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ÖZET 

Erdoğdu M . (2024) Fetal Ultrasonografide Anomali Saptanan Gebeliklerde Ailelerin 

İnvaziv Tanı ve Sonuçlarına Yaklaşımları. İs tanbul Ünivers ites i Sağlık B ilimle ri 

Ens titüsü, Tıbbi Genetik ABD. Yüksek Lisans Tezi. İs tanbul.  

Prenatal tanı, embriyo ve fetus ta kalıtsal geçiş gös teren hastalıkların s itogenetik, 

moleküler genetik ve biyokimyasal yöntemlerle tanılanmasına, mümkünse doğum 

öncesi tedavis ine ve doğum sonrası gerekli tedbirlerin alınmasına, tedavinin 

planlanmasına ve gebeliğin gerekirse yasal süre içinde sonlandırılmas ına olanak 

sağlayan bir süreçtir.  

Bu çalışmada, fetal ultrasonografide anomali saptanan gebelikle rde ailelerin invazif tanı 

ve sonuçlarına yaklaş ımları hazırlanan anket formlarına verilen cevapların is tatis tiksel 

ola rak değerlendirilmesi ile araştırıldı.  

Fetal ultrasonografide anomali saptanması nedeni ile invazif genetik tanı tes tlerinin 

önerildiği 308 aileden 217’s i (%70,5) bu testleri yaptırmayı kabul ederken, 91’i (%29,5) 

yaptırmayı kabul etmedi. İnvazif prenatal tanı testlerini kabul etmeyenlerin nedenleri 

incelendiğinde 1. s ırada %73 oran ile gebeliklerine her koşulda devam kararında 

olmaları ye r almaktadır. Ailelerin bu invazif tes tle r için kararla rı sosyo-demografik 

verilerle karş ılaştırıldığında ekonomik durumun eşit ve yüksek olması ile gebelik 

haftasının küçük olması is tatis tiksel olarak anlamlı bulundu. Yapılan invazif iş lemlerin 

sonucuna göre ve/veya perinatal olumsuz prognoz nedeniyle te rminasyon seçeneği 

sunulan 130 ailelenin %82,3’ü (n=107) kabul ederken, %17,7’s i (n=23) gebeliğine 

devam kara rı almış tır. Ailele rin terminasyon seçeneğini kabul etme durumları sosyo-

demografik verilerle karş ılaş tırıldığında is tatis tiksel olarak anlamlı bir fa rk 

saptanmamış tır. (p>0,05) Gebeliğe devam kararı almada en etkili faktör ‘bebeği 

aldırmanın günah olduğu (inanç)’ düşüncesi iken, sonlandırma kara rı almada 

‘Doktor/ebe/hemşirele rden alınan bilgiler’ olmuştur.  

Sonuç ola rak, ailelerin invazif iş lem kara rını almalarında ekonomik nedenler ve gebelik 

haftasının ilişkili olduğu görüldü. Terminasyon seçeneği önerilenle rde ise bu kara rı 
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ABSTRACT 

Erdoğdu, M . (2024). Famılıes' Approaches to Invasıve Dıagnos ıs and Results in 

Pregnancıes wıth Anomalıes Detected in Fetal Ultrasonography. Is tanbul Univers ity 

Ins titute of Graduate Studies in Health Sciences , Genetic. Master of Degree Thesis . 

Is tanbul. 

Prenatal diagnos is is a process that allows the diagnos is of he redita ry diseases in the 

embryo and fetus  by cytogenetic, molecular genetic and biochemical methods, if 

poss ible, prenatal treatment and taking the necessary precautions  afte r birth, planning 

the treatment and terminating the pregnancy within the legal period if necessary. 

In this s tudy, the approaches of families to invasive diagnos is and results in pregnancies 

with anomalies detected on fetal ultrasonography were investigated by s tatis tically 

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 

invas ive prenatal diagnos tic tests are examined, the firs t is the decis ion to continue their 

pregnancy under any circumstances with a rate of 73%. When the families' decis ions for 

these invas ive tests are compared with socio-demographic data, equal and high 

economic s tatus and low gestational age were found to be s tatis tically s ignificant. Of the 

130 families who were offe red the option of termination due to the results  of the 

invas ive procedures and/or negative perinatal prognos is, 82.3% (n=107) accepted, while 

17.7% (n=23) decided to continue their pregnancy. When the families' acceptance of the 

te rmination option was compared with socio-demographic data, no s tatis tically 

significant diffe rence was found. (p>0.05) While the most effective factor in deciding to 

continue the pregnancy was the thought that 'aborting the baby is a s in (belief)' , in 

deciding to terminate, it was 'information received from doctors /midwives /nurses'.  

As a result, it was seen that economic reasons and ges tational age were related in the 

families' decis ion to have an invas ive procedure. In those who were offe red the 

te rmination option, the ‘information received from doctors /midwives /nurses’ was found 

to be effective in making this decis ion, while in those who decided to give birth, the 

most effective factor was the idea that ‘aborting the baby is a s in (belie f)’.  

Keywords : fetal anomaly, genetic counseling, invas ive prenatal diagnos tic tes ting, 

pregnancy termination, family decis ion 
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1. GİRİŞ VE AMAÇ 

Prenatal tanının amacı, fetus ta genetik veya non-genetik faktörlerin neden 

olduğu sağlık sorunlarının en erken, hızlı ve doğru olarak tanımlanmasını 

sağlamaktadır. Her gebelikte herhangi bir faktöre bağlı olmaks ızın kromozom anomalili 

çocuk sahibi olma riski 1:400’dür. Ancak, ileri anne yaşı, tarama tes tlerinde risk artış ı, 

fetal ultrasonografide (USG) anomali saptanması gibi bazı durumlarda bu risk toplum 

riskinin üzerine çıkmaktadır. Bu gebelikler “riskli gebelik” olarak adlandırılmaktadır. 

(1,2,3)  

Genetik hastalıkla rın güümüzde etkin ve kalıcı bir tedavis inin olmaması, 

zihinsel yeters izlik, minör ve majör anomalile re yol açmas ı nedeniyle gebelik sürecinde 

fetusun kromozom anomalis i taş ıyıp taş ımadığının belirlenmesi amacıyla 1970’lerden 

itibaren çalışmalar yapılmaktadır (2,3). Prenatal süreçteki testler, ta rama ve tanı tes tleri 

olmak üzere iki grupta değerlendirilir. Prenatal tarama tes tleri belirli bir genetik 

bozukluk için fetal risk değerlendirmesi amacıyla, tanı tes tleri ise mümkün olduğunca 

kes in tanı amacıyla uygulanır (4). Kromozom anomalilerinin tanısına yönelik 

laboratuvar tes tlerinin kullanılması 1960’lı yılla rda baş lamış, 1970’lerde amniyosentez, 

1980’le rde koryonik villus  biops is i ve 1990’lardan itibaren fetal kan örneklemesi 

uygulanmaya başlamış tır. Ülkemizde 1989 yılında genetik has talıkların prenatal tanı 

çalışmaları tüm invazif giriş imlerin uygulanması ile baş layarak yıllar içinde tanı testleri 

kromozom analizlerinden tüm ekzom dizileme çalışmalarına kadar geniş letilmiş tir. 

(3,4).  

Tes t önces i genetik danışmanlık, kromozom anomalileri ve tek gen has talıkları 

için riskle rin ve seçeneklerin tartış ıldığı bir ka rar verme sürecidir (6). Prenatal tarama ve 

tanı testlerinin fa rkındalığı ve kullanımı ülkele r aras ında sosyo-ekonomik, kültürel, 

eğitim düzeyi ve inançsal özelliklere bağlı olarak değiş iklik gös termektedir (7). 

Bu tez çalışmas ı kapsamında, fetal ultrasonografide anomali saptanan 

gebeliklerde ailelerin invazif tanı ve sonuçlarina yaklaşimları ülkemiz bazında ve 

prenatal tanının ilk baş ladığı yılla r ile ş imdiki zaman arasındaki fa rklılıklar 

değerlendirilmesi amaçlanmış tır.  
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2. GENEL BİLGİLER 

2.1. Genetik Hastalıklar 

Nisan 2003'te tamamlanan İnsan Genom Projes i insan genom dizilimi ile ilgili 

elde edilen bilgiler genetik kalıtımın ilk bütünsel görünümü hakkında bilgi edinmemizi 

sağladı. Normal bir insanda 46 kromozom (22 çift otozomal kromozom ve 2 cins iyet 

kromozomu), bulunduğu ve yaklaşık 100.000 gen içerdiği bilgis i bu proje ile tamamen 

değiş ti. Bugün, yaklaş ık 3 milyar baz çift boyutundaki DNA’nın yaklaş ık 20.500 

protein kodlayan gen ve barındırdığı bilgis ine ulaş ılmış  bulunmaktayız. Kodlama 

bölgeleri genomun %5'inden azını oluş turur (kalan tüm DNA'nın iş levi net değildir) ve 

bazı kromozomlar diğerlerine göre daha yüksek yapısal gen yoğunluğuna sahiptir. [1,2] 

 Genetik hastalık, bir bireyin genetik yapıs ındaki bir anomalinin neden olduğu 

has talıktır. Genetik anomali, tek bir genin DNA'sındaki tek bir bazdaki değiş im, bir 

kromozomun tamamının veya kromozom setinin eklenmesini/eks ilmesini, bir 

kromozomun ya da segmentinin eks ilmesini/eklenmesini de içeren büyük bir 

kromozomal anormalliğe kadar, küçükten büyüğe kadar değişebilir. Bazı insanla r 

genetik bozuklukla rı ebeveynlerinden miras alırken, önceden var olan bir gen veya gen 

grubundaki edinilmiş değiş iklikle r veya mutasyonlar başka genetik has talıklara neden 

olabilir. Genetik mutasyonla r ras tgele veya bazı çevresel etkenlere bağlı olarak ( 

kimyasal ajan, radyasyon, ultraviyole ış ınlarına maruz kalmak ve sigara içmek) 

oluşmaktadır. [3] 

 Genetik has talıkların çoğu, bir gendeki mutasyonun doğrudan sonucudur. 

Ancak önümüzdeki en zor sorunla rdan biri, her bir gendeki değiş imin tek bir hastalıkla 

ilişkilendirilmediği ve daha karmaşık mekanizmaların has talık oluşumunda rol 

oynadığıdır. Bu durumlarda, bir gendeki değiş imin, bir kiş inin has talığa yakalanıp 

yakalanmayacağını söyleme gücü yoktur. Has talığın ortaya çıkmas ı için birden fazla 

mutasyonun gerekli olması veya bir dizi genin her birinin, kiş inin has talığa yatkınlığına 

katkıs ı bulunabilir. Genler aynı zamanda kiş inin çevresel faktörle re nasıl tepki 

vereceğini de belirleyebilir. 

 Genetik has talıklar gebelikte, doğumda ya da doğumdan sonra bulgu 

verebilmektedir. Genetik has talıklara doğru tanı konulabilmesi, risklerin 
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belirlenebilmesi, tedavi ve izleminin gerçekleştirilebilmesinde “genetik danışmanlık” 

önemli bir rol oynamaktadır.  

2.2. Genetik Danışma 

Sağlık hizmetlerinin içeriği hızla değiş irken tıbbın genetik yönü de giderek daha 

fazla önem kazanmaktadır. Genetik ve kalıtsal hastalıkla r toplum sağlığını doğrudan 

etkileyen, özelliklerine göre doğumla birlikte veya yaşamın herhangi bir evres inde 

karş ımıza çıkabilen, morbidite ve mortalitesi yüksek hastalık grubudur. [4,5] 

‘Genetik danışmanlık’ terimine dair tıp alanında çalışan pek çok kiş inin bir fikri 

olsa da, diğer profesyonellerin, hasta ve ailenin bu terim hakkında kafas ı karış ıktır. 

Yapılan araş tırmalar genetik danışmanlık sürecinin gerçekte neyi gerektirdiğine dair 

çeş itli fikirle r olduğunu gös termektedir. B ir kıs ım, sosyal alandaki danışmanlık sürecine 

benzer destekleyici, ps ikoterapötik bir rol olarak öngörürken bir kısmı öncelikle kalıtsal 

has talıklarda özel tanı testleri ile ilgili olduğunu, diğerleri ise bu riskin tahmin 

yürütmeyi de içeren karmaşık bir matematiksel süreç olduğunu savunmaktadır. Bu 

görüş ler önemli ölçüde doğruluk payı içermektedir; ancak genetik danışmanlık 

sürecinin gerçekte nele ri içerdiğini tam olarak tanımlamamaktadır.  Belki de en gerçekçi 

tanımlama,  Fuhrmann-Vogol tara fından yapılmış tır:  “"Genetik danışma, gerçekte 

etkisi yıllarca sürebilen çok önemli bir hekimlik/sağlık hizmetidir. Danışmadan çıkan 

somut sonuçlar kişi veya çiftin tüm yaşam planlarını kökten değiştirebilir. Bireyin 

kişiliğinde uyum kaybına neden olabildiği gibi aile ilişkilerini de sarsabilir."  

Genetik danışmanlık uygulamaları; 

 Hastanın veya ailenin, sorularını ve endişelerini dinlemek, uygun empati 

ile bir ilişki kurmak, 

 Hasta ve ailesinden bilgi toplanması (önemli klinik bilgilerin kontrol 

edilmesi, belgelenmesi,  bu süreç tek bir konsültasyon sürecinde veya 

ayla r süren bir süreç halinde gerçekleşebilir). 

 Kalıtım modelini belirleme ve kalıtım modeline bağlı riskle ri tahmin etme, 

 Danışmanlık verilen kiş ilerle iletiş im kurmak, sorularını gerçekle r ış ığında 

yanıtlamaya çalışmak, 
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 Hasta ve ailes ine, durumlarını anlamaları ve uyum sağlamaları için des tek 

sağlamak, 

 Mevcut seçenekler ve daha ile ri önlemler hakkında, teşhis in takibi (eğer 

net değilse), durumun tıbbi yönlerinin yönetimi ve üreme ile ilgili sorula r 

hakkında bilgi sağlamak, 

 Kararla rın alınması ve alınmış kara rların uygulanması için des tek 

sağlamak [6]  

Ulusal Genetik Danışmanlar Derneği (NSGC ), genetik danışmanlığı, ' insanla rın 

has talığa genetik katkıların tıbbi, ps ikolojik ve ailevi sonuçlarını anlamalarına ve 

bunlara uyum sağlamalarına yardımcı olma süreci’ olarak tanımlamış tır. 

Bu süreç aşağıdaki maddelerden oluşmaktadır. 

 Hastalığın ortaya çıkma veya tekrarlama olas ılığını değerlendirmek için 

aile ve tıbbi geçmiş lerin yorumlanması, 

 Kalıtım, test, yönetim, önleme, kaynaklar ve araş tırma hakkında eğitim, 

 Bilinçli seçimleri ve risk veya duruma uyumu teşvik etmek [7] 

Genetik danışma, hasta veya taş ıyıcı kiş i ailelerine has talığın oluşum 

mekanizmas ı, prognozu, tekrarlama riskleri var ise tedavis i gibi bilgilerin verilmesinin 

yanıs ıra seçilecek laboratuvar testleri ile prenatal tanı ve preimplantasyon genetik tanı 

seçenekleri konusunda yol gös teren bir iletiş im ve bilgilendirme sürecidir. Bu süreç 

sonunda, genetik danışma ihtiyacı duyan kiş inin kendis ince en uygun kara rı vermesi 

amaçlanmaktadır. [4,5,6] Genetik danışmanlık;  genetik uzmanı hekimler, diğer 

uzmanlık alanlarından hekimler veya bu konuda eğitim almış  kiş iler tarafından 

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

Genetik Danışmanlığın Tarihçesi ve Gelişimi 

İnsan genetiği alanındaki araş tırmala r yirminci yüzyılın ilk yarıs ında gelişmeye 

baş lamış tır; ancak o dönemdeki öjeni algıs ı nedeniyle bir süre itiba rını yitirmiş tir. 

Amerika’da ilk genetik danışma klinikleri İkinci Dünya Savaşı’na kadar açılmamış tır. 

Birleşik Krallık’ta Hospital for Sick Children, 1946’da bu tür ilk kliniği geliş tirmiş tir. 

Ardından 1955’te Kuzey Amerika’da birden fazla merkez açılmış ve is tikrarlı bir 

gelişme olmuştur.  
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Genetik danışmanlık terimi, moleküler veya sitogenetik tes tlerin mevcut 

olmasından çok önce ortaya atılmış tı; o dönemde, bir kiş inin tıbbi ve aile geçmiş i, 

has talığın ortaya çıkma (veya tekrarlama) olas ılığını değerlendirmenin büyük ölçüde tek 

yoluydu; genetik danışmanlık ağırlıklı olarak var olan durumun kalıtımı hakkında 

verilen bilgiden oluşuyordu. İlk genetik danışmanlık kliniklerinin çoğu tıp dış ındaki 

bilim adamları tarafından yönetilmekteydi. Genetik has talıklarla ilgili bilginin a rtması 

ve tıbbi genetiğin ayrı bir uzmanlık alanı olarak ortaya çıkmas ıyla, genetik danışmanlık 

aşamalı olarak klinik genetiğin temel bileşenlerinden biri olmuştur. Genetik hastalığı 

daha iyi teşhis etmeye veya gelecekteki riskleri tahmin etmeye yönelik tes tlerin 

(" tahmin edici test" ) ortaya çıkmas ı ve tes tle rin mevcut olduğu durumların sayıs ının 

hızla artmasıyla birlikte, bilinçli seçimi teşvik etmek için test önces i genetik 

danışmanlık önerildi. Bu, ilgili kiş inin tes tin kendis i ve daha geniş aile için olası tıbbi ve 

ps ikososyal sonuçlarını düşünmesi için bir fırsattı. Destek amacıyla ve uyumu 

kolaylaştırmak için tes t sonras ı genetik danışmanlık sunulmaktadır.1970’le rde, 

Amerika'dan başlayarak, alanda özel bir eğitime sahip hekim olmayan genetik 

danışmanlar giderek daha belirgin hale gelmiş tir. New York, Sarah Lawrence 

College'da verilen yüksek lisans programı, Amerika ve İngilte re'deki diğer merkezler 

için model haline gelmiş tir. [8,6] 

‘Genetik danışman’ mesleğinin varlığı ülkeler aras ı sağlık hizmetlerine bağlı 

fa rklılık gös termektedir. Bazı ülkelerde klinik tıbbi genetikçiden fa rklı ola rak genetik 

danışmanlık mesleği yok iken bazı ülkelerde genetik danışmanın rolü çok iyi bir şekilde 

oluş turulmuştur. Genetik danışman ve klinik genetikçinin yakın bir işbirliği içinde 

çalışması, faaliyetleri ve sorumlulukları aras ında keskin bir çizgi olmaması çok 

önemlidir. Optimal bir genetik danışmanlık hizmeti için tıbbi genetikçilerin ve genetik 

danışmanların dikkatli koordinasyonu ve karş ılıklı saygıs ı ge rekmektedir. 

Binle rce geni aynı anda dizileyebilen yeni nesil dizileme tes tlerinin kullanıma 

sunulması, s itogenetik, mikrodizin veya Sanger dizilemes inden daha yüksek düzeyde 

hassasiyet sunarken, çok daha fazla bilgi de sağlar. Tüm bu tes t sonuçlarının ve olas ı 

risklerin ilgili kiş iye/aileye anla tılması, gerek tedavi gerekse durumun yönetilmesi için 

yardımcı sağlık hizmetlerinin sunulması genetik danışmanlığın alanına girmektedir. 
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2.2.1. Genetik Danışma Önerilmesi Gereken Durumlar 

Amerikan Tıbbi Genetik Koleji'nin Mesleki Uygulama ve Kılavuzlar Komites i, genetik 

danışmanlık alınmas ı gereken durumları doğum önces i dönem/gebelik dönemi, 

pediatrik dönem ve yetişkinlik dönemi olmak üzere sınıflandırmış tır. Doğum önces i 

dönemde ve gebelik döneminde genetik danışmanlık alınmas ı gereken durumlar aşağıda 

özetlenmiş tir.  

2.2.1.1. Gebelik Öncesi Dönemde Genetik Danışma Alınması Gereken Durumlar 

 Annede kronik s is temik has talık, sürekli ilaç kullanımı veya madde 

bağımlılığı 

 Kötü obs tetrik öykü 

 Kalıtsal genetik hastalığı taş ıyan anne ve/veya baba adayları 

 Otozomal resesif hastalıkla r açıs ından artmış riski olan etnik köken 

 Akraba evliliği 

 İnfe rtilite öyküsü  

 Aile öyküsünde kalıtsal veya genetik hastalık öyküsü/tanıs ı konulmamış 

nörolojik hastalık varlığı 

 Yardımla üreme teknolojileri ve preimplantasyon genetik tanı önerilen 

çiftler 

 Kaygılı ebeveyn adayla rı 

2.2.1.2. Gebelik Döneminde Genetik Danışma Alınması Gereken Durumlar 

 İle ri anne ve/veya baba yaş ı 

 Tarama tes tlerinde ( 1. ve 2. trimester/maternal kanda serbest fetal 

DNA(cff DNA) risk artış ı 

 Bir önceki gebelikte/çocukta kromozom anomalis i/genetik hastalık 

 Ebeveynlerde bir kromozom anomalis i/genetik hastalık için taş ıyıcılık 

 Fetal ultrasonografide yapısal minör/majör anomaliler ya da fetal 

ultrasonografide kromozom anomalileri/genetik bir has talık için belirteç 

ola rak kabul edilen bulgula rın varlığı 
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 Gebelikte te ratojenlere maruziyet (ilaç, radyasyon, infeks iyon, vb.) 

