Ist Tip Fak Derg 2015; 78: 4 OLGU SUNUMU/ CASE REPORT
J Ist Faculty Med 2015; 78: 4
http://dergipark.ulakbim.gov.tr/iuitfd

http://www.journals.istanbul.edu.tr/iuitfd

MEGASISTIS VE ARTMIS NUKAL TRANSLUSENSI iLE PREZENTE OLAN
TRiIiZOMIi 18: OLGU SUNUMU

TRISOMY 18 PRESENTING WITH MEGACYSTIS AND INCREASED NUCHAL
TRANSLUCENCY: A CASE REPORT

Onder SAKIN*, Biilent KARS**, Cenk DEMIR**, Omer Talip TURHAN*,
Dogan VATANSEVER*

OZET

Amag: Bu vaka sunumunun amaci erken gebelik haftasinda saptanan fetal megasistis ve artmis nukal translusensi ile
birliktelik gosteren trizomi 18 olgusunu sunmaktir.

Olgu: Hastanin birinci trimester ultrasonografik taramasinda fetal longitudinal mesane ¢apt 19mm, nukal translusensi
ise 5 mm olarak 6l¢lldu. Ductus venozus doppler incelemesinde patolojik ters “a” dalgas: tespit edildi. Hastaya 16.
gebelik haftasinda amniosentez yapildi. Fetal karyotipleme sonucu trizomi 18 olarak saptandi. Gebelik ailenin de
istegiyle sonlandirildi.

Sonug: Fetal megasistis ve artmis nukal translusensinin kromozom anomalileri ile birliktelik olasilig1 yiliksek
oldugundan fetal karyotip tayini yapilmasi gerekliligini belirtmek istedik.

Anahtar kelimeler: megasistis; trizomi 18; nukal kalinlik 6l¢tiimii

ABSTRACT

Object: The purpose of this case report is to present a case of trisomy 18 diagnosed prenatally in early gestation due to
ultrasonographic findings of megacystis and increased nuchal translucency.

Case: In the patient’s first trimester ultrasound scan, fetal longitudinal bladder diameter was 19 mm and the nuchal
translucency was 5 mm. Aditionally on ductus venosus doppler study there was pathologic inverted ‘a’ wave. At 16th
week of gestation amniocentesis was performed. The result of fetal karyotyping was Trisomy 18. Pregnancy was
terminated with the approval of the family.

Conclusion: We want to emphasize the necessity of fetal karyotyping in cases with increased nuchal translucency
accompanying fetal megacystis since probability of chromosomal abnormalities is high.
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GIRIS

Fetal megasistis herhangi bir gestasyonel ddnemde
normal smirlardan daha yiliksek oranda genislemis
mesane olarak tanimlanir. Birinci trimesterde (10-14.
gebelik haftasi) longitudinal mesane ¢apmimn 7 mm ve
iizerinde olmasi fetal megasistis olarak tanimlanir (1).
Megasistis gortlen durumlarda obstriktif (ropati
(iretral tikanikliklar, posterior Uretral valv, Uretral atrezi
vb) olabilecegi gibi genetik bir hastalik da
olabilmektedir (2).

Nukal translusensi (NT) fetal boynun arkasinda
toplanan  subkutan sivi  birikimidir. Pek  ¢ok
krozmozomal defektte genis bir fetal anomali ve genetik

sendrom yelpazesinde 11-14 haftalar arasindaki yaygin
fenotipik goriiniim, NT kalinhigimin artmasidir (3).
Megasistisli olgularda NT kalinligi, kromozomal olarak
anormal olanlarin %75’inde normallerin ise yaklasik
%30’unda artmustir (4, 5).

Bu vaka sunumunun amaci; erken gebelik haftasinda
saptanan fetal megasistis ve artmig nukal translusensi ile
birliktelik gosteren trizomi 18 olgusunu literatdr
esliginde tartigmaktir.

OLGU:
11-14 hafta tarama testi yaptirmak iizere klinigimiz
perinatoloji poliklinigine bagvuran 12 haftalik gebede
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yapilan USG’de; CRL53.2 mm (12 hafta +3 giin), nukal
translusensi 5 mm mesane longitudinal capt 19 mm,
bulunmustur (Resim 1, 2). Duktus vendzus doppler
incelemesinde patolojik ters “a” dalgasi tespit edilmistir
(Resim 3). Hasta ikili testini yaptirmams ve 16. gebelik
haftasinda kontrole gelmistir. Hastaya ve ailesine
mevcut durumun devam ettigi ve kesin tani igin ileri
tetkik yapilmast gerekliligi anlatilmistir. Hastaya 16.
gebelik haftasinda yapilan amniosentez sonucu trizomi
18 ile uyumlu gelmisve gebeligk ailenin rizasi
alindiktan sonra sonlandirtlmistir.

