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İDİD

Özet

Amaç: Do¤um öncesi tan›da günümüzde en s›k amaçlanan hedef
Down sendromlu gebelikleri tespit etmektir. Tan›da alt›n standart
yöntem olan karyotiplemenin yerini henüz non-invaziv bir yön-
tem dolduramad›¤›ndan, CVS, amniyosentez gibi bir yöntem için
risk alt›ndaki gebelerin seçimi gereklidir. Bu amaçla giriflimsel ol-
mayan yöntemlerle tarama testleri yap›lmakta, riskli gebelere ge-
netik dan›flma verilerek invaziv giriflim karar› aileye b›rak›lmakta-
d›r. 
Yöntem: Perinataloji ve T›bbi Genetik klinik hizmetine sahip bir
referans merkezde genetik dan›flma verilen, kromozom analizi
aday›; ancak sadece ileri anne yafl› ya da biyokimyasal taramada art-
m›fl riski olan, 1000 adet ikinci üç ay gebesi çal›flmaya dahil edildi.
Onay veren gebelerin genetik dan›flma ald›klar› s›rada not al›nan
efllik eden birey iste¤i, invaziv giriflim karar›, bu karar› almas›nda
etkili olan faktörler s›raland›. 
Bulgular: Gebelerin genetik dan›flma almaya geldiklerinde bir
stres ortam›na giriyor hissine sahip olmalar› nedeniyle, efllik eden
biriyle genetik dan›flma almay› tercih ettikleri görüldü. Gebelerin
yar›s›ndan fazlas› (%52.1) genetik dan›flma ald›ktan sonra karar›-
n› paylaflt›. Gebelerin neredeyse üçte ikisi (%63) amniyosentez
yapt›rma karar› ald›¤›n› bildirdi. Bu karar› etkileyen faktörlerin
da¤›l›m› da genel olarak gebeli¤in aile aç›s›ndan k›ymeti ve inva-
ziv giriflimin olas› riskleri fleklinde s›ralanabilir.  
Sonuç: Genetik dan›flma t›bbi geneti¤in en önemli hasta hekim
iliflkisi araçlar›ndan biridir. Özellikle gebelerde invaziv giriflim ka-
rar› almada ve invaziv test sonuçlar›yla birlikte gebeli¤in ilerleme-
si konusunda karar vermede, bilgilendirici özelli¤i sayesinde çok
etkili olmaktad›r. Bu çal›flmada ülkemizin co¤rafi özelliklere göre
demografik da¤›l›m›n› bilmenin, ‹stanbul gibi büyük flehirlerde ise
kozmopolit yap› nedeniyle, özellikle sosyokültürel aç›dan çeflitlilik
arz eden bir nüfusun hizmet ald›¤›n›n fark›nda olman›n, genetik
dan›flmadaki önemini vurgulamaya çal›flt›k.  
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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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Girifl
Do¤um öncesi tan›da giriflimsel olmayan yöntemler,

giriflimsel yöntemlere karar vermeden önce birer öngörü
testi niteli¤i tafl›maktad›r.[1] Bu yöntemler afla¤›daki gibi
s›ralanabilir:[2]

• Birinci üç ay Down sendromu kombine test
• ‹kinci üç ay Down sendromu biyokimyasal test
• Yaln›z maternal yafla ba¤l› tarama
• Perinatal ultrasonografi taramas›
• Maternal kanda hücre d›fl› fetal DNA (cell-free fetal

DNA, cffDNA) taramas› 
Tüm bu yöntemlerin etkili bir genetik dan›flmanl›kla

birlefltirilmesi ile aileler invaziv giriflim karar› verebil-
mektedir.[3]

Yukar›da say›lan yöntemler esas olarak Down sen-
dromu ve di¤er kromozomal anöploidilerin tan›nmas›-
na yönelik tarama uygulamalar›d›r ve baflta amniyosen-
tez olmak üzere giriflimsel bir yöntem kullan›larak be-
be¤e ait kromozom kuruluflunun belirlenip, olas› bir
anöploidinin d›fllanmas›n› amaçlamaktad›r. Bunlar›n
aras›nda en duyarl› ve özgül yöntem cffDNA taramas›
gibi görünmektedir; ancak fiyat fayda oran› tart›fl›lmak-
tad›r. Bununla birlikte bu yöntemin bile k›s›tlamalar›
vard›r.[4]

