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Ozet

Amag: Bu ¢alismanin amaci 2002 ve 2004 yili boyunca klinigimizde uygulanan amniyosentez ve kordosentez sonuglarinin deger-
lendirilmesidir.

Yoéntem: 2002 ve 2004 yillarinda Ugli test ylksek risk (= 1/270), ileri maternal yas (= 35), ultrasonografide anomali izlenmesi ve
diger sebeplerle uygulanan karyotip tayini amacl girisimsel islemler degerlendirildi. Gebeligin 16-21. haftalari arasinda uygulanan
150 amniyosentez ve 19-28. gebelik haftalar arasinda uygulanan 31 kordosentez olgusunun yer aldigi, toplam 181 hastanin ve-
rileri retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: Gerceklestirilen 153 amniyosentez girisiminden, 150'sinde doku kiltirt basarili oldu. Amniyosentez icin kiltlrde basa-
r oranimiz %98 idi. 31 kordosentez girisimimizin timiinde kiltirde Greme basarisi saglandi. Girisimsel islemin uygulandigi ve Ure-
me saglanan olgularimizda kromozom anomali orani %3.8 idi (7/181). Karyotip tayini amagli yapilan girisimsel islemlerde endikas-
yon olarak en buyk dilimi, U¢li testte yiksek risk cikan grup olusturdu. Uglii testte yiiksek risk tespit edilen 78 (%43) olguya, kar-
yotip tayini amacli girisimsel islem uygulandi ve 3 (%3.8) olguda kromozom anomalisi izlendi. Sadece ileri maternal yas sebebiyle
degerlendirilen 49 (%27) olguya karyotip tayini amagli girisimsel islem uygulanmasina ragmen, hicbir olguda kromozom anomali-
si izlenmedi. Ultrasonografide anomali/ anomaliler izlenen 23 (%12) olgunun degerlendirilmesinde, 3 (%13) kromozom anomali-
si tespit edildi. Girisimsel islemin uygulandigi diger 31 (%18) olgudan, sadece birinde (%3.2) kromozom anomalisi izlendi.

Sonug: Geriye dénik olarak inceledigimiz ilk karyotipleme serimizde kiiltir Uretme basari oranimiz %98 idi. Girisimsel islemlere
bagl fetal kayip izlenmedi. Ultrasonografide anomali izlenen tim olgulara prenatal tani uygulanmasi ve ¢li test sonucunda di-
sUk risk saptanan hastalara, ilerleyen haftalarda detayli ultrasonografi yapilmasi kromozom anomalilerinin yakalanmasina yardim-
i olmaktadir.

Anahtar kelimeler: Amniyosentez, Kordosentez, Fetal karyotip, Kromozom anomalisi.

PRENATAL DIAGNOSES WITH AMNIOCENTESIS AND CORDOCENTESIS: EVALUATION OF 181 CASES

Aim: The aim of this study was to evaluate the results of invasive prenatal diagnostic procedures, amniocentesis and cordocen-
tesis, performed in our clinic during 2002 and 2004.

Methods: Prenatal invasive diagnostic procedures were performed during 2002 and 2004 period of time due to high risk in triple
screening test (= 1/270), advanced maternal age (= 35), anomaly detection during obstetric ultrasonography, and other indica-
tions were evaluated. Retrospectively, 150 cases (16-21 weeks), 31 cases (19-21 weeks) that were evaluated by amniocentesis
and cordocentesis, respectively.

Results: Tissue cultures were successful in 150 of 153 cases (%98) evaluated by amniocentesis and %100 successful in all of 31
cordocentesis. Chromosomal abnormality rate was 3.8% (7/181) in all cases with successful cultures. The largest group of indi-
cations was high risk in triple screening test (78/ 181) in which the percentage of chromosomal abnormalities was 3.8% (3/78).
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There was no chromosomal abnormality detected in 49 (%27) cases with the indication of only advanced maternal age. In the
evaluation of 23 (%12) cases with ultrasound abnormalities, 3 cases (13%) were detected with chromosomal abnormalities.
Pregnant women presented with other indications (%18) in whom only one of 31 cases (3.2%) was chromosomal anomaly.

