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ABSTRACT ÖZ

Non-invasive prenatal tests have emerged as a revolutionary 
development in the field of prenatal screening by making 
the detection of chromosomal abnormalities safer, more 
accurate, and earlier in gestation. Non-invasive prenatal tests 
involve the analysis of cell-free fetal DNA in the maternal blood 
sample. Despite its benefits, non-invasive prenatal tests have 
certain limitations. These include multiple gestations, low 
fetal fraction, and maternal obesity. Ethical issues surrounding 
non-invasive prenatal testing have garnered increasing 
attention. Non-invasive prenatal tests were first introduced 
in Hong Kong in August 2011. They became commercially 
available in the United States in the same year, subsequently 
entering other markets in the following years. As of 2019, 
the global market value of non-invasive prenatal tests was 
approximately USD 3.5 billion. However, Non-invasive prenatal 
tests are not considered the primary screening method for 
confirming trisomies in pregnancies. Although the incidence 
of false-positive and false-negative results is low, these 
inaccuracies represent the primary obstacle preventing non-
invasive prenatal tests from being recognized as definitive 
diagnostic tests for trisomies. It is recommended that non-
invasive prenatal tests be performed in conjunction with other 
prenatal tests, such as USG, to avoid diagnostic errors and 
ensure safer analysis. As non-invasive prenatal tests become 
more widespread, profound ethical concerns requiring careful 
deliberation have been raised. These concerns include 
autonomy, informed consent, discrimination, and the potential 
societal impacts of widespread prenatal screening. This review 
examines non-invasive prenatal tests’ clinical applications, 
advantages, limitations, and ethical concerns.

Non-invaziv prenatal testler kromozomal anormalliklerin 
tespitini daha güvenli, doğru ve erken hale getirerek prenatal 
tarama alanında devrim niteliğinde bir gelişme olarak ortaya 
çıkmıştır. NIPT, maternal kan örneğinde bulunan hücresiz fetal 
DNA’nın analiz edilmesini içermektedir. Faydalarına rağmen, 
Non-invaziv prenatal testlerin sınırlamaları vardır. Çoklu 
gebelik, düşük fetal fraksiyon ve annede obezite bunlardan 
bunlardandır. Non-invaziv prenatal testleri çevreleyen etik 
hususlar giderek daha fazla ilgi görmektedir. Non-invaziv 
prenatal testleri ilk olarak Ağustos 2011’de Hong Kong’da 
piyasaya sürülmüş, 2011’de ABD’de ticari olarak tanıtılmış, 
sonraki yıllarda piyasaya arz edilmiştir. Küresel non-invaziv 
prenatal testlerinin pazar değeri 2019 rakamlarıyla 3,5 
milyar ABD doları civarındadır. Non-invaziv prenatal testleri 
gebeliklerde trizomilerin doğrulanması için birinci basamak 
tarama yöntemi olarak kabul edilmemektedir. Her ne kadar 
yanlış pozitif ve negatif sonuçların sıklığı düşük olsa da 
non-invaziv prenatal testlerinin trizomilerin teşhisinde kesin 
bir test olarak kabul etmemenin önündeki en önemli engel 
yanlış pozitif ve negatif sonuçlardır Non-invaziv prenatal 
testlerinin, tanı hatalarından kaçınmak ve daha güvenli 
analizi için USG gibi diğer doğum öncesi testlerle birlikte 
yapılması önerilmektedir. Non-invaziv prenatal testlerinin 
kullanımının yaygınlaşması ile dikkatli bir müzakere 
gerektiren derin etik endişeler gündeme getirilmiştir. Bu 
sorunlar özerklik, bilgilendirilmiş onam, ayrımcılık ve yaygın 
doğum öncesi taramanın potansiyel toplumsal etkileriyle 
ilgilidir. Bu derleme, non-invaziv prenatal testlerin klinik 
uygulamalarını, avantajlarını, sınırlamalarını ve etik kaygıları 
incelemeyi amaçlamaktadır.
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GİRİŞ

Non-invaziv prenatal testler (NIPT), 
amniyosentez ve koryon villus örneklemesi 
gibi geleneksel tanı yöntemlerine kıyasla 
kromozomal anormalliklerin tespitini 
daha güvenli, daha doğru ve daha erken 
hale getirerek prenatal tarama alanında 
devrim niteliğinde bir gelişme olarak ortaya 
çıkmıştır (1). Hong Kong’da 2011 yılında 
klinik uygulamaya girmiş ve dünya çapında 
hızla yayılmıştır. İlgili meslek kuruluşları 
günümüzde, NIPT’nin bir tanı testi değil bir 
tarama yöntemi olduğunda hemfikirdir (2). 
Yüksek duyarlılığı (gerçek pozitif oranı) ve 
özgüllüğü (gerçek negatif oranı) NIPT’yi 
piyasadaki tarama testlerine ve invaziv 
testlere karşı çekici bir alternatif haline 
getirmiştir (3). Ailelerin üreme sağlığına 
etki edecek bilinçli seçimler yapabilmeleri 
için NIPT’nin genetik danışmanlıkla birlikte 
yapılmasını önerilmektedir (3).

