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Hasta bilgi brosuru

Gebelikte erken tani:
Genetik hastaliklarda risk
degerlendirmesi




Kromozomal
bozukluklarda
yas ve aile
oykiisi biiyiik
rol oynar.

Serbest secim icin
kapsamli bilgilendirme

Cogu ebeveynler, heniiz ¢ocuklari
dogmadan once doktor tarafindan her
seyin yolunda olup olmadigina dair
guvenli bilgi almak isterler. Modern
tani proseddrleri sayesinde ¢ocukta
meydana gelebilecek olasi genetik
bozukluklari onceden tahmin etmek
mumkdun. Doktorunuz ile gortstn.
Hangi muayeneleri yaptirmak istedi-
giniz konusunda se¢im yapabilmeniz
icin, kapsamli bir bilgilendirme ¢ok
onemlidir. Bazi on bilgiler simdiden
size yardimci olabilir.

Risk faktorleri

Yas

Ebeveynlerin yasi artik¢a, kromozom
bozukluklari riski artar. En cok
bilinen kromozom bozuklugu Down
Sendromu olarak da adlandirilan
Trisomy 21'dir. 35 yasindaki bir
kadinin Trisomy 21 olarak adlan-
dirilan kromozom bozuklugu olan
bir cocuk dogurma riski 1:350'dir.
Bunun anlami sudur: 35 yasindan
sonra gebe kalan 350 kadindan biri
Down Sendromlu bir ¢ocuk diinyaya
getiriyor. Ancak bu ¢ocuklarin bir
kismi 12. gebelik haftasindan sonra
oluyor, boylece Trisomy 21 olasiligi
13. gebelik haftasinda 1: 350'den
daha yuksektir. Diger kromozomal

anormallikler arasinda Trisomy 18
(Edwards Sendromu) ve Trisomy 13
(Patau Sendromu), sayilabilir, ancak
etkilenen ¢ok az sayida ¢ocuk sag
olarak diinyaya gelir.

Kalitimsal yatkinlik

Diger risk faktorleri arasinda noral
tip defektleri veya ailede Down
Sendromlu bir bireyin olmasi, yakin
akrabalarda hidrosefal olarak adlan-
dirilan kafa tasinin su toplamas;,
onceki cocuklarda anormalliklerin
gorilmesi, dislk ve old dogum
sayilabilir.
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Durumunuza
aciklik getirilmesini
mi istiyorsunuz?

Bu durumda iki laboratuvar testi
mevcuttur: ilk trimester taramasi ve
non-invazif prenatal testi. Bu tetkikler
sayesinde doktorunuz size olasi risk
ve sonuglari hakkinda daha iyi ve
kesin bilgi saglayabilir.

ilk trimester taramasi

11.-14. gebelik haftasi

Maternal kan serumunda bulunan iki
madde, PAPP-A ve serbest 3-HCG,
laboratuvarda test edilmektedir. Dok-
tor ayrica ultrason ile gocugun ense
saydamligini olger. Elde edilen sonug-
larin kombinasyonu ¢ocukta Trisomy
21,18 veya 13 olma olasiligi hakkinda
bilgi verir. Eger sonuglar bazi sinir

degerlerin Uzerinde ise, doktorunuz,
daha ayrintili bilgi verebilmek igin
baska tetkikler isteyebilir.

Non-invazif prenatal testi

10. gebelik haftasindan

itibaren yapilabilir

Belirli bir genetik risk mevcut ise
veya ultrason veya kan tetkikleri
stipheli ise, non-invazif prenatal testi
(NIPT) faydali olabilir. LADR Laboratu-
varlarinda, Martinsried'deki Zentrum
fur Humangenetik und Laboratori-
umsdiagnostik (insan Genetigi ve
Laboratuvar Teshis Merkezi - MVZ)
Dr. Klein, Dr. Rost und Kollegen is
birligi ile sozu edilen prenatalis testi
yapilir. Bu yeni nesil test ile pediatrik
genom, Trisomy 13,18 ve 21 agisindan
incelenir. Bunun icin damardan alinan
normal bir kan ornegi yeterli olur,
¢lnkl annenin kaninda ¢ocugun
serbest genetik materyali bulunur. Bu
test 10. gebelik haftasindan itibaren
yapilabilir. Sonug 7 is gunu iginden
hazir olur. Bu test oldukca kesin
sonuglar verir ve risk degerlendirme-
sini tamamlar.

Ultrason ile
ense saydamligi
olgimd

Bu laboratuvar
testleri sayesinde
doktorunuz size
mevcut risk

ve sonuglari
hakkinda iyi bir
bilgilendirme
saglayabilir.



lleri kromozom tetkikleri

Kromozomlarin incelenmesi igin
daha baska ve masrafli tetkikler
sadece ilk trimester taramasindaki
risk degerleriniz ¢cok ylksekse
gerekli gorulir. Boyle bir durumda
plasenta doku incelemesi (koryon
villus biopsisi), amniyotik sivi

muayenesi (amniyosentez) veya Ustteki resim:
gobek kordonu delinmesi yapilabilir. ~ Amniyotik sivi
Ancak bu yontemlerle tetkik malze- alimi

mesinin ¢ikarilmasi tamamen risksiz

degildir.



Bireysel saglik hizmetleri

Kromozom sapmalariigin risk deger-
lendirmesine iliskin arastirmalar,
hamilelikte yapilan rutin kontrolle-
rin bir pargasi degildir. Yasal saglik
sigortasindan yararlanan bir kisi
olarak bu tetkikleri bireysel saglik
hizmeti (IGeL) kapsaminda yaptirabi-
lirsiniz. Bu masraflar size 6zel olarak
fatura edilir.

Doktorunuzun tibbi agidan gerek
gormesi durumunda, yasal saglik
sigortasi bazi durumlarda masrafla-
rin tamamini veya bir kismini karsilar.
Laboratuvar sonuclarini doktorunuza
gonderiyoruz.

Doktorunuzdan istenen tetkiklerin
masraflari konusunda bilgi isteyin
ve saglik sigortanizin hangi masraf-
lari karsiladigini 6grenin.

Saglik ile ilgili bir ok konuda hasta
bilgilendirmesi igin:

www.LADR.de/patienteninformation
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