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1 Neyin arastirmasini yaptirabilirsiniz?

Hamilelik sirasinda, dogmamis ¢ocugunuzun dogustan bir hastaligi veya fiziksel anormallikleri olup
olmadigini arastirtabilirsiniz. Buna dogum 6ncesi tarama denir. iki tiir arastirma vardir. Bunlar:

1. down, edwards ve patau sendromu igin tarama ve bir de

2. fiziksel anormallikler i¢in dogum 6ncesi tarama (20 haftalik ultrason).

Bu testleri yaptirip yaptirmamaya siz karar verirsiniz. Down, edwards ve patau sendromlariyla ilgili
dogum 6ncesi tarama konusunda daha fazla bilgi bu brostirde okuyabilirsiniz

20 haftalik ultrason ile ilgili de bir brosir vardir.

Down, edwards veya patau sendromlu bir ¢ocuga (muhtemelen) hamile olup olmadiginizi 6grenmek
icin (tarama yaptirtabilirsiniz) bunu arastirtabilirsiniz. Bu aragtirma hamileligin erken safhasinda
yapilir. Dogum uzmaniniz size ilk yaptiginiz ziyaret sirasinda down, edwards ve patau sendromuyla
ilgili tarama hakkinda daha fazla bilgi edinmek isteyip istemediginizi soracaktir.

Bu tarama hakkinda bilgi edinmek istemiyor musunuz? Dogum uzmaniniz size bu tarama hakkinda
herhangi bir bilgi vermeyecektir. Bu da, cocugunuzun down, edwards ve patau sendromu hakkinda
arastirma yapmamizi tercih ettiginiz anlamina gelecektir.

Daha fazla bilgi edinmek ister misiniz? Bu durumda dogum Oncesi tarama hakkinda kapsamli bir
gorisme yapilir. Buna danismanlik gértismesi denir. Bu gériismeden sonra s6z konusu arastirmayi
isteyip istemediginizi secersiniz. Gorlisme sirasinda dogum uzmaniniz da 20 haftalik ultrasonu sizinle
gorugslr.

Daha fazla bilgiyi nereden edinebilirsiniz?

Bu goriisme sirasinda size bircok bilgi verilir. Bu konuda www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl.
internet adresine dnceden bakmanizi tavsiye ederiz.

Anlamadiginiz bir husus oldugunda bunu goriisme sirasinda sorabilirsiniz.

Bu web sitesinde tarama ile ilgili aciklama bulunan bir film seyredebilirsiniz.



2 Hastaliklar

Down sendromu nedir?

Cocuk dogustan down sendromlu olarak diinyaya gelir. Bu hi¢ gegmeyen bir hastaliktir. Down
sendromlu kisiler zihinsel engelli olup, dis gériiniimleri de genellikle farklidir. Engelin ne kadar ciddi
oldugunu 6nceden séylemek mimkiin degildir.

Down sendromlu kisilerde fazladan bir kromozom bulunur.
Kromozomlar viicudumuzun tiim hiicrelerinde vardir ve irsi 6zelliklerimizi icerirler. Down sendromu
bir kromozom bozuklugudur (asagiya bakiniz).

Gelisim

Down sendromlu ¢ocuklar normal ¢ocuklara nazaran daha yavas ve daha kisith gelisirler. Bu durum
cocuktan ¢ocuga fark gosterir. Bir cocugun gelismesinin nasil olacagi 6nceden tahmin edilemez. Bu
tlr cocuklari dogustan itibaren olumlu yonde tesvik etmek iyi olur. Boylece ¢cogunlukla daha iyi
gelisirler. Ebeveynler de ¢ocuklara gelisimlerinde destek veren gesitli programlardan faydalanabilirler.

Down, edwards veya patau sendromlu kisilerde fazladan bir kromozom bulunur.

Kromozomlar viicudumuzun tim hiicrelerinde vardir. Kromozomlar DNA’dan olusmaktadirlar. DNA
vicudumuzun nasil goriindiigiini ve icindeki her seyin nasil galistigini belirler. Her hiicrede 23 gift
kromozom vardir. Down, edwards veya patau sendromlu kisilerin her hiicresinde fazladan bir
kromozom bulunur:

. Down sendromlu kisinin her hicresinde belli bir kromozomdan (daha dogrusu 21’nci
kromozom) iki yerine (¢ tane bulunur. Down sendromunun diger bir adi da trisomi 21'dir.

. Edwards sendromlu kisinin her hiicresinde belli bir kromozomdan (daha dogrusu 18’'nci
kromozom) iki yerine (i¢ tane bulunur. Edwards sendromunun diger bir adi da trisomi 18'dir.

o Patau sendromlu kisinin her hiicresinde belli bir kromozomdan (daha dogrusu 13’'ncii

kromozom) iki yerine (i¢ tane bulunur. Patau sendromunun diger bir adi da trisomi 13'tdr.
Down, edwards ve patau sendromu ihtimalinin ne kadar oldugunu bilmek ister misiniz?
Www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl ad web sitesine bakiniz.

Kicguk cocuklar normal aile ortaminda buydrler. Genellikle cocuk bakim yerlerine de gidebilirler. Cok
ender olarak 6zel bir glindliz bakim merkezine gitmeleri gerekebilir. Down sendromlu ¢ocuklarin
cogu normal bir okula gitmeye baslarlar. Kiictk bir grup ise 6zel okula gitmektedir. Bu cocuklar
normal bir okul ortaminda konusma ve okumada ortalama diizeyde ilerleme gosterirler.

ilkokuldan sonra bu cocuklarin cogu ézel orta dgretime giderler. Tek tiik olarak giindiiz bakim
merkezine giden de olabilir. Bazi Down sendromlu ergenlik cagindaki cocuklar yasitlarina tam olarak
ayak uyduramadiklarinin farkina varirlar. Bu durumda kendilerine gliveni olmaz, utangag ve ice
kapanik olabilirler. Bu nedenle etrafindaki insanlarin beklediklerinden farkli tepki gosterebilirler.

