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Ozet

Amag: IIk trimester tarama testinde nukal saydamlik (NT) artiginin, fetal anomali varliginin ve kombine testte risk artisinin genetik hastaliklarla iliskisi
bilinmektedir. Ancak, kombine testte 1/250-1/2000 olarak belirlenen orta riskli grubun yonetimi tartisma konusudur. NT artisinin, fetal anomali varligmm
ve kombine testte yiiksek ve orta risk gruplarinin gebelik sonuglarina dair veriye ihtiya¢ duyulmaktadir. Buna dayanarak mevcut arastirmada, ilk trimesterde
patolojik bulgu saptanan fetiislerin gebelik sonuglarinin degerlendirilerek, takip ve tedaviye yonelik sonuglara varilmasi amaglanmustir.

Gereg ve Yontemler: Yirmi aylik donemde ilk trimester tarama testi ve ikinci trimester ayrintili fetal muayenesi tek bir perinatoloji linitesinde tamamlan-
mus ve gebelik sonucu dokiimante edilmis 268 gebe calismaya dahil edildi ve fetal anomali varligi, NT artis1 (3.5 mm ve tizeri) ve kombine testte risk artisi
olarak gruplara ayrildi. Yiiksek risk, kombine test riski 1/250 iizerinde ve/veya NT 3.5 mm lizerinde olmasi; orta risk ise kombine test riski 1/250-1/2000
arasinda saptanmasi olarak kabul edildi. Invaziv test uygulanan gebeliklerin fetal genetik sonuglarina, spontan veya indiiklenmis terminasyonlarimn ise fetal
otopsi ve genetik sonuglarina ulagildi. Veriler frekans (n) ve yiizde (%) olarak degerlendirildi. ik trimester tarama testi igin pozitif prediktif deger (PPD)
hesaplamalari yapildi.

Bulgular: Calismaya alinan 268 tekil gebeligin 46’sinda (%17) sonografide anomali (n=18, %39) veya kombine test tarama sonucunda >1/2000 risk artis1
(n=28, %61) saptandi. Merkezi sinir sistemi anomalileri en sik saptanan anomaliydi (9/18, %50). Andploidi oran1 en yiiksek (%57) patoloji hidrops fetalis
idi. Trizomi 21 saptanan fetiislerin %50’sinde (2/4) sonografik taramalar normaldi. Kombine testte yiiksek ve orta riskin pozitif prediktif degeri sirasi ile
%29.4 ve %12.5 olarak hesaplandi.

Sonug¢: Trizomi 21 olgularmin en az yarisinda sonografik bulgu olmayabileceginden, ultrason ve serum parametreleri kombine olarak ele alinmalidir.
Kombine testte orta riskli her 8 fetiisiin birinde genetik anomali saptanabileceginden, bu gruptaki gebeler i¢in ileri tan1 ve takip segenekleri dikkatli sekilde
planlanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Birinci trimester tarama, Fetal anomali, Kombine test

Abstract

Objective: It is well known that increased fetal nuchal translucency (NT), presence of fetal anomaly, increased combined test risk is associated with genetic
diseases. However, management of the so-called intermediate-risk (1/250-1/2000) group in the first trimester screening test is controversial. Data on preg-
nancy outcomes of increased fetal NT, presence of fetal anomaly, high- and intermediate-risk groups in the combined test are needed. Therefore, the current
study aims to assess the outcomes of fetuses with risk calculation in the first trimester, providing an insight for follow-up and treatment.

Material and Methods: Throughout a 20-month period, 268 pregnancies with first trimester screening test and second trimester fetal examination perfor-
med in a single perinatology unit and had subsequent documentation of pregnancy outcomes were included and grouped considering increased NT (3.5 mm
and above), presence of fetal anomaly, increased combined test risk. A combined test result >1/250 risk and/or nuchal translucency (NT) > 3.5 mm was con-
sidered as high-risk, whereas combined test risk between 1/250-1/2000 was denoted as intermediate-risk. Pregnancy outcomes included fetal genetic results
if invasive tests were performed and fetal autopsy in cases of spontaneous or induced terminations. Data were expressed as frequency (n) and percentage
(%). Positive predictive values were calculated for first trimester risk categories.

