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Oz

Amag: Down Sendromu ( Trizomi 21), en yaygin gorilen kalitsal sendrom olup, yaklasik her 8oo ile
1000 canli dogumda bir karsimiza ¢ikmaktadir. Oliimciil olmayan trizomi oldugu icin, genetik tarama
ve tani test protokollerinin ¢ogunun odagindadir. Calismamizin amaci, hastanemizde yapilan prenatal
tarama ve tani testlerinin maliyet degerlendirmesini yapmak ve bu harcamalar karsiliginda canli dogan
Down Sendromu olgularinin sayisini belirlemektir.

Materyal ve Metot: Calismada, SBU Zekai Tahir Burak Kadin Saghgi Egitim ve Arastirma
Hastanesinde Mayis-Temmuz 2017 tarihleri arasinda antenatal tarama sonuglarina gére tam: testleri
uygulanmis ve gebeligi sonu¢lanmis (dogum, abort, terminasyon) 2300 gebenin argiv dosyalari
taranmistir. Her prosediiriin maliyet degeri hesaplanarak prenatal Down Sendromu tarama ve tanisi
icin toplam maliyet degeri elde edilmistir.

Bulgular: Hastanemiz antenatal polikliniklerinde takip olmus ve gebeligi sonu¢lanmis 2300 gebeden
prenatal Down Sendromu taramasi olan 1096 gebenin sonuglari degerlendirilmistir. Prenatal tani icin
invaziv prosediir uygulama endikasyonu olanlarin genetik tani i¢in 19’'una (% 1,73) CVS ve 50’sine (%
4,56) amniyosentez yapilmustir. Test sonuglarina gore 8 (% o0,72) gebeye Trisomi 21 tanisi konulmustur.
Bunlardan dért gebeye (1 CVS ve 3 amniyosentez sonrasi) gebelik terminasyonu yapilmis, iki gebelik
(CVS sonrasi) spontan diistik ile, bir gebelik preterm 6lii dogum ile sonuglanmis, bir gebe ise canli
dogum yapmistir. Ayni dénem i¢inde tarama testi yiiksek riskli ¢ikmis, amniosentez yaptirmay: kabul
etmemisg bir gebe de Down Sendromlu canli bebek diinyaya getirmistir. Sonu¢ olarak tarama yapilan
sadece iki bebek (% 0,18) miadinda canli dogmustur. Maliyet degerlendirmesinde bu gebelerin sadece
ikili tarama testi yaptiranlara toplamda 11.856,00 TL, sadece {iglii tarama testi yaptiranlara 14.169,30 TL,
hem ikili hem ti¢lti tarama testi yaptiranlara 75.738,30 TL para harcanmistir. Amniyosentez yontemi ile
genetik tan1 koyulan gebelere 16.810,00 TL, CVS yontemi ile genetik tani koyulan hastalara 7.653,20 TL
para harcanmugtir. Toplamda 126.226,80 TL harcayarak, 8 gebeye Down Sendromu tanisi koyulmustur.
Sonu¢: Down Sendromu konusunda aileleri detayl bilgilendirerek prenatal tarama testleri daha efektif
kullanilabilir. Boylece tahliye istemi olmayan bireylere yapilan harcamalar canli dogan Down
Sendromlu olgularin saglk sorunlarmin ¢6ziilmesi ve onlarin hayat kalitesini arttirarak topluma
kazandirilmasi yoniinde kullanilabilir. Optimal tibbi ve sosyal destek saglanirsa, 6zel degerlendirmeler
ve incelemeler yaparak Down Sendromlu bireylerin yasam kaliteleri 6nemli 6l¢iide arttirilabilir ve
topluma 6nemli katkilar saglanabilir.

Anahtar Kelimeler: Down sendromu, gebelikte tarama testleri, maliyet analizi.