Birçok ülkede, kromozom aneuploidilerini 
ve diğer doğum kusurlarını tespit etmek için 
maternal serum belirteç taraması ve ultrason 
görüntüleme (USG) doğum öncesi bakımın 
rutin bir parçasıdır (4). Ancak gerek taramalar 
gerekse USG değişen sıklıkta yanlış pozitif 
sonuçlar verebilmektedir. Bu testler fetüsün 
aneuploidi riskinin arttığını gösteriyorsa 
tanı için koryonik villus örneklemesi veya 
amniyosentez gibi invaziv yöntemlere 
başvurulmaktadır (5). 

Günümüzde NIPT yalnızca fetal aneuploidi 
riski artmış kadınlar için kullanımdadır (6).
Serumda yapılan taramalardan daha doğru 
sonuçlar vermekte, daha az yanlış pozitif 
sonuç üretmektedir. İşlemle ilişkili tek fiziksel 
risk kan alımıyla ilişkilidir ve düşük riski yoktur 
(6).

NIPT doğum öncesi test paradigmasını hızla 
değiştirmektedir. Serumda yapılan taramalar 
ile invaziv tanı testleri arasındadır. NIPT, fetal 
aneuploidi olasılığını belirlemek için maternal 
kan örneğinde bulunan hücresiz fetal DNA’nın 
(cffDNA) analiz edilmesini içermektedir 
(6). cffDNA maternal plazmada 5-7’nci 
hafta gibi bir sürede tespit edilebilir. Ancak 
cffDNA miktarı zamanla artar ve sonuçlar 10 
haftadan sonra daha doğrudur (7).

Dolaşımdaki cffDNA bol miktardadır ve 
stabildir. Gebelikten sonra sadece birkaç 
gün maternal dolaşımda kalmaktadır. Bu 
da cffDNA’yı gebeliğe özgü testler için en 
uygun hale getirir. DNA dizilemesindeki 
son yenilikler, maternal dolaşımdaki 
hücresiz DNA’nın daha hızlı ve daha ucuz 
dizilenmesine olanak tanır. Bu dizilenme 
teknolojileri cffDNA’daki kromozom 13, 18 
ve 21 gibi seçili ilgi bölgelerinin dizilenmesini 
içermektedir (8). 

NIPT, özellikle trizomi 21 (Down sendromu), 
trizomi 18 (Edwards sendromu) ve trizomi 
13 (Patau sendromu) olmak üzere yaygın 
trizomileri taramak için kullanılmaktadır 
(6). Gebeliğin 10. haftasından itibaren 
yapılabilmekte bu da gebelikle ilgili daha 
erken karar almaya olanak tanımaktadır (7). 
NIPT’nin trizomi 21’i tespit etmedeki duyarlılığı 
ve özgüllüğünün %99’u aştığı bildirilmiştir, 
bu NIPT’yi en güvenilir non-invaziv tarama 
yöntemi haline getirmektedir (9). Ancak, 
NIPT’nin tanı değil, tarama testi olduğu ve 
pozitif sonuçların özellikle mikrodelesyonlar 
ve seks kromozomu aneuploidileri gibi 
daha düşük yaygınlığa sahip durumlar için 
invaziv testlerle doğrulanması gerektiği 
vurgulanmaktadır (10).

NIPT’nin başlıca avantajı, invaziv 
prosedürlerle ilişkili düşük riskini ortadan 
kaldıran non-invaziv yapısında yatmaktadır 
(11). Ayrıca belirli kromozomal anormallikleri 
tespit etmedeki yüksek doğruluğu, yanlış 
pozitif sonuçların ve gereksiz invaziv takip 
testlerinin olasılığını azaltır (12). Kombine 
birinci trimester taraması veya maternal 
serum taraması gibi geleneksel tarama 
yöntemlerinin aksine NIPT daha düşük bir 
yanlış pozitif oranı sunarak hem doğum 
öncesi bakımın verimliliğini hem de anne 
adaylarının duygusal refahını artırmaktadır 
(3).

