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Prenatal dénemde fetus viabilitesini kazanmadan 6nce fetal kromozomal bozukluklarin
saptanmasi gebeligin devami veya sonlandirdmas: yontinden biiyiik énem tasimaktadir.
Prenatal tam: icin degisik tarama programlart ve invaziv yéntemler kullamilmaktadir.
Fakatl gereksiz yere cok sayida normal gebelife invaziv girisimler uygulanmakta ve nor-
mal fetuslarm kaybina neden olunmaktadir. Prenatal tamda basary arttirmak amaciyla
noninvaziv bir tetkik olan ultrasonografinin kullanimi giderek yayginlasmaktadir. Ge-
beligin ilk yansinda aneuploidilerin taranmasinda ense derisinin kahnhgi, femur ve hu-
merus uzunlugu, pyelectasi, hiperekojen bagirsaklar, koroid pleksus kistleri, yapisal mal-
formasyonlar ve dismorfik goértinitim gibi farkli kriterler kullamlmaktadir. Rutin
ultrasonografi sirasmda kromozomal hastaliklarla iligkili sonografik bulgularin arastiril-
masl ve biyokimyasal tarama testleri ile kombine edilmesi aneuploidi riski ytiksek fe-
tuslarn saptanmasuu kolaylastiracakiir.

Anahtar kelimeler: Fetal kromozomal hastaliklar, Down Sendromu, Turner sendromu,

ultrasonografi

Ultrasonographic Evaluation of Fetal Chromosomal Disorders in the First Half of
Pregnancy

Its very important to detect chromosomal disorders in the prenatal period, before the
fetus become viable, in order to decide for intervention or progression of pregnancy. A
variety of screening programs and invasive techniques are used in prenatal diagnosis.
But, a lot of normal pregnancies are performed invasive diagnostic techniques, which
may cause fetal loss. Ultrasonography as a non invasive technique has been used widely
to improve the prenatal diagnosis. In the first half of the pregnancy, nuchal fold
thickness, femur and humerus length, presence of pyelectasia , hyperechogen bowel,
choroid plexus cysts, structural malformations and dismorphism are some of the
criterias used for screening aneuploidies. During routine ultrasonography, detection of
sonographic findings related to chromosomal disorders and combining them with
biochemical screening test results will help to determine high risk fetus for aneuploidies.
Key words: Fetal chromosomal disorders, Down Syndrome, Turner Syndrome,

ultrasonography

Gintmiizde, maternal ve fetal durumu tasiyan fetuslann tespiti igin rutin ult-
degerlendirmek igin ultrasonografi yaygm rasonun tarama amach kullanimi
olarak kullanilmaktadir. Gerek teknolojideki, yayginlasmaktadir. Fetal kromozomal ab-
gerekse de ultrason konusundaki deneyimin normalite varlifimi destekleyen sonografik

giderek artm

as1 fetal anatominin daha bulgularin saptanmasi halinde tanisal amach

ayrimtili degerlendirilebilmesi imkanini invaziv  grisimlerin = (amniosentez,  kor-
saglamaktadr. Bunun sonucunda da, fetal dosentez, korion villus biyopsisi) yapilmasi
sitogenetik anomalilerin veya aneuploidi riski  énerilmektedir®-2),
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Fetal aneuploidilerin tespiti i¢in gunu-
muzde anne yasi ve biyokimyasal testlere
dayali tarama programlar1 yaygm olarak uy-
gulanmaktadir. Fakat bu yéntemlerin pozitif
prediktil degerleri dustiktir ve gercekten
yitksek riske sahip olan gebeleri ayirt etmek
icin bu testlerin etkinliklerini arttirmak ge-
rekmektedir. Anormal karyotipe sahip fetus
genellikle sonografik olarak saptanabilen ¢ok
sayida  degisik malformasyonlarla  ka-
rakterizedir ve fetuste malformasyon sayisi
arttikca kromozomal bozukluk riski de artig
gostermektedir®. Bu nedenle otozomal kro-
mozom hastaliklan ile iliskili olabilecek mal-
formasyonlann ozellikle gebeligin ilk yan-
sinda rutin ultrasonografi swrasinda arasti-
rilmas: ve diger tarama testleri ile kombine
edilmesi kromozom hastaliklarimin erken
tanisinda hekime yardimci olacaktir. Bu-
nunla birlikte malformasyonlarn sonograli
ile tammlanmasi hekime; iliskili diger ano-
gebeligin
landinilmasi, dogumun sekli, zamani, yeri ve

malilerin  arastinimasa, son-

fetal tedavi konusunda o6nemli avantajlar
saglayacaktir.

