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Girifl

Kromozom anomalileri fetal morbidite ve mortali-
tenin önemli sebeplerinden birisidir. Fetal anöploidi
tan›s›nda giriflimsel prenatal tan› ifllemleri kullan›lmak-
tad›r. Bu tan› yöntemleri %1-2 yüksek düflükle sonuç-

lanan gebelik oranlar› ile seyredebilece¤inden ancak
kromozomal anomali tafl›ma riski yüksek gebelere öne-
rilir.[1] Yüksek risk grubundaki gebelerin belirlenmesin-
de bir yöntem de ikinci trimester ultrasonografik de-
¤erlendirmedir. Bu de¤erlendirme öploid fetüsleri,
anöploid fetüslerden ay›rabilecek gerek majör yap›sal
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Amaç: Çal›flmam›z›n amac›; klini¤imizde anöploidi saptanan olgu-
larda majör yap›sal anomalilerin ve minör ultrasonografik belirteç-
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Yöntem: Ocak 2008 - Temmuz 2012 tarihleri aras›nda genetik
amniyosentez incelemesi yap›lan 1517 olgu incelendi. Fetüslere ait
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Bulgular: Çal›flmaya dahil edilen 53 anöploidik fetüsün 35’i trizo-
mi 21, 7’si trizomi 18, 2’si trizomi 13, 6’s› 47,XXY Klinefelter sen-
dromu, 3’ü 45,X Turner sendromu olarak rapor edilen olgulard›.
Trizomi 21 olgular›nda en s›k izlenen minör ultrasonografik belir-
teç artm›fl ense kal›nl›¤›yd›. Trizomi 18 olgular›nda en s›k majör
yap›sal anomali hidrops fetalis olarak karfl›m›za ç›kt›. Trizomi 13
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Evaluation of prenatal ultrasonographic markers 
in aneuploidy cases
Objective: The aim of our study is to evaluate the major structur-
al anomalies and minor ultrasonographic markers in aneuploidy
cases of our clinic.

Methods: Between the January 2008 and July 2012, 1517 cases
that had genetic amniocentesis were analyzed. Fifty-three cases
with proven aneuploidy were evaluated from cytogenetic records
of fetuses. The ultrasonographic findings of aneuploidic fetuses
found during fetal anomaly screening at 18-22 weeks of gestation
were analyzed. 

Results: Thirty-five of 53 aneuploidic fetuses which were includ-
ed in the study were trisomy 21, 7 of them were trisomy 18, 2 of
them were trisomy 13, 6 of them were 47,XXY (Klinefelter syn-
drome), and 3 of them were 45,X (Turner syndrome). The most
frequently observed minor ultrasonographic marker in trisomy 21
cases was increased nuchal thickness. Most commonly seen major
structural anomaly in trisomy 18 cases was hydrops fetalis while it
was hyperechogenic intracardiac focus in trisomy 13 cases. 

Conclusion: Ultrasonography usage in the diagnosis of fetuses with
chromosomal anomaly gradually increases. Invasive prenatal test
should be suggested to the family in the presence of serious structur-
al anomalies or in the existence of several ultrasonographic findings.

Key words: Aneuploidy, fetal ultrasonography, major structural
anomaly.
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anomalileri gerekse minör (›l›ml›) belirteçleri içeren
anormal ultrasonografik bulgular› araflt›r›r nitelikte ol-
mal›d›r.[2] Kromozom anomalilerine ait ultrasonografi
bulgular›; ventrikülomegali, holoprozensefali, koroid
pleksus kisti, Dandy-Walker kompleksi, yar›k damak-
dudak, mikrognati, nazal hipoplazi, ense ödemi, kistik
higroma, diafragmatik herni, kardiyak defektler, du-
edunal atrezi, k›sa ekstremiteler, klinodaktili, polidak-
tili, sindaktili fleklinde s›ralanabilir.[3]

Çal›flmam›z›n amac›; klini¤imizde anöploidi sapta-
nan olgularda majör yap›sal anomalilerin ve minör ul-
trasonografik belirteçlerin de¤erlendirilmesidir.

