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Ozet

Amac¢. Calismamizin amaci perinatoloji klinigi antenatal polikliniginde izlenen hastalarda tespit
edilen fetal kromozomal defektlerine eslik eden major yapisal anomaliler ile mindr ultrasonografik
belirteglerin insidansinin belirlenmesidir. Yontem. 2007-2010 tarihleri arasinda merkezimizde
yapilan toplam 4646 prenatal karyotiplemeden 177 (%3,8) tanesinde anormal karyotip sonucu
rapor edilmistir. Bu hastalardan takibini baska merkezde siirdiirmek isteyen hastalar ¢aligma
disinda brrakilmistir. Anormal karyotip tespit edilmis olarak klinigimize dis merkezlerden
gonderilen hastalar ile birlikte tibbi tahliye istemi ile hastanemiz saglik kuruluna bagvuran 106
hasta ultrasonografik belirtegler agisindan ayrintili olarak tekrar degerlendirilmistir. Bulgular.
Belirlenen major kromozomal defektler; Trizomi 21 (n=73), Trizomi 18 (n=15), Trizomi 13 (n=5)
ve Turner Sendromu (n=13)’dur. Trizomi 21 ve trizomi 18 izlenen fetiislerde kardiyak anomaliler,
Turner Sendromlu fetiislerde ise kistik higroma en sik izlenen major yapisal anomalidir. Trizomi
13°1i fetiislerde en sik izlenen yapisal anomaliler sirastyla santral sinir sistemi, kardiyak ve yiiz
anomalileridir ve bu fetiislerin %40’inda intrauterin gelisme geriligi (IUGG) saptanmistir. Minor
ultrasonografik belirtecler degerlendirildiginde ise artmis ense kalinligi andploidilerin
ongoriilmesinde en 6nemli belirtectir. Trizomi 21 tanist alan olgularin %37’sinde sonografik
belirteg tespit edilememistir. Sonug. Trizomi 13 ve 18 ¢ok yiiksek oranda sonografik bulgu veren
anoploidilerdir. Trizomi 21 olgularinin ise 6nemli bir kisminda sonografik belirteg tespit
edilememektedir. Bu yiizden sonografik bulgular ile 1. ve 2. trimester serum biyokimyasal tarama
testlerinin birlikte kullanimi yapisal kromozomal anomalilerin tespit edilebilme sansini
artiracaktir.

Anahtar sozciikler: Andploidi, ultrasonografi, amniyosentez

Abstract

Aim. The aim of this study is to determine the incidences of major structural anomalies and minor
ultrasonographic markers identified during second trimester ultrasonography in aneuploidic fetuses
in a perinatology clinic. Method. Between the years 2007 and 2010, a total number of 4646
prenatal karyotyping were evaluated in our center. 177 of 4646 (3.8%) karyotypings were reported
as abnormal. The patients who were lost to antenatal follow up in our center were excluded. The
patients with abnormal chromosomal karyotyping test results who refered from the other centers
and the patients who applied for pregnancy termination (n=106) were analyzed for the minor
ultrasonographic markers at our perinatology outpatient clinic. The patients in the study group
were reexamined by targeted second trimester obstetric sonography. Major structural anomalies
and minor ultrasonographic markers were identified. Results. The major chromosomal anomalies
we detected were; trisomy 21 (n=73), trisomy 18 (n=15), trisomy 13 (n=5) and Turner Syndrome
(n=13). Central nervous system (CNS) anomalies were the most common major structural
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anomalies in fetuses with trisomy 21. In fetuses with trisomy 18, cardiac anomalies were the
leading defect. Cystic hygroma was more common in Turner Syndrome. In fetuses with trisomy
13, CNS, cardiac and facial anomalies’ incidences were higher and 40% of these fetuses had
intrauterine growth retardation (IUGR). When minor ultrasongraphic signs were evaluated, nuchal
thickening was the most valuable minor marker for aneuploidy prediction. Neither major structural
anomalies nor minor ultrasonographic sings were detected in 37% of fetuses with trisomy 21.
Conclusion. Major or minor sonographic findings are frequently evident in second trimester
sonography in fetuses with Trisomy 13 and 18. But in a high percentage of trisomy 21 fetuses we
couldn’t detect any sonographic finding. We conclude that, an integrated approach that evaluates
the first and second trimester serum biochemical screening tests and second trimester targeted
sonography will result in a higher incidence of diagnosis of fetal aneuploidies.
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Giris

