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Ozet

Bu calismada; 2000-2004 yillar1 arasinda Siileyman Demirel Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklar1 ve
Dogum Klinigi'nde yapilan genetik amniyosentez uygulamalarinin endikasyonlar1 ve sonuglari retrospektif
olarak arastirilmis ve sunulmustur. Bu retrospektif analizde amniyosentez uygulanan 300 ailenin kayitlari
degerlendirilmis, amniyosentez ile elde edilmis olan fetal doku 6rneklerinde sitogenetik tetkikle yapilmis
olan prenatal tanilar ve elde edilen bulgular literatiir 15181 altinda tartisiimistir. En sik genetik amniyosentez
endikasyonunu ileri yas gebeligi % 42.3 (127/300) olusturmaktaydi. Kromozom bozuklugu orani % 6.6
(20/300), en sik saptanan kromozom bozuklugu Trizomi 21 (Down Sendromu) olarak bulundu.

Anahtar kelimeler: Amniyosentez, prenatal tani.

Abstract

A Retrospective Analysis of the Four Year Results of Genetic Amniocentesis Performed in the Department
Obstetrics and Gynaecology at Suleyman Demirel University School of Medicine

In this study, the indications and the results of genetic amniocentesis performed in the Gynaecology and
Obstetrics Department at Suleyman Demirel University, School of Medicine between 2000 and 2004 were
investigated retrospectively. In this retrospective analysis the hospital records of three hundred patients who
were undergone genetic amniocentesis were evaluated thoroughly and the prenatal diagnosis based on the
cytogenetic analysis of the fetal tissue obtained by amniocentesis were discussed in the light of the relevant
literature findings. The most common indication for amniocentesis was advanced maternal age 42.3 %
(127/300). The rate of chromosomal disorders was 6.6 % (20/300) and most common chromosomal disorder
seen was Trisomy 21 (Down Syndrome).
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Girig

Ikinci trimesterde yapilan genetik amagli amniyosentez
intrauterin fetusun genetik hastaliklarina tan1 koymak
amactyla yapilan 6zellikle prenatal tanida dnemli
olan invaziv bir girisimdir. Obstetrik pratiginde
prenatal genetik tan1 disinda, akciger maturasyon
tayini ve intrauterin enfeksiyonlarin taranmasi
amactyla da yapilan amniyosentez, glinimiizde 35

olarak incelenmistir. Amniyosentez gerekliligi,
amniyosentez islemi esnasinda ve sonrasinda meydana
gelen komplikasyonlar, amniyosentez genetik
sonuglart gézden gecirilmistir.

Genetik tan1 amaciyla yapilan amniyosentez
klinigimizde en fazla yapilan prenatal invaziv girisim
olup genetik amniyosentez sonuglari ve islemin
komplikasyonlar1 ayrintili olarak degerlendirilmistir.

yas lizeri gebelerde prenatal tani1 amaciyla yapilan
invaziv girisimlerin en ¢ok tercih edilenidir (2).
Bu ¢alismada Siileyman Demirel Universitesi T1p
Fakiiltesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Klinigi'ne
2000-2004 yillart arasinda intrauterin fetal tani
amaciyla basvuran ve amniyosentez islemi
uygulanmig olan 300 gebenin kayitlari retrospektif
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Gereg ve Yontem

Klinigimize 2000-2004 tarihleri arasinda basvuran
ve ¢esitli sebeplerden dolay1 amniyosentez yapilan
300 ailenin kayztlar retrospektif olarak degerlendirildi.
Bu ailelerin tamamini ayrintili anamnez ve dykiileri
mevcuttu. Anamnez, klinik muayene ve laboratuar
testleri tamamlanip genetik agidan artmis hastalik
riski saptananlara prenatal tani i¢in amniyosentez
uygulandi. Genetik amagli amniyosentez islemi
yapilacak olan gebelere islemin kendisi ve potansiyel
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komplikasyonlar1 hakkinda ayrintili bilgi verildi.
Amniyosentez karari1 verilen ailelerden islemin
risklerinin ayrintili olarak anlatildig1 onay formlar1
okutulup imzalatilda.

