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12 Gebelik Haftasinda Artmis NT ve Kalp
Anomalisi Bulgular: ile Prezente olan Trizomi 18 Olgusu
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Ozet
Amag: Ik trimester sonunda major kalp anomalilerinin fetal tipla ilgilenen tecribeli ellerde tespit edilebilecegini gostermek.

Olgu: 26 yasinda G1P0 6ykusi ile, gebeligin 12+3 haftasinda, nukal kalinlikta artis nedeniyle (83mm) refere edilen olguya kalp ano-
mali riski nedeni ile erken fetal ekokardiografi uygulandi. Kalbin situsunun solitus ve pozisyonun normal oldugu, atrioventriktler bag-
lantinin konkordant olmakla beraber, ventriktloarteriel baglantinin diskordant baglanti tipinde oldugu gézlendi ve her iki blytk ar-
terin morfolojik olarak sag ventrikull isaret eden yapidan orjin aldidi tespit edildi. Ailenin de onayi ile, karyotip tayini icin CVS uygu-
landi. 24 glin sonra elde edilen kulttr sonucu; Trizomi 18 idi. Kalpte bu haftada yapilan degerlendirmede, erken dénemdeki bulgu-
lara ek olarak kalpte malpozisyon (kistik adenomatoid malformasyona bagl) ve pulmoner stenosis izlendi. Fetls, misoprostol induik-
siyonu ile vajinal yoldan termine edildi. Prenatal dénemde elde edilen bulgular, postmortem otopsi ile dogrulandi.

Sonug: Yiksek frekansli uygun ultrasonografi cihazi ve tecrtibeli operatér ile, ilk trimester sonunda major kalp anomalilerin tanisini
koyabilmek mimkin olabilmektedir.

Anahtar Sézciikler: Konjenital kalp defekti, trizomi 18, nukal kalinlik, gebelik.

A case of trisomy 18 presenting with findings of increased NT and
heart anomaly on 12 weeks of gestation

Objective: To emphasize that major cardiac anomalies can be diagnosed at the end of first trimester by well experiencedtrained peri-
natalogists.

Cases: Early fetal echocardiography was performed with suspicion of possible cardiac anomaly to a 26 yearold lady in 12 weeks of
gestation with a history of G1P0 She was referred to our clinic because of increase in the nuchal thickness (83 mm). Cardiac situs
and position was normal thus the atrioventricular concordance, however; ventriculoarterial discordance and both great arteries orig-
inating from the morphologic right ventricle was clearly demonstrated. CVS for karyotyping was performed after informed consent
of the family. The result obtained after 24 days was Trisomy 18. Echocardiographic evaluation at this week revealed cardiac molpo-
sition due to cystic adenomatoid malformation and pulmonary stenosis additional to the early findings. Fetus was terminated vagi-
nally by misoprostol induction. Prenatal findings were verified with postmortem autopsy.

Conclusion: Well trained sonographer operating apropriate high frequency ultrasonography can diagnose major cardiac anomalies
by the end of first trimester.
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Giris

Konjenital kalp defektleri en sik rastlanilan
major konjenital anomali olup, canli yenidogan-
larin 8/1000’ni etkiler.! Erken gebelik donemin-
de (ilk ve erken ikinci trimester) artmis nukal
kalinligin kromozom anormalliklerinin yant
sira, konjenital kalp hastaliklart ile de birlikte
olabilecegi gosterilmistir.? Onbir-ondort gebelik
haftasi arasinda nukal kalinligt artmis (=3.5mm)
olan hastalarda, mutlaka ayrintili fetal ekokardi-
yografi dnerilmektedir.>'*

Her ne kadar standart fetal ekokardiyografi
zamani 18-22. gebelik haftasi olarak bildirilse
de, erken gebelik haftalarinda major kalp anor-
tespit edilebilecegine iliskin
yayinlar artmaktadir. 1017

malilerinin

Fetal kalbin sistematik ve ardisik bicimde de-
gerlendirilmesi ile prenatal donemde major ve
minor kalp anomalilerinin tanist konulabilmek-
tedir.” Tecribeli ellerde, ilk trimester-erken ikin-
ci trimesterde uygulanan fetal ekokardiografi-
nin major kalp anomalilerini tespit etmede et-
kin oldugu ve de yiiksek negatif prediktif dege-
re sahip oldugu gosterilmistir.®

Konotrunkal anomalilerden olan; sag ventri-
kilden pulmoner arter ve aortanin (en az
%50’si) orijin aldigt cift cikishi sag ventrikil
(DORV), siklikla intra ve ekstrakardiak anomali-
lerle seyreden ve prognozu kot olan bir kalp
anomalisidir.’

