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Bilgilendirmenin Non-Invaziv Prenatal Test Hakkindaki Goriis ve
Kaygilara Etkisinin Belirlenmesi

Mustafa Levent OZGONUL:, Mekin SEZIK®, Derya ALPARSLANF, Mustafa Kemal ALIMOGLUH

Ozet: Bu calisma saglik calisanlars ve diger bireylerin dogum oncesi tani testleri hakkindaki goriis ve kaygi-
larmi belirlemek karsilastirmak ayrica yapilacak islem hakkinda ayrintily bilgilendirmenin goriis ve kaygi-
lar vizerindeki etkisini arastirmak iizere planlanmistir. Gereg ve Yontem: Caligmada yazarlar tarafindan
hazirlanan bir veri toplama formu kullanilmistzr. Formun basinda katilimeilara arastirmaya ile ilgili
bilgiler verilmistir. Tkinci béliimde “dogum incesi tarama testleri bilgilendirme metni” yer almaktadsr. Bu
boliimdeki metin “kisa” ve “uzun” olmak idizere iki ayri diizeyde hazirlanmigtir. Veri toplama formunun
digtincii boliimiinde ise katilimeilarin sosyo-demografik iozellikleri ve gebelikle ilgili deneyimlerine yonelik
sorular yer almaktadsr. Formun son kisminda ise, katlimeilarin invaziv olmayan prenatal test (NIPT)kul-
lanimina yonelik goriislerini (18 adet) ve teste dair kaygilarin: (14 adet) belirlemek dizere tiimii besli Likert
tipi maddeden olusan toplamda 32 adet madde yer almaktadsr. Calismada, herbangi bir srneklem yontemi
kullanilmamistrr. Bulgular: Katlimeilarin en yiiksek oranda kayg: algisina sahip oldugu iki madde, testin
tiim genetik yapiy: tarayacak sekilde genislemesi ve maliyet nedeni ile wygulamadaki esitsizliklerdir. Uzun
ve kisa bilgilendirme metni verilen katilimcilarin anket sorularima verdikleri yanitlar karsilastirildiginda
sadece “bu testi kendim veya esim icin yaptirma konusunda doktorum ne onerirse onu yaparim” maddesi-
nin ortalama puani, uzun form verilenlerde kisa form verilenlere gore istatistiksel olarak anlamls seviyede
daha yiiksek olarak bulunmustur. Ortalama madde skorlarinda bunun disinda anlamls fark sapranmamagtir.
NIPT hakkinda verilen kisa ya da uzun bilgilendirmenin ankette yer alan test hakkindaki giriis ve kaygt
belirten maddelerin istatistik puanlarin 6nemli oranda degistirmedigi saptanmistir. Tartisma ve Sonug:
NIPT hakkindaki bazi goriis ve kaygilar saglik calisanlar: ve saglik disi alanlardaki bireyler arasinda, ayrica
saglik ¢alssanlarinin branglarina gore, farkliliklar gostermektedir. lestin anne ve bebek agisindan gitvenirligi,
genetik danssmanlik ihtiyaci, tarama iceriginin genislemesi ve devlet destegi gibi hususlar saglik calisanlar: ve
saglik disi alanlardaki katilimcilar tarafindan vurgulanmaktadir. NIPT hakkinda farkls diizeylerde yazilr
bilgilendirme yapilmas: konuyla ilgili goriis ve rutumlarda onemli degisiklige yol acmuyor gozikmektedir.
Mevcut verilerin, daba genis ¢calisma gruplarinda boylamsal sekilde ve nitel yontemler de kullanilarak dog-

rulanmas: gereklidir.

Anabtar kelimeler: Non-invaziv prenatal test, etik, aydinlatilmas onam

“Dr. Ogr. Uyesi, Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Tip Tarihi ve Etik Anabilim Dali 54 leventozgonul@akdeniz.edu.tr
*Sitleyman Demirel Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dali

“Arastirma gorevlisi, T.C. Saglik Bakanligi Ankara Schir Hastanesi Genel Cerrahi Klinigi

dAkdeniz Universitesi Tip Egitimi Anabilim Dalt

Gonderim Tarihi: 20.08.2020 * Kabul Tarihi: 09.09.2020

Ozgoniil ML, Sezik M, Alparslan D, Alimoglu MK © 2020, Tiirkiye Biyoetik Dernegi ¢ Turkish Bioethics Association | 34



Tiirkiye Biyoetik Dergisi, 2020 Tu I:l TURKISH
Vol. 7, No. 2, 34-46 JOURNAL OF BIDETHICS

Abstract: This study was planned to determine and compare the opinions and concerns of healthcare professi-
onals and other individuals about prenatal diagnostic tests and to investigate the effect of detailed information
about the procedure to be performed on opinions and concerns. Method: A data collection form prepared by
the authors was used in this study. At the beginning of the form, the participants were given information about
the research. In the second section, “Prenatal screening tests information text” that has been prepared in two
different levels as ‘short” and “long” was included. There were questions about the sociodemographic characte-
ristics of the participants and their experiences about pregnancy in the third part of the data collection form.
In the last part of the form, there were 18 questions to determine the opinions of the participants about the
use of non-invasive prenatal tests (NIPT) and 14 questions to determine the concerns about the use of NIPT
All of the32 questions consisted of five-point Likert type items. Any population sampling was not utilized in
the present study. Results: The two items, in which the participants have the highest perception of anxiety
were the expansion of the test to screen the entire genome and the inequalities in accessibility due to cost. When
answers given to the questionnaire items given long and short information texts were compared, the mean score
Sfrom the item “I would only do whatever my doctor suggested to have this test done for myself or my spouse”
was statistically significantly higher in those given the long text compared to those given the short text. There
were no significant differences in mean item scores except this item. Short or long briefing son NIPT did not
generally seem to change the views and concerns about the test. Conclusion: Some opinions and concerns
about NIPT differ among healthcare professionals and other participants, as well as across different branches
of healthcare professionals. Issues such as the reliability of the test for the mother and the baby, requirement for
genetic counseling, extension of the screening content, and public funding of the test are emphasized by healt-
heare professionals, and non-healthcare individuals. Providing written information about NIPT at different
levels does not seem to lead to a significant change in views and attitudes on the subject. Existing data need to

be longitudinally validated in larger study groups using qualitative methods.

Keywords: Non-invasive prenatal testing, ethics, informed consent

GiRis
Perinatal mortalite ve morbiditenin en 6nemli nedenlerinden birisi konjenital anomalilerdir. Dogumlarin
yaklasik %2-3’tinde major konjenital anomali gériilmektedir (1). Bunlarin antenatal dénemde taninmasi ile
ciddi olanlarin sonlandirilmasi veya dogumun uygun kosullarda planlanmasi saglanabilir. Konjenital anomaliler,
kalp anomalileri gibi yapisal defektler veya tek gen mutasyonlarina bagl olabilecegi gibi 6nemli kismi da
kromozom bozukluklari ile iliskilidir (2).

