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Amniyosentez Sitogenetik Analiz Sonuclar:
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Serbiilent YIGIT***, Sengiil TURAL"*, Emre TASKIN*"*,

Ferda Alparslan PINARLI™

v/ Bu calismada, Samsun ve ¢evresinde 2000-2005 yillar1 arasinda amniyosentez endikasyon-
lan ve endikasyon tespit edilen gebe kadinlardaki sitogenetik analiz sonu¢larinin sunulma-

s1 amaclanmustir.

Amniyosentez endikasyonu olan, biyokimyasal risk ytiksekligi (=1/250), ileri anne yas1 (=35
yas), aile oykiistinde genetik hastalik, anormal ultrasonografi bulgular ve bunlarin kombi-
nasyonlar1 nedeniyle gelen 530 gebe kadindan, gebeligin 16-20. haftalar arasinda alinan
amniyon sivisi 6rnekleri konvansiyonel sitogenetik yontemler ile analiz edildi.

Yas ortalamasi 34,6 yil olan 530 annenin amniyon sivisindan yapilan kromozom analizinde
%2.7 oraninda kromozom anomalisi gozlenmistir. Kromozom anomalilerinden %0.9'unda
klasik trizomi 21, %0.2’sinde mozaik, %0.8’inde dengeli translokasyon ve %0.8’inde de peri-

sentrik inversiyon saptanmstir.

Anahtar kelimeler: amniyosentez endikasyonlari, prenatal tani, sitogenetik analiz sonuglart

v/ Results of Amniocentesis Cytogenetic Analysis Between 2000 and 2005 years at

Samsun and Around

In this study, we aimed to present of the results cytogenetic analysis and amniocentesis
indications between the years 2000 and 2005 at Samsun and around. In this study 530
pregnancies were investigated. Each patient had one of the amniocentesis indications such
as high biochemical risk (=1/250), mother age (=35), genetic disease in the family history,
abnormal ultrasonography findings, and combination of indications given above. Amnion
samples were analyzed with conventional cytogenetic methods in weeks 16-20 of conceptions.
Average age of mothers in the study was 34.6 years old. Amnion samples chromosome analyses,
showed 2.7% anomalies. These are 0.9% classic trisomy 21, 0.2% mosaic, 0.8% balanced
translocations, and 0.8% pericentric inversions.

Key words: amniocentesis indications, prenatal diagnosis, results of cytogenetic analysis

GIRIS
Dogumsal defektlerin prenatal tanmisindaki

hizl ilerlemeler, koruyucu tipta yeni bir alan ac-
mustir). Amniyosentez, 15. gebelik haftasmdan
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sonra ikinci trimesterde yapilmaktadir®. ikinci
trimesterde genetik tan1 amach yapilan amniyo-
sentez, intrauterin fetusun genetik hastaliklari-
na tan1 koymak amaciyla yapilan, 6zellikle pre-
natal tamida énemli olan invaziv bir girisimdir®.

Fetal trizomilerin sikli1 direkt olarak anne
yasi ile iliskilidir®5. Prenatal genetik calisma
icin endikasyonlar ileri anne yas1 (235), biyo-
kimyasal risk ytiksekligi veya anormal ultraso-
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nografik bulgulardir®. Down sendromlu ¢o-
cuk riski 25 yasindaki bir kadin i¢in 1/1300,
45 yasindaki bir kadin i¢in 1/30’dur. Trizomi
21 riski 35 yasindaki bir kadin i¢in 1/270 ve
fetal kayip riski 1/200’dur?.

Uclii tarama testi yaygin olarak kullanilan
bir tarama testidir ve bu test ile trizomi 21’li
gebeliklerin %601 tamimlanabilmektedir.

Bu calismada 2000-2005 yillar1 arasinda
Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi,
Tibbi Biyoloji Anabilim Dal, Tibbi Genetik Bi-
lim Dali amniyosentez sonuclarinin geriye do-
nik olarak incelenmesi planlanmistir. Bolge-
mizde geriye dénuk olarak, ilk kez yapilan bu
calisma ile Samsun ve ¢evresinde amniyosen-
tezde, kromozom anomalisi ve kromozom var-
yasyonu sikliklar1 saptanacaktir. Calismamiz-
dan elde edilen sonuc¢larin Tirk populasyonu
amniyosentez verilerinin genisletilmesine ve
guvenirliine katkida bulunacag1 kanaatine
varilmistir.

sisteminde karyotip yapilarak, kromozomlar sa-
yisal ve yapisal yonden incelendi.

BULGULAR

Amniyosentez endikasyonlar1 (Tablo I) goz
6niine alinarak toplam 530 amniyosentez ol-
gusu incelenmistir. Amniyosentez endikasyon-
lar sirasiyla, ileri anne yasi, licli tarama tes-
tinde ytiksek risk, anomalili cocuk sahibi olma
ve ultrasonda anomali bulgusu olarak sinif-
landirilmastir.

530 amniyon materyalinden yapilan kro-
mozom analizinin %2.7’sinde kromozom ano-
malisi gozlenmistir. Sayisal kromozom anoma-
lilerinden %0.9 klasik trizomi 21, %0.2 moza-
iktir Yapisal kromozom anomalilerinden
%0.8’inde dengeli translokasyon (Resim 1, 2)
ve %0.8’'inde perisentrik inversiyon saptan-
mustir (Tablo II). Morfolojik kromozom varyas-

Tablo I. Amniyosentez Endikasyonlari.