Faydalarına rağmen, NIPT’nin sınırlamaları 
vardır. Örneğin, NIPT’nin doğruluğu çoklu 
gebelik, düşük fetal fraksiyon (yetersiz) veya 
obezite gibi anne faktörleri durumlarında 
azalabilir (13). Ek olarak, testin yaygın 
trizomilerin ötesindeki durumları tespit etme 
yeteneği değişkendir ve nadir kromozomal 
anormallikler için yanlış pozitiflik sıklığı 
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yüksek olabilmektedir (14). NIPT’nin maliyeti 
genellikle diğer tarama yöntemlerinden daha 
yüksektir ve artan yaygınlık maliyetlerde 
düşüşe neden olsa da belirli popülasyonlarda 
erişilebilirliği sınırlıdır (15).

NIPT’yi çevreleyen etik hususlar giderek daha 
fazla ilgi görmektedir. Testin kolaylığı ve 
erken zamanlaması açısından cinsiyet seçimi 
gibi tıbbi olmayan faktörlere dayalı olarak 
gebeliklerin seçici olarak sonlandırılması 
potansiyeli endişelere yol açmıştır. 
Laboratuvarlar çok çeşitli genetik durumları 
tarayan seçenekler sunmaya başlamış, 
NIPT’nin kapsamı artmıştır. Daha az yaygın 
veya yeterince anlaşılmamış genetik 
bozukluklar için yapılan karmaşık testler bazı 
belirsizlikleri de beraberinde getirmiştir. 

Bu derleme, NIPT’nin klinik uygulamalarını, 
avantajlarını, sınırlamalarını ve etik kaygıları 
incelemeyi amaçlamaktadır.

Tarihsel Süreç ve Küresel Yaygınlık

NIPT ilk olarak Ağustos 2011’de Hong 
Kong’da piyasaya sürülmüştür (16). Ardından 
Ekim 2011’de ABD’de ticari olarak tanıtılmış, 
sonraki yıllarda ise ticari olarak piyasaya arz 
edilmiştir (17,18). Küresel NIPT pazarının 
değeri 2019 rakamlarıyla 3,5 milyar ABD 
doları civarındadır (19). 

NIPT’nin ulusal sağlık programlarına 
entegre edilmesi için hükümetler ve özel 
otoriteler tarafından araştırma çalışmaları 
ve konsorsiyumlar yürütülmektedir 
(20,21). NIPT’nin doğum öncesi bakımı 
iyileştirmedeki muazzam potansiyelini 
fark eden bu kuruluşlar, ulusal sağlık 
programlarına entegrasyonunu teşvik 
etmek için önemli kaynaklar ayırmışlardır 
(20,21). Araştırma girişimleri teşvik edilerek 
NIPT’nin rutin bir tarama aracı olarak 
benimsenmesi, erişilebilirliğinin artırılması 
amaçlanmaktadır. Bu ortak çaba, gelişmiş 
doğum öncesi bakıma ve küresel ölçekte 
iyileştirilmiş maternal ve fetal sonuçlara 
katkıda bulunmayı amaçlamaktadır. NIPT, 
birçok ülkede umut verici bir araç olarak 
görülmektedir ve bir tarama tekniği olarak 
entegre edilme sürecindedir (22,23).

NIPT, Çin’de 2010’dan beri mevcuttur 
ve doğum öncesi bakımdaki potansiyeli 
nedeniyle geniş ilgi görmektedir (24). Çin 
hükümetinin 2016’da tek çocuk politikasını 
kaldırması bu ilgiyi artırmakta, sağlık sigortası 
kapsamına alınması önerilmektedir (25).

NIPT Japonya’da 2013 yılında tanıtılmıştır 
(26,27). Japonya’da doğum öncesi testler 
ve NIPT konusunda kapsamlı bir politika 
bulunmamaktadır. Japonya’da NIPT’nin 
maliyeti çok yüksektir bu nedenle devlet 
güvencesinde değildir ihtiyaç duyan kişiler 
tarafından cepten ödenmektedir (27).

Afrika’da NIPT hala yeni bir tarama yöntemi 
olarak kabul edilmektedir. Güney Afrika’da 
NIPT kamu tarafından finanse edilmemekte, 
hamile kadınlara fetal aneuploidileri 
değerlendirmek için NIPT önerilmektedir 
(28).

Birleşik Krallık Ulusal Tarama Komitesi, Kasım 
2015’te trizomi 13, 18 ve 21 taraması için 
NIPT kullanımını önermiş, resmi uygulama 
Galler, İskoçya ve İngiltere’de sırasıyla 2018, 
2020 ve 2021’de başlamıştır. Komite, yüksek 
riskli gebeliklerde ücretsiz NIPT önermiştir 
(29,30).

Almanya’da, trizomi 13, 18 ve 21 taraması için 
NIPT’nin kamu tarafından finanse edilen bir 
sağlık sigortası sistemi kapsamına alınması 
önerilmektedir (31). On yıldan uzun bir süre 
önce uygulamaya konulmasından bu yana, 
jinekolojik kliniklerde gerçekleştirilen NIPT 
prosedürlerinin sayısı hızla artmaktadır (32). 