Karyotip anomalisi ile dogan bebeklerin
%67'sinde trisomi 13, 18 ve 21 tespit edil-
mektedir. Trisomi 16 en sik goziiken karyotip
bozuklugu olmasma karsmn olgulann taimu
spontan abortusla sonuclamr ve trisomi 16
yenidoganda gozlenmez®. Tum trisomilerde
malformasyonlar birbirlerine benzer olmasina
karsmn goriilme sikh@ degisiklik gosterir.
Ornegin kardiyak malformasyonlar tim tri-
somilerde gorulmektedir, fakat, trisomi 13 ve
18 de 21'e oranla daha ciddidir”. Mental re-
tardasyon tiim otozomal trisomiler igin ti-
piktir ve genelde spesifik bir santral sinir sis-
temi malformasyonu ile birlikte olmayabilir®.
Mental retardasyon trisomik hticrelerin yavas
gelisimine bagl olarak, beyin gelisiminin
olumsuz yénde etkilenmesine baglanmak-
tacdir®.
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Bu yazida goriilme sikligi en fazla olan
otozomal trisomiler ve Turner sendromu ile
iliskili olabilecek sonografik bulgular gdzden
gecirilmistir.

TURNER SENDROMU

Turner sendromu (X0) disi fetus dogum-
larinin  1/3300-5000'de goriliir. Dogumsal
kalp hastahklar arasinda ozellikle aorta ko-
arktasyonu tipik bir bulgudur, fakat rutin so-
nografi sirasinda tespiti ¢ok gugtir. Bunun
yani sira at nah bobrek gibi degisik renal
anomalilerde gorilmektedir ve her olguda
bobreklerin dikkatlice degerlendirilmesi ge-
rekmelktedir. Turner sendromu siklikla so-
nografik olarak kistik higroma olarak tamm-
lanan dogumsal lenf édem ve hidrops ile bir-
liktedir®. Nuchal kistik higroma, lenfatik sis-
temin gelisim bozukluguna bagh ortaya
(;1kmaktad1r(6’. Ultrasonda  occipitocervical
bolgede iki tarafli, kistik ve septasyonlu bir
yap: seklinde goruiliir. Antenatal olarak sap-
tanan kistik higromalarin, %40-1007nde
hidrops fetalis, %0-90'minda dogumsal kalb
hastahklan ve %75'inde siklikla Turner send-
romu (%90'ninda) olmak tizere degisik kro-

mozom anomalileri saptanmaktacir’”.

TRISOMI 13 ( Patau Sendromu)

Trisomi 13, intrauterin dlitm riski ytiksek
oldugu icin otozomal trisomiler i¢inde do-
gumda en az saptanamdir. Yenidoganda
gortilme sikligi 1/13000 dir®, Trisomi 13'i
fetuslar diger otozomal trisomiler ile karsilas-
tirildiginda daha fazla ve ciddi kraniofasial
(hipotelérizm, micro veya anoftalmia, deforme
kulak) ve intrakranial (holoprosensefali, cor-
pus collosum agenezisi) anomalilere sa-
hiptirler”. Alobar holoprosensefalisi olan fe-
tuslarin yarisinda frisomi
tadir.

13 saptanmak-
Post-axial polidaktili ise olgulan
%80minde gozlenmektedir. Ayrca anormal
amniotik smv1 volumu, intrauterin gelisme ge-



Temmuz-Eylul 1999

riligi (IUGG) ve tek umblikal arter gériilme
siklif1 trisomi 131G fetuslarda artis goster-
mektedir®. Polikistik veya biiytik bobrek ve
hidronefroz gibi bébrek anomalileri trisomi
18 olgulan ile benzerlik géstermektedir™®.

