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ABSTRACT

Although the non-invasive prenatal test has very high sensitivity and specificity as a screening test, few false positive
and false negative results have been reported. Since it is performed in the early weeks of pregnancy, this test reduces
the need for invasive testing, and its prevalence and scope are gradually increasing. However, the fact that this test can
be performed outside of medical reasons causes important ethical problems and controversy. Consultancy and informed
consent are very important for the optimum non-invasive prenatal test offered to pregnant women. Ethicalissues
such as avoiding harm, equality, inclusiveness, autonomy and free choice of the pregnant woman and her partner should

be addressed.
Keywords: Noninvasive prenatal testing, Ethics, Cell-free fetal DNA

OZET

Invaziv olmayan prenatal test, tarama testi olarak ¢ok yitksek duyarlilik ve 6zgiillige sahip olmakla birlikte az da
olsa yanlis pozitif ve yanhs negatif sonuglar bildirilmektedir. Bu test gebeligin erken haftalarinda yapilmasindan
dolay1 invaziv test girisim ihtiyacini azaltmakta, yayginhigt ve kapsami giderek artmaktadir. Ancak bu testin
tibbi sebepler disinda da yapilabiliyor olmast 6nemli etik sorunlara ve tartismaya sebep olmaktadir. Gebelere
sunulan invaziv olmayan prenatal testin optimum olabilmesi i¢cin danismanlk ve bilgilendirilmis onam oldukga
6nemlidir. Zarar vermekten kacinma, esitlik, kapsayicilik, gebe ve esinin, 6zerk ve bask: altinda kalmadan se¢im
yapmast gibi etik konularin irdelenmesi gerekmektedir.

Anahtar kelimeler: Invaziv olmayan prenatal test; Etik; Serbest fetal DNA

Girig

Prenatal tarama testlerinin kullanim amaci olabildigince erken gebelik haftalarinda kromozomal
anoploidi agisindan yiiksek risk tasiyan gebelerin belirlenmesidir. Boylece gebe ve ciftlere gebelik ile ilgili,
gebeligin erken donemlerinde nasid bir yol izleyeceklerine dair 6nemli bilgiler verilmektedir. Bilinen
geleneksel prenatal tarama testleri; birinci trimester tarama (kombine) testi ile ikinci trimester tarama
testleri olan Gglii ve dortli testlerdir. Bunlara ilaveten son 10 yildir yeni bir tarama testi uygulanmaktadir!.
Invaziv olmayan prenatal test (Non-Invasive Prenatal Testing=NIPT) farkli genetik durumlarin ve
gebelere, engelli bir ¢cocuga sahip olup olmayacag ihtimalinin sunuldugu bir testtir. Son yillarda
yayginlagsmaya baslayan, altin standart degerinde olan NIPT, endikasyonuna gore tarama ya da tant testi olarak
adlandirilmaktadir. Ozellikle ilk baslarda non-invaziv prenatal tant olarak adlandirilan NIPT igin sonraki
calismalarda tani yerine tarama kelimesi kullantminin uygun oldugu belirtilmektedir2. Gunumizde
NIPT’in koryonik wvillus 6rneklemesi (Chorionic  Villus Sampling=CVS) ve amniyosentezin yerini
alamadigr bilinmektedir’. Belcika ve Hollanda’da yapilan bir ¢alismada, NIPT’in trizomi 21, 18 ve 13’4
saptamak icin ¢ok glvenilir oldugu ve ileriki yillarda amniyosentez ve CVS yerine gegebilecedi
belirtilmektedir*. Yapilan bir meta-analiz ¢alismasinda; trizomi 21 i¢in %99,7 (%95 CI, %99,1-99,9), trizomi
18 icin %97,9 (%95 CI, %94,9-99,1) ve trizomi 13 icin %99,0 (%95 CI, %65,8—100) saptama orani
(DR) belirtilmektedir. Yazarlar trizomi 21, 18 ve 13 i¢in yanlis pozitiflik oranint (FPR) ise sirasiyla %0,04
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(%95 CI, 9%0,02-0,07), %0,04 (%95 CI, %0,03-0,07), %0,04 (%95 CI, %0,02-0,07) bulduklarini
belirtmektedirler>. Avrupa, Avustralya ve Amerika Birlesik Devletlerinde (ABD) mevcut NIPT
kullanimint arastiran bir ¢alismada; gebe kadinlarin %75’in tzerinde kullanim ile en yaygin Belcika’da
oldugu, ABD’de NIPT kullanimina iliskin ulusal bir fikir birligi politikast olmadigi halde yaygin olarak
kullanildigi belirtilmektedir. Calismada, gebe kadinlara NIPT sunan ¢ogu Avrupa iilkesinde, NIPT kullanim
oraninin %25’in altinda oldugu, Hollanda, Avusturya, Italya, Ispanya ve cogu Avustralya ve Amerika
Eyaletinde, kadimnlarin %025-%50'sinde NIPT kullaniddigt belitilmektedirt. Ttrkiye’de ise Saghk Bakanlig
Saghk Hizmetleri Genel Mudurligt Saglik Teknolojisi Degetlendirme Dairesi Baskanligt tarafindan
varitilen “Gebelikte  Fetal Kromozomal Anomalilerin Taramasimmn Y apilmast Amaciyla Uygnlanan Kombine Test,
Uglii, Dirtlii ve Anne Kannda Fetal DNA Orneklemesi (ofDNA) Testlerinin Etkililiginin Analizi” konulu Saglik
Teknolojisi Degetlendirme projesi/calismast raporunda; fetal kromozomal anomalilerin taramasinda
cfDNA klinik olarak en etkili test oldugu kabul edilmesine ragmen, ilk trimester tarama metodu olarak ilk
tercih edilecek metodun kombine testin olmast gerektigi belirtilmektedir. Raporda cfDNA acgtk ara en
pahali test iken, maliyet-etkililik acisindan kombine testin gerisinde oldugu, cfDNA testinin maliyeti
azalana kadar tim popilasyonda tarama ydntemi olarak geri 6édeme kapsamina alinmamasi gerektigi
belirtilmektedir. Fetal kromozom anomalilerin taramasinda kombine testin esas alinmast, Ttrkiye’de tim
gebelere uygulanmasi ve kombine testin uygulanmasinu tegvik etmek icin Saglik Uygulama Tebligi (SUT)
puaninin arttirilmast gerektigi belirtilmektedir”.

