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OZET

TURK TOPLUMUNDA MINOR (NONSPESIFIK) FETAL DISMORFIK BULGULARIN INSIDANSININ
ARASTIRILMASI

Amag: Galismanin amaci, genetik sonografide kullanilan minér (nonspesifik) fetal dismorfik bulgularin toplumu-
muzdaki insidansini belirlemek; bu dismorfik 6zellikler yardimiyla kromozomal anomali yeni risk oraninin belirlen-
mesinde kullanilan skorlama sistemleri veya bilgisayar programlarinin bizim toplumumuz i¢in ne élgtide uygun ol-
dugunu arastirmaktir.

Yoéntem: Adustos 1998-Mart 2001 tarihleri arasinda kromozomal anomali yéniinden yiiksek risk grubunda olan ve
ilk asamada karyotip tayini igin invaziv girisimi kabul etmeyen 162 tekil gebe, ikinci trimesterde, genetik sonogram
ile degerlendirildi. Kisa humerus degerlendiriimesi son 40 olguda ¢alisma kapsamina alindi.

Bulgular: Ikinci trimesterdeki normal fetuslarda koroid pleksus kisti % 7.4, hiperekojen barsak % 1.2, ekojen intra-
kardiak odak % 1.8, hafif piyelektazi % 1.2, Benacerraf kriterlerine gére kisa femur % 19.7, kisa humerus % 25,
Nyberg kriterlerine gore kisa femur % 1.2, kisa humerus % 5 oraninda bulundu. Minér dismorfik bulgulardan hig-
birinin anne yasl, gebelik haftasi ve parite ile istatistiksel olarak anlamli iliskisi bulunmadi (p>0.05).

Sonug: Galismamizda elde ettigimiz sonuglar, koroid pleksus kisti ile Benacerraf kriterlerine gére kisa femur ve ki-
sa humerusun, toplumumuzda genetik sonogramin bir parametresi olarak kullanilamayacagini géstermektedir. Hi-
perekojen barsak, ekojenik intrakardiak odak ve hafif fetal piyelektazi Turk toplumunda da genetik sonogramda
kullanilabilecek ve daha genis serilerde arastirmaya deger minér dismorfik 6zellikler olarak bulunmustur. Nyberg
kriterlerine gére kisa femur ve kisa humerus toplumumuzda kullanilabilir gézikmekle birlikte, toplumlar arasi boy
farkliliklarina bagl degiskenlik nedeniyle popllasyonumuza uygun yeni esik deg@erlerinin belirlenmesinde yarar
vardir.

Anahtar Kelimeler: Koroid pleksus kisti, Hiperekojen barsak, Ekojenik intrakardiak odak, Hafif piyelektazi, Kisa fe-
mur, Kisa humerus, Genetik sonogram.

SUMMARY

INVESTIGATION OF THE INCIDENCES OF MINOR (NONSPECIFIC) FETAL DYSMORPHIC FEATURES IN
TURKISH POPULATION

Objective: 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.

Methods: 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.

Results: 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).

Conclusion: 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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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.

Key Words: Choroid plexus cysts, Hyperechoic bowel, Echogenic intracardiac focus, Mild pyelectasis, Short femur,

short humerus, genetic sonogram.

P renatal taninin 6nemli amaclarindan biri, kro-
mozomal anomali yoniinden ytiksek risk tasi-
yan gebeleri belirlemek ve karyotip tayini icin ge-
rekli invaziv girisimi (CVS, amniosentez, kordosen-
tez gibi) yapmaktr. Giinimuzde karyotip tayini
icin yapilan CVS, amniosentez gibi invaziv girisim-
lerin cogunu ya 35 yas Uzeri gebeler ya da nukal
translusens veya Uglu test gibi tarama testleri sonu-
cunda yuksek risk grubuna giren gebeler olustur-
maktadir. Yine bilmekteyiz ki, prenatal tantya yo-
nelik invaziv girisimler anne ve fetus yontinden ba-
z1 riskler tasimaktadir; CVS'de % 1.5, amniosentez-
de % 0.5-1 isleme bagli abortus riski vardir (1, 2).

