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OZGUN ARASTIRMA

ikinci Trimester Tarama Ultrasonografisinde Andploidi
ve Sonografik Belirtecler

Giilseren DINC, Turhan ARAN

Karadeniz Teknik Universitesi T1p Fakiiltesi, Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dali, Trabzon.

OZET

Bu ¢aligmanin amaci rutin ikinci trimester ultrasonografisinde saptanan belirteg ve anomalilerin basta trizomi 21 olmak tizere karyotip ano-
malilerinin tanisindaki etkinliklerini arastirmaktir. Rutin tarama amaciyla on yillik siire iginde hastanemize refere edilen ve ikinci trimesterde
ayrintili ultrasonografik inceleme yapilan gebelerin ultrasonografi raporlari retrospektif olarak incelendi. Invazif test sonuglari, majér konje-
nital anomaliler ve sonografik belirtegler not edildi. Karyotip anomalisi saptanan olgular ¢alisma grubunu diger olgular kontrol grubunu
olusturdu. Toplam 4512 sonografik inceleme analiz edildi. Caligma grubunu invazif islem yapilarak karyotip anomalisi tanis1 almig 76 olgu
(%1,7) olusturdu. Diger 4436 (%98,3) olgu ise kontrol grubunu olusturdu. Karyotip anomalisi olan fetiislerde belirteclerinin gériilme sikli-
&1 %1,3-%32,9 oranindaydi. Artmis ense pili kalinlig1 karyotip anomalisi saptanan olgularin %32,9’unda, karyotip anomalisi saptanmayan
olgularin %1,8’inde saptand: (RR:18). Ense pilisi kalinliginda artma trizomi 13’de %66,7, trisomi 21’de %43,7 ve trisomi 18’de %25 oranla-
rinda saptandi. En yiiksek pozitif olabilirlik orani (104.9) ve odds orani (27.6) artmis ense pilisi kalinlig ile birlikteydi. Karyotip anomalisi
agisindan ikinci en duyarl belirte¢ femur kisaligi olarak bulundu. En sik izlenen majér anomaliler ventrikiilomegali, duodenal atrezi, kistik
higroma, hidrops fetalis, omfolosel ve ¢esitli kardiyak patolojiler idi. Sonug¢ olarak rutin ikinci tirmester ultrasonografisi ile tanimlanan
sonografik belirteclerle andploidi taramasi son derece sinirli etkinlige sahiptir.

Anahtar Kelimerler: Anoploidi. ikinci trimester. Ultrason. Marker.
Fetal Aneuploidy and Sonographic Findings in Second Trimester Screening

ABSTRACT

The aim of this study is to investigate the effectiveness of sonographic findings and soft markers in diagnosis of fetal chromosomal abnor-
malities in second trimester. Pregnant women referred to our hospital for routine midtrimester sonographic scan were included in the study.
Medical records of the pregnant women were retrospectively analyzed during ten years period. Soft markers, major congenital abnormalities
and diagnostic test results were noted. Fetuses with chromosomal abnormalities were in the study group and others were in the control group.
A total of 4512 ultrasound records were retrospectively analyzed. Study group consisted of 76 (%1,7) fetuses with chromosomal abnormality.
Control group consisted of 4436 (%98,3) fetuses. Sonographic markers were seen in 1,3- 32,9 % of fetuses with chromosomal abnormality.
The rate of increased nuchal thickness was 32.9 and 1.8 in study and control group. Increased nuchal thickness was seen in 66.7% of trisomy
13 and 43.7 % of trisomy 21 and 25% of trisomy 18. Increased nuchal thickness was the most prominent finding with the highest positive
likelihood (104.9) and odds ratio (27.6). The short femur length was the second leading finding in fetuses with chromosomal abnormalities.
Major congenital abnormalities associated with fetal chromosomal abnormalities were ventriculomegaly, duodenal atresia, cystic hygroma
omphalocele, hydrops fetalis and complex cardiac abnormalities. In conclusion, routine midtrimester ultrasound scan has limited effective-
ness on the diagnosis of fetal chromosomal abnormalities.
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te¢ kromozom gibi her ikisinin de birlikte oldugu
Dr. Giilseren DING durumlar1 kapsamaktadir. Normal hiicreler diploid
Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, (2n=46) kromozom yapisindadirlar. Daha az veya
Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dall, fazla kromozom bulunmasi durumuna andploidi adi
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verilir. Kromozom anomalileri, yeni doganda yaklasik
olarak 1/200 oraminda goriilmektedir. Kromozom
anomalileri gebelerde spontan diisiiklerin yakla-
Yazarlarin ORCID ID Bilgisi: stk %60’1indan sorumludur’. Trizomi 21, kromozom
%‘:EZ?}:S L%Qogggooggglgggéggggge ano.malileri icinde en sik gén’jlgn trilzomi. tziiri]d_l']r ve

