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AMNIYOSENTEZ ILE FETAL KARYOTIP TAYINI:
610 OLGUMUZUN DEGERLENDIRILMESI

Fetal Karyotyping with Amniocentesis: Analysis of 610 Cases

Dr. ALIN BASGUL, Dr. Zehra Kavak, Dr. Esra Uyar
Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dali, Fetal Maternal Tip Unitesi

OZET
Amag¢: Bu calismanin amact klinigimizde uygulanan amniyosentez vakalarimizi gozden gegirmek, amniyosentez
endikasyonlarimizi, amniyosentezdeki basari oranlarimizi ve sonuglarimizi degerlendirmektir.
Materyal ve Metod: Son 4 yil boyunca amniyosentez yaptigimiz 610 olgunun kayitlar: retrospektif olarak tarandi. Hastalarin
karakteristik 6zellikleri, amniyosentez endikasyonlar1, amniyosentez komplikasyonlari, fetal karyotip sonuglari ve bu gebeliklerin
sonuglari arastirildi.
Bulgular: Gergeklestirilen 610 amniyosentezden 606'sinda doku kiiltiirii basarili oldu (%99.34). Kromozomal anomali siklig1 %3.5
(21/606) olarak bulundu. En Sik amniyosentez endikasyonlarimiz; Uglii testte yiiksek risk saptanmasi, Ilerlemis anne yasi ve
ultrasonografide saptanan fetal anomali veya belirtegler olarak bulundu. Isleme bagh diisiik 1 hastada meydana geldi (%0.16).
Anormal karyotipli 21 fetusun 13 tanesi sonlandirildi, 4 tanesinde tiglincii trimesterda in utero ex fetus saptandi, birinde neonatal
Oliim meydana geldi,bir hastada diisiik oldu, 2 hastanin bebegide saglikli olarak dogdu.
Sonu¢: Amniyosentez giivenilir bir karyotipleme araci olup amniyosentez sonrasi diisiik riski oldukga azdir. Ultrasonografide
saptanan anomali vakalaria ve tarama testleri yiiksek gelen hastalara fetal karyotipleme &nerilmelidir.
Anahtar Kelimeler: Amniyosentez, fetal karyotipleme, gebelik sonuglari.

ABSTRACT
Objective: The aim of our study was to review and analyse the data of the patients who underwent amniocentesis in our clinic.
Materials and Methods: During the last 4 years , the records of 610 cases who had amniocentesis were reviewed. The characteristic
findings of the patients recorded. We assessed our indications, results and success rate for amniocentesis. The outcome of these
pregnancies were also searched retrospectively.
Results: The culture results were successful in 604 out of 610 cases (99.3%). The most common indications were raised risk of
Down's syndrome and other trisomies in the triple testing, advanced maternal age and pathological ultrasonographic findings. The
frequency of fetal abnormal karyotypes were 3.5% (21/604 cases). Procedure related pregnancy loss happened in 1 patient (1/610,
0.16%). While, 13 of 21 cases with chromosomal abnormality were electively terminated, 4 of them died in utero, 1 died in the
neonatal period, 1 had abortion and 2 of them were born healthy.
Conclusion: amniocentesis is a safe and reliable diagnostic procedure for second-trimester high-risk pregnancies when performed
by an experienced team. Fetal karyotyping must be recommended to the patients who had fetal abnormality detected by ultrasound
and to the patients with high risk in the triple testing.
Key words: Amniocentesis, fetal karyotyping, pregnancy outcome.

Giris:

Amniosentez kromozom kiiltlir tekniklerinin
1960'l1 yillarda yapilmaya
baslanmigsa da, prenatal tanida yaygm klinik kullanima

gelistirilmesinin ardindan

ultrasonografiyle beraber 1970 ve 1980 li yillarda girmistir (1,2).
Glintimiizde kullanilan girisimsel prenatal tani teknikleri,
amniyosentez (AS), kordosentez (KS) ve koryonik villiis
drneklemesi (KVO) yontemleridir (3). AS, hamileligin 15.
haftasindan itibaren fetal karyotipleme i¢in uygulanan en yaygin
invaziv tekniktir (4). Bu ¢alismada 2002 ve 2006 yillari arasinda
klinigimizde amniyosentezle karyotip tayini yapilan vakalarin
analizi yapild.