DORV konjenital kalp hastaliklari arasinda
nadir goriilen bir form olup, embriyolojik do-
nemden canlt doguma kadar olan donemdeki
gortlme sikligr 0.033-0.09/1000’dir. Kompleks
bir anomali olup, embriyolojik olarak kalbin
spiral ve de inter-ventrikiler septum formasyo-
nunu tamamlayamamasindan kaynaklanmak-
tadir. Baslica dort tipi olup; olgumuzda da izle-
nen Aortanin pulmoner arterin yaninda oldugu
(side-side) ve subaortik VSD olgularin yaklasik
yarisinda izlenir."

Kalp anomalileri siklikla ekstrakardiak ano-
malilerle (Orn: abdominal duvar defektleri,

yarik damak ve dudak, kistik adenomatoid mal-
formasyon) birlikte olabilmektedir.'**3

Bu olgunun sunulmast ile amaclanan, gebeli-
gin erken doneminde yeterli deneyim, detayli
ultrasonografi ve fetal ekokardiografinin klinik
uygulamadaki basarisini otopsi sonuglari ile de-
gerlendirmekti.

Olgu

26 yasinda G1P0 oykiisi ile gebeligin 12+3
haftasinda, nukal kalinlikta artis nedeniyle klini-
gimize refere eden olgunun ALOKA 4000 Pro-
sound (Aloka Co., Ltd., Tokyo) 3-7 MHz kon-
veks prob kullanilarak yapilan abdominal ultra-
sonografisinde, nukal kalinlik: 8.3 mm, toraksta
minimal assit, omfalosel, kalpte ventrikiler sep-
tal defekt (VSD) ve de anormal ti¢ damar goriin-
tist izlendi (Resim 1, 2, 3). Kalbin ardisik seg-
mental analizi ile yapilan degerlendirmede, atri-
o-ventrikiler konkordant ve ventrikiilo-arteriel
konkordant olmayan baglanti izlendi. Bununla
birlikte subaortik bir VSD ve bunun uzerinde
“overriding” yaparak sag ventrikilden orijin
alan ve pulmonerin arterin yaninda yer alan “si-
de-side” Aorta izlendi (Resim 6)*' tan1 olarak
VSD + cift cikisli sag ventrikiil (DORV) tanisi
kondu.

Artmis nukal kalinlik.

Resim 1.
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Resim 2. Ventirikuler septal defekt.
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Resim 3. Anormal damar cikisl.

Resim 4. Anormal damar cikisl.

Aileyle yapilan konstltasyon sonrasi, karyo-
tip tayini icin CVS’e (koryon villus 6rneklemesi)
karar verildi. Islemi takiben, 24 giin sonra uzun
sureli kiltiir sonucu Trizomi 18 olarak belirlen-
di. Onaltinci gebelik haftasinda yapilan sonog-
rafik degerlendirmede daha once elde edilen
ultrasonografik bulgulardan baska (anormal
tclt damar gorintasi, Resim 4), fetiste alveo-
lar yarik dudak-damak, akcigerde kistik adeno-
matoid malformasyon (mikrokistik tip) izlendi.
Fetal ekokardiografi de ise, ilk trimesterde elde
edilen bulgulara ek olarak, akcigerde yer alan
kistik adenomatoid malformasyon’dan dolayi
kalbin sag taraf deviye oldugu izlendi, ek olarak
pulmoner stenosis (artmis kan akim hizt ve da-
ralmis pulmoner arter cikist) tespit edildi
(Resim 5). Yapilan ultrasonografik degerlendir-
mede, ilk trimesterde tespit edilen nukal
kalinlik artisinin rezorbe oldugu da goézlendi.
Ailenin de onayt ile misoprostol indiiksiyonu
ile fetls vajinal yoldan dogurtuldu. Post-mor-
tem yapilan otopside; prenatal donemde elde
edilen bulgular dogrulandu.

Resim 5.

Daralmis pulmoner arter cikisl.
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Resim 6. Fetal kalbin sagina dogru (beyaz okla gosteri-
len) overriding (kayma) yapmis aorta.
Tartisma

Konjenital kalp hastaliklarinin taninmast icin
genellikle mid-trimesterde (18-22. haftalar)
yapilan fetal ekokardiyografi tercih edilmekle
beraber, son yillarda daha erken gebelik hafta-
larinda (11-16. haftalar arast) tant konulan major
kardiyak anormalliklerle ilgili yayinlar giderek
artmaktadir.'>1