Resim 1: Megasistis gorintisi

Resim 2: Artms ense kalinhig: goriintiisii

TARTISMA:

Megasistis; mesane longtidunal ¢apinin genis izlenmesi
ile saptanan asir1 dilatasyon durumudur. Ultrasonda;
karin alt bolgesinde, orta hatta, i¢i siv1 ile dolu, anekoik,
diizglin smnirli, kiiresel bir yap1 seklinde izlenmektedir.
Mesane cap1 1. trimesterde 7 mm ve altindadir. 8-11
mm arast hafif veya grade 1 dilatasyon kabul edilir. 12-
15 mm aras1 orta veya grade 2; 15 mm fizeri ise ciddi
veya grade 3 olarak kabul edilir (5). Bizim
karsilastigimiz vakada mesane capt 19 mm olarak
belirlenmistir ve megasistis tanist konulmustur.

Megasistis  goriilme sikligi  Sebire ve ark.’nin
arastirmasinda 24,492 gebede yapilan tarama sonucunda
15 vaka olarak bulunmus ve 1633 gebede 1 (%0,06)
olarak belirtilmistir (5).
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Resim 3: Duktus venozusda ters A dalgas:
goruntasd

Megasististe obstriiktif Gropati (posterior Uretral valv,
iretral atrezi gibi) olabilecegi gibi artmis nukal
transliisensi olgularinda genetik bir hastalik olabilecegi

de Dbildirilmektedir. Megasistisli olgularda ense
kalinligi, kromozomal olarak anormal olanlarin
%75’inde, normallerin ise yaklasik %30’unda artmigtir
(4, 5).

Fetal anomali prevalansi ve gebelik prognozunun kotii
olma ihtimali NT kalinligina paralel olarak artar. NT
kalinlig1 3.5-4.4 mm arasi olan fetiislerde major anomali
olma sanst %10 iken 4.5-5.4 mm arasinda bu oran
%50’ye kadar yikselmektedir. Bizim hastamizda
yapilan 6l¢iimde NT 5 mm olarak saptanmustir (6).
Megasistis bircok kromozom anomalisine de eslik
edebilmektedir. Su ana kadar bildirilen tiim ¢aligmalarin
sonucunda; trizomi 13, trizomi 18, trizomi 21, trizomi 4,
mozaik trizomi 15, dengesiz translokasyonlar, 14 ve 20.
kromozomlarda dengesiz  translokasyon, triploidi
(69,XXY) ve 46,XX/45X mozaisizm tamlari
konulmustur. Kromozom anomalisi oranmin %20 ila
%350 arasinda degistigi belirlenmistir. Bizim hastamizda
da yapilan amniosentez sonucunda trizomi 18
saptanmistir (1, 6).

Fievet L ve ark. (2014) megasistis saptanan 69 vakay:
retrospektif olarak incelemis, 26 vaka birinci
trimesterde, 21 vaka ikinci ve 22 vaka ise uUginci
trimesterde saptanmustir. Uglincii trimesterde saptanan
22 vakadan 20 tanesinde canli dogum gergeklesmis,
ancak birinci trimesterde saptanan 26 vakadan sadece 4
U canli dogumla sonlanmistir. Tanidaki gestasyonel
yasin prognozdaki 6nemi vurgulanmustir (7).

Liao ve ark.’nmin (2003) yaptiklar1 166 megasistis
vakasimin degerlendirilmesi sonucunda; 76 sinda
gebelik  (%46) sonlandirilmis, 6 s1 takipler esnasinda
kaybedilmis (%4), 13 lnde fetus 20. haftadan once
diisiikle kaybedilmis (%8) ve 71 tanesi saglikli canli
dogum ile sonuglanan spontan gerileme gostermistir
(%43). 30 vakada kromozom anomalisi oldugu
belirlenmistir. Bunlar arasinda 17 trizomi 13, 7 trizomi
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18, 2 trizomi 21, 1 trizomi 4, 1 mozaik trizomi 15, 1
dengesiz translokasyon ve 1triploidi saptanmustir (4).
Yine bu caligmada mesane capt 7-15 mm arasinda
olanlarda kromozom anomalisi riski %25 civarinda iken
15 mm iizerinde olanlarda bu riskin %10’lara diistiigii
belirlenmistir. Kromozom anomali riski diisiik olan
gruptakilerin progresif obstriiktif uropati ile iliskili
oldugu ifade edilmistir (4). Bizim vakamizda da mesane
¢apt 19 mm Olgiilerek kromozom anomali riski daha
diisiik olan grupta olmasina ragmen trizomi 18 oldugu
saptanmuigtir.

