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Ozet

Amag: Bu c¢aligmanin amact ilk ya da erken ikinci trimester
abortuslarindaki kromozom anomalisi sikligin1 ve tiplerini tespit
etmektir.

Gereg¢ ve Yontemler: Calismaya Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi
Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Poliklinigi’ne basvuran ve
karyotip analizleri yapilan 39 spontan abortus olgusu dahil e-
dildi. Kromozom anomalisi varlig ile arastirilan parametreler
arasindaki iligkiler Fisher’in kesin testi kullanilarak degerlen-
dirildi.

Bulgular: Otuz dokuz hastadan kromozom anomalisi saptanan 11
hastanin 9’unda andploidi, 2’sinde ise yapisal anomaliler mev-
cuttu. ilk ve erken ikinci trimester abortuslarinda en fazla sapta-
nan anomali trizomilerdi. Otuz bes yas ilizerindeki hastalarda
genetik anormallik siklig1 artmakla birlikte aradaki fark istatis-
tiksel anlaml1 degildi.

Sonug: ik ve erken ikinci trimester abortuslarimin etiyolojisinde
genetik anomaliler énemli yer tutmaktadir ve trizomiler en sik-
likla saptanan kromozom anomalileridir.

Anahtar Kelimeler: Abortus, kromozom, trizomi
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Abstract

Objective: The aim of this study was to determine the type and fre-
quency of chromosomal abnormalities in first or early second
trimester abortions.

Material and Methods: Thirty-nine patients from whom conseptuses
were karyotyped at the time spontaneous abortion at the De-
partment of Obstetrics and Gynecology of Uludag University
Hospital were included in the study. The relationship between
the presence of chromosomal abnormalities and the studied pa-
rameters were evaluated by use of Fisher’s exact test.

Results: Chromosomal abnormalities were identified in 11 of 39
patients, 9 with aneuploidies, and 2 with structural abnormali-
ties. The most frequent abnormality was trisomy in the first and
early second trimester abortions. Although the genetic abnor-
malities were detected more frequently after age 35, the differ-
ence was not statistically significant.

Conclusion: Genetic abnormalities have an important role in the
etiology of first and second trimester abortions and trisomies are
the most frequent chromosome abnormalities.
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ekiiren gebelik kaybi1 geleneksel olarak
gebeligin 20. haftasindan 6nce 3 ya da
daha fazla spontan abortusun gergeklesme-
si seklinde tanimlanir. Bu durum gebelerin yakla-
stk %0.3’linde gobzlenirken, gebelerin yaklagik
%1’inin ge¢mislerinde en az 2 spontan abortusu
vardir."” Klinik olarak tanmabilen gebeliklerin ise
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%151 abortusla sonuglamr.! Epidemiyolojik ¢a-
lismalar, bir abortusu takibeden gebeligin kaybe-
dilmesi olasiliginin, ardisik 2 gebelik kaybindan
sonra %24, 3 gebelik kaybindan sonra %30, 4 ge-
belik kaybindan sonra ise %40’a ¢iktigini goster-
mektedir.’ Rekiirren abortuslarin  nedenlerinden
bazilar1 iyi tanimlanmis olmakla birlikte, hastalarin
%50’sinde  bir sebep bulunamamakta ve
etiyolojinin meghul kaldig1 bu hallerde uygulanan
tedaviler cogu zaman ampirik olmaktadir.

Birinci trimester abortuslarinda kromozom
anomalilerine yaklasik %60 siklikla rastlanmakta-
dir.* Gebelik haftasi ilerledikge fetiisiin anormal
karyotipe sahip olma ihtimali azalir. Olii dogum-
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larda %35.7 olan kromozom anomalisi orani canli
dogumlarda ise %0.5’e inmektedir. Kromozomal
olarak anormal embriyolarin kaybedilme meka-
nizmasi tam olarak agiklanabilmis degildir. Geli-
simsel gen regiilasyonundaki bir zamanlama hata-
sinin  veya hormonal regiilasyon bozuklugunun
fetal kayba neden olabilecegi diisiiniilmektedir.’