TRISOMI 18 (Edward Sendromu)

Goralme sikhigt 1/4000-8000'dir ve tri-
somi 21'den sonra ikineci sikhikta gérialmek-
tedir®. Olgularin %80-85'inde ekstra 18. kro-
mozom vardir, %10'u mosaik, %5'i ise trans-
lokasyon sonucu olusmaktadir. 130'dan fazla
fetal anomalinin trisomi 18 olgularnda
gorilebildigi belirtilmektedir®. Trisomi 18 ol-
gularnda intrauterin fetal gelisme geriligi
oldukca ikinci trimesterde %28,
tctnct trimesterde ise %87 goérulme siklig
©. Trisomik htcrelerdeki hiicre sik-
lusunun, hiicre bélinme ve gelisme siklus
stireleri normal karyotipe sahip hiicrelerden
®) Bu yavas gelisme [UGG ve
mental retardasyonun nedeni olarak kabul
edilmektedir™®.

siklir,

vardir

daha uzundur

Trisomi 18 olgularinda ilk ve ikinci tri-
mesterde  polihidroamnios saptanmazken
tctnct trimesterde %29-62 oraninda sap-
tanmaktadir. Simetrik IUGG ve polihidroam-
nios alisiimamis bir durumdur ve biytk
olasilikla kromozomal anomali varhgini 6zel-
likle trisomi 18 diistindiirmelidir®. Brachy-
cephaly ve dar frontal kranium 'cilek sek-
linde kranium" trisomi 18'de sikhikla' goriil-
mektedir'®. Cerebellar displaziye bagh sis-
terna magnada genisleme varliginda trisomi
18 dikkatle aranmalidir®.

Serobrospinal sivimin olusumundan so-
rumlu olan koroid plexus ikinci trimesterde
kranium ic¢inde kolayca aywrt edilebilen bir
yapidir.  Sonografik tetkik sirasinda, hi-
perekojen plexus icinde, 2-20mm caplarnnda,
tek veya cilt tarafli koroid pleksus kistleri tes-
pit edilebilir. Dustik riskli populasyonda %1-
3 oraninda saptanmaktadir' V. Karyotipi nor-

Gebeligin ilk Yarisinda Fetal Kromozomal Hastaliklarin
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mal olan fetuslarda genellikle 24. haftadan
sonra kistler rezolusyona ugramaktadirlar.
Koroid plexusta gelisen bu kistlerin trisomi
18 ve 21 ile iliskili olabilecegi belirtilmektedir.
Nicolaides!!?
gularin %50'sinde koroid plexus kisti sap-
tamistir. Bahado-Singh ve arkadaslan?
tgli testi patolojik olan 1047 olguda %3.9
(41) oraminda koroid plexus kisti saptamslar,
fakat hicbir olguda aneuploidi veya mal-
formasyon tespit etmemisglerdir. Eger koroid
plexus kistleri ile birlikte farklh malformas-
yonlarda varsa mutlaka invaziv tanisal
girisimler yapilmalidir®. izole choroid plexus
kistlerinin varhginda ise invaziv grisimler
tartismali olsada, bir ¢cok merkez tarafindan
genetik amniosentez énerilmektedir! 11419,

calismasinda trisomi 18'li ol-

Trisomi 18 olgularinda anomalilerin bii-
yuk bir kismu erken gebelik haftalarinda sap-
tanabilmesine karsin, kesin degerlendirme
18-20. hafltalarda yapilir. Alt ekstremite bo-
zukluklan siktir (club foot, rocker bottom
feet)“ﬁ). Bu nedenle trisomi 18 stiphesi varsa
tim ekstremiteler degerlendirilmelidir.
Dogumsal kalb hastaliklarn siklikla gériilir,
ancak buyuk kismu letal degildir. Atrial veya
ventrikuler septal defektler genellikle cok
genistir ve kolaylikla ayirt edilebilir. Trisomi
181 fetuslarin 1/3"nde tek umblikal arter
bulunmaktadir®.