Materyal ve Metod:

Marmara Universitesi Hastanesi, Kadin Hastaliklar
ve Dogum Anabilim Dali, Fetal Maternal Tip Unitesi
boliminde 2002-2006 yillar1 arasinda yapilan
amniyosentezlerin kayitlar1 retrospektif olarak tarandi.
Hastalara ait bilgilerin taranmasinda tinitemizde kullanmakta
oldugumuz Astraia Fetal T1p programimindan (GmbH,Almanya)
yararlanildi. Gebelik sonuglart hasta dosyalarindan veya
hastalara telefonla ulagilarak elde edildi.

Tim olgulara ve eslerine amniyosentez Oncesinde
islemin teknigi ve olasi komplikasyonlar: hakkinda sozlii ve
yazili bilgi verildi. Danigmanlik sonrast amniyosentezi kabul
eden giftlere islem Oncesinde yazili onay formu imzalatildi.
Girisimlerde Voluson 730 Expert (GE Medical Systems,
Milwaukee, WI, USA) ultrason cihazi ve 3.5MHz
transabdominal convex prob kullanildi. Tim vakalarda
amniyosentez islemine sistematik detayli ultrasonografi
degerlendirmesini takiben gecildi. Islemde 22 Gauge,
hiperekojen igne kullanildi. Islem amniyosentez kurallarina
uygun olarak ve hafta bagina 1cc amniyon sivist alinarak yapildi.
Alinan materyaller genetik tan1 merkezinde incelendi. Tiim
olgularda kromozomlardaki sayisal ve yapisal diizensizliklerin
degerlendirilmesi amaci ile en az 20 metafaz plagi goriintii
analiz sistemi kullanilarak incelendi. Tim hastalara
amniyosentez sonuglart danigmanlik hizmeti verilerek
aciklandi. Hastalarin karakteristik dzellikleri, islemin yapildig1
gestasyonel hafta, amniyosentez endikasyonlari, fetal karyotip
sonuglari, amniyosentez yapilan hastalarin gebelik sonuglari
tarandi.
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Bulgular:

Amniyosentez ile karyotipleme serimizde, 610 hastadan sadece 4
vakada tireme olmadigindan karyotip sonucu verebilme oranimiz
(%99.4) olarak bulundu. Calisma grubunun demografik ve temel
ozellikleri tablo 1 de belirtilmistir.

Tablol. Calisma grubunun demografik ve temel
ozellikleri

Yas (median) 30.0 (18-
44)
Paternal yas (median) 34 (25-51)
Kilo, kg (median) 61.0 (49-
85)
Nulliparite sayist (N) 220 (%36)
Amniyosentezinyapildig1 gestasyonel hafta 18 (16-25)
Yapisal kromozom anomalisi 5 (%0.8)
Sayisal kromozom anomalisi sonucu 16(2.64)
Normal karyotipli kiz bebeklerin sayisi 300(%50)

Normal karyotipli erkek bebeklerin sayisi 285(%47)

Karyotip anomalisi saptanan hi¢bir vakada ileri paternal yas
izlenmedi. Amniyosentez yapilan haftalar 16 ile 25. gebelik
haftalari arasindaydi. Kromozomal anomali siklig1 %3.5
(21/606) olarak bulundu. Bunlardan sayisal kromozom
bozukluklarinin siklig1 % 2.64 (16/21 anormal karyotipli olgu),
yapisal kromozom bozukluklarin sikligt ise % 0,8 (5/21 anormal
karyotipli olgu) olarak belirlenmistir. Tablo 2 de amniyosentez
endikasyonlarimiz ve sayilar yiizdeleri ile birlikte verildi.