NIPT başlangıçta Fransa’da yalnızca trizomi 
21 taraması için uygulanmış, sonrasında 
kamu sağlık sigortasının desteğiyle trizomi 
13 ve 18 taramasında da uygulamaya 
alınmıştır (33). Şu anda, Fransız kamu sistemi 
fetal kromozomal anormallik riski yüksek 
gebelikler için NIPT’yi ücretsiz ek tarama 
seçeneği olarak benimsemiştir (34).

ABD, 2011’den bu yana trizomi 21 taraması 
için NIPT’yi rutin hale getiren ilk ülkelerden 
biridir (35). American College of Obstetrics 
and Gynaecology, NIPT’nin gebelik 
geçmişleri veya risklerinden bağımsız olarak 
tüm hamile kadınlara sunulmasını önerirken 
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(17), istatistikler hamile kadınların yaklaşık 
%50’sinin NIPT’yi ikinci kademe tarama 
amacıyla kullandığını göstermiştir (5).

Uygulamaya İlişkin Problemler

NIPT’nin üç yoldan biriyle rutin uygulamaya 
girebileceği değerlendirilmektedir: serum 
taramasının yerine, tarama ve invaziv 
prosedürler arasında ara basamak olarak 
veya invaziv testlerin yerine (36). Günümüzde 
meslek örgütlerince taramada ilk adım olarak 
önerilmese de yüksek riskli gebeliklerde 
ikinci kademe test olarak önerilmektedir (37). 
Düşük riskli gebeliklerde NIPT’nin serum 
taramasından daha düşük yanlış pozitif 
ve daha yüksek pozitif öngörü değerleri 
ürettiğini gösterilmiştir (38). Klinisyenlerce 
NIPT’nin geleneksel tarama prosedürlerinin 
yerini alacağı öngörülmektedir (36).

Amniyosentez gibi invaziv testlerin aksine, 
NIPT gebeliklerde trizomilerin doğrulanması 
için birinci basamak tarama yöntemi olarak 
kabul edilmemektedir. Her ne kadar yanlış 
pozitif ve negatif sonuçların sıklığı düşük 
olsa da NIPT’yi trizomilerin teşhisinde kesin 
bir test olarak kabul etmemenin önündeki 
en önemli engel yanlış pozitif ve negatif 
sonuçlardır (39,40). Bir çalışmada NIPT ile 
trizomi 21’i belirlemede %0,09’luk bir yanlış 
negatif oranı tespit edilmiştir (41). Prospektif 
bir çalışmada 81601 gebelik arasında 
%0,01’lik bir yanlış negatif oranı bildirilmiş, 
bunlardan ikisinin sınırlı plasental mozaiklik 
ve birinin ikiz gebelik olduğu ortaya çıkmıştır 
(39). Yanlış negatiflerin ileri maternal yaş, 
fazla kilo ve düşük miktarda cffDNA’dan 
kaynaklandığı düşünülmektedir (42).

Yanlış pozitif sonuçlar, NIPT’nin doğum 
öncesi tarama için önerilmesinde önemli bir 
endişe kaynağıdır (43). Sıklık %1’den azdır 
(43). Yanlış pozitif sonuçların nedenleri 
teknik gelişmelerle önlenemez. Plasental 
mozaiklik (44) en yaygın neden olup kaybolan 
ikizler (45), maternal kopya varyantlar (46) 
ve maternal tümörler (47) de diğer nedenler 
arasındadır. 

NIPT’nin, tanı hatalarından kaçınmak ve 
daha güvenli analizi için USG gibi diğer 
doğum öncesi testlerle birlikte yapılması 
önerilmektedir. Trizomilerden yanlış pozitif 

vakaların erken tespiti ve ayırt edilmesi 
yeteneği de gebelik komplikasyonlarını 
azaltabilir. NIPT kullanılarak daha geniş 
analiz ve tespit kapsamı için gelecekte teknik 
ve biyoenformatik iyileştirmeler yapılabilir 
(48).

Kadın doğum uzmanları, jinekologlar ve 
genetik danışmanlar hastaların NIPT ile 
ilgili bilinçli seçimler yapmasında ve karar 
alma süreçlerinin yönetiminde önemli 
role sahiptir. Ancak, doğum öncesi bakım 
konusunda iyi eğitimli uzmanların eksikliği 
nedeniyle hastalar, NIPT hakkında deneyimli 
hizmet sağlayıcılarına erişemeyebilir. 
Kadın doğum uzmanları arasında yapılan 
bir araştırmada tüm katılımcıların NIPT’ye 
aşina olduğu ancak bilgilerinin kapsamlı 
olmadığını belirlenmiştir (49). NIPT’de test 
öncesi ve sonrası danışmanlık verilirken 
hamile kadınlar testin özellikleri ve etkinliği, 
ilişkili riskler ve takiplerin önemi konularında 
bilgilendirilmelidir. Hamileler teste girmek ve 
alternatif bakımı seçmek konusunda bilinçli 
seçimler yapabilmelidir (50). 

