
Turkiye Klinikleri J Gynecol Obst 2008;18 243

Maternal İleri Yaşda
Amniosentez Uygulaması ve Sonuçlarımız

ÖÖZZEETT  AAmmaaçç::  Kli ni ği miz de ma ter nal ile ri yaş ne de niy le ya pı lan am ni yo sen tez so nuç la rı nın de ğer -
len di ril me si. GGeerreeçç  vvee  YYöönntteemmlleerr::  1999-2007 yıl la rı ara sın da ma ter nal ile ri yaş (≥35 yıl) ne de niy le
ge be li ğin 16-21. haf ta la rı ara sın da ya pı lan 823 am ni yo sen tez ol gu su ret ros pek tif ola rak de ğer len -
di ril di. BBuull  gguu  llaarr::  Kar yo tip ana li zi ama cıy la top lam 2365 ge be ye am ni yo sen tez ya pıl mış olup, ile ri
yaş (≥35 yıl) ta nı sıy la am ni yo sen tez ya pı lan 823 (%34.8) ge be nin kar yo tip ana liz le ri so nu cu na gö -
re 20 ge be de (%2.4) çe şit li kro mo zom ano ma li le ri sap tan dı. İle ri yaş ha ri ci ne den ler le am ni yo sen -
tez ya pı lan 1542 ge be nin 23’ün de (%1.5) kro mo zom ano ma li si bulundu. İle ri yaş ne de niy le
am ni yo sen tez ya pı lan ve kro mo zom ano ma li si belirlenen ge be le rin 11’in de (%1,3) Down sen dro -
mu, 3’ün de (%0.4) mo sa izm, 3’ün de (%0.4) trans lo kas yon tespit edilirken bi rer ol gu da da (%0.1) tri -
zo mi 18, 46 XY, 15ps+ ve cinsiyet kro mo zom ano ma li si sap tan dı. İle ri yaş gru bu ve 35 yaş al tı
am ni yo sen tez ya pı lan ol gu lar kro mo zom ano ma li si gö rül me oran la rı açı sın dan kar şı laş tı rıl dı ğın da
da is ta tis tik sel ola rak her iki grup ara sın da an lam lı bir fark iz len me di (p=0.104; OR, 1.645; %95 GA,
0.898-3.013). İle ri yaş gru bu ve 35 yaş al tı am ni yo sen tez ya pı lan ol gu lar top lam ge be lik kay bı oran -
la rı açı sın dan kar şı laş tı rıl dı ğın da is ta tis tik sel ola rak önemli bir fark bulunmadı (p=0.750; OR, 0.802;
%95 GA, 0.207-3.111). SSoo  nnuuçç::  Ma ter nal ile ri yaş en di kas yo nuy la ya pı lan am ni yo sen tez ler de di ğer
ne den ler le ya pı lan am ni yo sen tez so nuç la rı na gö re da ha faz la kro mo zom ano ma li si sap ta ma mız is -
ta tis tik sel an lam lı ol ma ma sı na rağ men, bu yaş gru bu nun yük sek risk li ge be lik ola rak de ğer len di ril -
me si ma ter nal ile ri yaş ta op si yo nel ola rak am ni yo sen te zi dü şün me miz de yar dım cı ola bi lir.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Am ni yo sen tez, kro mo zo mal ano ma li, ma ter nal yaş

AABBSS  TTRRAACCTT  OObb  jjeecc  ttii  vvee::  The pur po se of this study is to eva lu a te the am ni o cen te sis re sults du e to ad-
van ced ma ter nal age. MMaa  ttee  rrii  aall  aanndd  MMeett  hhooddss:: Bet we en 1999 and 2007, 2365 preg nant wo men un der -
went to kar yoty pe analy ses and 823 of them we re app li ed am ni o cen te sis be ca u se of ad van ced ma ter nal
age (>35 years) in 16-21st we eks of the preg nan ci es pe ri od. RRee  ssuullttss::  Am ni o cen te sis was app li ed to
2365 preg nant wo men for the kar yoty pe analy ses. Chro mo so me ano ma li es we re de ter mi ned in the 20
(2.4%) of the 823 (34.8%) preg nants who had ad van ced ma ter nal age (>35) ac cor ding to the re sults of
the ir kar yoty pe analy ses. In 23 (1.5%) of the 1542 preg nants that we re do ne am ni o cen te sis du e to the
re a sons asi de from the ad van ced ma ter nal age, va ri o us chro mo so me ano ma li es we re fo und. In the
preg nants that we re do ne am ni o cen te sis with the di ag no sis of chro mo so me ano ma li es du e to ad van -
ced ma ter nal age, Down syndro me in 11 (3%), mo sa ism in 3 (0.4%) and trans lo ca ti on in 3 (0.4%) and
each as be ing in one ca se res pec ti vely, tri zomy 18, 46 XY 15 ps+ (0.1%) sex chro mo so me ano maly
we re de ter mi ned. When the in ci den ce ra tes of chro mo so me ano ma li es de tec ted in the ad van ced ma-
ter nal age gro up and un der 35 ye ars old we re com pa red sta tis ti cally the re was not any sig ni fi cant dif-
fe ren ce bet we en the two gro ups (p=0.104; OR, 1.64; 95% CI, 0.898-3.013). When the in ci den ce ra tes
of to tal preg nancy loss ra tes de tec ted in the ad van ced ma ter nal age gro up and un der 35 ye ars old we -
re com pa red sta tis ti cally the re was not any sig ni fi cant dif fe ren ce bet we en the two gro ups (p=0,750;
OR, 0.802; 95% CI, 0.207-3,111). CCoonncc  lluu  ssii  oonn:: Event ho ugh the re is no sta tis ti cally sig ni fi ca ti on bet -
we en the re sults from am ni o cen te sis for ad van ced ma ter nal age and ot hers, we be li e ve that am ni o -
cen te sis sho uld be an op ti on for ad van ced ma ter nal age be ca u se of high risk preg nancy. 

