F.U. Saglik Bil. Dergisi 2005, 19(3), 181-183

FIRAT UNIVERSITESI TIP FAKULTESI TIBBI BiYOLOJi ve GENETIK
ANABILIiM DALI’NIN 2000-2005 YILLARI ARASINDAKiI AMNiYOSENTEZ VE
KORDOSENTEZ SONUCLARI

Hiiseyin YUCE Deniz EROL Ebru ETEM  Ulkii OZBEY S. Derya DEVECI
Ibrahim TEKEDERELI ~ Giilay GULEC CEYLAN  Halit ELYAS

Firat Universitesi, T1p Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji ve Genetik Anabilim Dal1, Elazig — TURKIYE

Gelis Tarihi: 31.05.2005 Kabul Tarihi: 15.08.2005

OZET

Bu ¢alismamizda, 2000-2005 yillar1 arasinda merkezimizde sonug verilen, 502 amniyotik sivi ve 48 kord kani 6rneginde
yapilan fetal kromozom analizleri, retrospektif olarak degerlendirilmistir. 502 amniyosentez olgusunun 23’iinde (%4.58)
kromozomal anomali saptanmigtir. Bu anomalilerden altist trizomi-21, ikisi trizomi-13 ve ikisi trizomi-18 olmak {izere
toplam 10 (%1.99)’u sayisaldir. Yedi vakada heterokromatik bolge artisi, lic vakada, inversiyon ve {i¢ vakada translokasyon
olmak iizere toplam 13 (%2.58) vakada yapisal anomali tespit edilmistir. 48 kordosentez olgusunda trizomi-13, 18 ve 21
acisindan, 3 vakada sayisal anomali tespit edilmistir. Amniyosentez ve kordosentez endikasyonlart; ileri anne yast, ti¢lii testte
yiiksek risk, ileri anne yas1 ile beraberlik gosteren liglii testte yiiksek risk, ultrasonda anomali bulgusu, Down Sendromlu ve
anomalili bebek 6ykdisii olarak siniflandirtlmistir. Anomali saptanan olgulara merkezimizde genetik danigmanlik verilmistir.

Anahtar Kelimeler: Amniyosentez, kromozomal anormallikler.
ABSTRACT

The Outcomes of Amniocenthesis and Cordocentesis Between 2000-2005 in Medical Biology and Genetics Department
of Firat University Medical Faculty

In our study, we evaluated fetal chromosome analyses from 502 amniotic fluid and 48 cord blood, in our department, from
2000 to 2005, retrospectively. We established chromosomal anomalies in 23 (%4.58) cases from 502 amniocenthesis cases.
Six cases were trisomy 21, two were trisomy 13 and two were trisomy 18. Totally, 10 (%1.99) cases had numerical
abnormalities. The structural chromosomal anomalies were determined in 7 cases as heterochromatic region growth, 3 cases
as inversions and 3 cases as translocations. In total, 13 cases of all had structural anomalies. We determined 3 numerical
anomalies (trisomy 13,18,21) in 48 cases of cordocentesis. The indications of amniocentesis and cordocentesis were
classified as advanced maternal age, high risk at the triple test, both advanced maternal age and high risk at the triple test,
anomalies in ultrasonography, having a livebirth with Down syndrome or anomalies. The patients that we determined
chromosomal anomalies had genetic counselling in our department.

Key Words: Amniocentesis ,chromosomal abnormalities.

GIiRiS

Fetal hastaliklarin prenatal tanisinda invaziv ve
noninvaziv  yontemler yaygmn  bir  sekilde
kullanilmaktadir (1). Fetal tanida invaziv yontemler
fetal karyotipleme yapmak ic¢in esastir (2). Prenatal
tanida kullanilan girisimsel islemler sayesinde, fetal
karyotip hakkinda bilgi sahibi olabilmek miimkiin
olmustur. Amniyosentez ilk olarak 1950 yilinda
cinsiyet belirlenmesi amaci ile uygulanmig, klinik
pratige ise 1966 yilinda fetal hiicrelerden karyotip
tayini yapilmasiyla girmistir (1). Son 30 yilda
amniyosentez i¢in en sik endikasyon, ileri yas
gebeligi  olmustur. Bu  endikasyon  disinda
amniyosentez, DNA analizine (hemoglobinopatiler
gibi) bazi hastaliklarin tanisinda, enzimatik analiz
tayininde (metabolik hastaliklarin tanisinda) ve PCR
(Polymerase = Chain  Reaction) ile konjenital
enfeksiyonlarmn tespit edilmesinde kullanilmaktadir.