NIPT’nin toplumsal kabulü inanç 
sistemlerinde de büyük ölçüde etkilenebilir. 
Dini inancın günlük yaşamı etkilediği 
ülkelerden birinde kadın doğum uzmanları 
arasında yapılan bir araştırmada katılımcıların 
%94’ü NIPT sonuçlarının hamile kadınların 
gebeliği sürdürme veya sonlandırma kararını 
önemli ölçüde etkileyeceğini ifade etmiştir 
(51). Katılımcıların çoğunluğu NIPT’nin 
hamile kadınlar üzerinde etkilenen gebelikleri 
sonlandırma yönündeki toplumsal baskıyı 
artırabileceği konusunda hemfikirdir. Bu 
bulgu, inanç sistemlerinin NIPT’nin kabulü 
üzerinde büyük etkiye sahip olabileceğini 
göstermektedir (52). İnanç sistemlerinden 
etkilenen bazı siyasi gruplarının, Down 
sendromlu şüpheli gebeliklerde kürtajı 
normalleştireceği endişesiyle NIPT’ye 
karşı olduğu bildirilmiştir (53). Aynı gruba 
bağlı sağlık çalışanlarının fetal anomaliler 
durumunda kürtajı etik dışı olarak gördükleri 
tespit edilmiştir (54).

ABD’de Haymon ve arkadaşlarınca yürütülen 
çalışmada uzmanlar arasında NIPT kullanım 
sıklığının %90’ın üzerinde olduğu belirlenmiş, 
kullanmayan uzmanların maliyet, sigorta 
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kapsamının olmaması ve test duyarlılığıyla ilgili 
tereddütlerinin olduğu belirtilmiştir (36). Aynı 
çalışmada uzmanların %90’ı NIPT hakkındaki 
bilgilerine güvendiklerini bildirmiştir. Buna 
rağmen çalışmadan elde edilen sonuçlar 
uzmanlar arasında NIPT’nin sınırlamaları ve 
uygulama yönergeleri konusunda eksiklikler 
olduğunu göstermektedir (36).

Bu eksiklikler uzman olmayan klinisyenlerde 
daha belirgindir (55). Uzman olmayan 
klinisyenler NIPT’nin doğruluğunu belirlemede 
anne serumunda dolaşan toplam cffDNA’nın 
önemi konusunda gerekli eğitime sahip 
olmayabilir (56). cffDNA anne vücut kitle 
indeksi, etnik köken, gebelik yaşı, aneuploidi 
tipi ve çoğul gebelikten etkilenebilmektedir 
(56). NIPT’nin duyarlılıkları ve özgüllükleri 
yüksek olsa da tanısal değildir ve literatürdeki 
raporlar yanlış negatif (57) ve pozitif (58) 
örnekleri vurgulamaktadır. Uzman olmayan 
klinisyenler ayrıca NIPT ile invaziv testlerin 
uyumsuz sonuçlar verdiği durumların klinik 
yönetiminde zorluk çekebilirler (59). 

NIPT kullanımındaki artış invaziv test 
prosedürlerinin kullanımını sınırlamakta olup 
bu da NIPT’nin artan kullanımı daha az invaziv 
prosedürün yapılacağı anlamına gelmektedir 
(60,61). Bazı çalışmaların sonuçları ileri anne 
yaşı durumunda NIPT’ye giren kadınların 
yalnızca NIPT’yi tercih ettiğini, invaziv 
testleri reddettiğini belirtmektedir (62). 
İnvaziv prosedürlerin azalması prosedürleri 
gerçekleştiren klinisyenlerin deneyiminin 
ve becerisinin azalacağı ve düşük riskinin 
potansiyel olarak artacağı anlamını 
taşımaktadır (58). 

Kadınların invaziv testler yerine NIPT’yi 
tercih etme eğiliminde olduğu bir döngü 
oluşması durumunda NIPT’nin yanlış pozitif 
sonuçlar ürettiği göz önüne alındığında, 
NIPT’ye güvenmenin kürtajla sonuçlanan 
sağlıklı fetüs sayısı artabilir (58). NIPT invaziv 
testlerin tespit edebildiği translokasyonlar ve 
inversiyonlar gibi kromozom anormalliklerini 
belirleyememektedir (63).

