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oz

Gebelik déneminde uygulanan tarama testleri, kromozomal anormalliklerin erken teshisi konusunda 6nemli tibbi bilgiler saglarken,
kritik etik sorulari da glindeme getirmektedir. Bu derleme makale, andploidi amagh prenatal tarama testlerinin klinik kullanimiyla
ilgili etik ikilemleri incelemektedir. Ana endiseler arasinda, testlerin klinikte rutin olarak kullaniimasi, gelecekteki ebeveynler igin
bilgilendirmenin niteligi ve saglanan bilgilendirilmis onamin yeterliligi, segici kiiretajin engellilik konusundaki toplumsal gorisler
Uzerindeki etkileri ve engelli bireylerin haklari ve onuru Gzerindeki potansiyel etkileri yer almaktadir. Mevcut literatlr ve etik
cercevelerin kapsamli bir analizi araciligiyla, prenatal bakimda tibbi uygulama ve etik sorumlulugun antenatal dénemde fetal
anomali tarama testi uygulamalari sirasindaki hekim tutumlarinin tarama testleri icin 6nerilen kavramlar, tip etiginin temel ilkeleri
ve mesleki erdemler Uzerinden tartisiimasi ve prenatal tarama testlerinin feminist etik agisindan degerlendirilmesi
amaglanmaktadir. Tibbi teknolojideki ilerlemeler ile tiim insan yasamlarinin 6zdegerine duyulan saygiyr dengeleyen, engelli
kapsayici bir dogum bakimina yénelme zamani igin gerekli daha bilingli ve tarafsiz bir tartisma ortami hedeflenmistir.
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ABSTRACT

The screening tests applied during pregnancy provide important medical information for the early diagnosis of chromosomal
abnormalities, yet they also raise critical ethical questions. This review article examines the ethical dilemmas associated with the
clinical use of prenatal screening tests for aneuploidy. Key concerns include the routine use of these tests in clinical settings, the
nature of informed consent for prospective parents, the adequacy of the information provided, the societal views on selective
termination in relation to disability, and the potential impacts on the rights and dignity of disabled individuals. Through a
comprehensive analysis of current literature and ethical frameworks, this article aims to discuss the medical practice and ethical
responsibilities in prenatal care during the implementation of fetal anomaly screening tests, using concepts proposed for screening
tests within the framework of medical ethics' fundamental principles and professional virtues, and evaluating prenatal screening
tests from a feminist ethics perspective. It supports the need for a more informed and impartial debate aimed at disability-inclusive
maternity care that balances respect for the inherent value of all human life with advances in medical technology.
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Giris

Tarama, bir hastaliga sahip olma ihtimali yliksek olan kisileri belirleme siirecidir. Pozitif bir tarama testi
sonucuna sahip olmak, kisinin taranan rahatsizliga kesinlikle sahip oldugu anlamina gelmez; rahatsizliga
sahip olma sanslarinin temel olasiliktan daha yiksek oldugu anlamina gelir. Bir tarama testinin tanisal
olmasi amaglanmamigtir. Tani testi, kisinin hastaliga sahip olup olmadigini teyit edecek ve bakim
planlamasinin yapilmasina olanak saglayacaktir. Taramanin amaci, goriiniste saglikh bir popiilasyonda bir
saglk sorunu veya bir durum agisindan daha yuksek risk altinda olan kisileri tespit etmek, boylece erken bir
tedavi veya midahale 6énermek ve popilasyondaki ilgili saglk sorunu veya durumun goriilme sikhgini
ve/veya olim oranini azaltmaktir.! Taramaya yonelik ahlaki elestiriler genellikle testin uygunlugu, test
edilen durumun niteligi, tedavi veya onleme icin anlaml seceneklerin mevcudiyeti ve laboratuvar
hizmetlerinden danismanliga ve bilgilendirilmis se¢im imkaninin saglanmasina kadar tim programin niteligi
g6z onilinde bulunduruldugunda, test edilen kisiler icin fayda ve zararlarin olasi dengesine yoneliktir.
Genellikle bu tartismalarda, taramanin 'tibbilestirmeye' yol actigina dair endiseler dile getirilse de hastalk
taramasinin ahlakiligi sorgulanmamaktadir. Bunun yerine, belirli programlarin tarama igin genel
gereklilikleri karsilayip karsilamadigina ve bu gerekliliklerin yeterli olup olmadigina ya da uyarlanmasi
gerekip gerekmedigine odaklaniimaktadir.

Yaklasik 55 yil 6nce Diinya Saghk Orgiitii (DSO), tarafindan gérevlendirilen James Maxwell Glover Wilson ve
Gunner Jungner hastaliklarin taramasi konusunda bir rapor hazirlamistir. 1968'de yayinlanan “Hastalik
Taramasinin flkeleri ve Uygulamasi” baslikli ve o zamandan beri bir halk saghg: klasigi haline gelmis olan
raporlarinda Wilson ve Jungner tarafindan gozlemlenen temel zorluk; “teoride, taramanin hastaliklarla
miicadelede miikemmel bir yéntem oldudu... [ancak] uygulamada bazi aksakliklar oldugu” seklindedir. Bu
nedenle, diger faktorlerin yani sira hastaligin erken evrede tespit edilebilme kapasitesine ve kabul edilebilir
bir tedavinin mevcudiyetine dayali olarak tarama icin uygun kosullarin secimine rehberlik edecek tarama
kriterlerini tanimlamaya calismislardir.> Bu raporun yazildigi donemde tipta bircok teknolojik gelisme
yasanmaktaydi ve bu da taramayl onemli ve Uzerindeki tartismalarin giderek arttigi bir konu haline
getirmisti. Wilson ve Jungner'in kriterleri bugiin hala “klasikler”, “tarama degerlendirmesinin altin
standardi”, “zamana meydan okuyan” kriterler olarak kabul edilmekle birlikte, 6zellikle, genetik alaninda
hizla gelisen teknolojiler ve yakin zamanda insan genomunun tamaminin dizilenebilmesinin miimkin olmasi
ile tarama konusu yeniden giincellik kazanmistir. Ayrica teknolojik olarak mimkiin olan ile erisilebilir
durumdaki hizmetler arasinda giderek genisleyen ucurum, genellikle yeterli koruma 6nlemleri ve yasal
dizenlemeler mevcut olmadan tarama programlarinin baslatilmasi veya genisletilmesi yoninde baski
yaratmis ve uluslararasi uzmanlar tarafindan, Wilson ve Jungner kriterleri degistirilmis ve yeni ortaya ¢ikan
kriterlerle taramalar igin daha ayrintili bir karar destek rehberi olusturulmustur. Bu rehbere gére;?

