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Bir bakista PreNata® NIPT

PreNata® NIPT [Non invazif Prenatal Test] ile anne ve
cocuk icin risk olusturulmadan, cocugun gelisimini
olumsuz etkileyebilecek genetik degisikliklere maruz
kalip kalmadig dogum oncesinde test ediliyor. Tek ge-
reken sey anneden hir kan érnegi. istek (izerine PreNa-
ta® NIPT ile ayni anda gocugun cinsiyeti de tespit edile-
bili. inceleme 10. gebelik haftasindan itibaren
yapilahilir.

PreNata® NIPT nasil igler?

insanin genetik yapisi - DNAmiz - kromozom hiicrele-
rinde 'paketlenmistir. Genelde hiicre basina 23 kromo-
zom cifti var. Kromozomlar 1-22 [otozomlar] ve cinsiyet
kromozomlari [gonozomlar] iki kez mevcut, her biri anne-
den ve babadan hir kopyadir. Kadinlarda iki X kromozom
(XX] ve erkeklerde hir X ve bir Y kromozom (XY] mevcut-
tur. Kromozom degisiklikleri, yani yanlig veya ek kromo-
zomlar (kramozom parcalari) gelisimi olumsuz etkileye-
bilir. PreNata® NIPT testinde 10. gebelik haftasindan
itibaren, anne ve cocuk igin risk olusturmadan, annenin
kan 6rneginden cocugun DNA'si kromozom degisiklikleri-
ne dair incelenir. Gocugun DNA'sinin bilgileri laboratu-
varda ¢ozultyor ve gocugun kromozomal degisikliklere
maruz kalip kalmadigi tespit ediliyor. Trizomilerde ilgili
kromozom iki kez yerine ¢ kez mevcuttur. Monozomi-
lerde ise ilgili kromozom sadece bir kez mevcuttur. Buna
maruz kalmis ¢ocuklarda, normalde farkl derecelerde
klinik anormallikler veya saglik kisitlamalar gorllyor.
Prensip olarak bu tarz kromozomal degisiklikler cok na-
dirdir, ancak geng annelerde de ortaya gikahilir.



PreNata® NIPT testinin ticreti ne kadar?

0 Secenek

Trizomi13/18/21

Yasal saglik sigortasi (GKV), belirli kosullar
altinda, hasta tarafindan ek 6deme yapilmaksizin
masraflar karsilamaktadir.
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Cinsiyetin belirlenmesi
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Cinsiyet kromozomlarinin yanhs dagihimi
(sadece tek bebekli gebelikte]
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Cinsiyet kromozomlarinin yanhs dagihimi
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Nadir andploidiler ve kismi duplikasyonlar
ve delesyonlar >7 Mb

01.07.2022 itibariyle trizomi 13, 18 ve 21'e dair invazif,
dogum o6ncesi inceleme yasal saglik sigortasi lizerin-
den sigorta hizmeti olarak fatura edilebilir [Segenek 1).
Masraflarin saglk sigortasi kurumu tarafindan Ustle-
nilmesi icin sartlari yerine getirip getirmediginizi lutfen
doktorunuzla goérisun. Bunun diginda doktorunuzla
mutabakat saglayarak ek olarak gocugun cinsiyet tes-
pitine (Segcenek 2] veya cocugun cinsiyet tayini dahil,
baska kromozom degisikliklerinin (Segcenek 3 ve 4] be-
lirlenmesine karar verehilirsiniz. Saglk sigortasi hiz-
metine ek olarak ortaya ¢ikan masraflar kisisel saglik
hizmeti (IGeL] olarak kendiniz Gstlenmelisiniz.



Hangi kromozom degisiklikleri
inceleniyor?

PreNata® NIPT farkli inceleme kapsamlarina sahip ce-
sitli opsiyonlarn segcmenize olanak taniyor. Bu sirada
Secenek 1'de en sik trizomiler (13, 18, 21] incelenir. Ek
secenekler cinsiyet tespiti, cinsiyet kromozomlarinin
incelenmesini, ancak tim 22 kromozom ciftinin [oto-
zomlarin] incelenmesini de sunuyorlar. Ancak her za-
man sadece inceleme seceneklerinin segimiyle talep
edilen kromozomlar incelenir. Bu sirada hem 6rnekler
hem de toplanan tum veriler Alimanya'da kalir.

Trizomi 13, 18 ve 21

Bu Uc trizomi canli dogumlarda en sik kromozomal
degisiklikleri teskil ediyor.

—>Trizomi 13 (Patau Sendromu, sikhgi yakl. 1:5000]
—>Trizomi 18 (Edwards Sendromu, siklidi yakl. 1:3000)
—>Trizomi 21 [Down Sendromu, sikligi yakl. 1:700)

Cinsiyet kromozomlar

X ve Y cinsiyet kromozomlarinin (gonozomlarin] DNA
holumleri de incelenehilir. Bu sirada, cinsiyet kromo-
zomlarinin degisik sayida, yani eksik veya ek olarak
mevcut oldugu (monozomi X; trizomi X, XYY, XXY] ce-
sitli sendromlarin varligina dair isaretler elde edilebilir.
Bu degisiklikler, 1-22 kromozomlardaki [otozomlarda-
ki] degisikliklere karsilik cogu zaman daha az olumsuz
etkileyen anormallikler g6sterir. Cinsiyet kromozomla-
rinin incelenmesi icin PreNata® NIPT Secenek 3 veya
4'0 seginiz.