Down sendromlu yetiskinlerin yarisi yaklasik 30 yasina kadar ailesinin yaninda kalirlar. Bunlarin bir
bollimi rehber esliginde kendi baslarina otururlar.

Bunlarin ¢ogu kiciik capl barinma projeleri kapsaminda yasarlar.

Down sendromlu kisiler ortalama olarak 60 yasina kadar yasarlar. Hayatlari boyunca ebeveyn ve yakin
akrabalarinin rehberligine ve destegine muhtactirlar.

Ebeveyn ve kardesleri ne anlatirlar?
Neredeyse tim ebeveynleri Down sendromlu erkek ya da kiz cocuklarini ¢cok sevdiklerini séylerler.
Ayrica cocuklarindan gurur da duyarlar. Bu ebeveynlerin ¢cogu (10’dan 8’i) cocugu sayesine hayata



daha olumlu baktiklari duygusuna kapilirlar. Aynisi kardeslerin ¢ogu icin de gecerlidir. ileride yetiskin
kardesinin hayatiyla ilgilenmeye devam etmek istediklerini sdylerler. Ancak sorunlarla karsi karsiya
kalan aile de vardir. Bu durumun Ustesinden gelmekte genellikle zorlaniyorlar..

Bu konuyla ilgili daha fazla bilgi burada bulunur: www.downsyndroom.nl/home/levensloop/kwaliteit-
van-leven/.

Saghk
Down sendromlu bir cocugun hamilelik sirasinda vefat etme riski ortalamadan daha yuksektir.
Bunlarin neredeyse yarisi kalp bozukluguyla diinyaya gelir. Vakalarin yarisinda bu kendiliginden
gecer. Diger yarisi ise ameliyatla iyi bir sekilde tedavi edilebilir. Bu rahatsizlik ameliyattan sonra
genellikle ortadan kalkar.

Down sendromlu ¢ocuklarin mide-bagirsak bozuklugu da olabilir. Bunun caresi ise yine ameliyattir.

Down sendromlu ¢ocuklarda solunum yollari, isitme, gorme, konusma ve enfeksiyonlara karsi direng
sorunlarinda normalden daha fazla risk vardir. Saglik sorunlarinin ciddiyeti kisiden kisiye
degismektedir. Down sendromlu yetiskinler ortalamadan daha sik ve daha kiiclik yasta bunakhgin
(demans) bir ¢esidi olan (Alzheimer) hastaliga yakalanirlar.

Destek

Down sendromlu ¢ocuklar ve gencler ve ebeveynleri, destek i¢in cocuk hekimine, down poliklinigi
veya down ekibine basvurabilirler. Down ekibi baska uzmanlarin arasinda bir cocuk hekimi, logopedi
uzmani, fizyoterapist ve sosyal gérevliden olusturmaktadir. Down sendromlu yetiskinler zihinsel
engellilik uzmanina (AVG), aile doktoruna, down poliklinigi veya down ekibine gidebilirler.

Saglik sigortasi down sendromlu ¢ocuklarin saglik bakimini ve -gerektigi kadar- yardimci araglari
karsilar. Bunlari ebeveynleri icin de ¢esitli maddi diizenlemeler bulunmaktadir.

Edwards sendromu nedir?

Edwards sendromu dogustan var olan ¢ok ciddi bir rahatsizliktir. Bu, down sendromundan ¢ok daha
az gorilir. Edwards sendromlu ¢ocuklarin biliytk cogunlugu hamilelik esnasinda ya da dogumdan
kisa bir siire sonra ollrler. Cocuklarda dogumdan 6nce bile biylime geriligi vardir. Edwards
sendromlu ¢ocuklar canli dogduklarinda dogum kilosu ¢ok distktir. Sagliklari ¢ok hassas olup
cogunlukla ilk yasam yilinda élirler.

Edwards sendromlu ¢ocuklarin ¢ok ciddi zihinsel engeli vardir. 10 cocugun 9’unda dogustan ciddi kalp
bozuklugu bulunur. Bébrek ve bagirsak gibi diger organlarinda da sik sik sorun bulunmaktadir. Ayrica
boyle bir cocugun karin duvari agik, yemek borusu kapali olabilir. Kiiglk bir yiizii ve biyik bir kafatasi
olabilir. Saghk sorunlari her zaman ciddidir. Ancak ¢ocugun sorunlarinin ne oldugu (ve tam olarak
ciddiyeti) cocuktan ¢ocuga degisir.

Patau sendromu nedir?

Patau sendromu dogustan var olan ¢ok ciddi bir rahatsizliktir. Bu, down sendromundan ¢ok daha az
gorulir. Patau sendromlu ¢ocuklarin bliylk cogunlugu hamilelik esnasinda ya da dogumdan kisa bir
slire sonra o6lirler. Bu cocuklarda dogumdan 6nce bile bliylime geriligi vardir. Canli dogan patau
sendromlu ¢ocuklarin dogum kilosu distktiir. Saghklari asiri hassas olup ¢ogunlukla ilk yasam yilinda
olurler.

Patau sendromlu ¢ocuklarda ciddi zihinsel engel vardir. Bu durumda genellikle beyin ve kalpte bliyik
sorunlar bulunur. Bobrek hastaliklari olabilir, mide-bagirsak kanalinda bozukluklar da bulunabilir.
Bunun disinda bazi cocuklarin fazladan el veya ayak parmaklari olabilir. Bir de ylizde, 6rnegin, dudak-
¢ene-damak yarigi (sisiz) gibi bozukluklar gorilebilir. Saghk sorunlari her zaman ciddidir.

