Osmangazi Tip Dergisi

Osmangazi Journal of Medicine 2022;

Research Article / Aragtirma Makalesi

Prenatal Sitogenetik Anormallikler ve Ultrasonografik
olarak Saptanan Fetal Anomalilerin Korelasyonu

Prenatal Cytogenetic Abnormalities and the Correlation of Ultrasonographically Detected Fetal Anomalies

IEmine ikbal Atly, 'Engin Atly, 'Sinem Yal¢intepe, 'Cisem Mail, 'Selma Demir, 'Hakan Gurkan,

"Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi
Genetik Ana Bilim Dali, Edirne, Tiirkiye

*Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin
Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dali

Correspondence:

Emine fkbal ATLI

Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi
Tibbi Genetik Ana Bilim Dali,
Edirne, Tiirkiye

e-mail: emine.ikbal@gmail.com

2Giilizar Fiisun Varol

Bu ¢alismada, Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi'nde 8 yillik siiregte anormal ultrasonografi bulgulari ile gelen 141 adet
amniyosentez, 9 koryon villus ve 5 fetal kan 6rnegi sitogenetik olarak analiz edilmistir. Amacimiz ultrasonografi taramasinda
anomali riski ongoriilen gebeliklerdeki karyotipik anormalliklerin korelasyonunu belirlemekti. Amniyosentez, koryon villus ve
kordosentez érnekleri ile yapilan hiicre kiiltiirlerinden elde edilen karyotipler degerlendirilmistir. Ayrica hizli tam igin interfaz
nukleuslarinda X,Y,13, 18,21 kromozomlari i¢in floresan insitu hibridizasyon yontemi ile an6ploidi taramasi yapilmistir. Anormal
ultrasonagrafi bulgusu ile refere edilen 155 hastadan 23 tanesinde (%14.83) kromozom anomalisi saptanmugtir. NT artist en stk
tespit edilen ultasonografi bulgusuydu. Kromozom anomalilerinden 2 tanesi yapisal kromozom anomalisi olarak degerlendirildi.
Geriye kalan 21 hastada saptanan anomaliler sayisal kromozom anomalisiydi. Bu 21 sayisal anomaliden 5 tanesi trizomi 13, 3 ta-
nesi trizomi 18, 13 tanesi trizomi 21dir. Trizomi 21 vakalarindan 1 tanesi kordosentez materyalinden, 1 tanesi ise CVS materyalin-
den elde edilmistir. Sonuglarimuz, yiiksek riskli bir populasyonda kromozom anomalileriyle, ultrasonografik bulgular arasindaki
iliskinin anlaml oldugunu ortaya ¢ikarirken, segilen ultrasonografik belirteglerin fetiisteki andploidiyi saptamadaki gegerliligini
dogrulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Sitogenetik, Prenatal Tani, Ultrasonografi

Abstract

In this study, 141 amniocentesis, 9 chorionic villus and 5 fetal blood samples, which come with abnormal ultrasonography findin-
gs representing 8 years of experience in Trakya University Medical Faculty Hospital, were analyzed cytogenetically. Our aim is to
determine the correlation of karyotypic abnormalities detected by ultrasonography for the detection of fetal anomalies in prenatal
diagnosis.Karyotypes in metaphases obtained from amniocentesis, chorionic villus and cordocentesis samples were evaluated. For
rapid diagnosis, fluorescent in situ hybridization was performed in the interphase nuclei specific to X, Y, 13,18, 21 chromosomes.
Chromosome anomalies were found in 23 (14.83%) out of 155 patients referred with abnormal ultrasound findings. NT increase is
the most common abnormal fetal ultrasonography finding. Two of the chromosomal anomalies were evaluated as structural chro-
mosome analysis. Anomalies detected in the remaining 21 patients were numerical chromosome anomalies. Of these 21 numerical
anomalies, 5 are trisomy 13, 3 are trisomy 18, 13 are trisomy 21. One of the 21 trisomy cases was obtained from cordocentesis
material and 1 was obtained from CVS material. Our results present that the relationship between fetal chromosomal anomalies
and ultrasonographic findings is significant in a high-risk population, while verifying the validity of selected ultrasonographic
markers in detecting aneuploidy in the fetus.

