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Ozet
Amac: Klinigimizde 1998-2005 yillari arasina yapiimis olan genetik amniosentez olgularinin retrospektif degerlendirilmesi.
Yontem: Perinatoloji Bilim Dali amniosentez kayitlarinin retrospektif olarak taranmasi.

Bulgular: Kayitlarina ulagilan 894 olguda en sik endikasyonlar; Uglii testte yiksek risk (%38.4), maternal yasin 35'in Gzerinde olmasi (%32.0),
ultrasonografide fetal anomali (%7.3) gorilmesidir. Sekizyiz ellidért (% 95.5) olguda normal kromozomal yapl, 21 (%2.3) olguda kromozomal
anomali, 19 (%2.1) olguda kiltlr basarisizigr tesbit edildi. En sik Trizomi 21 olgusu saptandi. En ylksek karyotip anomalisi orani koti obstetrik
Oykusi olan (%6.6), ultrasonografide fetal anomali saptanmis olan (%6.2) ve kromozomal anomalili cocuk dogurma Sykisi olan (%3.2) gebel-
erde gordldu. Fetal kayip hizi 1/127 olarak hesaplandi.

Sonug: Amniosentez ikinci trimesterde sik uygulanan bir test olup girisim sonrasinda maternal ve fetal komplikasyonlar agisindan yakin izlem
gereklidir.

Anahtar Sozciikler: Amniosentez, prenatal tani, genetik tarama.

Results of amniocentesis in 7 years period in EsRisehir Osmangazi University
Objective: Retrospective evaluation of genetic amniocenteses performed in our clinic between 1998-2005.
Methods: Retrospective assessment of the records of amniocentesis in Perinatology Department.

Results: Most frequent indications were high risk at triple test (38.4%), maternal age over 35 (32.0%), and fetal abnormality at ultrasonogra-
phy (7.3%) in a total of 894 cases. Normal chromosomal constitution observed in 854 (95.5%) cases, chromosomal aberration in 21 (2.3%)
cases, and culture failure in 19 (2.1%) cases. Most frequent chromosomal abnormality detected was Trisomy 21. Karyotype aberration rate was
higher in the babies of the mothers with poor obstetrics history (6.6%), fetal abnormality detected in current ultrasonographic examination
(6.2%), and previous chromosomally abnormal infant (3.2%). The fetal loss rate was 1/127.

Conclusion: Amniocentesis is a frequently performed second trimester procedure. Patients should be followed-up for maternal and fetal com-
plications.

Keywords: Amniocentesis, prenatal diagnosis, genetic screening.

Giri§ meyi basarmislardir; bu sayede genetik hastalikla-

. . rin prenatal tanisinda genis bir uygulama alam
Amniosentez, gebelik esnasinda uterustan am- p geniy e

o B ) ) S olusmustur.? Ozellikle ikili ve ticlii tarama testinin
niotik stvinin alinma yontemine verilen isimdir. Bi- o .
yayginlasmasi, kromozal anomalilerin tespiti aci-

linen en eski prenatal tani yontemi olan amniosen- ) . .
b y sindan ultrasonografik degerlendirmede kazanilan

tez, 1881 yilindan polihidroamnios vakalarinda te- . ibe ve bunlara ilave olarak anne yasinin za-
davi amaciyla kullanilmaya baslamis ve gintimtize  man icinde artmas: prenatal tan1 amacli amniosen-
kadar artarak gelmistir.' Steele ve Breg 1966 yilin-  tez uygulanan olgularin sayisinda artisa sebep ol-

da amniotik stvida hiicre kiltirtini ve karyotiple-  mustur.
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Amniosentezlerin ¢ogu prenatal genetik tan
amaclhidir. Ayrica, fetal durumun tayini amach ola-
rak Rh izoimmunizasyonunda amniotik sivinin
spektrofotometrik incelemesi fetal hemoliz sonrasi
ortaya ¢tkan bilurubinin indirekt yolla ol¢tilmesini
saglar. Yine amniosentez yaparak intra-amniotik
enfeksiyonu klinik belirti vermeden saptamak ve
etkili ajan1 belirlemek miumkiindir. Fetal akciger
matirasyonu tayini amaciyla amniotik sivida lesi-
tin/sfingomyelin oranint saptamak, fosfatidil glise-
rol diizeyini 6l¢mek, shake veya tap testi yapmak
ve lameller cisimlerin sayisini belirlemek mimkiin-
dir. Amniosentez polihidroamniozda dekompres-
yon, oligohidroamniozda amnioinfiizyon, cogul
gebeliklerde fetosid gibi fetal tedavi amacli da kul-
lanilmaktadir.’