Testin yayginlasmasit ve uygulama endikasyonlart arttikca yararlari yaninda beraberinde sorunlar da
getirmektedir. Ozellikle etik problemlerin belirlenmesi, tartisilmast ve gerekirse rehbetler hazirlayarak
NIPT uygulamasinin optimum saglikli halde sunulmasi gerekmektedir. NIPT multidisipliner bir
yaklasim ile gebelere sunulmalidir. Ozellikle NIPT’in uygulanmasinda c¢ok 6nemli yere sahip olan
danismanlikta ebe ve hemsireler aktif rol almalidirlar. Ayrica NIPT icin riskli gebelerin tespitinde de ebe ve
hemsirelerin 6nemi yadstnamaz.

Genel Bilgiler

Organizmanin biylimesi, gelismesi ve islevlerini yerine getirebilmesi icin gerekli genetik sifreyi tasiyan
dizilere sahip deoksiriboniikleik asit (DNA), hiicrenin ¢ekirdeginde bulunur®. NIPT ise gebe kadinin
kaninda bulunan fetiise ait serbest DNA (cell-free fetal DNA=cffDNA)'nin incelendigi bir
testtir. cffDNA, aslinda plasental kaynakli hicre dist DNA’dir, ancak gelismekte olan fetiis ile ¢ok
benzerdir. Plasental cffDNA erken gebelik haftalarindan itibaren annenin plazmasinda bulunur, miktart
gebelik ilerledikge artar ve dogum sonundan itibaren saatler iginde anne dolasimindan atilir?. Testin dogru
tespiti icin en az %4 fetal fraksiyonun (FF) olmast 6nemlidir. Yetersiz FF nedenleri; maternal obezite,
uygun olmayan 6rnek alimt ve erken gebelik haftasidir?. Yapilan bir calismada FF degerinin; gebelik yast,
serbest beta-human korionik gonadotropinin (free BhCG), gebelikle iliskili plazma protein A (Pregnancy-
Associated Plasma Protein A=PAPP-A) ve plasental biiylime faktori (Placenta Growth Factor=PIGF)
ile arttigl, artan maternal beden kitle indeksi ile azaldigi belirtilmektedir!0. NIPT’in en erken
uygulanabilecegi haftalar, gebeligin 9.-10. haftalaridir’!. Yapilan bir calismaya goreise 10. gebelik
hafta 6ncesinde FF’nin diisiik olmasi nedeni ile NIPT testi 6nerilmemektedir!? Testin sonuglart 5-10 giin gibi
bir siirede alinabilmektedir2!l. Invaziv prenatal testler ile karsilastirldiginda; cok erken yapilarak sonug
alinabilen, giivenilirligi cok yliksek duyarlilik ve 6zgllliik oranlarina sahip bir test olan!31> NIPT; invaziv
testler gibi abortusa neden olmaz, fetlise zarar verme riski olusturmaz's. Ayrica islem sirasinda herhangi
bir agr1 ve actya neden olmamast da gebe icin bir avantajdir®. Piyasaya NIPT’in surilmesi ile pozitif
anoploidi tarama sonucunun ardindan, invaziv testi tercih eden kadinlarin sayisinda ve NIPT secenegi ile
tim takip testlerini reddeden kadin sayisinda 6nemli bir azalmanin oldugu belirtilmektedir!”.

Test ile; trizomi 21, 18, 13 gibi an6ploidi tespiti, kistik fibrozis, cinsiyet kromozom anomalilerinin
tespiti ve hatta yetiskinlikte ge¢ baslangich hastaliklar hakkinda bile tespitler yapilabilmektedir. Bu test ile,
yapilan gen analizinde fetiise ait cinsiyet ve Rh faktorii gibi durumlarin tayininin yanisira fetise ait
pek cok Dbilgiler de elde edilebilmektedir®. Tibbi olmayan nedenler veya kisisel sebeplerle NIPT
isteminin kiicimsenmeyecek oranlarda oldugu tahmin edilmektedir'®. Ancak tiim bu bilgilerin ilkelere
gbre tespiti yasal olarak sinirlandirilabilmektedir. Ornegin Bozat'n belirttigine gore; Alman Gen Teshis
Kanunu’nda 18 yasindan 6nce ortaya c¢ikmayacak bozukluklarin tespiti icin prenatal genetik testlerin
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yapilmast yasaktir's. Tleride bu testin daha genis olarak, hastalik ve bozukluklar icin kullanilacag:
ongorilmektedir. Bu testin duyarliligt diger mevcut birinei ve ikinci trimester tarama testlerine gbre daha
yiksektir. Ancak NIPT’in yanls pozitiflik ve yanlis negatiflik tespiti de séz konusu olabilir3. Bir olgu
sunumunda; gebelikte negatif gelen NIPT sonucuna inanan ebeveyn, bebeginin Down sendromlu
dogdugunu belirtmistir. Bu da 6n test ve son test genetik danismanliginin ne kadar 6nemli oldugunu
ortaya koymaktadir!?.