Yas riski veya tarama testleri sonucuna gore
kromozomal anomali acisindan yiiksek risk grubu-
na giren ancak invaziv girisim yaptirmak istemeyen
gebeler icin son yillarda ikinci trimesterde yapilan
"genetik sonografi" kavrami glindeme gelmistir (3,
4, 5). Genetik sonografide major yapisal malfor-
masyonlarin yanisira hiperekojen barsak, ekojenik
intrakardiak odak, hafif fetal piyelektazi, kisa fe-
mur, kisa humerus ve koroid pleksus kisti gibi mi-
nor (nonspesifik) fetal dismorfik bulgularin olup
olmadigi arastirllmaktadir. Genetik sonografi nor-
malse, yasa gore veya varsa tarama testi sonucun-
da elde edilmis olan risk % 50 oraninda azalir (3).
Eger minor dismorfik bulgulardan bir veya birkaci
varsa, ya bir skorlama sistemi kullanilarak (3) veya
bu amac icin gelistirilmis bilgisayar programlari
kullanilarak (6) artmis olan yeni risk orani hesap-
lanmaktadir.

Mindr fetal dismorfik bulgulara gore kromozom
anomali riskindeki artis hesaplanirken, dismorfik
bulgularin o toplumdaki goriilme insidanst 6nemli
rol oynamaktadir.

Gunumtizde kullanilan insidans degerleri ile ki-
sa femur, kisa humerus esik degerleri, Amerika Bir-
lesik Devletleri (ABD) poptilasyonunda yapilan ¢a-
lismalara dayanmaktadir. Yakin bir zamanda As-
ya’li kadinlarda yapilan bir calismada fetal ekojenik
intrakardiak odagin, bu popilasyonda % 30.4 ora-
ninda gorildigu bulunmustur (7); boyle bir sonug,
bu dismorfik bulgunun o poptlasyonda genetik
sonografinin bir parametresi olarak kullanilamaya-
cagini gosterir. Toplumlar arasinda boy ortalamala-
r1 yoniinden farkliliklar oldugu da bir gercektir ve
bu farklilikta uzun kemiklerin rolii buyuktiir; bu

nedenle ABD popitilasyonunda hesaplanmis olan
kisa femur ve kisa humerus esik degerlerinin Tiirk
toplumu i¢in uygun olmama olasiligt buyuktir.

Calismamizin amaci, genetik sonografide kulla-
nilan mindr (nonspesifik) fetal dismorfik bulgula-
rin toplumumuzdaki insidansini arastirmak ve bu
dismorfik bulgulara dayanarak kromozom anoma-
lisi riskinin hesaplanmasi icin gelistirilmis skorlama
sistemlerinin veya bilgisayar programlarinin ne ol-
ciide bizim popiilasyonumuza uygulanabilecegini
belirlemektir.

YONTEM

Agustos 1998-Mart 2001 tarihleri arasinda Gul-
hane Askeri Tip Akademisi Haydarpasa Egitim
Hastanesi Kadin Hastaliklart ve Dogum antenatal
poliklinigine basvuran, gebelik haftalart 15-22 ara-
sinda degisen ve kromozom anomalisi yoniinden
yiksek risk grubunda bulunan 162 gebe calisma
kapsaminda incelendi. Dogumda 35 yasin bitirilmis
olmasi, Ug¢lu test veya ilk trimester tarama testlerin-
de kromozomal anomali yoninden yuksek risk
¢itkmasi, ailede kromozomal veya yapisal anomali-
li dogum anamnezi, tekrarlayan gebelik kayb: gibi
nedenlerle kromozomal anomali yoniinden ytiksek
risk tastyan, ancak riskleri nedeniyle ilk asamada
invaziv girisimi kabul etmeyen gebeler calismaya
dahil edildi. Cogul gebelikler, sistemik hastaligi
olan gebeler, ultrasonografide gros fetal anomali
saptanan olgular, erken baslangicli IUGR olgulart
ve oligo-anhidramnios saptanan olgular calismaya
alinmadilar.

Calismaya alman 162 gebenin yas ortalamasi
28.80 + 4.78 idi ve 18-42 arasinda degismekteydi.
Bu gebelerin 73’4 (% 45) primigravida, 89u (% 55)
multigravida idi. Olgularin gebelik haftast 15-22
arasinda degismekteydi ve ortalama gebelik hafta-
st 17.62 + 1.37 idi.