yeni doganlarin yaklasik %]1,5’inde izlenir®. Trizomi
21’li ¢ocuklarin bakimi aileye 6nemli psikolojik ve
ekonomik yiik olusturur bu nedenle prenatal tan: ¢ok
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onemlidir®®. ikinci trimesterde kromozom anomalile-
rinin prenatal tani1 ve yonetiminde noninvaziv tarama
testleri yansira fetal ultrasonografik degerlendirme
yaygin olarak kullamlmaktadir. ikinci trimesterde
dortlii testin tek basina trizomi 21 tanisinda %80 du-
yarliligi mevcut iken birinci ve ikinci trimester biyo-
kimyasal tarama testlerine ultrasonografinin eklenmesi
trizomi 21 tamsinda duyarliligt %94-96 oranlarina
kadar yiikseltmektedir®®. Genetik sonograma ilave
olarak ultrasonografi karyotip anomalili olgulara eslik
eden majoér konjenital anomalileri ortaya koymada
etkin bir yontemdir®®. Genetik sonogramda kullanilan
baslica belirtegler ense pilisi kalinlik (EPK) artisi,
femur veya humerus kisaligi, nazal kemik hipopazi
veya agenezisi, ekojenik intrakardiyak odak (EiO),
koroid pleksus kistleri, ekojenik fetal barsak ve renal
piyelektazidir. Bu belirteglerinin basta trizomi 21
olmak uzere kromozom anomalilerinin tanisinda farkli
duyarlilik ve etkinlikleri meveuttur® 910,

Calismanin amaci son on yilda hastanemize basvuran
ve karyotip analizi yaninda ayrintili fetal ultrasonogra-
fi incelemesi yapilan 4512 gebede fetal ultrasonogra-
fik belirteclerin bagta trizomi 21 olmak {izere diger
kromozom anomalilerindeki etkinliklerini ortaya
koymak ve eslik eden major konjenital malformasyon-
lar1 retrospektif olarak aragtirmaktir.

Gerecg ve YOntem

Bu arastirma Karadeniz Teknik Universitesi (KTU)
Tip Fakiiltesi kadin hastaliklar1 ve dogum anabilim
dali perinatoloji linitesine, midtrimester ayrintili fetal
ultrasonografi incelemesi igin refere edilen hastalar
iizerinden retrospsektif olarak uygulandi. Calisma icin
hastane bilgi sisteminde mevcut tiim gorintu ve bilgi-
lerden sorumlu olan hastane bashekimliginden ve
Karadeniz Teknik Universitesi Klinik Arastirmalar
Etik Kurulu’'ndan onay alindi (09.07.2020 tarih,
2020/134 say1).

Dogum sonuglarinin analize dahil edilebilmesi ve son
veritabani kaydi dikkate alinarak ¢aligma tarihi Ocak
2010 -Aralik 2019 tarihleri ve ¢alisilan gebelik haftasi
aralig1 18-23 gebelik haftalar1 olarak belirlendi. Veri
tabani kayitlarinda ultrasonografi raporlarinda ma;jor
konjenital anomali ve sonografik belirtecler not edildi.
Birinci trimesterde tarama testinde artmis risk nede-
niyle koryonik villus biyopsisi yapilarak andploidi
tanis1 almig olgular ¢aligmaya dahil edilmedi. Midtri-
mester ultrasonografisi sonrasi invazif iglem (amniyo-
sentez veya kordosentez) yapilarak andploidi tanisi
alan olgular ¢alisma grubunu diger olgular kontrol
grubunu olusturdu.

Ultrasonografik incelemeler Voluson 730 expert (Ge-
neral Electric, Waukesha, Wisconsin) ultrasonografi
cihazinda, 2-6 MHz transabdominal transduser ile
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obstetrik ultrasonografide tecriibeli hekim tarafindan
yapildi.