e Tarama programi kabul edilmis bir ihtiyaca cevap vermelidir.

e Taramanin hedefleri baslangi¢cta tanimlanmalidir.

e Tanimlanmis bir hedef niifus olmalidir.

e Tarama programinin etkinligine dair bilimsel kanitlar olmalidir.

e Program egitim, test, klinik hizmetler ve uygulama yonetimini entegre etmelidir.

e Taramanin potansiyel risklerini en aza indirecek mekanizmalarla birlikte kalite glivencesi olmalidir.
e Program, bilgilendirilmis secimi, gizliligi ve 6zerklige saygiyi saglamalidir.

e Program, tiim hedef niifus icin esitligi ve taramaya erisimi tesvik etmelidir.
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e Program degerlendirmesi en basindan itibaren planlanmalidir.
e Taramanin genel faydalari zararlarindan daha agir basmalidir.

Ulkeler arasinda politika ve uygulamada cok sayida farklilik olmasina ragmen, dogum éncesi bakim sirasinda
kadinlara ve eslerine rutin olarak dogum 6ncesi asgari bir dizi tarama segeneginin sunulmasi yaygindir.
Bunlar genellikle HIV, Sifiliz ve Hepatit B gibi bulasici hastaliklar i¢in tarama seceneklerini igerir. Ayrica
rhesus D uyusmazligi, gestasyonel diyabet ve preeklampsi gibi klinik durumlar igin tarama yontemleri de
mevcuttur. Bu durumlarda tarama, hastaligin erken teshisi ve onleyici tedavi veya iyilestirme tedavisinin
zamaninda saglanmasi yoluyla hem anne hem de dogacak ¢ocuk igin klinik sonuglari iyilestirmek amaciyla
sunulmaktadir.’ Bu durumda, taramaya katilim hekim tarafindan genellikle dogal bir siire¢ olarak
sunulmaktadir. Ancak bircok saglik hizmeti, bunun uygun olmayacagl durumlarda ek bir dizi tarama
secenegi sunmaktadir. Bu son tarama segenekleri, dnleyici tedavi veya terapinin sinirli etkiye sahip oldugu
veya tamamen mevcut olmadigl kalitsal ve dogustan gelen durumlara yoneliktir. Bunlar genellikle Down
sendromu (T21), Edward sendromu (T18) ve Patau sendromu (T13) trizomileri; orak hiicre hastaligi ve
talasemi gibi hemoglobinopatiler ile anensefali ve spina bifida gibi noral tlip defektlerini iceren yapisal
anomalilerdir.** Uluslararasi rehberler, bu kosullar icin tarama 6nerildiginde, asil amacin giftlere ciddi tibbi
bozuklugu olan bir ¢cocuga sahip olup olmama konusunda lGreme tercihi yapma firsati saglanmasi oldugunu
savunmaktadir.>’ Ulkemizde de dogum oncesi bakim rehberinde; gebelerin ilk antenatal vizitte fetal
anomaliler ve kromozomal anoploidi tarama testleri ve ultrason goriintiileme (USG) incelemeleri hakkinda
bilgilendirilmeleri 6nerilmektedir.?

Fetlisteki kromozomal anormallikler (Down sendromu, Trizomi 18 ve Trizomi 13 gibi) icin dogum Oncesi
tarama, tedavi veya 6nleme yoluyla saglk kazanimlari elde etme olagan amacinin gegerli gérinmemesi
nedeniyle diger toplumsal tarama bigimlerinden farkhdir. Uygulanan tarama programlari, tarama testlerinin
Ozelliklerinden kaynaklanan endiselerden 6nce ve ayri olarak ahlaki agidan da hassasiyet gerektiren bir
uygulama olarak kabul edilmektedir. Genetik testlerden elde edilen bilgiler, sadece karar verme siirecinin
gerektirdigi saghk kavramlarini ve mevcut sonuglari anlamakla kalmayip, ayni zamanda gelecek aylar ve
yillar iginde esenlik ve yasam kalitesini de 6ngérmeyi ve bakim kararlarini almayi gerektirebilir.>** Ciddi bir
genetik durum tespit edilirse bu bilgi, bazi kadinlar icin, hamileligi sona erdirme karari, digerleri igin,
hamileligi slrdirmek ve ciddi tibbi durumu olan bir cocugun dogumuna hazirlanmak amaciyla
kullanilabilir.® Bu taramalarin amaci gebe kadinlara ve eslerine tireme konusunda anlamli segenekler
saglamaksa ahlaki agidan hakl gorilebilir. Ancak bu amag, kendi basina ireme tercihini en Ust diizeye
cikarmak olarak anlasiilmamalidir. Tarama siiregleri ile ilgili temel elestiriler, testlerin sunulmasinda
uygulama ile ilgili (bilgilendirme, testlerin rutinizasyonu gibi) olsa da degerlendirmeler sonucunda “fetal
anomali nedeniyle gebeligin sonlandirilmasi yani segici kiretaj”, “engelli haklari” ve “feminist etik”
acisindan da elestiriler mevcuttur.

