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i Derleme

Fetal ultrasonografide down sendromu sendromu siiphesi uyandiran
goruntuler

Images that raise suspicion of down syndrome in fetal ultrasonography
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Oz

Fetal ultrasonografidogum 6ncesi bakimin bir parcasi olarak gériilmekle birlikte sikliklailk tic ayda yapilmasi 6nerilmektedir.
Genel olarak fetusun ultrasonografiyle incelenmesinin amaci en uygun dogum o6ncesi bakimin saglanmasi ve fetiisiin
erken donemdeki gelisimini belirlemektir. Down sendromu canli dogumlarda en sik rastlanan kromozomal anomalidir
ve yaklasik olarak 1/1000 oraninda gorllmektedir. Gebe takiplerindeki temel amag; fetliste meydana gelebilecek olan
hastaliklari takip etmek ve bu hastaliklarla ilgili aileye gereken durumlarda genetik danismanlik vermektir.

Anahtar Kelimeler: Genetik danismanlik, down sendromu, ense kalinligi, nazal kemik, nukal fold, hiperekojen bagirsak.

Abstract

Although fetal ultrasonography is considered a part of prenatal care, it is often recommended to be performed in thefirst three
months. In general, the purpose of examining the fetus with ultrasonography is to provide the most appropriate prenatal
care and to determine the early development of the fetus. Down syndrome is the most common chromosomal anomaly in
live births and is seen in approximately 1/1000. The main purpose of pregnancy follow-up is to monitor the diseases that may
occur in the fetus and to provide genetic counseling to the family regarding these diseases when necessary.
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Amacg: Kranioservikal posterolateral yaklasim, klivusun alt ti¢te biri ile C2 govdesinin st kismi arasindaki dentat ligamanin
onulinde yer alan lezyonlar icin endikedir. Bu oldukca kalabalik anatomik bolgenin acida ¢ikariima seviyesini artirmak icin
bu yaklasim modifiye edilmis alt gruplan da tanimlanmistir. Bu makalede, kraniovertebral bileskedeki lezyonlara erisim
saglayan posterolateral yaklasimin uygulanabilirligini gdsteren anatomik ve klinik bir calisma sunuyoruz.

Gereg ve Yontemler: Bu calismada formalinle sabitlenmis ve mumyalanmis dort yetiskin kadavra 6rnegi kullanildi. Cilt
insizyonunu takiben cesitli kas gruplarinin dikkatli diseksiyonu suboksipital G¢geni agiga ¢ikardi. Vertebral arterin seyrini
gostermekicin C1 ve C2 arka arkuslari ¢ikarildi. Son olarak kraniovertebral bileskeye ulasmak icin suboksipital kraniyektomi
yapildi ve iliskili bélgesel anatomi acik bir sekilde ortaya kondu.

Bulgular: Genis klinik 5neme sahip cok sayida anatomik yapi, bu bélgenin hassashigini ve karmasikhigini saglamaktadir.
Diseksiyon islemi sirasinda vertebral arter, hipoglossal sinir, spinal aksesuar sinir, dentat ligamanlar, birinci ve ikinci servikal
noral kokler ve beyin sapi dikkatlice aciga cikarilip tanimlandi.

Sonug: Kranioservikal posterolateral yaklasim, kraniovertebral bileske ve Ust servikal omurgada yer alan patolojilerin
cerrahi hakimiyetini ve manevra kabiliyetini arttirir. Bu yaklasimla anatomik bilgi ve teknik altyapinin gelistirilmesi ile

bdlgenin cerrahi zorluklari asilabilir.

Giris

Fetal ultrasonografi dogum 6ncesi bakimin bir parcasi olarak
gorulmektedir. Siklikla ilk G¢ ayda yapilmasi onerilmektedir.
Fetlisin erken gelisiminin degerlendiriimesinde &nemli
bir adim olarak gorilmektedir. Genel olarak fetusun
ultrasonografiyle incelenmesinin amaci en uygun dogum
éncesi bakimin saglanmasidr. ilk tic ayin sonuna dogru yapilan
ultrasonografi ile fetlisteki dnemli anomalilerin goriilme sansi
artmaktadir. Yine de bir¢cok dnemli malformasyonun gebeligin
ileri ddnemlerinde ortaya ¢ikabilecegi veya muayene uygun
cihazla ve deneyimli kisiler tarafindan yapilsa bile fark

edilemeyebilecegi unutulmamalhdir (1).

