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Özet

Amaç: Gebeliklerinde Down sendromu tan›s› alan olgular›n ultrasonografik bulgular› gözden geçirildi. 

Yöntem: Gebeli¤i s›ras›nda ileri maternal yafl, tarama testlerinde yüksek risk, ultrasonografide saptanan yap›sal anomaliler nedeniyle
amniosentez sonras› karyotip incelemesi ile Down sendromu tan›s› alan olgular›n ultrasonografik bulgular› gözden geçirildi. 

Bulgular: Karyotip incelemesi yap›lan 1204 olgudan kesin Down sendromu tan›s› alan 19 olgunun ultrasonografik bulgular› incelen-
di. 7 olgu normal de¤erlendirildi (%36.8). 7 olguda ense kal›nl›¤› yüksekti. 4 olguda (%21.1) pelvikaliektazi saptand›. ‹kifler olguda
omfolosel ve kardiak anomali tespit edildi. Birer olguda ise kistik higroma, kardiak ekojenik odak, koroid pleksus kisti ve pes ekinova-
rus saptand›. 

Sonuç: Rutin ultrasonografik incelemeler ile down sendromlu olgularda saptanan soft markerlar üzerinde dikkatle durulmal› ve yak-
lafl›m tekrar gözden geçirilmelidir.

Anahtar Sözcükler: Down sendromu, ultrasonografi, prenatal tan› .

Ultrasonographic findings in pregnants with Down syndrome 

Objective: Review the ultrasonographic features of down syndrome cases during pregnancy. 

Methods: Ultrasonographic features of Down syndrome cases diagnosed with karyotype investigations due to advanced maternal
age, increased risk in biochemistry tests, and structural anomalies diagnosed during ultrasonography. 

Results: Ultrasonographic features of 19 cases with Down syndrome were reviewed in a group of 1204 karyotipe investigation. In 7
cases ultrasonographic features were normal (36.8%). In 7 cases nuchal folds were increased. In 4 cases (21.1%) pelvicaliectasis were
detected. In 2 other cases there were omphalocel and cardiac anomalies, and cystic hygroma and cardiac echogenic focus was detect-
ed in one cases.

Conclusion: During ultrasonographic investigations structural anomalies and soft markers should carefully searched and than deci-
sion for invasive procedures were should be considered.
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Girifl 

Ultrasonografik incelemelerde saptanan art-

m›fl ense deri kal›nl›¤›, ekojenik barsak, k›sa fe-

mur, piyelektazi, nazal kemik, koroid pleksus

kisti, ekojenik intrakardiak fokus gibi belirteçler

Down sendromu ve di¤er anöploidiler ile iliflki-

lidir.1 Down sendromu tan›s› için yap›lan prena-

tal tarama testleri, 2. trimester ultrasonografik

tarama testlerinden daha de¤erlidir. Yap›sal

anomalilerde daha fazla kromozom bozuklu¤u

izlenirken ultrasonografik belirteçler saptand›-

¤›nda amniosentez gereksinimi artmakta bu da
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abortus oran›n› az da olsa artt›rmaktad›r. Bu ça-

l›flmada gebelikleri s›ras›nda genetik amniosen-

tez ile Down sendromu tan›s› alan fetuslar›n ul-

trasonografi sonuçlar› retrospektif olarak göz-

den geçirildi. 