Abstract

Objectives: Down Syndrome is the most common hereditary syndrome and presents approximately
one in every 800 to 1000 live births. Because Down Syndrome is the most common non-fatal trisomy, It
is on the focus of the most genetic screening and diagnostic testing protocols. The aim of our study is
to evaluate the cost of prenatal screening and diagnostic tests performed in our hospital and to find out
the number of live -born babies with Down syndrome.

Materials and Methods: The study was conducted between May-July 2017 SBU Zekai Tahir Burak
Women’s Health Education and Research Hospital. The recorts of 2300 pregnant women were
screened. The cost of down syndrome screening and diagnosis was calculated.

Results: Results of 1096 pregnant women with prenatal Down syndrome screening from 2300
pregnants who were followed up in antenatal outpatient clinics of our hospital were evaluated.
19(1,73%) CVS and 50(4,56%) amniocentesis were performed as an invasive procedure for the genetic
diagnosis of the pregnants. According to the test results, 8(%o0,72) pregnant women were diagnosed as
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Trisomy 21. Pregnancy outcomes were like these; pregnancy termination applicated to 4 pregnancies (1
CVS and 3 Amniocentesis cases), 2 pregnancies (post-CVS) aborted spontaneously, 1 pregnancy resulted
in preterm stillbirth and one pregnant live birth. During the same time period, one pregnant with high
risk screening test result didn't accept amniocentesis and had a live baby with Down Syndrome. As a
result, only 2 (0,18%) infants with Down syndrome were live birth. We spent a total of 11.856,00 TL for
those who had only double screening test done, 14.169,30 TL for those who had only triple screening
test done, 75.738,30 TL for those had both double and triple screening tests done, 16.810,00 TL for
pregnants who were genetically diagnosed by amniocentesis and 7.653,20 TL for pregnants who were
genetically diagnosed by CVS method. Only eight Down Syndrome cases diagnosed by spending a total
0of 126.226,80 TL.

Conclusion: As a result of the more effective use of prenatal tests with accurate councelling about
Down Syndrome, expences on pregnants who reject pregnancy termination can be used to solve the
health problems of live born children with Down Syndrome and to bring them to community by
increasing their quality of life. If optimal medical and social support is provided, the life quality of
individuals with Down's syndrome can be significantly improved and significant contributions can be
made to the community by making special assessments and examinations.

Key words: Down Syndrome, prenatal screening tests, cost analysis.
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Giris

Down Sendromu veya Trizomi 21, en yaygin gorilen kalitsal sendrom olup,
yaklasik her 8oo ile 1000 canli dogumda bir karsimiza ¢ikmaktadir. Sendrom ilk kez
1866 yilinda, J.L.H. Down tarafindan fenotipik olarak tanimlanmis, 1959 yilinda Lejeune

ve arkadaglar1 tarafindan Down sendromu olgularinin 21. otozomal kromozomun
trizomisi sonucunda ortaya ¢iktig1 gosterilmistir.»?

Trizomi 21, sporadik olarak goriilse de, artan anne yasi ile Down Sendromu riski
artmaktadir. 20 yas bir kadinda risk, 1:1925 iken, 30 yasinda bu risk 1:885, 35 yasinda
1:365, 40 yasinda 1:110 ve 45 yas ve izerinde > 1:50 oranindadir.! Down Sendromu
olgularinin %30'u 12-40. haftalarda ve %20'si 16-40. haftalarda fetal olim ile
sonuglanmaktadir3 Bu kayiplarin bir¢ogu ciddi yapisal anomaliler ve biiyiime
kisitlamalari ile iligkilidir. Canli dogan fetiislerde cesitli fenotipik 6zelliklerin yani sira
major kardiyak anomaliler basta olmak iizere ciddi malformasyonlar gortilmektedir.
Fakat bu bulgularin goriilme siddeti ve siklig1 genis yelpazede degismektedir, 6rnegin
mozaisizm olanlarda tablo ¢ok daha hafif seyredebilir. Losemi ve tiroid hastaliklarinin
goriilme sikliginda artis vardir. Zeka katsayisi bazi bireylerde daha yiiksek gortilse de,
genelde 35 ile 70 arasinda olup, sosyal becerileri bundan ¢ok daha ileridedir.'