Keywords: Genetic Diagnosis, Prenatal Diagnosis, Ultrasonography

Received 11.01.2022  Accepted 25.02.2022 Online published 28.02.2022

Atli EI, Atli E, Yalcintepe S, Mail S, Demir S, Gurkan H, Varol GF, Prenatal Cytogenetic Abnormalities and the Correlation of Ultrasonographically Detected Fetal Anomalies,

Osmangazi Journal of Medicine, 2022;44(5): 682-688 Doi: 10.20515/0td.1055810

682


https://orcid.org/0000-0002-3937-5243
https://orcid.org/0000-0001-9003-1449
https://orcid.org/0000-0002-8557-8885
https://orcid.org/0000-0003-3559-5860
https://orcid.org/0000-0002-0964-5513
https://orcid.org/0000-0002-8967-6124
https://orcid.org/0000-0003-1918-4746

Prenatal Tanida Sitogenetik ve USG Birlikteligi

1. Giris

Prenatal tani, dogum 6ncesi bakimin temel bir
parcasidir, ¢iinkii fetiiste hafif ila siddetli
anormalliklerin tanimlanmasin1 saglar. Bu,
sayede mevcut ve gelecekteki gebeligin uygun
sekilde planlanmasina ve yonetilmesine izin
Verir.

Anoploidi, prenatal tam ile saptanan en
yaygin genetik anormalliktir. Fetal kromozom
anomalileri, birinci ve ikinci trimesterde, canli
dogan bebeklerden daha yaygindir, ¢iinkii bu
fetlisler hamilelik boyunca yiiksek oranda
spontan kayba ugrar. Buna ek olarak etkilenen
gebeliklerin sona erdirilmesi de burada rol
oynar. Fetal andploidinin antepartum tespiti
prenatal ~ tarama  programlarinin  ana
hedeflerinden biridir. Sonografik inceleme
yararlidir ¢linkii anormal karyotipleri olan
fetlislerde genellikle anatomik degisiklikler
veya anomaliler vardir (1,2).

Ultrason, fetal anormallikleri tespit etmek i¢in
hamilelik boyunca kullanilabilir. Ilk trimester
ultrasonografik taramasi nukal saydamlik ve
diger tarama testleri ile birlikte giderek daha
fazla kullanilmaktadir. Birinci trimesterdeki
ultrasonagrafinin, trizomi 21 gibi andploidi
durumlarinin  taranmasinda  etkili oldugu
gosterilmistir. ik trimesterdeki 3 mm veya
daha biyiik bir orandaki nukal kalinlik
Olgiimiiniin  yliksek bir duyarliliga sahip
oldugu ve kromozom anomalileri icin risk
altindaki  hamileliklerin  belirlenmesinde
Ozgiilliik tagidigi bildirilmistir (3,4).

Ek olarak, erken anatomik arastirmalarin
deneyimli bir sonografi uzmani tarafindan
yiiriitiildigiinde, fenotipik yapinin iyi tespit
edildigi gosterilmistir. Picklesimer ve ark.
anoploidi tasiyicist fetuslarin retrospektif bir
kohort caligsmasinda, ultrasonagrafinin
anindaki  gebelik  yasimmin  andploidinin
ultrasonagrafik  belirteglerinin  saptanmasi
tizerindeki etkisini arastirmistir. Bu
caligmadaki fetal ultrasonagrafiler 14 ila 32
haftalik gebelikler arasinda
gerceklestirilmistir ve arastirmacilar
anoploidinin sonografik belirteglerinin tiim
gebelik  yaslarinda  mevcut  oldugunu
gostermistir. Daha erken gebelik yaslarinda,
soft ~marker ve  yapisal  olmayan
anormalliklerin  saptanmasi daha sonraki
gebelik yaslarinda ise major anormalliklerin

saptanmasina dogru bir kayma goOstermistir
(5-7). Soft marker’lar belirsiz 6nemi olan
ultrasonografi bulgularidir. Genellikle normal
fetuslarla (yani normal varyantlarla) iligkilidir,
klinik sekelleri yoktur ve gecicidir. ilerleyen
gebelikle veya dogumdan sonra bu bulgularda
gerileme goriiliir. Bununla birlikte, fetal
anoploidi i¢in artmis bir risk tasirlar ve
hastanin biyokimyasal risk durumu ile birlikte
degerlendirilmelidir. Bu marker’lar;