Yöntem

Çal›flma grubunu 2006-2007 y›llar›nda gene-

tik amniosentez incelemesi yap›lan 1204 olgu-

dan kesin Down sendromu tan›s› alan 19 gebe

oluflturdu. Amniosentez endikasyonlar›, ailede

kromozom bozukluklar› hikayesi, ileri maternal

yafl, tarama testlerinde yüksek risk ve ultraso-

nografik incelemelerde saptanan baz› ultraso-

nografik belirteçler ve yap›sal anomaliler olufl-

turdu. Down sendromlu bebeklerin 11-22. ge-

belik haftalar›nda yap›lan fetal anomali tarama-

s›nda saptanan ultrasonografik bulgular› göz-

den geçirildi. Erken dönemde kaybedilen be-

bekler, karyotip incelemesi yap›lmayanlar veya

do¤um sonras› Down sendromu tan›s› alan ol-

gular arflivlerde tam olarak yer almad›¤› için ça-

l›flma kapsam›na al›nmad›. Ultrasonografik in-

celemeler Medison marka ve 3.5 MHz prob ile

hastanemiz uzmanlar›nca yap›ld›. Amniosentez

22 G spinal i¤ne ile bat›n iki kez povidone iodi-

ne ile silindikten sonra hastanemiz hekimlerin-

ce ultrasonografi alt›nda gerçeklefltirildi. Ultra-

sonografik belirteç tan›lar› olarak; ense saydam-

l›¤› 3 mm veya daha fazla, ense deri kal›nl›¤› 6

mm veya daha fazla,1,2 serebral ventriküllerde

herhangi bir say› ve büyüklükteki koroid plek-

sus kistleri, kardiak ventrikülde kemik ekojeni-

tesinde punktat ekojenite art›fl›, barsaklarda

ekojenite art›fl›, renal pelvisin çap› 4 mm’yi geç-

ti¤inde renal piyelektazi, femur ve humerus

uzunlu¤u beklenen uzunlu¤un 0.85’inden az ol-

du¤unda k›sa femur ve humerus olarak kabul

edildi. ‹ncelemeler farkl› hekimlerce yap›ld›¤›n-

dan kay›tlarda tam olarak nazal kemik verileri-

ne ulafl›lamad›¤› için nazal kemik belirteci de-

¤erlendirme kapsam›na al›namad›. Saptanan ul-

trasonografik belirteçler ve yap›sal anomaliler

kaydedildi. 

Bulgular

Karyotip incelemelerinde kesin Down sen-

dromu tan›s› alan 19 olgunun gebelikleri s›ra-

s›ndaki ultrasonografik bulgular› çal›flma gru-

bunu oluflturdu. 2006-2007 y›llar› içinde ileri

maternal yafl, tarama testlerinde risk art›fl›, yap›-

sal anomaliler, ultrasonografik belirteçler sap-

tanmas› veya ailede kromozom anomalisi bu-

lunmas› gibi endikasyonlarla amniosentez yap›-

lan ve karyotip inceleme sonuçlar›na ulafl›lan

1204 olgudan 19 unda trizomi 21 tan›s› kon-

mufltu. 19 olgudan 6’s› 35 yafl sonras› gebelikler-

di. 19 olgunun maternal yafl ortalamas› 30.6, pa-

rite ortalamas› ise 1.1’idi. Olgular›n gestasyonel

yafl ortalamas› ise 18 haftayd›. Dokuz olguda

birden fazla belirteç saptand›. Down sendromu

tan›s› alan 19 olgunun ultrasonografik belirteç-

lerinin dökümü Tablo 1’de izlenmektedir.

Down sendromu tan›s› alan tüm olgular perina-

toloji konseyinde de¤erlendirildi. Sonland›rma

karar› al›nan olgularda anne ve babaya gerekli
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Yap›sal anomaliler ve Olgu say›s› %
ultrasonografik belirteçler

Normal de¤erlendirilen 7 36.84

NT>3 mm (5) NF>6 mm(2) 7 36.84

Renal pelvikaliektazi 4 21.05

Hipoplazik nazal kemik 2 10.52

Kardiak anomali 2 10.52

Omfalosel 2 10.52

Kistik higroma 1 5.26

Kardiak ekojenik odak 1 5.26

Koroid pleksus kisti 1 5.26

Pes ekinovarus 1 5.26

Tablo 1. Down Sendromlu olgularda ultrasonografik bul-
gular.
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aç›klamalar yap›larak gebeliklerinin sonland›r›l-

mas› teklif edildi. 16 olgu misoprostol ile indük-

lenerek sonland›r›ld›. 3 olgu ise gebeliklerinin

sonland›r›lmas›n› kabul etmedi. Bu olgulardan

biri ablatio plasenta nedeniyle di¤eri de fetal

distres tan›lar›yla sezeryanla do¤urtuldu. Bir ol-

gu ise normal do¤um yapt›. 