. Endikasyon tipleri Sayisi %
GEREC VE YONTEM o 205 359
. erl anne ya .
Samsun ve cevresi Kadin Hastaliklar ve Do- I vas!

gum Anabilim Dallan tarafindan, amniyosentez Uglti tarama 178 33.6
endikasyonu nedeniyle génderilen ve {iclii tara- ileri anne yas! + Uiclii tarama 66 12.4
ma testi 1/250’den ytiiksek olan gebe kadinlar - .
. e Anomalili gocuk sahibi olma 42 7.9
incelemeye alindi. Gebeligin 16. haftasindan
sonra génderilen amniyon sivisindan sitogene- USG’de anomali 38 7.2
tik analiz icin kiiltiirii yapildi. Standart yontem- Toplam 530 100.0
le elde edilen fetal kromozomlar gériintii analiz
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Resim 1. 46, XX, rcp t(4;7) (p14;911) translokasyonlu fetlstiin karyotip ve metafaz kromozomlari.
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Resim 2. 46, XY / 46,XY, rcp t(7;16) (931;923) mozaik translokasyonlu fetlistin karyotip ve metafaz kromozomlari.

Tablo Il. incelenen 530 Amniyosentez Olgusunda Tespit Edilen Sayisal ve Yapisal Kromozom Anomalileri.

Anomali tipi Sayi Tanimi Sayi %
47, XX, +21 4 Klasik trizomi 5 0.9
47, XY, +21 1

45, X / 46, XX 1 Mozaik 1 0.2
46, XX, rcp t(2;16) (p22;921) 1 4 0.8
46, XY, rcp 1(9;17) (922;p13) 1 Translokasyon

46, XX, rcp t(4;7) (p14;911) 1

46, XY 6 46,XY,1(7;16) (031;923) 1 Mozaik translokasyon

46, XX, inv(9) 4 inversiyon 4 0.8
Toplam 14 14 2.7

yonu ise %3,1 olarak tespit edilmistir. Bunla-
rin %0.4’s1 9gh+, %0.6’s1 Ygh+, %1.11 ise ak-
rosentrik kromozomlardaki ps+ varyasyonlari-
dir (Tablo III).

TARTISMA

Prenatal tam yontemleri son 20 yildir hizh
bir gelisme gostermistir. Klasik sitogenetik
yontemlerin yanisira floresan in situ hibridi-
zasyon (FISH) ve polimeraz zincir reaksiyonu
(PCR) gibi kisa stirede tan1 konulmasim sagla-
yan molektiler tan yontemleri uygulamaya ko-
nulmustur. Ancak sitogenetik tani yontemi
halen degerini korumaktadir.

Amniyotik s1v1 prenatal tamida fetal hiicre

Tablo lll. incelenen 530 Amniyosentez Olgusunda Tespit Edilen
Kromozomal Varyasyonlar.

Olgu sayisi | Varyasyon tipi Sayi %
2 46, XY, 9gh+ 2 0.4
2 46, XY, Ygh+ 3 0.6
1 47, XY, +21, Ygh+
6 46, XX, 15ps+ 8 1.5
2 46, XY, 15ps+
1 46, XX, 21ps+,22ps+ 1 0.2
1 46, XX, 21ps+ 1 0.2
1 46, XX, 13ps+,15ps+, 21ps+ 1 0.2
Toplam:16 16 3.1
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kaynag1 olarak en sik kullanilan materyal-
dirV,

Amniyosentez endikasyonlan literatiirde ge-
nel olarak benzerlik gostermektedir. Bunlardan
ileri anne yasi ilk sirayr almaktadir®8). Bizim
calismamizda da en sik endikasyon ileri anne
yas1 olmustur. Diger endikasyonlarin sikliklan
siraslyla ticli tarama testi ytiksekligi, anomali-
li cocuk sahibi olma ve ultrasonografide anoma-
li literatiir ile benzerlik gostermektedir(®-9),

Amniyosentez yapilan olgularda kromozo-
mal anomali sikhig1 %2.9 ile %4.5 arasinda de-
gismektedir. Bizim serimizde bu siklik tiim
amniyosentez endikasyonlari i¢cin %2.7°dir.

Bu siklik K6se ve ark.’nin %6.6, Yluice ve
ark. min %4.6 olarak belirttigi sikhiktan c¢ok
diastiktir. Bu farkliliin nedeni serimizde tek
basina ileri anne yasi nedeni ile yapilmis olan
amniyosentezlerin sayisinin diger endikas-
yonlara goére daha fazla olmasi olabilir. Bizim
bulgularimiza benzer sekilde, Boronova ve
ark. 370 amniyotik sividan yaptiklan sitoge-
netik incelemede kromozomal anomali oranim
%3.8110, Kutlu Dilek ve ark. yaptiklan1 843
amniyosentez analizinde ise %2.04 olarak
bulmuslardir!V. Bizim c¢alismamizda oldugu
gibi, Kutlu Dilek ve ark.'min, ileri anne yasi
endikasyonu nedeniyle amniyosentez yaptik-
lar1 olgu sayisi diger endikasyonlara gore ¢ok
yuksektir.

Bizim calismamizda kromozomal varyas-
yon siklig1 Ygh+ icin %0.6, 9gh+ icin %0.4 bu-
lunmustur. Tayvan’da 6286 erkekte yapilan
analizde Ygh+ varyantinin sikligi %3.6012, Yu-
nanistan’da 600 kiside yapilan c¢alismada
9gh+ siklig1 %2 bulunmustur!®. Bizim seri-
mizdeki siklifin diisiik olmasinin nedeni 6r-
nek sayisinin az olusuyla birlikte genel popu-
lasyon degil sadece amniyosentez 6érneklerinde
calisilmis olmasidir.

Sonuc olarak, geriye dénuik alti1 y1lhik am-
niyosentez verileri degerlendirilerek yapilan
bu calismada Samsun ve ¢evresinde amniyo-
sentezde gozlenen endikasyonlar, kromozo-
mal anomaliler ve varyasyonlarin sikliklar
saptanmistir.
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