Son calismalar, Down Sendromu olan canli dogumlarin yaklasik %9s5’inin 1
yasina kadar, %9o’'inin 10 yasina kadar yasadigini, hatta major anomali yoksa, bu
oranin %99’a ¢iktigini gostermistir.#> Prenatal donemde Down Sendromu tanisi ile
karsilasan anne-babalara egitim ve destek amagli “March of Dimes”, Milli Down
Sendromu Kongresi, Milli Down Sendromu Dernegi gibi kurumlar organize edilmistir.

Down Sendromu en sik goriilen 6liimciil olmayan trizomi oldugu i¢in, genetik
tarama ve test protokollerinin ¢gogunun odagindadir. Prenatal donemde yapilan tarama
testleri ile yliksek oranda risk saptanabilse de kesin tani konulamamaktadir.
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Bunlardan, birinci trimester tarama testi, gebeligin 11-14. haftalarinda ultrasonografik
olarak bakilan fetal nukal kalinlik 6l¢iimii ile maternal serumda PAPP-A (pregnancy
associated plasma protein A) ve hCG (human chorionic gonadotropin) seviyesine
bakilarak yapilmaktadir. Bu test ile %67-75 oraninda Down Sendromlu fetiis tespit
edilmektedir, fakat testin %5 oraninda yalanci pozitifligi vardir.® Uclii test olarak da
bilinen ikinci trimester tarama testi 16-18. gebelik haftalar1 arasinda yapilmaktadir,
MSAFP (maternal serum alpha-fetoprotein), f-hCG (free-human chorionic
gonadotropin), uE3 (unconjugated estriol) bakilarak tani konulmaktadir. Bu test ile
olgularin yaklagik %65-70"i saptanabilmektedir, yalanci pozitiflik oran1 %s'tir.” Bazen
bu teste maternal serum inhibini de eklenerek dortli test yapilir ki, bu test tarama
oranini %81’e kadar yiikseltmektedir.®

Tani i¢in yapilan koryon villiis 6rneklemesi (CVS) ve amniyosentez invaziv
islemlerdir. Amniyosentez, 15-20. gebelik haftalarinda steril sartlarda spinal igne ile
transabdominal gecilerek elde edilen amniyotik siv1 6rneginin genetik incelenmesidir.
Fetal kayip orani 300 ile 500 islemde bir goriilmekte olup, enfeksiyon riski %12 ve
koryoamniyonit riski %o0,1 den daha dusiiktiir.9 CVS, 10-13. gestasyonel haftalarda
uygulanmakta olup, spesifik kateter ile transservikal veya spinal igne ile
transabdominal olarak elde edilen koryonik villiis 6rneklerinin genetik incelenmesidir.
Avantaji daha erken haftada tam1 konulmasidir. Fetal kayip oranlar1 ve diger
komplikasyon risklerinin daha fazla olmasi ise dezavantajidir.”o"

Prenatal Down Sendromu tanisi koymak icin uygulanan tarama testleri,
ozellikle yalanc1 pozitif olgularda anne adaylarinin gereksiz ajitasyonuna yol agmakta,
tani testleri ise invaziv olduklar i¢in rutin uygulanamamaktadir.

Caligmamizin amaci, hastanemizde yapilan prenatal tarama ve tani testlerinin
sonuglar1 ve maliyet degerlendirmesi yapmak ve bu harcamalar karsiliginda saptanan
Down Sendromlu canli dogum olgularinin sayisini belirlemektir. Boylece dogru
bilgilendirme esas alinarak testlerin daha efektif kullanilmasi ile tahliye istemi olmayan
bireylere yapilan harcamanin, Down sendromu olgularinin saglik sorunlarini ¢6zmeye
ve onlarin hayat kalitesini arttirabilecek uygulamalara yonlendirilmesi tizerine
tartigmaktir.