Results: Forty-six out of included 268 pregnancies (17%) had any fetal anomaly on ultrasound (n=18, 39%) or increased combined test risk of >1/2000.
Central nervous system defects were the most common anomalies (9/18, 50%). Fetal hydrops had the highest aneuploidy rate (57%). Sonographic screening
was normal in 50% (2/4) of fetuses with trisomy 21. Positive predictive value for high- and intermediate-risk was 29.4% and 12.5%, respectively.

Conclusion: Since at least half of the trisomy 21 cases may have no sonographic findings, ultrasound and serum parameters should be evaluated together.
The intermediate-risk group merits special attention considering diagnostic and follow-up options, every eight fetus in this group could have an anomaly.
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TURGUT ve ark.

GIRIS

Ultrasonografinin fetal goriintillemede kullanilmaya
baslamas ile prenatal tarama ve tani testlerinde ilerlemeler
kaydedilmistir. Nicolaides ve ark. ense saydamligi (NT) él¢ii-
miiniin Down sendromu taramasinda kullanilmasini 1992'de
tanimlamustir (1). Gebeligin 11-14. haftalarinda kullanil-
mak {izere serum serbest beta human koryonik gonadotro-
pin (beta-hCG), “pregnancy- associated placental protein”
(PAPP-A), NT ve maternal yasin kullanildig: birinci trimester
anoploidi taramasi giiniimiizde kullanilmaktadir. Prospektif
bir dogrulama ¢aligmasinda, ilk trimester kombine test, sira-
styla trizomi 21, 18 ve 13 vakalarini %90, %97 ve %92'sini sap-
tayabildi. Ayni ¢alisma igin yanlis pozitiflik degeri %4 olarak
belirlendi (2). Kombine test kesme degerinin 6nceki yillarda,
invaziv girisim ile fetal kayip riskinin yaklagik olarak denge-
lendigi deger olan 1/250 olarak alinmasi 6ne strtilmiistiir.
Fakat yeni aragtirmalar da koryon villiis 6rneklemesi (CVS)
veya amniyosentez ile fetal kayip riskinin, uygun sartlar sag-
landiginda ve ayn1 gebelik haftasinda beklenilen dogal 6lim-
ler ¢ikarildiginda, ¢ok daha diigiik risk tagidigi gosterilmistir
(3-5). Bunlara ek olarak, 1/250-1/2000 olarak ele alinabilecek
orta riskli grup i¢in nasil bir yonetim izlenecegi tartigma ko-
nusudur (6). Ayrica bazi ¢aligmalarda orta risk olarak 1/100-
1/2500 ve hatta 1/30-1/900 gibi farkl araliklar kabul edilmis-
tir (7). Genel olarak, orta risk saptanan fetiisler i¢in 6ncelikle
maternal kanda fetal DNA tarama testi (noninvaziv prenatal
tarama) onerilmekle beraber uygun danigmanlik sonrasinda
invaziv tani secenegi de sunulmaktadir (8).

Birinci trimester taramalar1 ise gebeligin erken doéne-
minde fetal durumun degerlendirilmesi, aileye fetal durum
hakkinda bilgi vermesi ve ileri tani testleri i¢in zaman kazan-
dirmast agisindan 6nemlidir. Ancak, birinci trimester tarama
testinde kombine riski yliksek ve orta olarak degerlendirilen
gebeliklerin sonuglarina dair veriye ihtiya¢ duyulmaktadir.

Mevcut ¢aligmanin amacy; 11-14 hafta ultrasonografi
(USG) taramasinda fetal anomali, belirgin (> 3.5mm) NT
artig1 ve kombine testte yiiksek veya orta derecede risk arti-
s1 saptanan gebeliklerin sonug verilerine ulagilarak, tarama
testlerini gebelik sonuglar ile iligkilendirmektir. Bu iligkile-
rin daha net ortaya konulmasinin, ilk trimesterde fetal gene-
tik anomali agisindan riskli gebeliklerin yonetimi ve danis-
manligina katki saglamasi beklenmektedir.

