozomda olusan iki kirik sonucu kromozom
parcasinin 180 derece donerek ayni kromozomda
ayn1 bolgeye dahil olmasiyla olugmaktadir. (Tablo
2-6¢)

Translokasyon Translokasyonlar, reziprokal ve Robertsonyan
olmak tizere iki tipe ayrilmaktadir. Reziprokal
translokasyonlar dengeli kromozom anomalileridir
ve kromozomlar arasi karsilikli parga degisimi

olarak toplam kromozom sayis1 sabit kalmaktadir.



Insersiyon

[zokromozom

Marker kromozom

Disentrik kromozom

Halka kromozom

Robertsonyan translokasyon akrosentrik
kromozomlarin (13, 14, 15, 21 ve 22.
kromozomlarin) uzun kollarinin birlesmesi sonucu
olugmaktadir. Toplam kromozom sayisinda azalig
olurken kromozomlarda kayip olmamaktadir.
(Tablo 2-6d)

Bagka bir kromozomdan kopan kirik kromozom
bolgesinin  bir kromozoma dahil olmasiyla

gergeklesmektedir. (Tablo 2-6e)

Hiicre boliinmesinde bir kromozomun boyuna
degil enine ayrismasi sonucu olugmaktadir.
Kromozomda sadece bir kolun iki doz ve ayna
goriintiisii bulunmaktadir. En stk X
kromozomunun uzun kolunda goriilmektedir.
(Tablo 2-6f)

Klasik sitogenetik tekniklerle tanimlanamayan
kii¢iik kromozomlardir ve genellikle mozaik olarak
goriilmektedirler. Marker kromozomun dogru
tammmlanmast  ve  kokeninin  tanimlanmasi
kromozomal  sendromlarin  degerlendirilmesi

agisindan kritik bir neme sahiptir. (Tablo 2-69)

Bir kromozomun iki sentromer tagimasi

durumudur, sentromerlerden birisi aktif digeri ise
inaktiftir. (Tablo 2-6h)

Kromozomun terminal kisimlari  kirilarak
birlesmektedir  ve kromozomun  terminal

bolgelerinde delesyon olmaktadir. (Tablo 2-61)

(Thompson & Thompson 2016 yaymindan uyarlanmistir.)
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Tablo 2-6:Yapisal kromozom anomalilerinin 6rnek gosterimleri
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2.5.2. Tek Gen Hastaliklar:

Tek bir gende meydana gelen patolojik degisimler, tek gen hastaliklarinin ortaya
¢ikmasma neden olmaktadir. Otozomal ya da cinsiyet kromozomlarinda yeralan tek bir
genin bir veya her iki allelindeki patojenik varyantlarm varligi ile tek gen hastaliklar
ortaya ¢ikmaktadir.

Genler ve patolojik olan veya patolojik olmayan varyantlarin fenotip iliskisi Online
Mendelian Inheritance in Man (OM M) vern tabanida kayith bilgilerin kullanimi ile
biiyiik oranda anlagilmaktadir. OM M verilerine gére 12.000°den fazla bilinen tek gen
hastaligindan 7,540’mm molekiiler temeli agiklanabilmistir (Sekil 2-12). Online
Mendelian Inheritance in Man https:/www.omim.org/s tatistics/geneMap, (erisim
tarihi:05.08.2024) [58]

OMIM Gene Map Statistics

OMIM Morbid Map Scorecard (Updated August 2nd, 2024) :

Total number of phenotypes® for which the molecular basis is known 7.540

Total number of genes with phenotype-causing mutation 4.920

* Phenotypes include (1) single-gene mendelian disorders and traits; (2) susceptibilities to cancer and complex disease (e.g.,
BRCAT and farilial breast-ovarian cancer susceptibility, 113705.0007, and CFH and macular degeneration, 134370.0008); (3)
variations that lead to abnormal but benign laboratory test values ("nondiseases”) and blood groups (2.g., lactate
dehydrogenase B deficiency, 150100.0007 and ABQ blood group system, 110300.0001); and (4) select somatic cell genetic
disease (e.g., GNAS and McCune-Albright syndrome, 139320.0008 and IDHT and glieblastoma multiforme, 147700.0001.)

Sekil 2-12: OMIM’de tanimlanan fenotipler ve iligkili genler

2.5.2.1. Tek Gen Hastaliklarinda Kalittm Modelleri
Bes temelM endel kalitim kalib1 bulunmaktadir. Bunlar;
1. Otozomal dominant (OD) kalitim
e Hastalik, heterozigot bireylerde ifade bulmaktadir.

e Her iki ebeveynden de kalitilabilir ve her iki cinsiyet esit olarak

etkilenmektedir.



e FEtkilenmig bireyin ebeveynleri nomrmal ise dominant hastaliklar i¢cin

mutasyonun de novo olusmas1soz konusudur.
e Etkilenmis bireyin her ¢ocugunun etkilenme olas1lig1 %50 dir.

e Dikey bir kalitim gézlenmektedir.

2. Otozomal resesif (OR) kalitim
e Hastalik, her ikiallel de mutasyon tagiyorsa ortaya ¢ikmaktadir
e Herikicinsiyeti de esit olarak etkilemektedir.

e FEtkilenen biryler, genotipik olarak heterozigot yani tasiyici
ebeveynlerden dogarlar. Tasiyict ebeveynler genellikle klinik bulgu

vermemektedir.

e Etkilenmis bir ¢ocugu olan bir tagiyici ¢iftin tim ¢ocuklarinm etkilenme
olasiligr % 25'tir (her iki ebeveynin de genotipik olarak heterozigot
oldugu vamayilarak, nadir olarak homozigot bir ebeveyn ile heterozigot

digerebeveynin ¢ocuklarnndaki risk ise %50 dir).
3. X'e bagh resesif (XLR) kalitim
e Bukaliimda mutant geni tagtyan erkekle rde hastalik goriilmektedir.

e Heterozigot disiler klinik olarak genellikle etkilenmemislerdir, ancak
hastalig1 birsonraki nesile gecirebilirler ve erkek ¢ocuklar %50 olasilikla
hasta, kiz cocuklar ise tagtyici olmaktadir.

e Mutasyon erkek cocukta “de novo” da olusabilmektedir.

e Heterozigot (tasiyici) kiz ¢cocuklarin fenotipik bulgu vermesi bazi 6zel
kosullarda (Uniparental Dizomi, X inaktivasyonu)

gerceklesebilmektedir.

4. X’e bagh dominant (XLD) kalitim

e Her iki cinsiyeti de etkilemektedir; ancak kadinlarda gériilme olasiligi
etkeklere oranla daha fazladir.



Disiler genellikle erkeklerden daha hafif ve X inaktivasyonu nedeniyle
daha degisken sekilde etkilenmektedir.

Etkilenen bir diginin ¢ocuklan cinsiyetten bagims1z % 50 etkilenme nski

tas maktadr.

Etkilenmis bir erkegin, tiim kizlant etkilenir ancak ogullarinin higbiri

etkilenmemektedir.

5. Y’ye bagh kalitim

[55,59]

Sadece erkekleri etkilemektedir.
Etkilenmis bir erkegin tiim etkek ¢ocuklar etkilenmektedir.

Cinsiyetin erkek yoOniinde gelisiminde belirleyici rol oynayan Y
kromozomunun p13.3 bolgesinde lokalize (SRY )/ testis belirleyici faktor
(TDF) kalitim1, Y ’ye bagh kalitima bir 6mek olustummaktadir. Erkekler
Y kmomozomlarnmi dolaysiyla SRY/IDF bdlgelerini tim erkek

cocuklanna geciritken kiz ¢ocuklarina ge¢cirememektedir.



3. GEREC VE YONTEM

3.1. Arastirmanmin Tipi

Bu amstima, fetal ultrasonografide anomali saptanan gebeliklerde ailelerin
invazif tan1 ve sonuglanna yaklagmlarnni belirlemek amaciyla tanimlayici bir arastirma
olarak gerceklestirildi.

3.2. Arastirmanin Evreni ve Orneklemi

Amstima  evrenini  30.01.2023-30.05.2024 tarihleri amsmnda  Istanbul
Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali Genetik Danisma
Unitesi’ne basvuran ailelerden fetal ultrasonografide anomali saptanan 750 gebe
olusturdu. Arastimmanin 6meklemini, bu ¢alismaya katilmay1 goniillii olarak kabul eden
ve fetal ultrasonografide anomali saptanan 410 gebeden 308’1 olugturdu. Arastirmaya
katilmay1 kabul etmeyen 112 gebenin nedenleri; vakti olmadig, birlikte geldigi ¢cocugu
dumadig1 ve/veya kendini iyi hissetmedigi i¢in olarak kaydedildi.

3.3. Arastirmanin Sorulari
e Fetal ultrasonografide anomali saptanan gebeliklerde ailelerin invaziv tani
testleri hakkindaki bilgi diizeyleri nedir?
e Ailelerin invaziv tani testini yaptirip yaptirmama orani ve sebepleri nele rdir?
e Invaziv tani testi yaptiran ailelerin testsonuglanna kars1yaklasimlan nedir?
e Gebeligine terminasyon se¢enegi sunulan ailelerin tutumlar nelerdir?
e Aielelerin postmortem fetusun genetik klinik muayenesi ve otopsiye karsi

yaklagmlan nelerdir?

3.4. Arastirmaya Dahil Olma Kriterleri
e 18 yas ve lizeri olmak,
e Gebe olup fetal ultrasonogra fide anomali saptanmasi,

e Caligmaya katilmay1 goniilli kabul etmek olarak belirlendi.



3.5. Arastirmanin Giigliikleri

Genetik danisma {initesine basvuran ailelerden fetal ultrasonografide anomali
saptanan gebe saysmin Ve aylk sayisinin degisken olmasi, 06.02.2023 tarihinde
Kahramanmaras’ta gerceklesen deprem ile gelen ailelerin hassasiyeti, fetusun mevcut
durumundan dolay1 gebelerin kaygili olmasi, vaktinin olmamasi (okuldan ¢ocugunu
alma, farkl béliime randevusunun olmasi) gibi nedenler veri toplamada zaman kaybma

neden olmustur.

3.6. Arastirmanin Simirhhiklar:

Bu amstirma sadece bir hastanede ve belirli  zaman diliminde
gerceklestirildiginden sonuglar genele yansitilamamaktadir. Arastiimada herhangi bir
fizyolojik Olclim yapilmayip, veriler katilimcilam kendi 6z bildirimlerine

dayanmaktadir.

3.7. Veri Toplama Araglar

Aragtimmanin verileri 3 boliimden olusan anket kullanilarak toplandi.

EK 1 Anket Formu

Sosyo-demografik ve obstetrik bilgiler yer almaktadir. Annenin yasi, esin yas1,
egitim durumu, gelir diizeyi, evlilik siiresi, akraba evliligi varligi, gebelik haftasi,
ultrasonografide saptanan anomali/ler, gebe kalma sekli, gebelik sayisi, ailede genetik
bir hastalik 6ykiisii, gebenin ek bir hastaliginmn varhigi ile ilgili 14 sorudan olugmaktadir.

EK 2 Anket Formu

Ailelerin genetik danisma, invazif prenatal tami testleri hakkindaki bilgi
diizeyleri, testleri yaptirip yaptirmama oranlan, testler hakkindaki endiseleri, bu siiregte
eslerinin ve yakin ¢evresinin tutumlan ile ilgili 15 sorudan olusmaktadir.

EK 3 Anket Formu

Bu form 3 boliimden olusmaktadir. Birinci boliim invazif prenatal tani testlerini
yaptirmay1 kabul eden ailelerle doldurulmakta, invazifiglemin sekli ve ¢alisilan testlerin
bilgisini icemmektedir. Ikinci bdliim invazif prenatal tan1 testi sonucuna/patolojik
ultrasonografisine gore terminasyon secenegi sunulan ailelerle doldurulmaktadir.
Gebeligin temminasyon secenegine yonelik tutumlart ve nedenlen ile ilgili 4 sorudan

olusmaktadir. Ugiincii béliimde gebeligin temminasyon segenegini kabul eden ailelerle



doldurulmaktatir. Ailelere, fetusun postmortem klinik genetik muayenesi ve otopsisi
hakkinda bilgi verilerek bunlar hakkinda tutumlan ile ilgili 2 sorudan olugsmaktadir.