TRISOMI 21 (Down Sendromu)

Down sendromu autosomol kromozomal
bozukluklar icinde en sik rastlanan hastalik
olup 660 canli dogumda bir saptanir. %95'i
ekstra 21.kromozoma sahiptir ve major ab-
normaliteler 21. kromozomun 22 bantindan
kaynaklanmaktadir!! V.

Trisomi 21 olgularinda saptanan
ultrasonografik bulgular;
Ense derisinde kalinlasma.

Gebeligin ikinci ve Tgciincli trimester-
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lerinde felus boynunun arkasindaki bolgede
cilt altinda anormal s birikimi ense de-
risinde kalinlasma (nuchal fold thickness) ve
nuchal kistik higroma, ilk trimesterde ise
ense cild seffafligi (nuchal translucency, NT)
olarak isimlendirilmektedir. Ense derisinin
kalinlasmas: hidrops fetalisin erken bulgusu-
dur. Bunun yam sira trisomiler, kalb-damar
veya akciger anomalileri, iskelet sistemi disp-
lasileri, dogumsal enfeksiyonlar, metabolik ve
hematolojik hastahklarla iliskili olabilir"”.

Ense cild seffaflifi, 10-14. haftalarda ab-
dominal veya vaginal ultrasonografi ile tepe
makad uzunlugunun degerlendirildigi sagital
planda olctlar (cilt ile fetal omurga aras: me-
safe)'®. Nicolaides ve arkadaslan''® 1273 ilk
trimester fetusta NT'yi degerlendirdiklerinde,
trisomik fetuslarin %86'sinda  NT kalmligi-
ninin 3mm ve {izerinde oldugunu saptamis-
lardir. Normal fetuslarm ise yalmz %4.5'inde
bu bulguyu tespit etmislerdir. Eger fetal NT
kalinligi 3 mm'den az ise yasa bagh ane-
uploidi riski 5 kat azalmakta, fakat 3 mm
veya daha [azla ise risk 12 kat artmaktadir.
Biyokimyésal tarama testlerine alternatif ola-
rak ilk trimesterde NT'nin 6lcuim ile 6zellikle
trisomilerin %80 saptanabilmektedir'®. Ya-
lanci pozitiflik oran ise %5'dir.

Benacerrf ve arkadaslan®? ilk kez 1985
yilinda ikinci trimesterde trisomi 21 riskini
saplamak i¢in ense deri kalinhigini 8l¢miuis-

O.M.U. Tip Dergisi Cilt: 16 No.3

15-21 haftalardaki
normal fetuslarin % 0.06'sinda, trisomik fe-

lerdir. Calismalarinda
tuslan ise %45'inde ense deri kalhnhgum 5
mm tstiinde bulmuslardir®®., Kavum septum
pellisidum ve serebellar hemisferlerin géril-
diigtl transaxial planda oksiputun dis kena-
rndan cildin ytzeyine kadar olan mesafe
élc;ﬁlmektedir(zo). Tablo I'de ense deri kalin-
Ligimin ikinci frimesterde 6mm ve Ustil kabul
edildigi zaman, Down sendromu igin farklh
calismalarda ki sensitivite ve yalanci pozitiflik
oranlar verilmistir. Gebeligin 14 ve 21. haf-
talann arasinda 6 mm ve Ustiinde olmas:
olarak kabul edilmektedir. 35
yasindan buytuk kadinlarda patolojik ense
deri kalinh ile birlikte olan fetuslann %40-
70'inde trisomi 21 saptanirken, 35 yasindan
kiigiik gebelerin %22 sinde trisomi 21 sap-
tanmaktadir®!. Gray ve Crane®! 14-18 hafta
icin 5 mm, 19-24 haftalar icin ise 6mm
degerini kabul ettikleri zaman sensitiviteyi

anormal

%50, pozitif tarama oranini %3 ve pozitif pre-
diktif degeri ise 1/45 olarak saptamislardir.