GEREC ve YONTEMLER

Bu calisma Helsinki Deklerasyonu prensiplerine uygun
olarak yapilmistir. Calisma igin Siilleyman Demirel Univer-
sitesi Tip Fakiiltesi Klinik Aragtirmalar Etik Kurulundan (
22.05.20, karar no:160) onay alindi. Geriye yonelik olarak,
Siilleyman Demirel Universitesi Perinatoloji Bilim Dalrna
Ocak 2017- Eyliil 2019 tarihleri arasinda 11-14. gebelik haf-
tas1 arasi bagvuru yapan 330 gebe i¢inden ilk trimester fetal
USG anomali taramasi ile kombine test yaptirmis ve gebe-
ligin devamr halinde ikinci trimester sonografi taramasi ta-
mamlanmis 268 gebe ¢alismaya dahil edildi (dahil edilme
orant: %81.2). Tim fetal USG taramalari, perinatoloji uz-

mani veya yan dal uzmanlk 6grencisi tarafindan 2-5 MHz
konveks transabdominal ii¢ boyutlu transdiiser ile donatil-
mis bir Voluson E6 (GE Medical Systems, Milwaukee, WTI)
kullanilarak gergeklestirilmistir. Uygulayicinin istegine gore
transvaginal uygulama taramaya eklendi.

flk trimester USG taramasinda NT, bag-popo mesafesi
(CRL) ve biparyetal ¢cap (BPD) 6l¢iimlerine ek olarak krani-
yum, spinal kord, kalpte situs, fetal kalp atim hizi, dért oda-
cik ve bityiik damar ¢ikislar, diyafram, renal arterler ve bob-
rekler, mide, mesane, umblikal damarlar, abdominal duvar
ve ekstremiteleri kapsayacak sekilde anatomik goriintiileme
gerceklestirildi. NT 6l¢timil 3.5 mm altinda ve organ tara-
mast normal olarak saptanan gebelerden serum beta-hCG ve
PAPP-A 6lgiimlerini de igeren kombine test istendi. Kombi-
ne test risk hesaplamasinda anne yag1 ve viicut agirhigr gibi
bazal verilere ek olarak NT, beta-hCG ve PAPP-A degerleri
temel alindi. Nazal kemik, trikispit kacak ve duktus veno-
zus akimlar1 degerlendirme disinda tutuldu. Kombine testte
1/2000 tizerinde risk raporlanmasi durumunda non-invaziv
prenatal tarama testi (anne kaninda serbest fetal DNA tara-
masi) ve/veya invaziv tani testi 6nerildi. NT >3.5 mm sapta-
nan veya USG taramada major fetal anomali belirlenen ge-
belere dogrudan invaziv genetik tani 6nerildi veya yasamla
bagdasmayan ciddi anomali saptanan gebelere terminasyon
secenegi sunuldu.

Riskli grup NT 23.5 mm veya kombine test risk 1/250
ve lizeri, orta riskli grup ise kombine test riski 1/250-1/2000
arasinda saptanan gebelikler olarak ele alind. Risk artis1 veya
USG anomali bulgusu olup invaziv tani testlerini veya ter-
minasyon secenegini kabul etmeyen gebeler ikinci trimester
fetal USG muayenesi ve rutin gebelik takibine alindu. {lk tri-
mester USG taramas1 normal veya kombine teste risk artis
tespit edilmeyen (< 1/2000) gebeliklerin de ikinci trimester
taramasi sonuclarina ulagilarak tiim taramalar1 normal ola-
rak raporlanan gebeler belirlendi.

Gebelik canli dogum ile sonuglanmas: durumunda, ye-
nidogana ait veriler hastane verilerinden elde edildi. Ayrica,
ailelere telefon ile ulagilarak bebegin mevcut durumu hak-
kinda da bilgi edinildi. Gebeligin fetal anomaliye bagli ter-
minasyon veya 6lii dogum ile sonu¢lanmasi durumunda ise
fetal genetik ve otopsi gibi patoloji sonuglarina ulagildi. Bu
sayede, ilk trimester USG taramasi ve kombine test yapilmis
olan gebeliklerin kisa dénem sonuglar geriye yonelik olarak
detayl sekilde taranmis ve kaydedilmis oldu.

Veriler frekans (n) ve ylizde (%) olarak belirtildi. Devamli
degiskenlerin karsilagtirilmasinda “student’s t-test”, kategorik
degiskenlerin kargsilastirilmasinda ise Fisher’in kesin testi
kullanildi.

BULGULAR

Dahil edilen 268 gebelik iginde 254 tekil (%94.8) ve 14
ikiz (%5.2) olarak belirlendi. Tkiz gebeliklerin %21.4’i (n=3)
monokoryonik gebelikti.  Dikoryonik ikiz gebeliklerin
(n=11) biri dordiiz olarak baslayip rediiksiyon sonrasinda
dikoryonik ikiz gebelik olarak devam etmigti.
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TURGUT ve ark.