Ancak ¢ocugun sorunlarinin ne oldugu (ve tam olarak ciddiyeti) cocuktan ¢ocuga degisir.



3 Tarama yaptirma ya da yaptirmama? Karar sizindir

Down, edwards ve patau sendromu taramasi yaptirmak zorunda degilsiniz. Bunu isteyip
istemediginize kendini karar verirsiniz. Ayrica arastirmayi ne kadar slirdiirmeyi de kendiniz
belirlersiniz. isterseniz bunu her an sonlandirabilirsiniz

Secim icin yardim

www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl internet adresinde, size kendi duygu ve diisiincelerinizi
belirlemenizde yardimci olabilecek bir soru listesi bulursunuz. Bu konuyu esinizle veya baskalariyla
gorismek icin de ipuglari vardir. Ebenizle veya jinekologunuzla yaptiginiz gériisme de size segim
yapmanizda yardimci olur.

Sonug sizi nasil etkileyebilir?

1. Rahatladiniz: taramada bozukluga isaret eden bir belirti bulunmadi. Ya da cocugunuzda giinlik
hayatta az sorun olan bir hastalik saptandi. Sonug iyi olmasina ragmen ¢ocugunuzda yine de bir
hastalik bulunabilir. Clinkl taramada tiim hastaliklar ortaya ¢ikmaz.

2. Endiseleniyorsunuz: sonug ¢cocugunuzda belki de bir hastalik oldugunu gosterebilir. Bu durumda,
emin olunmasi igin takibi bir arastirma gerekli olabilir.

3. Cok zor tercihlerle karsi karsiya kalabilirsiniz: takibi arastirmadan sizin down, edwards veya patau
sendromlu bir cocuga hamile oldugunuz ortaya ¢ikabilir. Yine de baska bir (kromozom) hastaligi
bulunan ¢ocuga hamile olmaniz da mimkiindir. Bu durum sizi zor tercihlerle karsi karsiya birakir. O
zaman ne yapmak istediginizi dislinmeniz gerekir.

Karar alinmasini kolaylastirabilecek sorular

. Hamiliginiz sirasinda ¢ocugunuzun down, edwards veya patau sendromlu olup olmadigini
o0grenmek ister misiniz? Veya beklemeyi mi tercih edersiniz?

. Dogumdan 6nce ¢ocugunuzla ilgili ne kadarini bilmek istiyorsunuz?

. Olumsuz bir sonug alip ¢ocugunuzda olasi bir rahatsizlik bulundugunu varsayalim. Bu

durumda, emin olmak icin takibi bir arastirma yaptirmak istiyor ya da istemiyor- musunuz?
Hic bir sey yapmayip hamileliginizi sona kadar devam da ettirebilirsiniz. Karar tamamen
kendinizindir.

. Takibi bir arastirma (amniyosentez veya koryon villus testi) kii¢lik bir disiik yapma riski
tasimaktadir. Bu tir arastirmalari nasil gériiyorsunuz?

. Takibi arastirmadan ¢ocugunuzun gercekten bir hastaligi oldugu tespit edilirse, kendinizi bu
duruma nasil hazirlayabilirsiniz?

. Down, edwards veya patau sendromlu bir cocukla yasamaya nasil bakiyorsunuz?

o Hastalikh bir cocuk oldugunda hamilelige icabinda son verilmesine nasil bakiyorsunuz?

. Cocugunuzda down, edwards veya patau sendromlu oldugunu duydugunuzda neler yapmak

istersiniz?



4 Kapsaml bir goriisme: danismanlhk

Dogum uzmanina yaptiginiz ilk ziyarette down, edwards ve patau sendrom taramasi hakkinda daha

fazla bilgi edinmek istediginizi belirttiniz mi?

Oyle ise, daha sonra dogum uzmaninizla tarama hakkinda kapsamli bir gériisme yapacaksiniz. Ayrica
ona soru da sorabilirsiniz. Buna danismanlik, boyle bir gorlismeyi yapacak kisiye de danisman denir.

Cekinmeden beraberinizde birini getiriniz.

iki kisi bir kisiden daha fazla duyar. Yani gériismeye birini getirmekte fayda vardir. Ornegin, esinizi, bir
bayan arkadasinizi veya ebeveynlerinizden birini disliniin. Cocuk getirmeyin. Bu durumda daha rahat
konusabilirsiniz

Danismadan sonra taramaya katilip katilmamaya karar verirsiniz.

Ebeniz veya jinekologunuz secim yapmanizda size yardimci olabilir.

Gorusmeden sonra, tarama yaptirmak isteyip istemediginizden emin degil misiniz? O zaman bunu bir
daha dogum uzmaninizla gorisebilirsiniz. Boyle bir gériisme belki size daha fazla aciklik verebilir.
Yapacaginiz kapsamli gériismeden (danismanlik) sonra down, edwards ve patau sendromu taramasi
isteyip istemediginize karar verirsiniz.



5 Tarama: iki test arasindan secilebilir

Down, edwards ve patau sendromu taramasi yaptirmaya karar verdiniz mi? O halde iki test arasindan
secim yapabilirsiniz. Bunlar: NIPT veya kombine testtir.

NIPT nedir?

NIPT hamile kadinin kani alindigi ve tahlili yapildigi bir arastirmadir. Laboratuvar kani arastirir. Yapilan
arastirmadan ¢ocugun belki de down, edwards veya patau sendromuna sahip oldugu anlasilirsa,
bundan emin olmak i¢in takibi bir arastirma gereklidir. NIPT’i 11 haftalik hamile oldugunuzdan
itibaren yaptirabilirsiniz.