Tablo2. Amniyosentez endikasyonlari

Uclii testte yiiksek risk saptanmasi 267 (%44)
Ilerlemis anne yas1 218(%36)
Ultrasonografide izlenen fetal anomali/ 50(%8)
anomaliler

11-14 hafta testi yiiksek bulunup CVS 31 (5%)
istemeyen hastalar

Agir Intrauterin gelisme geriligi 12 (%2)
Akraba evliligi 8 (%1)
Maternal anksiyete 6(%1)
Daha once kromozom anomalisi olan 12(%2)
bebek oykiisii

CVS sonucunda mozaism saptanmasi 3(%0.5)

Toksoplazma Ig M sonucu+olan ve PCR | 3(%0.5)
la mikroorganizma bakilan hastalar

Amniyosentez endikasyonlari i¢cinde en sik sebep iiclii testte
yiiksek risk saptanmasiydi. 30 hastada ticlii testte yiiksek risk ek
olarak yas riskide mevcuttu. Bu 30 hastanin birinde anomali
saptand1. Uclii testte yiiksek risk saptandigi icin yapilan 267
amniyosentezden 6 (%2.3) olguda karyotip anomalisine
rastlandi. Sadece ileri yas sebebiyle yapilan 218 amniyosentez
olgusundan bir (%0.46)tanesinde kromozom anomalisi saptandi.
Ultrasonografide fetal anomali izlenen ve amniyosentezi kabul
eden 50 hasta iginde 7 (%25) hastada kromozom anomalisi tespit
edildi. Tlk trimester tarama testinde yiiksek risk saptanip KVO
istemeyen 31 hastanin 4 (%13)iinde fetal kromozom anomalisi
saptanirken diger sebeplerle amniyosentez yapilan 46
hastalardan 3 (%6.5) tanesinde kromozom anomalisine rastlandi.
Tablo3’te kromozom anomalisi tespit edilen 21 olgu prognozlari
ile birlikte verildi. Sayisal kromozom bozukluklarindan trizomi
21 en sik gozlenen anomali olarak bulunurken (7/21 olgu), 5
olgu ile seks kromozom andploidileri (4 olgu,45X0 vel olgu
47XXY) ikinci siray1 almistir. Yapisal kromozom
anomalilerinde ise 2 olguda delesyon, 1 olguda marker

-881-

kromozom,1 olguda inversiyon ve 1 olguda da translokasyon
saptanmuistir.

Tablo3. Amniyosentez sonucu kromozom anomalisi
saptanan olgular ve gebelik sonuclari

Anormal Karyotip Say1:21 | Gebelik
bulgular: (%3.5) Sonucu
47, XX+21 (Regiiler tipte | 7 6 olgu elekif
Down Sendromu) terminasyon 1
olgu diisiik
45X0 ,Turner sendromu 4 2 in utero ex
fetus, 2 elektif
terminasyon
47xy trizomi 4 1 Elektif
terminasyon
trizomi 18 1 Elektif
terminasyon
Triploidy 1 In utero ex
(digynic,69XXY)
45X X, robt(13;15)pat 1 Elektif
terminasyon
22qdel (Digeorge 1 Neonatal 6liim
Sendromu)
46xx4pdel (Wolf 1 Elektif
Hirscung sendromu) terminasyon
47,XY, +13 1 In utero ex
47,XY +mar Marker 1 Canli dogum
chromozom
47, XXY, 1 Elektif
terminasyon
46,XX,inv(8)(p21;q22), 1 Canli Dogum
Inversiyon

Amniyosentezden sonraki bir ay icinde 610 hastadan 3’iinde
diisiik meydana geldigi saptandi (%0.49). Ancak bu hastalardan
birinde Down sendromu saptanirken diger hastada uterin myom
mevcuttu. Bir olguda da kromozom anomalisi veya belirgin
bagka risk faktorii yoktu. Tiim bu faktorler goz 6niine
alindiginda isleme baglh diisiik riskinin sadece %0.16 (1/610)
oldugunu gormekteyiz.