Kromozom anomalileri fetal morbidite ve mortalitenin énemli sebeplerinden birisidir.
Fetal anoploidi tanisinda girisimsel prenatal tani iglemleri kullanilmaktadir. Bu tam
yontemleri %1-2 gibi yiiksek diisiikle sonuglanan gebelik oranlar ile seyredebileceginden
ancak kromozomal anomali tasima riski yiiksek gebelere onerilir [1]. Yiiksek risk
grubundaki gebelerin belirlenmesinde bir yontem de ikinci trimester ultrasonografik
degerlendirmedir. Bu degerlendirme, Oploid fetiisleri, andploid fetiislerden ayirabilecek
gerek major yapisal anomalileri gerekse minor (ilimli) belirtegleri igeren anormal
ultrasonografik bulgulari arastirir nitelikte olmalidir [2]. Gegtigimiz 20 yil i¢inde fetal
anomalilerin arastirilmasinda kullanilmas1 Gnerilen genetik sonografik belirtegler
artmigtir. Cok sayida sonografik bulgunun kullanilmasi tan1 i¢in duyarliligi arttirmaktadir
(%50-93) [3, 4]. Ancak fetal malformasyonlarin arastirilmasi zaman alici ve deneyim
gerektiren bir konudur ve yanlis degerlendirmelerin sebep olabilecegi hasta anksiyetesini
azaltmanin yolu, her bir fetal kromozomal andploidi i¢in miimkiin olan en az sayida
major ve mindr ultrasonografik belirteclerin taramaya dahil edilmesinden geger.

Bu ¢aligmanin amaci merkezimizde kromozomal defekt tespit edilen olgularda major
yapisal anomalilerin ve mindr ultrasonografik belirteglerin belirlenmesidir.