KKeeyy  WWoorrddss::  Amniocentesis, chromosome aberrations, maternal age
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o ğum da 35 yaş ve üze rin de olan ge be le re
1970’li yıl lar dan iti ba ren ru tin am ni yo sen -
tez ya pıl ma sı öne ril me ye baş lan mış ve ay -

nı yıl lar da ör ne ğin Ame ri ka Bir le şik Dev let le ri’n de
Ame ri can Col le ge of Obs tet ri ci ans and Gyne co lo -
gists (ACOG) gi bi ku ru luş la rın bu ko nu da ki tav si -
ye le rin den son ra ru tin pra tik uy gu la ma ya da hil
edil miş tir.1 Pre na tal ta nı sı ko nu lan kro mo zom ano-
ma li le ri içe ri sin de en sık rast la nı la nı Down sen dro -
mu ola rak da bi li nen tri zo mi 21’dir ve yak la şık her
800 ge be lik te bir gö rü lür. Tri zo mi 18 (Ed wards
sen dro mu) ise can lı do ğan lar da yak la şık 8000 ge-
be lik te bir iz len mek te ve ol gu la rın yak la şık üç te
iki si do ğum ön ce si abor tus la son lan mak ta dır.2 Bu
ne den le ge be lik te er ken ta nı ko nul ma sı ge re ken en
cid di kro mo zom ano ma li le ri sık kar şı la şı lan tri zo -
mi 21 ve 18’dir. İsta tis tik ler her can lı 1000 do ğum -
da 1-2 Down sen drom lu do ğum ora nı ol du ğu nu
gös ter miş tir. Bu oran ile ri yaş ge be lik ler de art mak -
ta dır. Bu nun ne de ni ola rak kro mo zom ay rıl ma la -
rı nın ile ri yaş lar da da ha dü zen siz ol ma sı ve hüc re
bö lün me si sı ra sın da mey da na ge len ay rıl ma ma lar
gös te ril mek te dir.3

35 ya şın da ki bir ka dı nın ikin ci tri mes ter de
Down sen drom lu bir fe tus ta şı ma ris ki 1/250, her-
han gi bir sa yı sal kro mo zo mal ano ma li li fe tus ta şı -
ma ris ki ise 1/132’dir. Bu oran lar term risk le rin den
yük sek tir. Çün kü sa yı sal kro mo zo mal ano ma li li ge-
be lik le rin bü yük bir kıs mı term do ğum dan ön ce
spon tan kay be di lir. Tüm ge be le re ru tin ge ne tik
am ni yo sen tez öne ril me si için eşik de ğe rin 35 yaş
ola rak se çil me si nin ne de ni, 35 ya şın da ki bir ge be -
de her han gi bir sa yı sal kro mo zo mal ano ma li için
ikin ci tri mes ter ris ki nin yak la şık ola rak am ni yo -
sen tez ile iliş ki li ge be lik kay bı ris ki ne eşit ol ma sı -
dır. 

Son yıl lar da özel lik le ge liş miş top lum lar da do-
ğur ma ya şı nın da ha ile ri yıllara kay ma sı ile bir lik -
te, ile ri yaş ge be lik le rin de gö rül me sık lı ğı da ha
faz la olan Down sen dro mu gö rül me oran la rın da da
ar tış mey da na gel miş tir.3

İle ri yaş ge be lik ler de kro mo zo mal ano ma li,
özel lik le de Down sen dro mu gö rül me sık lı ğın da ar -
tış ol ma sı, bu ano ma li le rin pre na tal dö nem de ta nı -
sı nın ko nu la bil me si ama cıy la ya pı lan in va ziv

test le rin da ha sık ya pıl ma sı na, do la yı sıy la da sağ lık
gi der le rin de cid di bir ar tı şa yol açmaktadır. Bu na
kar şı; ma ter nal ile ri yaş ne de niy le ya pı lan am ni yo -
sen tez yar dı mıy la kro mo zo mal ano ma li le rin sa de -
ce %30-40’ı na ta nı ko nu la bi lir ken, ge nel ola rak
kro mo zo mal ano ma li le rin %60-70’i 35 yaş al tın da -
ki ge be ler de gö rül mek te dir. Son yıl lar da sa de ce
ma ter nal ile ri yaş ne de niy le am ni yo sen tez ya pıl -
ma sı ko nu sun da tar tış ma lar ya pıl ma ya baş lan mış,
am ni yo sen tez ya şı nın da ha ile ri yaş la ra çe kil me si
ve in va ziv ol ma yan al ter na tif ta nı yön tem le ri ile
ta nı ko nul ma sı ko nu sun da bir çok ma ka le ya yın -
lan mış tır.4

Bu ra da su nu lan ça lış ma mı zın ama cı ile ri ma-
ter nal yaş ne de niy le kli ni ği miz de ya pı lan am ni yo -
sen tez le ri ret ros pek tif ola rak in ce le ye rek, bu
ne den le ya pı lan am ni yo sen tez le rin ya rar-za rar ora-
nı nı araş tır mak ve bu ko nu da ki tar tış ma la ra kat kı -
da bu lun mak tır.   

