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NUKAL TRANSLUSENSI ARTMIS VE KARYOTiPi NORMAL GEBELIKLERDE
PERINATAL SONUCLARIN DEGERLENDIRILMESI

EVALUATION OF PERINATAL OUTCOMES OF PREGNANCIES HAVING INCREASED
NUCHAL TRANSLUCENCY IN FIRST TRIMESTER SCREENING TEST AND
NORMAL KARYOTYPE
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OZET

Amag: Calismamizda ilk trimester Down sendromu tarama testinde Nukal Translusensi (NT) 6lgtimii > 95. persantil
bulunan ancak genetik inceleme sonucunda normal Kkaryotip saptanan gebeliklerin perinatal sonuglarinin
degerlendirilmesi amaglanmistir.

Gerec ve Yontem: ilk trimester tarama testinde NT > 95. persantil saptanan ve karyotipleme yapilan hastalarin
sonuglart retrospektif olarak tarandi. Sayisal ya da yapisal kromozomal anomali saptanmamig olgularin dosyalarindan
anne yasi, obstetrik ve aile Oykiisli bilgilerine ulasildi. Hastalarla telefon ile miilakat yapilarak gebeligin nasil
sonuglandig1, gebelik siiresince ve yenidogan/infant/cocukluk doénemi takiplerinde herhangi bir anormallik saptanip
saptanmadig1 6grenildi.

Bulgular: NT 7.2 mm bulunan bir olgunun detayli fetal USG incelemesinde major kardiyovaskiiler anomaliler
saptanmasi nedeni ile termine edilmis oldugu, NT 2.8 mm bulunan bir ikiz gebelikte fetuslardan birinde 13. haftada
kalp atimimin negatiflestigi, 6ploid oldugu saptanan diger fetusta [IUGR gelistigi ve 23. haftada in utero kayip oldugu,
NT 2.8 mm bulunan iki olgudan birinde 16. haftada, digerinde 30. haftada in utero fetal kayip yasandigi, NT 3.9 mm
bulunan ve hafif pyelektazi kaydedilmis fetusun yenidogan takiplerinde renal pelvis g¢aplarinin normal siirlara
geriledigi gorillmistiir. NT 2.9 mm bulunan bagka bir fetusta ise dogum sonrasi hipospadias saptanmig oldugu bilgisi
edinilmistir.

Sonug: Genetik incelemede normal karyotipleme elde edilse bile NT 95. persantil ve lizerinde olan fetuslar in utero
fetal kayip, major yapisal anomaliler, genetik sendromlar ve norolojik gelisimsel sorunlar acisindan yiiksek risk
tastyabilirler. Aile bu konuda bilgilendirilmeli ve izlem siireci yenidogan, infant, ¢ocukluk dénemi boyunca devam
etmelidir.

Anahtar Kelimeler: ikili tarama testi; karyotip; nukal translusensi.

ABSTRACT

Objective: To assess the perinatal outcomes of fetuses having nuchal translucency (NT) greater than 2.5 mm and with
normal karyotype.

Materials and Methods: Results of pregnancies with an increased nuchal translucency (95. percentile and above) in
the first trimester screening test and those with karyotyping were examined retrospectively. Cases without chromosomal
abnormalities were evaluated for the maternal age, obstetric and family history. Information about the outcomes of
pregnancies and any abnormalities detected during pregnancy/ neonatal /infancy / childhood follow- ups were obtained
by telephone interviews.

Results: A case that had 7.2 mm NT had been terminated due to major cardiovascular abnormalities. One fetus in twin
pregnancy that had 2.8 mm NT resulted in missed abortion in 13 weeks of gestation and intrauterine growth restriction
developed in the other euploid fetus and resulted in utero exitus at 23 weeks of gestation. Other two cases having 2.8
mm NT resulted in utero fetal demise at 16 weeks and 30 weeks. Another case having 3.9 mm NT who had mild
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Increased nuchal translucency and perinatal outcomes

pyelectasis had normal renal pelvic diameter in the neonatal period. Hypospadias was diagnosed postpartum in another

fetus with 2.9 mm NT.