Down sendromu canli dogumlarda en sik rastlanan
anoploididir. Gorlilme orani 1/1000'dir ve bu oran ilerleyen
yasla artmaktadir. Down Sendromu 21 numarali kromozomun
uzun kolunun bir segmentinin veya timiinin 3 tane olmasi
ile karakterizedir. Bu durum ikinci mayoz boliinme sirasinda
gelisen non-dysjunction (olgularin %95'ni olusturmaktadir),
translokasyon veya mozaizm sonucu ortaya c¢ikmaktadir.

Down Sendromu’nun fenotipi kromozomun distal

kismindaki g21.1, q22.2 ve g22.3 bandlari ile belirlenmektedir.
Bu bdlge etkilenmis bireylerde yliz anomalileri, kalp defektleri
ve mental retardasyondan sorumlu tutulmaktadir (2).

Gebe takibinin amaclarindan biri fetiiste olmasi muhtemel

Anahtar Kelimeler: kraniyovertebral bileske, mikrocerrahi, anatomi, kadavra, posterolateral yaklagim

hastalik ve sakatliklar tespit etmektir. Boylece, mimkinse,
gebelik sirasinda ve/veya hemen dogum sonrasi fetlise uygun
tibbi miidahale yapilabilmektedir. Anne ve babanin fetiisiin
saglik durumunu bilme haklari vardir. Bu hak giincel tibbi
bilgi, teknoloji, teshis imkanlari ile sinirlidir (3). Fetls gebelik
boyunca blylime ve gelisme siirecindedir. Fetiisteki hastalik
ve sakatliklarin tespiti bu slrecle dogrudan baglantihdir,
anatomik ve/veya organ fonksiyonlar bozukluklari ancak
tespit edilebilecek diizeye geldiginde anlasilabilmektedir (4).

Ense Kalinhgi (Nuchal Translucency-NT):

Fetusun 11-14. gebelik haftalarinda oélcilen ve fetal boynun
arkasinda yer alan sivi icerigi ultrasonda translusen yani siyah
olarak gorilir. Bu bolge NT (Nuchal Translucency) olarak
adlandirilir. Down Sendromu taramasinda 1994 yilindan
itibaren yaygin olarak kulllaniimaya baslanan ense kalinlig
(NT) gebelik haftasina paralel olarak artar. Down Sendromlu
fetuslarda bu kalinhginin gebelik yasina gore 95 persentilin
Uzerinde oldugu saptanmistir (5).

Dogru NT ol¢imi egitim ve standardize edilmis 6lglim
teknigine uyarak yapilmalidir. Bu standartlar Kypros Nicolaides
tarafindan yayinlanmistir. Bu standartlar asagida belirtilmistir:

- Gebelik haftasi 11-13 ve CRL 45-84 mm arasinda olmalidir.

- Fetis sagittal planda goérintiilenmelidir ve nétral pozisyonda

olmaldir.
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« Ekranda sadece fetlistin basi ve Uist toraksi gorilmelidir.
« MUmkdn oldugu kadar biyik buyitme kullanilmalidir.

- Cilt ve yumusak doku arasindaki subkutan sivi birikiminin en
genis oldugu yerde, servikal vertebralar arasindan 6l¢ilmelidir.

« Fetal cilt ve amniyon membrani birbirinden ayri gorilmelidir.

« Arti seklindeki imlecler kullaniimali ve imlegler NT kalinligini
tanimlayan cizgilerin lizerine yerlestirilmelidir.
. imlecler beyaz cizginin hemen (izerine cizgiden ayirt

edilemeyecek sekilde yerlestirilmeli, sivi goriniminin

Uzerine imle¢ temas etmemelidir.

