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Neyin arastirmasini yaptirabilirsiniz?

Hamilesiniz. Karninizdaki cocukta bir hastalik olup olmadigini test
ettirebilirsiniz. Veya herhangi bir fiziksel anormallik olup olmadigini.
Buna dogum éncesi tarama denir.

Iki tir dogum ®ncesi tarama vardir:

1. Down sendromu, Edwards sendromu ve Patau sendromuna
yonelik dogum 6ncesi tarama: NIPT. Bu brosur onlarla ilgilidir.
2. Bu arastirma, fiziksel anormalliklere yonelik yapilan bir

arastirmadir: 13. ve 20. hafta ultrasonlari.
Bu testleri yaptirip yaptirmamaya kendiniz karar verirsiniz.

Bu brosir Down, Edwards ve Patau sendromu testleri hakkindadir.
Fiziksel anormallikler hakkinda da bir broslir mevcuttur.

Tercihte bulunmak

Hamile misiniz? Oyleyse ebelik hizmeti veren saglik kurumuna
gidiyorsunuz. Ilk ziyaretinizde size Down, Edwards ve Patau sendromu
testleri hakkinda daha fazla bilgi almak isteyip istemediginiz sorulacaktir.
Bu durumda iki secenediniz olur, bunlar:

1. Bu konu hakkinda higbir bilgi edinmek istemiyorsunuz. Bu
durumda testi higbir bilgi verilmez ve arastirma yapilmaz.
2. Bu konu hakkinda bilgi edinmek istiyorsunuz. Bu durumda sizinle
fiziksel anormallikler hakkinda ve Down, Edwards' ve Patau
sendromu arastirmasi hakkinda kapsamli bir konusma
yapilacaktir. Bu konusmadan sonra ne istediginize karar
verirsiniz:
e dogum Oncesi tarama yapilmamasi,
o fiziksel anormallikler veya Down, Edwards ve Patau
sendromu arastirmasi,
e vya da her iki arastirma.

Obstetrik bakim saglayicisi ile genellikle dogum uzmaniniz veya
jinekologunuzu kastediyoruz. Ultrason teknisyeni veya hemsire gibi
baska bir saglik hizmeti saglayicisi da olabilir.

NIPT hakkinda bir konusma yapmayi mi tercih ediyorsunuz?
Arastirmayla ilgili konusmaya gitmeden 6nce www.pns.nl adresini
ziyaret edin.

Bu web sitesinde tarama ile ilgili aciklama bulunan bir film
izleyebilirsiniz, www.pns.nl/nipt/video-nipt. Sorunuz mu var? Sorunuzu
|Gtfen gorisme esnasinda sorun.
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HASTALIKLAR

NIPT,; Down, Edwards ve Patau sendromu igin bir kan testidir.

Down sendromu

Down sendromu nedir?

Down sendromu, cocugun dogustan sahip oldugu bir hastaliktir. Bu kalic
bir hastaliktir. Down sendromlu Kkisiler zihinsel engellidir. Ve dis
gorinusleri de genellikle farkhdir. Engelin ne derece adir olacagi
O6nceden bilinememektedir.

Down sendromlu bir ¢cocukta gelisim ne sekilde seyreder?
Down sendromlu gocuklarin gelisimi ortalamaya gére daha yavas ve
daha adir ilerler. Bu durum gocuktan cocuda fark gOsterir. Bir cocugun
gelisiminin ne sekilde seyredecedini tahmin etmek zordur. Down
sendromlu bir gocugu dogustan itibaren tesvik etmek gerekir.
Ebeveynler gocuklarinin gelisimini iyi bir sekilde ilerletmek igin destek
alabilirler.

KlUgUk cocuklar aile ortaminda buydrler. Bu ¢ocuklar genellikle normal
krese de gidebilirler. Cok nadiren de 6zel bir gindiz bakim merkezine
gitmeleri gerekebilir. Down sendromlu gocuklarin cogu normal bir
ilkokula giderler. Kiigik bir grup ise 6zel egitim okuluna gitmektedir.
Normal bir ilkokula giden gocuklar genel olarak konusmayi ve okumayi
daha iyi 6grenirler. Cocuklarin cogu ilkokul sirasinda veya sonrasinda
ozel 6gretime giderler. Bazilari ise glindlz bakim merkezine giderler.
Bunlarin gok azi ise giindiiz bakim merkezine gider. Ergenlik gagindaki
bazi Down sendromlu gocuklar yasitlarina tam olarak ayak
uyduramadiklarinin farkina varirlar. Béyle bir durumda da utangag,
6zguveni eksik ve icine kapanik olabilirler. Bu nedenle de beklenenden
farkli tepkiler gosterebilirler.

Down sendromlu yetiskinlerin doértte biri 30 yasina kadar ailesiyle birlikte
yasamaya devam eder. Digerleri ise rehberlik esliginde yalniz yasarlar.
Bunlarin gogu kiglk gruplara ydnelik hazirlanmis olan proje evlerinde
yasarlar.

Down sendromlu kisiler ortalama 60 yasina kadar yasarlar. Yasamlari
boyunca ebeveynlerinin ve yakin akrabalarinin rehberligine ve destegine
muhtactirlar.

Ebeveynler ve kardesler bu konuda ne anlatiyor?

Neredeyse tim ebeveynler Down sendromlu ogullarini ya da kizlarini gok
sevdiklerini séylemektedir. Ayrica gocuklariyla gurur duymaktadirlar. Her
on ebeveynin sekizi bu ¢ocuklari sayesine hayata daha olumlu bakmaya
basladiklari fikrindedir. Kardeslerin cogu da ayni fikirdedir. Kardesler,
kardegsleriyle ilgilenmeye gelecekte de devam etmek istediklerini
sdylemektedir. Fakat problemlerle karsi karsiya kalan aileler de vardir.
Bu aileler bu problemlerin Ustesinden gelmekte zorlanmaktadirlar.