Tart›flma

Down sendromu 1000 canl› do¤umda yakla-

fl›k 1.41 görülme olas›l›¤› ile perinatologlar›n

dikkatle araflt›rd›¤› kromozom anomalilerinin

bafllar›nda gelmektedir.3 Ultrasonografik incele-

melerde tan› konan artm›fl ense kal›nl›¤›, ekoje-

nik barsak, k›sa femur, k›sa humerus, piyelekta-

zi, ekojenik intrakardiak fokus ve koroid plek-

sus kisti en s›k görülen ultrasonografik belirteç-

lerdir. Nazal kemik yoklu¤u veya hipoplazisi da-

ha sonraki y›llarda bu listeye eklenmifltir. Bütün

bu belirteçler Down sendromu tan›s›na yard›m-

c› ip uçlar›d›r.4 Down sendromlu çocuklar›n

yaklafl›k %50’sinde kardiak anomaliler bulun-

maktad›r.5 Farkl› çal›flmalarda de¤iflik oranlar

belirtilse de Down sendromlu çocuklar›n yakla-

fl›k % 30’unda 2. trimester ultrasonografik ince-

lemelerinde yap›sal anomaliler görülebildi¤i

bildirilmektedir.6-8 Y›ld›r›m ve ark.’n›n yapt›klar›

çal›flmada ultrasonografide fetal anomali tespit

edilen olgular›n %12.9’unda kromozom anoma-

lisi saptanm›fl ve bu olgulardan %4.6’s› Down

sendromu tan›s› alm›flt›r. Bu çal›flmada elde et-

tikleri verilere göre vard›klar› sonuç amniyo-

sentezde kromozom anomalisi yakalayabilme

olas›l›¤› (ileri maternal yafl ve üçlü testten ziya-

de) en s›k fetal anomali varl›¤›nda artmaktad›r.9

fiener ve ark. ise Down sendromlu olgular›n

%30’unda patolojik ultrasonografi bulgusu sap-

tam›fllard›r.10 Ultrasonografik belirteçlerin ge-

nellikle yap›sal anomaliler ile birlikte saptand›¤›

bildirilmifltir.11 Dahas› yap›sal anomali yok ise

koroid pleksus kisti, ekojenik barsak, renal pi-

yelektazi, klinodaktili, iki damarl› umbilikal kor-

don, k›sa femur, k›sa humerus gibi izole ultraso-

nografik belirteçlerin Down sendromu ile iliflki-

li olmad›¤› ileri sürülmüfltür. Bizim serimizdeki

19 olgunun 7’sinde ultrasografik bir patoloji tes-

pit edilememifltir. Bu olgulara tekrar geri dön-

me olas›l›¤› olsayd› acaba ultrasonografik belir-

teçler saptanabilir miydi? Esas sorun düflük risk-

li bir gebede ultrasografik belirteç görüldü¤ün-

de ne yap›laca¤›d›r. ‹kinci trimesterdeki normal

gebeliklerin yaklafl›k %14-15’inde ultrasonogra-

fik belirteçler görülebilmektedir.11,12 Her belirteç

görüldü¤ünde karyotipleme yap›l›rsa yanl›fl po-

zitif oran› artacak ve diagnostik metoda ba¤l› fe-

tal kay›plar görülebilecektir. Bindman ve ark.

izole ultrasonografik belirteçlerin Down sen-

dromlu fetuslarda %13.9, normal fetuslarda ise

%9.3 oran›nda görüldü¤ünü bildirmifllerdir.11

En s›k görülen anomaliler konjenital kalp hasta-

l›klar›, serebral ventrikülomegali, kistik higro-

ma, hidrops, hidrotoraks, omfalosel, duodenal

atrezi ve anormal ekstremitelerdir.8,12 Boyd ve

ark. ultrasografik belirteçlerin malformasyon ta-

n›s›n› %4 oran›nda artt›rd›¤›n› fakat yanl›fl pozi-

tif oran›nda ise 12 kat art›fla yol açt›¤›n› bildir-

mifllerdir.13 Ultrasonografik belirteçlerin tarama

testlerini de¤erlendirirken olas›l›k oran›n›n 2.0

olarak kullan›lmas›n› önermifllerdir.14 Ultraso-

nografik belirteç tespit edilmedi¤inde de hasta-

n›n yüksek risk grubundan ç›kar›lmas› gerekti¤i

ileri sürülmüfltür.15 Bromley 15-20. haftalarda ya-

p›lan ultrasonografilerde normal fetuslar›n

%0.5’inde ve trizomi 21’li fetuslar›n %43’ünde

nazal kemik yoklu¤u bildirmifltir.16 Bu ultraso-

nografik belirteçlerin olas›l›k oran›n› 83 kez art-

t›rd›¤›n› ileri sürmüfltür. Bizim çal›flmam›zda bir

olguda nazal kemik yoklu¤u ve bir di¤er olguda

da hipoplazisi saptanm›flt›r (%10.52). Bizim seri-
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mizdeki nazal kemik belirtecinin literatürden

daha düflük oranda olmas›, incelemelerin farkl›

hekimlerce yap›lmas›na ve tarama s›ras›nda ay-

n› özenin gösterilmemifl olmas›na ba¤lanabilir.