NIPT’nin diğer protokollerle karşılaştırmalı 
olarak maliyet etkinliğinin belirlenmesi 
gereklidir (64). Yapılan analizler, invaziv 

prosedürlerin sayısındaki azalmaya rağmen, 
NIPT’nin iki yıl içinde doğrulanan trizomi 
21 vakası başına maliyetinin artacağını 
öngörmektedir (64). Başka bir analizde 
ise NIPT’nin maliyetinin birinci basamak 
test olarak kullanıldığında, mevcut test 
protokollerinden daha yüksek olacağı 
gösterilmiştir (65). Başka çalışmalarda elde 
edilen sonuçlara göre NIPT’yi tarama testi 
olarak kullanmanın ardından doğrulayıcı 
invaziv test yapmanın NIPT’yi tanı aracı olarak 
kullanmaya kıyasla daha maliyet etkin olduğu 
belirtilmiştir (66,67). 

Etik Endişeler

NIPT’nin kullanımının yaygınlaşması ile 
dikkatli bir müzakere gerektiren derin etik 
endişeler gündeme getirilmiştir. Bu sorunlar 
özerklik, bilgilendirilmiş onam, ayrımcılık ve 
yaygın doğum öncesi taramanın potansiyel 
toplumsal etkileriyle ilgilidir (68).

Etik endişelerden biri bilgilendirilmiş onam 
ilkesidir (69). NIPT daha erişilebilir ve rutin 
hale geldikçe, hastaların testin kapsamını, 
sınırlamalarını ve etkilerini tam olarak 
anlayamama riski artmaktadır. NIPT yüksek 
düzeyde doğruluk sunsa da tanısal değildir. 
Pozitif sonuçlar genellikle tanıyı doğrulamak 
için amniyosentez gibi daha fazla invaziv 
prosedür gerektirir (70). Tarama ve tanı 
testleri arasındaki ayrım açıkça belirtilmeli ve 
hamile kadınların bir sonraki adımlar hakkında 
bilinçli seçimler yapabilmeleri sağlanmalıdır 
(71). Uygun danışmanlık olmadan, NIPT’nin 
kesin bir test olarak algılanması ve potansiyel 
olarak kaygıya, gereksiz müdahalelere veya 
hatta gebeliğin sonlandırılmasıyla ilgili erken 
kararlara yol açma tehlikesi vardır (72). 
Bağımsız muayenehanelerdeki klinisyenlerin 
NIPT’yi doğrudan sipariş ettiklerinde genetik 
danışmanlık sunup sunmadıkları ve nasıl 
sundukları açık değildir. NIPT’nin rutin 
hale gelebileceği veya gebelik ziyaretlerine 
eşlik eden kan alma bombardımanına dahil 
edilebileceği konusunda endişeler vardır (73).

Özerklik sorunu NIPT’nin daha geniş bir şekilde 
erişilebilir olmasıyla yakından bağlantılıdır ve 
bilinçli üreme seçimleri yapma yeteneği temel 
bir haktır (74). Ancak doğum öncesi genetik 
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bilginin erişilebilirliği bireyler üzerinde bu 
bilgiye göre hareket etme baskısı oluşturabilir 
(22). Bu baskı kişisel değerler veya inançlarla 
çelişse bile kişinin kararlarını değiştirebilir 
(22). Ebeveynler, gebelikleri genetik 
anormalliklere dayalı olarak sonlandırmak 
için toplumsal veya ailevi baskılarla karşı 
karşıya kalabilir ve bu tür kararların gönüllü 
doğasının sorgulanmasına neden olabilir 
(75). Gerçek özerkliğe yönelik bu zorluk, 
belirli popülasyonlar için yeterli doğum öncesi 
danışmanlığa erişimin sınırlı olabileceği ve 
üreme karar alma sürecindeki eşitsizliği daha 
da kötüleştiren sosyoekonomik eşitsizlikler 
nedeniyle daha da karmaşık hale gelebilir 
(74,75).

NIPT engelli bireylere yönelik ayrımcı tutumları 
güçlendirme riskini de beraberinde getirir. 
Özellikle Down sendromu gibi rahatsızlıklarla 
ilişkili olan genetik anormallikleri tarama 
yeteneği, seçici sonlandırmalarda artış 
korkusuna yol açarak engelli yaşamların 
toplumda değersizleşmesine neden olmuştur 
(76). Bu “seçici öjeni” zararlı klişeleri 
sürdürebilir ve engelli bireyler ve aileleri için 
toplumsal desteğin azalmasına yol açabilir 
(77). Toplum genetik normalliğe giderek daha 
fazla değer verdikçe, etik tartışma bireyin 
üreme kararları alma hakkı ile tüm yaşamların 
onurunu ve değerini koruma konusundaki 
kolektif sorumluluk arasındaki dengeyi ele 
almalıdır (78).

