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ÖÖZZEETT
TTÜÜRRKK  TTOOPPLLUUMMUUNNDDAA  MM‹‹NNÖÖRR  ((NNOONNSSPPEESS‹‹FF‹‹KK))  FFEETTAALL  DD‹‹SSMMOORRFF‹‹KK  BBUULLGGUULLAARRIINN  ‹‹NNSS‹‹DDAANNSSIINNIINN
AARRAAfifiTTIIRRIILLMMAASSII
AAmmaaçç:: Çal›flman›n amac›, genetik sonografide kullan›lan minör (nonspesifik) fetal dismorfik bulgular›n toplumu-
muzdaki insidans›n› belirlemek; bu dismorfik özellikler yard›m›yla kromozomal anomali yeni risk oran›n›n belirlen-
mesinde kullan›lan skorlama sistemleri veya bilgisayar programlar›n›n bizim toplumumuz için ne ölçüde uygun ol-
du¤unu araflt›rmakt›r.
YYöönntteemm::  A¤ustos 1998-Mart 2001 tarihleri aras›nda kromozomal anomali yönünden yüksek risk grubunda olan ve
ilk aflamada karyotip tayini için invaziv giriflimi kabul etmeyen 162 tekil gebe, ikinci trimesterde, genetik sonogram
ile de¤erlendirildi. K›sa humerus de¤erlendirilmesi son 40 olguda çal›flma kapsam›na al›nd›.
BBuullgguullaarr:: ‹kinci trimesterdeki normal fetuslarda koroid pleksus kisti % 7.4, hiperekojen barsak % 1.2, ekojen intra-
kardiak odak % 1.8, hafif piyelektazi % 1.2, Benacerraf kriterlerine göre k›sa femur % 19.7, k›sa humerus % 25,
Nyberg kriterlerine göre k›sa femur % 1.2, k›sa humerus % 5 oran›nda bulundu. Minör dismorfik bulgulardan hiç-
birinin anne yafl›, gebelik haftas› ve parite ile istatistiksel olarak anlaml› iliflkisi bulunmad› (p>0.05).
SSoonnuuçç:: Çal›flmam›zda elde etti¤imiz sonuçlar, koroid pleksus kisti ile Benacerraf kriterlerine göre k›sa femur ve k›-
sa humerusun, toplumumuzda genetik sonogram›n bir parametresi olarak kullan›lamayaca¤›n› göstermektedir. Hi-
perekojen barsak, ekojenik intrakardiak odak ve hafif fetal piyelektazi Türk toplumunda da genetik sonogramda
kullan›labilecek ve daha genifl serilerde araflt›rmaya de¤er minör dismorfik özellikler olarak bulunmufltur. Nyberg
kriterlerine göre k›sa femur ve k›sa humerus toplumumuzda kullan›labilir gözükmekle birlikte, toplumlar aras› boy
farkl›l›klar›na ba¤l› de¤iflkenlik nedeniyle popülasyonumuza uygun yeni eflik de¤erlerinin belirlenmesinde yarar
vard›r.
AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr::  Koroid pleksus kisti, Hiperekojen barsak, Ekojenik intrakardiak odak, Hafif piyelektazi, K›sa fe-
mur, K›sa humerus, Genetik sonogram.

SSUUMMMMAARRYY
IINNVVEESSTTIIGGAATTIIOONN  OOFF  TTHHEE  IINNCCIIDDEENNCCEESS  OOFF  MMIINNOORR  ((NNOONNSSPPEECCIIFFIICC))  FFEETTAALL  DDYYSSMMOORRPPHHIICC  FFEEAATTUURREESS  IINN
TTUURRKKIISSHH  PPOOPPUULLAATTIIOONN
OObbjjeeccttiivvee::  The aim of this study was to investigate the incidences of fetal minor dysmorphic features used in ge-
netic sonogram, and to determine whether some scoring systems or computer programmes using these dysmorp-
hic findings as parameters to detect the new risk for aneuploidy could be used in Turkish population.
MMeetthhooddss::  From  August 1998, to March 2001, second trimester genetic sonogram was performed in 162 singleton
pregnancies at increased risk for chromosomal abnormality in which the pregnant women initially declined amni-
ocentesis because of procedure related risks. Short humerus was investigated in the last 40 women.
RReessuullttss:: The incidence values of minor fetal dysmorphic features were as follows: choroid plexus cysts, 7.4 %;
hyperechoic bowel, 1.2 %; echogenic intracardiac focus, 1.8 %; mild pyelectasis, 1.2 %; short femur and short hu-
merus on the basis of Benacerraf criteria, 19.7 % and 25 % respectively; and short femur and short humerus on
the basis of Nyberg criteria, 1.2 % and 5 % respectively. None of the minor dysmorphic features showed statisti-
cally significant correlation with maternal age, parity or gestational age (p> 0.05).
CCoonncclluussiioonn::  The resuls of our study suggest that choroid plexus cysts, short femur and short humerus on the ba-
sis of Benacerraf criteria can not be used as parameters of genetic sonogram in Turkish population. Hyperechoic
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renatal tan›n›n önemli amaçlar›ndan biri, kro-
mozomal anomali yönünden yüksek risk tafl›-

