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DOWN SENDROMUNUN TESPITINDE INVAZIV
OLMAYAN PRENATAL TEST (NIPT) UYGULAMASININ
ETIiK VE HUKUKI YONU

The Ethical and Legal Aspects of Non-Invasive Prenatal
Testing (NIPT) in the Detection of Down Syndrome

Dog. Dr. Ipek Sevda SOGUT*

OZET

Dogum Oncesi genetik tarama ve tani testi uygulamalari, dogma-
mis bir cocuktaki genetik bozukluklarn tespit etmek icin kullanilan
islemler olup, bu islemle genetik bozuklugu olan bir ¢ocuga sahip ol-
ma riski arastirilarak elde edilen sonuglar, ebeveynlerle prenatal do-
nemde paylasilmaktadir. Giintimiizde biyoteknolojik gelismelerin hizi
ile, girisimsel olmayan yeni bir prenatal tarama testi olarak NIPT,
farkh genetik durumlara gore gebelere, engelli bir bebege sahip olu-
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nup olunamayacagina dair olasiligin sunuldugu bir test uygulamasi
olarak karsimiza ¢ikmaktadir. Hentiz tani testi olmayip, ileri bir tara-
ma testi olarak rutin tarama testleri arasinda da sayilmayan bu uygu-
lamanin endikasyonlar1 ve kullanim yayginligi, Down sendromunun
tespitinde basvurulmasinin avantajlari, zarar vermekten Kkacinma,
secim, 0zerklik ve riza, esitlik, adalet ve kapsayicilik etik ilkeleri ba-
kimindan NIPT uygulamasinin degerlendirilmesi, girisimsel olmayan
bir prenatal test olarak ilgili uygulamanin hukuki niteliginin ortaya
konulmasi, NIPT uygulamasini éneren hekimin hastasini aydinlatma-
siin 6nemi ve hukuki sorumlulugu, Genetik Hastaliklar Degerlendir-
me Merkezlerinde yapilmasi gereken aydinlatmanin icerigi ve 6zellik-
leri bu calisma kapsaminda ele alinmaya ¢alisiimistir.

Anahtar Kelimeler: Girisimsel Olmayan Prenatal Test, Serbest
Fetal DNA Testi, Down Sendromu, Prenatal Tarama Testi, NIPT Uygu-
lamasinda Aydinlatma

EXTENDED ARSTRACT

The Committee of Ministers of the Council of Europe defines pre-
natal genetic screening as a test conducted on healthy individuals to
determine whether there is a risk of passing a genetic disorder to
their offspring, while prenatal diagnosis is defined as the detection of
whether an embryo or fetus has a specific disease. These non-invasive
tests, known as double, triple, and quadruple tests, are performed at
different stages of pregnancy to provide insights into whether the
fetus has chromosomal anomalies. These tests are not diagnostic but
rather screening tests, relying on statistical foundations. Additionally,
a new screening test has been introduced over the past decade. Non-
Invasive Prenatal Testing (NIPT) is a test that presents various gene-
tic conditions and the probability that the pregnant woman may have
a child with a disability. Down syndrome is considered the most pro-
minent condition associated with neurodevelopmental abnormalities,
affecting short-term memory, learning difficulties, delays in motor
skills, speech, and reading, or overall intellectual failure.

Compared to invasive prenatal tests, NIPT can be conducted very
early, specifically after the fetus is 10 weeks old, and it determines
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whether the fetus has Down syndrome or another chromosomal di-
sorder. To perform the test, a blood sample is taken from the mother.
NIPT is noted for not causing miscarriages or posing a risk to the fe-
tus, and it is recognized for its high sensitivity and specificity. The
definitive diagnosis of chromosomal anomalies such as Down synd-
rome is currently made through genetic examination of fetal or pla-
cental tissue obtained via invasive procedures. Due to the risks asso-
ciated with invasive procedures, NIPT is used to identify fetuses at
high risk for chromosomal anomalies like Down syndrome, trisomy
13, and trisomy 18. However, NIPT is not a routine screening test due
to its high cost, the requirement for advanced laboratory infrastructu-
re, and the lack of necessary equipment in all institutions. Thus, it is
recommended for use in cases with a high risk of chromosomal ano-
malies, such as advanced maternal age or a significant family history,
to reduce the need for invasive procedures.

A study investigating current NIPT usage in Europe, Australia,
and the United States found that the highest usage, over 75%, was in
Belgium, while in the United States, despite the absence of a national
consensus policy on NIPT usage, it is widely used. In most European
countries offering NIPT to pregnant women, the usage rate is below
25%, while in the Netherlands, Austria, Italy, Spain, and most states in
Australia and the United States, NIPT is used by 25-50% of women as
a non-invasive prenatal screening test.

This study aims to highlight the indications and prevalence of NIPT
applications, as described above, to determine whether these indicati-
ons are clearly defined in guidelines to inform the recommending phy-
sician, and to identify the ethical issues of the application based on et-
hical principles of non-maleficence, autonomy, consent, equality, justi-
ce, and inclusivity. The legal nature of the relevant prenatal test appli-
cation has also been evaluated in terms of the legal conditions of medi-
cal intervention. Given the increasing number of malpractice lawsuits
filed by parents of children with Down syndrome against the attending
physician, the importance of recommending such applications and app-
ropriately informing patients about the differences between screening
and diagnostic tests is evident. Therefore, the study emphasizes the
importance of the content of information provided about NIPT, the
legal liability of the physician, and the significance of information and
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genetic counseling provided at Genetic Disorders Evaluation Centers.
The study also addresses concerns and criticisms regarding the increa-
se in voluntary abortions due to the widespread use of NIPT within the
framework of maternal autonomy, potential eugenics related to Down
syndrome, the importance of considering fetal benefits in addition to
maternal benefits in NIPT counseling, social injustice in access due to
the lack of state-funded financing for the application, the need to balan-
ce the rights of the fetus concerning human dignity with the pregnant
woman's autonomy and right to decide about her future, and the ne-
cessity of improving the social and legal status of individuals with disa-
bilities in society.

Key Words: Non-Invasive Prenatal Testing (NIPT), Cell Free DNA
Testing, Down Syndrome, Prenatal Screening Test, Informed Consent
in NIPT Applications

GIRIS

Genel olarak bir kisinin genleri ve kromozomlar1 hakkinda bilgi
sahibi olmak iizere yapilan testler “genetik test” olarak adlandirilmak-
tadir. 11k defa 1970’li yillarda yapilmaya baglanan ve DNA! incelemesi
ile gerceklestirilen genetik tani, kalitsal bir hastaligin varligini veya
boyle bir hastaliga yakalanabilme olasiliginin belirlenmesi icin gene-
tik testler kullanilmak suretiyle yapilan tani islemidir.2

1 DNA, insanlar gibi ¢ok hiicreli canlilarda, bireylerin hiicrelerinin her birinde ce-
kirdegin icinde konumlandirilmis kromozomlari olusturmaktadir. Her bir kromo-
zomda tek bir DNA molekiilii bulunmakta ve bir organizmanin olusumuna dair
tlim bilgileri tasimaktadir. DNA'nin yapisi incelendiginde, birbirine zit iki zincir
tizerinde bulunan timin (T), adenin (A), sitozin (C) ve guanin (G) bazlarinin dizi-
liminden olustugu ve karsilikh zincirlerde bazlarin 6zgiin eslesmesi ile biikiilmiis
merdiven gibi bir yap1 halinde bulundugu tespit etmistir. Bu dort baz, DNA'nin al-
fabesini olusturmaktadir ve bunlarin dizilimi de genetik sifreyi meydana getir-
mektedir. Genler ise DNA'nin belirli bolgelerinde tanimlanmis, kalitimi en temel
fiziksel ve fonksiyonel birimleridir. Saglikli bir bireyin 46 kromozomunun 23’
anneden, 23’1 ise babadan kalitilmaktadir. Bu kalitim modeli ise, genetik hastalik-
larin arastirilmasindaki temeli olusturmaktadir. Feyza Nur Tuncer, “Genetik Ca-
lismalarin Onemi ve Etik ilkeleri”, icinde Uluslararasi Gen Hukuku Sempozyumu,
ed. Ozlem Yenerer GCakmut, (Ankara: Seckin Yayincilik, 2018), 25-26.

2 Hakan Hakeri ve Zeynep Reva, “Etik ve Boyutlariyla Tasarim Bebek”. Tip Hukuku
Dergisi. 16/1 (2019): 179.
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Giiniimiizde genetik testlere fiziksel olarak etkilerini gostermeye
baslamis olan bir hastaligin varligini1 dogrulamak adina dogum 6nce-
sinde veya dogumdan sonra her hangi bir zamanda basvurulabildigi
gibi; belirli bir hastaliga neden olan geni tasiyan ancak hastaligin hig-
bir etkisinin goriilmedigi ve “tasiyic1” olarak adlandirilan bireylerin,
ilgili geni bir sonraki nesle aktarmasi olasilig1 karsisinda, genetik has-
taliga yol agcan gen mutasyonunun tek bir parcasini tasiyan heterozi-
gotlarin belirlenmesi amaciyla tasiyicilik testi olarak da basvurula-
bilmektedir.3

Bu sekilde yapilan genetik tarama ve testlerin amaci, genetik has-
taliklarin tasiyicilarin ve ilgili hastaliklar ¢ocuklarina tasima riski
olan bireyleri tespit etmektir. Boylelikle, bu hastaliklar1 gosterebile-
cek bir ¢ocuga sahip olma riski hakkinda, kendilerine dogru bilgi veri-
lerek, bireylerin ebeveynlik secimleri hakkinda bilinglendirilmesi
amaglanmaktadir.*

Genetik testlerin, yeni doganin genetik tarama testi, teshis testi,
tasiyicilik testi, preimplantasyon testi, prediktif ve presemptomatik
test ve prenatal testler (dogum 6ncesi testler) olmak tizere cesitli tir-
leri bulunmaktadir.5 Prenatal testler ceninin gen veya kromozomla-
rindaki degisikliklerin anne karninda tespiti amaciyla yapilan bir is-
lemdir.6 Avrupa Konseyi Bakanlar Komitesi, “prenatal genetik tara-
ma”y1 bir genetik hastaligl kendi ¢ocuklarina aktarma riski bulunup
bulunmadigina yonelik saglikli bireylere yonelik yapilan tarama testi
olarak tanimlarken, “prenatal tani”y1 ise, bir embriyonun veya fetiisiin
belirli bir hastaliginin bulunup bulunmadiginin tespiti seklinde tanim-
lamaktadir.”

3 Medlineplus, “Genetic Testing” (Erisim Tarihi 19.07.2024), https://medlineplus.gov/
genetictesting.html.

4 Hugh Fletcher, Ivor Hickey ve Garland Science, Bios Instant Notes Genetik, cev.
Hasan Acar (Istanbul: Nobel Kitabevi, 2015), 311.

5 Next Genetic Center, “Genetik Test Tiirleri Nelerdir?” (Erisim Tarihi 19.07.2024),
https://www.nextgenetic.com/genetik-test-turleri-nelerdir/

6  (Ozge Ozalp Yiiregir vd., “Prenatal (Dogum Oncesi) Tan1”, Arsiv Kaynak Tarama
Dergisi, (2012): 80.

7 Giiler Temizkan, “Tipta Genetik Miihendisligi Uygulamalar1 ve Etik”, icinde Ileri
Teknoloji Tibb1 ve Hekim-Hasta iligkisi, Uluslararas1 Katiimh 2. Tip Etigi ve Tip
Hukuku Sempozyumu Bildiri Kitabi, ed. Oztan Oncel ve digerleri (istanbul: Nobel
Kitabevi, 2006), 76.
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Bu testler bebegin belirli bir genetik hastaliga yakalanma ihtima-
linin yliksek oldugu hallerde 6nerilir ve boylece ¢cocuk sahibi olma
konusunda emin olmayan ailelere karar verme de yardimci olur. An-
cak dogum oOncesi yapilan bu testler ile kalitsal tiim hastaliklarin tes-
pit edilmesi mimkiin degildir. Geleneksel prenatal tarama testleri;
hamileligin ilk ti¢ aylik doneminde yapilan tarama testi (1.trimester
ya da kombine/ikili test), ikinci li¢ aylik donemde (2. trimester) yapi-
lan tarama testleri olan ti¢lii ve dortli testlerdir. Girisimsel olmayan
bu testler ikili test, licll test, dortli test gibi isimlerle anilmakta, gebe-
ligin farkli haftalarinda uygulanmakta ve anne rahmindeki bebekte
kromozom anomalisi bulunup bulunmadig yolunda fikir edinilmesini
saglamaktadir. S6z konusu testler teshise imkan veren testler olma-
y1p, sadece tarama testi niteligi tasidigindan istatistiki bir temele
oturmaktadir.8

Yukarida sayilan testlere ek olarak son yillarda yeni bir tarama
testi uygulandig1 goriilmektedir. Invaziv (girisimsel) olmayan prena-
tal test (Non-Invasive Prenatal Testing=NIPT), farkli genetik durum-
larin tespitini saglayan ve buna gore dogacak bebegin engelli olma
olasiligl hakkinda hamile anneye/ebeveyne bilgi veren bir testtir.
NIPT, serbest fetal DNA testi/anne kaninda serbest fetal DNA (cell
free DNA testing) ve hiicre dis1 DNA testi isimleriyle de anilmaktadir.
Bebegin hiicre disinda bulunan DNA’s1 annenin kanina plasenta (es)
yoluyla gecmektedir. Anne kaninda dolasan bu DNA sayesinde bebek-
ten genetik inceleme yapilabilmektedir. NIPT taramasi bebek iizerin-
den ornek almaya dayanmadigindan, giivenli uygulamalardan biri
olarak kabul edilen bir tarama testidir.?

