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Ozet

Amag: Bir Gniversite klinigindeki kordosentez sonuclarinin degerlendirilmesi.

Yoéntem: Ikiylzellibir gebe kadinda yapilan kordosentez sonucunda elde edilen veriler, kordosentez endikasyonlari, sitogenetik
sonuclari degerlendirildi.

Bulgular: Olgularin %96.9'undan yeterli kan alinabildi. Kulttr basarisi %99.2 oldu. Iki olguda kultur basarisiz oldugundan, 5 olguda
maternal kontaminasyon saptandigindan girisim tekrarlandi. Toplam 251 girisim sonrasinda fetal kayip olmadi, ancak olgularin %62.2
si disaridan refere edilmis oldugundan gebelik prognozlari hakkinda net bilgiye ulasilamadi. En sik karsilasilan komplikasyonlar olgu-
larin %6.8'inde intraamniotik kanama, %6.3'tinde gecici fetal bradikardi idi. Sitogenetik degerlendirmeye gore anormal kromozomal
sonuclar 13 olguda (%5.1) saptandi. Femur kisaligi olan bir olguda literattirde ilk kez tanimlanan 47,XX,t(8;14)(p22;921),+der(14)
(8;14); tek umbilikal arteri olan bir olguda 46,XX,del(3)(p25pter) sonucu elde edildi.

Sonugc: Kordosentez, bu konuda yetenekli hekimlerce yapildiginda ve uygun laboratuar kalttr kosullari saglandiginda yiksek gtvenir-
ligi olan invaziv bir tanisal ve tedavisel girisimdir.

Anahtar Sozcukler: Kordosentez, gebelik, prenatal tani, kromozom aberasyonlari, fetal kan.

Evaluation of the results of cordocentesis: 9-years experience
Objective: To evaluate of results of cordosentesis in an University Clinic.

Methods: Adequate amount of cord blood was taken from 96.9% of the cases, the successful culture rate was 99.2%. In seven cases
the procedure was repeated as the culture was unsuccessful in two of them and maternal contamination was observed in five of them.
There was no fetal loss among the 251 cordocentesis cases, but it must be taken into account that 62.2% of these patients were
referred to our clinic so that their pregnancy outcomes could not be obtained. The most common complications were intraamniotic
bleeding in 6.8% and transient fetal bradycardia in 6.3% of the cases. According to cytogenetic evaluation reports, chromosomal
abnormality was detected in 13 cases (5.17%). One case with short femur had a karyotype of 47,XX,1(8;14)(p22;g21),+der(14)8;14)
and one case with single umblical artery having a karyotype of 46,XX,del(3)(p25pter) was described for the first time in the literature.

Results: Data including the indications, cytogenetic results and complications was obtained from 251 pregnancies who underwent
cordocentesis in a University clinic.

Conclusion: Cordocentesis is an invasive prenatal diagnostic and therapeutic procedure with high accuracy and safety if it is carried
out by highly skilled physicians and when optimal culture conditions are provided.

Keywords: Cordocentesis, pregnancy, prenatal diagnosis, chromosomal aberrations, fetal blood.

Giris da tedavisine olanak saglayan, gebeligin 14. hafta-

Kordosentez, cesitli intrauterin genetik, enfek- sindan terme kadar uygulanabilen girisimsel bir

siyoz, metabolik ve hematolojik hastaliklarin pre-  prenatal tani ve tedavi yontemidir.' Ancak, 16. haf-

natal donemde erken tanisina ve uygun vakalar-  tadan 6nceki uygulamalarda mortalite daha siktir.
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Siklikla ailenin gec basvurmasi, dnceden uy-
gulanan prenatal tant yontemlerinin basarisiz
veya siipheli sonuclar vermesi, ultrasonografide
fetal anomali saptanmast gibi fetiisiin kromozo-
mal yapisinin hizla belirlenmesi gereken du-
rumlarda ve kalitsal hematolojik ve metaboliz-
ma hastaliklarinin tanisinda kullanilabilir. intra-
uterin gelisme kisitliliginda (IUGK) fetal meta-
bolik durumun degerlendirilmesi, intrauterin
enfeksiyonlarin tanist, immiin hidrops ve oto-
immiin trombositopenik gebelerde fetlstin de-
gerlendirilmesi ve tedavisi diger kordosentez
endikasyonlaridir.??