Daha fazla okumak ister misiniz? Bakiniz:
www.downsyndroom.nl/home/levensloop/kwaliteit-van-leven
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Down sendromlu insanlarda saglik sorunlari

Hamilelik sirasinda Down sendromlu bir cocugun 6lme riski ortalamadan
daha yiksektir. Down sendromlu bir gocuk ayrica asagidaki saglik
sorunlariyla karsilasabilir:

e Bu cocuklarin neredeyse yarisi kalp anormalisiyle dogar. Bu
vakalarin yarisinda bu anormallik kendiliginden gecger. Diger
yarisi ise ameliyat olur. Ameliyattan sonra genellikle bu
rahatsizliktan eser kalmaz.

e Down sendromlu ¢ocuklarin onda birinde mide veya bagirsak
anormalligi goralir. Bu anormallikler ameliyatla tedavi edilebilir.

e Down sendromlu cocuklarda nefes alma, isitme, gérme ve
konusma problemi gértlme riski daha ylksektir. Ayrica
enfeksiyona da daha sik yakalanmaktadirlar. Saglik sorunlari
gorulmesi halinde bu sorunlarin ciddiyeti kisiden kisiye
degismektedir.

e Down sendromlu yetiskinlerde bunaklik (demans) daha sik
gorulir. Ve bu rahatsizliga ortalama olarak daha geng yasta
yakalanirlar.

Down sendromlu ¢ocuklar ve ebeveynleri ne tiir yardimlar
alabilirler?
Cocuk doktoru, Down poliklinigi veya Down ekibi Down sendromlu
cocuklara veya genglere ve bunlarin ebeveynlerine destek olabilirler.
Down ekibi 6zetle asagidaki kisilerden ibarettir:

e Cocuk doktoru

e Dil ve Konusma Bozuklugu Uzmani (logopedist). Bu uzman

konusmada yardimci olan kisidir.
e Fizyoterapist
e Sosyal hizmet gorevlisi

Down sendromlu bir yetiskin aile hekiminden, zihinsel engelliler
doktorundan (AVG), Down polikliniginden veya Down ekibinden yardim
alabilmektedir.

Saghik hizmetleri ve destek giderlerini kim karsilar?

Down sendromlu gocuklarin saglk giderlerini saglk sigortasi
karsilamaktadir. Ve ihtiyag duymalar halinde destek araglarini da. Ayrica
ebeveynler icin de ekstra giderlerin karsilandigi gesitli diizenlemeler
bulunmaktadir.

Edwards sendromu

Edwards sendromu nedir?

Edwards sendromu dogustan gelen ¢ok ciddi bir hastaliktir. Bu hastalik
Down sendromundan gok daha az siklikta gorilir. Edwards sendromlu
cocuklarin blytk cogunlugu hamilelik sirasinda olirler. Ya da dogumdan
kisa bir slire sonra. Bu ¢ocuklarda genellikle ana rahmindeyken bile
blylme geriligi mevcuttur. Bu cocuklarin saglik durumlari cok hassastir
ve genellikle bir yasina gelmeden olrler.

Edwards sendromlu ¢ocuklarda ¢ok biyik saglik problemleri mevcuttur.
Fakat hangi saglik problemlerinin gorilecedi cocuktan cocuga
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degismektedir. Ve bu problemlerin ciddiyetinin ne derece oldugu. Bu
cocuklarda asagidaki problemler gorilmektedir:

e Cok adir zihinsel engel. Bu, tim cocuklarda gorulir.

e Dogdustan kalp anormalisi. Bu her on gocuktan dokuzunda

goéraltr.

e Bobrek ve badirsak gibi diger organlarinda problemler. Bu bazen
goéraltr.

e Karin duvarinda aciklik ve yemek borusu tikanikligi. Bu bazen
goéralar.

e Blylk bir kafatasi ve kiguk bir yliz. Bu bazen goralir.
Patau sendromu

Patau sendromu nedir?
Patau sendromu dogustan gelen ¢ok ciddi bir hastaliktir. Bu hastalik
Down sendromundan gok daha az siklikta gérilir. Patau sendromlu
cocuklarin buyutk cogunlugu hamilelik sirasinda élurler. Ya da dogumdan
kisa bir slire sonra. Bu gocuklarda genellikle ana rahmindeyken bile
blylme geriligi mevcuttur. Bu cocuklarin saglik durumlari cok hassastir
ve genellikle bir yasina gelmeden odlirler.
Patau sendromlu ¢ocuklarda cok bulylk saglk problemleri mevcuttur.
Fakat hangi saglik problemlerinin gorilecegi cocuktan gocuga
degismektedir. Ve bu problemlerin ciddiyetinin ne derece oldugu. Bu
cocuklarda asagidaki problemler gorilmektedir:

e Gok agir zihinsel engel. Bu, tim gocuklarda goérulir.

e Beyin ve kalpte problemler. Bu gogu cocukta gorulir.

e Bobrek hastaliklari ile mide ve bagirsak anormallikleri. Bunlar

bazen gérilar.
e Fazladan el veya ayak parmaklari. Bu bazen goéralar.
e Yarik dudak, yarik gene ve yarik damak. Bu bazen gérulir.