GEREÇ VE YÖNTEMLER

Ça lış ma ya, 1999-2007 yıl la rı ara sın da an te na tal
po lik li ni ği mi ze mü ra ca at edip ile ri yaş (≥35 yıl)
ta nı sıy la am ni yo sen tez iş le mi uy gu la nan 823 ge -
be, kli nik ar şiv dos ya la rı nın ret ros pek tif ola rak
in ce len me si so nu cu da hil edil di. Ça lış ma gru bu -
na da hil edi len ge be ler den hiç bi ri sin de ge be lik
so nuç la rı nı komp li ke ede bi le cek, da ha ön ce den
bi li nen kro nik bir me di kal has ta lı k yok tu. Am ni -
yo sen den ön ce her iki eş ile de tay lı bir gö rüş me
ya pı la rak ai le ler de kro mo zo mal ano ma li li ki şi ve -
ya do ğum lar ya da ge be lik ter mi nas yo nu, ölü do -
ğum, mo tor ve men tal re tar das yo nu olan ki şi ler
olup ol ma dı ğı sor gu lan dı. Tüm bu bil gi le ri içe ren
de tay lı tıb bi ge ne tik for mu dol du rul du ve ai le
ağa cı çı ka rıl dı. Çift le re iş le min ne den ge rek li ol-
du ğu, iş lem ile il gi li ola rak or ta ya çı ka bi le cek
komp li kas yon lar ve risk le ri ay rın tı lı ola rak an la -
tıl dı ve iş le me bağ lı olu şa bi len %1-2’lik ge be lik
ka yıp ris ki nin bulunduğu be lir til erek, her iki eşin
iş le me izin ver di ği ne da ir im za lı onam for mu
alın dı. Ay rı ca, iş lem es na sın da ba şa rı sız lık ve ya
alı nan am ni os ma yii kül tü rün de üre me me gi bi
ne den ler den do la yı her za man ke sin so nuç el de
edi le me ye bi le ce ği ko nu sun da da bil gi len dir me
ya pıl dı.
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İle ri an ne ya şı, son adet ta ri hi ne (SAT) gö re fe-
tu sun bek le nen do ğum ta ri hin de an ne ya şı nın 35
yılı dol dur ma sı ola rak ka bul edil di. Ge be lik haf ta -
sı SAT ’ne gö re he sap lan dı. SAT ke sin ola rak be lir -
le ne me yen ge be le rin, er ken dö nem ul tra so nog ra fik
öl çüm le ri ne gö re ge be lik haf ta sı he sap lan dı. 

Bü tün ge be ler de iş lem ön ce si he mog ram, ru tin
bi yo kim ya sal test ler, vi ral be lir teç ler ba kıl dı ve çift-
ler Rh uyuş maz lı ğı yö nün den de ğer len di ril di. Am-
ni yo sen tez uy gu la ma la rı ön ce si ve es na sın da
kli ni ği miz de mev cut olan ul tra so nog ra fi ci ha zı (Tos-
hi ba Po wer vi si on 6000, SSA-370A, Tok yo, Ja pan)
kul la nıl dı ve 5 mHz’lik prob ile de ğer len dir me ya pıl -
dı. İşlemden ön ce ay rın tı lı ul tra so nog ra fi ile gi ri şi -
min ya pı la ca ğı lo ka li zas yon be lir len di. Tüm
ol gu lar da ba tın ve ul tra son pro bu na ge çi ri len kı lıf
%10’luk Po vi di ne + İodi ne po li iyot so lüs yo nu ile
ste ri li ze edil dik ten son ra 22 ga u ge iğ ne ile ön ce 2
cc’lik ste ril en jek tör le alı nan am ni os ma yi i ma ter nal
do ku kon ta mi nas yo nu nu ön le mek için atıl dı daha
son ra 10’ar cc’lik iki ay rı ste ril en jek tö re top lam 20
cc am ni o tik sı vı ör ne ği alın dı. Am ni yo sen tez, ge be -
li ğin 16-21. haf ta la rı ara sın da ya pıl dı. İş lem son ra sı
ul tra so nog ra fi ile fe tal vi a bi li te kontrol edil di. Rh
uyuş maz lı ğı olan ge be le re 300 mik rog ram Rh An ti-
D Ig G in tra mus kü ler ya pıl dı.

Ve ri le rin is ta tis tik sel ana li zi Win dows için ha-
zır lan mış SPSS 13.0 (Sta tis ti cal Pac ka ge for So ci al
Sci en ces Chi ca go, USA) pa ket prog ra mı ile ya pıl dı.
İsta tis tik he sap la ma la rda Fis her exact ve Ki-ka re
test le ri kullanıldı. p de ğe ri nin 0.05’in al tın da ol ma -
sı is ta tis tik sel ola rak an lam lı ka bul edil di. 

