YTrizomi

Herkesin 23 c¢ift kromozomu vardir, yani genetik
bilgi (DNA) iceren 46 ayri kromozomun yarisi anne-
den, yarisi da babadan gelir. Yeni kromozomlarin
olusmasi sirasinda belirli bir kromozom normalden
iki kat daha fazla olusursa bu durumda trizomi adi
verilen kromozom bozuklugu ortaya ¢ikar. Trizomi-
ler ileri anne yasi ile daha sik ortaya cikar ve co-
cukluk donemi gelisim bozukluklarina ve bebegin
yasama sansinin azalmasina sebep olur.

2 Cinsiyet kromozomu anomalisi

X ve Y cinsiyet kromozomlari bir insanin cinsiye-
tini belirler. Bu kromozomlardan birinin olmadigi
durumlarda veya bir cinsiyet kromozomunun
fazla veya eksik sayida kopyasi oldugunda, X ve
Y kromozom bozukluklari ortaya cikar. Cinsiyet
kromozomlarinin bu sekilde yanlis olusmasindan
kaynaklanan sendromlar arasinda Monozomi X
olarak da bilinen Klinefelter sendromu (XXY) ile
Ulrich-Turner sendromu (XO) sayilabilir.

3 Mikrodelesyon kaynakl kromozom bozukluklari
Kromozomlarin olusumu sirasinda ¢cok kigtk bir
kromozom parcasinin eksik olmasi (mikrode-
lesyon kaynakli kromozom bozuklular)) normal
kromozom analizi ile tespit edilemez.

Uzmanlar su anda mikrodelesyon kaynakli kromo-
zom bozukluklarinin tespiti icin rutin bir tarama
testi tavsiye etmemektedirler, ancak, eger gene-
tik danisman gerekli gorirse, cinsiyet kromozom-
lari Gzerinde mikrodelesyon kaynaklh bozukluk
arastirilmasi tavsiye edilmektedir.

Y]lk trimester taramasi (FTS)
Gebeligin 10’uncu ve 12'nci haftalan arasinda, ultra-
son ile yapilan ense kalinligi (NT: Nuchal Translucency)
Olctimleri ile anne kanindan yapilan iki biyokimyasal
degerin belirlenmesini iceren tarama testleri herhangi
bir risk olasiligini ortaya cikarabilir.

> Belirsizlikler

Dusuk riskli gruplarda (6rnegin 35 yas alti) diger
tarama testlerinde oldugu gibi ,,yanlis pozitif so-
nugclar elde edilebilir. Bu sonug, ilk trimester tara-
masi ya da fiziksel muayene sirasinda da herhangi
bir anormallik riski gorilmediyse, amniyosentez
gibi baska bir tani yontemi ile dogrulanmaya ge-
rek olmayacagi anlamina gelir.

® Mozaik yapili kromozom bozukluklari

Bazen bir kromozom bozuklugu bir canlinin tim
hicrelerinde bulunmayabilir. Bu durumda pla-
sentada ortaya cikan mozaik yapili kromozom
bozuklugu, ,yanhs negatif” bir sonuca neden
olabilir ve NIPT testleri ile tespit edilemeyen bir
kromozom bozukluguna isaret edebilir.
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Bebek bekleyen bir kadin olarak her seyden 6nce
saglikli bir bebek istersiniz, ancak bu mutlu gebelik
doéneminde bazi belirsizlikler de bu bekleyise eslik eder.
Artik geleneksel dogum 6ncesi bakim saglamanin yani
sira, doktorunuz bebeginiz ile ilgili ek tani segenekleri
konusunda da size yardimci olabilmektedir.

Bu amacla, olasi fetal (bebege ait) kromozom
bozukluklarini belirlemek igin belirli yontemler
gelistirilmistir. Yakin zamana kadar s6z konusu
tanilar, her ne kadar komplikasyon orani azaltiimis
da olsa dustik yapma riski taglyan amniyosentez
veya koryonik villus gibi invaziv (cerrahi islem
gerektiren) islemler gerektirmekteydi.

Gunlmizde, Non-lnvaziv Prenatal Test (NIPT
yontemi ile, en sk gorilen fetal kromozom
bozukluklarla ilgili (trizomil) 21-18-13, cinsiyet
kromozomu anomalisi2) ve bazi mikrodelesyon
kaynakli  kromozom  bozukluklan3))  riskler
belirlenebilmekte ve bodylece ilk Ug aylik
tarama donemde (ilk trimester taramasi (FTS)4))
potansiyel olarak invaziv islemlerden kaynaklanabi-
lecek anormal sonuglar 6nlenebilmektedir.