Dogustan kromozom anormallikleri kalitimsal
olabilmekle birlikte siklikla embriyo gelisimi sira-
sindaki de novo spontan mutasyonlar sonucunda
ortaya ciktiklar diisiiniiliir. Ozellikle oosit ig olu-
sumundaki ya da mayotik boliinme sirasindaki
defektler basta trizomiler olmak iizere bircok a-
normallige neden olur. Artan maternal yas ile bu
tir anormalliklerin goriilme sikliginin arttigi bi-
linmektedir. Bununla birlikte Monozomi X ve
poliploidilerin gériilme sikligt maternal yastan
bagimsizdir.’

Bizim bu ¢alismadaki amacimiz ilk ya da er-
ken ikinci trimester abortuslarindaki kromozom
anomalisi sikligin1 ve tiplerini tespit etmektir.

Gerec¢ ve Yontemler

Calismaya Ocak 2000 ile Nisan 2004 tarihleri
arasinda Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin
Hastaliklar1 ve Dogum Poliklinigi’ne bagvuran 39
spontan abortus olgusu dahil edildi. Hastalarin
bagvurudaki gebelik haftalar1 6-16 arasinda olup
kisisel bilgiler obstetrik anamnez ve takip eden
gebeliklere ait bilgiler bagvuruda doldurulan anket
formlarindan ve hasta dosyalarindan elde edildi.

Spontan abortus tanisi almig tiim hastalarda
kiiretaj islemi sirasinda elde edilen abortus mater-
yali steril sartlarda 5 mL transport medyumu
[RPM-1640 (SIGMA)] iginde Uludag Universitesi
Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji ve Genetik ABD
Prenatal Tam1 Laboratuvari’na gonderildi. Abortus
materyallerinden fetiise ait hiicreler izole edilerek
her olgu igin 3 adet 25 cm™liik kiiltiir flaskina e-
kildi. Ortalama 11 giinliik kiiltiir periyodunun ar-
dindan ortama 0.1 mL “colcemid” eklenerek mitoz
siirecindeki fetal hiicrelerin metafaz asamasinda
durdurulmasi1 saglandi. Tripsin ile flasklarindan
kaldirilan fetiise ait hiicreler standart harvest islem-
leri yapilarak 0.075 M KCI ¢ozeltisi i¢inde 20 dk.
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bekletildi. Daha sonra 1 : 3 oraminda asetik a-
sit/metanol soliisyonundan gegirilen hiicreler GTG

yontemiyle bantlanarak metafaz  plaklarinin
sitogenetik analizleri yapildi.
Sonuclarm  istatistiksel ~ degerlendirilmesi

“Statistics Package for Social Sciences (SPSS,
Version 10.0)” program kullanilarak yapildi.
Gruplarin arasinda kromozom anomalisi sikliginin
karsilastirilmasinda Fisher’in kesin testi kullanildi.
p< 0.05 istatistiksel anlaml1 olarak kabul edildi.

Bulgular

Caligma grubunu olusturan hastalarin ortalama
yas1 32.7 £ 4.8, ortalama gebelik sayilar ise 2.9 £
1.3 idi. Toplam 39 hastanin 11 (%28)’inde kromo-
zom anomalisi tespit edildi. Bunlarin 9 (%82)’unda
anoploidi mevcutken, 2 (%18)’sinde yapisal ano-
maliler saptandi. Abortus materyallerinde yapilan
karyotip incelemelerinin sonuglar1 Tablo 1’de su-
nulmustur.

Otuz bes yas ve lizerinde olan 15 hastanin 6
(%40)’sinda, 35 yasm altindaki 24 hastanin ise 5
(%21)’inde kromozom anomalisi tespit edildi.
Aradaki fark istatistiksel olarak anlaml degildi (p=
0.28).

