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Son yillarda ultrasonografi ve tip alanindaki gelismeler sayesinde Down Sendromu’nun anne karninda tanisi mim-
klin olmaktadir. Down sendromu, normalde insanda 46 olan kromozom sayisinin, fazladan 1 tane 21 numarali kromo-
zom eklenmesi sonucu 47°ye ylkselmesi ile karakterize, dogan bebekte degisik dlizeylerde zeka geriligi ile seyreden, bu-
nun yaninda kalp, mide barsak sistemi, Uriner sistem, santral sinir sisteminde de degisik oranlarda anormallige sebep olan
bir hastaliktir.Ailesinde Down Sendromu olan, 35 yas Ustl annelerde bu hastali§in ortaya ¢ikma riski artmakla birlikte,
Down sendromlu bebekler cogunlukla geng yasta ve ailesinde herhangi bir genetik hastaligi olmayan annelerden dog-
maktadir. Bu nedenle, annenin hicbir risk faktorl olmasa bile, hastaligin taranmasi amaciyla bazi testler uygulanmakta-
dir. Bu testlerin bir kismi non-invaziv diye tabir ettigimiz, 11-14. gebelik haftalarinda yapilan anne kaninda bakilan PAPP-
A ve Free-Beta HCG hormonlari ve bebegin ultrasonla ense deri saydamligi él¢timii ve burun kemiginin var-
higinin arastirimasidir. Down Sendromu olan bebeklerde gebeligin 11-14.haftalari arasinda ensedeki bir sivi toplanmasi
olmakta, 14. haftadan sonra bu sivi kaybolmaktadir. Ense deri saydamligi 6lcimi normal gebelik ultrasonu sirasinda, bu
konuda tecrlbeli hekim tarafindan 5-10 dakika icinde yapilabilen tamamen zararsiz bir tetkiktir. Yine ultrasonografi yar-
dimiyla 11-14. haftalar arasinda bebegin burun kemiginin gorillp goérilemedigine bakilmaktadir. Down sendromlu be-
beklerde burun kemiginin kemiklesmesi gecikmekte ve bu da ultrasonda gérilebilmesini engellemektedir. Anne kaninda
bakilan PAPP-A ve Free Beta HCG hormonlariyla birlikte, ense saydamligi dlcimindn artisi ve burun kemiginin gorileme-
mesi %90 olasilikla Down Sendromu’nu tespit etmektedir.

Bu testin yani sira, 11-14 hafta muayenesi zamani kagirildidinda ya da yaptirimadiginda, 16-20.gebelik haftalarinda
anne kaninda AFP, HCG, Estriol bakilmasi esasina dayanan 3’lii tarama testi uygulanmaktadir.Bu testin tek basina
Down Sendromunu tespit olasiligi %64 tir. Ancak hem 11-14 hafta tarama testi hem de Uclii testin birlikte yapilmasinin
yarari yoktur ve daha cok kariliiga yol acacaktir.

Bu testlerin hepsi tarama testleridir ve mevcut gebelikte olasi riski matematiksel olarak hesaplar. Yani tiskin ne oldu-
gunu belirler. Bebegin kromozomunun normal olup olmadiginin belirlenmesi ise ancak fetal hiicrelerden yapilan genetik
inceleme ile saptanabilir. Bu amagla; 11-14.haftada CVS (koryon villus 6rneklemesi), 15-20. haftada ise amniyo-
sentez islemi yapiimaktadir. Koryon villus &rneklemesi, ultrason esliginde bir igne ile anne karnina girilerek, bebegin pla-
sentasindan hiicre 6rnedi alinmasi esasina dayanir. Bu islemin avantaji erken (1-2 hafta) sonug vermesi ve erken uygula-
nabilmesi, dolayisiyla anormal bir bebegin erken taninmasina olanak saglamasidir. Dezavantaji, bazen %0.5-1 olguda tes-
tin tekrarlanmasi gerlkebilmektedir. Amniyosentez ise ultrason esliginde bir igne ile anne karnina girilerek bebegin igin-
de bulundugu sividan 6rnek almaktir. Bu islemin avantaji testin tekrarlanma gerekliliginin ¢ok dislik olmasi (%0.1), de-
zavantajl ise daha gec¢ (3 hafta) sonug vermesi ve daha ileri gebelik haftalarinda uygulanabilmesi, dolayisiyla miidahale
zamanina kadar gebeligin blylmesidir. CVS ve amniyosentez islemi sonrasi alinan dokular genetik laboratuarinda cesit-
li islemlere tabi tutulur ve sonug alinabilmesi igin bu hiicreler uygun ortamlarda ¢ogaltilir. Nadiren bu hiicrelerin cogaltil-
masl asamasinda, alinan dokunun yetersiz olmasi, amniyon sivisinin kanl olmasi veya kiltir ortaminin enfeksiyonu gibi
nedenlerle basarisizlik olabilir. Bu da genetik arastirmadan sonug alinmamasina yol acabilir. Ancak bu olasilik cok distk-
tir. Hem CVS hem de amniyosentezden sonra, %0.5-1 olasilikla diisiik ya da erken dogum olabilir.

Down sendromu adli genetik hastalidin gebelik sirasinda taninabilecegini ve bunun icin mevcut testleri yaptirma san-
sim oldugunu, ancak bu tarama testlerinin yine de bazi Down sendromlu bebekleri taniyamayacagini anladim.

Yaptiracagim testlerin riskli ¢lkmasi durumunda, kesin sonug icin baska testlerin yapilmasi gerektigini ve bu testler
sirasinda dlslk olasilikla da olsa bebegimin disebilecegini veya erken dogabilecegini anladim.

Cok dusuk olasilikla da olsa, bu testlerin islemden veya laboratuar ortamdan kaynaklanabilecek, 6ngérilemeyen
sorunlar nedeniyle sonug vermeyebilecegini anladim.

Yukarida anlatilan tarama testlerini ve geregi durumunda, amniosentez/CVS islemini anladim ve yaptirmak istiyorum.
Bu islemler sirasinda ¢ikabilecek olasi sorunlardan haberdarim ve bu sorunlarla ilgili sorumlulugu tzerime aliyorum.

Bana 6nerilen Down sendromu ile ilgili testleri kabul ediyorum / etmiyorum.
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