Etik, ahlakin dogasi ve yapilmasi gereken belirli ahlaki segimlerle ilgili calismalari kapsayan genis bir
kavramdir. Normatif etik, "Davranislarin yonlendiriimesi ve degerlendirilmesi i¢cin hangi genel ahlaki
normlari kabul etmeliyiz ve neden?" sorusunu yanitlamaya calisir. Dogru davranis icin bazi ahlaki normlar
kiltdrleri, bolgeleri, dinleri ve diger grup kimliklerini asan ve ortak ahlaki olusturan sekilde insan tiirl igin
geneldir (6rnegin, 6ldirmemek, zarar vermemek veya baskalarinin aci ¢ekmesine neden olmamak,
calmamak, masumlari cezalandirmamak, dogru olmak, yasalara uymak, gencleri ve yardima muhtacg olanlari
korumak, aci ¢ekenlere yardim etmek ve tehlikede olanlari kurtarmak). Ozel ahlak, gruplari kiiltirleri,
dinleri, meslekleri nedeniyle birbirine baglayan ve sorumluluklari, idealleri, mesleki standartlari vb. iceren
normlari ifade eder.’ Uluslararasi Jinekoloji ve Obstetrik Federasyonu (International Federation of
Gynecology and Obstetrics-FIGO) obstetrik ve jinekolojide meslek etigi ile ilgili yayimlamis oldugu rehberde
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"mesleki sorumluluk modeli" ile ifade ettikleri kavramda tim hekimlerin su {i¢ taahhitte bulunmasinin
gerektigini ifade etmektedirler; (a) klinik uygulamada yetkinlik; (b) hastanin saglkla ilgili ¢ikarlarinin 6nceligi
ve kisisel gikarlarin ve Gglinci taraflarin gikarlarinin hekim-hasta iliskisinde ikincil statisQ; ve (c) hekimlerin
ekonomik, sosyal ve siyasi glicliniin korunmasindan ziyade kamu yarari icin var olan bir kamu giiveni olarak
kanita dayal tip.”

ilke temelli tip etiginin dort temel ilkesini; yararlilik, zarar vermeme, 6zerklik ve adalet olusturur. Belirli bir
durumda baska bir ilkeyle catismadigi stirece etigin bu temel ilkelerinden her biri, yerine getirilmesi gereken
birincil (prima facie) yukimlilik olarak kabul edilmelidir. ilkeler arasinda ¢catisma ortaya ciktiginda, hekim
hem icerik hem de baglama dayali olarak birbiriyle yarisan ilkesel ylkimlillkleri degerlendirerek hastaya
karsi gercek yukimluligini belirlemelidir. Hasta bakiminda etik ilkelerin uygulanmasi yani etik karar verme
pratikte sunlar arasinda denge kurulmasini gerektirmektedir.'®

e Klinik degerlendirme (tibbi sorunlarin, tedavi seceneklerinin, bakim hedeflerinin tanimlanmasi)

e Hasta bakimi (tedavi secenekleri ve bakim hedefleri konusunda hasta tercihlerinin bulunmasi ve
netlestirilmesi)

e Yasam kalitesi (QOL) (neyin kabul edilebilir bir QOL olusturduguna dair bireysel onyargilarin
farkinda olarak tibbi sorunlarin, miidahalelerin ve tedavilerin hastanin yasam kalitesi lzerindeki
etkileri)

e Baglam (ailevi, kultlrel, ruhani, dini, ekonomik ve yasal bircok faktor).

Profesyonelligin 6z, bir hekim tarafindan hastanin beklentilerini karsilayan ve ona fayda saglayan yetkin ve
sefkatli bakim {izerine insa edilen terapotik bir iliskidir. Yararlilik ve zarar vermeme etik ilkelerine dayanan
bu iliskide profesyonellik, “hastalarin c¢ikarlarini hekimin gikarlarindan Gstiin tutmayi, yeterlilik ve daristlik
standartlarini belirlemeyi ve sirdirmeyi ve topluma saglk konularinda uzman tavsiyesi vermeyi”
gerektirir."’

Varkey tarafindan kavramsallastirilan hasta bakimi modelinde; tibbi bilgi, bu bilgiyi uygulama becerileri,
teknik beceriler, uygulamaya dayali 6grenme ve iletisim becerileri, etik ilkeler ve mesleki erdemlerle bir
arada yer almaktadir. Sefkat, muhakeme, givenilirlik, dirastlik ve vicdanlilik erdemleri, 6Gnemseme erdemi
icin gerekli yapi taslar olarak goriilmektedir. Onemseme, tim saglik meslekleri icin tanimlayici bir erdem
olarak 6ne cikmaktadir. Hastalarla olan tim etkilesimlerinde, hekimin teknik uzmanhginin yani sira,
dnemsemenin insani unsuruna (bir insandan digerine) ihtiyac vardir. Onem vermek farklh durumlarda, sézli
ve sozsliz olarak ifade edilebilir (6rnegin hem hekim hem de hasta ile yakin oturarak ve telassiz, yumusak bir
sekilde soylenen sozlerle iletisim kurma sekli; 6zellikle "koti haber" iletilirken nazik bir dokunus; zor bir
tedavi sec¢imi ile karsi karsiya olan bir hastaya glivence vermek igin daha sert bir dokunus veya kavrama;
yalniz 5lmekte olan bir hastanin elini tutmak).™® FIGO; meslek etigi ile ilgili klavuzunda mesleki erdem olarak
“merhamet”i 6ne cikarmis, hekimin hastalarin aci, sikinti ve istiraplarini tanimasini, 6nlemesini ve uygun
sekilde yonetmesi gerekliligini vurgulamistir.

