Konusma Ozetleri

* Izole 6zofagusatrezisi (%8)

»  Ozofagusatrezisi+ proksimal trakeo-6zofageal fistiil (% 1)
*  Ozofagusatrezisi+distal trakeo-6zofageal fistiil (%86)

*  Ozofagusatrezisi+proksimal ve distal fistiil (%1)

e Izole trakeo-6zofageal fistiil (H fistiil) (%4)

Ultrasonografi ile prenatal dénemde OAtanist koymak miim-
kiin olmakla beraber oldukga zordur. Ultrasonografide OA dii-
stindiiren baz1 belirtegler;

*  Midenin kii¢iikligii veya yoklugu

* Polihidramnios

o Ozefagial kor ucta pos (kese) bulgusu

Bu sonografik bulgular 6zefagial atrezinin kesin olmayan, yal-
nizea indirekt bir bulgusu olarak kabul edilebilirler.

Ultrasonografide midenin goriilmemesi akla 6ncelikle OA ge-
tirir. Ancak OAlerinin biiyiik bolimiinde trakea ile 6zofagu-
sun mide tarafindaki alt boliimii arasinda fistiil oldugundan mi-
dede siv1 goriilebilir. Ayrica trakea yoluyla sivi gecisi olmasa bi-
le midenin kendi sivilarida mideyi bazen goriiniir yapabilir an-

cak bu durumda mide ¢ok daha kii¢iik goriiniir.

Mide goriintisiiniin diginda amniotik sivinin artmasi olan po-
lihidramniosta OA akla getirebilir. Ancak gebeligin ikinci yari-
sindan 6nce genellikle polihidramniosun olusamayacag: da bi-
linmelidir. Genellikle 24. gebelik haftasindan sonra tan1 kona-
bilir. Buna karsilik trakea ile alt 6zofagus arasindaki fistiillerde
mide goriiniimii ve amniotik sivi miktar1 normal olabilir. Oze-
fagial atrezi i¢in prediktif degeri kii¢iik mide ile birlikte poli-
hidramnioslu olgularda %39 ve mide izlenmeyen polihidram-
nioslu olgularda %56 olarak bildirilmistir.

Son yillarda 6zefagusun kér dilate ucunu belirten pos isareti-
nin tan1 koymada prediktif degerinin yiiksek oldugu belirtil-
migtir. Fakat saptanmasi basit degildir. Ciinkii pog muhteme-
len fetal yutmayla uyumlu olarak periyodik olarak dolar ve bo-
salir. Bu nedenle siiphelenilen olgularda detayl ultrasonogra-
finin 20-30 dakika siirmesi gerekebilir.

Yapilan caligmalarda fetal MR OA siiphesi olan hastalarin
%78inde dogru olarak var veya yok oldugunu tespit etmistir.
Fetal MR da 6zefagial pos goriilmesinin OA tanisinin konmasin-
da anlaml1 bir prediktif degeri vardir. Ozefagial atrezinin prena-
tal tanusi ve polihidramniosun obstetrik yonetimi prematiirite ve
prematiiriteye bagl komplikasyon riskini azaltmakta faydahdir.
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GiS anomalilerinin prenatal tanist:
Ultrasonografi? MRI?

Ali Gedikbag

Kanuni Sultan Siileyman Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Istanbul

Fetal abdominal gelisim defektlerini, abdominal duvar defektle-
ri, gastrointestinal sistemin anomalileri ve genitotiriner yolun

anomalileri ile fetal batinda gelisebilen kistik ve tumoral yapi-
lardan olugturmaktadir. Gastrointestinal anomalileri 6zefagus,
duodenum ve ince barsaklarmn atrezisi/obstriiksiyonu, mekon-
yum peritoniti, anorektal malformasyonlar ve megasistis-mik-
rokolon-intestinal hipoperistlsis sendromu gibi bagliklarda top-
lanabilir.

MRI ile intestinal yapilarin dilatasyonunu ve obstriiksiyonun
gelistigi seviyeyi saptamak miimkiindiir. Gastrointestinal ano-
malileri daha iyi degerlendirebilmek i¢in fetal barsaklarin
MRTI’s1 konusunda bilgi sahibi olmak gerekir. 20. gebelik hafta-
sindan sonra mekonyumun birikimine bagl olarak rektum yiik-
sek T1 ve diisitk T2 sinyali verir. Ince barsaklar tipik olarak
ytiksek T2 sinyali verir. Bununla iligkili olarak MRI ile rektum
icinde anormal swv1 birikimi, patolojik bir tiro-rektal iligkinin
belirteci olabilir.

MRI ayrica enterik kistleri mekonyum psodokistlerden ayirt et-
mede yararlidir; burada enterik kistlerde T'1 goriintiilerde dii-
sik T1 sinyali alinirken ve mekonyum psodokistleri ortalama
T1 sinyali verir.