NIPT’taki ek bulgular

Down, edwards veya patau sendromundan baska kromozom bozukluklarini 6grenmeyi de
segebilirsiniz. Bunlara ek bulgu diyoruz. Laboratuvar, kromozomlarda sadece biiyiik sapmalari bulur,
yani kiicik sapmalari bulamaz. Yanlis anlasilmasin, hastaligin ciddiyeti sadece sapmanin biiytkligine
bagli degildir. Kromozomlardaki sapma genellikle ciddi sonuglari da beraberinde getirmektedir. Ek
bulgu oldugunda bunun ¢ocugunuz ve sizin icin ne anlama geldigini bilmek amaciyla takibi bir
arastirma gereklidir. NIPT’yi tercih eden her 1.000 hamile kadindan yaklasik 4’( kendisinde bir ek
bulgu oldugunu 6grenir.

NIPT ve ek bulgular hakkindaki daha fazla bilgi icin su web sayfasina bakiniz:
www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl. NIPT'yi tercih ettiginizde, sonradan olasi ek bulgulari
o0grenmek isteyip istemediginizi belirlersiniz.

Kombine test

Kombine test iki arastirmanin bir kombinasyonudur:

1. Hamile kadinin hamileligin 9. ila 14. haftasi doneminde kan tahlili yapilir. Alinan kan laboratuvarda
arastirilir.

2. Hamileligin 11. ila 14. haftasi doneminde ¢ocukta ultrasonla ense kalinligi 6l¢imi yapilir. Tim
cocuklarda ense derisinin altinda ince bir kat sivi vardir, buna ense cilt kivrimi denilir. Ense kalinhgi ne
kadar kalin olursa ¢ocugun down, edwards veya patau sendromlu olma riski de o kadar buyiik olur.

Farklarin dokimi

Down, edwards ve patau sendromu taramasi yaptirmak istemeye karar verdiniz, ancak bu iki testin
arasinda secim yapmakta zorlaniyor musunuz? Bu durumda ilk bir karsilastirma icin 15. sayfadaki
tabloya bakiniz. Yapilan arastirmalardan NIPT testinin, down, edwards ve patau sendromlu ¢ocuklari
kombine teste nazaran daha iyi teshis ettigi ve genelde daha sik dogru oldugu anlasilmaktadir. Yani
bu, daha az sayida hamile kadinin takibi arastirmalara gereksiz olarak gonderildigi anlamina gelir.

Ebeniz veya jinekologunuz testler hakkinda size daha fazla agiklama yapabilir.



Kombine testi ile NIPT arasinda karsilastirma

Kombine test

Test nasil yapilir?

Hamile kadinda kan tahlili ve
cocukta ultrasonla ense kalinhgi
Olgcim{.

Bu test bilimsel bir arastirma
midir?
Testi ne zaman yaptirabilirim?

Hayir, test uzun sdredir
Hollanda’da yapilmaktadir.
Kan tahlili hamileligin 9. ile 14.
haftasi arasi, ense kalinlig
Ol¢limi 11. ve 14. hafta arasi

yapilir.

Sonucu almam ne kadar siirer?

Bu ultrason merkezine gore
degisir. Kan ultrasondan bir
veya iki hafta 6nce alinmissa,
sonucu genellikle ultrason
glintinde alirsiniz. Daha sonra
alinmissa, sonucu ultrasondan
birkac glin sonra alirsiniz.

Testin ek bulgularini 6grenip
6grenmemeyi segebilir miyim?

Olasi ek bulgulari her zaman
ogrenirsiniz.

Testin maliyeti nedir?

€176,96




6 Sonuc kesin degildir.

NIPT ve kombine testinin sonucu kesin degildir. Yine de ¢ogu halde rahatlaticidir: olumlu sonug
alindiginda buna ragmen bir sapma bulunma ihtimali ¢ok kii¢liktir. Bu durumda takibi arastirma
yapilmaz. Olumsuz sonu¢ mu aldiniz? Emin olunmasi igin takibi bir arastirmayi secebilirsiniz. Sonucun
kesinligi konusunda daha fazla bilgi mi almak istersiniz? www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl ad
web sitesine bakiniz.

Sonucu kimden alirsiniz?

Bu sonucun ne anlama geldigini dogum uzmaniniz size anlatir. NIPT testinde olasi ek bulgulari
o0grenmeyi tercih etmisseniz ve laboratuvarda ek bulgular bulunmus mu? O zaman sonucu dogum
uzmaninizdan alirsiniz. Dogum Oncesi Teshis Merkezinin veya lniversite hastanesinin klinik genetik
polikliniginin bir uzmani tarafindan size telefon edilmesi de mimkinddr.

Sonucu ne zaman alirsiniz?
Sonucu ne zaman alacaginiz arastirmaya baglidir ve bu durum ebeye, jinekologa ve/veya hastaneye
gore degisir. Arastirmadan dnce konu hakkinda bilgilendirilirsiniz.

NIPT’1n sonucu ne anlama gelir?
NIPT’in sonucu olagan disi degilse takibi arastirmaya gerek kalmaz.
Sonug olagan disi oldugunda emin olmak agisindan takibi arastirma gereklidir.

Ne gibi bir sonuc alabilirsiniz?

Sonug olagan disi degildir.

Bu neredeyse her zaman dogrudur. Down, edwards veya patau sendromlu bir cocuga hamile olma
ihtimaliniz ¢ok kiguktir. Bu sonucu alan 1.000 kadindan 1’den daha az bir oran bu hastaliklardan
birisi bulunan bir cocuga hamiledir. Bu halde takibi arastirma gerekmez. Dogum uzmaniniz size
sonucu verir.