Fazladan bir kromozom

Vicudumuzun tim htcrelerinde kromozomlar bulunmaktadir.
Kromozomlar ise DNA'dan meydana gelmektedir. DNA vicudumuzun dis
gorinlstni ve vicudumuzdaki her seyin nasil galistigini belirlemektedir.
Her hicrede 23 gift kromozom vardir. Down, Edwards veya Patau
sendromlu kisilerin her hicresinde fazladan bir kromozom bulunur.

e Down sendromlu bir gocugun her hiicresinde 21 numarali
kromozomdan iki tane yerine g tane kromozom vardir. Down
sendromunun dider adi trizomi 21'dir.

e Edwards sendromlu bir cocugun her hiicresinde 18 numaral
kromozomdan iki tane yerine ¢ tane kromozom vardir. Edwards
sendromunun diger adi trizomi 18'dir.

e Patau sendromlu bir gocugun her hiicresinde 13 numaral
kromozomdan iki tane yerine ¢ tane kromozom vardir. Patau
sendromunun didger adi trizomi 13'tur.

e Down, Edwards ve Patau sendromu olma ihtimalinin ne kadar
oldugunu bilmek istiyor musunuz? www.pns.nl adresine bakiniz.
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Tarama yaptirma ya da yaptirmama? Karar sizindir

Down, Edwards ve Patau sendromu taramasi yaptirmak zorunda
degdilsiniz. Bunu isteyip istemediginize ancak siz kendiniz karar verirsiniz.
Ve arastirmada ne kadar ileri gitmek istedidinize de. Bu arastirmayi
istediginiz anda sonlandirabilirsiniz.

Tercih yapmakta yardim
Asadidakiler tercihte yapmaniza yardimci olabilir:

www.pns.nl internet sayfasindaki anketi doldurun. Bu anket,
duygu ve dusulnceleriniz hakkinda size fikir verir.

Bu konu hakkinda esinizle veya baskalariyla konusun.
Sorularinizi ebelik hizmeti veren saglik gorevlileriyleyaptiginiz
gbrisme sirasinda sorun.

Yiiksek riskli olma ihtimaliniz olabilir. Ornegin daha énce Down,
Edwards veya Patau sendromlu bir cocugunuz oldudu igin. Boyle
bir durumda Dogum Oncesi Teshis Merkezi'nde (Centrum voor
Prenatale Diagnostiek) bir gériisme yapabilirsiniz. Burasi
akademik hastanelere ait bir bélimdur. Burada size ihtimaller
hakkinda ayrintili bilgi verilir.

Asadidaki sorular tarama yaptirmak isteyip istemediginiz
hakkinda karar vermenize yardimci olabilirler:

Cocugunuzun Down, Edwards veya Patau sendromlu olup
olmadigini daha hamileyken 6grenmek ister misiniz? Ya da
beklemeyi mi tercih edersiniz?

Cocugunuz dogmadan 6nce onun hakkinda ne kadar bilgi sahibi
olmak istersiniz?

Varsayalim ki sonuca gére gocugunuzda muhtemelen bir
anormallik var. Boyle bir durumda emin olmak igin ek arastirma
(ileri tetkik) yaptirmak ister misiniz, istemez misiniz? Her iki
secenek de mumkunduir, karar tamamen size aittir.

Ek bulgular sectiginizde (16. sayfaya bakiniz), size bunun sonucu
da verilir. Ek bulgu igin bir belirti var midir? Bu sonug genellikle
belirsizdir. O zaman daha fazla bilgi almaniz biraz zaman alir. Bu
sizi nasil etkiler?

Ileri tetkik amniyosentez veya koryon villus testidir (22. sayfaya
bakiniz). Buna ne dersiniz?

Down, Edwards veya Patau sendromlu bir gocukla yasamak sizin
acinizdan nasil olurdu?

Cocugunuzdan bu hastaliklardan biri olmasi halinde icabinda
hamilelige son verilmesi hakkinda ne dislinlyorsunuz?
Cocugunuzun Down, Edwards veya Patau sendromlu oldugunu
ogrenirseniz ne yapmak istersiniz?

Bu da Universite Saglik Merkezine bagli bir bélimdiir.

Arastirmanin sonucu sizi nasil etkileyebilir?
Arastirmanin sonucunda sonra asadidaki Gic durum mumkuinduir:

Rahatlarsiniz

2021
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Arastirmada anormallik gésteren herhangi bir belirti bulunmadi. Veya
gunlik hayati cok az etkileyecek bir hastalik tespit edildi. Dikkat: Sonug
iyi ctkmasina ragmen ¢ocugunuzda yine de bir hastalik olabilir. Cunku
arastirma tim hastaliklari tespit etmez.

Endiselenirsiniz

Sonuca gore ¢cocugunuzda muhtemelen bir hastalik mevcut. Bunun kesin
olarak tespit edilebilmesi icin ek arastirma yapilmasi gerekiyor. Bu ek
arastirmayi yaptirip yaptirmama hakkinda bir tercihte bulunabilirsiniz.

Zor bir tercihle karsi karsiyasiniz

Ek arastirma sonucunda cocugunuzun Down, Edwards veya Patau
sendromlu oldudu tespit edildi. Ya da baska bir anormallik oldugu. Bu
durumda ne yapmak istediginiz hakkinda disinmeniz gerekir.
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Tarama yaptirma veya yaptirmama hakkinda gérisme:
danismanlik

Ebelik hizmeti veren saglik gérevlinizle yaptiginiz ilk gbriisme sirasinda
arastirma hakkinda daha fazla bilgi edinmek istediginizi s6ylediniz mi?

Séylediyseniz ebelik hizmeti veren saglik gérevlinizle bu konu hakkinda
ayrintili bir gériisme yapacaksiniz.

Bu gbrisme sirasinda soru da sorabilirsiniz. Bu gérismeye danismanlik
da denilmektedir. Gérisme yaptiginiz kisiye de danisman denilmektedir.

Biriyle birlikte gelin

Iki kisi bir kisiye gére daha fazla seyler duyar. Bu nedenle gériismeye
gelirken biriyle birlikte gelin. Bu kisi 6rnegin esiniz, bir bayan arkadasiniz
veya anneniz-babaniz olabilir. Litfen gocuk getirmeyin. Bdylece rahatca
konusabilirsiniz.