Yöntem
Ocak 2008 - Temmuz 2012 tarihleri aras›nda gene-

tik amniyosentez incelemesi yap›lan 1517 olgu incelen-
di. Fetüslere ait sitogenetik kay›tlardan anöploidi sap-
tanan 53 olgu de¤erlendirmeye al›nd›. Amniyosentez
endikasyonlar›n›; ailede kromozom bozuklu¤u hikaye-
si, ileri maternal yafl, tarama testlerinde yüksek risk, ul-
trasonografik incelemelerde saptanan baz› belirteçler
ve yap›sal anomaliler oluflturdu. Anöploidisi olan fetüs-
lerin 18-22 gebelik haftalar›nda yap›lan fetal anomali
taramas›nda saptanan ultrasonografik bulgular› gözden
geçirildi. Erken dönemde kaybedilen bebekler, karyo-
tip incelemesi yap›lmayanlar çal›flma kapsam›na al›n-
mad›. Ultrasonografik incelemeler Voluson 730 Expert
ultrason cihaz› ve 3.5 MHz prob ile klini¤imiz uzman-
lar› taraf›ndan yap›ld›. Amniyosentez ifllemi 22 G spi-
nal i¤ne ile bat›n iki kez oktenidin hidroklorür ile silin-
dikten sonra ultrasonografi eflli¤inde gerçeklefltirildi.
En az 5 kültürde 20 metafaz evresi beklendi. ‹ki farkl›
hücre kültüründe ikiden fazla hücrede ayn› kromozo-
mal defektin saptanmas› mozaisizm olarak de¤erlendi-
rildi. Ultrasonografik de¤erlendirme esnas›nda fetüste;
bafl, yüz, boyun, toraks (kalbin dört odac›k görüntüsü
ve büyük damar ç›k›fllar), abdominal boflluk, ekstremi-
teler (eller ve ayaklar), spinal kord, uzun kemikler, ge-
nital bölge de¤erlendirildi. Her bir organa ait anormal-
likler kaydedildi. Ultrasonografik belirteç tan›mlar›
olarak; ense deri kal›nl›¤›n›n 6 mm veya daha fazla ol-
mas›, serebral ventriküllerdeki herhangi bir say› ve bü-
yüklükteki koroid pleksus kistlerinin varl›¤›, kardiyak
ventrikülde ekojenite art›fl›, renal pelvisin çap›n›n 4
mm’yi geçmesi halinde renal pelvikaliektazi, femur ve
humerus uzunlu¤unun beklenen uzunlu¤un 0.85’inden
k›sa olmas› durumunda k›sa femur ve humerus kabul
edildi. Majör yap›sal anomaliler santral sinir sistemi

anomalileri, kardiyak defektler, abdominal anomaliler,
renal anomaliler, ekstremite anomalileri, kistik higro-
ma, fetal hidrops ve yüz anomalileri olarak belirlendi.

Bulgular
Ultrasonografik de¤erlendirme yap›lan 53 hastan›n

ortalama yafllar› 32.5 (da¤›l›m: 17-44) y›l, ortalama ges-
tasyonel haftas› ise 19.9 (da¤›l›m: 18-23) hafta idi. Ça-
l›flmaya dahil edilen 53 anöploidik fetüsün 35’i
(%66.03) trizomi 21, 7’si (%13.2) trizomi 18, 2’si
(%3.77) trizomi 13, 6’s› (%11.32) 47,XXY Klinefelter
sendromu, 3’ü (%5.66) 45,X Turner sendromu olarak
rapor edilen olgulard› (Tablo 1).