Duktus venosus, umblikal venle gelen oksijenlenmis
kan akimini inferior vena kava ve atrium yoluyla
foramen ovale’ye yonlendirir. Bu damar kardiak
fonksiyonu degerlendirmede yararlanilan en kullanish
damardir. Kalp yetersizliginde, kardiak anomali olsun
veya olmasin duktusta “A” dalgasi kayb1 veya ters akim
gorulir. 11-14 haftalarda nukal translusenside artis
saptanan fetuslarda duktal akimi inceleyen bir ¢aligmada
kromozomal anomalili 63 fetusun 57’sinde (%90.5),
normal kromozomlu 423 fetusun ise sadece 13’(inde
(%3.1), atrial kontraksiyon sirasinda akim kaybi yada
ters akim oldugu bildirilmistir (6). Bizim hastamizda 12.
haftada yapilan ultrasonda ters a dalgasi goriilmiis,
fetiisde kromozomal bir anomalinin ¢ikacagi olasiligini

giiclendirmistir.
Megasististe erken donemde saptananlarm prognozu
kotiidiir.  Tedavi  segeneklerinin  degerlendirildigi

arastirmalarda birkag yontem iizerinde durulmustur.
Bunlar  veziko-amniotik  sant, vezikosentez ve
sistoskopik tiretral valv ablasyonu islemleridir. Veziko-
amniotik gant tedavisinin obstriiktif patoloji diisiliniilen
durumlarda uygun olabilecegi belirtilmistir. Ancak
alinan basarisiz sonuglar nedeniyle heniiz tedavi sinirlari
net olarak ¢izilemedigi sonucuna ulagilmistir (1, 8).
Muller Brochut ve ark. 54 vakay: retrospektif olarak
incelemis, 39 izole megasistis vakasindan 24 (ne
vezikosentez ve vezikoamniotik sant islemlerinden biri
uygulanmis ve aragtirmalarinin sonucunda prune belly
sendromu olan megasistisli fetiisler ¢ikartildiktan sonra
iyi secilerek erken donemde tedavinin sonuglari
iyilestirme potansiyeli oldugunu belirtmislerdir (9).
Sonu¢ olarak veziko-amniotik sant tedavileri 1984’den
bu yana denenmistir. Amag¢ bypass yoOntemi ile
bobreklerin  dekompansasyonunu  saglamak, renal
displaziyi 6nlemek, amnion sivi miktarini ayarlamak ve
akciger matilirasyonu i¢in yeterli siv1 saglamaktir. Ancak
bu ¢abalarin su ana kadar ¢arpici bir yarar sagladig
gosterilememigtir. Merz ve ark. sant tedavisinin bir
terapotik segenek olarak sunulmamasi sonucuna
varmuglardir. Ayrica bu konuda aile ile goriistliirken bu
isleme bagli potansiyel komplikasyonlardan da-
membranlarin  riiptiirli, = prematiir dogum  ve
koryoamnionit riskleri yer almaktadir- s6z etmek
gereklidir (10).

SONUC:

Kromozom yapist normal olan ¢ap 7-15 mm arasindaki
vakalarda takipte %90’mnda  spontan  gerileme,
%]10’unda ilerleme oldugu ve/veya ekojenik bobrek
gelistigi gozlenmistir. Ancak mesane capit 15 mm
iizerinde olanlarin higbirinde spontan gerileme olmadigi

belirtilmistir (4). Bu arastirmaya gore de bizim
olgumuzda kromozom anomalisi bulunmamus olsa dahi
spontan gerileme beklenilmemesi sonucu ¢ikmaktadir.
Tim bu bilgiler dogrultusunda; megasistis yiiksek
oranlarda yapisal ve kromozomal anomalilerle
birliktelik gdsteren bir durumdur.

Bu anomalinin saptandigi gebeliklerde detayli fetal
degerlendirme sonrasinda koryon villus biopsisi veya
amniosentez gibi islemlerle karyotip tayininin yapilmasi
onerilmektedir.

Incelemeler sonucunda saptanan bilgiler aile ile
paylasilmali ve izole olanlarda dahi prognozun iyi
olmadig1 hakkinda bilgi verilmelidir.

Kesin prognozu belirlemek ve prenatal tedavilerin
sonuglarint 6ngdrmek heniiz miimkiin degildir. Ancak;
megasistisin  kacinct  haftada saptandigi, genislik
derecesi, organik bir patolojinin eslik edip etmedigi,
bobreklerin durumu, ilave malformasyon ve Kkaryotip
anomalisi olup olmadigina dikkat edilmelidir. Gebeligin
sonlandirilmasi kararin1 bu bilgiler esliginde aile ile
paylagsmak dogru yaklagim olacaktir.
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