Genetik dan›flman›n önemi, sadece gebelere gerek-
li seçeneklerin ayr›nt›l› ve do¤ru flekilde anlat›lmas› de-
¤il, ayn› zamanda yap›lan testlerin sonuçlar›n›n da k›-
s›tlamalar›yla birlikte do¤ru anlat›lmas›n› kapsamas›-
d›r.[5,6] Çal›flman›n amac› öncelikle Down sendromu gi-
bi anöploid fetüs varl›¤› flüphesi do¤uran; ancak yaln›z-
ca ileri maternal yafl nedeniyle veya birinci-ikinci üç ay
taramalar›nda biyokimyasal olarak artm›fl Down sen-
dromu riski olgular›nda genetik dan›flma verdi¤imiz
gebelerin sosyokültürel özellikleri ile yaklafl›mlar›n›
karfl›laflt›rmak ve yorum getirmektir. Çal›flma 2009 y›-
l›nda genetik dan›flma verilmifl gebelerin verilerinin
toplanmas› ile geriye dönük olarak yap›lm›flt›r.

Yöntem
Çal›flmaya 2009 y›l› içerisinde genetik dan›flma ve-

rilen 1000 gebe dahil edilmifltir. Bu gebelerin tamam›
amniyosentez aday›, 2. trimestr gebesi idi. Bu gebelerin
refere edilifl sebebine göre da¤›l›m› fiekil 1’de grafik-
lendirilmifltir. En s›k sebepler flunlard›:
• Birinci ve ikinci üç ay biyokimyasal testlerinde Down

sendromu aç›s›ndan yafla göre artm›fl risk saptananlar

• Patolojik ultrason bulgusu saptanmayanlar: S›n›rda
ense kal›nl›¤› (NT) veya soft marker[7] saptananlar hariç

• ‹leri yafl
Özetle yüksek ihtimalle kromozom bozuklu¤u düflü-

nülen olgular de¤il, düflük ve orta risk nedeniyle refere
edilen ve karar verme aflamas›ndaki gebeler say›ya dahil
edildi. Bu gebelerin amniyosentez karar›, majör anoma-
lili ultrason bulgular› gibi yüksek ihtimalle invaziv giri-
flim yap›lmas› önerilecek ve/veya terminasyona gitmesi
olas› gebelere göre daha fazla ailenin karar›na ba¤l›yd› ve
genetik dan›flman›n etkisi daha fazla idi. Bu nedenle ayn›
y›l içinde 3000’den fazla gebeye genetik dan›flma veril-
mesine ra¤men ço¤u bu çal›flmada yer almad›. Bunlardan
bir k›sm› görüflmelerde veri sa¤lanamayan gebelerdi. Pa-
tolojik ultrason bulgusu var olanlar, moleküler genetik
tetkik amac›yla refere edilenler, gebelik zaman› aç›s›ndan
ikinci üç aydan çok daha geç (kordosentez önerilen olgu-
lar) veya erken (CVS önerilen olgular) dönemde olanlar,
akraba evlili¤i olup farkl› aç›lardan da bilgilendirme ya-
p›lan gebeler bu çal›flmaya dahil edilmedi.

Tüm gebelere rutin olarak genetik dan›flma veril-
mekte, eldeki seçeneklerin anlat›ld›¤›n› belgeleyen im-
zal› formlar teslim edilmekteydi.

Bu retrospektif çal›flman›n etik kurul onay› 2017-
13/53 karar numaras› ile Ac›badem Üniversitesi T›bbi
Araflt›rma Etik Kurulundan al›nd›.

fiekil 1. Refere edilifl sebebine göre 1000 adet gebenin özellikleri.
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Amniyosentez karar› verme/vermeme konusunda
gebelerin görüflme sonras› ilk verdikleri ve bizimle söz-
lü olarak paylaflt›klar› karar dikkate al›nd›.