Bu incelemelerin çok iyi yetiflmifl hekimlerce,

çok dikkatli bir flekilde yap›lmas› ile bu oranla-

r›n artaca¤› kanaatindeyiz. 15-22. haftalarda d›fl

deri kenar›ndan oksipital kemik kenar›na ölçü-

len ense deri kal›nl›¤› 6 mm veya daha kal›n ç›k-

mas›n›n trizomi 21 riskini 17 kez artt›rd›¤› fakat

s›k görülen bir bulgu olmad›¤› bildirilmifltir.13,17

Bizim grubumuzda 5 olguda ense saydaml›¤› ve

2 olguda ense deri kal›nl›¤› artm›fl bulundu. ‹zo-

le ense deri kal›nl›¤› art›fl› Down sendromlular-

da %4 görülürken, %26 di¤er anomaliler ile bir-

likte görülebilmektedir.17 Yap›sal bir anomali

görülmese de artm›fl ense deri kal›nl›¤› Down

sendromu riskini artt›rd›¤› kabul edilir.17,18 Trizo-

mi 21 olgular›n›n %15’inde hiperekojenik bar-

sak bulgusuna rastland›¤› bildirilmifltir. Normal

fetuslarda görülme olas›l›¤› ise %6.6 d›r.19 Bizim

serimizde bu bulguya rastlanmam›flt›r. Hipere-

kojenik barsak bulgusunun fetusun yuttu¤u

kan veya kistik fibrozis ve fetal enfeksiyonlarla

ilgili olabilece¤i de unutulmamal›d›r. K›sa fe-

mur ve humerusun kromozom anomalilerinin

riskini artt›rd›¤› bilinmektedir.20,21 Tan› için ge-

nellikle standart persentillerin 2.5 kat› kabul edi-

lir22 ve k›sa humerusun k›sa femurdan daha çok

tan› koydurucu olabilece¤i de bildirilmekte-

dir.16,23 ‹kinci trimester ultrason taramalar›nda

humerus ölçümlerinin rutin olarak bak›lmas› da

tavsiye edilmektedir.14 Koroid pleksus kistleri

trizomi 18’li fetuslar›n %25 ile 30'unda normal

fetuslar›n da %1’inde izlenmektedir.1 3-16 mm

aras›nda de¤iflen bu kistler, 14-16. haftalarda or-

taya ç›kmakta ve 22. gebelik haftas›nda kaybol-

maktad›r. Down sendromu için risk art›fl› olma-

yan bu belirteçlerin önemi trizomi 18’lerde gö-

rülen yap›sal anomaliler için daha dikkatli bir

incelemeye yönlendirmesidir. Trizomi 21’li fe-

tuslar›n yaklafl›k %17’sinde renal piyelektazi gö-

rülmektedir. 19 Down sendromlu olgumuzdan

4’ünde (%21) pelvikaliektazi saptand›. ‹zole pi-

yelektazilerde anöploidi oran› yaklafl›k 1/300

dür ve piyelektazi, hidronefroz veya postnatal

üriner reflü ile de iliflkili olabilir.24,25 Di¤er ano-

maliler ile birlikte görülmeyen izole piyelektazi-

nin trizomi 21 riskini artt›rmad›¤› kabul edil-

mektedir.7 Daha çok olgu sunumlar› olarak ya-

y›nlanan 5. parma¤›n orta falanks›n›n hipoplazi-

si, sandal gap, fetal kulak boyutu, brakisefali gi-

bi ultrasonografik bulgular da vard›r fakat bu

bulgular ultrasonografik belirteçler olarak ka-

bul edilmemektedir.14 Tek umbilikal arter, anöp-

loidili fetuslarda önemli bir bulgudur fakat bu

fetuslarda genellikle di¤er bulgular da mevcut-

tur.24,26 ‹zole tek umbilikal arter anöploidi riskini

artt›rmamaktad›r.14

Sonuç

Sonuç olarak ultrasonografik belirteçler sap-

tand›¤›nda fetal yap›lar tekrar ve ayr›nt›l› bir fle-

kilde incelenmeli, belirteçlerin risk art›fl› oran›

göz önünde bulundurulmal› ve sonras›nda in-

vaziv giriflim karar› de¤erlendirilmelidir. 
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