BUL GU LAR

Ça lış ma nın ya pıl dı ğı dö nem de kli ni ği miz de kar yo -
tip ana li zi için top lam 2365 ge be ye am ni yo sen tez
ya pıl mış olup, ile ri yaş (≥35 yıl) ta nı sıy la am ni yo -
sen tez ya pı lan 823 (%34.8) ge be nin yaş grup la rı na
gö re da ğı lı mı Tab lo 1’de gös te ril mek te dir. Bu ge be -
le rin kar yo tip ana liz le ri so nu cu na gö re 20 ge be de
(%2.4) çe şit li kro mo zom ano ma li le ri sap tan dı. Kro-
mo zom ano ma li si tespit edilen ge be le rin yaş la rı ve
kro mo zom ano ma li le ri Tab lo 2’de verilmiştir.

İle ri yaş ta nı sı dı şın da, ya pı lan üç lü ta ra ma tes-
tin de Down sen dro mu ris ki nin 1/270 ve ya üze rin -

de belirlenmesi, art mış nuc hal trans lu cency (NT),
da ha ön ce den kro mo zo mal ano ma li li be bek do ğur -
ma hi ka ye si ve ya ya pı lan ge ne tik so nog ra fi de fe tal
ano ma li tes pit edil me si gi bi çe şit li ne den ler le am-
ni yo sen tez ya pı lan 1542 ge be nin 23’ün de (%1.5)
kro mo zom ano ma li si sap ta nır ken, bu oran ile ri yaş
için am ni yo sen tez uy gu la nan ge be ler de %2.4 idi.
İle ri yaş ne de niy le am ni yo sen tez ya pı lan ve kro-
mo zom ano ma li si bulunan ge be le rin 11’in de (%1.3)
Down sen dro mu, 3’ün de (%0.4) mo sa izm, 3’ün de
(%0.4) trans lo kas yon sap ta nır ken, bi rer ol gu da da
(%0.1) tri zo mi 18, 46 XY, 15ps+ ve seks kro mo zom
ano ma li si görüldü. Kro mo zom ano ma li si sap ta nan
20 ge be de en sık gö rü len ano ma li 11 ol guy la (%55)
Down sen dro mu, 3’er ol guy la (%16.7) trans lo kas -
yon ile mo sa i zim ve 1’er ol gu da (%5.6) tri zo mi 18,
46 XY, 15ps+ ve cinsiyet kro mo zom ano ma li si idi.
46 XY, 15ps+ sap ta nan ge be den alı nan ge ne tik kon-
sul tas yo nu so nu cu, an ne ve ba ba dan pe ri fe rik kan -
da ge ne tik araş tır ma ya pıl dı. Ya pı sal kro mo zom
ano ma li si nin an ne den kay nak lan dı ğı, ge ne tik so-
nog ra fi nor mal ise ge be li ğin de vam ede bi le ce ği bil-
di ril di. Ge ne tik so nog ra fi de pa to lo ji sap tan ma ma sı
üze ri ne ge be li ğe de vam edil di. Ge be li ğin so run suz
bir şekil de son lan dı ğı tes pit edil di. Kro mo zom ano-
ma li si sap ta nan ge be ler de sa de ce iki Down sen dro -
mu ol gu sun da ul tra so nog ra fi de art mış NT
iz le nir ken di ğer ge be ler de ul tra so nog ra fik pa to lo ji
görülmedi.

Am ni yo sen tez son ra sı kro mo zom ano ma li si
tes pit edi len 20 ge be den 12’si ne (%60) (10 Down
sen dro mu ve 1 tri zo mi 18 ol gu su na), alı nan kon sey
ka ra rı ile ge be lik ter mi nas yo nu ya pıl dı.

Ça lış ma nın gerçekleştirildiği 1999-2007 yıl la rı
ara sın da kli ni ği miz de ya pı lan do ğum la rın %10.8’ini
(823/7588) ile ri yaş ge be lik le rin oluş tur du ğu sap-

Yaş aralığı (yıl) n %
35-37 520 63.2

38-40 230 28.0

41-43 68 8.2

44-46 2 0.2

47-49 3 0.4

TABLO 1: Gebelerin yaş dağılımı.
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tan dı. Tüm yaş grup la rın da am ni yo sen tez sa yı sı
2365 olup, bu nun %65.2’si ni 35 yaş al tı ge be lik ler
oluş tur mak tay dı. Ça lış ma nın so nu cun da, ile ri yaş
ge be le re uygulanan am ni yo sen tez de bir kro mo zo -
mal ano ma li li fe tus ya ka la mak için faz la dan 46 ge-
be ye am ni yo sen tez ya pıl ma sı ge rek li li ği an la şıl dı.

İle ri yaş gru bu ve 35 yaş al tı am ni yo sen tez ya-
pı lan ol gu lar kro mo zom ano ma li si gö rül me oran-
la rı açı sın dan Ki-ka re test ile kar şı laş tı rıl dı ğın da
is ta tis tik sel ola rak her iki grup ara sın da an lam lı bir
fark iz len me di (p=0.104; OR, 1.645; %95 GA,
0.898-3.013).