Genetik tani amacli amniosentez siklikla 16-18
gebelik haftalarinda uygulanmaktadir. Erken amni-
osentez bir donem yapilmis olmasina karsin, ytk-
sek komplikasyon hizlart nedeniyle giinimtzde
artik terkedilmistir.

Deneyimli ellerde daha giivenilir bir tant yonte-
mi olmasina ragmen yaklasik 1/100-1/200 arasinda
fetal kayip riski tasimaktadir. Kiltirde basarisizlik
orani ikinci trimesterde gelismis laboratuvarlarda
%1 dir.*

Bu calismada Ocak 1998/Kasim 2005 yillart ara-
sinda klinigimizde genetik tani amacli uygulanan
amniosentez girisimi sonuclart ve isleme bagl
komplikasyonlar retrospektif olarak degerlendiril-
mistir.

Yontem

Bu calismada, klinigimize Ocak 1998-Kasim
2005 tarihleri arasinda basvuran, genetik tani
amacli amniosentez yapilan ve kayitlar: tam olan
894 olgunun bilgileri degerlendirildi.

Amniosentez girisimi yapilacak olan gebeler ve
esleri birlikte islem ve olusabilecek komplikasyon-
lar hakkinda bilgilendirildi. Amniosentez yapilacak
gebe ve esinden islemin risklerinin belirtildigi riza
formu okutulup imzalatildi. Olgular islem Oncesi,
Rh uyusmazligi acisindan degerlendirildi.

Amniosentez icin hem disaridan hem de kendi
poliklinigimizden olgular kabul edildi. Endikas-
yonlarin zaman icinde degisiklik gosterebildigi

saptandi. Amniosentez endikasyonlarimiz: mater-
nal yasin 35 Uzerinde olmasi, ucli testte ylksek
risk (1/300 ve Usti), maternal anksiyete, ultraso-
nografide fetal anomali varligi, kotl obstetrik Oy-
ki, kromozomal anomalili cocuk dogurma 6ykiisu,
fetal anomalili cocuk dogurma 6ykisu idi.

Amniosentez Oncesi ultrasonografi ile fetisun
viabilitesi, fetal biyometri degerlendirildi. Amni-
osentez girisimilerinin timi transabdominal yol-
dan ve 16-20. gebelik haftalart arasinda 2 farkl
operator (TS ve HMT) tarafindan yapildi. Fetal sa-
y1 ve durus, amniotik sivt miktari ve plasenta loka-
lizasyonu incelendi. Fetal anomali acisindan deger-
lendirme yapildi. Amniosentez islemi icin Toshiba
Sonolayer SSA-250A ultrasonografi cihazi kullanil-
di. Takiben amniosentez islemi icin igne giris yeri
secimi yapilarak bu bolge povidon-iodine ile silin-
di. Lokal anestezi uygulanmadi. islem ultrasonog-
rafi esliginde ve serbest el teknigi ile gerceklestiril-
di. Yirmiiki gauge (22G) spinal igne ile miimkiinse
plasentanin olmadigi, amniotik stvinin bol bulun-
dugu ve fetiistin govdesinden uzak olan bir bolge-
ye girildi. Maternal hiicre kontaminasyon riskini
azaltmak icin ilk 1 ml amniotik sivi atildiktan son-
ra gebelik haftasi basina 1 ml 6rnek alindi. Mater-
yal derhal genetik laboratuarina gonderildi. Rh uy-
gunsuzlugu olan sensitize olmamis (indirekt Co-
ombs testi negatif) gebelere ilk 72 saat icinde 250
Mikrogram Anti-D Immunglobulin G uygulandi.
Hastalar islem sonrasi olusabilecek komplikasyon-
lara karst tekrar uyarilarak gonderildi.

