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OZET

Amag: 1 y1l icinde olan fetal anomalili dogumlan ve
antenatal tamda ultrasonografinin yerini aragtirmak

Materyal ve Metod: 1 Haziran 1997-1 Haziran 1998
tarihleri arasinda, Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi
Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Kliniginde gerceklesti-
rilmig bulunan anomalili dogumlar retrospektif ola-
rak incelendi. Olgularin dosyalari, ultrasonografi ra-
porlar, Cocuk Saghg ve Hastahklar Klinigi dosya
kayitlan tarandi. Ailelere telefon edilerek yenidogan-
lann son durumlar: égrenildi.

Bulgular: Bir yilda olan toplam dogum sayis1 419 idi.
Bunlarin 19’unda fetal anomali saptandi. Konjenital
anomalili dofum oram %4.5 bulundu. Anomalilerin
ikisi minér, digerleri ise major idi. Bu olgular incelen-
diginde; tanatoforik displazi, Meckel Gruber Sendro-
mu, ekstremite viicut duvar1 kompleksi, gastrogizis,
anensefali, noral tiip defekti, izole hidrosefali, poli-
daktili, talipes, over kisti, bilateral renal agenezi, no-
nimmun hidrops fetalis kistik higroma ve multipl ano-
maliler oldugu saptandi.

Sonug: Major fetal anomaliler erken dénemde tani-
nabilir, tamda gecikme gebeye ve aileye getirdigi stre-
sin yamnda operatif dopum oranlarim, maternal ve fe-
tal morbiditeyi de artinir. Bu nedenle 1.trimestre ve
20. gebelik haftasinda ultrasonografik incelemenin
rutin antenatal takipte énerilmesi gerektigi diigiiniil-
mektedir.

Anahtar kelimeler: Fetal anomali, ultrasonografi

ABNORMALITIES IN OUR CLINIC AND THE

ROLE OF ULTRASONOGRAPHY IN
ANTENATAL DIAGNOSIS

SUMMARY

Objective: To investigate pregnancies of more than 20
week’s with fetal abnormalities during one year period
and the role of ultrasonography in antenatal diagno-
sis.

Materials and methods: Pregnant women with fetal
anomalies who had delivered at Kocaeli University
Medical Faculty, Department of Obstetric and Gyne-
cology between June 1997 and June 1998 were investi-
gated retrospectively. All patient records, ultrasonog-
raphic reports, Pediatric Clinic data were reviewed.
The outcomes of newborns were learnt from their fami-
lies.

Results: There were 419 deliveries during one year pe-
riod. 19 of them were with fetal anomalies. Fetal ano-

anomalies and 17 major anomalies. Fetal anomalies
seen in these cases were as follows; thanatophoric
dysplasia, Meckel -Gruber syndrome, limb body wall
complex, gastrochisis, bilateral renal agenesis, anen-
cephaly, neural tube defects, hydrocephalus, poly-
dactyly, talipes, non-immun hidrops fetalis with
cystic higroma, over cyst, fetus with multiple anomali-
es.

Conclusion: The diagnosis of major fetal anomalies
is possible in the early period of pregnancy. The failure
in the diagnosis can cause some psychological prob-
lems for pregnant women and her family and can inc-
rease operative delivery rates, maternal and fetal mor-
bidity rates. Therefore ultrasonographic evaluation is
recommended at first trimester and 20. gestational we-
ek’s as a part of routine antenatal care.

Key words: Fetal abnormalities, fetal ultrasonog-
raphy
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GIRIS:

Ultrasonografik tarama ile konjenital
anomaliler ve kromozom anomalileri belirli
oranlarda yakalanmaktadir. Major fetal
malformasyonlarin %75’ inin, trizomi 21 ol-
gularinin %50’sinin pozitif ultrason bulgusu
verdigi bildirilmektedira,2). Konjenital fetal
malformasyon oranlarimin %2-5 arasinda ol-
dugu dikkate alindiginda, erken tam ile ge-
belik problemsiz sonlandirilabilmekte, gec
tanm1 maternal ve fetal morbiditeyi artirmak-
tadir. Bu nedenle antenatal takipte ultraso-
nografik inceleme 6nemli yer tutar.