Kordosentez girisimlerinde, koryoamniyo-
nit, yetiskin tip respiratuar distres sendromu gi-
bi maternal komplikasyonlar ve fetal kayip, in-
traamniyotik kanama, fetal bradikardi, umbili-
kal kordon hematomu ve trombozu, prematur
membran raptird ve prematir dogum ve feto
maternal transfiizyon gibi fetal komplikasyon-
lar gorilebilir.*

Kordosentez uygulanmasinda islemi yapan
kisinin deneyimi, ultrasonografik gérinta kali-
tesi, gebelik haftasi, maternal kooperasyon,ma-
ternal obezite, amnion swvi miktari, fetusun po-
zisyonu, fetal hareketlilik, plasenta yerlesimi,
hedeflenen umbilikal kordon parcasi ve igne-
nin capt gibi bazi faktorler girisimin basarisi
uzerine direkt etki etmektedir.’

Yontem

Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakdil-
tesi Kadin Hastaliklart ve Dogum Anabilimda-
I'nda 2000-2008 vyillar1 arasinda prenatal tani
amaciyla uygulanan ve Tibbi Genetik Anabilim
Dalrnda kromozom analizi yapilan 251 kordo-
sentez olgusu, girisim endikasyonlari, hiicre
kultird basarisi, saptanan kromozomal anoma-
liler ve genetik sonuclar acgisindan retrospektif
olarak degerlendirildi.

Kordosentez isleminden once tiim olgular
girisim ve olas1 komplikasyonlart hakkinda de-
taylt olarak bilgilendirilerek eslerden aydinlatil-

mis onam formu alindi. Onceki gebelikler ve
prognozlart sorgulanarak kordosentez formuna
kaydedildi. Olgularin yasi, gravidasi, paritesi,
abortus ve yasayan ¢ocuk sayisi, gebelik haftast
ve kan gruplari not edildi. Esler arasinda akraba-
lik varligi ve derecesi, ailede anomalili bebek
oykist arastirildi. Kromozomal gecisli hastalik
oykusi sorgulanarak her hasta icin pedigri ana-
lizi yapildi. Hastalarin genel fizik muayeneleri
yapildi. Tam fetuslar ultrasonografi ile anomali
yonunden tarandi, plasental lokalizasyon kay-
dedildi.

Gebelerin  kordosentez endikasyonlari,
USG’de fetal anomali, ticli tarama testinde yuk-
sek risk (1/270 ve tizeri), ileri maternal yas (ma-
ternal yasin 235 olmast), ileri genetik analiz (am-
niosentez ve CVS dogrulama, mozaik karyotip,
amniosentez kiltlir basarisizligt) hidrops fetalis,
intrauterin gelisme kisithiligi, kota obstetrik oy-
ki, anomalili bebek 6ykist, intrauterin enfeksi-
yon siphesi idi. Girisimlerde Toshiba Sonola-
yer SSA-250A USG cihazi kullanildi. Kordosen-
tez islemine baslamadan once kullanilacak olan
steril gazli bez, 2 adet 5 ml ve 2 adet 2 mI'lik ste-
ril enjektor, spinal igne ve heparin hazirlandi.

Kordosentez girisimleri gebeligin 15-38 haf-
talarinda, 2 operator tarafindan, serbest el tekni-
giyle yapildi. Kordosentez isleminden énce has-
tanin karin bolgesi %10 povidin iyot solisyonu
ile dezenfekte edilerek acik birakilmis diger sa-
halar steril ortiilerle ortildi. Girisim dncesi ve
sonrast hicbir olguya sedasyon, anestezi, antibi-
yotik, tokolitik uygulanmadi. Tim olgularda 20
cm’lik 22 G spinal igne ve kan o6rnekleri icin he-
parinle yikanmis enjektorler kullanildi. isleme
baslanmadan 6nce ultrasonografi ile fetusun ve
umbilikal kordonun pozisyonu, plasentanin lo-
kalizasyonu ve fetal kalp hiz1 belirlendi.