Prenatal genetik teknolojilerin klinik entegrasyonu hastalar, aileler, saghk hizmeti saglayicilari, saglik
sistemleri ve toplum icin 6nemli tibbi ve etik hususlari glindeme getirmektedir. Prenatal genetik teknolojiler
saglk hizmetleri kararlari, saghk hizmetlerinin kalitesi, glivenligi ve erisimi lGzerinde olumlu bir etkiye sahip
olabilir. Ayni zamanda bu testler, bilgilendirilmis onam, bilginin agiklanmasi ve eyleme gegirilebilirlik gibi
onemli etik sorunlarla ve hastalik ve engellilikle ilgili daha blylk toplumsal sonuglarla iliskilidir. Bu
makalede ciftlerin kendileri ve/veya dogacak cocuklari i¢in dngordikleri acilari diistinerek, gebelige devam
edip etmeme konusunda bilingli ve 6zerk tGreme tercihleri olarak kavramsallastirilan anlamli tireme tercihi
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firsatlari sunma amaciyla antenatal dénemde fetal anomali tarama testi uygulamalari sirasindaki hekim
tutumlarinin tarama testleri igin Onerilen kavramlar, tip etiginin temel ilkeleri ve mesleki erdemler
Uzerinden tartisiimasi amaglanmaktadir.

Fetal Anomali Tespiti Amagh Tarama Metotlari ve Sunumlarinin Etik Agidan Gerekgelendirilmesi

Major yapisal anomaliler veya genetik dogumsal defektler, dogumlarin %3’iini etkilemektedir.'® Fetusteki
sitogenetik bozukluklar igin dogum 6ncesi taramada son 30 yilda ultrason goriintiileme, maternal serum
biyokimyasal belirtegleri ve maternal serumda hiicresiz fetal DNA izolasyonu gibi ¢ok sayida ilerleme
kaydedilmistir. Boylece gliniimiizde mevcut olan prenatal tani yontemlerinin uygulanabilmesi olanakl hale
gelmistir. Bu amagla uygulanmakta olan ultrasonografi disindaki tani ydntemleri girisimsel olan
yontemlerdir (amniyosentez, koryon villus 6rneklemesi, fetal kan 6rneklemesi gibi) ve belli oranlarda (%0,1
-2) fetusun kaybina sebep olabilir.”® Bu nedenle fetal anomali 6zellikle fetal anéploidi riskinin yiiksek oldugu
hasta grubunun belirlenmesi amaciyla Prenetal Tarama Testleri gelistirilmistir.

Kromozomal sapmalar, normal kromozom sayisindaki veya kromozom vyapisindaki bir degisiklikten
kaynaklanir. insan sitogenetigindeki ilerlemelerle, cesitli kromozomal anormalliklerle bunlarin fenotipik
karsiliklari arasinda nedensel bir iliski oldugunu gosterilmis, ¢cok sayida sendromun spesifik kromozomal
etiyolojileri de belirlenmistir. Sayisal kromozom anormallikleri olan bireylerde, bir veya daha fazla organ
sistemini icerebilen coklu konjenital malformasyonlar olabilir. En degismez iki 6zellik olarak; zihinsel
yetersizlik, kisa boy ve ek olarak disiik dogum agirhgi, dismorfik 6zellikler ve gelisme geriligi gorilmektedir.
Mozaisizm, hayatta kalmanin yani sira fenotipte de degiskenlige yol agabilmektedir.” Klinik olarak taninan
gebeliklerin %15'i fetal 6liimle sonuclanir. 20. gebelik haftasindan 6nceki fetal 6liimlerin %50'si, 20. gebelik
haftasindan sonraki fetal olimlerin ise % 6-13'G sitogenetik anomalilerle iliskilidir. Kromozomal
anormalliklerin insidansi, degerlendirilen doku tipine, calisilan popiilasyona ve kullanilan tanisal test
metodolojisinin tipine baglidir. Spontan disiklerin yaklasik yarisinda, gebelik kaybinin olasi etiyolojisi
anormal kromozom yapisidir. En sik tespit edilen kromozom anomalileri %52 oraninda otozomal trizomiler
ve cogunlukla bildirilen anormallikler; Trizomi 18, 13 veya 21 ile cinsiyet kromozomu anéploidisi veya
dengesiz translokasyonlardir. Trizomi 21 (Down sendromu) ve diger trizomilerin toplamda ve canh
dogumdaki prevalanslari demografik 6zelliklere, irka, dogum 6ncesi tarama ve gebelik sonlandirilmasindaki
bolgesel farkhliklara ve anne yasina bagli olarak degisir. 1990'dan 2009'a kadar 6,1 milyon dogumu iceren
konjenital anomalilerin epidemiyolojik slirveyansi (European Surveillance of Congenital Anomalies network,
EUROCAT) icin yapilan ve 21 nifus tabanh verinin kullanildigi bir Avrupa arastirmasi, trizomi 21'in toplam
prevalansinin zaman icinde 10.000'de 22'ye (1/455) arttigini ortaya koymustur. Bu durum c¢alismanin
yapildigr 1990-2009 yillari arasinda gergeklesen 35 yas ve (stl annelerin dogumlarin artisiyla agiklanmistir
(1990'da %13'ten 2009'da %19). Ayni siirede trizomi 13, 18 ve 21'in canli dogum prevalansi trizomi 13 igin
20.830'da 1, trizomi 18 icin 9614'te 1 ve trizomi 21 icin 890'da 1 ile sabit kalmistir.”! Bu durum biyik
olasilikla prenatal tarama ve gebelik terminasyonundaki ve ayrica ilerleyen anne yasina bagl olarak
trizomiden etkilenmis gebeliklerde fetal kayip oranindaki artis ile iliskili olabilir. Trizomi 21 (Down
sendromu), canli dogan bebekler arasinda en sik goriilen kromozomal anormallik olmaya devam
etmektedir. Amerika Birlesik Devletleri Hastalik Kontrol ve Onleme Merkezlerinden elde edilen verilere
gore, trizomi 21 1979- 1983 arasi donemde canli dogumda 1/1053 iken, 1999-2003 d6neminde 1/847,
(%24) oraninda artig gosterdi. Amerika’da Ulusal Saglik istatistikleri Merkezi'nden (NCHS) alinan canli
dogum sertifikalarina dayali verilerde Trizomi 21 1989'da 1/900 iken 2006'da 1/1070 olarak tespit
edilmistir.”> Down Sendromu (DS) tanisi alan bireylerde cesitli dismorfik ozellikler, konjenital
malformasyonlar ve diger saglik sorunlari gortlebilir. DS'dan etkilenen her bireyde bunlarin hepsi mevcut
degildir. Etkilenme diizeyi bireysel farkliliklar gosterir, bazi bireyler derinden etkilenirken digerlerinin saglk
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durumlari daha iyidir ve yetiskinlikte bagimsiz olarak yasayabilir. Hemen hemen tim bireylerde degisik
derecelerde olmakla beraber, bilissel bozukluk vardir. Cogunlukla, hafif ila orta derecede (IQ 50-70 veya 35-
50 araliginda), ancak bazilarinda ciddi (IQ 20-35) sekilde zihinsel engellilik durumu mevcuttur. Prenatal
olarak teshis edilen trizomi 18 vakalarinin ¢ogu gebelik sirasinda kaybedilir. Gozlemlenen vaka sayisi
kullanilarak tahmin edilen fetal kayip oranlari dikkate alindiginda, dogumda tahmini T18 insidansi 10.000
dogumda 2,5 olarak hesaplanmistir.” Genel olarak, canli dogan bebeklerin %50'si yasamin ilk iki haftasinda
ollr ve yalnizca %5-10'u ilk yil hayatta kalir. Bir yasin lzerinde hayatta kalanlarda ciddi zihinsel engellilik
goralur. Trizomi 18 igin, bozuklugun 6limcil olmasi, bir yasindan sonra hayatta kalanlarda ciddi zihinsel
yetersizlik ve tedavisinin olmamasi nedeniyle, yogun tedavinin kesilmesine yonelik "girisimsel olmayan bir
yaklasim" 6nerilmis olmakla beraber bu yaklasim evrensel olarak kabul edilmis degildir.**