Artmig nukal kalinlik,
Nazal kemik yoklugu,
Ekojenik bagirsak,
Pyelektazi,

Uzun olmast gereken kemiklerde kisalik

(humerus, femur),
Ekojenik intrakardiyak odak,
Koroid pleksus kistleridir.

Tiim gebe kadinlarin ikinci trimesterde fetal
anatomik bir arastirmaya tabi tutulmasi
tavsiye edilir. Fetal anatomi yaklagik 18 hafta
sonra ultrasonografi yoluyla sistematik olarak

degerlendirilir. ~ Standart fetal anatomik
degerlendirmelerin ~ Gzellikleri ~ Amerikan
Ultrason Enstitiisti Tip uygulama

kilavuzlarinda ayrintili olarak agiklanmustir.

Ik trimester ultrasonografisi biiyiik olgiide
kromozomal hastalik riskini belirlemede ense
kalinlik Ol¢iimiine odaklanir; ancak, ikinci
trimester ultrasonu farkli genetik sendromlar
igin ayrt bir paterni takip eden spesifik
kusurlar1 tanimlayabilir (7,8).

Ucgiincii trimester ultrasonografisi, tanimlanan
fetal anormalliklerin evrimini takip etmek i¢in
ikinci trimester taramasina ek olarak da
kullanilabilir. Bununla birlikte, fetal genetik
hastaliklar i¢in bir tarama araci olarak iigiincii
trimester  ultrasonografisi smirhh  faydaya
sahiptir. 2008 yilinda, Cochrane ve ark.’nin
calismasinda, secili olmayan bir
populasyonunda iiglincii trimester
ultrasonografi taramasimin rutin kullanimimin
fayda saglamadigi sonucuna varilmstir (9).
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Dogru bir dogum oOncesi tanmin anahtari,
fetiisiin dikkatli bir sekilde taranmasi ve
sonografi uzmani tarafindan anormalliklerin
belirlenmesidir. Kromozom anomalili bir
fetlistin klasik sonografik bulgular1 artmig
ense kalinligi, yaygin fetal 6dem, septasyonlu
kistik higroma, bobrek ve kalp anomalileri vb.
igerir. Bu ultrasonografi bulgular1 fetiiste
anomali teshisine giivenilir ve 6zgill mii, bu
dogrultuda Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi
Tibbi Genetik ABD ‘da retrospektif bir
calisma  yapilmistir.  Karyotipleme altin
standart olsa da, sonografinin fetiiste anomali
tanisinin neresinde oldugunun belirlemesi
amaglanmustir.

Klasik yontemlerle uygulanmakta olan fetal
karyotip elde etme siiresi 10-17 giin arasinda
sirmektedir. Bu bekleme siiresi i¢inde aile,
Once amniyosentez islemi sirasinda bir stres
yasamakta buna ek olarak bekleme siireci
boyunca stresi artmaktadir. Bu durum
karyotiplemenin yani sira, andploidi taramasi
icin rutin olarak uygulanmakta olan Floresan
In-Situ Hibridizasyon Yéntemi (FISH) ile
kiiltir ~ yapilmamis  ammniyon  hiicreleri
kullanilarak asilmistir. FISH ile klasik
sitogenetik yontemde goriilen kromozomlarin
yerine, genetik materyal olarak hiicre i¢inde
bulunan yogunlagsmamis kromatin yapisi
kullanilmaktadir. FISH ile anoploidi taramasi
sirasinda 13, 18, 21, X ve Y kromozomlarina
ait andploidiler sik rastlamldigr ic¢in bu
kromozomlar1 yansitan problar kullanilir.
Genelde bu kromozomlarin disinda olan
anoploidiler, gebeligin erken haftalarinda
kaybedilmektedir. FISH’in prenatal tanida
sadece sayisal anomalileri  gdstermesi,
yontemin bir kisithligr olarak bilinmektedir.
Bu nedenle diger kromozom anomalilerini
elimine etmek i¢in bu olgularda klasik
karyotipleme de yapilmaktadir. Ayrica FISH
caligmalarinda  maternal ~ kontaminasyon
iizerinde durulmasi gereken bir durumdur.
Yontem, kendi i¢indeki sinirliliklarina ragmen
giivenilirligi kanitlanmig bir 6n tarama ve tani
yontemidir. FISH ile sonuca ulagma siiresi 24
saat siirmekte ve cabuk verilen On-sonug
aileyi oldukga rahatlatmaktadir.