yan gebeleri belirlemek ve karyotip tayini için ge-
rekli invaziv giriflimi (CVS, amniosentez, kordosen-
tez gibi) yapmakt›r. Günümüzde karyotip tayini
için yap›lan CVS, amniosentez gibi invaziv giriflim-
lerin ço¤unu ya 35 yafl üzeri gebeler ya da nukal
translusens veya üçlü test gibi tarama testleri sonu-
cunda yüksek risk grubuna giren gebeler olufltur-
maktad›r. Yine bilmekteyiz ki, prenatal tan›ya yö-
nelik invaziv giriflimler anne ve fetus yönünden ba-
z› riskler tafl›maktad›r; CVS’de % 1.5, amniosentez-
de % 0.5-1 iflleme ba¤l› abortus riski vard›r (1, 2).

Yafl riski veya tarama testleri sonucuna göre
kromozomal anomali aç›s›ndan yüksek risk grubu-
na giren ancak invaziv giriflim yapt›rmak istemeyen
gebeler için son y›llarda ikinci trimesterde yap›lan
"genetik sonografi" kavram› gündeme gelmifltir (3,
4, 5). Genetik sonografide major yap›sal malfor-
masyonlar›n yan›s›ra hiperekojen barsak, ekojenik
intrakardiak odak, hafif fetal piyelektazi, k›sa fe-
mur, k›sa humerus ve koroid pleksus kisti gibi mi-
nör (nonspesifik) fetal dismorfik bulgular›n olup
olmad›¤› araflt›r›lmaktad›r. Genetik sonografi nor-
malse, yafla göre veya varsa tarama testi sonucun-
da elde edilmifl olan risk % 50 oran›nda azal›r (3).
E¤er minör dismorfik bulgulardan bir veya birkaç›
varsa, ya bir skorlama sistemi kullan›larak (3) veya
bu amaç için gelifltirilmifl bilgisayar programlar›
kullan›larak (6) artm›fl olan yeni risk oran› hesap-
lanmaktad›r.

Minör fetal dismorfik bulgulara göre kromozom
anomali riskindeki art›fl hesaplan›rken, dismorfik
bulgular›n o toplumdaki görülme insidans› önemli
rol oynamaktad›r. 

Günümüzde kullan›lan insidans de¤erleri ile k›-
sa femur, k›sa humerus eflik de¤erleri, Amerika Bir-
leflik Devletleri (ABD) popülasyonunda yap›lan ça-
l›flmalara dayanmaktad›r. Yak›n bir zamanda As-
ya’l› kad›nlarda yap›lan bir çal›flmada fetal ekojenik
intrakardiak oda¤›n, bu popülasyonda % 30.4 ora-
n›nda görüldü¤ü bulunmufltur (7); böyle bir sonuç,
bu dismorfik bulgunun o popülasyonda genetik
sonografinin bir parametresi olarak kullan›lamaya-
ca¤›n› gösterir. Toplumlar aras›nda boy ortalamala-
r› yönünden farkl›l›klar oldu¤u da bir gerçektir ve
bu farkl›l›kta uzun kemiklerin rolü büyüktür; bu

nedenle ABD popülasyonunda hesaplanm›fl olan
k›sa femur ve k›sa humerus eflik de¤erlerinin Türk
toplumu için uygun olmama olas›l›¤› büyüktür.

