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Özet

Amaç: Prenatal tan› amac›yla koryon villus örneklemesi (CVS), amniyosentez (AS), kordosentez (KS) uygulanan 2295 olgunun retros-

pektif analizi. 

Yöntem: 2001–2007 (ilk 6 ay) tarihleri aras›nda kromozom analizi amac›yla CVS yap›lan 54, AS yap›lan 2086 ve KS yap›lan 155 ge-

benin endikasyon, karyotipleme baflar›s› ve karyotip sonuçlar›n›n retrospektif olarak de¤erlendirilmesi. 

Bulgular: Çal›flmam›zda üçlü testte yüksek risk (n=835, %36), anormal ultrasonografik bulgu (n=493, %21) ve ileri anne yafl› (n=490,

%21), prenatal tan› yap›lan tüm gebeler için en s›k görülen endikasyonlard›r. Amniyosentez yap›lan vakalarda en s›k endikasyon üç-

lü testte yüksek risk (n=816) iken KS ve CVS yap›lan vakalarda anormal ultrasonografik bulgu (n=110, n=45) ilk s›ray› ald›. Amniyo-

sentez yap›lan 2086 olgunun 64 (%3)’üne, kordosentez yap›lan 155 olgunun 10 (%6.4)’una, CVS yap›lan 54 olgunun 5 (%9.2)’ine

olmak üzere prenatal tan› amac› ile gönderilen 2295 hastan›n 79 (%3.4)’una sonuç verilememifltir. Tüm olgularda elde etti¤imiz kül-

tür baflar›s› %96.6’d›r. Prenatal tan› için sitogenetik çal›flma yap›lan ve sonuç verilen 2216 olgunun 98 (%4.4) inde kromozom ano-

malisi saptanm›flt›r. Bu kromozom anomalilerinin 52 (%2.3) tanesi say›sal anomali iken, 46 (%2.1) tanesi yap›sal anomalidir. Say›sal

anomaliler içinde en s›k görülen karyotip Trizomi 21 iken yap›sal anomaliler içinde kromozom 9’un perisentrik inversiyonudur. Endi-

kasyonlara göre en s›k kromozom anomalisi saptanan ilk üç grup s›ras›yla anormal ultrasonografik bulgu (%8.8), ileri anne yafl›-ÜTYR

(%5.1) ve ileri anne yafl› (%3.1)’d›r. En s›k prenatal tan› endikasyonunu oluflturan grupta (üçlü testte yüksek risk) kromozomal ano-

mali görülme oran› %2.6 olarak tespit edildi. 

Sonuç: Çal›flmam›zda üçlü testte yüksek risk (%36), anormal ultrasonografik bulgu (%21) ve ileri anne yafl› (%21), prenatal tan› ya-

p›lan tüm gebeler için en s›k görülen endikasyonlard›r. Tüm olgularda elde etti¤imiz kültür baflar›s› %96.6’d›r. Prenatal tan› için sito-

genetik çal›flma yap›lan ve sonuç verilen gebelerin %4.4’ünde kromozom anomalisi saptanm›flt›r. 

Anahtar Sözcükler: Koryon villus örneklemesi, amniyosentez, kordosentez, kromozom anomalisi.

Retrospective analysis of 2295 cases that performed invasive prenatal diagnosis

Objective: Retrospective evaluation of the results of the chorion villus sampling, amniocentesis, and cordocentesis of 2295 cases per-

formed for prenatal diagnosis. 

Methods: Between 2001 and 2007 (first 6 months) 54 cases of genetic chorion villus sampling, 2086 cases of genetic amniocente-

sis and 155 cases of cordocentesis were evaluated according to indications, success of karyotyping and the results of the karyotyp-

ing. 