Gerec ve yontem

Zekai Tahir Burak Hastanesi Yiiksek Riskli Gebelik poliklinigince genetik boliimiine
sevk edilen gebelere ait bilgiler bu c¢aligmada kullanildi. Fetlislere ait sitogenetik
kayitlardan 2007 ile 2010 yillar1 arasinda yapilan sitogenetik analizlerde tespit edilen
anoploidik fetiisler degerlendirmeye alindi. Bu ¢aligma kapsaminda 4646 fetal kromozom
analizi yapilmis, prenatal karyotiplemeden 177 (%3,8) tanesinde anormal karyotip sonucu
rapor edilmistir. Bu hastalardan takibini bagka merkezde siirdiirmek isteyen hastalar
calisma diginda birakildi. Anormal karyotip tespit edilmis olarak klinigimize dis
merkezlerden gonderilen hastalar ile birlikte tibbi tahliye istemi ile hastanemiz saglik
kuruluna basvuran 106 hasta ultrasonografik belirtegler a¢isindan ayrintili olarak tekrar
degerlendirildi. Bu gebelerin klinigimize gonderilme nedenleri; ileri anne yasi (>35 yas),
antenatal tarama testlerinde risk yiiksekligi, onceki gebeliklerde anomalili fetiis hikayesi,
ultrasonografik olarak anomali agisindan siipheli bulgularin varligiydi. Tim sitogenetik
degerlendirmeler amniyosentez Ornekleri {izerinde yapildi. Amniyosentez sonrasi
amniyotik hiicre kiiltiirii yapildi. En az 5 kiiltiirde 20 metafaz evresi beklendi. 2 farkl
hiicre kiltiirtinde ikiden fazla hiicrede ayn1 kromozomal defektin saptanmasi mozaisizm
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olarak degerlendirildi. Sonografik degerlendirmeler maternal-fetal tip alaninda deneyim
sahibi en az 2 obstetrisyen tarafindan yapildi. Ultrasonografik degerlendirme, Voluson
730 expert (GE Healthcare Systems, Avusturya) ve Aloka Prosound SSD-5500 SV
(Aloka, Tokyo, Japonya) sonografik sistemlerin 2-7 MHz abdominal problart kullanilarak
yapildi. Ultrasonografik degerlendirme esnasinda fetiiste; bas, yiiz, boyun, torasik bosluk
(kalbin dort odacik goriintiisii ve kardiyak akim ¢ikis yollari), abdominal bosluk,
ekstremiteler (eller ve ayaklar), spinal kord, uzun kemikler ve genital bolge
degerlendirildi. Her bir organa ait anormallikler kaydedildi. Kromozomal defekt saptanan
fetlislerde ikinci trimester sonografik incelemede elde edilen veriler kaydedilerek iki
gruba ayrildi. ilk grup majdr yapisal anomaliler, ikinci grup ise mindr ultrasonografik
belirteglerdi. Boylece major kromozomal anomaliler igin karakteristik olabilecek
sonografik bulgularin belirlenmesi amacglandi. Major yapisal anomaliler, santral sinir
sistemi anomalileri, kardiyak defektler, abdominal anomaliler, renal anomaliler,
ekstremite anomalileri, Kistik higroma, fetal hidrops ve yiiz anomalileridir. Ayrica bu
grupta; intrauterin gelisme geriligi (tahmini fetal agilik <10 persentil ise),
polihidramnion ve tek umblikal arter ultrasonografik olarak belirlenmistir. Mindr
sonografik belirtegler ise; ense kalinhigi artisi (> 6mm), kisa femur ve humerus (<10
persentil), piyelektazi (>4 mm), hiperekoik barsak, ekojenik intrakardiyak fokiis (EiF) ve
koroid pleksus Kistleridir.

Bulgular

Ultrasonografik degerlendirme yapilan 106 hastanin ortalama yaslar1 33,2 (17-42) yil,
ortalama gestasyonel yas 19,2 haftaydi (18-21.gebelik haftalar1 arasi). Poliklinigimize
prenatal tan1 amagh hastalarin gonderilme nedenleri siklik sirasina gore; ileri anne
yasr>35 yas (%56,6), anormal maternal serum tarama test sonucu (%38,2) ve anormal
sonografik bulgulardi (%5,2). Calismaya dahil edilen 106 andploidik fetiisiin %68,8’1
Down Sendromu (n=73), %14,2’si Trizomi 18 (n=15), %4,7’si Trizomi 13 (n=5) ve
%12,3’ii ise Turner Sendromu (n=13) olarak rapor edilen olgulardi. Tekrar
ultrasonografik goriintiilleme yapilan 106 fetiisiin 72 tanesinde ise ultrasonografik yapisal
anomali ve/veya ultrasonografik minor belirteg saptandi.

Trizomi 21

Toplam 73 trizomi 21 olgu tespit edildi. Bu olgularin 27 tanesinde (%37) ultrasonografik
olarak herhangi bir anomali saptanamadi. 46 (%63) olguda ise bir veya birden fazla major
ve/veya mindr ultrasonografik anomali saptandi. Bunlar 26 major yapisal anomali, 38
mindr ultrasonografik belirteglerdi. 9 tanesinde ise major yapisal anomaliler ile mindr
ultrasonografik belirtecler birlikte izlendi.