3.8. Verilerin Toplanmasinda izlenen Yol

Veriler, ylizylize goriisme yontemi ile elde edildi. Taniymanin hemen ardindan
Bilgilendirilmis Goniilli Olur Formu BGOF) imzalanarak sosyo-demografik bilgiler,
invazif prenatal tam1 testleri hakkinda bilgi diizeyleri ve yaptima oranlanni
degerlendimek icin EK 1 ve EK 2 anket formu uygulandi Invazif tam testlerini
yaptirmay1 kabul edenler ile yiiz yiize, miimkiin olmadig1 durumlarda telefon ile yapilan
konusmada invazif tanmi testinin sekli, test sonuglan ve bu sonug¢lanna ka1 tutumlan

degerlendirildi ve EK3 anket formu tamamlandi.

3.9. Arastirmanin Etik Boyutu

Amstimaya baslamadan 6nce Istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi
Klinik Aastimalar Etik Kurulu’ndan Etik Kurul Onayr ve kumuum izni alindi
(Tarih:17.10.2022, Say1:-1329719).

3.10. Verilerin Degerlendirilmesi

Amstitmanin  verilerinin - degerlendirilmesinde lisansli SPSS-29 (Statistical
Package for the Social Science) for Windows paket programi kullanildi. Verilerin
degerlendirilmesinde; tanimlayict istatistikler (sayi, ylizde, ortalama, standart sapma)
kullanildi. Verilerin nomal dagilima uygunlugu kesikli veriler i¢cin ki-kare analizi,
stiekli veriler icin de bagimsiz gruplarda t-testi kullamildi. Istatistiksel anlamlilik
p<0,05 ve iki yonlii olarak kabul edildi.



4. BULGULAR

Istanbul Univerwitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dals,
Genetik Danisma Unitesi’nde, anket calismas1 donemi boyunca 1500 aileye genetik
danisma verildi. Bunlardan fetal ultrasonografide ¢ift mindér bulgu ve/veya major
anomali saptanan 750 aileden 410’una yliz yiize anket ¢alismas1 hakkinda bilgi verildi.
Bu ailelerden 308’1 bu c¢alismaya katilmayr goniillii olarak kabul etti. Calismaya
katilmay1 kabul eden 308 aileden 217’si invazif prenatal tan1 testini yaptirmay1 kabul
edetken, 91’1 kabul etmedi. Yapilan invazif prenatal tan1 testi sonucuna gore ve/veya
perinatal olumsuz prognoz nedeniyle temminasyon se¢enegi sunulan aielerin 107’si bu
segenegi kabul edetken, 23’linlin gebeligine her kosulda devam kararinda oldugu
belirlendi. Calismaya dahil olan ailelerin sosyodemografik ve obstetrik 6zellikler,
invazif prenatal tam testleri hakkinda bilgi diizeylen ve tutumlan, fetal anomali
nedeniyle ve/veya invazif tani testi sonucuna gére temminasyon segenegi sunulan
ailelerin tutumlan ve terminasyon sonmas1 fetusun postmortem klinik genetik muayenesi

ve otopsiye kars1yaklagmlan degerlendirildi.

Fetal ultrasonografideki anomaliler major veya mindr olarak sniflandirildi. (Tablo 4-1)
Major anomali, mindr anomali veya multiple konjenital anomalilerin varliginm,
ailelerin invazif prenatal tani testi yaptirma durumlanni ve teminasyon segenegi
sunulan ailelerin ise kamarlarni etkilemede istatistiksel olarak anlamli bulunmadigi
belirlendi. (p>0,05)

Tablo 4-1: Fetal ultrason anomalilerinin major ve minér simflandirmasi

Major Anomali

Ventrikiiler septal Hepatomegali Yaygm cilt 6demi Bilateral ellerde
defekt (VSD) postaksiyal polidaktili
Simetrik ntrauterin
bliytime kisitlilig1 Mega sisterna magna Aniiler pankreas Yarik damak dudak
(IUBK)
Unilateral / bilateral Bilateral ayaklarda rocker Timus

multikistik displastik
bobrek

Kistik higroma

bottom gdriiniimii

aplazisi/hipoplazisi

Korpus kallozum

Atrioventrikiiler septal . S T Ellerde clench hand Bobrekte cift toplayict
defekt (AVSD) hlpopla2|s|/r:je|§%eine2|5|/age goriiniimil sistem
Unilateral/bilateral pes Sol diyagrafma hernisi . Ventrikiilomegali
- Fetal makrozomi
ekinovarus /evantrasyonu >15mm
Tiim tiibiiler Ense kalmliginm >3.5 mm Triventrikiiler/tetraven- Omfalosel
kemiklerde kisalik Olciilmesi trikiiler hidrosefali
Dogumsal kistik Servikal blebler Kavum septum Dar toraks




adenomatoid pellisidumun
malformasyon izlenememesi
Pulmone(;jrﬁirde ciddi Hipoplastik sol kalp Mikroftalmi Mikrosefali/makrosefali
Sakral ve lumbar . . S Vermis
vertebralarin fiizyonu Kolposefali Hipoplastik sag/sol kalp hipoplazisi/agenezisi
Transpozisyon tipi ¢ift Unilateral/bilateral renal Bilateral el ve ayaklarda Ciddi trikiispit
cikigh sag ventrikiil agenezi dizilim anomalisi regiirjitasyon
POT]ti(;)soe;T:;”ar Intrakraniyal kanama Amniyotik bant sekans1 Fallot tetralojisi

Kloaka anomalisi

Kostalarda karik

Limb body wall kompleksi

Beyin orta hatta teratom
ile uyumlu solid Kitle

Akrania Bilateral anoftalmi Safra kesesi izlenememesi Fetal konjenltal_guatr ile
uyumlu Kitle
Minér Anomali
Unilateral/bilateral Kalpte sol/sag ventrikiilde - .
pelviektazi hiperekojen odak Nukal fold >6mm Ventrikiilomegali<lSmm

Ense kalmligmmn < 3.5
mm bl¢iilmesi

Aberran sag subklavyen arter

Ekojenik barsak

Nazal kemik hipoplazisi

Sag aortik ark

Tek umblikal arter

Trikiispit regiirjitasyon

Koroid pleksus kistleri

izole Blake Pos Kisti

Gebeleri yaslanna gore degerlendirdigimizde; 44 kisi (%14,3) 18-25 yas araliginda, 213
Kisi (%69,2) 25-35 yas araliginda, 38 kisi (%12,3) 3640 yas araliginda, 13 kisi (%4,2)
40 yas ve tizerinde oldugu goriildii. (Tablo 4-2)

Tablo 4-2: Annelerin yasa gore dagilim

Anne yasi n Yiizdelik (%)
18-25 yas 44 14,3
25-35 yas 213 69,2
36-40 yas 38 12,3
40 ve iizeri 13 4,2
Total 308 100,0

Annelerin egitim durumlarnnmn degerendirilmesinde, 163 kisinin (%53) lise mezunu ve

alt1, 145’inin (%47) lise mezunu tstii egitim aldig1 belirlendi. (Tablo 4-3)

Tablo 4-3: Annelerin egitim durumuna gore dagihm

Anne egitim durumu n Yiizdelik (%)
Lise mezunu ve alti 163 53
Lise mezunu iistii 145 47
Total 308 100,0




Baba yaslan siralamasinda en ¢ok 187 kisi (%60) ile 25-35 araliginda yigilma varken
digerleri sirasiyla 16’s1 (%5,2) 18-25, 67’s1 (%21,8) 36-40 ve 38’inin (%12,3) 40 yas ve

tizerinde oldugu goriildii . (Tablo 4-4)

Tablo 4-4: Babalarin yasa gore dagilimi

Baba yasi n Yiizdelik (%0)
18-25 yas 16 5,2
25-35 yas 187 60,7
36-40 yas 67 21,8

40 ve iizeri 38 12,3
Toplam 308 100,0

Babalarnn egitim durumlannin degerlendirilmesinde , 182 kisinin (%68,5) lise mezunu

ve alti, 120’sinin (%31,5) lise mezunu Usti egitim aldig1 belirlendi. (Tablo 4-5)

Tablo 4-5: Babalarin egitim durumuna gore dagilimi

Baba egitim durumu n Yiizdelik (%)
Lise mezunu ve alti 182 68,5
Lise mezunu iistii 120 315
Total 308 100,0

Ailelere ekonomik durumlan ile ilgili yoneltilen soruya verilen cevaplarda, 40 ailenin

(%13) gelirinin giderinden az oldugu, 227 ailenin (%73,7) gelirinin giderine esit oldugu,
41 ailenin (%13,3) ise gelirinin giderinden fazla oldugu belirlendi. (Tablo 4-6)

Tablo 4-6: Ailelerin ekonomik durumlarina gore dagilim

Ailelerin ekonomik durumu n Yiizdelik (%)
Gelirim giderimden az 40 13,0
Gelirim giderime esit 227 73,7
Gelirim giderimden fazla 41 13,3
Total 308 100,0




Ailelerin gelir durumuna gore invazif prenatal tani testlerini yaptirp yaptirmama

durumlanna bakildiginda geliri giderine esit ve yiiksek olanlann bu testleri istatistiksel

anlamda daha fazla yaptirdigi belirlendi. (Tablo 4-7)

Tablo 4-7: Ailelerin gelir durumuna gore invazif prenatal tam testleri yaptirip

yaptirmama durumlan ve yiizdelik dagihhmlan™

PT Karar

Prenatal tan testi

Prenatal tam

testi Total
yaptiranlar
Gelir Durumu yaptirmayanlar
S 21 19 40
Gelirim giderimdenaz
9,7% 20,9% 13,0%
161 66 227
Gelirim giderime esit
74,2% 72,5% 73,7%
35 6 41
Gelirim giderimden yiiksek
16,1% 6,6% 13,3%
217 91 308
Total
100,0% 100,0% 100,0%

*: (p<0,05)

Allelere ek gelirlerinin olup olmadigi soruldugunda, 16 ailenin (%5,2) ek geliri varken,
292 ailenin (94,8) ek gelirinin olmadig: gorildii. (Tablo 4-8)

Tablo 4-8: Ailelerin ek gelir varhigina gore dagilimi

Ailelerin ek gelir durumu n Yiizdelik (%)
Ek gelirim var 16 5,2
Ek gelirim yok 292 94,8
Total 308 100,0

Aileler evlilik siireleri acisindan degerendirildiginde ailelerin 41°inin (%13,3) bir
yildan az bir siire evli oldugu, 142’inin (46,1) 1-5 yil, 75’inin (%24,4) 5-10 yil,
50’sinin (16,2) ise 10 yildan fazla evli oldugu gorildii. (Tablo 4-9)




Tablo 4-9: Ailelerin evlililik siirelerine gore dagilimi

Evlilik siiresi Yiizdelik (%)
Bir yildan az 41 13,3
1-5yil 142 46,1
5-10 y1l 75 24 .4
10 y1ldan fazla 50 16,2
Total 308 100,0

Alleler, amalannda akraba evliligi olup olmadigina gore degerlendirildiginde 238’inde
(%77,3) akraba evliligi yok iken, 36’sinda (%11,7) birinci derece, 34’inde (%11)
birinci dereceden daha uzak kuzen evliligioldugu belirlendi. (Tablo 4-10)

Tablo 4-10: Eslerin arasinda akraba evliligi varhgi ve yiizdelik dagihmlan

Akraba evliligi n Yiizdelik (%)
Yok 238 77,3
Birinci derece kuzen evliligi 36 11,7
Birinci derecedeq tha uzak kuzen 34 11,0
evliligi
Total 308 100,0

Anneler gebe kalma sekline gore degerlendirildiginde 281 inin (%91,2) spontan, 1’inin
(9%0,3) ilac tedavisi ile, 3’iiniin (%1) asilama ile, 23 *liniin (%7,5) ise IVF/IC SI ile gebe

kaldigi belirlendi. (Tablo 4-11)