Conclusion: The rate of producing a successful tissue culture was %98 in our first retrospective study on fetal karyotype. There
was no fetal loss in respect to the invasive procedure. Prenatal diagnosis must be performed in all cases with ultrasound abnor-
malities. Cases with low risk in triple screening test should be evaluated

Keywords: Amniocentesis, Cordocentesis, Fetal karyotype, Chromosomal abnormalities.

Giris

Prenatal tanida kullanidan girisimsel islemler sa-
yesinde, fetal karyotip hakkinda bilgi sahibi olabil-
mek mumkin olmustur. Amniyosentez ilk olarak
1950 yilinda cinsiyet belirlenmesi amact ile uygu-
lanmus, klinik pratige ise 1966 yilinda fetal hiicreler-
den karyotip tayini yapilmasiyla girmistir.! Son 30
yilda amniyosentez icin en sik endikasyon, ileri yas
gebeligi olmustur. Bu endikasyon disinda amniyo-
sentez, DNA analizine (hemoglobinopatiler gibi)
bagli hastaliklarin tanisinda, enzimatik analiz tayi-
ninde (metabolik hastaliklarin tanisinda) ve PCR
(Polymerase Chain Reaction) ile konjenital enfeksi-
yonlarin tespit edilmesinde kullanilmaktadir. Bu za-
mana kadar yapilan ¢cok merkezli calismalar; ikinci
trimestir amniyosentezin anne ve fetis icin giivenir-
ligini gostermistir.24 Son on yilda tarama testlerinin
cok yaygin bir bicimde kullanilmas: ve kromozom
anomalilerinin tanist i¢cin ultrasonografi ile deger-
lendirmenin yayginlasmasi, amniyosenteze olan ta-
lebin artmasina neden olmustur.

Kordosentez; ilk olarak 1984 yilinda ultrasonog-
rafi esliginde uygulanmasini takiben, seksenli yilla-
rin sonuna dogru fetal kanin; asfiksi, karyotip tayi-
ni ve enfeksiyonun tespit edilmesinde kullanilmasi
ile pratige girmistir.>¢ Problemli gebeliklerde giri-
simsel prosediire bagli fetal mortalitenin daha ytk-
sek olabildigi bilinmekle beraber, genel ortalama-
nin %1-2 oldugu kabul edilmektedir.”8

Bu calismada, 2002 ve 2004 yillarinda Kklinigi-
mizde karyotip tayini amach yapilan girisimsel is-
lemlere ait sonuclari degerlendirilmistir.

Yontem
Kahramanmaras Siit¢cti Imam Universitesi Tip Fa-
kiltesi, Obstetri Kliniginde, prenatal tani amacl

amniyosentez, kordosentez ile karyotip tayini yapi-
lan 183 gebe retrospektif olarak; girisim endikas-
yonlart, fetal prognoz, hiicre kulttirti basarisi ve ge-
netik sonuclar yoninden degerlendirmeye alind:.
Tum olgulara ve eslerine girisim Oncesi, prosedi-
rin teknigi ve olast komplikasyonlar: hakkinda 6n-
ce sozIu bilgi verildi. Girisimi kabul eden ciftlerden,
uygulamaya gecmeden 6nce yazili onay formu alin-
di. Butin hastalar islem 6ncesi genel kan biyokim-
yast, hepatit portorliigli, Rh uyusmazligi yoniinden
degerlendirildi. Tam girisimsel islemler tek bir ope-
rator tarafindan gerceklestirildi (M.A.G). Girisimler-
de ALOKA 4000 Prosound Model (Aloka Co., Ltd.,
Tokyo) 3.5 MHz transabdominal prob kullanild:.
Sistematik, detayli ultrasonografi degerlendirmesi
ve plasenta lokalizasyonunu takiben, 16-21. gebelik
haftalarinda, 20-21 G igneyle, plasentadan uzak
alandan, klasik amniyosentez kurallarina uyularak
hafta basina 1 ml amnion sivist alind1.910 Girisimi ta-
kip eden iki hafta icinde meydana gelen fetal kayip,
isleme ait komplikasyon olarak degerlendirildi.
Kordosentez, gebeligin 19-28. haftalart arasinda
plasentanin lokalizasyonuna bagli olarak serbest
kordondan veya kordonun plasentaya giris noktasi-
nin 1-2 cm uzagindan 20-21 G igne ile 0.5 cc hepa-
rinin bulundugu enjektore 2 cc fetal kan alinmasi
ile yapidi.1t