 Ebeveynlerde kaygı 

[9,10]   

2.2.3.Genetik Danışmanın Prensipleri 

Genetik danışmaya başvuran ailelerin sağlıklı çocukla ra sahip olabilmeleri ve olas ı 

risklerini öğrenmeleri için genetik danışmanlıkta şu prensiplere dikkat edilmelidir: 

 Doğru tanı konulması, 

 Non-direktif danışma yaklaş ımı, 

 Bireyin korunması ve haklarının gözetilmesi, 

 Gerçekleri açık bir şekilde iletmek, 

 Gizlilik ve güvenilirlik ilkes ine uygun hareket etmek, 

 Anlaşılır bilgi aktarımı ve eğitim sağlamak, 

 Eş le re danışmanlığın birlikte verilmesi 

Bu prens ipler, genetik danışmanlık sürecinin etkili bir şekilde yürütülmesini ve 

başvuranların bilinçli kararlar verebilmesini sağlar.  [11,12]   

2.2.4. Aile Ağacı Çizimi 

Genetik danışmanlığın ilk ve en önemli adımı bilgi toplamaktır. Bunun en iyi 

yöntemi, aile ağacı çizmektir. Açık ve tuta rlı sembollerin kullanılması hastalığın kalıtım 

şeklinin belirlenmesinde, genetik tes t yapılacak bireylerin seçilmes i ve doğru bir genetik 

danışma verilmesinde çok önemli bir yere sahiptir. Doğru bir şekilde çizilmiş  aile ağacı, 

ailedeki genetik bilginin açık ve kalıcı kaydını sağlamaktadır. [6]   

Evrensel bir dil kullanmak amacı ve aile ağacı sembolle rinin s tandartlaştırılması 

ihtiyacı ile 1992 yılında NSGC ’nin, üyelerine bir anket çalışmas ı yapmıştır. Geniş bir 

coğrafi dağılımı temsil eden katılımcıla rla yapılan bu anket sonucunda gebelik, spontan 

düşük gibi rutin tıbbi bilgilerin kaydedilmesinde kullanılan sembolle rin fa rklılıklar 

gös termekle birlikte benzerliklerin daha çok olduğu, donör yumurtası, donör sperm, 

taş ıyıcı annelik gibi yeni üreme teknolojilerini temsil eden durumlarda ise fikir birliği 

olmadığı gös terilmiş tir. [13]   
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2022 yılında yapılan en son revizyonda, 1995 yılında ilk kez yayınlanan ve 2008'de 

güncellenen 'Standartlaştırılmış İnsan Soyağacı Terimleri' adlı orijinal yayından fa rklı 

ola rak yeni aile ağacı terimleri önerilmemiş tir. Bunun yerine, revizyonun odak noktası 

cins iyet ve cins iyet kimliği a rasındaki ayrımı netleş tirmek ve cins iyet çeş itliliği olan 

veya trans bireyler için güvenli ve kapsayıcı bir uygulama sağlamak olmuştur. [14]   

Ailede genetik bir hastalığın a raştırılmasına neden olan etkilenmiş  ilk kiş iye 

proband denilmektedir. Aile ağacında ‘ok’ işareti ile gös terilmektedir. En az üç kuşak 

çizilmelidir ve en eski kuşaktan başlanarak romen rakamı ile yukarıdan aşağıya doğru 

sıralanmakta, aynı kuşaktaki bireyler ise soldan sağa doğru numaralandırılmaktadır. 

Aile ağacı çizimi el ile yapılabildiği gibi, yaygın olarak kullanılan çevrimiçi programlar 

da bulunmaktadır (Progency, C iyrillic, Mapchart, PED ) [15,16]   

Aile ağacına bilgi kaydetme talimatla rı şu şekildedir: 

1.) Cinsiyeti belirlemek 

 Probanda/danışmana sorarak cins iyet belirlenmelidir. 

 ‘  ’ işaretinin altında herhangi bir notun bulunmaması, bireyin 

cins iyet ve/veya cins iyet kimliğinin bilinmediğini veya 

belirtilmediğini gös terir. 

 AMAB = (Assigned Male at B irth) Doğumda Atanmış  Erkek 

 AFAB = (Assigned Female at B irth) Doğumda Atanmış Kadın 

 UAAB = (Unassigned at B irth) Doğumda Atanmamış 

Not: C insiyet kimliğini henüz ifade etmemiş çocuklar için hamilelik, ölü doğum 

ve akrabalar bağlamında, aks i bilinmediği sürece cinsiyet ve cins iyetin uyumlu 

olduğu varsayılır. 

2.) Gizliliği ve mahremiyeti korumak için tanımlayıcı bilgile r s ınırlanmalıdır. 

3.) Anahtar/açıklama aile ağacının yorumlanmasıyla ilgili tüm klinik bilgileri 

içermelidir (örneğin dolgu/gölgelemeyi tanımlamak). 

4.) Klinik (yayınlanmamış ) aile ağaçları şunları içermelidir: 

 Probandın/danışmanın adı 

 Uygun olduğu şekilde kimlik tespiti için aile is imleri/akrabaların baş 

harfle ri 

 Soyağacını kaydeden kiş inin adı ve unvanı 

 Aile geçmiş i bilgilerini aktaran kiş i 
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 Giriş /güncelleme tarihi 

 Aile ağacı çizme endikasyonu (örneğin anormal ultrasonografi, 

ailesel kanser, geliş imsel gecikme vb.) 

 Klinik olarak ilgili olduğunda her iki büyükanne ve büyükbaba 

grubunun ataları 

5.) Sembolün altına (veya sağ alt tarafa ) yerleştirilen bilgilerin önerilen s ırası şu 

şekildedir: 

 Yaş; doğum yılı (örneğin, d.1978) ve/veya ölüm yılı (örneğin, 

d.2007) kaydedebilir. 

 Tes t sonuçları, ör. Ultrason, karyotip, genom dizilimi, gen paneli,  

vb. 

 Genellikle araş tırma veya yayında kullanılan soy numarası (ör. I-1, I-

2, I-3) 

Bu bağlamda, aile ağacındaki sembollerin mümkün olduğunca doğumda atanan 

cins iyeti değil cins iyeti belirtmek için kullanılması önerilmektedir (Tablo 2-1). Kare 

içinde daire veya daire içinde kare kullanımını değil, cins iyet kimliğine uygun 

sembolün kullanılmasını tavsiye edilmektedir. Örneğin; e rkek/erkek çocuk için kare 

veya kadın/kız için daire. Trans  bireyler için doğumda atanan cins iyet (AMAB/AFAB ) 

ile ilgili ek açıklama bulunmalıdır. Ek açıklama içermeyen bir kare, cisgender (cins iyet 

kimliği doğumda kendis ine atanan cins iyetle uyumlu olan kiş i) bir erkeği temsil 

ederken, ek açıklama içermeyen bir daire cisgender bir kadını s imgelemektedir.  

[14]   
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Tablo 2-2:  Aile ağacında cinsiyet gösterimleri  

Cinsiyet Erkek Dişi Doğumda  cinsiyet    atanmamış 

Erkek/Erkek çocuk 

 

 

56 y 

 

 

 

AFAB 

34y 

 

 

 

UAAB 

28y 

Kadın/Kız çocuk 

 

 

 

AMAB 

56y 

 

 

 

34y 

 

 

 

UAAB 

28y 

İkili  olmayan/cinsiyet 

çeşitliliği 

 

 

 

AMAB 

56y 

 

 

 

AFAB 

34y 

 

 

 

UAAB 

28y 

(AMAB: (Assigned Male at Birth) Doğumda Atanmış Erkek,  AFAB: (Assigned Female at Birth) 

Doğumda Atanmış Kadın, UAAB: (Unassigned at Birth) Doğumda Atanmamış, Y:(Year)Yaş) 

Tablo 2-2:  Aile ağacı çiziminde sık kullanılan semboller ve açıklamaları 

 Erkek Kadın 
Cinsiyet 

belirtilmemiş 
Açıklama 

Bireyler 

 

d. 1980 

 

30 y 

 

 

4 mo 

Fenotipe göre cinsiyet belirlenir. (cinsiyet 

gelişimi bozuklukları,  vb.) Yaş sembolün 

içine yazılmaz. 

Etkilenmiş     

bireyler 

   Birey klinik olarak etkilendiğinde 

gölgelendirme veya diğer dolgular (nokta, 

çizgi, vb.) kullanılır. 

  

Birden fazla hastalıkla etkilenmiş bireylerde sembol 

bölümlere ayrılabilir. Her bölümde farklı bir dolgu kullanılır. 

Sayısı bilinen 

birden fazla birey 

   
Sembolün içine kardeş sayısı yazılır 

(Etkilenen bireyler gruplandırılmamalıdır). 

Sayısı bilinmeyen 

birden fazla birey 

   
‘?’ yerine ‘n’ kullanılır. 

2 5 5 

n n n 
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Genetik danışmanlık 

için başvuran birey 

  Genetik danışmanlık/test istenen 

birey/bireyler 

 

Proband (etkilenmiş 

birey) 

 

 

 Etkilenen bir aile üyesinin başvurması 

(diğer aile üyelerinden bağımsız olarak) 

 

Vefat eden birey 

 

 

d.1981 

 

 

 

d.4 ay 

Sembolün altına doğum yılı, ölüm yılı 

ve/veya ölümdeki yaşı yazılır. 

Ölü doğum 

 
Biliniyorsa gebelik haftası ve cinsiyeti 

sembolün altına yazılır. 

Gebelik 

  
Gestasyonel yaş ve karyotip analizi sonucu 

sembolün altına yazılır. Etkilenenler için 

tarama/gölgelendirme kullanılabilir. 

Fetal cinsiyeti 

bilinmeyen gebelik 

 
Elmas şekli ile gösterilir.  Biliniyorsa gebelik haftası  sembolün 

altına yazılır. 

Terme ulaşmayan 

gebelikler 

Etkilenmiş Etkilenmemiş  

Spontan abortus 

(SAB) 

  Gebelik haftası/karyotip analizi 

sonucu  biliniyorsa sembolün 

altına yazılır. 

Gebeliğin 

sonlandırılması 

(TOP) 

 

  
Gebelik haftası/karyotip analizi 

sonucu  biliniyorsa sembolün 

altına yazılır. 

P 

16 wk 

47,XY,+21 

P 

20 weeks 

46,XX 

ÖD 

38 GH 

AFAB 

16 wk 

16 weeks 

47,XY,+21 
 10 wk 

16 wk 

47,XY,+21 
 10 wk 



12 

 

Ektopik gebelik  Sembolün altına ‘ECT’ yazılır. 

 

(MO: (Month) Ay, WK: (Week) Hafta, P: (Pregnancy) gebelik,  SAB: (Spontaneous abortion) spontan 

abortus TOP: (Termination of pregnancy) Gebeliğin sonlandırılması, ECT: (Ectopic) Ektopik ) 

Tablo 2-3:  Aile ağacı hattı tanımları ve açıklamaları  

Aile ağacı hattı tanımları  

 

 

Mümkünse, erkek partner ilişki hattında kadın partnerin 

solunda olmalıdır. Kardeşler doğum sırasına göre soldan 

sağa doğru (en büyükten en genç) sıralanmalıdır. 

 
Akrabalık 

Eğer akrabalık derecesi soyağacından anlaşılmıyorsa, 

ilişki çizgisinin üzerinde yazı olarak belirtilmelidir. 

İlişki çizgisindeki kırılma 

artık ilişkinin olmadığını 

gösterir. 

Çoklu gebelik 

   

 

 

 

Çocuğu olmayan 

(isteğe bağlı veya 

sebebi bilinmeyen) 

 

 

 

  

 Sebep biliniyorsa sembolün altında belirtilir. Örneğin: vazektomi, tüpligasyon. 

8  GH 

ECT 

ilişki hattı 

soy hattı 

Kardeşlik hattı 

bireysel hat 

vazektomi 

 

tüpligasyon 

Monozigotik Dizigotik 

? 

Zigozitesi 

bilinmeyen 
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İnfertilite 

 

 

 

 

  

Sebep biliniyorsa sembolün altında belirtilir. Örneğin: azospermi, endometriozis  

Evlat edinme  

 

 

   

 

 

 

 

 

  

 

  

 

 

 

2.3. Prenatal Tanı 

Prenatal tanı, embriyo ve fetusta kalıtsal geçiş gösteren hastalıkların moleküler, 

biyokimyasal yöntemlerle tanılanmasına, mümkünse doğum öncesi tedavisine ve doğum 

sonrası gerekli tedbirlerin alınmasına, tedavinin planlanmasına ve gebeliğin gerekirse yasal 

süre içinde sonlandırılmasına olanak sağlamaktadır.  

Prenatal tanı uygulamalarının amacı, sadece anomalileri fetal hayatta saptayıp bu tür 

gebelikleri sonlandırmak DEĞİLDİR. Genetik bir hastalıktan  etkilenmiş çocuk sahibi olma 

riski olan çiftlerin; önlerindeki seçenekler konusunda bilgi vermek, endişelerini gidermek, 

anomalili çocuk riskinden dolayı çocuk sahibi olmaktan vazgeçecek olan çiftlere sağlıklı 

çocuk sahibi olma olanağı sağlamak, doğacak çocuğun taşıdığı saptanan anomali konusunda 

bilgi vererek çiftin psikolojik olarak hazırlanmasını sağlamak, doğum ve doğum sonrası 

bakım için gerekli koşulların hazırlanmasını sağlamak olarak sıralanabilir (Yararbaş, K. 

2006) Kromozomal anomalilerin genel insidansı yaklaşık 154 canlı doğumda 1’dir ve bu 

anomalile rin içeris inde en sık görüleni anöploidile rdir. (Şekil 2-1) [6,17,18]    

azospermi 

 

endometriyozis 
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Şekil 2-1:Yenidoğan araştırmalarında kromozom anomalilerinin görülme sıklığı (68.000’den fazla 

yenidoğanın kromozom analizine dayanan çalışma) (Thompson & Thompson 2016 yayınından uyarlanmıştır.) 

Anöploidi tarama programlarının başlangıcından bu zamana kadar uzun süreli yaşamla 

uyumlu ve en s ık görülen anöploidi olan fetal trizomi 21 odak noktas ı olmuştur. İleri 

anne yaş ı, ailede anöploidi öyküsü, 1. veya 2. trimester serum tarama tes tlerinde yüksek 

risk saptanması, fetal ultrasonografide izole ve/veya kombine minör anomaliler, majör 

anomalile r saptanması fetal kromozomal anomali riskini arttırmaktadır. [18,19]     

 (Şekil 2-2) 

 

 

 

Şekil 2-2:  Anne yaşına göre tahmini Down sendromu riski  

Canlı doğumlarda  

down sendromu riski (%) 

      Anne yaşı 



15 

 

 

İkinci trimesterde anöploidi düşündüren majör ve minör belirteçler 

gözlenebilmektedir. Majör belirteçler; beyin, kalp, akciğer, gas trointestinal s is tem, 

genital organlar veya ekstremitelerdeki majör fetal anomalile ri ifade ederken, minör 

belirteçler yenidoğanın sağlığını etkilemeyen ve s ıklıkla geçici olduğu gözlemlenen 

ancak ikinci trimester ultrasonografis inde gözlendiğinde artmış anöploidi riski ile 

ilişkilendirilen belirtilerdir. [17,18]     

Yaygın olarak tanımlanmış minör anomaliler; 

 Hiperekojen intrakardiyak odak 

 Hiperekojen barsak 

 Koroid pleksus kis ti 

 Tek umblikal arter 

 Renal piyeleaktazi 

 Uzun kemiklerde kısalık 

 Nukal kalınlık artış ı 

 Hafif ventrikülomegali 

 Nazal kemik hipoplazis i/aplazis i 

 Sandal açıklığı 

 Klinodaktili 

[20]     

Fetusun kromozom anomalile ri riskini değerlendirmek amacıyla prenatal testler 

kullanılmaktadır. Bu tes tler tarama ve tanı tes tleri olmak üzere ikiye ayrılmaktadır. Her 

tes tin fa rklı avantajları, dezavantajla rı ve s ınırlamaları vardır. Bu nedenle test önces i 

genetik danışmanlık verilmelidir. Amerikan Kadın Doğum Uzmanları ve J inekologlar 

Derneğin’e (ACOG) göre göre tüm has talara hem tarama hem de tanı tes tleri 

önerilmelidir ve tüm hastalar danışmanlık sonras ı bu tes tleri kabul etme veya reddetme 

hakkına sahiptir. [21]    Fetal bir genetik hastalığın araştırılmasında halen standart prosedür 
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olarak kullanılmakta olan yöntemler; fetüs ve eklerine yapılan doğrudan müdahale (invazif) 

ve fetusa doğrudan müdahale olmadan uygulanan teknikleri (non-invazif) kapsamaktadır.  

2.3.1. Non-invazif Prenatal Tanı Yöntemleri 

Fetal ultrasonografi ile yapılan incelemeler, anne kanında çalış ılan biyokimyasal 

tes tle r, anne kanında fetal hücre elde edilmesine yönelik çalışmalardır.   

 Fetal USG: Malformasyonların tanısı, bazı tek gen ve kromozom anomalilerinde 

tarama amaçlı, 

 Biokimyasal Tarama Testleri: Trizomi 21, 18 ve 13 için bireysel risk belirlemek 

amacıyla,  

 Maternal kandan hücre dışı DNA eldesi, başlangıçta sık görülen anöploidilerin 

araştırılmasında kullanılırken, günümüzde geniş panellerde DiGeorge sendromu 

gibi sık görülen kromozom anomalileri ve tek gen hastalıklarının araştırılmasında da 

kullanılmaktadır. 

[20]     

2.3.2. İnvazif Prenatal Tanı Yöntemleri 

İnvazif prenatal tanı testleri koriyon villus biyopsisi, amniyosentez ve fetal kan 

örneklemesi veya kordosentezdir. 

2.3.2.1. Koriyon Villüs Örneklemesi 

İlk zamanla rda fetal cins iyet tayini ve hemoglobinopatilerin fetal dönemde tanıs ı için 

DNA analizlerinin geliş tirilmesi ile gebeliğin erken döneminde koryonik villus 

materyalinin elde edilmesi için uygulanabilir ve güvenli yöntemlerin geliş tirilmesi ile 

hız kazanmış tır. [23,24] Gebeliğin ilk üç ayında kromozomal anormalliklerin 

ta ranmasının yaygınlaşması ile anöploidile rin tanıs ına yönelik yapılabilecek invazif 

iş lemler büyük önem taşımaktadır. [25] Koryonik villus  örneklemesi (KVÖ), gebeliğin 

10. haftasından terme kadar yapılabilen serviks ten (transservikal, artık tercih edilmiyor) 

veya karın duvarından (transabdominal) ultrasonaografi (USG) eş liğinde pozisyona 

uygun olarak girilerek plasentadan birkaç parça doku örneğinin alındığı bir iş lemdir. 

Örneğin alım saatine bağlı olarak 6-24 saat içinde yüksek mitotik aktiviteye sahip 

sitotrofoblas t hücrelerinin ‘Direkt Preparasyon (DP)’u ile kromozom analizi 

yapılabilmektedir. DP yapılamadığı durumlarda veya gerekli olduğunda Quantitative 
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Fluorescent Polymerase Chain Reaction  (qf-PCR )  ya da Floresan in Situ Hibridizasyon 

(FISH ) yöntemi uygulamas ı ile ön sonuçlar alınmaktadır. Spontan bölünen bu 

hücrelerden elde edilen kromozomların çözünürlüğü 300-400 bant civarındadır. DP 

çalışması ile birlikte yanlış  pozitiflik sonuç riski nedeniyle ve daha yüksek çözünürlükte 

karyotip analizi ve plasenta ile s ınırlı mozais izm araştırmak amacı ile fetusun genetik 

yapıs ını daha iyi yansıtan mezenkimal hücrele rden hücre kültürü yapılmalıdır. [7,26] 

Hücre kültürü ile kesin sonuçlar 7 ila 10 gün içinde tamamlanarak rapor edilmektedir. 

Giriş ime bağlı düşük riski literatürde yaklaşık %0,5-1 aras ında verilmektedir. 

[27,28,29]  

 

           

Şekil 2-3:Koryon villuslarının makroskobik ve inverted mikroskopta mikroskobik görüntüsü (İ.Ü. 

İ.T.F. Tıbbi Genetik AD; Sitogenetik/Moleküler Sitogenetik Laboratuvar arşivinden) 

 

 

 

 

Şekil 2-4:KVÖ dokusunda direkt preparasyonla elde edilen metafaz ve karyotip görüntüsü  

(İ.Ü. İ.T.F. Tıbbi Genetik AD; Sitogenetik/Moleküler Sitogenetik Laboratuvar arşivinden) 

 



18 

 

 

Şekil 2-5:KVÖ dokusunda hücre kültürü ile elde edilen metafaz ve karyotip görüntüsü (İ.Ü. İ.T.F. 