Gebelik sonuclari, gebelik terminasyonu, spontan diisiik, in utero
ex fetus, neonatal 6liim ve perinatal sagkalim olarak
degerlendirildi. Anormal karyotipli 21 fetusun 13 tanesi
sonlandirildi, 4 tanesinde ticlincii trimesterda in utero ex fetus
saptandi, birinde neonatal 6liim meydana geldi, bir hastada ise
amniyosentezden 2 hafta sonra diigiitk meydana geldi. 2 hastanin
bebegide saglikli olarak dogdu. Tiim vakalarin 456 ‘sina
ulasilabildi. Buna gore 13 olgu sonlandirildi, 6 hastada
(bunlardan 4 olgu kromozom anomalili ve ikisi agir intrauterin
gelisme geriligi olan olgulardi) in utero ex fetus izlendi, 6 olguda
neonatal donemde 6liim meydana geldi (Bunlardan bir tanesi
kromozom anomalisi saptanan Di George sendromlu bir hastaydi
diger hastalarda ultrasonda major anomali tespit edilen olgulardi.
Neonatal donemde yasamayan bebeklerin ailelerine prenatal
danismanlik hizmeti verildigi sirada bu bebeklerin yiiksek
mortalite oranlari aileye anlatilmis fakat aileler gebeligin
sonlandirilmasini dini nedenlerden kabul etmemislerdi. Geri
kalan 431 olguda perinatal sag kalim mevcuttu.

Tartisma :

Genetik amniyosentez , fetal anomalilerin prenatal tanisinda
1967 yilindan beri kullanilmaktadir (2). Mid trimester
amniyosentezinin anne ve fetus i¢in giivenilirligi birgok, ¢ok
merkezli ¢alismalarla kanitlanmistir (5,6).



Gebelikte ilerlemis anne yasi genetik amniosentezde ilk
baslarda en sik endikasyonken daha sonradan klinik
uygulamaya birgok degisik endikasyonda girmistir. Ornegin;
anormal serum tarama test sonuclari ve ultrasonografi ile tespit
edilen yapisal fetal anomaliler . Ancak yinede son 30 yilda
amniyosentez i¢in en sik endikasyon gebelikte ileri anne yasi
olmustur (1,7,8). Daha 6nceki yillarda ailede veya daha 6nceki
bebekte kromozom anomalisi veya yapisal fetal anomalilerin
olmas1 birgok kisinin amniyosentez karar1 almasini sagladiysada
gliniimiizde gittikge ilerleyen ultrasonografik ozellikler ve st
diizey ultrasonografiye duyulan gilivenin artmasiyla bu
endikasyonda artik eski popiilerligini koruyamamuistir (9). Yine
ultrasonografi ile fetal anomalilerin daha fazla tespit
edilebilmesi ve fetal anomalilerle kromozom bozukluklari
arasindaki yakin iligkide bilindik¢e ultrasonda gézlenen anomali
daha gok amniyosentez sebebi olur hale gelmistir (10). ilerlemis
paternal yas, tekrarlayan diisiik hikayesi, koryon villus
orneklemesinde mozaisizm, anne veya babada translokasyon
tagyiciligr gibi endikasyonlar ise amniyosentez tercihleri
arasinda daha az yer kaplamaktadirlar (1,9,10). Bizim
vakalarimizin analizinde ilerlemis anne yas1 iglii tettse yiiksek
risk saptanmasi endikasyonunun ardindan ikinci sirada yer
almistir. Yazicioglu ve ark. 327 amniyosentez olgularindan en
stk endikasyonu bizim ¢aligmamizda oldugu gibi {glii testte
yiiksek risk olarak bulmuslardir (11). Kiiltiir sonu¢larinda elde
ettigimiz basari iilkemizdeki diger aragtirmacilarin sonuglart ile
ortiismektedir (11,12,13).