Tablo 1. Kombine risk artisi saptanan gebelerin sonuclar:

Maternal | Gebelik  Birinci trimester Kombine = fkinci trimester Genetik Gebelik takibi
yas haftasi tarama risk taramasi
1 35 13 Normal 1/800 Normal Diploid* Saglikli yenidogan
2 22 1242 Normal 1/100 Normal Diploid* Saglikli yenidogan
3 33 11+6 Normal 1/763 Normal Diploid* Saglikli yenidogan
4 31 11+2 Normal 1/59 - Tri 21 18. haftada terminasyon
5 29 13+6 Normal 1/500 Normal Diploid* Saglikli yenidogan
6 39 1245 Normal 1/60 Normal Diploid Saglikli yenidogan
7 30 13 Normal 1/1200 Normal Diploid* Saglikli yenidogan
8 25 12+3 Normal 1/250 Normal Diploid Saglikli yenidogan
9 27 12+4 Normal 1/830 Normal Diploid* Saglikli yenidogan
10 31 12 Normal 1/500 Normal Diploid Saglikli yenidogan
11 35 12+3 Normal 1/300 Normal Diploid Saglikli yenidogan
12 28 1243 Normal 1/250 Normal Diploid Saglikli yenidogan
13 28 13 Normal 1/300 - 46 rob21 16. haftada
q10;q10 trans terminasyon
(Down )
*Herhangi bir kromozomal anomali bulgusu olmayan saglikli yenidogan. N'T: Nukal saydamlik, Tri: Trizomi

Tablo 2. Ense saydamhgi artis1 saptanan fetiislerin sonuclari

Maternal Gebelik Birinci Kombine ikinci Genetik Gebelik takibi
yas haftas1 trimester risk trimester
tarama taramasi
1 32 12+6 NT: 3.8 mm - Diyafram Diploid Yenidogan oliumii
hernisi
2 27 12+6 NT> 6mm + - - - 15 hafta fetal
hidrops fetalis oliim
3 37 13 NT: 3.8mm - Normal Diploid Saglikli
yenidogan
4 26 12+5 NT: 3.5mm = Normal Diploid Saglikli
yenidogan
5 30 1345 NT: 3.5 mm - Normal Diploid* Saglikli
yenidogan
6 29 12+5 NT: 4.0 mm + = = Tri 21 Terminasyon
hidrops
7 38 13 NT: 6.0 mm + - - Tri 18 Terminasyon
hidrops fetalis
8 28 1245 NT: 3.6 mm - Normal Diploid* Saglikli
yenidogan
9 30 1145 NT: 3.5mm - Normal Diploid Saglikli
yenidogan
10 33 13 NT: 5mm + - - Tri 18 Terminasyon
hidrops fetalis
11 33 13+4 NT:3.5 - Tek tarafli PEV | Ureme olmadi. | 20 hafta inutero
ex, terminasyon
12 23 13+6 NT: 4.5 mm + - - Tri 21 Terminasyon
hidrops fetalis
13 41 11+5 NT: 3.5 mm - Fetal kayip | Ureme olmadi | 13 hafta in utero
ex
14 35 12+5 NT: 5 mm+ - - Diploid Terminasyon
hidrops
15 37 13+2 Hidrops fetalis - - Diploid Terminasyon
*Herhangi bir kromozomal anomali bulgusu olmayan saglikli yenidogan. NT: Nukal saydamlik, Tri: Trizomi
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TURGUT ve ark.