Tam olgulara rutin anamnez, muayene ve labo-
ratuar analizlerine ilaveten genetik sonografi yapil-
di. Genetik sonografi, Toshiba Powervision 6000
SSA-370 A ultrasonografi cihazi ve 4.2 MHz curvili-
near prob kullanilarak, fetal ekokardiyografi dahil
ust duzey fetal sonografide deneyimli ayni hekim
tarafindan yapildi. Fetal biometriyi takiben tam bir
fetal anomali taramasi yapilarak major yapisal ano-
maliler ekarte edildi. Nukal kalinlik olciildii, 6 mm
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ve Uzeri anormal olarak kabul edildi (8). Kisa hu-
merus degerlendirilmesi 162 olgunun son 40’inda
calisma kapsamina alind.

Kisa femur ve kisa humerus degerlendirilmesin-
de, BPD ol¢imi esas alinarak, Benacerraf (9, 10)
ve Nyberg (11) tarafindan onerilen formul ve esik
degerleri ayrt ayrt kullanildi. Benacerraf’a gore; 6l-
clilen femur uzunlugu/beklenen femur uzunlugu <
0.91 ise kisa femur olarak kabul edildi (Beklenen
femur uzunlugu= BPD X 0.9028 — 9.3105) (9). Be-
nacerraf’a gore; Olctilen humerus uzunlugu/bekle-
nen humerus uzunlugu < 091 ise kisa humerus
olarak kabul edildi (Beklenen humerus uzunlugu=
BPD X 0.8492 — 7.9404) (10). Diger femur ve hu-
merus degerlendirilmesi, Nyberg tarafindan BPD
degerlerine gore hesaplanmis cut-off degerleri kul-
lanilarak yapild: (11).

Fetal bobreklerden pelvis renalis diizeyinde ge-
cen transvers kesitte, pelvis renalisin On-arka capi-
nin = 4 mm olmast hafif piyelektazi olarak deger-
lendirildi (12). Fetal barsak ekojenitesinin, komsu
kemik ekojenitesinde veya daha ekojen olmast hi-
perekojen barsak olarak kabul edildi (13). Fetal
kalbin 4 odacik gorintimiinde, sol veya sag vent-
rikil icinde komsu kemik ekojenitesinde veya da-
ha ekojen odak mevcudiyetinde, ekojenik intrakar-
diak odak tanist kondu (14). Lateral ventrikiiller-
den gecen aksial kesitte koroid pleksuslardaki tek
tarafli veya bilateral ¢capt 2 mm den buytk kistik
yapilar koroid pleksus kisti olarak degerlendirildi
(15).

Olgularda fetal kromozomal anomali olmadigi-
na, eger yapildi ise invaziv girisim sonucuna gore,
amniosentez yapilmayan olgularda ise dogumda
cocuk doktorlarinin degerlendirmeleri ile karar ve-
rildi.

Her min6r fetal dismorfik bulgunun toplumda-
ki insidanst hesaplandi. Minor dismorfik bulgular-
la, maternal yas, gebelik haftasi ve parite arasinda
istatistiksel olarak anlamli iliski olup olmadig: aras-
urildr. Istatistiksel degerlendirme icin, parametrik
dagilimda student t testi, nonparametrik dagilimda
Mann-Whitney U testi kullanildi. P degerinin
0.05’den kiictik olmasi anlamli olarak kabul edildi.

BULGULAR

Calisma grubunda koroid pleksus kisti insidan-
st % 7.4 (12/162), hiperokojen barsak insidanst %
1.2 (2/162), ekojenik intrakardiak odak insidanst %
1.8 (3/162), hafif fetal piyelektazi insidanst % 1.2
(2/162), Benacerraf kriterlerine gore kisa femur in-
sidanst % 19.7 (32/162), kisa humerus insidans: %
25 (10/40) ve Nyberg kriterlerine gore kisa femur
insidanst % 1.2 (2/162), kisa humerus insidans: %
5 (2/40) olarak bulundu (Tablo 1). Hicbir minodr
dismorfik bulgunun gebelik haftasi, maternal yas

Tablo 1. Genetik Sonogradfi ile Saptanan Minér Fetal
Dismorfik Bulgular

Minér fetal dismorfik bulgu N %
Koroid pleksus kisti 12/162 7.4
Hiperekojen barsak 2/162 1.2
Ekojenik infrakardiak odak 3/162 1.8
Halfif piyelekiazi 2/162 1.2
Benacerraf'a gére kisa femur 32/162 19.7
Benacerraf'a gére kisa humerus 10/40 25.0
Nyberg'e gére kisa femur 2/162 1.2
Nyberg'e gére kisa humerus 2/40 5.0

veya parite ile istatistiksel olarak anlamli iligkisi bu-
lunamadi (p>0.05).

