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2. Trimester genetik tarama amniyosentez: 1586 olgunun
degerlendirilmesi

Onder Kaplan, Mehmet Giiney, Murat Yiiksel

Stileyman Demirel Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum AD, Isparta.

Ozet

Amagc: Amniyosentez girisimlerindeki endikasyonlarin dagilimi, yasa gore oranlari, girisim islemleri, hiicre
kiltiir sonuglar: incelenmektedir. Materyal ve method: Subat 2003 - Aralik 2011 tarihleri arasinda Stileyman
Demirel Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum kliniginde yiiksek riskli gebeliklerde karyotip
amacl yapilan amniyosentez sonugclari retrospektif olarak degerlendirilmistir. Bulgular: 1586 olgu incelendi.
Hastalarin yas aralig1 19-24 yas % 8 (132/1586), 25-30 yas % 13 (217/1586), 31-35 yas % 24 (389/1586), 36-40
yas % 36 (574/1586), 41-44 yas % 17 (274/1586) oraninda saptandi. Amniyosentezin 15-22 haftalar (17,2+1,4)
arasinda yapildig1 goriildii. Kromozomal anomali % 3,65 (58/1586) hastada gortildii. Trizomi 21 (Down
sendromu) % 1,1 (18/1586) olarak belirlendi. Down sendromu saptanan hastalar 32, 43 yaslar1 arasinda idi.
Amniyosentez sonrasinda gebelik kayb1 % 0,6 (11/1586) olarak saptandi. Sonuglar: Anomali saptanan olgulara
genetik danismanlik hizmeti verilmistir.
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Abstract
Causes and consequences of the admission to the emergency department in elderly

Objective: The distribution of indications for amniocentesis attempts, rates by age, intervention methods,
cell culture results are analyzed. Material and Methods: Amniocentesis performed for karyotyping in high
risk pregnancies in department of Obstetrics and Gynecology, Suleyman Demirel University between 2003
and 2011 are investigated retrospectively. Results: 1586 cases are evaluated. Age of 19-24 8 % (132/1586),
age of 25-30 13 % (217/1586), age of 31-35 % 24 (389/1586), age of 36-40 % 36 (574/1586), age of 41-44 %
17 (274/1586) was determined. 15-22 weeks of amniocentesis (17.2 + 1.4) were made between. 3.65 % of
chromosomal abnormalities (58/1586) of the patients had. Trisomy 21 (Down Syndrome) 1.1 % (18/1586)
was determined. The patients with Down syndrome, 32 and 43years of age. 0,6 % (11/1586) pregnancy loss
after amniocentesis. Conclusion: Genetic counseling is provided for all cases.
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Girig

Amniyosentez ilk kez 1950’li yillarda cinsiyet tayini
icin yapilmaya baslandi. 1966 yilindan itibaren fetal
hiicre karyotipleme araci olarak kullanildi. Son 30
yildir ileri anne yasi en sik amniyosentez
endikasyonunu olusturmaktadir (1). Her gebelik
kromozomal anomali riski tasimaktadir. Son
zamanlarda gebelerde yapilan ultrason (USG) ve
serum markerlar1 dl¢timii gebelik takibinin rutin bir
pargast halini almistir. USG esliginde Nukal Kalinlik
(NT) olglimleri fetal andploidiyi tarama aract olarak
kullanilmaktadir (2-3). 11 ve 13. gebelik haftasinda
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ultrason ve serum materyal diizeyleri ile birlikte
muayenenin kromozom anomalileri agisindan %95
oraninda taniya yardimcidir (4). Yeni doganda
kromozamal bozukluklarin insidans1 yaklasik %00.5’tir.
Dogum o6ncesi donemde teshisi igin invazif yontemler
kullanilmaktadir. Ornekleme koryon villus biyopsisi
yada amniyosentez ile yapilmaktadir. Karyotip amaglt
olarak yapilan Amniyosentez ise 10. gebelik
haftasindan itibaren yapilabilmektedir. Erken donemde
yapilmis olan bu islemin fetal kayip risk orani
yiiksektir. Gebeligin 20. haftasindan sonra yapilmasi
ise sonu¢ verme oranini azaltir. Her iki yontemle de
gebelik kayp riski %1 oranindadir (5). Amniyosentez
15. gebelik haftasindan sonra yapilmaktadir (6).
Calismadaki amacimiz Siileyman Demirel
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Univeristesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Kadin Hastaliklari
ve Dogum bdliimiinde 2003-2011 yillar1 arasinda
yapilan amniyosentez sonuglarinin geriye doniik
incelenmesidir. Bu sayede kromozomal anomali ve
kromozom varyasyon sikliginin arastirilmasi
hedeflenmektedir.

