


English

This brochure is designed to inform you (and your partner) about prenatal screening for Down’s

syndrome. The English brochure text is available on www.rivm.nl/zwangerschapsscreening.

Deutsch

Diese Broschiire bietet Ihnen (und Ihrem Partner) Informationen tiber das préanatale Screening

auf Down-Syndrom. Sie finden den deutschen Text der Broschiire auf der Internetseite
www.rivin.nl/zwangerschapsscreening.

Francais

Dans cette brochure vous (et votre conjoint ou compagnon) trouverez des informations sur le
dépistage prénatal du syndrome de Down.

Vous trouverez la version francaise de cette brochure sur
www.rivin.nl/zwangerschapsscreening

Espariol

Este folleto le ofrece informacion (también a su pareja) sobre la prueba prenatal sobre el
sindrome de Down. El texto espafiol de este folleto lo encontrara en
www.rivin.nl/zwangerschapsscreening

Portugués

Este folheto proporciona a si (e ao seu parceiro) informacéo sobre o exame pré-natal para
detecgdo da Sindrome de Down. O texto deste folheto em portugués encontra-se em
www.rivin.nl/zwangerschapsscreening.

Papiamentu

Den e foyeto aki bo (i bo partner) ta hafna informashon tokante e screening prenatal di e
sindrome di Down. Bo ta hania e kontenido di e foyeto aki na Papiamentu na
www.rivin.nl/zwangerschapsscreening

Turkce

Bu brostir, Down sendromu i¢in dogum 6ncesinde uygulanan tarama testi hakkinda size (ve
esinize) bilgi verme amaciyla hazirlanmistir. Tiirkge metne su adresten ulasabilirsiniz:
www.rivin.nl/zwangerschapsscreening.
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Aljpertieng
tritrirna e

1 Bu brosiirde ne
bulabilirim?

Bu brostr, Down sendromu ic¢in uygulanan prenatal tarama hakkinda size ve esinize bilgi
saglayacaktir.

Down sendromu icin prenatal tarama testi yaptirmay: diisiinityorsaniz, dogum hemsiresi
(ebe hemsire), aile hekimi ya da dogum hekimiyle bir konstltasyon yaparak konuyu
ayrintili bicimde goriisebilirsiniz. Bu brostrdeki bilgiler, sizi s6z konusu goriismeye
hazirlayacaktir. Goriismeden sonra da brosiirdeki bilgilerden yine yararlanabilirsiniz.

Prenatal tarama nedir?

Bir¢ok ana baba adayinin, cocuklarinin saglikli olup olmayacagini merak etmesi tiimiyle
anlasilir bir seydir. Bebeklerin bityiik cogunlugunun, herhangi bir komplikasyon olmadan
diinyaya geldigini bilmemiz elbette sevindirici. Hollanda’da biitiin gebe kadinlar gibi
sizin de cocugunuza dogumdan 6nce cesitli testler yaptirma hakkiniz bulunmaktadir.
Sozgelimi, Down sendromu tasiyan bir ¢cocuk diinyaya getirme olasiliginizi 6grenmek icin
test yaptirabilirsiniz. Bu test, prenatal (dogum 6ncesi) tarama adiyla bilinmektedir.

Prenatal tarama, ¢ocugunuzun saglig: konusunda i¢inizin rahat etmesi acisindan énem
tasir. Ancak belirsizliklere neden olmasi ve sizi bazi cetin kararlarla kars: karsiya birakmasi
da olasidir. Test yaptirip yaptirmamak sizin karariniza bagh oldugu gibi, sonuclarin

kesin bicimde olumlu ¢ikmamas: durumunda daha ileri testler yapilmas karari da yine
tamamen size kalmistir. Test siirecini istediginiz zaman kesebilirsiniz.

Fiziksel kusurlarla ilgili prenatal tarama, yani gebeligin 20. haftasinda yapilan ultrason
incelemesi hakkinda bir brosiir de hazirladik. Bu brosiirii su adresten indirebilirsiniz:
www.rivm.nl/zwangerschapsscreening. Brosiirt dogum hemsiresi, aile hekimi ya da dogum
hekiminizden de alabilirsiniz.



2 Down sendromu

Down sendromu nedir?