2. Gerec¢ ve Yontem

Temmuz 2012 ile Mayis 2020 arasinda dogum
oncesi tan1 merkezimizde degerlendirilen

gebelerden prenatal 6n tanisinda anormal
USG bulgulan olan, 18 yasinda veya daha
biiyiik, 14 ila 24 haftalik gebelikler arasinda
155 hasta bu calismaya dahil edildi. USG
muayenelerinin  belgelenmis  bilgileri bag
(beyin ve yiiz) boyun, gbgiis boslugu kalbi,
karin boslugu, ekstremiteler (eller ve ayaklar)
mesane, omurga ve genital bolgeyi iceriyordu.
Tim hastalara ve eslerine girisimsel islem
uygulanmadan 6nce uygulama teknigi ve fetal
kayip oranlar1 basta olmak iizere, islemin
riskleri ve komplikasyonlar1 hakkinda detayli

bilgi  verilerek  bilgilendirilmis  onam
almmustir,
Bu calismada, Trakya Universitesi Tip

Fakiiltesi Hastanesinde 8 yillik tecriibeyi
temsil eden anormal USG bulgular ile gelen
141 adet amniyosentez (AC), 9 koryon villus
(CVS) ve 5 fetal kan 6rnegi sitogenetik olarak
analiz edilmistir. Amniyosentez i¢in 16.-20.
gebelik haftalarinda gebelik haftasi basina 1
cc amniyon sivist Ornegi alinmistir. Tek
seferde amniyosentez islemi
gerceklestirilemeyen hastalara maksimum iki
kez girisim denenmistir ve tiim hastalarda
basarili olunmustur. Uygulama esnasinda
uygun sivi cebinde fetal kisim ve kordon
bulunmamasina dikkat edilmistir,
transplasental gecisin - zaruri oldugu
durumlarda plasenta ylizeyine dik olarak
gecilmistir.  Amniyon swvist 20 ml’lik
enjektorle negatif basing uygulanarak aspire
edilmistir.

Koryon villus Orneklemesi isglemi 11.-14.
gebelik  haftalar1  arasinda  yapilmustir.
Transabdominal yolla, 20 ml’lik enjektdr
yardimiyla, 10 mg kadar fetal doku negatif
basing  yardimiyla  alinarak  transport
medyumuna aktarilmistir. Transservikal yolla
hi¢ koryon villus orneklemesi yapilmamustir.
Koryon villus 6érneklemesi yapilan hastalarin
timiinde tek seferde islem basarili olmus ve
hepsinden yeterli fetal doku elde edilmistir.

Kordosentez girisimleri gebeligin  15-38
haftalarinda, ayn1 hekimler tarafindan, serbest
el teknigiyle yapildi. Girisim yeri olarak
plasental insersiyon veya kordonun serbest
parcast hedeflendi. Kordosentez, plasentanin
yerlesimine bagli olarak, uygun olgularda
transplasental  gegilerek kord insersiyon
yerinden, plasentanin posterior yerlesimli
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oldugu olgularda ise transamniotik gegilerek
serbest kordondan veya kordonun plasentaya
giris noktasinin 1-2 cm uzagindan umbilikal
venden heparinli enjektor icerisinde 1-5 cc
kadar kan 6rnegi alinarak yapildi.