Materyal ve Metot

Calisma, SBU Zekai Tahir Burak Kadin Saghg: Egitim ve Arastirma Hastanesi
antenatal polikliniklerinde Mayis-Temmuz 2017 tarihleri arasinda takip olmus ve
gebeligi sonu¢lanmis (dogum, abortus, terminasyon ) 2300 gebenin arsiv dosyalar
taranmigtir. Bunlardan prenatal Down Sendromu taramasi yapilmis olan 1096 gebenin
sonuglar1 degerlendirilmistir. Antenatal tarama sonuglarina gore CVS veya
amniyosentez uygulanmis olanlar belirlenmistir. Her prosediiriin ayr1 ayr1 maliyet
degeri hesaplanarak prenatal Down Sendromu tarama ve tanisi i¢in toplam harcanan
para degeri elde edilmistir. Bu calisma icin SUAM Zekai Tahir Burak Kadin Saghg:
Egitim ve Arastirma Hastanesi Etik Kurulundan 12/02/2018 tarih ve 69 say1 ile onay
alinmigtir. Caligmanin tiirii retrospektiftir.

Hastanemizde bir gebeye ikili test yapildig1 zaman 52,00 Tirk Lirasi (TL) ; Gi¢lia
test i¢in 64,70 TL; amniyosentez ile genetik tani icin 336,20 TL; CVS ile genetik tani
icin 402,80 TL para harcanmaktadir. Maliyet degerlendirilmesinde gebelere yapilan 1.
ve 2. trimester tarama (ikili ve ti¢li testler) ve tami testlerinin sayilarina bakildiktan
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sonra maliyet hesaplamasinda birim fiyatina gore bu gebelere harcanan tutar
hesaplanmustir.

Bulgular

Arastirilan gebelerin yas araligi, 16 ila 49 arasinda (ortalama: 28 + 6,05 SS)
degismekteydi. Toplam 228 gebeye (%20,80) sadece ikili test, 219 gebeye (%19,98)
sadece Ugli test ve 656 gebeye (%59,22) ise hem ikili, hem de tgli test yapilmisti
(Tablo 1). Riskli olgulara invaziv tani testleri 6nerilmis, genetik tani i¢in invaziv
prosediirleri kabul eden gebelerden 19 (%1,73) gebeye CVS ve 50 (%4,56) kisiye
amniyosentez ile genetik tani yapilmisti. Genetik olarak tani konulmus 8 (%o0,72)
gebede Trizomi 21 olan fetiis olgusu saptanmisti (4'i CVS ve 4G amniyosentez ile). Bu
aileler sonuglar hakkinda bilgilendirilmis ve bunlardan 1 gebeye CVS sonrasi (%o0,27) ve
3 gebeye amniyosentez sonrast (%0,09) ailenin istegi ve kurul karar ile gebelik
terminasyonu yapilmisti. CVS sonrast 2 gebelik (%0,18) spontan disik ile,
amniyosentez sonrasi 1 gebelik (%0,09) preterm 6lii dogum ile sonuglanmisti. CVS ile
tan1 konmus sadece 1 gebe (%0,09) canli dogum yapmisti (Tablo 2). Antenatal tarama
testinde yiiksek risk saptanan ve invaziv tani testlerini kabul etmemis bir gebe de
Down Sendromlu canli bebek diinyaya getirmisti. Sonug olarak tarama yapilan sadece
2 (%o0,18) bebek miadinda canli dogmustu. Ayni donem igerisinde hastanemizde
antenatal takipleri olmayan bir gebe de Down Sendromlu canli bebek dogurmustu.
Fakat prenatal tarama ve tami testlerine para harcanmadig: icin bu gebe calismaya
alinmad.

Maliyet degerlendirmesinde bu gebelerden sadece ikili tarama testi yaptiranlara
toplamda 11.856,00 TL, sadece ti¢lii tarama testi yaptiranlara 14.169,30 TL, hem ikili
hem {i¢lii tarama testi yaptiranlara 75.738,30 TL harcanmuisti1 (Tablo 1).