Kromozom bozukluklarinin en sik olant normalden bir fazla 21. kromozom ile sekillenen Down sendromudur
(trizomi21). Down sendromu, yaklasik 700 canli gebelikte bir goriilmekeedir (3). Anne yast ile Down sendromu
stkligr artmakla beraber, olgularin yaklagik yarisi anne yas1 35’in alundaki gebeliklerde goriilmektedir (4).
Ayrica, trizomi 18, trizomi 13 ve Turner sendromu (45, X0) gibi sayisal kromozom bozukluklarina da nispeten
sik rastlanmaktadir (5).

Erken antenatal donemdeki takiplerin 6nemli bir hedefi, fetiise ait anomalilerin erken saptanmasidir. Bu
amagla, fetiisiin ultrasonografik muayenesi kullanilmakta olup son yillarda ultrason teknolojisindeki gelismeler
sayesinde daha yiiksek ¢oziiniirlitkte goriintiiler elde edilmesi miimkiin olmustur (6). Ancak, dzellikle Down
sendromlu fetiislerin bir kisminda sonografik belirtilerin silik olmasi nedeni ile, ultrasonografik taramalar
yeterli sensitiviteye (yakalama orani) sahip olmayabilir. Bu nedenle, biyokimyasal tarama testleri de ultrason
ile kombine sekilde kullanilmaktadir. Giintimiizdeki standart tarama testi, ilk trimesterde gebeligin 11-14.

Ozgoniil ML, Sezik M, Alparslan D, Alimoglu MK © 2020, Tiirkiye Biyoetik Dernegi * Turkish Bioethics Association| 35



Tiirkiye Biyoetik Dergisi, 2020 T“ [l TURKISH
Vol. 7, No. 2, 34-46 JOURNAL OF BIDETHICS

haftasinda yapilmakta olup kombine bir risk hesaplanmakta ve risk durumuna gore koryonviliis biyopsisi
(CVS) veya amniyosentez gibi girisimsel test ihtiyact degerlendirilmektedir (7).

Son yillarda biyoteknoloji alanindaki gelismelere paralel olarak, anne kanindaki serbest fetal DNA (deoksiriboniikleik
asit) parcalarinin degerlendirilmesi miimkiin hale gelmistir. Cesitli yontemler ile anne kanindaki fetal DNA
izolasyonu denenmis olmakla beraber, bunun tam basar ile gergeklestirilememis olmast nedeni ile maternal ve
fetal serbest DNA oranlarina dayanan algoritmalarin kullanilmast miimkiin olmustur. Anne kanindaki serbest
DNAnin sekanslanmasi sonrasinda belirli lokasyonlarin genetik ekspresyon oranlarinin degerlendirilmesi
ile fetiise ait genetik bozukluklarin anne kani 6rneginden saptanmasi miimkiin hale gelmistir. Anilan test,
maternal kandan invaziv olmayan (non-invaziv) prenatal test (NIPT) olarak adlandirilmis ve son yillarda
yogun ticari tanitim ile kullanima girmistir. Sonug olarak, gebeligin 10. haftasindan itibaren anneden alinan
kan 6rnegi kullanilarak fetiisteki bazi genetik durumlarin 6ngériilmesi miimkiin hale gelmis olmaktadir (8).

NIPT, 6ncelikle trizomi 21 taramast igin yapilandirilmis olmakla beraber alandaki gelismeler ile diger trizomiler
ve hatta mikrodelesyon sendromlari icin genisletilmistir. Ancak, “genisletilmis panel” olarak adlandirilan bu
incelemelerin giivenirligi ve kullanimina dair 6nemli bir ¢ekince mevcuttur. Taranan genetik durumlarin
artirtlmast ile testin genel hatali pozitiflik oraninin artarak, dogrulama amagli girisimsel islem gerekliliginin
artmasi s6z konusu olabilir (9).

NIPT’in rutin klinikte kullanim alan1 bulmast ile etik tartismalar da baglamistir. Testin, hatali pozitif sonuglart
nedeni ile mutlaka amniyosentez gibi tanisal girisim ile sonuglarin teyidi gerekmektedir. Maliyet, hala yiiksek
olup cogu iilkede kamu NIPT masraflarini desteklememekete, test maliyetleri 6zel sigortalar tarafindan kismen
karsilanmaktadir. Bunun da up etiginin adalet ilkesi geregi sagligin adil sekilde sunulmasinda esitsizlige
yol agabilecegi belirtilmekeedir (10,11). Yaklagtk %1-2 civarinda bir oranda, siklikla diisiik fetal fraksiyon
nedeni ile test sonu¢ vermemekte (nocall), bu da testin duyarligini azaltmakeadir (12). Testin bazi bireylerde
sonug vermiyor olmasi, etik agidan test dncesi detaylr genetik bilgilendirmenin uygun sekilde ele alinmasini
gerektirmekte olup ideal olarak yiiz yiize danigmanlik, gebelik baginda da gerceklestirilmelidir.

Bu tarama testinin kisitliklari da géz 6niine alindiginda, rutin gebelik takipleri i¢indeki yerinin ne oldugu ve tiim
gebelerin taranmasinin anlamli olup olmadig: gibi sorularin muhtemelen tek bir cevabi da bulunmamakeadir.
Tip Edigi ilkelerinden 6zerklige saygt ilkesi geregi, tiim bu kisicliliklarin ve tartismali noktalarin hasta ile
ayrintili bir sekilde paylasilmast gerekmektedir (13). Ozerk bir birey olarak yapilacak islemle ilgili bilgilendirilen
hastanin iglemle ilgili kararina saygi duyulmalidir. Aydinlatlmis onam siirecinin uygun sekilde yiirticiilmesi
hekimin etik ve hukuki agidan 6nemli yiikiimliiliklerindendir (14,15).

NIPT konusunda saglik hizmeti veren ve hizmet alanlar ile politika belirleyicilerin yaklagimlarinin da farklilik
gosterdigi distiniilebilir. Bu testin yakin gelecekteki yerinin biyo-genetikteki gelismeler kadar toplumun
yaklagimi ile de sekillenecegi one stirtilebilir (16). Ayrica; aydinlatilmis onam siireci uygun sekilde isletilse dahi,
bilgilendirme ve karar verme siireglerinin gebe ve esinde karasizlik ve kaygiya yol agabilecegi diistiniilebilir.
Bilgilendirmenin, test ve gebelige dair kaygilar tizerindeki etkilerinin deger yargilarina gére de farklilik
gosterebilecegi one siiriilebilir. Bunlara dayanarak, NIPT e dair goriis ve yaklasimlarin analiz edilmesi 6nem
tagimaktadir.

Tim bunlara dayanarak; saglik calisanlari, tp fakiiltesi 6grencileri ve saglik dist alanlardaki bireylerinin
dogum O6ncesi tani testleri hakkindaki goriis ve kaygilarini belirlemek ve karsilagtirmak, yapilacak islem
hakkinda ayrmuli bir bilgilendirmenin bu goriis ve kaygilar tizerindeki etkisini aragtirmak amaci ile mevcut
anket ¢alismast planlanmugtir. Arastrma sorulart sunlardan olusmaktadir: (i) Saglik calisanlarr ile saglik dist
alanlardaki bireylerin NIPT hakkindaki goriis ve kaygilart arasinda fark var midir? (i) Degisik branglardan saglik
calisanlarinin NIPT hakkindaki goriis ve kaygilart arasinda fark var midur? (iii) NIPT ile ilgili farkli diizeylerde
bilgilendirme kisilerin goriis ve kaygilarini etkileyebilir mi? Calismamin ana hipotezi ise su sekildedir: NIPT
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hakkindaki goriis ve kaygilar saglik calisanlari ve saglik digi alanlardaki bireylerarasinda farkliklar gosterir ve
NIPT hakkinda farkls diizeylerde bilgilendirme yapilmast konuyla ilgili goriis ve tutumlart degistirir.