Tablo 3. Sonografide organ anomalisi saptanan fetiislere ait sonuclar

Maternal  Gebelik = Birinci trimester tarama | Kombine | Ikinci trimester | Genetik = Gebelik takibi
yas haftasi risk taramasi
1 31 13 Hafif piyelektazi + mesane - Oligo + bilateral | Diploid =~ Terminasyon
¢apt: 5 mm pyelektazi
megasistis
2 35 14 Fetal btiytime kisitlilig1 + - Serebellar Rob Terminasyon
oligohidroamniyoz agenezi+ ventrikil | (13;14)+
genisligi Trip 18
3 31 13+2 Cantrell pentalojisi - - Ureme Terminasyon
olmadi
4 30 14+1 limon belirtisi trokalomber - - Diploid = Terminasyon
bolgede spina bifida
5 28 12 Fetal tagikardi + - - - 14 hafta fetal
anhidroamniyoz 6liim sonrast
terminasyon
6 29 13+1 Siddetli lateral ventrikiil - - - Terminasyon
genisligi
7 29 13 Akrani = = Ureme Terminasyon
olmadi
8 40 1241 | Oksipital bolgede ensefalosel - - Diploid | Terminasyon
+ trakolomber spina bifida
9 21 13 Akrani - - Diploid =~ Terminasyon
10 31 15 Multikistik-hiperekojenik - - Diploid =~ Terminasyon
bobrek +
Anhidroamniyoz
11 28 13 Omfalosel - - Diploid =~ Terminasyon
12 38 11+5 Anensefali - - - Terminasyon
13 38 13 Akrani - - Diploid = Terminasyon
14 28 13 Biiytik arterlerin = BAT Diploid | Dogum sonrasi
transpozisyonu BAT nedeniyle
opere
15 36 12 Akrani - - Diploid = Terminasyon
16 33 13 Omfalosel + PEV+NT: 4.4mm - - Diploid | Terminasyon
17 23 11+6 Body-stalk anomali - - Diploid | Terminasyon
18 36 14 Anensefali - - Ureme Terminasyon
olmadi
BAT: Biiyiik arterlerin transpozisyonu, NT: Nukal saydamlik, Oligo: Oligohidroamniyoz, PEV: pes ekinovarus, rob: Robertsonian
translokasyon,

Cogul gebeliklerde anormal birinci trimester tarama bul-
gusuna rastlanmazken, tiim grup icinde 46 tekil gebelik i¢in
(%17.2) sonografik veya kombine tarama test sonucunda
anormal bulgu saptandi (Tablo 1, Tablo 2, Tablo 3).
Bunlarin 18’inde (%39.1, 18/46) ilk veya ikinci trimester so-
nografisinde organ anomalisi saptanirken( Tablo 3), 13 ge-
belikte (%28.2, 13/46) ilk trimester tarama testinde kombine
risk artis1 ve 15 gebede (%32.6, 15/46) ciddi NT artis1 (3.5
mm) mevcuttu (Tablo 1, Tablo 2). Geriye kalan ve normal
birinci trimester tarama sonucuna sahip 222 gebelik icinden
ise 2 gebeligin (%0.7) ikinci trimesterde fetal 6liim ile sonug-
landig1 saptandi.

Sonografik fetal anomali bulgusu saptanan 18 gebelige ait
detaylar Tablo 3de verilmektedir. En sik saptanan anomali
(%50, n=9) fetal merkezi sinir sistemi defektleri olup bunla-

rin timinin invaziv test yapilamadan gebelik terminasyonu
gerceklestirildigi saptandi. Gebelik materyali karyotip ince-
lemesi sonuglandirilan 6 fetiisiin kromozom dizilimi diploid
olarak saptandi ve bunlarin tamaminda postmortem incele-
me ile tan1 dogrulandi (Tablo 3). Baska tiirlii siniflandiri-
lamayan 2 fetiis mevcuttu: Ilki, erken baslangicl ciddi fetal
biiytime kisithiligi, oligohidroamniyoz ve muhtemel serebel-
lar agenezi saptanmasi nedeni ile CVS uygulanan ve karyotip
sonucu Rob (13;14)+Tril8 olarak raporlanmasi sonrasinda
tibbi sonlandirmasina uygulanan gebelikti. Diger fetiiste ise
fetal tagikardi ve anhidroamniyoz saptanmasi sonrasinda
spontan fetal 6lim gerceklesmisti.

