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Ozet

Amag: Klinigimizde amniyosentez uygulanan olgularin retrospektif
analizini yapmak ve bu konudaki deneyimimizi paylasarak literatiire
katki sunmakur.

Yontem: Caligmamiza ikinci trimesterde amniyosentez uygulanan
632 olgu dahil edildi. Olgularin demografik 6zellikleri, gebelik
haftalar;, amniyosentez endikasyonlar1, isleme bagl komplikas-
yonlari, kiiltiir bagarisi, sitogenetik sonuglari, kromozom anomali-
si saptanan olgularin sonuglari ve endikasyonlar: degerlendirildi.
Kromozom anomalisi, komplikasyonlar1, kiiltiir bagarsizlig1 oran-
lar1 ve en sik amniyosentez endikasyonlar1 belirtildi. Kromozom
anomalisi olan olgularin sonuglari sayisal ve yapisal anomali olarak
belirtildi.

Bulgular: Calismamiza dahil edilen tiim olgularn yas ortalamalar:
33.7+6.8 y1l, gebelik haftalari 17.5+1.0 hafta olarak tespit edildi. Am-
niyosentez sonucu kromozom anomalisi tespit edilen olgu orani
%22 .4, kiiltiir basarisizigi oran1 %2.1 ve komplikasyon orant %0.5
bulundu. En sik amniyosentez endikasyonlar1 ve kromozom anoma-
lisi tespit edilen olgularda amniyosentez endikasyonlari ayni olup
bunlar sirastyla; kombine testin yiiksek riskli olmast, tiglii tarama tes-
tinin yiiksek riskli olmasi ve ultrasonografide (USG) anomali olma-
sidir. Kromozom anomalisi tespit etme orani birden fazla endikas-
yonun birlikte goriiliip amniyosentez uygulanan olgularda daha
yiiksek bulundu.

Sonug: Prenatal tani icin USG ve serum tarama testleri yaygin
olarak kullanilmakla birlikte yiiksek riskli hastalara kesin tani icin
amniyosentez gibi invazif testlere ihtiyac vardir. Tarama testlerin-
de birden fazla kromozom anomalisi riski tastyan olgularda, pre-
natal tani icin amniyosentezin daha 6nemli oldugu sonucuna va-

rildi.

Anahtar sozciikler: Amniyosentez, kromozom anomalisi, serum ta-
rama testleri, ultrasonografi.

Abstract: Assessment of second-trimester
amniocentesis cases: 10-year experience of a
tertiary center

Objective: The aim is to contribute to the literature by carrying
out retrospective analysis of the cases who underwent amniocente-
sis in our clinic and sharing our relevant experience.

Methods: A total of 632 cases who underwent amniocentesis in the
second trimester were included in our study. The cases’ demograph-
ic characteristics, weeks of gestation, amniocentesis indications, pro-
cedure-related complications, culture success, cytogenetic results,
and the results and indications of the cases found to have chromoso-
mal anomalies were evaluated. Chromosomal anomalies, their com-
plications, culture failure rates and most common amniocentesis indi-
cations were reported. The results of the cases with chromosomal
anomalies were presented as numerical and structural anomalies.

Results: The mean age of all cases included in our study was 33.7+6.8
years, and their mean weeks of gestation were 17.5x1.0 weeks. The
rate of the cases found to have chromosomal anomaly by amniocen-
tesis was 22.4%, the culture failure rate was 2.1%, and complication
rate was 0.5%. The most common amniocentesis indications and the
amniocentesis indications in cases found to have chromosomal anom-
aly were the same, and they were as following respectively: combined
test being high risk, triple screening test being high risk and presence
of anomaly in the ultrasonography (USG). The rate of detecting
chromosomal anomaly was higher in the cases who had multiple indi-
cations and underwent amniocentesis.

Conclusion: Although USG and serum screening tests are used com-
monly for prenatal diagnosis, invasive tests such as amniocentesis are
needed for the final diagnosis in patients with high risk. We conclud-
ed that amniocentesis is more important for prenatal diagnosis in
cases who are under risk of having multiple chromosomal anomalies
in the screening tests.