GEREC ve YONTEM

Mevcut kesitsel anket ¢aligmasi, yerel etik kurul onayini takiben saglik calisanlari ve saglik digt alanlarda ¢alisan
toplam 324 kisinin kaulimiyla yiirtitiilmistiir. Herhangi bir 6rneklem yontemi kullanilmamis ve 6 aylik bir
stirede(Ekim 2013 — Mart 2014) hedef gruplardan miimkiin oldugunca ¢ok katlimciya kartopu teknigi ile
ulagtlmigtir. Altr aylik siire sonunda, anket ile veri toplanmasina son verilmis olup katilimer sayisi, siire temelli
olarak belirlenmistir. Kaulimeilar, 3 ana grupta ele alinmugtir: 1) Saglik ¢alisanlari (n=203) grubunda kadin
hastaliklari ve dogum uzmanlari (n=55), perinatoloji uzmanlari (n=22), aile hekimleri (n=63), ebeler(n=36) ve
hemsireler (n=27) yer almaktadir; 2) Tip fakiiltesi 6grencileri (n=60); 3) Saglik dist alanlardaki bireyler(n=61).

Calismada anket yoluyla veri toplamak amact ile yazarlar tarafindan hazirlanan bir veri toplama formu
kullanilmistir. Bu formun baslangicinda katilimeilara yapilan arastirmaya dair bilgiler sunulmustur. Tkinci
kisimda ise “dogum oncesi tarama testleri bilgilendirme metni” yer almaktadir. Farkli diizeylerde bilgilendirme
yapmanin dogum oncesi testlerle ilgili goriis ve kaygilari etkileyip etkilemedigini aragtirmak i¢in bu kisimdaki
metin “kisa” ve “uzun” olmak iizere iki ayri diizeyde hazirlanmisur (17) (Tablo 1). Kaulimeilara kisa ya da
uzun bilgilendirme metni igeren formlar rastgele dagiulmistir. Kaulimeilardan 154 tanesi uzun, 170 tanesi
kisa bilgilendirme metni iceren formu doldurmustur.

Veri toplama formunun tigiincii kisminda ise katulimcilarin sosyodemografik 6zellikleri ve gebelikle ilgili
gecmis deneyimlerine yonelik (halen hamile olup olmadigi, ge¢mis gebelik deneyimim olup olmadigi, daha
once prenatal test yapilip yapilmadigy, riskli gebelik ykiisiiniin olup olmadigyla ilgili) sorular yer almaktadur.
Formun son kisminda ise katilimcilarin NPT kullanimina yonelik goriislerini belirlemek icin 18 adet ve
NIPT kullanimina ydnelik kaygilari belirlemek amact ile de 14 adet besli Likert tipi maddeden olusan
soru seti yer almaktadir (17). Anket sorular1 Tablo 2'de verilmistir. Katilimcilarin belirtmesi i¢in her madde
“kesinlikle katliyorum” (5 puan), “katliyorum” (4 puan), “kararsizim” (3 puan), “katlmiyorum” (2 puan)
ve “kesinlikle katilmiyorum” (1 puan) seceneklerini icermekte ve katilimcilarin her madde igin sadece bir
secenegi isaretlemeleri beklenmektedir. Secenekler, analiz yapabilmek i¢in “kesinlikle katiliyorum” ile “kesinlikle
katulmiyorum” arasinda 1 ila 5 arasinda puanlanmustir. Yitksek ve diisiik puanlar her madde icin 6zel olarak

degerlendirilmektedir ve genellenebilir bir ifade s6z konusu degildir.

Aragtirmanin istatistiksel analizleri yapilirken, goriis ve kaygilara y6nelik anket sorularinin her birimden
elde edilen ortalama puanlar bagimli degisken olarak kabul edilmistir. Nonparametrik testler tercih edilmis,
bagimsiz degisken iki tane ise aralarindaki farki anlamak icin Mann Whitney U testi, ikiden fazla sayidaki
bagimsiz degisken oldugunda Kruskall Wallis testi kullanilmustur. Istatistiksel anlamlilik diizeyi p<0.05 olarak
kabul edilmistir.

Arastirmanin Etik Boyutu

"Arastirmanin Etik Kurul izni Akdeniz Universitesi Klinik Arastirmalar Etik Kurulundan alinmustir. Toplanti
tarih ve karar no 11.12.2013/305.
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Tablo 1: Anket dncesinde katlimeilara verilen farkli diizeydeki (kisa ve uzun) bilgilendirme metinleri

DOGUM ONCESi TARAMA TESTLERI BILGILENDIiRME METNI (KISA)

Biitiin gebe kadinlarin, 8ziirlii bebek dogurma ihtimali bulunmaktadir. Kromozom bozukluklar: olarak adlandirilan ve

tedavisi miimkiin olmayan bir grup dogumsal hastaligin tanist, bebek dogmadan konulabilmektedir. Oziirlii bir gocuk
dogurma riski anne yast ile artmakla beraber, her yastaki kadin bu durumla karsilasabilir. Giintimiizde, kromozom
bozukluklarinin dogum éncesi tanisi amniyosentez ve koryonvilliis 6rneklemesi (KVO) adi verilen girisimsel testler
ile miimkiindiir. Bu testler oldukea kesin sonu¢ vermektedir, ancak anne karnindan girilerek igne ile bebegin sivisi
veya plasentasindan (esinden) 6rnek alinmast gerektigi icin diisiige yol agma riski az da olsa (yiizde 1’in altunda)
mevcuttur. KVO, gebeligin 10 ila 12inci haftalarinda yapilmaktadir. Amniyosentez ise gebeligin 15inci haftasindan
sonra uygulanabilmekrtedir. Her iki girisimsel testin maliyeti Sosyal Giivenlik Kurumu tarafindan tiimiiyle denmektedir.
Dogum 6ncesinde bir kromozom bozuklugu saptandiginda iki secenek karsimiza gikar: ya ne olursa olsun gebelik
normal seyrinde devam ettirilecek ya da sonlandirilacaktir. Ebeveynler kromozom bozuklugu testi yaptirip yaptirmama
kararimnt verirken iki noktayr goz 6niine almalidir: 1- Bu testin sagladig: bilgiye gereksinimleri var mi, yani anne
karninda biiytimekte olan bebekte kromozom bozuklugu olup olmadigini bilmek istiyorlar mi?2- Kromozom bozuklugu
testinin sonucuna gore gebeligin normal seyri disinda bir yol izlemek istiyorlar m1? Girisimsel olmayan Prenatal Test
(GOPT), kromozom bozukluklarinin daha erken dénemde (gebeligin 10. haftasinda) gdsterilmesini saglayabilecek yeni
bir yéntemdir. Bu test icin sadece annenin kolundan kan alinmast yeterlidir ve anne karnindaki bebek i¢cin tamamen
giivenlidir. Bu test, diisiik yapma riskini arctirmadigi gibi KVO ve amniyosenteze yakin oranda kesinlige sahiptir. Bu
testin giintimiizde maliyeti 2000 TL civarindadir ve Sosyal Giivenlik Kurumu (SGK) tarafindan kargilanmamaktadir,
ddeme tiimiiyle hasta tarafindan yapilmalidir.

