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Amag: Klinigimizde amniyosentez (AS) uygulanan 217 olgunun sonuglarini retrospektif olarak degerlendirmektir.
Yontemler: Calismamiza Eyliil 2011 ile Temmuz 2013 tarihleri arasinda klinigimizde AS uygulanan 217 olgu dahil edildi.
Bilgilere hasta dosyalar1 incelenerek ulasildi. Gebeliklerin prognozu ve bebeklerin durumu, hastalar telefon ile aranarak
ulasildi. AS yapilmadan 6nce ayrintili ultrason (US) incelemesi yapildi. AS uygulanan gebelerin yasi, gravida, parite,
abortus, yasayan ¢ocuk sayisi, gebelik haftasi, tarama testleri ve US’de saptanan anomaliler kaydedildi. AS endikasyonlari

ise tarama testi pozitifligi, ileri anne yasi, maternal anksiyete, daha énceden kromozom anomalili bebek dogurma 6ykiisti,
US’de fetal anomali diisiindiiren bulgular olarak belirlendi.

Bulgular: Gebelerin ortalama yas1 32,37+6,20 (18-47), gravida 2,59+1,91 (0-11), parite 1,14+1,41 (0-8), abortus
0,51+0,91 (0-5), yasayan c¢ocuk sayis1 1,09+1,03 (0-8) ve gebelik haftast 17,58+1,80 (13-27) olarak bulundu. AS
endikasyonlarinda ilk siray1 %24,9 ile pozitif t¢lii testin yer aldig1 tespit edildi. AS uygulanan 18 (%8) olguda karyotip
anomalisi tespit edildi. Bu karyotip anomalilerinden 6’s1 yasamla bagdasan anomalilerdir. Kromozomal anomali saptanan
olgulardan 4’ii trizomi 21 (Down sendromu), 2’si trizomi 18 (Edward sendromu), 2’si monozomi x (Turner sendromu)
ve siraslyla birer olgu da trizomi 13 (Patau sendromu), trizomi 10, triploidi ve parsiyel tirizomi 10 (Pallister-Killian
sendromu) idi. izole ileri anne yas1 nedeni ile AS uygulanan 22 olgunun hic birinde kromozomal anomali saptanmadi.
Olgularin hi¢ birinde islemden sonra ilk ii¢ haftada veya karyotip sonucu alindig1 tarihe kadar abortus veya fetal kayip
izlenmedi. Hastalarin 6’s1 (%2,76) preterm eylem nedeniyle erken dogum yapti. U¢ (%1,30) olgumuzda intrauterin
eksitus saptandi. islem sonrasi hicbir hastada maternal komplikasyon izlenmedi.

DOI: 10.5798/dicletip.755772
Correspondence / Yazisma Adresi: Erdal Seker, SBU Gazi yasargil EAH Kadin Dogum Klinigi Diyarbakar, Tiirkiye e-mail: erdalseker84@gmail.com

431


https://orcid.org/0000-0001-9818-0414
https://orcid.org/0000-0001-5791-715X
https://orcid.org/0000-0002-6027-1094
https://orcid.org/0000-0002-6644-0186

Seker E., Elci E., Ocal A., Yalinkaya A.

Sonug: Kromozomal anomaliler daha ¢ok US’de fetal anomali saptanan ve birden ¢ok nedene bagh endikasyonlar ile AS
uygulanan hasta grubunda saptanmistir. Bu da prenatal tani amaciyla yapilan anomali taramasinin deneyimli ve
konunun wuzmanlarn tarafindan yapilmasmin daha yararli olacagimi gostermektedir. Yalniz ileri anne yasinin
kromozomal anomali yakalama sansini fazla artirmadigin disiintiyoruz.

Anahtar kelimeler: Prenatal tani, Amniyosentez, Karyotip, Kromozomal anomali

Analysis of 217 Cases Undergoing Amniocentesis

Abstract

Objective: The main purpose in prenatal diagnose is to have information about fetus health and to make a decision about the future of fetus as soon as possible.
Prenatal diagnose is divided in two groups as invasive procedures and non-invasive scanning . Non invasive tests are still being used in screening and for a definitive
diagnosis, diagnosis should be confirmed by invasive procedures. Therefore invasive diagnosis still keeps it's importance in prenetal diagnosis. Despite increasing
rate of coryonic villus sampling(CVS), genetic amniocentesis (AS) is still a common performed as a prenetal diagnosis procedure. Although AS could be performed in
each trimester of pregnancy, genetic AS commonly performed between 15-20th weeks of gestation.