Toplam 35 trizomi 21 olgusu tespit edildi. Bu olgu-
lar›n 15 tanesinde (%42.85) ultrasonografik olarak her-
hangi bir anomali saptanmad›. Yirmi olguda (%57.14)
ise bir ve birden fazla majör ve/veya minör ultrasonog-
rafik anomali saptand›. Bunlar›n 9’u majör yap›sal ano-
mali, 28’i minör ultrasonografik belirteçlerdir. Üç ol-
guda ise majör yap›sal anomaliler ile minör ultrasonog-
rafik belirteçler birlikte izlendi. Befl olguda tespit edi-
len kardiyovasküler sistem anomalisi %14.28 oran› ile
en s›k rastlanan majör yap›sal anomaliydi. Befl olgunun
4 tanesinde (%11.42) ventriküler septal defekt tespit
edildi. ‹kinci s›kl›kta 4 olguda (%11.42) santral sinir
sistem anomalisi izlendi. Trizomi 21 olgular›nda en s›k
izlenen minör ultrasonografik belirteç ,%20 oran› ile
(7/35) artm›fl ense kal›nl›¤›yd›. Ard›ndan 6 olguda
(%17.14) k›sa femur ve k›sa humerus, 5 olguda
(%14.28) nazal hipoplazi, 4 olguda (%11.42) pelvikali-
ektazi gelmekteydi (Tablo 2).

Çal›flmam›zda 7 trizomi 18 olgusu mevcuttu. Olgu-
lar›n hepsinde ultrasonografik bulguya rastland›. Belirle-
nen en s›k majör yap›sal anomali hidrops fetalis
(%42.85) olarak karfl›m›za ç›kt›. Bunu %28.27 oran› ile
kardiyovasküler sistem anomalileri ve santral sinir siste-
mi anomalileri izledi. Kardiyovasküler sistem anomalile-
ri aras›nda 1 olguda (%14.28) ventriküler septal defekt,

Tablo 1. Anöploidi olgular›n›n da¤›l›m›. 

Anomali Olgu say›s›

Trizomi 21 35 (%66.03)
Trizomi 18 7 (%13.2)
Trizomi 13 2 (%3.77)
45, X 3 (%5.66)
47, XXY 6 (%11.32)
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1 olguda %14.28 aort koarktasyonu tespit edildi. Santral
sinir sistemi anomalisi olarak ise 2 olguda (%28.57) ven-
trikülomegali saptand›. Koroid pleksus kistleri 2 olguda
(%28.57) ve pelvikaliektazi 2 olguda (%28.57) en s›k
karfl›m›za ç›kan minör belirteçlerdi (Tablo 2).

Çal›flmam›zda 2 olguda trizomi 13 tespit edildi. Bu
olgular›n hepsinde ultrasonografik belirteçlere rastlan-
d›. Bütün olgularda kalpte hiperekojen odak mevcuttu.
Bir olguda bu anomaliye yüz anomalisi (yar›k dudak) ve
di¤er olguda ise hiperekojen barsak efllik etti (Tablo 2).

Çal›flmam›zda 3 olguda Turner sendromu tespit
edildi. Olgular›n tamam›nda ultrasonografik anomaliye
rastland›. Bütün olgularda kistik higroma izlendi. Bir
olguda da kistik higromaya ek olarak hiperekojen bar-
sak tespit edildi (Tablo 2).

Çal›flmam›zda 6 olguda Klinefelter sendromu tespit
edildi. Bu olgulardan bir tanesinde (%16.66) majör ya-
p›sal anomali ve 5 tanesinde (%83.33) minör ultraso-
nografik belirtece rastland›. Sadece 1 olguda herhangi
bir ultrasonografik bulguya rastlanmad›. Majör yap›sal
anomali olarak 1 olguda (%16.66) ventriküler septal de-
fekt saptand›. Minör ultrasonografik belirteçlerden en
çok karfl›m›za ç›kan 3 olgu ile (%66.66) pes ekinovarus-
tu. Bunu ikifler olgu say›s› ile (%33.33) kalpte hipereko-
jen odak, hiperekojen barsak ve pelvikaliektazi izlendi
(Tablo 2).