Results: The majority of indication was high risk in triple screening test (n= 835, %36), abnormal ultrasonographic examination

(n=493, %21), and advanced maternal age (n=490, %21) in all pregnant, respectively. High risk in triple screening test was the major

indication in the cases that amniocentesis performed, abnormal ultrasonographic examination in the cases that cordocentesis and
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Girifl 
Do¤um öncesi tan›da esas hedef mümkün

oldu¤unca erken tan› koymak ve sonuca göre

gerekli karar› verebilmektir. Esas olan kullan›-

lan yöntemleri gebeli¤in sonland›r›lmas› için

bir araç olarak görmek de¤il; fetüsün durumu

hakk›nda do¤ru bilgi edinmek ve aileye kendi

kararlar›n› kiflisel, sosyal ve etik ilkeler çerçeve-

sinde vermesini sa¤lamakt›r.1 Prenatal tan› yön-

temleri giriflimsel olmayan ve giriflimsel yön-

temler diye iki k›sma ayr›l›r. Giriflimsel olmayan

yöntemlerin en önemlileri ultrason incelemele-

ri ve anne kan›nda çal›fl›lan biyokimyasal test-

lerdir. Birçok Avrupa ülkesini kapsayan çok

merkezli çal›flmalarla USG’nin do¤um öncesi ta-

n› koymada etkinli¤i araflt›r›lm›fl ve USG bulgu-

lar› ile fetal sendromlar›n %50’sinin baflka bir

yönteme gerek kalmadan tan›s›n›n konabildi¤i

gösterilmifltir.2,3 Günümüzde ikinci trimestirde

(14–22. haftalarda) AFP, total HCG ve ankonju-

ge Estriol düzeylerinin tespitini içeren "triple

test" yayg›n kullan›lan bir prenatal tarama testi-

dir.4 Ayr›ca bu parametrelere inhibin –A eklene-

rek oluflturulan quadriple test ve birinci trimes-

tirde PAPP-A (pregnancy associated placental

protein-A), B- HCG ve nukal kal›nl›¤›n birlikte

de¤erlendirildi¤i Nukal test de kullan›lmaktad›r.

Tarama testlerinin noninvazif ve ekonomik ol-

mas›, invazif yöntemlerin kullan›m gereklili¤ini

azaltm›flt›r.

Prenatal tan›da kullan›lan giriflimsel yöntem-

ler sayesinde fetal karyotip hakk›nda bilgi sahi-

bi olabilmek mümkün olmufltur. Prenatal tan›

amac›yla birinci ve ikinci trimestirde, günümüz-

de yap›lan giriflimsel klasik yöntemler olarak

“Chorion Villus Sampling” (CVS), Amniosentez

(AS) ve “Kordosentez” (KS) uygulanmaktad›r.

Her yöntemin uygulanabilme zaman›, uygulan-

ma kolayl›¤›, laboratuar neticelerinin al›nma sü-

resi ve komplikasyonlar bak›m›ndan birbirleri-

ne göre farkl› taraflar› bulunmaktad›r. Amniyo-

sentez gebeli¤in 16–20. haftalar› aras›nda yap›-

lan ve prenatal tan›da s›k kullan›lan invazif bir

yöntemdir. Ager ve Oliver yapt›klar› ara de¤er-

lendirmelerde amniyosentez grubunda kontrol

grubuna göre fetal kay›p riskinin %0.2–2.1 ora-

n›nda artm›fl oldu¤unu bildirmektedirler.5,6 Kor-

yon Villi Örneklemesi (CVS); erken uygulanabil-

mesi (takriben hamileli¤in 8. haftas›nda), fetüse

do¤rudan müdahalenin olmamas›, fetal zarlara

zarar verilmemesi ve özellikle DNA çal›flmalar›

için avantaj kabul edilecek biçimde fazla mater-

yal elde edilmesi nedeni ile tercih edilmektedir.

CVS materyalinde do¤rudan metafaz veya di¤er

aflamalardaki hücreler de¤erlendirmeye al›nabi-

lece¤i gibi kültür çal›flmalar›n› takiben sitogene-

tik çal›flma da yap›labilir.7,8 Smidt-Jensen ve ark.

fetal kay›p riskini transservikal yaklafl›mda %2.5,

transabdominal yaklafl›mda %2.3 olarak bul-

mufllar ve aradaki fark›n anlams›z oldu¤unu

saptam›fllard›r.9 KS veya kordon kan› örnekle-

mesi (yaklafl›k 21. haftadan itibaren), prenatal

tan› ve perinatal takip çal›flmalar›n›n vazgeçil-

mez bir yöntemidir. Prenatal tan› için geç kal›-

nan baflvurularda ve AS ile baflar›s›z olundu¤u

chorion villus sampling were performed. Tissues cultures were not successful in 64 of 2086 cases evaluated by AS, 10 of 155 cases

evaluated by KS, 5 of 54 cases evaluated by CVS. Cultures were successful 2226 of 2305 cases (%96.4). Chromosome aberration

were detected in 98 of 2216 cases (%4.4). 52 (%2.3) of this chromosomal aberration were number abnormalities, 46 of were struc-

tural abnormalities. The most frequent chromosomal abnormality was trisomy 21 in the number abnormalities and pericentric inver-

sion of chromosome 9 in structural abnormalities. Karyotype aberration rate was higher in abnormal ultrasonographic examination