Calismada kullanilan Ultrasonografik Belirtegler®**

1. Ense pilisi kalinligi (EPK): daha 6nce tanimlanan
kriterlere gére 6 mm ve zerinde 6lctilmesi,

2. Kororid pleksus Kkistleri:koroidpleksus icinde 3
mm (zerinde tek veya ¢ok sayida kist izlenmesi,

3. Kisa femur: femur uzunlugunun gebelik haftasina
gore 10. persantil altinda olmasi,

4. Kisa nazal kemik: midtrimesterde nazal kemigin
<5 mm olmasi,

5. Ekojenik fetal barsak: fetal barsak ekojenitesi
komsu iliak kemik ekojenitesiyle esit veya daha
yiksek olmast,

6. Ekojenik intrakardiyak odak (EIO), fetal sol veya
sag ventrikiilde korda tendinea/papiller kasa ait tek
veya birden cok ekojenik odak izlenmesi,

7. Besinci parmak orta falanks hipoplazisi: besinci
parmak orta falanksin izlenmemesi veya normal
komsu falankslardan kiiciik izlenmesi,

8. Renal pyelektazi: bobregin transvers Kkesitinde
renal pelvis 6n arka ¢apinin 4 mm ve {izerinde ol-
mast.

Istatistiksel analiz

Tim veriler SPSS 16 paket programu kullanilarak
analiz edildi. Verilerin degerlendirilmesinde tanimla-
yict istatistiksel metotlar kullanildi. Sonografik belir-
teglerin rolatif risk ve odds orani hesaplandi. Ortala-
malar tstandart sapma, parantez i¢cinde minimum ve
maksimum degerleri veya olgu sayisi ve parantez
icinde yuzdeler olarak verilmistir.

Bulgular

Caligma kriterlerine uygun toplam 4512 sonografik
inceleme analiz edildi. Invazif islem sonrasinda 76
olguda (%1,7)’inde ¢esitli karyotip anomalileri sapta-
nirken bu olgular ¢aligma grubunu diger 4436 (%98,3)
olgu ise kontrol grubunu olusturdu. Olgularin demog-
rafik dzellikleri Tablo 1’de midtrimester sonografi ile
elde edilen sonografik belirteg bulgulari ise Tablo
II’de gosterilmistir.

Tablo I. Olgularin demografik verileri (n=4512)

Yas 29.75+5.74 (16-57)
Gravida 2(1-16)

Parite 1(0-10)

Abortus 0(0-7)

Ense pilisi 4.57+0.98(1.1-17.8)
Karyotip anomalisi pozitif n=76 (%1.7)
Karyotip anomalisi negatif n = 4436 (%98.3)




Tarama Ultrasonografisinde Anoploidi

Tablo I1. Sonografik belirteglerin gériilme sikliklari

Karyotip Karyotip
Anomalisi | Anomalisi () | LR OR RR
(+) (n=76) | (n=4436)
Artmis
27.61 1.3
0, 0,
f:(mm) 25(%32,9) | 81(%1,8) | 104.97 (16.39-46.52)|(1.17-1.45)
Kisa NK 3.16 1.03
0, 0,
(<5mm) 19 (%25) | 403 (%9,1) | 13.86 (181-5.32) |(1.01-1.05)
Ekojen
; 2.83 1.03
0, 0,
I;Z?Ilyak 15 (%19,7)| 355(%8) | 10.19 (1595.03) |(1.01-1.05)
Ekojen 0 0 2.54 1.03
barsak | [ (%92 | 144(632) | 363 | 4 505 94 |(0.99-1.06)
1243 1.18
0, 0,
Kisa femur| 5(%6,6) | 25(%0,7) | 14.93 (4.6-33.39) [(1.01-1.39)
Pelviektazi| 6(%7,9) | 234(%5,3)
KPK 9(%11,8) | 290 (%6,5)
5. parmak
hipoplazisi 1(%13) | 2(%0.05)
Sandalet 0 0
Fyax 3(%39) | 6(%0.01)
ARSA 4(%5,2) | 14 (%0.03)
TUA 3(%3.9) | 48 (%1.1)
EPK : Ense pilisi kalinligt
NK : Nazal kemik
KPK : Koroid pleksus kisti
ARSA  : Aberran sag subklavyen arter
TUA : Tek umbilikal arter

Karyotip anomalisi olan fetuslerde belirtegler %1,3
ile %32,9 arasinda izlenirken, karyotip anomalisi
izlenmeyen fetiislerde %0.01 ile %9 arasinda degis-
mekteydi. Ultrasonografik belirteclerden en énemlisi
olan EPK tiim ¢alisma gurubunda ortalama 4.57+ 0,98
mm olarak 6l¢iildii. Calismamizda karyotip anomalisi
olan olgularda artmig EPK kontrol grubuna kiyasla 18
kat daha yuksekti (%32,9 vs %1,8). EPK, trizomi 21’li
olgularin  %43,7’sinde, trisomi 13  olgulari-
nin %66,7’sinde ve trizomi 18 olgularinin %25’inde
6mm ve Uzerinde bulundu. Calismamizda ultrasonog-
rafik belirtecler icinde en yiksek pozitif olabilirlik
(104.9) ve olasilik orani (27.6), EPK’da saptandi.