DOGUM ONCESi TARAMA TESTLERI BILGILENDiRME METNI (UZUN)

Biitiin gebe kadinlarin, 8ziirlii bebek dogurma ihtimali bulunmaktadir. Kromozom bozukluklar: olarak adlandirilan ve
tedavisi miimkiin olmayan bir grup dogumsal hastaligin tanist, bebek dogmadan konulabilmektedir. Oziirlii bir gocuk
dogurma riski anne yagi ile artmakla beraber, her yagstaki kadin bu durumla kargilasabilir. Giiniimiizde, kromozom
bozukluklarinin dogum éncesi tanisi amniyosentez ve koryonvilliis 6rneklemesi (KVO) ad1 verilen girisimsel testler
ile miimkiindiir. Bu testler oldukea kesin sonu¢ vermektedir, ancak anne karnindan girilerek igne ile bebegin sivisi
veya plasentasindan (esinden) 6rnek alinmast gerektigi icin diisiige yol agma riski az da olsa (yiizde 1’in altunda)
mevcuttur. KVO, gebeligin 10 ila 12inci haftalarinda yapilmaktadir. Amniyosentez ise gebeligin 15inci haftasindan
sonra uygulanabilmekeedir. Her iki girisimsel testin maliyeti Sosyal Giivenlik Kurumu tarafindan tiimiiyle §denmektedir.
Dogum &ncesinde bir kromozom bozuklugu saptandiginda iki secenek kargimiza cikar: ya ne olursa olsun gebelik
normal seyrinde devam ettirilecek ya da sonlandirilacaktir. Ebeveynler kromozom bozuklugu testi yaptirip yaptirmama
kararini verirken iki noktay1 géz 6niine almalidir: 1- Bu testin sagladig1 bilgiye gereksinimleri var mi, yani anne karninda
biiytimekte olan bebekte kromozom bozuklugu olup olmadigini bilmek istiyorlar mi? 2- Kromozom bozuklugu testinin
sonucuna gore gebeligin normal seyri disinda bir yol izlemek istiyorlar m1? Ebeveynlerin bebekte kromozom bozuklugu
olup olmadigini nceden bilmek istemelerinin bazi nedenleri sunlardir: - Engelli bir cocugun dogumuna kendilerini
hazirlamak istemeleri; - Test sonuglarinin endiselerini giderecek olmast; - Oziir saptanirsa gebeligin sonlandirmasint
goz o6niinde bulundurma ihtimalleri. Gebeligin normal seyrinin sonuca gére degismeyecegini diisiinen diger bir
grup ebeveyn ise bu bilgiye sahip olmay1 istemeyebilir. Girigimsel olmayan Prenatal Test (GOPT), kromozom
bozukluklarinin daha erken dénemde (gebeligin 10. haftasinda) gésterilmesini saglayabilecek yeni bir ydntemdir. Bu
test i¢in sadece annenin kolundan kan alinmasi yeterlidir ve anne karnindaki bebek i¢cin tamamen giivenlidir. Bu test,
diisiik yapma riskini arctirmadigr gibi KVO ve amniyosenteze yakin oranda kesinlige sahiptir. GOPT, gebelikte gok
erken donemde (10. hafta) yapilabilmektedir. Dolayistyla, anne aday: gebeligin devami veya sonlandirilmast konusunda
karar vermek i¢in daha fazla siireye sahip olur. Test sonuglarina heniiz gebelik diger insanlar tarafindan gozle fark
edilmeyecek kadar erken donemde ulagilacagindan, gerektiginde gebeligin sonlandirilmasina dair kararin ¢evre etki
ve baskist olmadan daha kisisel sekilde alinmast miimkiin olacaktir. Anne karninda kromozom bozuklugu olan bebek
bulunan bir¢ok gebeligin zaten kendiliginden diisiik ile sonuglanacaginin da bilinmesi 6nemlidir. Bu test, gebeligin
¢ok erken doneminde yapildigindan, kendiliginden diisiik ile sonuglanacak kromozom bozukluklar: da saptanmis
olacaktir. GOPTtestinin “belirsiz” veya “siipheli” sonug verme ihtimali de bulunmaktadir ve miispet sonuglarin KVO
veya amniyosentez ile dogrulanmasi 6nerilmektedir. Bu testin giiniimiizde maliyeti 2000 TL civarindadir ve Sosyal
Giivenlik Kurumu (SGK) tarafindan kargilanmamaktadir, 6deme tiimiiyle hasta tarafindan yapilmalidir.
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BULGULAR

Katulimcilarin 168’1 kadin (%51.9), 156’1 erkek (%48.1) olup ortalama yas 38.1+11.4 yildir. Tiim katlimcilarin
teste dair goriisleri ele alindiginda, NIPT’in anneve bebek igin giivenli bir test olmasina dair maddelerden (A6a
ve AGb) en yiiksek ortalama puanlarin (sirast ile 3.6+0.6 ve 3.6+0.6) alindigt saptanmustir (Tablo 2). En diisiik
ortalama puanlar da testin cinsiyet belirleme amacli kullanim: (1.0+1.3) ve istenmeyen cinsiyet varliginda
gebeligin sonlandirilabilmesine (0.3+0.7) dair maddelere (A12 ve A13) aittir (Tablo 2). Gériislere dair en
yiiksek ve diisiik ortalama puana sahip bu 4 maddenin, gruplar arasinda farklilik gostermedigi goriilmektedir
(Tablo 2). Kaulimeilarin en yiiksek oranda kaygi algisina sahip oldugu iki madde, testin tiim genetik yapiy:
tarayacak sekilde genislemesi (madde B10, ortalama: 2.9+0.8) ve maliyet nedeni ile uygulamadaki esitsizliklerdir
(madde B3, ortalama:2.9+1.0). Buna ek olarak, testin maliyetinin SGK tarafindan kargilanmasi da kismi
destek bulmaktadir (madde B12, Tablo 2). Diger taraftan, dogum 6ncesi donemdeki tibbi sonlandirmalarin
bir gesit 6jeniye yol agacagi kaygist diisiik olup (madde B8, ortalama: 1.4+1.1) testin toptan yasaklanmasi
genel kabul gormemektedir (madde B14, ortalama: 0.6+0.9).