Down sendromu, dogustan gelen bir bozukluktur. “Fazladan” bir kromozomdan
kaynaklanir. Viicudumuzun biitiin hiicrelerinde bulunan kromozomlar, genetik
ozellikleri icerir. Normal olarak her hiicrede her kromozomdan ikiser tane vardir. Down
sendromlularda ise belli bir kromozomdan (21. kromozom) her hiicrede iki yerine ti¢
tane bulunur. Her 1.000 ¢ocuktan yaklasik ikisi Down sendromuyla diinyaya gelmektedir.
Cocukta Down sendromu bulunma olasiligi, annenin yasi ilerledikce artar.

Zihinsel ozirler ve saghk sorunlari

Down sendromlu kisiler, hafiften ileri diizeye kadar degisebilen zihinsel 6ziirlerin yani
sira ¢ok karakteristik bazi fiziksel 6zellikler gosterirler. Down sendromlu ¢ocuklar hem
fiziksel hem zihinsel olarak daha yavas gelisir. Baz fiziksel kusurlar ile saghk sorunlarinin
bu ¢ocuklarda ortaya ¢ikma olasiligi da daha yiiksektir. Cocugun gelisimi ve bu sorunlarin
ne oOlc¢iide agir olacagi, kisiden kisiye degisir.

Down sendromu tagiyan ¢ocuklarin bir kismi dogumda oliir. Yine Down sendromuyla
dog@an cocuklarin yaklasik yarisinda kalp rahatsizligi gorilir. Bir¢ok vakada bu rahatsizlik
ameliyatla tedavi edilebilmektedir. Down sendromlu ¢ocuklarin bir kismi da, yine
ameliyat gerektiren bir mide-bagirsak hastaligiyla diinyaya gelir. Ayrica solunum sistemi,
isitme, gozler, konusma ve enfeksiyonlara bagisiklik ile ilgili saglik sorunlar1 daha sik
gorulir. Down sendromlularda ortaya ¢ikma olasiligi daha yiiksek olan diger hastaliklar
l6semi ve Alzheimer’dir.

Saglikli yasam sansini artirma

Tiptaki gelismeler ve bilimsel bilginin ilerlemesi sayesinde giinimiizde Down
sendromlularin saglikh bir yasam siirme sansi eskiye oranla daha yiiksektir. Ortalama
omiir beklentisi de artmistir. Ayrica kisisel gelisim i¢in 6énlerinde daha fazla firsat vardir.



3 Kombine test

Kombine test, bebeginizde Down sendromu agisindan artmis bir risk bulunup
bulunmadiginin gebeligin ilk evrelerinde saptanmasini saglar. Test, anne ya da bebek icin
hicbir saglik riski olusturmaz.

Adindan anlagilacagi gibi iki ayr testin bilesim halinde uygulanmasina dayanir:

1. Gebeligin 9-14. haftasinda anneden kan alarak yapilan bir test.

2. Bebegin ensesindeki deri kivrimlarinin él¢iilmesi. Bu 6l¢ctim, gebeligin 11-14.
haftalar arasinda ultrason taramasiyla gerceklestirilir.

Kan tahlili ve deri kivriminin dl¢tilmesi

Kan tahlilinde anneden alinan kan laboratuvarda incelenir. Deri kivrimi ise ultrason
taramasiyla olc¢ilir. Tarama, bebegin ensesindeki deri kivrimlarinin kalinhginin
ol¢iilmesini saglar. Hem saglikli hem de Down sendromlu ¢ocuklarda bu deri kivriminda
bir siv1 tabakas vardir. Deri ne kadar kalin kivrimlar olusturuyorsa, cocukta Down
sendromu bulunma olasilig1 o kadar ytiksektir.

Sonuclar yalnizca risk goéstergesidir

Kan tahlili ve deri kivrimi 6l¢imiiniin yani sira annenin yagsi ve gebeligin kesin evresi,
Down sendromlu bir ¢ocuk diinyaya getirme olasihigini gostermektedir. Ancak test,
mutlak bir sonug belirtmez. Down sendromlu bir ¢ocuk diinyaya getirme riskinizin artmis
oldu@u goriliirse, daha ileri testler yaptirmaniz dnerilecektir.

