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Ozet

Amag: Dogum o6ncesi tanida gliniimiizde en sik amaglanan hedef
Down sendromlu gebelikleri tespit etmektir. Tanida altin standart
yontem olan karyotiplemenin yerini heniiz non-invaziv bir yon-
tem dolduramadigindan, CVS, amniyosentez gibi bir yontem icin
risk altindaki gebelerin secimi gereklidir. Bu amacla girisimsel ol-
mayan yontemlerle tarama testleri yapilmakta, riskli gebelere ge-
netik danigma verilerek invaziv girisim karari aileye birakilmakta-
dir.

Yo6ntem: Perinataloji ve Tibbi Genetik klinik hizmetine sahip bir
referans merkezde genetik danigma verilen, kromozom analizi
aday1; ancak sadece ileri anne yast ya da biyokimyasal taramada art-
mus riski olan, 1000 adet ikinci ti¢ ay gebesi caligmaya dahil edildi.
Onay veren gebelerin genetik danisma aldiklar1 sirada not alinan
eslik eden birey istegi, invaziv girigim karari, bu karari almasinda
etkili olan faktérler siraland.

Bulgular: Gebelerin genetik danisma almaya geldiklerinde bir
stres ortamina giriyor hissine sahip olmalari nedeniyle, eslik eden
biriyle genetik danisma almayi tercih ettikleri gériildi. Gebelerin
yarisindan fazlasi (%52.1) genetik danisma aldiktan sonra karari-
n1 paylasti. Gebelerin neredeyse ticte ikisi (%63) amniyosentez
yaptirma karar1 aldigimi bildirdi. Bu karar: etkileyen faktorlerin
dagilim1 da genel olarak gebeligin aile agisindan kiymeti ve inva-
ziv girisimin olasi riskleri seklinde siralanabilir.

Sonug: Genetik danisma tibbi genetigin en énemli hasta hekim
iligkisi araglarindan biridir. Ozellikle gebelerde invaziv girisim ka-
rar1 almada ve invaziv test sonuclariyla birlikte gebeligin ilerleme-
si konusunda karar vermede, bilgilendirici ozelligi sayesinde ¢ok
etkili olmaktadir. Bu calismada iilkemizin cografi zelliklere gore
demografik dagilimini bilmenin, Istanbul gibi biiyiik sehirlerde ise
kozmopolit yap1 nedeniyle, 6zellikle sosyokiiltiirel acidan ¢esitlilik
arz eden bir nifusun hizmet aldiginin farkinda olmanin, genetik
danismadaki 6nemini vurgulamaya cahistik.

Anahtar s6zciikler: Genetik danisma, prenatal tani, amniyosentez.

Abstract: The factors affecting amniocentesis
decision by pregnant women in the risk group
and the influence of consultant

Objective: The most frequent goal for prenatal diagnosis is to
detect pregnancies with Down syndrome. Since karyotyping, which
is the golden standard for the diagnosis, has not been replaced with
a non-invasive method, pregnant women in the risk group should
choose the method such as CVS and amniocentesis. Therefore,
screening tests are performed by non-invasive method, and preg-
nant women under risk are provided genetic consultation and the
family is expected to make a decision for invasive procedure.

Methods: One thousand pregnant women who were at second
trimester, provided genetic consultation in a reference center offer-
ing Perinatology and Medical Genetics clinical services, who were
candidate for chromosomal analysis, but only had increased risk in
biochemical screening or due to advanced maternal age were
included in the study. The requests of partners, who were accompa-
nying during genetic consultation, of the pregnant women who
approved the procedure, invasive procedure decision and the factors
affecting this decision were listed.

Results: We observed that the pregnant women came for genetic
consultation with an accompanying individual as the pregnant
women felt that they were in a stressful environment when they came
for genetic consultation. More than half of the pregnant women
(52.1%) shared their decision right after genetic consultation.
Almost two third of the pregnant women (63%) stated that they
decided to undergo amniocentesis. The factors affecting this deci-
sion are the worthiness of pregnancy in terms of the family and
potential risks of invasive procedure in general.