Girisim yeri olarak plasental insersiyon veya
kordonun serbest parcast hedeflendi. Kordo-
sentez, plasentanin yerlesimine bagli olarak, uy-
gun olgularda transplasental gecilerek kord in-
sersiyon yerinden, plasentanin posterior yerle-
simli oldugu olgularda ise transamniyotik geci-
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lerek serbest kordondan veya kordonun pla-
sentaya giris noktasinin 1-2 cm uzagindan um-
bilikal vene girilerek heparinli enjektor icerisi-
ne 1-5 ml kadar kan 6rnegi alinarak yapildi. Kor-
don kaninin alinmasini takiben spinal igne, ak-
sina paralel olacak sekilde cekilerek batin duva-
rindan cikarildi ve isleme son verildi. Daha son-
ra ultrasonogralfi ile fetal viabilite tespit edildi.
Her olgu icin girisimin yapildig: bolge (plasen-
tal veya serbest kordon), islem basarisi, alinan
kan miktari, Rh uygunsuzlugu kaydedildi. Ali-
nan kan miktari1 gestasyonel yas ve endikasyona
gore degismekteydi. Islem sirasindaki kompli-
kasyonlar, basarisiz girisim, amniotik siv1 icine
kanama, fetal bradikardi ayrica belirtildi.

Tuim Rh (-) hastalara girisim sonrasi anti D
Imminglobtlin (300mcgr) uygulandi. Islem
sonrasi tim olgular en az 1 kez USG ile fetal
kalp atimi ve olasit komplikasyonlar acisindan
kontrol edildi.

Ornekler alimlarini takiben derhal Tibbi Ge-
netik Anabilim Dali sitogenetik seksiyonuna
ulastirildi. Maternal kontaminasyon olasiligt Apt
testi (hemoglobin alkalin denatiirasyon testi) ile
ekarte edildi.*” Fitohemaglutinin (PHA) ile in-
diklenmis fetal kan lenfositleri kullanilarak ha-
zir besiyeri icerisinde 72 saatlik lenfosit kulttra
gerceklestirildi. Siire sonunda 0.1 pg/ml (10
png/ml) kolsemid ile 45 dakika muamele edilen
kultirlerden hazirlanan metafaz preparatlari
GTG ve C bantlama teknikleri ile boyanarak
mikroskobik incelemeye alindi. Her olguya ilis-
kin en az 25 metafaz plag: incelendi, olgulara
iliskin metafaz ve karyotip goruntiileri gorunti
analiz sisteminde (Applied Imaging CytoVisi-
on) detaylandirildi ve arsivlendi. Sayisal/yapisal
kromozom anomalisi saptanan olgular perina-
toloji konseyinde degerlendirildi ve ailelere ge-
rekli genetik danisma verilerek ebeveynler bil-
gilendirildi.

Istatistiksel calismalar icin SPSS paket bilgisa-
yar programi, student's t-testi ve Fischer kesin
x2 testi kullanilds. Istatistiksel degerlendirmede
p <0.05 anlamli olarak kabul edildi.

Bulgular

Calismamiza alinan 259 olguya gebelikleri-
nin 15-33. haftalart arasinda kordosentez girisi-
mi denendi. 8 olguda teknik nedenli girisim ba-
sar1siz oldu ve toplam 251 olgudan kordosentez
materyali alindi. Bu 251 olgunun 161’i (%64.1)
refere edilen, 90’1 (%35.9) klinigimizde takip
edilen olgulardi. 5 olguda kordosentez islemin-
de maternal kan gelmesi, 2 olguda da kultiirde
tireme olmamast tizerine toplam 7 olguda islem
tekrarlandi. Gebelerin ortalama yast 37.7£2.39
(34-42) idi. Olgularin ortalama gebelik sayist
2.5741.64, ortalama dogum sayist 1.25+1.08, or-
talama abortus sayist 0.74%1.21, ortalama yasa-
yan cocuk sayist 1.0 £0.89 idi. Kordosentez uy-
gulanan gebelerin ortalama gebelik haftasi
23.4%3.56 hafta idi. Kordosentez endikasyonlari
icinde USG’de fetal anomali %37.8, iclii tarama
testinde yuiksek risk %25.5 ve ileri anne yast
%10.8 ile ilk ti¢ strayt almaktaydu. Ileri maternal
yas endikasyonu ile gelen olgularda yas ortala-
masi 37.742.39 (34-42) idi. Kordosentez endi-
kasyonlari ve dagilimlart Tablo 1’de verilmistir.