Method This study was conducted between September 2011 and July 2013, and 217 patients included at the study. The patients who have had following
indications underwent AS for a definitive diagnosis; pathological finding at family history and ultrasonography; high risk for double, triple and quadraple tests;
advanced maternal age and maternal anxiety. High risk in triple test was the leading indication for AS followed by combine indications and pathological US finding.

Results The mean maternal age was 32.37+6.20 and mean gestation age was 17.58+1.80. AS was succesfully performed in each patient with one single try. The rate
of chromosomal abnormality was found to be 8% in patients performed ASNo fetal loss occured due to AS.

Conclusion In case of performing AS with experts and high experienced doctors and if there is an optimum transport and culture conditions, it is an
procedure with high reliability and accurancy. It's an important procedure for diagnosis with less complications seen due to the procedureAs a result, for
definitive diagnosis of fetal chromosomal abnormalitiesi AS is still the most common used invasive method in prenatal diagnosis.

Keywords: prenatal diagnose,amniocentesis,chromosomal abnormality, indications, risks.

GIRIS edilememektedir2. Baslangicta maternal kanda
prenatal tani sozciigii kullanildi ise de testin
pozitifligi durumunda Amniyosentez (AS) ve
koryonik villis oOrneklemesi (CVS) gibi
yontemlerle elde edilen fetal hiicrelerde
Fetal ultrason (US) prenatal girisimsel olmayan geleneksel kromozom analiz tekniklerinin

tam yontemleri icinde fetal risk ve annenin yyoulanmasi gerektiginden ve heniiz %100
rahathigl agisindan en uygun olarak kullanilan  quyarhilik ve 6zgiillige sahip olmadigindan,
yontemdir. Bilgisayarli tomografi ve magnetik yontem ileri tarama testi olarak kabul
rezonans goruntilenmesi hem pahali hem de o(gjlmektedir ve genel olarak non-invaziv
fetiisiin radyasyondan etkilenmesi endisesiyle prenatal test (NIPT) olarak adlandirilmaktadir.
kullanimi siirhdir. Maternal kan, tanmi caligmalarindan ziyade
Maternal kandaki hiicre dis1 deoksiriboniikleik tarama ¢alismalarinda daha 6nemlidir.

asit (cell-free DNA, cfDNA) oran1 11-13 gebelik  Giiniimiizde fetal kromozomal ve genetik
haftalarinda yaklasik %10 iken, ilerleyen pozukluklarin tanisinda yaygin olarak AS
gebelik haftasi ile artmakta ve genel olarak %3-  kyllanilmaktadir.  Genetik  bozukluklarin
20 arasinda degismektedir. Dogum sonrasl (anisinda midtrimester AS 15 ila 18. gebelik
maternal kandaki diizeyi hizla azalmakta ve haftalarinda yapilmaktadir. Bu haftalarda
postpartum iki ~saat sonra ise tespit ampjyon sivi miktari, viabl-non viabl hiicre

Her 10.000 dogumda down sendromu, trizomi
18, trizomi 13 i¢in sirasiyla 22,0, 5,0 ve 2,0
sikliginda gorulir?.
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orani prosediir i¢in uygundur. islem éncesinde
US ile fetiis sayisi, gestasyonel hafta, plasenta ve
kord insersiyon yerleri tespit edilmeli, fetal
viabilite belirlenmelidir. Amniyon sivisindaki
fetal hiicreler fetal deri, respiratuar traktiis,
gastrointestinal traktiis, iriner traktiis ve
plasentadan koken alir ve Kkiiltiirlerde
basarisizlik %0,5’tir2 . AS sonrasinda 48 saat
icinde gerileyen kramplar ve kasik agrisi
olabilir.  Koryomniyonit %0,3 oraninda
goriilebilir3.Rh uygunsuzlugu olan hastalara
anti-D 6nerilmektedir.

AS endikasyonlar1 baglica ileri maternal-
paternal yas, habituel abortus, kromozomal
anomalili bebek oOykiisii, CVS mozaisizm
saptanmasi, birden fazla serum belirteci
kullaniminda risk ytiksekligi, noral tiip defektli
(NTD) bebek oykisii, anormal US bulgusu,
maternal anksiyete ve fetal durum tayinidir4.