(%8.8), advanced maternal age- high risk in triple screening test (%5.1) and advanced maternal age (%3.1). Chromosomal abnor-

mality rate was %2.6 in the most common prenatal diagnosis indication (high risk in triple screening test). 

Conclusion: The majority of indication was high risk in triple screening test (%36), abnormal ultrasonographic examination (%21),

and advanced maternal age (%21) in all pregnant, respectively. Tissues cultures were successful in %96.4 of cases. Chromosome

aberration were detected in %4.4 of cases. 

Keywords: Chorion villus sampling, amniocentesis, cordocentesis, and chromosome aberration.
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durumlarda KS gündeme gelmektedir. Prob-

lemli gebeliklerde giriflimsel prosedüre ba¤l› fe-

tal mortalitenin daha yüksek olabildi¤i bilin-

mekle beraber, genel ortalaman›n %1–2 oldu¤u

kabul edilmektedir.10,11

Bu çal›flmada 2001–2007 (ilk 6 ay) y›llar› ara-

s›nda Erciyes Üniversitesi T›p Fakültesi T›bbi

Genetik Anabilim Dal›’nda prenatal tan› amaçl›

yap›lan sitogenetik analiz sonuçlar› retrospektif

olarak de¤erlendirilmifltir.

Yöntem
2001–2007 (ilk 6 ay) y›llar› aras›nda, Gevher

Nesibe Araflt›rma Hastanesi Kad›n Hastal›klar›

ve Do¤um Klini¤i ve d›fl merkezlerde prenatal

tan› amaçl› koryon villus örneklemesi, amniyo-

sentez, kordosentez yap›larak örnek al›nan ve

bu örneklerden T›bbi Genetik Anabilim Da-

l›’nda kromozom analizi yap›lan 2295 gebenin

kay›tlar› retrospektif olarak; hücre kültürü bafla-

r›s›, giriflim endikasyonlar› ve genetik sonuçlar›

aç›s›ndan de¤erlendirildi.

Tüm gebeler ve efller giriflim öncesi ifllem

hakk›nda ve olas› komplikasyonlar hakk›nda

bilgilendirilmifl ve giriflimi kabul eden çiftler-

den yaz›l› onay formu al›nm›flt›r. Bütün gebeler

ifllem öncesi hepatit portörlü¤ü, Rh uyuflmazl›¤›

yönünden de¤erlendirildi. Detayl› genetik so-

nogram yap›ld›. Koryon villus örneklemesi ge-

beli¤in 11. haftas›ndan sonra transabdominal

koryon villus örneklemesi tekni¤i ile yap›ld› ve

yaklafl›k 10 mg kadar fetal doku transport med-

yumu içine al›nd›.12 Amniyosentez 16–20. gebe-

lik haftalar›nda klasik amniyosentez kurallar›na

uyularak yap›ld›. Maternal kontaminasyon riski-

ni azaltmak için ilk 2 ml ayr› bir enjektöre aspi-

re edildi. Daha sonra toplam 18–20 ml amniyo-

tik s›v› genellikle iki ayr› enjektöre al›nd›. Kor-

dosentez, gebeli¤in 19–28. haftalar› aras›nda

plasentan›n lokalizasyonuna ba¤l› olarak ser-

best kordondan veya kordonun plasentaya girifl

noktas›n›n 1–2 cm uza¤›ndan 0.5 cc heparinin

oldu¤u enjektöre 2 cc fetal kan al›narak yap›l-

d›.12 Tüm bu giriflimler sonunda Rh uygunsuzlu-

¤u olan sensitize olmam›fl gebelere 300 mikrog-

ram anti D- immunglobulin G uyguland›.