Tüm am ni yo sen tez gru bun da, am ni yo sen tez
iş le min den son ra ki 30 gün içe ri sin de spon tan abor-
tus ve in tra u te rin ölü fe tu su içe ren top lam ge be lik
kay bı 10 ol gu da (%0.3) iz le nir ken, bun lar dan sa de -
ce 3’ü ile ri yaş ne de niy le am ni yo sen tez ya pı lan
grup tan dı. İle ri yaş ne de niy le am ni yo sen tez ya pı -
lan grup ta top lam ge be lik ka yıp ora nı %0.3 iken,
35 yaş al tı ge be lik ler de top lam ge be lik kay bı %0.4
ola rak sap tan dı. İle ri yaş gru bu ve 35 yaş al tı am ni -
yo sen tez ya pı lan ol gu lar, top lam ge be lik kay bı

oran la rı açı sın dan Fis her exact test ile kar şı laş tı rıl -
dı ğın da is ta tis tik sel an lam lı bir fark iz len me di
(p=0.750; OR, 0.802; %95 GA, 0.207-3.111). Am ni -
o tik sı vı ka ça ğı 3 ol gu da (%0.2) iz le nir ken, bun lar -
dan bi rin de iki haf ta son ra spon tan abor tus ge liş ti.
Am ni o tik sı vı ka ça ğına ile ri yaş ne de niy le am ni yo -
sen tez ya pı lan grup ta rastlanmadı. Grup lar ara sın -
da am ni o tik sı vı ka ça ğı oran la rı Fis her exact test ile
kar şı laş tı rıl dı ğın da is ta tis tik sel an lam lı fark lı lık
sap tan ma dı (p=0.556; OR, 1.002; %95 GA, 1.000-
1.004).

TAR TIŞ MA

Kro mo zom anor mal lik le ri, em bri yo nik ölüm le rin
%50’si ni, fe tal ka yıp la rın %5-7’si ni, ölü do ğum la -
rın ve ne o na tal ölüm le rin %6-11’ini ve can lı do -
ğan ço cuk la rın %0.9’unu oluş tu rur.5 Ge be lik te
er ken ta nı ko nul ma sı ge re ken en cid di kro mo zom
ano ma li le ri sık kar şı la şı lan tri zo mi 21 ve 18’dir.
İsta tis tik ler her can lı 1000 do ğum da 1-2 Down
sen drom lu do ğum ora nı ol du ğu nu gös ter miş tir. Bu
oran ile ri yaş ge be lik ler de art mak ta dır. Bu nun ne-

No Yaş (yıl) Kromozom Anomalisi Yorum

1 36 46 XX t(2;5) (p25;q23) Dengeli translokasyon

2 38 47 XX t21 (12) ve 46XX (18) Mosaizm

3 38 47 XX t21 (6) ve 46XX (14) Mosaizm

4 36 47 XX + 21 Down sendromu

5 40 47 XX + 21 Down sendromu

6 36 47 XY + 21 Down sendromu

7 36 47 XX + 21 Down sendromu

8 38 47 XX + 21 Down sendromu

9 39 47 XX+21 Down sendromu 

10 38 47 XX + 18 Trizomi 18

11 37 47 XXX Seks kromozom anomalisi

12 37 47 XX + 21 Down sendromu

13 39 47 XX t21 (12) ve 46XX (18) Mosaizm

14 38 46 XX t(2;5) (p25;q23) Dengeli translokasyon

15 36 47 XX + 21 Down sendromu

16 39 47 XX + 21 Down sendromu

17 37 46 XX t(2;5) (p25;q23) Dengeli translokasyon

18 38 47 XX + 21 Down sendromu

19 36 46 XY, 15ps+

20 36 47 XX+21 Down sendromu

TABLO 2: Maternal yaş ve fetal kromozomal anomaliler.



de ni ola rak, kro mo zom ay rıl ma la rı nın ile ri yaş lar -
da da ha dü zen siz ol ma sı ve hüc re bö lün me si sı ra -
sın da mey da na ge len ay rıl ma ma lar
gös te ril mek te dir.3 35 ya şın da ki bir ka dı nın ikin ci
tri mes ter de Down sen drom lu bir fe tus ta şı ma ris -
ki 1/250, her han gi bir sa yı sal kro mo zo mal ano ma -
li li fe tus ta şı ma ris ki ise 1/132’dir. 

Son yıl lar da özel lik le ge liş miş top lum lar da do-
ğur ma ya şı nın da ha ile ri yıllara kay ma sı ile bir lik -
te, ile ri yaş ge be lik le rin de gö rül me sık lı ğı da ha
faz la olan Down sen dro mu gö rül me oran la rın da da
ar tış mey da na gel miş tir.3 Tüm ço cuk la rın sa de ce
%8-12’si ni ile ri an ne ya şı na sa hip ka dın lar do ğur -
mak ta dır.5 Ça lış ma mız da ile ri yaş an ne ora nı nı
%10.8 ola rak sap ta dık. Ora nın faz la ol ma sı nın ne-
den le ri ara sın da, ça lış ma gru bu muz da ki in san la rın
ka ri yer yap ma ar zu la rı ve sos yo e ko no mik du rum -
la rın dan do la yı ile ri yaş ta ev li lik yap ma la rı sa yı la -
bi lir. 