Kisa nazal kemik icin sabit kesme deger 5 mm alindi-
ginda, karyotip anomalisi saptanan olgularin %25’inde,
karyotip anomalisi saptanmayan fetuslerin %9,1’inde
nazal kemik 5 mm altinda 6lgiildii. Kisa nazal kemik
normal populasyona oranla karyotip anomalili olgu-
larda2,8 kat daha fazla goriilmekteydi. Kisa nazal
kemik en yiksek (%34,3) trizomi 21 de, daha son-
ra %33,3 ile trizomi 13’de saptandi.

Belirtecler arasinda karyotip anomalisi olan grupta
normal fetiislere oranla ikinci en duyarli belirte¢ femur
kisalig1 olarak hesaplandi. Femur kisaligt karyotip
anomalisi saptanan olgularda normal olgulara oranla
yaklagik 9,5 kat daha sik gortilmekteydi. Femur kisa-
l1g1 trizomi 21, turner sendromu ve trizomi 18 de sira-

styla %9,3, %10 ve %12,5 oraninda saptandi. Calisma
grubunu olusturan karyotip anomalili olgularin dagi-
lim1 ve sonografik belirteglerin gériilme oranlar1 dagi-
limu1 Tablo III ve IV’de gosterilmistir.

Tablo Ill. Karyotip anomalisi saptanan olgularin
dagilimi
Trizomi 21 n=32
Turner Sendromu n=10
Trizomi 18 n=8
Trizomi 13 n=3
Marker kromozom n=4
Triploidi n=2
46 X * t(2;7)(q31;p22) (resiprokal tip translokasyon) n=1
9.kromozomda inversiyon n=1
(46, X*,21ps+) n=1
Tetraploidi n=1
46,X*,inv(9)(p12g13),inv(9)(p12913 n=1
DI George semdomu n=1
Trisomy 22p+ n=1
46,X*,22p+ n=1
46, X*, 21p+ (21 nolu kromozomun p kolunda artis) n=1
46 , X*, 14p+ n=1
46, X*, inv (9) (p12913) n=1
47 XXY (Klinefelter Sendromu) n=1
46,X*,inv(9) (p12913) n=1
46,X*(28)/92,XX**(12), mozaik tetraploidi n=1
47, -- +18(3)/46,-(25) n=1
46,X,1(X;10)(p11.2;Q24.3), safra kesesi duplikasyonu n=1
47 XXX n=1

Diger sonografik belirte¢lerden ekojen intrakardiyak
odak trizomi 21°de %37,5 ekojen barsak ise trizomi
18 olgularinin %25 oraninda mevcuttu. Karyotip
anomalisi saptanan 3 (%4) olguda sandalet ayak, 4
(%5,2) olguda aberran sag subklavian arter bir (%3,9)
olguda da tek umbilikal arter saptanmusti.

Trizomi 21 tanili ii¢ olguda ventrikiilomegali, 2 olgu-
da duodenal atrezi, bir olguda omfolosel, bir olguda
kardiyak anomali saptandi. Turner sendromu tanili 2
olguda kistik higroma, 4 olguda hidrops fetalis, bir
olguda plevral effiizyon saptanmstir. Trizomi 18
tanist almig 2 olguda kistik higroma, bir olguda omfo-
losel, bir olguda korpus kallozum agenezisi ve bir
olguda da sefalosel mevcuttu. Trizomi 13 saptanan 3
olgunun birinde holoprozensefali, birinde ventrikiilo-
megali ile birlikte ¢ift ¢cikish sag ventrikiil, digerinde
de hidronefroz, polidaktili ve fallot tetralojisinin eslik
ettigi multiple konjenital anomaliler mevcuttu. Karyo-
tip anomalisi saptanan fetlislerde izlenen major konje-
nital malformasyonlar Tablo V’de 6zetlenmistir.
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Tablo IV. Sonografik belirteclerin karyotip anomalisine gore dagilimi