Trizomi 13, 5000 yenidoganda 1 gorillr. Prenatal olarak teshis edilen trizomi 13 vakalarinin ¢ogu fetal
olimle sonuglanir, canli doganlarda ortalama sagkalim yedi giindiir ve %91'i ilk yilda cogunlugu (yaklasik
%80'i) yasamin ilk ayi icinde 6liir. Bes yasin tizerinde olan, trizomi 13'lii birkag hasta vakasi yayinlanmistir.”
Daha uzun sagkalim mozaisizm ve kardiyak anomalilerin var olma durumuyla iliskili olabilir. Canlandirma ve
cerrahi prosedirler dahil yogun tedaviler hayatta kalma siresini uzatabilir. Bir yasin (izerinde hayatta
kalanlarda, siddetli zihinsel engellilik, nobetler ve gelisme geriligi, yaygindir. Trizomi 18'de oldugu gibi,
trizomi 13 icin de hastaligin yliksek mortalitesi, bir yasindan sonra hayatta kalanlarda tedavi olanaginin
olmamasi ve ciddi zihinsel engellilik nedeniyle yogun degil destekleyici tedavi saglayan "girisimsel olmayan
bir paradigma" énerilmistir.® Bununla birlikte, bu paradigmanin kabulii de evrensel degildir, ¢linki 6zellikle
yogun tedavi gorenlerde bebeklikten sonra hayatta kalmak mimkiindir. Trizomi 13 (T13) ile Trizomi 18
(T18)’in yonetim alternatifleri benzerdir.

En sik uygulanan 1. Trimester kombine tarama testi ile Trizomi 21 icin saptama orani %85 yanlis pozitif oran
yani fetls saglkli iken testin pozitif olma olasiligl %5, hiicre disi serbest DNA analizi ile %99 ve yanls pozitif
oran %0.05’tir (%2-4 sonug elde edilememesi durumu mevcut). Hiicre disi serbest DNA analizi igin Trizomi
18’de tespit orani %97.7 iken Trizomi 13 igin %96.1 olarak bildirilmistir (yalanci pozitiflik oranlari sirasiyla
%0.04 ve %0.06).”

Tarama testlerine yonelik olarak Wilson ve Jungner kriterleri ve yeni ortaya cikan kriterlerle olusturulmus
yeni klavuzlara gore,”® fetal anomali riski ile ilgili tarama programlarini degerlendirdigimizde; fetal andploidi
amach prenatal tarama testleri uluslararasi dernekler ve Saglik Bakanlig’'nin antenatal bakim rehberlerinde
“Anne yasi veya kromozomal anormallik riski ne olursa olsun prenatal genetik tarama (serum taramasi veya
ense saydamligi [NT] ile veya olmadan veya cffDNA taramasi) ve tani testi (koryon villus 6rneklemesi [CVS]
veya amniyosentez) secenekleri tartisiimali ve tiim hamile kadinlara sunulmalidir Bilgilendirme ve tartisma
sonrasi, her hastanin dogum éncesi genetik tarama ve taniyi yaptirma veya reddetme hakki vardir.” (Kanit
duzeyi A 6neri)®”® seklinde onerilmektedir. Cogu tarama testinin baslica faydalari, hastaligin erken tespit
edilmesi ve bu sayede Onleyici tedavi veya terapinin zamaninda baslatiimasidir. Ancak prenatal tarama
testlerinde hedef alinan Down sendromu ve diger fetal kromozomal anomalilerin taranmasi s6z konusu
oldugunda, yukarida da belirttigimiz gibi onleyici tedavi veya terapinin etkisi sinirli olabilir veya hi¢c mevcut
olmayabilir. Bu durumda tarama testlerinin amaci gebe kadinin/ailenin taranan durumdan etkilenmis bir
¢ocuga sahibi olma risklerini degerlendirmelerine ve bu sayede etkilenmis bir ¢ocugun dogumuna
hazirlanmak veya gebeligi sonlandirmak konusunda bilingli (ireme kararlari vermelerine olanak
saglanmasidir. Sonugta, uygulamada gebeligin sonlandirilip sonlandiriimayacagi karari disinda ¢ok az
secenek mevcuttur. Bu durum, genellikle 6nlenebilir olmayan durumlar i¢in taramanin énerilmesi ile ilgili
tartismalara neden olmustur.” Konuyla ilgili etik tartismalar genel olarak birbiriyle gelisen iki cerceveden
birine karsilik gelmektedir: (1) tercih edilen Greme tercihlerinin saglk hizmeti saglayicisi tarafindan tesvik
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edilebilecegi (yonlendirici cerceve) ve (2) tercih edilen Greme tercihlerinin saglik hizmeti saglayicisi
tarafindan tesvik edilmemesi gerektigi (yonlendirici olmayan cerceve).*