Bulgular
Gebelerin çok büyük k›sm› görüflmeye tek bafl›na

(519/1000) veya efli ile birlikte (191/1000) kat›ld› (fiekil
2). Yaln›z gelen gebelere efli ile birlikte görüflme yap›la-
bilece¤i söylendi; 71 gebe sonradan efli ile birlikte, 71 ge-
be kendi bafl›na, 14 gebe ise yan›nda baflka birisi ile tek-
rar baflvurarak yeniden genetik dan›flma ald›. Tek bafl›na
veya efli ile baflvurmayan gebelerin refakatinde kendi ak-
rabas› (n=166), eflinin akrabas› (n=83) veya akrabas› ol-
mayan bir birey (n=41) vard› (fiekil 3). Görüflmelerde
2’den fazla kifli fiziki koflullar nedeniyle kabul edilmedi.

Görüflmeye efli d›fl›nda biriyle kat›lmak isteyenlere
nedeni soruldu¤unda bir neden belirtenler flu gerekçe-
leri ifade etti:
• Stres ya da heyecan fazla oldu¤u için
• Zaten özelini paylaflt›¤› bir insan olmas›
• Aile büyü¤ünü yan›nda getirmek zorunda olmas›
• Türkçe konuflma veya ifadede k›s›tl›l›k

Görüflme sonras›nda gebelerin ço¤unlu¤u anl›k bir
karar verdi ve bunu bizimle paylaflt› (521/1000). Bunla-
r›n 191 tanesi amniyosentez yapt›rmak istemedi¤ini
(191/521), 330 tanesi amniyosentez yapt›rmak istedi¤i-
ni belirtti (330/521) (fiekil 4).

Amniyosentez yapt›rmak istemeyen gebelerin
(n=191) klinik öykülerine bak›l›nca, yaklafl›k yar›s›n›n bir
özellik arz etti¤i görüldü. Bunlar›n bir k›sm› ilk gebelik-
ti, yard›mc› üreme yöntemi kullan›larak gebe kalm›fl
olanlar ve önceden gebelik kayb› öyküsü olanlar, bu ge-
belikte düflük tehdidi yaflam›fl olanlar mevcuttu (fiekil 5).
Bu gebelerin bir k›sm› neden amniyosentez yapt›rmak is-
temedi¤i konusunda düflüncelerini paylaflt› (fiekil 6).
Özellikle klinik olarak bir özellik arz eden öykü (fiekil 5)
veren gebelerin neredeyse tamam› da dahil olmak üzere
en s›k neden amniyosentez yüzünden gebeli¤i kaybetme
korkusu idi. Baz› gebeler, dini, kültürel veya kiflisel ina-
n›fl›n›n her ne olursa olsun bebe¤ini dünyaya getirme is-
te¤ine kendisini yönlendirdi¤ini belirtti. Bir k›s›m gebe
de genetik test sonucunu merak etmedi¤ini, bebe¤inde
kromozom anomalisi varsa da bunu do¤umdan önce ö¤-
renmemeyi tercih edece¤ini veya test sonucundan büyük
beklentisi olmad›¤›n›, nas›l olsa kromozom testinin tek
bafl›na tüm konjenital anomali, mental gerilik vb.’yi ekar-

te etmeyece¤ini bildi¤ini/art›k bildi¤ini belirtti. Bunlar›n
bir k›sm› s›n›rda yafl riski gibi düflük risk grubunda oldu-
¤unu anlay›p, patolojik sonuç korkusu tafl›mad›¤›n› be-
lirtti.

Amniyosentez yapt›rmak istedi¤ini belirten gebeler
ise flu özelliklere sahipti:
• Özürlü çocuk do¤urmak istememek: Bu gruptaki

gebelerin ço¤unun en az bir sa¤l›kl› çocu¤u bulunu-
yordu. Bir k›sm› gebeli¤in zaten istenmeyen veya
plans›z gebelik oldu¤unu belirtmiflti.

• Gereklili¤ine karar vermek: Genetik dan›flma sonras›
bu gebelerin bir k›sm› karar vermede tek etkenin bi-
zimle yapt›¤› görüflme oldu¤unu belirtti. Yine bu ge-
belerin önemli k›sm›nda yafl veya biyokimyasal test
riskine ek olarak ultrasonda soft marker[7] mevcuttu.