Tablo 4-11: Annelerin gebe kalma sekli ve yiizdelik dagihmlar

Gebelik sekli n Yiizdelik (%)
Spontan gebelik 281 91,2
ilag tedavisi ile 1 0,3
Asilama ile 3 1,0
IVF/ICSI 23 7,5
Total 308 100,0




Annelerin gebelik haftalanna gore invazif prenatal tant testi yaptirma durumlan
degerlendrildiginde gebelik haftas1 kiigiildiikge bu testleri yaptiima durumlan
istatistiksel olarak anlamli bulundu. (Tablo 4-12)

Tablo 4-12: Annelerin gebelik haftasina goére invazif prenatal tami testini yaptirip

yaptirmama durumlan ve yiizdelik dagilimlari

o Std. Error
PT Karan n Mean Std. Deviation
Mean
Gebelik Evet 217 20,06 5,429 ,369
Haftas: Hayir 91 24,43 4,733 ,496

(*p<0,05)

Gebelikteki fetus sayis1 sorgulamasinda 279’unda (%90,6) tek fetus iken, 29’unun
(%9,4) iki fetus ve lizerinde oldugu belirlendi. (Tablo 4-13)

Tablo 4-13: Annelerin gebeliklerindeki fetus sayisi ve yiizdelik dagilimlari

Fetus sayisi n Yiizdelik (%)
Tek fetus 279 90,6
iki ve iizeri fetus 29 9,4
Total 308 100,0

Gebelik sayisma gore degerlendirildiginde 127°sinin (%41,2) ilk, 75’inin (%24,4)
ikinci, 54’liniin (%17,5) iglincii gebeligi iken 52’sinin (%16,9) dordiincii ve iizer

gebeligi oldugu goriildi. (Tablo 4-14)

Tablo 4-14: Annelerin gebelik sayisi ve yiizdelik dagihmlari

Gebelik sayisi n Yiizdelik (%)
1 127 41,2
2 75 24,4
3 54 17,5
4 ve tizeri 52 16,9
Total 308 100,0




Spontan diisiik olup olmadig1 sorusuna, annelerin 228’1 (%74) daha 6nce hi¢ spontan
distigiiniin olmadigimi sdylerken, 56’s1 (%18,2) bir kez, 24’0 (%7,8) ise iki ve lizeri
spontan diigiik yaptigini beyan etti. (Tablo 4-15)

Tablo 4-15: Annelerin spontan diisiik sayisi ve yiizdelik dagilimlari

Spontan diisiik sayis1 n Yiizdelik (%)
0 228 74,0
1 56 18,2
2 ve iizeri 24 7,8
Total 308 100,0

Ailelerinde genetik bir hastalik olup olmadig1 arastinldiginda, 15’inin ailesinde (%4,9)
bir genetik hastalik Oykiisii var iken 293°linde (%95,1) genetik bir hastahk oOykiisii
olmadig1 goriildii. (Tablo4-16)

Tablo 4-16 Ailede genetik bir hastalik varhgi ve yiizdelik dagilimlari

Ailede genetik bir hastalik varhg: n Yiizdelik (%)
Var 15 4,9
Yok 293 95,1
Total 308 100,0

Ailedeki genetik hastaliklar soruldugunda, 3’inde (%1) Down sendromlu g¢ocuk
oykisii, 1’inde (%0,3) biotinidaz eksikligi tanili ¢cocuk oykiisii, 2’sinde (%0,7) beta
talasemi mindr tanili ebeveyn, 2’sinde (%0,7) bilissel yetersizligi olan ¢ocuk Gykiisii,
I’inde (%0,3) Bartter sendromlu ¢ocuk Oykiisii, 1’inde (%0,3) Walker\Warburg
sendromlu ¢ocuk 6ykiisii, 1’inde (%0,3) akrabalannda osteogenesis imperfekta oykiisii,
I’inde (%0,3) kromozom anomalili ebeveyn, 2’sinde (%0,7) akrabalannnda Duchenne
muskiiler distrofi dykiisti ve 1’inde (%0,3) ¢ocuklarnda konjenital fetal guatr dykiisii
oldugu gorildii. (Tablo 4-17)



Tablo 4-17: Ailede genetik bir hastaligi olanlarin a¢iklamalar1 ve yiizdelik dagilimlan

Ailede genetik hastalik simiflamasi

n Yiizdelik (%)
Yok 293 95,1
Akrabalarinda Down sendromlu
I 3 1,0
cocuk oykiisii
Biotinidaz eksikligi tamih ¢cocuk 1 03
oyKkiisii ’
Beta talasemi minor tanili ebeveyn 2 0,7
Bilissel yetersizligi olan ¢cocuk ) 07
oykiisii ’
Bartter sendromlu ¢ocuk dyKkiisii 1 0,3
Walker-Warburg sendromlu ¢ocuk 1 03
oyKkiisii ’
Akrabalarinda Osteogenesis 1 03
Imperfekta oykiisii '
Kromozom anomalili ebeveyn 1 0,3
Akrabalarinda Duchenne Muskiiler
. sy us 2 0,7
Distrofi oykiisii
Cocuklarinda konjenital guatr 1 03
oykiisii '
Total 308 100,0

Anne adaylan ek hastalik varligi olup olmadigma gore degerlendirildiginde 26’smda
(%8,4) ek bir hastalik var iken, 282’inde (%91,6) ek bir hastalik olmadig1 belirlendi.

(Tablo 4-18)

Tablo 4-18: Anne adaylarinin ek hastalik varhgi ve yiizdelik dagilimlar

Anne adaylarinin ek hastahk varhg: n Yiizdelik (%)
Var 26 8,4
Yok 282 91,6
Total 308 100,0

Anne adaylarinin ek hastaliklan siniflandiginda, 2’sinde (0,6) tip 2 diyabet, 2’sinde

(0,6) epilepsi, 1’inde (%0,3) romatizmal kalp hastaligi, 1’inde (%0,3) kronik astim,

I’inde (%0,3) demmatomiyozit, 1’inde (%0,3) myastenia gravis, 4’linde (%1,3)
Hashimato tiroidi, 1’inde (%0,3) kronik bobrek hastaligi, 4’iinde (%]1,3) polikistik over

sendromu, 1’inde (%0,3) immiin trombositopenik purpura hastaligi, 1’inde (%0,3) tek
ayakta PEV, I’inde (%0,3) hipogonadotropik hipogonadizm, 1’inde (%0,3) bipolar




bozukluk, 1’inde (%0,3) Sjogren sendromu, 1’inde (%0,3) AIDS, I'inde (%0,3)
fenilketoniiri, 1’inde (%0,3) multiple skleroz ve 1’inde (%0,3) akdeniz anemisi hastaligi
oldugu goriildii. (Tablo 4-19)

Tablo 4-19: Anne adaylarinda ek bir hastaligi olanlarin agiklamalarnt ve yiizdelik

dagihmlar
Anne adaylarinin ek hastaliklar n Yiizdelik (%)
Yok 282 91,6
Tip 2 diyabet 2 0,6
Epilepsi 2 0,6
Romatizmal kalp hastalig 1 0,3
Kronik astim 1 0,3
Dermatomiyozit 1 0,3
Myastenia gravis 1 0,3
Hashimato tiroidi 4 1,3
Kronik bobrek hastahigi 1 0,3
Polikistik over sendromu 4 13
Immiin trombositolzenik purpura 1 0.3
hastalig
Tek ayakta pes ekinovarus (PEV) 1 0,3
Hipogonadotropik hipogonadizm 1 03
(HH) ’
Bipolar bozukluk 1 0,3
Sjogren Sendromu 1 0,3
AIDS (Acquired Immune Deficiency
Syndrome) (Kazanilms Bagisikhik 1 0,3
Yetersizligi Sendromu)
Fenilketoniiri Hastalig 1 0,3
Multiple Skleroz (MS) hastahig 1 0,3
Akdeniz anemisi hastaligi 1 0,3
Total 308 100,0

(PEV: pes ekinovarus, HH: hipogonadotropik hipogonadizm, AIDS: (Acquired Immune Deficiency
Syndrome) Kazamilmis Bagisikiik Yetersizligi Sendromu, MS: multiple skleroz)

Ailelent genetik danigma boliimiine yonlendiren alanlar degerlendirildiginde, 2 ailenin
(%0,6) kendisinin bagvurdugu, 227 ailenin (%73,7) kadin dogum doktoru tarafindan
yonlendirildigi, 10 aileyi (%3,2) diger genetik boliimlerinin, 17 aileyi (%5,5)
kardiyoloji konseyi sonrasi, 45 aileyi (%14,6) genetik konseyi ve 6 aileyi (%1,9)
iroloji konseyinden yonlendirildigi belirlendi. (Tablo 4-20)




Tablo 4-20: Aileleri genetik damisma béliimiine yonlendiren alanlar ve yiizdelik

dagihmlar
Genetik dam’s‘ma bii.liil.niine sizi kim n Yiizdelik (%)
yonlendirdi?
Kendim basvurdum 2 0,6
Kadin dogum doktorum 227 73,7
Diger genetik boliimleri 10 3,2
Kardiyoloji konseyi 17 55
Genetik konseyi 45 14,6
Uroloji konseyi 6 1,9
Total 307 99,7

Ailelere siiregelen gebelikleri ile ilgili daha once genetik danisma alip almadiklan
soruldugunda, 53 aile (%17,2) genetik danigma aldigmi, 234 aile (%76) genetik
daniyma almadigini, 21 aile (%6,8) genetik daniyma alip almadigmi bilmedigini ifade
etti. (Tablo 4-21)

Tablo 4-21: Ailelerin siiregelen gebelikteki durum ile ilgili genetik damsma alma

durumlan ve yiizdelik dagilimlar

e : Vit
Evet 53 17,2
Hayir 234 76
Bilmiyorum 21 6,8
Total 308 100,0

Aileler, genetik danigma boliimiine gelmeden 6nce prenatal tani testleri (amniyosentez,
kordosentez, koryon villus biyopsisi) hakkindaki bilgi durumlarma gore
degerlendirildiginde 118'1 (%38,3) bilgi sahibi oldugunu, 80’ (%26) bilgi sahibi
olmadigini, 106’s1 (%34,4) biraz bilgisi oldugunu ve 4’1 (%1,3) daha 6nce yaptirdigmi
ve bildigini ifade etti. (Tablo 4-22)



Tablo 4-22: Ailelerin genetik danisma béliimiine gelmeden once prenatal tam testleri

(amniyosentez, kordosentez, koryon villus biyopsisi) hakkindaki bilgi durumlan ve

yiizdelik dagilimlan
Genetik danisma béliimiine
gelmeden Once prenatal tam testleri
(amniyosentez, kordosentez, koryon n Yiizdelik (%)
villus biyopsisi) hakkinda bilginiz
var mydi?