Çal›flmam›z›n amac›, genetik sonografide kulla-
n›lan minör (nonspesifik) fetal dismorfik bulgula-
r›n toplumumuzdaki insidans›n› araflt›rmak ve bu
dismorfik bulgulara dayanarak kromozom anoma-
lisi riskinin hesaplanmas› için gelifltirilmifl skorlama
sistemlerinin veya bilgisayar programlar›n›n ne öl-
çüde bizim popülasyonumuza uygulanabilece¤ini
belirlemektir.

YYÖÖNNTTEEMM

A¤ustos 1998-Mart 2001 tarihleri aras›nda Gül-
hane Askeri T›p Akademisi Haydarpafla E¤itim
Hastanesi Kad›n Hastal›klar› ve Do¤um antenatal
poliklini¤ine baflvuran, gebelik haftalar› 15-22 ara-
s›nda de¤iflen ve kromozom anomalisi yönünden
yüksek risk grubunda bulunan 162 gebe çal›flma
kapsam›nda incelendi. Do¤umda 35 yafl›n bitirilmifl
olmas›, üçlü test veya ilk trimester tarama testlerin-
de kromozomal anomali yönünden yüksek risk
ç›kmas›, ailede kromozomal veya yap›sal anomali-
li do¤um anamnezi, tekrarlayan gebelik kayb› gibi
nedenlerle kromozomal anomali yönünden yüksek
risk tafl›yan, ancak riskleri nedeniyle ilk aflamada
invaziv giriflimi kabul etmeyen gebeler çal›flmaya
dahil edildi. Ço¤ul gebelikler,  sistemik hastal›¤›
olan gebeler, ultrasonografide gros fetal anomali
saptanan olgular, erken bafllang›çl› IUGR olgular›
ve oligo-anhidramnios saptanan olgular çal›flmaya
al›nmad›lar.

Çal›flmaya al›nan 162 gebenin yafl ortalamas›
28.80 ± 4.78 idi ve 18-42 aras›nda de¤iflmekteydi.
Bu gebelerin 73’ü (% 45) primigravida, 89’u (% 55)
multigravida idi. Olgular›n gebelik haftas› 15-22
aras›nda de¤iflmekteydi ve ortalama gebelik hafta-
s› 17.62 ± 1.37 idi. 

Tüm olgulara rutin anamnez, muayene ve labo-
ratuar analizlerine ilaveten genetik sonografi yap›l-
d›. Genetik sonografi, Toshiba Powervision 6000
SSA-370 A ultrasonografi cihaz› ve 4.2 MHz curvili-
near prob kullan›larak, fetal ekokardiyografi dahil
üst düzey fetal sonografide deneyimli ayn› hekim
taraf›ndan yap›ld›. Fetal biometriyi takiben tam bir
fetal anomali taramas› yap›larak major yap›sal ano-
maliler ekarte edildi. Nukal kal›nl›k ölçüldü, 6 mm

bowel, echogenic intracardiac focus and mild pyelectasis may be used in our population and should be investiga-
ted by further studies. Although short femur and short humerus on the basis of Nyberg criteria appeared to be use-
ful in genetic sonogram, because of the length differences between populations, it is better to establish new thres-
hold values for our population.
KKeeyy  WWoorrddss:: Choroid plexus cysts, Hyperechoic bowel, Echogenic intracardiac focus, Mild pyelectasis, Short femur,
short humerus, genetic sonogram.
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ve üzeri anormal olarak kabul edildi (8). K›sa hu-
merus de¤erlendirilmesi 162 olgunun son 40’›nda
çal›flma kapsam›na al›nd›.

K›sa femur ve k›sa humerus de¤erlendirilmesin-
de, BPD ölçümü esas al›narak, Benacerraf  (9, 10)
ve Nyberg (11) taraf›ndan önerilen formül ve eflik
de¤erleri ayr› ayr› kullan›ld›. Benacerraf’a göre; öl-
çülen femur uzunlu¤u/beklenen femur uzunlu¤u ≤
0.91 ise k›sa femur olarak kabul edildi (Beklenen
femur uzunlu¤u= BPD X 0.9028 – 9.3105) (9). Be-
nacerraf’a göre; ölçülen humerus uzunlu¤u/bekle-
nen humerus uzunlu¤u ≤  0.91 ise k›sa humerus
olarak kabul edildi (Beklenen humerus uzunlu¤u=
BPD X 0.8492 – 7.9404) (10). Di¤er femur ve hu-
merus de¤erlendirilmesi, Nyberg taraf›ndan BPD
de¤erlerine göre hesaplanm›fl cut-off de¤erleri kul-
lan›larak yap›ld› (11).