Artmus risk

Hollanda’da, 200°de 1 ve tsti, artmus risk olarak kabul edilir. 200’de 1’in anlami,

test uygulanan her 200 gebe kadindan birinin Down sendromlu bir ¢cocuk diinyaya
getirmesidir. Yani diger 199 kadinin ¢ocugu Down sendromlu olmayacaktir. Artmais risk
(200°de 1 ve listi), yiiksek risk ya da buyuk risk ile ayni sey degildir.

Test sonuglar1 olumlu ¢iksa bile bebeginizin Down sendromuyla ya da baska bir
bozuklukla (kromozom bozuklugu) diinyaya gelmesi yoniinde ufak bir olasilik mevcuttur.
Test, saglikh bir bebek diinyaya getirece@inizin garantisi degildir.

Ama cocugunuzda Down sendromu ya da baska bir kromozom bozuklugu olup olmadigi,
ileri testlerle kesin bicimde saptanabilir.

Fazladan deri kivrimlari

Bazen, Down sendromu tasimayan saglikli cocuklarda da ense derisinde fazladan
kivrimlar gériilir. Bunun disinda, fazladan deri kivrimlari, bagska kromozom bozukluklari
ile fiziksel hastaliklarin gostergesi olabilir. Test sonucunda deri kivrimi 3,5 milimetre ya
da daha kalin cikarsa, kombine test sonuclarinda artmis Down sendromu riski goriilmese
bile ileri testler yaptirmaniz otomatik olarak dnerilecektir.



Annenin yasi ne ol¢ide etkendir?
Annenin yasi, cocukta Down sendromu bulunma olasiligini etkiledi@i gibi, kombine testin
dogru sonuc vermesinde de etkendir.

Down sendromlu ¢ocuk diinyaya getirme olasiligi
Ortalamaya bakildiginda, annenin yas! ilerledikce cocukta Down sendromu bulunma
olasiligi da artmaktadir.

Annenin yasi Testin yapildigl zamanda annenin,

Down sendromlu bir ¢cocuk tasiyor
olma olasihg:

26 -30 1.000’de 1-2

36-40 1.000 6-15

Tablonun aciklanmasi

Yas! 30 olan her 1.000 gebe kadindan 2’si, Down sendromlu bir cocuk tasiyor olacaktir.
Yani 998 kadinin gocugunda Down sendromu bulunmayacaktir.

Yas! 40 olan her 1.000 gebe kadindan 15’i, Down sendromlu bir gocuk tasiyor olacaktir.
Yani 985 kadinin gocugunda Down sendromu bulunmayacaktir.

Kombine testin dogruluk derecesi

Gebeligin ilk evrelerinde kombine test ile Down sendromunu dogru saptama olasilig,
annenin yasiyla birlikte artmaktadir. Yani test, genc annelerde Down sendromunu
ongorme konusunda, yas! ileri annelerde oldugu kadar etkili degildir.

Down sendromlu ¢ocuk tasiyan Testin, Down sendromlu gebeligi

kadinin yasi dogru saptama sikligi

36 -40 10°da 9

26 -30 10°da 7

Tablonun agiklanmasi

Yasi 30 olan her 10.000 gebe kadindan ortalama 20’si, Down sendromlu bir gocuk tasiyor olacaktir.
Bu 20 kadina kombine test uygulanacak oldugunda, Down sendromu 14’linde saptanacak, 6’'sinda
ise saptanamayacaktir.

Yas! 40 olan her 10.000 gebe kadindan ortalama 150’si, Down sendromlu bir cocuk tasiyor olacaktir.
Bu 150 kadina kombine test uygulanacak oldugunda, Down sendromu 135’inde saptanacak, 15’'inde
ise saptanamayacaktir.

Cogul gebeliklerde kombine test

Cogul gebelik (ikiz, ticliz vb) s6z konusuysa, test sonuglar1 ¢cocuklarin her biri igin ayr ayr
verilir. Bir ya da daha ¢ok sayida ¢ocukta artmis Down sendromu riski goriiliiyorsa, ileri
testleri yaptirmaniz onerilir.