Trizomi 21’lihastalarin %34,2’sinde major yapisal ultrasonografik anomali saptandi. 9
olguda tespit edilen SSS anomalileri %12,3 ile en sik rastlanan major yapisal anomaliydi.
Bu 9 olgunun 8 tanesinde (%10,9) ventrikiilomegali gdzlendi. ikinci siklikta, 7 olguda (%
9,4) kardiyak anomaliler tespit edildi. Trizomi 21 olgularinda en sik izlenen mindr
ultrasonografik belirte¢ 12 olguda goriilen(%16,4) artmis ense kalinligiydi. Ardindan 9
olguda (%12,3) piyelektazi ve 6 olguda (%8,2) kisa femur gelmektedir. Bizim
sonuglarimiza gore trizomi 21 olgular i¢in en 6ngoriilen mindr ultrasonografik belirteg 6
mm.’nin {izerinde 6lgiilen ense kalinlig1 olarak goriinmekteydi. Bununla birlikte sadece
ense bolgesinde degil abdominal ¢evrede izlenen s1vi koleksiyonu da trizomi 21 agisindan
degerli olabilecek bir bulguydu.

Trizomi 18

Calismamizda inceledigimiz 15 trizomi 18’li fetiisten 14 tanesinde ultrasonografik
bulguya rastladik. Belirlenen en sik major yapisal anomali kardiyak defektler olup
yayginligl en yiiksek olan ventrikiiler septal defekt (VSD) ve Atriyoventrikiiler septal
defekt (AVSD)’dir (%20 ve %13,3). SSS anomalilerinden en sik ventrikiilomegaliye
rastland1 (%20). Trizomi 18 olgularinda sik rastlanan diger majoér anomaliler hidrops
fetalis, kistik higroma ve IUGG’di. Koroid pleksus kistleri bu andploidi grubunda
gozlenen en sik mindr ultrasonografik belirtecti (%33,3). Ardindan piyelektazi
gelmekteydi (%20).
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Trizomi 13

Toplam 106 andploidik fetiistin 5 (%4,7) tanesinde trizomi 13 tespit edildi ve bunlardan 4
tanesinde hem major hem de mindr ultrasonografik bulgu goézlendi. En sik rastlanan
major yapisal defekt santral sinir sistemi (SSS) anomalileridir. SSS anomalisi olan 2
hastada ventrikiilomegali tespit edildi, diger SSS anomalileri posterior fossa kistleri ve
mega sisterna magnaydi. Bir hastada da yiiz orta hat defekti izlendi. Diger anoploidik
fetiislere oranla trizomi 13 olgularinda TUGG’ye daha sik rastlandi. Bu olgularda IUGG
varliginda polihidramnion dikkati ¢ekmekteydi. Bir olguda tek umblikal arter goriildii
(Tablo 1-2).

Mindr ultrasonografik belirtegler acisindan degerlendirme yapildiginda, en sik ekojenik
intrakardiyak fokiis, ardindan da hiperekojen barsak gozlendi. Tablo 3°de trizomi 13
olgularinda en sik tespit edilen ultrasonografik bulgular gosterilmistir.

Turner sendromu

106 andploidik fetiisiin 13’iinde Turner sendromu saptandi. 8 olguda mindr ve/veya major
ultrasonografik bulgu mevcuttu. Goriilme sikligt en yiiksek major anomali Kistik
higromaydi (%30,8).

Tablo 1. Kromozomal defekt belirlenen fetiislerde sonografik bulgularin goriilme sikhgi:

Major yapisal anomaliler.

Anomali Trizomi21  Trizomi 18  Trizomi 13 Turner Sendromu

(n:73) (n:15) (n:5) (n:13)
Kardiyak n:7 (%9,4) n:7 (%46,5) n:2(%40) n:2(%15,3)
Ventrikiiler septal defekt 3(4,1) 3(20,0) 1(20,0) -
Atriyoventrikiiler septal defekt 2 (2,7) 2 (13,3) 1(20,0) -
Geniglemis sag ventrikiil 1(1,3) 1 (6,6) -
Perikardiyal efiizyon 1(1,3) - -
Hipoplastik sol ventrikiil - 1(6,6) 1(7,7)
Aort koarktasyonu - - 1(7,7)
SSS* n:9 (%12,3) n:5(%33,2) n:4(%80) n:1(%7,7)
Ventrikiilomegali 8 (10,9) 3(20,0) 2 (40,0) 1(7,7)
Mega sisterna magna 1(1,3) - 1(20,0) -
Posterior fossa Kisti - - 1(20,0) -
On kraniumda agiklik - 1(6,6) -
Limon belirtisi - 1 (6,6) -
Renal - - - n:1(%7,7)
Multikistik bobrek - - - 1(7,7)
Abdominal n:1(%1,3) n:1 (%6,6) - -
Omfolosel 1(1,3) 1 (6,6) - -
Ekstremite n:3 (%4,1) n:1 (%6,6) -
Club foot (¢arpik ayak) 22,7 - - -
Sandal gap 1(1,3) - - -
Pes ekinovarus - 1 (6,6) - -
Yiiz orta hat - n:1 (%6,6) n:1(%20) -