Cinsiyet tayini

istek tizerine PreNata® NIPT Uizerinden gocugun cinsiyeti
de tespit edilebilir (Secenek 2, 3 ve 4]. Bildirim, Alman
Genetik Tani Kanunu duzenlemeleri uyarinca, 12. ha-
milelik haftasindan sonra (adet sonrasi 14+0] tedavi
eden doktorunuz tarafindan yapiliyor.

Tim kromozomlarin [1-22)
genom geneli incelemesi

Tum kromozomlarin genom geneli incelemesiyle, tam
otozomal kramozomlarin nadir yanlis dagilimlari (Rare
Autosomal Aneuploidies - RAA'lar] da kanitlanabilir.
Bunlar gcogu zaman mozaik denilen olgulardir, yani en
az iki farkli hticre tipinin gesitli kromozom setlerine sa-
hip oldugu anlamina geliyar. Bu, cocugun hucrelerinde
(cenin mozaigi] ve/veya sadece plasentanin kisimla-
rinda (plasental mozaik] gortlebiliyor.

Kromozom parcalari eksikse [delesyonlar] veya hirkag
kez mevcutsa [duplikasyonlar] ve hoylelikle etkilenen ki-
simlarin kopya sayilari degistiyse, kopya sayisi degisik-
liklerinden (Copy Number Variations - CNV'lerden] bah-
sedilir. CNV'ler %0,02'nin altindaki siklikta dogumlarda
ortaya cikiyor. Organlarda malformasyonlara ve/veya
gelisim bozukluklarina yal agahiliyorlar. PreNata NIPT®
(Secenek 4] ile 7 Mb boyutundan itibaren tespit edile-
biliyorlar.



Pratikte PreNata® NIPT
testindeki streg nasil igler?

PS 1. Doktorunuz sizi Alman Genetik Tani
Kanununa [GenDG] gore bilgilendirir
ve aydinlatir,
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2. Doktorunuz
sizden kan alir.

3. Kan 6rneginiz laboratuvarimizda
analiz edilecektir.

4. Sonuglar birkag gun iginde
doktorunuza iletilir.
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5. Doktorunuz size
sonucu aciklar.
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PreNata® NIPT testi ikiz gebelikte
yapilabilir mi?

Test ikiz gebelikte sorunsuz yapilahilir. Cinsiyetin belir-
lenmesi sirasinda gocuklardan en az birinin erkek olup
olmadigi tespit edilehilir. Cinsiyet kramozomlarinin de-
gisikliklerine dair inceleme [Secenek 3 ve Secenek 4]
mumkun dedildir. Coklu gebeliklerde (3 ve daha fazla
fetUste] test kullanilamaz.
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PreNata® NIPT testi tiip bebek
tedavisinden sonra yapilabilir mi?

PreNata® NIPT testi tip bebek tedavisinden sonra da
sarunsuz ve kisitlamasiz uygulanabilir.

PreNata® NIPT ne kadar gtivenilir?

Test, en sik otozomal kramozomal degisiklikleri [Trizo-
mi 13, 18 ve 21) %99 (zeri olasilikla tespit edebiliyor ve
ayni olasilikla da bunlar ihtimal digi da birakabiliyor.
PreNata® NIPT ayni zamanda guvenilir sekilde cinsiyet
kromozomlarindaki degisiklikleri ve RAA'lari %96 olasi-
likla ve CNV'leri %74 hassaslikla tespit ediyor.

Sonuglar ne anlama geliyor?

Goze carpmayan hir bulgu, kromozomal dedisikligin
neredeyse ihtimal digi birakilabilecegi anlamina geli-
yor. Goze carpan bir bulguda ise buytk olasilikla kro-
mozomal degisiklik s6z kanusudur. Sonuc teshis dedil,
tarama testi oldugu icin dikkat ceken bir bulgu bagka
tanilama yontemleriyle dogrulanmalidir. Doktorunuz
size olanaklar agiklayacaktir, bunlar genellikle amni-
yotik sivi muayenesi (amniyosentez] veya plasenta do-
kusu muayenesi [koryan villus biyopsisi] seklindedir.



PreNata® NIPT testinin sinirlari

incelenen degisiklikler olasi dogum éncesi kromozom
degisikliklerinin sadece bir kismini gosteriyor. Bagka
anormallikleri ve malformasyonlari tespit etmek ve
cocugun saghk durumu hakkinda bilgiler vermek
mumkuan degildir. Test, diizenli tarama muayenelerinin,
ayni zamanda hassas ultrason muayenesinin yerini
almaz. Ayrica mozaikler kesin olarak tespit edilemiyor.
Kaybalan ikiz [»vanishing twin«] sendromu mevcutsa,
yanlis pozitif sonug ortaya cikahilir. Bu nedenle cinsiyet
tayininde de celiski olahilir.

Test basarisizhg

PreNata® NIPT testinin glivenilir sonug vermemesi cok
nadir denk geliyor. Cogu zaman bunun nedeni anne
kanindaki fetal DNA oraninin gok duslk almasidir. Bu
durumda yeni bir kan 6rneginden Ucretsiz test tekrari
mumkuandur.

Onemli uyarilar

Gok nadir durumlarda [<%1] yanlis negatif raporlar or-
taya cikabilir. Bu, cocukta kromozom degisikligi olma-
sina ragmen testin dikkat gcekmeyen hir sonug verdigi
anlamina gelir. Ayni sekilde, dikkat cekici bir sonug her
zaman, gercekten de bir kromozom degisikligi oldugu
anlamina da gelmez. Dikkat ceken bir PreNata® NIPT
test sonucu, gebeligi sonlandirmaya neden olmak zo-
runda dedildir, aksine baska testler aracilifiyla onay
alinarak 6rnedin trizomili bir cocuda hazirlikli olmaya
vesile olabilir.