[k trimester tarama testinde risk artig1 saptanan 13 ge-
beye invaziv test 6nerilmis olmasina ragmen bunlarin 6’sina
girisimsel tani testi uygulandig: saptandi (kabul etme orant:
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Tablo 4. Birinci trimesterde anormal bulgu saptanan fetiislerin klinik sonuclari

Birinci
trimester
anormal
bulgu

Say1 Terminasyon

Karyotip
anomalisi

Fetalkayip | Yenidogan

olumu

Girisimsel
islem say1s1

Merkezi sinir | Kraniyal

Spinal

Birlikte

Kalp

Genitouiriner

On duvar

W= N == =N
Wi [N O~ | =

Coklu

anomali

1
1
1
= IN OO |O|O

Kombine risk 13 2
artisi

Nedeni 2 -
bilinmeyen
fetal kayip

NT >3.5mm  Hidropsile |7 6

Izole

Siniflama
Yapilamayan

Tabloda frekans (n) verilmistir

Tablo 5. Yiiksek ve orta riskli kombine test sonu¢larinin fetal genetik hastalik acisindan dagilim

Yiiksek risk (kombine test ~Orta risk (kombine risk Toplam
>1/250 veya NT>3.5mm)* 1/250-1/2000 aras1)
Genetik inceleme ile anomali 5 1 6
saptanmig
Genetik inceleme ile normal karyotip 12 7 19
veya normal fenotip saptanmis
Toplam 17 8 25
Tabloda frekans (n) verilmistir. * Yiiksek risk saptanan 3 fettisiin inceleme sonucuna ulagilamamigtir. NT: Nukal saydamlik.

%46.1). Kombine riski 1/59 olarak raporlanan bir gebede
trizomi 21 ve kombine riski 1/300 olan diger bir gebede ise
translokasyon tipi trizomi 21 saptanip tibbi terminasyon ya-
pilmist1 (Tablo 4). Girisimsel test sonucu diploid normal
karyotip olarak raporlanan ve/veya invaziv testi kabul etme-
yenlerde, dogum sonrast yenidoganlarda ek anomali veya
genetik hastalik belirtisi mevcut degildi.

[lk trimester sonografisinde NT 3.5 mm ve iizeri 6l¢iim-
lere sahip 15 gebelik mevcut iken bunlarin 7’sine /%46.6)
fetal hidrops bulgular1 da eslik etmekteydi (Tablo 2). Hid-
ropslu fetiislerin 4’tintin (%57.1) CVS sonucunda andploi-
di saptanmasi nedeni ile termine edildigi saptand: (Tablo
2). Normal karyotip saptanan 3 fetiisiin biri fetal 6liim ile
sonuglanirken diger ikisi ciddi hidrops ve/veya ileri hafta-
larda saptanan ek bulgular nedeni ile tibbi olarak sonlandi-
rilmist1 (Tablo 2). Hidrops bulgular1 olmayan ancak ciddi
NT artisina (= 3.5 mm) sahip 8 gebelige CVS onerilmesine

ragmen invaziv islem kabul etme orani %50 (4/8) idi. CVS
uygulanan 4 fetiisiin tiimiiniin karyotip analizi normal dip-
loid olarak rapor edilmis olmasina ragmen bunlarin birinde,
ikinci trimester sonografi taramasinda diyafram hernisi ta-
nist konuldugu ve gebeligin yenidogan 6limii ile sonuglan-
dig1 gorildii. Ciddi NT artis1 saptanan 2 gebelikte (%25, 2/8)
ileri haftalarda fetal 6liim gerceklestigi saptandi. Bunlara,
invaziv islem kabul edilmedigi icin CVS veya amniyosentez
uygulanmamusti ve sonografik takipte bir fetiisteki unilate-
ral pes ekinovarus disinda anatomik anomali mevcut degildi

(Tablo 2).

Geriye kalan sonografi taramasinda anormal bulgu sap-
tanmayan ve kombine risk artis1 olmayan 222 gebenin, ikinci
trimesterde fetal 6liim gerceklesen ikisi diginda (binde 9),
ikinci trimesterde fetal anomali sonografik taramalar1 nor-
mal olarak degerlendirildi. Bu 220 fetiiste dogumda da major
anomali bulgusuna rastlanilmadig belirlendi.
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TURGUT ve ark.

Tablo 5’te yiiksek ve orta riskli birinci trimester tarama
test sonuglarinin gebelik sonuglarina gore dagilimi ézetlen-
mektedir. Kombine testte yiiksek ve orta riskin pozitif pre-
diktif degeri siras1 ile %29.4% ve %12.5 olarak hesaplandi.