1 (6,6) 1(20,0)

Diger n:6(%8,1) n:10 (%66,6) n:4 (%80) n:6 (%46,2)
Tek umblikal arter 1(1,3) - 1(20,0) -
Intrauterin gelisme geriligi - 3(20,0) 2 (40,0) 1(7,7)
Polihidramnion - 1 (6,6) 1(20,0) -
Kistik higroma 3(4,1) 3(20,0) - 4 (30,8)
Hidrops fetalis 2(2,7) 3 (20,0) - 1(7,7)

*SSS: Santral sinir sistemi
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Tablo 2. Kromozomal defekt saptanan fetiislerde sonografik belirteclerin goriilme sikhgi:
Minér ultrasonografik belirtegler.

Anomali Trizomi 21 Trizomi 18 Trizomi 13 Turner sendromu
(n=73)% (n=15)% (n=5)% (n=13) %

Artmus ense kalinlig 12 (16,4) 2 (13,3) - 1(7,7)

Piyelektazi 9(12,3) 3(20,0) - 1(7,7)

Koroid pleksus Kisti 2(2,7) 5 (33,3) - -

Kisa femur 6 (8,2) - - 1(7,7)
Hiperekojen barsak 3(4,1) 2 (13,3) 1(20,0) -

Ekojenik kardiyak fokiis 4 (5,4) 1 (6,6) 2 (40,0) -

Hepatik kalsifikasyon 2 (2,7 - - -

Nazal kemik hipoplazisi - 1(6,6) - -

Tablo 3. Fetal kromozomal anomalilerde yiiksek siklikta izlenen sonografik bulgular.

Anomali Sonografik bulgular

Trizomi 13 Kardiyak defektler(VSD*,AVSD**)
SSS anomalileri(ventrikiilomegali,posterior fossa Kisti,mega sisterna manga)
Yiiz orta hat defektleri
IUGG***(polihidramnion ile birlikte)
Tek umblikal arter

Trizomi 18 Kardiyak anomaliler(VSD* AVSD**)
SSS anomaliler(ventrikiilomegali)
Kistik higroma,hidrops fetalis,lUGG***

Trizomi 21 SSS anomalileri(ventrikiilomegali)
Kardiyak defektler(VSD*,AVSD*¥*)
Kistik higroma,Hidrops fetalis,Ekstremite defektleri(club foot, sandal gap)

Turner sendromu Kistik Higroma
Kardiyak defektler(hipoplastik sol kalp,aort koarktasyonu)
SSS anomalileri(Ventrikiilomegali)
Hidrops fetalis
Renal anomaliler(multikistik bobrek)
IUGG***

*VSD: Ventrikiiler septal defekt, **AVSD: Atriyoventrikiiler septal defekt, ***IUGG: intrauterin
geligsme geriligi

Tartisma

Kromozomal anomaliler %0,1 ile %0,2 canli dogumda bir goriilmektedir [5,6]. Bu
calismada major kromozomal defektlere eslik eden sonografik bulgularin goriilme
sikligin1 belirlemeyi amagladik. Calismamiza dahil edilen 106 andploidili fetiisten 72
(%65) tanesinde anormal ultrasonografik bulgu izlendi.