Tıbbi Genetik AD; Sitogenetik/Moleküler Sitogenetik Laboratuvar arşivinden) 

 

KVÖ endikasyonları; 

 İle ri anne yaş ı (>35 yaş). 

 Pozitif ultrason/biyokimyasal ilk trimester anöploidi taramas ı. 

 Non-invazif prenatal testlerde yüksek risk saptanması 

 Kromozom anomalili ebeveyn/le r 

 Kromozom anomalili çocuk 

 Tek gen hastalıkları için yüksek risk 

 Fetal ultrasonografi ile tespit edilen anomaliler 

[25,30]  

KVÖ uygulamasında karşılaşılabilecek sorunlar; 

 Fetal kayıp riski  

 Kanama 

 Enfeks iyon 

 Fetomaternal hemoraji 

 Membran rüptürü 

 Örnek alınamaması/yeters izliği 

 Plasenta ile s ınırlı mozais izm 

 Yanlış  negatif/yanlış pozitif sonuçlar  

 Takip örneklerine duyulan ihtiyaç 

 Maternal hücre kontaminasyonu 
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 Fetusun organlarının zarar görme olasılığı 

[30]  

2.3.2.2. Amniyosentez 

Amniyosentez iş lemi, ultrason eş liğinde transabdominal giriş yapılarak bir iğne 

yardımıyla amniyotik s ıvıyı alma iş lemidir. İlk olarak 1956 yılında Fuchs ve Riis 

ta rafından fetüsün cins iyet tayini için yapılmış tır. [31] Amniyosentez iş lemi genel 

ola rak gebeliğin 15 ila 22. haftala rı a rasında yapılmaktadır. Amniyotik s ıvı, amniyotik 

sıvıya dökülmüş fetal hücrele r, transüdalar, fe tal idrar ve akciğer sekresyonla rından 

oluşmaktadır. USG kontrolünde yaklaş ık 15-20 ml amniyotik s ıvı aspire edilmektedir. 

Bunun ilk 2 ml’lik kısmı transabdominal giriş te iğne içinde kalabilecek maternal 

hücrelerin yanlış  tanıya neden olabileceğinden kullanılmamaktadır. Kanlı gelen 

amniyotik s ıvı va rlığında da maternal hücre kontaminasyonuna dikkat edilmelidir. 

Giriş ime bağlı düşük riski lite ratürde yaklaş ık 1/800-1/1000 aras ında verilmektedir. 

Danimarka'da 2016 yılında yayınlanan 147.987 invaziv iş lem üzerinde yapılan bir 

inceleme, amniyosentezden sonraki 28 gün içinde %0,56'lık bir düşük oranı ve 42 gün 

içinde %0,09'luk bir ölü doğum riski bildirmiş tir. [32,33]   

 

Şekil 2-6:Amniyosentez ile elde edilen amniyotik sıvı örnekleri (ilk 2 ml girişim sırasında maternal 

hücre içerebileceğinden kültür işleminde kullanılmamaktadır) (İ.Ü. İ.T.F. Tıbbi Genetik AD; 

Sitogenetik/Moleküler Sitogenetik Laboratuvar arşivinden) 

 

Amniyotik s ıvıdan kromozomal analiz uzun süreli hücre kültürü gerektirdiği için  

ortalama 2-3 hafta sürmektedir. Klas ik s itogenetik analizle birlikte spes ifik 

kromozomların sayısal anomalilerini tespit etmeye yönelik hızlı ve erken bir tarama 
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tes ti olan FISH incelemes i kullanılmaktadır. FISH incelemesi araş tırılan kromozomların 

sadece sayıs ı hakkında bilgi verebildiğinden diğer kromozomların sayısal ve tüm 

kromozomlarla ilgili yapısal anomaliler hakkında bilgi vermemektedir. Bu nedenle uzun 

süreli hücre kültürünün mutlaka beklenmesi gerekmektedir. 

 

Şekil 2-7:Amniyotik sıvı uzun süreli hücre kültürü ile elde edilmiş metafazda yapılan kromozom 

analizinde serbest trizomi 21 (Down sendromu) saptanan olgunun karyotipi (İ.Ü. İ.T.F. Tıbbi 

Genetik AD; Sitogenetik/Moleküler Sitogenetik Laboratuvar arşivinden) 

 

    

Şekil 2-8:Kültür edilmemiş amniyosit hücrelerinde hızlı tanı amacıyla sık görülen anöploidilerin 13, 

18, 21, X ve Y kromozomlarına özgün problar kullanılarak yapılan I-FISH incelemesinde 21. 

Kromozom için 3 sinyal alınmış (birinci resimde kırmızı sinyaller 21. Kromozoma özgün, yeşil 

sinyaller ise 13. Kromozom. İkinci resimde ise yeşil X, kırmızı Y ve aqua sinyaller 18. Kromozoma 

özgün sinyaller) (İ.Ü. İ.T.F. Tıbbi Genetik AD; Sitogenetik/Moleküler Sitogenetik Laboratuvar 

arşivinden) 
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Amniyosentez Endikasyonları 

 İle ri anne yaş ı (>35 yaş). 

 Pozitif ultrason/biyokimyasal birinci ve ikinci trimester anöploidi taramas ı 

 Non-invazif prenatal testlerde yüksek risk saptanması 

 Kromozom anomalili ebeveyn/le r 

 Kromozom anomalili çocuk/gebelik öyküsü 

 Tek gen hastalıkları için yüksek risk 

 Fetal ultrasonografi ile tespit edilen anomaliler 

 Alfa-fetoprotein Düzeyi ve Asetilkolines teraz Analizi 

 Fetal TORCH (Toksoplazma, Rubella, Sitomegalovirüs, Herpes Simpleks  ve 

diğerleri)  

 İkizden ikiz trans füzyon sendromu durum oligohidroamniyos - polihidroamniyos 

durumlarında 

[34,35]  

 

 

Amniyosentez Uygulamasında Karşılaşılabilecek Sorunlar; 

 Fetal kayıp riski 

 Erken membran rüptürü 

 Fetal yaralanma ve nadir maternal komplikasyonlar 

 Amniyotik s ıvı s ızıntıs ı  

 Koryoamniyonit 

 Enfeks iyon (amniyosenteze bağlı maternal enfeksiyon riski çok nadir ) 

 Rh negatif vakalarda maternal izoimmünizasyon 

 İş lem sonras ı ağrı ve maternal rahats ızlık 

 Maternal cilt hematomu/ barsak veya iç organların yaralanma riski 

[33,36]  

2.3.2.3. Kordosentez 

Ultrason eşliğinde umblikal korda girilerek fetal kan elde edilmesi iş lemidir, ilk 

ola rak 1980’le rin başında uygulanmış tır. [37,38] Doğrudan fetal dolaşıma 

ulaş ılabilirliğinden kan veya trombositler gibi kan ürünlerinin örneklemesine, 

trans füzyona, ilaç uygulamalarına veya kordon kanından alınan lenfos itle r ile 
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prenatal genetik tanıya olanak tanımaktadır. Kısa süreli hücre kültürü ile kromozom 

analizi üç ila beş gün içinde sonuçlanmaktadır. Gebelik kayıp riski lite ratürde %1.4-

1.9 bildirilmiş tir. 

 

Şekil 2-9:Fetal kan örneğinden kısa süreli hücre kültürü ile elde edilen metafaz ve karyotip 

görüntüsü (İ.Ü. İ.T.F. Tıbbi Genetik AD; Sitogenetik/Moleküler Sitogenetik Laboratuvar arşivinden) 

                      

Kordosentez Endikasyonları 

 Fetal anemi 

 Non-immun fetal hydrops  

 Fetal kan grubu 

 Direkt intravasküle r tedavi  

 Fetal ultrasonografi ile tespit edilen anomaliler 

 Olası mozais izmin fa rklı dokuda incelenmesi 

 

Kordosentez Uygulamasında Karşılaşılabilecek Sorunlar 

 Kanama 

 Anormal fetal kalp atış  hızı (%5-10 bradikardi genellikle 5 dakika içinde 

düzelmekte) 

 Fetal kayıp riski  

 Maternal enfeksiyon riski  

[39,40]  
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Tablo 2-4:  İnvazif tanı testlerinin uygulama haftaları ve risk oranları 

Teknik Zamanlama Düşük Riski 

Koryon Villus Örneklemesi 10. gebelik haftası-term %0.5 

Amniyosentez 15-22. gebelik haftası %0.9 

Kordosentez 20. gebelik haftası-term ˜ %03 

 

İnvazif genetik tanı tes ti öncesi ailele re genetik danışmanlık verilmesi çok 

önemlidir. Endikasyona göre uygun olan invazif iş lem şekli seçilmeli, gerekli 

durumlarda seçilen iş lemin uygulanabilirliği için perinatolog ile iletiş im kurulmalı ve 

bunun avantaj, dezavantaj ve teknik yönleri anlatılmalıdır. Yapılacak tes tlerin 

doğruluğu, s ınırlamaları, raporlanma süreleri ve sonuçlar için iletişim yönetimi 

hakkında bilgi verilmelidir.  

İnvazif prenatal tanı tes tlerinin uygulanmasından önce, ön genetik danışmada 

aşağıda s ıralanan konularda ailelerin bilgilendirilmesi gerekmektedir. 

 Fetusun etkilenmiş olma riski, 

 Söz konusu hastalığın doğas ı ve olas ı sonuçları, 

 Uygulanacak yöntemlerin riskleri ve s ınırla rı,  

 Testin sonuçlanmasının ne kadar zaman alacağı,  

 Giriş imin başarıs ızlığı halinde tekrarının gerekebileceği, 

 Sonuçların çok net olmayabileceği, ileri tetkikler ve konsültasyon 

gerekebileceği, hatta bunlar sonucunda bile kesin sonuç elde edilemeyebileceği  

 Bir anomali tespit edildiğinde hamileliği sonlandırma konusunda bir zorunluluk 

olmadığını, bunun da te rcih edebilecekleri seçenekle rden sadece biri olduğu 

görüşme s ırasında anlatılmalıdır.  

2.3.3. Prenatal Tanıda Genetik Danışma 

Gebelik s ırasında yapılan prenatal tarama ve prenatal genetik tanı testlerinin 

doğum öncesi bakıma faydas ı tüm tes t seçeneklerinin avantaj, dezavantaj, s ınırlamalar 

ve risklerle ilgili doğru bilgile rin etkili bir şekilde iletilmesine bağlıdır.  Anne yaşı 
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fa rketmeks izin her gebeye fetal anöploidi tarama ve tanı testleri hakkında bilgi 

verilmesi önerilmektedir. B irçok klinikte kadın doğum uzmanı, aile hekimi, hemşire ve 

ebeler gebeler için genetik tes tle rle ilgili ilk bilgi kaynağıdır. Genetik tes tlerin 

kullanımın a rtması ve karmaşıklığı tes t önces i ve sonrası genetik danışmanlığın önemini 

ortaya koymaktadır. [41,42]  

Tes t öncesi genetik danışmanlık verilmesi, anormal bir tes t sonucunun belirli bir 

sorun veya tanı olmadığı durumlarda test sonrası genetik danışmada ek tartışmalara 

ihtiyacı azaltmaktadır. [42] Tes t sonuçlarının genetik danışma verilmeden paylaş ılması 

has talarda kaygıya sebep olabilmektedir. Tes t öncesi ve sonras ı genetik danışma, 

hekimlerin veya diğer sağlık personelle rinin daha verimli olmasına, has tanın bilgis inin 

ve memnuniyetinin a rtmasına ayrıca bakım sağlanırken bu bilgiler göz önüne 

alındığında sorumluluk ve maliyetin azalmasına olanak tanımaktadır.  

Test öncesi genetik danışmanlıkta dikkat edilmesi gereken ilkeler; 

 Testlerin is teğe bağlı olduğu vurgulanmalıdır 

 Aile öyküsüne ve yaşa bağlı ola rak bireyselleştirilmiş ön risk hesaplanmalıdır 

 Tarama ve tanı testlerinin tüm kadınlar için uygulanabilir olduğu açıklanmalıdır 

 Tarama ve tanı testlerinin a rasındaki farklar netleş tirilmelidir 

 Testin yapılabileceği koşullar ve klinik özellikler gözden geçirilmelidir 

 Test metodolojis i ve teknolojis inin temelleri açıklanmalıdır 

 Test duyarlılığı/özgüllüğü, pozitif/negatif tahmin değeri, risk/fayda performansı 

açıklanmalıdır 

 Negatif veya düşük riskli bir tarama sonucunun, sağlıklı bir çocuğu garanti 

etmediği açıklanmalıdır 

 Pozitif veya yüksek riskli tarama sonucunun fetüsün kesin olarak etkilendiği 

anlamına gelmediği açıklanmalıdır 

 Taşıyıcılık tarama tes tini seçen hasta ile rezidüel risk gözden geçirilmelidir 

 Test maliyetleri tartış ılmalıdır 

 Klinik önemi belirs iz ve beklenmedik (ins idental) bulgularla karş ılaşabilineceği 

hakkında bilginin verilmelidir 
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 Test sonuçlarının nas ıl ve ne zaman açıklanacağı hakkında bilgi verilmelidir. 

Test sonrası genetik danışmanlıkta dikkat edilmesi gereken ilkeler; 

 Genetik tes t sonuçları açık, objektif ve yönlendirici olmayan bir şekilde 

anlatılmalıdır. 

 Genetik tes t sonuçları dokuya/tes te bağlı süre içinde iletilmelidir.  

 Yapılan testin türüne ve daha fazla testin gerekli olabileceği durumlarda bunun 

yönetimi ve programı zaman çizelges ininin acileyitine uygun olmalıdır. 

 Bir anöploidi veya taşıyıcılık tarama tes ti sonucunda düşük risk veya negatiflik 

durumu saptandığında kalan riskler ta rtış ılmalıdır. 

 Yapılan görüşmeler danışman tarafından belgelenmelidir (documentation). 

 Artmış risk veya taşıyıcılık tes tle rinde pozitiflik saptandığında pozitif prediktif 

değer, tanı, prognoz ve devam eden tedavi seçenekleri dahil olmak üzere 

sonuçlar gözden geçirilmelidir. 

 Taşıyıcılık saptandığında diğer aile üyelerinin de taş ıyıcı olma potans iyeli 

açıklanmalıdır (Has taların duygusal tepkileri bu bilgiyi ilk görüşmede kabul 

etmesini engelleyebilir ve tekrar bir görüşme gerekebilmektedir). 

 Sonuçlara göre ek kaynakla r sağlanmalı, devam eden değerlendirme ve yönetim 

için danışmanlık ve tanı tes tleri için genetik veya obs tetrik uzmanına 

yönlendirilmelidir. 

           [42,43]  

2.3.4. Ailelerin İnvazif Prenatal Tanı ve Tarama Testlerine Yaklaşımları 

Gebelik durumu, anne adayını fiziksel ve duygusal yönden etkileyen bir süreçtir. 

Fetüsün sağlığı ile ilgili korku ve endişeler, doğumla ilgili korkular, gebelikle ilgili 

bilinmezlikler anne adayına olumsuz duygular yaşatırken, fetüsün büyümesi ile oluşan 

mutluluk ve neşe gelecekle ilgili beklentileri olumlu yönde etkilemektedir. [44]  

Gebeliğin sağlıklı bir şekilde sürdürülmesi ve doğum sonu dönemde anne ve 

bebeğin sağlıklı olması gerek anne gerekse sağlık profesyonelleri açıs ından is tenilen bir 

durumdur. Gebelik sürecinde düzenli kontroller ve erken dönem tarama tes tle ri, olas ı 
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sorunların en erken aşamada tespit edilmesine ve yüksek riskli durumların 

belirlenmesine yardımcı olmaktadır. Tarama testleri ve detaylı ultrasonografik 

muayeneler, fetüs lerdeki anomalileri e rken dönemde saptamayı hedeflemektedir. 

Tarama ve tanı tes tlerini yaptırma konusunda aileler ka rars ızlık yaşayabilektedir. Bu 

kara rs ızlıkla rını; gebeliğe her koşulda devam kararında olmak, dini inanışlar, sonucun 

olumsuz çıkma endişesi, çevresel ve kültürel faktörle r, invazif tanı tes tle rinin düşük 

riskinin olması etkilemektedir.  

2.4. İnvazif Prenatal Tanıda Kullanılan Tanı Testleri 

Genetik hastalıkla rın prenatal tanıs ı için invazif giriş imler ile fetal doku 

örnekle rinin elde edilmesi gereklidir. İş lem önces i, aile ile yapılan ön görüşmede, 

prenatal tanı yöntemi ile ilgili bilgi verilirken mevcut gebelikte fetusun taşıdığı hastalık 

riski, başvurudaki gebelik haftası, has talık tanıs ı için uygun doku, genetik danışma 

sonras ında ailenin te rcihi, plasentanın lokalizasyonu, te rcih edilen giriş imin 

yapılabilirliği ve  söz konusu hastalık tanıs ına uygun tes tin varlığı gibi bilgiler göz 

önünde bulundurulmalıdır. Genetik danışma sonras ında uygun iş lem şekli seçilip 

genetik tes tle r planlanmaktadır.  

 

2.4.1. Klasik Sitogenetik Yöntemler 

Mitoz bölünmenin prometafaz veya metafaz evres inde hücre bölünmesinin durdurula rak 

kromozomların elde edilmesi ve kromozomların farklı tekniklerle boyanarak tüm 

kromozomların mikroskop ile değerlendirilmesidir. Sitogenetik analizle r kültür süreci, 

kültür sonras ı süreç, analizler ve çeşitli alt basamakları içeren manuel bir süreçtir. 

Sonuçların s tandardizasyonu analiz edenin tecrübesine dayandığı için zor ve 

subjektiftir. [26,45] Prenatal dönemde kromozom anomalile rinin prevalans ı Şekil 2-

10’da gös terilmiş tir. [46]   
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Şekil 2-10: Prenatal dönemde kromozom anomalilerinin prevalansı  

 

2.4.2. Moleküler Sitogenetik Yöntemler 

Floresan In Situ Hibridizasyon 

Floresan In Situ Hibridizasyon (FISH ) tekniği belirli kromozom ve kromozom 

parçalarını tanımlamak için in situ hibridizasyon yoluyla işaretli DNA/RNA probla rının 

kullanılması tekniğine dayanmaktadır. [47]    Prenatal tanıda FISH analizle ri hızlı tanı 

amacıyla ön bir test olarak kullanılmaktadır. [26] Avrupa’da nadir kromozom 

anomalile rinin yaygınlığnı ve türünü belirlemek amacıyla 2000-2006 yılları arasında 

yapılan bir çalışmada 10323 kromozom anomalis ine sahip vakanın, 7335’inde (%71) 

trizomi 21, trizomi 18 veya trizomi 13 saptanmış tır. Bunların yüzdelik dağılımları s ırası 

ile %53, %13 ve %5’tir. Toplamda 473 vakada (%5) cins iyet kromozomu trizomis i, 778 

vakada 45,X (%8) saptanmış tır. Prenatal dönemde kromozom anomalilerinin %84’ünü 

oluş turan s ık görülen fetal anöploidiler moleküler s itogenetik yöntemler ile 

saptanabilmektedir. [46]   

2.4.3. Array-CGH Analizi 

Genomdaki denges izlikleri DNA düzeyinde tanımlayan bir tekniktir. İki fa rklı 

floresan boya ile etiketlenmiş  has ta ve referans DNA’s ının cam bir slayt üzerine 

immobilize edilmiş oligonükleotidle r ile hibridizasyonuna dayanır. Genomdaki tüm 
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dengesiz anomalile rin tanınmasını sağlamaktadır. Bu yöntemin avantajla rı, az miktarda 

DNA örneğinden çalış ılabilmesi, hücre kültürüne gerek uyulmaması ve genomdaki 

kilobaz (Kb) düzeyindeki değiş iklikle ri saptayabilmesidir. Bu yöntemin yüksek 

çözünürlük nedeniyle klinik bulguya yol açmayan genomik değiş imleri (%2-3) 

saptayabilmesi ve bu durumda klinik etkis inin aydınlatılabilmesi için ek testlerin 

(parental inceleme ve/veya diğer teknikle rle doğrulama) yapılması gerekmektedir. [26, 

48]   

2.4.4. Yeni Nesil Dizileme Yöntemleri   

Yeni Nes il Dizileme (YND) yöntemi DNA'nın enzimatik reaks iyonla rla 

kes ilerek çok sayıda DNA parças ıyla bir kütüphane oluş turulmasına ve bu pa rçaların 

çoğaltılmasına dayanmaktadır (Doğan, 2017)  B irden fazla genin veya genomdaki tüm 

genle rin birden fazla örnekle eş zamanlı olarak tek bir tes t ile dizilenmesine olanak 

tanımaktadır. Yeni nes il dizileme yöntemleri arasında, hedefli gen panelleri, klinik 

ekzom dizileme (K ED), tüm ekzom dizileme (TED ), tüm genom dizileme (TGD), RNA 

dizileme gibi çeş itli seviyele rde dizileme sağlayan teknikler . [49, 50]   

Her yöntemin avantajları, dezavantajları, s ınırlamaları ve te rcih edilmesi 

önerilen durumları vardır. 