Fetal böbreklerden pelvis renalis düzeyinde ge-
çen transvers kesitte, pelvis renalisin ön-arka çap›-
n›n ≥ 4 mm olmas› hafif piyelektazi olarak de¤er-
lendirildi (12). Fetal barsak ekojenitesinin, komflu
kemik ekojenitesinde veya daha ekojen olmas› hi-
perekojen barsak olarak kabul edildi (13). Fetal
kalbin 4 odac›k görünümünde, sol veya sa¤ vent-
rikül içinde komflu kemik ekojenitesinde veya da-
ha ekojen odak mevcudiyetinde, ekojenik intrakar-
diak odak tan›s› kondu (14). Lateral ventriküller-
den geçen aksial kesitte koroid pleksuslardaki tek
tarafl› veya bilateral çap› 2 mm den büyük kistik
yap›lar koroid pleksus kisti olarak de¤erlendirildi
(15).

Olgularda fetal kromozomal anomali olmad›¤›-
na, e¤er yap›ld› ise invaziv giriflim sonucuna göre,
amniosentez yap›lmayan olgularda ise do¤umda
çocuk doktorlar›n›n de¤erlendirmeleri ile karar ve-
rildi.  

Her minör fetal dismorfik bulgunun toplumda-
ki insidans› hesapland›. Minör dismorfik bulgular-
la, maternal yafl, gebelik haftas› ve parite aras›nda
istatistiksel olarak anlaml› iliflki olup olmad›¤› arafl-
t›r›ld›. ‹statistiksel de¤erlendirme için, parametrik
da¤›l›mda student t testi, nonparametrik da¤›l›mda
Mann-Whitney U testi kullan›ld›. P de¤erinin
0.05’den küçük olmas› anlaml› olarak kabul edildi.  

BBUULLGGUULLAARR

Çal›flma grubunda koroid pleksus kisti insidan-
s› % 7.4 (12/162), hiperokojen barsak insidans› %
1.2 (2/162), ekojenik intrakardiak odak insidans› %
1.8 (3/162), hafif fetal piyelektazi insidans› % 1.2
(2/162), Benacerraf kriterlerine göre k›sa femur in-
sidans› % 19.7 (32/162), k›sa humerus insidans› %
25 (10/40) ve Nyberg kriterlerine göre k›sa femur
insidans› % 1.2 (2/162), k›sa humerus insidans› %
5 (2/40) olarak bulundu (Tablo 1). Hiçbir minör
dismorfik bulgunun gebelik haftas›, maternal yafl

veya parite ile istatistiksel olarak anlaml› iliflkisi bu-
lunamad› (p>0.05).

TTAARRTTIIfifiMMAA

‹kinci trimesterde nukal kal›nl›¤›n 6 mm ve üze-
rinde olmas› dahil, major kardiak anomaliler, du-
odenal atrezi, omfalosel, hidrosefali veya benzeri
bir gros fetal yap›sal anomalinin olmas› do¤rudan
karyotip tayini amaçl› invaziv giriflimi gerektirmek-
tedir. Çünkü,  nukal kal›nl›k art›fl› % 40 sensitivite
ve % 1’den az yalanc› pozitiflik oran› ile Down
sendromunun belirlenmesinde en sensitif ve spesi-
fik bulgudur (3). Nukal kal›nl›k art›fl›, yafla göre var
olan bazal Down sendromu riskini 18.6 kez art›r-
maktad›r (16, 17). Benzer flekilde, Down sendrom-
lu fetuslar›n % 33’ünde ikinci trimesterde yap›sal
bir malformasyon saptanmaktad›r; böyle bir mal-
formasyon saptand›¤›nda yafla göre var olan bazal
Down sendromu riski 25 kat artmaktad›r (3, 16,17).