Teknoloji ilerledikçe NIPT’nin gelecekte sahip 
olması beklenen olası potansiyel başka bir etik 
ikilemdir (79). Doğum öncesi genetik testlerin 
kapsamı ölümcül olmayan rahatsızlıklar, 
belirli hastalıklara yatkınlıklar veya hatta 
fiziksel özellikler için tarama içerecek şekilde 
genişledikçe, tıbbi gereklilik ile ebeveyn tercihi 
arasındaki çizgi belirsizleşir (79). Bu “genetik 
determinizm”, tercih edilen özelliklere dayalı 
embriyo veya fetüslerin seçilmesinin etik 
açıdan sıkıntılı bir gerçeklik haline gelebileceği 
üreme ticarileştirmesi konusunda endişelere 
yol açar (80). Bu tür uygulamalar, “tasarım 
bebekler” ve NIPT’nin amaçlanan tıbbi 
amacının ötesinde kullanılmasının etik 

etkileri etrafındaki tartışmaları daha da 
körükleyecektir (81).

SONUÇ

NIPT doğum öncesi taramada önemli bir 
atılımı temsil eder ve yaygın kromozomal 
anormallikleri tespit etmek için geleneksel 
yöntemlere göre daha güvenli ve daha doğru 
bir alternatif sunar. Ancak, sınırlamaları 
ve sunduğu etik zorluklar dikkatli bir 
değerlendirme ve sorumlu klinik uygulama 
gerektirir. Teknoloji gelişmeye devam ettikçe, 
eşit erişimi sağlamak ve bilinçli karar vermeyi 
teşvik etmek, tüm hamile bireyler için NIPT’nin 
faydalarını en üst düzeye çıkarmada kritik 
öneme sahip olacaktır.

ABD’deki klinisyenler NIPT’yi tahmin 
edilenden daha hızlı benimsemiş olsalar da, 
erişilebilirliği değişkenliğini korumaktadır. 

NIPT doğum öncesi bakımda önemli bir 
ilerlemeyi temsil ederken, aynı zamanda bir 
dizi etik zorluk da sunar. NIPT’yi çevreleyen 
etik endişeler özetle aşağıda sıralanmıştır; 

- Hastaların kapsamlı danışmanlık almasını 
sağlamak,

- Toplumsal baskı olmadan özerkliği 
korumak,

- Engelliliğe dayalı ayrımcılık riskini ortadan 
kaldırmak,

- Genetik testlerin gelecekteki 
uygulamalarını dikkatlice yönlendirmek.

NIPT’nin sürekli evrimi, kapsayıcı ve 
eşitlikçi bir toplumu teşvik ederken bireysel 
seçimlere saygı duyan dengeli bir yaklaşım 
gerektirmektedir.

NIPT’nin geleceği için önemli bir husus, eşit 
erişimdir. Şu anda, gelişmiş NIPT panellerinin 
yüksek maliyeti, özellikle düşük kaynaklı 
ortamlarda birçok popülasyon için erişimi 
sınırlamaktadır. Gelecekteki beklentiler, 
NIPT’nin faydalarının daha geniş, daha 
çeşitli bir popülasyona genişletilebilmesini 
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sağlamak için maliyet azaltma stratejilerini 
içermelidir. Ayrıca, NIPT rutin doğum öncesi 
bakıma entegre oldukça, sağlık hizmeti 
sağlayıcılarının karmaşık genetik verileri 
yorumlamak ve kapsamlı danışmanlık 
sunmak için yeterli eğitime sahip olmaları 
gerekecektir. 

NIPT şu anda düşük gelirli ülkelerdeki 
insanların çoğunluğu için çok pahalıdır. 
Hükümetler genellikle bu analizi sübvanse 
etmeyi göze alamamaktadır. Düşük ve orta 
gelirli ülkeler NIPT’yi uygulamaya karar verirse 
kamu sağlık sektörü tarafından ödenmesi adil 
ve uygun seçenek olacaktır. Ancak bunun için 
kapasite geliştirme, yatırım ve kamu sağlık 
profesyonelleri için eğitim gerekecektir.

Dizileme maliyetlerindeki düşüşe rağmen, 
NIPT’yi maternal serum taramasına benzer 
veya daha ucuz hale getirmek için düşük 
kaynaklı ortamlara yönelik teknolojik yeniliğe 
ihtiyaç duyulmaktadır. Bu alanda kaydedilecek 
gelişmeler NIPT’nin düşük ve orta gelirli 
ülkelerde daha geniş çapta benimsenmesini 
kolaylaştıracaktır. Hekimleri ve doğum 
öncesi bakımın ön saflarında yer alan sağlık 
çalışanlarını eğitmek önemlidir ve bu çabalar 
her ülkenin düzenleyici ve yasal bağlamına 
uymalıdır.