Güncel ulus lara rası kılavuzlara göre, Amerika Birleşik Devletleri’nde, süregelen 

gebeliklerde malformasyon bulguları görüldüğünde kromozomal mikroarray yapılması 

önerilmektedir. [51]  Ayrıca, Amerikan Tıbbi Genetik Koleji genetik tes tlerle tanı 

konulamayan çoklu konjenital anomalis i olan fetüs ler için ‘Tüm Ekzom Dizileme 

(TED )’ önermektedir. [52]  Prenatal tanıda TED ’in kullanımının tanı oranlarını a rtırdığı 

çalışmalarda gös terilmiş  olsa da, fetusun fenotip özelliklerinin s ınırlamaları, belirs iz 

öneme sahip varyantlar ve tesadufi sonuçlar genetik danışmanlığı zorlaş tırmakta ve 

prenatal TED ’in uygulanmasının henüz kolay olmadığını gös termektedir. [53]    

 



29 

 

 

Şekil 2-11:Çeşitli tanı yaklaşımları için kromozom ve genom analizinde kullanılan testlerin 

çözünürlük ve etkinlik aralığı (Thompson & Thompson 2016 yayınından uyarlanmıştır.) 

 

2.5 Genetik Hastalıkların Sınıflandırılması 

Genetik has talıklar, M endelyen ve non-mendelyen has talıklar olmak üzere iki 

grupta incelenmektedir. M endel'in kalıtım kurallarına göre aktarılan hastalıklar 

kromozomal ve tek gen hastalıkları,  bu kuralla ra uymayan, multifaktöriyel, 

mitokondriyal, genomik imprinting ve mozais izm gibi mekanizmalarla 

ilişkilendirilenler ise "Non-M endel" hastalıkla r ola rak tanımlanmaktadır. 

 

2.5.1. Kromozomal Hastalıklar 

Kromozomal has talıklar, kromozomlarda meydana gelen sayısal veya yapısal 

değiş imler sonucunda ortaya çıkan ve genetik has talıkların büyük bir kısmını oluş turan 

bozuklukla rdır. Kromozomal hastalıkların tanıs ının doğru bir şekilde konulması, tekrarı, 

seyri, önleme s tratejileri, genetik danışmanlık ve uygun tedavi için kritik öneme 

sahiptir. [54]   Kromozomal anomaliler genellikle gen dozajını etkileyen denges iz 

değiş imlerle hastalık oluşumuna neden olur. Dengeli kromozom anomalileri, gen 
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dozajının değişmemesi nedeniyle bireyin fenotipine doğrudan etki etmeyebilir, ancak bu 

bireylerin ileride dengesiz anomalili çocuklara sahip olma olasılığı a rtar. Kromozomal 

anomalile rin tanıs ı s itogenetik ve moleküler s itogenetik analizle rle konulmaktadır. 

Yenidoğan döneminde kromozomal anomalilerin görülme s ıklığı 154'te 1'dir. Yaşamla 

bağdaşmayacak kadar ağır olan ağır anomaliler spontan abortus veya ölü doğumla 

sonuçlanabilirken, cins iyet kromozomlarında meydana gelen değiş iklikler hayatta 

kalabilir. [55]   

2.5.1.1. Sayısal Kromozom Anomalileri 

Haploid (n),  gametlerde bulunan kromozom setinin sayıs ını ifade ederken, 

diploid (2n) ise her kromozomdan iki kopyanın bulunduğu kromozom setini belirtir. 

Fertilizasyondan sonra haploid gametler diploid hale gelirken, somatik hücreler 

genellikle diploid set içermektedir. Haploid kromozom sayıs ında tam katları şeklindeki 

değiş imlere "öploidi" olarak is imlendirilmektedir ve bu durumda kromozom setinin 

tamamında kayıp ya da artış  meydana gelmektedir. Kromozom setinin tamamında artış 

"poliploidi" olarak is imlendirilmektedir ve triploid (3n), tetraploid (4n) ve hexaploid 

(6n) olmak üzere farklı poliploidiler görülebilir. Triploidiler genellikle ilk trimesterde 

kayıpla sonuçlanır ve doğum gerçekleşse bile yaşamla bağdaşmamaktadır. 

Tetraploidilerin triploidilerden daha az gözlenme nedeni, tetraploidilerin düşük 

materyalinde bile hayatta kalamayacak kadar erken dönemde kaybedilmesidir. 

İnsalarda görülen en yaygın kromozom anomalis i, fazladan veya eksik bir 

kromozom nedeniyle anormal bir kromozom sayıs ı olan anöploididir. Down sendromu 

en iyi bilinen kromozomal anöploidi örneğidir. Trizomi 21'in yanı s ıra, canlı doğan 

bebekle rde görülen başlıca kromozomal anöploidiler şunla rdır: trizomi 18; trizomi 13; 

45, X (Turner sendromu); 47, XXY (Klinefelter sendromu); 47, XYY; ve 47, XXX. 

[56]   

 

2.5.1.2. Yapısal KromozomAnomalileri 

Yapısal kromozom anomalileri, kromozomda meydana gelen kırıklar ve yeniden 

düzenlemeler sonucu oluşmaktadır. Klinik etkile rine göre dengeli ve dengesiz olmak 

üzere ikiye ayrılmaktadır: 
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1.) Dengeli yapısal değiş im: Kromozom yapıs ında meydana gelen değiş im gen 

dozajında değiş ime yol açmayan değiş imlerdir. 

2.) Denges iz yapısal değiş im: Kromozom yapıs ında meydana gelen değiş im gen 

dozajının değişmesine (a rtma, eksilme, bazen de ikis i birden) neden olan 

değiş imlerdir. Klinik etkilenme beklenmektedir. 

Dengeli yapısal değiş imler, fenotipte belirgin bir etkiye yol açmasa bile, bu tür 

değiş imlere sahip ebeveynlerin çocukla rında dengesiz yapısal değiş imlerin ortaya çıkma 

olas ılığı yüksektir. Protein kodlayan genler veya düzenleyici genle r üzerinde etkili 

olduklarında, bu yapısal anomaliler has talıkların oluşumunda önemli rol oynamaktadır. 

[57]   

Yapısal kromozom anomalileri delesyon, duplikasyon, inversiyon, 

trans lokasyon, insers iyon, izokromozom, marker kromozom, disentrik kromozom ve 

halka kromozom olarak s ınıflanmaktadır. (Tablo 2–3) [55]    

Tablo 2-5: Yapısal kromozom anomalileri ve açıklamaları 

Delesyon İntersitisyel ya da telomerik şekilde olmaktadır. 

Kromozom bölgesinde kayıp nedeni ile dozaj 

etkilenerek haployetersizliğe yol açmaktadır. 

(Tablo 2-6a) 

Duplikasyon Bir kromozom bölgesinde meydana gelen artış 

nedeni ile gen dozajı etkilenmektedir. Delesyonlar 

gibi intersitisyel ve telomerik şekilde 

görülebildikleri gibi tandem ve inverted şekilde de 

görülebilmektedirler. (Tablo 2-6b) 

İnversiyon Kromozomda oluşan iki kırık sonucu kromozom 

parçasının 180 derece dönerek aynı kromozomda 

aynı bölgeye dahil olmasıyla oluşmaktadır. (Tablo 

2-6c) 

Translokasyon Translokasyonlar, reziprokal ve Robertsonyan 

olmak üzere iki tipe ayrılmaktadır. Reziprokal 

translokasyonlar dengeli kromozom anomalileridir 

ve kromozomlar arası karşılıklı parça değişimi 

olarak toplam kromozom sayısı sabit kalmaktadır.  
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Robertsonyan translokasyon akrosentrik 

kromozomların (13, 14, 15, 21 ve 22. 

kromozomların) uzun kollarının birleşmesi sonucu 

oluşmaktadır. Toplam kromozom sayısında azalış 

olurken kromozomlarda kayıp olmamaktadır. 

(Tablo 2-6d) 

İnsersiyon Başka bir kromozomdan kopan kırık kromozom 

bölgesinin bir kromozoma dahil olmasıyla 

gerçekleşmektedir. (Tablo 2-6e) 

İzokromozom Hücre bölünmesinde bir kromozomun boyuna 

değil enine ayrışması sonucu oluşmaktadır. 

Kromozomda sadece bir kolun iki doz ve ayna 

görüntüsü bulunmaktadır. En sık X 

kromozomunun uzun kolunda görülmektedir. 

(Tablo 2-6f) 

Marker kromozom Klasik sitogenetik tekniklerle tanımlanamayan 

küçük kromozomlardır ve genellikle mozaik olarak 

görülmektedirler. Marker kromozomun doğru 

tanımlanması ve kökeninin tanımlanması 

kromozomal sendromların değerlendirilmesi 

açısından kritik bir öneme sahiptir. (Tablo 2-6g) 

Disentrik kromozom Bir kromozomun iki sentromer taşıması 

durumudur, sentromerlerden birisi aktif diğeri ise 

inaktiftir. (Tablo 2-6h) 

Halka kromozom Kromozomun terminal kısımları kırılarak 

birleşmektedir ve kromozomun terminal 

bölgelerinde delesyon olmaktadır. (Tablo 2-6ı) 

(Thompson & Thompson 2016 yayınından uyarlanmıştır.) 

 

 

 

 

 



33 

 

 

 

Tablo 2-6:Yapısal kromozom anomalilerinin örnek gösterimleri 

  

 

Terminal 

delesyon 

İnterstisyel 

delesyon 
Duplikasyon 

Perisentrik 

inversiyon 

Parasentrik  

inversiyon 

   
 

 

Robertsonyan 

translokasyon 

Resiprokal 

translokasyon 
İnsersiyon İzokromozom 

 

  

Marker kromozom Disentrik kromozom Halka kromozom 

 

 

 

a) b) c) 

d) 
e) f) 

g) h) ı) 
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2.5.2. Tek Gen Hastalıkları 

Tek bir gende meydana gelen patolojik değiş imler, tek gen has talıklarının ortaya 

çıkmasına neden olmaktadır. Otozomal ya da cins iyet kromozomlarında yer alan tek bir 

genin bir veya her iki allelindeki patojenik varyantların varlığı ile tek gen has talıkları 

ortaya çıkmaktadır.  

Genler ve patolojik olan veya patolojik olmayan varyantların fenotip ilişkis i Online 

Mendelian Inheritance in M an (OM IM ) veri tabanıda kayıtlı bilgilerin kullanımı ile 

büyük oranda anlaş ılmaktadır. OM IM  verile rine göre 12.000’den fazla bilinen tek gen 

has talığından 7,540’ının moleküle r temeli açıklanabilmiş tir (Şekil 2-12). Online 

Mendelian Inheritance in Man https ://www.omim.org/s tatis tics /geneMap, (eriş im 

ta rihi:05.08.2024) [58]    

  

Şekil 2-12: OMIM’de tanımlanan fenotipler ve ilişkili genler  

 

2.5.2.1. Tek Gen Hastalıklarında Kalıtım Modelleri  

Beş temel Mendel kalıtım kalıbı bulunmaktadır. Bunlar;  

1. Otozomal dominant (OD) kalıtım  

 Hastalık, heterozigot bireyle rde ifade bulmaktadır. 

 Her iki ebeveynden de kalıtılabilir ve her iki cins iyet eşit olarak 

etkilenmektedir. 
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 Etkilenmiş bireyin ebeveynle ri normal ise dominant hastalıklar için 

mutasyonun de novo oluşmas ı söz konusudur.  

 Etkilenmiş bireyin her çocuğunun etkilenme olas ılığı %50 dir. 

 Dikey bir kalıtım gözlenmektedir. 

 

 

2. Otozomal resesif (OR) kalıtım  

 Hastalık, her iki allel de mutasyon taş ıyorsa ortaya çıkmaktadır 

  Her iki cins iyeti de eşit olarak etkilemektedir.  

 Etkilenen bireyle r, genotipik olarak heterozigot yani taşıyıcı 

ebeveynlerden doğarlar. Taş ıyıcı ebeveynler genellikle klinik bulgu 

vermemektedir. 

 Etkilenmiş bir çocuğu olan bir taş ıyıcı çiftin tüm çocukla rının etkilenme 

olas ılığı % 25'tir (her iki ebeveynin de genotipik ola rak heterozigot 

olduğu varsayılarak, nadir olarak homozigot bir ebeveyn ile heterozigot 

diğer ebeveynin çocuklarındaki risk ise %50 dir). 

3. X'e bağlı resesif (XLR) kalıtım  

 Bu kalıtımda mutant geni taşıyan erkekle rde has talık görülmektedir. 

 Heterozigot diş iler klinik olarak genellikle etkilenmemiş lerdir, ancak 

has talığı bir sonraki nesile geçirebilirler ve erkek çocuklar %50 olas ılıkla 

has ta, kız çocuklar ise taşıyıcı olmaktadır. 

 Mutasyon erkek çocukta “de novo” da oluşabilmektedir.  

 Heterozigot (taşıyıcı) kız çocukların fenotipik bulgu vermesi bazı özel 

koşullarda (Uniparental Dizomi, X inaktivasyonu) 

gerçekleşebilmektedir. 

4. X’e bağlı dominant (XLD) kalıtım  

 Her iki cins iyeti de etkilemektedir; ancak kadınla rda görülme olas ılığı 

erkeklere oranla daha fazladır.  
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 Dişiler genellikle erkekle rden daha hafif ve X inaktivasyonu nedeniyle 

daha değişken şekilde etkilenmektedir.  

 Etkilenen bir diş inin çocukla rı cins iyetten bağımsız % 50 etkilenme riski 

taş ımaktadır. 

 Etkilenmiş bir erkeğin, tüm kızları etkilenir ancak oğullarının hiçbiri 

etkilenmemektedir. 

5. Y’ye bağlı kalıtım 

 Sadece erkekleri etkilemektedir.  

 Etkilenmiş bir erkeğin tüm erkek çocukları etkilenmektedir. 

 Cinsiyetin erkek yönünde geliş iminde belirleyici rol oynayan Y 

kromozomunun p13.3 bölgesinde lokalize (SRY)/ testis  belirleyici faktör 

(TDF) kalıtımı, Y’ye bağlı kalıtıma bir örnek oluş turmaktadır. Erkekler 

Y kromozomlarını dolayıs ıyla SRY/TDF bölgele rini tüm erkek 

çocukla rına geçirirken kız çocuklarına geçirememektedir. 

[55,59]    
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3. GEREÇ VE YÖNTEM 

3.1. Araştırmanın Tipi 

Bu araş tırma, fetal ultrasonografide anomali saptanan gebeliklerde ailelerin 

invazif tanı ve sonuçlarına yaklaş ımlarını belirlemek amacıyla tanımlayıcı bir araş tırma 

ola rak gerçekleştirildi. 

3.2. Araştırmanın Evreni ve Örneklemi 

 Araştırma evrenini 30.01.2023-30.05.2024 ta rihle ri a rasında İs tanbul 

Ünivers ites i İs tanbul Tıp Fakültesi Tıbbı Genetik Anabilim Dalı Genetik Danışma 

Ünites i’ne başvuran ailelerden fetal ultrasonografide anomali saptanan 750 gebe 

oluş turdu. Araştırmanın örneklemini, bu çalışmaya katılmayı gönüllü olarak kabul eden 

ve fetal ultrasonografide anomali saptanan 410 gebeden 308’i oluş turdu. Araş tırmaya 

katılmayı kabul etmeyen 112 gebenin nedenleri; vakti olmadığı, birlikte geldiği çocuğu 

durmadığı ve/veya kendini iyi hissetmediği için olarak kaydedildi. 

 

3.3. Araştırmanın Soruları 

 Fetal ultrasonografide anomali saptanan gebeliklerde ailelerin invaziv tanı 

tes tle ri hakkındaki bilgi düzeyleri nedir? 

 Ailelerin invaziv tanı tes tini yaptırıp yaptırmama oranı ve sebepleri nele rdir? 

 İnvaziv tanı testi yaptıran ailelerin tes t sonuçlarına karş ı yaklaş ımları nedir? 

 Gebeliğine te rminasyon seçeneği sunulan ailelerin tutumları nelerdir?  

 Aielelerin pos tmortem fetusun genetik klinik muayenesi ve otops iye karş ı 

yaklaş ımları nelerdir? 

 

3.4. Araştırmaya Dahil Olma Kriterleri 

 18 yaş ve üzeri olmak, 

 Gebe olup fetal ultrasonografide anomali saptanması, 

 Çalışmaya katılmayı gönüllü kabul etmek olarak belirlendi. 
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3.5. Araştırmanın Güçlükleri 

Genetik danışma ünitesine başvuran ailelerden fetal ultrasonografide anomali 

saptanan gebe sayıs ının ve aylık sayıs ının değişken olması, 06.02.2023 tarihinde 

Kahramanmaraş’ta gerçekleşen deprem ile gelen ailelerin hassasiyeti, fetusun mevcut 

durumundan dolayı gebelerin kaygılı olması, vaktinin olmaması (okuldan çocuğunu 

alma, farklı bölüme randevusunun olması) gibi nedenler veri toplamada zaman kaybına 

neden olmuştur.  

3.6. Araştırmanın Sınırlılıkları 

Bu araş tırma sadece bir has tanede ve belirli zaman diliminde 

gerçekleştirildiğinden sonuçlar genele yans ıtılamamaktadır. Araştırmada herhangi bir 

fizyolojik ölçüm yapılmayıp, veriler katılımcılarn kendi öz bildirimlerine 

dayanmaktadır.  

3.7. Veri Toplama Araçları 

Araştırmanın verileri 3 bölümden oluşan anket kullanıla rak toplandı. 

 

EK 1 Anket Formu 
Sosyo-demografik ve obs tetrik bilgiler yer almaktadır. Annenin yaşı, eş in yaşı, 

eğitim durumu, gelir düzeyi, evlilik süres i, akraba evliliği va rlığı, gebelik haftası, 

ultrasonografide saptanan anomali/ler, gebe kalma şekli, gebelik sayıs ı, ailede genetik 

bir has talık öyküsü, gebenin ek bir has talığının varlığı ile ilgili 14 sorudan oluşmaktadır.  

EK 2 Anket Formu 

Ailelerin genetik danışma, invazif prenatal tanı testleri hakkındaki bilgi 

düzeyle ri, testleri yaptırıp yaptırmama oranları, tes tler hakkındaki endişeleri, bu süreçte 

eş lerinin ve yakın çevres inin tutumları ile ilgili 15 sorudan oluşmaktadır.  

EK 3 Anket Formu 

Bu form 3 bölümden oluşmaktadır. B irinci bölüm invazif prenatal tanı testlerini 

yaptırmayı kabul eden ailelerle doldurulmakta, invazif iş lemin şekli ve çalışılan tes tlerin 

bilgis ini içermektedir.  İkinci bölüm invazif prenatal tanı tes ti sonucuna/patolojik 

ultrasonografis ine göre terminasyon seçeneği sunulan ailele rle doldurulmaktadır. 

Gebeliğin te rminasyon seçeneğine yönelik tutumları ve nedenleri ile ilgili 4 sorudan 

oluşmaktadır. Üçüncü bölümde gebeliğin te rminasyon seçeneğini kabul eden ailele rle 
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doldurulmaktatır. Ailelere, fetusun pos tmortem klinik genetik muayenesi ve otops is i 

hakkında bilgi verilerek bunlar hakkında tutumları ile ilgili 2 sorudan oluşmaktadır. 

 

 

3.8. Verilerin Toplanmasında İzlenen Yol 

Veriler, yüzyüze görüşme yöntemi ile elde edildi. Tanışmanın hemen ardından 

Bilgilendirilmiş  Gönüllü Olur Formu (BGOF) imzalanarak sosyo-demografik bilgiler, 

invazif prenatal tanı tes tleri hakkında bilgi düzeyleri ve yaptırma oranlarını 

değerlendirmek için EK 1 ve EK 2 anket formu uygulandı. İnvazif tanı testlerini 

yaptırmayı kabul edenler ile yüz yüze, mümkün olmadığı durumlarda telefon ile yapılan 

konuşmada invazif tanı tes tinin şekli, tes t sonuçları ve bu sonuçlarına karş ı tutumları 

değerlendirildi ve  EK3 anket formu tamamlandı. 

3.9. Araştırmanın Etik Boyutu 

Araştırmaya baş lamadan önce İs tanbul Ünivers itesi İs tanbul Tıp Fakültesi 

Klinik Aaştırmalar Etik Kurulu’ndan Etik Kurul Onayı ve kurum izni alındı 

(Tarih:17.10.2022, Sayı:-1329719). 

3.10. Verilerin Değerlendirilmesi 

Araştırmanın verilerinin değerlendirilmesinde lisanslı SPSS-29 (Statis tical 

Package for the Social Science) for W indows paket programı kullanıldı. Verile rin 

değerlendirilmesinde; tanımlayıcı is tatis tikler (sayı, yüzde, ortalama, s tandart sapma) 

kullanıldı. Verilerin normal dağılıma uygunluğu kes ikli veriler için ki-kare analizi, 

sürekli veriler için de bağımsız grupla rda t-tes ti kullanıldı. İs tatis tiksel anlamlılık 

p<0,05 ve iki yönlü olarak kabul edildi. 
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4. BULGULAR 

İs tanbul Ünivers ites i, İs tanbul Tıp Fakültes i, Tıbbi Genetik Anabilim Dalı, 

Genetik Danışma Ünites i’nde, anket çalışması dönemi boyunca 1500 aileye genetik 

danışma verildi. Bunla rdan fetal ultrasonografide çift minör bulgu ve/veya majör 

anomali saptanan 750 aileden 410’una yüz yüze anket çalışması hakkında bilgi ve rildi. 