USG’de fetal anomali saptanan 98 olguda
(%39)en sik gozlenen anomaliler tek umbilikal
arter %20.4, ventrikiilomegali %16.3 ve hidro-
nefroz %11,2 idi. Anomalilerin dagilimt Tablo
2’de verilmistir.

Olgularin 177’sinde (%70.5) spinal ignenin
giris yeri olarak umbilikal kordonun plasental
insersiyon yeri kullanilirken, 74 (%29.5) olguda
umbilikal kordun serbest kismindan 6rnekleme
yapilmistir. Olgularin %65.7’sinde plasenta an-
terior, %25.2’sinde posterior, %5.1’inde fundal,
%2.4inde sag lateral, %1.6’sinda sol lateral yer-
lesimli idi. Spinal igne giris yeri ile islemin basa-
rist arasinda istatistiksel bir korelasyon saptan-
mamustir (p >0.05). Olgulardan alinan kan mik-
ortalama 4.30£2.17 ml idi.
%10.8’sine Rh uygunsuzlugu nedeniyle proflak-
tik Anti D Ig (300mcgr) uygulamasi yapilmustir.
251 kordosentez girisiminin 17’sinde (%6.8) is-
lemden sonra sinirlt miktarda intraamniotik ka-
nama gozlenmistir. Bu kanamalarin hepsi de 2

tart Olgularin
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Tablo 1. Kordosentez endikasyonlarinin dagilimi.

Kordosentez endikasyonu Olgu sayisi

saptanan olgu sayisi

Kromozom anomalisi
saptanan olgu yiizdesi *

Kromozom anomalisi

USG'de fetal anomali 98
Uclt tarama testinde yiiksek risk 66
lleri maternal yas 28
lleri genetik analiz** 13
Hidrops fetalis 15
JUGK*** 14
K&tu obstetrik dyku 7

Anomalili bebek ¢ykusu 7

Intrauterin enfeksiyon 3

Toplam 251

6 %6.1
1 %1.5
4 %14.2
1 %7,6
1 %14.2
13 %5.7

*Y(izde hesaplari grup icinde yapilmistir.

**Amniosentez, CVS dogrulama, stipheli (mozaik) karyotip, amniosentez kultur basarisizligi.

***|ntrauterin gelisme kisithlig.

dakika veya daha az sirmus ve spontan olarak
durmustur. Olgularin 16’sinda (%6.3) islem son-
rast bradikardi gelismistir. Kanama olan ve ol-
mayan olgular arasinda kanamay1 takiben bra-
dikardi gelismesi acisindan istatistiksel olarak
anlamli bir fark bulunmamustir (p >0.05). 8 olgu-
da teknik nedenli kan alinamamis olup bunlar-

Tablo 2. Kordosentez olgularinda saptanan ultrasonog-
rafik anomalilerin dagilimi.

USG anomali bulgusu Olgu sayisi

Tek arter tek ven 20

Ventriktlomegali 16

—

Hidronefroz

Koroid pleksus kisti
Multiple konjenital anomali
Hipoplastik sol kalp
Kalpte ekojen odak
Kistik higroma
Ekstremite anomalisi
Renal displazi
Orofasial defekt
Hidrosefali
Anensefali

Diafragma hernisi

o N N W W w M~ M D O N

Diger minor anomaliler

dan 5’inde plasenta posterior, 3’inde ise anteri-
or yerlesimliydi. Kordosentez olgularinin gene-
tik degerlendirilmesi sonrast toplam 13 olguda
(%5.2) kromozomal anomali tespit edilmistir.
Bu olgularin dagilimi Tablo 3’te verilmistir.

Tartisma

Kordosentez, gebeligin 2. ve 3. Uicaylarinda
uygulanabilen bir prenatal tan1 ve tedavi yonte-
midir. Tim diinyada yaygin olarak gebeligin 16.
haftasindan terme dek uygulanmakla beraber,
bazi arastirmacilar tarafindan 14. haftadan itiba-
ren uygulanabildigi bildirilmistir.®*'° Bizim ¢alis-
mamizda en erken gebelik haftasi 15, en ileri ge-
belik haftast 38 haftadir. 15. haftada kordosen-
tez uygulanan olguda fetal anomali mevcut
olup terminasyonu diistinulmekte idi.