Hafif k›sa femur, hafif k›sa humerus, hafif piye-
lektazi, hiperekojen barsak, ekojenik intrakardiak
odak, koroid pleksus kisti, beflinci parmak orta fa-
lanks hipoplazisi, iliak aç›n›n genifl olmas› gibi mi-
nör fetal dismorfik özelliklerde ise durum daha
farkl›d›r; bunlar kromozomal anomalili fetuslarda
normal fetuslara göre daha s›k görülürler ancak,
nukal kal›nl›k art›fl› ve major yap›sal malformas-
yonlara k›yasla, minör dismorfik bulgular›n normal
fetuslarda görülme insidans› daha yüksektir. Yafla
göre Down sendromu riski, k›sa femurda 2.2 kat,
k›sa humerusta 2.5 kat, hiperokojen barsakta 5.5
kat, ekojenik intrakardiak odakta 2 kat, hafif piye-
lektazide 1.6 kat artmaktad›r (16, 17). Bununla be-
raber, günümüzde genel olarak kabul edilen gö-
rüfl, minör dismorfik bulgulardan herhangi biri izo-
le olarak mevcut oldu¤unda karyotip tayini için in-
vaziv giriflim önerilmemesi yönündedir (3). Bu ne-
denle minör dismorfik bulgular›n düflük risk gru-
bundaki gebelerde, tarama testi olarak de¤erlendi-
rilmesi önerilmemektedir; bunun yerine, yafl, kötü
obstetrik hikaye veya tarama testleri sonucunda
anöploidi yönünden yüksek risk grubuna giren ve
amniosenteze istekli olmayan gebelerde "genetik

Tablo 1. Genetik Sonografi ile Saptanan Minör Fetal
Dismorfik Bulgular

Minör fetal dismorfik bulgu N %

Koroid pleksus kisti 12/162 7.4
Hiperekojen barsak 2/162 1.2
Ekojenik intrakardiak odak 3/162 1.8
Hafif piyelektazi 2/162 1.2
Benacerraf’a göre k›sa femur 32/162 19.7
Benacerraf’a göre k›sa humerus 10/40 25.0
Nyberg’e göre k›sa femur 2/162 1.2
Nyberg’e göre k›sa humerus 2/40 5.0



sonogram" kavram› içinde de¤erlendirilmesi öne-
rilmektedir (3).

Genetik sonogram ile ikinci trimesterde hem
major yap›sal anomaliler hem de Down sendromu-
nun nonspesifik (minör) belirteçleri de¤erlendiril-
mektedir. Özellikle nonspesifik (minör) belirteçler
daha fazla olmak üzere, tüm ultrasonografik dis-
morfik bulgular ayn› zamanda karyotipik olarak
normal fetuslarda da görülebildi¤inden, hangi ge-
belere amniosentez önerilece¤ine karar vermek
için, baz› skorlama sistemleri gelifltirilmifltir. Bun-
lardan Benacerraf  taraf›ndan önerilen skorlama
sistemi (index scoring system) (ISS) (8) ve Nyberg
taraf›ndan önerilen yafla göre düzenlenmifl ultraso-
nografik risk tayini (Age-adjusted US risk assess-
ment) (AAURA) (16) popüler olmufltur. ISS, klinik
pratikte kullan›m› oldukça kolay olan bir sistemdir.
Bu sistemde yap›sal malformasyonlar ve nukal ka-
l›nl›k art›fl›na (≥ 6 mm) 2 puan; ekojenik intrakar-
diak odak, hiperekojen barsak, piyelektazi (≥4
mm), k›sa femur ve k›sa humerusa 1 puan veril-
mektedir. Toplam 2 ve üzerindeki bir skorda, kar-
yotip tayini amaçl› invaziv giriflim önerilmektedir
(8). Benacerraf ve ark. bu yöntemle Down sendro-
munun belirlenmesinde % 73 sensitivite ve % 4 ya-
lanc› pozitiflik oran› bildirmifllerdir (8). Daha son-
ra yap›lan bir modifikasyonla anne yafl›n›n 35-39
olmas› durumunda ek 1 puan, 40 ve üzerinde ol-
mas›na ise ek 2 puan verilmesi önerilmifltir (3).
Nyberg ve ark. taraf›ndan gelifltirilen AAURA siste-
minde, maternal yafl, gebelik haftas› ve ultrasonog-
rafik bulgulara dayanarak hastaya spesifik bir risk
oran› hesaplanmaktad›r. ISS’ye göre daha kompli-
ke bir sistemdir ve bilgisayar hesaplamalar› gerek-
tirmektedir (16). Nyberg ve ark. bu yöntemle 1/200
eflik de¤erinde, % 74 sensitivite elde etmifllerdir
(16). Bununla beraber, ISS ve AAURA sistemlerini
karfl›laflt›ran 3303 olguluk yeni bir çal›flmada, her
iki sistemin de Down sendromunun tan›s›nda efl-
de¤er ve % 50 sensitiviteye sahip oldu¤u (% 5 ya-
lanc› pozitiflik oran›yla) bulunmufltur (6).

