EGER TRIZOMI 21 RISKI YUKSEK ISE (250’DE

1’DEN BUYUK) NE YAPILMALI ?

ir yiksek riskin ortaya c¢cikmasi mutlaka fetisin

trizomi 21 olmasi anlamina gelmez. Emin olmak

icin, fetlsun karyotipi yapilabilir. Bu karyotipin
yapilma imkaninin bilgisi hamile kadina verilir. Bu tahlil,
fetistin kromozomlarinin tam sayisini ve bdylece kesin
olarak trizomi 21 hastasi olup olmadigini belirler.

Duruma gore, koryon villus érneklemesi (plasentadan
hicre alinmasi) veya amniyosentez (amniotik sividan
hicrelerin alinmasi) sunulacaktir. Bu yontemler, bir igne ile
- Ultrason kilavuzlugu altinda - karin derisinden yapilir.

Bu yontemlerle ilgili disik ve erken dodum riski %1
mertebesindedir.

Tahlil ile sonug arasinda ug ile dort hafta gibi bir slre
gecebilir.

Hamile kadin, bu tahlilin yapilip veya yapilmamasi
kararinda serbesttir.

Yapilma karari alindiginda, mutlaka yazili bir onay
verilmesi gerekir.

EGER KROMOZOM SAYIMI FETUSUN TRIZOMI 21

OLDUGUNU GOSTERIRSE NE YAPILMALI ?

u durum, eslik ve destek, yansima suresi, Trizomi
21 hakkinda bilgi edinmek ve bu hastaligi tasiyan
kisilerin mlcadelesi hakkinda bilgiler, gerektirir.

Bircok segenek vardir:

@ gebelige devam etmek ve gocugu kabul etmek,

@ gebelige devam etmek ve bebegi evlatlik igin emanet
etmek,

@ gebeligi sonlandirmayi istemek yani, bir prenatal
multidisipliner tani merkezinin bildiriminden sonra tibbi
nedenlerden hamileligin sonlandiriimasi.

Hamile kadinin ve ciftin karar almasina yardim amaciyla,

gorusme firsatlari vardir:

@ Cevrelerindeki saglk profesyonelleri (kadin-dogum
uzmani doktoru, radyolog, ebe, pratisyen hakim, cocuk
doktoru, genetikgi, psikolog,...).

@ Her bdlgede bulunan multidisipliner prenatal tani merkezinin
uyeleri, ve su kurulusun igerisinde bulunan buttin yukaridaki
yazilan profesiyonellerin ekip halinde ¢alisanlari.

@ |htisas ve onaylanmis dernekleri.

@ Onaylanmis Trizomi 21 hastalari ve ailelerine yardim
ihtisas dernekleri (listesi uzman doktor tarafindan verilir).

DERNEKLER LISTESI

UNAPEI (Uyumsuz Gocuklar Anne-Babalar Ulusal Birligi)
15 rue Coysevox - 75876 Paris cedex 18
@ : 0144 85 50 50 - www.unapei.org

TRISOMIE 21 FRANCE
4 square Frangois Margand BP 90249 - 42006 Saint-Etienne cedex 1
R : 04 77 37 87 29 - www.trisomie21-france.org

FONDATION JEROME LEJEUNE (JEROME LEJEUNE VAKFI)
37 rue des Volontaires - 75015 Paris
2 : 0144 49 73 30 - www.fondationlejeune.org

REGARDS 21 (BAKIS 21)
11 bis rue de la République - 78100 Saint-Germain-en-Laye
www.regardsurlatrisomie21.org

MULTIDISIPLINER PRENATAL TARAMA

MERKEZLERI LISTESI

Multidisipliner prenatal tarama merkezleri listesi
http://www.agence-biomedecine.fr/uploads/document/liste_
CPDPN_151110.pdf

Perinatalite saglk aglar listesi
http://lwww.perinat-france.org/portail-grand-public/reseaux/reseaux-
perinatals/les-reseaux-de-sante-regionaux-perinatals-432.html
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Bu belge, butiin hamile kadinlar icin gelistirilmistir.
Belgenin amaci, Trizomi 21’in bireysel tarama
seklinin oldugu gibi anlatiimasidir.

rizomi 21 bireysel taramasinin amaci, hamilelik
durumunda, fetlsin Trizomi 21olmasi riskinin
("dUsUk" veya "ylksek") tespit edilmesidir.