Bu ailelerden 308’i bu çalışmaya katılmayı gönüllü olarak kabul etti. Çalışmaya 

katılmayı kabul eden 308 aileden 217’s i invazif prenatal tanı tes tini yaptırmayı kabul 

ederken, 91’i kabul etmedi. Yapılan invazif prenatal tanı tes ti sonucuna göre ve/veya 

perinatal olumsuz prognoz nedeniyle terminasyon seçeneği sunulan aielerin 107’s i bu 

seçeneği kabul ederken, 23’ünün gebeliğine her koşulda devam kararında olduğu 

belirlendi. Çalışmaya dahil olan ailele rin sosyodemografik ve obstetrik özellikle ri, 

invazif prenatal tanı tes tle ri hakkında bilgi düzeyleri ve tutumları, fetal anomali 

nedeniyle ve/veya invazif tanı testi sonucuna göre te rminasyon seçeneği sunulan 

ailele rin tutumları ve te rminasyon sonras ı fetusun postmortem klinik genetik muayenesi 

ve otops iye karş ı yaklaş ımları değerlendirildi.  

Fetal ultrasonografideki anomalile r majör veya minör olarak s ınıflandırıldı. (Tablo 4-1) 

Majör anomali, minör anomali veya multiple konjenital anomalilerin varlığının, 

ailele rin invazif prenatal tanı tes ti yaptırma durumlarını ve te rminasyon seçeneği 

sunulan ailelerin ise kararlarını etkilemede is tatis tiksel olarak anlamlı bulunmadığı 

belirlendi. (p>0,05) 

Tablo 4-1: Fetal ultrason anomalilerinin majör ve minör sınıflandırması 

Majör Anomali 

Ventriküler septal 

defekt (VSD) 
Hepatomegali Yaygın cilt ödemi 

Bilateral ellerde 

postaksiyal polidaktili 

Simetrik ıntrauterin 

büyüme kısıtlılığı 

(IUBK) 

Mega sisterna magna Anüler pankreas Yarık damak dudak 

Unilateral / bilateral  

multikistik displastik 

böbrek 

Kistik higroma 
Bilateral ayaklarda rocker 

bottom görünümü 

Timus 

aplazisi/hipoplazisi 

Atrioventriküler septal 

defekt (AVSD) 

Korpus kallozum 

hipoplazisi/disgenezisi/age- 

nezisi 

Ellerde clench hand 

görünümü 

Böbrekte çift toplayıcı 

sistem 

Unilateral/bilateral pes 

ekinovarus 

Sol diyagrafma hernisi 

/evantrasyonu 
Fetal makrozomi 

Ventrikülomegali 

>15mm 

Tüm tübüler 

kemiklerde kısalık 

Ense kalınlığının >3.5 mm 

ölçülmesi 

Triventriküler/tetraven- 

triküler hidrosefali 
Omfalosel 

Doğumsal kistik Servikal blebler Kavum septum Dar toraks 
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adenomatoid 

malformasyon 

pellisidumun 

izlenememesi 

Pulmoner arterde ciddi 

darlık 
Hipoplastik sol kalp Mikroftalmi Mikrosefali/makrosefali 

Sakral ve lumbar 

vertebraların füzyonu 
Kolposefali Hipoplastik sağ/sol kalp 

Vermis 

hipoplazisi/agenezisi 

Transpozisyon tipi çift 

çıkışlı sağ ventrikül 

Unilateral/bilateral renal 

agenezi 

Bilateral el ve ayaklarda 

dizilim anomalisi 

Ciddi triküspit 

regürjitasyon 

Pontoserebellar 

hipoplazi 
İntrakraniyal kanama Amniyotik bant sekansı Fallot tetralojisi 

Kloaka anomalisi Kostalarda kırık Limb body wall kompleksi 
Beyin orta hatta teratom 

ile uyumlu solid kitle 

Akrania Bilateral anoftalmi Safra kesesi izlenememesi 
Fetal konjenital guatr ile 

uyumlu kitle 

Minör Anomali 

Unilateral/bilateral 

pelviektazi 

Kalpte sol/sağ ventrikülde 

hiperekojen odak 
Nukal fold >6mm Ventrikülomegali<15mm 

Ense kalınlığının < 3.5 

mm ölçülmesi 
Aberran sağ subklavyen arter Ekojenik barsak Nazal kemik hipoplazisi 

Sağ aortik ark Tek umblikal arter Triküspit regürjitasyon Koroid pleksus kistleri 

İzole Blake Poş Kisti    

 

Gebeleri yaşlarına göre değerlendirdiğimizde; 44 kiş i (%14,3) 18-25 yaş aralığında, 213 

kiş i (%69,2) 25-35 yaş aralığında, 38 kiş i (%12,3) 36-40 yaş aralığında, 13 kiş i (%4,2) 

40 yaş ve üzerinde olduğu görüldü. (Tablo 4-2) 

Tablo 4-2: Annelerin yaşa göre dağılımı 

Anne yaşı n Yüzdelik (%) 

18-25 yaş 44 14,3 

25-35 yaş 213 69,2 

36-40 yaş 38 12,3 

40 ve üzeri 13 4,2 

Total 308 100,0 

 

Annelerin eğitim durumlarının değerlendirilmesinde, 163  kiş inin (%53) lise mezunu ve 

altı, 145’inin (%47) lise mezunu üs tü eğitim aldığı belirlendi. (Tablo 4-3) 

Tablo 4-3: Annelerin eğitim durumuna göre dağılımı 

Anne eğitim durumu n Yüzdelik (%) 

Lise mezunu ve altı 163 53 

Lise mezunu üstü 145 47 

Total 308 100,0 
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Baba yaşları s ıralamasında en çok 187 kiş i (%60) ile 25-35 aralığında yığılma varken 

diğerleri s ıras ıyla 16’s ı (%5,2) 18-25, 67’s i (%21,8) 36-40 ve 38’inin (%12,3) 40 yaş ve 

üzerinde olduğu görüldü . (Tablo 4-4) 

Tablo 4-4: Babaların yaşa göre dağılımı 

Baba yaşı n Yüzdelik (%) 

18-25 yaş 16 5,2 

25-35 yaş 187 60,7 

36-40 yaş 67 21,8 

40 ve üzeri 38 12,3 

Toplam 308 100,0 

 

Babaların eğitim durumlarının değerlendirilmesinde , 182 kiş inin (%68,5) lise mezunu 

ve altı, 120’s inin (%31,5) lise mezunu üs tü eğitim aldığı belirlendi. (Tablo 4-5) 

Tablo 4-5: Babaların eğitim durumuna göre dağılımı  

Baba eğitim durumu n Yüzdelik (%) 

Lise mezunu ve altı 182 68,5 

Lise mezunu üstü 120 31,5 

Total 308 100,0 

 

Ailelere ekonomik durumları ile ilgili yöneltilen soruya verilen cevaplarda, 40 ailenin 

(%13) gelirinin giderinden az olduğu, 227 ailenin (%73,7) gelirinin giderine eşit olduğu, 

41 ailenin (%13,3) ise gelirinin giderinden fazla olduğu belirlendi. (Tablo 4-6) 

Tablo 4-6: Ailelerin ekonomik durumlarına göre dağılımı 

Ailelerin ekonomik durumu n Yüzdelik (%) 

Gelirim giderimden az 40 13,0 

Gelirim giderime eşit 227 73,7 

Gelirim giderimden fazla 41 13,3 

Total 308 100,0 
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Ailelerin gelir durumuna göre invazif prenatal tanı tes tlerini yaptırıp yaptırmama 

durumlarına bakıldığında geliri giderine eşit ve yüksek olanların bu tes tleri is tatis tiksel 

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

Tablo 4-7: Ailelerin gelir durumuna göre invazif prenatal tanı testleri yaptırıp 

yaptırmama durumları ve yüzdelik dağılımları* 

                     PT Karar 

 

 

Gelir Durumu 

Prenatal tanı testi 

yaptıranlar 

Prenatal tanı 

testi 

yaptırmayanlar 

Total 

Gelirim giderimdenaz 
21 19 40 

9,7% 20,9% 13,0% 

Gelirim giderime eşit 
161 66 227 

74,2% 72,5% 73,7% 

Gelirim giderimden yüksek 
35 6 41 

16,1% 6,6% 13,3% 

Total 
217 91 308 

100,0% 100,0% 100,0% 

*: (p<0,05) 

 

Ailelere ek gelirlerinin olup olmadığı sorulduğunda, 16 ailenin (%5,2) ek geliri varken, 

292 ailenin (94,8) ek gelirinin olmadığı görüldü. (Tablo 4-8)  

Tablo 4-8: Ailelerin ek gelir varlığına göre dağılımı 

Ailelerin ek gelir durumu n Yüzdelik (%) 

Ek gelirim var 16 5,2 

Ek gelirim yok 292 94,8 

Total 308 100,0 

 

Aileler evlilik süreleri açıs ından değerlendirildiğinde ailelerin 41’inin (%13,3) bir 

yıldan az bir süre evli olduğu, 142’s inin (46,1) 1-5 yıl, 75’inin (%24,4) 5-10 yıl, 

50’s inin (16,2) ise 10 yıldan fazla evli olduğu görüldü. (Tablo 4-9) 
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Tablo 4-9: Ailelerin evlililik sürelerine göre dağılımı 

                    Evlilik süresi    Yüzdelik (%) 

Bir yıldan az 41 13,3 

1-5 yıl 142 46,1 

5-10 yıl 75 24,4 

10 yıldan fazla 50 16,2 

Total 308 100,0 

 

Aileler, aralarında akraba evliliği olup olmadığına göre değerlendirildiğinde 238’inde 

(%77,3) akraba evliliği yok iken, 36’s ında (%11,7) birinci derece, 34’ünde (%11) 

birinci dereceden daha uzak kuzen evliliğiolduğu belirlendi.  (Tablo 4-10) 

Tablo 4-10: Eşlerin arasında akraba evliliği varlığı ve yüzdelik dağılımları 

Akraba evliliği n Yüzdelik (%) 

Yok 238 77,3 

Birinci derece kuzen evliliği 36 11,7 

Birinci dereceden daha uzak kuzen 

evliliği 
34 11,0 

Total 308 100,0 

 

Anneler gebe kalma şekline göre değerlendirildiğinde 281’inin (%91,2) spontan, 1’inin 

(%0,3) ilaç tedavis i ile, 3’ünün (%1) aşılama ile, 23’ünün (%7,5) ise IVF/IC SI ile gebe 

kaldığı belirlendi. (Tablo 4-11) 

Tablo 4-11: Annelerin gebe kalma şekli ve yüzdelik dağılımları 

 

Gebelik şekli n Yüzdelik (%) 

Spontan gebelik 281 91,2 

İlaç tedavisi ile 1 0,3 

Aşılama ile 3 1,0 

IVF/ICSI 23 7,5 

Total 308 100,0 
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Annelerin gebelik haftala rına göre invazif prenatal tanı testi yaptırma durumları 

değerlendrildiğinde gebelik haftası küçüldükçe bu tes tleri yaptırma durumları 

is tatis tiksel olarak anlamlı bulundu. (Tablo 4-12) 

Tablo 4-12: Annelerin gebelik haftasına göre invazif prenatal tanı testini yaptırıp 

yaptırmama durumları ve yüzdelik dağılımları 

 
PT Kararı n Mean Std. Deviation 

Std. Error 

Mean 

Gebelik 

Haftası 

Evet 217 20,06 5,429 ,369 

Hayır 91 24,43 4,733 ,496 

(*p<0,05) 

 

Gebelikteki fetus  sayıs ı sorgulamasında 279’unda (%90,6) tek fetus  iken, 29’unun 

(%9,4) iki fetus  ve üzerinde olduğu belirlendi. (Tablo 4-13) 

Tablo 4-13: Annelerin gebeliklerindeki fetus sayısı ve yüzdelik dağılımları 

Fetus sayısı n Yüzdelik (%) 

Tek fetus 279 90,6 

İki ve üzeri fetus 29 9,4 

Total 308 100,0 

 

Gebelik sayıs ına göre değerlendirildiğinde 127’s inin (%41,2) ilk, 75’inin (%24,4) 

ikinci, 54’ünün (%17,5) üçüncü gebeliği iken 52’s inin (%16,9) dördüncü ve üzeri 

gebeliği olduğu görüldü. (Tablo 4-14) 

Tablo 4-14: Annelerin gebelik sayısı ve yüzdelik dağılımları 

Gebelik sayısı n Yüzdelik (%) 

1 127 41,2 

2 75 24,4 

3 54 17,5 

4 ve üzeri 52 16,9 

Total 308 100,0 
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Spontan düşük olup olmadığı sorusuna, annelerin 228’i (%74) daha önce hiç spontan 

düşüğünün olmadığını söylerken, 56’s ı (%18,2) bir kez, 24’ü (%7,8) ise iki ve üzeri 

spontan düşük yaptığını beyan etti. (Tablo 4-15) 

 

Tablo 4-15: Annelerin spontan düşük sayısı ve yüzdelik dağılımları 

Spontan düşük sayısı n Yüzdelik (%) 

0 228 74,0 

1 56 18,2 

2 ve üzeri 24 7,8 

Total 308 100,0 

 

Ailelerinde genetik bir hastalık olup olmadığı araştırıldığında, 15’inin ailes inde (%4,9) 

bir genetik hastalık öyküsü var iken 293’ünde (%95,1) genetik bir hastalık öyküsü 

olmadığı görüldü. (Tablo4-16) 

 

Tablo 4-16 Ailede genetik bir hastalık varlığı ve yüzdelik dağılımları 

Ailede genetik bir hastalık varlığı n Yüzdelik (%) 

Var 15 4,9 

Yok 293 95,1 

Total 308 100,0 

 

Ailedeki genetik has talıklar sorulduğunda,  3’ünde (%1) Down sendromlu çocuk 

öyküsü, 1’inde (%0,3) biotinidaz eks ikliği tanılı çocuk öyküsü, 2’s inde (%0,7) beta 

talasemi minör tanılı ebeveyn, 2’s inde (%0,7) bilişsel yeters izliği olan çocuk öyküsü, 

1’inde (%0,3) Bartte r sendromlu çocuk öyküsü, 1’inde (%0,3) Walker-Warburg 

sendromlu çocuk öyküsü, 1’inde (%0,3) akrabalarında osteogenes is imperfekta öyküsü, 

1’inde (%0,3) kromozom anomalili ebeveyn, 2’s inde (%0,7) akrabalarında Duchenne 

musküler dis trofi öyküsü ve 1’inde (%0,3) çocukla rında konjenital fetal guatr öyküsü 

olduğu görüldü. (Tablo 4-17) 
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Tablo 4-17: Ailede genetik bir hastalığı olanların açıklamaları  ve yüzdelik dağılımları 

Ailede genetik hastalık sınıflaması 

 
n Yüzdelik (%) 

Yok 293 95,1 

Akrabalarında Down sendromlu 

çocuk öyküsü 
3 1,0 

Biotinidaz eksikliği tanılı çocuk 

öyküsü 
1 0,3 

Beta talasemi minör tanılı ebeveyn 2 0,7 

Bilişsel yetersizliği olan çocuk 

öyküsü 
2 0,7 

Bartter sendromlu çocuk öyküsü 1 0,3 

Walker-Warburg sendromlu çocuk 

öyküsü 
1 0,3 

Akrabalarında Osteogenesis 

Imperfekta öyküsü 
1 0,3 

Kromozom anomalili ebeveyn 1 0,3 

Akrabalarında Duchenne Musküler 

Distrofi öyküsü 
2 0,7 

Çocuklarında konjenital guatr 

öyküsü 
1 0,3 

Total 308 100,0 

 

Anne adayları ek hastalık varlığı olup olmadığına göre değerlendirildiğinde 26’s ında 

(%8,4) ek bir has talık var iken, 282’inde (%91,6) ek bir has talık olmadığı belirlendi. 

(Tablo 4-18) 

Tablo 4-18: Anne adaylarının ek hastalık varlığı ve yüzdelik dağılımları 

Anne adaylarının ek hastalık varlığı n Yüzdelik (%) 

Var 26 8,4 

Yok 282 91,6 

Total 308 100,0 

 

Anne adaylarının ek hastalıkları s ınıflandığında, 2’s inde (0,6) tip 2 diyabet, 2’s inde 

(0,6) epilepsi, 1’inde (%0,3)  romatizmal kalp hastalığı, 1’inde (%0,3) kronik astım, 

1’inde (%0,3) dermatomiyozit, 1’inde (%0,3) myas tenia gravis , 4’ünde (%1,3) 

Hashimato tiroidi, 1’inde (%0,3) kronik böbrek hastalığı, 4’ünde (%1,3) polikis tik over 

sendromu, 1’inde (%0,3) immün trombositopenik purpura has talığı, 1’inde (%0,3) tek 

ayakta PEV, 1’inde (%0,3) hipogonadotropik hipogonadizm, 1’inde (%0,3) bipolar 
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bozukluk, 1’inde (%0,3) Sjögren sendromu, 1’inde (%0,3) AIDS, 1’inde (%0,3) 

fenilketonüri, 1’inde (%0,3) multiple skleroz ve 1’inde (%0,3) akdeniz anemis i has talığı 

olduğu görüldü. (Tablo 4-19) 

Tablo 4-19: Anne adaylarında ek bir hastalığı olanların açıklamaları  ve yüzdelik 

dağılımları 

Anne adaylarının ek hastalıkları n Yüzdelik (%) 

Yok 282 91,6 

Tip 2 diyabet 2 0,6 

Epilepsi 2 0,6 

Romatizmal kalp hastalığı 1 0,3 

Kronik astım 1 0,3 

Dermatomiyozit 1 0,3 

Myastenia gravis 1 0,3 

Hashimato tiroidi 4 1,3 

Kronik böbrek hastalığı 1 0,3 

Polikistik over sendromu 4 1,3 

İmmün trombositopenik purpura 

hastalığı 
1 0,3 

Tek ayakta pes ekinovarus (PEV) 1 0,3 

Hipogonadotropik hipogonadizm 

(HH) 
1 0,3 

Bipolar bozukluk 1 0,3 

Sjögren Sendromu 1 0,3 

AIDS (Acquired Immune Deficiency 

Syndrome) (Kazanılmış Bağışıklık 

Yetersizliği Sendromu) 

1 0,3 

Fenilketonüri Hastalığı 1 0,3 

Multiple Skleroz (MS) hastalığı 1 0,3 

Akdeniz anemisi hastalığı 1 0,3 

Total 308 100,0 

(PEV: pes ekinovarus, HH: hipogonadotropik hipogonadizm, AIDS: (Acquired Immune Deficiency 

Syndrome) Kazanılmış Bağışıklık Yetersizliği Sendromu, MS: multiple skleroz) 

 

Aileleri genetik danışma bölümüne yönlendiren alanlar değerlendirildiğinde, 2 ailenin 

(%0,6) kendis inin başvurduğu, 227 ailenin (%73,7) kadın doğum doktoru tarafından 

yönlendirildiği, 10 aileyi (%3,2) diğer genetik bölümlerinin, 17 aileyi (%5,5) 

kardiyoloji konseyi sonras ı, 45 aileyi (%14,6) genetik konseyi ve 6 aileyi (%1,9)  

üroloji konseyinden yönlendirildiği belirlendi. (Tablo 4-20) 
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Tablo 4-20: Aileleri genetik danışma bölümüne yönlendiren alanlar ve yüzdelik 

dağılımları 

Genetik danışma bölümüne sizi kim 

yönlendirdi? 
n Yüzdelik (%) 

Kendim başvurdum 2 0,6 

Kadın doğum doktorum 227 73,7 

Diğer genetik bölümleri 10 3,2 

Kardiyoloji konseyi 17 5,5 

Genetik konseyi 45 14,6 

Üroloji konseyi 6 1,9 

Total 307 99,7 

 

Ailelere süregelen gebelikle ri ile ilgili daha önce genetik danışma alıp almadıkları 

sorulduğunda, 53 aile (%17,2) genetik danışma aldığını, 234 aile (%76) genetik 

danışma almadığını, 21 aile (%6,8) genetik danışma alıp almadığını bilmediğini ifade 

etti. (Tablo 4-21) 

Tablo 4-21: Ailelerin süregelen gebelikteki durum ile ilgili genetik danışma alma 

durumları ve yüzdelik dağılımları 

Süregelen gebeliğinizle ilgili daha 

önce genetik danışma aldınız mı? 
n Yüzdelik (%) 

Evet 53 17,2 

Hayır 234 76 

Bilmiyorum 21 6,8 

Total 308 100,0 

 

Aileler, genetik danışma bölümüne gelmeden önce prenatal tanı tes tleri (amniyosentez, 

kordosentez, koryon villus  biyops is i) hakkındaki bilgi durumlarına göre 

değerlendirildiğinde 118'i (%38,3) bilgi sahibi olduğunu, 80’i (%26) bilgi sahibi 

olmadığını, 106’s ı (%34,4) biraz bilgis i olduğunu ve 4’ü (%1,3) daha önce yaptırdığını 

ve bildiğini ifade etti. (Tablo 4-22) 
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Tablo 4-22: Ailelerin genetik danışma bölümüne gelmeden önce prenatal tanı testleri 