Conclusion: Genetic consultation is one of the most important
tools of patient-doctor relationship. It is very effective thanks to its
informative nature especially for making a decision for invasive pro-
cedure in pregnant women and deciding for the progression of preg-
nancy upon invasive test results. In this study, we aimed to empha-
size the significance on genetic consultation of knowing demograph-
ic distribution according to geographical characteristics of our coun-
try, and being aware that a population, which is diverse in terms of
sociocultural aspects in particular due to the cosmopolite nature of
metropolitan cities such as Istanbul, gets service.
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Girig

Dogum o6ncesi tanida girisimsel olmayan yontemler,
girisimsel yontemlere karar vermeden 6nce birer 6ngori
testi niteligi tagimaktadir.” Bu yontemler asagidaki gibi
stralanabilir:”
® Birinci ii¢ ay Down sendromu kombine test
e Ikinci tic ay Down sendromu biyokimyasal test
* Yalniz maternal yasa bagl tarama
® Perinatal ultrasonografi taramast

* Maternal kanda hiicre dig1 fetal DNA (cell-free fetal
DNA, cffDNA) taramasi

Ttum bu yontemlerin etkili bir genetik danigmanlikla
birlestirilmesi ile aileler invaziv girisim karar1 verebil-
mektedir.”

Yukarida sayilan yontemler esas olarak Down sen-
dromu ve diger kromozomal anéploidilerin taninmasi-
na yonelik tarama uygulamalaridir ve basta amniyosen-
tez olmak tizere girisimsel bir yontem kullanilarak be-
bege ait kromozom kurulusunun belirlenip, olasi bir
andploidinin diglanmasini amaglamaktadir. Bunlarin
arasinda en duyarli ve 6zgil yontem cffDNA taramasi
gibi gériinmektedir; ancak fiyat fayda orami tartigilmak-
tadir. Bununla birlikte bu yontemin bile kisitlamalari
vardir.”

Genetik danigmanin 6nemi, sadece gebelere gerek-
li seceneklerin ayrintili ve dogru sekilde anlatilmas: de-
gil, ayn1 zamanda yapilan testlerin sonuglarinin da ki-
sitlamalariyla birlikte dogru anlatilmasini kapsamasi-
dir.”® Caligmanin amaci éncelikle Down sendromu gi-
bi an6ploid fetiis varligi siiphesi doguran; ancak yalniz-
ca ileri maternal yas nedeniyle veya birinci-ikinci ii¢ ay
taramalarinda biyokimyasal olarak artmis Down sen-
dromu riski olgularinda genetik damigma verdigimiz
gebelerin sosyokiiltiirel 6zellikleri ile yaklagimlarin
kargilagtirmak ve yorum getirmektir. Caligma 2009 y1-
Iinda genetik danigma verilmis gebelerin verilerinin
toplanmast ile geriye doniik olarak yapilmistir.

Yontem

Calismaya 2009 yili icerisinde genetik danigma ve-
rilen 1000 gebe dahil edilmistir. Bu gebelerin tamanu
amniyosentez adayi, 2. trimestr gebesi idi. Bu gebelerin
refere edilis sebebine gore dagilimu Sekil 1’de grafik-
lendirilmigtir. En sik sebepler sunlardi:

* Birinci ve ikinci ti¢ ay biyokimyasal testlerinde Down
sendromu agisindan yaga gore artmus risk saptananlar

* Patolojik ultrason bulgusu saptanmayanlar: Sinirda

ense kalmhg (N'T) veya soff marker” saptananlar harig
o Tleri yas

Ozetle yiiksek ihtimalle kromozom bozuklugu diisii-
niilen olgular degil, diisiik ve orta risk nedeniyle refere
edilen ve karar verme agamasindaki gebeler sayiya dahil
edildi. Bu gebelerin amniyosentez karari, major anoma-
lili ultrason bulgular1 gibi yiiksek ihtimalle invaziv giri-
sim yapilmas: 6nerilecek ve/veya terminasyona gitmesi
olas1 gebelere gore daha fazla ailenin kararina bagliyd: ve
genetik danigmanin etkisi daha fazla idi. Bu nedenle aymi
yil icinde 3000’den fazla gebeye genetik danigma veril-
mesine ragmen cogu bu ¢alismada yer almadi. Bunlardan
bir kismu goriismelerde veri saglanamayan gebelerdi. Pa-
tolojik ultrason bulgusu var olanlar, molekiiler genetik
tetkik amaciyla refere edilenler, gebelik zamani agisindan
ikinci ii¢ aydan ¢ok daha ge¢ (kordosentez 6nerilen olgu-
lar) veya erken (CVS 6nerilen olgular) donemde olanlar,
akraba evliligi olup farkli acilardan da bilgilendirme ya-
pilan gebeler bu calismaya dahil edilmedi.