AS isleminin fetal kayip riski genelde %1 olarak
verilmekle beraber deneyimli merkezlerde bu
risk  9%0,3’'lere kadar inmektedirs.Uterusu
cepecevre kusatan barsak gibi, islemin teknik
yonuni ilgilendiren durumlar hari¢ tutulursa,
AS’in mutlak kontrendike oldugu bir hadise
yoktur. Bununla birlikte insan immiin yetmezlik
viriisu (HIV) gibi maternal enfeksiyonlar veya
diger kan yoluyla gecen (6rnegin Hepatit B gibi)
enfeksiyonlar rolatif kontrendikedir. Cogu otor
islemden 6nce HIV ile enfekte gebelerde ek bir
Zidovudin dozu ile AS’i 6nermektedir®.

YONTEMLER

Calismamiz icin Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi
Girisimsel Olmayan Klinik Arastirmalar Etik
Kurulu’'nda 22.01.2014 tarihli ve 190 numaral
onam alindi.

Calismamiza, Eylil 2011 ile Temmuz 2013
tarihleri arasinda klinigimizde AS uygulanan
217 olgu dahil edildi. AS yapilmadan o6nce
ayrintih US muayenesi yapildi. Aileye AS’in
yarar1l ve riskleri anlatildi. Olgulara girisime
bagli muhtemel fetal kayip ve diger
komplikasyonlar ile ilgili bilgi verildi. Riskleri
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kabul eden hastalardan islem 6ncesi onam
alindi. AS uygulanan gebelerin yasi, gravidasi,
paritesi, abortus sayisi, yasayan ¢ocuk sayis],
gebelik haftasi, varsa birinci ve ikinci trimester
tarama testleri, US’de saptanan anomaliler ve
plasentanin yerlesim yeri kaydedildi. Olgularda
AS endikasyonlar: ise tarama testi pozitifligi,
ileri anne yasi, maternal anksiyete, daha
onceden kromozom anomalili bebek dogurma
hikayesi, US’de fetal anomali diisiindiiren
bulgular olarak belirlendi.

Biitiin AS girisimleri tek kisi tarafindan yapildi.
AS islemine baslamadan 6nce batin antiseptik
povidone iodine ile temizlendi. Daha sonra bir
adet 2,5 ml'lik ve bir adet pistonu lastik olmayan
20 ml’lik iki steril disposible enjektor steril ortt
lizerinde hazirlandi. Girisimler GE Voluson E8
Expert US cihaz1 esliginde, konveks probuna
steril jelatin gecirilerek gerceklestirildi. Islem
13-23 gebelik haftalari arasinda
transabdominal olarak uygun amniyotik
lokalizasyon belirlendikten sonra uygulandu.
Tim olgulara mimkin oldugu kadar
transfundal veya lst uterin segmentlerden
girilmeye c¢alisildi. Yine tim olgularda
transamniyotik girildi, transplasental yol
miumkiin oldugunca tercih edilmedi. Tim AS 22
gauge 120 mm’lik disposible steril spinal
igneler ile yapildi. Steril 2,5 ml'lik enjektorle
alinan ilk 0,5-1,0 ml'lik siv1 alindiktan sonra 20
ml’lik steril enjektor ile her gebelik haftasi i¢in
1 ml olacak sekilde amniyotik sivialindi. Gebelik
haftas1 20 haftanin tizerindeki gebelikler i¢in de
20 ml siv1 alindi. Alinan siv1 enjektor iginde
1siktan korunacak sekilde sarilip sitogenetik
analiz icin ucak kargo ile genetik laboratuvarina
(Intergen) gonderildi. 21 hafta ve lizerindeki
olgularda, aile onami da alinarak polimeraz
zincir reaksiyonu (Polymerase chain reaction,
PCR) veya floresan in situ hibridizasyon (FISH)
yontemiyle karyotipleme yapild.

Rh uyusmazhigl olan gebelere immunizasyon
riskine karsi islemden hemen sonra 300
mikrogram anti-D immiinglobiilin uygulandu.

433



Seker E., Elci E., Ocal A.,, Yalinkaya A.