Conclusion: Even among fetuses with normal karyotype, NT > 95th percentiles may present an increased risk for in
utero fetal death, major structural abnormalities, genetic syndromes and neurological developmental problems. Families
should be informed about it and follow-up processes should be continued throughout the newborn, infancy and

childhood period.

Key words: Second trimester screening test; karyotype; nuchal translucency.

GIiRiS

Fetal malformasyonlarin miimkiin oldugunca erken
donemde tanmmast prenatal sonografinin en Onemli
amaclarindandir. Birinci trimester tarama programlari
cercevesinde, ultrasonografik fetal nukal translusensi
(NT) ol¢iimii giinlimiizde en sik uygulanan tarama
programlarindan birisidir. ik trimesterde kullanilan
serum belirteclerinden en iyi bilinenleri PAPP-A ve
serbest BhCG’dir. Maternal serumda PAPP-A ve serbest
B-hCG o&l¢limii ile yapilan ilk trimester taramasiyla %63
civarinda Down Sendromu tespit orani elde edilirken,
NT ile serum testlerinin kombine edilmesi sonucunda
Down Sendromu tespit oranlart % 80-90’lara
ulagsmaktadir(1-3).

Artmig NT tanimi, 95. persantilin iizerindeki degerler
icin kullanmilir (4). Nukal saydamligin 95. persantil
izerinde saptandigi durumlarda serum serbest fhCG ve
PAPP-A degerlerinin normal bulunmasi, muhtemel bir
kromozomal anomaliyi ekarte ettirmemektedir ve
mutlaka tanisal bir test yapilmasim gerekli kilmaktadir
(5). 11-14. gebelik haftasinda saptanan NT’ deki artis,
bircok kromozomal anomalinin saptanmasinda yol
gosterici olmas1 disinda fetal kayip, fetal kardiak ve
yapisal anomaliler ile birgok genetik hastaligin 6n
bulgusu olarak da karsimiza ¢ikabilmektedir (3,6-12).
Calismamizda klinigimizde yapilan ilk trimester tarama
testinde Nukal Translusensi (NT) élcimi > 95. persentil
ve (izerinde saptanan ancak genetik inceleme sonucunda
normal karyotip bulunan  gebeliklerin  perinatal
sonuglarint degerlendirmeyi amacladik.

GEREC VE YONTEM

Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hastaliklar1 Egitim ve
Aragtirma Hastanesi Perinatoloji Klinigi’nce 2006-2011
yillar1 arasinda ilk trimester tarama testinde, NT 95.
persentil ve lizerinde saptanarak karyotipleme yapilan
hastalarin genetik inceleme sonuglari Prenatal Genetik
Tan1 Unitesi’nde retrospektif olarak tarandi. Sayisal ya
da yapisal kromozomal anomali saptanmamis olan
olgularin bilgilerine ulasildi.

Kayitl telefon bilgilerinden gebeligin nasil sonuglandigi
(terminasyon, spontan abortus, in utero mort fetus,
preterm- term canli dogum), gebelik takiplerinde
problem saptanip saptanmadigi, canli dogumla
sonuglanmig ise dogum haftasi, dogum sekli ve dogum
kilosu, yenidogan muayenesi yapildi ise bir anormallik
saptanip saptanmadigi, erken neonatal exitus olup
olmadigi, konjenital anomali saptanip saptanmadigi,
infant/gocugun  biiylime siirecinde herhangi  bir

anormallik saptanip saptanmadigi (mental, motor
geligim, organ- sistem fonksiyon bozuklugu) soruldu.
Istatistiksel Yontemler

Degiskenlerin analizinde SPSS 22.0 (IBM Corporation,
Armonk, New York, United States) programi kullanildi.
Verilerin normal dagilima uygunlugu Shapiro-Wilk testi

ile degerlendirildi. Degiskenlerin birbiriyle olan
korelasyonlarimi incelemek igin ise Pearson Correlation
ve Kendall's Tau-b testleri kullanmilmigtir. Nicel

degiskenler tablolarda ortalama * std.(standart sapma)
ve medyan Range(Maximum-Minimum), Kategorik
degiskenler ise n(%) olarak gosterildi. Degiskenler %95
giiven diizeyinde incelenmis olup p degeri 0,05 ten
kiiclik anlamli kabul edildi.