4 Ileri testler

Test sonuglari, olasiligi ya da riski yansitir. Artmis risk s6z konusuysa, emin olmak i¢in ileri
testler yaptirmaya karar verebilirsiniz. fleri testler, koryon villus 6rneklemesi (gebeligin
11-14. haftasi) ile amniyosentezdir (15. haftadan sonra). ileri test ya da prenatal tani
denen bu incelemeler daha kesin sonuc verir.

Bazi durumlarda hemen prenatal tan1 uygulanmasina da karar verebilirsiniz. Yasiniz 36
ve ustlyse, yakin akrabalarinizda genetik ya da konjenital (dogustan gelen) hastalik varsa
ya da bebege zarar verme olasiigi bulunan ilaglar kullaniyorsaniz, bu genellikle tavsiye
edilir.

Koryon villus 6rneklemesi ve amniyosentez
Koryon villus testinde plasentadan kiigiik bir parca doku alinip incelenir. Amniyosentezde
ise amniyon sivisindan alinan érnek tizerinde test uygulanir.

Her iki testte de ufak bir diisiik riski s6z konusudur. Testin uygulandig: her 1.000
kadindan 3-5’inde diisiik gorilmektedir. Koryon villus 6rneklemesinde risk diizeyi,

amniyosentezdekinden biraz daha yiiksektir.

Koryon villus érneklemesi ya da amniyosentez hakkinda daha ayrintili bilgi i¢in:
www.prenatalescreening.nl
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5 Bilincli karar verme

Down sendromu i¢in tarama yaptirip yaptirmama karari tamamen size kalmistir.
Test sonucunda, Down sendromlu bir ¢ocuk diinyaya getirmeniz yontinde artmuis risk
saptanirsa, ileri testler yapilip yapilmayacagina yine siz karar vereceksiniz.

Kararimi neye dayandirmaliyim?

* Dinyaya getireceginiz bebek hakkinda énceden ne kadar cok sey bilmek istiyorsunuz?

* Kombine test sonucunda ¢ocugunuzda Down sendromu olabilecegdi gortiliirse, ileri
testler yaptirmak isteyecek misiniz?

« {leri test sonucunda cocugunuzda Down sendromu oldugu kesinlesebilir. Boyle bir
sonuca ne o6lciide hazirhiklisiniz?

* Cocugunuz Down sendromlu olursa sizi nasil bir yasamin bekledigini ve bunun
ustesinden nasil geleceg@inizi disiiniiyorsunuz?

* Cocugunuzda Down sendromu oldugu ortaya cikarsa, gebeligi sona erdirme
konusunda dustinceleriniz ne olur?

fleri test sonucunda cocugunuzda Down sendromu oldugu kesinlesebilir. Bu durumda,
bazi zorlu secimlerle kars: karsiya kalabilirsiniz. Konuyu esinizle, ayrica dogum hemysiresi,
aile hekimi veya dogum hekiminizle goriisiin. Gebeligi sona erdirme yoniinde karar
verirseniz, bunu 24. haftaya kadar yapabilirsiniz.

Karar siirecinde yardim

Down sendromu i¢in tarama testi yaptirip yaptirmama kararini vermede yardima
ihtiyaciniz varsa, konuyu dogum hemsiresiyle, aile hekiminizle ya da dogum hekimiyle
goriisebilirsiniz. internet’te 6zel olarak olusturulmus yardim merkezine basvurmaniz da
mumkindir. Bu yardim merkezinde, 6ntintizdeki secenekleri, secimleri, lehte ve aleyhte
noktalar karsilastirmali bigimde degerlendirerek dengeli bir karara varabilirsiniz. Yardim
merkezinde, prenatal tarama lehine ve aleyhine cesitli argimanlar siralanir. Bunlarin
sizin icin gegerli olup olmadigina karar vermeniz gerekecektir. Ardindan, prenatal
tarama lehine ve aleyhine biitiin argiimanlarinizi topluca degerlendirebilirsiniz. Yardim
merkezine su adreslerden ulasilabilir: www.prenatalescreening.nl ve
www.kiesbeter.nl/medischeinformatie/keuzehulpen
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6 Bilmem gereken baska
neler var?