Tablo 1. Tarama icin Uygulanan Testler ve Maliyetleri

o e — Tarama
ikili Test Uclii Test Tili Test-Ucli Testi
Test
(Toplam)
N 228 219 649
N (%) (% 20,80) (% 19,98) (%59,22) 1096
Birim Fiyat (TL ) 52,00 TL 64,70 TL 16,70 TL -
Toplam (TL) 11.856,00 TL | 14.169,30 TL 75.738,30 TL 101.763,60 TL

Amniyosentez yontemi ile genetik tani koyulan gebelere 16.810,00 TL, CVS
yontemi ile genetik tani koyulan hastalara 7.653,20 TL harcanmisti (Tablo 2).
Toplamda 126.226,80 TL harcanarak, 8 gebeye Down Sendromu tanisi konabilmisti ve
sadece iki bebek (%0,18) miadinda canli dogmustu.

Tartisma

Calismamizdan ¢ikan sonuglara gore, dosyalarini inceledigimiz 2300 gebeden
Down Sendromunun prenatal tani ve taramalar i¢cin sadece 1096 kisiye harcanan para
126.226,80 TL iken, sadece 8 (%0,35) gebeye antenatal Down Sendromu tanisi
konabilmis ve sadece 2 gebelik miadina gelebilmistir. Literatiirlerde de gosterildigi
gibi, Trizomi 21 olgularinin yaklasik %30'u 12-40. haftalarda ve %20'si 16-40. haftalarda
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ciddi yapisal anomaliler ve biiyiime kisitlamalar1 sebebiyle fetal kayip ile
sonu¢lanmaktadir.3 Diger taraftan, son yillardaki ¢alismalar, Down Sendromu olan
canli dogumlarin yaklasik %9s5'inin 1 yasina kadar, %9o'inin iseio yasina kadar
yasadigini, hatta major anomali yoksa, bu oranin %g9g’a ¢iktigin1 géstermistir.+5 Biitiin
bu sonuglar canli dogumlarda en sik karsilagilan ve dogum sonrasi mortalitesi diisiik
olan Down Sendromu olgularina bakis a¢imizi degistirmemiz gerektigini
desteklemektedir. Down Sendromu olan olgularin mental ve fiziksel etkilenme
dereceleri bireyden bireye de degiskenlik gosterdigi icin, ciddi tibbi ve psikososyal
destek gerektiren bireylerle, Gzellikle mozaisizm olan fenotipik olarak saglikli ve
bagimsiz bireyler esit degerlendirilmemelidir. Ayrica, Down Sendromlu bireylerin
sosyal becerilerinin mental becerilerinden birka¢ yil 6nde oldugunu da goéz oniinde
bulundurursak, bu bireyleri topluma kazandirmak igin daha genis imkanlar
saglamamiz gerektigini diisinmekteyiz.

Tablo 2. Tarama Testleri Sonrasi Genetik Tani icin Uygulanan Invaziv Prosediirler,
Maliyetleri ve Tan1 Sonrasi Gebelik Sonuglar

CVS Amniyosentez

n:19 (%1,73) n:50 (% 4,56)
Down Sendrom Tanis1 4 (% 0,36) 4 (% 0,36)
Gebelik Sonuglar
Tahliye Istemi 3 (% 0,27) 1 (% 0,09)
Abortus - 2 (% 0,18)
Preterm (Olii) Dogum - 1 (% 0,09)
Miad Canli Dogum 1 (% 0,09) -
Birim Fiyat (TL) 402,80 TL 336,20 TL
Toplam (TL) 7.653,20 TL 16.810,00 TL