Tercih sizin

Gorismeden sonra arastirma yaptirmak isteyip istemediginize kendiniz
karar verirsiniz. Halen tereddiit mi ediyorsunuz? Oyleyse ebelik hizmeti
veren saglik gorevlinizle bir kere daha konusabilirsiniz. Bu gdériisme sizi
daha iyi aydinlatabilir. Gérismeden veya gdérismelerden sonra
gocugunuza Down, Edwards ve Patau sendromu taramasi yapiimasini
isteyip istemediginize karar verirsiniz.
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NIPT nasil yapihr?

NIPT hamile kadindan bir miktar kan alinarak yapilan bir testtir. Kan
laboratuvarda tahlil edilir. Yapilan kan tahlili sonucunda cocugun
muhtemelen Down, Edwards veya Patau sendromlu oldugu mu anlasildi?
Bu durumda c¢ocukta bu hastaligin mevcut olup olmadigindan emin
olabilimek igin ek arastirma yapilmasi gerekir. NIPT arastirmasini 10
haftalik hamilelikten itibaren yaptirabilirsiniz.

NIPTtaki ek tercih: ek bulgular

NIPT"yi mi sectiniz? O zaman bir tercih daha yapmaniz gerekir. Bunda
da, kromozomlardaki diger bozukluklar da 6grenmek ister misiniz?
Bunlara ek bulgular diyoruz.

Laboratuvar ek bulgu icin bir belirti bulursa bu, cocukta, plasentada
(este) veya -cok ender - hamile bayanda bulunabilir. Ek bulgunun tam
nerede bulundugunu NIPT ile tespit edilemez. Ayrica NIPT ile bu ek
bulgunun ne kadar ciddi oldugu da acik degildir. Ve bu bozuklugun
gocugunuz veya kendiniz icin ne anlama geldigi de agik degildir. Ancak
bu ek bulgu hakkinda daha fazla bilgi ek arastirmayla edinilebilir.
Laboratuvar ek bulgu icin bir belirti buldu mu? O zaman ileri tetkiki
secebilirsiniz.

Laboratuvar kromozomlardaki tim bozukluklari da bulamaz. Sonug iyi
olsa bile gocugunuzda bir hastalik bulunmasi igin kiglk bir risk vardir.
NIPT belirsizlik de beraberinde getirebilir.

NIPT ve 13 haftalik ultrason

NIPT, 13 haftalik ultrason gibi hamileligin erken safhasinda
yaptirabilecediniz bir arastirmadir. Ancak sunun bilinmesi 6nemlidir:
NIPT ve 13 haftalik ultrason iki farkli arastirma olup baska hastalik ve
bozukluklara yénelmektedir. Bu arastirmalar birbirinin yerini tutmaz:
e NIPT kromozom bozukluklari olan down, edwards ve patau sendromu
hakkinda bir arastirmadir.

¢ 13 haftalik ultrason buna yonelik degildir, o fiziksel bozukluklari
arastirir.

Cocugunuzun down, edwards ve patau sendromlu olup olmadigini
arastirtmak isterseniz NIPT'yi seginiz.

NIPT hakkinda daha fazla bilgi edinmek ister misiniz?
NIPT ve ek bulgular hakkinda daha fazla bilgi icin www.pns.nl/nipt
adresini ziyaret edin.
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Sonug

NIPT testinde hangi sonuclari alabilirsiniz? Ve sonug kesin mi?

NIPT testinin sonucu kesin degildir. Fakat sonuc almak yine de genellikle
rahatlatir: sonug iyi giktiginda yine de bir anormalligin olma ihtimali cok
disuktir. Bu durumda ek arastirma yapilmaz. Sonugta bir anormallik mi
cikti? Bu durumda ek arastirma yaptirmayi tercih edebilirsiniz. Boéylece
daha emin olursunuz. Sonucun kesinligi hakkinda daha fazla bilgi
edinmek ister misiniz? www.pns.nl adresini ziyaret ediniz.

Sonuclari kimden alirsiniz?

Sonuglari obstetrik bakim saglayicinizdan alacaksiniz. Sonucun sizin igin
ne anlama geldigini size acgiklayacaktir. Kromozomlardaki diger
anormallikleri de bilmek ister misiniz? Ve varsa ek bulgulari mi bilmek
istiyorsunuz? O zaman Universite Saglk Merkezinin bir doktoru (klinik
genetik uzmani) tarafindan size telefon edilebilir.

Sonucu ne zaman alacaksiniz?
Sonucu 10 takvim glnu iginde alirsiniz.

NIPT testinde hangi sonuglari alabilirsiniz?
Asadidaki sonuglari alabilirsiniz:

Sonug anormal ¢gikmadi

1.000 kadindan yaklasik 995’i bu sonucu alir. Bu sonug neredeyse daima
dogrudur. Down, Edwards veya Patau sendromlu bir gocuga hamile olma
ihtimaliniz gok gok disuktir. Bu sonucu alan 1.000 kadinin 1'inden daha
azl yine de bu hastaliklardan bir tanesine sahip bir cocuga hamiledir. Bu
durumda ek arastirma gerekmez.