Tart›flma
Kromozomal anomaliler %0.1 ile %0.2 canl› do-

¤umda bir görülmektedir.[4,5] Çal›flmam›zda farkl› endi-
kasyonlarla yap›lan 1517 amniyosentez sonras›nda 53

anöploidi olgusunu (%3.49) inceledik. Elli üç anöploi-
di olgusunun 37’sinde (%69.81) anormal ultrason bul-
gusu izlendi.

Trizomi 13’lü fetuslarda yayg›nl›¤› en yüksek yap›-
sal anomaliler yüz orta hat defektleridir.[6] Bizim çal›fl-
mam›zda da, olgu say›s› yeterli olmamakla birlikte
(toplam 2 trizomi 13 olgusu), %50 olguda yar›k dudak
tespit edildi. Nyberg ve Souter’in yapt›klar› çal›flmada
trizomi 13 olgular›nda en s›k majör yap›sal anomali
santral sinir sistemi anomalileri ve en s›k minör ultra-
sonografik belirteç ise kardiyak hiperekojenik odak ola-
rak belirtilmifltir.[7] Çal›flmam›zda da trizomi 13 olgula-
r›n›n hepsinde de kardiyak hiperekojenik odak tespit
edildi. Taslimi ve ark.’n›n çal›flmas›nda, ikinci trimes-
terde 18. gebelik haftas›ndan sonra ultrasonografik bir
bulgunun tespit edilme olas›l›¤›n›n %22.2 artt›¤›n›
(%43.7’den %64.5’e yükselmektedir) bildirmifllerdir.[8]

Çal›flmam›zda ultrasonografik de¤erlendirmenin yap›l-
d›¤› ortalama gebelik haftas› 19.9 idi. Ultrasonografik
belirteç yakalama aç›s›ndan flans›n yüksek oldu¤u bir
hafta olmakla birlikte, bu gebelik haftas›n›n t›bbi tahli-
ye gereken durumlarda ileri bir gebelik haftas› oldu¤u
söylenebilir.

Çal›flmam›zda trizomi 18 olgular›n›n tamam›nda
majör veya minör ultrasonografik anomali tespit edildi.
DeVore’nin, sadece trizomi 18 olgular›n›n ikinci tri-
mester ultrasonografi bulgular›n›n incelendi¤i çal›flma-
s›nda kardiyak olmayan anomaliler %77 oran› ile kar-
diyak anomalilere göre daha s›k izlenmifltir.[9] Çal›flma-
m›zda da; hidrops fetalis trizomi 18 olgular›nda en s›k
saptanan majör yap›sal anomali olarak karfl›m›za ç›k-
maktad›r. Kardiyovasküler sistem ve santral sinir siste-

Tablo 2. Anöploidik olgularda ultrasonografik belirteçlerin görülme s›kl›¤›.  

Anomali Trizomi 21 Trizomi 18 Trizomi 13 47,XXY 45,X

Koroid pleksus kisti 3 (%8.57) 2 (%28.57) - - -
Ventrikülomegali 2 (%5.71) 2 (%28.57) - - -
Ventriküler septal defekt 4 (%11.42) 2 (% 28.57) - 1 (%16.66) -
Kalpte hiperekojen odak 3 (%8.57) - 2 (%100) 2 (%33.33) -
Artm›fl ense kal›nl›¤› 7 (%20) - - - -
Hiperekojen barsak - 1 (%14.28) 1 (%50) 2 (%33,33) 1 (%33.33)
K›sa femur- humerus 6 (%17.14) 2 (%28.57) - - -
Pelvikaliektazi 4 (%11.42) 1 (%14.28) - 2 (%33,33) -
Nazal hipoplazi 5 (%14.28) - - - -
Hidrops fetalis - 3 (%42.85) - - -
Pes ekinovarus - - - 3 (%50) -
Tek umbilikal arter - - - 1 (%16,66) -
Kistik higroma - - - - 3 (%100)
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mi anomalileri bunu takip etmektedirler. Minör ultra-
sonografik belirteçler göz önüne al›nd›¤›nda, koroid
pleksus kistleri trizomi 18 olgular›nda en s›k izlenen ul-
trason bulgusuydu. Bütün trizomi 18 olgular›nda koro-
id pleksus kistlerine pelvikaliektazi efllik etmekteydi.
Yoder ve ark.’n›n meta analizinde ikinci trimester ul-
trasonografisinde izole koroid pleksus kisti gözlenen
fetuslarda trizomi 18 riskinin 13.8 kat artt›¤› tespit
edilmifltir.[10] Ayr›ca izole koroid pleksus kisti belirlenen
hastalara ancak anne yafl›n› 36’dan ileri olmas›, fetal ta-
rama testlerinde trizomi 18 riskinin yüksek saptanmas›
(1/3000’den yüksek risk) gibi durumlarda amniyosen-
tez önerilmifltir.[8]