Tum hastalar dogumu gercgeklestikten sonra
telefonla aranarak perinatal sonuglar 6grenildi
ve dosyalarina kayit edildi.

BULGULAR

Gebelerin ortalama yas1 32,37+6,20 (18-47),
gebelik sayis1 2,59+1,91 (0-11), dogum sayisi
1,14+1,41 (0-8), abortus sayis1 0,51+0,91 (0-5),
cocuk sayist 1,09+£1,03 (0-8) olarak bulundu.
Girisim yapilan gebelerin ortalama gebelik
haftas1 17,58+1,80 (13-23) olarak bulundu.
Gebelerden AS ile ortalama 17,9+1,86 (13-20)
ml amniyotik sivi alind1. 3 olgu diamniyotik ikiz
olmalar1 nedeniyle her birine ayr1 girisim
uygulandigi icin iki kez igne girisi yapildi, diger
tlim olgulara tek igne girisi uygulandi. Basarisiz
AS girisimi veya tekrar igne girisimi olmadi. AS
sirasinda 203 hastada amniyotik s1v1 berrak, 14
olguda bulanik olarak degerlendirildi.

AS endikasyonlar incelendiginde; ilk sirayi
%24,9 ile pozitif tg¢li test alirken, ikinci sirayi
%22 ile birden fazla endikasyonu olan olgular,
lglincu sirayr %21,7 ile pozitif US bulgular
almaktadir (Tablo I).

Tablo I: Olgularin AS endikasyonlarina gére dagilimu.

AS olgular I;;gr;glzi%mal
Endikasyon N:217 |(%) Sayisi }{;joz)de
Uclii test 54 24,9 4 7,4
Pozitif US bulgular 47 21,7 8 17
ileri anne yas1 22 10,1 0 0
Aile istegi 14 6,5 0 0
Kombine test 19 8,8 0 0
Pozitif anamnez bulgusu 7 3,2 0 0
Dortli test 4 1,8 0 0
Toxo IgM (+) 2 0,9 0 0
Birden fazla endikasyon 48 22,1 6 12,5

AS yapilan hastalarin 18 inde (%8) karyotip
anormal saptandi. Bunlardan 6 olguda yasamla
bagdasabilen karyotip anomalileri idi. Yasamla
bagdasan ve bagdasmayan anomaliler sirasiyla
Tablo II, Tablo III ve Tablo IV’te verilmistir.

Tablo II: Yasamla bagdasan anomaliler

N ﬁ: US AS Progn
) Karyotip Bulgul |Endikasyo g
1 |yas 0z
ar1 nlar1
8
] Uglii test
1 |40 |46,XXINV(9)(P11q13) Yok Yasty
1/202 or
Aile istegi +
. e Yasty
2 (35 [46,XX,inv(9)(p11ql3) Yok ucli  test or
1/297
Uclii  test |Yasty
3 (38 |46,XXder(18) KHE [ o
nuc ish |Simetr Yasiy
* 13% 1(13q14,01821,0215259)*2 ik ugr |USPulBusL |
5 28 |46 XXINV, 13 KPC  |Us bulgusu z?’“y
46,XX(94)/46,XX,t(8;10)(q24.3, Uglii  test |Yasi
6 a1 (94)/ (8;10)(q Yok ¢ sty
q24.1)[4] 1/105 or