NIPT VERACITY, anneden alinacak kan ornegi ile
s6z konusu fetal kromozom bozukluklarini giivenilir
bir sekilde tespit edebilmektedir. Gelistirilen bu test,
ikiz gebelikler ve tup bebek gebelikleri (IVF/ICSI)
sonrasi icin de uygundur. Bu test ile ayni zaman-
da bebegin cinsiyeti de belirlenebilmekte; ancak,
Genetik Tani Merkezi Yonetmeligi‘ne uygun olarak
bu bilgiler sadece gebeligin 14. haftasindan sonra
aciklanabilmektedir.

Hangi durumlarda bu testi yaptirmak
anlamhdir?

¢ Eger anne yasi 35 veya daha buyukse (trizomi riski)

e ilk trimester taramasi sirasinda stipheli ve riskli bir
sonug gortlmdas ise

e Slipheli ultrason bulgulari varsa

Bununla birlikte bu test, prensipte her5) hamile
kadin igin kullanilabilir.

Anne kani kromozom bozukluklarini
belirlemek icin nasil kullanilir?

Hamilelik sirasinda plasentadan gelen bebege ait ser-
best DNA (genetik materyal) parcalari anne kaninda
dolagmaktadir. Bebege ait serbest DNA pargalarinin
anneye ait DNA pargalarindan ayristirilarak elde
edilmesinden sonra, modern analiz teknikleri ile 46
kromozomun normal sayisindan sapmalar ve yapisal
bozulmalar belirlenebilmektedir.

— VERACITY testi islem basamaklari

nelerdir?

1. Bilgi ve genetik danismanlik

Oncelikle uygun nitelikli bir genetik danisman, kap-
samli bir aciklama yaparak (profesyonel) genetik
danismanlik saglamalidir. Sorumlu genetik danisman
tim VERACITY test prosediirii boyunca sonuglar ile
ilgili olarak tek yetkili irtibat personeli olarak kabul
edilir. Eger hamileliginizi takip eden doktorunuz
disinda bir genetik danismana ihtiya¢ duyarsaniz,
bulundugunuz yerde bir genetik danismanlik mer-
kezi bulmaniza yardimci olmaktan mutluluk duyariz.

2. Kan ornegi alma
Yazili onayinizi takiben, doktorunuz sizden sadece
20cc (20 ml) kan o6rnegi alacaktir.

3. Analiz

Kan 6rnegi, kurye ile 6zel bir nakil kutusunda yet-
kili tibbi laboratuvara (MVZ Martinsried, Miinih,
Almanya) gonderilecek ve burada son teknoloji
analitik yontemlerle analiz edilecektir.

4. Sonug
5ila 10 is giinG icinde doktorunuz sonucu alacak

ve bulgulari sizinle paylasarak tim sorularinizi
acikliga kavusturabilecektir.

VERACITY testi Genetik Tani Yonetmeligi kap-
saminda yapilmasi gereken bir genetik test ola-
rak kabul edildiginden, ancak sorumlu genetik
danisman tarafindan gerekli bilgiler verildikten
ve yazili bilgilendirilme sonrasi onayiniz alindik-
tan sonra yapilmaktadir.

Hangi sonuglar ortaya ¢ikabilir?

Degerlendirme sonucu bulgularda géze carpan
riskli bir sonuca rastlanmadiysa: normal gebelik
olarak kabul edilir ve ultrason ile yapilan gelenek-
sel dogum 6ncesi bakim ile devam edilebilir.

Degerlendirme sonucu bulgularda dikkat ¢ekici
riskli bir sonug varsa: genetik danisman gozeti-
minde ve tercihen amniyosentez ile dogrulama
yapilarak devam edilir.

Bu teste iliskin kisitlamalar nelerdir?

Trizomi 21-18-13, cinsiyet kromozomu anomalisi ve
bazi mikrodelesyon kaynakli bozukluklar disindaki
kromozom bozukluklari ile mozaik yapilh kromo-
zom bozukluklari ve diger genlerdeki mutasyonlar
tespit edilemez.

Nadir durumlarda, bebege ait serbest DNA mik-
tarinin diistik olmasi (%3‘Un altinda ise) nedeniyle so-
nug almak mimkin olmayabilir, bu durumda yeni bir
kan 6rnegi alinmasindan sonra test tekrarlanmalidir.
Cok nadiren, bir sonug elde edilemeyebilir.

VERACITY testinin avantajlan nelerdir?

e Trizomi 21, 18 ve 13 igin ve cinsiyet kromozom
bozukluklari icin erken risk degerlendirme imkani
(gebeligin 10. haftasindan itibaren) ve eger gere-
kirse mikrodelesyon kaynakli kromozom bozu-
kluklarrigin risk degerlendirme imkani
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