Sonuc¢ anormal cikti.
Muhtemelen Down, Edwards veya Patau sendromlu bir gocuga
hamilesiniz. Bu sonug ayrica gocugunuzda bu (g hastaliktan muhtemelen
hangisinin mevcut oldugunu da gostermektedir. Ek arastirma
yaptirabilirsiniz. Béylece Down, Edwards veya Patau sendromlu bir
cocuga hamile olup olmadiginizdan emin olabilirsiniz.
e Bu sonucu alan 100 kadindan yaklasik 90" gercekten de Down
sendromlu bir gocuga hamiledir.
e Bu sonucu alan 100 kadindan yaklasik 90" gercekten de Edwards
sendromlu bir gocuga hamiledir.
e Bu sonucu alan 100 kadindan yaklasik 50'si gercekten de Patau
sendromlu bir cocuga hamiledir.
Hamileliginizi sonlandirmayi mi diisiiniyorsunuz? Oyleyse
oncelikle bir ek arastirma yaptirmaniz gerekir. Sonug farkhdir.
Bunun icin tekrar 6deme yapmaniz gerekmez. NIPT yaptiran 100
kadindan ikisi bu sonucu aliyor. NIPT'nin tekrar yapiimasini
segebilirsiniz.
Daha fazla arastirma yaptirabilirsiniz. O zaman Down, Edwards
veya Patau sendromlu bir cocuga hamile olup olmadiginizi kesin
olarak 6grenirsiniz.
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Test basarisiz oldu.

NIPT yapan 100 kadindan ikisi bu sonucu aliyor. NIPT'nin tekrar
yapilmasini segebilirsiniz.

Bunun icin tekrar 6deme yapmaniz gerekmez.

Ek bulgular hakkinda da mi bilgi almak istiyorsunuz? Oyleyse
bununla ilgili de sonuc¢ alirsiniz.
Asadidaki sonuglarin gtkmasi miumkdndar:

Herhangi bir ek bulgu tespit edilmedi
1.000 kadindan yaklasik 996'i bu sonucu alir. NIPT'nin sonucu bildiren
yazisinda ek bulgu bildirilmedigi yazilidir.

Ek bir bulgu tespit edildi

NIPT'ta ek bulgu icin belirti bulunma olasiligi neredeyse down sendromu
belirtisi olasihgi kadar ktcuktur.

Ek bulgu igin belirti varsa bir doktor ((klinik genetik uzmani) tarafindan
size telefon edilir ve bulduklari hakkinda size agiklamada bulunur. Ve
bunun sizin ve cocugunuz igin ne anlama gelebilecedi belirtilir. Akabinde
bir Universite Saglik Merkezinin Klinik Genetik polikliniginde gériismeye
cagrilirsiniz. Orada size daha fazla bilgi verilir.

Ek bulgunun bazi belirtilerini her zaman 6grenirsiniz. Ancak
O6nceden acikca bunun istenmesi durumunda ek bulgu icin belirti size
anlatilir. Buna bilmeme hakki diyoruz. Yine de ¢ok nadir olarak ek
bulguyu bilmek istemeyen bir hamile kadina varsa bu ek bulgu igin
belirti anlatilir.

Bu da ancak ciddi bir neden oldugunda yapilir. Ornedin 21., 18. veya 13.
kromozomda baska bir kromozom bozukludu icin belirti oldugunda bu
aciklanir. Veya annede kanser belirtisi olabilecek bir ek bulgu
durumunda durum bdyledir. Bu ek bulgu igin belirti ancak anne ve
cocugun cikarina oldugunda size anlatilir.
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Ileri arastirma yaptirmak mi yaptirmamak mi?

Cocugunuzun Down, Edwards veya Patau sendromlu olduguna dair
belirtiler mi var? O halde bu konuyu ebelik hizmeti veren saglik
gérevlinizle konusun. Bu saglik gérevliniz size bu konuda destek olabilir.

Asadidaki secenekleriniz var:
e Higbir sey yapmazsiniz. Hamileligi devam ettirirsiniz, ileri
arastirma yaptirmazsiniz ve ¢cocugunuzu dogurursunuz.
o lIleri arastirma yaptirirsiniz. O zaman cocugunuzda down,
edwards veya patau sendromu veya ek bulgu bulundugunu kesin
olarak bilirsiniz.

Karari siz verirsiniz

Ileri arastirma hakkinda daha fazla bilgi mi edinmek istiyorsunuz? Bu
durumda Dogum Oncesi Teshis Merkezinde sizinle bir gériisme yapilr.
Tercihinizi ancak bundan sonra yaparsiniz. Ileri arastirmayi
istemediginize de karar verebilirsiniz.

ileri arastirma yaptirmayi mi tercih ettiniz?
Ileri arastirma olarak asagidaki iki testten biri yapilir:

e Koryonik Villus Ornekleme testi. Doktor plasentadan kiigik bir
parca alir ve bunu arastirir. Bu test hamileligin 11. haftasindan
sonra yapilabilir.

e Amniyosentez testi. Doktor karninizdan bir miktar amniyotik sivi
alir ve bunu arastirir. Bu test hamileligin 15. haftasindan sonra
yapilabilir.

Bu testlerin sonucunda gocugunuzun Down, Edwards veya Patau
sendromlu olup olmadigindan emin olursunuz. Bu testlerin dezavantaji
ise arastirma nedeniyle kiiglik de olsa dlslk yapma riskidir. Bu, 1000
kadindan 2'sinde gérilmektedir.

ileri arastirmanin sonucu

Ileri arastirmanin sonucunu size doktor bildirir. Bu sonuca gére
cocugunuzda herhangi bir sorun olmayabilir. Fakat arastirma sonucuna
g6re Down, Edwards veya Patau sendromlu bir gocuga hamile olma
ihtimaliniz de vardir. Bu haber sizi Gizebilir veya endiselendirebilir. Ve
muhtemelen sormak istediginiz birgok sorunuz olacaktir. Bu nedenle en
kisa sire iginde bir veya birkac doktor sizinle kapsamli bir gériisme
yapacaktir. Ornegdin bir jinekolog, klinik genetikci veya gocuk doktoru
gibi.

