Dogum éncesi genetik tarama hangi sartlar altinda
mantikhdir?

B Tarama sonuclarinda yada anne adayinin
yasindan dolayi yliksek risk:

Ozel ultrason incelemeleri ve anneden alinan kan 6rnegiy-

le hamileligin erken dénemlerinde krozomal anormalligi

olasihiginin riski hesaplanilabilir ve sonuclar kaidesinde

baska taramalarin yapiimasina karar verilebilinir.

Bu bilgilere sahip olmadigimiz takdirde, anne adayinin

yasinin 34 lzeri olmasi da kromozom dagiliminda ki ak-

sakliklarin riski arttigindan dolay bagka taramalarin yapil-

masina neden olabilir.

Kromozom dagiliminda en sik rastlanilan aksaklik Trisomi

21’dir, yani Down-Sendromu.

B Ultrasonda géze carpan bulgular:

Ultrason taramasinda kromozomal hatalarin gdésterge-
si olabilen sonuclar elde edilebilir, mesela ense ¢demi,
dogumsal kusurlar veya baska sonografik gdstergeler.

B Ailevi risk:

Genetik danisma sonucu veya daha 6nceki hamilelikler-
den dolay! ailede genetik hastaliklar bulunduguna dair
gbsterge oldugunda bebegin hiicrelerinden bir teshis ko-
nulabilir.

Bl Baska nedenlerden dolayi:

Bazen doél suyu punksiyonu bebekte enfeksiyon tespiti
icin yapilmaktadir.

Sahsi nedenlerden dolayi da (mesela genetik hastaliklar-
dan korku) bu tir bir tetkik yapilabilir.
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B Dogum éncesi
genetik tarama
(kromozom tahlili)
hakkinda bilgiler
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B Degerli anne adayi,

Size dogum oOncesi genetik tarama (kromozom
tahlili) tavsiye edildi yada siz bu tahlilin yapiimasini
arzu ediyorsunuz.

Tahlil icin bebege ait hicreye ihtiyag vardir. Bunlar
12. gebelik haftasindan sonra plasentadan bir doku
parcasi alinarak (koryon villus biyopsisi) yada 16. gebe-
lik haftasindan sonra amniyon sivisindan (amniyosentez)
elde edilir.

Sizin durumunuzda hangi islemin tercih edilecegine
genetik danisma ve ultrasonografi kontrolliinden sonra
kisiye 6zel ve beraberce duruma gdére karar verilir.

Bu girisimsel islemlerle dogmamis bebekte ultrasonografi
kontroliyle tespit edilemiyen bir ¢cok hastaligin tanisi ko-
nulabilir.

01.02.2010 tarihinde ¢ikan genetik tani yasasina (GenDG)
gore gocugunuzun sahip oldugu hangi genetik 6zellikleri
bilmek istediginize ve sonuglar hakkinda kime bilgi veri-
lecegine dair kendiniz karar verebilirsiniz.

Ayrica gebelik catismasi yasasi (SchKG 2. maddesi-
ne gore psikolojik danisma hizmetine hakkiniz var; bu
hizmetten faydalanmanizi 6zellikle tetkikin kendisin-
den, sonuglari beklemekten yada sonucun kendisinden
kaynaklanan psikolojik sorunlarda éneriyoruz.

Punksiyondan énce yazili onayiniz gerekmektedir. On
kosul olarak bilgileri dikkatli okumanizi ve sorularinizi
goriismede dile getirmenizi rica ederiz.
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Koryon villus biyopsisi (CVS) nasil uygulanir?

Punksiyon gebeligin 12. haftasindan sonra steril sartlar
altinda gebenin karin duvarindan gegcilerek yapilir. Bltin
islem boyunca ignenin karin duvarinda yahut plasentada-
ki pozisyonu ultrason ekraninda dikkatlice takip edilir.

Bu esnada dél torbasi delinmedigi icin bebegde zarar ver-
me riski yoktur.

Lokal anestezi yapildiktan sonra midahele adet sancisi-
na benzer karin agrilarina yol agabilir.

ilk sonug villus alindiktan 1-2 giin sonra elde edilir (direkt
preperasyon) ve size 6n bulgu olarak bildirilir.

Kesin sonug¢ 10 — 15 giin sonra uzun sureli kiltir yonte-
minin sonuca ulagsmasindan sonra belli olur.

Rapor ayni anda size ve doktorunuza bildirilir.

Koryon villus biyopsisi (CVS)

Dol suyu punksiyonu (amniyosentez, AC)
nasil uygulanir?

Punksiyon gebeligin 16. haftasindan sonra steril sartlar
altinda gebenin karin duvarindan gecilerek yapilir. Cok
ince olan siringanin, batinin igine girisi ve gebelik kesesi-
nin igindeki pozisyonu iglem boyunca ultrason yéntemiyle
gdzlemlenir. Cocuga dokunmak ve ona zarar vermek boy-
lelikle hemen hemen imkansizdir. islem kan almak kadar
az acitir. 15 - 20 ml arasi dél suyu elde edilir. D&l suyu
kendini bir ka¢ saat iginde yeniler.

Kromozom analizi ancak amniyon sivisi érneginde bulu-
nan ¢ocuga ait hiicrelerin uygun bir laboratuvarda ¢ogaltil-
masindan sonra mimkun. Bu islem 10 — 15 giin suruyor.
Genelde sonuglar size ve doktorunuza ayni anda yazil
olarak bildiriliyor.

Dol suyu punksiyonu
(amniyosentez, AC)

FISH-,,Hizl tan1 yéntemi* nedir?