Çal›flmam›zda Turner sendromlu olgular›n tama-
m›nda ultrasonografik incelemede anormallik saptan-
m›flt›r. Bu yüksek oran›n nedeni, Turner sendromlu ol-
gular› fenotipik bulgular›n›n ilk ve erken ikinci trimes-
terde ultrasonografik olarak belirlenebilecek kadar a¤›r
olmas›ndand›r.[11] Turner sendromu olgular›nda en s›k
izlenen majör yap›sal anomali, çal›flmam›zda da görül-
dü¤ü gibi kistik higromad›r.

Down sendromu (trizomi 21) 1000 canl› do¤umda
1.41 görülme olas›l›¤› ile perinatologlar›n dikkatle
araflt›rd›¤› kromozom anomalilerinin bafl›nda gelmek-
tedir.[12] Farkl› çal›flmalarda de¤iflik oranlar bildirilse de
Down sendromlu fetuslerin yaklafl›k %30’unda ikinci
trimester ultrasonografi incelemesinde yap›sal anoma-
liler görüldü¤ü bildirilmifltir.[13-15]

Smith-Bindman ve ark.’n›n meta analiz sonuçlar›na
göre artm›fl ense kal›nl›¤› Down sendromu ve Down
sendromlu olmayan fetuslar› ay›rmada en de¤erli ultra-
sonografik belirteçtir.[16] Artm›fl ense kal›nl›¤›n›n trizo-
mi 21 riskini 17 kat artt›rd›¤› rapor edilmifltir. Çal›flma-
m›zda da; trizomi 21 olgular›nda %20 oran›nda sapta-
nan artm›fl ense kal›nl›¤› en s›k izlenen minör ultraso-
nografik belirteçtir. Majör yap›sal anomalilere bak›ld›-
¤›nda; trizomi 21 olan fetuslerin 9 tanesinde (%25.71)
majör yap›sal anomali belirlendi. DeVore ve Rome-
ro’nun çal›flmas›nda bu oran %20 ile %87 aras›nda bu-
lunmufl, bizim çal›flmam›za göre nispeten yüksek bir
oran rapor edilmifltir.[17] Bunun nedenini DeVore ve
Romero’nun çal›flmas›nda, kardiyovasküler sistem ano-
malilerinin bizim sonuçlar›m›za nazaran daha yüksek
oranda tespit edilmifl olmas› ile aç›klad›k. Papp ve
ark.’n›n çal›flmas›nda, majör yap›sal anomali oran›
%28.5 ve en s›k majör yap›sal anomali kardiyovasküler
sistem anomalileri olarak rapor edilmifltir.[18] Bu çal›flma,
çal›flmam›z ile gerek majör yap›sal anomali s›kl›¤›, gerek

en s›k anomali bak›m›ndan en benzer çal›flma olarak
karfl›m›za ç›km›flt›r. Kallen ve ark. Down sendromlu fe-
tuslar üzerinde yapt›klar› genifl postnatal seride ventri-
küler septal defekt oran›n› %28 gibi yüksek bir oranda
bildirmifltir.[19] Çal›flmam›zda ise ventriküler septal de-
fekt oran›m›z 4 olgu ile %11.42 olarak belirlenmifltir. 