Tart›flma
Gebe takibinde tarama testleri ve kromozom ano-

malisi flüphesi tafl›yan olgularda invaziv yönteme bafl-
vurulmas› rutin yaklafl›m olarak kullan›lmaktad›r. Tüm

fiekil 2. Gebelerin %71’i tek bafl›na veya efli ile birlikte genetik dan›fl-
maya baflvurdu. 
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bu durumlarda genetik dan›flmanl›k hizmeti büyük
önem tafl›makta ve her aflamada aileye verilmesi gerek-
mektedir. Teknik olarak sürekli gelifltirilmeye ve daha
efektif uygulanmaya çal›fl›lan[8] genetik dan›flma ifllemi
ülkemizde t›bbi genetik uzman› hekimleri taraf›ndan
uygulanmaktad›r.

Ülkemizdeki e¤itim seviyesinin, sosyal ve kültürel
özelliklerin genifl bir spektruma yay›lm›fl olmas›, ailele-
rin genetik dan›flma ve genetik dan›flma verene bak›fl aç›-
s›n› de¤ifltirmektedir. Yine gebelikte invaziv test karar›
almak için ülkemizde bilimsel veriler do¤rultusunda risk
- yarar hesab› yapan ailelerin yan›nda dini inançlar, aile
büyüklerinin bak›fl aç›s› gibi etkilerle karar veren gebe
say›s› da hala çoktur. Ülkemiz koflullar›nda göz önünde
bulundurulmas› gereken baflka konu, co¤rafi bölgedir.
Gerek flehir ve bölge farkl›l›klar›, gerekse ayn› flehirde
varofl, merkez ayr›m› hasta popülasyonunun bu tür özel-
liklerine etki etmektedir. Bu de¤iflkenler Asya kökenli
popülasyonlarda -baflka ülkeye göç etmifl ailelere üye
olanlarda bile- geçerli gibi görülmektedir.[9] Genetik da-
n›flma veren bir hekimin tüm bu özellikleri de göz önün-

de bulundurmas›nda yarar vard›r. Bir çeflit psikoterapi
seans› niteli¤inde olan bu ifllemin yans›z ve yönlendir-
mesiz yap›lmas› gerekti¤i de aç›kt›r.

fiekil 3. Refakatli baflvurular. 

fiekil 4. Amniyosentez yapt›rma konusunda, genetik dan›flma sonra-
s›nda hemen karar veren gebeler (n=521).
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Disiplinler aras› bir branfl olmas› ve hele günümüz-
de hemen her hastal›k grubunun genetik alt yap›s› ol-
du¤unun anlafl›lmas› ile hemen her t›p disiplinine ait
hasta grubu genetik dan›flma almaktad›r.

Birinci trimesterde kombine test, halen ülkemizde
tercih edilen tarama protokolüdür. Son on y›ld›r ma-
ternal plazmada dolaflan hücreden yoksun fetal DNA
(cffDNA), Down sendromu ve di¤er anöploidilerin ta-
ranmas›nda daha s›k kullan›l›r oldu. Mevcut durumda
cffDNA taraman›n maliyetinin ülkemiz koflullar›nda
yüksek olmas› nedeniyle birinci tercih olmaktan flimdi-
lik uzakt›r. Halbuki tarama testi olanaklar›n›n genifl ol-
mas› ailelerin karar verme sürecinde en büyük yard›m-
c›s› olabilir. Özellikle Down sendromu taramas› aç›s›n-
dan yalanc› negatif sonuç oran› düflük oldu¤undan, in-
vaziv giriflim gereklili¤ini büyük ölçüde azaltacak po-
tansiyele sahiptir.[10,11]

Manevi de¤erler, inançlar, kültürel özellikler, örfler
de ailelerin invaziv giriflim karar›nda önem arz etmek-
tedir. Bu, modern t›bb›n uygulamalar›nda tüm dünya-
da klinisyenleri etkileyen bir husustur.[12] Üstelik yaln›z
prenatal dönemde de¤il, özellikle terminal dönemdeki
hastalar›n da daha fazla manevi dünyaya yöneldi¤i ve
hasta-hekim iletifliminde öneminin artt›¤› bilinmekte-
dir.[13]

Ülkemizde prenatal karar verme süreci ile ilgili,
planl› bir flekilde anket çal›flmas› olarak düzenlenmifl
kapsaml› bir çal›flma Simflek-Kiper ve ark. taraf›ndan
yay›nlanm›flt›r. Çal›flma esas olarak prenatal tan› alan

gebelerde terminasyon karar›n› tart›flmay› amaçlam›fl-
t›r. Kurgulu bir çal›flma oldu¤undan istatistiksel analiz
de sunulan çal›flman›n sonucunda refere edilen co¤rafi
bölge, sa¤l›kl› bir çocu¤a sahip olma gibi özelliklerin
karar verme sürecinde anlaml› bir etkisinin olmad›¤›n›
göstermifltir.[14]