Bu ¢alismada 1 yi1l i¢inde olan anomalili
dogumlar ve bunlarin antenatal tanisinda
ultrasonografinin yeri literatiir 1g181nda in-
celenmisgtir.

MATERYAL VE METOD:

1 Haziran 1997-1 Haziran 1998 tarihleri
arasinda, Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi
Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Kliniginde

gerceklestirilmig bulunan anomalili dogum-

lar aragtinldi. Fetal anomali tamis1 konulan
veya dogum sonrasi anomali saptanan top-

Tablo 1. Fetal anomali saptanan olgularinin analizi

lam 19 olgu retrospektif olarak incelendi. Ol-
gularin dosyalar, ultrasonografi raporlar,
Cocuk Saghg ve Hastahklar1 Anabilim Dah
bebek dosya kayitlar tarandi. Ailelere tele-
fon edilerek bebeklerin son durumlar 6gre-

Klinigimizdeki ultrasonografik incele-
me; Toshiba Ecocee, SSA-220A cihaz ile
3.5MHz’ lik transabdominal prob kullanila-
rak yapilmigtir.

BULGULAR:

Bir yi1lda toplam dogum sayis1 419 idi.
Konjenital anomalili dogum oram %4.5 bu-
lundu (19/419).Bu anomalilerin ikisi minér,
digerleri ise major anomalilerdi. 19 olgu in-
celendiginde; 3 olguda tanatoforik displazi, 1
olguda Meckel Gruber Sendromu, 1 olguda
ekstremite viicut duvar1 kompleksi, 1 olguda
anensefali, 4 olguda néral tiip defekti, 2 olgu-
da izole hidrosefali, 1 olguda gastrosizis, 1 ol-
guda polidaktili, 1 olguda talipes, 1 olguda
over kisti, 1 olguda bilateral renal agenezi, 1
olguda nonimmun hidrops fetalis ve kistik
higroma, 1 olguda multipl anomaliler sap-
tand1 (tablo 1).

Sistem Olgu No Anomali Karyotip Prognoz
Merkezi Sinir Sistemi 1 Anensefali Onerilmedi Ola
2 izole hidrosefali Onerilmedi 1 olgu canli, motor, mental gelisim?
4 Nérl tlip defekti Onerilmedi Ola
Batin duvan defekti 1 Gastrogizis Onerilmedi Canl, saghikh
1 Ekstremite-viicut duvari Onerilmedi Ola
kompleksi
Batin iginde kitle 1 Over Kisti Onerilmedi Canh, saghkh
Urogenital Sistem 1 Bilateral renal agenezi Kabul Ol
iskelet Sistemi 3 Tanatoforik displazi Onerilmedi Ol
1 izole talipes Onerilmedi Canl, saghkl
1 izole polidaktili Onerilmedi Cali, saghkh
Diger 1 Meckel-Gruber Sendromu | Onerilmedi Ola
1 Kistik higroma, non
immun hidrops fetalis 46XX,normal | Oli
1 Multiple Kabul Ol
anomali(omfalosel, edilmedi
hidrosefali, tlipes...)
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10 olgu vajinal yoldan dogurtulmus olup
9 olguda ise( %47.36) sezaryen operasyonu
olguda fetal distres(gastrosizis, polidaktili),
1 olguda plasenta dekolmani(tanatoforik
displazi), 1 olguda plasenta previa(multiple
anomalili fetiis), 1 olguda bas pelvis uygun-
suzlugu(hidrosefali), 1 olguda eski sezaryen-
li olmasi(fetal over kisti), 1 olguda ise pri-
migravida makat(hidrosefali). olmas1 nede-
niyle verilmisti. Toplam 19 olgunun 14’tinde
fetiis dogum sirasinda veya sonrasinda kay-
bedilmisti. Yasayan 5 olgu incelendiginde;
gastrogizis olgusunda fetiiste gobegin sagin-
da 4cm’lik batin duvan defekti mevcut oldu-
gu, sezaryen operasyonundan 6 saat sonra
ilk ,1 hafta sonra 2.operasyon yapildig. taki-
ben brit ileusu geligmesi nedeniyle tekrar
operasyona ahindig1 ve bebegin normal oldu-
gu dgrenildi. Fetiiste over kisti saptanan ol-
guda, dogum sonrasi yapilan ultrasonografi-
de kistin 4x3cm boyutlarinda oldugu, 1 ay
sonraise 2 cm capina indigi ve daha sonra ise
takibe gelmedigi saptandi. Izole hidrosefali
olgusunda ise, 8 giin sonra diigiik basin¢h
ventrikiiloperitoneal shunt operasyonu uy-