Gorasmeyi kiminle yapacaginiz duruma gore dedismektedir. Bu, tespit
edilen anormallige veya bozukluga baghdir.

Kapsamh destek
Gorisme sirasinda size destek olmak ve daha fazla bilgi vermek icin
gbérismeye bir veya birkag doktor katilir. Gérlisme sirasinda size
asadidakiler anlatilir:

e Cocudgunuzun hayatinin muhtemelen nasil olacagi.

e Anormalligin sizin ve gocugunuz icin ne gibi sonuglarinin olacagi.
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Cocugunuzun anormalliginin tedavi edilip edilemeyecedi.
Anormallik hakkinda daha fazla bilgiyi nerede bulabileceginiz.
Daha fazla bilgi edinebileceginiz en 6nemli kurumlar ve web
siteleri bu brostrin 15. sayfasinda yazmaktadir.

Siz ve esiniz gérisme sirasinda rahatlikla tim sorularinizi
sorabilirsiniz.

Cikan sonug dogrultusunda ne yapacaginiza karar vermenizde
yardim

Bu asamadan sonra genellikle zor bir tercih yapmak durumunda
kalirsiniz. Zira gikan sonug dogrultusanda ne yapacadiniza karar
vermeniz gerekir. Dogum Oncesi Teshis Merkezi'nde galisan uzmanlar
size bu hususta yardimci olurlar.

Hamileligi devam ettirip cocugu dogurabilirsiniz. Kendinizi
rahatsizligi veya anormalligi olan bir gocugun gelisine
hazirlayabilirsiniz. Ayrica hamileliginiz ve dogum igin ekstra
bakim hizmeti ayarlayabilirsiniz.

Bazi anormalliklerde ¢ocuk hamilelik veya dogum sirasinda
Olebilir. Veya dogduktan kisa bir siire sonra. Ebelik hizmeti veren
saglik gorevlisi size bu hususta iyi bir sekilde rehberlik edecektir.
Hamileligi sonlandirmayi tercih edebilirsiniz. Bu durumda gocuk
olur. Bu konu hakkinda ebeyle, jinekologla, cocuk doktoruyla
veya klinik genetikgiyle konusun. Ve tim sorularinizi sorun.
Ayrica baska uzmanlarla da konusabilirsiniz. Ornegin, bu kisi bir
psikolog veya sosyal goérevli olabilir. Hamileligi sonlandirmaya mi
karar verdiniz? Bu ancak gebeligin 24. haftasina kadar
mimkundar.

Ileri tetkikin sonucu ne olursa olsun birisiyle konusun. Bu kisi esiniz,
dogum yardim gérevlisi, jinekolog, sosyal gérevli veya psikolog olabilir.
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Ucretler ve Ucretlerin karsilanmasi

Taramanin Ucreti ne kadardir? Ve sigorta bu masraflari karsillyor mu?

Danismanlik iicreti

Saglik sigortaniz danismanlik Gcretini karsilamaktadir. Danismanlik
Down, Edwards ve Patau sendromu arastirma olanaklari hakkinda
yapilan kapsamli goériismedir. Kendiniz higbir Ucret 6demezsiniz. Hatta
bireysel katki payinizdan (eigen risico) bile 6demezsiniz.

Test icin masraf yoktur

NIPT icin hig bir sey 6demezsiniz. Daha fazla bilgi icin bakiniz
www.pns.nl/nipt/kosten.

Ornegin, daha dénce down, edwards veya patau sendromlu bir cocugunuz
olmasi nedeniyle tekrar down, edwards veya patau sendromlu
cocugunuz olmasi riski daha ytksek midir? O zaman da test igin hic bir
sey 6demezsiniz (kendi katki payiniz bile yoktur).

Ek arastirmanin licreti ve karsilanmasi

NIPT testinin sonucunda bir anormallik mi ¢ikti? Bu durumda ileri
arastirma yaptirmayi tercih edebilirsiniz. Bunlarin Ucretini saghk
sigortaniz 6der. Bu saghk hizmeti temel sigorta paketine dahildir. Fakat
bu lcret genellikle 6nce bireysel katki payinizdan diasualir. Bu hususu
saghk sigortaciniza danisabilirsiniz. Dogum Oncesi Tanilama Merkezi
uzmani da size bu konuda daha fazla bilgi verebilir.

Saglik sigortanizin hilkiim ve kosullari, geri 6demelerinizi etkileyebilir.
Yukarida listelenen Ucretler ve maliyetler de degisebilir. Simdi
maliyetlerin ne oldugunu bilmek ister misiniz?

O zaman www.pns.nl adresini ziyaret ediniz.
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Tarama hakkinda daha fazla bilgi

Hamileliginiz hakkinda, ayni zamanda cesitli anormallikler ve bozukluklar
hakkinda daha fazla bilgi alabileceginiz cesitli kuruluslar, web siteleri ve
brosirler mevcuttur.

internet

www.pns.nl internet sayfasinda bu konu hakkinda daha fazla bilgiye
erisebilirsiniz. Bu sayfada ayrica bir soru listesi de bulunmaktadir.
Cocugunuza Down, Edwards ve Patau sendromu testi yaptirmak isteyip
istemediginize karar vermekte zorlaniyor musunuz? Bu soru listesi belki
size yardimci olabilir. Soru listesinde, bu konu hakkinda baskalariyla
konusmak igin verilen ipuglari da vardir.