(amniyosentez, kordosentez, koryon villus biyopsisi) hakkındaki bilgi durumları ve 

yüzdelik dağılımları 

Genetik danışma bölümüne 

gelmeden önce prenatal tanı testleri 

(amniyosentez, kordosentez, koryon 

villus biyopsisi) hakkında bilginiz 

var mıydı? 

n Yüzdelik (%) 

Evet 118 38,3 

Hayır 80 26,0 

Biraz 106 34,4 

Daha önce yaptırmıştım, biliyordum 4 1,3 

Total 308 100,0 

 

Prenatal tanı tes tle ri hakkındaki bilgilerini nereden edindikle rine göre 

değerlendirildiğinde, 59’unun (%19,2) TV, internetten, 37’s inin (%12) komşu, akraba, 

arkadaş tan, 150’s inin (%48,7) doktor, ebe, hemşireden aldığı, 20’s inin (%6,5) mesleği 

nedeniyle bildiği, 42’s inin (%13,3) ise bilgis inin olmadığı görüldü. (Tablo 4-23) 

Tablo 4-23: Ailelerin prenatal tanı testleri hakkında bilgilerini nereden aldığı ve yüzdelik 

dağılımları 

Prenatal tanı testleri hakkında 

bilgilerinizi nereden aldınız? 
n Yüzdelik (%) 

TV, internet 59 19,2 

Komşu, akraba, arkadaş 37 12,0 

Doktor, ebe, hemşire 150 48,7 

Mesleğimden dolayı 20 6,5 

Bilgim yok 42 13,6 

Total 308 100,0 

 

Süregelen gebeliklerinin planlı olup olmadığı sorusunu, 191 aile (%62) evet, planlı 

olduğu,  94’ü (%30,5) çocuk is tedikle rini ama ş imdi olmadığını, 23’ü (%7,5) ise hayır 

çocuk is temediği şeklinde cevapladı (Tablo 4-24) 
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Tablo 4-24: Ailelerin süregelen gebeliklerini planlama durumu ve yüzdelik dağılımları 

Bu gebeliğiniz planlanmış mıydı? n Yüzdelik (%) 

Evet, planlanmıştı 191 62,0 

Çocuk istiyorduk ama şu anda değil 94 30,5 

Hayır, çocuk istemiyorduk 23 7,5 

Total 308 100,0 

 

Aileler prenatal tanı tes tle ri ile bebekteki tüm hastalıkların saptanabileceği düşüncesine 

göre değerlendirildiğinde  126’s ı (%40,9) evet, 141’i (45,8) kara rs ız, 41’i (13,3) hayır 

cevabını verdi. (Tablo 4-25) 

Tablo 4-25: Ailelerin prenatal tarama testleri ile bebekteki tüm hastalıkların 

saptanabileceği düşüncesi hakkında tutumları ve yüzdelik dağılımları 

Prenatal tanı testleri ile 

bebeğimdeki tüm hastalıkların 

saptanabileceğini düşünüyorum 

n Yüzdelik (%) 

Evet 126 40,9 

Kararsızım 141 45,8 

Hayır 41 13,3 

Total 308 100,0 

 

Aileler, yapılan işlemlerin bebeği kaybetme riskinin olduğunu bilip bilmediklerine olan 

cevaplarına göre değerlendirildiğinde 287’si (%93,2) evet, 18’i (%5,8) kararsızım, 3’ü (%1) 

hayır cevabını verdi. (Tablo 4-26) 

Tablo 4-26: Ailelerin yapılan işlemlerin bebeği kaybetme riskine olan cevapları ve 

yüzdelik dağılımları 

Yapılan işlemlerde az da olsa 

bebeğimi kaybetme riski olduğunu 

biliyorum 

n Yüzdelik (%) 

Evet 287 93,2 

Kararsızım 18 5,8 

Hayır 3 1,0 

Total 308 100,0 
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Aileler prenatal tanı tes tleri sonucuna göre bebeğinde hastalık çıkarsa tedavi 

edilebileceğini düşünüyor musunuz? Sorusuna verdikleri cevapla ra göre 

değerlendirildiğinde 75’i (%24,4) evet, 113’ü (%36,6) kara rs ızım, 120’s i (%39) hayır 

cevabını verdi. (Tablo 4-27) 

Tablo 4-27: Ailelerin prenatal tanı testleri sonucuna göre bebeğinde hastalık çıkarsa 

tedavi edilebileceğine olan cevapları ve yüzdelik dağılımları 

Prenatal tanı testleri sonucuna göre 

bebeğimde hastalık çıkarsa tedavi 

edilebileceğini düşünüyorum  

n Yüzdelik (%) 

Evet 75 24,4 

Kararsızım 113 36,6 

Hayır 120 39,0 

Total 308 100,0 

 

Aileler prenatal tanı testleri uygulaması ile ilgili endişelerine göre değerlendirildiğinde 

134’ünün (%43,5) uygulama sırasında acı duymaktan, 145’inin (%47,1) iğnenin bebeğe 

değmesinden, 100’ünün (%32,5) enfeksiyondan, 75’inin (%24,4) yanlış bir sonuç çıkmasından, 

236’sının (%76,6) düşük riskinin olmasından, 33’ünün (%10,7) iğnenin annenin iç organlarını 

yaralamasından, 44’ünün (%14,3) doktorun yeterli tecrübesi olup olmadığı hakkında, 5’i (%1,6) 

kötü bir sonuç çıkması nedeniyle endişe duyduğu dikkat çekiciydi. (Tablo 4-28) 

Tablo 4-28: Ailelerin prenatal tanı testleri uygulaması ile ilgili endişeleri ve yüzdelik 

dağılımları 

Prenatal tanı testleri ile ilgili 

endişeler 
        n=308 Yüzdelik (%) 

Uygulama sırasında acı duyma 134 43,5 

İğnenin bebeğe değmesi 145 47,1 

Enfeksiyon 100 32,5 

Yanlış bir sonuç çıkması 75 24,4 

Düşük riskinin olması 236 76,6 

İğnenin benim iç organlarımı 

yaralaması 
33 10,7 

Doktorun yeterli tecrübesi olup 

olmadığı endişesi 
44 14,3 

Kötü bir sonuç çıkması 5 1,6 
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Aileler, cffDNA testi ile bebekteki tüm has talıkların saptanabileceği hakkında 

cevapla rına göre değerlendirildiğinde 84’ü (%27,3) evet, 160’ı (%51,9) karars ızım, 64’ü 

(%20,8) hayır cevabını verdi. (Tablo 4-29) 

Tablo 4-29: Ailelerin cffDNA testi ile bebekteki tüm hastalıkların saptanabileceği 

hakkında cevapları ve yüzdelik dağılımları 

cffDNA (cell free fetal DNA) testi ile 

bebekteki tüm hastalıkların 

saptanabileceğini düşünüyorum  

n Yüzdelik (%) 

Evet 84 27,3 

Kararsızım 160 51,9 

Hayır 64 20,8 

Total 308 100,0 

 

Ankete katılan ailele rin 217’s i (%70,5) prenatal tanı testi yaptırırken, 91’i (%29,5) 

yaptırmadı. (Tablo 4-30) 

Tablo 4-30: Ailelerin  invazif prenatal tanı testi yaptırma durumları ve yüzdelik 

dağılımları 

Ailelerin invazif prenatal tanı testi 

yaptırma durumları 
n Yüzdelik (%) 

Evet 217 70,5 

Hayır 91 29,5 

Total 308 100,0 

 

Aileler invazif prenatal tanı tes ti yaptırmama nedenle ri sorgulandığında 67’s i (%73) 

gebeliğine her koşulda devam kararında olduğundan, 47’s i (51,6) iş lemin düşük riski 

nedeniyle, 1’i (%1,09) uzun süredir bu gebeliği is tediği için, 3’ü (%3,2) ise ileri gebelik 

haftasında olduğundan yaptırmak is temediği söyledi. (Tablo 4-31) 

Tablo 4-31: Ailelerin  invazif prenatal tanı testi yaptırmama nedenleri ve yüzdelik 

dağılımları 

Ailelerin  invazif prenatal tanı testi 

yaptırmama nedenleri 
        n=91 Yüzdelik (%) 

Gebeliğime her koşulda devam 

kararındayım 
67 73 

Düşük riski olduğu için istemiyorum. 47 51,6 

Uzun süredir bu gebeliği istiyorum. 1 1,09 

Gebelik haftam ileri olduğu için 

istemiyorum. 
3 3,2 
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Ailelerin invazif prenatal tanı testi yaptırmaya karar vermeden önce danış tığı kiş iler 

değerlendirildiğinde 21’inin (%6,8) anne babas ına, 10’unun (%3,2) akrabalarına, 

105’inin (%34,1) başka doktorlara, 19’unun (%6,2) daha önce tanı yöntemi uygulatmış 

olan kadınla ra, 153’ünün (%49,7) ise hiç kimseye danışmadığı belirlendi. (Tablo 4-32) 

Tablo 4-32: Ailelerin  invazif prenatal tanı testleri için karar vermeden önce danıştığı 

kişiler ve yüzdelik dağılımları 

Ailelerin  invazif prenatal tanı 

testleri için karar vermeden önce 

danıştığı kişiler 

n Yüzdelik (%) 

Anne, babama 21 6,8 

Akrabalarıma 10 3,2 

Başka doktorlara 105 34,1 

Daha önce tanı yöntemi uygulatmış 

kadınlara 
19 6,2 

Hiç kimseye danışmadım 153 49,7 

Total 308 100,0 

 

İnvazif prenatal tanı testlerinde anne adaylarının kara rında eş lerinin tutumları 

değerlendirildiğinde 264’ü (%85,7) eşinin kara rını des teklediğini, 44’ü (%14,3) ise 

eş inin kararı kendis ine bıraktığını ifade etti. (Tablo 4-33) 

Tablo 4-33: İnvazif prenatal tanı testleri için eş tutumu ve yüzdelik dağılımları 

İnvazif prenatal tanı testleri için 

eşinizin tutumu nedir? 
n Yüzdelik (%) 

Destekledi 264 85,7 

Bana bıraktı 44 14,3 

Total 308 100,0 

 

Ailelerin invazif prenatal tanı testleri ka rarla rında yakın çevrelerinin tutumları 

değerlendirildğinde, 168’inin (%54,5) olumlu, 11’inin (%3,6) olumsuz karş ıladığı, 

19’unun (%6,2) gereks iz bulduğu, 110’unun (%35,7) ise haberlerinin olmadığı görüldü. 

(Tablo 4-34) 
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Tablo 4-34: İnvazif prenatal tanı testleri için ailelerin yakın çevrelerinin tutumu ve 

yüzdelik dağılımları 

İnvazif prenatal tanı testleri 

hakkında kararınızda yakın 

çevrenizin tutumu nedir? 

n Yüzdelik (%) 

Olumlu karşıladılar 168 54,5 

Olumsuz karşıladılar 11 3,6 

Gereksiz buldular 19 6,2 

Haberleri olmadı 110 35,7 

Total 308 100,0 

 

İnvazif iş lem şekli değerlendirildiğinde 219 gebeliğin 99’unda (%45,2) amniyosentez, 

56’s ında (%25,6) fetal kan örneklemesi ve 64’ünde (%29,2) koryonik villus biyops is i 

yapıldığı görüldü (Tablo 4-35) 

Tablo 4-35: Yapılan invazif işlem sayıları ve yüzdelik dağılımları 

Yapılan invazif işlemler n=219 Yüzdelik (%) 

Amniyosentez 99 45,2 

Fetal kan örneklemesi 56 25,6 

Koryonik Villus Biyopsisi 64 29,2 

 

Aileler, gebeliklerinde yapılan invazif iş lemlerde çalış ılan testlere göre 

değerlendirildiğinde tamamına karyotip analizi, 145’ine (%66,2) Array-CGH Analizi, 

6’s ına (%2,7) tek gen has talığı, 10’una (%4,5) prenatal TED, 15’ine (%6,8) pos tnatal 

TED çalış ıldığı belirlendi. (Tablo 4-36) 

Tablo 4-36: Yapılan invazif işlemlerde çalışılan testler ve yüzdelik dağılımları 

Yapılan invazif işlemlerde çalışılan 

testler 
n=219 Yüzdelik (%) 

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) yapılan invazif iş lemlerin sonucuna göre ve/veya perinatal 

olumsuz prognoz nedeniyle terminasyon seçeneği sunulurken 178’ine (%57’8) genetik 

tes t sonuçlarının normal olması veya anomali çıksa bile fetusun klinik durumunu 
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açıklayan patojenites i olmaması, fetal USG’de terminasyon seçeneğini sunabilecek 

bulgu saptanmaması nedeniyle sunulmadı . (Tablo 4-37) 

Tablo 4-37: Yapılan invazif işlemlerin sonucuna göre ve/veya perinatal olumsuz prognoz 

nedeniyle terminasyon seçeneği sunulan ailelerin sayısı ve yüzdelik dilimleri 

Yapılan invazif işlemlerin 

sonucuna göre ve/veya perinatal 

olumsuz prognoz nedeniyle 

terminasyon seçeneği sunuldu 

mu? 

n Yüzdelik (%) 

Evet 130 42,2 

Hayır 178 57,8 

Total 308 100,0 

 

Yapılan invazif iş lemlerin sonucuna göre ve/veya perinatal olumsuz prognoz nedeniyle 

te rminasyon seçeneği sunulan ailelerin 107’s i (%82,3) te rminasyon seçeneğini kabul 

ederken, 23’ü (%17,7) gebeliğine devam kara rı aldı. (Tablo 4-38) 

Tablo 4-38: Yapılan invazif işlemlerin sonucuna göre ve/veya perinatal olumsuz prognoz 

nedeniyle terminasyon seçeneği sunulan ailelerin kararları ve yüzdelik dilimleri 

Mevcut şartlar altında gebeliğin 

devamı hakkındaki kararınız nedir? 
n Yüzdelik (%) 

Terminasyon kararı verdik 107 82,3 

Gebeliğe devam etmeyi 

düşünüyorum 
23 17,7 

Total 130 100 

 

Aileler, yapılan genetik tes tlerinin sonuçlarına göre terminasyon seçeneği sunulduğunda 

21’i (%87,5) kabul ederken 3’ü (12,5) gebeliğine devam kararını aldı. (Tablo 4-39) 

Tablo 4-39:Yapılan genetik testlerin sonuçlarına göre terminasyon seçeneği sunulan 

ailelerin kararları 

Sınıflandırma Sonuç n=24 
Terminasyon 

Kararı 

Sayısal 

kromozom 

anomalisi 

Trizomi 21 10 
n=9 Evet 

n=1 Hayır 

Trizomi 18 3 
n=1 Evet 

n=2 Hayır 
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45,X 1 Evet 

Triploidi 1 Evet 

Yapısal 

kromozom 

anomalisi 

5. 46,XX,der(2)t(2;20)(q37.2;q11.2)pat. ish 

der(2)(2q36>2qter::?)(dj892g20+/dj1011O17-) 

6 

 

     n=6 Evet 

 

46,XX,der(7)t(2;7)(p22.1;q36.1)pat.arr[GRCh37] 

2p25.3p22.1(50661_40527041)x3,7q36.1q36.3 

(148182597_158919159)x1 

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

22q11.21(18921359_21357982)x1 

46,XY,9p+,arr[GRCh37] 

3q26.1q29(162181138_197770406)x3, 9p24.3p22.3 

(239426_14542140)x1 

46,--.arr[GRCh38] 

1q21.1(145691566_146021302)x1 

 
46,--.arr[GRCh37] 

5q35.1q35.3(172032281_177487509)x1 

Tek Gen 

Hastalığı 

FGD1 c.2040G>C heterozigot 

3 

Evet 

FGFR3 GENİ ekzon 9 heterozigot c.1138G>A Hayır 

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

 

Yapılan invazif iş lemlerin sonucuna göre ve/veya perinatal olumsuz prognoz nedeniyle 

te rminasyon seçeneği sunulan aileler ka rar verme sürelerine göre değerlendirildiğinde  

40’ının (%30,7) hemen karar ve rdiği, 59’unun (%45,3) birkaç gün içinde kara r verdiği, 

31’inin (%24) bir ha ftadan geç sürede karar ve rdiği belirlendi. (Tablo 4-40) 

Tablo 4-40: Yapılan invazif işlemlerin sonucuna göre ve/veya perinatal olumsuz prognoz 

nedeniyle terminasyon seçeneği sunulan ailelerin karar verme süreleri ve yüzdelik 

dilimleri 

Bu kararı vermeniz ne kadar sürdü? n Yüzdelik (%) 

Hemen karar verdim 40 30,7 

Birkaç gün içinde karar verdim 59 45,3 

Bir haftadan geç sürede karar 

verdim 
31 24 

Total 130 100 
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Ailelerin gebeliklerini sonlandırılmasına kara r verirken etkili olan faktörler 

sorulduğunda, 12’s i (%11,2) aile büyükleri, arkadaş lar ve eşimin is temesi, 32’s i 

(%29,9) benim is temem, 104’ü (%97,1) doktor/ebe/hemşirelerden aldığım bilgiler, 28’i 

(%26,1) tekrar bebek sahibi olma ihtimalimin olması, 23’ü (%21,4) sağlığımın bozulma 

ihtimali, 9’u (%8,4) eş im ve benim yaşayabileceğimiz ekonomik güçlükleri düşünmek, 

38’i (%35,5) eş im ve benim bebeğin bakımı konusunda yaşayabileceğimiz güçlükleri 

düşünmek, 74’ü (%69,1) bebeğin yaşayabileceği güçlükleri düşünmek ola rak cevap 

verdi. (Tablo 4-41) 

Tablo 4-41: Gebeliğin sonlandırılmasına karar veren ailelerin bu kararlarında etkili olan 

faktörler ve yüzdelik dilimleri 

Gebeliğin sonlandırılmasına karar 

verdiyseniz, hangi nedenler etkili 

oldu? 

        n=107 Yüzdelik (%) 

Aile büyüklerim, arkadaşlar, eşimin 

istemesi 
12 11,2 

Benim istemem 32 29,9 

Doktor/ebe/hemşirelerden aldığım 

bilgiler 
104 97,1 

Tekrar bebek sahibi olma 

ihtimalimin olması 
28 26,1 

Sağlığımın bozulma ihtimali 23 21,4 

Eşim ve benim yaşayabileceğimiz 

ekonomik güçlükleri düşünmek 
9 8,4 

Eşim ve benim bebeğin bakımı 

konusunda yaşayabileceğimiz 

güçlükleri düşünmek 

38 35,5 

Bebeğin yaşayabileceği güçlükleri 

düşünmek 
74 69,1 

 

Ailelerin gebeliklerine devam etme  kara rı verirken etkili olan faktörler 

değerlendirildiğinde 16’s ı (%69,5) bebeği aldırmamın günah olduğunu düşünmem (dini 

nedenle r), 4’ü (%17,39) teşhis in yanlış konulmuş olabileceğini düşünmem, 4’ü 

(%17,39) bebeğin hasta/sakat olma olas ılığının çok düşük olduğuna inanmam, 15’i 

(%65,2) kaderin önüne geçemeyeceğimi düşündüğüm için olabilecek sonuçları 

kabullenmem, 1’i (%4,34) tekrar bebek sahibi olma ihtimalimin düşük olması,  4’ü 

(%17,39) aile büyüklerim, arkadaş lar, eşimin doğurmamı is temesi nedeniyle gebeliği 

devam kararı aldım cevabını verdi. (Tablo 4-42) 
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Tablo 4-42: Gebeliğine devam etme kararı veren ailelerin bu kararlarında etkili olan 

faktörler ve yüzdelik dilimleri 

Gebeliğin devamına karar 

verdiyseniz, hangi nedenler etkili 

oldu? 

        n=23 Yüzdelik (%) 

Bebeği aldırmamın günah olduğunu 

düşünmem (dini nedenler) 
16 69,5 

Teşhisin yanlış konulmuş 

olabileceğini düşünmem 
4 17,39 

Bebeğin hasta/sakat olma olasılığının 

çok düşük olduğuna inanmam 
4 17,39 

Kaderin önüne geçemeyeceğimi 

düşündüğüm için olabilecek 

sonuçları kabullenmem 

15 65,2 

Tekrar bebek sahibi olma 

ihtimalimin düşük olması 
1 4,34 

Aile büyüklerim, arkadaşlar, eşimin 

doğurmamı istemesi 
4 17,39 

Gebeliğinin sonlandırılmasına karar veren ailelerin terminasyon sonras ı fetusun genetik 

polikliniğinde pos tmortem fizik muayenesi yapılmasına ailelerin 97’s i (%90,65) evet, 

10’u (%9,35) hayır cevabını verdi. (Tablo 4-43) 

Tablo 4-43: Gebeliğinin sonlandırılmasına karar veren ailelerin terminasyon sonrası 

fetusun genetik polikliniğinde fizik muayenesi yapılmasına olan tutumları ve yüzdelik 

dilimleri 

Fetusun, terminasyon sonrası 

genetik polikliniğinizde fizik 

muayenesinin yapılmasını isterim 

 n=107 Yüzdelik (%) 

Evet 97 90,65 

Hayır 10 9,35 

Fetusun genetik polikliniğinde postmortem değerlendirilmesini 5 aile (%50) dış 

merkezde doğum yapacağı için, 5’i (%50) ise gebeliği sonlandığı için gerek olmadığı 

düşüncesi ile  is temediğini belirtti. (Tablo 4-44) 

Tablo 4-44: Fetusun genetik polikliniğinde fizik muayenesi yapılmasını istemeyen ailelerin 

nedenleri ve yüzdelik dilimleri 

Fetusun, terminasyon sonrası 

genetik polikliniğinizde fizik 

muayenesinin yapılmasını istemeyen 

ailelerin nedenleri 

 n=10 Yüzdelik (%) 

Dış merkezde doğum yapacağım 5 50 

Gebeliğim sonlandığı için gerek 

duymuyorum 
5 50 
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Gebeliğinin sonlandırılmasına karar veren ailele rin terminasyon sonras ı fetusun 

otops iye gitmes ine yönelik tutumları değerlendirildiğinde 18’inin (%16,8) ‘evet’, 

89’unun (%83,2) hayır cevabı kaydedildi. (Tablo 4-45) 

Tablo 4-45: : Gebeliğinin sonlandırılmasına karar veren ailelerin terminasyon sonrası 

fetusun otopsiye gitmesine yönelik tutumları ve yüzdelik dilimleri 

Fetusun, terminasyon sonrası 

otopsiye gitmesini isterim 
 n=107 Yüzdelik (%) 

Evet 18 16,8 

Hayır 89 83,2 

 

Ailelerin fetusun te rminasyon sonrası otops iye gitmesini  is tememe nedenleri 

değerlendirildiğinde 48’i (%53,9) hemen defnetmek is tediği için, 51’inin (%57,3) daha 

fazla müdahale edilmesini is temediği için, 47’s inin (52,8) kes ilerek incelenmesini 

is temediği için, 40’ının (44,9) nedenini bildiği için, 29’unun (%32,5) ise çok küçük 

olduğu için is temediği saptandı. (Tablo 4-42) 

Tablo 4-46: Gebeliğinin sonlandırılmasına karar veren ailelerin terminasyon sonrası 

fetusun otopsiye gitmesini  istememe nedenleri ve yüzdelik dilimleri 

Fetusun, terminasyon sonrası otopsi 

yapılmasını istemeyen ailelerin 

nedenleri 

 n=89 Yüzdelik (%) 

Hemen defnetmek istiyorum 48 53,9 

Daha fazla müdahale edilmesini 

istemiyorum 
51 57,3 

Kesilerek incelenmesini istemiyorum 47 52,8 

Nedenini biliyorum 40 44,9 

Çok küçük olduğu için istemiyorum 29 32,5 
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6. TARTIŞMA 

Prenatal tanı, gebelik s ırasında genetik hastalıkla r veya doğumsal bozuklukla rın 

riskini değerlendirmek amacıyla yapılan testlerdir. Bu tes tle r, çeşitli nedenlerle 

yapılmakta olup anne adayının ve bebeğin sağlığını korumaya yardımcı olabilir. 