Evet 118 38,3
Hayir 80 26,0
Biraz 106 34,4

Daha 6nce yaptirmustim, biliyordum 4 1,3
Total 308 100,0

Prenatal tami testleri hakkindaki bilgilerini  nereden edindiklerine  gore
degerlendirildiginde, 59’unun (%19,2) TV, intemetten, 37’sinin (%12) komsu, akraba,
atkadastan, 150’sinin (%48,7) doktor, ebe, hemsireden aldigi, 20’sinin (%6,5) meslegi
nedeniyle bildigi, 42’sinin (%13,3) ise bilgisinin olmadigi goriildi. (Tablo 4-23)

Tablo 4-23: Ailelerin prenatal tani testleri hakkinda bilgilerini nereden aldig: ve yiizdelik

dagihmlarn
e et n Vit (%

TV, internet 59 19,2

Komsu, akraba, arkadas 37 12,0
Doktor, ebe, hemsire 150 48,7
Meslegimden dolay1 20 6,5

Bilgim yok 42 13,6
Total 308 100,0

Stiregelen gebeliklerinin planh olup olmadigr sorusunu, 191 aile (%62) evet, planh
oldugu, 94’i (%30,5) ¢ocuk istediklerini ama simdi olmadigini, 23’1 (%7,5) ise hayir
cocuk istemedigi seklinde cevapladi (Tablo 4-24)



Tablo 4-24: Ailelerin siiregelen gebeliklerini planlama durumu ve yiizdelik dagilimlari

Bu gebeliginiz planlanmis miydi? n Yiizdelik (%)
Evet, planlanmsti 191 62,0
Cocuk istiyorduk ama su anda degil 94 30,5
Hayir, ¢ocuk istemiyorduk 23 7,5
Total 308 100,0

Aileler prenatal tan1 testleri ile bebekteki tiim hastaliklann saptanabilecegi diisiincesine
gore degerlendirildiginde 126°s1 (%40,9) evet, 141’1 (45,8) karas1z, 41°1 (13,3) hayir
cevabini verdi. (Tablo 4-25)

Tablo 4-25: Ailelerin prenatal tarama testleri ile bebekteki tiim hastahklarin

saptanabilecegi diisiincesi hakkinda tutumlan ve yiizdelik dagilhmlar

Prenatal tani testleri ile
bebegimdeki tiim hastaliklarin n Yiizdelik (%)
saptanabilecegini diigiiniiyorum
Evet 126 40,9
Kararsizim 141 45,8
Hayir 41 13,3
Total 308 100,0

Aileler, yapilan islemlerin bebegi kaybetme riskinin oldugunu bilip bilmediklerine olan
cevaplarina gore degerlendirildiginde 287’si (%93,2) evet, 18’1 (%5,8) kararsizim, 3’i (%1)
hayir cevabini verdi. (Tablo 4-26)

Tablo 4-26: Ailelerin yapilan islemlerin bebegi kaybetme riskine olan cevaplar1 ve

yiizdelik dagilimlari
Yapilan islemlerde az da olsa
bebegimi kaybetme riski oldugunu n Yiizdelik (%)
biliyorum

Evet 287 93,2

Kararsizim 18 5,8
Hayir 3 1,0
Total 308 100,0




Aileler prenatal tanit testleri sonucuna gore bebeginde hastalik ¢ikarsa tedavi
edilebilecegini  diigsiintiyor musunuz? Sorusuna verdikleri cevaplara  gore
degerlendirildiginde 75°1 (%24,4) evet, 113’1 (%36,6) karasizim, 120’s1 (%39) hayir
cevabmi verdi. (Tablo 4-27)

Tablo 4-27: Ailelerin prenatal tam testleri sonucuna gore bebeginde hastalik cikarsa

tedavi edilebilecegine olan cevaplar ve yiizdelik dagihmlar

Prenatal tam testleri sonucuna gore
bebegimde hastalik ¢ikarsa tedavi n Yiizdelik (%)
edilebilecegini diisiiniiyorum
Evet 75 24,4
Kararsizim 113 36,6
Hayir 120 39,0
Total 308 100,0

Aileler prenatal tani testleri uygulamasi ile ilgili endiselerine gore degerlendirildiginde
134’tniin  (%43.,5) uygulama sirasinda act duymaktan, 145’inin (%47,1) ignenin bebege
degmesinden, 100’iiniin (%32,5) enfeksiyondan, 75’inin (%24,4) yanlis bir sonu¢ ¢ikmasindan,
236’sinin (%76,6) diisiik riskinin olmasindan, 33’iiniin (%10,7) ignenin annenin i¢ organlarini
yaralamasindan, 44’liniin (%14,3) doktorun yeterli tecriibesi olup olmadig1 hakkinda, 5’1 (%1,6)
kotii bir sonug ¢ikmasi nedeniyle endise duydugu dikkat ¢ekiciydi. (Tablo 4-28)

Tablo 4-28: Ailelerin prenatal tani testleri uygulamasi ile ilgili endiseleri ve yiizdelik

dagihimlan
Prenatal tan testleri ile ilgili n=308 Yiizdelik (%)
endiseler °
Uygulama sirasinda aci duyma 134 43,5
ignenin bebege degmesi 145 47,1
Enfeksiyon 100 32,5
Yanlis bir sonuc cikmasi 75 24,4
Diisiik riskinin olmasi 236 76,6
ignenin benim i¢ organlarim 33 10.7
yaralamasi '
Doktorun yeterli tecriibesi olup 44 143
olmadig1 endisesi '
Kotii bir sonu¢ ¢ikmasi 5 1,6




Aileler, cffDNA testi ile bebekteki tiim hastaliklarin saptanabilecegi hakkinda
cevaplarnna gore degerlendirildiginde 84 (%27,3)evet, 160’1 (%51,9) karas1zim, 64’
(%20,8) hayircevabmi verdi. (Tablo 4-29)

Tablo 4-29: Ailelerin cffDNA testi ile bebekteki tiim hastaliklarin saptanabilecegi

hakkinda cevaplan ve yiizdelik dagilimlar

cffDNA (cell free fetal DNA) testi ile
bebekteki tiim hastaliklarin n Yiizdelik (%)
saptanabilecegini diisiiniiyorum
Evet 84 27,3
Kararsizim 160 51,9
Hayir 64 20,8
Total 308 100,0

Ankete katilan ailelerin 217%si (%70,5) prenatal tani testi yaptinitken, 91’1 (%29,5)
yaptirmadi. (Tablo 4-30)

Tablo 4-30: Ailelerin  invazif prenatal tam testi yaptirma durumlan ve yiizdelik

dagihmlar
Ailelerin invazif prenatal tan testi n Yiizdelik (%)
yaptirma durumlari
Evet 217 70,5
Hayr 91 29,5
Total 308 100,0

Aileler invazif prenatal tan1 testi yaptirmama nedenleri sorgulandiginda 671 (%73)
gebeligine her kosulda devam kararinda oldugundan, 47’si (51,6) islemin disiik riski
nedeniyle, 1°i (%1,09) uzun siiredir bu gebeligi istedigi i¢in, 3’0 (%3,2) ise ileri gebelik
haftasinda oldugundan yaptirmak istemedigi soyledi. (Tablo 4-31)

Tablo 4-31: Ailelerin invazif prenatal tam testi yaptirmama nedenleri ve yiizdelik

dagihmlar
Ailelerin invazif prenatal tam testi n=91 . o o
yaptirmama nedenleri Yiizdelik (%)
Gebeligime her kosulda devam 67 73
kararindayim
Diigiik riski oldugu icin istemiyorum. 47 51,6
Uzun siiredir bu gebeligi istiyorum. 1 1,09
Gebelik haftam ileri oldugu icin 3 32
istemiyorum. '




Ailelerin invazif prenatal tani testi yaptirmaya karar vermeden once danistigi kisiler
degerlendirildiginde 21’inin (%6,8) anne babasina, 10’unun (%3,2) akrabalanna,
105’inin (%34,1) baska doktorlara, 19 unun (%6,2) daha 6nce tan1 yontemi uygulatmis
olan kadinlara, 153 liniin (%49,7) ise hi¢ kimseye danismadigi belirlendi. (Tablo 4-32)

Tablo 4-32: Ailelerin invazif prenatal tam testleri icin karar vermeden once danistig

kisiler ve yiizdelik dagihmlan

Ailelerin invazif prenatal tani

testleri icin karar vermeden 6nce n Yiizdelik (%)
damstig Kisiler

Anne, babama 21 6,8
AKkrabalarima 10 3,2

Baska doktorlara 105 34,1
Daha dnce tan1 yontemi uygulatmis 19 62

kadinlara '
Hi¢ kimseye danismadim 153 49,7
Total 308 100,0

Invazif prenatal tani testlerinde anne adaylarmin karannda eslerinin  tutumlan
degerlendirildiginde 264’ (%85,7) esinin karanni destekledigini, 44’ (%14,3) ise
esinin karan kendisine biraktigni ifade etti. (Tablo 4-33)

Tablo 4-33: Invazif prenatal tam testleri icin es tutumu ve yiizdelik dagilimlan

invazif' p‘refnatal tani test!eri icin n Yiizdelik (%)
esinizin tutumu nedir?
Destekledi 264 85,7
Bana birakti 44 14,3
Total 308 100,0

Ailelerin invazif prenatal tani testleri kamrannda yakin c¢evrelerinin tutumlan
degerlendirildginde, 168’inin (%54,5) olumlu, 11’inin (%3,6) olumsuz kawiladigy,
19’unun (%6,2) gereksiz buldugu, 110’unun (%35,7) ise haberlerinin olmadig1 gériildi.
(Tablo 4-34)




Tablo 4-34: invazif prenatal tam testleri icin ailelerin yakin cevrelerinin tutumu ve

yiizdelik dagilimlari
invazif prenatal tam testleri
hakkinda kararimizda yakin n Yiizdelik (%)
cevrenizin tutumu nedir?
Olumlu karsiladilar 168 54,5
Olumsuz karsiladilar 11 3,6
Gereksiz buldular 19 6,2
Haberleri olmadi 110 35,7
Total 308 100,0

Invazif islem sekli degerlendirildiginde 219 gebeligin 99°unda (%45,2) amniyosentez,
56’sinda (%25,6) fetal kan 6meklemesi ve 64’tinde (%29,2) koryonik villus biyopsisi
yapildig1 gorildii (Tablo 4-35)

Tablo 4-35: Yapilan invazif islem sayilar1 ve yiizdelik dagilimlari

Yapilan invazif islemler n=219 Yiizdelik (%)
Amniyosentez 99 452
Fetal kan orneklemesi 56 25,6
Koryonik Villus Biyopsisi 64 29,2

Aileler, gebeliklerinde yapilan invazif islemlerde calgilan testlere gore
degerlendirildiginde tamamina karyotip analizi, 145’ine (%66,2) Array-CGH Analizi,
6’sma (%2,7) tek gen hastaligi, 10’una (%4,5) prenatal TED, 15’ine (%6,8) postnatal
TED ¢aligildig1 belirlendi. (Tablo 4-36)

Tablo 4-36: Yapilan invazif islemlerde calisilan testler ve yiizdelik dagilimlari

Yapilan invazif islemlerde ¢calisilan n=219 Yiizdelik (%)
testler
Karyotip Analizi 219 100
Array-CGH Analizi 145 66,2
Tek Gen 6 2,7
Prenatal TED 10 4,5
Postnatal TED 15 6,8

Ailelerin 130’una (%42,2) yapilan invazif islemlerin sonucuna gore ve/veya perinatal
olumsuz prognoz nedeniyle terminasyon sec¢enegi sunulurken 178’ine (%57°8) genetik

test sonuclannm nomal olmas1 veya anomali ¢iksa bile fetusun klinik durumunu



aciklayan patojenitesi olmamasi, fetal USG’de terminasyon secenegini sunabilecek

bulgu saptanmamas1 nedeniyle sunulmadi . (Tablo 4-37)

Tablo 4-37: Yapilan invazif islemlerin sonucuna gore ve/veya perinatal olumsuz prognoz

nedeniyle terminasyon se¢enegi sunulan ailelerin sayisi ve yiizdelik dilimleri

Yapilan invazif islemlerin
sonucuna gore ve/veya perinatal
olumsuz prognoz nedeniyle n Yiizdelik (%)
terminasyon secenegi sunuldu

mu?
Evet 130 42,2
Hayr 178 57,8
Total 308 100,0

Yapilan invazif iglemlerin sonucuna gore ve/veya perinatal olumsuz prognoz nedeniyle
terminasyon secenegi sunulan ailelerin 107’si (%82,3) terminasyon secenegini kabul

edetken, 23’1 (%17,7) gebeligine devam karar aldi. (Tablo 4-38)

Tablo 4-38: Yapilan invazif islemlerin sonucuna gore ve/veya perinatal olumsuz prognoz

nedeniyle terminasyon secenegi sunulan ailelerin kararlan ve yiizdelik dilimleri

Mevcut sartlar altinda gebeligin .. o o
devamu hakkindaki kararimiz nedir? n Yiizdelik (%)
Terminasyon karar verdik 107 82,3
Gebell'zge"deivam etmeyi 23 177

diisiiniiyorum
Total 130 100

Aileler, yapilan genetik testlerinin sonuglanna gore terminasyon se¢enegi sunuldugunda