Amniyositler ve koryon villus 6rnekleri, 3 ml
AmnioGrow (Cytogen GmbH, Bienenweg,
Almanya) ve Chang Medium-D (Irvine
Scientific, Santa Ana, CA, ABD) igeren iki
veya ii¢ farkli flaskta kiiltiire edildi. Fetal kan
orneklerinden kisa siireli hiicre kiiltiirii (72
saat) yapildi. Fetal kan 6rnekleri i¢in maternal
kontaminasyon olasilig1 Apt testi ile ekarte
edildi. CVS ornekleri i¢in  maternal
kontaminasyon olasilig1 STR analizi ile ekarte
edildi. Kiiltir sonrasinda harvest islemleri
tamamlanan orneklerden preparasyon
sonrasinda Leishmann-Pankreatin (GPL) ve C
bantlama teknikleri ile boyanarak elde edilen
metafazlar analize alindi. Her 6rnek i¢in en az
25 metafaz alani sayisal ve yapisal kromozom
anomalileri acisindan incelenerek, sonuglar
ISCN nomenklatiiriine uygun raporlandi.

FISH calismasi: Sitogenetik amacgli yapilan
amniyosentez i¢in 0.5-4 ml kordosentez igin
0.5-1 ml CVS materyalinden =~ 2mg direk
FISH caligmasi i¢in ayrilmistir. Fikse edilerek
lam  {izerinde  FISH  c¢aligmasi  igin
hibridizasyona uygun hale getirilen hiicreler
icin AneuVysion EC DNA prob kiti (Vysis
30-161-075) kullamlmistir. Cytovision Image
Analyser sistemi ile uygun filtreler
kullanilarak X, Y, 18 i¢in minimum 50
niikleus, 13, 21 nolu kromozomlar i¢in
minimum 50 niikleus analiz edilmis ve

gorlintiileri  dijital ortama  aktarilmistir.
Mozaik bulunan olgularda analiz edilen
nukleus sayist 200’¢ c¢ikarilmigtir. Tim
analizler iki ayr kisi tarafindan es zamanl ve
kontrollii olarak tamamlanmustir. Olgularda
yapilan klasik sitogenetik analiz, FISH
analizini yapan gruptan bagimsiz ve korleme
teknigi kullanilarak gerceklestirilmistir.

3. Bulgular

Temmuz 2012 ile Mayis 2020 arasinda
yapilan bir veri taban1 aragtirmasinda,
perinatoloji kliniginden anormal USG bulgusu
ile yonlendirilmis 155 prenatal tam1 vakasi
dahil edildi. Gebe kadinlarin yasi 19 ila 40
yaslar1 arasinda ve gebelik yas1 (GA) 9 ila 32
hafta arasinda degismekteydi.  Olgularin
ortalama gebelik sayist 2.57+1.24 ortalama
dogum sayist1 1.05+1.23 ortalama abortus
sayist 0.23+1.12 ortalama yasayan ¢ocuk
sayist 1+0.51idi. Daha oOnce amniyosentez,
koryonik villus veya kordosentez 6rneklemesi
yapilmig, major konjenital malformasyonlu
bir fetusu olan veya pozitif maternal serum
tarama testi gibi baska bir risk faktorii olan
kadmlar calisma dis1 birakildi. Ikiz gebeligi
olan kadinlar da homojen bir populasyonu
korumak i¢in  dislandi. Daha  once
kromozomal anormalligi olan bir ¢ocugu olan
kadinlar da USG bulgularina bakilmaksizin
invaziv prenatal tani Onerildigi i¢in g¢alisma
dist birakildi. USG de anomali belirteci
bulunan tiim kadinlar andploidili fetiis tasiyor
olma olasiligi hakkinda bilgilendirilmistir
(Tablo 1).