Kaulimcilarin %35.3’t kendisi veya esinin gegmiste en az bir kez gebelik gecirdigini belirtmistir. En az bir
gebelik oykiisii olanlarin NIPT testini konvansiyonel tarama testlerine tercih etmeye dair maddeden (A4)
daha diisiik ortalama puan aldigi bulunmustur. En az bir gebelik 6ykiisii olanlarda, A4 maddesinden alinan
ortalama puan 2.0+1.1 iken digerlerinde 2.3+1.1 olarak saptanmustir (p=0.007). Benzer sekilde, gebelik
gecirenlerde NIPTin ikili ve {i¢lii tarama testlerine gore daha kesin sonug vermedigi (madde AGe) algist
mevcuttur (ortalama puan 1.6+0.8’¢ karsilik 1.8+0.9, p=0.026). En az bir gebelik dykiisii olanlarda, test
oncesi ve sonrasi genetik danigmanlik gerekliligi de (madde A7 ve madde A8) daha yiiksek bulunmustur
(strast ile p=0.025 ve p=0.001). Teste dair kaygilarin ise gebelik deneyiminden etkilenmedigi saptanmigtir
(tim maddeler i¢in p>0.05).

Calisma gruplarinin (saglik calisani, up fakiiltesi 6grencisi ve saglik dist alanlardaki birey) anket puan
ortalamalarinin karsilagtirmasi Tablo 2'de verilmistir. Saglik calisan: veya tip fakiiltesi 6grencisi olmayanlarin
hekim 6nerisine uyma yatkinliginin (madde A5) daha fazla oldugu saptanmustir. Testi yaptirma kararinda da
baz1 farklar mevcuttur. NIPT sonuglarinin girisimsel testlere gore daha dogru sonug verdigine dair (aslinda
bilimsel olarak yanlis) alg1, saglik calisani olmayanlarda daha sik gozitkmektedir (madde A6f). Test oncesinde
genetik danigmanlik talebi de beklendigi tizere saglik calisanlari disindaki katilimeilarda daha fazladir (madde
A7). Ilging sekilde, tip fakiiltesi 6grencilerinin test sonrast danigmalik talepleri, diger katilimeilara gére daha
yiiksek saptanmistir (madde A8). Teste dair diger goriisler, gruplar arasinda anlamli fark géstermemekeedir.
Teste dair kaygilarda da saglik calisanlar1 ve diger iki grubun algilarinda bazi farklar géze carpmaktadir. Tip
fakiiltesi 6grencileri ve saglik meslegi disindaki katilimcilarda, istemli gebelik sonlandirmalarinin artabilecegine
dair kaygt daha siktir (madde B5). Tip fakiiltesi 6grencilerinin, testin tiim genetik yapiy: tarayacak sekilde
geniglemesine dair daha az kaygi duydugu ve diger iki grubun bu konuda daha tutucu davrandig: séylenebilir
(madde B10). Ek olarak, tup fakiiltesi 6grencilerinin test maliyetinin tamamen devlet destekli olmasini da
daha fazla destekledigi goriilmektedir (madde B12). Bu farklara ragmen, sorguladigimiz 14 kaygi alaninin bu
tigti (madde B5, B10 ve B12) disinda gruplar arasinda anlamli fark saptanmamistir (Tablo 2).
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Tablo 2: Noninvaziv prenatal tarama testine dair saglik calisani, tp fakiiltesi 6grencisi ve saglik disi
mesleklerde calisanlarin goriis ve kaygilarinin karsilagtirilmasi (ortalama + standart sapma)

Saglik ) lep | Diger P
Madde caligam1 | Sgrenci (n=61) degeri
(n=203) | (n=60)
A. Teste dair goriigler
Al. Bu testi arzu eden her gebe kadin yapurmalidir 3.3:1.0 | 3.2+1.1 |3.4+0.9 0.355

A2. Bu testin sadece genetik hastalik riski yiiksek gebelere yapilmast gerekir 1.9+1.3 | 2.0+1.3 |1.6¢£1.2| 0.343
A3. Hamilelik durumunda bu testi yaptirirdim (ya da esimin yaptirmasini isterdim) | 3.2+ 1.0 | 3.2+0.9 |3.4+0.8| 0.341
A4. Bu ydntemi geleneksel tarama testlerine (ikili veya iilii test gibi) tercih ederim | 2.9+1.11 | 2.7£0.9 |3.0¢1.1| 0.215
A5. Bu testi kendim veya esim i¢in yaptirma konusunda doktorum ne énerirse | 2.5+1.2 | 2.7+0.8 |3.0+1.0 | 0.006
onu yaparim

AG. Bu testi kendim/esim i¢in yaptirma kararini verirken dikkate alacagim en
onemli fakedr

a. Bebek icin giivenli bir test olmasi 3.6£0.7 | 3.6x0.6 |3.6+0.7| 0.789
b. Anne i¢in giivenli bir test olmast 3.6£0.7 | 3.7£0.5 |3.6£0.6| 0.494
c. Kolay yapiliyor olmast 3.5¢0.7 | 3.4+0.7 |3.5+0.6| 0.252
d. Testin daha erken dénemde yapilmasi ve sonuglarin erken ¢ikmast 3.5£0.7 | 3.3£0.7 |3.5:0.7| 0.043
e. Geleneksel tarama testlerine (ikili ve {iclii test gibi) gdre daha kesin sonug vermesi| 3.3+0.9 | 3.2+0.8 |3.3+0.9] 0.900
f. Girigimsel testlere gore daha dogru sonug vermesi 2.4+1.3 | 3.2+£1.0 |3.1£1.0 | <0.001
A7. Testi yaptirmadan dnce bir genetik hastaliklar uzmaniyla konugmak isterim | 2.5+1.2 | 3.1+0.8 |3.0+1.0 | <0.001
A8. Testi yaptirdiktan sonra bir genetik uzmani ile konugmak isterim 2.9+1.1 | 3.5+0.5 |3.0£1.0 | <0.001

A9. Test sonucun bebekte genetik bozukluk gésteriyorsa gebeligin sonlandirilmasint | 2.4+1.2 | 2.8+0.9 |2.4x1.3| 0.067
isterim
A10. Test sonucu bebekte genetik bozukluk gdsteriyorsa, bunun girisimsel | 3.0+1.1 | 3.0£1.0 |3.0£1.2| 0.979
yontemlerle dogrulanmas: gerekir
All. Bu testin erken dénemde yapilmasi sayesinde gerektiginde gebeligin| 3.2+0.9 | 3.2+0.7 |3.2+1.0| 0.769
sonlandirilmasi anne i¢in ruhsal ve fiziksel acidan daha az stresli olur
A12. Bu test tibbi olmayan amaglarla 6rnegin cinsiyet belirleme ve tercihi icin| 1.0£1.2 | 1.0+1.2 |1.1x1.4| 0.790
kullanilmalidir
A13. Istemedigim cinsiyette bebek varliginda gebeligimi sonlandirmay1 diisiiniiriim | 0.3+0.8 | 0.2+0.7 |0.41.0| 0.462
B. Teste dair kaygilar
B1. Kolay, giivenli bir test oldugu i¢in yeterli danigmanlik hizmeti almadan her| 2.4+1.2 | 2.4+1.1 |2.3+1.1| 0.815
gebe yapurmaya kalkar
B2. Testin kullanimi yayginlastik¢a daha fazla gebe kadin kafa karigtirict test| 1.8+2.8 | 2.3+1.1 |1.9+1.2| 0.575
sonuglariyla kargt kargtya kalir