TARTISMA

ikinci trimesterde nukal kalinligin 6 mm ve iize-
rinde olmast dahil, major kardiak anomaliler, du-
odenal atrezi, omfalosel, hidrosefali veya benzeri
bir gros fetal yapisal anomalinin olmasi dogrudan
karyotip tayini amaclt invaziv girisimi gerektirmek-
tedir. Cinkd, nukal kalinlik artist % 40 sensitivite
ve % 1’den az yalanci pozitiflik orani ile Down
sendromunun belirlenmesinde en sensitif ve spesi-
fik bulgudur (3). Nukal kalinlik artis1, yasa gore var
olan bazal Down sendromu riskini 18.6 kez artir-
maktadir (16, 17). Benzer sekilde, Down sendrom-
lu fetuslarin % 33’tinde ikinci trimesterde yapisal
bir malformasyon saptanmaktadir; boyle bir mal-
formasyon saptandiginda yasa gore var olan bazal
Down sendromu riski 25 kat artmaktadir (3, 16,17).

Hafif kisa femur, hafif kisa humerus, hafif piye-
lektazi, hiperekojen barsak, ekojenik intrakardiak
odak, koroid pleksus kisti, besinci parmak orta fa-
lanks hipoplazisi, iliak acinin genis olmast gibi mi-
nor fetal dismorfik 6zelliklerde ise durum daha
farklidir; bunlar kromozomal anomalili fetuslarda
normal fetuslara gore daha sik gorilirler ancak,
nukal kalinlik artist ve major yapisal malformas-
yonlara kiyasla, minor dismorfik bulgularin normal
fetuslarda gortilme insidansi daha ylksektir. Yasa
gore Down sendromu riski, kisa femurda 2.2 kat,
kisa humerusta 2.5 kat, hiperokojen barsakta 5.5
kat, ekojenik intrakardiak odakta 2 kat, hafif piye-
lektazide 1.6 kat artmaktadir (16, 17). Bununla be-
raber, giinimtzde genel olarak kabul edilen go-
riis, minor dismorfik bulgulardan herhangi biri izo-
le olarak mevcut oldugunda karyotip tayini icin in-
vaziv girisim onerilmemesi yonindedir (3). Bu ne-
denle minor dismorfik bulgularin disik risk gru-
bundaki gebelerde, tarama testi olarak degerlendi-
rilmesi Onerilmemektedir; bunun yerine, yas, kot
obstetrik hikaye veya tarama testleri sonucunda
anoploidi yoniinden ytksek risk grubuna giren ve
amniosenteze istekli olmayan gebelerde "genetik
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sonogram" kavrami igcinde degerlendirilmesi One-
rilmektedir (3).