Abnormal biyometri.

ikinci trimesterde Down sendromlu fe-
tuslarin gestasyonel yasa gore femur ve hu-
merus uzunlugu karyotipi normal olan fe-
tuslara oranla daha kisadir. Down sendromlu
fetuslarda o6zellikle humerus uzunlugunun,
femur uzunlugundan daha kisa oldugu sap-

(22)

tanmistir“*. Femur ve humerusun uzun-

Tablo 1. ikinci trimesterde fetal Ense Derisi kalinhginin (>6mm) Down Sendromunu Saptamadaki Sensitivitesi.

Down sendromlu fetus sayisi Sensitivite % Yalanci pozitiflik %
Benacerrafi3®! 24 50 0
Nyberg!?’! 25 16 0.3
Lockwood!4! 42 14 0.6
Kirk!37! 19 47 0.3
DeVore!30) 35 20 0.5
Watson!38! 14 50 2
Toplam 159 33 0.6
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luklan gestasyonel yas icin saptanan élgiilere
veya diger fetal él¢tilere gore (biparietal cap-
BPD-veya ayak uzunlugu) degerlendirilmek-
tedir.

Down sendromu i¢in, femur veya hu-
merus uzunlugunun patolojik -olarak kabul
edildigi farkli paremetreler kullamlmaktadir.
Bunlar;

1- Olctilen femur uzunlugu/BPD gore
beklenen femur uzunlugu oram <0.91 (bek-
lenen femur uzunlugu= -0.966+0.866xBPD),

2- Femur uzunlugu/ayak uzunlugu oram
<0.90-0.88,

3- BPD/femur uzunlugu orani <1.5 stan-
dart sapma,

4- Olctilen humerus uzunlugu/beklenen '

humerus uzunlugu oram <0.89 (beklenen
humerus uzunlugu= -6.2208+BPDx0.796),

5- Humerus uzunlugu/ayak uzunlugu
oramn <0.85,

6- Humerus uzunlugu <%5,

7- BPD/humerus uzunlugu >%95.

Ikinci trimesterde, Down sendromu icin
kisa femurun sensitivitesinin ortalama %31,
kisa humerusun ise ortalama %33 oldugu
belirtilmektedir V! (Tablo II ).

Nyberg®? Down sendromu icin kisa fe-
murun (6lgtilen femur uzunlugu/BPD gore
belirlenen femur uzunlugu <0.91) ve kisa hu-
merusun  (élgtilen

humerus uzunlugu/

Tablo IL. ikinci Trimesterde Femur ve Humerus Uzunlugunun

Down Sendromunu Saptamadaki Sensitivitesi.

OFU/BFU OHU/BHU
Down sendromlu fetus saysi 332 154
Sensitivite % {ortalamal) 29 32
Yalane porzitiflik % {ortalamay) 7.3 59

OFU/BFU: Oletlen femur uzunlugu/ BPD'e gére beklenen femur vzunlugu
(22,39,40,4!,42)'

OHU/BHU:Olgislen humerus vzunlugu/ BPD'e gére beklenen humerus

uzunlugu(z’n':’é’u)‘

Gebeligin ilk Yansinda Fetal Kromozomal Hastahklann
Ultrasonografik Degerlendirilmesi

beklenen humerus uzunlugu <0.89)
sitivitelerini %31.1 ve yalanci pozitiflik oran-
larim ise %7.5 olarak saptamustir. Efer iki
6lcimiinde kisalifi kabul edilirse sensitivite
%17.8 olmakta, fakat yalanc1 pozitiflik oram
% 1.6'ya diismektedir.

Dismorfik goriiniim.

El besinci parmak orta falanksin hi-
poplazisi ve ige dogru kivrilmasi (clinodactyly)
Down sendromlu fetuslarin %60'inda sap-
7, Ayak bas parmag ile ikinci
parmagin ayrt olmasi1 (sandal foot) %45
oraninda goértlmekte, fakat normal varyant
olarak da siklikla saptanmaktadir®®. Kisa
displastik kulak da 6zellikle Down sendromlu
fetuslarda sik rastlanan- bir bulgu olarak
karsimiza cikmaktadir.

Iliak uzunluk.