Down sendromu genetik nedeni olan, insan 21. kromozomu
(Hsa21) trizomisi yaklasik 60 yil dnce Lejeune ve arkadaslar: tarafin-
dan bildirilmistir.10 O zamandan gliniimiize, klinik olarak genetik fak-
torlerle dis goriiniimde cevreyle de etkilesim icinde {iretilen gozlem-

8 Hilal Yener Coskun, “Gebelikte Yapilan Prenatal Tarama Testleri ve Bu Testlere
istinaden Uygulanan Girisimsel Tan1 Yéntemlerinin Hukuki Boyutu”, Tip Hukuku
Dergisi. 5/1 (2014): 27.

9 Kadriye Esen, Emine Gergek Oter ve Hale Uyar Hazar, “Invaziv Olmayan Prenatal
Teste Etik Bakis”, Arsiv Kaynak Tarama Dergisi. 31/1 (2022): 60.

10 Sabriye Korkut vd., “Down Sendromunda izlem, Prenatal izleminde Karsilasilan
Zorluklar”, Jinekoloji-Obstetrik ve Neontoloji Tip Dergisi. 15/2 (2018): 90.
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lenebilir dzellikleri baslatan, hastaliga neden olan mekanizmalar ta-
nimlamak icin gosterilen yogun ugrasa karsin; Down sendromunda
genotip (genetik varlik)-fenotip (disyapi) korelasyonu belirsizligini
korumaktadir. Down sendromu, kisa siireli bellek bozuklugu ve 68-
renme giicliikleri ile motor yetilerin, konusma ve okumada gecikme
ya da genel entelektiiel basarisizlig1 belirleyen norogelisimsel anor-
malliklerle iliskili en belirgin durum olarak kabul edilir.11

Girisimsel prenatal testler ile kiyaslandiginda, hamileligin onlara
nazaran daha erken dénemlerinde uygulanarak sonuc alinabilen NIPT
testi, bebegin 10 haftalik olmasindan sonra yapilabilmekte ve anne
karnindaki bebekte down sendromu veya kromozom bozukluguna
dayanan baska bir rahatsizligin olup olmadiginin tespitine imkan
vermektedir. S0z konusu testin yapilmasi icin, anneden kan 6rnegi de
alinir. NIPT’in, invaziv testler gibi diisiige neden olmamasi, fetiise
zarar verme riski olusturmamasinin yaninda, hamileligin erken do6-
neminde yapilabilen, sonuglar1 bakimindan giivenilirligi yiiksek bir
test oldugu ifade edilmektedir.12

I. INVAZIV OLMAYAN PRENATAL TEST (NIPT)

Dogum oOncesi tani (prenatal tani), gebelik sirasinda ultrason,
doppler, genetik inceleme gibi ¢esitli yontemler kullanilarak, fetiiste
mevcut olan anomali, genetik bozukluk ve diger bazi hastaliklarin
tanisinin konulmasidir.!3 Burada amaglanan, hastaliin gebeligin
miimkin olan en erken déneminde, en gilincel ve uygun tekniklerle
dogru taninmasi ve varsa tedavi seceneklerinin belirlenmesi, ailenin
bilgilendirilerek gebelikle ilgili kararlarin verilmesidir.14

Gebelikte, tarama testlerinin yapilma nedeni, hasta fetiislerin
saptanarak ciddi patoloji varliginda ailenin onay1 ile bu gebeliklerin

11 Timur Tuncali, “Down Sendromunun Nérobiyolojisi”, Tibbi Genetik Ozel Sayi-
Down Sendromu, ed. Hatice Ilgin Ruhi (Tiirkiye Klinikleri:2024): 1.

12 Esen, Gergek Oter ve Uyar Hazar, “Invaziv Olmayan Prenatal Teste Etik Bakis”, 61. Mo-
hammad Kazemi, Mansoor Salehi ve Majid Kheirollahi, “Down syndrome: current status,
chal- lenges and future perspectives”, Int ] Mol Cell Med. 5/1 (2016): 126-133.

13 Sebahat Atar ve N. Yasemin Yalim, “Kisisel Nedenler ile Yapilan invaziv Olmayan
Prenatal Test ve Etik Degerlendirme”, Tiirkiye Biyoetik Dergisi. 6/1 (2019): 27.

14 Seher Basaran, “Tiirkiye’de Prenatal Taninin Tarihgesi”, Tiirkiye Klinikleri ] Med
Genet-special Topics. 3/2 (2018): 1.
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sonlandirilmasi veya ailenin gebeligin sonlandirilmasini istememesi
halinde ise, fetiiste bulunan patolojiye gore gebelik ve dogumun anne
ve fetiis acisindan en uygun sekilde yonetiminin yapilabilmesidir.
Kromozom anomalisi tarama testinde yliksek risk saptanmasi halinde
koryonik villiis 6rneklemesi!s (CVS), amniyosentez1¢ gibi invaziv giri-
simler ile bunun dogrulanmasi gerekmektedir. invaziv girisimlerin
basta gebelik kaybi1 olmak {izere, bazi riskleri s6z konusu oldugundan,
glivenirligi yliksek olan ve girisimsel olmayan test arayisina neden
olmus ve invaziv olmayan prenatal testlerin (NIPT) gelistirilmesi ile
sonuclanmistir. NIPT, gebenin plazmasindan elde edilen serbest fetal
DNA kullanilarak gerceklestirilen yeni bir genetik yontemdir.1”

Down Sendromu gibi kromozom anomalilerinin giiniimiizde ke-
sin tanisi invaziv girisim ile alinan fetal veya plasental dokudan gene-
tik inceleme ile konulmaktadir. Invaziv girisimlerin bazi risklerinin
bulunmasi nedeniyle Down Sendromu, trizomi 13, trizomi 18 gibi
kromozom anomalisi olma riski yliksek olan fetiisleri saptamak icin
NIPT tarama testi kullanilmaktadir.

A. NIPT Uygulamasinin Endikasyonlari ve Kullanim
Yayginhigi

Tiim diinyada yeni bir uygulama olan NIPT’in hangi endikasyonlarda
kullanilacagina dair ilgili komite ve uzman goériisleri bildirilmeye bas-

15 Trofoblastik hiicrelerin plasentadan alinmasi islemidir.1970’lerde ilk kez Cin’de
tanimlanmis, 1980’lerin basinda klinik kullanima girmistir. Ultrason esliginde ig-
ne ile plasentaya giris yapilir. Bu islem ya serbest el teknigi kullanilarak ya da bi-
yopsi adaptérii kullamlarak yapilabilir. Pinar Calis ve Merih Bayram, “Prenatal in-
vaziv Tan1 Tekniklerinin Uygulamalari, Komplikasyonlar: ve Karsilasilan Zorluk-
lar”, Tirkiye Klinikleri ] Med Genet-special Topics. 3/1 (2018): 40.

16 {lk kez 1970 yihinda tanimlanmistir, uterin kaviteden transabdominal yolla amniyotik
siv1 aspirasyonu i¢in kullanilan islemin adidir. 1990’lardan itibaren amniyosentezin
erken (14 hafta ve altinda) ve ikinci trimesterde (15 hafta lizerinde) yapilmasi ile ilgili
cesitli giivenlik ¢alismalar1 bulunmaktadir. Bunlar arasindan 4374 hasta ile yapilan
randomize kontrollii calismada, erken amniyosentezin ikinci trimestere gore fetal ka-
yip (%7,6-5,9), fetal talipes (%1,3-0,1) ve amniyosentez sonrasi sivi kacagi (%3,5-1,7)
artisina sebep oldugu gorilmiistiir. Bu sonuglar dikkate alinarak, giiniimiizde bilimsel
otoriteler, amniyosentezin 15+0 ve sonrasinda yapilmasi bildirmislerdir. Cahs ve
Bayram, “Prenatal invaziv Tan1 Tekniklerinin Uygulamalari, Komplikasyonlar1 ve Kar-
silasilan Zorluklar”, 39.

17 Atar ve Yalim, “Kisisel Nedenler ile Yapilan invaziv Olmayan Prenatal Test ve Etik
Degerlendirme”, 26.
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lanmistir.18 Kromozom anomalisi riskinin arttigi durumlar, NIPT’in
endikasyonlarini olusturur. Annelik yasinin 35 ve iistiinde oldugu
gebeliklerde, trizomi 21 / trizomi 18 i¢in ultrasonografik belirteclerin
varliginda ve ailenin girisimsel bir uygulama istemedigi durumlar,
trizomi 21 ve 18’li fetus/bebek dogum 6ykiisii olmasi, trizomi tarama
testlerinin pozitif olmasi durumu ve parental dengeli Robertsonian
Trizomi 21 ve trizomi 13 translokasyonu olmasi durumlar1 NIPT uy-
gulamasinin endikasyonlar olarak sayilmaktadir.1® Karyotip (kromo-
zom) analizi gerektiren major fetal anomalilerde ise, fetal kromozom
analizi yapilmasi gerekmektedir.

NIPT’in pahali bir test olmasi, yapilabilmesi icin ileri diizey labora-
tuvar altyapisi gerektirmesi ve bunu karsilayacak donanimin her ku-
rumda bulunmamasi nedeniyle, rutin bir tarama testi degildir. Bu neden-
le ileri gebe yasj, aile hikayesi gibi kromozom anomalisi riski yiiksek olan
veya rutinde kullanilan testlerde riski ytliksek saptananlarda invaziv giri-
sim ihtiyacini azaltmak icin kullanilmasi dnerilmektedir.20

Daha 6nce de ifade edildigi tizere, NIPT koryonik villus 6rneklemesi
ve amniyosentezin yerine kullanilan girisimsel bir uygulama degildir.
Belcika ve Hollanda’da yapilan arastirmalar, girisimsel olmayan prenatal
test olan bu uygulamanin, trizomi 21, 18 ve 13’li tespit etmek bakimin-
dan gutvenilir sonuclar vermesi dolayisi ile, yukarida sayilan girisimsel
uygulamarin yerine gecebilecegini ortaya koymaktadir.2!

18 Halil Aslan vd., “Maternal Kanda Hiicre Dig1 Fetal DNA (cffDNA) ile “Non-Invasive Prena-
tal Test (NIPT)-Uzman Goriisii”, (Erisim Tarihi 21.07.2024), https://tjodistanbul.
org/konu/dosyalar/cffDNA-2014.pdf.

19 McCullough tarafindan yapilan bir arastirmada, yiiz bin vakalik bir seride en fazla
NIPT isteme nedeninin %59.7 ile ileri gebe yas1 oldugu, bunu %13.9 ile pozitif ultra-
son bulgusu, %11.3 ile serum biyokimyasal tarama testinde yiiksek risk saptanmasi-
nin izledigi, vakalarin %4’de ise nedenin Kkisisel veya anomalili bebege iliskin bir aile
hikayesinin bulunmasi oldugu bildirilmistir. Atar ve Yalim, “Kisisel Nedenler ile Yapi-
lan Invaziv Olmayan Prenatal Test ve Etik Degerlendirme”, 29; Halil Aslan vd., “Ma-
ternal Kanda Hiicre Dis1 Fetal DNA (cffDNA) ile “Non-Invasive Prenatal Test (NIPT)-
Uzman Gorisi”, (Erisim Tarihi 21.07.2024), https://tjodistanbul.
org/konu/dosyalar/cffDNA-2014.pdf.

20 Atar ve Yalim, “Kisisel Nedenler ile Yapilan invaziv Olmayan Prenatal Test ve Etik
Degerlendirme”, 29.

21 Patrick Willems vd., “The first 3,000 non-invasive prenatal tests. (NIPT) with the
harmonytest in Belgium and the Netherlands”, Facts Views Vis Obgyn, 6/1
(2014):7-12.
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Geleneksel coklu markor taramasina Kiyasla NIPT ile alinan hatali
pozitif oranlarindaki anlaml azalma goz oniinde bulunduruldugunda,
¢ok sayida profesyonel tip kurumu NIPT kullanimina y6énelik birtakim
endikasyonlar1 destekleyen goriis beyanlar1 yayinlamistir. Ozellikle
International Society for Prenatal Diagnosis, American College of Obs-
tetricians and Gynecologists (ACOG) /Society for Maternal Fetal Me-
dicine (SMFM), American College of Medical Genetics and Genomics
(ACMG) ve European Society of Human Genetics/American Society of
Human Genetics tiim hamile kadinlara NIPT teklif edilmesini destek-
lemektedir. Test 6ncesi danismanlik, bilgilendirilmis olur ve pozitif
serbest fetal DNA taramasi sonucunu teyit etmek icin tani testi, tavsi-
ye edilmektedir.22

NIPT’in, ABD, Avustralya ve Avrupa’da kullanimini arastiran bir
calisma; hamile kadinlarin %75’inin tzerinde kullanim oramni ile en
yaygin kullanimin Belc¢ika’da oldugunu, ABD’de ise, NIPT kullanimina
iliskin ulusal bir fikir birligi politikas1 olmadig1 halde kullanimin yay-
gin oldugunu ortaya koymaktadir. Avrupa iilkelerinde ise, kullanim
oraninin %25’in altinda kalarak, italya, 1spanya, Hollanda, Avusturya
ve ABD ile Avustalya'da kadinlarin %25-%50 oraninda NIPT testine
basvurdugu gorilmektedir.23

NIPT, daha 6nce de ifade edildigi lizere, anne kaninda mevcut fe-
tusa ait serbest DNA pargalarindan tiim genoma ya da hedef kromo-
zomlara yonelik dizileme yapilarak uygulanan bir testtir. NIPT ile
anomali taramasi ilk kez 2011 yilinda klinik kullanima girmistir. Bu
donemde Amerikan Obstetrik ve Jinekoloji Cemiyeti ve Maternal Fetal
Tip Cemiyeti NIPT kullanimini, anomali i¢in ytiksek risk tasiyan ka-
dinlara bir tarama se¢enegi olarak sunulmasini 6nermislerdir.2+

Tirkiye'de ise, Saglik Bakanligi biinyesinde Saglhik Teknolojisi
Degerlendirme Dairesi Baskanligl tarafindan yiirtitilen “Gebelikte

22 Peter Benn, “Position statement from the Chromosome Abnormality Screening
Committee on behalf of the Board of the International Society for Prenatal Diag-
nosis”, Prenat Diagn 35 (2015): 725-734.