Tamamlayici muayene ve tani yontemi olarak fetal gastrointes-
tinal MRI, prenatal USG’ye ek olarak antenatal okliizif patolo-
jilerin tanusinda yardimeidir.
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iskelet displazilerinin tanisinda basit
bir yaklasim
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Giris

Fetal iskelet displazileri nadir goriilen anomalilerdir. Sikligt
2.4-4/10000 canli dogum, 7.5/10000 gebelik olarak bildirilmis-
tir. Perinatal 6liimlerin %0.9’unun nedenidir. Cogu letal sey-
retmekte olup terminasyon yapilmayan olgularin %25'i 6li do-
gum, %30’u erken neonatal 6liim ile sonuglanmaktadir. Noso-
logy and Clasification of Genetic Skeletal Disorders 2010 re-
vizyonunda 456 iskelet sistemi bozuklugu bildirilmistir. Fetal
iskelet displazilerine de novo mutasyonlar neden olabilecegi gi-
bi otozomal (dominant / resesif), X-linked (dominant / resesif),
kromozomal bozukluklar (Trizomi 18, 13), teratojen kulanimi
(Talidomid) ve maternal otoimmiin hastaliklar da neden olabil-
mektedir.

Prenatal tani

Prenatal tanida ultrasonografi (USG; 2D veya 3D), bilgisayar-
Ii tomografi (BT), magnetik rezonans goriintiileme (MRI), di-
rekt radyografi ve genetik/kromozomal incelemeler kullanila-
bilir. Fetal iskelet displazilerinin tiimiine prenatal dénemde ta-
n1 konulamamaktadir. Bunun nedeni ise baz displazilerin ge¢
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gebelik doneminde, bazilarinin ise postnatal hayatta bulgu ver-
mesidir; diger bir neden ise bazi displazilerin minor bulgularla
seyretmesidir. USG-2D ile fetal iskelet displazisi tanisi %31-
78 oraninda degismektedir.

Her ne kadar fetal iskelet displazileri nadir goriilen anomaliler
olsa da; (prenatal dénemde tan alabilecek displazilerin) rutin
fetal USG muayenesinde her hangi bir anormallik saptandigin-
da sebep-sonug iligkisinin kurulmasi durumunda iskelet displa-
zisi tanust konulabilmesi kolay olmaktadir. Rutin USG deger-
lendirilmesinde birinci trimester (11-14 hafta muayenesi), ikin-
ci trimester (detayli fetal inceleme) ve tiglincii trimester (rutin
biyometri degerlendirmesi) fetal muayenede iskelet displazile-
rinin tanst konulabilir.

Rutin USG-2D ile iskelet displazilerinin
prenatal tanisi

Fetal iskelet displazilerinin tanisinda birgok farkli yaklagim pla-
n1 sunulmug olmakla birlikte en basiti rutin sonografik incele-
mede birka¢ noktanin tizerinde durulmas esas noktayi (kose ta-
s1) gosterir. Bunlar sirastyla; (1) kranium, (2) toraks-spine, (3)
ekstremitelerin incelenmesidir.

(1) Kranium incelemesi: Kraniumun rutin sonografik incele-
mesinde en sik kullanilan plan (i) axial transtalamik kesit olup
fetal biyometri i¢cin BPD ve HC 6l¢timii yapilmakta olup diger
sik kullanilan plan ise (ii) midsagittal kesit olup fetal yiiziin de-
gerlendirilmesinde rutin olarak kullamilmaktadir. (i) Axial
transtalamik plan: Bu kesitte iskelet displazisi i¢in ¢ok 6nemli
olan (a) mineralizasyon ve (b) kafa kemik yapisi incelenebilir.
(a) Bu planda parietal kemik nedeniyle (sonografik dalgalarmn
kemigi gecemeyip kemik arkasinda golge yapugr icin) USG
probuna yakin olan lateral ventrikiil net olarak degerlendirile-
memektedir. Kafa i¢i yapilarin “cok rahat gériintir” olmasi ve-
ya probun kafaya basi yapilmasi durumunda kafa yapismnin de-
gismesi “hipomineralizasyon”un en 6nemli belirtisidir. Hipo-
mineralizasyon; osteogenesis imperfekta tip-II, hipofosfatazya,
akondrogenesis, kisa kosta polidakdili sendromu ile iligkilidir.
(b) Kafa yapisinin anormal goriintiisii (yonca yapragi, akrosefa-
li, brakisefali gibi) veya proba yakin lateral ventrikiiliin gériin-
tilenememesi (sonografik dalgalarin lambdoid fissiirden gegisi-
nin saglanamamasi) "kraniosnostosis” belirtileridir. Kranios-
nostosis; Apert sendromu, tanatoforik displazi ile iligkilidir. (ii)
Midsagittal plan: Bu kesitte iskelet displazilerinin tamsinda sik
kullarulan bir bulgu olan "mikrognati" degerlendirilir. "Mik-
rognati" tanist zor olup siiphelenilen olgularda akondrogenesis,
camptomelik displazi, distrofik displazi ve FADS ile iligkili ola-
bilecek diger bulgularin degerlendirilmesi i¢in ipucu olustur-
maktadir.