B3. Maliyet nedeniyle testin uygulanmasinda esitsizlikler ortaya ¢ikar 2.9+1.0 | 3.0£0.8 |2.6£1.2| 0.135
B4. Genetik bozuklugu olan bir bebek diinyaya getirmeme konusunda aile| 2.3+1.1 | 2.5+1.0 |2.3+1.2| 0.585
tizerindeki baskilar artar
B5. Isteyerek sonlandirilan gebeliklerin sayist artar 2.3+1.2 | 2.6£1.0 |2.6£1.1| 0.022
B6. Hekimin yeterince bilgisi olmadan gebe kadin tarafindan yaputrilan test| 2.3x1.1 | 2.3x1.0 |2.1+1.1| 0.521
saylsl artar
B7. Gebe kadinin yeterince bilgisi olmadan hekim tarafindan yapurilan test| 2.0+1.8 | 1.7+0.9 |2.0+1.2| 0.347
saylst artar

B8. Bu testin yayginlastirilmasiyla, kromozom anomalisiyle dogan bebeklerin | 1.4+1.1 | 1.1+1.0 |1.5+1.2| 0.144
siklig1 azalacagy icin bu bebekler toplumun géziinde “ucube” gibi goriinmeye baglar
B9. Risk durumuna bakilmaksizin gereksiz yere yapilan test sayis artar 3.2+¢1.2 | 2.0£1.0 |2.0¢1.2] 0.297
B10. Bu test genis capta ve tiim genetik yapiy: tarayacak gekilde geligebilir 3.0£0.7 | 2.7+0.8 |3.0+0.9] 0.009
B11. Teknoloji genetigiyle oynanmis 1smarlama bebeklerin gelistirilmesi i¢in| 1.7+1.2 | 1.9+1.0 |1.9+1.4| 0.317
kullanilabilir
B12. Sosyal Giivenlik Kurumu bu testin maliyetini tiimiiyle kargilamalidir 2.7+1.2 | 2.9+0.9 [2.5£5.2| 0.003
B13. Bu testin rutin kullaniminin kisitlanmasi gerekir 2.0+1.2 | 2.1+1.1 |1.9+1.3] 0.528
B14. Bu testin tamamen yasaklanmast gerekir 0.7+0.9 | 0.4+0.6 |0.7+1.0)| 0.066
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Gruplar arasinda anlamli fark saptanan 8 maddeye verilen cevaplarin saglik calisanlarinin branglari arasinda
farklilik gosterip gostermedigi de incelenmistir. Saglik calisani alt gruplarindaki sayilarin kisitli olmasi nedeni
ile, Tablo 3’te 6zetlenen karsilagtirmalara ihtiyatla yaklagilmalidir. Perinatoloji ve KHD uzmanlarinin, testi
yaptirma konusunda meslektaglari yerine kendi kararlarini uygulama egilimi dikkat cekmektedir (madde A5,
Tablo 3). NIPT in girisimsel testlere gore daha dogru sonug verdigi algisinin aile hekimi, ebe ve hemsirelerde
de nispeten fazla oldugu goriilmekeedir (madde A6f, Tablo 3). Test dncesi ve sonrasi genetik danismanlik
alma ihtiyact da perinatoloji uzmani digindakilerde daha yiiksek gozitkmektedir (madde A7 ve A8, Tablo 3).
Testin, tiim genetik yapiy: tarayacak sekilde gelisebilecegi diisiincesi aile hekimlerinde diger branglara gore
daha az saptanmugtir (madde B10, Tablo 3). Ebe ve hemsireler, hekimlere gore testin devlet tarafindan finanse
edilmesini daha fazla desteklemektedir (madde B12, Tablo 3).

Uzun (n=154) ve kisa (n=174) bilgilendirme metni verilen katulimcilarin anket sorularina verdigi cevaplarin
karsilagtirilmasinda sadece A5 maddesi (bu testi kendim veya esim i¢in yaptirma konusunda doktorum ne
onerirse onu yaparim) igin istatistiksel olarak anlamli fark (p=0.005) saptanmugtir. Kisa form verilenlerde bu
maddenin ortalama puani (2.5x1.1), uzun form verilenlere gore (2.2+1.1) daha yiiksek bulunmustur.

Tablo 3: Saglik calisanlarinin branglarina gére noninvaziv prenatal tarama testine yonelik bazi goriis ve
kaygilarinin kargilagtirilmasi(ortalama + standart sapma)

Perinatoloji | KHD | Aile
Madde uzmant uzmani | Hekimi

(n=22) (n=55) |(n=63)

Hemsire | Ebe

(n=27) | (n=36) p deger

A5. Bu testi kendim veya esim igin yaptirma 19¢1.4 22414 |2.9:1.1 |2.6:13 2.6:09 | 0.007
konusunda doktorum ne onerirse onu yaparim

A6d. Bu testi kendim/esim i¢in yaptirma kararini
verirken dikkate alacagim en 6nemli fakedr, testin 3.3:1.0 3.6:0.7 |3.660.6 |3.8604 | 3.4£0.7

daha erken dénemde yapilmasi ve sonuglarin 0.282
erken ¢ikmasi

A6f. Girisimsel testlere gore daha dogru sonug
vermesi

0.9+1.3 2.0£1.4 |2.7¢1.0 [3.0¢1.1 |3.0£1.0 |<0.001

A7. Testi yaptlrmadan. onc.e bir genetik hastaliklar 21513 22413 125¢11 31510 3.0s1.1 | 0.002
uzmaniyla konugmak isterim

A8, Testi yapuurdikan sonra bir genetik uzmant 1, 31 1 6411129509 |33:0.8 |3.2:0.9 | 0.015
ile konusmak isterim
B5. Isteyerek sonlandirilan gebeliklerin sayist artar | 2.0+1.2 2.1£1.2 |2.6+1.2 |3.2+¢1.2 |2.1£1.0 |0.060
B10. Bu test genis capta ve tiim genetik yapiy1

tarayacak gekilde geligebilir

3.1£0.7 3.2£0.6 |2.8+0.8 |3.2+0.7 |3.2£0.8 |0.043

B12. Sosyal Giivenlik Kurumu bu testin
maliyetini tiimiiyle kargilamalidir

2.0+1.4 2.4+1.2 |2.6£1.0 |3.3+0.7 |3.1x1.1 |<0.001

KHD: Kadin hastaliklari ve dogum

TARTISMA ve SONUC

Mevcut arastirmada, olusturdugumuz bir anket ile saglik calisant olan ve olmayanlarin NIPT konusundaki
goriis ve kaygilarini ve bunlarin saglik calisani olanlarda farklilik gosterip gostermedigini saptamayi hedefledik.
Ayrica, anket 6ncesinde konu hakkinda bir grup katulimciya kisa, digerlerine ise uzun bilgilendirme formu
vererek bilgilendirme niteliginin verilecek cevaplara etki edip etmedigini de degerlendirmeyi amagladik. Sonug
olarak; NIPT’in maternal ve fetal acidan giivenli bir test oldugu algisi, bilgilendirme formunun uzunlugu
veya saglik mesleklerinden bagimsiz olarak en 6nemli goriis olarak 6ne ¢tkmaktadir. Testin tiim genetik yapiy1
saptayacak sekilde genislemesi ve yliksek maliyete ikincil uygulamada esitsizlige yol agabilecegi konularindaki
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kaygilarin, ¢alisma gruplart ve saglik branslarinda farkliliklar gostermekle beraber, nispeten sik oldugu da
saptandi. Hekim olmayanlarin test dncesi ve sonrasinda diger gruplara gére daha ¢ok genetik danigmanliga
ihtiyaci oldugu belirlenmistir. Bu sonug ¢alismanin 6nemli bulgularindandir.