Hastalarda genetik analiz i¢in amniyosentez
endikasyonlar1 olarak; maternal yasin 35 iizerinde
olmasi, daha 6nce kromozom patolojisi bulunan
abortus veya dogum hikayesi, ikinci trimester tarama
testinde yiiksek risk, yakin aile bireylerinde kromozom
patolojisi bulunmasi, daha dnce karyotip tayini
yapilmamis multibl major malformasyonlu infant
dogum oykiisii, ultrason incelemesinde malformasyon
diisiindiiren bulgular, psikolojik nedenler, konjenital
adrenal hiperplazili kardes 6ykiisii, ailede kan hastalig1
Oykiisti bulunmasi gibi nedenler kabul edildi.
Genetik hastaliklarin prenatal tanisini koymak
amaciyla yapilan amniyosentez iglemi transabdominal
yoldan 16-20. gebelik haftalar1 arasinda uygulandi.
Amniyosentez islemi oncesi fetusun viabilitesi,
gestasyonel yasi, fetal biparyetal ¢ap, fetal abdominal
gevre ve fetal femur uzunluklarini 6l¢tildii. Fetal
anomalileri, cogul gebelik olup olmadigini, amniyotik
sivi miktarini ve plasentanin pozisyonu saptandi.
Takiben amniyosentez islemi i¢in igne giris yeri
secimi yapildi ve polivinilpirolidon-iyot-kompleksi
(povidon iyot) ile bu bolge silindi, cilt steril ortiiler
ile kapatildi, islem sirasinda anestezik madde
kullanilmadi. Islem bastan sona ultrasonografi
esliginde gerceklestirildi ve serbest el teknigi ile
islem uygulandi. Operatdriin bir elinde ultrason probu
diger elinde ise igne bulunmaktaydi. Yirmi gauge
(G) spinal igne ile miimkiin oldugunca plasentanin
olmadigr bir taraftan, fetusun kafasindan ve
govdesinden uzak bir bolgeye girildi. Ultrasonografi
kontrolii ile igne istenilen yere kolaylikla yerlestirildi.
Maternal hiicre kontaminasyon riskini azaltmak igin
ilk 2 ml ayr1 bir enjektore aspire edildi. Daha sonra
toplam 18-20 ml amniyotik siv1 genellikle iki enjektore
aspire edildi ve hemen hastanin adi, soyadi yazildu.
Materyal laboratuara transfer i¢in 6zel olarak
hazirlanmis olan transfer kabinda génderildi. Islem
sonrast igne giris yeri ve plasenta sonografik olarak
tekrar degerlendirildi. Rh uygunsuzlugu olan sensitize
olmamis gebelere anti D-Ig (immunglobulin)
uygulandi. Amniyosentez iglemi sonrasi hastalara li¢
giin istirahat tavsiye edildi.

Bulgular

Toplam 300 amniyosentez olgusu degerlendirildiginde
amniyosentez endikasyonlari tablo 1’de belirtildigi
gibi saptanmistir (Tablo 1). Gebelerin biiyiik

¢ogunlugunda amniyosentez endikasyonunu 35 yas
iizeri gebeler olusturmus olup 300 hastanin 127 sine
(% 42.3) bu nedenle amniyosentez uygulanmaistir.
Ileri yas gebeligini takiben ikinci sirada gelen
endikasyon ise ikinci trimester tarama testinde
belirtilen yiiksek risk olmustur 85/300 (% 28.3).

Tablo 1. Amniyosentez uygulanan gebelerde amniyosentez endikasyonlart.

Endikasyon n (%)
Ileri anne yast (35 yas ve iizeri) 127 (42.3)
Ikinci trimester tarama testinde 85 (28.3)
patoloji

Patolojik ultrasonografi bulgusu 26 (8.6)
Anomalili bebek oykiisii 22 (7.3)
Kromozomal anomalili bebek 16 (5.3)
dogurma Oykiisii

Kromozomal anomalili aile 3(1)
oykiisii

Psikolojik nedenler 15(5)
Konjenital adrenal hiperplazi 1(0.3)
Sykiisi

Kas hastalig1 6ykiisii 2 (0.6)
Kan hastalig1 tanis1 amagh 3(0.9)
TOPLAM 300 (100)

En sik kromozom anomalisi saptanan grup daha
onceki oykiisiinde kromozom anomalili bebek sahibi
olan ailelerdi (% 12.5). En sik amniyosentez
endikasyonu konulan grupta (ileri yas gebeligi)
kromozomal anomali oran1 % 7.8 olarak bulundu.
Psikolojik nedenle amniyosentez uygulanan hastalarda
kromozomal patoloji saptanmadi. Amniyosentez
uygulanan toplam 300 hastadaki endikasyonlarina
gbre amniyosentez sonuglari, tablo 2’de gosterilmistir
(Tablo 2).