Keywords: Amniocentesis, chromosomal anomaly, serum screening
tests, ultrasonography.
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Girig

Canli dogumlarmn yaklasik %3 biiyiik bir yapisal
malformasyondan etkilenir."" Dogum &ncesi ultraso-
nografideki (USG) gelismelerle birlikte, bu anomalile-
rin ¢ogu artk prenatal dénemde tanimlanmaktadir.
Etiyoloji cesitlidir ve ¢evresel faktorleri, genetik faktor-
leri veya her ikisinin bir kombinasyonunu igerir. Bir fe-
tal yapisal anomalinin bulunmasi, bir kromozom ano-
malisi veya genetik molekiiler kusur olasihigmi artirir
ve genetik etiyolojilere yonelik daha fazla degerlendir-
me yapilmasini saglamalidir. Bir kromozom anomalisi
siklig1, spesifik anomaliye, anomalilerin sayisina ve ta-
nimlanan anomalilerin kombinasyonuna baglidir.”’ Fe-
tal kromozom anomalilerinin sikligy; izole fetal anoma-
lilerde %2-18, multipl fetal anomalilerde ise %13-35
oraninda oldugu belirtilmistir.””

USG'de; ilk trimesterde artmis ense kalinligi (N'T)
6l¢iimi, nazal kemik yoklugu veya duktus venozus dal-
ga formunun yoklugu ya da ters akim olmasi anoploidi
riskini artirir. USG’de kromozom anomalileriyle iligki-
li major yapisal anomaliler arasinda kardiyak anomali-
ler, néroanatomik anomaliler ve genetik bir durumun
olasiligini artirmanin yani sira genellikle fonksiyonel
6nemi olan diger major yapisal anomaliler tespit edile-
bilir.*" Ancak kesin karyotip analizi teshisi sadece fetal
hiicrelerden yapilabilir."

Teshis anindaki gebelik haftasina baglh olarak, ge-
netik test icin bir fetal numune elde etmek amaciyla
koryon villus 6rneklemesi (CVS) veya amniyosentez
onerilebilir. Amniyosentez, optimal olarak 15. gebelik
haftasindan sonra gerceklestirilir. Deneyimli bir mer-
kezde yapildiginda, amniyosentez ve CVS icin prose-
dire bagli gebelik kaybi orani yaklagik 300°de 1 ile
1000’de 1 arasinda degismektedir.”

Amniyosentezin endikasyonlar1 degisebilir. Tleri an-
ne vast (>35 yag), ailesinde genetik hastalik gecmisi
olanlar, daha 6nce anomalili bebek 6ykiisti olan kadin-
lar, fetiiste anomalilik gosteren USG bulgulari, sendro-
mik bebekler icin tarama testi pozitif bulunanlar ile
serbest DNA (cfDNA) testi diger bir deyisle non-inva-
zif prenatal testi (NIPT) pozitif bulunanlara, fetal
anoploidi riski armig oldugundan amniyosentez 6neri-
lebilir."

Preimplantasyon genetik test (PGT) kromozom
anomalilerinin daha erken tespitine izin verebilir. Bu
prosedir, embriyo transferinden 6nce anomaliligin
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tespit edilmesini saglar, boylece sadece etkilenmemis
embriyolar transfer edilir. In vitro fertilizasyon (IVF) /
PGT ile gerceklesen gebeliklerde, floresan in situ hib-
ridizasyonun (FISH) yanlis negatiflikleri gz oniine
alindiginda CVS veya amniyosentez ile dogrulama tes-
ti 6nerilebilir.”"” Amniyosenteze bagli komplikasyon-
lar erken gebelik haftalarinda daha yaygin olup, bu is-
leme bagli gebelik kaybr yaklagik 900°de 1’dir."”

Calismamizin amacy; klinigimizde amniyosentez
uygulanan olgularin endikasyonlari ve sonuglarini de-
gerlendirmek ve kromozom anomalisi ile sonuglanan
olgularin amniyosentez uygulama endikasyonlarmi be-
lirlemektir.