Calisma stiresinin sonunda, abortus iiriinlerin-
de karyotip anomalisi belirlenmis olan hastalardan
higbiri tekrar gebe kalmamisken, abortus iriinleri
karyotipik olarak normal saptanmis olanlarm 12’si
bir sonraki gebeliklerinden saglikli bebekler elde
etmislerdi ve 6 hastanin gebelikleri de saglikli
olarak devam etmekteydi. Ayn1 donemde bir has-
tada ardigik 2 spontan abortus daha goriildii.

Tartisma

Spontan abortuslarda kromozom anomalileri-
nin sikligt bir¢ok c¢alismanin konusu olmustur.
Cogu calismada %50-60 arasinda degisen oranlar
belirtilirken, bu ¢alismada belirlenen %28’lik a-
normal karyotip siklig1 daha ¢ok Zhou’nun bildir-
digi %21°lik oran ile paralellik gostermektedir.*’
Carp ve ark.nin 2001 yilinda yayinlanan ¢alismala-
rinda da kromozom anomalisi siklig1 bizim calig-
mamiza benzer sekilde %29 olup, bunlarin
%94’1inii andploidiler, %6’s1m1 ise yapisal anomali-
ler olusturmaktadir.'
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Tablo 1. Abortus materyallerinde karyotip sonug-
lar.

Hasta No Karyotip Yas
1 46XX 38
2 46XX 41
3 46XX 28
4 46XX 29
5 46XX 37
6 46XX 30
7 46XX 26
8 46XX 29
9 46XX 28
10 46XX 36
11 46XX 35
12 46XX 30
13 46XX 29
14 46XX 32
15 46XX 37
16 46XX 27
17 46XX 32
18 46XX 38
19 46XY 25

20 46XY 36
21 46XY 27
22 46XY 37
23 46XY 30
24 46XY 31
25 46XY 27
26 46XY 34
27 46XY 32
28 46XY 28
29 47XX + 16 29
30 47XY +7 32
31 47XY + 14 40
32 47XY +9 39
33 47XY + 15 40
34 69XXY (Triploidi) 31
35 8/69XXY, 12/92 XXYY 27
(Triploidi + Tetraploidi)
36 46XX 1(9;16)(q21;923) 32
37 11/46XY, 9/47XY + 13 (Mozaik) 42
38 12/46XX, 7/46XY, 3/45X0 (Mozaik) 38
39 46XY, perinv(9)(p13;q12) 38

Bizim ¢aligmamzda tespit edilen 11 genetik
anomalinin 5’1 trizomi (%45.4), 2’si mozaik
(%18.2), 2’si yapisal anormallik ve birer tanesi
triploidi ve poliploididir. Hassold ve Kalousek’in
caligmalarinda abortus materyallerinde %350 ora-
ninda genetik anormallik tespit edilmis olup bunla-
rin %50-52’sinden trizomiler, %15-24’tnden X
kromozom monozomileri, %15-22’sinden trip-
loidiler %#4-8’inden yapisal anomaliler, %2-
7’sinden tetraploidiler sorumluydu.'"'> Nagaishi ve
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ark. 347 spontan abortus olgusunun sitogenetik
olarak incelendigi c¢alismalarinda abortuslarin
%356.5’inde kromozomal anomali tespit edilirken
tespit edilen anomalilerin %61.2°si trizomilerdi.
Bu c¢alismalarda abort materyallerinde saptanan
genetik anomali siklig1 bizim ¢alismamizdan yik-
sek olmakla birlikte tespit edilen anomalilerin tip-
leri ve oranlari benzerdir.

Caligmamizda 35 yas iistii hastalarin abort ma-
teryallerinde %40, 35 yas alt1 hastalarin abort ma-
teryallerinde %21 genetik anomali orami tespit
ettik. Aradaki farkin istatistiksel anlam tagimama-
sin1 olgu sayisinin azligina bagladik.

Sonug olarak bulgularimiza gore ilk ve erken
ikinci trimester abortuslarinda trizomiler en siklik-
la saptanan genetik anomalilerdir.
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