Ttm gebelere rutin olarak genetik danigma veril-
mekte, eldeki seceneklerin anlatuldigin: belgeleyen im-
zali formlar teslim edilmekteydi.

Bu retrospektif ¢aligmanin etik kurul onayr 2017-
13/53 karar numarasi ile Actbadem Universitesi T1ibbi
Arastirma Etik Kurulundan alindi.

M Birinci ti¢ ay biyokimyasal risk (n=376)

M kinci Gg ay biyokimyasal risk (n=333)

M ileri yas (n=199)

M Soft marker (n=31)

I Soft marker ve birinci tg ay riski (n=23)
Soft marker ve ikinci tg ay riski (18)
Soft marker ve ileri yas (20)

Sekil 1. Refere edilis sebebine gére 1000 adet gebenin &zellikleri.
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Amniyosentez karari verme/vermeme konusunda
gebelerin gorisme sonrast ilk verdikleri ve bizimle s6z-
li olarak paylagtiklar1 karar dikkate alindi.

Bulgular

Gebelerin ¢ok biyik kismu goriigmeye tek bagma
(519/1000) veya esi ile birlikte (191/1000) katld: (Sekil
2). Yalniz gelen gebelere esi ile birlikte goriisme yapila-
bilecegi soylendi; 71 gebe sonradan esi ile birlikte, 71 ge-
be kendi bagina, 14 gebe ise yaninda bagka birisi ile tek-
rar bagvurarak yeniden genetik danigma ald. Tek bagina
veya esi ile bagvurmayan gebelerin refakatinde kendi ak-
rabast (n=166), esinin akrabasi (n=83) veya akrabasi ol-
mayan bir birey (n=41) vardi (Sekil 3). Goriismelerde
2’den fazla kisi fiziki kogullar nedeniyle kabul edilmedi.

Gortusgmeye esi diginda biriyle kaulmak isteyenlere
nedeni soruldugunda bir neden belirtenler su gerekge-
leri ifade etti:

e Stres ya da heyecan fazla oldugu icin
e Zaten 6zelini paylagtugi bir insan olmast

Aile biiytigiinii yaninda getirmek zorunda olmasi

Tirkge konusma veya ifadede kisitclilik

Gortgme sonrasinda gebelerin ¢ogunlugu anlik bir
karar verdi ve bunu bizimle paylast (521/1000). Bunla-
rin 191 tanesi amniyosentez yaptirmak istemedigini
(191/521), 330 tanesi amniyosentez yaptrmak istedigi-
ni belirtti (330/521) (Sekil 4).

Amniyosentez yaptirmak istemeyen gebelerin
(n=191) klinik 6ykiilerine bakilinca, yaklagik yarisinimn bir
ozellik arz ettigi gorildi. Bunlarin bir kisnu ilk gebelik-
ti, yardimcr treme yontemi kullanilarak gebe kalmug
olanlar ve 6nceden gebelik kaybr 6ykiisii olanlar, bu ge-
belikte diisiik tehdidi yagamug olanlar mevcuttu (Sekil 5).
Bu gebelerin bir kisnu neden amniyosentez yaptirmak is-
temedigi konusunda distincelerini paylast (Sekil 6).
Ozellikle klinik olarak bir 6zellik arz eden oykii (Sekil 5)
veren gebelerin neredeyse tamami da dahil olmak tizere
en stk neden amniyosentez yiiziinden gebeligi kaybetme
korkusu idi. Baz1 gebeler, dini, kiiltiirel veya kisisel ina-
niginin her ne olursa olsun bebegini diinyaya getirme is-
tegine kendisini yonlendirdigini belirtti. Bir kisim gebe
de genetik test sonucunu merak etmedigini, bebeginde
kromozom anomalisi varsa da bunu dogumdan 6nce 68-
renmemeyi tercih edecegini veya test sonucundan biyiik
beklentisi olmadigini, nasil olsa kromozom testinin tek
basina tiim konjenital anomali, mental gerilik vb.’yi ekar-

te etmeyecegini bildigini/artuk bildigini belirtti. Bunlarin

bir kismu1 sinirda yas riski gibi disiik risk grubunda oldu-

gunu anlayip, patolojik sonu¢ korkusu tasgimadigini be-
lirtti.