Kromozomal anomali yönünden yüksek risk
grubundaki gebelerde genetik sonogram uygula-
mas› tüm dünyada giderek yayg›nlaflmaktad›r. ISS
ve AAURA gibi genetik sonogram›n de¤erlendiril-
mesinde kullan›lan sistemler ABD popülasyonun-
da yap›lan çal›flmalara dayanmaktad›r. Major yap›-
sal malformasyon veya nukal kal›nl›k art›fl› saptan-
d›¤›nda amniosentez gereklili¤i  tart›flmas›zd›r. An-
cak minör dismorfik belirteçlerin insidans› farkl›
populasyonlarda ve etnik gruplarda büyük farkl›-
l›klar gösterebilmektedir. Örne¤in, yak›n zamanda
Asya’l› gebelerde yap›lan bir çal›flmada ekojenik
intrakardiak oda¤›n normal popülasyondaki insi-
dans›n›n % 30.4 olarak bulunmufl olmas› (7), bu
dismorfik özelli¤in Asya’l› kad›nlarda genetik so-
nogram›n bir parametresi olarak kullan›lamayaca-

¤›n› gösterir. Popülasyonlar aras› boy farkl›l›klar›
uzun kemik boyutlar›n› etkileyece¤inden, k›sa fe-
mur ve k›sa humerus için ABD toplumunda gelifl-
tirilmifl eflik de¤erlerinin baflka toplumlar için uy-
gun olmama olas›l›¤› büyüktür. Bu nedenle gene-
tik sonogram kullan›l›rken, ideal olarak, minör dis-
morfik özelliklerin o toplumdaki insidans›n›n bilin-
mesi ve buna dayanarak herbirinin mevcudiyetin-
de getirdikleri risk art›fl oranlar›n›n (likelihood ra-
tio) belirlenmifl olmas›nda yarar vard›r.

Koroid pleksus kisti (KPK) olan fetuslar›n ço¤u
normal olmakla birlikte, KPK ile nadir bir letal ano-
mali olan trizomi 18’in iliflkisi bilinmektedir (3).
KPK ile ilgili 13 çal›flman›n meta-analizinde, izole
KPK bulunan fetuslarda trizomi 18 insidans› % 0.27
olarak bulunmufltur; bu amniosentezin % 0.5’lik
riskinden daha küçüktür (18). Ayr›ca KPK varl›¤›n-
da Down sendromu riskinde bir art›fl olmad›¤› da
bilinmektedir (15). Bu nedenlerle, günümüzde izo-
le koroid pleksus kisti varl›¤›, karyotip tayini amaç-
l› invaziv giriflim endikasyonu de¤ildir. Benacer-
raf’›n ISS sisitemi ile Nyberg’in AAURA sistemlerini
karfl›laflt›ran olgu say›s› oldukça fazla bir çal›flma-
da, KPK’nin, her iki skorlama sisteminde de trizo-
mi 21 belirlenmesinde duyarl›l›¤› art›rmad›¤› bulu-
mufltur (6); bu çal›flmada euploid fetuslarda KPK
insidans› % 7 olup, bizim çal›flmam›zdaki % 7.4
oran›yla benzerdir. KPK trizomi 21 riskini art›rma-
d›¤›ndan dolay›, normal popülasyondaki insidans›
yüksek böyle bir parametrenin genetik sonograma
dahil edilmesi, sensitiviteyi art›rmayaca¤› gibi, ya-
lanc› pozitiflik oran›n› art›racakt›r.