Kordosentez prenatal tani i¢cin genis oranda
kabul goren yontemlerden biridir. Girisime
bagli komplikasyonlarin oraninin yiksekligi
hasta icin bu islemin kabul edilip edilmemesi
konusunda en 6nemli konulardan biridir. Kor-
dosentezin en 6énemli komplikasyonu fetal ka-
yiptir. Degisik serilerde fetal kayip oranlari
%1.9-3.1 arasinda belirtilmistir.""? Fetal kayip
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Tablo 3. Kordosentez olgularinda saptanan kromozomal anomalilerin yas, gebelik haftasi ve kordosentez

endikasyonu ile iliskisi.

No Kromozom anomalisi Yorum Yas Gebelik haftasi Kordosentez endikasyonu

1 47 XY,+21 Klasik Down sendromu 37 20 lleri maternal yas

2 47 XY,+21 Klasik Down sendromu 29 23 Anormal USG

3 47 XY,+21 Klasik Down sendromu 36 22 lleri maternal yas

4 47 XY,+13 Trizomi 13 34 21 Anormal USG

5 47 XX, 1(8;14)(p22;921), Parsiyel trizomi 8 28 22 Anormal USG
+der(14)(8;14) Parsiyel trizomi 14

6 47,XY,+21 Klasik Down sendromu 28 22 Ugli testte yiiksek risk

7 46,XY,1(10;12)(922;922) Dengeli translokasyon 27 20 Kotl obstetrik oyku

8 47 XX, +18 Trizomi 18 34 22 Anormal USG

9 47 XX,+9 Trizomi 9 42 24 lleri maternal yas

10 47 XX,+18 Trizomi 18 29 31 Anormal USG

1" 46,XX,del(3)(p25pter) 3p parsiyel delesyon 29 21 Anormal USG

12 47 XY, +21 Klasik Down sendromu 37 19 lleri maternal yas

13 47 XY,+13 Trizomi 13 42 29 lleri genetik analiz

oranlar girisime bagli oldugu kadar altta yatan
fetal patolojilere de baglidir. isleme bagli fetal
kayiplarin siklikla ilk 2 hafta icinde goruldigi
vurgulanmaktadir.® Calismalarda fetal kayip
oranlarinin, kordosentezin yapildigi gebelik
haftasi, uygulayan hekimin tecriibesi, kordosen-
tez endikasyonu ve kordosentez sahasi ile bag-
lantir oldugu belirtilmistir. Ghidini ve ark.** kor-
dosentez olgularint fetal kayip ihtimaline gore
dustk ve yuksek riskli olarak gruplamislar ve
dustk riskli grupta kromozomal anomali, gelis-
me kisitliligt, intrauterin enfeksiyon ve nonim-
minhidrops olgularinin yer almadigini belirt-
mislerdir. Acar ve ark’nin® 250 kordosentez ol-
gusunu degerlendirdikleri calismada fetal kayip
orant %4.8 olarak saptanmistir. Kordosentez ile
baglantili midgestasyonel donem fetal kayipla-
rin degerlendirildigi baska bir calismada ise
1020 olguluk kordosentez grubu ile 1020 olgu-
luk kontrol grubu kiyaslanmis ve fetal kayip
orant sirastyla %3.2 ve %1.8 olarak bulunmus-
tur.'° Bizim calismamizda islem sonrasi fetal ka-
yip akut donemde saptanmamis olup, olgularin
cogu islem sonrasi refere edildikleri merkezler-
de takiplerine devam ettiklerinden uzun do-
nem sonugclart degerlendirmek mimkiin olma-
mistir.

Kordosentez olgularinda girisim icin ilk ter-
cih yeri umbilikal kordonun plasental ucuna ya-
kin kismudir. Plasental yerlesim uygun degilse,
serbest umblikal kordon denenebilir. Ancak kor-
donun plasentaya giris noktasina yakin alinan
kan orneklerinde maternal kan kontaminasyonu
riski vardir.” Plasental insersiyon yerinden kan
alinan olgulardan 5’inde maternal kan kontami-
nasyonu olmasina ragmen, serbest kordondan
girilenlerde kontaminasyon saptanmamuistir.