(2) Toraks-spine incelemesi: (i) Toraks incelemesinde en
sik kullanilan plan (a) kalbin "4-odacik goriintiisi” olup "to-
raks hipoplazisi" ac¢isindan 6nemli bulgu vermektedir. "Nor-
mal anatomide biytimiis kalp" varliginda (KTO artigr) kardi-
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omegali diginda "toraks hipoplazisi” akla gelmesi 6nemlidir.
Bu durumda gebelik haftasina gore toraks ¢evre/alan 6l¢timii
nomogramlari kullanilabilir. Toraks hipoplazisi; tanatoforik
displazi, Jeune sendromu, hipofosfotazya, akondrogenesis,
kisa kosta poldaktli sendromu ile iligkilidir. (b) Midsagittal
ventral planda toraks-abdomen birlesme noktasinda “dip” /
“cikint1” gortlmesi yine toraks hipoplazisi ile iligkilidir. (c)
Parasagittal planda kostalar degerlendirilerek “mineralizas-
yon” hakkinda bilgi aliabilir. Ayrica kosta yapist ve kirik var-
l1g1 goriilebilir. Kostalarda hipomineralizasyon, kisalik varlig
ile birlikte toraks hipoplazisi kisa kosta polidaktili sendromu
ile iligkilidir. (ii) Spine incelemesinin en sik kullanimi NTD
aragtirilmasidir. Midsagittal, coronal ve axial planlar NTD
arastirilmasinda kullanilan kesitlerdir. Iskelet displazisi agi-
sindan bu planlar incelenirken “hipomineralizasyon” ve “sko-
liosis” gibi spine anomalileri ve kemiklesme diizensizligi, yas-
s1 vertebra, sakral agenezi de goriiniir hale gelir ki; bunlar ta-
natoforik displazi, osteogenesis imperfekta, akondrogenesis
gibi iskelet displazileri ile iligkilidir.

(3) Ekstremitelerin incelemesi: Ekstremitelerin incelemesi
(a) kemik ve (b) eklem incelemesi olarak iki alt grupta degerlen-
dirilir. (i) Regional incelemede sagittal kesit alinarak uzun ke-
miklerin varlig1 ve sekilleri degerlendirilir. Bu kesitte rizo, me-
zo ve acromeli tanilar konulur. Ayrica kemiklerde egrilik ve ki-
rik varligr degerlendirilir. Rizomeli, mikromeli, kirik varlig: ta-
natoforik displazi, osteogenesis imperfekta, akondrogenesis,
akondroplasia ve Jeune sendromu gibi bircok iskelet displazisi-
nin tanusinda 6nemli yere sahiptir. (i) Fokal incelemede ise el
ve ayaklarin varlig1 degerlendirilir. Eklem anomalileri genellik-
le néromuskuler bozukluklarda goriilmekte olup alt ekstremi-
teler etkilendiginde bacaklarda hiperekstansiyona (kuadriseps
kaslarmin daha gii¢li olmasi nedeniyle) bagli olarak “makas”
goriintiist, ist ekstremitelerde ise (biseps kaslarinin daha glic-
lii olmast nedeniyle) hiperfleksiyon goriilmektedir. Ayaklarda
“talipes”, ellerde ise “clenched hand” gériintiisii olmasi duru-
munda iskelet displazisinin akla gelmesi tan1 koydurucu olabi-
lir. Bunun yaninda kalp degerlendirmesinin ekstremiteler ne-
deniyle yeterli derecede yapilamamast (iist ekstremitenin flek-
siyonuna bagli olarak eller ve kolun toraks éniine dogru gelme-
si nedeniyle) durumunda iskelet displazisinin akla gelmesi tan
koydurucudur.

Bunlara ek olarak ilk trimester incelemede Down Sendromu igin
anlamh olan NT artig1 ve kistik higroma varhiginda, ikinci tri-
mesterde kisa femur saptanmasi durumunda Down Sendromu
yaninda iskelet displazisinin de akla gelmesi, ikinci-tigiincii tri-
mesterde polihidroamnios saptanmasi durumunda yine iskelet
displazisinin akla gelmesi tan1 konulmasinda 6nemli ipuglaridur.

Sonug olarak, fetusun rutin olarak yapilan USG-2D degerlen-
dirmesi esnasinda rutinin digina ¢ok fazla ¢tkmadan bazi nokta-
larin g6z 6niinde bulundurulmasi iskelet displazisi tanist konul-
masinin en basit ve etkili yontemidir.