US: Ultrasonografi KHF: Kardiyak hiper ekojen fokus CPC: Koroid
pleksus kisti

Tablo III: Yasamla bagdasmayan veya sonlandirilan
anomaliler

An
N: [ne AS
18 |yas Karyotip US Bulgulari :Endlkasyonlar Prognoz
1
Bil.Cerebral vent dilatasyon
Bil. yarikk dudak damak
KHF, ASD, VSD, sep.
primum yok Preterm
1 |34 |[Trizomi13 | Bil. bobrekler hiperdens ve |US bulgusu  (dogum,
buyik eks
SUA
FL-AC geri
US  bulgusu
2 |24 HEB +ikili test g('ﬁs"am
Turner 1125
sendromu "gain it nb izlenmedi , bil. Tibbi
3 |27 Nuchal kistik dilatasyon , dv |US bulgusu terminas
reverse a, genarelize 6dem yon
Pallister- . .
Killian Diafragma hernisi
sendromu  |polihidramniyos Tibbi
4 |38 [(46XY(50)/ US bulgusu terminas
47XY+i(12 |Ventrikilomegali yon
) ) )
(P10)50) Serebral hipoplazi
Bill. CPC
Omfalosel
Hipoplazik nazal bone
5 |[36 |Trizomi 18 US bulgusu IUEF
Mikrognati
Her iki el bilegi flexiyonda
Cinsiyet net secilemedi
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Bil CPC , sol ayakta pes Post
6 |38 equinovarus, SUA, FL [US bulgusu partum
kisahgi, VSD ex
Simetrik IUGR US bulgusu + |1 ppi
Triploi(69, Uclii test )
7 |36 XXY) sag bobrekte Pelvikalisyel ¢ terminas
ektazi ASD-VSD 1/187 yon
Pozitif aile
anamnezi
[Onceki
gebelik ve
teyzede 46,xx
del(9,9q ter --) |Tibbi
8 (38 |Trizomi 10 |KHF 9q24:10925-- terminas
yon
10qter)del
(10)(pter--
)g258parsiyel
triomi 10]
+ US bulgusu

US: Ultrasonografi, KHF: Kardiyak hiper ekojen fokus CPC: Koroid
pleksus kisti ASD: Atrial septal defekt, VSD: Ventrikiiler septal
defekt FL: Femur boyu AC: Abdominal cevre HEB: Hiper ekojen
bagirsak SUA: tek umbilikal arter, IUEF: Intra uterin ex fetiis

Tablo IV: Down Sendromu saptanan anomaliler

N: |Anne AS

18 |yas: Karyotip |US Bulgular Endikasyonlar: Prognoz

Simetrik [IUGR
Hipoplazik NB

ASD, VSD,
Trikiispit
stenozu,
Septum
primum
izlenmedi

Tibbi
terminasyon

Down

send US bulgusu

Sandal gap

US bulgusu ikili
test 1/8, Uclii
test 1/65

Tibbi
terminasyon

Extremite
kisalig1

Down
send

Kardiyak
hiperekojenik
fokus

Hiperekojenik
Down bowel us

send

bulgusu+ |Tibbi
Hipoplazik ileri yas terminasyon

nazal bone
Duktus

venosusta
derina
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AS yapilan hastalardan US’de fetal anomali
saptanan ve bu nedenle AS uygulanan olgularda
en sik kardiyovaskiiler anomali 25 (%11,5)
hastada izlendi.

AS uygulanan olgularin hi¢ birinde girisimden
sonra ilk li¢ haftada spontan abortus izlenmedi.
AS uygulanan ti¢ olguda miad dogumdan sonra
kaybedildigi saptandi. Bunlardan ikisinde US’'de
fetal anomali saptanmis, digerinde ise AS’'de
Trizomi 18 saptanmis ancak ailenin
terminasyonu kabul etmedigi belirlendi (Tablo
V).

Tablo V: AS uygulanan olgularin gebelik seyri

N:
217

Gebeligin seyri

Yasayanlar 184

1. Diafragma Hernisi

T dog
erm dogum 2 USde

Multipl
Postpartum eks |3 wHp

Anomali

3.  Trizomi 18

Postpartum eks |4
Preterm dogum

Yagsayanlar 2
Tibbi terminasyon 11
1. US’de anomaly
IUEF 2
2. Trizomi 18
Ikiz esi ex 1 1. US'de anomaly
Ulasilamayan 10

Kistik
higroma,
nuchal 4 adet
kist, kahn NT

Tibbi
terminasyon

Down

send US bulgusu

US: Ultrasonografi, IUGR: intra uterin gelisme geriligi, ASD: Atrial
septal defekt, VSD: Ventrikiiler septal defekt, NT: Nukkal kalinlik

