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KARYOTTPLEMEDE AMNIOSENTEZ, KORYONIK VILLUS ORNEKLEMESI, FETAL KAN
ORNEKLEMESI: NE ZAMAN, HANGISI, NASIL?

H.KANIT

SSK Ege Dogumevi ve Kadin Hastaliklar1 Hastanesi, IZMIiR

Prenatal tani ultrasonun da kullaniminin artmasiyla hizla yayginlasmaktadir. Kromozom anomalilerinin saptan-
masinda daha erken tani konabilme yontemleri arastirilmakta, erken donemde bizi uyarabilecek tetkikler dnem
kazanmakta, buna gdre invazif girisimler daha erken haftalara kaydirilmaktadir.

Hastanemiz Perinatoloji Biriminde 1996-1997 yillarinda karyotipleme, fetal enfeksiyon ve DNA analizleri gibi
prenatal taniya doniik incelemeler i¢in 396 gebeye invazif girisim yapilmistir. Girigim endikasyonlar1 arasinda en
sik goriileni 149 hasta ile ileri maternal yas olmustur. 124 olguda fetal anomali nedeniyle karyotipleme gerekli
gOriilmistiir.

Amniosentez (AS) uygulanan hasta sayis1 281, ortalama haftas1 17.3 (13-26 arasi1), Kordosentez (KS) uygulanan
hasta sayis1 84, ortalama haftas1 23.5 (19-30 aras1), Koryonik Villus Orneklemesi (CVS) yapilan hasta sayis1 13,
ortalama uygulama haftas1 12.4 (9-15 arasi), Kardiosentez (KaS) uygulanan hasta sayisi 2, ortalama hafta 17 (16-18
arasi) olarak belirlenmistir. Ayrica 7 hastaya AS+KS, 3 hastaya AS+KaS, 6 hastaya AS+CVS uygulanmistir. Bu
hastalarin 7'sinde Trizomi 21,7'sinde Trizomi 18,4 olguda Turner Sendromu, 1 olguda Trizomi 13,7 olguda
Talassemi Major, 1 olguda hemofili, 1 olguda triploidi, 8 olguda delesyon veya translokasyon tipi kromozom
anomalileri saptanmustir. Ayrica iki olguda fetal Rubella enfeksiyonu tanisi kordosentez ile konabilmistir. Yapilan
396 invazif girisimden 38'inde patolojik sonu¢ bulunmasi yapilan girisimlerin sonucunda yeterli sonucun
alindigint da diigtindiirmektedir.

Prenatal invazif girisimlerde zamanlamay1 belirleyen en 6nemli etken hastadir. Bagvuru zamani ve yapilacak is-
lemin riski ile kazancin karsilastirilmasi girisimin seklini belirler. Erken ultrason bulgular1 ve 6zellikle nukal
0dem aragtirmasi hastanemizde heniiz rutin uygulamaya ge¢medigi i¢in ilk trimestrede yapilan girisimlerin sayisi
yeterli diizeyde olmamaktadir. Genetik incelemelerin yapildigi laboratuarin 6zellikleri de prenatal tani ko nusunda
belirleyici olmaktadir. Ozellikle Talassemi gibi bélgemizde sik goriilen hastaliklarin tanisinda kullanilan DNA
analizleri konusundaki kosullar da prenatal girisim sekli ve haftasini etkilemektedir. DNA analizi yapilacak
hastalarda CVS ve fetal kan 6rneklemesi tercih edilmektedir.

Fetal anomali saptanan hastalarda da bu anomalinin kromozomal bir patolojiyle birlikte gidip gitmediginin belir -
lenmesi bu gebelikte yaklagimi belirlerken daha sonraki gebelikler iginde taniya yardimei olmaktadir. Prenatal
invazif girigimlerde en ¢ok korkulan komplikasyon olan gebelik kaybinin sonlandirilacak fetal anomalili gebelerde
onemli bir sorun olmamasi da yapilacak girisimi belirlemektedir.

IKiNCi TRIMESTR ULTRASON VE FETAL ANOMALILER
Ali ERGUN

Normal gebeliklerde fetal anomali i¢in ultrason taramasi tartismali bir konu gibi goriilmektedir. Bazi yayinlar,
(Ewigman and the RADINS Study Group '93 N.Eng.J. M 329-821-7) rutin ultrason taramasinin yararli olmadigini
sOylerken bunun tersine bazi yayinlar (Saari K.et ali Helsinki US Trial'91, Lancet 336,387-91) fetal anomalilerin
ultrasonografik tanisi ile perinatal mortalitelerin azaltilabilecegini savunmaktadirlar. Bir diger dikkati ¢ek en konu
ise major molfarmasyonlarin ultrasonografik tani orani, 6rnegin; RADIUS ¢aligsmasinda ¢ok degisik iken (%17),
Avrupa'dan gelen caligmalarin ¢ogunda c¢ok yiiksek sensitivite bildirilmesidir.

Yapilan ¢alismalar rutin ultrasonun herhangi bir fetal veya maternal kotii etkisinin olmadigi bilinen bir gergektir.
Rutin ultrason, ¢ogul gebelik, placenta previa ve konjenital malformasyonlar gibi poor perinatal our come ile
beraber olan kombinasyonlarin tesbitinde yiiksek bir pozitif prediktif deger sahiptir. Tim tartigmalara ragmen,
18-20 gebelik haftasinda rutin ultrason taramasi ile obstetrik popiilasyonun %10-25'inde sorun olan ges-tasyonel
yasin dogru bilinmesinde problemin ¢oziildigli, neredeyse tiim cogul gebeliklerin tesbit edilebildigi ol gularin
bliylik grubunda plasenta previa'nin tamisinin konabildigi ve agirliginin tesbit edilebilecegi, major fetal
malformasyonlarin %30-90"min tanisinin konabildigi, maternal aktivitenin azaltildigi ve saglik personeli-hasta
uyumunun artirildigi bilinen gergeklerdir. Ancak rutin ultrasonun maliyeti ve yanlis pozitif taramalarin olusturdugu
maternal aktivite ve maliyetinin bu yararlarin yaninda tartisilmas1 gerekmektedir.

Sonug olarak, fetal malformasyonlarin tanisi i¢in ultrasonografik taramada operatdriin ve kullanilan cihazin
kapasitesinin onemi ¢aligmalarin sonuglar1 arkasindaki farkliliklari izah edebilir. Bu nedenle kitlesel tarama prog-
ramlar1 bu konuda iyi egitilmis operatorler ve gelismis cihazlarla yapilmalidir. Bu sartlar gergeklestirildiginde
rutin tarama programinin vazgeg¢ilmez olacagi bilinen bir gergektir.