Fetal anomalileri hedef alan dogum Oncesi tarama programlarinin ilk uygulamalari sirasinda dogum 6ncesi
tarama, ciftlerin etkilenmis bir cocugun dogumunu 6nlemek icin kabul etmeleri gereken bir yontem olarak
rutin sekilde Onerilmistir. Bu yaklasim prenatal ve perinatal donemde 6nlemenin ve tedavinin genellikle
mimkin olmadigi kosullara sahip fetlslerin segici olarak kirtajla alinmasi, gelecekteki bireylerin bazi
kahtsal veya dogustan gelen bozukluklarla iliskili olabilecek 6zellikle agir fiziksel ve psikolojik acilara
katlanmak zorunda kalmasinin énlenmesi ile gerekgelendirilmistir. Clarkeburn, yalnizca 6énemli diizeyde
zihinsel engellilik ve sirekli kalici agr ile karakterize olan durumlar igin, “var olmamanin” gelecekteki
¢ocugun yiiksek yararina olduguna inanmanin makul olacagini 6ne slirmekte ve risk altinda olduklarinin
farkinda olan ebeveynlerin, bircok kisinin hayati yasamaya degmez olarak gorebilecegi ciddi saghk
sorunlariyla ilgili dogum 6ncesi taramalara katilmak igin ahlaki (yasal olmayan) yikimliltkleri olabilecegini
savunmaktadir.*! Diger bir gerekcelendirmede ileri siiriilen aci cekme kavrami gelecekteki cocugun refahiyla
degil, bunun vyerine gelecekteki ebeveynlerin ve ailelerinin cocuklarina bakim ve destek saglama
yukUmlalikleri nedeniyle kendilerini yik altinda hissedebilecekleri durumlarda psikososyal sagliklariyla
ilgilidir. Ureme tercihi icin tarama sunmanin liciincii gerekgesi ise toplum tizerindeki genel hastalik yiikiiniin
azaltilabilmesidir. Konuyla ilgili ekonomik degerlendirme literatiriniin elestirel bir incelemesinde, kadinlar
etkilenen bir gebeligi sonlandirmayi sectiklerinde kamu harcamalarinda (6rnegin saglik hizmetleri), ailenin
cocuk icin yaptigi harcamalarda, annenin Gretim kaybinin dnlenmesinde ve ¢cocugun diger mal ve hizmetleri
tiiketiminde cesitli tasarruflar olacagi savunulmaktadir.®

Tarama testinin yeterli bilgilendirme yapilmadan dogum o6ncesi bakimin rutin bir parcasi olarak uygun
danismanhk ve/veya degerlendirme yapilmadan hamile kadinlara sunulmasi ve onlar tarafindan kabul
edilmesiyle ilgili mevcut endiseler genellikle fetal anoploidi taramasinin  "rutinlesmesi" olarak
adlandiriimaktadir.®® Foster ve arkadaslar genetik bilginin rutinlesmesini "istisnai olmaktan rutin tibbi
arastirma ve bakimin siradan bir yénii olarak gérilmeye gegis" olarak tanimlamistir.®* Rutinlestirme kavrami
bilimsel literatiirde; (1) bilgilendirilmis segim, (2) se¢me 6zgurliigu ve (3) engelli bireylerle ilgili sonuglarla
iliskilendirilmistir. Prenatal taramanin rutin bir hizmet olarak veya yonlendirici ¢ercevede sunuldugu
durumda tercih edilen Greme seceneklerinin farkl paydaslar (izerinde (gebe kadin, fetis ve engelliler) fayda
ve zararlarinin orantisizigl s6z konusu olacaktir.® Dogum oncesi tarama rehberlerine gore saglk
cahsanlarinin temel roli, bilgilerin ebeveyn adaylarini 6zerkliklerini ve bilingli secimlerini tesvik edecek
sekilde sunulmasidir.” iyi bir dogum 6ncesi bakimin ayirt edici 6zelliklerinden biri, ebeveyn adaylarinin
segimlerine saygl duymak ve Ozerkliklerini ve bilingli karar vermelerini tesvik edecek sekilde bilgi
saglamaktir. Fetal anomali taramasi baglaminda bilingli secim kavrami hem ilgili bilgiye hem de kisisel inang
ve degerlere dayanmaktadir ve bunlarin timi{ bu tlr testlere yonelik davranisa yansimaktadir. Kadinlar
dogum Oncesi test yaptirma kararini, testin saglayacagi bilgiler ile ileri tetkiklerin risklerini, engelli bir
c¢ocugun kendilerinin ve aile Uyelerinin refahi ve yasam perspektifleri Gzerindeki duygusal ylkinu
dengeleyerek vermektedir. Normatif ahlaki ilkeler, secim yapildiktan sonra, yani karari gerekcelendiren ve
destekleyen faktorler olarak devreye girmektedir. Cogu calisma, aslinda gebe kadinlarin yeterince
bilgilendirilmedigini ve prenatal tarama ve tani siireci hakkinda sinirli bilgiye sahip olduklarini (cogunluk
temel bilgiye sahip degildir) ve inanglarinin, kisisel degerlerinin, tercihlerinin ve miizakere etme