Yontem

Retrospektif olarak dizayn edilen bu ¢alismaya Dic-
le Universitesi T1p Fakiiltesi Kadin Hastaliklar1 ve Do-
gum Kliniginde 2010-2020 yillar1 arasinda amniyosen-
tez uygulanan 632 olgu dahil edildi. Caligma i¢in tini-
versite hastanemiz lokal etik kurulundan onay alindi
(Edk kurul tarihi/sayist: 03.09.2020/n0:292).

Klinigimizde ikinci trimesterde prenatal genetik ta-
n1 i¢in amniyosentez uygulanan olgular dahil edildi.
Prenatal tan1 amaci disinda ve tigiincii trimesterde am-
niyosentez uygulanan olgular ¢calisma dig1 birakildi, ay-
rica CVS ve kordosentez yapilan olgular da ¢aligmaya
dahil edilmedi. Olgularin demografik 6zellikleri, isle-
min yapildig1 gebelik haftalari, amniyosentez endikas-
yonlari, sitogenetik sonuglari, isleme bagli komplikas-
yonlar, amniyosentez materyalinin kiltiir basarisi, kro-
mozom anomalisi saptanan olgularin sonuglari ve endi-
kasyonlar1 not edildi. Veriler hastane bilgi yonetim sis-
temi arsivi ve hasta dosyalar1 incelenerek elde edildi.

Amniyosentez endikasyonlari; kombine test, tiglii ve
dortli tarama testinin yiksek riskli olmasi, ileri anne
yast (35 yas ve ustii), USG’de anomali, anomalili do-
gum Oykiisii, maternal anksiyete ve bunlardan birkaci-
nin birlikte gorilldigi endikasyon olarak degerlendiril-
di. Kestirim degerleri kombine test i¢in 1/250, tgli ve
dortlii test icin 1/270 olarak belirlendi.""

USG’de anomali ifadesi, USG’de min6r sonografik
belirtec (soft marker) veya major yapisal anomali tespit
edilen hastalar icin kullanilmistir.

Klinigimizde rutin olarak endikasyonu konulup
amniyosentez uygulanmasi onerilen olgulara islem ile
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ilgili ayrintili bilgi verilip aydinlatilmis onam alind. Is-
lem oncesi ayriuli anatomik inceleme icin USG yapul-
di ve anormal USG bulgular1 kaydedildi. Amniyosen-
tez 16-22. gebelik haftalar1 arasmnda USG esliginde
klinigimizde bu konuda yeterli deneyimi olan uzman-
lar tarafindan yapildi. Islem 6ncesi fetal kalp atim, fe-
tiis pozisyonu, fetal biyometri ve plasenta yerlesimine
bakilip not edildi. Batin antiseptik povidone-iodine ile
temizlenip, USG probu steril bir streg ile ortiiliip, non
steril jel stre¢ i¢inde kalacak sekilde yapildi. Ttim giri-
simlerde 9-15-20 cm’lik 20-22 gauge spinal igneler
kullanildi. Igne USG esliginde transabdominal olarak
ilerletildi. Amniyon sivi cebinin oldugu bélgeye giril-
diginde yaklagik olarak 2 ml, maternal abdominal ve
uterus duvarlarindan gegis sirasinda maternal hiicrele-
ri igerebileceginden cekilip atildi. Daha sonra steril
pistonsuz enjektore her gebelik haftast i¢in 1 ml olacak
sekilde amniyotik stv1 alindi. Gebelik haftasi 20 hafta-
nin iizerindeki gebelikler icin de 20 ml sivi alindi. Is-
lemden sonra USG ile fetal kalp atim1 degerlendirilip
not edildi. Klinigimizde amniyosentez sonrasi uygula-
nan prosediirler su sekildedir: gebeye devam eden su
gelisi, vajinal kanama ve uterus kasilmast hakkinda bil-
gi verilip bunlarin olmas: durumunda hemen saglik ku-
rulusuna bagvarmast gerektigi anlatildi. Islem sonrasi
fiziksel ve cinsel aktivite kisitlamasi énerilmedi. Islem
oncesi gebelerin kan gruplarma bakildi. Rh uygunsuz-
lugu olan gebelere indirect Coombs testi bakilip nega-
tif olanlara 300 mikrogram anti-Rh IgG yapildi. Islem
sirasinda lokal anestezik ajan kullanilmadi. Islem son-
rasi1 gebelere profilaktik antibiyotik verilmeyip her ge-
be islemden sonra dinlendirildi. Islemden bir hafta
sonra her gebe kontrol i¢in ¢agrildi. Amniyosentez so-
nucunda kromozom anomalisi saptanan her olguya ge-
netik danigmanlik verilip gebelik takibi ve gebelik ter-
minasyon secenekleri anlatuldi. Komplikasyon olarak

Tablo 1. Demografik ve klinik verilerin degerlendirilmesi.