21’1 (%87,5) kabul ederken 3’1 (12,5) gebeligine devam karanni aldi. (Tablo 4-39)

Tablo 4-39:Yapilan genetik testlerin sonuglarina gore terminasyon secenegi sunulan

ailelerin kararlan

Siiflandirma Sonug n=24 Terminasyon
Karari

n=9 Evet
Trizomi 21 10

Sayisal n=1 Hayir

kromozom

anomalisi n=1 Evet
Trizomi 18 3

n=2 Hayir




45X

Evet

Triploidi

Evet

Yapisal
kromozom
anomalisi

5. 46,XX,der(2)t(2;20)(q37.2;q11.2)pat. ish
der(2)(2q36>2qter::?)(dj892g20+/dj1011017-)

46,XX,der(7)t(2;7)(p22.1;936.1)pat.arrfGRCh37]
2p25.3p22.1(50661_40527041)x3,7936.1936.3

(148182597 _158919159)x1

46,XY del(22)(q11.21-q11.23).arr[GRCh37]
22411.21(18921359_21357982)x1

46,XY 9p+,arr[GRCh37]
3026.1q29(162181138_197770406)x3, 9p24.3p22.3

(239426_14542140)x1

46,--arr[GRCh38]
1021.1(145691566_146021302)x1

46,--.arr[GRCh37]
5035.1035.3(172032281_177487509)x1

n=6 Evet

Tek Gen
Hastahg

FGD1 ¢.2040G>C heterozigot

FGFR3 GENI ekzon 9 heterozigot c.1138G>A

FGFR3 (NM_000142.5):c.1138G>A heterozigot

Evet

Hayir

Evet

Yapilan invazif islemlerin sonucuna gore ve/veya perinatal olumsuz prognoz nedeniyle
terminasyon segenegi sunulan aileler karar vemme siirelerine gore degerlendirildiginde

40°min (%30,7) hemen karar verdigi, 59 ’unun (%45,3) birkag¢ giin i¢inde karar verdigi,

31’inin (%24) bir ha ftadan geg siirede karar verdigi belirlendi. (Tablo 4-40)

Tablo 4-40: Yapilan invazif islemlerin sonucuna gore ve/veya perinatal olumsuz prognoz

nedeniyle terminasyon secenegi sunulan ailelerin karar verme siireleri ve yiizdelik

dilimleri
Bu karar1 vermeniz ne kadar siirdii? n Yiizdelik (%)
Hemen karar verdim 40 30,7
Birkag giin icinde karar verdim 59 45,3
Bir haftadan gec siirede karar 31 o4
verdim
Total 130 100




Ailelerin  gebeliklerini sonlandinlmasma kamr veritken etkili olan faktorler
soruldugunda, 12’si (%11,2) aile biiyiikleri, arkadaslar ve esimin istemesi, 32’si
(%29,9) benim istemem, 104’ (%97,1) doktor/ebe/hemsirelerden aldigim bilgiler, 28’1
(%26,1) tekrar bebek sahibi olma ihtimalimin olmas1, 23t (%21,4) saghigimin bozulma
ihtimali, 9’u (%8,4) esim ve benim yasayabilecegimiz ekonomik giicliikleri diistinmek,
38’1 (%35,5) esim ve benim bebegin bakimi konusunda yasayabilecegimiz giicliikleri
diisiinmek, 74°i (%69,1) bebegin yasayabilecegi gligliikkleri diisiinmek olarak cevap
verdi. (Tablo 4-41)

Tablo 4-41: Gebeligin sonlandirilmasina karar veren ailelerin bu kararlarinda etkili olan

faktorler ve yiizdelik dilimleri

Gebeligin sonlandirilmasina karar

verdiyseniz, hangi nedenler etkili n=107 Yiizdelik (%)
oldu?

Aile buyuklerl_m, arkz.ldaslar, esimin 12 11,2
iIstemesi

Benim istemem 32 29,9

Doktor/ebe/helpsl_relerden aldigim 104 97.1
bilgiler

Tek.ra‘r bet.)ek. sahibi olma 8 26,1

ihtimalimin olmasi
Saghgimin bozulma ihtimali 23 21,4
Esim ve benim yasayabilecegimiz 9 84

ekonomik giicliikleri diisiinmek

Esim ve benim bebegin bakim

konusunda yasayabilece@imiz 38 35,5
giicliikleri diisiinmek
Bebegin yasayabilecegi giicliikleri 74 69.1
diisiinmek ’

Ailelerin gebeliklerine devam etme kararn veritken etkili olan faktorler
degerlendirildiginde 16’s1 (%69,5) bebegi alditmamin giinah oldugunu digiinmem (dini
nedenler), 4’i (%17,39) teshisin yanlis konulmus olabilecegini disiinmem, 4°i
(%17,39) bebegin hastasakat olma olasiliginin ¢ok diisiik olduguna inanmam, 15’
(%65,2) kaderin Oniine gegcemeyecegimi diislindiigiim i¢in olabilecek sonuglan
kabullenmem, 1’1 (%4,34) tekrar bebek sahibi olma ihtimalimin diisiik olmasi, 4’i
(%17,39) aile biiyiiklerim, arkadaslar, esimin dogumami istemesi nedeniyle gebeligi

devam karari aldim cevabmi verdi. (Tablo 4-42)



Tablo 4-42: Gebeligine devam etme karari veren ailelerin bu kararlarinda etkili olan

faktorler ve yiizdelik dilimleri

Gebeligin devamina karar

verdiyseniz, hangi nedenler etkili n=23 Yiizdelik (%)
oldu?
Bebegi aldirmamin giinah oldugunu
- . s 16 69,5
diisiinmem (dini nedenler)
Teshisin yanls konulmus 4 17.39

olabilecegini diisiinmem

Bebegin hasta/sakat olma olasihiginin 4

¢ok diisiik olduguna inanmam 17,39

Kaderin oniine gecemeyecegimi
diisiindiigiim icin olabilecek 15 65,2
sonuclar1 kabullenmem

Tekrar bebek sahibi olma

ihtimalimin diisiik olmasi ! 4,34

Aile biiyiiklerim, arkadaslar, esimin 4 1739
dogurmam istemesi '

Gebeliginin sonlandinlmasma karar veren ailelerin terminasyon sonras1 fetusun genetik
polikliniginde postmortem fizik muayenesi yapilmasma ailelerin 97’si (%90,65) evet,
10°u (%9,35) hayir cevabini verdi. (Tablo 4-43)

Tablo 4-43: Gebeliginin sonlandirilmasina karar veren ailelerin terminasyon sonrasi

fetusun genetik polikliniginde fizik muayenesi yapilmasina olan tutumlar ve yiizdelik

dilimleri
Fetusun, terminasyon sonrasi
genetik polikliniginizde fizik n=107 Yiizdelik (%)
muayenesinin yapilmasini isterim
Evet 97 90,65
Hayir 10 9,35

Fetusun genetik polikliniginde postmortem degerlendirilmesini 5 aile (%50) dis
merkezde dogum yapacagi igin, 5’1 (%50) ise gebeligi sonlandigi i¢cin gerek olmadigi
diistincesi ile istemedigini belirtti. (Tablo 4-44)

Tablo 4-44: Fetusun genetik polikliniginde fizik muayenesi yapilmasim istemeyen ailelerin

nedenleri ve yiizdelik dilimleri

Fetusun, terminasyon sonrasi
genetik polikliniginizde fizik
muayenesinin yapilmasini istemeyen
ailelerin nedenleri

n=10 Yiizdelik (%)

Di1s merkezde dogum yapacagim 5 50

Gebeligim sonlandig1 icin gerek 5 50
duymuyorum




Gebeliginin sonlandirilmasma kamar veren ailelerin terminasyon sonrasi fetusun
otopsiye gitmesine yonelik tutumlan degerlendirildiginde 18’inin (%16,8) ‘evet’,
89’unun (%383,2) hayir cevabi kaydedildi. (Tablo 4-45)

Tablo 4-45: : Gebeliginin sonlandirilmasina karar veren ailelerin terminasyon sonrasi

fetusun otopsiye gitmesine yonelik tutumlar ve yiizdelik dilimleri

Fetusun, terminasyon sonrasi _ .. L ro
otopsiye gitmesini isterim n=107 Yiizdelik (%)
Evet 18 16,8
Hayir 89 83,2

Ailelerin fetusun temminasyon sonrasi otopsiye gitmesini  iSttmeme nedenleri
degerlendirildiginde 48°1 (%53,9) hemen defhetmek istedigi i¢in, 51 °inin (%57,3) daha
fazla miidahale edilmesini istemedigi i¢in, 47’sinin (52,8) kesilerek incelenmesini
istemedigi i¢cin, 40’min (44,9) nedenini bildigi i¢cin, 29’unun (%32,5) ise ¢ok kiiciik
oldugu i¢in istemedigi saptandi. (Tablo 4-42)

Tablo 4-46: Gebeliginin sonlandirilmasina karar veren ailelerin terminasyon sonrasi

fetusun otopsiye gitmesini istememe nedenleri ve yiizdelik dilimleri

Fetusun, terminasyon sonrasi 0topsi

yapilmasini istemeyen ailelerin n=89 Yiizdelik (%)
nedenleri
Hemen defnetmek istiyorum 48 53,9
Daha fazle_l mu(_iahale edilmesini 51 573
istemiyorum
Kesilerek incelenmesini istemiyorum 47 52,8
Nedenini biliyorum 40 44,9

Cok kiiciik oldugu icin istemiyorum 29 32,5




6. TARTISMA

Prenatal tani, gebelik s1rasinda genetik hastaliklar veya dogumsal bozukluklarn
riskini degerlendirmek amaciyla yapilan testlerdir. Bu testler, ¢esitli nedenlerle
yapilmakta olup anne adaymin ve bebegin saghigini korumaya yardimci olabilir.

Gebelikte yapilan genetik testlerin yapilmasindaki baslica nedenler:

Genetik Hastaliklann Tespiti: Anne veya babada bilinen genetik hastaliklar
varsa, bebegin bu hastaliklar tasima riskini belirlemek i¢in testler yapilir. O megin,

kistik fibrozis veya orak hiicre anemisi gibi hastaliklann taramasmi icerebilir.

Tasiyicilik Testleri: Anne ve babanin genetik hastalik i¢in tastyici olup
olmadiklarni belirlemek amaciyla yapilan testlerdir. Tagiyici bireyler, hastalikla ilgili
bir gen tagisalar bile hastalig1 gelis tiimeyebilirler, ancak ¢ocuklarna aktarabilirler.

Dogumsal Anomalilerin Tespiti: Ultrason ile birlikte yapilan genetik testler
(0megin, non-invaziv prenatal testler ya da invaziv testler) sayesinde, dogumsal
anomalilerin veya kromozomal bozukluklarin (6megin, Down sendromu) varligi

anas tinlir.

Karar Veme Siireci: Test sonuglan, anne ve babanin hamilelikleri hakkinda
daha bilin¢li kararlar almalanna yardime1 olur. Riskler belirlendiginde, aileler bilgileri

151g¢inda uygun kararlar verebilirler.

Hamilelikte genetik testler, saglikli bir gebelik siirecinin siirdiiriilmesine ve
bebeklerin genetik saglik durumlannin degerlendirilmesine yardimci olmak amaciyla
onemli bir rol oynar. Bu konuda uzman bir genetik danismanla ¢alismak, dogru bilgilere

ulagsmak acis mdan 6nemlidir.

Genetik danismanlik, bu siiregte bireyler, ¢iftler veya aileler i¢in bilgi ve destek
saglayarak, genetik testlerle ilgili karar vemmelerine yardimc: olur. Ozellikle, belirli

genetik kosullara sahip bir ¢ocuk sahibi olma riski yiiksek olanlar i¢in 6nemlidir.
Genetik danigmanlik siireci asagidaki asamalan igerir:
e Bagvuru ve ilk degerlendimme

e Riskdegerlendirmesi



e Bilgilendirme ve egitim
e Testleri 6neme
e Sonuglarm degerlendirilmesi

e Kamrveme siireci
e Takip

Genetik daniymanlik siireci, bireylere ve ailelere yalnizca bilgi saglamakla
kalmaz, ayn1 zamanda onlan duygusal olarak da destekler. Bu siireg, son derece kisisel

bir deneyimdir ve herailenin durumu farklilik gos terebilir.