Trizomi 21, 18, 13 i¢in NIPT mevcut diger tarama testlerine gére daha dogru bir tahmin verir ancak pozitif
sonuglar kesin tanisal degildir. Pozitif NIPT sonucunda, fetiiste durumun varligini dogrulamak icin invaziv
bir test gerekir. Trizomi pozitiflik durumunda kesin taniyt koyduracak invaziv testlerden CVS veya
amniyosentez yaptlmast Onerilmektedir®!619. Kaybolan ikiz sendromu yanlis pozitif sonuca neden
olabilir. NIPT’in duyarliligi ikiz gebeliklerde tekil gebeliklere gbre daha distiktir'#. Nadiren yanlis
negatif sonuclar da ortaya cikabilir. Erken gebelik haftalarinda maternal kanda bulunan fetal kékenli
cfDNA miktarinda olmast gereken esige ulasmaz ise bagarisiz sonuglar verebilmektedir. Sonug¢ ne pozitif
ne de negatif olarak sonugsuz veya belirsiz olabilmektedir??. Cinsiyet belirleme, cinsiyete baglt genetik bir
durumu olan fettsleri belirleme agisindan 6nemlidir. Bu nedenle fetstin cinsiyeti, NIPT ile gebeligin
9-10. haftalarindan itibaren dogru olarak belirlenebilir. Ayrica tim genom ve ekzom dizilemenin NIPT
ile gerceklestirilebilecegi belirtilmektedit?.

Invaziv olmayan prenatal test éncesi danismanligin iceriginde testin istege baglh oldugu, bir tarama
testi oldugu, taramaya dahil edilen her bir klinik 6zellikleri tanimlamasi, laboratuvarda uygulanacak olan
spesifik yonteminin agiklanmasi, sonuglarinin ne zaman ve nasil saglanacagi, duyarlihgy, yanlis pozitif oran,
pozitif ve negatif tahmin degerleri, sinirliliklari, tesadiifi  bulgulari, gebeligin  kaginct  haftasinda
yapilabilecegi noktalarina yer verilmesi gerekmektedir. NIPT  saglayicdarinin  damigmanliktan  Ste
sorumluluklar  oldugu  ve klinisyenlerin kendilerini ve hastalarint giincel verilerle egitmeye devam
etmesi gerektigi belirtilmektedir?.

Royal College of Obstetricians and Gynecologists (RCOG), fetal anormallik nedeniyle gebeligin
sonlandirilmasinda, g6z 6ntinde bulundurulmas: gereken noktalar iceren bir rapor yayimlamustir. Bu rapor,
fetal anomali teshisi konulan kadinlara ve eslerine verilmesi gereken bilgi ve destege iliskin tavsiyeler
icermektedir. RCOG raporu hem riskin biyikliginin hem de anormalligin ciddiyetinin énemli olduguna
dikkat ¢ekerek, ciddiyetin 6lgeklendirilmesi ve gebeligin -~ sonlandirilmast  konusunda karara varirken
bazi faktorlerin g6z Oniinde bulundurulmast gerektigini belirtmektedir. Bu faktérler:

e Anne karninda veya dogumdan sonra etkili tedavi potansiyeli,

e (Cocuk agisindan, 6z farkindalik ve baskalariyla iletisim kurma yetenegi derecesi,
®  Yasanacak aci,

®  Yalniz yasayabilme ve bir yetiskin olarak kendine yetme olasiligy,

e Toplum acisindan, saglik icin gerekli olan eylemlerin engelsiz bireyler tarafindan ne 6lgiide saglanmast
gerekecegidir®!,

Tartisma
Invaziv Olmayan Prenatal Testte Etik Konular

Invaziv olmayan prenatal test ile ortaya cikan sorunlar; secim, ézerklik ve riza degerleri; zarar vermekten
kacinma; esitlik, adalet ve kapsayicilik cercevesinde degerlendirilebilit. Bu degerler, NIPT konusunda,
kadinlar ve ciftler, fetlsler ve engelli insanlar icin farkll sekillerde giindeme gelebilir. Bir
fetiisin NIPT e bagl olarak zarar gérebilecek olup olmadigi ve ne 6lctide olduguna iliskin bakis acilart, ahlaki
goriislere de baglidir.
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Secim, Ozerklik ve Riza:

Invaziv olmayan prenatal test, kadinlara ve giftlere genetik bir hastalizt veya bozuklugu olan
bir bebege hazirlanmalarint saglamayr veya gebeligin daha erken bir déneminde sonlandirilmasina karar
vermelerini igeren ireme Ozerkligini artrabilir. Gebe kadinlara gebeligi ile ilgili basvurulabilecek
testler sunuldugunda gebelerin bu testlerden hangilerini yaptirabileceklerine karar verebilmeleri icin tim
secenekler hakkinda detayli bilgilendirmenin yetkin bir kisi tarafindan  yapilmast  gerekir. Bu
bilgilendirme sonrasinda kadinlara ve ciftlere karar verebilmeleri icin bir sire taninmalidir. Bu
bilgilendirme, gebe kadinlarin ve ciftlerin anlayabilecekleri seviyede olmalidir. Sonugta bu testin ne
amagcla yapildigl, sonucun nasil degerlendirildigi, yarar-zarar orant ve ¢tkan sonuca gore gebeligin
devamu hakkinda distnceleri nelerdir gibi sorulari anlayip cevap verebilmelidirler. Nihayetinde gebe kadin
veya cift kendi iradeleri ile secimini yapabilmelidir®. Ulkemizde de test istenmeden 6nce testin bakilma
amact, sonucun ne kadar siire icinde alinacagi, sonug riski yitksek cikarsa neler yapilmast gerektigi gibi
bilgilendirmeler yapilmakta; eger sonug yiiksek riskli gelirse, kesin tant amacht  girisimler ve bu girisimlerle
ilgili daha detayll bilgilendirmenin yapidigt da gbzlenmektedir. Ayrica NIPT kapsami ne kadar artarsa
bilgilendirme de o kadar karmasik bir hal alacaktir'®. Atar ve Yalim bilgilendirilmis onam ile ilgili hekim ve
ailelere yol gosterecek kilavuzlarin hazirlanmasi, NIPT endikasyonlarinin net olarak belitlenmesinin, sadece
kisisel nedenler ile test yaptrmanin olusturacagt etik sorunlarin gebe kadinlara ve iftlere
anlatilmasinin gerekli oldugunu belirtmektedir'®. NIPT sonucu negatif ¢ikan kadinlarin NIPT algilarinin
degerlendirildigi ve bilgi diizeylerinin Sl¢ildiigi ¢alismada, negatif test sonucunun smirlamalarint ne kadar
iyi anladiklarina dair geliskili veriler ortaya koymasina ragmen c¢ogu katilimci, test siirecinden memnun
olduklarini belirtmekte ve kendilerini iyi bir temel NIPT bilgisine sahip olarak nitelemektedirler?2.