Trizomi 13’li fetiislerde yayginligi en yiiksek yapisal anomaliler yiiz orta hat
defektleridir [7]. Bizim ¢alismamizda ise trizomi 13 tespit edilen 5 olgunun 4’iinde
kardiyak ve SSS anomalileri tespit edildi. Trizomi 13 olgularinda ultrasonografik major
yapisal anomalilerin goériilme siklig1 oldukga yiiksektir [8]. Bu olgular, maternal serum
biyokimyasal incelemesi yapilamasa bile, ikinci trimester obstetrik ultrasonografide
¢ogunlukla bulgu vermektedir. Trizomi 13 olgularinda santral sinir sistemi
malformasyonlari sik izlenmektedir. Calismamizda da benzer sonuglar elde edilmistir.
Nyberg ve ark. [9]’nin 2001 tarihli ¢alismasinda trizomi 13 olgularinda izlenen en sik
major yapisal anomali santral sinir sistemi anomalileri ve en sik mindr ultrasonografik
belirteg¢ ise ekojenik kardiyak odaktir. Bu calisma ile uyumlu sekilde bizde toplam 5
trizomi 13 olgusunun 2 tanesinde ekojenik intrakardiyak fokiis belirledik. Trizomi 13°lii
fetiislerde ITUGG de siklikla izlenmistir (5 olgudan 2 tanesinde,%40). Taslimi ve ark.
[10’min 2005 yilinda gergeklestirdikleri ¢alismadaki 11 trizomi 13 olgusunda
ultrasonografik mindr belirte¢ %72,7,major yapisal anomali %72,7 ve her hangi bir
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ultrasonografik bulgu oram1  %90,9’dur. Ancak ayni ¢aligmada andploidilerde
ultrasonografik belirteglerin incelenmesinde gestasyon haftasinin da istatistiksel olarak
anlaml fark yarattigi rapor edilmistir. Taslimi ve ark. [10] trizomilerde, ikinci trimesterde
18. gebelik haftasindan sonra ultrasonografik bir bulgunun tespit edilme olasiliginin
%222 arttigim1  (%43,7 den %64,5’a yiikselmektedir) bildirmistir. Calismamizda
ultrasonografik degerlendirmenin yapildigi ortalama gestasyon haftast 19,2 hafta idi.
Ultrasonografik belirte¢ yakalama agisindan sansin yiiksek oldugu bir hafta olmakla
beraber tibbi tahliye gereken andploidik olgularda hasta konforu agisindan ileri bir hafta
oldugu sdylenebilir.

Trizomi 18 olgularinin % 93,3’tinde major veya mindr ultrasonografik bulguya rastlandi.
Bu olgularin %66,6’sinda polihidramnion, IUGG, Kistik higroma ve hidrops fetalis gibi
non-kardiyak major anomaliler tespit edildi. Ikinci siray1, en stk VSD olmak iizere
kardiyak defektler (%46,6) almaktaydi. DeVore ve ark. [11] sadece trizomi 18 olgularinin
ikinci trimester ultrasonografi bulgularinin incelendigi calismasinda non-kardiyak
anomaliler %77 gibi bir yayginlik ile kardiyak anomalilere gore daha sik izlenmistir.
DeVore [11]’un ¢alismasi ile bulgularimiz uyumludur. Daha sonra Papp ve ark. [12]
anoploidili fetiislerin ikinci trimester ultrasonografi bulgular iizerine yaptiklari ¢calismada
kardiyak anomalileri %47,1 gibi bir oranla en sik izlenen major anomali olarak rapor
etmislerdir. Calismamizda non-kardiyak anomaliler daha sik izlenmekle birlikte kardiyak
anomali tespit oran1 Papp ve ark. [12] ile benzer bulunmustur. Mindr ultrasonografik
belirtegler goz Oniine alindiginda, koroid pleksus kistleri trizomi 18 olgularinda en sik
izlenen mindr ultrasonografik belirtegti (%33,3). izole olarak koroid pleksus kistine
rastlanan trizomi 18 olgusu olmadi. Koroid pleksus kisti izlenen bir olguda ayrica ense
kalinliginda artig diger iki olguda ise piyelektazi goriildii. Ayrica tiim bu olgularda major
ultrasonografik bulgular da mevcuttu. Yoder ve ark. [13]’nin meta analizinde ikinci
trimester ultrasonografisinde izole koroid pleksus kisti izlenen fetiislerde trizomi 18
riskinin 13,8 kat arttig1 rapor edilmistir. Ayrica izole koroid pleksus kisti belirlenen
hastalara ancak anne yasmin 36’dan ileri olmasi, fetal tarama testlerinde trizomi 18
riskinin yiiksek saptanmasi (1/3000°den yiiksek risk) gibi durumlarda amniyosentez
onerilmistir [10]. Caligmamizda da koroid pleksus Kkisti izlenen hastalarda ek
ultrasonografik belirtegler ve bulgular arastirildi, anne yas1 ve tarama testleri sonucundaki
risk diizeyleri degerlendirilerek amniyosenteze yonlendirildi.