Gereg ve Yontem

Calismamizda Subat 2003 - Aralik 2011 tarihleri
arasinda ultrason kontrollerinde yiiksek risk, ultrason
kontrollerinde riski olmamasina ragmen ileri yas,
akraba evliligi, onceki gebeliginde kromozomal
anomalili fetus, habituel abortus dykiisii, maternal
ve paternal karyotip anomalili, fetal karyotip anomalisi
agisindan riskli, 2. Trimester 2’1i tarama ve 3’li
tarama riski yiiksek ¢ikmis, NT >2mm olan gebelerin
geriye doniik olarak dosyalari degerlendirildi. Ailelere
islem oncesinde danismanlik hizmeti verilmis olup
ailelerden bilgilendirilmis onam formlar1 alindi.
Islemin tiirii, yapilacak olacak islem ve
komplikasyonlar1 detayli sekilde anlatildi.
Amniyosentez 15. ile 22. gebelik haftalar1 arasinda
uygulandi. Hastalarin kontrolleri esnasinda ilk
trimesterde rutin USG kontrolleri ile takipleri yapildi,
USG’de anormallik izlenmesi halinde ayrmtili USG
ile degerlendirilmeleri yapildi ve maternal serum
biyokimya analizleri yapildi. Riskli olan hastalar
islem esnasindan once tekrar USG ile degerlendirildi.
Her hasta i¢in kayit tutuldu. Fetal biyometrik 6l¢timleri
alind1. Plasentanin yeri, plasentanin sekli ve yapisi
incelendi. Bunun haricinde amniyon mayi 6l¢limi
yapilip fetal pozisyona gore igne giris yeri belirlendi.
Amniyosentez dncesinde fetal kalp hareketleri ve
sayisi kayit altina alindi. Cildin povidone-iodine ile
temizligi yapildi. Ponksiyon ve aspirasyon i¢in 22G
spinal igne kullanildi. Ultrason esliginde 22G spinal
igne ile giris yapildi, maternal hiicre kontinasyonunu
engellemek i¢in 2 ml enjektore ilk mayi aspire
edildikten sonra gebelik haftasi bagina 1 ml olmak
iizere amniyon mayisi alindi. 20 ml’lik steril
enjektorler aspirasyon yapilarak 6zel saklama kabina
konuldu. Dig merkez genetik tan1 merkezine transportu
gerceklestirildi. Amniyosentez sonrasinda fetal kalp
atim sayilar1 kayit altina alindi. igne giris yeri ve
plasenta USG araciligr ile degerlendirildi. Rh
uygunsuzlugu olan gebelere 300 mcg anti-D ig yapildi.
Hasta 2 saat yatakli serviste gdzlem altina alinip tek
doz antibiyoterapi yapildi. Hasta evine gonderilmeden
tekrar USG ile fetal degerlendirilme yapildi.