Ya kın za man la ra ka dar kro mo zo mal ano ma li -
li be bek do ğur ma ris ki ne sa hip ol gu la rın se çi mi ve
in va ziv pre na tal ta nı yön tem le ri nin öne ril me sin -
de; an ne ya şı nın ile ri ol ma sı ve da ha ön ce den kro-
mo zo mal ano ma li li be be ğe sa hip olunması kri ter
ola rak alın mış tır.6 Down sen dro mu ta ra ma sın da en
sık ve en es ki kul la nı lan be lir teç an ne ya şı dır. Ço -
ğu Av ru pa ül ke sin de 35 yaş üze ri ge be lik ler de am-
ni yo sen tez öne ril mek te dir. İle ri an ne ya şı
ge nel lik le do ğum da an ne ya şı nın 35 ve ya da ha faz -
la ol ma sı ola rak ta nım lan mak ta dır. Do ğum da 35
yaş ve üze rin de olan ge be le re 1970’li yıl lar dan iti-
ba ren ru tin am ni yo sen tez ya pıl ma sı öne ril me ye
baş lan mış ve ay nı yıl lar da, ör ne ğin Ame ri ka Bir le -
şik Dev let le rin de ACOG gi bi ku ru luş la rın bu ko-
nu da ki tav si ye le rin den son ra ru tin pra tik
uy gu la ma ya da hil edil miş tir.1

Ma ter nal ile ri yaş ne de niy le ya pı lan am ni yo -
sen tez yar dı mıy la kro mo zo mal ano ma li le rin sa de -
ce %30-40’ı na ta nı ko nu la bi lir ken, ge nel ola rak
kro mo zo mal ano ma li le rin %60-70’i 35 yaş al tın da -
ki ge be ler de gö rül mek te dir. Bu ne den ler le son yıl-
lar da ma ter nal ile ri yaş lar da, sa de ce bu ne den le
am ni yo sen tez ya pıl ma sı ko nu sun da tar tış ma lar ya-
pıl ma ya baş lan mış, am ni yo sen tez ya şı nın da ha ile -
ri yaş la ra çe kil me si ve in va ziv ol ma yan al ter na tif

ta nı yön tem le ri ile ta nı ko nul ma sı ko nu sun da bir-
çok ma ka le ya yın lan mış tır.4

Down sen drom lu ge be lik le rin en faz la
%20’sini ile ri an ne ya şı na ait ka dın lar dan do ğan ye-
ni do ğan lar oluş tu rur. Ge be lik le rin bü yük ço ğun lu -
ğu genç ka dın lar da göz len di ğin den, tüm Down
sen drom lu ço cuk la rın da ço ğu nu (%80) bu genç ka-
dın lar do ğur mak ta dır. Bi zim ça lış ma gru bu muz da
da am ni yo sen tez ya pı lan tüm yaş grup la rı içe ri sin -
de, ile ri yaş ne de niy le am ni yo sen tez ya pı lan has ta
gru bu %34.8’lik kıs mı oluş tur mak tay dı.

Son yıl lar da ul tra so nog ra fi tek no lo ji sin de ki
iler le me ler so nu cun da re zo lüs yo nun ar tı mı, üç lü
ta ra ma tes ti ve ilk tri mes ter ta ra ma test le ri gi bi pre-
na tal ta nı ya yö ne lik ta ra ma test le ri nin kul la nı mı -
nın ar tı mı ile da ha faz la oran da fe tal kro mo zo mal
ano ma li nin ta nı sı müm kün ha le gel miş tir.7

Yir mi bü yük ça lış ma yı içe ren bir me ta-ana liz -
de; ile ri ma ter nal yaş ta Down sen dro mu ta ran ma -
sın da üç lü ta ra ma test eşik de ğe ri 1/200 ola rak
alı nır sa, tes tin du yar lı lı ğı nın %89 ve ya lan cı po zi -
tif lik ora nı nın ise %25 ol du ğu bil di ril miş tir.8 Ben zer
so nuç lar baş ka ça lış ma lar da da ra por edil miş tir.9,10

So nuç ta; üç lü ta ra ma tes tin de eşik de ğer 1/200 ola-
rak alın dı ğın da, ile ri ma ter nal yaş ne de niy le plan-
lanan am ni yo sen tez le rin %75’inin bo şu na ya pıl dı ğı;
üç lü ta ra ma tes tin de eşik de ğer 1/200’ün üze rin de
alı nır sa ya lan cı po zi tif li ğin da ha az ola ca ğı, an cak
Down sen dro mu ta nı sı nın pre na tal dö nem de da ha
az ko na bi le ce ği açık lan mak ta dır. Bu so nuç lar ışı ğın -
da am ni yo sen te zi ih mal et mek için üç lü ta ra ma tes -
ti ha ri cin de baş ka ta ra ma test le ri ne de ih ti yaç
du yul du ğu bil di ril mek te dir.4