Sitogenetik çal›flmalar için al›nan örnekler,

örne¤e uygun yöntemlerle kültüre edildi ve kül-

tür ç›kar›m› yap›ld›. Tüm olgularda kromozom-

lardaki say›sal ve yap›sal düzensizliklerin de¤er-

lendirilmesi için en az 20 metafaz pla¤› bilgisa-

yarl› analiz sistemi kullan›larak de¤erlendirildi. 

Bulgular
Prenatal tan› giriflimi yap›lan gebelerin endi-

kasyonlar› ve giriflimsel ifllemlerin yap›ld›¤› or-

talama yafllar› ve gebelik haftalar› Tablo 1’de

gösterilmifltir. Tüm prenatal tan› giriflimlerinde

s›ras›yla üçlü testte yüksek risk (n=835), anor-

mal ultrasonografik bulgu (n=493) ve ileri anne

yafl› (n=490) önde gelen endikasyonlard›r. Am-

niyosentez yap›lan vakalarda en s›k endikasyon

üçlü testte yüksek risk (n=816) iken KS ve CVS

yap›lan vakalarda anormal ultrasonografik bul-

gu (n=110, n=45) ilk s›ray› ald›. 

Amniyosentez yap›lan 2086 olgunun 64

(%3)’üne, kordosentez yap›lan 155 olgunun 10

(%6.4)’una, CVS yap›lan 54 olgunun 5

(%9.2)’ine olmak üzere prenatal tan› amac› ile

gönderilen 2295 hastan›n 79 (%3.4)’una sonuç

verilememifltir. Tüm olgularda elde etti¤imiz

kültür baflar›s› %96.6’d›r.

Prenatal tan› için sitogenetik çal›flma yap›lan

ve sonuç verilen 2216 olgunun 98 (%4.4)’inde

kromozom anomalisi saptanm›flt›r. Bu kromo-

zom anomalilerinin 52 (%2.3) tanesi say›sal ano-

mali iken, 46 (%2.1) tanesi yap›sal anomalidir

(Tablo 2). Say›sal anomaliler içinde en s›k görü-

len karyotip Trizomi 21 iken yap›sal anomaliler

içinde kromozom 9’un perisentrik inversiyonu-

dur.

Endikasyonlara göre en s›k kromozom ano-

malisi saptanan ilk üç grup s›ras›yla anormal ul-

trasonografik bulgu (%8.8), ileri anne yafl›-

ÜTYR (%5.1) ve ileri anne yafl› (%3.1)’d›r. En s›k

prenatal tan› endikasyonunu oluflturan grupta



Perinatoloji Dergisi • Cilt: 15, Say›: 3/Aral›k 2007 123

Prenatal tan› endikasyonlar› CVS AS KS Toplam Yüzdesi

Üçlü testte yüksek risk (ÜTYR) 816 19 835 36

Anormal ultrasonografik bulgu 45 338 110 493 21

‹leri anne yafl› 481 9 490 21

‹leri anne yafl›-ÜTYR 314 5 319 14

Down sendromlu çocuk do¤urma öyküsü 3 61 3 67 3

Anomalili çocuk do¤urma öyküsü 4 41 3 48 2

Kas hastal›kl› çocuk do¤urma öyküsü 12 12 0,5

Tekrarlayan gebelik kayb› 7 7 0,3

Di¤erleri * 2 16 6 24 1

TOPLAM 54 (%2) 2086 (%91) 155 (%7) 2295

Ortalama anne yafl› 27.84 31.17 27.15

Ortalama gebelik haftas›12;57 18.95 25.61

Tablo 1. Prenatal tan› yap›lan gebelerin endikasyonlar›, ortalama gebelik haftas› ve yafllar›.