Canli dogan infantlarda klinik olarak en sik izlenen kromozomal andploidi trizomi 21
(Down Sendromu)’dir. Down sendromlu infantlarda, mental retardasyon disinda,
konjenital kalp hastaliklari, kafa-yiiz kemikleri anomalileri ve gastrointestinal anomaliler
gibi ciddi yapisal defektler de izlenebilmektedir [5, 14]. Down sendromu gériilme sikligi
maternal yas ilerledikge artar. Ikinci trimester maternal serum alfa-fetoprotein, human
koryonik gonadotropin, estriol ve inhibin-A diizeylerinin degerlendirilmesi Down
Sendromu olgularinin yaklasik olarak %60’ min prenatal tanisint miimkiin kilar. Ancak
ikinci trimester maternal serum biyokimyasal belirteglerinin taramasi %7 yanlig pozitif
sonug verebilir. Pozitif tarama test sonucunda diyagnostik yeni bir test yapilmalidir.
Amniyosentez fetal karyotipin kesin olarak belirlenmesini saglar, ancak %1,0 ve %0,5
fetal kayip oram ile seyreder. Amniyosentezin de riskleri géz Oniine alinacak olursa,
sonografik belirteglerin klinik olarak degerlendirmesini optimize etmek amaciyla
Benacerraf ve ark. [15] her bir yapisal anomaliye veya artmis ense kalinligina 2 puan
diger ultrasonografik belirteclere 1’er puan verdikleri bir skorlama sistemi
gelistirmislerdir. Bu skorlama sistemine gore amniyosentez 2 veya iizerindeki skora sahip
olgulara onerilmektedir. Bu sistem artmis ense kalinligi disinda(bu yiiksek riskli kabul
edilir),tek bir belirte¢ varliginda yanls pozitif tan1 ihtimalini azaltmay1 amaglamaktadir.
Smith-Bindman ve ark. [16]’nin meta analiz sonuglarina gore artmis ense kalnligi Down
Sendromlu ve Down Sendromlu olmayan fetiisleri ayirmada en degerli ultrasonografik
belirtegtir. Artmis ense kalinliginin trizomi 21 riskini 17 kat arttirdig1 rapor edilmistir. Bu
bulgu; ¢alismamizin sonuglart ile uyumludur. Caligmamizda, trizomi 21 olgularindan 12
(%16,4) tanesinde saptanan artmig ense kalinligi en sik izlenen mindr ultrasonografik
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belirtegtir. Ayrica 3 olguda kistik higroma ve 2 olguda fetal hidrops belirlendi. Toplam 17
(%23,2) olguda fetal dokularda anormal sivi birikimi izlendi. Patofizyolojik gelisim
mekanizmas1 farkli olmakla birlikte erken gelisen kistik higroma trizomi 21°den ¢ok,
Turner Sendromunun karakteristik bir bulgusudur [2, 17]. Sonug olarak fetal ensede
anormal sivi birikimi, fetal karyotipleme icin giiglii bir endikasyondur. Major yapisal
defektlere bakildiginda, trizomi 21°li 73 fetiisten 24 tanesinde (%32,8) major yapisal
anomali belirlendi. Bu oran Nyberg [2]’in ¢alismasinda daha diisiik iken, DeVore’un [17]
calismasinda %20 ila %87 arasinda tespit edilerek bizim ¢aligmamiza gore nispeten daha
yiiksek bir oran rapor edilmistir. Bunun nedeni; Devore’un calismasinda kardiyak