Amniyosentez uygulanan hastalarin
verileri (n=632)

islemden sonraki bir ay igerisinde olugsan komplikas-
yonlar not edildi.

Alinan amniyon swvilar1 Tibbi Biyoloji ve Genetik
Anabilim Dalma kromozom analizi i¢in gonderildi.
Ttm olgulardaki kromozomal anomaliler (sayisal ya da
yapisal) anéploidi, poliploidi, mosaisizm, delesyon,
duplikasyon, inversiyon, dengeli translokasyon, denge-
siz translokasyon, halka kromozom ve marker kromo-
zomlar1 yoninden gorinti analiz sistemi kullanilarak
incelendi."”

Calismamizda amniyosentez sonuglari; normal,
kromozom anomalisi ya da kiltir basarisiz olarak ra-
porlandi. Kromozom anomalisi olan olgular sayisal ve
yapisal anomaliler olarak belirtildi. Istatistiksel analiz
icin SPSS 21 istatistik paket program: (IBM Inc., Ar-
monk, NY, ABD) kullanildi. Veriler ortalama, standart
sapma, say1 ve yizde kullanilarak ifade edildi.

Bulgular

Klinigimizde ¢alisma tarihleri arasinda amniyosen-
tez uygulanan 632 olgu tespit edildi. Amniyosentez uy-
gulanan tim olgularin yas ortalamalar1 33.7+6.8 yil,
amniyosentez sonucunda kromozom anomalisi tespit
edilen olgularin yas ortalamasi 34.2+6.9 yil olarak tes-
pit edildi. Demografik ve klinik veriler Tablo 1’de be-
lirtildi.

Tiim olgularda amniyosentez endikasyonlari; yiik-
sek riskli kombine test (n=240, %38), yiiksek riskli ti¢-
I tarama test (n=215, %34) ve USG’de anomali (n=81,
%12.8) oldugu tespit edildi. Kromozom anomalisi tes-
pit edilen olgularin sayisinin ise aymi endikasyonlara
gore sirastyla; n=49 (%34.5), n=43 (%30.3) ve n=23
(%16.2) oldugu tespit edildi. USG’de anomalisi ve tig-
li tarama testi yiiksek riskli olmasi nedeniyle amniyo-
sentez uygulanan olgularda kromozom anomalisi tespit

Kromozom anomalisi tespit edilen
hastalarin verileri (n=142)

Ortalama=SS (Min-maks) Ortalama=SS (Min-maks)
Yas (yil) 33.7£6.8 (16-52) 34.216.9 (17-49)
Gravida 4512.6 (1-15) 4.8+2.7 (1-12)
Parite 2.9+2.3 (0-11) 3.2£2.5 (0-10)
Gebelik haftasi 17.5£1.0 (16-22) 17.5+1.0 (16-22)

Cilt 29 | Say1 1 | Nisan 2021
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Tablo 2. Amniyosentez endikasyonlarinin degerlendirilmesi.