*Di¤erleri; IUGR, yüksek riskli ikili test, anne anksiyetesi, kromozom anomalili bebek do¤urma öyküsü, toxoplazmosis, ilaç kullan›m›,
intrauterin trasfüzyon, Rh uygunsuzlu¤u

Karyotip CVS AS CS Toplam

47,XY,+21 veya 47,XX,+21 4 24 3 31

46,XX,inv9(p11;q12) veya 46,XY,inv9(p11;q12) 13 13

47,XY,+18 veya 47,XX,+18 4 3 7

46,XY,16qh+ veya 46,XX,16qh+ 1 4 1 6

45,X 3 3

47,XXX 1 2 3

45,XY,der(13;14)(q10;q10) 3 3

46,XY,15ps+ veya 46,XX,15ps+ 3 3

47,XY,+13 veya 47,XX,+13 1 1 2

69,XXX 1 1 2

46,XX,14ps+ 2 2

46,XX,21ps+ veya 46,XY,21ps+ 2 2

46,XY,22ps+ veya 46,XY,22ps+ 2 2

46,XX[95]/47,XX,+18[5] 1 1

47,XY,+mar 1 1

47,XXY 1 1

46,XY[84]/47,XYY[16] 1 1

46,XX,der(14;21)(q10;q10),+21 1 1

46,XX,der(17)t(10;17)(q24.2;p13)mat 1 1

46,XX,der(9)t(7;9)(p15.3;p24)mat,16qh+ 1 1

46,XX,t(1;3)(q23;21) 1 1

46,XX,t(1;16)(p13.3;p13) 1 1

46,XY,t(4;9)(pter;q34) 1 1

46,XX,t(12;22)(p11.2;p12) 1 1

46,XY,t(16;17)(q13;q23) 1 1

46,XY,t(7;15)(q11,2;q26.3) 1 1

46,XX[60]/46,XY[40] 1 1

46,XY[80]/46,XX[20] 1 1

46,XX,inv9(p11;q12),15ps+ 1 1

46,XY,9qh+ 1 1

Toplam 6 77 13 96

Tablo 2. Tüm gebelerde tespit edilen kromozom anomalileri.



(üçlü testte yüksek risk) kromozomal anomali

görülme oran› %2.6 olarak tespit edildi. Prenatal

tan› yap›lan tüm gebelerin endikasyonlar›na gö-

re kromozom anomalisi görülme s›kl›klar› Tab-

lo 3’te gösterilmifltir.

Tart›flma

Çal›flmam›zda üçlü testte yüksek risk (%36),

anormal ultrasonografik bulgu (%21) ve ileri an-

ne yafl› (%21), prenatal tan› yap›lan tüm gebeler

için en s›k görülen endikasyonlard›r. Literatür-

de amniyosentez endikasyonlar›n›n de¤erlendi-

rildi¤i çal›flmalarda de¤iflik oranlar mevcuttur.

fiener ve ark.’›n çal›flmalar›nda en s›k ilk üç en-

dikasyon bizim çal›flmam›zla ayn›d›r.13 Köse ve

ark.’n›n çal›flmalar›nda ilk üç endikasyon s›ra-

s›yla ileri anne yafl› (%42.3), ikinci tarama testin-

de patoloji (%28.3), patolojik ultrason bulgusu

(%8.6) iken, Güven ve ark. ilk üç endikasyonu

yüksek riskli üçlü test, ultrasonografide izlenen

anomali ve ileri maternal yaflt›r.14,15 Literatürde

kordosentez endikasyon s›kl›¤›na bak›ld›¤›nda

Güven ve ark. ileri maternal yafl›, Yayla ve ark.’›

anormal ultrasonografik bulguyu en s›k endi-

kasyon olarak göstermifltir.15,16 Bizim çal›flma-

m›zda da anormal ultrasonografik bulgu ilk s›ra-

da yer alm›flt›r.

Tüm prenatal tan› yap›lan olgular de¤erlen-

dirildi¤inde 2295 hastan›n 79’una sonuç verile-

memifltir. Elde etti¤imiz kültür baflar›s› AS’de

%97, KS’de %93.6, CVS’de %90.8 olmak üzere

genelde %96.6’d›r. Literatürde Cengizo¤lu ve

ark.’›n AS kültür baflar›s› %99, Güven ve ark.’›n,

Yüce ve ark.’›n amniyosentez kültür baflar›s›

%98, Yayla ve ark.’›n AS kültür baflar›s› %92.7,

kordosentez kültür baflar›s› ise %85 olarak belir-

tilmifltir.17,15,18,16 Kordosentez ile fetal karyotiple-

me baflar›s› %90 civar›ndad›r.19 Literatürde Türk-

y›lmaz ve ark.’›n CVS örneklerindeki kültür ba-

flar›s› %88’dir. Kültür baflar›s›zl›¤›n›n materyal

al›m› esnas›nda amniyon s›v›s› kontaminasyo-

nu, eski kanama, yetersiz materyal al›m›, konta-

minasyon, örnek saklama ve transport koflulla-

r›ndaki problemlerden kaynakland›¤›n› düflün-

mekteyiz.