Fetiis adina aydinlatilmis onamt kimin verecegine dair de farkli goriisler vardir. Ozellikle fetiise ait gen
analizlerinde, babanin da genetik bilgilerine ulasilacagt icin anne ile bitlikte babanin da onami alinmalidir.
Aydinlatilmis onam alma zamani ¢ok énemli olup islem 6ncesinde alinmasi uygundur!'s.

Testin yapilip yapilmama se¢iminden sonra ikinci bir se¢cim ise NIPT sonucuna gére gebeligin devam
durumu ile ilgilidir. Gebe kadinlar ve ciftler, sonucu kabullenip gebeligin devamina karar  verebildikleri
gibi bazen de bunu bir felaket olarak yorumlaylp gebeligin sonlandirilmasini segebilitler. Bu
noktada gebe kadinlar ve ciftlerin dogru karar verebilmeleri icin ~ sonucun  kesin  dogru  olmast
gerekmektedir. Ancak NIPT icin yanlis pozitiflik bilinmektedir>?. Ayrica, NIPT pozitif sonucunun
gebe kadin ve ciftlerin gebeligi sonlandirma kararina yol agabilecegi veya en azindan katkida bulunacag
icin ahlaki agidan hassas bir uygulama oldugu belirtilmektedir?.

Ozerklik, kendi kendini yénetme, kendi kaderini tayin etme veya bir kisinin yasaminin gidisat1 tizerinde kontrol ve
secim yapma yetenegi olarak gorilebilir. Ciftlerin NIPT yaptirip yaptirmama karari 6zerklik ilkesi ile aciklanabilir.
Ayt sekilde testin sonucuna gore gebeligin devam etmesi ve engelli bir bebege sahip olma veya tam tersi gebeligi
sonlandirma karari da ciftlerin tireme 6zerkligi ile ilgilidir. Ureme 6zerkliginin en énemli kosulu, gebe kadinin
herhangi bir baski altinda kalmadan karar verebilmesidir®. NIPT kapsami ve se¢imi konusunda kadimnlatin %41’
bozukluklar listesinden 6zgiir se¢cim olarak, %31°1 kapali teklif olarak, %26’s1 ise  bozukluk  paketleri  arasindan
secim  yaptlmasint  tercih  etmektedirler®®.  Saglik profesyonelleri ile yapilan bir calismada ise NIPT kapsaminin
genisletilmesi durumunda bunun gebelere kapali teklif yani sabit hastalik listesi ile sunulmast gerektigine inananlarin
orant %46 iken gebelerin  Gzgir se¢im  yapmalart  gerektifine inananlarin  oramt  %25tir?.  Ayrica
bilgilendirmenin dogru ve eksiksiz yapilmasi, kisisel ve toplumsal beklentilerden uzak karar verilmesi saglanmalidir.
NIPT 6zellikle pozitif sonuca ragmen gebelige devam karart alan giftlere; sonucun erken zamanda belirlenmesi ile
engelli bebege sahip olma fikrine alismalart icin; gebe kadmnlar ve ciftlere, 6nlerinde doguma kadar uzun bir
zaman tanima firsatt vermektedir. Gebe kadinlar ve ciftler; NIPT ve sonuglart hakkinda dogru ve yeterli
bilgilendirildiklerinde, kendi 6zerklikleri hakkinda dogru kararlar alabilirler?.

Ozerklik ilkesinin saglanmast icin bilgilendirilmis onam 6nemli bir kavramdir. Gebe kadin ve cift
bilgilendirilmis onam verebilmek icin, NIPT hakkinda dogru, dengeli ve yonlendirici olmayan bilgilere
erisebilmeli ve onlart anlayip tartabilmelidir. Gebe kadin ve cift yeterli bilgiye sahip oldugunda dis
etkilerden bagimsiz olarak kararini vermeli ve belgelemelidir®. Bir ¢alismaya katilan saghk profesyonellerinin
¢ogu, NIPT’in aciklanmast daha kolay bir test olduguna ve bu yizden danigmanli§ basitlestirdigine
inandiklarini, olast bir rutinlestirme endiseleri icin, hastalarin iyi bilgilendirilmis karatlar vermelerini
saglamanin 6nemi bildirilmektedir?.
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Aslinda gebe kadinlarin ve ¢iftlerin NIPT yaptirma karart; su anda karar veremeyen, ilerde kendi genetik
bilgilerine erisim konusunda se¢im yapma yetenegi olan fetlsiin, 6zerkliginin ve se¢im yapma hakkinin
zayiflatilmasi veya ihlal edilmesi anlamina gelebilir. Belki de bu bilgilere erisimi istemeyecegi distintiliirse
fetls adina karar vererek, ona 6nceden zarar vermis olabiliriz?.