23 Kasper Gadsbgll vd., “Current use of noninvasive prenatal testing in Europe, Aust-
ralia and the USA: A graphical presentation”, Acta Obstet Gynecol Scand, 99
(2020): 722-730.

24 ACOG Practice Bulletin No. 163 Summary: Screening for Fetal Aneuploidy. Obstet
Gynecol, 127/5 (2016) :979-981.
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Fetal Kromozomal Anomalilerin Taramasinin Yapilmasi Amaciyla
Uygulanan Kombine Test, Uclii, Dértlii ve Anne Kaninda Fetal DNA
Orneklemesi (cfDNA) Testlerinin Etkililiginin Analizi” konulu Saghk
Teknolojisi Degerlendirme projesi/calismas1t raporunda;?2sfetal
kromozom anomalilerinin taramasinda klinik olarak en etkili testin
anne kaninda fetal DNA 6rneklemesi (serbest fetal DNA testi) diger
bir ifade ile NIPT oldugu ancak hamileligin ilk {i¢ aylik doneminde
tarama testi olarak kombine test/ikili testin tercih edilmesi gerek-
tigi, NIPT’in maliyet-etkililik acisindan kombine testin gerisinde
oldugu ve maliyeti diisene kadar hamilelere uygulanan rutin bir
tarama testi olarak kabul edilip karsilanmasinin miimkiin olmadigi
ifade edilmektedir.

B. Down Sendromunun Tespitinde NIPT Uygulamasinin
Kullanim

Sendromla ilgili olarak, “belirli sayida hastalikla ayni anda olusan
belirti grubunun ortaya ¢itkmast”, “nedensel olarak baglantili oldugu
bilinen ve siiphelenilen birden fazla anormallik modeli”, “bir nedene
bagli olarak ortaya ¢ikan bircok defekt ve anomalinin bir arada bulun-

mast” gibi tanimlamalar yapilmaktadir.2é

Yaklasik 800-1000 dogumda bir gériilen dogustan gelen anomali-
lerden olan Down sendromunda, normalde bir cift yani iki tane olmasi
gereken 21. kromozomdan ii¢ tane bulunmaktadir. Kromozom ano-
malileri genetik hastaliklar icinde 6nemli bir yer tutmaktadir. Kendili-
ginden olusan gebelik kayiplarinin %50, 6lii dogumlarda %5 ve canh
olarak diinyaya gelen ¢ocuklarda da %0,5 oraninda kromozom ano-
malisi bulundugu ve bunlarin da yarisindan ¢ogunun Down sendromu
oldugu belirtilmektedir.2?

25 T.C Saghk Bakanhg1 Saglik Hizmetleri Genel Midiirliigii Arastirma, Gelistirme ve
Saglik Teknolojisi Degerlendirme Dairesi Baskanligl. Ankara, 2020. Gebelikte Fetal
Kromozomal Anomali Taramas1 Amaciyla Uygulanan Testlerin Etkililik Analizi, (Erisim
Tarihi 21.07.2024), https://argestd.saglik.gov.tr/Eklenti/36631/0/gebeliktarama
20200225pdf.pdf.

26 Isil Gliney Tunali, Down Sendromundan Kaynaklanan Tazminat Davalarinda
Aydinlatmanin Kapsami (Ankara: Segkin Yayincilik, 2022), 28.

27 Gliney Tunali, Down Sendromundan Kaynaklanan Tazminat Davalarinda Aydin-
latmanin Kapsami, 28, dn. 20.
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Tarama testlerinin kullanilma sikliginin diisiik olmasi, Down send-
romlu bebege sahip olma riskini arttiran faktorlerden birisidir.28 Kesin
tan1 konulabilmesi icin, girisimsel yontemlerinin tiim gebelerde kulla-
nilmasi durumunda ise; yapilan arastirmalar, bir Down sendromlu bebek
tanis1 konulurken, ii¢ saglikli gebeligin ise, bu girisimsel uygulamalarin
komplikasyonlar1 olarak disiikle sonuclandigindan, giinlimiizde NIPT
gibi girisimsel olmayan tetkiklerin tercih edilmesini saglamaktadir.29

Fetlisiin Down sendromu kromozom anomalisi olup olmadigina
yonelik kesin tani, sadece girisimsel tan1 yontemleri ile miimkiindiir.
10-14. gebelik haftasinda, koryonik villiis 6rnegi, gebeligin 16. haftasi
sonrasl amniyosentez, 18-20. hafta sonrasi ise kordosentez yontemi
ile alinan 6rneklerin genetik incelemesi ile trizomi 21 varlig1 tespit
edilip, Down sendromu tanisi1 konulmaktadir.30 Bu girisimsel yontem-
lerin %0,5-1,5 arasinda bir oranda diistiklere neden oldugu bilinmek-
tedir. Bu sebeple, girisimsel olmayan tetkiklerde risk oraninin 1/270
ve lizerinde olmasi durumunda invaziv tani testleri 6nerilmektedir.3!

Gliniimiizde, anne kaninda bulunan serbest fetal DNA incelemesi
yontemi olan NIPT ile %99,2’lere ulasan Down sendromu tanisi konu-
labilmektedir.32 Ancak Sosyal Giivenlik Kurumu, sadece, gebe takibin-
de kullanilan ikili-ii¢lii testlerin maliyetini karsilamaktadir.

II. NIPT UYGULAMASI VE ETiK

A. Zarar Vermekten Kaginma ilkesi Bakimindan
Degerlendirilmesi

Diinya Saglik Orgiitii’ne gére, prenatal tan1 yalnizca ebeveynlere
ve hekimlere fetiisiin saglig1 hakkinda bilgi vermek icin yapilir. Cinsi-

28 Erkan Dogan, Yasin Koca ve Mehmet Ali Selguk, “Down sendromlu olgularda pre-
natal aydinlatma yiikiimliligiindeki tartismalar ve maluliyet degerlendirmesine
adli tibbi yaklasim”, ] For Med 37/1 (2023): 27.

29 Ismail Délen, “How Should a Fetus with Down Syndrome be Diagnosed in Prenatal
Care?”, Turk ] Womens Health Neanotol, 3/2 (2021): 39-49.

30 Dolen, “How Should a Fetus with Down Syndrome be Diagnosed in Prenatal Ca-
re?”, 40.

31 Erkan Dogan, Yasin Koca ve Mehmet Ali Selguk, “Down sendromlu olgularda pre-
na-tal aydinlatma ytkiimliliigiindeki tartismalar ve maluliyet degerlendirmesine
adli tibbi yaklasim”, 27.

32 Tanja Schlaikjaer Hartwig vd., “Discordant non-invasive prenatal testing (NIPT) -
a systematic review”, Prenat Diagn, 37/6 (2017): 527-539.
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yet sec¢imi icin prenatal taninin, cinsiyete bagh bozukluk riski olan
durumlar disinda, kabul edilemez oldugu kabul edilmektedir.33

NIPT testi girisimsel bir uygulama olmamasi dolayisi ile gebe ka-
dinda ya da fetliste herhangi bir zarara neden olmadigindan, “zarar
vermekten kaginma” ilkesine uygunluk arz etmektedir. Ancak, ilgili
test sonucu yanlis pozitiflik vererek, dogru yorumlanmadigi olasili-
ginda, endiseye ve sonucu kesinlestirebilmek i¢in, girisimsel olan uy-
gulamalara bagvurulmasina neden olmasi bakimindan zarar verici
olabilmektedir.3+

NIPT testinin sonucu; ebevynin Down sendromlu bir bebege sahip
olmak istememeleri diisiincesi ile, gebeligin istege bagli sonlandirilmasi-
na neden olabilmesi bakimindan, fetiisiin yasam hakkinin ve annenin
istemli kiirtaja iliskin kararinin karsi karsiya getirilerek, ilgili kararin
zarar vermeme ilkesi acisindan etik yonii sorgulanabilmektedir.3s Dlinya
Saghk Orgiitii'ne gore, ilgili test sonucuna gore genetik bozuklugu tespit
edilen bir fetiisle ilgili gebe kadinin ve/veya ciftin secimleri, ailenin ve
tilkenin yasalari, kiiltiirii ve sosyal yapisi ¢ercevesinde saygi géormeli ve
korunmalidir. Karar saghik profesyoneli degil, ¢ift vermelidir.36

Devletin, ilgili tarama testinin 6zel ya da kamuya ait saglik mer-
kezinde yapilmasindan bagimsiz olarak, fetiisiin, bireylerin ve genel
olarak toplumun zarar goérmesi ihtimalini 6nleme veya azaltmaya
yonelik sorumlulugu oldugundan, NIPT ile ilgili dogru aydinlatmalarin
yapilmasini saglama, tibbi olarak endikasyonlarini ortaya koyarak,
sonuglarini agiklamaya yonelik aksiyon almasi, bu sorumlulugunun
geregi oldugu ifade edilmektedir.3”

33 World Health Organization (WHO) Human Genetics Programme, “Review of Ethical
Issues in Medical Genetics 2003”, (Erisim Tarihi 25.07.2024), https://iris.who.int/
bitstream/handle/10665/68512/WHO_HGN_ETH_00.4.pdf.

34 Nuffield Council on Bioethics Report, Published 01.03.2017, “Non-invasive prenatal
testing: ethical issues”. (Erisim Tarihi 25.07.2024), https://www.nuffieldbioethics.
org/publications/non-invasive-prenatal-testing.

35 Esen, Ger¢ek Oter ve Uyar Hazar, “Invaziv Olmayan Prenatal Teste Etik Bakis”, 64.

36 World Health Organization (WHO) Human Genetics Programme, “Review of Ethi-
cal Issues in Medical Genetics 2003”, (Erisim Tarihi 25.07.2024), https://iriswho.int/
bitstream/handle/10665/68512/WHO_HGN_ETH_00.4.pdf.

37 Nuffield Council on Bioethics Report, Published 01.03.2017, “Non-invasive prenatal
testing: ethical issues”. (Erisim Tarihi 25.07.2024), https://www.nuffieldbioethics.org/
publications/non-invasive-prenatal-testing.

647



ipek Sevda SOGUT / ERUHFD, C. XIX, 5.2, (2024)

B. Secim-Ozerklik-Riza ilkeleri Bakimindan
Degerlendirilmesi

Aydinlatilmis onam (ya da bilgilendirilmis riza), iyi hekimlik uy-
gulamasi 6nkosullarindan biridir ve tip etiginin temel ilkelerinden
olan 6zerk- lige sayg ilkesine dayanmaktadir. Ozerklik, bir Kisinin
kendisine iliskin konularda, kendi degerlerine dayanarak kararlar
vermektir. Aydinlatilmis onam siireci; hastanin kendisine uygulana-
cak herhangi bir tibbi isleme onam verebilmesi ya da reddedebilmesi
icin yeterince bilgilendirilmesi ve bu bilgilere dayanarak 6zgtr iradesi
ile kararini1 vermesidir.38

Hamile kadinlara, gebeliklerinin takibinde basvurulacak testler-
den bahsedildiginde, durumun gereklerine gore bu testlerden hangi-
lerini yaptirabileceklerine karar verebilmeleri i¢in, tim secenekler
hakkinda detayl ve anlasilir bilgilendirmenin, yetkin bir saglik perso-
neli tarafindan yapilmasi gerekir.39 Gebenin 6zerkliginin saglanabil-
mesi ve 0zgiir sekilde bilgilendirilmis onamlarinin alinabilmesi igin
yeterli bir bilgilendirme yapilmasi gerekir. Ancak NIPT testi bakimin-
dan, yeterli danismanligin nasil yapilacag1 ve uygun bilgilendirilmis
onamlarinin nasil alinacagi konusunda bazi tereddiitler bulundugu
belirtilmektedir.40

Ulkemizde, dogum 6ncesi dénemde rutin olarak kullanilan ikili
test, dortli test gibi tarama testleri esas olarak Down sendromu ta-
ramasli amaciyla yapilmakta, beraberinde trizomi 13, trizomi 18 ve
noral tiip defekti ile ilgili sonuclar da verilmektedir. NIPT testi bu
bahsi gecen rutin tarama testleri arasinda yer almamakta, ancak daha
once ifade edildigi tizere, bu testlere oranla hamileligin erken haftala-
rinda yapilabilmesi, anne adayi ve fetiis bakimindan uygulama riskleri
tasimayan daha avantajh ve girisimsel olmayan bir uygulama olarak,
ylksek risk olarak rapor edilen sonuclarinin girisimsel testlerle dog-
rulanmasi gerekmektedir. Test sonucunda Down sendromu riskinin
ylksek gelmesi halinde, kesin tani konulmasi icin yapilmasi gereken

38 Nesrin Cobanoglu, “Genetik tarama testleri ve etik”, icinde Glincel Genetik Tabanl
Tarama Testleri, ed. Haluk Akin, (Ankara: Tiirkiye Klinikleri, 2020), 76.

39 Esen, Gergek Oter ve Uyar Hazar, “Invaziv Olmayan Prenatal Teste Etik Bakis”, 63.
40 Peter A. Benn ve Audrey R. Chapman, “Ethical challenges in providing noninvasive
prenatal diagnosis”, Curr Opin Obstet Gynecol, 22/2 (2010):128-134.
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girisimsel uygulamalar ve bunlarin riskleri, taninin dogrulanmasi
halinde ise, gebelik sonlandirma secenegi gibi konularda daha ayrinti-
I1 bilgilendirme yapilmasi gerekmektedir.*!