Caligmanin birgok kisitliligt mevcuttur. Toplum ici bir 6rneklem yerine kartopu tekniginin kullanilmas, farkls
goriiglerin daha az temsil edilmesine yol agmis olabilir. Saglik ¢alisanlar olarak ele aldigimiz grup, nispeten
heterojen olup farkli branglardan katilimet sayist nispeten diisiik kalmigtir. Dolayisiyla, ¢alismanin ulusal temsil
diizeyi de kisithidir. Benzer sekilde saglik disi olarak ele alinan grupta da farkli meslekler bulundugundan
bunlarin alt analizi miimkiin olmamistir. Son olarak, anket gibi nicel veri toplama araglarindan elde edilen
bilgilerin nispeten kisitli oldugu, goriis ve gekincelerin altinda yatan nedenlerin neler oldugunu anlamada
yetersiz kalacag1 akilda tutulmalidir. Meveut nicel verilerin isiginda nitel ¢alismalarin yapilmasi gereklidir.
Bu kusitliklara ragmen mevcut ¢alisma, Tiirkiye 6zelinde bircok degerli ve yeni veri saglamistur. Elde edilen
verilerin tip etigi alaninda galisanlar, klinisyenler ve yéneticiler gibi farkli paydaglarin NIPT konusundaki
yaklagimlarina 6nemli katki sunmasi beklenebilir.

NIPT’in anne ve bebek igin giivenligi ve anneden basit bir kan alma ile kolay yapilabilir olmas, girisimsel
testlere gore Gstiinliigii olarak ele alinmaktadir. Calismamizda da bu hususlara tiim kaulimcilarin énem
verdigi agiga ¢ikmistir. Ancak, ilging sekilde NIPT kullaniminin yayginlasmast ve “genisletilmis panel” olarak
adlandirilan Down sendromu disindaki trizomiler ve mikrodelesyon sendromlart i¢in taramanin teste eklenmesi
ile girisimsel test oraninin artabilecegine dair endiseler mevcuttur (18,19). Mevcut teknoloji ile, NIPT in trizomi
21 disindaki durumlar i¢in pozitif prediktiv degeri (PPD) nispeten diisiiktiir. Diger bir degisle hatali pozitiflik,
trizomi 21 digindaki durumlar i¢in sorun olusturabilmekrtedir (20). Testin tarama iceriginin genisletilmesi ile
toplum prevalans: diisiik genetik durumlarin taranmasi nedeniyle PPD diismekte ve hatali pozitif sonuglar
artabilmektedir (21). Pozitif sonuglarin girisimsel (¢ogunlukla amniyosentez) testler ile dogrulanma ihtiyaci
nedeni ile, paradoksal olarak test iceriginin genisletilmesi girisimsel islem sikliginda artiga yol agma potansiyeline
sahiptir. Aslinda, ¢alisma katulimcilarinin testin genisletilmesine dair gekincelerinin 6nemli bir temele sahip
oldugu ve diger caligmalarin da bunu destekledigi sdylenebilir (22,23).

Bunlara dayanarak, NIPT 6ncesinde ve sonrasinda danismanligin son derece 6nemli oldugu soylenebilir.
Aileler testin igerigini, kisitliklarini, pozitif sonug durumunda girisimsel islem gerekecegi gibi hususlari yeterli
derecede anlamig olmalidir. Testin maliyeti, ¢ogu tilkede tiim gebeliklerin taranmasini engellemekle beraber
maliyetin diismesi durumunda dahi ailelerin genis bilgilendirme sonras: onami alinmadan rutin olarak tiim
gebelere NIPT uygulanmasinin etik olmayacagi diisiiniilmektedir (24).

Mevcut durumda 4 adet temel sinirlamadan bahsedilebilir. NIPT’in sadece iireme sagligina dair karar verdirici
cikuilar tiretmesi hedeflenmelidir. Test 6ncesi danigmanlik sonrasinda uygun aydinlatilmig onam esas olmalidur.
Fetiis haklari gozetilmelidir ve teste esit ulasim saglanmalidir (25). Bu sinirlamalarin, saglik calisanlari ve
diger paydaslar agisindan da 6nem tagidigs calismamizda gosterilmis olmaktadir. Testin (mevcut teknoloji ile),
Down sendromu disindaki tarama kisitliklari géz oniine alindiginda PPD etik baglamda 6nem tagimaktadir.
Uygulayici ve karar vericilerin fetiise muhtemel zarar1 goz niine alarak, taranan genetik durumlar i¢in sadece
testin sensitivite ve spesivitesi degil her genetik durum igin PPD agisindan da degerlendirmesi gereklidir.

Testin, klinik olarak 6nemsiz veya 6nemi sorgulanabilir sonuglar vermesi de 6ngoriillmeyen sonuglara yol
acabilir. Buna tipik bir 6rnek seks kromozom bozukluklari olabilir. Turner (45, XO) ve Klinefelter (47,
XXY) gibi sendromlar gogunlukla hayatla bagdasan durumlar olup gebeligin erken haftalarinda NIPT ile
bunlara tani konulmasinin gerekliligi tartismalidir (26). Bu durumlarin erken saptanmasinin aile tizerinde
sonlandirma agisindan baski yaratip yaratmayacagina dair daha fazla nitel veriye ihtiya¢ bulunmaktadir. Elde
edilen detayli genetik verinin karar verdirici ¢iktilar {iretme ve hatta fetiis haklarina zarar verme potansiyeli
bulunmasi durumunda, ne oranda agiklanmasi gerektigi bir ikilem olarak ortada durmakeadir (27). Turner
sendromu 6rnegi kullanilirsa, bu taninin 6rnegin gebeligin 12-13. haftasinda aile ve hekim tarafindan bilinmesi
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yararli midir? Bu ¢ocuklarin énemli kisminin ilerideki yasamlarinda infertil olacag ve bazi saglik sorunlar
yasayacaginin bu kadar erken bir donemde bilinmesi ailede anksiyete veya sonlandirma y6niinde bir baski
yaratir mi? Bunun yaninda, taninin antenatal donemde bilinmesi, gebelik takiplerinde veya sonrasinda bazi
durumlarin (8rnegin aort koarktasyonu) erken taninmast ve gerekli nlemlerin alinmasini kolaylagtirarak fetiis
ve bebege fayda da saglayabilir mi? Ttim bu sorular tizerinde, detayli degerlendirmeler yapilmali ve yarar zarar
dengesi gozetilerek karar verilmelidir (27,28).