Olagan disi bir sonug aldiniz ve muhtemelen down, edwards veya patau sendromlu bir ¢ocuktan

hamilesiniz.

Bu sonucu ebenizden veya jinekologunuzdan alirsiniz. Ancak, takibi arastirmayi yaptirarak bundan

emin olabilirsiniz.

. Bu sonucu alan 100 kadindan yaklasik 90’1 fiilen Down sendromlu bir cocuga hamiledir.

o Edwards ile patau sendromu icin bu rakamlar, olagan disi sonug alan 100 kadindan, sirasiyla
90 ve 50’sinde rastlanir.

Hamileligi sonlandirmayi dislinliyor musunuz? Bu durumdan emin olunmasi igin dnce takibi bir
arastirma gereklidir

Ek bulgu bulunmustur.

Size telefon edilir ve neler bulundugu, bunun sizin ve gocugunuz igin ne anlama gelebilecegi
konusunda size agiklama yapilir. Akabinde bir Gniversite hastanesinin klinik genetik polikliniginde
gortusmeye cagrilirsiniz. Bu goriismede ek bulgu ve olanaklarin neler oldugu konusunda size daha
fazla bilgi verilir. Bu durumda emin olunmasi igin takibi bir arastirma gereklidir.



Ek bulgu bulunmamustir.

Sonug yazisinda ek bulgu bildirilmedigini yazilidir. Takibi arastirmaya gerek olmaz ancak litfen dikkat
ediniz! NIPT tiim olasi kromozom bozukluklarini bulmaz. Bu nedenle ¢ocugunuzda bir hastalik
olabilecegine dair kiiglik bir ihtimal vardir.

Kombine testi sonucu ne diyor?
Kombin testi cocugunuzun down, edwards veya patau sendromlu olma ihtimalini hesaplar. Yani
kesinlik saglamaz.

Ne gibi bir sonuc alabilirsiniz?

Down, edwards veya patau sendromlu bir gocugunuzun olmasi ihtimali yiiksektir.
Bu da down, edwards veya patau sendromlu bir cocuga hamile olmanizin 200’de 1 veya daha yiiksek
(6rnegin 50°de 1) ihtimalde oldugu anlamina gelir. Emin olmak i¢in takibi arastirmayi segebilirsiniz.

Down, edwards veya patau sendromlu bir cocugunuzun olmasi ihtimali yiiksek degildir.

Bu da down, edwards veya patau sendromlu bir cocugun ihtimali 200’de 1’den daha distk (6rnegin
1.000’de 1) ihtimalde oldugu anlamina gelir. Bu durumda takibi arastirma yapilmaz. Kombine testin
sonucu, ihtimalin ne kadar biylik oldugunu belirtir ancak kesinlik vermez.

Yani ¢ocugunuzun down, edwards veya patau sendromlu olmasi ihtimali kliglktr.

Baska bir hastalik veya bozukluk isaretleri bulunmaktadir.

Ense kalinligi 3,5 milim veya daha fazla oldugunda size her zaman genis kapsamli tamamlayici
ultrason arastirmasi sunulur. Kalinlasmis ense sadece down, edwards ve patau sendromunda
bulunmaz, bu durum ¢ocukta baska kromozom bozukluklari ve kalp hastaliklari gibi fiziksel
hastaliklarin isareti de olabilir. Bazen ise kalinlasmis ensenin nedeni bulunmaz ve ¢cocuk herhangi bir
bozukluk olmadan da dogabilir.

Ultrason teknisyeni ultrason yapilirken bazen ¢ocukta baska tiir bozukluklar gorebilir (ek bulgular).

Bunda kol, bacak veya beynin yoklugu gibi bliyik bozukluklar s6z konusudur. Kombine testi tercih
ettiginizde olasi ek bulgular size her zaman anlatilir.
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7 Takibi bir arastirma gerekli mi degil mi?

Down, edwards veya patau sendromlu bir cocuktan hamile olmaniza dair belirtileri var mi? Bu
durumda soru veya destek icin her zaman ebenize veya jinekologunuza basvurabilirsiniz. Olumsuz bir
sonug oldugunda hig bir sey yapmayip hamileligi sonuna kadar devam ettirebilirsiniz. Ancak -
istediginizde- (daha) da emin olmak icin takibi arastirmayi da secebilirsiniz. Hamileligine hastanede
son vermeyi diisiinlirse her zaman takibi bir arastirma yaptirmak zorundadir.

Karar kendinize aittir

Takibi arastirma hakkinda daha fazla bilgi istediginizde sizinle Dogum Oncesi Teshis Merkezinde bir
gorisme yapilir. Ancak bundan sonra ne istediginize karar verirsiniz. Takibi arastirmayi istemediginize
de karar verebilirsiniz. Takibi arastirmanin ne tir olmasi yaptirdiginiz ilk teste baghdir.

i1k test NIPT miydi?

NIPT’in olagan disi sonucundan sonra takibi arastirma amniyosentez veya koryon villus testinden
ibaret olabilir. Amniyosentez veya koryon villus testiyle cocugunuzda down, edwards veya patau
sendromu bulunup bulunmadigindan emin olursunuz. Bu arastirmalarin dezavantaji ise arastirma
nedeniyle disik olma kicuk bir riskidir. Arastirma yaptiran her 1000 kadindan 2’sinde dislik olur;
998 kadin ise arastirmanin sebep oldugu bir disiik yapmaz.

Amniyosentez veya koryon villus testi hakkinda daha fazla bilgi ister misiniz? O halde
www.erfelijkheid.nl adli web sayfasina bakiniz.

[1k test kombine testi miydi?