NIPT’in tan1 amach kullanilmasi halinde, invaziv girisim éncesin-
de oldugu gibi, ayrintili bilgilendirmenin yapilmasinin gerekli oldugu
bildirilmistir.#2 Ancak bu bilgilendirmeyi yapacak yeterli sayida gene-
tik danigmanin bulunmamas da bir sorun teskil edebilecektir. Ozel-
likle NIPT ile bakilan patoloji sayis1 arttikea, bilgilendirmenin kapsami
da genisleyecek ve bu bilgilendirmeyi yapacak saglik profesyonelinin
de belirli bir yeterlilikte olmasim gerektirecektir.43

C. Esitlik-Adalet ve Kapsayicilik ilkeleri Bakimindan
Degerlendirilmesi

Diinya Saghk Orgiitii'ne gére genetik hizmetlerin sunumunda én-
celik ihtiyac1 olana saglandiktan sonra, ekonomik yeterlilige bakil-
maksizin esit olarak erisim glivence altina alinmalidir. Gebe kadin
fetiis ile ilgili herhangi kromozom anomalisi olasilig1 olup olmadigim
o0grenmek icin NIPT uygulamasina basvurmak isteyebilir. Bu durum-
da, bu anomalilelere dair dogru bir sonucun ailelere verilebilmesi icin,
ilgili testin kaliteli bir bilgi ve destek ile sunulabilmesi gerekir.#+

Diinya Saglik Orgiitii’niin “Prenatal Tani i¢in Onerilen Etik ilkeler
Rehberi’ne gore, genetik hizmetlerin, prenatal tanm1 da dahil olmak
tizere, adil dagilimi, 6deme giicii veya diger herhangi bir degerlendir-
meden bagimsiz olarak, 6ncelikle en biiyiik tibbi ihtiyaci olanlara ve-

41 Benn ve Chapman, “Ethical challenges in providing noninvasive prenatal diagnosis”,
128 vd.

42 Diinya Saghk Orgiitii'ne gére, prenatal tan1 goniillii olmalidir. Aday ebeveynler,
genetik bir bozuklugun prenatal tani veya etkilenen bir fetiisle gebeligin sonlan-
dirilmasini gerektirip gerektirmedigine karar vermelidir. Prenatal tani tibben ge-
rekliyse, ciftin kiirtaj konusundaki beyan edilmis goriislerinden bagimsiz olarak
erisilebilir olmalidir. Prenatal tani, bazi durumlarda, bir bozuklugu olan bir ¢ocu-
gun dogumuna hazirhk yapmak icin kullanilabilir. World Health Organization
(WHO) Human Genetics Programme, “Review of Ethical Issues in Medical Gene-
tics 2003”, (Erisim Tarihi 25.07.2024), https://iris.who.int/bitstream/ hand-
le/10665/68512/WHO_HGN_ETH_00.4.pdf.

43 Atar ve Yalim, “Kisisel Nedenler ile Yapilan invaziv Olmayan Prenatal Test ve Etik
Degerlendirme”, 28-29.

44 World Health Organization (WHO) Human Genetics Programme, “Review of Ethi-
cal Issues in Medical Genetics 2003”, (Erisim Tarihi 25.07.2024), https://iriswho.int/
bitstream/handle/10665/68512/WHO_HGN_ETH_00.4.pdf.
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rilmesi gerekmektedir. Tibbi belirtiler olmadiginda, sadece anne kay-
gisini hafifletmek amaciyla yapilan prenatal tani, tibbi belirtilerle ya-
pilan prenatal tanmiya kiyasla kaynak tahsisinde daha diistiik 6ncelige
sahip olmalidir.45

NIPT testine esit erisim saglanirken, adaletin saglanabilmesi icin
engelli vatandaslarin haklarin1 korumak bakimindan da gerekli ted-
birler alinmalidir. Zira 6zellikle NIPT testinin Down sendromunun
tespitinde kullanilmasi ve bu tespite gore ebeveynin engelli bir cocuk
sahibi olmak isteyip istemedigine dair 6zerk kararlarini verebilmele-
rinde, devletin engelli vatandaslarina sagladig1 haklar1 dikkate alma-
lar1 son derece normaldir. Saglikli vatandaslara oldugu gibi, Down
sendromlu bireylere de, herhangi bir ayinmciliga maruz birakilma-
dan, ytiiksek kalitede bakim ve hizmet sunmak sosyal devlet olmanin
geregidir. Diger yandan, NIPT testine adil ve esit erisimin saglanmasi,
popiilasyonun ozelliklerini iyilestirmek, saf listiin irk olusturmak,
sakatliklar1 engellemek gelecek nesilleri ac1 cekmekten kurtarmak,
tilkenin saglik giderlerini azaltarak ekonomiyi iyilestirmek gibi sosyal
sebeplerle, insanlarin liremesi yoniindeki 6zgiir se¢cimlerini zor kulla-
narak kontrol etmek anlamina gelen “6jeni” ye de yol agmamalidir.*6

III. DOWN SENDROMUNUN TESPITINDE NIPT
UYGULAMASININ HUKUKi BOYUTU

A. invaziv Olmayan Prenatal Test isleminin Hukuki Niteligi

Genel olarak tibbi miidahale, “kisilerin bedensel, fiziksel veya psikolo-
jik bir hastaligini, noksanligini teshis ve tedavi etmek veya bu miimkiin
olmadigr takdirde hastaligi hafifletmek ya da acilarint dindirmek veya
onlart béyle bir rahatsizliktan korumak ya da niifus planlamast amact igin,
tip meslegini icraya kanunen yetkili kimseler tarafindan, tip bilimince ge-
nel kabul gérmiis kural ve esaslara uygun olarak gerceklegtirilen, en basit
teshis ve tedavi yontemlerinden baslayarak en agir cerrahi miidahalelere
kadar uzanan her gegit faaliyet” 47 olarak tanimlanmaktadir.

45 World Health Organization (WHO) Human Genetics Programme, “Review of Ethi-
cal Issues in Medical Genetics 2003”, (Erisim Tarihi 25.07.2024),
https://iris.who.int/bitstream/handle/10665/68512 /WHO_HGN_ETH_00.4.pdf.

46 (Cobanoglu, “Genetik tarama testleri ve etik”, 76.

47 (zlem Yenerer GCakmut, Tibbi Miidahaleye Rizanin Ceza Hukuku Acisindan Ince-
lenmesi (Istanbul: Legal Yayincilik, 2003), 24.
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Bu bakimdan test islemlerinin de bir tibbi miidahale oldugu ve
hukuka uygun bir tibbi miidahalenin unsurlarini tasimasi gerektigi
soylenebilir. Tibbi miidahalenin bir saglik personeli tarafindan yapil-
masi, aydinlatma ve riza, tip biliminin verilerine gére zorunlu ve bu
verilere uygun tibbi miidahale olmasi olarak sayilan tibbi miidahale-
nin hukuka uygunluk kosullari, girisimsel olmayan tarama testi olan
NIPT bakimindan da giindeme gelecektir.

Daha once ifade edildigi tizere, NIPT bir tarama testi olarak nite-
lendirilmekte, maliyeti dolayisi ile rutin tarama testleri arasinda yer
almamakta, giiniimiizdeki kullanilan tarama testlerinin ve invaziv
girisimlerle elde edilen materyallerden yapilan fetal karyotiplemenin
(fetal kromozom analizi) yerine kullanilmamaktadir. Tibbi agidan
NIPT’in bu konumlandirmasi sonrasinda, bu tarama testi, tibbi miida-
halenin hukuka uygunluk kosullar1 bakimindan degerlendirildiginde,
ilgili testin yetkili bir saglik personeli tarafindan yapilmasi gerekmek-
tedir.

Miilga 10/6/1998 tarihli ve 23368 sayili Resmi Gazete’de yayim-
lanan Genetik Hastaliklar Tan1 Merkezleri Yonetmeligi'nin14. madde-
sinde, kural olarak genetik alaninda uzman veya bilim doktoru unva-
nini almis bir hekime bu yetki verilmisse de, yonetmelik tibbi biyoloji
veya genetik uzmanina veya biyokimya ve klinik biyokimya uzmani
veya doktorasi olan kisilere de yetki vermisti. 10/1/2020 tarihli ve
31004 sayili Resmi Gazete’de yayimlanan “Genetik Hastaliklar Deger-
lendirme Merkezleri Yonetmeligi” nin 15/1-b maddesinde ise, tibbi
genetik uzmani veya gecici 1. maddenin ikinci fikrasinda tanimlanan#8
bir kisi merkez sorumlusu olarak gorevlendirilecegi ifade edilmekte-
dir.40

48 18/7/2009 tarihinden sonra doktora yapmis olan hekimler hicbir sekilde uzman
yetkisi kullanamazlar. 18/7/2009 tarihinden 6nce doktora yapmis ve bir genetik
hastaliklar tan1 merkezinde en az 2 yil aktif olarak calisarak genetik tetkikler
yapmis ve raporlamis oldugunu belgeleyen hekimlerin haklari sakhdir.

49 2010 tarihli Alman Genetik Teshis Kanunu ise, biitiin genetik testlerin, hekimler
tarafindan yapilmasini 6ngérmektedir (md. 7). Bu yiikiimliliik, genetik test dncesi
danisma ve sonucun bildirilmesi a¢isindan da gegerlidir. Ancak hekimin, genetik
alaninda uzman olmasi aranmamaktaysa da, 1 Subat 2011 itibariyla, biitlin gene-
tik test ve analizler ancak uzmanlar tarafindan yapilabilecektir. Hakan Hakeri, Tip
Hukuku, Cilt IT Ozel Hiikiimler, (Ankara: Seckin Yayincilik, 2022), 909.
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Ikinci olarak tip biliminin verilerine gore zorunlu ve bu verilere
uygun tibbi miidahale olmasi1 sartinin varligina bakildiginda, girisim-
sel olmayan prenatal testin endikasyonu, diger bir ifade ile tibbi ge-
rekliligi, yukarida ayrintih sekilde ifade edildigi lizere, kromozom
anomalisi riskinin arttigi durumlardir. Annelik yasinin 35 ve iizerinde
oldugu gebelikler, ultrasonografik belirteclerin varliginda, ailenin
girisimsel bir uygulama istemedigi durumlar ve trizomi 21, trizomi 18
fetiis/bebek dykiisii olmasi gibi durumlardir.

Burada ele alinabilecek bir diger husus da, kadin dogum uzmani
hekimin gebe bakimindan bédyle bir testi 6nerme zorunlulugu olup
olmadigidir. Sayet ilgili hamilelikte, yukarida bahsedilen endikasyon-
lar1 goriiyorsa hekimin girisimsel olmayan bu tarama testini 6nermesi
tedavi yiikiimliilliigliniin bir pargasi olarak degerlendirilebilir. Ancak
NIPT rutin tarama testleri arasinda yer almadigindan ve finansmani
devlet tarafindan karsilanmadigindan, testi yaptirip yaptirmama ka-
rart ebeveyne birakilmalidir. Ancak herhangi tibbi endikasyon sz
konusu degilse, testi yaptirmaya iliskin 6neride bulunmayan hekimin
tedavi hatasindan bahsedilemeyecektir.50

NIPT testinde tibbi gereklilik konusu ile ilgili bir baska ele alin-
masi gereken konu da, kisisel nedenler ile makul bir endikasyon ol-
maksizin ilgili testin yapilip yapilamayacagi hususudur. Kisisel neden-
ler ile NIPT uygulamasina ebeveynin basvurmak istemesinin bir ta-
kim etik endiseleri barindirdig: ifade edilmektedir.5! Ilk olarak, ilgili
testin maliyetinin yiiksek olmasi sebebi ile gereksiz yere yapilmasinin
ebeveyn acisindan kaynak israfina yol agmasidir. Tiirkiye'de ikili, ti¢-
11, dortlii testin ve tanisal testlerin Saglik Uygulama Tebligi'nde fiyat-
landirmasi yapilmistir. Ancak NIPT testinin komplike bir test olarak
ylksek licreti (yaklasik 550 euro), 6zel laboratuvarlar tarafindan be-
lirlenmektedir.52 Kisisel nedenlerle NIPT testine basvurulmasinin,
testte alinacak dnemsiz sonuglarin aile tarafindan fazlaca 6nemsen-

50 Bununla beraber, Alman Hukuku'nda hekimin 6nleyici genetik test tavsiyesinde bu-
lunmak zorunda olduguy, aksi takdirde, sdzlesme ihmali nedeniyle meydana gelen za-
rarlardan dolay1 sorumlu tutulabilecegi belirtilmektedir. Hakeri, Tip Hukuku, 909.

51 Atar ve Yalim, “Kisisel Nedenler ile Yapilan invaziv Olmayan Prenatal Test ve Etik
Degerlendirme”, 31.

52 Fevziye Burcu Sirin, “Prenatal Tarama Testleri ve Hiicreden Bagimsiz Fetal DNA”,
Med J SDU, 27/ 2 (2020): 259.
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mesi sonucu, yasal siiresi icinde istege bagh kiirtaja basvurulmasinda
artisa neden olabilecegi gibi bir diger etik soruna yol acacagi da ifade
edilmektedir.53

Ancak tibbi endikasyonun mevcut olmayip, ebeveynin kisisel ne-
denlerle istege bagh olarak basvurmak istemesi durumunda hukuki
bir engel bulunmayip, ilgili girisimsel olmayan uygulamanin yasal
endikasyonunu “Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezleri Yo-
netmeligi” cercevesinde yapilmasi olusturacaktir. Boyle bir durumda,
tibbi endikasyonu mevcut olmayan bir olasilikta, kadin dogum uzma-
n1 hekimin ilgili testi 6nermemesi ile ilgili hukuki bir sorumlulugu da
s6z konusu olmayacaktir.

Yukarida izah edilen etik sorunlar dikkate alindiginda; NIPT test
ile taramanin etkili bir sekilde yapilabilmesi i¢in tibbi endikasyonlari
net olarak belirlenmeli, aydinlatilmis onam ile ilgili hekim ve ailelere
yol gosterecek kilavuzlar hazirlanmali, test dncesi gebeye bilgilendir-
me yapilirken, sadece kisisel nedenler ile testin yapilmasinin neden
olacagi etik sorunlar iyi anlatilmalidir.54

Son olarak, girisimsel olmayan prenatal tarama testinin uygu-
lanmas1 6ncesinde, hamile kadinin geregi gibi aydinlatilmasi ve mii-
dahaleye iliskin rizasinin hukuka uygun sekilde alinmasi gerekmekte-
dir. NIPT tarama testi 6ncesinde aydinlatma 6zellikle 6nem arz etti-
ginden, kadin dogum uzmani hekimin ilgili teste dair onerisindeki
aydinlatma ve testin yapilacag1 merkezde ilgili isleme dair yapilacak
aydinlatma olarak iki ayr1 baslikta ele alinacaktir.