Zarar Vermekten Kaginma:

NIPT’in yapilmasinda zarar vermekten kacinma ilkesi; invaziv bir girisim olmadifl icin uygulama
asamasinda gebe kadina ve fetiise olan zararlari ortadan kaldirmus olur. Ancak yanlis pozitiflikler ile sonucun
dogru  yorumlanamamasi  nedeniyle, ciftlerin  gereksiz  anksiyete yagsamalarina ve sonucu
kesinlestirebilmek icin artmis invaziv girisime neden olursa zarar vermis olmaktadir. Testin sonucu
acisindan  dustntldiginde; ailelerin engelli bebege sahip olmama disiincesi ile gebeliklerini se¢imli
sonlandirmalari neticesinde anksiyete yasamalarina neden olacaktir. Fetiis acisindan bakildiginda yine
testin porzitifligi sonucu sonlandirilan gebelikler nedeniyle yasama hakkina sahip olan fettslerin, kendi
kararlari olmadan yasamlart sonlanmis oldugundan yine bu testten fetlis zarar gérmis olmaktadir®. Diinya
Saglik Orgiitii, etkilenen bir fetiisiin bu sekilde yasamina son verilme bilgisinin 6grenilmesinin, ayni genetik
duruma sahip, mesela fetisin kardesleri gibi yasayan cocuklarin ruh sagligina zarar verebilecegini
belirtmektedir. Ayrica prenatal tani1 sadece fetiisiin saghg ile ilgili bilgi vermesi gerektigini, cinsiyet baglantilt
bozukluklarin tespiti disinda cinsiyet secimi i¢in kabul edilemez oldugunu, tecaviiz veya ensest vakalart
disinda babalik testi icin yapilmasini genellikle kabul edilemez oldugunu ancak duruma  gére
degerlendirilmesi  gerektigini  belirtmektedir?0. Devletlerin ister kamu, isterse 6zel sektérde olsun NIPT
uygulamasindan fetiistin, kisilerin ve toplumun potansiyel zarar gérme ihtimalini 6nleme, azaltma veya
hafifletmeye y6nelik sorumluluklart vardir. Bunu bazen NIPT erisiminde kisitlama yoluyla yapabildigi gibi
bazen de hizmet saglayicilarin NIPT ile ilgili dogru tanimlama, sonuglandirma ve hizmetleri ile ilgili hangi
risklerin  oldugunu actklamalarini saglama sarti ile yerine getirebilmektedir. Ciftler bu agiklamalar
dogrultusunda NIPT tercihinde bulunurken, hangi riskleri géze aldiklarini bilirler ve se¢imlerini ona gdre
yaparlar. Boylece NIPT secimi yapan ciftler eger zarar goriitlerse, kendi secimleri olan sonuca razt gelmis
olurlar?.

NIPT damsmanliginda sadece maternal yararlar degil fetal yararlar da g6z Oniinde
bulundurulmali'’, bebegin haklarina ve gdrecegi zararlara yer verilmelidir. Dinya Saghk C)rgiitii,
danismanligin prenatal tanidan 6nce geldigini, genetik danismanhigin yénlendirici olmamasi gerektigini,
secimi saglik profesyoneli degil kadin ve ¢iftin yapmasi gerektigini ve tercihlerine saygt gOsterilip
korunmalart gerektigini belirterek, prenatal tant testlerinde yapilacak olan danismanligin iceriginde
asgari olmast gereken noktalart bildirmektedirler?6. NIPT’in  6tesinde  bir  kromozom anormalligini
disindiren durumlarda hastalar genetik danismanlik almal ve dogrulayici tami testi se¢enegine sahip
olmalidir?’.

Esitlik, Adalet ve Kapsayicilik:

NIPT tiim aileler icin esit derecede ulasilabilir olmali ve herkesi kapsamalidir. Diinya Saglik Orgiitii’'ne
gore bir tikede genetik hizmetler, 6nce ihtiyact en fazla olanlara saglanarak, 6deme giicti ne olursa olsun
herkese esit olarak sunulmalidir?0. Aileler gebeliklerinde fetiis ile ilgili var olan herhangi bir tibbi rahatsizlik
ile bozukluk olup olmadiginin tespitini 6grenmek icin NIPT isteyebilirler. Ulkeler bu rahatsizliklarda dogru
bir sonucu ailelere verebilecekler ise bu testi sunmalidirlar ve testin sunumunda kaliteli bir bilgi ve destek
saglamalidirlar. Bunun yaninda daha az Onemde olan, ileri yetiskinlik déneminde ortaya cikabilecek
hastaliklarin  tespiti, hastaliklarda tastyicilik tespitinin  yapilmasi, tim genom veya fetisiin ekzom
dizilemesi, fetlsiin cinsiyetinin ve bazt fiziksel 6zelliklerinin tespiti gibi durumlar i¢in kullanimi tartismaya
actktir”. Bu noktada iilkeler bir taraftan NIPT testine esit erisimi saglarken bir taraftan da; adaleti
saglayabilmek icin esit vatandaglik ilkesi geregi engelli vatandaslarin haklarini koruma yoniinde  tedbirler
almalidirlar.  Boylece engellilerin -~ yasadigt  ayrimeilik,  dislanma, damgalanma, olumsuz toplumsal
tutumlar engelleme ve engellilere yiiksek kalitede bakim ve sosyal destek saglama gérevini, diger saglikli
vatandaslarina sagladigi gibi saglamis olacak ve toplumsal esitlik stirdiriilebilecektir?.

Esitlik ilkesi yasa, kanun ve diizenlemeletle givence altina alinip uygulandigt takdirde saglanabilir. Buna
ragmen engellilerin yasadigt toplumsal ortam, dnyargi, baski, dislanma ve ayrimcilik  gelistirebilir.  Pozitif NIPT
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nedeniyle gebeliklerin  sonlandirilmasi, engellilerin istenmeyen kisi oldugu imast olugturabilir. Oysaki engelli
cocuga sahip olmak tim aileler acisindan olumsuz anlam tasimamaktadir. Bazi aileler engelli de olsa bir bebege
sahip olmak ve annelik-babalik duygusunu yasamak istemektedirler. Ustelik toplum nezdinde engelli olmak, gegmisten
giniimiize 6nemli gelismeler ile degisiklikler gostermektedir. Yapilan destekler ve gelisen teknolojiler sayesinde
engellilerin yagam kalitesinin arttig1, her seyden 6nce onlarin da yasam hakkinin oldugu disunilmektedir. Dogum
oncesi tarama testler ile ilgili olarak engelli yasalarina bakilmalidir. Insan haklarini koruyan ve engelliler icin esitligi tesvik
eden yasalar da NTPT ile ilgilidir®. Tiirkiye Birlesmis Milletler Engellilerin Haklarina Tliskin Sézlesme’yi 2008 yilinda
onaylayarak diger taraf tlkeler gibi, engellilere karst ayrimciligi ortadan kaldirmak, esitligi  saglamak, erisilebilitlik,
topluma tam ve etkili katlm ve engellilerin yasam standartlarini yikseltmek gibi yikimlilikleri kabul
etmektedir. Bu s6zlesmenin 10. maddesi yasam hakk: ile ilgili olup; engellilerin bu haktan etkili ve digetleriyle
esit bir sekilde yararlanmalarim saglayacak gerekli tiim tetbirleri taraf devletler almalidir demektedir?.