BULGULAR

Dosyalarina ulagilan 71 hastanin 42 tanesi ¢alismamiza
dahil oldu (%59.1). Olgularin tamaminda NT >95
persantil olup, 41 olguda amniyosentez, 1 olguda
kordosentez ile karyotipleme yapilmistir. Olgularin
hicbirinde sayisal yada yapisal kromozomal anomali
saptanmamugtir. Caligmaya dahil edilen hastalarin
tamaminin  2’li  tarama testinde biokimyasal riski
normaldir. Caligmaya alinan hastalarin yas ortalamasi
30.1945.26 olup NT ortalamalart 3.39+£0.95mm dir.
Calismaya alinan hastalarin bulgulart Tablo 1 de
Ozetlenmistir. Bulgulara gore hastalarm % 2.38' inde
fetal kardiak anomali, % 7.14 oraninda in utero fetal
kayip, %4.47 kadarinda genitoiiriner sistem anomalisi
(hipospadias ve pyelektazi) ve %2.38' inde gelisme
geriligi (SGA <2500 gr) izlenmistir.

Inutero exitus olan fetuslarmn ise ailelerinin istememesi
lizerine otopsi yapilamamistir fakat yapilan detayl
ultrasonografik muayenede major yapisal anomali
izlenmemistir.

TARTISMA

[lk trimester sonlarina dogru tiim fetuslarin boyun arka
kisminda goriilen gecici sivi kolleksiyonu Nukal
Translusensi (NT) olarak tanimlanir (12,13). NT’nin
artmis bulunmasi1 o6zellikle Down sendromu gibi
kromozomal anomaliler ile iliskilidir (5). Ancak normal
fetal karyotipleme elde edilse bile NT si artmis bulunan
fetus, izole yapisal anomalilerden, siklikla erken
cocukluk doéneminde farkedilen nérolojik gelisimsel
problemlere kadar degisen, bir dizi konjenital anomali
acisindan yiiksek riskli grupta degerlendirilmektedir
(14,15). Artmus NT ¢ok ¢esitli gelisimsel sorunlarin bir
anlamda ortak semptomu olarakgdrilebilir.
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Artmig nukal translusensi ve perinatal sonuglar

Tablo 1. NT artms bulunan 42 éploid olguda perinatal sonuclar

. Dogum Dogum .

NT(mm) Gebelik haftasi e e i ) Perinatal sonuclar

79 13W 5D 23WNSD 510 23. h_afta major kardiak anomali nedeni ile gebelik
terminasyonu.

2.9 12W 3D 40W C/S 2300 Dogumda SGA bebek, takipte anormallik saptanmadi.

28 13W 2AWNSD 310 i;i,?;tal takipte [IUGR geliserek 24. hafta in utero fetal

2.8 12W 5D Abort - 16. hafta in utero fetal kayip.

30 11W 5D 40W C/S 3100 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

59 19W 4D 39W C/S 3080 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

39 13W 39W C/S 3300 Yenidoganda hafif pyelektazi, takiple duzelme gorildu ek
anomali yok.

65 14W 40W NSD 3200 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

32 12W 4D 39W C/S 3540 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

30 19W 1D 40W NSD 3400 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

33 19W 3D 40W C/S 3700 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

33 13W 3D 40W NSD 3000 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

29 12W 3D 39WC/S 2950 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk déneminde anomali
saptanmadi.