Asadidaki internet sitelerinde de dogum 6ncesi tarama hakkinda bilgi
bulabilirsiniz:

www.erfelijkheid.nl

www.deverloskundige.nl

www.thuisarts.nl

www.degynaecoloog.nl

Stichting Downsyndroom (Down Sendromu Vakfi)

Bu kurulus Down sendromlu ¢ocugu olan ebeveynler igin kurulan bir
kurlustur. Bu kurulus Down sendromlu insanlarin menfaatlerini
gbzetmektedir. Ve bu insanlarin ebeveynlerinin. Bu vakif agagidaki
yardimlari sunmaktadir:

e Down sendromlu ¢ocuga hamile olan kadinlan destekler.

e Down sendromlu bir cocudgu idare edip edemeyeceklerini kendileri
belirlemek istiyorlarsa. Vakif daha sonra Down sendromu ile
yasamak hakkinda bilgi sadlar. Bu, ebeveynlerin kendilerine
uygun bir karar vermelerini saglar.

e Yeni dogan Down sendromlu gocuklarin ebeveynlerini destekler.

e Stichting Downsyndroom’un internet sitesi:
www.downsyndroom.nl.

Artsen voor Kinderen tarafindan yazilan “*Downsyndroom - Alle medische
problemen op een rij” (Down sendromu - Sirayla tiim saglik sorunlarr)
adli kitapta (2010) Down sendromlu kisilerdem dogumdan ergenlige
kadar olan hayat dénemlerinde siklikla gorilen saglik sorunlarinin listesi
bulunmaktadir.

Bu kitabi internetten uygulama olarak da indirebilirsiniz: Uygulamanin
adi "Downsyndroom - Medisch op weg”tir.

"Cyberpoli”

“Cyberpoli”, kalitsal hastaligi veya engelli olan ¢ocuklar ve gencler icin
bircok bilgi iceren bir internet sitesidir. Bu internet sitesinde birgok bilgi
ve tecriibe okuyabilir, ayrica sorular sorabilirsiniz Internet sitesi:
www.cyberpoli.nl/downsyndroom.

VSOP

VSOP nadir gorilen ve genetik hastaliklara yonelik hastalar birligidir.
VSOP 100U askin Uye orgutleri adina nadir gorlilen ve genetik
hastaliklar sahibi insanlar ve yakinlari igin ugras vermektedir.
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RIVM (NIPT-Non-invaziv Prenatal Test)

Het Erfocentrum

Het Erfocentrum kalitsal hastaliklar hakkinda bilgi verir.
www.erfelijkheid.nl ve www.zwangerwijzer.nl internet sitelerini
inceleyebilirsiniz.

Vereniging VG-netwerken

Bu dernek, cok ender rastlanan bir sendrom nedeniyle zihinsel engelli
veya 6grenme zorlugu olan kisiler ve bu kisilerin ebeveynleri igin kurulan
bir dernektir. Internet sitesi: www.vgnetwerken.nl.

Platform ZON
Platform ZON, teshisi olmayan veya cok ender rastlanan hastalikla kalic
hasta olan gocuklarin ebeveynlerini ilgilendiren bir platformdur.

Hartstichting (Kalp Vakfi)
Dogustan gelen kalp hastaliklari hakkinda daha fazla bilgiyi
www.hartstichting.nl internet sitesinde bulabilirsiniz.

Fetusned

www.fetusned.nl internet sitesinde kemiklerde, kollarda veya bacaklarda
gorilen anormallikler ve bunlarin olasi tedavileri hakkinda bilgiler
bulunmaktadir.

RIVM

RIVM, dogum oOncesi taramanin organize edilmesi hakkindaki her seyi
ayarlar. Ornegin bilgi ve arastirma. RIVM bunu Hollanda Halk Saghgi,
Refah ve Spor Bakanligi adina yapar. Daha fazla bilgiyi www.rivm.nl
internet sitesinde “Organisatie” basligi altinda bulabilirsiniz.

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

Regionale Centra voor Prenatale Screening, bélgenizdeki dogum 6ncesi
taramalarin iyi bir sekilde yapilmasindan sorumludur. Daha fazla bilgiyi
www.pns.nl internet sitesinde bulabilirsiniz.

Hamilelik sirasinda diger testler hakkinda brosiirler
Bu brosirlerde daha fazlasini okuyabilirsiniz:

13 haftalik ultrason ve 20 haftalik ultrason 13 haftalik ultrason ve 20
haftalik ultrason. Bu klasoérii www.pns.nl/folders adresinde bulabilirsiniz.

Hamile! Bu, hamilelik hakkinda genel bir brosirdir. 12 haftalik
hamileyken size yapilacak kan testi hakkinda da bilgi bulacaksiniz. Bu
test kan grubunuzu belirler. Ve bulasici bir hastaliginiz olup olmadigini
arastiracaklar. Klasori www.pns.nl/folders adresinde bulabilirsiniz.

Brosurleri ebenizin, aile hekiminizin veya jinekologunuzun
muayenehanesinde de bulabilirsiniz. Litfen isteyiniz.
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RIVM (NIPT-Non-invaziv Prenatal Test)

Size ait bilgileri ne yapiyoruz?

Dodum éncesi taramayi mi tercih ettiniz? Oyleyse size sadlik hizmeti
veren kurumlar size ait bilgileri tibbi dosyanizda saklarlar. Bu bilgilerin
bir kismi ulusal bir veri tabanina (Peridos) kaydedilir. Bu kayit
arastirmalarin iyi bir sekilde ylirtlebilmesi icin gereklidir.

Dogum o6ncesi tarama hakkindaki verileriniz lilkesel veri tabaninda
(Peridos) bulunur. NIPT'yi sectiginizde testten sonra biraz kan plazmasi
artabilir. NIPT laboratuvarn kan plazmasi ve buna ait olan verileri
saglamca korunmus bir sistemde saklar. Kan plazmasi, trombosit ve kan
hicreleri bulunmayan kanin sivi kismidir.

Verilerinizi sadece size bakim sunan kisiler Peridosta inceleyebilirler.
Ornegdin ebeler, jinekologlar, laboratuvar calisanlari, hemsireler ve
ultrason teknisyenleri.