Amniyosentez

Kromozom anomalisi tespit Kromozom anomalisi

[GExP)] edilen hastalar (n=142) tespit orani
Yuzde (%) n Yuzde (%) Yuzde (%)
Kombine testin ylksek riskli olmasi 240 38 49 34.5 20.4
Uclii tarama testinin yiiksek riskli olmasi 215 34 43 30.3 20
USG'de anomali 81 12.8 23 16.2 283
lleri anne yasi 57 9 5 10.6 26.3
Anomalili dogum 6ykusi 15 2.4 6 4.2 40
Dortll tarama testinin yuksek riskli olmasi 4 0.6 1 0.7 25
Maternal anksiyete 10 1.6 0 0 0
lleri anne yasi + USG'de anomali 2 0.3 1 0.7 50
Iylztszr;n;szﬁ%l:ng;lu tarama testinin 5 0.8 5 14 40
USG’de anomali + Gcli tarama testinin 3 05 5 14 67

yuksek riskli olmasi

etme oramt %67, anomalili dogum 6ykiisti olan olgu-
larda %40 olarak tespit edildi. Maternal anksiyete ne-
deniyle amniyosentez uygulanan 10 (%1.6) olgunun
hi¢birinin sonucunda kromozom anomalisine rastlan-

madi (Tablo 2).

Amniyosentez uygulanan olgularin genetik sonug-
larina baktigimizda; kromozom anomalisi oran1 %22.4
(n=142), komplikasyon oran1 %0.5 (n=3), kiiltiir basar1-
sizlig1 oran1 %2.1 (n=13) olarak tespit edildi (Tablo 3).
Calismamizda kromozom anomalisi sonuglar1 sayisal ve
yapisal anomali seklinde ayr1 olarak belirtildi (Tablo
4). Kromozom anomalisi saptanan olgularin birinde
(%0.7) hem yapisal hem de sayisal anomali, 43’ inde
(%30.2) say1sal anomali, 98’inde (%69) ise yapisal ano-
mali tespit edildi. Yapisal anomalilerden en fazla 46,=

Tablo 3. Klinik verilerin degerlendiriimesi.

n Yizde (%)

Kromozom sonucu Normal 477 75.5
Anormal 142 22.4
Kulttr sonucu basarisiz 13 2.1
Kultar sonucu Basarili 619 97.9
Basarisiz 13 2.1
Tekil / cogul gebelik Tekil 628 99.4
Cogul 4 0.6
Komplikasyon Var 3 0.5
Yok 629 99.5

=,9gh+ anomalisi (%29.5) tespit edildi, sayisal anoma-
lilerden en fazla 47,= =,+21 (Down sendromu) anoma-
lisi (%17.6) tespit edildi. 46,= =,9gh+ anomalisi, 9. kro-
mozomun q kolunun (uzun kol) heterokromatin bélge-
sindeki artig1 ifade etmektedir. Polimorfizm, etkilenen
bireylerde fenotip olarak anomaliye neden olmamakta-
dir ve yasamla bagdasan bir anomalidir.

Tartisma

Amniyosentez, komplikasyon riski tagimasina rag-
men prenatal genetik tan1 amaciyla kullanilan invazif bir
testtir. USG ve serum tarama testleri yaygin kullanilma-
sina ragmen kesin tan1 i¢in amniyosentez 6nemlidir. An-
cak invazif bir islem olan amniyosentezi her gebeye uy-
gulayamayacagimiz icin amniyosentez endikasyonlarin-
dan hangilerine daha fazla 6nem vermemiz gerektigini
bilmemiz gerekmektedir.

Prenatal tan1 amacli amniyosentez yapilan 12.365 ol-
gunun dahil edildigi bir ¢alismada en sik amniyosentez
uygulama endikasyonu sirastyla; maternal serum tarama
testinin anormal olmasi (%40.1), ileri maternal yas
(%34.5), USG’de anomali olmasi (%8.1) olarak belirtil-
mistir. Kromozom anomalisi olarak sonuglanan olgulari
en ¢ok saptayan endikasyon olarak ebeveynlerden birin-
de kromozom anomalisi varligi (%57.4), ikinci olarak da
USG’de anomali saptanmast (%8.5) belirtilmistir."” An
ve ark.’nin yaptklar1 ikinci trimesterde 2500 amniyosen-
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Tablo 4. Tespit edilen kromozom anomalilerinin degerlendirilmesi.