Tarama testlerinin efektivitesinin daha düflük oldu-
¤u 21. yüzy›l›n ilk dekad›n›n ortas›na kadar geçen süre-
de gebelerin ço¤u prenatal tan› amaçl› invaziv giriflimin
“rutinin bir parças›” oldu¤una inanarak daha az sorgu-
luyor ve daha s›k kabul ediyordu.[15–17]

Genetik dan›flman›n sa¤l›kl› verilebilmesi için stan-
dardizasyonu sa¤lanabilir. Bunun için aç›l›fl ve tan›flma,
tarama testi ile ilgili bilgilendirme, tan› testleri ile ilgi-
li bilgilendirme, test edilen hastal›klar ile ilgili bilgilen-
dirme ile u¤urlama sa¤lanmas› genel kabul gören tu-
tumlardan biridir.[18] 

Bu çal›flmaya dahil edilen 1000 adet gebenin seçimi
önem arz etmektedir. Burada genetik bilgilendirmenin
karar verme sürecinde önemi ve etkisi vurgulanmaya
çal›fl›ld›¤›ndan öncelikle risk art›fl› fazla olmayan gebe-
ler tercih edilmifltir. Sadece ileri anne yafl› varl›¤› veya
ense kal›nl›¤› ölçümü üst s›n›r› geçmeyen, birinci veya
ikinci üç ay taramas›nda risk art›fl› bulunan, perinatal
ultrasonografide belirgin bir flekilde anöploidi flüphesi
yaratacak bulgu saptanmayan gebeler bu seçim için
ideal görünmektedir. Bu gebeler günümüzde kullan›m›
giderek yayg›nlaflan maternal kanda hücre d›fl› fetal
DNA taramas› sayesinde daha az invaziv giriflime gerek

fiekil 5. Amniyosentez yapt›rmak istemedi¤ini belirten gebelerin klinik
özellikleri.

fiekil 6. Ret nedenleri (kolay anlafl›lmas› için eflit s›n›fland›r›lm›flt›r;
gerçek oran› yans›tmamaktad›r).
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duyan anne adaylar›d›r. Çal›flmaya dahil edilen hizme-
tin verildi¤i dönemde bu imkan olmad›¤›ndan, gebeler
rutin gebelik izlemi yapan poliklinik taraf›ndan perina-
taloji poliklini¤ine refere edilmekteydi. Perinatal ultra-
sonografide de özellikle soft marker[7] d›fl›nda bulgunun
efllik etmedi¤i anlafl›l›nca, do¤rudan invaziv giriflim
önerilmek yerine, bunun bir seçenek olarak anlat›lmas›
amac›yla genetik dan›flma için T›bbi Genetik poliklini-
¤ine yönlendirilmekteydi. Sonuç olarak 3000’den fazla
gebeye y›l içinde genetik dan›flma dosyas› aç›lm›fl olma-
s›na ra¤men bu çal›flmada 1000 gebe yer ald›. ‹ki bin-
den fazla gebenin çal›flma d›fl› b›rak›lma nedenlerinden
bir tanesi yeterli bilgi sa¤lanamamas›yd›. Patolojik ul-
trason bulgusu var olanlar biraz daha invaziv giriflim
gereklili¤i aç›s›ndan yönlendirilmifl olabilirlerdi, nite-
kim bu gebelerin bir k›sm› genetik dan›flmaya yönlen-
dirilmeden do¤rudan invaziv giriflime tabi tutulmak-
tayd›. Moleküler genetik tetkik amac›yla refere edilen-
ler de muhtemelen ailede tespit edilmifl mutasyon ara-
nacak ve zaten giriflim karar› al›nm›fl gebelerdi. Gebe-
lik zaman› da aç›s›ndan da benzer bir grup oluflturul-
maya çal›fl›ld›; bunlar›n perinatal ultrasonografide eflit
de¤erlendirme imkanlar›na sahip olmas› önemliydi.
‹kinci üç aydan çok daha geç dönemde olan gebeler
muhtemelen sonradan tespit edilen ultrason bulgusuna
sahip ve/veya geç refere edilen gebelerdi, bunlara ço-
¤unlukla kordosentez uyguland›. Erken yani ilk üç ay-
l›k dönemde olanlar, genelde ense kal›nl›¤› da dahil ol-
mak üzere bulgu veren, aile öyküsü nedeniyle molekü-
ler tetkiki önceden zaten planlanm›fl olan gebelerdi.
Akraba evlili¤i olup farkl› aç›lardan da bilgilendirme
yap›lan gebeler de bu çal›flmaya dahil edilmedi.