NIPT uygulamasi ve esitlik ilkesi de 6nem tagimakrtadir. Test, mevcut hali ile snemli oranda arastirma-gelistirme
yatirimi ve biyoinformatik veri tabani olusturulmasini gerektirmektedir. Anilan yatirimlar, 6zellikle son 20
yil iginde ¢ogunlukla 6zel sektor tarafindan gergeklestirilmis olup devletlerin destek veya proje ortaklig zayif
kalmistir (29). Bu nedenle, mevcut durumda tiim diinyada kullanimdaki NIPT testleri kir amaci giiden belirli
sayidaki firma tarafindan gergeklestirilmekeedir. Testler farkli ydntemler, tarama derinligi ve biyoinformatik
arsivler kullanmakreadir. Tiirkiye'de de su ana kadar devlet teste birkag istisna disinda bilimsel veya mali bir
destek vermemis, pazar piyasasi sartlarinda farkli firmalar, cogunlukla 6zel hastaneler araciligi ile hizmet sunma
yoluna gitmistir. Tiim bunlarin yansimasi, ¢alismamizda uygulamadaki esitsizliklerin vurgulanmasi ve devlet
desteginin artirilmasi yoniindeki talep seklinde olmugtur. Uluslararasi ¢aligmalarda da kadin katulimeilarin
testin kamu kaynaklari ile desteklenmesi talebi saptanmistir (29, 30).

Tiirkiyede meveut durumda NIPT’e ulasim konusunda 6nemli esitsizlik yasandigi, mali kaynak ayirmakta
zorlanan ailelerin testi yaptirmadigy sdylenebilir. Maliyetin azaltilmasinin bir yolu kamu destekli aragtirma
ve gelistirme faaliyetlerinin artirilmast ve ulusal diizeyde gelistirilen bir NIPT platformunun SGK destegi
ile rutin uygulamaya konulmasi olabilir(31). Ancak, bu durumda dahi tiim gebelere tarama amaglt NIPT
uygulanmasi yerine risk gruplarina testin yapilmast daha mantkli gozitkmektedir.

[lk trimester (11-14 hafta) sonografisi ve tarama testinin NIPT e ragmen 6nemini korudugu séylenebilir. Son
yillarda kabul goren bir yaklagima gore ilk trimester tarama testinde yiiksek trizomi 21 riskine sahip (genelde
1/100 ve tizeri) gebeliklerde dogrudan CVS veya amniyosentez gibi girisimsel test 6nerilmektedir. Diisiik riskli
olan (genelde 1/2500 ve alt) gruba ise danismanlik verilmekte ve ek test onerilmemektedir. Ara risk olarak
ele alinan (genelde 1/101-1/2500 arast) gruba ise NIPT 6nerilmektedir (32). Bu sekilde bir yaklasim ile,
gereksiz girisimsel islemlerden kaginilmakta ve NIPT’in daha etkin kullanimi saglanabilmektedir. Ayrica, ilk
trimester ultrasonografisi gibi fetiis hakkinda degerli bilgi veren bir takip basamagi da NIPT in saglayabilecegi
“sahte giiven” nedeni ile atlanmamis olmaktadir. Gériildiigii iizere, tek bir mutlak tutum (tiim gebelere NIPT
yapilsin, kimseye yapilmasin, test kisitlansin, yasaklansin gibi) yerine ultrasonografi, serum biyokimyast ve
NIPT’i bir arada igeren “hibrit” yaklagimlarin tibbi, etik ve mali agidan bir denge saglamasi miimkiindir.
Farkli ortamlar igin, paydaslar tarafindan desteklenecek farkli yaklagimlarin olusturulmasi gereklidir. Bu

sekilde, esitlik ilkesi kismen de olsa saglanabilir (33).

Kisa ve uzun bilgilendirme metinlerinin gebe kadinlarin NIPT hakkindaki algilari iizerine etkisinin degerlendirildigi
bir aragtirmada, kisa bilgilendirme alanlara gére detayli (uzun) bilgilendirme verilenlerde NIPT yerine diger
tanisal testleri tercih etme oraninin azaldigi ve pozitif NIPT sonuglarinda invaziv test ile dogrulama talebinin
artugi saptanmustir (17). Bizim ¢alismamizda ise anket 6ncesinde kisa ve uzun bilgilendirme formu verilenlerde,
ortalama madde skorlarinda biri disinda (bu testi kendim veya esim icin yaptirma konusunda doktorum ne
onerirse onu yaparim)anlamli fark saptanmadi. Meveut bulgumuz, NIPT hakkinda daha detayli bilgilendirme
ve uzun danismanlik siireglerinin test hakkindaki kararlart fazla degistirmeyecegini gosterebilir. Ozellikle
testin giivenligi, kolay yapiliyor olmasi ve maliyeti gibi kilit noktalarin test 6ncesi danigmanlikta vurgulanmast
onem tastyabilir (34).

[lging sekilde, kadin hastaliklart dogum uzmani hekimler disindaki katilimeilarin girisimsel testlere gore
daha dogru sonu¢ verme gibi teste dair bazi agir1 beklentileri, uzun veya kisa bilgilendirme sonrasinda fark
gostermemektedir. Bu da uzun bilgilendirmelerin istenen etkiyi gostermedigi hatta belki de uzun olmasi nedeni
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ile baz1 kisimlarinin okunmadan gegildigini gosterebilir. Bunun yaninda, mevcut arastirmada bilgilendirmenin
yiiz ylizil yaptlmamis olmast da bir kisitlilik olarak ele alinabilir. Tiirkiye sartlarinda, 6nceden hazirlanmis formlar
tizerinden yapilan bilgilendirme ve onam yerine yiiz yiize ve karsilikli etkilesimli danigmanlik hizmetlerine
oncelik verilmesi onerilebilir. Ancak, yiiz yiize danigmanligin da etkin sekilde gerceklestirilmesi icin buna

personel, zaman, mali kaynak ve uygun ortam saglanmalidir.

Tip fakiiltesi 6grencilerinin test sonrast danismalik talepleri, diger katilimcilara gore daha yiiksek oranda
saptanmustir. Bu bulgu, ilgi ¢ekici olup up fakiiltesi egitiminde hasta danismanligs, hasta otonomisi ve iletisim
becerilerine son yillarda daha fazla agirlik verilmesi ile agiklanabilir. Tip fakiiltesi 6grencilerinin, tbbi test
ve uygulamalara yonelik olarak daha idealist yaklagimlara sahip olmasi da bir neden olarak ileri siiriilebilir.

Sonug olarak; NIPT hakkindaki bazi goriis ve kaygilar, farklt branglardaki saglik calisanlari, tip fakiiltesi
ogrencileri ve saglik dist alanlardaki katlimcilar arasinda farkliliklar gostermekeedir. Ayrica, testin anne ve
bebek agisindan giivenirligi, genetik danigmanlik ihtiyaci, tarama iceriginin genislemesi ve devlet destegi
gibi hususlar katulimcilar tarafindan vurgulanmaktadir. Mevcut galisma diizeneginde, NIPT hakkinda farkls
diizeylerde yazili bilgilendirme yapilmast konuyla ilgili goriis ve tutumlarda 6nemli degisiklige yol agmiyor
gozitkmektedir. Mevcut preliminer verilerin, daha genis ¢alisma gruplarinda boylamsal sekilde ve nitel yontemler
de kullanilarak dogrulanmas: gereklidir.
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