Down sendromu i¢in prenatal tarama testi yaptirmayi distintiyorsaniz, dogum
hemsiresi, aile hekimi ya da dogum hekimiyle 6nceden gortiserek konuyu ayrintisiyla ele
alabilirsiniz. Bu uzmanlar, size asagidakileri sunacaktir:

* Test hakkinda bilgi

» Test prosediiriine iliskin aciklama

* Cesitli olas1 sonuclara iliskin aciklama

¢ Down sendromunu da igeren ¢esitli konularda bilgi

Kafanizda sorular varsa, yapacaginiz gérisme bunlari dile getirmek icin iyi bir firsattir.

Sonuclari ne zaman alabilirim?

Bu, hangi testi yaptiracaginiz kadar dogum hemsiresi, aile hekimi vefveya hastaneye de

baghdir. Testi yaptirmadan 6nce sonuglarl ne zaman éJrenebileceginiz size sdylenecektir.

Prenatal tarama bedeli ve sigorta
Aile hekimi, dogum hemsiresi ya da dogum hekimiyle yapacaginiz ayrintili gériismenin
masraflar, temel saglik sigortaniz tarafindan karsilanir.

Kombine testi ise temel saglik sigortas1 ancak asagidaki kosullarda 6demektedir:
* Yasimiz 36 ve ustayse
* Prenatal tani icin resmi hekim tavsiyesi varsa

Yasiniz 36’dan gengse ve resmi bir hekim tavsiyesi sz konusu degilse, dogum hemygiresi,
aile hekimi ya da dogum hekimi, kombine test masraflar1 konusunda size daha ayrintil
bilgi verecektir.

Saglik sigortas: kurulusunuzun, yapacaginiz gorismenin (konstiltasyon) ve kombine
testin masraflarini karsilamasi icin, testi yapacak kisinin, boélgesel bir prenatal tarama
merkezine bagl olarak ¢alismasi gerekir. Bu konuyu dogum hemsiresi, aile hekimi ya
da dogum hekimine 6nceden sormanizi tavsiye ederiz. Blgenizde bu hizmeti veren
dogum hemsireleri, aile hekimleri ve dogum hekimlerinin listesi icin www.rivm.nl/
zwangerschapsscreening adresine giderek “Downscreening” ve “kosten” (masraflar)
baglantilarini tiklayin. Ayrica taramayi yapacak kisinin, bagh oldugunuz saglik sigortasi
kurulusuyla s6zlesmesi bulunup bulunmadigim énceden 6grenmenizde fayda vardir.
Saglik sigortasi kurulusunuzdan daha fazla bilgi alabilirsiniz.

Ileri testlerin bedeli ve sigorta

Down sendromlu bir ¢cocuk diinyaya getirmeniz yoniinde artmis bir risk sz konusuysa,
ileri test (koryon villus 6érneklemesi ya da amniyosentez) yaptirabilirsiniz. Bu testlerin
masraflarini saglik sigortas: kurulusunuz karsilayacaktir. Yasiniz 36 ve tistiindeyse vefveya
resmi hekim tavsiyesi s6z konusuysa, dnceden prenatal tarama yaptirmamis bile olsaniz
saglik sigortas: kurulusunuz ileri testlerin masraflarim tstlenir.
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7 Ek bilgi

Internet

Elinizdeki brosiirde yer alan bilgilere internet’ten de ulasabilirsiniz: www.rivm.nl/
zwangerschapsscreening ve www.prenatalescreening.nl. Bu sitelerde, dengeli bir
karara varmada size yol gosterecek olan yardim merkezleri de bulunmaktadir. Ayrica
prenatal tarama, ileri testler ve dogustan gelen bozukluklar konusunda ayrintih bilgi
bulabilirsiniz. Prenatal tarama konusunda bilgi iceren diger Web siteleri:
www.zwangernu.nl

www.zwangerwijzer.nl

www.kiesbeter.nl

www.nvog.nl

www.knov.nl

Brostirler ve kitapciklar
Bu brostiirde anlatilan testler, ayrica dogustan gelen bozukluklar hakkinda daha fazla
bilgiye gerek duyuyorsaniz, dogum hemsiresi, aile hekimi ya da dogum hekiminizden

bilgi kitapciklar: isteyebilirsiniz. Asagidaki konularda bilgi kitapciklar: bulunmaktadir:

¢ 20. hafta ultrason taramasi
» Uclii test
 Spina bifida ve anensefali

Su adreslerden de bilgi kitap¢igi indirilebilir:
www.rivm.nl/zwangerschapsscreening ve www.prenatalescreening.nl