Kromozom anomalisi oranimiz (%3.5)olup, Giiven ve
ark, Yayla ve ark, Bagaran ve ark.'nin sonuglar1 ile uyumlu olark
bulunmustur (13,14,15). Yine Kromberg ve ark. Bu oran1 4554
vakada %3.2 olarak bildirmislerdir (7). Oysaki Yazicioglu ve
ark. yaptiklar1 amniyosentezlerdeki kromozom anomali oranini
%S5.8 olarak bulmuslardir (11). Alper ve ark. 2005 yilinda
yaptiklar1 caligmalarinda yaptiklart 2405 prenatal girisimsel
islem sonucunda anormal fetal karyotiplerinin sikligin1 % 2.95
(71/2.405 olgu) olarak bulmuslardir. Ayni1 seride sayisal
kromozom bozukluklarinin sikligi % 1.87 (45/71 anormal
karyotipli olgu), yapisal kromozom bozukluklarin siklig1 ise %
1.08 (26/71 anormal karyotipli olgu) olarak belirlenmistir (16).
Bizim olgularimizdaki anormal fetal karyotip sikligi bu
caligmayla uyumlu bulunmussada bizim olgularimizda sayisal
karyotip anomalisi yapisal anomalilerin(%0,8) 3 kat1 fazla
oraninda bulunmustur ( %2.64). Literatiirde ultrasonografide
fetal anomali tespiti sonrasinda yapilan amniyosentezlerdeki
kromozom anomalisi riski %8 ile %27 olarak belirtilmistir. Buna
gore bizim oranimiz (%25) literatlirle uyumlu bulunmustur
(1,9,17). Taner ve arkadaslari ileri yas sebebi ile yaptiklari
amniyosentez sonucunda Down sendromu riskini %1.11 ve
kromozom anomalisi oranini ise %5.84 olarak bulmuslardir
(18). Bizim hasta grubumuzda yalnizca ileri yas sebebi ile
yapilan amniyosentez olgularindan sadece birinde Trizomi 21
sendromuna rastlanilmisti. Gliven ve arkadaslari ilerlemis anne
yas1 sebebiyle yaptiklari 49 vakanin higbirinde kromozom
anomalisine rastlamamistir. Bu durumu vaka sayisinin azhigi ile
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aciklamislardir (13). Horger EO ve arkadaslart 2001 yilinda
4600 amniyosentez olgusunu bildirdi. Onlarin sonuglarina gore
basarili amniyotik sivi aspirasyonu operator tecriibesi ile ilgili
iken islemi yapan doktorun tecriibesi gebelik sonuglarini
degerlendirmede onemli bulunmadi (9). Bizim olgularimizda
yalnizca bu konuda ¢ok tecriibeli iki operator tarafindan yapildi.
Diisiik riskimizin azligi ve karyotip verebilme basarimizin
yiiksekligi tecriibeli operatorlerle yiliksek basari oranini
yakalayabilmenin miimkiin oldugunu géstermekle beraber, bu
konuda ¢ok fazla tecriibesi olmayan operator faktoriiniin
analizini yapmamizi engelledi.

Giorlandino ve arkadaslar1 tek operatorle yapilan
4564 vakada % 0.16 oraninda diisiik vakasi rapor etmislerdir
(19). Bu calismada yapilan amniyosentezlerin neredeyse
tamamina yakin kismi yiiksek riskli gruba yapilmis olmasina
ragmen (ilerlemis anne yasi, anormal serum sonuglari, ailede
anomali hikayesi, ultrasonografide fetal anomali saptanmasi
vb.) gebelik kaybi oldukea diisiiktiir (3/610) Isleme bagh diisiik
oranimiz ise sadece %0.16 olarak bulunmustu. Amniyosentezin
yapildig: ilk yillarda amniyosentezle fetal kayip orani %4
lerdeyken giiniimiizde bu oran %0.2 ile %2 oraninda
degismektedir (1,9,219). Fetal kayip oranlarinin diismesinde es
zamanli modern ultrason cihazlarinin iiretilmesi, gittikge artan
amniyosentez endikasyonlari, artan hasta talebi ,ve kazanilmig
tecriibenin yer aldig1 diisliniilmektedir(20). Amniyosentez
tecriibesi arttikca ve ultrason teknolojisinin inanilmaz bir hizla
ilerlemesiyle bu islemin daha kolay ve giivenilir olmasi
beklenen bir sonugtur (20,21). Leschot ve arkadaslar1 operator
tecriibesi ile fetal dlim veya digiik riskinin 6nemli Slgiide
diistiiginii belirtmislerdir (22). Bununla beraber Martin ve
arkadagslar1 yaptiklar1 ¢alismalarinda bu konuda 6nemli bir fark
gozlemlememislerdir (23). Deneyimli bir ekip tarafindan
gerceklestirildiginde amniyosentezin, yiiksek risk tasiyan
gebeliklerde rahatlikla uygulanabilen, diistik riski oldukga az,
giivenilir bir prenatal tan1 yontemi oldugu kanisima varilmistir.
Ultrasonografide saptanan anomali vakalarina ve tarama testleri
yiiksek gelen hastalara fetal karyotipleme dnerilmelidir.
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