TARTISMA

Mevcut ¢aligmada ilk trimester sonografide major ano-
mali saptanan 18 fetiisiin, yarisinin merkezi sinir sistemi
anomalisi oldugu gortlmistiir. Dolayisiyla, ilk trimesterde
en stk merkezi sinir sistemi anomalilerinin, 6zellikle akrani-
anensefali sekansinin saptandig1 sdylenebilir. Mevcut sonug-
larimiz, énceki bir aragtirmanin bulgulari ile uyumlu goziik-
mektedir. Anilan ¢aligmaya 800 gebe dahil edilmis ve birinci
trimester sonografi taramasinda fetiislerin %1’inde anatomik
anomali ve bunlarin da yarisinda (%0.5) merkezi sinir siste-
mi defektleri saptanmigtir. Calismamizdaki bulgular ile ayn:
sekilde tiim anomalilerin %507si ile bu grup anomaliler en stk
saptanan sistem anomalisi olarak belirtilmistir (9).

Mevcut olgularimiz iginde 14. gebelik haftasinda fetal bii-
yume kisitlilig1 ve oligohidramniyoz nedeni ile takibe alinan
bir gebede ikinci trimesterde ek intrakraniyal defektler sap-
tanmasi dikkat ¢ekicidir. Literatiirde de 13. gebelik haftasinda
transvaginal sonografi ile genis posterior fossa kisti 6n tanisi
konulan bir gebelikte ileri haftada Dandy-Walker sendromu
tanisininin kesinlestirildigi bir olgu sunumu mevcuttur (10).
Belirli merkezi sinir sistemi defektlerinin kesin tanisinin ilk
trimesterde konulmasi zor olmakla beraber, erken haftalar-
daki sonografik taramalarda siipheli bulgular mevcut olabi-
lir. Bu bulgularin takibe alinmasi ve ikinci trimesterde pos-
terior fossa, kavum septum pellisidum ve korpus kallozum
gibi intrakraniyal yapilarin detayl sekilde degerlendirilmesi
6nem tasimaktadir. Ancak, Dandy-Walker sendromu veya
korpus kallozum agenezi gibi tanilarin 18-20 haftadan once
kesinlestirilmesi 6nerilmemelidir.

Ik trimesterde NT artigt saptanan gebeliklerin takibi
onem tagimaktadir. Bir calisgmada NT artig1 nedeniyle takip
edilen fetiislerin %37’sinde bulgularin ileri haftalarda geri-
leyerek gebeligin saglikli yenidogan ile sonuglandig: belir-
tilmektedir. Anilan ¢aligmada, NT artis1 olan fetiislerin geri
kalaninda en sik trizomi 21 ve trizomi 18 saptandii, fetal
hidrops ile fetal 6liim sikliginin da NT artisi ile iliskili oldugu
saptanmustir (11). Bizim ¢aligmamizda ise 3.5 mm ve tizerin-
de NT degeri saptanan fetiislerin tigte birinin sag ve saglikli
yenidogan ile sonug¢landig1 saptand: ve bunlarin tiimiinde
NT artist izole bulguydu. Bizim bulgularimiz da genel olarak
onceki verileri ile uyumlu olup NT artisinin goriiniirde izole
olmast ve ikinci trimesterde ense kalinlig1 (nukal fold) artist
olarak sebat etmemesinin iyi prognoz gostergesi oldugu so-
nucuna varilabilir. Ayrica, 3.5 mm {lizerindeki NT 6l¢iimleri-
nin {igte birinin “normal” yenidoganlar ile sonuglanmasi da
perinatal danismanlik agisindan 6nem tagimakta olup bu du-
rumda ailelerin 6nemli anksiyete yasadiklar1 unutulmamali,
dengeli bir danismanlik ve tibbi yaklagim benimsenmelidir.

Caligma grubumuzda kombine riski 1/2000 tstiinde ge-
len ve CVS ile trizomi 21 tanisi konulan ve sirasiyla 16 ve