Yapisal anomaliler

Sayisal anomaliler

Yapisal ve sayisal anomaliler

46,= =,21ps+ 47,= =,+18 (Edward sendromu) 47,= =,22ps+,+18
46,= =,9gh+ Kompleks andploidi

46,= =, 9gh+, 15ps+ 47 XYY
46,= =, 1gh+ 47,= = ,+13 (Patau sendromu)

46, = =,13ps+, 15ps+

47 XXY (Klinefelter sendromu)

mos 46,= =,1(1;3)[4]/46,==[22]

47,= =,+21 (Down sendromu)

46, = =,inv(9)(p13;913)

47, XXX (Triple X sendromu)

46, = =,22ps+

46,XX (2)/47 XX, +mar(23)

46, = =,inv (9) (q11q13)

45,X (Turner sendromu)

Fragil-X sendromu

46 = =,1gh+,9gh+

46,= =,9gh+,14ps+,15ps+,22ps+

46,= =,16gh+

46,= =,13 ps+,22ps+

46,= =, 14 ps+

46,= =, 14 ps+,15ps+

46,X,inv(Y)

46, = =, 13-14 ps+

46, = =,inv(9)
46, = =,22ps+
46, = = ,15ps+

46, = =,inv(9)(p12;q13)

46,= =,1gh+,inv (9) (p13;q13)

inv: Inversiyon; mos: Mozaik; p: Kromozomun kisa kolu; ps+: Kromozomun p kolundaki (kisa kol) satellit artisi; g: Kromozomun uzun kolu; gh+: Kromozomun g ko-

lunun (uzun kol) heterokromatin bélgesinde artis.

tez uygulanan olgularin endikasyonlari icinde en sik en-
dikasyon olarak ilk ti¢ sirada sirasiyla; maternal serum ta-
rama testinin pozitif olmasi (%69.5), ileri anne yagsi
(%15), maternal serum tarama testi pozitifligi ve ileri an-
ne yagt birlikteligi (%8.9) olarak belirtilmigtir. Yazarlar
caligmalarinda kromozom anomalisi tespit etme agisin-
dan endikasyonlara baktiklarinda; maternal serum tara-
ma testi pozitifligi ve ileri anne yast birlikteligi ile
(%14.3), tek tek ve ayr1 endikasyon olarak amniyosentez
uygulanan olgulara gore kromozom anomalilerini daha
stk bulmuglardir."” Caligmamizda amniyosentez uygula-
nan tiim olgularin endikasyonlarina bakildiginda ilk ¢
sirada sirasiyla; kombine testin yiiksek riskli olmas, tigli
tarama testinin yiiksek riskli olmasi, USG’de anomali
varlig: tespit edildi. Ancak kromozom anomalisi sapta-

nan hastalarin amniyosentez uygulama endikasyonlarina
baktugimizda, en sik olarak kromozom anomalisi tespit
etme oraninin, birden fazla endikasyonun birlikte gorii-
liip amniyosentez uygulanan olgularda oldugu saptands.
Bunlarm diginda tek endikasyon olarak anomalili dogum
Oykiisi endikasyonu nedeniyle amniyosentez uygulanan
olgularda %40 oraninda anomali tespit edildi. Bu endi-
kasyonlar1 sirasiyla; USG’de anomali varligr (%28.3),
ileri anne yast (%26.3), kombine testin yiiksek riskli ol-
mast (%20.4) ve ti¢lii tarama testinin yiiksek riskli olma-
s1 (%20) izlemektedir. Maternal anksiyete nedeniyle is-
lemin yapildig1 hicbir olguda anomali tespit edilmedi.
Biz de caligmamizda, An ve ark.’nin yaptiklar1 ¢aligma-
da."" belirttikleri gibi birden fazla endikasyonun birlikte
bulundugu endikasyonla uygulanan amniyosentez olgu-
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larinda kromozom anomalisi sikligini oransal olarak da-

ha fazla bulduk.

Yapilan bu caligmalarda oldugu gibi bizim de en sik
amniyosentez uygulama endikasyonumuz tarama testleri-
nin yiiksek riskli olmasidir. Bunun sebebini tarama testle-
rinin yaygin kullanimma bagliyoruz. Bu ¢aligmalardan
farkli olarak ise caligmamuzda ileri anne yagt endikasyonu
ile yapilan amniyosentez oranint %9 olarak tespit ettik.
Bunun sebebinin, inceledigimiz toplulukta sadece ileri yas
endikasyonu ile invazif bir test olan amniyosentez iglemi-
ni gebelerin kabul etmemelerine bagh oldugunu diisiin-
mekteyiz.