Bulgular

Klinigimize Ocak 1998-Kasim 2005 tarihleri ara-
sinda basvuran, genetik tani amacli amniosentez
yapilan 894 olgunun kayitlari retrospektif olarak
incelendi. Amniosentez uygulanan gebelerde am-
niosentez endikasyonlarina baktigimizda t¢li test-
te yuksek risk 343 (%38.4), maternal yasin = 35 ol-
mast 286 (%32), ultrasonografide fetal anomali 65
(%7.3), kotii obstetrik oykii 61 (%6.8), kombine
testte (NT+PAPPA+FreeBHCG) yuksek risk 49
(%5.4), maternal anksiyete 44 (%4.9), kromozomal
anomalili cocuk dogurma oykiist 31 (%3.5), fetal
anomalili cocuk dogurma oyktst 15 (%1.7) olgu-
da saptand: (Tablo D).
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Tablo 1. Amniosentez uygulanan gebelerde amniosentez
endikasyonlari.

Endikasyon n (%)
Uclii testte yiksek risk 343 38.4
Maternal yasin 35 olmasi 286 32.0
Ultrasonografide fetal anomali 65 7.3
Kot Obstetrik Oykil 61 6.8
Kombine testte yiksek risk 49 5.4
Maternal anksiyete 44 4.9
Kromozomal anomalili cocuk dogurma Oykuist 31 3.5
Fetal anomalili cocuk dogurma Gykusu 15 1.7
Toplam 894 100

Klinigimizde amniosentez yapilan 894 olgunun
2T’inde (%2.3) kromozomal anomali tespit edildi.
Endikasyonlara gore sonuclart degerlendirdigimiz-
de; maternal yasin = 35 olmast nedeniyle amni-
osentez yapilan 286 olgunun 7 (%2.4)'sinde, tc¢li
testte ylksek risk saptanmast nedeniyle amniosen-
tez yapilan 343 olgunun 5 (%1.5)’inde, patolojik
ultrasonografi bulgusu nedeniyle amniosentez ya-
pilan 65 olgunun 4 (%6.2)inde, kromozomal ano-
malili aile 6ykisli nedeniyle amniosentez yapilan
61 olgunun 4 (%6.6)tinde, kromozomal anomalili
cocuk dogurma 6ykiisii nedeniyle amniosentez ya-
pilan 31 olgunun 1 (% 3.2)inde kromozomal ano-
malili fetus saptandi (Tablo 2).

894 olgunun genel sonuclarina baktigimizda
854 (%695.5) olguda normal kromozomal yapi, 21
(%2.3) olguda kromozomal anomali, 19 (%2.1) ol-
guda kiltiir basarisizhigt tespit edildi (Tablo 3).

Tablo 3.’de gortildiigt gibi amniosentez yapilan
894 olgudan 21'inde kromozomal anomali tespit
edildi. Bunlarin icerisinde 10 olgu Klasik Down
Sendromu, 3 olgu Trizomi 18 olarak dikkat cek-
mektedir. Tespit edilen kromozomal anomaliler ve
prognozlart konusunda aileye bilgi verilerek onla-
rin kararlart dogrultusunda terminasyon uygulandi
(Tablo 4).

Amniosentez islemi sonrasinda 7 (%60.78) olgu
amniotik sivi sizmast nedeniyle klinige basvurdu
ve takiplerinde fetal kayip gelisti (Tablo 5).

Tartisma

Pratikte sik kullanilanan bir prenatal tani yonte-
mi olan amniosentez, klinigimizde de 7 yillik sii-
recte 894 hastaya uygulanmistir. Endikasyonlarin
dagilimina bakildiginda tgcli tarama testinde sapta-

nan ytiksek risk birinci sirada, maternal yasin 35 ve
uzerinde olmast ise ikinci sirada yer almustir. Lite-
ratiirde amniosentez endikasyonlarini degerlendi-
ren calismalarda degisik oranlar mevcuttur. Orne-
gin bir calismada ileri anne yast %86.3 ile en sik
endikasyon olmustur.” Buna benzer olarak Marthin
ve arkadaslarinin yaptiklar ¢alismada ise endikas-
yon dagilimlari ileri anne yas1 %77.2, maternal ank-
siyete %15.6, kromozomal anomalili cocuk hikaye-
si %2.2, patolojik ultrasonografi bulgusu %2.1, kro-
mozomal anomalili aile 6ykiist %0.7 seklinde bu-
lunmustur.® Klinigimizde patolojik ultrasonografi
bulgusu nedeniyle yapilan amniosentezlere ise
tctinct siklikta rastlanmistir. Bu durum kligimizin
refere bir merkez olmasi ve ultrasonografik deger-
lendirmelerde bir anormallik saptandiginda hasta-
larin merkezimize refere edilmesiyle aciklanabilir.