Haak ve ark. gebeligin 12+0 ve 12+6 giinleri
arasinda yapilan fetal ekokardiografi ile kalpte-
ki tim yapilarin izlenme olasiliginin %60 oldu-
gunu, 13+0 ve 13+6 hafta arasinda ise bu oranin
%92’ye yukseldigini ve taniya yonelik etkin bir
fetal ekokardiografinin bu haftalarda yapilabile-
cegini gostermistir.”” Hyett ve ark. ise gebeligin
ilk trimesterinde ve erken ikinci trimester done-
minde (11-14. haftalar arasi) artmis nukal
kalinlikla beraber kalp anomalisi izlenme
olasiliginin arttiginy, nukal kalinligr > 5.5mm bi-
yik olgularda kalp
olasiliginin 233/1000 oldugunu gostermistir.'®

anomalisi izlenme

Olgumuza gebeligin 12+3. haftasinda artmis
nukal kalinlik nedeniyle refere edilmesi sonucu
ile erken fetal ekokardiografi uygulandi. Deger-
lendirme sonucunda, anormal dort odacik
(VSD) goruntisine ek olarak sag ventrikile
dogru “overriding” yapmus aorta izlendi. U¢ da-
mar gorintiisiniin de normal olmadigi gozlen-

di. Aortanin morfolojik olarak sag ventriktilden
orjin almast nedeni ile tant DORV+VSD olarak
konuldu.

Dort odacik ve Gi¢ damar + trakea gorintisi-
nin renkli haritalama yontemi ile birlestirilme-
siyle bircok major konotrunkal anomalilerin
tespiti mimkiin olabilmektedir.*

Her ne kadar anormal Ui¢ damar ve trakea
goruntl kesin taniyt spesifiye etmese de, olgu-
nun ust merkeze refere edilmesi acisindan fay-
dali goziikmektedir. Olgumuzda da erken do-
nemde yapilan fetal ekokardiografi de diizgiin
bir ic damar gorintisi elde edilemedi. Cikis
damarlarinin detayli incelemesiyle DORV tanisi
kondu. Unutulmamas: gereken bu yontemin
transpoziyon, ¢tkan damarlardaki darlik ve VSD
gibi anormallikleri atlayabilecegidir. Dolayist ile
biiytik damarlarinin efektif bir tarama icin uzun
ve kisa aks boyunca degerlendirilmesi gerekir.

DORV’nin tanisinda en 6énemli anahtar nok-
ta pulmoner arter ve aortanin sag ventrikiilden
orijin almasidir. Siklikla buyik damarlarin uzun
akslarinin goéruntilenmesi tantya yardimer ola-
caktr. Olgumuzda oldugu gibi en sik gbzlenen
DORV tipi olan, Aorta (sag) ve pulmoner arterin
(sol) yan yana seyrettigi durumlarda buyuk da-
marlara ait perpendikiiler goriinti kaybolmak-
tadir. Bu durum siklikla atrioventriktler kon-
kordant tip transpozisyonla karissa da, ayirict
tant bliyltk damarlarin orijinin tespit edilmesi
ile yapilabilmektedir. Buyuk damarlara cikislart
tespit edildigi zaman, yapilmas: gereken
VSD’nin lokalizasyonun degerlendirilmesidir.
Bu durum o6zellikle postnatal donemde opere
olacak olgular icin 6nemlidir. Dogru lokalizas-
yonun yapilabilmesi ise buytk damarlara ait
kisa aksin da degerlendirmesiyle olacaktir. Ol-
gumuzun yapilan degerlendirmesinde; VSD’nin
subaortik tipte oldugu izlendi.

DORV olgularinda hemen her zaman VSD
mevcuttur. Ek olarak siklikla izlenen en sik in-
trakardiak anomali ise pulmoner stenoz olup,
olgumuzda da 16. gebelik haftasinda pulmoner
arter ¢capinin gestasyonel haftaya gore dar ol-
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mast ve de artmis kan akim hizlari tespit edilme-
siyle konuldu.

DORV kompleks bir kalp anomalisi olup
siklikla ekstra kardiak anomali ve kromozom
duzensizlikleriyle beraber seyreder. Kim ve ark.
DORYV ile seyreden olgulart yaklasik %21’de
kromozom anomalisi, %35’de ise situs ve ekstra-
kardiak anomali izlemislerdir.” Kendi olgumuz-
da da, karyotip sonucu Trizomi 18 ¢ikmis olup
eslik eden omfalosel, kistik adenomatoid mal-
formasyonu ve alveolar tip yarik damak-dudak
mevcut idi.

Olgumuzda izlenen ekstra kardiyak anomali-
ler, Trizomi 18 olgularinin bulgularindan olup
kalp anomalisi yaklasik olarak bu kromozom
anomalili olgularin %98-99’da izlenmektedir.

Sonucg

11-13+6 gebelik haftalart arasinda yuksek
frekanslt uygun ultrasonografi cihazi ve tecri-
beli operator ile, ilk trimester sonunda major
kalp anomalilerin tanisini koyabilmek mimkin
olabilmektedir.
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