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G‹R‹fi
Do¤umsal defektlerin prenatal tan›s›ndaki

h›zl› ilerlemeler, koruyucu t›pta yeni bir alan aç-
m › fl t › r( 1 ). Amniyosentez, 15. gebelik haftas›ndan

sonra ikinci trimesterde yap›lmaktad›r( 2 ). ‹kinci

trimesterde genetik tan› amaçl› yap›lan amniyo-
sentez, intrauterin fetusun genetik hastal›klar›-
na tan› koymak amac›yla yap›lan, özellikle pre-
natal tan›da önemli olan invaziv bir giriflimdir( 3 ).

Fetal trizomilerin s›kl›¤› direkt olarak anne
yafl› ile iliflkilidir(4,5). Prenatal genetik çal›flma
için endikasyonlar ileri anne yafl› (≥35), biyo-
kimyasal risk yüksekli¤i veya anormal ultraso-
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Bu çal›flmada, Samsun ve çevresinde 2000-2005 y›llar› aras›nda amniyosentez endikasyon-
lar› ve endikasyon tespit edilen gebe kad›nlardaki sitogenetik analiz sonuçlar›n›n sunulma-
s› amaçlanm›flt›r.
Amniyosentez endikasyonu olan, biyokimyasal risk yüksekli¤i (≥1/250), ileri anne yafl› (≥35
yafl), aile öyküsünde genetik hastal›k, anormal ultrasonografi bulgular› ve bunlar›n kombi-
nasyonlar› nedeniyle gelen 530 gebe kad›ndan, gebeli¤in 16-20. haftalar› aras›nda al›nan
amniyon s›v›s› örnekleri konvansiyonel sitogenetik yöntemler ile analiz edildi.
Yafl ortalamas› 34,6 y›l olan 530 annenin amniyon s›v›s›ndan yap›lan kromozom analizinde
%2.7 oran›nda kromozom anomalisi gözlenmifltir. 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 saptanm›flt›r.
Anahtar kelimeler: amniyosentez endikasyonlar›, prenatal tan›, sitogenetik analiz sonuçlar›

✔

✔ 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
i n d i c a t i o n s 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



nografik bulgulard›r(6). Down sendromlu ço-
cuk riski 25 yafl›ndaki bir kad›n için 1/1300,
45 yafl›ndaki bir kad›n için 1/30’dur. Trizomi
21 riski 35 yafl›ndaki bir kad›n için 1/270 ve
fetal kay›p riski 1/200’dur(7).

Üçlü tarama testi yayg›n olarak kullan›lan
bir tarama testidir ve bu test ile trizomi 21’li
gebeliklerin %60’› tan›mlanabilmektedir.

Bu çal›flmada 2000-2005 y›llar› aras›nda
Ondokuz May›s Üniversitesi T›p Fakültesi,
T›bbi Biyoloji Anabilim Dal›, T›bbi Genetik Bi-
lim Dal› amniyosentez sonuçlar›n›n geriye dö-
nük olarak incelenmesi planlanm›flt›r. Bölge-
mizde geriye dönük olarak, ilk kez yap›lan bu
çal›flma ile Samsun ve çevresinde amniyosen-
tezde, kromozom anomalisi ve kromozom var-
yasyonu s›kl›klar› saptanacakt›r. Çal›flmam›z-
dan elde edilen sonuçlar›n Türk populasyonu
amniyosentez verilerinin geniflletilmesine ve
güvenirli¤ine katk›da bulunaca¤› kanaatine
var›lm›flt›r.

GEREÇ VE YÖNTEM 
Samsun ve çevresi Kad›n Hastal›klar› ve Do-

¤um Anabilim Dallar› taraf›ndan, amniyosentez
endikasyonu nedeniyle gönderilen ve üçlü tara-
ma testi 1/250’den yüksek olan gebe kad›nlar
incelemeye al›nd›. Gebeli¤in 16. haftas›ndan
sonra gönderilen amniyon s›v›s›ndan sitogene-
tik analiz için kültürü yap›ld›. Standart yöntem-
le elde edilen fetal kromozomlar görüntü analiz

sisteminde karyotip yap›larak, kromozomlar sa-
y›sal ve yap›sal yönden incelendi.

BULGULAR
Amniyosentez endikasyonlar› (Tablo I) göz

önüne al›narak toplam 530 amniyosentez ol-
gusu incelenmifltir. Amniyosentez endikasyon-
lar› s›ras›yla, ileri anne yafl›, üçlü tarama tes-
tinde yüksek risk, anomalili çocuk sahibi olma
ve ultrasonda anomali bulgusu olarak s›n›f-
land›r›lm›flt›r.

530 amniyon materyalinden yap›lan kro-
mozom analizinin %2.7’sinde kromozom ano-
malisi gözlenmifltir. Say›sal kromozom anoma-
lilerinden %0.9 klasik trizomi 21, %0.2 moza-
iktir Yap›sal kromozom anomalilerinden
%0.8’inde dengeli translokasyon (Resim 1, 2)
ve %0.8’inde perisentrik inversiyon saptan-
m›flt›r (Tablo II). Morfolojik kromozom varyas-
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Tablo I. Amniyosentez Endikasyonlar›.