B. NIPT Uygulamasinda Aydinlatma

1. Hekimin invaziv Olmayan Prenatal Test Onerisinde
Aydinlatma ve Hekimin Hukuki Sorumlulugu

Halen kullanilmakta olan tarama testlerinde bilgilendirmenin daha
basit olmasina ragmen, yapilan bilimsel arastirmalar, ilgili aydinlatma-
larin yeterli diizeyde yapilamadigini ortaya koymaktadir. Bu nedenle,
bilgilendirmenin kapsaminin tam olarak netlesemedigi, daha kompleks

53 Atar ve Yalim, “Kisisel Nedenler ile Yapilan invaziv Olmayan Prenatal Test ve Etik
Degerlendirme”, 31.

54 Atar ve Yalim, “Kisisel Nedenler ile Yapilan invaziv Olmayan Prenatal Test ve Etik
Degerlendirme”, 31-32.
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olan ve giderek gelisen test teknolojisine paralel olarak daha da karma-
sik hale gelmesi beklenen NIPT bakimindan yeterli aydinlatmanin nasil
yapilacagl bir sorun olarak karsimiza ¢ikmaktadir.5s

Goreceli olarak yakin zamanda kullanima girerek yayginlagsmaya
baslayan anne karninda serbest fetal DNA testi olarak da adlandirilan
NIPT uygulamasi, yiiksek saptama oranlariyla kromozom anomalile-
rinin taramasina biiyiik katki sunmaktadir. Saglik Bakanligi Dogum
Oncesi Bakim Rehberis¢'nde, fetal anomaliler ve kromozomal anomali
tarama testleri ve ultrason incelemeleri hakkinda hekimlerin hastala-
rin1 bilgilendirmesi dnerilmektedir. Riskli Gebelikler Yonetim Rehbe-
ri'nde5’ de, benzer sekilde, 11-14. hafta gebelik haftasinda yapilacak
olan izlemde, fetiisiin ultrasonografik degerlendirilmesinin yapilmasi
ve ultrason ile ense kalinlig1 6l¢ciimii ve erken anomali taramasi icin
perinatoloji uzmanina (ytiksek riskli gebeliklerin gézlemini de iceren,
kadin dogum bransinin yan dali olan maternal fetal tip uzmani) yon-
lendirilmesi ongorisii bulunmaktadir.58 Burada ozellikle gebeligin
diger haftalarindaki rutin tarama testlerinden ziyade, NIPT uygula-
masinin sdz konusu olabilecegi gebelik haftalarinda, ilgili rehberlerde
girisimsel olmayan bu serbest fetal DNA testinin 6nerilmesine iliskin
bir 6ngoriiniin bulunup bulunmadigi tizerinde durulmaktadir.

Tarama testlerinin yliksek saptama oranlari nedeni ile, gebelik
takiplerinde, yukarida bahsedilen rehberler cercevesinde de, rutin
kullanim1 6nerilmektedir. Testlerin sonucunun yiiksek riskli/pozitif
¢ikmasi anomali yoniinde artmis riski gostermekle birlikte, tani koyu-
cu degildir. Tarama sonuglarinin risk sinir1 iistiinde olmasi, fetiiste

55 Atar ve Yalim, “Kisisel Nedenler ile Yapilan invaziv Olmayan Prenatal Test ve Etik
Degerlendirme”, 31.

56 T.C Saghk Bakanligi, Halk Saglhig1 Genel Miidiirliigii, Dogum Oncesi Bakim Yoénetim
Rehberi, Kadin ve Ureme Saghig1 Dairesi Baskanligi Ankara, 2018, (Erisim Tarihi
25.07.2024),
https://dosyamerkez.saglik.gov.tr/Eklenti/28085/0/dogumoncesibakimyonetim
rehberipdf.pdf.

57 T.C Saglk Bakanligi, Halk Sagligi Genel Midiirliigii, Riskli Gebeliklerde Yonetim
Rehberi, Kadin ve Ureme Saglig1 Dairesi Baskanhigi Ankara, 2014, (Erisim Tarihi
25.07.2024), https://dosyamerkez.saglik.gov.tr/Eklenti/21958/0/riskli-gebelik-
yonetim-rehberipdf.pdf.

58 Giiney Tunali, Down Sendromundan Kaynaklanan Tazminat Davalarinda Aydin-
latmanin Kapsami, 31.
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mutlaka Down sendromu kromozom anomalisi oldugu ya da test so-
nucunun risk siirinin altinda ¢ikmasi kesinlikle down sendromu bu-
lunmadig1 anlamlarina gelmedigi ifade edilmektedir. Ancak baskaca
nedenlerden dolay1 yliksek riskli grubunda olmayan gebelerde, ilgili
prenatal tarama testlerinin diisiik riskli gelmesi halinde, girisimsel
prenatal tanmi yontemlerinin uygulanmasi bakimindan endikasyon
olusmadig1 kabul edilmektedir.5°

T21 ve T18 ve kismen T13 acgisindan yiiksek riskli gebeliklerde,
ilgili haftalarda NIPT uygulamasinin 6nerilmesi, kadin dogum hekimi
bakimindan, rutin bir tarama testi olmamasi bakimindan hukuki bir
zorunluluk gibi géziikmemekle beraber; 6zellikle gebeligin erken haf-
talarinda Down sendromu riskinin tespiti ile annenin istege bagl ola-
rak gebeligin sonlandirilmasi kararini alabilmesine imkan tanimasi,
anne ve fetiis acisindan risk tasimayan, girisimsel olmayan bir uygu-
lama olmasi, yiiksek saptama oranina sahip olmasi nedeniyle NIPT
kullaniminin % 0,1-0,2 oraninda prosediirel fetal kayip riski olan giri-
simsel tani testlerinin kullanimini azaltabilecegi¢® hususlarini dikkate
alarak hareket etmesi, hekimin tibbi standartlara uygun, 6zenli tedavi
yukimliliigiine ve mesleki bilgisini gelistirme yiikiimliiliigiine uygun
olacaktir.

Bu noktada kadin dogum uzmani hekimin, tim diinyada gorece
yeni bir uygulama olan NIPT hakkinda yayinlanan uzman goriislerini
ve hangi endikasyonlarda basvurulabilecegine dair kilavuzlar takip
etmesi, bu endikasyonlar1 tasiyan yiiksek riskli gebeliklerde, ilgili
uygulamanin ileri bir tarama testi oldugu, rutin bir tarama testi olma-
dig1, heniiz bir tani testi olmadigy, ilgili testin maliyeti ve finansmani-
nin devlet tarafindan karsilanmadig1 bilgileri ile birlikte imkan ve
sinirlamalari izah ederek hastasini aydinlatmasi 6nem arz etmektedir.
Diger bir ifade ile, tarama ve tani testleri arasindaki farklihigin agik-
lanmasi ve invaziv tan testleri hakkinda bilgi verilip secenek olarak
NIPT testinin de sunulmasi, ilgili testin yukarida agiklanan avantajlari
da dikkate alindiginda, hekimin 6zenli tedavi yiikiimliliigiini yerine
getirmesi anlamina gelecektir. Hekim acisindan ilgili 6neri ve aydin-

59 Giliney Tunali, Down Sendromundan Kaynaklanan Tazminat Davalarinda Aydin-
latmanin Kapsami, 31.

60  Sirin, “Prenatal Tarama Testleri ve Hiicreden Bagimsiz Fetal DNA”, 258.
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latma bahsedildigi sekilde meslegini tibbin standartlarina uygun,
ozenli ifasini sonuclarken, ebeveyn bakimindansa, girisimsel tani test-
lerine fetiis ve anne bakimindan riskleri dolayisi ile endiseli yaklagimi
oncesinde, gercekten bu tani testlerine ihtiya¢ olup olmadig1 nokta-
sinda onemli bir belirteg islevi gorecek, Down sendromlu dogma riski
olan bir bebege sahip olup olmama konusunda 6zgiir iradeleri ile ka-
rar vermelerine zemin hazirlayacaktir.

Kadin dogum uzmani olan hekimin, rutin tarama testleri, yliksek
riskli gebeliklerde tarama ve tani testleri ve sonuclar1 hakkinda hasta-
sin1 dogru, acik ve anlasilir sekilde aydinlatmasi, ilgili aydinlatmanin,
NIPT’de dahil olmak {izere 6nerilerin ve hastanin ilgili 6nerileri kabul
ya da reddinin de tibbi kayit altina alinmasi, 6zellikle son yillarda
Down sendromlu bebege sahip olan ailelerin hekimin hukuki sorum-
luluguna gidilmesi yoniindeki hukuki girisimlerinde, hekim ac¢isindan
onemli bir ispat kolaylig1 saglayacaktir.

Prenatal genetik tarama testine gore, Down sendromu icin yiik-
sek riskli ¢ikan gebeye kesin tani testi onerilmesi mesleki standart
haline geldigi ifade edilmektedir.6! Hekim yaptig1 bilgilendirme son-
rasl, kesin tani testi olarak amniyosentez 6nerdiginde, hamile kadin
bu 6neriyi kabul veya reddeder. Kabul ederse ve bu kadin dogum uz-
mani1 hekimin ¢alistig1 yerde amniyosentez islemi yapilmiyorsa, hasta,
amniyosentez yapilan bir merkezdeki kadin dogum uzmanlarina
yonlendirilir. Islem o6nerisini kabul eden gebeyi sevk eden, sadece
bilgilendirme yapan hekimden; tibbi miidahaleyi (tan1 testi uygula-
masl1) kendisi yapmadigi icin, islemle ilgili hastanin aydinlatilmis
onamini almasi1 hukuken beklenmez. Ancak sonradan ortaya ¢ikan
hukuki ihtilaflar gostermektedir ki, bu yonlendirmenin yapildiginin ve
hastanin bu bilgilendirmeyi anlayip kendisini takip eden hekime ilgili
tani testini yaptirma yoniinde iradesi bulundugunun (en azindan o
goriisme sirasinda) kayit altina alinmasi, hekime yoneltilen aydinlat-
ma yapilmadigi iddialarinin karsilik bulmamasina yardimci olacaktir.
Gebe ilk anda amniyosentezi kabul etmedigini beyan ederse, bu 6ne-
rinin reddedildiginin de kayit altina alinmasi énemlidir.

61 Dolen, “How Should a Fetus with Down Syndrome be Diagnosed in Prenatal Ca-
re?”, 45.
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NIPT’in bir tarama testi olup tani testi olmamasindan, 6nerilme-
mesi dolayis ile tanisi konulamadig iddiasi ile bebegin Down send-
romlu dogmasindan hekimin tibbi uygulama hatasindan kaynakl hu-
kuki sorumluluguna gitmek miimkiin olamayacaktir. Ancak, annede
ylksek risk bulundugu halde ya da tarama testlerinin sonuglarinin
ylksek cikmasina ragmen, prenatal girisimsel tam testlerinin oneril-
memesi, gerekli aydinlatmanin yapilmamasi, hekimin sorumlulugunu
glindeme getirebilecektir.

Annede veya yapilan tarama testleri sonug¢larinda yiiksek risk bu-
lunmadig i¢in, prenatal girisimsel tani testleri yapilmasina gerek du-
yulmayan, fakat cocugun Down sendromlu dogdugu olgular sebebi ile
tibbi uygulama hatasi iddiasindan kaynaklanan maddi ve manevi
tazminat taleplerini iceren davalar ytliksek yarg: kararlarina pek ¢ok
kez konu olmustur. Bunlardan biri olan, Yargitay 3. Hukuk Dairesi’nin,
12.03.2024 tarihlj, E. 2023/2997, K. 2024 /1111 sayili kararina¢? konu
olan taraflar arasinda goriilen davada; davacilar gebelik siiresince
yapilmasi gereken tetkiklerin davali hekim tarafindan yapilmadiginy,
bebegin Down sendromlu olabileceginin ultrason odlgiimleri ile nere-
deyse kesin bicimde belliyken, durumun davali hekim tarafindan
kendilerine sdylenmemesi sebebi ile, bebeklerinin Down sendromlu
olarak diinyaya gelmesine neden oldugunu ileri siirerek kendisine
kars1 maddi ve manevi tazminat taleplerini ileri stirmiislerdir. Davali
tarafindan, ilk Derece Mahkemesinde yapilan yargilamada, ultrason
tetkiki ile down sendromunun kesin olarak anlasilamayacagi, ense
kalinhiginin fazla olmasi nedeni ile birinci testimer kombine tarama
testi yapilmasina karar verildigini, yapilan test sonucu Down sendro-
mu riskinin disiik ¢iktigini, bununla yetinmeyerek ikinci testimer
dortli tarama testi yapilmasina karar verildigini ve bu test sonucunda
da Down sendromu riskinin diisiik ¢ikmasi iizerine, amniyosentez
girisimsel uygulamasina®3 diisiik riskini arttirmasi sebebi ile gidilme-