En sik saptanan kromozomal anomali, % 55 (11/20)
oranla Trizomi 21 (Down sendromu) olarak
bulunmustur. Kromozom bozuklugu saptanan
hastalarda bu bozukluklarin endikasyon gruplarina
gore ayrintili degerlendirme sonuglar1 tablo 3” de
belirtilmistir (Tablo 3).

Amniyosentez sonrasinda gelismesi muhtemel
maternal ve fetal komplikasyonlar mevcuttur.
Amniyosentez yapilan gebede islem sonrasinda hemen
ortaya ¢ikabilen komplikasyonlar; agri, kanama ve
amniyotik sivi sizintisidir. Agr1, sadece amniyosentez
islemine bagl olmayip psikojen faktorler de agriya
sebep olabilir. Bizim serimizde islem sirasinda agri
sikayeti oran1 % 10, amniyotik s1v1 sizintis1 orani
ise % 0.6 olarak goriildii. Bir hastamizda vajinal diger
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hastamizda ise abdominal amniyotik siv1 sizintisi
oldu. Bizim serimizde islem sonrasi abortus bir
hastada goriilmistiir 1/300 (% 0.3).

Genetik amniyosentez sonrasinda goriilen
komplikasyonlar siklik sirasina goére Tablo 4’de
belirtilmistir (Tablo 4).

Tablo 2. Endikasyon gruplarina gére amniyosentez sonuglari

Amniyosentez
endikasyonu

Amniyosentez yapilan Kromozom anomalili
hasta sayis1 fetus

() (n) %
Tleri anne yast 127 10 7.8
(35 yas ve lizeri)
Ikinci trimester 85 5 5.8
tarama testinde
patoloji
Anomalili bebek 22 1 4.5
Oykiisti
Patolojik 26 2 7.6
ultrasonografi
bulgusu
Kromozom anomalili 16 2 12.5
bebek dogurma
Oykiisii
Kromozom anomalisi 3
olan aile bireyi
Psikolojik nedenler 15
Kas hastalig1 olan 2
kardes
Kan hastalig1 dykiisii 3
Konjenital adrenal 1
hiperplazi 6ykiisii
TOPLAM 300 20 6.6
Tartigma

Kadm Hastaliklar1 ve Dogum Klinikleri’nin prenatal
tan1 birimlerine yapilan bagvurularin en biiylik grubunu
kromozom anomalisi arastirilmasini isteyen ¢iftler
olusturmaktadir (1,2). Genetik tan1 amaci ile direkt
basvuran ve/veya klinigimize genetik tan1 amaci ile
sevk edilen hastalarin % 92’sini kromozom anomalisi
arastirtlmast i¢in basvuran riskli gebelikler
olusturmaktaydi.

Literatiirde amniyosentez endikasyonlarini
degerlendiren bir ¢ok calisma bulunmaktadir. Marthin
ve arkadaslariin 1997 yilinda yaptiklar1 calismada
kromozom analizi amaciyla yapilan amniyosentez
endikasyonlari; ileri anne yas1 (% 77.2), anksiyete
(% 15.6), daha 6nceki ¢ocukta kromozom patolojisi
(% 2.1), anomalili bebek hikayesi (% 2.1), ultrason
patolojisi (% 1.1), aile hikayesi (% 0.7) ve kalitsal
hastalik (% 0.7), 1998 yilinda yapilan bir calismada

da amniyosentez endikasyonlar1 ise su sekilde
bildirilmistir; ileri anne yas1 (% 86.3), daha dnceki
cocukta kromozom patolojisi (% 5), eslerde veya
ailede kromozom patolojisi (% 3.1), X e bagli hastalik
riski (% 0.8), ultrason patolojisi (% 0.6), mental
retarde bebek Oykiisii (% 0.8) ve diger (% 1.4) olarak
belirtilmistir (6,7).Apak ve arkadaglarinin 1994-1996
yillar1 arasinda yaptiklar1 1898 amniyosentezde
endikasyonlar ise su sekilde bildirilmistir; ileri anne
yast (% 30), patolojik USG (% 2.9), Tiglii testte patoloji
(% 9.8), kromozom anomalili cocuk dykiisii (% 3.2),
anksiyete (% 1.3) (8).