« NT muayenesi sirasinda birden fazla 6l¢ciim yapilmali ve en

buyuk olan kullaniimahdir.

Hangi degerin patolojik olarak alinacagi hakkinda yaygin kabul
olan goriis CRLye gore saptanan %95 persantil ve Gstidir. Ancak
genel olarak 2,5-3 mm Ustl de patolojik olarak kabul edilmelidir.

Artan kalinlikla birlikte Down Sendromu disindaki kromozom
anomalileri, konjenital kalp anomalileri, diafragma hernisi gibi
kromozom digi anomali goriilme orani da artmaktadir. Ense
kalinligi, anne yasi ve gebelik haftasi ile birlikte degerlendirilip
1/300 esik deger alindigi zaman Down Sendromu saptama
orani %77, testin yalanci pozitiflik orani ise %5'tir. Ense
kalinhdinin anne yasi, maternal serum serbest BHCG ve PAPP-A
dizeyleri ile birlikte degerlendiriimesi Down Sendromu
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saptama oranini %5 yalanci pozitiflikle %90’e yikseltmistir. (6)
Nazal Kemik (NB)

Nazal kemigin olmamasi veya hipoplazik olmasi oldukc¢a 6nemli
bir anoploidi belirtecidir. NT ile ayni planda ve kosullarda

bakilmaktadir.

trizomilerde tanimlanan mindr belirteclerden biri olarak

Nazal kemik hipoplazisi veya agenezisi
kabul edilmektedir (7). Fetal nazal kemik ilk olarak gebeligin
11 haftasinda CRL 42 mm iken gorinir hale gelmektedir.
Normal fetlslerin 9%0,5-1.3 fetliste nazal kemik hipoplazi
veya agenezisi mevcuttur (8,9.10). NB ekosu, cilt ekosuna esit
veya cilt ekosundan daha az ise nazal kemik yoklugundan
bahsedilmektedir. Nazal kemigin hipoplazi veya agenezisi ikinci

trimesterde de trizomi 21 icin duyarl bir belirtectir (11).
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Duktus Venozus (DV) Doppleri

DV'ta ters akim (a dalgasi) 6ploid fetuslarin %5‘inde, Down

un

sendromlu fetuslarin ise %80'inde gdzlenmektedir (12). Ters “a
dalgasi kétu bir bulgudur ve fetal kardiyak dekompansasyona
isaret etmektedir. Uteroplasental yetersizlik zemininde adir
hipoksi/asidemi varliginda ve sag kalp ylkinin arttigr diger
durumlarda da gériilebilmektedir. izole DV doppler anormalligi
invaziv girisim endikasyonu degildir. Kardiyak anomalilerle birlikte
gorildugl durumlarda fetal ekokardiyografi planlanmalidir (13).

Trikiispid Regiirjitasyonu

ideal 8lctim icin;

« Fetus hareket etmemelidir.

- Fetal toraks tiim ekrani kaplamalidir.

- Kalpte apical dort bosluk goriintisi elde edilmelidir.
« Pulse Doppler tercih edilmelidir.

- insonasyon acisi<30 derece olmalidir.

- Dalga hiz1 yiiksek olmalidir (2-3 cm/sn).

Down sendromlu fetuslarda %55 oraninda goérilmekte iken
bu oran normal fetuslarda %1’lerde seyretmektedir.



Frontomaksiller Agi

Frontomaksiller agi, sagittal diiziemde damagin Usttiile frontal kemik
arasindaki agidir. Bu aginin 90 derecenin Uizerinde olmasi patolojik
olarak kabul edilmektedir. Bu a¢l; Down sendromlu fetuslarda %65
oraninda goriilmekte iken normal fetuslarda bu oran %>5'tir (14).

Nukal Fold-Odem (NF)

Gebeliginikinci trimesterindafetal boynun arkasinda gorilen normal
bir deri kivrimidir. NF kalinliginin 6 mm Gstl olmasinin andplodi
riskini arttirdigi  bilinmektedir. Ancak NF kalinhdginin  matarnel
karekteristiklere ve fetal agiriga gore degisebilecegini géz onlinde
bulundurmamiz gerekmektedir. Bundan dolayr bu sinir bireysel
farkliliklar gosterebilmektedir. Hem duistk riskli hem de yiiksek riskli
gebe gruplarinda Down sendromu icin en gliclii belirte¢ oldugu
kabul edilmektedir%50 sensitivite ve %99 spesifiteye sahiptir (14,15).

