


Bulgular:  
Amniyosentez ile karyotipleme serimizde, 610 hastadan sadece 4 
vakada üreme olmadı ından karyotip sonucu verebilme oranımız  
(%99.4) olarak bulundu. Çalı ma grubunun demografik ve temel 
özellikleri tablo 1 de belirtilmi tir. 
 
 
Tablo1. Çalı ma grubunun demografik ve temel 
özellikleri  

Ya  (median) 30.0 (18-
44) 

Paternal ya  (median) 34 (25-51) 
Kilo, kg (median) 61.0 (49-

85) 
Nulliparite sayısı (N) 220 (%36) 
Amniyosentezinyapıldı ı gestasyonel hafta 18 (16-25) 

Yapısal kromozom anomalisi  5 (%0.8) 
Sayısal kromozom anomalisi sonucu 16(2.64) 
Normal karyotipli kız bebeklerin sayısı 300(%50) 
Normal karyotipli erkek bebeklerin sayısı 285(%47) 

 
 Karyotip anomalisi saptanan hiçbir vakada ileri paternal ya  
izlenmedi. Amniyosentez yapılan haftalar 16 ile 25. gebelik 
haftaları arasındaydı. Kromozomal anomali sıklı ı %3.5 
(21/606) olarak bulundu. Bunlardan sayısal kromozom 
bozukluklarının sıklı ı % 2.64 (16/21 anormal karyotipli olgu), 
yapısal kromozom bozuklukların sıklı ı ise % 0,8 (5/21 anormal 
karyotipli olgu) olarak belirlenmi tir. Tablo 2 de amniyosentez 
endikasyonlarımız ve sayıları yüzdeleri ile birlikte verildi.  
 
Tablo2. Amniyosentez endikasyonları  
 

Üçlü testte yüksek risk saptanması 267 (%44) 
lerlemi  anne ya ı 218(%36) 

Ultrasonografide izlenen fetal anomali/ 
anomaliler 

50(%8) 

11-14 hafta testi yüksek bulunup CVS 
istemeyen hastalar 

31 (5%) 

A ır ntrauterin geli me gerili i 12 (%2) 
Akraba evlili i 8 (%1) 

Maternal anksiyete 6(%1) 
Daha once kromozom anomalisi olan 
bebek öyküsü 

12(%2) 

CVS sonucunda mozaism saptanması 3(%0.5) 
Toksoplazma Ig M sonucu+olan ve PCR 
la mikroorganizma bakılan hastalar 

3(%0.5) 

 
Amniyosentez endikasyonları içinde en sık sebep üçlü testte 
yüksek risk saptanmasıydı. 30 hastada üçlü testte yüksek risk ek 
olarak ya  riskide mevcuttu. Bu 30 hastanın birinde anomali 
saptandı.  Üçlü testte yüksek risk saptandı ı için yapılan 267 
amniyosentezden 6 (%2.3) olguda karyotip anomalisine 
rastlandı. Sadece ileri ya  sebebiyle yapılan 218 amniyosentez 
olgusundan bir (%0.46)tanesinde kromozom anomalisi saptandı. 
Ultrasonografide fetal anomali izlenen ve amniyosentezi kabul 
eden 50 hasta içinde 7 (%25) hastada kromozom anomalisi tespit 
edildi. lk trimester tarama testinde yüksek risk saptanıp KVÖ 
istemeyen 31 hastanın 4 (%13)ünde fetal kromozom anomalisi 
saptanırken di er sebeplerle amniyosentez yapılan 46 
hastalardan 3 (%6.5) tanesinde kromozom anomalisine rastlandı. 
Tablo3’te kromozom anomalisi tespit edilen 21 olgu prognozları 
ile birlikte verildi. Sayısal kromozom bozukluklarından trizomi 
21 en sık gözlenen anomali olarak bulunurken (7/21 olgu), 5 
olgu ile seks kromozom anöploidileri (4 olgu,45XO ve1 olgu 
47XXY) ikinci sırayı almı tır. Yapısal kromozom 
anomalilerinde ise 2 olguda delesyon, 1 olguda marker 

kromozom,1 olguda inversiyon ve 1 olguda da translokasyon 
saptanmı tır. 
 