Kombine testinden down, edwards veya patau sendromlu bir cocugunuzun olmasi ihtimalinin yliksek
oldugunu anlasihr mi? NIPT’i veya envasif arastirmayi (amniyosentez veya koryon villus testi)
secebilirsiniz. NIPT olagan disi sonug vermediginde blyiik bir olasilikla down, edwards veya patau
sendromlu bir cocuktan hamile degilsiniz. O zaman size amniyosentez veya koryon villus testi
uygulanmaz. Ancak NIPT olagan disi sonug verdiginde, yine emin olmak icin amniyosentez veya
koryon villus testini segebilirsiniz.

Takibi arastirmanin sonucu

Takibi arastirmanin sonucunu tibbi uzmaninizdan alirsiniz. Takibi arastirma

¢ocugunuzla ilgili herhangi bir sorun olmadigini gésterebilir. Ancak arastirmanin sizin down, edwards
veya patau sendromlu bir cocuga hamile oldugunuzu belirtmesini de miimkdinddr. Bu haber sizde
(zlintl veya endise duygulari uyandirabilir ve biiylk bir olasilikla olduk¢a ¢ok sorunuz da vardir. Bu
nedenle, drnegin bir jinekolog, klinik genetikg¢i veya cocuk doktoru gibi bir veya daha fazla tibbi
uzmanla sonugtan hemen sonra kapsamli bir gériisme yapabilirsiniz. Bu uzmanin tam olarak kim
olacagi farkh olabilir. Bu elde edilen anormallige veya bozukluga baghdir.

Kapsamli destek

Her zaman uygun destege glivenebilirsiniz. Jinekolog, cocuk doktoru ya da klinik genetik uzmani ile
cocugunuzda bulunan sonug ve bozukluk veya anormallik hakkinda goristrstiniz. Ayrica gocugun
yasaminin nasil devam edebilecegini, bozuklugun sonuglarini ve tedavinin mimkin olup olmadigini
da onlardan duyacaksiniz. Sizin ve esinizin soru sormak icin dogal olarak bolca zamani olacaktir.
istediginiz tim yanitlari almaniz énemlidir. Cocugunuzun sahip oldugu rahatsizlik veya bozukluk
hakkinda daha fazla bilgiyi nerede bulabileceginiz de agiklanacaktir. En 6nemli kuruluslari ve web
sitelerini 24. sayfada bulabilirsiniz.
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Sonuca gore nasil hareket edeceginizin belirlenmesindeki yardim
Asagidakiler genellikle zor bir secimdir: sonugla ne yapacaginizi belirlemelisiniz. Ayrica Centrum voor
Prenatale Diagnostiek'teki uzmanlardan da yardim alabileceginiz unutulmamalidir.

Hamilelige devam etmeyi secebilirsiniz. Takip eden aylarda, kendinizi rahatsizligi veya
bozuklugu olan bir cocugun gelisine hazirlayabilirsiniz. Ayrica hamileliginiz ve dogum sirasinda
ortaya c¢ikabilecek anormallik veya bozukluga gore bakimi ayarlamak icin zamaniniz olacaktir.
Bazi bozukluklarin hamilelik sirasinda tedavi edilmesi mimkiindir.

Cocugun dogumdan 6nce veya dogum sirasinda karsilasabilecegi cok ciddi olan anormallikler
de vardir. Ebe veya jinekolog béyle bir durumda size 6zenle refakat edecektir.

Dogmamis cocugunuzda bir anormallik varsa ne yapacaginiza karar vermek ¢ok zor olabilir.
Ornegin, gebeligi sonlandirmayi diisiinebilirsiniz. Size uygun bir secim yapmaniza yardimci
olabilmeleri icin, tim sorularinizla ilgili olarak ebeniz, jinekologunuz, cocuk doktorunuz
veyahut klinik genetikginize basvurabilirsiniz. Ayrica, sosyal hizmet uzmani gibi diger
uzmanlarla gérisme firsati da bulacaksiniz. Gebeligi sonlandirmayi segerseniz, bunu en geg
gebeligin 24. haftasindan once yapabilirsiniz
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8 Bilmeniz gereken diger hususlar

Dogum oncesi taramanin Ucreti ve karsiligl

Kapsamli bir gériisme (danismanlik) maliyeti

Saglik sigortaniz, down, edwards ve patau sendromunun tarama olanagi hakkinda ebeniz veya
jinekologunuzla yapilan kapsaml gériismenin (danisma) Ucretini 6der. Bu durum saglik sigortasindaki
size ait olan katki bedelini de etkilemeyecektir. Yani sizin herhangi bir sey 6demenize gerek yoktur.

Taramanin lcreti
Testleri kendiniz 6demeniz gerekir. Kombine testin lcreti yaklasik € 177 (tek ¢ocuk) olup, NIPT igin
yaklasik € 175 tutarinda bir katki 6dersiniz.

Yiiksek risk olma durumunda taramanin licreti
Ornegin, daha dnce down, edwards veya patau sendromlu bir cocugunuz olmasi nedeniyle riskiniz
yiksek midir (10. sayfaya bakiniz)?

Bu durumda saglik sigortaniz Dogum Oncesi Teshis Merkezindeki gériisme bir de testin parasini
karsilar. Bu meblag kendi katki payinizdan disurilebilir.
Bunun i¢in saghk sigorta sirketine danisiniz.

Takibi arastirma maliyetin ve bunun karsilanmasi

Kombine testten veya NIPT testinden olumsuz bir sonu¢ mu aldiniz? Bu durumda takibi bir
arastirmayi secebilirsiniz. Bunlarin maliyetleri saglik sigortasi policenizin temel paketine girmektedir.
Bu muhtemelen saglik sigortasi kapsamindaki size ait olan katkiya dahil olabilir. Bunun icin saglik
sigorta sirketine danisiniz. Dogum Oncesi Teshis Merkezinin uzmani da size bu konuda bilgi verebilir.