Bulgular

8 yillik siire icerisinde 1586 olgu incelendi. Hastalarin
yas aralig1 19-24 yas % 8 (132/1586), 25-30 yas %
13 (217/1586), 31-35 yas % 24 (389/1586), 36-40
yas % 36 (574/1586) , 41-44 yas % 17 (274/1586)
oraninda saptandi. Amniyosentezin 15-22 haftalar
(17,2+1,4) arasinda yapildig1 goriildii. Amniyosentez
orneklemesine alinan hastalarin endikasyonlari ileri
yas nedeni ile % 53 (848/1586) , anormal ikili tarama
% 12 (196/1586) ve anormal tiglii tarama testi % 10
(161/1586), anormal ultrason %11 (176/1586) , kotii
obstetrik dykii % 1 (29/1586) , maternal anksiyete
% 3 (51/1586) , anomalili fetiis dykiisii % 2 (36/1586)
, down sendromlu ¢ocuk Oykiisti % 2 (42/1586) ve
akraba evliligi % 2 (47/1586) olusturmaktadir.
Endikasyonalara gore dagilim ve kromozomal anomali
tipleri tablo 1 ve tablo 2’de goriilmektedir.
Calismamizda Subat 2003 — Aralik 2011 tarihleri
arasinda toplam 1586 hastaya amniyosentez igleminin
uygulandigi ve bu tarihler arasinda klinigimizde
toplam 23296 gebe takibi yapilmistir. Hastalardan
5106 tanesi ileri yas, 1126 tanesinde ikili tarama, 818
tanesinde tiglii taramada yiiksek risk, 716 gebede
USG kontrollerinde riskli gebelik olabilecegini
diistindiiren bulgulara rastlanmistir. Bu hastalara
genetik danisma hizmetleri verildi ve amniyosentez
onerildi. Hastalardan ikili tarama ytiksek riski olan
196, iiclii taramada yiiksek riski olan 161, ultrason
kontrollerinde riskli bulgular goriilen 176, ileri gebelik
yas1 olan 848 hastaya ailenin rizasi ile toplam 1586
olguya amniyosentez yapild1. Ileri yas kromozom
analazi olarak 6nemli olan amniyosentezin aslinda
tarama testlerindeki risk agisindan yapildigini
gormekteyiz.

Tablo 1. Amniyosentez uygulanmis olan 1586 hastanin endikasyonlarina
gore dagilimi

Endikasyonlar n %
Ileri anne yas1 848 53,4
Anormal ikili tarama testi 196 12,3
Anormal tiglii tarama testi 161 10,1
Anormal usg bulgusu 176 11
Kotii obstetrik oykii 29 1
Maternal anksiyete 51 3
Anomalili fetiis dykiisii 36 2
Down sendromlu ¢ocuk dykiisii 42 2
Akraba evliligi 47 2

Amniyosentez % 76 (1191/1586) olguda tek
denemede, % 15 (243/1586) olguda ikinci denemede,
% 9 (152/1586) oraninda tigiincii denemede 6rnekleme
yapilabildi. Sitogenetik analizler sonucunda 28
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hastanin kiiltiiriinde tireme olmadi. Basar1 % 98.23
olarak izlendi. Kromozomal anomali % 3,65 (58/1586)
hastada goriildii. Trizomi 21 ( Down sendromu) %
2,6 (42/1586) olarak belirlendi. Down sendromu
saptanan hastalar 32, 43 yaslar1 arasinda idi.

Tablo 2. Kromozomal Anomaliler (1586 hastada 58 adet kromozomal
anomali saptanmistir)

W
(o]

Kromozomal Anomali Tipi

47,XX.121(DOWN SEND)
47,XY.£21(DOWN SEND)
47,XY.t13(PATAU SEND)
47,XY.t18(EDWARD SEND)
mos 47, XXY

mos 92, XXYY/46,XY

45, XX,t(14;15)

69, XXX

— =N
———— o3

Amniyosentez sonrasinda gebelik kaybi1 % 0.6
(11/1586) olarak izlenmistir. Hastalarin 3’
amniyosentezden 2 giin sonra karinda agr1 olmasi ve
bulant1 lizerine bagvurdu. Hastaya abortus incipiens
teshisi konulmus olup hastanin abortu gerceklestirildi.
Diger hastalarda amniyosentezden sonraki 10 giin
icinde ates, titreme, vajinal akint1 ve bulant1 teshisi
ile klinigimize yatig1 yapilmis olup karyoamniyonit
tanis1 konulmus hastalarm gebelik tahliyesi yapilmustir.
Kromozomal anomali saptanan hastalara genetik
danigsmanlik hizmeti verilmistir. Ailelerin kendi istem
ve rizalari lizerine onam formlar: hazirlandi ve
klinigimizde gebelik tahliyesi istemleri ger¢eklestirildi.