62 Yargitay 3. Hukuk Dairesi, 12.03.2024, E. 2023/2997, K. 2024/1111, https://kazanci.
com.tr, 28.07.2024.

63 Obstetrik ve Jinekoloji kilavuzlarina gore, invaziv prenatal tani testi endikasyonlari,
anormal biyokimyasal tarama sonucu, ultrasonda fetal anomali izlenmesi, en say-
damliginin artmis olmasi, kistik higroma saptanmis olmasj, fetal karyotip i¢in has-
tanin test isteginin olmasi, ebeveynde veya 6nceki gebelikte kromozom anomalisi
olmasi, ebeveynin tek gen hastaliklarindan biri i¢in tasiyict olmasi seklinde agik-
lanmaktadir. Fetal karyotip endikasyonlar1 da, benzer sekilde, ileri maternal yas,
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digini, gereken tiim tetkiklerin yapilarak, ebeveynin bilgilendirildigi
savunulmus ve davanin reddi talep edilmistir. ilk derece mahkemesi,
Adli Tip Kurumu raporu dogrultusunda davaliya atfi kabil bir kusur
tespit edilemedigi gerekgesi ile davanin reddine karar vermistir. Da-
vacl tarafin temyiz istemi lizerine, Yargitay (Kapatilan) 13. Hukuk
Dairesi'nin 16.12.2018 tarihli ve 2016/4694 E., 2018/11768 K. sayil
karariyla, davacilarin Adli Tip Kurumu 2. htisas Kurulu’nun raporuna
itirazlarinin karsilanmasi amaciyla ve davacilarin talebi dogrultusun-
da Adli Tip Kurumu Genel Kurulundan rapor alinmak suretiyle hasil
olacak sonuca uygun bir karar verilmesi gerektigi gerekcesiyle Ilk
Derece Mahkemesinin vermis oldugu karar bozulmustur. Bozmaya
uyularak verilen kararda ise; Adli Tip 3. Ust Kurulu’nun raporuna
gore, gebelik stirecinde ilgili tarihlerde yapilan tarama testlerinde risk
sinirinin altinda saptandigi, ayrica ulusal ve uluslararasi rehberlerde
tarama testlerinde diisiik risk gruplarindaki gebelere invaziv yontem
onerilmediginin; tibben zorunluluk dahilinde olmayan ve uygulandigi
takdirde anne yasamini tehlikeye sokacak, ayrica diisiik riskine yol
acacak amniyosentez isleminin ilgili hekim tarafindan dnerilmemesi-
nin bir eksiklik olarak degerlendirilmedigi, dolayisiyla ilgili hekimin
eylemlerinin tip biliminin genel kabul gérmiis ilke ve kurallarina uy-
gun oldugu gerekgesiyle davacilarin maddi ve manevi tazminat talep-
lerinin reddine karar verilmistir. Davacilar ilgili karar1 da temyiz ede-
rek, davali hekim tarafindan kendilerine tiim olasiliklarin anlatilarak,
gerekli aydinlatmanin yapilmadigini, bu sebeple 6zerk sekilde karar
verebilme imkanina sahip olmadiklarini, hekimin aydinlatma yiikiim-
liliigiinii geregi gibi yerine getirilmemesi sebebi ile Down sendromlu
bir bebege sahip olduklar1 gerekgesi ile kararin bozulmasim talep
etmislerdir. Temyizen incelenen karara esas alinan bilirkisi raporla-
rinda; hastanin ilgili tarihlerde yapilan tarama testlerinin risk siniri-
nin altinda saptandigy, ayrica ulusal ve uluslararasi rehberlerde tara-
ma testlerinde diisiik risk gruplarindaki gebelere invaziv yontem 6ne-
rilmediginin tibbi bilgiden oldugu hususlar1 dikkate alindiginda; tib-
ben zorunluluk dahilinde olmayan ve uygulandig: takdirde anne ya-

anormal karyotipli ¢ocuk dykiisiiniin bulunmasi, ebeveynlerde yeniden kromozom
diizenlenmesi, ultrasonda fetal yapisal anomali izlenmesi, agiklanamayan intraute-
rin gelisme geriligi olmasi, anormal biyokimyasal tarama veya anormal ense say-
damlig1 taramasi olarak agiklanmaktadir. Gliney Tunali, Down Sendromundan Kay-
naklanan Tazminat Davalarinda Aydinlatmanin Kapsamyi, 37, dn. 27.
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samini tehlikeye sokacak, ayrica diisiik riskine yol acacak amniyosen-
tez isleminin ilgili hekim tarafindan onerilmemesinin bir eksiklik ola-
rak degerlendirilmedigi, dolayisiyla ilgili hekimin kusurlu olmadigi
belirtilmistir. Somut olayda davacilarin bebeginin Down sendromlu
olarak diinyaya gelmesi nedeniyle davali hekimin kusurunun bulun-
madiginin tespiti dikkate alindiginda, davacilar temyiz itirazlarini
reddederek, temyiz olunan mahkeme karari onanmistir.

Ilgili mahkeme karari, hekimin girisimsel tani testi uygulamasina
(amniyosentez), rutin olarak yapilmasi gereken tarama testi sonucla-
rinin diisiik riskli géstermesi {lizerine, ilgili kilavuzlar ve tip biliminin
standartlarina gore girismemesi sebebi ile tanisi konulamadig1 icin
ebeveynin Down sendromlu bir bebege sahip olmasina neden oldugu
iddiasin1 konu almaktadir. Her ne kadar Down sendromlu bir bebege
sahip olmakla, hekimin hareketi arasinda hukuken gerekli nedensellik
iliskisi kurulamadig1 ve kendisine kusur atfi gergeklesmediginden,
davacilarin iddias1 yargi diizeninde karsilik bulmasa da, bu karar gos-
termektedir ki; tip biliminin verilerine gore hekimlik uygulamasi hak-
kinda hekim karar verici konumda olsa da, tarama ve tani testleri,
girisimsel ve girisimsel olmayan uygulamalar hakkinda, ilgili testlerin
risk ve sonuglar1 hakkinda hastanin anlayabilecegi sekilde geregi gibi
aydinlatilmasi, bu aydinlatmanin kayit altina alinmasi hasta ile hekim
arasindaki giiven iliskisinin tesisi ve ileride dogacak muhtemel ihtilaf-
larin 6nlenmesi i¢in ¢ok biiylik 6nem arz etmektedir.

Girisimsel olmayan ileri tarama testi olarak NIPT uygulamasinin
sonuglary; yukarida da ayrintili olarak ifade edildigi iizere, ilgili ulus-
lararasi kilavuzlara gore,** dogumda 35 yas ve lizerinde olacak gebe
bakimindan, artmis fetal anomali riski gésteren ultrasonografik bul-
gularin varligl, onceki gebeliginde trizomi 6ykiisii olmasi, hasta veya
yakinlarinda 21. ve 13. kromozom trizomisi riskini arttiran dengeli
translokasyon tasiyicilifi durumlari ile birlikte degerlendirilerek, giri-
simsel tani testlerinin endikasyonunu olusturmakta énemli rol oyna-
yacaktir. Boylelikle, hastanin tarama ve tani testleri alternatifleri ve
sonuglarti ile ilgili aydinlatilmasi, Down sendromunun tespiti ile ilgili

64 Amerikan Obstetrik ve Jinekoloji Dernegi verilerine gore, invaziv tami testleri
yoniinde endikasyonun olusturan hallerin bu sekilde sayildig1 ifade edilmektedir.
Giiney Tunali, Down Sendromundan Kaynaklanan Tazminat Davalarinda Aydin-
latmanin Kapsami, 37, dn. 27.
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menfaat ve gereksiz yere girisimsel tani testi yapilmasi durumunun
yaratacagi dusiik riski karsilasmasinin yaratacagi kararsizligi, biiyiik
Olclide bertaraf edecektir.

Yargitay 11. Hukuk Dairesi'nin, 23.11.2023 tarihli, E. 2022/4807,
K. 2023/6782 sayili kararinaé® konu olan davada ise, somut uyusmaz-
likta Down sendromlu dogan ¢ocuk icin ac¢ilan davada, davaci ¢ocuk
bakimindan, “hekim, aydinlatma yiikiimliliigiinii yerine getirseydi,
belki benim yasam hakkim elimden alinacakti, oysa simdi alinmadt”
seklinde yorumlanabilecek bir sebebe dayali maddi ve manevi tazmi-
nat isteminde bulunulmustur. ilk derece mahkemesi, aydinlatilmis
onamin yapildigini ve 6zen yukumliliigiinlin yerine getirildiginin is-
pat yiikii tedaviyi yapan hekime yiiklendigi, bu ispat yiikii yerine geti-
rilirken tek tarafli tutulan belge ve kayitlarin iliskinin diger tarafi olan
kisiyi baglamayacagi, gebelik takibi yapan dava dis1 hekimin diizenle-
digi tedavi evraklar ve raporlarin incelenmesi sonucunda davacinin
aydinlatildigina ve bilgilendirildigine dair kanaat olusmadig1 ve dava-
c1 gocugun siirekli is goremezlik zararinin taleple baglhlik ilkesi geregi
kabuliiniin gerektigi, davacilarin bakici gideri taleplerinin feragat
nedeniyle reddine, diger maddi ve manevi tazminat istemlerinin ka-
buliine karar verilmigtir. ilgili mahkeme kararinin Yargitay 11. Hukuk
Dairesince temyizen incelemesinde ise; 6zellikle davaci ¢ocuk agisin-
dan, hekimin aydinlatma yiikiimliliigiinii yerine getirseydi, ebeveynin
kiirtaj hakkini kullanacag1 ve bu sebeple bu sekilde diinyaya gelmis
olmasindan aydinlatmay1 yapmayan hekimin sorumlu oldugu, ¢ocu-
gun bizzat kendi yasam hakkinin bir zarar kalemi olusturdugu yo-
niindeki iddiaya dayall maddi ve manevi tazminat isteminde, hukuki
yarar bulunmadigl, istemin 6ziinde davaci ¢ocugun kisilik haklarini
ihlal ettigi, neticede parasal bir degere tekabiil eden bir menfaatin,
kisilik haklarini ihlal eder sekilde talep ve dava konusu edilemeyecegi,
sosyal devlet ilkesi cercevesinde engelli bireylere taninan tiim hak-
lardan davaci ¢ocugun da yararlanacagi gerekeeleri ile, davaci ¢ocuk
hakkinda kurulan hiikmiin bozulmasi gerekmistir.

Yargitay vermis oldugu kararda, aydinlatmaya iliskin ise; ilk De-
rece Mahkemesince hiikme esas alinan raporlarda, davacinin gebelik

65 Yargitay 11. Hukuk Dairesi, 23.11.2023, E. 2022/4807, K. 2023 /6782, https://kazanci.
com.tr, 28.07.2024.
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takiplerinin davali hekim tarafindan yapildigini, hastaya ikili test 6ne-
rildigi, hastanin ikili test yaptirmak istemedigi ve buna dair imza alin-
digina dair gebe takip formuna yazildigi, bir diger muayenede hasta-
dan tcli test istendigi, liclii test ile ilgili bilgi verildigi, hastanin yap-
tirmak istemedigi ancak bir hafta sonra net kararini bildirecegi konu-
sunda gebe takip formuna yazildigi, takip eden muayenede fetal ultra-
sonda femur kisa olarak tespit edildigi, hastadan detayh USG istendigi,
davali tarafindan detayli USG bakildigi, femur boyunun beklenenden
kisa olmasi sebebiyle karyotip analiz dnerilebileceginin not alindigi,
hastanin detayli USG sonucu ile ilgili bilgilendirildigi, karyotip analiz
onerildigi ve fakat hastanin invaziv test yaptirmak istemediginin gebe
takip formuna yazildig1 hususlarinin belirtildigine dikkat ¢ekmekte-
dir. Aynm1 kararinda, Tiirk Hukukunda aydinlatma ytikimliligiintin
yazili olarak yapilmasi gerektigine iliskin bir diizenleme yer almadigi
dikkate alinarak, hekimin aydinlatmay1 sozlii ya da yazili sekilde ger-
ceklestirilebilecegine, aydinlatma yukiimliiliigiiniin yerine getirildigi
hususunun, hekim ve zorunlu sorumluluk sigortacisi tarafindan her
tirli delille ispatlanabilecegine, aydinlatma yiikiimliiliigliniin yerine
getirilip getirilmedigi hususunun, somut olay 6zelinde hastanin egiti-
mi, yasi, kiiltiirel seviyesi ve hekim veya hastane tarafindan tutulan
kayitlarla serbestce degerlendirilerek tespit edilmesi gerektigine,
bilirkisi raporlarinda belirtilenler ve mahkemece yapilan diger deger-
lendirmeler bir biitiin olarak incelendiginde, davacinin Down send-
romu konusunda so6zli olarak bilgilendirme yapildigina iliskin kayit-
larin aksinin, davaci tarafindan ispatlanamadig1 gozetilerek bir hii-
kiim kurulmasi gerekirken, yanilgili degerlendirme ile yazili sekilde
hiikiim kurulmasi ve bu hitkme yo6nelen istinaf isteminin Bolge Adliye
Mahkemesince esastan reddi dogru goriilmemistir.

Bu kararda da lizerinde duruldugu gibi, Down sendromlu ¢ocu-
gun yasaminin kendisini bir zarar kalemi olarak gérmek ya da diger
bir ifade ile, bebegin Down sendromlu olarak dogacagina dair kesin
tani konulmus olsa idi, ebeveynin kesinlikle kiirtaj yolunu sececegine
dair bir faraziyeye dayanarak tazminat talebinde bulunmak, ¢cocugun
kisilik haklarinin ihlalini sonuclayacagindan, hukuki bir yarar icerme-
digi yonlinde mahkemece kabul gormemistir.

Burada bu karar vesilesi ile agiklanmaya muhtag¢ oldugu diistinii-
len konular, “wrongful life” ve “wrongful birth” davalaridir. Dogum
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oncesi genetik tany, ciftlerin gelecekteki hayati ciddi veya hafif fiziksel
ve zihinsel engellerle engellenebilecek bir fetiisiin dogumunu engel-
lemelerini saglar. Bu olasilik, “wrongful birth-zarar olarak dogum
(saglik ¢alisanlarinin yetersiz bilgilendirmesi nedeniyle engelli ¢ocuk
sahibi olan ailenin bu konuda actigi dava)” ve “wrongful life-zarar ola-
rak yasam (yanlis teshis sonucu) sakat dogan ¢ocugun (maddi manevi)
tazminat talebinde bulunmasi” ad1 verilen yeni tiir tibbi ihmal davala-
rina yol agmistir.66

“Zarar Olarak Yasam” davalar1 bebegin; tibbi yetkililere (baslica
genetik danismanlar ve jinekologlar) dava agmasina ve fetal anormal-
ligi yeterince tespit etmeyen veya gelecekteki ebeveynleri bu olasilik
hakkinda yeterince bilgilendirmeyen, teshislerindeki ihmal iddiasi
nedeniyle tazminat talep etmesine olanak tanir. Boylece, ebeveynler
kiirtaj secenegini kullanmamistir ve dogmamasi gereken ¢ocuk diin-
yaya gelmistir. Sonug olarak, yasami zarar olarak kabul edilen ¢ocuk
tazminat alabilir.6?