Prenatal tan1 konusunda gebelerin diisiinceleri genellikle kisisel, kiiltiirel, etik ve
bilgiye dayali faktorlerden etkilenir. Bunlar:

Kaygi ve Endise: Prenatal testlerin sonuglan hakkinda bilgi sahibi olmak, bazi
kadmlarda kaygi yaratabilir. Potansiyel saglik sorunlan hakkinda bilgi almak, bazilan

icin zorlayic1 olabilir.

Bilgi Ihtiyaci: Birgok gebe, bebeginin sagligi hakkmda bilgi almay: bekler.
Testlerin erken tani1 konulmasma yardimci olacagmi diigiinenler, bu testlere olumlu

yaklasabilir.

Kamar Veme Siireci: Test sonuglannin, dogum sonras1 bakim veya miidahale
gereksinimleri hakkinda karar vemtme konusunda 6nemli rol oynadigi diisiiniilmektedir.

Bazi kadinlar, yanitalmak i¢in bu testleri yaptirmayi tercih edebilir.

Etik Diisiinceler: Genetik testler ve olas1sonuclar, etik tarismalara yol acabilir.
Ozellikle, dogacak bebegin yasam kalitesi ve aile planlamasi ag¢ismdan potansiyel

sonuglar merak konusu olabilir.

Kiiltire] ve Ailevi Etkiler: Kiiltirel inanglar ve aile dinamikleri, gebelerin
prenatal taniya iliskin tutumlanni etkileyebilir. Bazi kiiltiirlerde, genetik hastaliklarin
kabulii veya bunlarla basa ¢ikma yontemleri farklilik gosterebilir.

Destek Arayisi: Gebeler, prenatal tani siirecinde genetik danismanlik gibi destek
hizmetlerine bagvumayi tercih edebilir. Bu, bilgi edinme ve kamar vemme siireclerinde

yardimc1 olabilir.



Gebelerin bu konudaki diisiinceleri, bireysel deneyimlerle ve ¢cevresel faktorlerle
degisiklik gosterebilir. Dolayisiyla, prenatal tan1 ve genetik danigmanlik hizmetlerinin

saglanmasisirasinda bu farkliliklann dikkate alinmas1 6nemlidir.

Bu tez caliymasi kapsaminda tiim bu sorularin cevaplan amstinlarak, fetal
ultrasonografide anomali saptanan gebeliklerde ailelerin invazif tan1 testi ve sonuglanna

kars1 yaklagsimlarmin belirlenmes i amaglanmis tir.

Prenatal donemde fetal ultrasonografide anomali tespit edildiginde ailelerin
invazif/noninvazif prenatal tani testlerine yonelik ve bunun sonuglanna gore ve/veya
olumsuz perinatal prognoz nedeniyle gebeliklerine temminasyon segenegi sunulan
ailelerin kararlan oldukca kigisel ve zor bir siiregtir. Bu karan psikolojik, kiiltiirel, inang

ve maddi nedenler etkilemektedir.

Gelisen teknoloji ile birlikte tarama ve tami testlerinin uygulanabilirliginin

artmasi, ailelere sunulan genetik danismanlik hizmetinin de 6nemini artirmaktadr.

Cabsmamizda anneleri yaglanna gore degerendirdigimizde 213’iiniin (%69,2)
25-35 yas arahigmnda oldugu belirlendi. Calismayr gergeklestirdigimiz hastanede
prenatal tanmin baslatildigi 1990 yilinda Azakli'nin 88 olguda yaptigi ¢alismasinda
prenatal tan1 uygulanan annelerin biiyiik ¢ogunlugunu %35.2 ile 36-40 yas araliginda
oldugu tespit edilmistir. [60] Ulkemizde ve yurtdisinda yapilan diger benzer
caliymalarda da gebelerin yas dagilimlannm biiyiik cogunlugunun 25-35 yas amligimda
oldugu goriildi. [61,62,63,64,65,66] Prenatal tantya baslanan ilk zamanlarda basvuru
nedenler arasmda birinci neden %54 anne yas1 iken ikinci neden %29,5 ile kromozom
anomalili ¢ocuk oldugu belilenmistir.  [60] Yakin ge¢misteki veriler
degerlendirildiginde ise yas araliginin biiylik cogunlugunun 25-35 yas arasida olmasi,
fetal ultrasonografi ve/veya ek goriintiilime teknikleri ile tan1 koymadaki yenilikler,

tarama testlerinin yayginlagsmas1 ve gelismesi ile ilgili oldugu diisiiniildii.

Gebelerin eslerini yaglarma gore degerlendirdigimizde ise 187 sinin (%60,7) 25-
35 yas amhgmda oldugu belirlendi. Benzer sekilde babalann yas dagilimlan da

iilkemizde ve yurtdisinda yapilan ¢alhymalarda aragtirma sonuglarimiza benzer oldugu
belirlendi. [62,64,65,]

Annelerin egitim durumlan ele alindiginda 163 ’tiniin (%53) lise mezunu ve alti,

145’inin (%A47) tnivesite ve Usti egitim aldig1 belirlendi. Azakli'nin ¢alismasinda



invazif prenatal tan1 yaptiranlarin biiyiik ¢ogunlugunun (%35,2) iiniversite mezunu
oldugu goriilmistir. [60] Altin’in 2009 yilinda yaptigi bir tez ¢alismasmda gebelerin
%17,9’unun {linivesite mezunu oldugu belirlenmistir. [64] Gawron ve arkadasglannin
calismasmda ise gebelerin %40°’nin lise lizeri egitime sahip olduklan gorilmektedir.
[67] Canbulat’n 2014 yilinda yaptigi arastirmasinda ise gebelerin %63,6’snin
tiniversite mezunu oldugu rapor edilmistir. [68] Yardibi’nin 2018 yilinda ¢aliymamizla
ayni hastanede yaptig1 calismada annelerin egitim durumunun lise mezunu ve alti
%56,6 iken, lise mezunu ustli %43,4 olmasi1 ile ¢alisma sonuglanmiza daha benzer
oldugu gorildii. [66] Azakli’nin ¢aliymasindaki sonuglardan, o donemde prenatal tani
yapan merkezlerin ksithligt ve bu testlerden egitim durumu yiiksek grubun
faydalanmak istedigi diigiiniiliitken, yillar arasinda hastaneye basvuru popiilas yonunun

neredeyse ayni kaldig: diigiiniildi.

Babalarnn egitim durumlanna gore yapilan degerlendirmede, 182 babanin
(%68,5) lise mezunu ve alti, 120’sinin (%31,5) ise lise mezunu Usti egitim aldigi
belirlendi. Yardibi’nin 2018°deki ¢alismasinda da babalann egitim durumlan lise
mezunu ve alti olanlar (%55,4), tnivesite mezunu olanlardan (%44,6) yliksek
bulunmustur. [66] Busonug da aragtimmalann ayni hastanede ve benzer sosyokiiltiirel

yapidakiailelerle yapilmasi ile iliskili olabilecegi diislintildii.

Aileleri ekonomik durumlanna gore degerlendirdigimizde 227°sinin  (%73,7)
gelirinin giderine esit oldugu belirlendi. Calismanin yapildigi1 hastanenin bir linive site
hastanesi olmas1 ve gelir durumu yiiksek olan kisilerin genellikle 6zel hastaneleri tercih
etmesinden kaynaklanabilecegi diigliniildii. Ekonomik durumlanna gore prenatal tani
testi yaptirma durumlan degerlendirildiginde, geliri giderine esit ve yliksek olanlarin
test yaptirmada istatistiksel olarak anlamli bir fark saptanmistir (p>0,05). Invazif
prenatal tan1 testleri i¢in ek maliyetlerin ¢ikmasinedeniyle geliri giderine esit ve yiiksek
olanlann bu testleri daha fazla yaptirdig diisiiniilebilir. Fransen’in 2010 yilinda yaptigi
caliymasinda disiik sosyoekonomik geg¢mise sahip kadmlann dogum oncesi tani
testlerine katilmmnin daha diisiik oldugu belirlenmistir. [69] Azakli’nin 1990 yilinda
prenatal tani testleri yapilan ailelere verilen hizmetin daha iyi olabilmesi i¢in Onerileri

sorgulandiginda test licretlerinin azaltilmas1cevaplar arasinda yeralmistir. [60]

Aileler, aralannda akraba evliligi olup olmadigina gore degerlendirildiginde

70’inde (%22,7) birinci derece veya daha uzak kuzen evliligi yaptiklan gorildi.



Ozbas’m yaptig1 calismada bu oran %15,1 iken, Altin’in yaptig1 ¢alismada %19,2
olarak belirlenmistir. Ozbas’n ¢alismasmm Ankar’da yapilmis olmasi daha lokal
verileri yansitirken, bizim c¢alimamizda hastanemizin referans merkezi olmasi
nedeniyle farkli illerden gelen hastalarin dahil edilmesine bagl olabilecegi diisiiniildii.
[70] Altin’in ¢alismasmm ayni hastane ve ayni bolimden gelen ailelerde yapilms
olmasina ragmen bizim sonuglanmizda akraba evliliginin daha yiiksek ¢ikmas1 akraba
evliligi sorgulamasmin aile agaci iizerinde daha detayli sorgulanmas1 ve bazen ailelerin
teyze/day1 tarafindan gelen akrabaligi saymamasi veya uzak akrabalik var diyerek yok
kabul etmesine baglh oldugu diisiiniildii. [64]

Annelerin gebelik haftalannin ortalamasi1 22 (en kii¢iik 11- en biiylik 37) olarak
tespit edildi. Gebelik haftas1 kii¢iik olanlarmn istatistiksel olarak prenatal tani testi
yaptirmay1 daha ¢ok kabul ettikleri dikkat c¢ekiciydi. (p<0,05) Daha biiyiik gebelik
haftasinda test endisesinin gebelik haftas1 ilerledikge fetusun hareketlerinin daha ¢ok
hissedilmesi, anne bebek baglanmasmm artmasi ve testlerin sonuglanma siiresi ile
birlikte daha ileri bir haftada gebeligin akibeti hakkinda karar vemmede

zorlanabilecekleri ile iliskili oldugu sonucuna varnldi.

Anneler gebe kalma sekline gore degerlendirildiginde 281’inin (%91,2) spontan
gebe kaldigi belirlendi. Altin’in ve Ekinci’nin ¢aliyimasinda da bu oranlar %92,9 ve
%92,6 ile uyumlu bulunmustur. Bu bulgular ailelerinin test se¢imi ve gebelik akibeti
konusundaki kararlanni etkilemedi. [62,64]

Ailede genetik bir hastalik varligi degerendirildiginde 15 ailede (%4,9)
herhangi bir genetik hastalik oldugu belirlendi. Ailede genetik bir hastalik varligi ile
ailelerin prenatal tan1 yaptirma kararlarn arasmda istatistiksel olarak anlamli bir fark
bulunmamis tir. (p>0,05) Ancak, bu sorgulama gebelikte gerek hangi invazif giris imin
yapilmas1 gerektigi ve planlanacak test akis1 agisindan son derece énemlidir. Omegin,
Ailede genetik hastalik 6ykiisii olanlar detayli degerlendirildiginde kromozom anomalili
cocuk Oykiisii, tek gen hastaligi, kromozom anomalili ebeveyn, bilissel yetes izlik ¢ocuk
Oykiisii cevaplart kaydedilmistir. Bu bilgiler ailelere genetik danisma verilirken

siirgelen gebeliklerindeki prenatal tanisiirecini etkilemektedir.