Ucretler ve karsiliklar degisebilir.
Yukarida anlatilan {icret ve karsiliklar degisebilir. Ucretlere dair giincel bilgi icin:
www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl/kosten.

Anlasma gereklidir.

Kapsamli gbriisme ve dogum Oncesi taramanin uygulanmasi icin bakim saglayicinizin Bolgesel Dogum
Oncesi Tarama Merkezi ile bir anlasma yapmis olmasi gerekmektedir. Konu hakkinda énceden bilgi
edininiz ve bolgenizdeki hangi dogum uzmaninin boyle bir anlasmaya sahip oldugunu
www.peridos.nl/zoek-zorgverlener internet adresinden kontrol ediniz.

Ayrica, bakim saglayicinizin saglik sigortanizla bir anlasmasi olup olmadigini da sigortacinizdan
Ogreniniz.
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9 Daha fazla bilgi

Internet

Bu broslirde yazili bulunan tiim bilgiler ve tamamlayici bilgiler
www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl adli web sayfasinda da bulunur. Down, edwards ve patau
sendromu taramasini isteyip istemediginize karar vermekte zorlaniyor musunuz? Belki de bu web
sitesindeki soru listesi size yardimci olabilir. Burada bu konuyu esinizle veya baskalariyla gériismek
icin verilen ipuglari da vardir.

Dogum o6ncesi tarama hakkinda bilgi veren diger web siteleri:
www.meerovernipt.nl www.erfelijkheid.nl www.deverloskundige.nl www.thuisarts.nl
www.degynaecoloog.nl

Okuma tavsiyeleri

Hamilelik sirasinda yapilan baska arastirmalar konulu brosdirler: 20. hafta ultrasonu hakkinda bilgi
iceren ayri bir brosiir bulunur. Bu arastirma da dogum 6ncesi taramanin bir pargasidir. Bu brosurt
www.rivm.nl/20wekenecho/folder internet adresinden bulabilirsiniz. Zwanger! (Hamilelik!) adli
brosiirde hamilelik hakkinda genel bilgi verilmektedir. Ayrica, burada 12 haftalik hamilelikten 6nce
yapilacak kan testiyle ilgili bilgiyi de bulacaksiniz. Bu arastirma ile kan grubunuz belirlenecek ve
bulasici hastaliklara bakilacaktir. Bu brosiiri www.rivm.nl/folderzwanger! adresinde bulabilirsiniz.

Bu brosiirleri ayrica, ebenizden, doktorunuzdan veya jinekologunuzdan isteyebilirsiniz

Kuruluslar ve adresleri

Stichting Downsyndroom (Down Sendromu Vakfi), down sendromlu kisiler ve bunlarin ebeveynlerinin
menfaatlerini gozeten bir ebeveyn kurulusudur. Down sendromu hakkinda daha genis bilgiyi bu
vakiftan temin edebilirsiniz Vakif down sendromlu bir ¢cocukla yasamaya katlanip katlanamadiklarini
kendilerinin belirlemelerini isteyen hamile kadinlara da destek verir. Onlara Down sendromlu birisiyle
yasama konusunda bilgi verilir ki kendilerine uygun bir karar verebilsinler. Vakif, ayrica down
sendromlu yeni dogan ¢ocuklarin ebeveynlerini de desteklemektedir.

www.downsyndroom.nl

‘Downsyndroom — Alle medische problemen op een rij’ (Down sendromu, tim saglik sorunlari sirala
halinde) adli kitap (2010 yili baskisi) down sendromlu kisilerin cogunda bulunan saglik sorunlarinin
dokimiand, hayatlarinin ilk ayindan yeniyetmelik ¢cagina kadar sunmaktadir. Bu kitap ¢ocuk doktoru
Marloes Vegelin, editor Paulette Mostart ve midir doktor Lex Winkler tarafindan yazilmistir. Down
sendromlu ¢ocuklarin tedavisinde genis tecribeye sahip ¢ocuk doktoru Michel Weijermans bu kitabin
saghk editorlGgini yapmistir.

Artsen Voor Kinderen, Amsterdam, ISBN 987-90-808521-2-9. Bu kitap uygulama olarak da ¢ikmistir:
‘Downsyndroom — Medisch op weg’ adiyla iPad ve Android’in appstore’lerinden temin edilebilir.

De Cyberpoli, kalici hastalik veya engel bulunan ¢ocuk ve genclere yonelik bir etkilesimli internet
poliklinigidir: www.cyberpoli.nl/downsyndroom

Het Erfocentrum kalitsallik konulu ulusal bilgilendirme merkezidir.
Down, edwards ve patau sendromu hakkinda bilgi saglar. www.erfelijkheid.nl, www.zwangerwijzer.nl

VSOP: Vereniging Samenwerkende Ouder- en Patiéntenorganisaties (Ebeveyn ve Hasta Orgiitleri
isbirligi Organi) kalitimsal sorunlar ile ilgilenen bir dernektir. Cogunlugu genetik, dogustan ya da ¢ok
nadiren gorilen bozukluklara yonelik olan yaklasik 75 adet hasta orgitinin isbirligi organidir. VSOP,
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40 yildan daha uzun bir stredir kalitimsal sorunlarda, etik, hamilelik, biyotibbi arastirma ve nadir
gorilen bozukluklar konusunda verilen bakim alanlarinda onlarin ortak ¢ikarlarini savunur.
www.vsop.nl

Vereniging VG netwerken adli dernek, zihinsel engel ve/veya 6grenme zorluklarina bagl, ¢cok nadir
gorilen sendromlu kisileri ve onlarin ebeveynleri arasinda iletisim saglayan bir dernektir.
www.vgnetwerken.nl