bilgi edinilemedi. Talipes bulunan bebegin
ayaklarimin ortopedi kliniginde 1-2 hafta ara
ile toplam 8 kez alciya alinmig oldugu ve ta-
mamen diizeldigi 6grenildi. Polidaktili olgu-
sunda ise bir elinde 6 parmak diginda bagka
anomali mevcut degildi ve aile oykiisii yoktu.

TARTISMA

Gebelikte ultrasonografinin; gebelik
haftasinin tayini, cogul gebeligin saptanma-
s1, plasentanin lokalizasyonu, fetal anomali-
lerin tams ve fetiisiin iyi durumda olmasi-
nin degerlendirilmesi ve intrauterin tedavi-
lerde rehberlik yapmas: gibi faydalar1 mev-
cutturq).

Ancak gebelikte rutin ultrasonografi ya-
pilmasi konusunda fikir birligi yoktur. Rutin
USG taramasimn diigiik risk grubunda ya-
pilmamas: ve sadece endikasyonu olan olgu-
larda yapilmasim énerenler oldugu gibi, er-

ken gebelikte fetal anomalilerin ¢ogunun
spontan kaybedildigi i¢in ilk trimesterde ult-
rasonografik incelemenin gerekli olmadig, 2
ve 3.trimestrede daha énemli oldugunu 6ne-
renler de mevcuttur,3). Buna kars: gortiste
olanlar ise, 12-14hf aras: ve 18-22hf arasin-
da olmak iizere iki USG incelemesinin fetal
anomalilerin erken taranmasinda onemli ve
gerekli oldugunu bildirmektedirlerw).

Major konjenital malformasyon orani-
nmin %2-5 arasinda oldugu ve tanimin USG ile
kolayhkla konulabildigi bilinmektedir®).
Klinigimizdeki fetal anomali oram literatiir-
le uyumlu bulundu.

Ultrasonografik tam oram; iiriner sis-
tem anomalileri ve anensefalide %100, yarik
dudakta %17.5, ekstremite eksikliginde
%18.2 olarak bildirilmekte ve izole anomali-
lerde tam %26.2 iken multiple anomalilerde
%66 olarak rapor edilmektedir.(6).

Olgularimiz incelendiginde klinigimize
en erken 21 gebelik haftasinda bagvuruldu-
gu goriildii. Erken taninin kolaylikla konu-
labildigi anensefali ve néral tiip defekti olgu-
lan ise 23. gebelik haftasindan sonra gelmis-
ti. 19 olgunun 16’sinda ultrasonografik tam
dogum sonrasi kesin olarak dogrulandi. Mi-
nor anomalileri olan 2 olguda (talipes, poli-
daktili) ise ultrasonografik tan1 konulama-
must1. Her iki olguda da ek bir fetal anomali
yoktu. Multiple anomaliler saptanan 1 ol-
guda ise dogum sonras kesin tan1 konula-
mada.

1/250-1000 dogumda bir goriilen talipes,
siklikla multiple konjenital anomalilerle ka-
rekterize sendromlarla birlikte goriiliir. Ult-
rasonografide talipes saptandifinda, bunun
uyarici olmasi gerektigi ve gozden kagan di-
ger anomalilerin varhign dikkatlice taranma-
s1 onerilmektedir. Izole formunun nadir ol-
dugu, %22.2 olguda anormal karyotip sap-
tanmasi nedeniyle ek anomali varsa genetik
tam onerilmektedir(7). Polidaktili de sikhikla
diger anomaliler ile birlikte goriilebilmekte
ve bu anomalilerin ayirci tamsina yardimel
olmaktadur. Izole polidaktili saptandiginda,
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yine ayrintih ultrasonografik inceleme ve
anomali taramas1 yapilmahdir@s). Polidakti-
lide aile dykiisii de bulunabilir.