Uclii test degerlendirilmesi; 15-20. gebelik haf-
talart arasinda maternal kanda AFP, HCG, Ostriol
diizeylerinin Ol¢iilmesiyle yapildi. Fetiisiin gestas-
yonel haftasinin degerlendirilmesi icin biparietal
cap Olcimu yapildi. Down sendromu bebek do-
gurma riski =2 1/270’den olan gebelere, gebelik
haftasina ve/veya plasenta lokalizasyonuna bagli
olarak karyotip tayini amacl girisimsel islem uygu-
landu.
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Amnion swvisinin ve fetal kanin sitogenetik de-
gerlendirilmesi icin materyal, Intergen-Ankara ge-
netik laboratuvarina gonderildi. Amniyotik sivilar
flask teknigi ile calisilirken, kordosentezler RPMI
medyum icinde klasik metodlar ile kultire edildi.
Tum olgularda kromozomlardaki sayisal ve yapisal
duzensizliklerin degerlendirilmesi amaci ile en az
20 metafaz plag: gorinti analiz sistemi kullanilarak
incelendi.

Bulgular

Amniyosentez, kordosentez olgularinin endikas-
yonlari ve girisimsel islemin yapildigt olgularin or-
talama gebelik haftasi, yasi Tablo 1'de gosterildi.
Amiyosentez yapilan 153 olgunun tg¢tinde eski ka-
nama ve buna bagli enfeksiyon nedeni ile sonuc
alinamadi ve 150 olgu degerlendirmeye alindi. Kar-
yotip sonucu verebilme orant %98 (150/153) olarak
bulundu. Kordosentez uygulanan tim olgularda
(n:31) htcre kultirleri basarili oldu. Girisimsel isle-
min yapildigi hicbir olguda girisime bagli kompli-
kasyon (fetal kayip) gelismedi. Tim serimizde kro-
mozom anomalisi orani %3.8 idi (7/181). Kromo-
zom anomalisi izlenen olgularin; dordi kordosen-
tez (4/31, %12.9), t¢ti amniyosentez (3/150, %2) ile
tespit edildi.

Uclii testte yiiksek risk, amniyosentez olgulari
icinde en sik karsilasilan endikasyondu. Test sonu-
cuyla toplam 78 (%43) olguya karyotip tayini amag-
11 girisimsel islem uygulandi ve 3 (%3.8) olguda kro-
mozom anomalisi izlendi. Yetmis sekiz olgudan 10
tanesinde Ugclu testte ylksek riske ek olarak yas ris-
ki de mevcuttu. Bu 10 olgunun hicbirinde kromo-
zom anomalisi izlenmedi.

Sadece ileri maternal yas (35-46) sebebiyle de-
gerlendirilen 49 (%27) olguya girisimsel islem uygu-
landi. Hicbir olguda kromozom diizensizligi izlen-
medi.

Ultrasonografide anomali/anomaliler izlenen 23
(%12) olgularin degerlendirilmesinde, 3 (%13) kro-
mozom anomalisi tespit edildi.

Girisimsel islemin uygulandigi diger sebepli 31
olgudan, sadece birinde (%3.2) kromozom anoma-
lisi izlendi. Kromozom anomalisi saptanan olgunun
(trisomi 21); gebeligin 17. haftasinda yapilan tgli
testte ylksek risk saptanmamakla beraber (1/540),
22. gebelik haftasinda kisa femur, humerus ve art-
mus nukal 6dem (6.1 mm) saptandi.

Diger sebeple girisimsel islem uygulanan hasta-
larin dagilimi Tablo 2’de gosterildi.

Kromozom anomalisi saptanan olgular ailelerin
istemi ile sonlandirildi. Bu olgularin 6zellikleri Tab-
lo 3'te gosterildi.

Tartisma

Amniyosentez, pratikte en stk uygulanan ve bi-
linen en eski prenatal tant yontemidir. Karyotip ta-
yini amacli amniyosentez siklikla 16-20. gebelik
haftalart arasinda uygulanmaktadir. Bu doénemde
uygulanan amniyosentez ile girisime bagl fetal ka-
yip oranin, amniyosentez yapilmayan gruba gore
%1 oraninda arti risk getirdigi gosterilmistir.4 Top-
lam 150 amniyosentez, 31 kordosentez olgularinin
tek bir operator tarafindan degerlendirildigi calis-
mamizda girisime bagl fetal kayip izlenmedi.