Anne adaylannin ek hastalik varlig1 olup olmadigina gore degerlendirilmesinde
26’smnm (%8,4) ek bir hastalik tasidig1 belirlendi. Anne adaymin ek hastalik varligi ile
prenatal tani testi yaptirma kararlan arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark



bulunmamsstir. (p>0,05) Ancak bu sorgulama bulasici hastaliklar, annenin diger
branglardaki poliklinik takiplerinin plani, ilag genetik danismasi, siiregelen gebelik igin

riskler ve ek testlerin yapilmas1 igin dnemlidir.

Annelerin siiregelen gebeligindeki mevcut bulgular igin daha once genetik
danigma alma durumu sorgulandiginda 234 ’tiniin (%76) almadig1 belirlendi. Tiirkiye ’de
genetik danismanhigm kimler tarafindan yapilabileceginin kesin sinirlarla belirlenmis
olmamas1, bir meslek olarak tanimlanmamasi, bu egitimi veren lisansiistii egitim
programlarnin ¢ok smirli olmas1 ve yaygmlasmamasi, insan giicliniin eksikligi,
alandaki yasal ve etik diizenlemelerin eksikligi genetik danigmanlhigin yaygmlagmas i
ve bu hizmet igin esitsizliklerin ortadan kalkmasina engel olmaktadir. [71]
Christopher ve arkadaslaninin 2022 yilinda yaptig1 ¢alismasinda da dogum Oncesi tani
ve tarama testlerinin kullanimindaki tutarsizliklann hastalann tercihinden mi yoksa
genetik danismanhigm eksikliginin bir sonucu mu somsu iizerine yaptigi ¢alismasinda
genetik danisma hizmeti saglayicilanindan kaynaklanabiliyor olabilecegi diisiintilmiis.
[72]

Aileler, genetik danisma boliimiine gelmeden Once prenatal tani testleri
(amniyosentez, kordosentez, koryon villus biyopsisi) hakkmdaki bilgi durumlanna gore
degerlendirildiginde 228’sinin (%74) az veya ¢ok bilgi sahibi olduklan belirlendi. Bu
bilgilerin kaynagi degerlendirildiginde 150’sinin (%48,7) doktor, ebe, hemsirelerden
alindig1 gorildii. Azakli’'nin ¢alismasinda ailelerin %69 ’unun az ¢ok bilgileri oldugu ve
bu bilgilerin %43 ’liniin saglik personellerinden alindig1 belirlenmistir. [60] Cakar ve
arkadaslannin 2016°’da yaptig1 ¢alismada invazif prenatal tam1 uygulanan kadmnlann
doktor ve hemsirelerden bilgi aldiklannda kaygi diizeylerinin anlamli sekilde daha
diisiik oldugu, kisisel kaynaklardan (arkadas/aile) bilgi alanlarin ise en yliksek kaygi
diizeyine sahip olduklan belirlenmistir. [73]  Test Oncesi genetik danigma verilmesi
ailelerin kaygi diizeyini azaltirtken diger kaynaklardan bilgi alma ihtiyacinin azalacagi

ve dogru bilgilere sahip olacagi diisiiniildii.

Ailelere prenatal tani testleri ile bebekteki tiim hastaliklarin saptanabilecegi
sorusunun cevaplarma bakildiginda sadece 41°1 (%13,3) ‘hayir tespit edilemez’ cevabini
veritken 141°1 (%45,8) karas1z oldugunu, 126’s1 ise (%40,9) ‘evet tespit edilebilir’
dedi. Her genetik testin ayn ayr kapsadigi alanlar ve limitleri hakkinda detayl bir test

oncesi genetik daniyma verilmesi kargilikli olarak iletisimi ve giliveni gliclendirecegi,



ailelerin dogru bilgiler 151¢inda karar vermelerini saglayacagi diistiniildii. Bu bilgilerin
bu alanda egitim almis kisiler tarafindan verilmesi ve ¢esitli egitim toplantilan ile

alandaki digersaglik ¢alisanlan ile paylasilmas1bilgi kirliligini ortadan kaldiracaktir.

Prenatal tani testleri sonucuna gore bebeklerinde genetik bir hastalik saptanmasi1
durumunda tedavi edilip edilemeyecegi hakkindaki soruya ailelerin 120’si (%39) ‘hayir
tedavi edilemez’ 11370 (%36,6) kamasizm, 7571 (%24,4) ‘evet, tedavi edilebilir’
cevabmi vemmistir. Tedavi olabilecegini diisiinen grubun en diisiik oldugu goriiliitken
karasi1z olanlarin neredeyse hayir cevabi verenler kadar ¢ogunlukta oldugu dikkat
cekiciydi. Test Oncesi genetik daniymanm yaygmlasmasi ile ailelerin dogru bilgiye

sahip olarak genetik testseg¢imlerini yapmasisaglanabilir.

Ailelerin prenatal tani testleri ile endiseleri incelendiginde en ¢ok (%76,6)
gebeligin diisiikle sonlanma riskinin olmasindan endise duyduklan belirlendi. Sahin’in
2008°de bizim c¢alismamiz ile ayni hastanede yaptigi calismasinda islem hakkinda
yetersiz bilgi almanin anksiyete puanlarni artirdi@i bulunmustur. [74]  Annelerin
endiselerini anlamanin ve tani testi siiresince uygun bilgi ve destegin saglanmasmin

faydali olacag diisiiniildii.

Ailelerin, tarama testleri iginde spesivite ve sensivitesi en yiiksek test olan
cfiDNA testi ile bebekteki tiim hastaliklarin saptanip/saptanmayacagi hakkindaki bilgi
durumlan degerlendirildiginde testin sinirdanni bilenlerin sayis1 64 (%20,8)’tiir.
Digerlerinin ise 160’min (%51,9) karasiz oldugu, 84’liniin (%27,3) ise testin tim
hastaliklan tantyacagi cevabini verdigi belirlendi. Genetik testlerde tarama veya tani
testi fark etmeksizin On test ve test sonrast danigmanligin sunulmasi gerekliligi yaygin
olarak kabul edilmektedir. Lee’nin 2023 te yaptigi caliymasmda cffDNA testinin
kullanimm artmas1 ile bilgi eksiklikleri ve yanls anlasimalarnn tespit edildigi
bildirilmistir. [75] Ailelere cfflDNA testi onerildigi durumlarda test dncesi genetik
danisma verilmesinin ailelerin gebelikleri hakkinda daha bilingli kararlar almalarma

olanak sagladigi ¢alismamizin ¢iktilarindan biris iydi.

Yapilan genetik testlerin sonuglanna gore en sik gorilen kromozom anomalisinin
trizomi 21 oldugu goriildi ve literatiir ile uyumlu bulundu. [46] Testlerin sonuglarina
gore terminasyon secenegini kabul etmeyen ailelerin yiizdelikleri siras1 ile trizomi 18
icin %8,3, trizomi 21 ve tek gen hastaligi (Akondroplazi) i¢cin ise %4,16 oldugu
goriildii. Trizomi 18’°in canli doguma erigse bile genellikle bir hafta i¢inde kaybedilmesi



ve akondroplazi icin de zeka ve yasam beklentis inin nomal snirlarda olmasnmn etkili

oldugu disiiniildii.

Prenatal invaziftani testlerine gére ve/veya olumsuz perinatal prognoz nedeniyle
gebeligine terminasyon segenegi sunulan ailelerin gebeligin sonlandirnilmasma karar
vermede etkili olan faktorlere bakildiginda ilk iki sirada %97,1 ile
doktor/ebe/hemsirelerden aldigim bilgiler, %35,5 ile esim ve benim bebegin bakimi
konusunda yasayabilecegimiz giicliikleri diistinmek cevab1 yer aldi. Altin ve Ekinci’nin
yaptig1 calismalarda gebeligin sonlandirilmasina karmar vermede etkili olan faktorere
bakildiginda arastirmamizin sonuglarma benzer sekilde ilk sirada doktorlarn ifadelen

yeralmistir. [62,64]

Prenatal invazif tan1 testlerine gére ve/veya olumsuz perinatal prognoz nedeniyle
gebeligine terminasyon se¢enegi sunulan ailelerin, gebeliklerine devam etme kararnda
etkili olan faktorlere bakildigmnda birinci sirada (%69,5) bebegi aldirmanm “giinah
oldugu” (inang) yer almaktadir. Duman ve Akgakaya’nin 2020 yilinda yaptiklan
caligmada, engelli bebegi olacagini 6grenen kadmlarin gebeliklerini sonlandimma karan
alip almamasinda inancin ¢ok Onemli oldugu gosterilmistir. Hatta bazi annelerin
gebeliklerinin kendi sagliklan iizerinde yamttig1 riskleri, yasayabilecekleri ekonomik
yiikleri ve bebegin gelecekteki yasammi arka plana iterek dini inang temelli kararlar
aldiklarin1 ortaya koymustur. [76] Souka’nin 2010 yilinda gebelerin fetal anomallik
nedeniyle gebeligin sonlandinlmasi1 hakkindaki goriislerini aragtiran anket ¢alismasinda
gebeligi sonlandirma karanni etkileyen istatistiksel olarak anlamli faktorler dini inanglar
ve dini vecibeleri yerine getirme sikligi olarak bulunmus. [77] Ekinci’nin 2014 yilinda
ve Altin’m 2009°da yaptig1 calismada gebeligin devamina karar vermede etkili olan
faktorlere bakildginda amstirma sonuclanmizi destekler sekilde birinci sirada (%26,3
ve %77) dini nedenler yer almaktadir. [62,64]

Gebeliginin sonlandinlmasma karar veren ailelerin temrminasyon sonrmasi fetusun
genetik polikliniginde postmortem fizik muayenesinin yapilmasma karg1 tutumlarn
degerlendirildiginde 97’sinin (%90,65) kabul ettigi belirlendi. Bu muayenenin
minumum invazif iglem icemesi (fetal deriden 6mek alinmasi), fetusun biitiinligiiniin
bozulmamasmdan dolayr kabul edilebilirliginin yiiksek oldugu gorildi. Yardimcei
degerlendimmelerle birlikte tam otopsiye gerk kalmadan da bazi durumlarda tami
konulmasi igin yeterli bilgi saglayabilmektedir. [78]



Gebeliginin sonlandirilmasma karar veren ailelerin terminasyon sonrasi fetusun
otopsiye gitmesine yonelik tutumlan degerlendirildiginde ise, 89’unun (%83,2)
istemedigi belirlendi. Otopsiyi kabul etmeme nedenlerinde ilk {i¢ sirada ‘Daha fazla
miidahale edilmesini istemiyorum’ (%57,3), ‘Hemen defhetmek istiyorum’ (%53,9) ve
‘Kesilerek incelenmesini istemiyorum’ (%52,8) cevaplan olarak kaydedildi. Rankin ve
arkadaglarmin 2002 yilinda yaptigi calymada otopsi incelemesi Onerilen 148
katilimcmm 120 ‘si (%81) muayenenin ‘neden oldugunu agiklamaya’ yardimci
oldugunu diisiindiikleri i¢in kabul ettigi, kabul etmeyenlerin nedenleri incelendiginde
ise %44’ ‘bebeginin yeterince aci ¢ektigini, %6’s1 bebeginin kesilmesini is temedigini
ve %4 ’liniin cenaze diizenlemelerinin gecikmesinden endise duydugu belirlenmis. [78]
Ailelerin otopsiyi kabul edip etmeme durumlannda ayni iilkenin farkli sehirlerinde bu
oranlann degistigi gosterilmistir ve bu da kasilastirma yapmayi zorlastirmaktadir. [79]
Prenatal ultrasonografi ve prenatal tanidaki gelismelere ragmen bazi anomaliler tespit
edilememektedir. [80] Ultrason bulgularn ile fetal otopsiyi karsilastiran ¢aliymalarda,
vakalann %22 ila %76'sinda tanida degisiklik veya ek bulgular oldugu
bildirilmistir. [81,82] Patoloji mporlarmin Avustralya’da alti hafta icinde hazir olmas1
gerekitken personel yetersizligi nedeniyle alti aya kadar uzayabilecegi bildirilmistir.
[83,84] Bizim hastanemizde de benzer durumlar yasanabilmektedir. Fetusa otopsi
onerilmesi durumunda ailelerle goriismede, postmorttm muayenenin faydalart ve
prosediirleri hakkinda daha i1yi anlamalanni saglayacak acik ve sade bir dil kullanimi,
bu siire¢ icerisinde bilgiye ulagsmada saglanabilecek iletisim sekli, gliven ortammin
olusturulmas1 ve iletisimdeki zorlu konusmalan yonetebilecek saglik profesyonellerin

olmasinm faydali olacagi distiniilmiis tiir.