Amniyosentez yaptirmak istedigini belirten gebeler
ise su ozelliklere sahipti:

o Ouzirli cocuk dogurmak istememek: Bu gruptaki
gebelerin cogunun en az bir saglikli cocugu bulunu-
yordu. Bir kismi gebeligin zaten istenmeyen veya
plansiz gebelik oldugunu belirtmisti.

¢ GereKkliligine karar vermek: Genetik danisma sonrast
bu gebelerin bir kismi karar vermede tek etkenin bi-
zimle yaptig1 goriisme oldugunu belirtti. Yine bu ge-
belerin 6nemli kisminda yas veya biyokimyasal test
riskine ek olarak ultrasonda soft 7arker’” mevcuttu.

Tartisma

Gebe takibinde tarama testleri ve kromozom ano-
malisi siiphesi tagtyan olgularda invaziv yonteme bag-
vurulmast rutin yaklagim olarak kullanilmaktadir. Tim
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Sekil 2. Gebelerin %71'i tek basina veya esi ile birlikte genetik danis-
maya basvurdu.
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Sekil 3. Refakatli basvurular.

bu durumlarda genetik damigmanlhik hizmeti biiyiik
6nem tagimakta ve her asamada aileye verilmesi gerek-
mektedir. Teknik olarak siirekli gelistirilmeye ve daha
efektif uygulanmaya galisilan®™ genetik danigma islemi
ilkemizde ubbi genetik uzmani hekimleri tarafindan
uygulanmaktadur.

Ulkemizdeki egitim seviyesinin, sosyal ve kiiltiirel
ozelliklerin genis bir spektruma yayilmis olmast, ailele-
rin genetik danigma ve genetik danigma verene bakus aci-
st degistirmektedir. Yine gebelikte invaziv test karari
almak i¢in tilkemizde bilimsel veriler dogrultusunda risk
- yarar hesabi yapan ailelerin yaninda dini inanglar, aile
biiyiiklerinin bakis acist gibi etkilerle karar veren gebe
sayist da hala coktur. Ulkemiz kogullarinda goz oniinde
bulundurulmast gereken baska konu, cografi bolgedir.
Gerek sehir ve bolge farkliliklari, gerekse ayni sehirde
varos, merkez ayrimi hasta popiilasyonunun bu tiir 6zel-
liklerine etki etmektedir. Bu degiskenler Asya kokenli
popiilasyonlarda -bagka tlkeye goc etmis ailelere iiye
olanlarda bile- gegerli gibi goriilmektedir.” Genetik da-
nigma veren bir hekimin tiim bu 6zellikleri de g6z 6niin-

Babasi Esinin

babasi

Esinin
kardesi

Komsusu

de bulundurmasinda yarar vardir. Bir ¢esit psikoterapi
seanst niteliginde olan bu islemin yansiz ve yonlendir-
mesiz yapilmasi gerektigi de acikur.

M Kabul (n=330)
M Red (n=191)

Sekil 4. Amniyosentez yaptirma konusunda, genetik danisma sonra-
sinda hemen karar veren gebeler (n=521).
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B Yardimal Ureme yontemi (%8.9)
M Ik gebelik (%15.7)

W Koth obstetrik oyki (%22.4)

W Ozellik yok (%53)

Sekil 5. Amniyosentez yaptirmak istemedigini belirten gebelerin klinik
ozellikleri.

Disiplinler arasi bir brang olmasi ve hele giintimiiz-
de hemen her hastalik grubunun genetik alt yapis1 ol-
dugunun anlagilmas: ile hemen her tp disiplinine ait
hasta grubu genetik danigma almaktadir.

Birinci trimesterde kombine test, halen iilkemizde
tercih edilen tarama protokolidiir. Son on yildir ma-
ternal plazmada dolagan hiicreden yoksun fetal DNA
(cffDNA), Down sendromu ve diger anoploidilerin ta-
ranmasinda daha sik kullanilir oldu. Mevcut durumda
cffDNA taramanin maliyetinin tlkemiz kogullarinda
yiiksek olmasi nedeniyle birinci tercih olmaktan simdi-
lik uzaktir. Halbuki tarama testi olanaklarimin genis ol-
mast ailelerin karar verme siirecinde en biiyiik yardim-
aist olabilir. Ozellikle Down sendromu taramasi agisin-
dan yalanci negatif sonug¢ orani diisiik oldugundan, in-
vaziv girisim gerekliligini biiyiik 6l¢tide azaltacak po-
tansiyele sahiptir.""""