Endikasyonlara gore amniosentez sonuglari de-
gerlendirildiginde, amniosentez yapilan vakalarin
%2.3'inda kromozomal anomali saptanmistir. Bu
orant Yayla ve ark. %3.6, Basaran ve ark. %3.5,
Cengizoglu ve ark. %4.5 olarak bulmustur.”

Endikasyonlara gore kromozomal anomalili fe-
tus varhigt hizi degerlendirildiginde kromozomal
anomalili aile dykist (%6.6), patolojik ultrasonog-
rafi bulgusu ise ikinci sirada (%6.2) yer almis, bu-
nu kromozomal anomalili cocuk dogurma Oykisi
(%3.2) ve ileri maternal yas izlemistir (%2.4). Oze-
likle ikinci trimester detayli ultrasonografik tarama-
nin 6nemli oldugu bizim verilerimizle de ortaya
ctkmaktadir. Serimizde spesifik bir ultrasonografik
anomali bulgusu olmayip genel dagilim goster-
mekteydi. Ultrasonografik patoloji nedeniyle yapi-
lan amniosentez sonucu %6.2 kromozomal anoma-
li bulunmustur ki, bu oran literatiirde %8.1-27.1
arasinda degismektedir.” Uclii tarama testi sonucla-
rina gore 1/300 esik deger alinarak yapilan amni-
osentezlerde %1.5 olguda karyotip anomalisi sap-
tanmustir. Bu sonuc Uclii test sonucuna gore yapil-
mus olan her 69 amniosentez olgusunda 1 karyotip
anomalisi elde edilmis olmasi demektir ki bu ol-
dukca dustik prediktif deger kanimizca Uclii test'in
degerinin diger merkezlerde de sorgulanmasini
glindeme getirmelidir.

Amniosentez olgularimizda hiicre kiltiir basari-

sizligimiz %2.1’dir. Nicolaides ve ark. hiicre kultir
basarisizliginin gebelik yast arttikca azaldigini be-
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Tablo 2. Endikasyonlara gére amniosentez sonuglari.

Amniosentez
endikasyonu

Amniosentez yapilan
hasta sayisi (n)

Kromozom anomalili
fetus yiizdesi (%)

Kromozom anomalili
fetus sayisi (n)

Uclii testte yiksek risk 343
Maternal yasin > 35 olmasi 286
Ultrasonografide fetal anomali 65
Kot Obstetrik Oykil 61
Kombine testte yiiksek risk 49
Maternal anksiyete 44
Kromozomal anomalili cocuk dogurma Oykiist 31
Fetal anomalili cocuk dogurma Gykusu 15
Toplam 894

1.5
2,4
6,2
6,6
0
0
3.2
0
2,3

O =00 h~bhNwUV
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lirtmisler ve 10. haftadan 6nce %5.26 iken 13. haf-
tada %0 olarak bulmuslardir.®

Amniosentezin baslica maternal riskleri; epigas-
tik damarlarin hasari, i¢ organlarin perforasyonu,
intraabdominal enfeksiyon, intraabdominal kana-
ma, amniotik sivi embolisi ve Rh sensitizasyonu-
dur. Amniosentezin rapor edilmis olan fetal riskle-
ri; fetal zedelenmeler, fetal kayip (abortus-6lido-
gum-neonatal 6lim), amniotik sivi sizintisi, solu-
num gulcligl sendromu, ortopedik konjenital ano-
maliler, fetal yaralanmalar, gbz yaralanmalari, po-
rensefalik kist, hemotoraks, pnomotoraks, patellar
tendon hasari, subklavian arter perforasyonu, am-
niotik band sendromu ve kol kangrenidir. Serimiz-
de 7 fetal kayip olgusundan baska bir komplikas-
yona rastlanilmamustir. Fetal yaralanma saptanma-
mistir. Amniosentez islemine bagli gebelik kaybi
riski, genis serilerde 9%0.2-2.1 arasinda verilmekte-
dir. Randomize vyapilmis toplam 14 calismada
spontan gebelik kaybt %2.1 olup amniosentez ya-
pilmanmis ayni haftadaki gebelerde %1.3 kayip ra-
por edilmistir (RR: 1.02-2.52).” Klinigimizde ise fe-
tal kayip hiz1 1/127 (% 0.78) dir ve literatiirde veri-
len ortalama kayip hizi olan 1/100-1/200 degerleri
arasindadr.