Trizomi 21 Turner Trizomi 18 Trizomi 13 Marker kromozom Triploidi Diger
n=32 n=10 n=8 n=3 n=4 n=2 n=17
Artmis EPK ( >6mm) 14(%43.7) 1(%10) 2(%25) 2(%66.7) - 2(%100) 4(%23.5)
Kisa NK (<5mm) 11(%34.3) 2(%20) 2(%25) 1(%33.3) - 3(%17.6)
KPK 2(%6.2) - 2(%25) - 5(%29.4)
Ekojen kardiyak odak 12(%37.5) - 1(%12.5) 1(%33.3) 1(%5.9)
Ekojen barsak - 1(%10) 2(%25) - 4(%23.5)
Kisa femur 3(%9.3) 1(%10) 1(%12.5) -
5. parmak hipoplazisi - - 1(%12.5)
Pelviektazi 6(%18,8)
ARSA 2(%6.2) 2(%100)
TUA 1(%1.3) 2(%100)
EPK : Ense pilisi kalinlig:
NK : nazal kemik
KPK : Koroid pleksus Kisti
ARSA  : Aberran sag subklavyen arter
TUA : Tek umbilikal arter
Tablo V. Karyotip anomalisi saptanan fetiislerde izlenen majér konjenital malformasyonlar
Trizomi 21 Turner sendromu | Trizomi 18 Trizomi 13 Marker kromozom Triploidi Diger
(n=32) (n=10) (n=8) (n=3) (n=4) (n=2) (n=17)
. S Kistik higroma Kistik higroma . _.\| Megaisterna magna | Trunkus arteriozus | Non immun hidrops
Ventrikulomegali (n=3) (n=2) (=) Holoprozensefali (n=1) (n=1) (n=1) (n=3)
Omfolosel Hidrops fetalis Pl. Efflizyon  [Ventrikilomegali+dorv Fallot tetralojisi Spina bifida
(n=1) (n=4) (n=1) (n=1) (n=1) (n=1)
" Hidronefroz, polidaktili, h
Perikardiyal effiiz. (N=1) Pl Eff_uzyon Omf‘j'ose' fallot tetralojisi Akr_anl
(n=1) (n=1) (n=1) (n=1)
Pes akino varus (n=1) Aplazi radii (n=1) (}:éhlﬂ)
Duodenal atrezi (n=2) KKA (n=1) FaIIoEr:itlr?Iojisi
Korpus kallozum agenezi- _ Safra kesesi
si (n =1) Sefalosel (n=1) duplikasyonu
DORV
AVSD (n=1)
DORV : Cift ¢ikish sag ventrikiil,
AVSD : Atrio-ventrikiiler septal defekt
KKA  :Korpus kallozum agenezisi,
KAM : Kistik adenomatdz malformasyon

Tartisma ve Sonug¢

Kromozom anomalileri popilasyonda %0,5-%2 gibi
diistik oranlarda goriilmelerine ragmen perinatal do-
nemde onemli morbidite ve mortalite sebebidir. Kro-
mozom anomalileri spontan disiiklerin %50-60 ora-
ninda eslik ederler™?. Trizomi 21, kromozom anomali-
leri iginde en sik goriilen trizomi tliriidiir ve yeni do-
ganlarin yaklasik %1,5%inde izlenir'. Trizomi 21’li
cocuklarin bakimi aileye 6nemli psikolojik ve ekono-
mik yiik olusturur. Prenatal tan1 gebelik terminasyonu
alternatifi nedeniyle 6nemlidir®®. ikinci trimesterde
kromozom anomalilerinin prenatal tan1 ve taramasinda
kullanilan yontemler maternal serum biyokimyasal
testleri, anne kaninda fetal genetik ¢aligma (serbest
maternal ve fetal DNA analizi), koriyonik villis bi-
yopsisi, amniyosentez, ve fetal ultrasonografik ince-
lemedir. Fetal karyotip analizi prenatal tamida altin
standart yontemdir. Ancak prenatal tan1 amagl amni-
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yosentez islemi diigiik, intrauterin enfeksiyon, intra-
uterin fetal exitus gibi riskler tagir. Bu nedenle amni-
yosentez tim gebe popiilasyonlarina uygulanabilecek
bir yontem degildirll. Amniyosentez ileri anne yast
nedenli yliksek risk gurubunda kullanilmasi durumun-
da trizomi 21 olgularinin sadece %30 kadarini yakala-
yabilmektedir. Ozellikle birinci trimesterde maternal
serum biyokimyasal testleri ile kombine edilen sonog-
rafik inceleme sadece anne yasina bagli taramadan
daha etkin bir yontemdir. Ultrasonografinin ikinci
trimesterde kullanimi ise trizomi 21 riskini %50-80
oraminda azaltmaktadir*™,