Kro mo zo mal anop lo i di ile bir lik te lik gös te ren
ul tra so nog ra fik bul gu lar de ği şik ça lış ma lar da rapor
edilmiştir.11 Wla di mi roff ve ark. (1995), kro mo zo -
mal ano ma li ta nı sı alan 170 ge be den 12’sin de (%7)
ul tra so nog ra fi de ya pı sal pa to lo ji sap tar ken, ol gu la -
rın 59’un da (%34.5) anor mal am ni os sı vı sı nın ol du -
ğu (31’in de oli go hid ram ni os, 28’in de
po li hid ram ni os), Tur ner sen dro mu ha ri cin de kro-
mo zo mal ano ma li li fe tus la rın ya rı sın dan ço ğun da fe -
tal do ğum ağır lı ğı nı %10 per sen ti lin al tın da
ol du ğu nu ra por etmişlerdir.12 Ul tra so nog ra fi nin du-
yar lı lı ğı nın az ol ma sı ve yo ru mu için tec rü be ge rek -
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tir me si ne de niy le, dü şük risk grup la rın da da hi ge-
nel lik le iyi bir ta ra ma me to du ola rak ka bul edil me -
mek te dir.4 Yük sek risk grup la rın da, Down
sen dro mu nu ta ra ma me to du ola rak yal nız ul tra so -
nog ra fi nin ve ya ul tra so nog ra fi ile bir lik te üç lü tes tin
kul la nıl dı ğı ba zı ça lış ma lar da13,14 du yar lı lı ğın %80-
90 ola rak ra por lan ma sı na rağ men, ba zı ça lış ma lar da
da du yar lı lık %33-70 ola rak bil di ril mek te dir.15,16

An der son ve ark. (2006), ile ri ma ter nal yaş ne-
de niy le ikin ci tri mes ter ul tra so nog ra fi ve am ni yo -
sen tez yap tık la rı 2060 ge be yi içe ren ça lış ma la rın da
ul tra so nog ra fi nin Down sen dro mu ta nı sı nı koy ma-
da ki du yar lı lı ğı nı %59 (%95 GA: %45-72), ya lan cı
po zi tif lik ora nı nı %10.6 (%95 GA: %9.4-11.8) ola-
rak bil dir mek te dir.17 Ay nı ça lış ma da ile ri ma ter nal
yaş ta ikin ci tri mes ter ul tra so nog ra fi si nin nor mal
ol ma sı du ru mun da Down sen dro mu ris ki nin
%50’den da ha faz la aza la ca ğı açıklan mak ta dır. Biz
de ça lış ma mız da ile ri ma ter nal yaş ne de niy le am ni-
yo sen tez ya pı lan 823 ge be nin 30’un da (%3.6) ul t-
ra so nog ra fi de anor mal bul gu sap ta dık.

Vint zi le os ve ark.(1997), çok sa yı da ul tra so -
nog ra fik be lir teç (ya pı sal de fekt, kı sa fe mur, hi pe -
re ko jen bar sak, kı sa hu me rus, re nal pel vis
di la tas yo nu, ko ro id plek sus kis ti) kul la na rak yap-
tık la rı ça lış ma da, Down sen dro mu nu ta nı ma da du-
yar lı lı ğı %92.8 ola rak bil di rir ken,14 Bor rell ve ark.
(1996), da ha ba sit ul tra so nog ra fik be lir teç (nuk hal
ka lın lık) kul la na rak yap tık la rı ça lış ma da Down
sen dro mu nu ta nı ma da ki du yar lı lı ğı %33.3 ola rak
bil dir mek te dir.15 Ul tra so nog ra fik mi nör be lir teç le -
rin sap ta na rak am ni yo sen tez uy gu la nan ol gu la rı
içe ren ço ğu ça lış ma da da anor mal kar yo ti pin 6-40
kat art tı ğı açıklanmıştır.13,16

Ro sen ve ark. (2002), ça lış ma la rın da 35 yaş ve
üze ri ge be lik ler de her han gi bir ul tra so nog ra fik be-
lir te çin ol ma sı du ru mun da Down sen dro mu nu ta-
nı ma da du yar lı lı ğın %53.8 ve ya lan cı po zi tif lik
ora nı nın %18.7 ol du ğu nu belirtmiştir.4 Bu so nuç -
lar, yük sek tek no lo ji nin kul la nıl dı ğı ul tra so nog ra -
fi ve tec rü be li uz man lar ta ra fın dan ya pı lan ço ğu
ça lış ma la ra gö re da ha iyi dir. Bu ça lış ma da ul tra so -
nog ra fik be lir te cin de bu lun ma sı du ru mun da
Down sen dro mu için ola sı lı ğın %2.74’den %8.75’e
çık tı ğı ra por edilmiştir.4

Wald ve ark. (2005), yap tık la rı çok mer kez li
Se rum Uri ne and Ul tra so und Scre e ning Study (SU-
RUSS) ra po run da, Down sen dro mu nu ta ra ma da çe-
şit li test ler kul lan dık la rı nı İnteg re tes tin [11.
ge be lik haf ta sı nı ta mam la yan ge be ler de nu kal ka-
lın lık (NT), ge be lik le iliş ki li plaz ma pro te in-A
(PAPP-A) ve er ken ikin ci tri mes ter ge be lik te al fa-
fe top ro te in (AFP), konjuge olmayan es tri ol (uE3),
ser best be ta ve ya to tal hu man koryonik go na dot -
rop in (hCG), in hi bin-A ba kı la rak ya pı lan test] ilk
tri mes ter de en et ki li ve gü ve ni lir ol du ğu nu, ikin ci
sı ra da se rum in teg re tes ti nin (NT içer me yen in teg -
re test) ol du ğu nu, ge be lik te ilk kez ikin ci tri mes -
ter de mü ra ca at eden ge be ler de de dört lü tes tin
(AFP, uE3, serbest be ta ve ya to tal hCG ve in hi -
bin-A) da ha iyi ol du ğu bil di ril mek te dir.18 Ay nı ça-
lış ma da, iki li test (AFP, hCG), üç lü ta ra ma tes ti nin
(AFP, uE3, hCG) ve ya nuc hal trans lu cency
(NT)’nin tek ba şı na Down sen dro mu nu ta nı ma da
ye ter li ol ma ya ca ğı belirtilmektedir.