Görüflme sonras›nda gebelerin yüzde 50’den fazlas›
(521/1000), bir karar verdi ve bunu bizimle paylaflt›.
Bu, hizmet verilen gebelerin yaklafl›k yar›s›nda genetik
dan›flman›n kendi kararlar›n› vermelerini sa¤lamakta
baflar›l› oldu¤unu göstermektedir. Daha önceden muh-
temelen bilgi sahibi olmad›klar› bir konuda, üstelik
karn›nda tafl›d›¤› bebe¤inin “özürlü olabilece¤i ihtima-
li” gibi yüksek oranda anksiyete yaratan böyle bir du-
rumda genetik dan›flman›n bilgilendirme ve kendi ka-
rar›n› verebilecek hale getirme aç›s›ndan etkin bir yön-
tem oldu¤unu göstermektedir. Genetik dan›flma görüfl-
mesi tekrarlanabilir. Yaln›z gelen gebelerden 71 tanesi-
nin sonradan efli ile birlikte tekrar genetik dan›flmaya
baflvurdu¤u görülmektedir. Bu, ortak karar verme iste-
¤i ile alakal› olabilir. Yine 71 gebenin kendi bafl›na, 14
gebenin ise yan›nda baflka birisi ile tekrar baflvurarak

yeniden genetik dan›flma ald›¤›n› bilmekteyiz. Karar
verme sürecinde ailelerin bilgi almak amaçl› yeniden
baflvurabilece¤i konusunda yeterli güveni kazand›rmak,
genetik dan›flma yönteminin önemli hedeflerinden biri
olabilir.

Merkezimizde bu aç›dan incelenen gebelerin yakla-
fl›k yüzde 20’sinin ileri anne yafl› nedeniyle refere edil-
di¤ini görmekteyiz. Bu durum, ilgili merkeze yap›lan
baflvurulardaki sosyoekonomik düzey da¤›l›m› ile ilgili
olabilir. Bizim çal›flmam›z devlete ait referans merkez
niteli¤indeki e¤itim ve araflt›rma hastanesinde yürütül-
dü. Özel merkezlerde yüksek ö¤renim görmüfl, kariyer
sahibi, geç evlenmifl ve/veya geç çocuk sahibi olma ka-
rar› vermifl baflvurular daha a¤›rl›kl› olabilir. Bu du-
rumda biyokimyasal risklerden ziyade ileri yafl gebelik-
lerinin a¤›rl›kl› oldu¤u merkez verileriyle çal›flman›n
karakteri de de¤iflebilir. Yine refakatli baflvurularda ge-
belerin bir k›sm›n›n yan›nda aile büyü¤ü olmas›n›n bir
zorunluluk oldu¤unu belirtmesi, sosyokültürel yap›m›z
aç›s›ndan dikkat çekicidir. Bu gebelerin amniyosentez
karar› almas›nda veya reddetmesinde yine kendisi d›-
fl›nda bir karar mekanizmas›ndan etkileniyor olmas›
olas›d›r. Baz› gebelerin yan›nda refakatçi ile genetik da-
n›flma almas›n›n sebebi, dil aç›s›ndan iletiflim güçlü¤ü
olmufltur. Yine demografik özellikler nedeniyle farkl›
yörelerden gelen insanlar›n referans merkezine baflvur-
mufl olmalar› bu aç›dan önemlidir. Genetik dan›flma s›-
ras›nda iletiflimin refakatçiyle de¤il, gebeyle yap›ld›¤›
bu durumlarda ak›lda tutulmal›d›r. Sözsüz iletiflim ve
göz temas›, yararl› bir genetik dan›flma ortam›n›n sa¤-
lanabilmesi için devam ettirilmelidir. Günümüzde kitle
iletiflim araçlar›n›n yayg›nlaflmas›yla Türkçe iletiflim
problemi daha çok genç bireylerden oluflan gebe bafl-
vurular aras›nda hemen hiç rastlanmayan bir duruma
dönüflmüfltür; bu sorun sa¤l›k turizmi nedeniyle devam
etmektedir. Üstelik tamamen yabanc› bir birey ile ge-
netik dan›flma gibi iletiflim bazl› bir t›bbi hizmetin ta-
mamen tercüman arac›l›¤›yla konuflularak yürütülmeye
çal›fl›lmas› farkl› sak›ncalar do¤urabilir. Genetik dan›fl-
ma notlar›n›n belgelendirilmesi ve yaz›l› kopyas›n›n
t›bbi kay›tlarda tutulmas› gereklidir.