US: Ultrasonografi,, IUEF: Intra uterin ex fetiis

TARTISMA

Glintimiizde AS prenatal invaziv girisimlerin en
sik uygulananidir ve genetik amach olarak en
sik ileri anne yasi1 ve tarama testlerinde artmis
risk nedeniyle yapilmaktadir. Gebeliklerin
yaklasik %2-3'linde uygulanan bu islem en sik
16-18. gebelik haftasinda yapilir”. Milewczyk ve
ark retrospektif 420 AS olgu calismalarinda
ortalama yas 37,6 olarak bulmuslardir?’.
Calismamizda yas gruplar1 beser yas araligl
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alinarak gruplara ayrildi. En sik grup araligi
olarak 30-34 yas grubu saptandi. Gebelerin yas
ortalamasi 31,2 olarak bulundu. Milewczyk ve
ark serilerindeki yas ortalamasinin bizim
hastalarimizinkinden yiiksek olmasinin sebebi,
bizim 35 yas ustiindeki tim hastalara AS
yapmamamizdan kaynaklandigini
diistiniiyoruz. Ancak ailenin AS istemesi
durumunda, biyokimyasal test sonuglar1 ve US
bulgular1 da goz oniline alinarak yiiksek riskli
hastalara direkt AS uyguladigimiz olgularimiz
da vardir. Disiik risk saptanan hastalara AS
onerilmedi, ancak nadiren ¢ok distk risk
olmasina ragmen ailenin talebi lizerine de AS
uygulanmistir.

AS endikasyonlar: incelendiginde; Acar ve ark
%518 Milewczyk ve ark %877 ile en sik ileri
anne yasi endikasyonlarini bulmuslardir.
Calismamizda AS endikasyonlarini
inceledigimizde ise maternal biyokimyasal
testlerden gl testte yiiksek risk olmasi en sik
(%30,87) endikasyonu  olusturmaktadir.
Buldugumuz bu oran Coskan ve ark. yaptigi
calisma ile benzer 6zelliktedir®. Maternal yas ise
%17,05 ile dordiincii sirada yer almaktadir.
Bunun nedeninin yukarida anlatildigr gibi
calismamizda AS ig¢in kesin bir yas sinir

koymamamiz oldugunu diisinmekteyiz.
Calismamizda ikinci siklig1 pozitif US bulgulari
olusturmaktadir (%29,49). Calismamizda;
birden fazla (kombine endikasyonlar)

parametrenin olusturdugu endikasyon ti¢lincii
sirada (%22) ve ileri anne yas: ise dordinci
sirada (%17,05) yer almaktadir.

AS uygulanan olgularda kromozomal anomali
orani cesitli calismalarda %?2,5 ile %4,5
arasinda tespit edilmistir. Acar ve arkadaslari
serilerinde kromozom anomali oranini %3,6

olarak bulmuslardir®. AS uygulanan
olgularrmizdan toplam 18 olguda (%8)
kromozomopati saptanmistir. Bunlardan 6

olguda yasamla bagdasir kromozomal anomali
saptanmistir. Bunlan c¢ikardigimizda ise 12
olguda (%5,5) gercek kromozomal anomali

saptandigl ortaya c¢ikmaktadir. Kromozomal
anomali saptanan olgularimizdan 4 Trizomi 21
(Down sendromu), 2 Trizomi 18 (Edward
sendromu), 2 Turner sendromu ve sirasiyla
birer olguda Trizomi 13 (Patau sendromu),
Trizomi 10, Triploidi ve bir olguda da Parsiyel
Tirizomi 10 (Pallister-Killian sendromu)
izlendi. En sik saptadi@imiz kromozomal
anomalisi olan Down sendromu, literatiirdeki
diger calismalarla benzerdirl®. Kromozomal
anomali oranina baktigimizda oranimizin
literatiirden daha ylksek oldugu
gorilmektedir. Bu da AS endikasyonunda ¢ok
daha secici davrandigimizi gostermektedir.

Acar ve ark serilerinde tglii testte artmis risk
nedeni ile AS yaptiklar1 olgularda kromozom
anomali oranini %0,9 olarak bulmuslardir8.
Uclii  testte yiiksek risk nedeni ile AS
uyguladigimiz 54 olgudan 6 (%7,4) olguda
kromozom anomalisi saptandu.