Basta trizomi 21 olmak {izere kromozom anomalileri
icin en ¢ok kullanilan ultrasonografik belirtecler EPK,
femur ve humerus kisaligi, ekojenik barsak goriiniimii,
ekojenik kardiyak odak, nazal kemik hipoplazisi,
koroid pleksus Kisti, renal pelvis dilatasyonu ve vent-
rikiilomegalidir. Literatlrde ultrasonografik belirtecle-
rin trizomi 21 ve diger kromozom anomalilerinin
tamsinda farkli etkinlik oranlari bildirilmektedir*31°,



Tarama Ultrasonografisinde Anoploidi

Ense pilisi kalinligi 15-20. haftalar arasinda ilk defa
1985 yilinda ultrasonografik belirte¢ olarak kullanil-
mistir. Trizomi 21 tanisinda en duyarli belirteg olarak
bildirilmektedir®***. Benacerraf ve ark. ¢alismasinda
trizomi 21 tanisinda EPK artis duyarlilifi %40, yalan-
c1 pozitif oran1 %0,1 oranlarinda bildirilmistir. Litera-
tirde EPK i¢in kesme deger 6 mm ve istii alindiginda
trizomi 21 tamisinda, duyarlilik %40-%50, yalanci
pozitif orami %01-%1,3 oranlarinda bildirilmekte-
dir"**®. Trisomi 21 i¢in pozitif olabilirlilik oranmn da
literatiirde 8.6-49 arasinda degismektedir>"'®. Cals-
mamizda karyotip anomalisi olan olgularda
EPK %32,9 oraminda yiiksek bulunurken karyotip
anomalisi olmayan olgularda %]1,8oraninda yiiksek
bulundu. Artmig EPK, karyotip anomalisi olmayan
guruba gore 18 kat daha fazla oranda idi. Artmig EPK
belirtecler icinde en yiksek pozitif olabilirlik ve olasi-
lik oramna sahipti. Ilave olarak caliymamizda EPK
artig1 trizomi 13 de %66,7 oraninda iken, trisomi 21
de %43,7 oraninda bulundu.

Trizomi 21°defemur ve humerus kisaligi kullanilan
diger sonografik belirteclerdendir. Humerus 6lgiimle-
rinin femur olclimlerine gdre bir miktar daha fazla
duyarh oldugu bildirilmektedir®’. Trizomi 21 tanisin-
da femur Olgiimlerinin duyarlilifn %40-50, yalanci
pozitiflik oram1 da %7 oraninda bildirilmektedir’.
Benzer sekilde humerus Olgiimleri igin duyarli-
lik %50-54 ve yalanci pozitif oram1 %5-6 oranlarinda
bildirilmektedir®’. Populasyonlar arasinda femur ve
humerus boyutlarinda degisiklik olmasi nedeniyle
mindr belirte¢ olarak kabul edilir ve genellikle major
belirte¢ olan EPK ile beraber kullanilir’. Calisma-
mizda femur kisalig1 ikinci en kuvvetli belirte¢ olarak
bulundu. Karyotip anomalisi olan gurupta femur kisa-
l1g1, karyotip anomalisi olmayan guruba gore 9,5 kat
daha fazla oranda idi.

Ekojen barsak goriiniimii trizomi 21 basta olmak iizere
diger kromozom anomalilerinde kullanilan diger bir
belirtectir®'®', Siibjektif bir bulgudur ve iliak kemik
ekojenitsiyle mukayese edilerek tanimlanir. Barsak
ekojenitesi kullanilan probun frekansi ve cihaz ayarla-
rnyla alakali olarak degisir'. Trizomi 21 tamsinda
duyarlilik oranlart %3-%27 arasinda degismektedir.
Caligmamizda trizomi 21°li olgularimizda ekojen
barsak bulgusu gosteren olgumuz mevcut degildi.
Turner sendromu ve trizomi 18 olgularinda sirasiy-
la %10ve %25 oranlarinda izlendi. Karyotip anomalisi
Saptanan gurupla mukayese edildiginde normal guruba
gore ekojen barsak goriiniimii yaklasik 3 kat daha
yuksek bulundu.