Tablo 1. Ultrasonda saptanan anomaliye bagli olarak andploidi riski

Marker Andploidi riski Referanslar

Artmus nukal kalinhk Orani 18.6 kez (ortalama %2.5; yasla birlikte  10-12
degisir)

Nazal kemik hipoplazisi Burun kemigi uzunlugunda her 1 mm'lik 10, 11,13
azalma ile 2.4 kat artt1

Hafif ventrikiillomegali (atriyal kahnhk 10-14 %4 10, 11,14

mm)

Ekojenik bagirsak %1.4 10, 11,15

Kalpteki ekojenik odak/odaklar %l 10, 11, 16-18

izole koroid pleksus Kisti 9%0.36 (anne <35 yas) 10,11, 19
%2.4 (anne >35 yas)

Tek umblikal arter izole ise <%1 10,11

Kisa humerus/femur %0.3 10, 11, 20

izole renal piyelektazi (33 haftadan énce >4 %0.33 (anne <36 yas) 10,21

mm/33 hafta sonra >7 mm)

%2.22 (anne >36 yas)

685



Osmangazi Tip Dergisi, 2022

Anormal ultrasonografi bulgusu ile refere
edilen 155 hastadan 23 tanesinde (%14.83)
kromozom anomalisi saptanmugtir. NT artigi
en stk tespit edilen anormal fetal
ultrasonografi  bulgusuydu  (Tablo  2).
Kromozom anomalilerinden 2 tanesi yapisal
kromozom anomalisi olarak degerlendirildi.
Geriye kalan 21 hastada saptanan anomaliler
sayisal kromozom anomalisiydi. Bu 21 sayisal
anomaliden 5 tanesi trizomi 13, 3 tanesi
trizomi 18, 13 tanesi trizomi 21’dir. Trizomi

1 tanesi kordosentez
materyalinden, 1 tanesi ise  CVS
materyalinden elde edilmistir.  Yapisal
kromozom anomalilerinden 1 tanesi CVS
materyalinden elde edilen metafazlarda
saptanmistir. Fetliste 46,--,inv(2)(p15q11.2)
karyotipi elde edilmistir.  Diger yapisal
anomali amniyosentez materyalinden 46,--
,dup(1)(q21;q31) olarak saptanmustir (Tablo

3).

21 vakalarindan

Tablo 2. Prenatal tan1 olgularinda saptanan ultrasonografik anomalilerin dagilimi

USG anomali bulgusu Olgu sayisi

USG anomali bulgusu

Olgu sayisi

Hidrosefali 3 Ekstremite anomalisi 8
Ventrikiillomegali 10 Diafragma hernisi 7
NT artis1 48 Osteokondroplazi 1
Koroid pleksus Kisti 20 Araknoid kist 1
Hipoplastik sol kalp 1 Multiple konjenital anomali 15
Kalpte ekojen odak 10 Omfalosel 1
Kistik higroma 22 Hidrops fetalis 1
Korpus Kallosum agenezisi 3 ARSA 1

1

Orofasial defekt 1
Toplam= 155 olgu

Kraniyal ventrikiilomegali

Tablo 3. Hastalarda saptanan kromozomal anomalilerin USG bulgular ile iligkisi.

Anomali cikan hasta Kromozom anomalisi

USG anomalileri

sayisi

13 (%8.38) 47,--,+21 NT kalinligi, multipl anomali, ARSA, nazal hipoplazi, kalpte
ekojen odak, koroid pleksus kisti, kistik higroma

5 (%3.22) 47,--,+13 Kalpte ekojen odak, NT artisi, diafragma hernisi,
ventrikiilomegali

3 (%1.93) 47,--,+18 Hidrops fetalis, kistik higroma, VSD, omfalosel

1 (%0.64) 46,--,inv(2)(p15q11.2) Ventrikiilomegali, kistik higroma

1 (%0.64) 46,--,dup(1)(q21;q31) Ekstremite anomalisi, NT artig1

Toplam: 23 (%14.83)