Tam amniyosentez olgulart degerlendirildigin-
de, 153 olgudan sadece 3linde kiiltiir basarisizligt
ortaya c¢ikti. Fetal hicrelerde elde ettigimiz kultir

Tablo 1. Amniyosentez ve kordosentez uygulanan olgularin endikasyonlari, ortalama gebelik haftasi ve yaslari.

Endikasyon Yiiksek riskli Ileri maternal Ultrasonografide izlenen Diger sebepler
ticli test yas anomali/ anomaliler

N -% 69 (%88) 48 (%98) 11 (%48) 22 (%71)

Amniyosentez Ortalama gebelik haftasi 17.7£1.8 16.7£0.5 18.3+2.4 19.743.1
Ortalama yas 30.9+3.2 37.6+£1.8 23.7+2.8 29.3+1.9

N -% 9 (%12) 1 (%2) 12 (%52) 9 (%29)

Kordosentez Ortalama gebelik haftasi 20.7£1.1 23 24.5+1.9 24.1£2.8
Ortalama yas 25.742.2 36 25.7+3.4 25.4+2.1
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Tablo 2. Diger sebeplerle girisimsel islem uygulanan olgularin dagilimi.

Endikasyon US’de birden Tr 18 riskinin lzoleVM  TxIgM Tr 21 Ikili test Ciddi Ikinci Toplam
fazla kromozom 1>270'den yiiksekligi + sendromlu riskinin IUGR trimestirda
anomalisi biyiik avidite bebek 1>270'den artmis
belirtecinin ¢tkmasi testinin oykusu biiytik nukal
bulunmasi sonug ctkmasi 6dem

vermemesi

AS

uygulanan

olgular 9 3 1 4 2 3 0 0 22

KS

uygulanan

olgular 2 0 4 0 0 0 2 1 9

Toplam 1 3 5 4 2 3 2 1 31

AS: Amniyosentez, KS: Kordosentez, US: Ultrasonografi, VM: Ventrikiilomegali, Tx: Toksoplazma, Tr: Trisomi, Ikili test: PAPP-A + HCG’nin maternal yas ve nukal kalinlik ile kombinasyonu,

IUGR: intrauterin gelisme kisitlanmasi

basarist %98 idi. Elde ettigimiz basari orani Cengi-
zoglu ve ark.’nin2 elde ettigi %99’luk sonug ile 6r-
tusmekteydi. Yayla ve ark’nin!3 calismalarinda du-
stk kultir basarisinin sebebi olarak gosterdigi Or-
neklerin kontaminasyonu, serimizde de lireme ol-
mayan olgularda en 6nemli sebepti.

Tum girisimsel islemlerin degerlendirildigi 181
olgudan elde edilen %3.2'lik (n:7) kromozom ano-
mali orani, Yayla ve ark, Basaran ve ark.’nin214 el-
de ettigi sonuclart ile uyumluydu. Serimizde tespit
edilen kromozom anomalilerinin; dordi kordo-
sentez (4/31, %12.9), licii amniyosentez (3/150,
%2) ile elde edildi. Girisimsel islemlerde elde etti-
gimiz bu kromozom bozuklugu oranlari, Yaziciog-
lu ve ark.’nin'> yakin zamanda gerceklestirdikleri
ve kromozom anomalisi oranini; amniyosentez
grubunda %5.8, kordosentez grubunda ise %15.25
bulduklart ¢alisma ile kismi benzerlikler goster-
mekteydi.

ikinci trimestirda detayli ultrasonografik incele-
me ile fetal anomalilerin tams: yapilabilmektedir.
Ultrasonografi ile fetal anomali saptadigimiz 23 ol-
gunun Uclinde kromozom anomalisi tespit edildi
(%13). Elde ettigimiz bu oran literatiirde belirtilen
%8.7-%27.1 oranlar icinde yer almaktaydi.13.16