%0 Tarama ve tani testlerinin istege bagli olup

ihtiyaglarinin ¢ok nadiren dikkate alindigini géstermektedir.
olmadiginin anlasiimasinda ve mevcut gebelikte tarama yapilip yapilmadiginin dogru hatirlanmasinda irksal,
etnik ve sosyoekonomik farkliliklar da etkili olmaktadir. Dlstk gelirli ortamlarda olagan bakim alan

kadinlarda, yeterli okuryazarhiga sahip kadinlarla karsilastirildiginda, okuryazarligi zayif olan kadinlarin
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anoploidi taramasi hakkinda bir gérisme yaptiklarini hatirlama olasiliklarinin 6nemli 6l¢lide daha disik
oldugu bulunmustur.**

Fetal anormallikler igin dogum 6ncesi tarama baglaminda, hamile kadinlar veya giftler igin olasi faydalar iki
yonludir; test sonucu risk disik oldugunda glivence saglamak veya fetal anomali tespit edilirse daha
spesifik olarak gebeligin devam ettirilmesi (ve 6zel ihtiyaglari olan bir ¢ocugun dogumuna hazirlanmak) veya
sonlandiriimasi konusunda bilingli bir Gireme karari vermelerine yardimci olmak. Dogum &ncesi taramanin
potansiyel zararlari arasinda yanhs glvence, karar stresi, 6zellikle yanlis pozitif sonuglarin bir sonucu olarak
endise ve girisimsel takip testinin bir komplikasyonu olarak gebeligi kaybetme riski yer almaktadir. Yarar ve
zarar dengesi, testlerin dogrulugu, takibe erisim, laboratuvar prosedirlerinin kalitesi, dengeli bilgilendirme
ve danismanlik gibi unsurlardan dogrudan etkilendiginden, dogum Oncesi tarama uygulamalari
degerlendirilirken veya mevcut uygulamalara veya yeni tarama bicimlerine uyarlamalar disindlirken bu
kalite unsurlarinin timu dikkate alinmalidir.

Etik Agidan Fetal Anomali Nedeniyle Gebelik Terminasyonu Uygulamasi (Segici Kiiretaj)

Diger bir tartisma, fetal anormallikler icin gebeligin sonlandirilmasina iliskindir. 'Engelli haklar elestirisine’
gore, “ hedeflenen kosullarla yasayanlar” dogmamis olsaydi dogum 6ncesi tarama daha iyi olurdu mesajini
verir. Ancak dogum Oncesi taramanin ayrimci sonuglara neden olup olmadigl iddiasinin gecerliligi
tartismalidir. Bu tartismadaki temel nokta, taramanin pratikte nasil sunulduguna ve uygulandigina baghdir.
Prenatal tarama programlarinin uygulanmasinda basari kriteri olarak kiirtaj oranlari yerine ebeveynlere ait
bilingli kararlarin oranlari alindiginda “engelli haklarina elestirisi” daha az inandirici olabilir. Secici kiiretaj ile
ilgili tartismalar ilk olarak fetlisiin ahlaki durumuyla ilgilidir. Konuyla iliskili hukuki diizenlemelerin de
temelinde fetisin statlisiinin nispeten disiik oldugu ve gelismesiyle birlikte arttigl gortsi yer almaktadir.
Yine dogum oOncesi testleri gerektirecek kadar ciddi hastaliklarin belirlenmesi birgok durumun degisken
ifadeye sahip oldugu ve etkisinin biylk 6l¢lide hasarin derecesiyle iliskili oldugu distintldigiinde ciddi
durumlarin listesini yapmanin genel olarak gercekci olmadigl ve istenmeyen bir durum oldugu
dustinilmektedir.*” Kiirtaj hala tartismali bir secenek olarak gérilmekle birlikte, ne zaman kabul edilebilir
olabilecegi ve dolayisiyla lireme tercihi icin dogum 6ncesi taramanin da ne zaman kabul edilebilir olabilecegi
konusunda ¢ok daha ilimli bir bakis acisi benimsenmektedir.*

Ciddi bir dogumsal hastaligi veya bozuklugu olan bir bebegin dogumu ve yetistirilmesi, ebeveynler ve diger
cocuklari igin fiziksel, zihinsel ve sosyal zararlar yaratabilir. Bazi ebeveynler bu yilke hazirlanmak igin
bilgilendirilmeyi tercih edebilir. Digerleri ise bu yiki kendileri icin katlanilmaz bulabilir. Fetal hastalk
nedeniyle gebeligin sonlandiriimasina iliskin yasal diizenlemeler, Ulkeler arasinda gebelik siresi ve kiirtaj
icin tibbi endikasyon acisindan buyuk farkliliklar gdstermektedir. Cogunlukla endikasyonlarinin potansiyel
karmasikhg nedeniyle, kirtaji hakh kildigi distnilen hastaliklarin normatif bir listesi olusturulmamis,
kararlarin hamile kadinin 6zerkligine saygi temelinde her bir olguya gore sekillenmesine izin verilmistir.*”®
Bazi lilkelerde, gebeligin sonlandiriimasi yasal olarak yasaklanmistir.