Tartisma

Giiniimiizde prenatal hastaliklarin tanis1 igin invaziv
ve non invaziv yontemler kullanilmaktadir. Gebelik
takiplerinde ilk trimesterden itibaren USG
kullaniminin yayginlasmasi ve ikili, {iclii tarama
testlerinin yaygin sekilde kullanilmas fetal hayatin
erken donemlerinde kromozomal anomali taramasinda
onemli yer tutmaktadr. {1k trimesterde riskli hastalarda
anne yagl, ultrason ile NT degeri, nazal kemik yoklugu,
triklispit yetmezlik, maksila fasial a¢1, hiperekojen
bagirsak, tek umblikal arter ve biyokimyasal olarak
maternal serum marker diizeyleri (AHCG, PAPP-A)
incelenmektedir. Gebeligin 10. haftasinda uygulanan
ikili tarama testinin (maternal yas, serbest aHCG,
PAPP-A) dogrulugu %63, ikinci trimester doneminde
yapilan testin dogrulugu ise %60°dir. Artik terk
edilmek tizere olunsa da bazi merkezler ikinci
trimesterde ii¢lii tarama testi (alfafetoprotein,
unkonjuge estriol, HCG ile maternal yas)
kullanilmaktadir. 15-22. haftalar arasinda yapilan

ticlii tarama testinin dogrulugu %68’dir (7-8). Bu da
erken amniyosentez ve koryon villus biopsisinin
gerekliligini gostermektedir. Literatiirde tespit edilen
Down sendromu orani %90, yanlis pozitiflik orani
ise %S5 olarak degerlendirilmistir (9-10-11). Down
sendromu riski 35 yas tlizerindeki gebelerde %2.2,
40 yasin tlizerindeki gebelerde ise %5.3 olarak
bildirilmistir (12). Calismamizda %2.6 (42/1586)
olarak bulunmustur. Ilk trimester fetal karyotip
tayininde korion villus biopsisi (CVS) siklikla
kullanilmaktadir. Transservikal yada transabdominal
olarak islem gerceklestirilebilir. Ancak transservikal
islem sonrasinda daha yiiksek fetal kayip oranlar
gozlenmistir (11). Amniyosentez 15. Gebelik
haftasindan sonra kullanilmaktadir. Amniyosentez
15. Gebelik haftasindan dnce yapilmast kiiltiir
basarisizligi, artmis gebelik kayip oranlari, amniyotik
sivi sizintist nedeni ile uygulanmamaktadir.
Calismamizdaki biitiin gebelerimize de amniyosentez
15. gebelik haftasindan sonra uygulanmaistir.
Amniyosentez esnasinda igne ile bir yada ¢oklu giris
denemesinde fetal kayip oranlar1 arasinda anlaml
istatiksel fark olmasa da, igneyi 3 yada daha fazla
girmenin fetal kayip oranlarimi artirdig1 gézlenmistir
(13). Ayrica yapilan ¢alismada transplasental girisle
normal giris arasindaki fetal kayip oranlar incelenmis
olup anlamli farklilik bulunamamistir (15-16).
Calismamizda gebelik kaybi 11 olguda izlendi (%60.6)
ve kayitlarimiz incelendiginde transplansental giris
yada ¢oklu igne girisleri hakkinda bilgiye rastlanmadi.
Keith ve ark. yaptig1 ¢alismada ikinci tirmester gebelik
kayip oran1 % 1 olarak belirtilmistir (5). Literatiirde
de en sik amniyosentez nedeni ileri anne yasi
goriilmektedir (17-18). Calismamizda 58 hastada
kromozom anomalisine rastlanmis olup hastalarin
23’1 ileri yas %38 oldugu goriildii. Kromozom
anomalisi saptanan 58 gebenin 38 tanesine tahliye
islemi uygulandi. Bu sonug riski belirtilmis ailelerin
gerek kiiltiirel yap1 gerek inanglar1 dogrultusunda
tahliye islemini kabul etmemelerinden kaynaklandigi
diisiiniildii. Ultrasonun kullaniminin yayginlagmasi
ve teknik imkanlar sayesinde invaziv yontemlerin
gelismesi ile gliniimiizde prenatal tan1 imkani artmistir.
Riskli hasta gruplarin ailelerine detayli genetik
danigmanlik verilmesi 6n planda diistintilmelidir.
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