Iki yontem gerceklestirilebilir:
© hamile kadinin kan tahlili,
@ fetlislin ultrasonu.

Bu iki test hamilelik igin riskli degil ve zorunlu degildir, fakat
hamile kadinin yazili bir izni alinmadan gerceklestirilemez.

Her durumda, gebe kadin istegini iletebilir:

@ Trizomi 21 taramasini secip se¢medigini,

@ Bu taramanin, yiksek Trizomi 21 riskini gosterdigi
takdirde, amniosentez veya plasenta (¢ocuk esi) 6rnegi
alinmasi veya alinmamasini istemesi,

@ Trizomi 21 taramasinda istedigi zaman karar
degistirebilmesi.



TRIZOMI 21 NEDIR ? Dogumdan 6nce, sadece fetal hlcrelerin bir drneginde B) Gebeligin ikinci trimester doneminde

karyotip yapilabilir. Bu hicreler, amniyon sivisi (fetlisu Eger tarama ilk i ayda yapilmis degilse, 18'inci haftaya
cevreleyen su) veya plasentada bulunmaktadirlar. Fakat, . 2
kadar (adetsiz haftalar) yapilmasi mimkdndur.

rizomi 21 (veya Down sendromu), halk diliyle i ; )
zom! (vey W u " bu o&rneklerin alinmasi, sivida (amniosentez) veya

« mongolism », hastanin hucrelerinin iginde bir

ekstra kromozomun bulunmasidir plasentada (koryon villus) risksiz degildir (dlisiik). Bundan Riskin hesaplanmasi su (¢ veriye dayanmaktadir:
' dolayi, yalniz fetisin yuksek hastalik riski oldugu .
Genellikle, her bir hiicrede, 46 kromozom (gift olarak durumlarda yapiimaktadir. 1. Hamile kad"}'n yasg. _ _
dagitilmis sekilde) bulunmaktadir. 2. Ense kalinligin 6lgimd, ilk trimesterde bir akredite

. . , v . " sonografi uzmani tarafindan uygulanmigsa.
Trizomi 21’de, 27inci ciftte fazladan bir kromozom YUKSEK RISK VARSA NASIL BILINIR ? 3.1kinci trimester “serum belirtecleri” Slciisi (kan
bulunmasidir.

tahlilinde fakat farkh belirtecler).

Bu durumda, Kiginin 47 kromozomu olmaktadir “Dﬁsijk” ya da “yiksek” risk, bir *hesaplanmig risk” Onemli ve bilinmeli : Herhangi bir ultrason taramasi
Bu fazla kromozom, gesitli anormallikler ortaya gikarir. kullanilarak tahmin edilir ve her gebe kadinin istegi sonucunda (ilk, ikinci veya Ugiincli gebelik ti¢ aylarinda),
En ¢ok durumda, ailede baska bu tiirii biri yok IS PETELIE fetusde malformasyon vurgulanabilir. Bu durum, ayni
’ ' A) Hamileligin birinci trimesterde (ilk ¢ ayinda) risk zamanda Trizomi 21 riskinin yiiksek olmasi anlamina

hesaplamasi, i¢ unsurdan alinir: gelebilir.