FISH-analizi yéntemiyle uzun sdreli hiicre kalturt yapil-
madan 13, 18 ve 21 numarali kromozomlar ile X ve Y
kromozomlar sayisal olarak incelenerek yada hiicre ce-
kirdeginin belirli DNA segmentleri incelenerek belirli ano-
malilerin yoklugu saptanabilinir.

Bu yéntem sayesinde 1 - 2 glin icinde bazi 6zel hastaliklar
icin 6n sonuc elde edilebilir. Fakat uzun sureli hiicre
kalturt her intimalde uygulanir.

Neler arastirilabilir?

Koryon villus ve amniyon sivisindan kromozom analizin-
de kromozomlarin sayisi ve sekli incelenilir.

Boylelikle birgok 6zelligin 6rnedin Down-Sendromunun
(trisomi 21) yoklugunu ispatlamak veya tanisini koymak
mumkin. Ayrica bebegin cinsiyeti de tespit edilir.

Modern molekiiler genetik yéntemiyle glinimuiizde ne-
deni genetik bilgiden kaynaklanan hastaliklarin tanisini
koyma imkani gittikce artiyor.

Bunun &n sarti, aksakligi olan genetik bilginin detaylarinin
bilinmesi ve dogrudan arastirilabilinmesi.

D6l suyu punksiyonunda bunun yani sira karin yada
sirt bélgesinde yarik olup olmadidi tespit edilebilir. Ay-
rica enfeksiyon tanisi da konulabilir.

icabinda kontrole sebep olmayan 6zellikler de dikkat ce-
kebilir. Bu sonuglarin hangisi hakkinda bilgilendirilmek is-
tediginize kendiniz karar verebilirsiniz.

Sonuclar elde edildikten sonra sizinle ayrintili bir sekilde
gOrusulir ve icabinda baska uzmanlarla birlikte netice, te-
davi imkanlari ve saire agiklanir.

Cogu durumda ebeveyn adaylarinin korku ve endise-
leri giderilebiliyor.

Koryon villus veya dél suyundan yapilan
kromozom analizi ne kadar giivenilir?

Guvenilir bir sonuca varmak igin her zaman iki ayri kiltir
Uretilir ve incelenilir.

Eger sonuclar temiz ise, dogmamis bebeginizin kromo-
zomlarinin sayisinin ve seklinin normal oldugundan emin
olabilirsiniz.

Goze carpan bulugular sizinle ve doktorunuzla etraflica
gorisecegiz.

Hem FISH-analizi hem de koryon villusun direk prepa-
rasyon sonucu birer én bulgudur ve uzun streli hicre
kaltara ile tastiklenmesi gerekir.

Analiz esnasinda hangi problemlerle
karsilasilabilinir?

Fetal hucreler Uremedigi takdirde punksiyonun tekrar-
lanmasi gerekebilir (% 0,5” den nadir durumlarda). Pla-
senta villuslarinin analizinde nadir durumlarda (% 2 - 3)
bulugularin bebege mi plasentaya mi ait oldugu tespit
edilemiyebilinir ve punksiyonun tekrari (amniyosentez)
gerekebilir.

Nelerin tanisi konulamaz?

Kromozomlarin sekli veya sayisiyla alakali olmayan, yada
molekuler genetik nedeni belli olmayan hastaliklar kromo-
zom analizi sayesinde tespit edilemez. Akla gelen butin
genetik hastaliklarin tespiti (tarama) mimkan degildir.
Dogumsal kusurlar, érnegin kalp kusurlari, cene-da-
mak-yariklari ve bir enfeksiyon esnasinda (mesela ki-
zamik¢ik veya toksoplazma) olusan hasarlar da kromo-
zom analizi ile tespit edilemez.

20. - 23. gebelik haftasinda ayrintili organ taramasi bu
tiir hasarlarin yoklugunun saptanmasini saglar ve bu
ylizden dnerilmektedir.

Punksiyon hangi risklere yol acar?

Komplikasyonlar ¢ok nadirdir. Punksiyon nadiren dol
suyu kaybina yol agip gebelik kaybina neden olabi-
lir. Punksiyon % 1 - % 2 arasi olan dogal dusuk riskini
yaklasik % 0,3 (AC) ile 1% (CVS) aras! arttirmaktadir .
Tecrlbelerimize gére enfeksiyon ve hafif kanamalar
¢ok nadir olusuyor.

Cocugun yada annenin yaralanmasi ise punksiyonun su-
rekli ultrason takibiyle yapildigindan dolayi hemen hemen
imkansiz.

Punksiyondan sonra nelere dikkat etmeniz gerekir?

Punksiyonun akabinde 15 - 20 dakika muaynehanemizin
dinlenme odasinda kalacaksiniz. Rh negatif oldugunuz
takdirde ilerki hamileliklerde kan uyusmazhgini engelle-
mek icin bir asi oluyorsunuz (Anti-D-profilaksi).

Uc guinlik bir istirahat yani spor yapmamaniz ve kendini-
zi yormamaniz tavsiye ediliyor.

Yatmak zorunda degilsiniz, dolasip hafif ev igleri yapa-
bilirsiniz. Her zamanki gibi dus alip banyo yapabilirsiniz.
Punksiyondan 7 glin sonra kadin doktorunuza kontrole
gitmenizi rica ediyoruz.

Komplikasyon oldugu takdirde (kanama, dél suyu kaybi,
agri, ates) acil olarak kendi doktorunuza veya hastaneye
yada muayenehanemize gelmenizi rica ediyoruz.