“Zarar Olarak Dogum” davalari ise, haksiz yasam davalarindan
farklidir ¢iinkii ebeveynler tarafindan tibbi yetkililere karsi agilir.
Ebeveynler, belirli bir teshis veya riskler hakkinda uygun ve zama-
ninda bilgilendirilmis olsalardi, hamileligi sonlandiracaklarini iddia
ederler. Bu bilgiden yoksun birakilarak, hamileligi sonlandirma ve
¢ocugun dogumunu engelleme hakkindan mahrum kalmislardir. Diger
bir ifade ile, davaci ebeveyn “sagliksiz bir cocuga sahip olmama sansi-
n1” yitirmislerdir.e8

66 Konuya iliskin ayrintih bilgi icin, bkz. Fulya llgin Géneng, “Kadin Dogum Vakalari-
nin Tazminat Hukuku Yéniinden Tasidig1 Ozellikler”, iginde Uluslararasi II. Saglik
Hukuku Sempozyumu, 13-14 Kasim 2009, Kadir Has Universitesi Hukuk Fakiilte-
si, eds. Pervin Somer ve Ipek Sevda Ségiit, (Istanbul: On Iki Levha Yayincilik,
2011), 143-158.

67 Yael Hashiloni-Dolev, ““Wrongful Life”, In the Eyes of the Law, the Counselors and
the Disabled” icinde A Life (Un) Worthy of Living-Reproductive Genetics in Israel
and Germany, Yael Hashiloni-Dolev (Springer, 20079, 119.

68 Hashiloni-Dolev, ““Wrongful Life”, In the Eyes of the Law, the Counselors and the
Disabled”, 120. Tiirk Hukuku'nda sans kayb1 doktrini ve bundan dogan zarar iize-
rinde ayrica durulmadig1 ancak Yargitay'in 6zellikle hekimlerin sorumluluguna
iliskin verdigi kararlarda sans kaybi1 doktrinin etkisinin hissedildigi ifade edilmek-
tedir. Goneng, “Kadin Dogum Vakalarinin Tazminat Hukuku Y6niinden Tasidig1
Ozellikler”, 149.
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Goruldugi iizere bu iki dava arasindaki fark, iddia tiiriinden de-
gil, zarar goren tarafin kimligi bakimindandir. Aslinda, diinyadaki
¢ogu benzer dava, hukuken daha az sorunlu olan zarar olarak dogum
davasi ile ¢oziilmektedir. Bunun nedeninin, zarar olarak dogum dava-
larinin, ¢ocugu resit olana kadar korumasi oldugu ve resit olduktan
sonra ciddi sekilde engelli bir cocugun hayatta kalma olasiliginin dii-
stiklligii oldugu ifade edilmektedir.6®

Aslinda, zarar olarak yasam davalari, yalnizca ebeveynlerin 6lii-
mi durumunda veya yetiskin olarak ¢ocuklarin gebenin takibini ya-
pan dava agmalarina izin verdigi icin daha kapsamlidir. Dolayisiyla, iki
iddia arasindaki 6nemli fark, daha cok felsefi bir farkliliktir. Bir ¢ocu-
ga “zarar olarak kabul edilen yasami1” icin tazminat 6demek ile, ebe-
veynlerine cocugu kiirtaj etme secenegini kaybetmeleri veya engelli
bir cocugu yetistirme ek maliyetleri i¢cin tazminat 6demek arasinda
biiyiik bir etik fark vardir. Zira bu ikisi arasindaki etik farki; yasamin
engellilikle bile olsa zarar olarak degerlendirilip degerlendirilemeye-
cegi, insan yasaminin en yiiksek degere sahip olarak hukuki bir ko-
ruma altinda olup olmayacagi ve var olmama hakkinin kabuliiniin
miimkiin olup olmadig1 yoniindeki yaklasim belirlemektedir.70

Sonug olarak, Tiirk Hukuku’nda, hastay1 aydinlatma ytkimliiligii
ve hamilelik sirasinda gerekli tibbi test ve incelemeleri yapmakta he-
kimin kusurlu oldugunun kabul edildigi davalarda, davacilarin yaptik-
lar1 tiim masraflar ile Down sendromlu dogan ¢ocugun normal ¢ocuga
nazaran egitim ve bakim masraflarinin fazla olacag1 nazara alinarak
bilirkisi marifeti ile zararin tespit edilmesi ve davali hekimin kusuru
oraninda hiikiim tesisi gerektigi kabul edilmis ancak ana babanin ¢o-
cuktan ileride alacagi destek kayb1 yoniinde veya ¢ocugun yasaminin
kendisinin bir zarar olarak kabul edilerek, var olmama hakkinin ihla-
linden kaynaklanan zarar iddiasini karsilayacak bir tazminat 6ngo-
rilmemistir.”!

69 Hashiloni-Dolev, ““Wrongful Life”, In the Eyes of the Law, the Counselors and the
Disabled”, 121.

70 Hashiloni-Dolev, ““Wrongful Life”, In the Eyes of the Law, the Counselors and the
Disabled”, 121.

71 Goéneng, “Kadin Dogum Vakalarinin Tazminat Hukuku Yéniinden Tasidigi Ozellik-
ler”, 151.
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Glnlimiizde, Down sendromlu gebelikte ortaya ¢ikabilen olasi
senaryolara’? istinaden, tibbi uygulama hatasi1 iddiasina dayanan da-
valardaki artis, kadin dogum hekimlerinin Down sendromunun malp-
raktis davalarina konu olmamasi yontlindeki gorisleri ile karsilik
bulmaktadir. Tiirk Jinekoloji ve Obstetrik Dernegi tarafindan da ileri
striilen goriiste; hekimlere karsi yiiksek tazminat taleplerini konu
alan davalar a¢ildigl, ortalama her 800 dogumda bir Down sendromlu
bebek diinyaya geldigi, kromozom anomalisinin yol a¢ctig1 sendromun
daha ¢ok 35 yas tistli hamileliklerde goriildigii ancak gen¢ kadinlarin
fizyolojik olarak gen¢ kadinlarin iireme fonksiyonlarinin daha saglikh
olmasi dolayisi ile daha fazla bebek dogurduklarindan, esasen Down
sendromlu ¢ocuklarin annelerinin %75-80 oraninda belirtilen yasin
altinda olabildiklerini, bebegin gelisimini takip ederken tarama testle-
rinin gebelik haftasina gére adim adim yapildigi, sik goriilen anomali-
leri arayan tarama testlerinde risk saptanmasi halinde, daha kesin
sonuglu pahali ve girisimsel genetik tani testlerine (amniyosentez,
koryon villiis 6rneklemesi) gecildigi, bu testlerin neredeyse %100’e
yakin dogrulukta sonu¢ vermesine ragmen, diistik riski dolayisi ile
onerildigi durumda da hastanin ilgili girisimsel tani testini yaptirmak-
tan imtina ettigi, bu noktada hekimlerin hastanin red kararina miida-
hale edemedigi, uygulamay1 zorunlu olarak gerceklestiremedigi, diger
yandan ¢ocugun Down sendromlu dogacagini ilgili tami testleri ile
tespit edilmesine ragmen, pek cok ebeveynin gebeligi sonlandirmayi
secmedigini ifade edilmektedir. Ozellikle hekimlerin zorunlu mali
sorumluluk sigortalarina basvuru imkani dolayisi ile, Down sendrom-
lu ¢ocuklarin gelecegi i¢cin doktorun hekimlik sigortasindan tazminat
talep edilebilecegi yoniinde sosyal medyada yaniltici tamitimlar yapl-
dig1, o zamana kadar Down sendromunun kesin tanisinin konulabil-
mesi i¢cin amniyosentez girisimsel uygulamasini kabul etmeyen ya da
Down sendomlu dogacagini bildigi halde kiirtaji tercih etmeyen aile-
nin sonrasinda hukuki bir miicadeleye giriserek, hekimlere karsi yiik-
sek tazminat talepli davalari acabildikleri vurgulanmaktadir. Down
sendromunun kesin tanisinin amniyosentez uygulamasi ile konulabil-

72 Bu senaryolar veya diger bir ifade ile, bu davalara sebebiyet veren olasiliklar
hakkinda ayrintili bilgi i¢in bkz. Gliney Tunali, Down Sensdromundan Kaynakla-
nan Tazminat Davalarinda Aydinlatmanin Kapsami, 45 vd.
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digi, bunun disinda yapilan biitiin tarama testlerinin sonuclarinin, ¢ok
az da olsa yanilma pay1 tasidigi ve en yiiksek dogruluk pay1 olan, anne
kaninda serbest fetal DNA analizine dayanan girisimsel olmayan bu
tarama testinin (NIPT) finansmanin ise, SGK tarafindan karsilanmadi-
g1 belirtilmektedir.”3

2. Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezinde Yapilan
NIPT Uygulamasina Dair Aydinlatma

NIPT testleri, prenatal ileri tarama testi tiirtinde genetik testler
olduklari i¢in, yasal olarak T.C. Saglik Bakanlig1 tarafindan ruhsatlan-
dirilan’* Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezleri tarafindan

73 Mesude Ersan, “Kadin dogumcular: Down sendromu malpraktis davasina konu
olmasin, 22.04.2022”, (Erisim Tarihi 25.07.2024), https://www.diken.com.tr/ ka-
din-dogumcular-down-sendromu-malpraktis-davasina-konu-olmasin/

74 Yapilan incelemeler sonucunda, inceleme konusu internet sitesinin 04.01.2021 ve
08.11.2022 tarihli gériiniimlerinde (08.11.2022 tarihli gériintimiinde, “Saglkl bir
bebek icin NIPT testi yaptirin. (...) Hizmetlerimiz- Girisimsel Olmayan Prenatal
(Dogum Oncesi) Test Nasil Calisir? Bebegin az miktarda DNA’st hamilelik déne-
minde annesinin kan dolasimina geger. Yeni teknoloji, bu DNA’y1 dogrudan anne-
nin kanindan analiz etmemize ve kromozomal anormalliklerin taranmasina ola-
nak saglar. Yakin zamana kadar sadece koryonik villus biyopsisi veya amniyosen-
tez gibi girisimsel yontemlerle anomalilerin taranmas: miimkiindi. Bu testler dii-
stik yapma riski tasir ve yalnizca hamileligin son dénemlerinde uygulanir. F3 ile yapi-
lan baslangi¢ taramasi, potansiyel olarak gereksiz testlerden ve girisimsel yontemler-
den kagcinmaya yardimci olur. F3 ile, anne ve bebek icin herhangi bir risk yoktur ve uy-
gulanabilen en erken test yéntemidir.”, “Daha Saglikli Bebekler, Uzman kontrolii, Be-
beginizin Saghigi icin NIPT Testi, NIPT testi ile sagliklt bebek gelisimi”, “F3 olarak bilgi,
birikim ve deneyimimizie saglik sektértine yén veriyoruz. Saglik sektériinde 10 yili as-
kin tecrtibe ile anne ve bebek saghigini arastirmalarimizin odagina koyuyor, gelismis
teknolojik altyapimiz ve uzman kadromuzla anne ve bebeklerinin sagligi icin ¢alisiyo-
ruz. En giincel teknolojik gelismeleri takip ediyor, en iyi hizmeti saglamak igin ¢alisi-
yoruz. Alaninda ¢esitli firmalara danismanlik hizmeti vererek, gelisime, grenmeye ve
dgretmeye deger veriyoruz.”, “Test sonucum ne zaman agiklanir? Optimize edilmis ¢a-
lisma stireclerimiz 5-14 is giinii icerisinde yiiksek kalitede, dogrulanmis sonuglari, kap-
samli tibbi rapor olarak sunmamizi saglar.”, “12317 Test, 12317 Hasta Sayimiz” gibi
birtakim bilgilere yer verildigi tespit edilmistir.) sikayet edilen firma tarafindan do-
gum oncesi genetik test satis1 yapildigina ve genetik danismanlik hizmeti verildigine
dair birtakim bilgilere yer verildigi, buna karsin reklam veren firmanin saghk ala-
ninda hizmet sunma yetkisinin bulunmadig1 ve bu alanda ruhsatlandirilmadig tes-
pit edilerek, s6z konusu taniimlarin kamu saghgini bozucu, tiiketicileri yaniltici ve
aldatic1 oldugu ve ayni zamanda ilgili mevzuata aykirilik tegkil ettigi degerlendiril-
mis olup, hakkinda, 6502 sayili Kanun'un 63 iincii ve 77/12 nci maddeleri uyarinca
155.712-TL (Yiizellibesbinyediyiizoniki Ttirk Liras1) idari para ve anilan reklamlari
durdurma cezalari verilmesine karar verilmistir. Reklam Kurulu Karari, Reklam Ku-
ruly, D. 2021/5145, T. No. 327, T. 8.11.2022, https://lexpera.com.tr, 28.07.2024.
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gerceklestirilmeleri gerekmektedir.”> Bu merkezlerde yapilan testle-
rin tamam kayit altindadir ve genetik uzmani hekim tarafindan de-
gerlendirilirler. Test sonuglarina bagh olarak ihtiyaca gore, genetik
danismanlik sunulmasi ancak Genetik Hastaliklar Degerlendirme
Merkezleri tarafindan gergeklestirilmektedir.

