
• ‹zole özofagusatrezisi (%8) 
• Özofagusatrezisi+ proksimal trakeo-özofageal fistül (%1) 
• Özofagusatrezisi+distal trakeo-özofageal fistül (%86) 
• Özofagusatrezisi+proksimal ve distal fistül (%1) 
• ‹zole trakeo-özofageal fistül (H fistül) (%4) 

Ultrasonografi ile prenatal dönemde OAtan›s› koymak müm-
kün olmakla beraber oldukça zordur. Ultrasonografide OA dü-
flündüren baz› belirteçler;
• Midenin küçüklü¤ü veya yoklu¤u
• Polihidramnios
• Özefagial kör uçta pofl (kese) bulgusu

Bu sonografik bulgular özefagial atrezinin kesin olmayan, yal-
n›zca indirekt bir bulgusu olarak kabul edilebilirler.

Ultrasonografide midenin görülmemesi akla öncelikle OA ge-
tirir. Ancak OA’lerinin büyük bölümünde trakea ile özofagu-
sun mide taraf›ndaki alt bölümü aras›nda fistül oldu¤undan mi-
dede s›v› görülebilir. Ayr›ca trakea yoluyla s›v› geçifli olmasa bi-
le midenin kendi s›v›lar›da mideyi bazen görünür yapabilir an-
cak bu durumda mide çok daha küçük görünür. 

Mide görüntüsünün d›fl›nda amniotik s›v›n›n artmas› olan po-
lihidramniosta OA akla getirebilir. Ancak gebeli¤in ikinci yar›-
s›ndan önce genellikle polihidramniosun oluflamayaca¤› da bi-
linmelidir. Genellikle 24. gebelik haftas›ndan sonra tan› kona-
bilir. Buna karfl›l›k trakea ile alt özofagus aras›ndaki fistüllerde
mide görünümü ve amniotik s›v› miktar› normal olabilir. Öze-
fagial atrezi için prediktif de¤eri küçük mide ile birlikte poli-
hidramnioslu olgularda %39 ve mide izlenmeyen polihidram-
nioslu olgularda %56 olarak bildirilmifltir. 

Son y›llarda özefagusun kör dilate ucunu belirten pofl iflareti-
nin tan› koymada prediktif de¤erinin yüksek oldu¤u belirtil-
mifltir. Fakat saptanmas› basit de¤ildir. Çünkü pofl muhteme-
len fetal yutmayla uyumlu olarak periyodik olarak dolar ve bo-
flal›r. Bu nedenle flüphelenilen olgularda detayl› ultrasonogra-
finin 20–30 dakika sürmesi gerekebilir. 

Yap›lan çal›flmalarda fetal MR OA flüphesi olan hastalar›n
%78’inde do¤ru olarak var veya yok oldu¤unu tespit etmifltir.
Fetal MR da özefagial pofl görülmesinin OA tan›s›n›n konmas›n-
da anlaml› bir prediktif de¤eri vard›r. Özefagial atrezinin prena-
tal tan›s› ve polihidramniosun obstetrik yönetimi prematürite ve
prematüriteye ba¤l› komplikasyon riskini azaltmakta faydal›d›r.

KÖ-12 [16:00]

G‹S anomalilerinin prenatal tan›s›:
Ultrasonografi? MRI? 
Ali Gedikbafl›
Kanuni Sultan Süleyman E¤itim ve Araflt›rma Hastanesi, ‹stanbul

Fetal abdominal geliflim defektlerini, abdominal duvar defektle-
ri, gastrointestinal sistemin anomalileri ve genitoüriner yolun

anomalileri ile fetal bat›nda geliflebilen kistik ve tumoral yap›-
lardan oluflturmaktad›r. Gastrointestinal anomalileri özefagus,
duodenum ve ince barsaklar›n atrezisi/obstrüksiyonu, mekon-
yum peritoniti, anorektal malformasyonlar ve megasistis-mik-
rokolon-intestinal hipoperistlsis sendromu gibi bafll›klarda top-
lanabilir. 