Tüm prenatal giriflimi yap›lan gebelerimizde

görülen kromozom anomali oran› %4.4 dür. Li-

teratürdeki AS olgular›nda görülen kromozom

anomali oran› %2–5.8 aras›ndad›r (AS serilerin-

de Yayla ve ark.’›n kromozom anomali oran›

%3.6, Baflaran ve ark.’›n %3.5, Güven ve ark.’n›n

%2).16,20,15 Kordosentez olgular›nda görülen kro-

mozom anomali oran› %8.2–15.25’dir.21,15,16 Türk-

y›lmaz ve ark koryon villus örneklemelerindeki

kromozom anomali oran›n› %8 olarak belirtmifl-

lerdir.

Anormal ultrasonografik bulgu nedeniyle AS

yap›lan gebelerde kromozom anomalisi görül-

me s›kl›¤› literatürde %8.7 ve %35.6 aras›nda de-
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Prenatal Tan› Endikasyonu Sonuç verilen Kromozom anomalili Kromozom anomalili
gebe say›s› fetus say›s› fetus yüzdesi 

Üçlü testte yüksek risk (ÜTYR) 805 21 2.6

Anormal ultrasonografik bulgu 475 42 8.8

‹leri anne yafl› 471 15 3.1

‹leri anne yafl›-ÜTYR 308 16 5.1

Down sendromlu çocuk do¤urma öyküsü 67 1 1.5

Anomalili çocuk do¤urma öyküsü 48 1 2

Kas hastal›kl› çocuk do¤urma öyküsü 11 0 0

Tekrarlayan gebelik kayb› 7 0 0

Di¤erleri 24 2 8

Toplam 2216 98 4.4

Tablo 3. Endikasyonlara göre kromozom anomali oranlar›.
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¤iflmektedir.16,22-24 Çal›flmam›zda tespit edilen

%8.8 oran› literatür ile uyumlu görünmektedir.

Bu da özellikle detayl› ultrasonografik tarama-

n›n ne kadar önemli oldu¤unu göstermektedir.

Yüksek riskli üçlü test nedeniyle yap›lan amni-

osentez ve kordosentezlerde %2.6 olguda kar-

yotip anomalisi saptanm›flt›r. Literatürde bu

oran %1.5–10 aras›nda de¤iflmektedir.13,14,16 Bu

genifl aral›¤›n üçlü testte al›nan eflik de¤er ve la-

boratuarlar aras›ndaki standardizasyon fark›n-

dan kaynakland›¤› düflünülmektedir. fiener ve

ark.’›n belirtti¤i gibi üçlü testin de¤eri di¤er

merkezlerce de sorgulanmal›d›r. Yüksek riskli

üçlü test endikasyonuyla kromozom analizi ya-

p›lan gebelerde kromozom anomalisi görülme

s›kl›¤› %2.6 iken, ileri anne yafl›-ÜTYR’de bu s›k-

l›¤›n %5.1’e ç›kmas›n›n nedeninin down sen-

dromunun yaflla birlikte görülme s›kl›¤›n›n art-

mas› oldu¤unu düflünmekteyiz.

Tekrarlayan gebelik kay›plar›n›n %51–60’›n-

da sebep kromozomal anomalidir.25,26 Bizim ça-

l›flmam›zda tekrarlayan gebelik kayb› olan 7 ge-

beye direkt olarak AS yap›lm›flt›r ve 7’sinin kar-

yotipi de normal olarak bulunmufltur.

Sonuç
Çal›flmam›zda üçlü testte yüksek risk (%36),

anormal ultrasonografik bulgu (%21) ve ileri an-

ne yafl› (%21), prenatal tan› yap›lan tüm gebeler

için en s›k görülen endikasyonlard›r. Tüm olgu-

larda elde etti¤imiz kültür baflar›s› %96.6’d›r.

Prenatal tan› için sitogenetik çal›flma yap›lan ve

sonuç verilen gebelerin %4,4’ünde kromozom

anomalisi saptanm›flt›r. 
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