Down sendromlu fetuslerde nazal kemi¤in hipopla-
zisi veya yoklu¤u da s›k karfl›lafl›lan bir belirteçtir.
Bromley ve ark. bu oran› %43 olarak bildirmifllerdir.[20]

Türkiye’ de yap›lan bir çal›flmada Taner ve ark.’n›n
oran› ise %10.52 olarak karfl›m›za ç›kmaktad›r.[21] Çal›fl-
mam›zda ise, %14.28 oran›nda nazal kemik hipoplazisi
veya yoklu¤u tespit edilmifltir. Bu oran Taner ve
ark.’n›n yapt›klar› çal›flma ile uyumlu bulunmufltur.

Klinefelter sendromu (47,XXY), prenatal tan› serile-
rinde %0.15 s›kl›kla karfl›m›za ç›kmaktad›r.[22] Klinefel-
ter sendromuna spesifik prenatal malformasyonlar›n ol-
mamas›, prenatal tan›n›n rastlant›sal olarak konulmas›na
sebep olmaktad›r.[23] Grunchy ve ark.’n›n çal›flmas›nda;
mozaik olmayan 47,XXY olgular›nda en s›k olarak oli-
gohidroamnios, bilateral renal agenezi ve konjenital
kalp anomalilerine rastlam›fllard›r.[24] Çal›flmam›zdaki
vaka say›s› yeterli olmamakla birlikte (6 olgu Klinefelter
sendromu); en s›kl›kla karfl›m›za ç›kan malformasyon
pes ekinovarus anomalisiydi. Di¤er malformasyonlar in-
celendi¤inde; majör yap›sal anomali olarak ventriküler
septal defekt, minör anomaliler olarak da ayn› oranda
kalpte hiperekojen odak, pelvikaliektazi ve hiperekojen
barsak saptand›. Prenatal tespit edilen anomalilerin çe-
flitlilik göstermesi literatür verileri ile uyumlu bulundu.

Çal›flmam›z›n; retrospektif olarak planlanmas›,
anöploidisi olan olgu say›s›n›n düflük olmas›, ultraso-
nografik muayenenin sürekli ayn› hekim taraf›ndan ya-
p›lmamas› dezavantajlar› aras›nda say›labilir. 11 ve 13.
gebelik haftas›nda ultrason muayenesi ve maternal se-
rum belirteçleri, kromozom anomalileri aç›s›ndan %95
oran›nda tan›ya yard›mc›d›r.[25] Her bir karyotip ano-
malisi için belli belirteçlerin frekans›n›n belirlenmesi
anöploidi taramas›nda daha faydal› olacakt›r.

Trizomi 13 ve 18 çok yüksek oranda sonografik
bulgu veren anöploidilerdir. Bu nedenle trizomi 13 ve
18 olgular›n›n yakalanmas›nda ikinci trimester obstet-
rik ultrasonografi faydal› görünmektedir. Trizomi 21
olgular›n›n ise önemli bir k›sm›nda sonografik belirteç
tespit edilememektedir. Bu yüzden sonografik bulgular
ile birlikte birinci ve ikinci trimester biyokimyasal tara-
ma testlerinin birlikte kullan›m› yap›sal kromozomal
anomalilerin tespit edilebilme flans›n› artt›racakt›r. 
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Sonuç
Kromozom anomalili fetuslar›n tan›s›nda ultraso-

nografinin kullan›m› giderek artmaktad›r. Fetusta cid-
di yap›sal anomali varl›¤›nda veya birden fazla ultraso-
nografik bulgu varl›¤›nda aileye invaziv prenatal test
önerilmelidir.

Ç›kar Çak›flmas›: Ç›kar çak›flmas› bulunmad›¤› belirtilmifltir.
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