Girisimsel olmayan prenatal test doncesinde yapilmasi gereken
genetik danismanhgin iceriginde; ilgili testin istege bagl ileri bir ta-
rama testi olup, tani testi olmadigi, taramaya konu klinik 6zelliklerin
tanimlanmasi, laboratuvarda uygulanacak 6zellikli yontemlerin a¢ik-
lanmasi, sonuclarin hangi zaman diliminde belli olacag1 ve pozitif ve
negatif tahmin degerleri, gebeligin kacinci haftasinda yapilabilecegi,
girisimsel uygulamalara nazaran NIPT’in avantajlari, sonucun ytiksek
risk icerir sekilde pozitif ¢cikmasi halinde, girisimsel tani testine bas-
vurulmasi gerektigi noktalarina yer verilmelidir.76

Ayrica, NIPT testini uygulayan Genetik Hastaliklar Degerlendirme
Merkezlerinin, danismanliktan 6te sorumluluklar1 oldugu ve saglk
profesyonellerinin kendilerini gelisen tibbi tan1 ve tarama yontemleri
konusunda bilgi sahibi olmalar1 gerekmektedir. NIPT danismanliginda
sadece annenin yararlari degil, fetiisiin haklar1 ve gorebilecegi zarar-
lar1 da dikkate alinmalidir.”” Bu merkezlerde yliriitiillen genetik da-
nismanlik yonlendirici olmamali, hamile kadin ve ebeveynin 6zerkli-
gine, tercihlerine saygi gésterilmelidir.”8

Fetlise ait gen analizlerinde, babanin da genetik bilgilerine ulasi-
lacagl icin, anne ile birlikte babanin da onami alinmasi gerektigi belir-
tilerek, bu analizlere dair yapilacak aydinlatmanin, alinacak onamin
gecerliligini de etkileyebilecegi vurgulanmaktadir.”

75 Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezleri Yonetmeligi, RG.10.01.2020, Say1: 31004.

76 Hande Ozkaya ve Elgin Bora, “Genetik Tabanli Tarama Testlerinde Genetik Da-
nigsmanlik”, icinde Giincel Genetik Tabanh Tarama Testleri, ed. Haluk Akin, (Anka-
ra: Turkiye Klinikleri, 2020), 14; Esen, Oter ve Uyar Hazar, “Invaziv Olmayan Pre-
natal Teste Etik Bakis”, 62.

77 Nuran Nur Aypar Akbag, Merlinda Alus Tokat ve Ozlem Cicek, “Non-invaziv Pre-
natal Testlerde Giincel Yaklasimlar: Hemsirelik, Danismanlik ve Etik”, Jinekoloji
Obstetrik ve Neonatoloji Tip Dergisi, 17/1 (2020): 303.

78 Esen, Oter ve Uyar Hazar, “Invaziv Olmayan Prenatal Teste Etik Bakis”, 64.

79 Esen, Oter ve Uyar Hazar, “Invaziv Olmayan Prenatal Teste Etik Bakis”, 64.
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Ozerklik ilkesinin saglanmasi icin, daha énce de ifade edildigi
lizere, aydinlatilmis onam onemli bir kavramdir. Gebe kadin ve ebe-
veyn NIPT testine onam verebilmek icin, ilgili tarama testi hakkinda
dogru ve yonlendirici olmayan bilgilere erisebilmeli ve bu bilgiler
kendilerine anlayabilecekleri sekilde agiklanmali, dis etkilerden ba-
gimsiz verdikleri karar aydinlatilmis onam formu ile belgelendirilme-
lidir.80

Almanya’da, ilgili testlerin sonuglarina dayanarak rahim tahliyesi
yoniinden kadinin kararini verebilmesi icin, Genetik Hastaliklar Deger-
lendirme Merkezlerinde aydinlatilmasi, bu merkezlerden danismanlik
almasinin zorunlu oldugu ifade edilmektedir. Ayrica Down sendromlu
bir cocuga sahip olmakla, gelecekte ebevyni bekleyen hususlar konusu-
nun da ayrica bir aydinlatma yapildigi belirtilmektedir.8!

Belcika’da da, NIPT’1n zorunlu bir uygulama olmadigi, hekimin
Onerisi ile 12. haftadan itibaren yapilabildigi ve test sonucundaki ba-
sar1 oraninin ise %99 oldugu ifade edilmektedir. NIPT sonucu %95
pozitif ise, rahim tahliyesi konusunda kadininin karar verebildigi,
ancak 12. haftay1 gecen gebelikler bakimindan, bu konuda karar vere-
bilmesi i¢in konunun etik kurula sevk edildigi belirtilmektedir. Konu-
nun uzmani hekimler, psikolog ve ebelerden olusan kurulun raporu
ile kadinin bu konuda tibbi ve sosyal icerikli olarak aydinlatilmasinin
Onemi vurgulanmaktadir.82

80 Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezleri Yonetmeligi'nin “Riza”y1 diizenle-
yen 20. maddesi: “(1) Merkezde, basvurana yonelik olarak aydinlatma ytikiimliilti-
gti yerine getirildikten sonra basvuranin bilgilendirilmis a¢ik rizast alinarak islem
yapilir. Sonuglar, kisinin agik rizast olmadan ligtincti kisilere ve kurumlara bildiri-
lemez. (2) Basvuranin acik rizast olmadan kigisel verilerin islenebilmesi bakimindan
24/3/2016 tarihli ve 6698 sayili Kigisel Verilerin Korunmast Kanunu hiikiimleri sak-
lidir.” seklindedir.

81 Giilsiin Ayhan Aygoérmez, “Alman Hukukunda Down Sendromlu Fetiis Bakimindan
Rahim Tahliyesi”, Down Sendromlu Fetiislerin Bireylerin Hukuku Cevirimigi
Sempozyumu, 3.0turum, 26.11.2022, Sozli Bildiri Sunumu, (Erisim Tarihi
25.07.2024), https://dssempozyum.endlessfairs.com/seminars.

82 Kutluhan Bozkurt, “Belgika Hukukunda ve AIHM Kararlarinda Down Sendromlu
Fetiis Bakimindan Rahim Tahliyesi”, Down Sendromlu Fetiislerin Bireylerin Hu-
kuku Cevirimi¢i Sempozyumu, 3.0turum, 26.11.2022, Sézli Bildiri Sunumu, (Eri-
sim Tarihi 25.07.2024), https://dssempozyum.endlessfairs.com/seminars.
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DEGERLENDIRMELER VE SONUC

Down sendromunun tespitinde invaziv olmayan prenatal test
(NIPT) uygulamasinin etik ve hukuki yoniine dair yapilan agiklamalar,
degerlendirmeler dikkate alinarak, konuya iliskin olarak asagida be-
lirtilen sonuclara varilmistir:

1. Her ne kadar gebeligin sonlandirilmasi kararinda girisimsel
olmayan ileri tarama testi olan NIPT, sonucu tek basina yeterli olmasa
da kadinlarin 6zerklik c¢ikarlarina hizmet etmektedir. Bu bakimdan,
kromozom anomalileri olan ¢ocuklarin bakim ve destegi icin gereken
maliyeti azaltabilecegi ileri siiriilmektedir. Ayrica, gebe kadinlarin
kendilerinin ve fetiisiin bu uygulama ile risk altinda oldugu gibi, pre-
natal tarama testlerine dair mevcut yanlis anlamalarin diizeltilmesine
ve bdylece aydinlatilmis onamin desteklenmesine yardimci olacagi
diisiincesi ile 6nerilmektedir.

2. Girisimsel olmayan ileri bir tarama testi olan NIPT’in, gebelik
takibinden sorumlu hekim tarafindan 6nerilebilmesi igin, ilgili testin
endikasyonlarinin etik ve tibbi kilavuzlarla belirlenmesi, NIPT'in ya-
pisl itibari ile dogru sonucu verebilmesi icin en erken uygulanabilece-
gi hafta olarak 10. haftadan itibaren yapilabilmesi bilgisini de iceren
uygulama kilavuzunun hazirlanmasi 6nemlidir.

3. Down sendromu bakimindan ytiksek risk pozitifligi veren NIPT
uygulamasi sonucunun, gebeligi sonlandirma kararinin verilmesinde
tek yeterli olmadiginin hastaya yapilacak aydinlatmada belirtmesi,
esas taninin ancak invaziv yontemlerle alinan materyalden yapilan
karyotip analizi ile konulabilecegine dair hastaya bilgilendirme ya-
pilmasi ve bu aydinlatma ve dnerilerin tibbi kayit altina alinmasi ge-
reklidir.

4. Her ne kadar heniiz bir tani testi olmasa da, NIPT’in gebeligin
erken haftalarinda yapilmasindan dolayr NIPT’e basvurulmasinin
olumlu yoénlerinin 6n plana c¢ikartilmasi, bagvuru amacinin ortaya
konulmasi 6nemlidir. Fetiis ve anne ac¢isindan daha riskli invaziv yon-
temlere basvurulmasi 6ncesinde uygulanmasi ve gereksiz yere dog-
rudan bu yontemlere basvuru sonucu, girisimsel yontemlerden kay-
nakli diistik riskinin gerceklesmesinin de dniine gececektir.
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5. NIPT danismanliginda sadece hamile kadinin yararlarinin degil
fetiislin yararlarinin da dikkate alinmasi 6nemlidir. Kadinin/gebenin
ozerkligi, kendi gelecegi hakkinda karar verebilmesi hakki ile fetiisiin
insan onurunun korunmasi baglaminda sahip oldugu haklarin denge-
lenmesi yoniinde toplumsal farkindaligin olusturulmasi, toplumda
engelli bireylerin sosyal ve hukuki durumlarinin iyilestirilmesi ge-
rekmektedir.

6. NIPT gibi gelismis teknolojik tarama testlerinin kullanim ama-
cinin belirginlestirilmesi, bu uygulamalarin esas amacinin djeniyi bes-
lemek olmadiginin ortaya koyulmasi 6nemlidir. NIPT testinin en er-
ken 10. haftadan itibaren yapilmasi dolayisi ile annenin rahim tahli-
yesi karar1 almasi durumunda, ilgili testin bir tani testi olmadig1 ve
kesin taninin girisimsel tani testi (amniyosentez) ile saglanabilecegi-
nin belirtilerek 6nerilmesi, bu 6neriye ragmen ilgili uygulamay1 yap-
tirmadan, yasal stresi icerisinde ise, annenin istege bagh kiirtaj hak-
kini kullanabilecegi konusunda 6zerkliginin oldugunun kabul edilme-
si gereklidir.

7. Engelli bireyin/down sendromlu ¢ocugun dogrudan zarar ka-
lemi olarak degerlendirilemeyecegi, ancak bu ¢ocuga yapilan masraf-
lar, ailenin katlanacagi maddi kilfetin zarar olarak nitelendirilebile-
cegi, ilgili tazminat davalarina dair yargl kararlarinda bu hususlarin
goz oniinde tutulmasi gerektigi aciktir.

8. Gebenin takibini yapan hekimin, 6zen ytukiumliligi cerceve-
sinde hastasini yeterli diizeyde aydinlatarak NIPT testine yonlendir-
mesi, bu yonlendirmesini ve hastasinin bu testlerin yapilmasin iste-
medigine dair beyanini da tibbi kayitlar1 altina almasi gereklidir. An-
cak kendisinin gerceklestirmedigi NIPT testi uygulamasi bakimindan,
dogrudan Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezlerinde yapilma-
s1 gereken aydinlatma ya da danismanlik hizmeti bakimindan hekimin
sorumlu tutulmamasi, sorumluluga yol acan kusura dayanan hukuka
aykiriligin, kimin faaliyet alaninda gerceklestiginin tespiti ve ilgili
nedensellik baginin kurulmasi son derece 6nemlidir.

9. Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezlerinde yiiriitiilen
faaliyetin iceriginin, hastaya yapilacak aydinlatmanin kapsaminin,
hastanin rizasinin sartlarinin tam olarak ortaya konulmasinin gerekli-
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ligi, ilgili genetik verilerin hassas veri olarak korunmasinin saglanma-
sinin onemi dikkate alindiginda, bu merkezlerde verilecek danisman-
ik hizmetinin 6nemi gibi hususlarin sekli olarak sadece bu kurumla-
rin idari isleyisine dair bir yonetmelikle diizenlemis olmasi yeterli
degildir.

10. Insan haklarim gozeten ve engelliler icin esitli§i éngéren ya-
salarla devletin engelli bireylerin haklarina yénelik sorumlulugunu
yerine getirmesi, Down sendromlu bireylerin ebeveynlerine mali ve
sosyal acidan desteklenmesi gerekmektedir.

11. Down sendromunun NIPT testi ile taramasi olduk¢a maliyet-
lidir. Maliyetinin ytksekligi, ileri diizey laboratuvar gerektirmesi ve
her kurumun bu donanimi karsilayamamasi gibi sebeplerle, tiim ge-
belere rutin olarak sunulamadigindan, esit olarak erisim miimkiin
olamamaktadir. Ozel sektordeki genetik test hizmetlerine erisim, bi-
reylerin ekonomik yeterlilikleri ile sinirhdir. Hamile kadindan ve ebe-
veynden NIPT maliyetini kendilerinin karsilamasini istemek, sosyoe-
konomik farkhliklar nedeniyle erisimde adaletsiz yaratmaktadir. Bu
sosyal adalet sorunlarindan kag¢inmak icin, NIPT’in finansmaninin
devlet tarafindan karsilanmasi yéniinde goriisler mevcuttur.

YAZAR BEYANI

Mali Destek/ Tesek-

. Bulunmamaktadir.
kiir Beyani:

Yazarlarin Katkilar1 | Eserin tamami yazar tarafindan kaleme alinmistir.

Cikar Catismasi/ Yazar tarafindan herhangi bir ¢ikar ¢atismasi
Ortak Cikar Beyani veya ortak ¢ikar beyan edilmemistir.
Etik Kurul Onay1: Gerekmemektedir.
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