Size ait bilgiler ne igin kullanilir?
Bu bilgiler iki farkli sey igin kullanilir;

1. NIPT, 13 haftalik ultrason ve 20 haftalik ultrason arastirmalarinin
iyi gecip gegmedigini ve bakim sunan kisilerin ve laboratuvarlarin
islerini iyi yapip yapmadigini kontrol etmek igindir (kalite
kontroll). Bu da Referentiecentrum NIPT (NIPT kalitesini kontrol
eden RIVM'in bir bélimU) ve bir Regionaal Centrum (Bdlgesel
Merkez) tarafindan yapilir. Bu merkez, bdlgenizdeki dogum
oncesi taramalarin iyi bir sekilde ayarlanmasini saglar. Halk
saghgi, Refah ve Spor Bakanligi bunun igin bu merkeze ruhsat
vermistir. Bolgesel Merkezinin bir galisani verileri (isimsiz)
inceleyebilir ve kontrol edebilir. Sistemin glivenligi cok iyidir.

2. NIPT'yi, 13 haftalik ultrasonu ve 20 haftalik ultrasonu daha da
iyilestirmek igin (gdzetim ve dederlendirme). Bunun igin
arastirma hakkindaki rakamlar ve arastirmanin etkileri
kullanilmaktadir. Bu rakamlar 6rnegin kag tane hamile kadinin
dogum 6ncesi taramayi tercih ettigi hakkindaki rakamlardir. Ve
cesitli arastirmalarin sonuclarinin ne oldugu.

3. Olasi gelecekteki bilimsel arastirma igin: bilimsel arastirmacilar
(siki sartlar altinda) NIPT, 13 haftalik ultrasonu ve 20 haftalik
ultrasonu hakkinda veri isteyebilirler. Gelecekteki bilimsel
arastirmaya yonelik verilerinizin veya kan plazmanizin kullanimi
icin sizden izniniz istenilir, 27. sayfadaki kareye bakiniz.

Gelecekteki bilimsel arastirma

Bilimsel arastirmacilar gelecekte NIPT ve/veyal3 haftalik ultrason
ve/veya 20 haftalik ultrason ve/veya NIPT‘ten sonra artan kan plazmasi
hakkindaki verilerinizden yararlanmak isteyebilirler. Buna olasi ileri
tetkikler hakkindaki veriler ve cocugun dogumdan sonraki saghgi
hakkindaki veriler de dahildir.

Danismanlik gérismesi sirasinda bakim sunan kisi size bilimsel
arastirmacilarin NIPT ve kan plazmanizin hakkindaki verilerini gelecekte
kullanmalarina izin verip vermediginizi soracaktir. Buna izin verip
vermemeyi siz segersiniz. Yanitiniz Peridos’a kaydedilir. Bir de NIPT
laboratuvarina da kaydedilir.
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Veriler saglamca korunmaktadir

Gelecekteki bilimsel arastirmaya izin verdiginizde verileriniz saglamca
korunur. Bilimsel arastirmacilar adinizi ve adresinizi géremez. Dolayisiyla
bu verilerin ve/veya kan plazmasinin kime ait oldugunu da 6grenemez.

izin geri cekmek mi?

Izninizi geri cekmek ister misiniz? O halde bunu dogum yardim
gorevlinize bildirin. Bu durumda Peridos tarafindan NIPT laboratuvarina
da izninizin geri ¢ekilmis oldugdu iletilir.

Verilerinizi Peridos’ta saklamamizi istemiyor musunuz?

Verilerinizi dogum dncesi taramasindan sonra kontrol etmek ve/veya
dogum 6ncesi taramasini daha da iyilestirmek igin Peridos'ta
saklamamizi istemiyor musunuz? O halde bunu dogum yardim
gorevlinize bildirin. Kendisi beklenen dogum anindan itibaren veri
bankasinda sadece isimsiz verilerin bulunmasini saglar. Bu sekilde
istatistiklerde yine sayilirsiniz. Fakat hig kimse sahsi verilerinizi géremez.

Daha fazla bilgi mi edinmek istiyorsunuz?

Size ait bilgileri nasil sakladigimiz hakkinda daha fazla bilgi edinmek
ister misiniz? Ebelik hizmeti veren saglk gorevliniz size bu konu
hakkinda ayrintili olarak bilgilendirebilir.
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Bu brosuru kimler hazirladi?

Bu brosir bir calisma grubu tarafindan olusturulmustur. Bu calisma
grubunda birkag kurulus vardir:
e Ultrason teknisyenlerinin organizasyonu (BEN)
e Dogum Oncesi Tarama Boélge Merkezleri
e Erfocentrum e Ebelerin organizasyonu (KNOV)
e Cocuk doktorlari organizasyonu (NVK) e Jinekologlar
organizasyonu (NVOG)
RIVM
Klinik genetikgilerin organizasyonu (VKGN)
e VSOP: Nadir ve genetik bozukluklar igin 90 organizasyonun hasta
semsiye organizasyonu.

Kolofon

Bu brosir su andaki mevcut bilgilerimizle hazirlanmistir. Bu brosur(
hazirlayan kisiler ve kuruluslar brosiirde bulunan olasi hatalardan
sorumlu degildir. DoGum uzmaniniz veya jinekologunuzdan kisisel
tavsiye alabilirsiniz

Bu brosir ayni zamanda www.pns.nl web sitesinde hamilelik sirasinda
ve sonrasindaki muayeneler (pre- ve neonatal taramalar) hakkinda bilgi
icerir. Bir obstetrik bakim saglayicisi misiniz? O zaman
www.pns.nl/webshop adresindeki web madazasi araciligiyla ek brosurler
siparis edebilirsiniz.

RIVM,
Mart 2023
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