Manevi degerler, inanglar, kiiltiirel 6zellikler, 6rfler
de ailelerin invaziv girisim kararinda 6nem arz etmek-
tedir. Bu, modern tibbin uygulamalarinda tim diinya-
da Klinisyenleri etkileyen bir husustur."” Ustelik yalniz
prenatal donemde degil, 6zellikle terminal donemdeki
hastalarin da daha fazla manevi diinyaya yoneldigi ve

hasta-hekim iletisiminde 6neminin arttg: bilinmekte-
dir."”’

Ulkemizde prenatal karar verme siireci ile ilgili,
planlt bir sekilde anket calismasi olarak diizenlenmis
kapsamli bir ¢alisma Simgek-Kiper ve ark. tarafindan
yayinlanmigtir. Caligma esas olarak prenatal tani alan

Perinatoloji Dergisi

Gebeligi kaybetme korkusu
M Kisisel karar, inanis
W Merak etmeme, beklentisi olmamasi vb.

Sekil 6. Ret nedenleri (kolay anlasilmasi icin esit siniflandirilmistir;
gercek orani yansitmamaktadir).

gebelerde terminasyon kararimi tartigmayr amaclamis-
tir. Kurgulu bir ¢alisma oldugundan istatistiksel analiz
de sunulan ¢alismanin sonucunda refere edilen cografi
bolge, saglikli bir ¢cocuga sahip olma gibi 6zelliklerin
karar verme stirecinde anlamli bir etkisinin olmadigini
gostermistir."”

Tarama testlerinin efektivitesinin daha diisiik oldu-
gu 21. yiizyilin ilk dekadinin ortasina kadar gecen siire-
de gebelerin ¢cogu prenatal tani amagli invaziv girisimin
“rutinin bir parcast” olduguna inanarak daha az sorgu-
luyor ve daha sik kabul ediyordu.""”

Genetik danigmanin saglikli verilebilmesi i¢in stan-
dardizasyonu saglanabilir. Bunun i¢in acilis ve tanigma,
tarama testi ile ilgili bilgilendirme, tan1 testleri ile ilgi-
li bilgilendirme, test edilen hastaliklar ile ilgili bilgilen-
dirme ile ugurlama saglanmasi genel kabul géren tu-
tumlardan biridir.""

Bu ¢aligmaya dahil edilen 1000 adet gebenin secimi
6nem arz etmektedir. Burada genetik bilgilendirmenin
karar verme stirecinde 6nemi ve etkisi vargulanmaya
caligtldigindan 6ncelikle risk artigt fazla olmayan gebe-
ler tercih edilmigtir. Sadece ileri anne yasi varligi veya
ense kalinlig1 ol¢timi tst sinirt gecmeyen, birinci veya
ikinci ti¢ ay taramasinda risk artigt bulunan, perinatal
ultrasonografide belirgin bir sekilde anoploidi stiphesi
yaratacak bulgu saptanmayan gebeler bu se¢im icin
ideal goriinmektedir. Bu gebeler giiniimiizde kullanimi
giderek yayginlasan maternal kanda hiicre dis1 fetal
DNA taramasi sayesinde daha az invaziv girisime gerek
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duyan anne adaylaridir. Calismaya dahil edilen hizme-
tin verildigi dénemde bu imkan olmadigindan, gebeler
rutin gebelik izlemi yapan poliklinik tarafindan perina-
taloji poliklinigine refere edilmekteydi. Perinatal ultra-
sonografide de 6zellikle soft marker” diginda bulgunun
eslik etmedigi anlagilinca, dogrudan invaziv girigim
onerilmek yerine, bunun bir secenek olarak anlatilmasi
amactyla genetik danigma icin Tibbi Genetik poliklini-
gine yonlendirilmekteydi. Sonug olarak 3000’den fazla
gebeye yil icinde genetik danigma dosyast acilmis olma-
sina ragmen bu galigmada 1000 gebe yer ald:. Tki bin-
den fazla gebenin ¢alisma dis1 birakilma nedenlerinden
bir tanesi yeterli bilgi saglanamamasiydi. Patolojik ul-
trason bulgusu var olanlar biraz daha invaziv girigim
gerekliligi acisindan yonlendirilmis olabilirlerdi, nite-
kim bu gebelerin bir kismi genetik danismaya yonlen-
dirilmeden dogrudan invaziv girisime tabi tutulmak-
taydi. Molekiiler genetik tetkik amaciyla refere edilen-
ler de muhtemelen ailede tespit edilmis mutasyon ara-
nacak ve zaten girisim karari alinnug gebelerdi. Gebe-
lik zamani da agisindan da benzer bir grup olusturul-
maya calisildi; bunlarin perinatal ultrasonografide esit
degerlendirme imkanlarma sahip olmasi 6nemliydi.
Ikinci ii¢ aydan ¢ok daha ge¢ donemde olan gebeler
muhtemelen sonradan tespit edilen ultrason bulgusuna
sahip ve/veya gec refere edilen gebelerdi, bunlara co-
gunlukla kordosentez uyguland:. Erken yani ilk ti¢ ay-
lik déonemde olanlar, genelde ense kalinlig1 da dahil ol-
mak tizere bulgu veren, aile 6ykiisii nedeniyle molekii-
ler tetkiki 6nceden zaten planlanmis olan gebelerdi.
Akraba evliligi olup farkli agilardan da bilgilendirme
yapilan gebeler de bu calismaya dahil edilmedi.