MRI ile intestinal yap›lar›n dilatasyonunu ve obstrüksiyonun
geliflti¤i seviyeyi saptamak mümkündür. Gastrointestinal ano-
malileri daha iyi de¤erlendirebilmek için fetal barsaklar›n
MRI’s› konusunda bilgi sahibi olmak gerekir. 20. gebelik hafta-
s›ndan sonra mekonyumun birikimine ba¤l› olarak rektum yük-
sek T1 ve düflük T2 sinyali verir. ‹nce barsaklar tipik olarak
yüksek T2 sinyali verir. Bununla iliflkili olarak MRI ile rektum
içinde anormal s›v› birikimi, patolojik bir üro-rektal iliflkinin
belirteci olabilir.

MRI ayr›ca enterik kistleri mekonyum psödokistlerden ay›rt et-
mede yararl›d›r; burada enterik kistlerde T1 görüntülerde dü-
flük T1 sinyali al›n›rken ve mekonyum psödokistleri ortalama
T1 sinyali verir.

Tamamlay›c› muayene ve tan› yöntemi olarak fetal gastrointes-
tinal MRI, prenatal USG’ye ek olarak antenatal oklüzif patolo-
jilerin tan›s›nda yard›mc›d›r. 

KÖ-13 [19:10]

‹skelet displazilerinin tan›s›nda basit 
bir yaklafl›m 
Bülent Çakmak
Gaziosmanpafla Üniversitesi T›p Fakültesi, Kad›n Hastal›klar› ve 
Do¤um Anabilim Dal›, Tokat

Girifl

Fetal iskelet displazileri nadir görülen anomalilerdir. S›kl›¤›
2.4–4/10000 canl› do¤um, 7.5/10000 gebelik olarak bildirilmifl-
tir. Perinatal ölümlerin %0.9’unun nedenidir. Ço¤u letal sey-
retmekte olup terminasyon yap›lmayan olgular›n %25'i ölü do-
¤um, %30’u erken neonatal ölüm ile sonuçlanmaktad›r. Noso-
logy and Clasification of Genetic Skeletal Disorders 2010 re-
vizyonunda 456 iskelet sistemi bozuklu¤u bildirilmifltir. Fetal
iskelet displazilerine de novo mutasyonlar neden olabilece¤i gi-
bi otozomal (dominant / resesif), X-linked (dominant / resesif),
kromozomal bozukluklar (Trizomi 18, 13), teratojen kulan›m›
(Talidomid) ve maternal otoimmün hastal›klar da neden olabil-
mektedir.

Prenatal tan›

Prenatal tan›da ultrasonografi (USG; 2D veya 3D), bilgisayar-
l› tomografi (BT), magnetik rezonans görüntüleme (MRI), di-
rekt radyografi ve genetik/kromozomal incelemeler kullan›la-
bilir. Fetal iskelet displazilerinin tümüne prenatal dönemde ta-
n› konulamamaktad›r. Bunun nedeni ise baz› displazilerin geç

Cilt 23 | Supplement | Ekim 2015

Konuflma Özetleri

S11



gebelik döneminde, baz›lar›n›n ise postnatal hayatta bulgu ver-
mesidir; di¤er bir neden ise baz› displazilerin minor bulgularla
seyretmesidir. USG-2D ile fetal iskelet displazisi tan›s› %31–
78 oran›nda de¤iflmektedir.

Her ne kadar fetal iskelet displazileri nadir görülen anomaliler
olsa da; (prenatal dönemde tan› alabilecek displazilerin) rutin
fetal USG muayenesinde her hangi bir anormallik saptand›¤›n-
da sebep-sonuç iliflkisinin kurulmas› durumunda iskelet displa-
zisi tan›s› konulabilmesi kolay olmaktad›r. Rutin USG de¤er-
lendirilmesinde birinci trimester (11–14 hafta muayenesi), ikin-
ci trimester (detayl› fetal inceleme) ve üçüncü trimester (rutin
biyometri de¤erlendirmesi) fetal muayenede iskelet displazile-
rinin tan›s› konulabilir. 