Erisilebilirlik acisindan bakildiginda bir baska husus ise NIPT testinin hem devlet kurumlarinda hem de 6zel
kurumlarda yapilabiliyor olmasidir. NIPT, maliyeti yiksek bir testtir. Korkut ve arkadaglari, ultrason, ikili
ve Ugli tarama testine gére NIPT ile Down sendromu taramasinin olduke¢a maliyetli (650 dolar) oldugunu
belirtmektedirler?. Ulkemizde, NIPT yaklasik tek bir test icin $2200 ile $2800 arasinda degismektedir”.
Bu noktada NIPT testi maliyetinin fazla olmas, ileri diizey laboratuvar gerektirmesi ve her kurumun bu
donanimi karsilayamamast gibi sebepler nedeni ile tim gebelere rutin ya da bir baska deyisle esit
sunulamamaktadir'®. Ozel sektérdeki genetik test hizmetlerini satin alma, bireylerin kendi kaynaklarini en iyi
sekilde nasil kullanacaklar ile ilgili se¢cim yapma Szgiirligi ile ilgilidir. Maliyetini karsilayabilecek aileler, 6zel
kurumlara miracaat edip testi yaptirabilitken, dustik gelirli aileler, maliyetini karsilayamayacagi
icin testi belki istedikleri halde yaptiramayacaklardir. Bu da tim ailelerin NIPT’e ulagilabilirligini = esitsiz
hale getirmektedit’. Gebe ve ciftlere NIPT  maliyetini kendilerinin karsilamasini istemek,
sosyoekonomik farkliliklar nedeniyle esit olmayan erisime neden olmakta ve bu sosyal adalet sorunlarindan
kacinmak icin ticretsiz olarak sunulan saglik bakim sistemleri ile kamu tarafindan finanse edilmesi gerektigi
onerilmektedir®. Yazarlar bu makalede NIPT maliyetinin kamu finansmant ile karsilanmasi gerekliligine;
kadinlarin 6zerklik ¢ikarlarina hizmet edecegi, kromozom anomalileri olan ¢ocuklarin bakim ve destegi
icin gereken toplu karsilanan maliyetin azalacagl (ancak gebeligi sonlandirmada tek bagina NIPT
sonucunun yeterli olmadigini belirtmenin 6nemli oldugunu), gebe kadinlarin kendilerinin risk altinda
olmadigt gibi mevcut yanlis anlamalarin  dizeltilmesine ve bdylece bilgilendirilmis onamin
desteklenmesine yardimei olacagi nedenlerini sunmaktadirlar3.

Ozellikle genom ve ekzom dizilemesinin 6zel sektoérde kullanilabilir olma ihtimali fetiisiin gelecekteki
6zerkligini ve ¢ikarlarini tehdit edebilir. Ayrica klinik 6nemi belirsiz bilgilerin elde edilmesi ¢iftleri daha fazla
invaziv tant testlerine yoneltebilir. Gebeligi sonlandirma secenegi olmayan ciftlere sadece bilgi amacli NIPT
sunumu sorgulanmalidir. Gebelige devam karart alan ciftlere, bu andan itibaren nasil bir danmigmanlk
yapilmast gerektigi diisiiniilmelidir®. Bozat'n belirttigine gére; Isvigre’de uzman hekim tarafindan yapilan
genetik danigsmanlik kayit altina alinmasi gerekmektedir!s.

Fetlise ait gen analizlerinde 6nemli bir konu ise elde edilen bilgilerin baska kisiler ile paylasilabilecek
olmasidir. Bu konuda hizmet saglayicilar, ailelere bilgilerin sir olarak kalacagini taahhtt etmelidirler. Kisiler
bu ihtimal nedeni ile genellikle gen analizi yaptirmak istemeyebilirler. Ileride ticiincii kisilerle paylasilmast
neticesinde; kendi aleyhinde kullanilma, ayrimciliga maruz kalma, isverenlerin ise almama veya isten ¢tkarma
gibi durumlar ile kars1 karsiya kalinabilecegi distiinilmektedir. Bu durum gizlilik ilkesinin ihlali olarak kabul
edilmektedir9. Diinya Saglik Orgiitii, genetik bilginin gizliliginin korunmasini, kisisel mahremiyetin
isverenler, sigortacilar, okullar, ticari kuruluslar ve devlet kurumlari gibi kurumsal tgiinci sahislardan
korunmasi gerektigini belirtmektedir26. Fetiistin saghigina yarart olmayacak, ileride egitim, is ve 6zel hayati
olumsuz etkileyebilecek, hatta dezavantajli duruma dusirilebilecek bilgilerin 6grenilmesi ile gebe veya
ailenin fetlsiin 6zeline miidahale hakkinin olup olmadiginin sorgulanmasi gerekmektedir. NIPT in kisisel
nedenler ile yapilmasinin nedenleri; gercek endikasyon dist nedenler (fetal cinsiyet tayini, babalik tayini,
hastalik yatkinlik tayini, normal sayilabilecek varyant tayini) i¢in yapilmasi, kromozom anomali riski ytksek
olmadigi halde yapilmasi, tibbi gerekeeler olsa bile gebeligin sonlandirilmasinin istenmedigi durumlarda
yapilmasi olarak belirtilmektedir. Kisisel nedenletle yapilan NIPT’in; kaynak israfina, istege bagh kuretaj
oranlarinda artmaya, test sonucu alinincaya kadar ailede stres ve gerilime, bazi ilkelerde cinsiyet
ayrimciliginda artisa neden olabilecegi belirtilmektedirl6. Etik bir yaklasim olarak, NIPT’in potansiyel
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faydalar1 ve riskleri arasinda ve bunlarin iliskili oldugu etik degerler arasinda var olan gerilimler, kamu
politikasi i¢in zorluklar yaratabilir. NIPT ile ilgili her zaman birlikte diistiniilmesi gereken ti¢ genel ilke:

Tlke 1: NIPT’in saglandigi ve gelistirildigi daha genis toplumsal kesim olusturulmal,

Ilkke 2: Gebe kadinlar ve ciftler, uygun oldugu durumlarda, 6zerk ve bilgili segimler yapmalarina olanak tantyan
bir ortamda NIPT’e erisime sahip olmali,

Tlke 3: NIPT’in artan kullaniminin ve gelistirilmesinin yol actigt 6nemli zarar risklerini azaltmak icin
caba gosterilmelidir’.

NIPT ile Ilgili Ebe ve Hemgirelerin Sorumluluklar

Ebe ve hemsirelerin, hizmet verdigi gruplardan olan gebe kadinlarin NIPT tercihlerinde
bulunmalarinda énemli rolleri vardir. Ister birinci basamak saglik hizmetlerinin sunumunda isterse ikinci
ve tclincl basamak saglik hizmeti sunumlarinda olsun, gebe kadinlarin antenatal bakimini yapan, ulasiimasi
kolay ve de gebeye daha c¢ok zaman ayirabilecek saglik profesyonelleri ebe ve hemsirelerdir. Kadinin
gebeligi ilk tespit edildigi anda, gebeligin riskli olup olmadigt acisindan, antenatal bakimini yapan
ebe veya hemsiresi tarafindan degerlendirilmesi gerekmektedir. Kadimin gebeligi riskli ise NIPT
yaptirabilecegi gebelik haftasinin belirtilmesi, NIPT icin tam zamanin yakalanmasi agisindan 6nem
tastmaktadir. Ozellikle de gebelerin NIPT hakkinda bilgilendirmelerinde, NIPT e alternatif invaziv ve non
invaziv tarama ve tani yontemlerinin sunumunda, NIPT yaptirmaya karar veren kadinlar ve ciftlerden
aydinlatilmis onam almada, NIPT ic¢in numune alinmasi ve alinan numunenin laboratuvara
gonderilmesinde, ¢tkan NIPT sonuglarinin  gebe kadin  ve iftlerin anlayabilecegi bir sekilde
aciklanmasinda, eger sonu¢ pozitif ¢tkmis ise bundan sonra neler yapilabilecegi konusunda destek
olabilmek icin ebe ve hemsirelere 6nemli gorevler dusmektedir.

Ebe ve hemsireler; gebe kadin ve ciftlerin aydinlatilmasinda, NIPT brostitleri hazirlayip verebilitler,
yiz yize egitimi kullanabilirler, telefon ile danismanlik yapabilirler, bilgisayar tizerinden gériintili uzaktan
egitim yapabilitler, NIPT ile ilgili web sayfasi olusturabilitler, genel bilgilerin  yer aldigi videolar
yapabilirler. Ayrica gebe kadinlar ve ciftler, saglik kurumlarinda ulagabilecegi NIPT danismanlik
poliklinikleri ~ ve  telefon numaralart olusturularak, damigmanlik istekleri icin randevu alabilmeliditler,
béylece gebe kadin ve ciftler, ayakiistii aceleye getirilmeden NIPT icin detaylt bilgilendirilmesi ve tim
sorularinin cevaplanmasi saglanacaktir. Kisa ve uzun olmak tizere hazirlanmis iki ayrt metin ile
yapilan yazilt bilgilendirmenin, dogum &ncesi testler ile ilgili géris ve kaygtlart etkileyip etkilemediginin
arastirildigi makalede, uzun bilgilendirme metninin NIPT hakkinda karar, gbriis ve tutumlarda 6nemli
degisiklise yol acmadigini saptamuslardir. Yazarlar Dbilgilendirmenin  yazih metin seklinde olmast
nedeniyle uzun metnin belki okunmadan gecilmis olabilecegini belirterek yiiz yiize ve karsiliklt etkilesimli
danismanlik hizmetlerine 6ncelik verilmesini 6nermektedirler3!.