Batin duvar: defektlerinin antenatal ta-
ms1 kolaylikla konulabilmektedir. Ekstre-
mite viicut duvar1 kompleksi olgumuz, 31.
gebelik haftasinda bagvurmustu ve ultraso-
nografik tan1 konulmasindan 1 hafta sonra
spontan dogum yapmis ve bebek dogum sira-
sinda kaybedilmisgti. 34. gebelik haftasinda
bagvuran gastrogisiz olgusu ise 37 gebelik
haftasinda fetal distres nedeniyle sezaryen
ile dogurtuldu. Gastrogizis tanisimin 24.ge-
belik haftasindan 6nce konulabildigi ve alfa-
fetoprotein degerlerinin yiksek bulundugu
bilinmektedir. Barsaklar1 minimal travma
ve kontaminasyondan korumak i¢in sezar-
yen ile dogum 6nerenler oldugu gibi normal
dogumun sakincal olmadigin1 bildirenler
de mevcuttur. Sporadik olarak goriilen her
iki olguda da tekrarlama riskinin olmadig1

(8,9, 10).

Letal fetal anomalilerden olan 3 tanato-
forik displazi olgusundan en erken bagvuran
olgu 31. gebelik haftasinda idi. Ultrasonog-
rafik olarak, dar toraks, mikromeli, makro-
sefali, vertabrada deformite, polihidramni-
os(1 olguda) saptandi. Kafada yonca yaprag
goriintiisi her ti¢ olguda da yoktu. Bu bulgu-
nun bulunmasi otozomal resesif gecigli tana-
toforik ciicelik lehine oldugu bildirilmekte-
dir@,11). 3 fetiis de dogum sirasinda kaybedil-
di. Postmortem radyolojik inceleme ile tani
dogrulandi. Tanatoforik displazi tanis1 24.
gebelik haftasindan énce konulabilmekte-
dir. Bir olgumuzda 20 gebelik haftasinda ya-
pilan ultrasonografide mikromeli saptanmig
ancak olgu uygun gekilde yonetilememis ve
klinigimize 31. gebelik haftasinda bagvur-
mustu.

26. gebelik haftasinda ultrasonografi ile
tam konulan Meckel Gruber sendromu olgu-
sunda; postaksiyel polidaktili, talipes, ense-
falosel, bilateral polikistik bobrek saptandi
.Postmortem patolojik inceleme ile tam dog-

rulandi .Letal otozomal resesif gegigli olmas1

nedeniyle aileye bir sonraki gebeliginde er-
ken bagvuru onerildi. Literatiirde Meckel-
Gruber sendromonun en erken 14.gebelik
haftasinda ultrasonografik olarak tanina-
bildigi yayinlanmigtir(i2).

Ileri derecede oligohidramnios nedeniy-
agenezi olgusunda ticlii test istenmig ve AFP
5.MoM bulunmugtu. Rekiirrens riskinin %2-
5 oldugu, genetik gecisli olabilecegi aileye
bildirildi. Kordosentez onerisini aile kabul
etmedi. 21.gebelik haftasinda sonlandirilan
olguda tam patolojik inceleme ile dogrulan-
d1, ek anomali bulunmad.

3.trimestrede fetal abdomende kistik
kitle nedeniyle klinigimize génderilen gebe-
de, ultrasonografide batinda yaklagik 5cm
capta unilateral kist saptandi. Enterik kist
ve renal kistlerle ayirici tanis1 yapilan kistin
over kaynakli olduguna karar verildi. Fetiis-
te ek anomali saptanmamusg olup diabet, tok-
semi, Rh uygunsuzlugu gibi annede buna yol
acabilecek olasi nedenler bulunmadi. Fetal
hipotiroidi yoktu. Kistin dogum sonrasi
spontan geriledigi goriildii.

