NATALIA prenatal test kimler i¢in uygundur?

Test, etkisi ve olasi sonugclari hakkinda tam olarak
bilgilendirilmis tim hamile kadinlar icin uygundur. itk
trimester taramasinin (ETS) sonucu anormal olan hamile
kadinlar icin NaTALIA prenatal testi, test edilen
kromozomal degisiklikler hakkinda degerli bilgiler
saglayabilir. Ancak test, anormal bir ETS'ye yol
acabilecek tim kromozomal degisiklikleri analiz
etmediginden, bu durumda test yalnizca doktorunuzla
ayrintili bir sekilde gorustukten sonra dusunulmelidir.
Ayni dusunceler, anormal fetal ultrason bulgulari olan
hamile kadinlar i¢in de gecerlidir.

NATALIA prenatal testin sinirlari nelerdir?

Sadece dogum oncesi kromozomal degisikliklerin
yalnizca bir kismini olusturan (yaklasik %70) s6z konusu
degisiklikler icin test edilir. Test, dlizenli tarama
muayenelerinin veya dogmamis ¢ocugun ince ultrason
muayenesinin yerini almaz.

NATALIA Sonug¢ alinamayan prenatal testler

Tum NIPT prosedurlerinde, incelenen vakalarin kiguk bir
kisminda guvenilir bir sonu¢ elde edilememektedir.
Bunun en yaygin nedeni anne kaninda fetal DNA
seviyesinin dustk olmasidir. Bu durumda incelenen
anormallikler ne dogrulanabilir ne de dislanabilir.
NaTALIA prenatal testinde yaklasik %1 - 2'lik basarisizlik
orani olduke¢a dusuktur. Bu gibi durumlarda, test yeni bir
kan orneginden Ucretsiz olarak tekrarlanmalidir.
Doktorunuza danisarak, diger on bulgulara bagli olarak
invaziv teshisler de dusundulebilir.

13,18 ve 21 numarali trizomiler icin NaTALIA prenatal
testinin masraflari, hakli durumlarda kamu saglik
sigortasi sistemi tarafindan karsilanmaktadir. istege
bagli olarak yapilan fetal cinsiyet (29,14 €) ve cinsiyet
kromozomu dagilim bozuklugu (58,28 €) testleri saglik
sigortasi tarafindan karsilanmaktadir.

NaTALIA dogum oncesi testi hakkinda daha fazla bilgiyi
ve egitici bir videoyu www.LADR.de/nipt adresinde
bulabilirsiniz
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Dogmamis cocukta
kromozomal kusurlar

icin invazif olmayan kan testi -
Hamile kadinlar icin bilgiler



Neden NATALIA prenatal testi?

NaTALIA prenatal testi, dogmamis cocugunuzda en yaygin
kromozomal bozukluklarin bulunma riskinin erken ve son
derece glvenilir bir sekilde dederlendirilmesini saglar.

Hangi kromozomal bozukluklar igin test yapilir?

Test, trizomi 21 (Down sendromu), trizomi 18 (Edwards
sendromu) ve trizomi 13 (Patau sendromu) varligi riskini
belirler. Bu degisiklikler, ilgili kromozomlarin kopya
saylsinin normdan sapmasi ile karakterize edilir ve fiziksel
anormallikler ve/veya gelisimsel gecikmeler ile
iliskilendirilir.

Bu trizomilerin sikligi anne yasi ile birlikte artmaktadir.
Ornegin, 20 yasindaki hamile bir kadinda trizomi 21 riski
yaklasik 1:2000 iken, 40 yasindaki bir kadinda risk zaten 1
:100°dur.

istege bagli olarak, tekil gebeliklerde NaTALIA prenatal
testi ile cinsiyet kromozomu dagilim bozuklugunun test
edilmesi de muimkundur. Bunlar genellikle 21,13 ve 18
numarali trizomilere kiyasla nispeten kuguk bir gelisim
bozuklugu ile iliskilidir.

inceleme hangi malzeme ile yapiliyor?

Test icin sadece sizden kan ornegi alinmasi gerekir, ¢linku
kaninizda dogmamis ¢ocugunuzun genetik materyalinin
parcalari da bulunur. Bu nedenle bu teste non-invaziv
prenatal test (NIPT) adi verilmektedir. invaziv prosediirlerin
(6rn. amniyosentez) aksine, siz veya dogmamis ¢ocugunuz
icin mudahaleyle ilgili highir risk yoktur.

Test ne zamandan itibaren uygulanabilir?

Test hamileligin 10. haftasindan itibaren yapilabilir.
NaTALIA prenatal testi ikiz gebeliklerde ve dogurganlik
tedavisinden sonra da kullanilabilir (6rn. IVF, ICSI).

Cocugun cinsiyeti de inceleniyor mu?

NaTALIA prenatal testi dogmamis ¢ocugunuzun cinsiyetini
de belirleyebilir. Bu secenegi tercih ederseniz, genetik tani
kanununun gerekliliklerine uygun olarak gebeligin 14.
haftasindan sonra sonuc size bildirilecektir.

NATALIA prenatal test prosediirii nasildir?

Oncelikle doktorunuz veya bir insan genetigi uzmani size
olasiliklari ve sinirlari agiklayacaktir. Yazili onayiniz
alindiktan sonra kan ornegi (10 ml) alinabilir. Kan 6rnegi
Almanya'daki uzman insan genetigi laboratuvarimiza
gonderilir. Testin sonucu yaklasik 7 is gunu sonra hazir
olacak ve ardindan doktorunuza gonderilecek, doktorunuz
da kalan sorularinizi sizinle gorusecektir.

Hangi NATALIA prenatal test sonuglari miimkiindiir ve
bunlar ne anlama gelir?

Doktorunuz, test edilen kromozomal bozukluklarin
varligi igin diistik veya yliksek riski belirten sonuglarin
yazili bir raporunu alacaktir.

» Diisiik risk, test edilen kromozomal bozukluklarin
neredeyse kesin olarak dislanabilecegi anlamina
gelir.

« Yiiksek risk belirli bir kromozomal bozuklugun var
olma olasiliginin yiiksek oldugu anlamina gelir.
Ancak bu sonug saglikli bir bebege sahip bir gebelikte
de ortaya ¢ikabileceginden, herhangi bir anormal
sonug, gebelik hakkinda geri donusi olmayan
kararlar verilmeden once dogrulamak i¢in baska
testler (genellikle amniyosentez gibi invaziv test
prosediirleri) gerektirecektir. Doktorunuz sonraki
adimlar konusunda sizi bilgilendirecektir.

Test edilen kromozomal bozukluklar

Siklik Semptomlar
Zihinsel ve fiziksel
Trizomi 21 1:700 gelisim bozuklugu,
(Down sendromu) ’ dogustan kalp
kusurlari
. . Agir zihinsel gelisim
o amo) | 175000 | oesklgu ot
fiziksel
anormallikler,
Trizomi 18 beklenen yasam
(Edwards 1:3000 suresinin gcogunlukla
sendromu) altinda olmasi

Tyil

Cinsiyet kromozomlarinin incelenen kromozomal

bozukluklari
Siklik Semptomlar

Monozomi X .
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Genellikle fark
Klinefelter 1:1000* edilmeyen kisirlik,
sendromu (XXY) ’ hafif 6grenme

gucligu riski
Jacobs sendromu 1:1000* Cogunlukla dikkat
(XYY) ’ cekmez
Trizomi X (XXX) | 1:1000+ |&0guntukla dikkat

cekmez

*kiz yenidoganlar arasinda, *erkek yenidoganlar arasinda