TRIZOMI 21 HASTALARINDA EN SIK GORUNEN

? 1. Kadinin yasi: yikseldikge, trizomi 21 riski de yiikselir.
R LN ER BIRY SRR . b RISK HESAPLAMA SONUGCLARI NASIL ALGILANIR ?
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onug, regete uygulayan hekim tarafindan verilir ve
sosyal uyum sorunu.

aciklanir. Bu sonug, fetlslin trizomi 21 riskinin
Olgusu anlamina gelir. Bu kesin bir sonug degildir.
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@ Genellikle, gocuklarin egitim diizeyi orta okulun birinci

20 30 40 olarak kabul edilir.

sinifini asmadigi gozlemlenmistir. Bunlarin ¢ogu, 1% . . e . “ o o e »

yetiskin yasta, otonom degildir, ve kisiden kisiye aril , Eger risk 250/1'in {zerinde ise, (*250 de 17), “yiiksek

gOsterebilir ; Geligimleri igin, egitim ve destek énemli - —_—

unsurlardr. “Yiiksek” risk 6redi: 30/1 (“30 da 17). Bu fetiisiin 30°da 1
@ Karakteristik bir yliz gériniim{ vardir (cocugun ailesi ile 2. Fetiisiin boynunun ense kalinhginin élgiimii: (vani %3) Trizomi 21 tasiyici riskine sahip olabilecegi

benzer &zelliklere sahip olmasini engellemiyerek) ; Ik (ic ayin ultrasonu yapildiginda: ne kadar ense anlamina gelir. Bu nedenle, 30°da 29 durumda (yani %97

Boyu vyetiskinlik déneminde, 1m60’1 nadiren asar, kalinh@: 6lclisti blylikse o kadar da trizomi 21 riski durumda), fetiis Trizomi 21 hastasi dedildir.

« hipotoni » denilen kas tonusunda bir azalma gortilebilir. yuksektir. Fetal ense kalinliginin él¢iist bir sonografi

uzmani tarafindan Eger risk 250/1’in altinda ise, “disuk” olarak kabul edilir.

gerceklesir. Bu

|{ uzmanin pratigi,
bdlgedeki perinatal
ag kontoll altindadir.

@ Degisik derecede (en c¢ok kalp veya sindirim
sistemininde) 6zel tedaviler gerektiren malformasyonlar
olabilir.

‘Distik” risk 6rnegdi: 1000/1. Fetiisiin 1000°de 1 (yani %0.1)
trizomi 21 riskinin olmasi anlamina gelir. Bu nedenle, 1000
durumun 999°’unda (%99.9 vakalarda), fetus trizomi 21
hastasi degildir.

@ Bazi durumlarda, diger sadlik sorunlari ile karsilagilabilir
(kan hastaliklarina yatkinlik).

Sonugta bu risk hesaplamasi mikemmel ve kesin degildir:

TANI NASIL TESPIT EDILIR ? 3. Bir kan tahlili, genellikle iiltrasondan sonra yapilir; yaklasik %5 yuksek riskli gérinen hamile kadinlarda

Bu tahlil, kadinin “serum belitelerini’ (kandaki endise yaratmaktadir; fakat bu kadinlarin biytk gogunlugu
gercekten trizomi 21 hastaligi olmayan bir fetus tasiyorlar.

ogumdan sonra, trizomi 21, karakteristik ylz proteinler) 6lgmek igin, bdlgesel saghk kurumu
goérinuminden veya bir malformasyondan tarafindan akredite edilmis (gerekli kosullar Aksine, nadir durumlarda, bu risk disik olarak kabul
suphelenebilinir. Hastaldin kesin olmasi igin, saglanmig) bir laboratuvarda gerceklestirilir. edilmis (250’de 1'den kiigiik) ancak gocuk trizomi 21

gocugun bir karyotipi yani kromozomlarin incelenmesi
gerekir. Bu incelemede, fazla bir kromozomun oldugu veya
olmadigi tespit edilir.

Bu (¢ verinin kombinasyonu, fetiisiin Trizomi 21 riskini hastaligi ile dogmus olabilir.

degerlendirmek icin kullanilir.