Nazal kemik hipoplazisi veya agenezisi trizomilerde
tanimlanan mindr belirteclerden biridir. Fetal nazal
kemik ilk olarak gebeligin 11 haftasinda CRL 42 mm
iken goriinir hale gelir®®. Normal fetiislerin %0,5-1.3
fetiiste nazal kemik hipoplazi veya agenezisi mevcut-
tur'®?22 Stemple ve ark. trizomi 21 olan ve trizomi
21 olmayan fetuslerde postmortem nazal kemik ossifi-

kasyonunu caligtilar. Postmortem radyogramlarda
karyotip anomalisi olmayan fetiislerde 15. gestasyonel
haftadan sonra nazal kemik ossifikasyonu saptadilar.
Buna kargilik trizomi 21°li fetiislerde gestasyonel
haftadan bagimsiz bir sekilde fetiislerin %23 tinde hi¢
nazal kemik ossifikasyonu izlemediler. Keeling ve
ark. caligmasinda 12 ile 24 hafta arasi fetiislerde rad-
yogramlarda trizomi 21’li 31 fetlsiin %6’sinda nazal
kemik agenezisi veya %35 hipoplazisi saptadilar®.
Toplamda 19/31 (%61) fetuste nazal kemik agenezisi
veya hipoplazisi saptadilar®®. Nazal kemigin hipoplazi
veya agenezisi ikinci trimesterde de trizomi 21 igin
duyarl bir belirtectir. Calismamizda kisa nazal kemik
icin kesme deger 5 mm olarak alindiginda karyotip
anomalisi olan fetlslerde %25, karyotip anomalisi
olmayan fetlslerde %9 olarak belirlendi. Trizomi 21
olgularinda bu oran %34,3, trizomi 18’de %25 ve
trizomi 13’de %33,3 olarak bulundu.

Ekojen intrakardiyak odak papiller kas veya miyokar-
diyum mikrokalsifikasyonuna bagli olarak gelisir.
Yizde %60 olguda sol ventrikilde, %16 olguda bila-
teral, %16 olguda birden ¢ok sayida izlenir. Ekojen
intrakardiyak odak normal fetislerin %3-4’lnde izle-
nir ve trizomi 21°li olgularda %16, trizomi 13’de %29
ve normal fetuslerin %2-4’tnde izlenir”’. Calisma-
mizda EIO trizomi 21 olgularin %37,5’inde ve trizomi
13 olgularinin %33,3{inde izlendi. Literatiirde belirti-
len pozitif olabilirlik oran1 1.8 ile 4,2 arasinda degis-
mektedir’. Calismamizda EiO i¢in pozitif olabilirlik
orant literatiir verilerinden daha yiiksek bir deger olan
10,2 olarak hesapladik.

Fetal renal piyelektazi, pelvis antero-posterior ¢apmin
ikinci trimesterde 4 mm ve iizerinde Slciilmesidir. Tlk
defa 1990 yilinda trizomi 21 ile iliskili oldugu goste-
rildi. Normal fetuslarin % 0,5-5 arasinda izlenen bir
bulgudur®"?. Yaklasik %50-90 olguda postnatal do-
nemde dizelir. Trizomi 21 ile birlikteligi %17-25
arasinda bildirilmektedir®*®?, Renal piyelektazi icin
verilen pozitif olabilirlik oram1 1.5 ile 7,6 arasinda
degismektedirzs. Calismamizda fetal renal piyelektazi
karyotip anomalisi olan gurupta %7,9, normal gurup-
ta %5,9 oranlarinda saptandi.

Umbilikal kordda tek arter olmas: karyotip anomalisi
olan fetiislerde normale gore daha yuksek oranlarda
bildirilmistir>*°. Normal umbilikal kord iki arter ve bir
ven icerir. Tek umbilikal arter normal tekil gebelikler-
de %0,2-1.9 ve ikiz gebeliklerde %4,9 oranlarinda
gorilmektedir?’. Dagklis ve arkadaslarinin 643 vaka-
lik TUA derlemesinde kromozom anomali insidensi
bu gurupta %10 olarak bildirilmistir®®. Gebelikle-
rin %50-75’inde TUA izole bulgu olarak izlenir®.
Nonspesifik ve mindr belirte¢ olarak kabul edilmesine
ragmen %25-40 gebede intrauterin gelisme geriligi
gibi perinatal morbidite sebebi olabilir’?°. Calisma
serimizde TUA, karyotip anomalisi gurubunda normal
guruba oranla yaklagik 3,5 kat daha fazla saptandi.
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Aberran sag subklavian arter anomalisi, sag subkla-
vian arterin direk aortadan ve sol subklavian arterin
distalinden orijin almasi popiilasyonun %0.5-2 arasin-
da degismektedir. Trisomi 21°li olgularin %21’inden
fazlasinda ARSA bildirilmistir®. Trisomi 21 yaninda
trisomi 18 de de insidensi artmigtir. Calismamizda
karyotip anomalisi olan olgularda aberran sag subkla-
vian arter insidens %5.2, karyotip anomalisi olmayan
saglikli bebeklerde %0.03 olarak saptadik.