Tablo 3. Amniosentez sonuclari, genel dagilim.

Sonug n %
46,Normal* 261 30.1
46,XX 303 33.9
46,XY 282 31.5
Kromozomal anomali 21 2.3
Kultir basarisizhgi 19 2.1
Toplam 894 100.0

*Son 3 yilda genetik raporlarda cinsiyet bildirilmemektedir.

Serimizde fetal kayipta tek ve en dénemli neden
amniotik sivt sizintisi olmustur. Amniotik sivi sizin-
tist amniosentez sonrast yaklasik 4 kat daha fazla
gortilmektedir.” Olgularin cogunlugunda 48 saat
icinde sizinti kesilmektedir." Daha uzamas: fetal
kayip riskini arttirir. Konservatif izlem yeterli ol-
makla birlikte, uzamis olgularda maternal kan ile
amniopatch uygulanmas: teknigi veya endoskopik

yontemler kullanilabilir.'>*

Amniosentezde kanli sivi elde ediliyorsa spon-
tan abortus sayisinin 5 kat arttigi bildirilmistir." Bi-
zim abortus ile sonuclanan 2 olgumuzda eski ka-
nama ile uyumlu oldugu dustntlen koyu renkli
amniotik sivi aspire edilmistir. Kanli amniotik sivi
aspire edilmis olan olgularin sayisi 10 olup bunla-
rin timiinde transplasental gecis yapilmis ve kori-
onik ytizeydeki vaskiiler penetrasyona bagli olarak
aktif kanama go6zlenmistir. Transplasental giris
yaptigimiz 49 olgunun hi¢birisinde amniotik sivi si-
zmtist ve fetal kayip olmamistir.

Amniosentez sonrasi feto-maternal kanama %7
hizinda gorilmektedir.” Bu nedenle, Rh uyusmaz-
lig1 acisindan riskte olan gebelerde Anti-D Ig G uy-
gulamasi mutlaka en kisa stirede yapilmalidir. Bu
uygulama ozellikle transplasental girislerde 6nem
kazanmaktadir. Transplasental gecisin abortus ris-
kini arttirdigini iddia eden yayinlarin yanisira riskin
artmadigini ve hatta amniotik sivi sizintist goérilme
hizinin azaldigini iddia eden yayimlar mevcuttur.
"7 Biz transplasental gecis yaptigimiz hicbir olgu-
da amniotik sivi sizintist ile karsilasmadik ve kay-
bimiz olmadi. Bu nedenle, bizim serimizde de
transplasental amniosentezin glvenilir bir teknik
oldugu desteklenmistir.
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Tablo 4. Amniosentez sonucunda kromozom anomalisi saptanan olgular (n=21).