Bizim ¢alismamizda ise; ileri anne yast (% 42.3),
ikinci trimester tarama testinde patoloji (% 28.3),
patolojik ultrason bulgusu (% 8.6), anomalili bebek
hikayesi (% 7.3), psikolojik nedenler (% 5) en sik
amniyosentez endikasyonunu olusturmaktadir.
Calismamiz literatlirdeki diger g¢aligsmalarla
karsilagtirildiginda kromozom analizi amaciyla yapilan
amniyosentez endikasyonlarimiz ile diger prenatal
tant merkezlerinin endikasyonlar1 farklilik
gostermektedir. Bunun sebebi de kliniklerin prenatal
tarama testlerinde kullandiklar1 yontem ve endikasyon
gesitliligi olabilir. Literatiirde en sik saptanan
kromozomal patoloji Trizomi 21’dir (Down
Sendromu). Down Sendromlu ¢ocuk dogurma riski
tiim yas gruplarinda % 0.15 iken 35 yas iizerinde bu
riskin % 0.76-8.33 arasinda oldugu bildirilmektedir
(3). 1leri yas gebeliklerde fetal karyotip taramasi
yapilan toplumlarda Down Sendromu’ nun dogumdaki
prevalansinin % 6-20 oraninda azaldig1 gosterilmistir
(4). Bizim ¢aligmamizda ileri anne yasi grubunda
incelenen 127 gebelikte % 7.8 (n=10) kromozom
anomalisi bulundu. Bunun % 4.7’si Down Sendromu
olup sonuglar literatiirle de uyumludur.
Maternal serumda ikinci trimester tarama testinde
patoloji saptanan gebeliklerde kromozom anomalisi
riskinin arttig1 literatiirde bildirilmektedir. Literatiirde
35 yasin altindaki gebelerde kromozom anomalilerinin
taranmasinda kullanilan bu test ile Down Sendromu’
nun % 80’lere varan oranlarda, diger kromozom
anomalilerinin ise % 60 oranlarda yakalanabildigi
belirtilmektedir (5,6). Calismamizda ikinci trimester
tarama testinde patoloji tespit edilen yiiksek risk
grubuna giren gebelerde yapilan amniyosentez
sonucunda % 5.8 (5/85) oraninda, fetal
ultrasonografide patoloji saptanilan gebelerde ise %
7.6 oraninda kromozomal anomali saptandi. Yapilan
calismalarda fetal ultrasonografide patoloji saptanarak
amniyosentez yapilan gebelerde anomalilerin izole
ya da multibl olusuna ve yontemin uygulandigi gebelik
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haftasina gore bu oran % 18 ve % 35.6 oraninda
degismektedir (9,10).

Tablo 3. Amniyosentez sonuglar1

komplikasyon da abortustur. Amniyosentez sonrasi
abortus oranlarini degerlendirirken iki nokta 6zellikle

Kromozom ileri Ikinci ~ Anomalili Patolojik Kromozom
anomalisi anne trimester bebek USG Anomalili
yast tarama Oykiisti Bulgusu bebek
testinde dogurma
patoloji Oykiisti
n % n n n n n
47, XXY (Klinefelter sendromu) 4 20 2 1 - - 1
47, XX,+21 (Down sendromu) 6 30 4 2 - -
47, XY,+21 (Down sendromu) 5 25 2 1 1 - 1
47, XX,+13 (Patau sendromu) 1 5 1 - -
45,X (Turner Sendromu) 2 10 1 - - 1 -
47, XY, +18 (Edwards sendromu) 2 10 _ 1 - 1 _