Shipp ve Be na cer raf (2002), yap tık la rı ça lış -
ma da, ikin ci tri mes ter ge be lik ler de fe tal anop lo i di -
nin ta nı sın da en iyi me to dun ma ter nal se rum
test le riy le bir lik te ge ne tik so nog ra mın kul la nıl ma -
sı nın ol du ğunu, Tri zo mi 18, 13 ve trip lo i di le rin ta-
nı sın da ul tra so nog ra fi nin en iyi ta nı ara cı ol du ğunu
açıklamıştır.19

Bi zim ça lış ma mız da ile ri yaş ta nı sı dı şın da, ya-
pı lan üç lü ta ra ma tes tin de Down sen dro mu ris ki -
nin 1/270 ve ya üze rin de sap tan ma sı, art mış NT,
da ha ön ce den kro mo zo mal ano ma li li be bek do ğur -
ma hi ka ye si ve ya ya pı lan ge ne tik so nog ra fi de fe tal
ano ma li tes pit edil me si gi bi çe şit li ne den ler le am-
ni yo sen tez ya pı lan 35 yaş al tın da ki 1542 ge be nin
23’ün de (%1.5) kro mo zom ano ma li si sap ta nır ken,
bu oran ile ri yaş için am ni yo sen tez uy gu la nan ge-
be ler de %2.4 idi.

Ül ke miz de ile ri ma ter nal yaş ne de niy le am ni -
yo sen tez ya pı lan ol gu la rı içe ren ça lış ma lar faz la bu-
lun ma mak ta dır. Cen gi zoğ lu ve ark. (2002),
ça lış ma la rın da ile ri yaş ge be lik le rin de tes pit et tik -
le ri Down sen dro mu ora nı nı %3 ola rak bil dir miş -
ler dir.20 Ta ner ve ark. (2002), ile ri ma ter nal yaş
ne de niy le yap tık la rı 359 am ni yo sen tez ol gu su nun
21’in de (%5.84) kro mo zom ano ma li si sap tar ken,
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bun la rın içe ri sin de %1.1’in de ise Down sen dro mu
tespit etmişlerdir.21 Bi zim 823 ol gu yu içe ren ça lış -
ma mız da, kro mo zom ano ma li ora nı %2.4 ve Down
sen dro mu gö rül me ora nı %1.3 ola rak bu lun du. İle -
ri ma ter nal yaş, ön ce ki ge be lik te fe tal-pe ri na tal ka -
yıp ve ano ma li li be bek öy kü sü ne de niy le
am ni yo sen tez ya pı lan 165 ol gu yu içe ren bir ça lış -
ma da, 6 (%3.6) ol gu da kro mo zom ano ma li si sap-
tan mış ve am ni yo sen te ze bağ lı ka yıp ora nı % 1.8
ola rak bil di ril miş tir.22

Bal ve ark. (1995), kro mo zo mal has ta lık lar açı-
sın dan risk ta şı yan 30 ol gu ya am ni o tik hüc re kül-
tü rü yap mış lar ve 4 ol gu da Down sen dro mu, bir
ol gu da tri zo mi 18, bir ol gu da da 12. kro mo zom da
dup li kas yo n sap ta ya rak ça lış ma grup la rın da ki kro-
mo zom ano ma li ora nı nı %12.9 ola rak bil dir miş ler -
dir.23 Son yıl lar da in san la rın ka ri yer yap ma ar zu la rı

ve sos yo e ko no mik nedenlerle ile ri yaş ta ev li lik
yap ma la rın dan do la yı ile ri yaş ge be lik ler ve do la -
yı sıy la am ni yo sen tez ya pıl ma oran la rı art mak ta dır.
Bi zim ça lış ma mız da da ile ri yaş ne de niy le am ni yo -
sen tez ya pıl ma oran la rın da 2000’li yıl lar dan son ra
ar tış gö rül müş tür.

So nuç ola rak; ACOG ’un 2007 bil dir ge sin de bi-
lim sel ola rak Ka nıt B se vi ye sin de ge be ler de yaş tan
ba ğım sız ta ra ma ve ge re kir se in va ziv gi ri şim öne ril-
mek te dir.24 Ma ter nal ile ri yaş en di kas yo nuy la ya pı-
lan am ni yo sen tez ler de di ğer ne den ler le ya pı lan
am ni yo sen tez so nuç la rı na gö re da ha faz la kro mo -
zom ano ma li si sap ta ma mız is ta tis tik sel an lam lı ol-
ma ma sı na rağ men, bu yaş gru bu nun yük sek risk li
ge be lik ola rak de ğer len di ril me si, ma ter nal ile ri yaş -
ta op si yo nel ola rak am ni yo sen tez ya pıl ma sı nın fay-
da lı ola ca ğı dü şün ce sin de yiz.
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