 
Tablo3. Amniyosentez sonucu kromozom anomalisi 
saptanan olgular ve gebelik sonuçları 
 

Anormal Karyotip 
bulguları 

Sayı:21 
(%3.5) 

Gebelik 
Sonucu 

47, XX+21 (Regüler tipte 
Down Sendromu) 

7 6 olgu elekif 
terminasyon 1  
olgu dü ük 

45XO ,Turner sendromu 4 2 in utero ex 
fetus, 2 elektif 
terminasyon  

47xy trizomi 4 1 Elektif 
terminasyon 

trizomi 18 1 Elektif 
terminasyon 

Triploidy 
(digynic,69XXY) 

1 n utero ex 

45XX,robt(13;15)pat 1 Elektif 
terminasyon 

22qdel (Digeorge 
Sendromu) 

1 Neonatal ölüm 

46xx4pdel (Wolf 
Hirscung sendromu) 

1 Elektif 
terminasyon 

47,XY, +13 1 n utero ex 
47,XY+mar Marker 
chromozom 

1 Canlı do um 

47,XXY, 1 Elektif 
terminasyon 

46,XX,inv(8)(p21;q22), 
nversiyon 

1  Canlı Do um 

 
Amniyosentezden sonraki bir ay içinde 610 hastadan  3’ünde 
dü ük meydana geldi i saptandı (%0.49). Ancak bu hastalardan 
birinde Down sendromu saptanırken di er hastada uterin myom 
mevcuttu. Bir olguda da kromozom anomalisi veya belirgin 
ba ka risk faktörü yoktu. Tüm bu faktörler göz önüne 
alındı ında i leme ba lı dü ük riskinin sadece %0.16 (1/610) 
oldu unu görmekteyiz.  
 
Gebelik sonuçları, gebelik terminasyonu, spontan dü ük, in utero 
ex fetus, neonatal ölüm ve perinatal sa kalım olarak 
de erlendirildi. Anormal karyotipli 21 fetusun 13 tanesi 
sonlandırıldı, 4 tanesinde üçüncü trimesterda in utero ex fetus 
saptandı, birinde neonatal ölüm meydana geldi, bir hastada ise 
amniyosentezden 2 hafta sonra dü ük meydana geldi. 2 hastanın 
bebe ide sa lıklı olarak do du. Tüm vakaların 456 ‘sına 
ula ılabildi. Buna göre 13 olgu sonlandırıldı, 6 hastada 
(bunlardan 4 olgu kromozom anomalili ve ikisi a ır intrauterin 
geli me gerili i olan olgulardı) in utero ex fetus izlendi, 6 olguda 
neonatal dönemde ölüm meydana geldi (Bunlardan bir tanesi 
kromozom anomalisi saptanan Di George sendromlu bir hastaydı 
di er hastalarda ultrasonda major anomali tespit edilen olgulardı. 
Neonatal dönemde ya amayan bebeklerin ailelerine prenatal 
danı manlık hizmeti verildi i sırada bu bebeklerin yüksek 
mortalite oranları aileye anlatılmı  fakat aileler gebeli in 
sonlandırılmasını dini nedenlerden kabul etmemi lerdi. Geri 
kalan 431 olguda perinatal sa  kalım mevcuttu.  
 
Tartı ma :  
 
Genetik amniyosentez , fetal anomalilerin prenatal tanısında 
1967 yılından beri kullanılmaktadır (2). Mid trimester 
amniyosentezinin anne ve fetus için güvenilirli i birçok, çok 
merkezli çalı malarla kanıtlanmı tır (5,6).
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