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Sevgili Anne ve Baba Aday›,

Son y›llarda ultrasonografi ve t›p alan›ndaki geliflmeler sayesinde Down Sendromu’nun anne karn›nda tan›s› müm-
kün olmaktad›r. Down sendromu, normalde insanda 46 olan kromozom say›s›n›n, fazladan 1 tane 21 numaral› kromo-
zom eklenmesi sonucu 47’ye yükselmesi ile karakterize, do¤an bebekte de¤iflik düzeylerde zeka gerili¤i ile seyreden, bu-
nun yan›nda kalp, mide barsak sistemi, üriner sistem, santral sinir sisteminde de de¤iflik oranlarda anormalli¤e sebep olan
bir hastal›kt›r.Ailesinde Down Sendromu olan, 35 yafl üstü annelerde bu hastal›¤›n ortaya ç›kma riski artmakla birlikte,
Down sendromlu bebekler ço¤unlukla genç yaflta ve ailesinde herhangi bir genetik hastal›¤› olmayan annelerden do¤-
maktad›r. Bu nedenle, annenin hiçbir risk faktörü olmasa bile, hastal›¤›n taranmas› amac›yla baz› testler uygulanmakta-
d›r. Bu testlerin bir k›sm› non-invaziv diye tabir etti¤imiz, 11-14. gebelik haftalar›nda yap›lan anne kan›nda bak›lan PAPP-
A ve Free-Beta HCG hormonlar› ve bebe¤in ultrasonla ense deri saydaml›¤› ölçümü ve burun kemi¤inin var-
l›¤›n›n araflt›r›lmas›d›r. Down Sendromu olan bebeklerde gebeli¤in 11-14.haftalar› aras›nda ensedeki bir s›v› toplanmas›
olmakta, 14. haftadan sonra bu s›v› kaybolmaktad›r. Ense deri saydaml›¤› ölçümü normal gebelik ultrasonu s›ras›nda, bu
konuda tecrübeli hekim taraf›ndan 5-10 dakika içinde yap›labilen tamamen zarars›z bir tetkiktir. Yine ultrasonografi yar-
d›m›yla 11-14. haftalar aras›nda bebe¤in burun kemi¤inin görülüp görülemedi¤ine bak›lmaktad›r. Down sendromlu be-
beklerde burun kemi¤inin kemikleflmesi gecikmekte ve bu da ultrasonda görülebilmesini engellemektedir. Anne kan›nda
bak›lan PAPP-A ve Free Beta HCG hormonlar›yla birlikte, ense saydaml›¤› ölçümünün art›fl› ve burun kemi¤inin görüleme-
mesi %90 olas›l›kla Down Sendromu’nu tespit etmektedir.

Bu testin yan› s›ra, 11-14 hafta muayenesi zaman› kaç›r›ld›¤›nda ya da yapt›r›lmad›¤›nda, 16-20.gebelik haftalar›nda
anne kan›nda AFP, HCG, Estriol bak›lmas› esas›na dayanan 3’lü tarama testi uygulanmaktad›r.Bu testin tek bafl›na
Down Sendromunu tespit olas›l›¤› %64’tür. Ancak hem 11-14 hafta tarama testi hem de Üçlü testin birlikte yap›lmas›n›n
yarar› yoktur ve daha çok kar›l›l›¤a yol açacakt›r.

Bu testlerin hepsi tarama testleridir ve mevcut gebelikte olas› riski matematiksel olarak hesaplar. Yani tiskin ne oldu-
¤unu belirler. Bebe¤in kromozomunun normal olup olmad›¤›n›n belirlenmesi ise ancak fetal hücrelerden yap›lan genetik
inceleme ile saptanabilir. Bu amaçla; 11-14.haftada CVS (koryon villus örneklemesi), 15-20. haftada ise amniyo-
sentez ifllemi yap›lmaktad›r. Koryon villus örneklemesi, ultrason eflli¤inde bir i¤ne ile anne karn›na girilerek, bebe¤in pla-
sentas›ndan hücre örne¤i al›nmas› esas›na dayan›r. Bu ifllemin avantaj› erken (1-2 hafta) sonuç vermesi ve erken uygula-
nabilmesi, dolay›s›yla anormal bir bebe¤in erken tan›nmas›na olanak sa¤lamas›d›r. Dezavantaj›, bazen %0.5-1 olguda tes-
tin tekrarlanmas› gerlkebilmektedir. Amniyosentez ise ultrason eflli¤inde bir i¤ne ile anne karn›na girilerek bebe¤in için-
de bulundu¤u s›v›dan örnek almakt›r. Bu ifllemin avantaj› testin tekrarlanma gereklili¤inin çok düflük olmas› (%0.1), de-
zavantaj› ise daha geç (3 hafta) sonuç vermesi ve daha ileri gebelik haftalar›nda uygulanabilmesi, dolay›s›yla müdahale
zaman›na kadar gebeli¤in büyümesidir. CVS ve amniyosentez ifllemi sonras› al›nan dokular genetik laboratuar›nda çeflit-
li ifllemlere tabi tutulur ve sonuç al›nabilmesi için bu hücreler uygun ortamlarda ço¤alt›l›r. Nadiren bu hücrelerin ço¤alt›l-
mas› aflamas›nda, al›nan dokunun yetersiz olmas›, amniyon s›v›s›n›n kanl› olmas› veya kültür ortam›n›n enfeksiyonu gibi
nedenlerle baflar›s›zl›k olabilir. Bu da genetik araflt›rmadan sonuç al›nmamas›na yol açabilir. Ancak bu olas›l›k çok düflük-
tür. Hem CVS hem de amniyosentezden sonra, %0.5-1 olas›l›kla düflük ya da erken do¤um olabilir.  

Down sendromu adl› genetik hastal›¤›n gebelik s›ras›nda tan›nabilece¤ini ve bunun için mevcut testleri yapt›rma flan-
s›m oldu¤unu, ancak bu tarama testlerinin yine de baz› Down sendromlu bebekleri tan›yamayaca¤›n› anlad›m. 

Yapt›raca¤›m testlerin riskli ç›kmas› durumunda, kesin sonuç için baflka testlerin yap›lmas› gerekti¤ini ve bu testler
s›ras›nda düflük olas›l›kla da olsa bebe¤imin düflebilece¤ini veya erken do¤abilece¤ini anlad›m. 

Çok düflük olas›l›kla da olsa, bu testlerin ifllemden veya laboratuar ortamdan kaynaklanabilecek, öngörülemeyen
sorunlar nedeniyle sonuç vermeyebilece¤ini anlad›m.

Yukar›da anlat›lan tarama testlerini ve gere¤i durumunda, amniosentez/CVS ifllemini anlad›m ve yapt›rmak istiyorum.
Bu ifllemler s›ras›nda ç›kabilecek olas› sorunlardan haberdar›m ve bu sorunlarla ilgili sorumlulu¤u üzerime al›yorum.

Bana önerilen Down sendromu ile ilgili testleri kabul ediyorum / etmiyorum. 
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