31 12W 3D 40W NSD 3050 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

30 13W 1D 39W C/S 3300 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

29 19W 40W NSD 3400 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk déneminde anomali
saptanmadi.
Yenidogan, infant ve gocukluk déneminde anomali

41 13W 3D 36W C/S 2700 saptanmadi.
(ikiz gebelik)

34 11W 2D 40W NSD 3480 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

31 11W 4D 40W NSD 2900 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

34 12W 1D 37WNSD 2950 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

35 19W 4D 40WNSD 3100 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

36 13W 2D 40WNSD 3000 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

31 19W 5D 39W C/S 3600 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

29 11W 6D 39W C/S 3560 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

29 12W 40W NSD 3430 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

30 11W 5D 39W C/S 3150 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

42 13W 3D 40WNSD 3030 Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

NSD : Normal spontal vaginal dogum

C/S: Sezaryen Dogum

SGA : Dogum haftasina gore kiigiik yenidogan
IUGR: Intrauterin gelisme geriligi
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Tablo 1. NT artmms bulunan 42 6ploid olguda perinatal sonuglar

NT(mm) Gebelik haftasi ]l?:t%:;nvseMi :l)goflli g: )
2.9 12W 5D 40W NSD 3000
3.7 12w 4D 40W C/S 3200
3.4 13w 2D 40W NSD 2940
2.9 11w 6D 40W NSD 3600
3.0 12w 2D 39W C/S 3460
3.1 13W 2D 40W NSD 3130
2.9 11W 5D 39W NSD 3500
3.4 12w 3D 40W NSD 3100
4.0 11w 40W NSD 3300
3.2 11w 4D 39W C/S 3670
2.9 11w 3D 39W C/S 3000
2.9 11w 2D 39W C/S 3100
2.9 11W 5D 39W C/S 3340
2.9 12w 40W C/S 3800
7 11w 4D 30W NSD 1200

NSD : Normal spontal vaginal dogum

C/S: Sezaryen Dogum

SGA : Dogum haftasina gore kiigiik yenidogan
IUGR: Intrauterin gelisme geriligi

Kromozomal olarak normal fetuslarda NT yiiksekliginin
major kardiak anomalilerle iliskisine yonelik yapilmis
caligmalarda; risk %?2-14.6 arasinda bildirilmistir (16-
19). Bizim verilerimizde insidans benzer olarak %2.38
bulunmustur.

Pandya ve arkadaglarimin calismasinda 3 mm ve
iizerindeki NT  degerlerinde, Ozellikle yapisal
malformasyonlarin da eslik ettigi olgularda %13’e varan
fetal kayip oranlar1 bildirilmistir (16). Tahmasebpour ve
arkadaslar1 ise %4.6 oraninda fetal kayip bildirmislerdir
(20). Bizim caligmamizda fetal kayip oram %7.14
olarak belirlendi.

NT yiiksekliginin olumsuz perinatal sonuglarla olan
iliskisine yo6nelik yapilmis ¢aligmalarin yalnizca az bir
kisminda canli dogum sonrasi infantlar takip edilmis,
bunlarin ¢ok daha az bir kisminda takip siiresi 5 yili
agmustir. Mula ve arkadaslarinin ¢alismasinda; NT 99.
persentil ve Uzerinde saptanan 171 Oploid tekiz
gebelikte, postnatal donemde 6 aylik aralarla toplam 2
yil boyunca devam eden pediatrik takip sonucunda elde
edilen verilere gore, fetal kayip orami %4.1, major
yapisal anomali orani %21.6, tanimlanabilen genetik
sendrom sikligi ise %7.6 olarak belirtilmistir. Major
anomali grubunun %13.6 oraminda kardiak, % 0.6

Perinatal sonuclar

Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

Yenidogan, infant ve gocukluk déneminde anomali
saptanmadi.

Yenidogan, infant ve gocukluk déneminde anomali
saptanmadi.

Yenidogan, infant ve gocukluk déneminde anomali
saptanmadi.

Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

Yenidogan, infant ve gocukluk déneminde anomali
saptanmadi.

Yenidogan, infant ve ¢ocukluk déneminde anomali
saptanmadi.

Yenidogan, infant ve gocukluk déneminde anomali
saptanmadi.

Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

Yenidoganda hipospadias, opere edildi. Ek anomali
saptanmadi.