Gebelikte yapılan genetik testlerin yapılmasındaki başlıca nedenler: 

Genetik Hastalıkla rın Tespiti: Anne veya babada bilinen genetik hastalıklar 

varsa, bebeğin bu has talıkları taş ıma riskini belirlemek için testler yapılır. Ö rneğin, 

kis tik fibrozis  veya orak hücre anemis i gibi hastalıkların taramasını içerebilir. 

Taş ıyıcılık Tes tleri: Anne ve babanın genetik has talık için taş ıyıcı olup 

olmadıkla rını belirlemek amacıyla yapılan testlerdir. Taş ıyıcı bireyle r, has talıkla ilgili 

bir gen taşısalar bile hastalığı geliş tirmeyebilirler, ancak çocuklarına akta rabilirle r. 

Doğumsal Anomalilerin Tespiti: Ultrason ile birlikte yapılan genetik tes tle r 

(örneğin, non-invaziv prenatal testler ya da invaziv testler) sayes inde, doğumsal 

anomalile rin veya kromozomal bozuklukların (örneğin, Down sendromu) varlığı 

araş tırılır. 

Karar Verme Süreci: Tes t sonuçları, anne ve babanın hamilelikleri hakkında 

daha bilinçli kara rlar almala rına yardımcı olur. R iskler belirlendiğinde, aileler bilgile ri 

ış ığında uygun kararlar ve rebilirle r. 

Hamilelikte genetik tes tler, sağlıklı bir gebelik sürecinin sürdürülmesine ve 

bebekle rin genetik sağlık durumlarının değerlendirilmesine yardımcı olmak amacıyla 

önemli bir rol oynar. Bu konuda uzman bir genetik danışmanla çalışmak, doğru bilgilere 

ulaşmak açıs ından önemlidir. 

Genetik danışmanlık, bu süreçte bireyler, çiftler veya aileler için bilgi ve des tek 

sağlayarak, genetik tes tlerle ilgili ka rar ve rmele rine yardımcı olur. Özellikle, belirli 

genetik koşullara sahip bir çocuk sahibi olma riski yüksek olanlar için önemlidir.  

Genetik danışmanlık süreci aşağıdaki aşamaları içerir:  

 Başvuru ve ilk değerlendirme 

 Risk değerlendirmesi 
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 Bilgilendirme ve eğitim 

 Testleri önerme 

 Sonuçların değerlendirilmesi 

 Karar verme süreci 

 Takip 

Genetik danışmanlık süreci, bireylere ve ailele re yalnızca bilgi sağlamakla 

kalmaz, aynı zamanda onları duygusal ola rak da des tekler. Bu süreç, son derece kiş isel 

bir deneyimdir ve her ailenin durumu fa rklılık gös terebilir. 

Prenatal tanı konusunda gebelerin düşünceleri genellikle kiş isel, kültürel, etik ve 

bilgiye dayalı faktörlerden etkilenir. Bunlar: 

Kaygı ve Endişe: Prenatal testlerin sonuçları hakkında bilgi sahibi olmak, bazı 

kadınlarda kaygı yaratabilir. Potans iyel sağlık sorunları hakkında bilgi almak, bazıları 

için zorlayıcı olabilir. 

Bilgi İhtiyacı: Birçok gebe, bebeğinin sağlığı hakkında bilgi almayı bekle r. 

Tes tlerin erken tanı konulmas ına yardımcı olacağını düşünenle r, bu testlere olumlu 

yaklaşabilir. 

Karar Verme Süreci: Tes t sonuçlarının, doğum sonras ı bakım veya müdahale 

gereks inimleri hakkında karar verme konusunda önemli rol oynadığı düşünülmektedir. 

Bazı kadınlar, yanıt almak için bu testleri yaptırmayı tercih edebilir. 

Etik Düşünceler: Genetik tes tler ve olası sonuçlar, etik tartışmalara yol açabilir. 

Özellikle, doğacak bebeğin yaşam kalitesi ve aile planlamas ı açıs ından potans iyel 

sonuçlar merak konusu olabilir. 

Kültürel ve Ailevi Etkiler: Kültürel inançlar ve aile dinamikleri, gebelerin 

prenatal tanıya ilişkin tutumlarını etkileyebilir. Bazı kültürlerde, genetik has talıkların 

kabulü veya bunlarla başa çıkma yöntemleri fa rklılık gös terebilir. 

Destek Arayış ı: Gebeler, prenatal tanı sürecinde genetik danışmanlık gibi des tek 

hizmetlerine başvurmayı tercih edebilir. Bu, bilgi edinme ve kara r verme süreçlerinde 

yardımcı olabilir. 
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Gebelerin bu konudaki düşünceleri, bireysel deneyimlerle ve çevresel faktörlerle 

değiş iklik gös terebilir. Dolayıs ıyla, prenatal tanı ve genetik danışmanlık hizmetlerinin 

sağlanması s ırasında bu farklılıkla rın dikkate alınması önemlidir. 

Bu tez çalışmas ı kapsamında tüm bu soruların cevapları a raştırılarak, fetal 

ultrasonografide anomali saptanan gebeliklerde ailele rin invazif tanı testi ve sonuçlarına 

karş ı yaklaşımlarının belirlenmes i amaçlanmış tır.  

Prenatal dönemde fetal ultrasonografide anomali tespit edildiğinde ailelerin 

invazif/noninvazif prenatal tanı testlerine yönelik ve bunun sonuçlarına göre ve/veya 

olumsuz perinatal prognoz nedeniyle gebeliklerine te rminasyon seçeneği sunulan 

ailele rin kararları oldukça kiş isel ve zor bir süreçtir. Bu kararı ps ikolojik, kültürel, inanç 

ve maddi nedenler etkilemektedir.  

Gelişen teknoloji ile birlikte ta rama ve tanı tes tle rinin uygulanabilirliğinin 

artması, ailelere sunulan genetik danışmanlık hizmetinin de önemini a rtırmaktadır.  

Çalışmamızda anneleri yaş larına göre değerlendirdiğimizde 213’ünün (%69,2) 

25-35 yaş aralığında olduğu belirlendi. Çalışmayı gerçekleştirdiğimiz hastanede 

prenatal tanının baş latıldığı 1990 yılında Azaklı’nın 88 olguda yaptığı çalışmasında 

prenatal tanı uygulanan annelerin büyük çoğunluğunu %35.2 ile 36-40 yaş aralığında 

olduğu tespit edilmiş tir. [60] Ülkemizde ve yurtdış ında yapılan diğer benzer 

çalışmalarda da gebelerin yaş dağılımla rının büyük çoğunluğunun 25-35 yaş aralığında 

olduğu görüldü. [61,62,63,64,65,66] Prenatal tanıya başlanan ilk zamanlarda başvuru 

nedenle ri a rasında birinci neden %54 anne yaş ı iken ikinci neden %29,5 ile kromozom 

anomalili çocuk olduğu belirlenmiş tir. [60] Yakın geçmiş teki veriler 

değerlendirildiğinde ise yaş aralığının büyük çoğunluğunun 25-35 yaş arasında olmas ı, 

fetal ultrasonografi ve/veya ek görüntülüme teknikleri ile tanı koymadaki yenilikler, 

ta rama tes tlerinin yaygınlaşması ve gelişmes i ile ilgili olduğu düşünüldü.  

Gebelerin eş lerini yaş larına göre değerlendirdiğimizde ise 187’s inin (%60,7) 25-

35 yaş aralığında olduğu belirlendi. Benzer şekilde babaların yaş dağılımları da 

ülkemizde ve yurtdış ında yapılan çalışmalarda a raştırma sonuçlarımıza benzer olduğu 

belirlendi. [62,64,65,]  

Annelerin eğitim durumları ele alındığında 163’ünün (%53) lise mezunu ve altı, 

145’inin (%47) ünivers ite ve üs tü eğitim aldığı belirlendi. Azaklı’nın çalışmasında 
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invazif prenatal tanı yaptıranların büyük çoğunluğunun (%35,2) ünivers ite mezunu 

olduğu görülmüştür. [60] Altın’ın 2009 yılında yaptığı bir tez çalışmas ında gebelerin 

%17,9’unun ünivers ite mezunu olduğu belirlenmiş tir. [64]  Gawron ve arkadaş larının 

çalışmasında ise gebelerin %40’nın lise üzeri eğitime sahip oldukla rı görülmektedir. 

[67] Canbulat’ın 2014 yılında yaptığı araş tırmasında ise gebelerin %63,6’s ının 

ünivers ite mezunu olduğu rapor edilmiş tir. [68] Yardibi’nin 2018 yılında çalışmamızla 

aynı has tanede yaptığı çalışmada annelerin eğitim durumunun lise mezunu ve altı 

%56,6 iken, lise mezunu üs tü %43,4 olması ile çalışma sonuçlarımıza daha benzer 

olduğu görüldü. [66]  Azaklı’nın çalışmasındaki sonuçlardan, o dönemde prenatal tanı 

yapan merkezlerin kıs ıtlılığı ve bu testlerden eğitim durumu yüksek grubun 

faydalanmak is tediği düşünülürken, yıllar a rasında hastaneye başvuru popülasyonunun 

neredeyse aynı kaldığı düşünüldü. 

Babaların eğitim durumlarına göre yapılan değerlendirmede, 182 babanın 

(%68,5) lise mezunu ve altı, 120’s inin (%31,5) ise lise mezunu üs tü eğitim aldığı 

belirlendi. Yardibi’nin 2018’deki çalışmas ında da babaların eğitim durumları lise 

mezunu ve altı olanlar (%55,4), ünivers ite mezunu olanla rdan (%44,6) yüksek 

bulunmuştur. [66]   Bu sonuç da araştırmaların aynı has tanede ve benzer sosyokültürel 

yapıdaki ailele rle yapılması ile ilişkili olabileceği düşünüldü.  

Aileleri ekonomik durumlarına göre değerlendirdiğimizde 227’s inin  (%73,7) 

gelirinin giderine eşit olduğu belirlendi. Çalışmanın yapıldığı has tanenin bir ünivers ite 

has tanesi olması ve gelir durumu yüksek olan kiş ilerin genellikle özel hastaneleri tercih 

etmesinden kaynaklanabileceği düşünüldü. Ekonomik durumlarına göre prenatal tanı 

tes ti yaptırma durumları değerlendirildiğinde, geliri giderine eş it ve yüksek olanların 

tes t yaptırmada is tatis tiksel olarak anlamlı bir fa rk saptanmış tır (p>0,05). İnvazif 

prenatal tanı tes tleri için ek maliyetlerin çıkmas ı nedeniyle geliri giderine eşit ve yüksek 

olanların bu tes tle ri daha fazla yaptırdığı düşünülebilir. Fransen’in 2010 yılında yaptığı 

çalışmasında düşük sosyoekonomik geçmişe sahip kadınların doğum öncesi tanı 

tes tle rine katılımının daha düşük olduğu belirlenmiş tir. [69]    Azaklı’nın 1990 yılında 

prenatal tanı testleri yapılan ailelere verilen hizmetin daha iyi olabilmesi için önerile ri 

sorgulandığında tes t ücretlerinin azaltılması cevaplar arasında yer almış tır. [60]     

Aileler, arala rında akraba evliliği olup olmadığına göre değerlendirildiğinde 

70’inde (%22,7) birinci derece veya daha uzak kuzen evliliği yaptıkla rı görüldü.  
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Özbaş’ın yaptığı çalışmada bu oran %15,1 iken, Altın’ın yaptığı çalışmada %19,2 

ola rak belirlenmiş tir. Özbaş’ın çalışmasının Ankara’da yapılmış olması daha lokal 

verileri yans ıtırken, bizim çalışmamızda hastanemizin refe rans merkezi olması 

nedeniyle farklı illerden gelen hastaların dahil edilmesine bağlı olabileceği düşünüldü. 

[70]    Altın’ın çalışmas ının aynı has tane ve aynı bölümden gelen ailelerde yapılmış 

olmasına rağmen bizim sonuçlarımızda akraba evliliğinin daha yüksek çıkmas ı akraba 

evliliği sorgulamas ının aile ağacı üzerinde daha detaylı sorgulanması ve bazen ailele rin 

teyze/dayı tara fından gelen akrabalığı saymaması veya uzak akrabalık var diyerek yok 

kabul etmesine bağlı olduğu düşünüldü. [64]     

Annelerin gebelik haftalarının ortalaması 22 (en küçük 11- en büyük 37) ola rak 

tespit edildi. Gebelik haftası küçük olanların is tatis tiksel olarak prenatal tanı tes ti 

yaptırmayı daha çok kabul ettikleri dikkat çekiciydi. (p<0,05) Daha büyük gebelik 

haftasında test endişesinin gebelik haftas ı ilerledikçe fetusun hareketlerinin daha çok 

hissedilmesi, anne bebek bağlanmasının artması ve testlerin sonuçlanma süres i ile 

birlikte daha ileri bir haftada gebeliğin akıbeti hakkında  kara r ve rmede 

zorlanabilecekleri ile ilişkili olduğu sonucuna varıldı. 

Anneler gebe kalma şekline göre değerlendirildiğinde 281’inin (%91,2) spontan 

gebe kaldığı belirlendi. Altın’ın ve Ekinci’nin çalışmasında da bu oranlar %92,9 ve 

%92,6 ile uyumlu bulunmuştur. Bu bulgular ailelerinin tes t seçimi ve gebelik akibeti 

konusundaki ka rarla rını etkilemedi. [62,64]     

Ailede genetik bir has talık varlığı değerlendirildiğinde 15 ailede (%4,9) 

herhangi bir genetik hastalık olduğu belirlendi. Ailede genetik bir has talık varlığı ile 

ailele rin prenatal tanı yaptırma kara rları aras ında is tatis tiksel olarak anlamlı bir fa rk 

bulunmamış tır. (p>0,05) Ancak, bu sorgulama gebelikte gerek hangi invazif giriş imin 

yapılması gerektiği ve planlanacak tes t akış ı açısından son derece önemlidir. Örneğin, 

Ailede genetik hastalık öyküsü olanlar detaylı değerlendirildiğinde kromozom anomalili 

çocuk öyküsü, tek gen hastalığı, kromozom anomalili ebeveyn, bilişsel yeters izlik çocuk 

öyküsü cevapları kaydedilmiş tir. Bu bilgiler ailelere genetik danışma verilirken 

süregelen gebeliklerindeki prenatal tanı sürecini etkilemektedir. 

Anne adaylarının ek hastalık varlığı olup olmadığına göre değerlendirilmes inde 

26’s ının (%8,4) ek bir hastalık taşıdığı belirlendi. Anne adayının ek hastalık varlığı ile 

prenatal tanı tes ti yaptırma kararla rı a rasında is tatis tiksel olarak anlamlı bir fa rk 
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bulunmamış tır. (p>0,05) Ancak bu sorgulama bulaş ıcı hastalıkla r, annenin diğer 

branş lardaki poliklinik takiple rinin planı, ilaç genetik danışmas ı, süregelen gebelik için 

riskler ve ek tes tlerin yapılması için önemlidir.  

Annelerin süregelen gebeliğindeki mevcut bulgular için daha önce genetik 

danışma alma durumu sorgulandığında 234’ünün (%76) almadığı belirlendi. Türkiye’de 

genetik danışmanlığın kimler tara fından yapılabileceğinin kes in s ınırlarla belirlenmiş 

olmaması, bir meslek olarak tanımlanmaması, bu eğitimi veren lisansüs tü eğitim 

programlarının çok s ınırlı olması ve yaygınlaşmaması, insan gücünün eks ikliği, 

alandaki yasal ve etik düzenlemelerin eks ikliği genetik danışmanlığın yaygınlaşmas ını 

ve bu hizmet için eşits izlikle rin ortadan kalkmasına engel olmaktadır. [71]    

Chris topher ve arkadaş larının 2022 yılında yaptığı çalışmasında da doğum öncesi tanı 

ve tarama tes tlerinin kullanımındaki tuta rs ızlıkların has taların terc ihinden mi yoksa 

genetik danışmanlığın eksikliğinin bir sonucu mu sorusu üzerine yaptığı çalışmas ında 

genetik danışma hizmeti sağlayıcılarından kaynaklanabiliyor olabileceği düşünülmüş. 

[72]     

Aileler, genetik danışma bölümüne gelmeden önce prenatal tanı tes tleri 

(amniyosentez, kordosentez, koryon villus  biyops isi) hakkındaki bilgi durumlarına göre 

değerlendirildiğinde 228’s inin (%74) az veya çok bilgi sahibi oldukla rı belirlendi. Bu 

bilgile rin kaynağı değerlendirildiğinde 150’s inin (%48,7) doktor, ebe, hemşirelerden 

alındığı görüldü. Azaklı’nın çalışmasında ailele rin %69’unun az çok bilgileri olduğu ve 

bu bilgilerin %43’ünün sağlık personelle rinden alındığı belirlenmiş tir. [60]    Çakar ve 

arkadaş larının 2016’da yaptığı çalışmada invazif prenatal tanı uygulanan kadınla rın 

doktor ve hemşirelerden bilgi aldıkla rında kaygı düzeyle rinin anlamlı şekilde daha 

düşük olduğu, kiş isel kaynaklardan (arkadaş /aile) bilgi alanların ise en yüksek kaygı 

düzeyine sahip oldukları belirlenmiş tir. [73]    Tes t öncesi genetik danışma verilmesi 

ailele rin kaygı düzeyini azaltırken diğer kaynakla rdan bilgi alma ihtiyacının azalacağı 

ve doğru bilgile re sahip olacağı düşünüldü.  

Ailelere prenatal tanı testleri ile bebekteki tüm hastalıkla rın saptanabileceği 

sorusunun cevaplarına bakıldığında sadece 41’i (%13,3) ‘hayır tespit edilemez’ cevabını 

verirken 141’i (%45,8) karars ız olduğunu, 126’s ı ise (%40,9) ‘evet tespit edilebilir’ 

dedi. Her genetik tes tin ayrı ayrı kapsadığı  alanlar ve limitleri hakkında detaylı bir tes t 

öncesi genetik danışma verilmesi karş ılıklı olarak iletiş imi ve güveni güçlendireceği, 
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ailele rin doğru bilgile r ış ığında karar vermelerini sağlayacağı düşünüldü. Bu bilgilerin 

bu alanda eğitim almış kiş iler ta rafından verilmesi ve çeş itli eğitim toplantıla rı ile 

alandaki diğer sağlık çalışanları ile  paylaş ılmas ı bilgi kirliliğini ortadan kaldıracaktır.  