En nadir kromozom anomalilerinden biri olan trizomi
13insidensi 1/5000’dir. Dogumdan kisa bir siire sonra
olimle sonuglanan bir trizomi turddar. Trizomi 13’e
eslik eden anomalileri ortaya koymada ultrasonografi
etkin bir yontem olup ikinci trimesterde duyarlili-
81 %90-100 oranindadir®®*, Bu anomaliler holopro-
zensefali, noral tip defektleri gibi major santral sinir
sistemi anomalileri fasiyal yariklar, hipotelorizim,
nasal kemik yoklugu veya hipoplazisi, orta hat fasiyal
defektleridir ve kompleks kardiyak anomalilerdir.
Eslik edebilecek diger anomaliler polidaktili, omfolo-
sel, TUA, ve polikistik bobrektir®. Serimizde 3 trizo-
mi 13 olgusu mevcuttu ve 2 olguda EPK artis1 yaninda
bir olguda EIO ve bir olguda da nazal kemik kisaligi-
izlendi. Major anomalilerden holoprozensefali, ventri-
killomegali, polidaktili, fallot tetralojisi, polidaktili ve
cift ¢ikish sag ventrikiil gibi anomaliler saptandi.

Trizomi 18 bir diger adiyla Edward sendromu insiden-
si 3/1000 olan nadir bir trizomidir. Ciddi intrauterin
gelisme geriligi ve ¢ok sayida yapisal malformasyon-
lar ile birliktelik gosterir®®. Trizomi 18 olgulari-
nin %80-86’isonografik olarak taninabilir. Hemen tiim
organlarda malformasyonlar saptanir®**®, Ekstremite
anomalileri clubfoot, vertikal talus veya “rocker bot-
tom foot”, ellerde parmaklarin tist Uste binmesi (clenc
hedhand) ve radiusta kisaliktir. Trizomi 18’de kraniyal
bulgular olarak EPK’da artis ile birlikte kistik higroma,
koroid pleksus kistleri, cilek seklinde kafatasi, mega
sisterna magna, Dandy walker malformasyonu, mik-
rognatti, damak dudak yarigi izlenir. Trizomi 18’li
olgularinin %90’i major kardiyak anomaliler ile birlik-
telik gosterir. Tek umbilikal arter, renal anomaliler,
omfolosel, polihidramnios ve intrauterin blyime
kisitliligr bulgulart saptamr®®?, Calismamizda toplam
sekiztrisomi 18 olgusu mevcuttu ve sonografik belir-
teclerden 2 (%25) olguda EPK artis1, 2 (%25) olguda
nazal kemikte kisalig1, 2 (%25) olguda koroid pleksus
Kisti, 2 (%25) olguda ekojen barsak gériinimi saptan-
di. Major konjenital malformasyonlar olarak ta kistik
higroma, omfolosel, radiusta hipoplazi, sefalosel,
korpus kallozum agenezisi ve plevral effiizyon sap-
tand1.

Sonug olarak, ¢aligmamizda bolgemizde son 10 yilda
karyotip analizi yapilan ve anomali saptanan 76 gebe
ile anomali saptanmayan 4436 toplam 4512 gebede
major anomali ve ultrasonografik belirteclerin analizi
yapildi. Karyotip anomalisi olan fetiislerde sonografik
belirteglerinin goriilme sikligr %1,3-%32,9 arasinda,
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karyotip anomalisi olmayan fetlslerde %0.01 ile %9
arasinda saptandi. Karyotip anomalisi saptanan fetlis-
lerde en duyarli ultrasonografik belirte¢ artmis ense
pilisi kalinligr olarak saptandi. Karyotip anomalisi
olan gurupta normal fetiislere oranla ikinci en duyarl
belirteg femur kisaligr olarak bulundu. Femur kisaligt
karyotip anomalisi saptanan olgularda normal olgulara
oranla yaklagik 9,5 kat daha sik goriilmektedir. En sik
izlenen major anomaliler ventrikiilomegali, duodenal
atrezi, kistik higroma, hidrops fetalis, omfolosel ve
cesitli kardiyak patolojilerdir. Caligma verileri literatiir
verileriyle uyumu bulundu.
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