An ve ark.’nin yapuklar: ¢calisgmada kromozom ano-
malisi orani %8.24 olarak tespit edilmistir. Bunlarin
%33’ sayisal, %19.9’u yapisal anomalidir."" Tao ve
ark.’nin yaptiklart calismada ikinci trimesterde amniyo-
sentez yapilan 4761 olgunun %2.88’inde kromozom
anomalisi saptandigi, bunlarin %89.1’inin sayisal,
%10.9’unun yapisal anomali oldugu belirtilmistir. Sa-
yisal anomalilerden en fazla tespit edilen sonug trizomi
21 (%59) olarak raporlanmigtir. Ayni ¢alismada kiltiir
basarisizligi oran1 %1.7 olarak belirtilmistir."” Balci ve
ark.’min ¢aligmasinda ikinci trimesterde uygulanan am-
niyosentez olgularmm %2.1'inde kiiltiir bagarisizlig,
%4.6’sinda kromozom anomalisi tespit edilmistir. Ayni
calismada komplikasyon olarak %0.48 oraninda fetal
kayip belirtilmistir."” Calismamizda kromozom ano-
malisi oranint %22.4, komplikasyon oranini %0.5, kiil-
tir basarisizligi oranini %2.1 olarak tespit ettik. Kro-
mozom anomalisi saptanan olgularin %30.2’sinde say-
sal anomali, %69 unda ise yapisal anomali bulduk. Sa-
yisal anomaliler arasinda en fazla trizomi 21 saptadik.
Bu ¢aligmalar 6nctiligiinde literatiirde yapilan ¢aligma-
lara baktugimizda oranlarin farkli oldugunu gordiik.
Bunun sebebinin amniyosentez uygulanma endikasyo-
nuna, amniyosentez alinma teknigine ve materyalin ¢a-
lisildig1 laboratuvara gore degiskenlik gosterdigini di-
stinmekteyiz. Ayrica ¢alismamizdaki kromozom ano-
malisi oranmnin diger ¢alismalardan yiksek olmasinin,
refere bir Gniversite hastanesi olmamizdan kaynaklan-
dig1 distiniiyoruz.

Yapilan ¢alismalarda ¢ogul gebeliklerde amniyosen-
tez sonrasi fetal kayip oram1 %2.7-3.2 arasinda belirtil-
migtir."""" Caligmamizda amniyosentez uygulanan 4 olgu
(%0.6) ¢ogul gebelikti. Bu olgularin ti¢iinde kromozom
anomalisi saptamadik. Bir olguda kiiltiir basarisizligi bul-
duk. Komplikasyon saptamadik. Calismamizda goriilen

%0.5 oranindaki komplikasyonlarm hepsi tekil gebelik-
lerde goriildi.

NIPT veya serbest DNA testi, sik rastlanan fetal
anoploidiler icin en hassas ve en 6zglin tarama testidir.
Yine de yanlis pozitif ve yanlis negatif sonug potansiyeli-
ne sahiptir. Ayrica serbest DNA testi tanisal testlere eg-
deger degildir."” NIPT yapilan 31.515 tekil gebenin da-
hil edildigi calismayr inceledigimizde, NIPT sonucu seks
kromozomal an6ploidi veya trizomi i¢in pozitif sonugla-
nan hastalara 18-23. hafta arasinda amniyosentez veya
kordosentez yapilmis ve NIP T in sensitivitesi ve spesifi-
sitesine bakilmistir. Sonucunda, NIPT’nin mevcut klinik
uygulamaya entegrasyonu ile ¢ok sayida gereksiz invazif
prenatal tant olgusundan kac¢inilacag, intrauterin enfek-
siyon, diisiik ve erken dogum riskinin azaltilacagi ancak
prenatal tarama ve tammin maliyet etkinliginin etkili bir
sekilde artacag belirtilmistir.”” Yapilan bagka bir ¢ahg-
mada birinci ve ikinci trimesterde NIPT yapilan 6239
gebe hasta dahil edilmigtir. NIPT sonucu fetal kromozo-
mal delesyon, duplikasyon ve seks kromozomu anomali-
si icin yiiksek riskli olan hastalara amniyosentez yapilnug-
tir. Sonucunda NIPT"nin, fetal kromozomal delesyon,
duplikasyon ve seks kromozom anomalilerini tahmin et-
mede iyi bir uygulama degerine sahip oldugu ve fetal
kromozom anomalilerinin tespit oranint artirabilecegi
belirtilmistir.""