Yenidogan, infant ve ¢ocukluk doneminde anomali
saptanmadi.

Yenidogan, infant ve gocukluk déneminde anomali
saptanmadi.

30. hafta in utero fetal kayip, otopsi yapilmadi.

oraninda abdominal duvar defekti, %1.8 oraninda
genitolriner sistem, %3.5 oraminda fetal hidrops ve %
1.8 oraminda kas- iskelet sistemi anomalilerinden
olustugu gosterilmistir. Norolojik gelisim degerlendirme
sonuglarinda ise yapisal olarak tamamen normal
goriinen 4 infantta 1liml1 ya da ciddi nérolojik gelisimsel
gerilikler oldugu saptanmustir (18).

Literatiirde, artmug NT saptanan Oploid 451 fetusun
prenatal ve postnatal 5  yillik  takiplerinin
degerlendirildigi bagka bir ¢aligmada, ultrasonografik
taramada anomali siklig1 %13, olumsuz perinatal sonug
oran1 ise %19 olarak bildirilmistir. Anomalilerin
%55’ini major kardiak defektler olusturmaktaydi, ikinci
siklikta ise %13 orami ile damak- dudak yariklari ile
kargilagilmisti. Uzun donem takipte ise ndrolojik
gelisimlerinde gecikme saptanan infant/ g¢ocuklarin
orant % 1.5 olarak bildirilmistir (21).

17 ¢alismanin degerlendirdigi bir derlemede, artmis NT,
normal karyotipleme saptanan ve prenatal galigmalarda
ya da dogumda herhangi bir yapisal anomali veya
tanimlanabilmis  genetik sendrom  belirlenmeyen
fetuslarin  postnatal  takibinde, gelisim  geriligi
oranlarmin %0.6 ile %2.7 arasinda degismekte oldugu,
bu araligin artmus NT tanimi i¢in kullanilan cut-off
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degerlerindeki farkliliktan kaynaklandig: diistintilmistiir
(22).

NT 95. persentil ve {iizerinde 6lgiilen 6ploid olgulari
inceledigimiz bizim c¢alismamizin sonuglarinda ise,
canli saglikli dogan ve takiplerinde herhangi bir
anormallik saptanmayan infantlarin oran1 %83.63 olarak
belirlendi. %16.37’lik kisimda spontan abort / in utero
fetal exitus, major ve minér yapisal anomalilerden
olusan olumsuz perinatal sonuglar bulunmaktaydi.
Norolojik gelisim anormalligi ya da genetik sendrom
tanist bilgisine ulagilamamistir.

Caligmamiz  Tirkiye’ nin en bulyik perinatoloji
merkezlerinden birinde yapilmasi sebebi ile genel
popiilasyon verilerini yansitmas: acgisindan Snemli
olmakla beraber, caligmamizin retrospektif olmasi
sebebi ile ulagilabilen hasta sayisi azdir ve uzun dénemli
perinatal sonuglara ulagilamamistir. Bu nedenle daha

genis serilerde prospektif uzun donem postnatal
takiplerin  yapildigi  ¢alismalara ihtiyag oldugu
kanaatindeyiz.

SONUC

NT artist kromozomal olarak normal fetuslarda
rastlanabilen bir durumdur. Bu fetuslarin biiyiik
¢ogunlugu saglikli yenidoganlar olarak diinyaya

gelmekle beraber yapisal malformasyonlar, olumsuz
perinatal sonuglar ve genetik sendromlar agisindan
yiiksek risk tasidiklar1 unutulmamalidir. Bu nedenle
mutlaka USG ile anomali taramasi ve miimkiinse
ekokardiyografik muayene yapilarak takip edilmeli,
tarama bulgular1 normal olsa bile noérolojik gelisim
problemleri acisindan takip ¢ocukluk donemi boyunca
devam etmelidir.

Tesekkiir: Calismamizin yapilmasinda biiyiik emegi
gecen saym Dr. merhume Semra Takmaz’1 sayg: ve
rahmetle aniyoruz.
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