Sonuc¢

Kiiltiirel faktorlerde inang Onemli bir degiskendir. Aile gorigmelerinde ve
egitimlerde dikkate almmalidir.

Test Oncesi genetik danigmanlik verilmesi, ailelerin dogru bilgiler 1s18mnda kendi
dinamiklerine gére karar vermelerini saglamakta ve anormal bir test sonucunun
belirli bir sorun veya tan1 olmadig1 durumlarda testsonras1 genetik danigmada ek
tartismalara ihtiyac1 azaltmaktadir. Gilinimiide her aile test Oncesi genetik
danisma hizmetinden esit olarak yararlanamamaktadir. Bunun i¢in alandaki
egitimli kigilerin artinlmasi, saghk bakim hizmetlerinin tiim basamaklannda
hasta ve ailelerle dogrudan iletisimde bulunan hemsire ve ebelerin rollerine

iliskin farkindaliklarinin artmas1 i¢in ¢alismalar 6nerilmektedir.

Gebelikte verilen egitim kadar gebelik Oncesi risk altinda olan aileler i¢in de
genetik danisma ¢ok onemlidir. Bu ailelerin belirlenmesi ve planl bir gebelik
hazilig1 yapilmast hatta ulusal saglik programlannin i¢cine alinmasi, saglkl

toplum yetis tirme a¢isindan da ¢ok onemlidir.
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FORMLAR

Ek1

Fetal Ultrasonografide Anomali Saptanan Gebeliklerde Ailelerin invaziv Tam
Ve Sonuglarmma Yaklasimlari

Bu form, yiizyiize goriisme swrasinda katilimci tarafindan doldurulacakur.

Sosyo-demografik &Obstetrik Bilgiler

1) Annenin yasi:................ Y1l (Anne yast yil olarak doldurulur, uygun secenek isaretlenir.)
a) 18-25 yas
b) 25-35 yas
c) 36-40 yas
d) 40 ve tizeri

2) Annenin egitim durumu: (Ogrencilik devam ediyor ise en son tamamlanan egitim sinifi diisiiniilerek
yanitlanmasi séylenir)
a) Okur yazar degil
b) Okur yazar
c) llkokul mezunu
d) Ortaokul mezunu
e) Lise mezunu
f)  Onlisans mezunu
g) Lisans mezunu
h) Lisansiistii

3) Babanmyast............... Y1l (Baba yasi yil olarak doldurulur, uygun segenek isaretlenir)
a) 18-25 yas
b) 25-35 yas
c) 36-40 yas
d) 40 ve lzeri

4) Babann egitim durumu: (Ogrencilik devam ediyor ise en son tamamlanan egitim sinifi diisiiniilerek
yanitlanmasi séylenir)
a) Okur yazar degil
b) Okur yazar
c) llkokul mezunu
d) Ortaokul mezunu
e) Lise mezunu
f)  On lisans mezunu
g) Lisans mezunu
h) Lisansiistii

5) Ailenizin ekonomik durumunu nasil degerlendiriyorsunuz?
a) Gelirim giderimden az
b) Gelirim giderime esit




C) Gelirim giderimden yiiksek

6) Ek bir geliriniz var m?
a) Evet
b) Hayir

7) Esinizle ne kadar zamandir birliktesiniz?
a) 1yildanaz
b) 1-5wyil
c) 5-10yl
d) 10 yildan fazla

8) Esinizle aranizda akrabalik var mi1?
a) Evet (Derecesi: ................ )
b) Hayir

9) Gebelik haftanmiz/SAT: .............ccooevinnn.
10) Ultrasonografide Saptanan Anomali/ler

11) Gebe kalma sekliniz nedir?
a) Spontan gebelik (kendiliginden)
b) 1lag tedavisi ile
c) Asilamaile
d) IVF/ICSI

12) Gravida (simdiki ile beraber toplam gebelik sayiniz): ..............
Parite (dogum saymmiz): ..............
Abortus (20. Gebelik haftasindan énce sonlanan gebelikieriniz): ..............

Terminasyon (Nedeni ile birlikte yaziniz): ..............

13) Ailede genetik bir hastalik ykiisii var mi?
a) EVet (Agklayiniz) .........cccooiiiiii i
b) Hayir

14) Ek bir hastaliginiz var mi?

) EVRL(Yazimiz).........cooooiiiii i
b) Hayir

Ek 2

Bu form, yiizyiize goriigme sirasinda katitlimci tarafindan doldurulacaktir.

1) Genetik danigma boliimiine sizi kim yonlendirdi?
a) Kendim bagvurdum
b) Kadin dogum doktorum
c) Diger genetik boliimleri
d)  DIGer (Yaziniz).....o.oviinii i

2) Siiregelen gebeliginizdeki durumunuzla ilgili daha 6nce genetik danigsma aldiniz mi1?
a) Evet
b) Hayir
¢) Bilmiyorum
d)  DIer (Yaziniz).......oooeniniiiii e




3) Genetik danigma boliimiine gelmeden 6nce prenatal tani testleri (amniyosentez, kordosentez,
koryon villus biyopsisi) hakkinda bilginiz var miydi?

a) Evet
b) Hayir
c) Biraz

d) Daha 6nce yaptirmigtim, biliyordum

4) Bu bilgileri nereden aldiniz?
a) TV, internet
b) Dergi, kitaplar
¢) Komsu, akraba, arkadas
d) Doktor, ebe, hemsire
e) Meslegimden dolay1
F)  DIGer (Yaziniz)......coooviiniii i

5) Bu gebeliginiz planlanmig m1ydi1?
a) Evet, planlanmisti
b) Cocuk istiyorduk; ama su anda degil
€) Hayir, ¢ocuk istemiyorduk

6) Prenatal tani testleri ile bebegimdeki tiim hastaliklarin saptanabilecegini diistiniiyorum.
a) Evet
b) Kararsizim
c) Hayrr

7) Yapilan islemlerde az da olsa bebegimi kaybetme riski oldugunu biliyorum.
a) Evet
b) Kararsizim

c) Hayr
8) Prenatal tani testleri sonucuna gore bebegimde hastalik ¢ikarsa tedavi edilebilecegini
diisliniiyorum.
a) Evet
b) Kararsizim
c) Hayir

9) Prenatal tan1 testleri uygulamast ile ilgili asagidaki konulardan biri veya birkagindan endise
duyuyorum. (Birden fazla secenek isaretleyebilirsiniz)
a) Uygulama sirasinda acit duyma
b) Ignenin bebege degmesi
¢) Enfeksiyon
d) Yanlis bir sonug ¢ikmasi
e) Diisiik riskinin olmasi
f) Ignenin benim ig organlarimi yaralamasi
g) Doktorun yeterli tecriibesi olup olmadig: endisesi
€) DHZer (Yaziniz).......oooiiniiii e

10) Anne kanindan bakilan fetal DNA testi ile de bebekteki tiim hastaliklarin saptanabilecegini

diisiiniiyorum.
a) Evet

b) Kararsizim
c) Hayrr

11) Mevcut bilgilerinizle prenatal tan1 testlerini yaptirmayi diistinlir miistiniiz?
a) Evet
b) Hayir

12) Prenatal tani testleri i¢in karar vermeden 6nce, boliimiimiiz disinda danistiginiz kimseler



oldu mu ?

a) Anne, babama

b) Baska doktorlara

c) Daha 6nce tan1 yontemi uygulatmis kadinlara

d) Hig¢ kimseye danigmadim

€) DIZer (YAzZIMIZ)......c.cooveiiiiiiii i

Bu alan, yiizyiize/telefonla goriigme sirasinda aragtirmaci tarafindan doldurulacaktir.

13) Prenatal tan1 testleri hakkindaki kararinizda esinizin tutumu nasil oldu?
a) Destekledi
b) Bana birakti
c) Kars1 ¢ikti
d) Diger (Yazimiz)........coooovuieininiiiiiiiie e

14) Bu karariniz yakin ¢evrenizde nasil karsilandi1?
a) Olumlu karsiladilar
b) Olumsuz karsiladilar
c) Gereksiz buldular
d) Haberleri olmad:
€) DIZer (YAZIMIZ)......ouiiieeiiei e

15) Ailelere, kurumumuzda genetik danigma verildikten sonra aileler invaziv tani testini yaptirdi mi?

a) Evet
b) Hayir
Ek3

Bu form, prenatal tam testlerini kabul eden ailelere uygulanacak olup, yiizyiize/telefonla bilgi

alinarak aragtirmaci tarafindan doldurulacaktir.

1) Uygulanan invaziv islem sekli
a) Amniyosentez
b) Kordosentez
c) Koryon Villus Biyopsisi

2) Uygulanan testler
a) Kromozom analizi

b) Array
C) TeK GeN (YAZINIZ). .. ..o e
d) TED

3) TSt SONUCU: (YAZINIZ) ... ..o e

Asagidaki sorular prenatal tani testi sonucuna/patolojik ultrasonografisine gore terminasyon secenegi
sunulan ailelerle doldurulacaktir.

1) Mevcut sartlar altinda gebeligin devami hakkindaki karariniz nedir?
a) Terminasyon karari verdik
b) Gebelige devam etmeyi diigiiniiyorum

2) Bukarar vermeniz ne kadar siirdii?
a) Hemen karar verdim
b) Birkag giin iginde karar verdim




€) Bir haftadan geg siirede karar verdim

3) Gebeligin sonlandirilmasina karar verdiyseniz, hangi nedenler etkili oldu? (Birden fazla se¢enek
isaretlenebilir)

a) Aile biyiiklerim, arkadaslar, esimin istemesi

b) Benimistemem

c) Doktor/ebe/hemsirelerden aldigim bilgiler

d) Tekrar bebek sahibi olma ihtimalimin olmasi

e) Sagligimin bozulma ihtimali

f) Esim ve benim yasayabilecegimiz ekonomik gii¢liikleri diistinmek

g) Esim ve benim, bebegin bakimi konusunda yasayabilecegimiz giigliikleri diisinmek

h) Bebegin yasayabilecegi giicliikleri diisiinmek

1) DIZEr (YAZIMIZ). ...

4) Gebeligin devamina karar verdiyseniz, hangi nedenler etkili oldu? (Birden fazla segenek
isaretlenebilir)
a) Bebegi aldirmamin giinah oldugunu diisiinmem (dini nedenler)

b) Teshisin yanlis konulmus olabilecegini diisiinmem

€) Bebegin hasta/sakat olma olasiliginin ¢ok diisiik olduguna inanmam

d) Hastalikla ilgili karsilagabilecegimiz giigliikleri yeterince anlamamamiz

e) Cevremdekilerin (akraba/komsu)bebegin saglikli olabilecegine beni/bizi ikna etmesi
f) Kaderin 6niine gegemeyecegimi diisiindiigiim i¢in olabilecek sonuglari kabullenmem
g) Tekrar bebek sahibi olma ihtimalimin diisiik olmasi

h) Aile biiyiiklerim, arkadaslar, esimin dogurmam istemesi

i) Bebegin cinsiyeti

1) DIZer (Yazimiz)........coooovoieieiii i e

Asagidaki sorular terminasyonu kabul eden ailelerle doldurulacakur. (Ailelere, fetusun postmortem
klinik genetik muayenesi ve otopsisi hakkinda bilgi verilerek form doldurulacaktir)

1) Fetusun, terminasyon sonrasi genetik polikliniginizde fizik muayenesinin yapilmasini isterim.
a) Evet
b)  Hayir (Nedenini yaziniz)................ooeuuuiuiieieiie i

2) Fetusun, terminasyon sonrasi otopsiye gitmesini isterim.
a) Evet
b) Hayir (Nedenini yaziniz)..............c.ccuuiueniiiiiiiiiiiiiieieiei e
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