Caligmamizda son yillarda tarama testleri arasinda
anoploidi yakalama oranmi en yiiksek olan serbest DNA
testi amniyosentez endikasyonlarimiz arasinda tespit edi-
lemedi. Bunun nedeninin bize refere edilen hastalarin
sosyo-ekonomik diizeylerinin distik olmasina, NIP T in
iilkemizde pahali olmasina ve sosyal giivenlik sistemi ta-
rafindan kargilanmamasina bagli oldugunu diistiniiyoruz.

Diploid ve anéploid hiicre ¢izgilerinin bir karigiminin
varlig ile karakterize edilen ve 6ploid ile tamamen anor-
mal embriyolar arasinda bulunan mozaik embriyolar, ge-
nellikle transfer icin kullanilmazlar, ¢iinkii anormal ola-
rak kabul edilirler.”” Ancak bazen transfer edilecek nor-
mal embriyo bulunmayabilir. Hong ve ark.’nin yapukla-
r1 caligmada 28 PGT dongiisii sirasinda transfer edilen
mozaik embriyolarin klinik gebelik sonuglari ve amniyo-
sentez sonuglari retrospektif olarak incelenmis ve sonu-
cunda PGT sikluslarinda normal transfer edilecek em-
briyo bulunmadiginda, mozaik embriyo transfer edile-
cekse altta yatan riskin tam olarak bilgilendirilmesi ge-
rektigi belirtilmistir.”! Bizim calismamizda; IVF/PGT
yapilip gebelik elde edilen olgularin ve gebelik terminas-



Ikinci trimester amniyosentez olgularinin degerlendirilmesi

yon isteginin azligma baglh olarak bu endikasyonla amni-
yosentez yapilan olgu bulunmamaktadir.

Calismamuzin limitasyonu; bilgilere hasta dosyalarin-
dan ve arsivden ulagildig1 icin amniyosentez iglemi yapi-
lirken transplasental yapilan veya amniyon sivist berrak
olmayan olgular: tespit edemedik. Boylelikle komplikas-
yon ve kiiltiir bagarisizlig1 oranma bu durumun ne kadar
etki edip etmedigini bilmemekteyiz. Calismamizin ts-
tinliigi ise tek bir hastanenin verilerinin dahil edilmesi
ve ayrica amniyosentez isleminin tecriibeli ekip tarafin-
dan yapilmasmm sonuglarin givenilirligini artirdigini
diisinmekteyiz.

Sonug

Amniyosentez, deneyimli kisiler tarafindan yapildi-
ginda oldukea nadir komplikasyonu olan ve gereginde
uygulanmasi gereken invazif bir islemdir. Prenatal ta-
nida; USG ve serum tarama testleri yaygin olarak kul-
lanilmakla beraber endikasyonu varsa invazif tani test-
lerinin yapilmasi ihmal edilmemelidir. Birden fazla am-
niyosentez endikasyonun birlikteligi kromozom ano-
malisi riskini artirmaktadir; dolayisiyla bu hastalara
amniyosentezin 6nerilmesi gerektigini diistiniiyoruz.

Fon Destegi: Bu ¢alisma herhangi bir resmi, ticari ya da kar
amaci glitmeyen organizasyondan fon destegi almamigtir.

Etik Standartlara Uygunluk: Yazarlar bu makalede aragtirma
ve yayin etigine bagh kalindigini, Kisisel Verilerin Korunmasi
Kanunu’na ve fikir ve sanat eserleri i¢in gegerli telif haklar1 di-
zenlemelerine uyuldugunu ve herhangi bir ¢ikar cakigmasi bu-
lunmadigini belirtmistir.
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