Endikasyon tipleri Say›s› %

‹leri anne yafl› 206 38.9

Üçlü tarama 178 33.6

‹leri anne yafl› + üçlü tarama 66 12.4

Anomalili çocuk sahibi olma 42 7.9

USG’de anomali 38 7.2

Toplam 530 100.0

Resim 1. 46, XX, rcp t(4;7) (p14;q11) translokasyonlu fetüsün karyotip ve metafaz kromozomlar›.



yonu ise %3,1 olarak tespit edilmifltir. Bunla-
r›n %0.4’s› 9qh+, %0.6’s› Yqh+, %1.1’ü ise ak-
rosentrik kromozomlardaki ps+ varyasyonlar›-
d›r (Tablo III).

TARTIfiMA
Prenatal tan› yöntemleri son 20 y›ld›r h›zl›

bir geliflme göstermifltir. Klasik sitogenetik
yöntemlerin yan›s›ra floresan in situ hibridi-
zasyon (FISH) ve polimeraz zincir reaksiyonu
(PCR) gibi k›sa sürede tan› konulmas›n› sa¤la-
yan moleküler tan› yöntemleri uygulamaya ko-
nulmufltur. Ancak sitogenetik tan› yöntemi
halen de¤erini korumaktad›r.

Amniyotik s›v› prenatal tan›da fetal hücre
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Tablo II. ‹ncelenen 530 Amniyosentez Olgusunda Tespit Edilen Say›sal ve Yap›sal Kromozom Anomalileri.

Anomali tipi Say› Tan›m› Say› %

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;q21) 1 4 0.8

46, XY, rcp t(9;17) (q22;p13) 1 Translokasyon

46, XX, rcp t(4;7) (p14;q11) 1

46, XY 6 46,XY,t(7;16) (q31;q23) 1 Mozaik translokasyon

46, XX, inv(9) 4 ‹nversiyon 4 0.8

Toplam 14 14 2.7

Tablo III. ‹ncelenen 530 Amniyosentez Olgusunda Tespit Edilen
Kromozomal Varyasyonlar.

Olgu say›s› Varyasyon tipi Say› %

2 46, XY, 9qh+ 2 0.4

2 46, XY, Yqh+ 3 0.6

1 47, XY, +21, Yqh+

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

Resim 2. 46, XY / 46,XY, rcp t(7;16) (q31;q23) mozaik translokasyonlu fetüsün karyotip ve metafaz kromozomlar›.



kayna¤› olarak en s›k kullan›lan materyal-
d i r( 1 ).

Amniyosentez endikasyonlar› literatürde ge-
nel olarak benzerlik göstermektedir. Bunlardan
ileri anne yafl› ilk s›ray› almaktad›r( 6 , 8 ). Bizim
çal›flmam›zda da en s›k endikasyon ileri anne
yafl› olmufltur. Di¤er endikasyonlar›n s›kl›klar›
s›ras›yla üçlü tarama testi yüksekli¤i, anomali-
li çocuk sahibi olma ve ultrasonografide anoma-
li literatür ile benzerlik göstermektedir( 8 , 9 ).

Amniyosentez yap›lan olgularda kromozo-
mal anomali s›kl›¤› %2.9 ile %4.5 aras›nda de-
¤iflmektedir. Bizim serimizde bu s›kl›k tüm
amniyosentez endikasyonlar› için %2.7’d›r.

Bu s›kl›k Köse ve ark.’n›n %6.6, Yüce ve
ark.’n›n %4.6 olarak belirtti¤i s›kl›ktan çok
düflüktür. Bu farkl›l›¤›n nedeni serimizde tek
bafl›na ileri anne yafl› nedeni ile yap›lm›fl olan
amniyosentezlerin say›s›n›n di¤er endikas-
yonlara göre daha fazla olmas› olabilir. Bizim
bulgular›m›za benzer flekilde, Boronova ve
ark. 370 amniyotik s›v›dan yapt›klar› sitoge-
netik incelemede kromozomal anomali oran›n›
% 3 . 8( 1 0 ), Kutlu Dilek ve ark. yapt›klar› 843
amniyosentez analizinde ise %2.04 olarak
b u l m u fl l a r d › r( 1 1 ). Bizim çal›flmam›zda oldu¤u
gibi, Kutlu Dilek ve ark.’n›n, ileri anne yafl›
endikasyonu nedeniyle amniyosentez yapt›k-
lar› olgu say›s› di¤er endikasyonlara göre çok
y ü k s e k t i r .

Bizim çal›flmam›zda kromozomal varyas-
yon s›kl›¤› Yqh+ için %0.6, 9qh+ için %0.4 bu-
lunmufltur. Tayvan’da 6286 erkekte yap›lan
analizde Yqh+ varyant›n›n s›kl›¤› %3.6(12), Yu-
nanistan’da 600 kiflide yap›lan çal›flmada
9qh+ s›kl›¤› %2 bulunmufltur(13). Bizim seri-
mizdeki s›kl›¤›n düflük olmas›n›n nedeni ör-
nek say›s›n›n az olufluyla birlikte genel popu-
lasyon de¤il sadece amniyosentez örneklerinde
çal›fl›lm›fl olmas›d›r.

Sonuç olarak, geriye dönük alt› y›ll›k am-
niyosentez verileri de¤erlendirilerek yap›lan
bu çal›flmada Samsun ve çevresinde amniyo-
sentezde gözlenen endikasyonlar, kromozo-
mal anomaliler ve varyasyonlar›n s›kl›klar›
s a p t a n m › fl t › r .
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