No Kromozom anomalisi Yorum Yas Gebelik yasi Amniosentez endikasyonu Dogum haftasi  Prognoz
1 47,XY,+20/ 46,XX Mozaik 39 17 Maternal yasin 235 olmasi 20 Terminasyon
(%l) Trizomi 20
2 47 XY, +21 Klasik Down Sendromu 43 19 Maternal yasin 235 olmasi 22 Terminasyon
3 47,XY,+21 Klasik Down Sendromu 37 20 Maternal yasin 235 olmasi 23 Terminasyon
4 47 XX, +21 Klasik Down Sendromu 31 18 Uglii testte ylksek risk 22 Terminasyon
5 47 XY,+18 Trizomi 18 27 18 Patolojik usg bulgusu 22 Terminasyon
6 46,XY,del(12). Mozaik kromozomal 37 18 Maternal yasin 235 olmasi 22 Terminasyon
(921.32q22)/ delesyon
46,XY (%13/%87)
7 47, XX,+mar/ 46,XX Mozaik marker 36 17 Maternal yasin 235 olmasi 21 Terminasyon
(% 10/ % 90) kromozom
8 47 XX, +mar/ 46,XX Mozaik marker 26 16 Kromozomal anomalili 39 Fenotip normal
(% 3,3/ % 96,7) kromozom cocuk dogurma hikayesi
9 47 XXX Trizomi X 24 16 Kromozomal anomalili aile &ykisu 19 Terminasyon
10 47 XX, +21 Klasik Down Sendromu 38 18 Kromozomal anomalili aile dykisu 21 Terminasyon
11 47 XX, +21 Klasik Down Sendromu 37 19 Maternal yasin 235 olmasi 22 Terminasyon
12 47 XX, +21 Klasik Down Sendromu 20 20 Patolojik usg bulgusu 23 Terminasyon
13 47,XY,+18 Trizomi 18 29 18 Ucli testte yiiksek risk 21 Terminasyon
14 46,XX,1(8;19) Dengeli translokasyon 30 16 Kromozomal anomalili aile éykist 39 Fenotip normal
(p22; p13)
15 46,XY,1(1;3) Dengeli translokasyon 36 18 Uglii testte ylksek risk 38 Fenotip normal
(925;913)
16 47 XX, +21 Klasik Down Sendromu 19 20 Patolojik usg bulgusu 23 Terminasyon
17 47, XY,+21 Klasik Down Sendromu 30 19 Patolojik usg bulgusu 22 Terminasyon
18 47,XY,+21 Klasik Down Sendromu 27 18 Uclii testte yiiksek risk 21 Terminasyon
19 46,XX,1(3;17) Dengeli translokasyon 26 16 Kromozomal anomalili aile &ykusu 38 Fenotip normal
(p23; p13.3)

20 47 XY, +21 Klasik Down Sendromu 29 19 Uglii testte yiksek risk 22 Terminasyon
21 47,XY,+18 Trizomi 18 39 17 Maternal yasin >35 olmasi 20 Terminasyon

Membran cadirlagsmasi, igne girisi sirasinda am-
nio-korionik membranlarin uterin duvardan ayril-
masidir. Ultrasonografide igne ucu amniotik kese
icinde gorulir, ancak amniotik sivi elde edilemez.
[gnenin kendi etrafinda dondirtilmesi veya acisi-
nin degistirilmesi uygundur. Alternatif olarak amni-
osentez 1-2 hafta ertelenebilir veya transplacental

Tablo 5. Amniosentez sonrasi gérilen komplikasyonlar.

Komplikasyonlar n

islem esnasinda olusan komplikasyonlar

Membran ayrismasi 3

Multipl igne girisi (max. 2) 5

Amniotik sivi igcine kanama 10
Anneye ait komplikasyonlar

Enfeksiyon

Organ ve damar yaralanmasi
Fetal komplikasyonlar
Amniotik sivi sizmasi
Fetal kayip ya da abortus
Abortus
Toplam kayip

N AW

giris tercih edilebilir. Biz 3 olguda da igneyi ayni
seansta farklt bir act ile tekrar uygulayarak sorunu
cozebildik.

[gne giris sayis1 onemli olan bir diger sorundur.
Bir kereden fazla igne girisi spontan abortus riski-
ni arttirmaktadir.' Kanaatimizce iki girisimden son-
ra kesinlikle girisime devam edilmemelidir. Bizim
serimizde 5 olguda ikinci bir deneme yapma ge-
reksinimi olmustur. Bu olgularin ticiinde membran
cadirlasmasi, 2 olgu ise obezite nedeniyle tekrar
uygulama yapimistir. Bu olgularin hicbirinde
komplikasyon gelismemistir.

Sonug¢

Sonug¢ olarak prenatal tarama testlerinin yaygin-
lasmast ve daha cok gebenin ikinci trimester ultra-
sonografi ile taranmasi beraberinde tanit amacl in-
vaziv girisimleri getirmektedir. ikinci trimesterde
en sik yapilan invaziv girisim olan amniosentez 6n-
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cesinde cifte yeterli diizeyde danisma verilmeli,

komplikasyonlart azaltmak icin girisim sonrast iz-

leme 6nem verilmelidir.
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