18. gebelik haftasinda tibbi terminasyon uygulanan 2 fetiisiin
detayli sonografik muayenelerinde ek bulgu mevcut degildi.
Diger bir deyisle, Down sendromlu fetiislerin yarisinda her-
hangi bir sonografi bulgusu yoktu. Benzer bir ¢alismada, 245
Down sendromu olgusunun 115’inde (%46) sonografi tara-
mast normal olarak belirtilmistir. Yazarlar, trizomi 21 tanisi
i¢in sonografiye mutlaka biyokimyasal parametrelerin ekle-
nerek kombine tarama testinin eklenmesini 6nermistir (12).
Bu bulgu, gebe ve yakinlarinin bilgilendirilmesi agisindan
6nem tagimaktadir. Down sendromunda sonografik bulgula-
rin “silik” olabilecegi ve detayli bir sonografik taramada dahi
olgularin %50’sinin gézden kagabilecegi akilda tutulmali, bu
yonde bilgilendirme ve danigmanlik verilmelidir. Sonug ola-
rak, ilk trimester sonografisine ek olarak kombine test yapil-
mas1 daha uygun gériilmektedir. Ayrica, Down sendromunu
dislamak i¢in sadece ikinci trimester sonografi taramasi ye-
tersizdir (13).

Calismamizda kombine riski 1/250 ila 1/2000 arasinda
(orta risk) olan grup igin gebeligin fetal anomali ile sonug-
lanmasi agisindan pozitif prediktif degerin %12.5 olarak he-
saplanmig olmasi nedeni ile “orta risk” olarak tanimlanan bu
gruba ozellikle dikkat edilmesi 6nerilmelidir. Klinik pratikte,
bu orta risk grubunda yer alan gebeliklerin test sonucunun
“normal” veya “sorunsuz” oldugu yoniinde danigmanlik ve-
rilebilmektedir. Ancak, risk hesaplamalarinin, sonug itibari
ile istatistiksel bir modelleme oldugu unutulmamalidir. Or-
negin, teorik olarak 1/100 ve 1/500 riskleri arasinda 5 kat fark
oldugu agik olmakla beraber bu farkin klinik anlaminin daha
ciizi oldugu ve mutlak risk artiginin sadece binde 8 oldugu
(binde 10%a kargilik binde 2) soylenebilir. Ilk riske (1/100)
sahip gebeye invaziv test veya noninvaziv anne kaninda fetal
DNA tarama testi 6nerilmesi, ancak digerine (1/500 risk) so-
nuglarim “normal ve risksiz bolgede” oldugu yoniinde danis-
manlik verilmesi, riskin devamli bir degisken oldugunun goz
ard1 edilmesi anlamina gelebilir. Bunlara dayanarak, 6zellik-
le sinir deger olarak belirlenen 1/250 riskine yakin degerler
basta olmak tizere, orta risk grubuna daha dikkatli yaklasil-
masi gerektigi anlagilmaktadir.

Mevcut ¢alismanin bazi kisitliklar1 tanimlanmalidir.
Bunlar su sekilde ozetlenebilir: (i) ultrason bulgular: nor-
mal ve kombine test diisiik riskli olarak raporlanan gebelerin
dogum sonrasi sonuglarina ulagilmamasi, (ii) retrospektif
olarak tarama yapilmasi nedeniyle ultrason goriintillemeleri
ve raporlar1 tizerinden veri elde edilmesi, ve (iii) dahil edi-
len gebelik say1sinin nispeten az olmasidir. Bunlara ragmen,
mevcut ¢aligma ile ilk trimesterde risk hesaplamasi yapilan
fetiislerin gebelik sonuglarinin detayli olarak elde edilmesi
ile takip ve tedaviye yonelik pratik klinik sonug ve 6nerilere
varimustir.

Sonug olarak, ilk trimester fetal degerlendirme igin ult-
rasonografi ile anomali taramasina ek olarak biyokimyasal
parametreler ile kombine test verileri 6nem tagimaktadir.
Fetal NT artisinin hidrops ile birliktelik gostermesi halinde,
anoploidi ile birlikteligi siktir ve prognozu kétiidiir. Down
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sendromu olgularinin yarisinda sonografi bulgusu mevcut
degildir ve her gebe mutlaka birinci trimester sonografi ta-
ramasina ek olarak kombine risk sonucu esliginde degerlen-
dirilmelidir. Kombine risk degeri orta risk olarak raporlanan
gebeler daha dikkatli degerlendirilmeli, anne kaninda serbest
fetal DNA tarama testi gibi ileri tetkikler hakkinda bilgilen-
dirilmelidir.
Cikar ¢atismasi ve finansman beyani

Bu ¢alismada ¢ikar ¢atigmasi yoktur ve finansman destegi
alinmamugtir.

Arastirmacilarin Katki Oran1 Beyan Ozeti

Yazarlar makaleye esit katk: saglamis olduklarini beyan

ederler
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