Maternal serum biyokimyasal tarama testi (li¢li
test) gebeligin 15-20. haftalari arasinda maternal se-
rumda bulunan ve anne-fetiis Ginitesi tarafindan sal-
gilanan bazi biyokimyasal belirteclere dayanilarak
yapilan testler olup, Down sendromu icin %5’lik

hata payi ile %60 duyarliliktadir.’? Otuzbes yastan
biytik gebelere prenatal tant amacl girisimsel islem
uygulandiginda Down sendromlu olgularin %25-
40’ina tani konulabilmektedir.’s Singh ve ark. ise
ikinci trimestirda yapilan tglt tarama testinin ileri
anne yast olgularinda Down sendromu icin duyar-
liligini, %0.8'lik hata payr ile %92.3 olarak vermis-
lerdir.19

Serimizde, sadece ileri maternal yas sebebiyle
girisimsel islem uygulanan 49 olgunun hicbirinde
kromozom anomalisi tespit edilmedi. Ek olarak, ti¢-
li testte Down sendromu riski ytiksek c¢ikan ve yas
riski olan 10 olgunun da karyotipi normaldi. Taner
ve ark.’'nin 359 ileri yas gebeliginde amniyosentez
sonuclarini degerlendirdigi calismada, Down send-
romu riskini %1.11, kromozom anomali riskini ise
9%5.84 bulmuslardir.20 Calismamizda, sadece ileri
maternal yas grubunda yer alan ve ileri maternal
yas + riskli ticli test iceren olgularda da kromozom
anormalligine rastlanmamis olmasi, vaka sayimizin
azlhigt ile aciklanabilir.

Diger sebeple girisimsel islem uyguladigimiz ol-
gulardan; gebeligin 22. haftasinda kisa femur, kisa
humerus ve artmis nukal 6dem (6.1 mm) tespit edi-
len olguda, kordosentez sonucunun Down sendro-
mu olarak belirlenmesine ragmen olgunun gebeli-
gin 17. haftasinda yapilan tgcla test riskinin 1/540
olmasi, kanimizca gebeligin ilerleyen doneminde
yapilacak olan genetik ultrasonografinin 6nemini
gostermektedir.
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Tablo 3. Amniyosentez ve kordosentez uygulanan ve kromozom anomalisi saptanan olgularin ézellikleri.

Karyotip Yas Endikasyon Uygulanan girigimsel Ultrasonografik 6zellikler Prognoz
islem ve haftasi

47, XX, +21 35 Uclii test riski 1/564, Kordosentez - 22 Kisa femur ve humerus, Sonlandirildi

(Regtiler tipte ultrasonografide kromozom anomalisi artmis nukal 6dem

Down sendromu) olasiigini arttiran belirtegler

47, XX, +21 30 Uclii testte 1/20 riskinin saptanmasi Amniyosentez - 18 Hafif tipte ekojenik barsak Sonlandirildi

(Regtiler tipte

Down sendromu)

47, XX, +21 28 Uclii testte 1/140 riskinin saptanmasi Amniyosentez - 17 Yok Sonlandirildi

(Regtiler tipte

Down sendromu)

46, XX, der (15) add 23 Uclii testte 1/160 riskinin saptanmasi Kordosentez - 23 Yok Sonlandirildi

(8qter_8g21.2:15

pter_15qter)mat

(Parsiyel trizomi 8q)

47, XY, +13 30 Ultrasonografide anomalilerin izlenmesi Amniyosentez - 19 DWM, KKA, Ebstein anomalisi, Sonlandirildi

hiperekojen iri bobrekler, polidaktili
47, XY, +13 27 Ultrasonografide anomalilerin izlenmesi Kordosentez - 28 DWM, Hipoplastik sol kalp Sonlandirildi
47, XY, +18 42 Ultrasonografide anomalilerin izlenmesi Kordosentez - 26 DWM, Hipoplastik sol kalp, Sonlandirildi

ventrikiler septal defekt

DWM: Dandy-Walker malformasyonu, KKA: Korpus kallozum agenezisi

Sonug

Ultrasonografide anomali izlenen tim olgulara
prenatal tani uygulanmalidir. Uclii test sonucunda
distik risk saptanan hastalara, ilerleyen haftalarda
detaylt ultrasonografi yapilmali ve kromozom ano-
malisi belirte¢/belirtecleri aranmalidir.
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