4. Tartisma
Cogu  gelismis Ulkede fetal yapisal seviyelerinde Dbiiyiilk farkliliklar  vardir.
anormalliklerin tespiti i¢in ultrasonografi ~ Arastirma bulgularinin yorumlanmasi, yapilan

dogum oOncesi taramanin ayrilmaz bir parcasi
haline gelmistir. Halk sagligi agisindan, fetal
anormallikler i¢in ultrasonografi taramasinin
potansiyel faydalar1 ve sinirlamalar1 kapsamli
bir sekilde tartisilmistir. Bugiine kadar,
secilmemis populasyonlar arasinda hem
Olimciil hem de Olimciil olmayan
anormalliklerin saptanmasi i¢in ultrasonografi
taramasinin  faydalar1 hakkindaki raporlar
sonucsuz kalmaktadir. Randomize kontrollii
caligmalar yapilmig ancak sonu¢ degiskenleri
olarak perinatal mortalite ve morbidite
kullanilmustir. Dahasi, arastirma ortamlarinda,
sonografi uzmanlarinin uzmanlik

caligmalarin zaman dilimi tarafindan engel
olusturmus ve gilinlimiizde ultrasonografi
mekanigi gecmise gore daha ileridir. Bu
metodolojik problemler; konjenital
anormalliklerin tespitinde bildirilen genel
duyarliligin, %14 ila 96 arasinda degisen
muazzam bir varyasyon olarak yansima
gosterir. Bu metodolojik kusurlarin yam sira,
perinatal mortalitenin kullanimi1 ve morbidite
en Onemli sonu¢ degiskenleri olarak
sorgulanabilir (22,23).

Ultrasonografi taramasi, kromozom
anormallikleri olan fetiislerde morfolojik
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anormalliklerin saptanmasi i¢in iyi bir aragtir.
Andploidilerde yapisal kusurlar1 ve yapisal
olmayan bulgular1 (sonografik belirtecler)
belirleyebiliriz. Fetal andploidinin sonografik
belirtegleri (SMFA'lar) genellikle 6nemsizdir,
¢linkii spesifite gostermezler ve siklikla
gecicidirler. Sonografinin bu anormallikleri
tespit etme duyarlilign bir dizi faktore gore
degisir: kromozomal anormallik tipi, gebelik
yasi, sonografi Kkalitesi ve sonografi
uzmanmin deneyimi. ilk ii¢ aylik dénemde
anoploidili fetiis tasiyan gebeliklerde sadece
SMFA tanimlanabilir. Ikinci {i¢ aylik
donemde, trizomi 21'li fetiislerin % 20'sinde,

trizomi 13 ve 18’li fetlislerin ¢ogunda
major/yapisal —anormallikler — gdzlenmistir.
SMFA ve yapisal kusurlar1 birlestirerek

sonografi; trizomi 21°1i fetuslarin %350'sini,
trizomi 18’11 fetiislerin % 80'ini ve trizomi
13°1i fetiislerin %901 tanimlamay1 saglar
(24,25). Sener ve ark.’nin yaptiklar ¢alismada
98 anormal fetal ultrasonografi bulgusu olan
olgularin 6'sinda (%6,1) kromozomal anomali
tespit edilmistir. Arastirmacilar, klasik trizomi
13, 18, 21 kromozom kurulusu saptanmislar
haricinde USG anomalisi olan diger gebelikler
arasinda; kisa femur nedeni ile kordosentez
yapilan bir olguda 47,XX,
t(8;14)(p22;q21),+der(14)(8;14) karyotipi
saptanmistir. Fetal USG de tek umblikal arter
nedeni ile kordosentez yapilan bir olguda
46,XX, del(3)(p25pter) karyotipi saptanmigtir
(26).

M. Erdemoglu ve ark.’nin
calisgmada Fetal patolojisi olan grupta
kromozom anomalisi oram1 %9,8 olarak
saptandi. Tim anomalilerin 8(%62) tanesi
trizomi 21, 18, 13 idi Geriye kalan bir olgu
46,XY (9p inversiyonu), bir olgu 47,XX,+22
(22. kromozom fazla), bir olgu 46,XX, 22p+
ve bir olgu da 46,XY,+14,rob(14;21) idi (27).
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