Gortisme sonrasinda gebelerin yiizde 50’den fazlasi
(521/1000), bir karar verdi ve bunu bizimle paylast.
Bu, hizmet verilen gebelerin yaklagik yarisinda genetik
danigmanin kendi kararlarini vermelerini saglamakta
basarili oldugunu gostermektedir. Daha énceden muh-
temelen bilgi sahibi olmadiklart bir konuda, ustelik
karninda tagidig1 bebeginin “6ziirli olabilecegi ihtima-
1i” gibi yiiksek oranda anksiyete yaratan boyle bir du-
rumda genetik danigmanin bilgilendirme ve kendi ka-
rarint verebilecek hale getirme agisindan etkin bir yon-
tem oldugunu gostermektedir. Genetik danigma goris-
mesi tekrarlanabilir. Yalniz gelen gebelerden 71 tanesi-
nin sonradan esi ile birlikte tekrar genetik danigmaya
bagvurdugu goriilmektedir. Bu, ortak karar verme iste-
gi ile alakali olabilir. Yine 71 gebenin kendi bagina, 14
gebenin ise yaninda bagka birisi ile tekrar bagvurarak

yeniden genetik damigma aldigini bilmekteyiz. Karar
verme stirecinde ailelerin bilgi almak amacli yeniden
bagvurabilecegi konusunda yeterli giiveni kazandirmak,
genetik danigma yonteminin 6nemli hedeflerinden biri
olabilir.

Merkezimizde bu ac¢idan incelenen gebelerin yakla-
sik yiizde 20’sinin ileri anne yas1 nedeniyle refere edil-
digini gormekteyiz. Bu durum, ilgili merkeze yapilan
basvurulardaki sosyoekonomik diizey dagilimu ile ilgili
olabilir. Bizim ¢alismamiz devlete ait referans merkez
niteligindeki egitim ve aragtirma hastanesinde yiritil-
dii. Ozel merkezlerde yiiksek 6grenim gormiis, kariyer
sahibi, ge¢ evlenmis ve/veya ge¢ cocuk sahibi olma ka-
rar1 vermis bagvurular daha agirlikli olabilir. Bu du-
rumda biyokimyasal risklerden ziyade ileri yas gebelik-
lerinin agirlikli oldugu merkez verileriyle ¢alismanin
karakteri de degisebilir. Yine refakatli bagvurularda ge-
belerin bir kisminin yaninda aile biiytigii olmasinin bir
zorunluluk oldugunu belirtmesi, sosyokiiltiirel yapimiz
agisindan dikkat cekicidir. Bu gebelerin amniyosentez
karar1 almasinda veya reddetmesinde yine kendisi di-
sinda bir karar mekanizmasindan etkileniyor olmasi
olasidir. Bazi gebelerin yaninda refakatci ile genetik da-
nigma almasinin sebebi, dil agisindan iletisim gucligi
olmustur. Yine demografik 6zellikler nedeniyle farkl
yorelerden gelen insanlarin referans merkezine bagvur-
mus olmalar1 bu agidan 6nemlidir. Genetik danigma si-
rasinda iletisimin refakatciyle degil, gebeyle yapildigi
bu durumlarda akilda tutulmalidir. So6zsiiz iletisim ve
g6z temasi, yararl bir genetik danigma ortaminin sag-
lanabilmesi icin devam ettirilmelidir. Giiniimiizde kitle
iletisim araglarinin yayginlagsmasiyla Tiirkee iletigim
problemi daha ¢ok geng bireylerden olugan gebe bas-
vurular arasinda hemen hi¢ rastlanmayan bir duruma
dontismustiir; bu sorun saglik turizmi nedeniyle devam
etmektedir. Ustelik tamamen yabanc1 bir birey ile ge-
netik danigma gibi iletigim bazli bir ubbi hizmetin ta-
mamen terciiman araciligiyla konusularak yiriitilmeye
caligilmasi farkli sakincalar dogurabilir. Genetik danig-
ma notlarinin belgelendirilmesi ve yazili kopyasinin
tibbi kayitlarda tutulmas: gereklidir.