Gebelik sirasinda ve sonrasinda yapilan baska testler hakkinda da bilgi edinmek
isteyebilirsiniz. Bunlardan biri, kan grubunu ve enfeksiyon hastaliklarini saptamak icin
gebe kadinlara uygulanan standart kan tahlilidir. Dogum hemygiresi, aile hekimi ya da
dogum hekiminden Pregnant! adl brosiirti isteyin ya da su adresi ziyaret edin:
www.rivim.nl/zwangerschapsscreening
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Kuruluslar ve adresleri

Erfo Merkezi

Erfo Merkezi (Erfocentrum), kalitim, gebelik ve genetik ya da konjenital (dogustan gelen)
bozukluklar konusunda ulusal merkezdir: www.erfocentrum.nl,
www.prenatalescreening.nl, www.erfelijkheid.nl, www.zwangernu.nl,
www.zwangerwijzer.nl

Erfo yardim hatti e-posta adresi: erfolijn@erfocentrum.nl

Erfo yardim hatti: 0900 - 66 555 66. Erfo yardim hatti, Pazartesi ve Persembe giinleri
8.30 ile 11.30 aras: agiktir (dakikasi 0,25 €).

Stichting Down syndrome

Stichting Down syndrome (Down Sendromu Vakf1), ana babalar tarafindan, Down
sendromlu kisiler ile ailelerinin ¢ikarlarin1 gézetme amaciyla kurulmustur. Vakiftan
Down sendromu hakkinda daha fazla bilgi elde edebilirsiniz. Ayrica vakif, Down
sendromlu yenidoganlarin ana babalarina destek saglamaktadir:
www.downsyndroom.nl

E-posta: helpdesk@Down syndrome.nl

Telefon numarasi: 0522 - 28 13 37.

RIVM

Saglik, Refah ve Spor Bakanhigi’nin istegi tizerine RIVM (Hollanda Halk Saghg: ve
Cevre Enstitiisii), ¢esitli tip kuruluslariyla igbirligi halinde Down sendromu ve fiziksel
bozukluklarla ilgili tarama programlar diizenlemektedir. Daha fazla bilgi icin:
www.rivm.nl/zwangerschapsscreening

Bolge merkezleri

Sekiz bolge merkezinin timii de, yukarida anlatilan taramalar yapma yetkisi
tasimaktadir. Bunlar, tarama yapan gorevlilerle sozlesme temelinde anlasirlar ve bolge
Olceginde kalite giivencesinden sorumludurlar. Bolge merkezleri hakkinda daha genis
bilgi i¢in: www.rivim.nl/pns/down-seo/organisatie
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8 Verilerinizin kullanimi

Bilimsel arastirma

Yayn bilgileri

Brostir icerigi bir calisma grubu tarafindan gelistirilmistir. Bu ¢calisna grubu, aile
hekimleri (NHG), dogum hemysireleri (KNOV), dogum hekimleri (NVOG) ve ultrason
operatorlerinin (BEN) olusturdugu meslek birlikleri, ayrica Erfo Merkezi, Hollanda Aile
ve Hasta Kuruluslar Birligi (VSOP) ve RIVM'yi icerir.

© Ana organ, RIVM

Bu brostir, eldeki en yeni bilgilere dayanan son durumu 0zetlemektedir. Brostirti hazirlayan
kisi ve kuruluslar, olabilecek hata ve yanlhsliklar konusunda hicbir sorumluluk listlenmez.
Kisisel durumunuza iliskin kesin oneriler icin Iiitfen dogum hemgsirenize, aile hekiminize
ya da dogum hekiminize basvurun.

Down sendromu tarama testleriyle ilgili bu brostirii su adresten de indirebilirsiniz:
www.rivin.nl/zwangerschapsscreening

Dogum hemsireleri, dogum hekimleri, aile hekimleri, ultrason operatérleri ve dogum
hekimligi alaninda hizmet veren diger saghk gorevlileri, brosiirii su Web sitesinden

siparis edebilirler: www.rivm.nl/pns/folders-bestellen

Mizanpaj ve tasarim: Uitgeverij RIVM, Aralik 2010
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