Psikolojik endikasyon grubunu, topluma oranla
kromozom anomalisi i¢in artmis bir riski olmayan
ancak bu konuda asir1 endiselenen anne ve baba
adaylar1 olusturuyordu. Literatiirde psikolojik
nedenler tiim fetal kromozom analiz endikasyonlar
iginde % 18-25 gibi oldukea yiiksek oranda yer
almaktadir (11). Bizim serimizde bu grup, fetal
karyotip endikasyonlarinin % 5’ ini olusturuyordu
ve bu grupta hi¢ kromozomal patoloji saptanmadi.
Amniyosentez sonrasinda gelismesi muhtemel
maternal ve fetal komplikasyonlar mevcuttur.
Amniyosentez yapilan gebede islem sonrasinda hemen
ortaya ¢ikabilen komplikasyonlar; agri, kanama ve
amniyotik sivi sizintisidir. Yapilan ¢alismalarda
amniyosentez yapilan hastalarda % 12.1 oraninda
agr1 saptanirken, amniyosentez yapmadan sadece
ultrasonografi yapilan hastalarda bile % 5.8 oraninda
agr1 saptanmigstir (12). Agri, sadece amniyosentez
islemine bagli olmayip psikojen faktorler de agriya
sebep olabilir. Bizim serimizde islem sirasinda agri
sikayeti orant % 10 olarak bulunmustur.
Amniyosentez sonrast vajinal kanama siklig:
literatiirde % 0.2 olarak bulunmustur (13). Bizim
calismamizda amniyosentez sonrasi vajinal kanama
% 0.3 olarak bulunmus olup literatiirle benzerdir.
Literatiirde amniyotik s1v1 s1zintis1 % 0.2-1.7 olarak
bildirilmektedir (13,14). Bizim serimizde % 0.6
(2/300) oraninda amniyotik s1v1 sizintis1 goriildii. Bir
hastamizda vajinal diger hastamizda ise abdominal
amniyotik s1vi sizintist oldu. Her iki hasta hastaneye
yatirilarak tedavi edildi ve iki gebelikte terme ulagarak
saglikli bebek dogurtuldu.

Amniyosentez sonrasi tartisilan diger bir

gdz oOniinde bulundurulmalidir. Birincisi
amniyosentezden sonra gegen siire, ikincisi yasa ve
gebelik haftasina bagli spontan diisiik orani.
Amniyosentezden 2 hafta sonra goriilen
komplikasyonlar1 dogrudan amniyosenteze baglamak
zordur. Genel olarak tecriibeli ellerde yonteme bagl
diisiik riski % 0.5 olarak kabul edilmektedir (15).
Bizim serimizde islem sonrasi abortus bir hastada
gorlilmiistiir 1/300 (% 0.3). Bu hasta ileri yas nedeniyle
amniyosentez karar1 verilen primer infertil bir gebe
olup, islem sonrasi birinci haftada abortus meydana
geldi. Amniyosentez sonucu normal olarak bildirildi.
Bundan dolayidir ki amniyosentez islemi yapilacak
olan hasta secimi titizlikle yapilmalidir.

Tablo 4. Genetik amniyosentez sonrasi gordigiimiiz komplikasyonlar

Komplikasyon n %

Agri 30 10
Amniyotik sivi s1zintisi 2 0.6
Abortus 1 0.3
Kanama 1 0.3
Enfeksiyon - -

Batinda Hematom - -

Amniyosentez sonrasi immiinizasyon orani % 1.4-
3.4 olarak bildirilmektedir (16). islem sonrasinda biz
rutin olarak 300 g Rhlg (immunglobulin)
intramiiskiiler uyguluyoruz.

Genetik hastaliklarin prenatal tanis1 amaci ile
yaptigimiz amniyosentez uygulamalari Isparta il ve
ilgelerinde prenatal tani gerekliligi olan aileler
acisindan biiyiik yarar saglamaktadir. Multidispiliner
bir ekip tarafindan yiritiilen ¢aligsmalarimizin
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giivenirliligi oldukea yiiksek komplikasyon oranlari
da diisiik seviyelerdedir. Her ne kadar amniyosentez
isleminde komplikasyon az oranda goriilse de gercek
amniyosentez endikasyonu olmayan hastalarda bu
islemden kagmak onemlidir. Bizim ¢aligmamizda 15
hastaya (% 5) psikojenik endikasyonla amniyosentez
uygulandi. Bu gruptaki hastalarda kromozomal
patoloji saptanmadi.

Genetik hastaliklarla ilgili morbidite ve mortalitenin
giderek daha On siralara gectigi gilinlimiizde bu
hastaliklarin prenatal tanisi ile ilgili merkezlerin
sayica artirilmasi ve riskli gebeliklerin yurt genelinde
belirlenmesinde gorev alacak ekibin yetistirilmesine
0zel 6nem verilmesi gerektigi kanaatindeyiz. Prenatal
tarama testlerinin yaygimlastirilmasi ve tiim kayitlarin
tilke genelinde bir merkezde toplanmasi lilkemizin
genetik hastaliklarla ilgili saglikli kayitlarmin olmasi
i¢in ¢ok 6nemli bir adim olacagini diisiiniiyoruz.
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