defektlerin bizim sonuglarimiza nazaran daha yiiksek oranda tespit edilmis olmasi
olabilir. Bizim sonuglarimiza en yakin oran %28,5 ile Papp ve ark. [12]’min ¢aligsmasidir.
Ancak Papp ve ekibinin ¢alismasindan farkli olarak biz trizomi 21 olgularinda %12,3 ile
en sik SSS anomalilerini major yapisal defekt olarak belirledik. Papp ve ark. [12]’nin
calismasinda ise en sik major yapisal anomali kardiyak defektlerdir. Kardiyak defektler
calismamizda trizomi 21 olgularinda %9,3 ile ikinci siklikta izlenen majér yapisal
anomalidir. Bunlar i¢inde en sik VSD izlenmistir. VSD goriilme siklifindaki yiikseklik
Kallen ve ekibinin g¢aligmasi ile uyumludur [18]. Kallen ve ekibi Down Sendromlu
fetiisler ilizerinde yaptiklar1 genis postnatal seride VSD oranint %28 gibi yiiksek bir
oranda bildirmistir. Calismamizda ise SSS anomalilerinden ventrikiillomegali en sik
bulguydu. Down sendromlu fetiislerde nazal kemigin hipoplazisi veya yoklugu da sik
karsilasilan bir belirtegtir. Bromley ve ark. [19] bu oram1 % 43 olarak bildirmislerdir.
Tirkiye’den bir ¢alismada Taner ve ark. [20] nazal kemik hipoplazisi veya yoklugunu
toplam %210,52 olarak vermektedir. Klinigimizde nazal kemik olgtimii ilk trimester
taramasimin bir bileseni olarak Ol¢ililmektedir. Caligmamizda degerlendirilen olgularin
ikinci trimesterde incelemeye alinan hastalar olmasi ve bir kisminin ilk trimester
taramalariin dis merkezlerde yapilmis olmasi nedeniyle nazal kemik Olgiimlerinin
kayitlarinda eksiklikler ortaya ¢ikmustir. Hatali bir yorumdan kaginmak igin bu belirteg
degerlendirme disinda birakilmigtir. Calismamizda Turner sendromlu olgularin %61,5’i
ultrasonografik incelemede yakalanmistir. Bu yiiksek oranin nedeni, Turner sendromlu
olgularin fenotipik bulgularimin ilk ve erken ikinci trimesterde ultrasonografik olarak
belirlenebilecek kadar agir olmasindandir [21]. Turner sendromu olgularinda en sik
izlenen major konjenital anomali kistik higromadir. Calistigimiz hasta grubu yiiksek riskli
bir grup oldugundan ultrasonografik bulgularin tamamin1 biitiin andploidilere genellemek
dogru olmaz. Ancak her bir karyotip i¢in belli belirteglerin frekansinin belirlenmesi,
anoploidi taramasinda faydali olacaktir. Trizomi 13 ve 18 ¢ok yiiksek oranda sonografik
bulgu veren andploidilerdir. Bu nedenle trizomi 13 ve 18 olgularinin yakalanmasinda
ikinci trimester obstetrik ultrasonografi faydali gériinmektedir. Trizomi 21 olgularinin ise
onemli bir kisminda sonografik belirte¢ tespit edilememektedir. Bu yiizden sonografik
bulgular ile 1. ve 2. trimester serum biyokimyasal tarama testlerinin birlikte kullanimi
yapisal kromozomal anomalilerin tespit edilebilme sansim artiracaktir.
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