Rutin USG-2D ile iskelet displazilerinin 
prenatal tan›s›

Fetal iskelet displazilerinin tan›s›nda birçok farkl› yaklafl›m pla-
n› sunulmufl olmakla birlikte en basiti rutin sonografik incele-
mede birkaç noktan›n üzerinde durulmas› esas noktay› (köfle ta-
fl›) gösterir. Bunlar s›ras›yla; (1) kranium, (2) toraks-spine, (3)
ekstremitelerin incelenmesidir. 

(1) Kranium incelemesi: Kraniumun rutin sonografik incele-
mesinde en s›k kullan›lan plan (i) axial transtalamik kesit olup
fetal biyometri için BPD ve HC ölçümü yap›lmakta olup di¤er
s›k kullan›lan plan ise (ii) midsagittal kesit olup fetal yüzün de-
¤erlendirilmesinde rutin olarak kullan›lmaktad›r. (i) Axial
transtalamik plan: Bu kesitte iskelet displazisi için çok önemli
olan (a) mineralizasyon ve (b) kafa kemik yap›s› incelenebilir.
(a) Bu planda parietal kemik nedeniyle (sonografik dalgalar›n
kemi¤i geçemeyip kemik arkas›nda gölge yapt›¤› için) USG
probuna yak›n olan lateral ventrikül net olarak de¤erlendirile-
memektedir. Kafa içi yap›lar›n “çok rahat görünür” olmas› ve-
ya probun kafaya bas› yap›lmas› durumunda kafa yap›s›n›n de-
¤iflmesi “hipomineralizasyon”un en önemli belirtisidir. Hipo-
mineralizasyon; osteogenesis imperfekta tip-II, hipofosfatazya,
akondrogenesis, k›sa kosta polidaktili sendromu ile iliflkilidir.
(b) Kafa yap›s›n›n anormal görüntüsü (yonca yapra¤›, akrosefa-
li, brakisefali gibi) veya proba yak›n lateral ventrikülün görün-
tülenememesi (sonografik dalgalar›n lambdoid fissürden geçifli-
nin sa¤lanamamas›) "kraniosnostosis" belirtileridir. Kranios-
nostosis; Apert sendromu, tanatoforik displazi ile iliflkilidir. (ii)
Midsagittal plan: Bu kesitte iskelet displazilerinin tan›s›nda s›k
kullan›lan bir bulgu olan "mikrognati" de¤erlendirilir. "Mik-
rognati" tan›s› zor olup flüphelenilen olgularda akondrogenesis,
camptomelik displazi, distrofik displazi ve FADS ile iliflkili ola-
bilecek di¤er bulgular›n de¤erlendirilmesi için ipucu olufltur-
maktad›r.

(2) Toraks-spine incelemesi: (i) Toraks incelemesinde en
s›k kullan›lan plan (a) kalbin "4-odac›k görüntüsü" olup "to-
raks hipoplazisi" aç›s›ndan önemli bulgu vermektedir. "Nor-
mal anatomide büyümüfl kalp" varl›¤›nda (KTO art›fl›) kardi-