Invaziv olmayan prenatal test danigmanliginda ebe ve hemsireler, gebe kadin ve ciftlerin bilingli secim
yapmalari gerektigini bilmeliler ve bunu saglamak icin ebe ve hemsireler gebe ve ciftler ile ilgili baz
bilgileri ve diistincelerini 6grenmelidirler. Mesela gebe ve ciftlerin bebekleri hakkinda ne kadar bilgiye sahip
olmak istedikleri, hangi hastaliklar veya nedenlerle NIPT yaptirmak istedikleri, pahalt ama disik riski
olmayan NIPT"i mi yoksa dustlik ihtimali olan CVS ya da amniyosentezi mi tercth edeceklerini, NIPT
sonucu pozitif c¢tkarsa; ileri tetkik yaptirmak isteyip istemediklerini, gebelige son verme ihtimallerini
ya da devam karart mi alacaklari, engelli ya da hastalikli bir bebege sahip olmaya kendilerini nasi
hazirlayacaklarini, engelliligin onlar icin ne ifade ettigi gibi sorular hakkinda konusmalidirlar. Sonrasinda ise
gebe kadin ve ¢iftler NIPT yaptirmak isterler ise genis caplt goriisme baslatdmalidir. Bu goriismede gebe
kadin ve giftlere NIPT ile hangi hastaliklar hakkinda bilgi edinilebilecegi, testin avantaj ve dezavantajlari,
sonucu ne kadar stirede alabilecekleri, test Gcretinin ne kadar oldugu, sonucun negatif-pozitif seklinde
oldugu, bazende sonucun alinamayip basarisiz oldugu bilgilerine yer verilmelidir*?, NIPT danismanliginda
fetlistin, gebe kadinin ve ciftlerin hak ve cikarlart dncelikli olmali ve korunmalidir.  Ayrica danigmanlik
paternalist veya yonlendirici girisimlerden uzak yapilmalidir?3.
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Ebe ve hemsirelerin, NIPT icin numune alinmast ve alnan numunenin laboratuvara
gonderilmesinde sorumluluklart vardir. Ebe ve hemsireler, NIPT icin KBEDTA igeren tlpler ya da 6zel
tretilmis “Cell free DNA” tiiplerine maternal kan alabileceklerini ve bu tiiplere alinan numunelerin 2-6
saat icinde santrifiij edilerek!?, kullanilacagint bilmeli ve laboratuvara gondermeliditler. Gil ve
arkadaglarinin  yaptiklart meta-analiz ¢alismasinda; inceledikleri makalelerde %00,03 ile %11,1 arasinda
bildirilen numunelerin tagtnmasi ve yetersiz kan alma orant ve %0 ile %12,2 arasinda degisen analiz edilen
numuneler icin sonu¢ vermeme orant bulduklarini belirtmektedirler. Yanlis ve basarisiz sonuclart
engellemek i¢in ebe ve hemsireler numune alma ve laboratuvara génderilmesi konusunda egitilmelidirler.

Ebe ve hemsirelere, sonucun gebe kadin ve ciftlere bildirilmesi hususunda da 6nemli gorevler diismektedir.
Ebe ve hemsireler, NIPT sonucunun negatif-pozitif seklinde oldugu ancak bu sonuclarin kesinlik
bildirmedigini, sadece hastaligin gdrilme ihtimaline yonelik bilgi verdigini agiklamalidirlar. Ebe ve
hemsireler; Pozitif sonug nedir? Negatif sonug nedir? Basarisiz sonug nedir? Gebe ve giftlere agiklamalidirlar.
Negatif sonucun, bebekte hicbir hastalik ve sorun olmadigt anlamina gelmedigi, sadece pozitif NIPT
sonucu ile gebeligin sonlandirilmamast gerektigi, 6zellikle pozitif sonuglarda ve bagarisiz sonuclarda ileri
tetkikler yaptirabilecekleri, gebelige devam karari aldiklarinda ise nasil bir bebege sahip olabilecekleri ile
ilgili genetik danigmanligin, istemeleri halinde devam edebilecegi agiklanmalidir.

Gebe ve ciftlerde NIPT i¢in, bilgilendirme, testi yaptirip yaptirmamaya karar verme, sonucu bekleme ve
ctkan sonuca gbre yeni yol haritasi belitleme, yeni gelisen duruma uyum saglama gibi stireclerde kararsizlik

ve kaygl olu§abileceginden3l; ebe ve hemsireler NIPT test 6ncesi ve test sonrast danismanhgin her
asamasinda gebe ve ciftlere gliven vermeli, onlarin aldig1 her karara saygt duymali, gebe ve ciftlerin
aldigr kararlarda asla suglayici, yargilayict olmamalidirlar. Gebe ve ciftlerin aldigs her kararda onlara en
iyl bakim ve destegin verilecegi garantisini ve giivenini de vermelidirler.

Mesleki degerlere sahip, yiksek etik duyarlibk kazanabilmek, tip ve saglikta etik egitimi ile mimkin
olabilmektedir?3. Zaami ve arkadaglart NIPT danismanliginda saglik egitimi, 6gretimi ve uygulamasinin kritik
O6nemini belirtmektedirler?>. Gebe kadinlar ve ciftler acisindan NIPT hakkinda bilgi sahibi olmak, hem
se¢im yapabilmek hem de gebeligin devami igin dogru karar verebilme agisindan hayatidir. Ebe ve hemsireler
gebe kadin ve ciftlere NIPT bilgilendirmesi yapabilitler. Bunun i¢in mezuniyet 6ncesi egitimlerinde NIPT
konusu miifredata alinmali ve mezuniyet sonrasinda giincel verilerle bilgileri tazelenmelidir. Ayrica ebe ve
hemsirelere NIPT danigmanlik becerilerinin arttirilmast amaciyla 6zel kurs almalari da saglanabilir.

Sonucg

Sonu¢ olarak NIPT bir¢ok yararinin yaninda etik olarak sorunlart da beraberinde getirmektedir.
Bu sorunlari ortadan kaldirmak ve herkes icin yarar saglayabilmek icin saglik profesyonellerinin, son
derece gelismis etik sorunlara yaklasim dizeylerine ve profesyonel donanimli mesleki etik degetlere
sahip olmalart gerekir. Dogum Oncesi testlerden son teknolojik gelisim olan bu testten optimum
yararlanabilmek icin, etik hususlara Gzellikle 6nem verilmeli, test 6ncesi ve sonrast ¢ok iyi danismanlik
yaptlmali, bilgilendirilmis onam alnmali, NIPT hakkinda bilginin artmasi icin kadinlar ve saglik
profesyonelleri egitilmeli danigmanlk klavuzlar gelistirilmeli ve tiim gebelerin esit yaratlanmalari icin
calismalar yapilmalidir. Ebe ve hemsirelerden NIPT uygulamasinda  yararlanilmast g6z ard:
edilmemelidir. Ebe ve hemsireler NIPT uygulamasinda daha fazla rol ve sorumluluk tstlenmelidirler.
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