Caligmanin bazi limitasyonlar: mevcuttur. Bu go-
rislerin sayisal dagilimini ¢ikarmak amaciyla saglikli
kayit yapilamadigindan yalnizca kalitatif veri olarak si-
niflandirlmigtir. Calismanin yapildigi verinin toplandi-
g1 yillarda hentiz cffDNA testi iilkemizde rutin uygu-
lanmaya baglanmamuig olmasi 6nemlidir; ¢linkii gini-
miizde duyarlilik ve 6zgiilliigi en yiiksek tarama testi
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niteligi tagimaktadir. Bu testin kullanilabilir olmast,
muhtemelen genetik danigmanin da niteligini ve geri
dontistini etkileyecektir. Teknigin ilerlemesi, literati-
rin zenginlesmesi ve yenilenmis iyi uygulama kilavuz-
larinin yayinlanmastyla soft marker taninu gibi prenatal
tarama kriterleri gecen zamanda degismektedir. Orne-
gin Avustralya’da soft marker tanima ve tarama kriterle-
ri 5 yilda bir giincellenmektedir."” Caligmada gebelerin
poliklinik hizmeti sonunda verdigi kararlar sorgulan-
mus olup, takibi yapilamamis, gercekten invaziv girisim
yaptiranlarin orani kesin olarak hesaplanamamigtir; an-
cak ailelerin genetik danigma sonrasinda verdigi kara-
rin dokiimantasyonu da énem arz etmektedir.

Calismanin yeniden tasarlanarak, giincel tarama y6n-
temleri egliginde tekrarlanmast ve gercekten invaziv gi-
risim yaptiranlarin oraninin belirlenmesi, test sonrasi
genetik danigma 6zellikleri ve gebeligin devamui veya ter-
minasyonu konusunda ailelerin tutumunun da eklenme-
si, tilkemiz icin faydali bir veri yaratacakur. Prenatal ta-
nida genetik danigmanlik, 6zellikle yeni teknolojilerin
hayata gecirilmesi ve genetik tetkiklerin ¢ok daha kapsa-
yict hale gelmesi nedeniyle gittike daha biiyiik 6nem ta-
simaktadir. Konuyla ilgili benzer bildirimler az da olsa
vardir;”” ancak giincel derlemelere,”” hatta iyi klinik uy-
gulama kilavuzlarina ihtiya¢ duyulmaktadir.

Sonug

Genel olarak test 6ncesi genetik danigma hizmeti ve-
rilen gebelerin genetik test karar1 almasinda {i¢ 6nemli
faktor soz konusu olmaktadir. Genetik danismadan elde
ettigi bilgiler, risk-fayda orani, terminasyona bakis acist
ve kiiltiirel fakt6rler. Bu nedenle tibbi genetik uzmaninin
yansiz, yonsiiz bir genetik danigma verebilmesi ve iletigi-
mi saglayabilmesi ailenin kendi kararini kendisinin vere-
bilmesini saglayabilmek acisindan son derece énemlidir.

Cikar Cakismasi: Cikar ¢akismast bulunmadigr belirtilmigtir.
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