 Prenatal tanı testleri sonucuna göre bebeklerinde genetik bir has talık saptanması 

durumunda tedavi edilip edilemeyeceği hakkındaki soruya ailelerin 120’s i (%39) ‘hayır 

tedavi edilemez’ 113’ü (%36,6) karars ızım, 75’i (%24,4) ‘evet, tedavi edilebilir’ 

cevabını vermiş tir. Tedavi olabileceğini düşünen grubun en düşük olduğu görülürken 

kara rs ız olanların neredeyse hayır cevabı ve renler kadar çoğunlukta olduğu dikkat 

çekiciydi. Tes t önces i genetik danışmanın yaygınlaşmas ı ile ailelerin doğru bilgiye 

sahip ola rak genetik tes t seçimlerini yapması sağlanabilir.  

Ailelerin prenatal tanı tes tleri ile endişeleri incelendiğinde en çok (%76,6) 

gebeliğin düşükle sonlanma riskinin olmasından endişe duydukla rı belirlendi. Şahin’in 

2008’de bizim çalışmamız ile aynı has tanede yaptığı çalışmasında iş lem hakkında 

yete rs iz bilgi almanın anks iyete puanla rını artırdığı bulunmuş tur. [74]   Annelerin 

endişelerini anlamanın ve tanı tes ti süres ince uygun bilgi ve desteğin sağlanmasının 

faydalı olacağı düşünüldü. 

Ailelerin, tarama testleri içinde spesivite ve sensivitesi en yüksek tes t olan 

cffDNA tes ti ile bebekteki tüm has talıkların saptanıp/saptanmayacağı hakkındaki bilgi 

durumları değerlendirildiğinde tes tin s ınırla rını bilenlerin sayıs ı 64 (%20,8)’tür. 

Diğerle rinin ise 160’ının (%51,9) karars ız olduğu, 84’ünün (%27,3) ise tes tin tüm 

has talıkları tanıyacağı cevabını verdiği belirlendi. Genetik tes tlerde ta rama veya tanı 

tes ti fark etmeks izin ön tes t ve tes t sonrası danışmanlığın sunulması gerekliliği yaygın 

ola rak kabul edilmektedir. Lee’nin 2023 te yaptığı çalışmasında cffDNA tes tinin 

kullanımın a rtması ile bilgi eks iklikleri ve yanlış  anlaş ılmaların tespit edildiği 

bildirilmiş tir. [75]   Ailelere cffDNA testi önerildiği durumlarda tes t önces i genetik 

danışma verilmes inin ailelerin gebelikleri hakkında daha bilinçli kararlar almalarına 

olanak sağladığı çalışmamızın çıktılarından biris iydi.  

Yapılan genetik tes tlerin sonuçlarına göre en sık görülen kromozom anomalis inin 

trizomi 21 olduğu görüldü ve literatür ile uyumlu bulundu. [46]   Tes tlerin sonuçlarına 

göre terminasyon seçeneğini kabul etmeyen ailelerin yüzdelikleri s ıras ı ile trizomi 18 

için %8,3,  trizomi 21 ve tek gen hastalığı (Akondroplazi) için ise %4,16 olduğu 

görüldü. Trizomi 18’in canlı doğuma erişse bile genellikle bir hafta içinde kaybedilmesi 
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ve akondroplazi için de zeka ve yaşam beklentis inin normal s ınırlarda olmasının etkili 

olduğu düşünüldü.  

Prenatal invazif tanı testlerine göre ve/veya olumsuz perinatal prognoz nedeniyle 

gebeliğine terminasyon seçeneği sunulan ailelerin gebeliğin sonlandırılmasına karar 

vermede etkili olan faktörlere bakıldığında ilk iki s ırada  %97,1 ile 

doktor/ebe/hemşirelerden aldığım bilgiler, %35,5 ile eşim ve benim bebeğin bakımı 

konusunda yaşayabileceğimiz güçlükle ri düşünmek cevabı yer aldı. Altın ve Ekinci’nin 

yaptığı çalışmalarda gebeliğin sonlandırılmasına karar ve rmede etkili olan faktörle re 

bakıldığında araş tırmamızın sonuçlarına benzer şekilde ilk  s ırada doktorların ifadele ri 

yer almış tır. [62,64]    

Prenatal invazif tanı testlerine göre ve/veya olumsuz perinatal prognoz nedeniyle 

gebeliğine terminasyon seçeneği sunulan ailelerin, gebeliklerine devam etme kararında 

etkili olan faktörlere bakıldığında birinc i s ırada (%69,5) bebeği aldırmanın “günah 

olduğu” (inanç) yer almaktadır. Duman ve Akçakaya’nın 2020 yılında yaptıkları 

çalışmada, engelli bebeği olacağını öğrenen kadınların gebelikle rini sonlandırma kararı 

alıp almamasında inancın çok önemli olduğu gös te rilmiş tir. Hatta bazı annelerin 

gebeliklerinin kendi sağlıkları üzerinde yarattığı riskle ri, yaşayabilecekleri ekonomik 

yükleri ve bebeğin gelecekteki yaşamını a rka plana iterek dini inanç temelli kararla r 

aldıklarını ortaya koymuştur. [76]   Souka’nın 2010 yılında gebelerin fetal anormallik 

nedeniyle gebeliğin sonlandırılması hakkındaki görüş lerini araş tıran anket çalışmasında 

gebeliği sonlandırma kararını etkileyen is tatis tiksel olarak anlamlı faktörler dini inançlar 

ve dini vecibeleri yerine getirme s ıklığı olarak bulunmuş. [77]    Ekinci’nin 2014 yılında 

ve Altın’ın 2009’da yaptığı çalışmada gebeliğin devamına karar vermede etkili olan 

faktörle re bakıldğında araş tırma sonuçlarımızı des tekler şekilde birinci  sırada (%26,3 

ve %77) dini nedenler yer almaktadır. [62,64]    

Gebeliğinin sonlandırılmasına karar ve ren ailele rin terminasyon sonrası fetusun 

genetik polikliniğinde pos tmortem fizik muayenesinin yapılmasına karş ı tutumları 

değerlendirildiğinde 97’s inin (%90,65) kabul ettiği belirlendi. Bu muayenenin 

minumum invazif iş lem içermesi (fetal de riden örnek alınması), fetusun bütünlüğünün 

bozulmamasından dolayı kabul edilebilirliğinin yüksek olduğu görüldü. Yardımcı 

değerlendirmelerle birlikte tam otops iye gerek kalmadan da bazı durumlarda tanı 

konulması için yeterli bilgi sağlayabilmektedir. [78]     
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Gebeliğinin sonlandırılmasına karar ve ren ailele rin terminasyon sonrası fetusun 

otops iye gitmesine yönelik tutumları değerlendirildiğinde ise, 89’unun (%83,2) 

is temediği belirlendi. Otops iyi kabul etmeme nedenlerinde ilk üç s ırada ‘Daha fazla 

müdahale edilmesini is temiyorum’ (%57,3), ‘Hemen defnetmek is tiyorum’ (%53,9) ve 

‘Kesilerek incelenmesini is temiyorum’ (%52,8) cevapları olarak kaydedildi. Rankin ve 

arkadaş larının 2002 yılında yaptığı çalışmada otops i incelemes i önerilen 148 

katılımcının 120 ‘s i (%81) muayenenin ‘neden olduğunu açıklamaya’ yardımcı 

olduğunu düşündükleri için kabul ettiği, kabul etmeyenlerin nedenleri incelendiğinde 

ise %44’ü  ‘bebeğinin yeterince acı çektiğini, %6’s ı bebeğinin kes ilmesini is temediğini 

ve %4’ünün cenaze düzenlemelerinin gecikmesinden endişe duyduğu belirlenmiş. [78]     

Ailelerin otops iyi kabul edip etmeme durumlarında aynı ülkenin fa rklı şehirlerinde bu 

oranların değiş tiği gös terilmiş tir ve bu da karş ılaş tırma yapmayı zorlaş tırmaktadır. [79]     

Prenatal ultrasonografi ve prenatal tanıdaki gelişmelere rağmen bazı anomaliler tespit 

edilememektedir. [80]     Ultrason bulguları ile  fetal otops iyi karş ılaş tıran çalışmalarda, 

vakaların %22 ila %76's ında tanıda değiş iklik veya ek bulgula r olduğu 

bildirilmiş tir. [81,82]     Patoloji raporlarının Avustralya’da altı hafta içinde hazır olması 

gerekirken personel yete rs izliği nedeniyle altı aya kadar uzayabileceği bildirilmiş tir. 

[83,84]      B izim has tanemizde de benzer durumlar yaşanabilmektedir. Fetusa otops i 

önerilmesi durumunda ailelerle görüşmede, pos tmortem muayenenin faydaları ve 

prosedürleri hakkında daha iyi anlamalarını sağlayacak açık ve sade bir dil kullanımı, 

bu süreç içeris inde bilgiye ulaşmada sağlanabilecek iletiş im şekli, güven ortamının 

oluş turulması ve iletiş imdeki zorlu konuşmaları yönetebilecek sağlık profesyonellerin 

olmasının faydalı olacağı düşünülmüştür.  
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Sonuç  

 Kültürel faktörlerde inanç önemli bir değişkendir. Aile görüşmelerinde ve 

eğitimlerde dikkate alınmalıdır. 

 Test öncesi genetik danışmanlık verilmesi, ailelerin doğru bilgile r ış ığında kendi 

dinamikle rine göre karar vermelerini sağlamakta ve anormal bir tes t sonucunun 

belirli bir sorun veya tanı olmadığı durumlarda test sonras ı genetik danışmada ek 

ta rtışmalara ihtiyacı azaltmaktadır. Günümüde her aile test önces i genetik 

danışma hizmetinden eşit olarak yararlanamamaktadır. Bunun için alandaki 

eğitimli kiş ilerin a rtırılması, sağlık bakım hizmetle rinin tüm basamaklarında 

has ta ve ailelerle doğrudan iletiş imde bulunan hemşire ve ebelerin rolle rine 

ilişkin fa rkındalıklarının a rtması için çalışmalar önerilmektedir. 

 Gebelikte verilen eğitim kadar gebelik öncesi risk altında olan aileler için de 

genetik danışma çok önemlidir. Bu ailele rin belirlenmesi ve planlı bir gebelik 

hazırlığı yapılması hatta ulusal sağlık programlarının içine alınmas ı, sağlıklı 

toplum yetiş tirme açıs ından da çok önemlidir. 
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FORMLAR 

Ek 1  

Fetal Ultrasonografide Anomali Saptanan Gebeliklerde Ailelerin İnvaziv Tanı 

Ve Sonuçlarına Yaklaşımları 

Bu form,  yüzyüze görüşme sırasında katılımcı tarafından doldurulacaktır. 

 

Sosyo-demografik &Obstetrik Bilgiler 

1) Annenin yaşı:……….…… Yıl (Anne yaşı yıl olarak doldurulur, uygun seçenek işaretlenir.) 

a) 18-25 yaş 

b) 25-35 yaş 

c) 36-40 yaş 

d) 40 ve üzeri 

 

2) Annenin eğitim durumu: (Öğrencilik devam ediyor ise en son tamamlanan eğitim sınıfı düşünülerek 

yanıtlanması söylenir) 

a) Okur yazar değil 

b) Okur yazar 

c) İlkokul mezunu 

d) Ortaokul mezunu 

e) Lise mezunu 

f) Önlisans mezunu 

g) Lisans mezunu 

h) Lisansüstü 

 

3) Babanın yaşı:……………Yıl (Baba yaşı yıl olarak doldurulur, uygun seçenek işaretlenir) 

a) 18-25 yaş 

b) 25-35 yaş 

c) 36-40 yaş 

d) 40 ve üzeri 

 

4) Babanın eğitim durumu: (Öğrencilik devam ediyor ise en son tamamlanan eğitim sınıfı düşünülerek 

yanıtlanması söylenir) 

a) Okur yazar değil 

b) Okur yazar 

c) İlkokul mezunu 

d) Ortaokul mezunu 

e) Lise mezunu 

f) Ön lisans mezunu 

g) Lisans mezunu 

h) Lisansüstü  

 

5) Ailenizin ekonomik durumunu nasıl değerlendiriyorsunuz? 

a) Gelirim giderimden az 

b) Gelirim giderime eşit 
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c) Gelirim giderimden yüksek 

6) Ek bir geliriniz var mı? 

a) Evet 

b) Hayır 

 

7) Eşinizle ne kadar zamandır birliktesiniz? 

a) 1 yıldan az 

b) 1-5 yıl 

c) 5-10 yıl 

d) 10 yıldan fazla 

 8) Eşinizle aranızda akrabalık var mı? 

a) Evet  ( Derecesi: ……….……) 

b) Hayır 

 

 9) Gebelik haftanız/SAT: ……….….……….…. 

10) Ultrasonografide Saptanan Anomali/ler 

……….…………….…………….…………….………... 

11)   Gebe kalma şekliniz nedir? 

a) Spontan gebelik (kendiliğinden) 

b) İlaç tedavisi ile 

c) Aşılama ile 

d) IVF/ICSI  

 

12) Gravida (şimdiki ile beraber toplam gebelik sayınız): ……….…. 

      Parite (doğum sayınız): ……….…. 

      Abortus (20. Gebelik haftasından önce sonlanan gebelikleriniz): ……….…. 

      İntrauterin Kayıp Öyküsü (20. Gebelik haftasından sonra sonlanan gebelikleriniz):……….…. 

      Terminasyon (Nedeni ile birlikte yazınız): ……….…. 

 

 13) Ailede genetik bir hastalık öyküsü var mı? 

a) Evet (Açıklayınız) ……….…………….…………….…………….…… 

b) Hayır 

 

  14) Ek bir hastalığınız var mı? 

a) Evet (Yazınız)……….…………….…………….…………….…… 

b) Hayır 

 

 

Ek 2   

Bu form,  yüzyüze görüşme sırasında katılımcı tarafından doldurulacaktır. 

 

 

1)   Genetik danışma bölümüne sizi kim yönlendirdi? 

a) Kendim başvurdum 

b) Kadın doğum doktorum 

c) Diğer genetik bölümleri 

d) Diğer (Yazınız)……….…………….…………….…………….…… 

 

 2)   Süregelen gebeliğinizdeki durumunuzla ilgili daha önce genetik danışma aldınız mı? 

a) Evet 

b) Hayır 

c) Bilmiyorum 

d) Diğer (Yazınız)……….…………….…………….…………….…… 
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3)   Genetik danışma bölümüne gelmeden önce prenatal tanı testleri (amniyosentez, kordosentez,    

       koryon villus biyopsisi) hakkında bilginiz var mıydı? 

a) Evet 

b) Hayır 

c) Biraz 

d) Daha önce yaptırmıştım, biliyordum 

 

4)   Bu bilgileri nereden aldınız? 

a) TV, internet 

b) Dergi, kitaplar 

c) Komşu, akraba, arkadaş 

d) Doktor, ebe, hemşire 

e) Mesleğimden dolayı 

f) Diğer (Yazınız)……….…………….…………….…………….…… 

 

5)   Bu gebeliğiniz planlanmış mıydı? 

a) Evet, planlanmıştı 

b) Çocuk istiyorduk; ama şu anda değil 

c) Hayır, çocuk istemiyorduk 

 6)   Prenatal tanı testleri ile bebeğimdeki tüm hastalıkların saptanabileceğini düşünüyorum. 

a) Evet 

b) Kararsızım 

c) Hayır 

 

 7)   Yapılan işlemlerde az da olsa bebeğimi kaybetme riski olduğunu biliyorum. 

a) Evet 

b) Kararsızım 

c) Hayır 

 

8)   Prenatal tanı testleri sonucuna göre bebeğimde hastalık çıkarsa tedavi edilebileceğini  

       düşünüyorum. 

a) Evet 

b) Kararsızım 

c) Hayır 

 

9)  Prenatal tanı testleri uygulaması ile ilgili aşağıdaki konulardan biri veya birkaçından endişe    

       duyuyorum. (Birden fazla seçenek işaretleyebilirsiniz) 

a) Uygulama sırasında acı duyma 

b) İğnenin bebeğe değmesi 

c) Enfeksiyon 

d) Yanlış bir sonuç çıkması 

e) Düşük riskinin olması 

f) İğnenin benim iç organlarımı yaralaması 

g) Doktorun yeterli tecrübesi olup olmadığı endişesi 

e) Diğer (Yazınız)……….…………….…………….…………….…… 

 

10)  Anne kanından bakılan fetal DNA testi ile de bebekteki tüm hastalıkların saptanabileceğini  

        düşünüyorum.  

a) Evet 

b) Kararsızım 

c) Hayır 

 

11)   Mevcut bilgilerinizle prenatal tanı testlerini yaptırmayı düşünür müsünüz?  

a) Evet 

b) Hayır 

 

12)  Prenatal tanı testleri için karar vermeden önce, bölümümüz dışında danıştığınız kimseler  
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        oldu mu ? 

a) Anne, babama 

b) Başka doktorlara 

c) Daha önce tanı yöntemi uygulatmış kadınlara 

d) Hiç kimseye danışmadım 

e) Diğer  (Yazınız)……….…………….…………….…………….…… 

 

 

  Bu alan, yüzyüze/telefonla görüşme sırasında araştırmacı tarafından doldurulacaktır. 
 

13)  Prenatal tanı testleri hakkındaki kararınızda eşinizin tutumu nasıl oldu? 

a) Destekledi 

b) Bana bıraktı 

c) Karşı çıktı 

d) Diğer  (Yazınız)……….…………….…………….…………….…… 

 

14)   Bu kararınız yakın çevrenizde nasıl karşılandı? 

a) Olumlu karşıladılar 

b) Olumsuz karşıladılar 

c) Gereksiz buldular 

d) Haberleri olmadı 

e) Diğer  (Yazınız)……….…………….…………….…………….…… 

 

15) Ailelere, kurumumuzda genetik danışma verildikten sonra aileler invaziv tanı testini yaptırdı mı? 

a) Evet 

b) Hayır 

 

 

 

Ek 3 

   Bu form, prenatal tanı testlerini kabul eden ailelere uygulanacak olup, yüzyüze/telefonla bilgi 

alınarak araştırmacı tarafından doldurulacaktır. 

 

1)   Uygulanan invaziv işlem şekli 

a) Amniyosentez 

b) Kordosentez 

c) Koryon Villus Biyopsisi 

 

2)   Uygulanan testler 

a) Kromozom analizi 

b) Array 

c) Tek Gen (Yazınız)……….…………….…………….…………….…… 

d) TED  

 

3)   Test sonucu: (Yazınız)……….…………….…………….…………….…… 

 

Aşağıdaki sorular prenatal tanı testi sonucuna/patolojik ultrasonografisine göre terminasyon seçeneği 

sunulan ailelerle doldurulacaktır. 

 

1)    Mevcut şartlar altında gebeliğin devamı hakkındaki kararınız nedir? 

a) Terminasyon kararı verdik 

b) Gebeliğe devam etmeyi düşünüyorum 

 

 2)   Bu kararı vermeniz ne kadar sürdü? 

a) Hemen karar verdim  

b) Birkaç gün içinde karar verdim  
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c) Bir haftadan geç sürede karar verdim 

 

 3)   Gebeliğin sonlandırılmasına karar verdiyseniz, hangi nedenler etkili oldu? (Birden fazla seçenek    

işaretlenebilir) 

a) Aile büyüklerim, arkadaşlar, eşimin istemesi  

b) Benim istemem  

c) Doktor/ebe/hemşirelerden aldığım bilgiler  

d) Tekrar bebek sahibi olma ihtimalimin olması  

e) Sağlığımın bozulma ihtimali  

f) Eşim ve benim yaşayabileceğimiz ekonomik güçlükleri düşünmek  

g) Eşim ve benim, bebeğin bakımı konusunda yaşayabileceğimiz güçlükleri düşünmek  

h) Bebeğin yaşayabileceği güçlükleri düşünmek  

i) Diğer (Yazınız)……….…………….…………….…………….…… 

 

 4)   Gebeliğin devamına karar verdiyseniz, hangi nedenler etkili oldu? (Birden fazla seçenek    

işaretlenebilir) 
a) Bebeği aldırmamın günah olduğunu düşünmem (dini nedenler)  

b) Teşhisin yanlış konulmuş olabileceğini düşünmem  

c) Bebeğin hasta/sakat olma olasılığının çok düşük olduğuna inanmam  

d) Hastalıkla ilgili karşılaşabileceğimiz güçlükleri yeterince anlamamamız  

e) Çevremdekilerin (akraba/komşu)bebeğin sağlıklı olabileceğine beni/bizi ikna etmesi  

f) Kaderin önüne geçemeyeceğimi düşündüğüm için olabilecek sonuçları kabullenmem  

g) Tekrar bebek sahibi olma ihtimalimin düşük olması  

h) Aile büyüklerim, arkadaşlar, eşimin doğurmamı istemesi  

i) Bebeğin cinsiyeti  

j) Diğer (Yazınız)……….…………….…………….…………….…… 

 

Aşağıdaki sorular terminasyonu kabul eden ailelerle doldurulacaktır. (Ailelere, fetusun postmortem 

klinik genetik muayenesi ve otopsisi hakkında bilgi verilerek form doldurulacaktır) 

1)   Fetusun, terminasyon sonrası genetik polikliniğinizde fizik muayenesinin yapılmasını isterim. 

a) Evet 

b) Hayır (Nedenini yazınız)……….…………….…………….…………….…… 

 

2)   Fetusun, terminasyon sonrası otopsiye gitmesini isterim. 

a) Evet 

b) Hayır (Nedenini yazınız)……….…………….…………….…………….…… 
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