Çal›flman›n baz› limitasyonlar› mevcuttur. Bu gö-
rüfllerin say›sal da¤›l›m›n› ç›karmak amac›yla sa¤l›kl›
kay›t yap›lamad›¤›ndan yaln›zca kalitatif veri olarak s›-
n›fland›r›lm›flt›r. Çal›flman›n yap›ld›¤› verinin topland›-
¤› y›llarda henüz cffDNA testi ülkemizde rutin uygu-
lanmaya bafllanmam›fl olmas› önemlidir; çünkü günü-
müzde duyarl›l›k ve özgüllü¤ü en yüksek tarama testi
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niteli¤i tafl›maktad›r. Bu testin kullan›labilir olmas›,
muhtemelen genetik dan›flman›n da niteli¤ini ve geri
dönüflünü etkileyecektir. Tekni¤in ilerlemesi, literatü-
rün zenginleflmesi ve yenilenmifl iyi uygulama k›lavuz-
lar›n›n yay›nlanmas›yla soft marker tan›m› gibi prenatal
tarama kriterleri geçen zamanda de¤iflmektedir. Örne-
¤in Avustralya’da soft marker tan›ma ve tarama kriterle-
ri 5 y›lda bir güncellenmektedir.[19] Çal›flmada gebelerin
poliklinik hizmeti sonunda verdi¤i kararlar sorgulan-
m›fl olup, takibi yap›lamam›fl, gerçekten invaziv giriflim
yapt›ranlar›n oran› kesin olarak hesaplanamam›flt›r; an-
cak ailelerin genetik dan›flma sonras›nda verdi¤i kara-
r›n dokümantasyonu da önem arz etmektedir.

Çal›flman›n yeniden tasarlanarak, güncel tarama yön-
temleri eflli¤inde tekrarlanmas› ve gerçekten invaziv gi-
riflim yapt›ranlar›n oran›n›n belirlenmesi, test sonras›
genetik dan›flma özellikleri ve gebeli¤in devam› veya ter-
minasyonu konusunda ailelerin tutumunun da eklenme-
si, ülkemiz için faydal› bir veri yaratacakt›r. Prenatal ta-
n›da genetik dan›flmanl›k, özellikle yeni teknolojilerin
hayata geçirilmesi ve genetik tetkiklerin çok daha kapsa-
y›c› hale gelmesi nedeniyle gittikçe daha büyük önem ta-
fl›maktad›r. Konuyla ilgili benzer bildirimler az da olsa
vard›r;[20] ancak güncel derlemelere,[21] hatta iyi klinik uy-
gulama k›lavuzlar›na ihtiyaç duyulmaktad›r. 

Sonuç
Genel olarak test öncesi genetik dan›flma hizmeti ve-

rilen gebelerin genetik test karar› almas›nda üç önemli
faktör söz konusu olmaktad›r. Genetik dan›flmadan elde
etti¤i bilgiler, risk-fayda oran›, terminasyona bak›fl aç›s›
ve kültürel faktörler. Bu nedenle t›bbi genetik uzman›n›n
yans›z, yönsüz bir genetik dan›flma verebilmesi ve iletifli-
mi sa¤layabilmesi ailenin kendi karar›n› kendisinin vere-
bilmesini sa¤layabilmek aç›s›ndan son derece önemlidir.  

Ç›kar Çak›flmas›: Ç›kar çak›flmas› bulunmad›¤› belirtilmifltir.
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