omegali d›fl›nda "toraks hipoplazisi" akla gelmesi önemlidir.
Bu durumda gebelik haftas›na göre toraks çevre/alan ölçümü
nomogramlar› kullan›labilir. Toraks hipoplazisi; tanatoforik
displazi, Jeune sendromu, hipofosfotazya, akondrogenesis,
k›sa kosta poldaktili sendromu ile iliflkilidir. (b) Midsagittal
ventral planda toraks-abdomen birleflme noktas›nda “dip” /
“ç›k›nt›” görülmesi yine toraks hipoplazisi ile iliflkilidir. (c)
Parasagittal planda kostalar de¤erlendirilerek “mineralizas-
yon” hakk›nda bilgi al›nabilir. Ayr›ca kosta yap›s› ve k›r›k var-
l›¤› görülebilir. Kostalarda hipomineralizasyon, k›sal›k varl›¤›
ile birlikte toraks hipoplazisi k›sa kosta polidaktili sendromu
ile iliflkilidir. (ii) Spine incelemesinin en s›k kullan›m› NTD
araflt›r›lmas›d›r. Midsagittal, coronal ve axial planlar NTD
araflt›r›lmas›nda kullan›lan kesitlerdir. ‹skelet displazisi aç›-
s›ndan bu planlar incelenirken “hipomineralizasyon” ve “sko-
liosis” gibi spine anomalileri ve kemikleflme düzensizli¤i, yas-
s› vertebra, sakral agenezi de görünür hale gelir ki; bunlar ta-
natoforik displazi, osteogenesis imperfekta, akondrogenesis
gibi iskelet displazileri ile iliflkilidir.

(3) Ekstremitelerin incelemesi: Ekstremitelerin incelemesi
(a) kemik ve (b) eklem incelemesi olarak iki alt grupta de¤erlen-
dirilir. (i) Regional incelemede sagittal kesit al›narak uzun ke-
miklerin varl›¤› ve flekilleri de¤erlendirilir. Bu kesitte rizo, me-
zo ve acromeli tan›lar› konulur. Ayr›ca kemiklerde e¤rilik ve k›-
r›k varl›¤› de¤erlendirilir. Rizomeli, mikromeli, k›r›k varl›¤› ta-
natoforik displazi, osteogenesis imperfekta, akondrogenesis,
akondroplasia ve Jeune sendromu gibi birçok iskelet displazisi-
nin tan›s›nda önemli yere sahiptir. (ii) Fokal incelemede ise el
ve ayaklar›n varl›¤› de¤erlendirilir. Eklem anomalileri genellik-
le nöromuskuler bozukluklarda görülmekte olup alt ekstremi-
teler etkilendi¤inde bacaklarda hiperekstansiyona (kuadriseps
kaslar›n›n daha güçlü olmas› nedeniyle) ba¤l› olarak “makas”
görüntüsü, üst ekstremitelerde ise (biseps kaslar›n›n daha güç-
lü olmas› nedeniyle) hiperfleksiyon görülmektedir. Ayaklarda
“talipes”, ellerde ise “clenched hand” görüntüsü olmas› duru-
munda iskelet displazisinin akla gelmesi tan› koydurucu olabi-
lir. Bunun yan›nda kalp de¤erlendirmesinin ekstremiteler ne-
deniyle yeterli derecede yap›lamamas› (üst ekstremitenin flek-
siyonuna ba¤l› olarak eller ve kolun toraks önüne do¤ru gelme-
si nedeniyle) durumunda iskelet displazisinin akla gelmesi tan›
koydurucudur.

Bunlara ek olarak ilk trimester incelemede Down Sendromu için
anlaml› olan NT art›fl› ve kistik higroma varl›¤›nda, ikinci tri-
mesterde k›sa femur saptanmas› durumunda Down Sendromu
yan›nda iskelet displazisinin de akla gelmesi, ikinci-üçüncü tri-
mesterde polihidroamnios saptanmas› durumunda yine iskelet
displazisinin akla gelmesi tan› konulmas›nda önemli ipuçlar›d›r.

Sonuç olarak, fetusun rutin olarak yap›lan USG-2D de¤erlen-
dirmesi esnas›nda rutinin d›fl›na çok fazla ç›kmadan baz› nokta-
lar›n göz önünde bulundurulmas› iskelet displazisi tan›s› konul-
mas›n›n en basit ve etkili yöntemidir.
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