Ikiytizellidokuz kordosentez olgusunun
8inde teknik nedenle girisim basarisiz olmus-
ken, 7 olguda maternal kontaminasyon ve kul-
tirde Greme olmamast nedeniyle girisim tekrar-
lanmustir. Toplam 251 olguda karyotip analizi
elde edilmis olup basart oranimiz %96.9 dur. Li-
teratirde Weiner’in serisinde basart orani %95,
Shalev’in serisinde %98.5, Acar ve ark’nin serile-
rinde %98.8 olarak belirtilmistir.®®!5 Girisimler
strasinda maternal obesite, ajitasyon, oligohid-
roamnios ve posterior yerlesimli plasenta girisi-
mi zorlastiran faktorler olarak gozlenmistir. An-
cak intrauterin transfiizyon yapilan 4 olgu dahil
olmak tuzere hicbir olguda annenin sedatize
edilmesi, fetal hareketleri azaltmaya yonelik ilag
uygulamasi veya abdominal giris yerine lokal
anestezi yapilmasi geregi olusmamistir.
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Intraamniotik kanama, kordosentez calisma-
st yapan tim arastirmacilarin gozledigi, stk go-
rilen bir komplikasyondur. Daffos," 606 vaka-
lik genis serisinde %41 olguda intraamniotik ka-
nama gozlerken %38 olguda kanama suresinin
2 dakikadan kisa streli olarak kaydetmistir.
Weiner, serilerinde intraamniotik kanama ora-
nint % 29-% 42 olarak vermistir.® Acar ve ark. in-
traamniotik kanama oranint %27.6 oraninda be-
lirtmislerdir.” Tongsons ve ark.’nin 16-24 hafta
arasi uyguladiklart 1320 olguluk kordosentez
serisinde intraamniotik kanama orani %20.2 ve
bir dakikadan uzun siiren kanama orant %5.2
oldugu bildirilmistir." Calismamizda 259 kordo-
sentez girisiminin 77’sinde (%30) islemden son-
ra sinirli miktarda intraamniotik kanama goz-
lenmistir. Bu oran literattr ile uyumludur. Bu
kanamalarin hepsi de 2 dakika veya daha az siir-
mus ve spontan olarak durmustur.

Kordosentez sonrasi fetal bradikardi nispe-
ten sik rastlanan, oldukca ciddi ve 6nemli prog-
nostik degeri olan bir komplikasyondur.® Ja-
uniaux®' girisim sonrasi fetal bradikardi hizini
%10, Acar ve ark.” %9 olarak vermislerdir. Calis-
mamizda olgularin %6.1’inde islem sonrasi bra-
dikardi gelismistir ancak olgularin hepsinde
bradikardi gecici 6zellikte olup kendiliginden
diizelmistir. Kordosentez ile fetal karyotipleme
basarist %90 dolaylarindadir.?? Hasta grubumuz-
da bu oran %96.9 (251/259) olarak saptanmustir.
Calismamizda karyotip analizi yapilan 251 kor-
dosentez olgusunun 13’tinde (%5.2) kromozom
anomalisi tespit edilmistir. Kromozomal ano-
mali saptanan olgularin 10’unda (%4) sayisal
anomali, 2’sinde (%0.8) yapisal anomali 1 inde
(%0.4) ise hem sayisal hem yapisal anomali go-
ralmastir.

fleri maternal yas sayisal kromozom anoma-
lileri icin bir risk faktorudar.® Calismamizda
kordosentez endikasyonlari ile saptanan fetal
kromozom anomalisi insidanst karsilastirildi-
ginda ileri maternal yas ilk siray1 almaktadir. ile-
ri maternal yas endikasyonu ile kordosentez ya-
pilan olgularin 4Unde (%14.2) kromozomal

anomali saptanmistir. Her ne kadar bir¢ok tilke-
de ileri maternal yas kordosentez endikasyonu
olmaktan cikmis ise de ileri yasa baglt invaziv
genetik tant yapilmast glincelligini ve tartismali
durumunu korumaktadir.