Ebeveynligi bir is olarak degil, bir iliski olarak gérmenin dnemini ve bu iliskinin derinden degismesi ve
hayatta neyin degerli olduguna dair yeni bir anlayis bulmaya acik olmayi icermesi gerektigini vurgulayan
bakim etigine dayanan bir yaklasimi temel alan gorisler, ebeveynlik iliskisini belirli bir cocukla kurulan bir
iliski ve bir “stirprizler iliskisi” olarak gérmektedirler. Engelli cocuklarin ebeveynleri, belki de ¢ocuklarinin
basarilarinin standart 6lciilere uymadigini daha fazla fark edebilirler, ancak “bu daha harika, éngériilemez
ve kosulsuz” bir seyin kapisini agabilir.** Down sendromu icin dogum 6ncesi tarama baglaminda, etkilenen
bazi aileler, bu durumun degerli ve tatmin edici bir yasam siirmelerine engel olmadigini savunmaktadir.
Bircok etkilenen aile icin en dnemli aci kaynaginin damgalanma, ayrimcilik ve toplumdaki genel kapsayicilik
eksikligi oldugu one siirilmistir.
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Prenatal tarama testleri ile ilgili en yaygin olumsuz sonuglar; psikolojik sikinti (yani stres, depresyon ve
anksiyete), bozulan aile iliskileri, genetik ayrimcilik ve damgalanma ile ilgilidir. Trizomi tanisina iliskin
danismanlik zorlayicidir ve ailelerin taniyi tam olarak kabullenmeleri igin birden fazla gériisme yapmalari
gerekebilir Kilturel, dini veya kisisel inanclar, kadinlarin ve ¢iftlerin dogum 6ncesi tedaviye karsi ¢ikmalarini
veya kirtaji reddetmelerini gerektirebilir. Yasam kalitesi 6znel bir kavramdir ve kisiden kisiye farklihk
gosterir, bu durum testin yapilip yapilmayacagina ve gebelige devam edilip edilmeyecegine karar vermeyi
cok zorlastirir. Yasayabilirlikten 6nce T13 veya T18 tanisi kondugunda, hastalar c¢ogunlukla gebeligi
sonlandirmay! tercih etmelerine ragmen degisik ¢calismalarda hastalarin %2-%41’i kisisel, dini veya ailevi
nedenlerle gebelige devam etmek istemektedir. Literatlir T13 ve T18 tanisiyla ilgili olarak ailelerle iletisim
konusunda, "yasamla bagdasmaz", "umut yok", "nafile" veya "6limcil" gibi terimlerin kullaniimamasini
onermektedir.*® Ayni zamanda, genetik testle ilgili olagan faydalar arasinda belirsizlik ve sucluluk
duygusundan kurtulma, artan aile destegi ve iyimser giiclendirme yer almaktadir.*®

Feminist Etik Yonliinden Prenatal Tarama

Feminist bir perspektiften bakildiginda, dogum 6ncesi taramasi kadinlarin Greme hak ve 6zgirliklerini ihlal
edebilir.*® Ureme ile ilgili karar verme, 6zellikle de kiirtaj s6z konusu oldugunda, kadinlarin tireme sirasinda
oynadiklari biyolojik rolG yansitan ve kadinlarin gebeligi deneyimleme bicimlerini dikkate alan istege bagli
ve son derece kisisel bir uygulama olarak kalmalidir.*’

Etkilenmis bir ¢ocugun dogumundan kaginmak icin kadinlarin taramaya katilmasi gerektigi yoniindeki
herhangi bir 6neri, kadinlari daha sonra duygusal yonden olumsuz etkileyebilecek kararlara zorlayabilir,
endiseye neden olabilir. Diger taraftan secme 0zgurligli baglaminda, katihm norm haline geldikce fetal
anoploidi taramasina talebin artmasi kadinlar Uzerinde andploidi taramasini kabul etmeleri igin baski
olusmasina neden olabilir. Yine kirtaj hizmetlerine yalnizca engellilik durumlarinda erisim saglanmasi veya
etkilenen ailelere yonelik bakim ve destek yatirimlarinin azaltiimasi gibi saglk politikalari kadinlar Gizerinde
belirli Greme tercihlerinin yapilmasi ve digerlerinin yapilmamasi yoniinde sosyal baskilara yol acabilir. Ancak
feminist gorils, tGreme tercihi icin tarama teklifine kategorik olarak karsi degildir. Bunun yerine, bircok
kadinin dogum 6ncesi tarama teklifinin sagladigi firsata pozitif yonde deger verdigi 6ne siirtilmektedir.*®

Sonug

Dogum Oncesi tarama yapilmasina yonelik ahlaki elestiriler, etkilenmis bir cocugun dogumundan kaginilip
kaginilmayacagina devlet degil de ebeveynler karar verdiginde daha hafif kalmaktadir.”> Ureme tercihi
amach olarak ciftlere prenatal taramalarin yalnizca yonlendirici olmayan bir cercevede sunulmasi
uluslararasi rehberler tarafindan da oOnerilmektedir. Bu cercevenin en karakteristik iki 6zelligi, saghk
hizmetlerinin giftlerin Greme tercihlerinin sonuglarina iliskin tarafsiz bir pozisyon benimsemesi (yani test
Oncesi veya sonrasi tercihler yoktur) ve ciftlerin etkilenmis bir cocuga sahip olup olmama konusunda kendi
degerleri dogrultusunda bilincli ve 6zerk tireme tercihleri yapmalarini desteklemesi gerekliligidir.’

Genel olarak, treme oOzerkligi ile engelli haklari arasindaki karmasik iliskinin asiri vurgulanmasindan
uzaklasmak da 6nemlidir. Eger (ireme Ozerkligi gercekten 6nemseniyorsa sadece kiirtaja erisimi saglamak
yeterli degildir, dogum Oncesi testler sirasinda verilen bilgilerin (eger ebeveynlerde varsa) asiri olumsuz
olmadigindan emin olunmasi da 6nemlidir. Kaginilmaz olarak, ényargi ve damgalama da dahil olmak Uzere,
toplumdaki engellilikle ilgili genel tutumlar, ebeveynler tarafindan verilen kararlari etkileyecektir. Engelli
cocuk yetistiren ebeveynlere ve daha genel anlamda engelli bireylere daha fazla ekonomik destek
saglanmasi da gerekebilir. Ebeveynlerin aldiklari kararlar topluluktaki diger bireylerin tepkilerinden bagimsiz
olarak goriilemez. Bu baglamda engellilik ve engelli haklari konusunda 'etik bir toplum'un dogru tepkiyi
vermesi de 6nemli olacaktir.**
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Bilgi
Cikar catismasi bulunmamaktadir.

Bu derleme “Kadin Dogum Hekimlerinin, Prenatal Tarama ve Siireg Yonetimindeki Tutum ve Davranislarinin
Tip Etigi Acisindan Degerlendirilmesi” isimli tezden Uretilmistir.

Aragtirmaci Katki Orani Beyani
Ayse Figen Turkcapar: Fikir, tasarim, literatlir tarama, makalenin yazimi.
Niiket Ornek Biiken: Fikir, denetleme/danismanlik, elestirel inceleme.
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