S€N-

tanmaktadir!

lliak uzunlugun gestasyonel yasa gore
tahmin edilen uzunluga oramimin 1.21'den
biiytik olmas1 durumunda Down sendromu
igin sensitivite %40, pozitil prediktif deger
%2.6 ve yalanci pozitiflik orani ise %2'dir 24

Hiperekojen bagirsaklar.

Hiperekojen ince bagirsaklar ilk zamanlar
ikinci trimesterdeki fetuslarda gegici normal
bir bulgu olarak degerlendirilmistir®®. Fakat
daha sonra yapilan calismalar dogumsal viral
enfeksiyonlar, kistik fibrosis ve kromozomal
abnormaliteler ile birlikte gértilebilecegini or-
taya koymustur®. iki derecede degerlendiril-
mektedir; 1- karacigerden daha ekojendir, 2-
ekojenitesi kemik yogunlugundadir. Bromley
ve arkadaslar®® 50 hiperekojen bagirsaga
sahip ikinci trimester fetusun %16'sinda
aneuploidi (6 Down send.), %16'sinda ise ikin-
ci trimesterde baslayan siddetli intrauterin
gelisme gerilifi saptamslardir. Hiperekojen
bagirsagin %12.5 pozitif prediktilf degeri ve
%0.6 yalanci pozitiflifi olmas1 nedeniyle, bu
olgulara genetik konsultasyon énerilmek-
tedir. Nyberg®” hiperekojen bagirsakh fe-
tuslarda %22-25 oraminda aneuploidi sap-
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tamustir. fkinci trimesterde hiperekojen ince
bagirsak goérialme sikligmin %1.4 oldugu be-
lirtilmektedir®”.

Renal pelviste genisleme (pyelectasia).

Hafif renal pelvis genislemesi sik rast-
lanan bir ultrason bulgusudur. Sonografik
olarak tanisi renal pelvis o6n-arka uzun-
lugunun odlgtilmesi ile konur (15-20 haftalar
arast 4 mm ve daha fazla, 20-30 haftalarda 5
mm veya daha fazla ve 30-40 haftalarda
7mm veya daha fazla)?®. Down sendromlu
fetuslarm %17.4 ile 25'inde, normal fe-
tuslarin ise %2.8 ile 2'sinde saptanmaktadir
128 Trisomi 21 ile iliskili difer sonografik
bulgularla birlikte olmayan izole renal pelvis
genislemesinin sensitivitesi %1.8'dir ve tek
basina Down sendromu riskini arttirmadigi
belirtilmektedir®®,
onemli

Mesane dolulugu 8l¢imui
derecede etkilemektedir, mesane
bhosalinca birgok olguda renal pelvis genisle-
mesi spontan kaybolmaktadir.

Intrauterin gelisme geriligi.

Intrauterin gelisme geriligi, Ug¢unca tri-
mesterde trisomi 21'li fetuslarin %20'sinde,
trisomi 1311 fetuslarnin %50'sinde ve trisomi
181 fetuslann
tadir??,

Dogumsal yapisal malformasyonlar,

fkinci trimesterde ultrasonografik olarak
Down sendromlu fetuslarda %28 oraninda
yapisal malformasyon tespit edilmektedir®®.
En sik saptanan malformasyonlar dogumsal
kalb hastaliklari, serebral ventrikiilomegali,
hidrops, hidrotorax, omfalosel, duedonal at-
rezi ve anormal ekstremitelerdir®®. Hafif
ventrikulomegali (lateral ventrikiil atriasimin
transvers ¢ap1 10-15 mm arasinda) varhginda
aneuploidiler dikkatle aranmalidir®®. Down
sendromlu fetuslann %40'1mnda dogumsal
kalb hastaliklan  bulunmaktadir ve bun-
larinda %401 ventriktler septal defektdir. Pa-
piller kas kalsifikasyonu normal olgularda
%2, trisomi 21 de ise %16 oraninda sap-

ise %87 'sinde saptanmak-
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tanmaktadir®, Renkli dopler kullamimu ile

kalb defektlerinin tespit oran: %17'den %60'a
yiikselmektedir®®,

Duedonal atresili fetuslar %30'unda tri-
somi 21 saptanmirken, trisomi 21'li fetuslarm
ise %15'inde duedonal atrezi tespit edil-
melktedir®?.