Patolojik USG bulgusu olan olgularda %8.9-
27.1 oraninda kromozom anomalisi bildirilmis-
tir.2# Hasta grubumuzda 98 anormal fetal ultra-
sonografi bulgusu olan olgularin 6’sinda (%6.1)
kromozomal anomali tespit edilmistir. Bu ora-
nin disuk olmasinda etken, olgularimizin
onemli bir kismint tek umbilikal arter gibi nis-
beten daha diisiik oranlarda kromozomal ano-
malisi ile birlikte olan patolojilerin olusturmast
olabilir.

Trizomi 21 karyotipi 5 olguda (%2) saptan-
mistir. Bu olgularin birinde patolojik USG bul-
gusu olan NT artist saptanmuistir. Trizomi 13 kar-
yotipi saptanan olgularin (2 olgu, %0.8) patolo-
jik USG bulgulart yarik damak yarik dudak,
ASD, tek umbilikal arter, holoprozensefali, mik-
roftalmi, hipoplastik sol ventrikiil ve hipotelo-
rizm iken, trizomi 18 karyotipi saptanan olgula-
rin (2 olgu, %0.8) patolojik USG bulgulari omfa-
losel, tek umbilikal arter, IUGK, ASD (atrial sep-
tal defekt) ve VSD (ventrikiiler septal de-
fekt)dir.

Fetal USG’de kisa femur nedeni ile kordo-
sentez vyapilan bir olguda 47,XXt(8;14)
(p22;q21),+der(14)(8;14) karyotipi saptanmis-
tir. Aileye gerekli genetik danisma verilmistir.
Aile kendi istegi Uizerine gebelige devam karari
almistir. Dogum sonrasinda aileden bilgi alina-
mamustir. Parental karyotip analiz sonucunda
maternal dengeli translokasyon tastyiciligt tes-
pit edilmistir. Olgu translokasyon kirik bolgele-
ri ve kromozom kurulusu acisindan prenatal ta-
nida literattirde ilk defa tanimlanmistir. Fetal tek
umbilikal arter olgularinda karyotiplemenin ge-
rekliligi tartismalidir. Bizim serimizde fetal USG
de tek umbilikal arter nedeni ile kordosentez
yapilan bir olguda 46,XX,del(3)(p25pter) karyo-
tipi saptanmustir. Aile gebeligin sonlandirilmast-
na karar vermistir. Postmortem fetal doku kuilta-
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rinde yapilan kromozom analizinde ayni kar-
yotip dogrulanmistir. Otopsi sonucunda beyin-
de hamartomatoz yapilar, bobrek, akciger, kara-
ciger ve pankreasta gelisim defektleri saptan-
mustir. Histopatolojik incelemede dejeneratif
motornoronlar saptanmuistir. Olgu prenatal tant-
da 3p parsiyel delesyonu ile birlikte fetal USG
de tek umblikal arterin gorildigu ilk fetlis olma
ozelligindedir.*¥ Tek umblikal arterde invaziv
girisim yapilmasint hakli ¢ikaran calismalar
mevcuttur. Tek umblikal arterle birlikte gorule-
bilecek klinik durum ve bulgular, TUGK, renal,
kardiyak anomalilerdir.®® Ayrica artmis trizomi
18 riski mevcuttur.?? Buna karsin kisa femur ol-
gular1 daha detayli incelenerek ek major veya
minor anomali varliginda genetik degerlendir-
me yoluna gidilmelidir. Ancak gdzden kaciril-
mamasi gereken noktalar detayl: inceleme son-
rast iskelet displazisi saptanmast durumunda
genetik tanidan vazgecilmesi gerektigi ve top-
lumlara gore femur ve humerus nomogramlart-
nin degisebilecegi bilgisidir. Ulkemiz kosulla-
rinda toplumumuza ait nomogramlar dikkate
alinarak prospektif calisma yapilmadig: strece,
yurtdisinda yayinlanan sinirlarin yaniltici olaca-
g1 gercegi akildan c¢ikarilmamalidir.

Sonucg

Deneyimli ellerde ve optimal kaltir sartlart
saglandiginda kordosentez yiiksek dogruluk ve
givenlikle uygulanabilen girisimsel bir tani
yontemidir. Fetal tanida her ne kadar amniosen-
tez ve CVS gibi geleneksel teknikler yerini koru-
sa da, fetal kan 6rneklemesi diger tekniklerin
basarisiz oldugu secilmis olgularda kritik role
sahiptir.
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