Bromley ve ark. ISS’ye kaynak oluflturan çal›fl-
malar›nda, trizomi 21’li fetuslarda hiperekojen bar-
sak insidans›n› % 12.5, normal fetuslarda ise % 0.6
olarak bulmufllard›r (13). Sensitivite yüksek olma-
makla birlikte spesifisite oldukça yüksektir ve hi-
perekojen barsak varl›¤› Down sendromu riskini
5.5 kat art›rmaktad›r (13). Daha yeni ve oldukça
fazla olgu say›l› iki yeni klinik çal›flmadan, De Vo-
re’nin çal›flmas›nda Down sendromlu fetuslar›n %
21.3’ünde, normal fetuslar›n ise % 3.5’inde hipere-
kojen barsak saptanm›flt›r (5). Winter ve ark. ise
normal fetuslarda % 1.4, trizomi 21’li fetuslarda ise
% 13.2 oran›nda hiperekojen barsak saptad›lar (6).
Son iki çal›flmada da, lojistik regresyon analizi so-
nucunda Down sendromlu fetuslar›n belirlenmesi-
ne, hiperekojen barsa¤›n önemli ölçüde katk›da
bulundu¤u gösterilmifltir (5, 6). Çal›flmam›zda nor-
mal fetuslarda buldu¤umuz % 1.2’lik insidans, hi-
perekojen barsa¤›n toplumumuzda da genetik so-
nogram›n bir parametresi olarak kullan›labilece¤ini
ve daha ileri çal›flmalarla araflt›rmaya de¤er oldu-
¤unu düflündürmektedir.

Ekojenik intrakardiak odak (EIO) normal popü-
lasyonda en s›k görülen minör dismorfik bulgudur.
Literatürde normal fetuslarda % 5-10 oran›nda gö-
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rüldü¤ünü bildiren yay›nlar mevcuttur (3). ISS’ye
kaynak oluflturan Bromley ve ark. n›n çal›flmas›n-
da  Down sendromlu fetuslarda EIO % 18, normal
fetuslarda % 5 oran›nda bulunmufltur (19), yine ISS
ve AAURA sistemlerinin de¤erlendirildi¤i çal›flma-
da, EIO trizomi 21’li fetuslarda % 30 gibi yüksek
oranda, normal fetuslarda ise % 4.6 oran›nda bu-
lunmufltur (6). Sensitivitesi yüksek bir nonspesifik
dismorfik özelliktir. Spesifisite aç›s›ndan bak›ld›-
¤›nda, bizim çal›flmam›zda normal fetuslardaki %
1.8’lik insidans, bu çal›flmalardaki oranlardan bü-
yük olmay›p, EIO’›n toplumumuzda genetik so-
nogram›n bir komponenti olarak kullan›labilece¤i-
ni  göstermektedir.

Düflük risk grubundaki gebelerde izole hafif fe-
tal piyelektazi amniosentez endikasyonu de¤ildir
(3). Yüksek risk grubundaki gebelerde genetik so-
nogram›n bir parametresi olarak kullan›lan hafif fe-
tal piyelektazinin Down sendromlu fetuslarda gö-
rülme insidans› yüksek olup; Benacerraf ve ark.n›n
çal›flmas›nda % 20 (12), Corteville ve ark.n›n çal›fl-
mas›nda % 17.4 (20), De Vore’nin çal›flmas›nda %
11.2 olarak bulunmufltur (5). Normal fetuslarda ha-
fif piyelektazi görülme insidans› Corteville ve
ark.n›n 5876 olguluk çal›flmalar›nda % 2 (20), De
Vore’nin 2000 olguluk çal›flmas›nda % 1.6 (5) ve
Winter ve ark.n›n 3192 olguluk çal›flmalar›nda %
1.4 (6) olarak bulunmufltur; bu sonuçlarla yalanc›
pozitiflik oran› yüksek görünmemektedir. Bizim
çal›flmam›zda normal fetuslardaki % 1.2’lik oran da
bunu desteklemekte ve toplumumuzda da hafif pi-
yelektazinin genetik sonogramda kullan›labilece¤i-
ni düflündürmektedir. 