Ultrasonda fetal anomali tespiti nedeni ile
yapilan AS serilerinde kromozom anomalisi
tespit edilme oranlar arasinda belirgin farklar
vardir. Bu oran cesitli serilerde %4 ile %27,1
arasinda bildirilmektedir. Stoll ve arkadaslar,
fetal US'de anomalisi olan 119 olguda yaptiklari
AS sonrasi %8,9 oraninda kromozom anomalisi
belirlemislerdir!l. Rizzo ve arkadaslari, US’de
fetal anomali saptadiklar1 173 fetusta %16,8
oraninda kromozom anomalisi
belirlemislerdirl2. Hsieh ve arkadaslari fetal US
anomalisi olan 148 olguda %20,27 oraninda
kromozomal anomali gostermislerdir!3. US'de
fetal anomali tespiti nedeni ile 47 olguda
yaptigimiz AS’de 8 (%17) olguda kromozom
anomalisi tespit edildi ve bu bulgumuz Cetin ve
ark. yaptiklar1 c¢alisma ile oOrtismektedir
(%7,1)1%. Bu veriler gosteriyor ki AS'de
kromozom anomalisi yakalayabilme olasiligi
maternal yas ve Uiclii testten ziyade en sik US'de
fetal anomali saptanan olgularda
gorilmektedir. Birden fazla endikasyon
nedeniyle AS uyguladigimiz 48 hastadan 6
olguda (%12,5) kromozomopati bulundu. Bu da
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bize birden fazla neden ile yapilacak AS
olgularinda kromozomal anomali yakalama
oraninin daha yuksek olabilecegini
gostermektedir.

Acar ve ark ¢alismalarinda ileri yas nedeniyle
yapilan AS’de kromozomal anomali oranini %1
olarak bildirmislerdir8. Izole ileri anne yasi
nedeni ile AS uyguladigimiz 22 olgunun
hi¢gbirinde kromozomal anomali saptanmadu.
Biz yasin diger parametrelerle kombine
edilmesi gerektigi, aksi takdirde izole yastan
dolay1 gereksiz AS sayisinin artacagini
diistinmekteyiz.

Anomalili ¢ocuk 6ykiisii olan ya da yakin aile
bireylerinde anomali olan ciftlerin gebelikleri
sirasinda artmis anomali riski vardir. Onceki
gebeliginde Down sendromlu ¢ocuk doguran
gebelerin  sonraki  gebeliklerinde = Down
sendromlu bebek dogurma riski yaklasik olarak
%0,75’tir!>. Bizim c¢alismamizda pozitif aile
anamnezi olarak gruplandirdigimiz bu grupta 9
hastamiz mevcuttu ve bunlardan 1 tanesinde
(%11) Trizomi 10 saptanmistir.

Acar ve ark yaptig1 calismada gebelik kaybi
orant %0,42 (16/3721) olarak izlenmistir8.
Eddlemann ve ark 1605 olguluk serilerinde fetal
kayip oranint %0,15 olarak bulmuslardir?e.
Anderson ve arkadaslari, 1200 olguluk AS
serilerinde %0,80 fetal kayip bulmuslardir?”.
Eydoux, yaptigl ¢alismada %1,3 oraninda fetal
kayba rastlamistiris.

Calismamizda AS yapilan 217 olgudan higbiri AS
sonras1 ilk bir ay icinde gebeligini
kaybetmemistir.

Bu calismamizda ilk trimester kombine tarama
testinin olmamas1 ve degerlendirilememesi
arastirmamizin sinirliliklarindandir. Yassaee ve
ark. yaptig1 calismada ilk trimester tarama
testine gore AS yapilan olgularin %17,1'inde
kromozomal anomali saptamislardir®. Biz ilk
trimester kombine test pozitif saptadigimiz
zaman CVS oneriyoruz. AS i¢in beklemiyoruz.
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Yaptigimiz ¢alismada kromozomal anomaliler
daha ¢ok US’de fetal anomali saptanan ve birden
cok nedene bagh endikasyonlar ile AS
uygulanan hasta gurubunda saptanmistir. Bu da
prenatal tam1 amaciyla yapilan anomali
taramasinin deneyimli ve konunun uzmanlari
tarafindan yapilmasinin daha yararl olacagini
gostermektedir. Yine birden ¢ok pozitif
parametre (kombine endikasyon) saptanan
olgulara da AS wuygulanmasi durumunda
kromozomal anomali yakalama sansi1 daha
yuksektir. Merkezimiz tersiyer bir merkez ve
perinatoloji birimi oldugu i¢in referans merkezi
konumundadir. Bundan dolayi riskli ve major
anomalili grup ile ¢alistigfimiz icin perinatal
kayip riski islemden bagimsiz olarak yiiksek
cikabilmektedir. Yalniz ileri anne yasinin
kromozomal anomali yakalama sansimi fazla
artirmadigini diisiiniiyoruz.
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