Bu zamana kadar yapilan ¢ok merkezli galigmalar,
ikinci trimestir amniyosentezin anne ve fetiis i¢gin
giivenirligini gostermistir. Son on yilda tarama
testlerinin ¢ok yaygin bir bigimde kullanilmasi ve
kromozom anomalilerinin tanisi i¢in ultrasonografi
ile degerlendirmenin yayginlagsmasi, amniyosenteze
olan talebin artmasina neden olmustur (3,4).

Amniyosentez 1960’larda  rutin olarak
uygulanmaya baglandiktan sonra genis bir sekilde
kabul gormiis ve diger metodlarla karsilastirildiginda
altin standart halini almistir. Amniyosentez, 15.
gebelik  haftasindan  sonra  ikinci trimestirda
yapilmaktadir (5). 21-22. gebelik haftalarinda
uygulanan kordosentez veya fetal kan orneklemesi,
fetal kanin cesitli yontemlerle elde edilmesidir.
Prenatal tant ve perinatal takip c¢alismalarinda
kullanilmaktadir.
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Kordosentez;  ilk  olarak 1984  yilinda
ultrasonografi esliginde uygulanmasini takiben,
seksenli yillarin sonuna dogru fetal kanin; asfiksi,
karyotip tayini ve enfeksiyonun tespit edilmesinde
kullanilmasi ile pratige girmistir (6,7). Problemli
gebeliklerde girisimsel prosediire bagh  fetal
mortalitenin daha yiiksek olabildigi bilinmekle
beraber, genel ortalamanin %1-2 oldugu kabul
edilmektedir (3,4).

Kordosentez, hizli sonug almabilmesi ve bir ¢ok
rutin laboratuvarda kolay uygulamaya sokulabilmesi
nedeniyle tercih edilebilmektedir (8). Prenatal tanida
tespit edilen cogu yapisal anomali, genel olarak
ailesel olarak kalitilmaktadir. Fenotipik anomali riski,
dengeli kromozomal anomaliler fenotipik olarak
normal tasiyict bireylerden kalitildigindan oldukca
diisiiktiir. Bununla beraber, dengesiz yeniden
diizenlenmeler, delesyon, duplikasyon veya her
ikisinden dolayr anormal fenotiplerle beraberlik
gostermektedirler. De novo dengeli resiprokal
translokasyonlarin insidanst 1/2000 ve de novo
dengeli robertsonian translokasyonlarin insidansi
1/10000°dir. Fenotipik anomali riski de novo
resiprokal translokasyonlarda %6-7 ve de nova
robertsonian translokasyonlarda %3.7 dir (6).

Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji ve
Genetik Anabilim Dali rutin laboratuvart 1996
yilinda kurulmus olup aymt yil sitogenetik
calismalara ve 1998 yilindan itibaren prenatal tani
calismalarina baglamistir. Ancak bu calismamizda,
teknik acidan daha yeterli seviyeye ulastigimiz,
2000-2005 yillar1 arasindaki amniyosentez ve
kordosentez kromozom analizleri retrospektif olarak
degerlendirilmigtir. Merkezimize amniyon s1visi,
Elazig ve cevre illerden gonderilmektedir. Ozellikle
Malatya, Bingdl, Mus, Tunceli, Adiyaman, ve Tokat
gibi cevre illerden materyal gonderilmekte olup, her
gecen giin gonderilen materyal sayisi artmaktadir.

GEREC ve YONTEM

Amniyon sivisindan kromozom eldesi i¢in 15-20
ml’lik amniyon stvist kiiltlire alindi. Kiiltiir sonucu
elde edilen kromozomlardan yapilan inceleme
sonucu hastalara yaklasik olarak 15-20 giin igerisinde
sonuglar verildi. Kord kaninda, 3 giin siiren kiiltiir
sonucu yapilan incelemeye bagli olarak 4-5 giin
igerisinde sonug verildi.