Noral tiip defekti ve izole hidrosefali ol-
gularimin ultrasonografik olarak antenatal

sine ragmen ge¢ bagvuru nedeniyle gebelik-
ler termde sonlandirlmg ve 1 olguda dogum
sonrasi shunt operasyonu uygulanmig ,di-
gerleri dogum esnasinda ve erken neonatal
dénemde kaybedilmisti. Nonimmun hidrops
fetalis ve kistik higroma saptanan 22 hafta-
lik olguya, genetik kordosentez yapilmisg,
karyotip normal bulunmusgtur. Dogum son-
ras1 patolojik incelemede yaygin otoliz bul-
gular diginda ek bulgu saptanmamigtir.
Multiple anomaliler nedeniyle klinigimize
gonderilen 30 haftalik olguda; hidrosefali,
miyelomeningosel, omfalosel, mikromeli, hi-
perekojen bobrek, batinda asit goriilmiig an-
cak kesin tan1 konulamamigtir. Postmortem
inceleme ve karyotipleme aile tarafindan ka-
bul edilmemistir.
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Major konjenital malformasyonda erken
tanm konulabildigi dikkate alindiginda, geg
tam gebeye ve aileye getirdigi stresin yanin-
da operatif dogum oranlarini, maternal ve fe-
tal morbiditeyi de arttirmaktadir.

1.trimestre ve 20. gebelik haftasinda
dikkatli ve sistematik gekilde yapilan ultra-
sonografik taramanin fetal anomalilerin ¢o-
tem oldugu ve antenatal takipte énerilmesi
gerektigi digiinilmektedir.

1. Crane JP, Lefevre ML, Winborn RC, Evans JK, Ewig-

man BG, BainRP: A randomized trial of prenatal ultra-
sonographic screening: Impact on the detection, mana-
gement, and outcome of anomalous fetuses. Am J Obs-
tet Gynecol 1994; 171(2): 392-399.

2. Skupski DW, Chervenak FA, McCullough LB: Routine

obstetric ultrasound Int J Gynecol Obstet 1995; 50(3):

233-42.

3. Rizzo N, Pittalis MC, Pilu G, Perol A, Banzi C:. Distribu-
tion of abnormal karyotypes among malformed fetuses
detected by ultrasound throughout gestation Prenatal
Diagn 1996; 16(2): 159-163.

-8

. Rottem S: Early detection of structural anomalies and
markers of chromosomal aberrations by transvaginal
ultrasonography. Curr Opin Obstet Gynecol 1995;
7(2): 122-5.

5. Anderson N, Boswell O, Duff G: Prenatal sonography for

the detection of fetal anomalies: Results of a prospective

study and comparison with prior series. Am J Roenige-

nol 1995;165(4): 943-50.

6. Stoll C, Dott B, Alembik Y, Roth MP: Evaluation of routi-
ne prenatal diagnosis by a registry of congenital anoma-
lies. Prenatal Diagnosis 1995; 15(9): 791-800.

7. Pagnotta G, Maffulli N, Aureli S, Maggi E, Mariani M:
Antenatal sonographic diagnosis of clubfoot: A six year
experience. J Foot Ankle Surg 1996; 35(1): 67-71.

8. Nyberg DA, Mahony BS, Pretorius DH.(eds): Diagnostic

ultrasound of fetal anomalies. Mosby Year Book, St
Louis 1990: 443-53.

9. Russo R, Armiento M, Angrisani P, Vacchione R: Limb
body wall complex : a critical review and a nosological

10. Emanuel PG, Garcia GI, Angtuaca TL: Prenatal detecti-
on of anterior abdominal wall defects with US. Radiog-
raphies 1995; 15(3): 517-30.

11. Smith DW: Recognizable patterns of human malformati-
on.WB Saunders Company; Philadelphia, 5th
ed.1997; 338-9.

-
b3

. Sepulveda W, sebire NJ, Souka A, Snijders RJM, Nicolai-

des KH: Diagnosis of the Meckel- Gruber syndrome at
eleven to fourteen week’s gestation. Am JJ Obstet Gyne-
col 1997; 176: 316-9.

Yard.Do¢.Dr.Giilseren Yiicesoy
Mazhar Osman Sok, 10/8,
Feneryolu- Istanbul

Tel: (0 262) 233 54 68 - 337 91 26
Fax: (0 262} 233 54 88 - 233 54 51