Kromozomal anomalilerde uzun kemiklerdeki
k›sal›k hafif düzeydedir. ‹skelet sistemi displazile-
rinde oldu¤u gibi fliddetli k›sal›k söz konusu de¤il-
dir. Bu nedenle belli bir oranda normal fetuslar›n
ölçümleriyle kromozomal anomalili fetuslar›n öl-
çümleri örtüflmektedir. Çal›flmam›zda Benacerraf
kriterlerine göre k›sa femur % 19.7, k›sa humerus
% 25 olarak bulundu. Benacerraf kriterlerine göre
normal fetuslarda femur ve humerus k›sal›¤›n›n
toplumumuzda bu kadar yüksek oranda bulunma-
s›, popülasyonlar aras› boy farkl›l›klar›ndan kay-
naklan›yor olmas› beklenir (3). Toplumumuzda k›-
sa femur ve humerus hesaplanmas›nda Benacer-
raf’›n eflik de¤erlerinin (9, 10) kullan›lmas› duru-
munda, sensitivitede bir miktar art›fl sa¤lanmakla
birlikte, kabul edilemez düzeyde yüksek yalanc›
pozitiflik oranlar› ortaya ç›kacakt›r; bu nedenle
toplumumuzda kullan›labilir görünmemektedir.
Femur ve humerus k›sal›¤› için Nyberg’in eflik de-
¤erleri kullan›ld›¤›nda (AAURA sistemi) (11), toplu-
mumuzda normal fetuslarda k›sa femur % 1.2, k›sa
humerus % 5 oran›nda bulundu. Nyberg ve ark.n›n
çal›flmas›nda ayn› eflik de¤erleri kullan›larak nor-
mal fetuslarda k›sa femur % 4.7, k›sa humerus %

4.5 oran›nda bulunmufltur (11); bu oranlar bizim
çal›flmam›zla benzerlik göstermektedir. Femur ve
humerus k›sal›¤› için Nyberg ve ark. taraf›ndan ge-
lifltirilen eflik de¤erleri (11) toplumumuzda da kul-
lan›labilir görünmekle birlikte, daha da ideal olan›,
yap›lacak yeni çal›flmalarla toplumumuza özgü
eflik de¤erlerinin belirlenmesidir.

Trizomi 21’li fetuslar›n belirlenmesinde spesi-
fisitesinin düflük ve özellikle de yalanc› pozitiflik
oranlar›n›n yüksek olmas› nedeniyle, uzun kemik-
lerdeki k›sal›k, özellikle de femur k›sal›¤› genetik
sonogramdaki önemini giderek kaybetmektedir (5,
21).

Bu çal›flma, toplumumuzda genetik sonografi
için bir ön çal›flma olarak kabul edilmelidir. Toplu-
mumuzda minör (nonspesifik) fetal dismorfik bul-
gulardan hangilerinin ba¤›ms›z bir parametre ola-
rak kromozom anomalilerin belirlenmesinde kulla-
n›labilece¤inin kesin olarak belirlenebilmesi için,
genetik sonografi ile de¤erlendirilmifl önemli say›-
da kromozom anomalili gebeli¤e gereksinim var-
d›r. Ancak bu sayede lojistik regresyon analizi ile
anlaml› dismorfik bulgu belirlenebilir ve risk art›fl
olas›l›k oranlar› (likelihood ratio) hesaplanabilir.

Sonuç olarak, çal›flmam›zda elde etti¤imiz veri-
ler, minör (nonspesifik) fetal dismorfik bulgular-
dan; koroid pleksus kisti, Benacerraf kriterlerine
göre k›sa femur ve k›sa humerusun toplumumuz-
da genetik sonogram›n bir parametresi olarak kul-
lan›lamayaca¤›n› göstermektedir. Hiperekojen bar-
sak, ekojenik intrakardiak odak ve hafif fetal piye-
lektazi toplumumuzda da genetik sonogramda kul-
lan›labilecek ve daha ileri çal›flmalarla araflt›r›lmaya
de¤er minör dismorfik özellikler olarak bulunmufl-
tur. Nyberg’in k›sa femur ve k›sa humerus kriterle-
ri, toplumumuzda kullan›labilir görünmekle birlik-
te, toplumlar aras› boy farkl›l›klar›na ba¤l› de¤ifl-
kenlik nedeni ile, popülasyonumuza uygun yeni
eflik de¤erlerinin belirlenmesinde yarar vard›r.  
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