Hiperekojenik Bagirsak

Fetal abdomenin alt kisminda gézlenen homojen, hiperekojenik bir
ultrasonografi bulgusudur. Bagirsak ¢ceperinin kemik ekojenitesine
yakin ve karaciger ekojenitesinden daha fazla olmasi ile
karakterizedir. Normal fetuslarda %1-2 oraninda goriliirken, Down
sendromlu fetuslarda bu oran %13-21'lere ylikselmektedir (16).

Hiperekojen
Barsak
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Renal Piyelektazi

Fetal renal pelvisteki dilatasyonun anteroposterior capinin
artmasi dile karakterizedir. Andploidinin bir belirteci olmasi
nedeniyle dikkat edilmesi gerekmektedir. 4-10 mm olmasi
hafif piyelektazi olarak siniflandirilmaktadir. ikinci trimesterda
%0,3-4,5 oraninda rastlanilan bir durumdur (17).

Kisa Femur ve Kisa Humerus

ikinci trimesterda Down sendromlu fetiislerin gestasyonel
yasa gore femur ve humerus uzunlugu karyotipi normal
fetiislere oranla daha kisadir. Femur ve humerus uzunlugunun
2,5 persantil'in altinda olmasina kisa femur ve kisa humerus
(17,18).
Olcimlerine goére bir miktar daha fazla duyarli oldugu
bildirilmistir (17).

Klinodaktili

denilmektedir Humerus  olciimlerinin  femur

(OD).
fetuslarda %18'e kadar gorilebilmektedir. Down sendromlu

Herediter olarak ortaya c¢ikabilmektedir Normal
fetuslarda bu oran %60'a ¢ikmaktadir. Down sendromu igin
guvenilir bir belirtec olarak kabul edilmemektedir. izole

klinodaktili prenatal tani testi endikasyonu degildir (18).
intrakardiyak Hiperekojenik Odak

korda tendinealarin

1-6  mm boyutlarinda olabilmektedir.

Kalpteki kaslarin  ve

kalsifikasyonudur.

papiller

Genellikle sol ventrikiilde tek odak seklinde goriilmektedir.

%98'i son trimesterda kaybolmaktadir. Down sendromlu

fetuslarin ise %21-28'inde gorilmektedir (19).

Sonu¢ olarak; Down Sendromu, sayisal kromozomal
anomaliler arasinda en sik gorilen kromozomal anomali
olarak karsimiza ¢ikmaktadir. Gorilme sikligi 1/600- 1/800
arasindadir. Yirmi birinci kromozomdaki fazla genetik materyal
konjenital kalp hastaliklari, gastrointestinal hastaliklar, epilepsi
ve diger norolojik anormallikler, immin yetmezliklere yol

acabilmektedir (20).
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Gebelik takiplerinde ilk trimesterden itibaren USG kullaniminin
yayginlasmasi ve ikili, Ugli tarama testlerinin yaygin sekilde
kullanilmasi fetal hayatin erken donemlerinde kromozomal
anomali taramasinda énemli yer tutmaktadir. Fetal ultrasonografik
taramalarda saptanan NT degeri, nazal kemik yoklugu, nukal
odem, trikiispit yetmezlik, hiperekojen bagdirsak, frontomaksiller
acinin artmasi, renal piyelektazi, kisa humerus ve kisa femur,
klinodaktili, intrakardiyak hiperekojenik odak olmasi bize Down
sendromunu distindlirecek bulgular olarak karsimiza cikmaktadir.
Ultrason kullaniminin  yayginlasmasi ile prenatal hayatta tani
imkani artmaktadir. Risk grubundaki hastalara gerekli genetik
danismanliklarin yapilmasi ve ayrintili bilgi verilmesi nemlidir.
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