SONUC

fleri maternal yas ginumiizde en sik
kabul edilen genetik amniosentez endikas-
yonudur. Gelismis toplumlarda ilk dogum-
daki maternal yasin giderek artmas: prenatal
tani gereksinimi arttirmaktadir. Bunun ya-
ninda giderek artan oranlarda 35 ve ustin-
deki yas grubunda olan gebeler tarafindan
genetik amniosentez kabul edilmemektedir.
Amniosentezin risklerinden do-lay1 ultrason
ve biyokimyasal yontemlerie aneuploidi ris-
kinin degerlendirilmesi istegi agirhk ka-
zanmaktadir. Normal fetal anatomi ve bi-
yometrinin ikinci trimesterde rutin olarak
amniosentez 6nerilen 1/270 Down sendromu
riskini 39 yas ve Uzerine yiikselttigi be-
lirtilmektedir®®. fleri yas nedeniyle yapilan
amniosentezlerin %64.3'14 35-39 yaslan ara-
sindaki gebelere yapildig: diistiniiliirse, teorik
olarak normal ultrason bulgusu ile maternal
yasa gore planlanan amniosentezlerin yari-
sindan fazlas: iptal edilebilir®?,

Benacerraf ve arkadaslan® aneuploidili
fetuslarin tespiti i¢in skorlama sistemi
tanumlamislardir. Buna gore; ense derisinde
kalinlasma: 2, major yapisal bozukluklar: 2,
kisa femur: 1, kisa humerus: 1, renal pelviste
dilatasyor: 1 puan verilmistir. Eger fetusun
skoru 2 veya daha fazla ise % 81 Down send-
romlu, %4.4 ise normal olma olasihig: vardir.
Deneyimli kisilerce yapilan ultrasonografik
tetkikte bu bulgulardan herhangi birinin sap-
tanmamast durumunda trisomi 21 riskinin
%91 azaldigi belirtilmektedir®. Vintzeleos ve

arkadaslan'! calismalarinda normal ultrason
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bulgularina sahip ikinci trimester gebelik-
lerinde Down sendromu riskinin ancak 45
yasinda amniosentez riskini gectigini sap-
tamislardir. Nadel ve arkadaslanda® so-
nogralik skoru O olan 42 vyagsindaki bir
kadinin Down sendromu riskinin ikinci tri-
mesterde 35 yasmdaki kaduun riski ile aym
oldugunu tespit etmislerdir.

Biyokimyasal tarama testleri, maternal
yas ve ikinci trimester ultrasonografik bul-
gular ile aneuploidi riskini belirlemek ve
yiksek risk varhginda prenatal testleri
6nermek bugiin i¢in en mantikli yaklasim
olarak kabul edilmektedir. Amag¢ yiiksek
riski daha kesin saptamak ve aym zamanda
invaziv girisim oranmm ve buna bagh kro-
mozomal olarak normal fetuslarin kaybim
engellemektir. Ancak sonografik bulgularn
degerlendirmesinde teknoloji ve tetkiki
yapan veya degerlendiren kisinin deneyimi
biiytik énem tasimaktadir. Fakat, rutin ikin-
ci trimester ultrasonografisi sirasinda kisa
femur veya humerusu, renal pelvis genis-
lemesi, ense derisindeki kalinlasmayi, hi-
perekojen bagirsaklan tamimak c¢ok 6zel de-
neyim gerektirmemektedir. Buna karsin
yapisal malformasyonlarin saptanmas: icin
6zel deneyim gerekmekte ve kolayca gozden
kagabilmektedirler. Yakin bir gelecekte so-
nografik olarak saptanan anormalliklerin
sayist ve Ozellikleri, maternal yas, ilk veya
ikinci trimester biyokimyasal testler ttim yas
gruplarinda fetal aneuploidilerin saptanma-
s saglayacaktr.
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