Platform ZON: edwards ve patau sendromu gibi kromozom bozukluklar dahil, cok ender rastlanan
veya bilinmeyen rahatsizliklara sahip ¢ocuklarin ebeveynlerine yonelik bir hasta érgittdur.
www.ziekteonbekend.nl

BOSK, motorik engelli insanlar ve ebeveynlerine yonelik dernektir. BOSK.nl Hartstichting: Dogustan
olan kalp bozukluklari hakkinda daha fazla bilgi:

www.hartstichting.nl

Fetusned: Kemiklerde, kollarda veya bacaklardaki anormallikler ve olasi tedaviler hakkinda bilgiler:
www.fetusned.nl

RIVM, Hollanda Halk Sagligi, Refah ve Spor Bakanligi’'nin (VWS) istegi lizerine ve tibbi meslek
gruplarinin izniyle, down, edwards ve patau sendromu ve fiziksel bozukluklarla ilgili taramayi
koordine eder. Daha fazla bilgi icin: www.rivm.nl/down-edwards-patau-seo, ‘Organisatie’ bashgi
altinda.

Regionale Centra voor Prenatale Screening (Bélgesel Dogum Oncesi Tarama Merkezleri): bu sekiz

bolge merkezi, bu tarama icin yetki sahibidir. Bunlar taramayi uygulayanlarla s6zlesmeler yaparlar ve
bolge diizeyinde kalite glivencesinden sorumludurlar. Bu bolge merkezleri hakkinda daha genis bilgiyi

www.rivm.nl/down-edwards-patau-seo web sayfasinda Organisatie basligin altinda bulabilirsiniz.

15



10. Verilerinizin kullanilmasi

Dogum 6ncesi taramayi tercih ederseniz, bakim saglayicilar sizinle ilgili verileri bakim dosyaniza
kaydeder. Verilerin bir kismi ulusal bir veri tabaninda (Peridos) depolanmaktadir. Bu, dogum 6ncesi
taramanin sorunsuz ¢alismasini saglamak icin gereklidir. Peridos'taki veriler sadece bakim
saglayicilariniz (ebeniz, jinekolog, laboratuvar calisani, hemsire ve ultrason teknisyeni gibi) tarafindan
gordlebilir.

Her bolgede Saglik, Refah ve Spor Bakanhgi (VWS) tarafindan lisanslanan bir Bolgesel Merkez
bulunmaktadir. Bolgesel Merkez, bolgenizdeki dogum dncesi taramanin iyi organize edilmesini saglar.
Ayrica katilan tim bakim saglayicilarin islerini iyi yapip yapmadigini izler. Bazen, taramanin basarili
olup olmadigini belirlemek icin veriler Bolgesel Merkez ¢alisani tarafindan kontrol edilir. Sistem,
gizliliginizin korunmasi i¢in iyi bir sekilde korunmaktadir.

Bilimsel arastirma

Dogum 6ncesi taramanin daha da iyilestirilmesi icin, tarama programinin kullanimi ve etkisi
konusunda ulusal rakamlara sahip olmak énemlidir. Ornegin, hamile kadinlarin kaginin dogum éncesi
taramayi kullandigini ve cesitli tarama testlerinin sonucunun ne oldugunu takip ediyoruz.

Bu tlr degerlendirmelerde ve istatistiklerde, arastirmacilar hangi verilerin kime ait oldugunu tam
olarak géremezler.

Bilimsel arastirmalar icin 6rnegin, yeni yontemleri arastirirken bazen kisisel veriler gerekir. Verilerinizi
bunun icin kullanmak istiyorsak, ilk dnce bunu onaylayip onaylamadiginizi size sorariz.

[tiraz

Verilerinizi degerlendirme ve bilimsel arastirma igin kullanmamizi istemiyor musunuz? Bunu kadin
dogum uzmanina soyleyebilirsiniz. Verileriniz beklenen dogum tarihinden sonra silinecektir. Bu bilgi,
istatistiklere dahil edilebilmeniz icin sadece anonim bir basvuru olarak kalacaktir.

Daha fazlasini bilmek ister misiniz?

Dogum bakimi saglayiciniz verilerinizin korunmasi hakkinda size daha fazla bilgi verebilir. Veya
www.peridos.nl adresini ziyaret edebilirsiniz. Bu konular hakkinda daha fazla bilgiyi bulabileceginiz
internet adresi: www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl/privacy.

Yayin bilgileri

Bu broslirlin icerigi bir calisma grubu tarafindan gelistirilmistir. Bu calisma grubunda baskalarinin yani
sira, aile doktorlari (NHG), ebeler (KNOV), jinekologlar (NVOG) 6rglitleri, bolgesel dogum dncesi
tarama merkezleri, ultrason operatérleri (BEN), cocuk hekimleri (NVK) klinik genetik uzmanlari
(VKGN), Erfocentrum, Ebeveyn ve Hasta Orgiitlerinin isbirligi Organi (VSOP) ve RIVM kurumu da
bulunmaktadir. ©

Bu brosiir, mevcut bilgilere dayanarak en son durumu 6zetlemektedir. Broslirii hazirlayanlar, olasi
hata veya yanlishiklardan sorumlu degildir. Kisisel tavsiye almak icin ebenizle, aile doktorunuzla ya da
jinekologunuzla irtibat kurabilirsiniz.

Bu brosiri www.rivm.nl/down-edwards-patau/ folder sitesinde de bulabilirsiniz.

Ebeler, jinekologlar, aile hekimleri, ultrason operatorleri ve diger dogum uzmanlari, bu brostiriin
ekstra sayilarini www.rivm.nl/pns-folders web sitesinden siparis edebilirler.

RIVM, Mayis 2019
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