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Burun kemigi yoklugu nedir?

Bebeginizin burnunda bulunan kemigin 11 ila 14. gebelik haftalari arasinda gelismis olmasi ve
gebeligin bu doneminde yapilan ultrason taramasinda gorulebilmesi gerekir. Burun kemigi,
fetal yuzin yandan profil gértintlisiinde ince beyaz bir ¢izgi olarak gérintr. Burun kemigi
gorunmediginde, bebegin Down sendromu ( fazladan bir 21. kromozom) veya diger
kromozomal anomaliler gibi bir kromozomal anomaliye sahip olma ihtimalinin arttigi
g6zlemlenmistir.

Burun kemiginin varligi/yoklugu, bebeginizin kromozomal bir soruna sahip olma riskini
hesaplamak ve kombine test gibi standart bir tarama testinin dogrulugunu artirmak igin de
kullanilabilir. Bu test, bebegin ense kalinhiginin élgiimu ile kaninizda élgulen gebelik
hormonlarini birlestirir ve bebeginizde kromozomal anomali riskini hesaplar.

Ulkeler arasinda farkhliklar vardir, ancak genellikle 1:100'e esit veya daha yiiksek bir risk
yuksek olarak kabul edilir. Doktorunuz sizinle riskin ne anlama geldigini tartigsacak ve test
sonucunu yorumlamaniza yardimci olacaktir. Sonugta, riskin yorumlanmasi son derece
bireyseldir ve hangi riskin sizin i¢in kabul edilebilir olduguna ve pozitif bir tarama testini,
kromozomlari analiz etmek i¢in plasentadan kuguk bir érnek veya bebegin etrafindan bir miktar
amniyotik sivi (koryon villdz 6rnekleme / amniyosentez) almak gibi dogrulayici, tanisal bir testle
takip etmek isteyip istemediginize yalnizca siz karar verebilirsiniz.

Non-invaziv test (NIPT) yaptirmali miyim?

Doktorunuz NIPT icin uygun olup olmadiginizi veya amniyosentez veya CVS gibi invaziv bir
test yaptirmaniz gerekip gerekmedigini size bildirecektir.

Kromozomlarin burun kemigi yoklugu ile ilgisi nedir?

Kromozomlar genetik bilgilerimizin cogunun saklandigi yerdir. Genellikle 46 tanesi ciftler
halinde eslesir: 23 tanesi bir ebeveynden, diger 23 tanesi ise diger ebeveynden gelir. Ornegin
Down sendromlu kisilerde fazladan bir tane 21 numarali kromozom bulunur. Kromozomal
anomalisi olan bebekler, genellikle fazladan bir 21 veya 18 veya 13. kromozom, genellikle
kalinlagsmig bir NT ve ince veya hi¢ olmayan bir burun kemigi gosterir. Bu durum, bebekte gen

duzeyinde ¢ok kuguk bir genetik kusur oldugunda da ortaya ¢ikabilir. Bu nedenle doktorunuz

bebeginizin genetik materyalinin daha da derinlemesine incelenmesini onerebilir.
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Afrika-Karayip kokenli kadinlarda bebegin burun kemiginin gelisimi daha yavastir ve bu
nedenle 11-14. haftalarda hentiz goérinir olmama ihtimali daha yuksektir.

Daha fazla tetkik yaptirmali miyim?

Tani testinin sonucu normalse, doktorunuz muhtemelen fetustn tim yapilarini yapisal
anomalilere karsi analiz etmek igin ileri bir fetal tarama yapmanizi énerecektir.

Hamilelik sirasinda nelere dikkat etmek gerekir?

Testlerin timU negatifse, bebeginizde herhangi bir sorun bulunmadigi ve hamileliginizin normal
kabul edilebilecegi anlamina gelir, bu nedenle hamilelikte daha fazla 6zel bir bakima ihtiyaciniz
yoktur. Burun kemigi hamileligin ilerleyen donemlerinde gorunur hale gelecektir ve hamileligin
erken donemlerinde gérinmemesinin agiklamasi, 6zel bir nedeni olmaksizin muhtemelen
gelisiminin diger hamileliklere gore daha yavas olmasidir.

Tekrar olur mu?

Genellikle burun kemigi yoklugu bir sonraki hamilelikte tekrarlamaz, ancak bebekte

kromozomal anomali varsa bir sonraki hamileliginizde risk biraz artabilir.

Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Burun kemigi gérinmuyorsa bebegimde kromozomal anomali olma ihtimali nedir?

« Kombine bir test yaptirip bebegimin kromozomal anomaliye sahip olma riskini
hesaplatabilir miyim?

e Non-invaziv kan testi i¢cin uygun muyum?

Risk yuksekse hangi invaziv testi secmeliyim (koryon vill6z 6rnekleme veya

amniyosentez)?

Bu invaziv testlerle iligkili risk nedir?

Hangi genetik incelemeler yapilacak?

Bu testler diger kiiglik genetik sorunlari teshis edecek mi?

Doktor, burun kemiginin hamileligin ilerleyen donemlerinde gorunur hale gelip

gelmedigini ve bagka anomaliler olup olmadigini kontrol etmek i¢in hamilelikte ilave

Ozel taramalar organize edecek mi?

Yasal Uyart:

Bu brosiirtin igerigi sadece genel bilgi vermek amaciyla hazirlanmigtir. Temel almaniz gereken
tibbi tavsiye niteliginde degildir. Bu brosiirde yer alan igcerige dayanarak herhangi bir eylemde
bulunmadan veya herhangi bir eylemden kaginmadan énce bireysel durumunuzla ilgili olarak
profesyonel veya uzmanlagsmis bireysel tibbi tavsiye almalisiniz. Brogtrlerimizdeki bilgileri
glincellemek igin makul gabayi gbéstermemize ragmen, broglrimuzdeki igerigin dogru, eksiksiz
veya guincel olduguna dair agik veya dolayl higbir beyan, garanti veya taahhlitte
bulunmamaktayiz.
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