Oncelikli olarak toplumun ve &zellikle de anne adaylarimin Down Sendromu
konusunda yeteri kadar bilgi sahibi olmamas: ailelerin prenatal ve postnatal donemde
gereksiz asir1 ajitasyon ve depresyon durumlarina yol agmaktadir. Ayrica, tarama
testleri ylksek riskli olup, hi¢ de az maliyetli olmayan genetik tani testleri ile tani
koyulan gebelerin de tiimii gebeligi sonlandirmamaktadir. Ulkemizden Bilgin ve
arkadaslarinin 300 anne aday1 ile yaptig1 prenatal tarama ve tan testlerinin anksiyete
lizerine etkisini arastiran ¢alismasinda, bebeklerine Down Sendromu tanisi konulursa
gebelerin sadece %19'unun gebeligi sonlandiracagi gosterilmis ve antenatal Down
Sendromu tanisi sonrasinda gebeligi sonlandirmayacak hastalarin belirlenerek gereksiz
harcamalarin oOntine gegilebilir seklinde sonuca varilmistir.3 Maalesef, canh
dogumlarda en sik karsilagilan trizomi olmasina ragmen tiilkemizde amniyosentez
sonrast Down Sendromu tanisi koyulan gebelerde gebeligi sonlandirma oranina iligskin
yapilmis kapsamli bir ¢alisma yoktur.

Mooren ve arkadaslarinin ¢alismasinda, ortalama anne yasinin yillar icerisinde
arttigini (2000 yilinda 30,2 yastan 2013 yilinda 30,5'e) ve =36 yag anne oraninin 2000
yilinda %i12,2'den 2013 yilinda %u5,2'ye yiikseldigini gostermisler. Buna ragmen Trizomi
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21 canli dogum oranlar1 2000-2013 yillarinda degismeyerek 10000 canli dogumda %13,6
olarak sabit kalmistir.? Bizim calismamizda da 36 yas ve lizeri anne yasi orani %12,9
(296 gebe) olarak saptanmustir.

Gupta ve arkadaslarinin galismasinda, Down Sendromlu bireyler icin heniiz
kiiratif olmasa da, bu ¢ocuklarin gelisim ve genel becerilerini arttirmak igin erken
tesvik ve miidahalelere baglanmasi; iyi bir ev ortami ve ebeveyn destegi; deneyimlerini
paylasmalar icin egitim ve ebeveyn destek gruplarinin olusturulmasi; her yas igin
uygun, zamaninda ve uzman tibbi ekibin ulagilabilir olmasi ile bu bireyler saglikls,
mutlu ve daha bagimsiz hayat yasayabilecegi gosterilmistir.! Gelismis {ilkelerde
ortalama yasam stiresinin 55 yas oldugu gosterilmistir.™4

Diinyada Down Sendromu tanisi ile karsilasan anne-babalara egitim ve destek
amagli “March of Dimes”, Milli Down Sendromu Kongresi, Milli Down Sendromu
Dernegi gibi kurumlar organize edilmistir. Ulkemizde Tiirkiye Down Sendromu
dernegi, Dost Yasam vakfi, ZICEV ve bu gibi bir sira kurum ve kurulus bu amagla
faaliyet gostermektedir. Diinya Down Sendromu Organizasyonu ve Birlesmis Milletler
Birliginin Karari ile 2009 yilindan itibaren her yil Mart ayinin 21i tiim diinyada Diinya
Down Sendromu Farkindalik Giinii olarak kutlanmaktadir.

Down Sendromu konusunda dogru bilgilendirme ile prenatal testlerin daha
efektif kullanilmasi sonucunda tahliye istemi olmayan bireylere yapilan harcamalar
canli dogan Down Sendromlu olgularin saglik sorunlarini ¢6zmeye ve onlarin hayat
kalitesini arttirarak topluma kazandirilmas: yoniinde kullanilabilir. Optimal tibbi ve
sosyal destek saglanirsa, ozel degerlendirmeler ve incelemeler
yaparak Down Sendromlu bireylerin yasam kaliteleri 6nemli 6l¢iide arttirilabilir ve
topluma 6nemli katkilar saglanabilir.
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