TARTISMA

Amniyosentez, pratikte en sik uygulanan ve
bilinen en eski prenatal tani yontemidir. Karyotip
tayini amacli amniyosentez siklikla 16-20. gebelik
haftalar1 arasinda uygulanmaktadir. Bu donemde
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uygulanan amniyosentez ile girisime bagli fetal kayip
oranmin amniyosentez yapilmayan gruba gore %l
oraninda fazla risk getirdigi gosterilmistir (9).

2000-2005 yillar1 arasinda merkezimizde, 502
amniyotik sivi ve 48 kord kani 6rneginden basarili
bir sitogenetik calisma sonucu kromozom elde
edilerek sonu¢ alinmigtir. Amniyosentez ve
kordosentez endikasyonlari; ileri anne yasi, uglii
testte yliksek risk, ileri anne yasi ile beraberlik
gosteren ticlii testte yiiksek risk, ultrasonda anomali
bulgusu, Down Sendromlu ve anomalili bebek
Oykiisii olarak siniflandirilmistir.  Amniyosentez
endikasyonlari tablo 1°de 6zetlenmistir.

Tablo 1. Amniyosentez endikasyonlar1

Ucglii tarama 185
fleri anne yas 110
Ileri anne yas1 + {iglii tarama 115
USG’de anomali 51
Anomalili bebek Oykiisii 17
Down sendromlu bebek 6ykiisii 24

Sitogenetik caligma yapilan ve sonug verilen 502
amniyosentez ~ olgusunun  23’linde (%4.58)
kromozomal anomali saptanmistir. Bu anomalilerden
altis1 trizomi-21, ikisi trizomi-13 ve ikisi trizomi-18
olmak iizere toplam 10 (%1.99)’u sayisaldir. Yapisal
anomaliler ise 7 heterokromatik bdlge artisi, 3
inversiyon ve 3 translokasyon olmak {izere toplam 13
(%2.58)’diir. Amniyosentez olgularinda tespit edilen
sayisal anomaliler tablo 2’de, yapisal anomaliler
tablo 3’de verilmistir. 48 kordosentez olgusunda ise
trizomi-13, 18 ve 21 olmak {izere 3 sayisal anomali
tespit edilmistir.

Tablo 2. 502 amniyosentez olgusunda tespit edilen sayisal
kromozom anomalileri

Olgu Sayisi Anomali tipi
3 olgu 47, XY ,+21
1 olgu 47,XY,+21,inv(9)
2 olgu 47, XX, +21
2 olgu 47 XX, +13
1 olgu 47 XY, +18
1 olgu 47 XX, +18
“T=10 olgu
“Toplam

502 amniyosentez olgusunun 23’inde (%4.58)
kromozomal anomali saptanmistir. Sayisal anomali
insidanst %1.99, yapisal anomali insidans1 %2.58"dir.
Bu oranlar literatiir ile uyumluluk gdstermektedir.
Milewczyk ve arkadaslari, 1999-2001 yillar1 arasinda
420 amniyosentez olgusunda yaptiklar1 ¢caligmada, 23
olguda (%5.5) kromozomal anomali tespit etmislerdir
(7). Squire ve arkadaglari, 2036 amniyosentez
olgusunu igeren calismalarinda, 26 (%1.3) fetiiste
aneuploidi tespit etmislerdir. Bunlarin 16 tanesi



trizomi 21, 9 tanesi cinsiyet kromozom
anomalileridir. 38 olguda ise (%.9) dengeli
kromozomal yeniden diizenlenmeler bulunmustur.
Bunlarim 23 tanesi kromozom 9’un perisentrik
inversiyonudur (3).

Tablo 3. 502 amniyosentez olgusunda tespit edilen yapisal
kromozom anomalileri

Olgu Sayis1 Anomali tipi
5 olgu 46,XY,Yqght+

1 olgu 46,XY,22pstk+

2 olgu 46,XY,inv(9)

1 olgu 46,XX,inv(9)

1 olgu 46,XX,t(7;8)(q12;q22)del8(q11g21)
1 olgu 46,xy,16gh+

1 olgu 45,XY,rob(14;21)

1 olgu 45,XX,rob(14;22)
*T=13 olgu

*Toplam

Tekrarlayan diisiikleri ve kotii obstetrik dykiileri
olan ciftlerde genetik danmigma ve ultrasonografik
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