Klinisyenler, hastalar, kamu ve özel sigorta 
sağlayıcıları, sağlık bakanlıkları, yerel 
yönetimler ve sağlık hizmeti düzenleyicileri 
de dahil olmak üzere tüm paydaşlar NIPT’nin 
küresel uygulamasına dahil edilmeli, NIPT’ye 
ilişkin politika ve yasal düzenlemeler 
geliştirilmelidir.

NIPT başlangıçta öncelikle trizomi 21, 
18 ve 13 gibi yaygın aneuploidileri tespit 
etmek için kullanılmıştır. Yeni nesil dizileme 
teknolojilerinin ve biyoenformatiğin 
ilerlemesiyle, NIPT’nin duyarlılığı ve özgüllüğü 
bazı geleneksel yöntemlere yaklaşan veya 
hatta onları geçen seviyelere ulaşmıştır. 
Çalışmalar Down sendromunu %99’un 
üzerinde bir duyarlılıkla ve %0,1’den daha 
düşük bir yanlış pozitif oranıyla tespit ettiğini 
göstermektedir. Bu doğum öncesi tanıda 
bir dönüm noktasıdır. Ancak, NIPT’nin 
kapsamı yaygın aneuploidilerin tespitini 
aşmaya başlamış ve cinsiyet kromozomu 

anormalliklerinin, mikrodelesyonların ve hatta 
tek gen bozukluklarının tespitine girişmiştir.

NIPT’nin tüm genom dizilemesi potansiyeli 
ortaya çıkmıştır. Bu, daha geniş bir genetik 
durum yelpazesinin tespitini sağlayarak 
potansiyel olarak fetal genomdaki binlerce 
genetik varyantı tespit edecektir. NIPT 
aracılığıyla genom dizilemesi potansiyeli 
hala araştırma aşamasında olsa da doğum 
öncesi genetik taramanın kapsamlı hale 
gelebileceği ve kromozomal anormalliklerin 
ötesine uzanan durumlara yatkınlıkları tespit 
edebileceği bir geleceğin habercisidir. Bu 
gelişme, doğum sonrası çocuk için daha 
erken müdahalelere veya daha hedefli sağlık 
hizmeti yönetimine rehberlik edebilir.

NIPT’nin gelecekte kişiselleştirilmiş tıp alanı 
ile birleşmesi muhtemeldir. Daha geniş 
bir genetik varyasyon yelpazesini tespit 
etme kapasitesiyle, doğum öncesi testler 
hem annenin hem de çocuğun özel sağlık 
ihtiyaçlarına göre uyarlanabilir. Fetüsteki 
genetik yatkınlıkları belirleyerek hamilelik 
veya erken çocukluk döneminde;

• Kişiselleştirilmiş önleyici tedbirler,

• Yaşam tarzı değişiklikleri ve

• Terapötik müdahaleler konusunda fikir 
verebilir.

Dahası, NIPT’yi gelişmiş maternal serum 
taraması veya fetal görüntüleme gibi 
diğer invaziv olmayan tanı teknolojileriyle 
birleştirmek, doğum öncesi bakıma daha 
bütünsel ve daha az invaziv bir yaklaşım 
sağlayabilir. Yapay zekâ ve makine öğrenimi 
modelleri, genetik verileri diğer maternal 
ve fetal biyobelirteçlerle entegre ederek 
NIPT’nin doğruluğunu ve öngörü yeteneklerini 
iyileştirme konusunda umut vadetmektedir. 
Bu hesaplama araçları, genetik ve klinik 
verilerdeki ince kalıpları belirleyebilir ve 
potansiyel olarak belirgin hale gelmeden önce 
klinik durumları işaretleyebilir.

NIPT gelişen teknoloji ile kişiselleştirilmiş 
doğum öncesi bakımın temel taşı haline 
gelmeye ve genetik içgörüleri daha 
geniş maternal-fetal sağlık verileriyle 
bütünleştirmeye hazırdır. Ancak, NIPT’nin 
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kapsamı genişledikçe, sorumlu bir uygulama 
sağlamak için etik ve pratik zorlukların ele 
alınması gerekir. NIPT’nin geleceği, hasta 
merkezli, bilgilendirilmiş karar almanın en 
yüksek standartlarını korurken, en son doğum 
öncesi bakıma erişimi demokratikleştirme 
becerisinde yatmaktadır. NIPT’nin sürekli 
iyileştirilmesi, doğum öncesi taramanın 
yalnızca daha güvenli değil, aynı zamanda 
daha kesin ve kapsamlı olduğu bir gelecek 
vaat etmektedir.
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