Genetik sonogram ile ikinci trimesterde hem
major yapisal anomaliler hem de Down sendromu-
nun nonspesifik (minor) belirtecleri degerlendiril-
mektedir. Ozellikle nonspesifik (minor) belirtecler
daha fazla olmak tzere, tim ultrasonografik dis-
morfik bulgular ayni zamanda karyotipik olarak
normal fetuslarda da gorilebildiginden, hangi ge-
belere amniosentez Onerilecegine karar vermek
icin, bazi skorlama sistemleri gelistirilmistir. Bun-
lardan Benacerraf tarafindan onerilen skorlama
sistemi (index scoring system) (ISS) (8) ve Nyberg
tarafindan onerilen yasa gore diizenlenmis ultraso-
nografik risk tayini (Age-adjusted US risk assess-
ment) (AAURA) (16) popitiler olmustur. ISS, klinik
pratikte kullanimi oldukga kolay olan bir sistemdir.
Bu sistemde yapisal malformasyonlar ve nukal ka-
linlik artisina (= 6 mm) 2 puan; ekojenik intrakar-
diak odak, hiperekojen barsak, piyelektazi (=4
mm), kisa femur ve kisa humerusa 1 puan veril-
mektedir. Toplam 2 ve tzerindeki bir skorda, kar-
yotip tayini amacli invaziv girisim Onerilmektedir
(8). Benacerraf ve ark. bu yontemle Down sendro-
munun belirlenmesinde % 73 sensitivite ve % 4 ya-
lanct pozitiflik orani bildirmislerdir (8). Daha son-
ra yapilan bir modifikasyonla anne yasinin 35-39
olmast durumunda ek 1 puan, 40 ve tizerinde ol-
masina ise ek 2 puan verilmesi Onerilmistir (3).
Nyberg ve ark. tarafindan gelistirilen AAURA siste-
minde, maternal yas, gebelik haftasi ve ultrasonog-
rafik bulgulara dayanarak hastaya spesifik bir risk
orani hesaplanmaktadir. 1SS’ye gore daha kompli-
ke bir sistemdir ve bilgisayar hesaplamalart gerek-
tirmektedir (16). Nyberg ve ark. bu yontemle 1/200
esik degerinde, % 74 sensitivite elde etmislerdir
(16). Bununla beraber, ISS ve AAURA sistemlerini
karsilastiran 3303 olguluk yeni bir ¢alismada, her
iki sistemin de Down sendromunun tanisinda es-
deger ve % 50 sensitiviteye sahip oldugu (% 5 ya-
lanct pozitiflik orantyla) bulunmustur (6).

Kromozomal anomali yoniinden yiksek risk
grubundaki gebelerde genetik sonogram uygula-
mast tim dinyada giderek yayginlasmaktadir. 1SS
ve AAURA gibi genetik sonogramin degerlendiril-
mesinde kullanilan sistemler ABD popitlasyonun-
da yapilan calismalara dayanmaktadir. Major yapi-
sal malformasyon veya nukal kalinlik artist saptan-
diginda amniosentez gerekliligi tartismasizdir. An-
cak minor dismorfik belirteclerin insidansi farkli
populasyonlarda ve etnik gruplarda buyutk farkli-
liklar gosterebilmektedir. Ornegin, yakin zamanda
Asya’li gebelerde yapilan bir ¢alismada ekojenik
intrakardiak odagin normal poptlasyondaki insi-
dansinin % 30.4 olarak bulunmus olmast (7), bu
dismorfik 6zelligin Asya’li kadinlarda genetik so-
nogramin bir parametresi olarak kullanilamayaca-

gint gosterir. Popilasyonlar arast boy farkliliklar
uzun kemik boyutlarini etkileyeceginden, kisa fe-
mur ve kisa humerus i¢cin ABD toplumunda gelis-
tirilmis esik degerlerinin baska toplumlar icin uy-
gun olmama olasiligi buytktiir. Bu nedenle gene-
tik sonogram kullanilirken, ideal olarak, min6r dis-
morfik 6zelliklerin o toplumdaki insidansinin bilin-
mesi ve buna dayanarak herbirinin mevcudiyetin-
de getirdikleri risk artis oranlarinin (likelihood ra-
tio) belirlenmis olmasinda yarar vardir.

Koroid pleksus kisti (KPK) olan fetuslarin ¢cogu
normal olmakla birlikte, KPK ile nadir bir letal ano-
mali olan trizomi 18’in iliskisi bilinmektedir (3).
KPK ile ilgili 13 calismanin meta-analizinde, izole
KPK bulunan fetuslarda trizomi 18 insidanst % 0.27
olarak bulunmustur; bu amniosentezin % 0.5'lik
riskinden daha ktictiktir (18). Ayrica KPK varligin-
da Down sendromu riskinde bir artis olmadigi da
bilinmektedir (15). Bu nedenlerle, ginimiizde izo-
le koroid pleksus kisti varligi, karyotip tayini amac-
It invaziv girisim endikasyonu degildir. Benacer-
raf'in ISS sisitemi ile Nyberg’in AAURA sistemlerini
karsilastiran olgu sayist oldukca fazla bir calisma-
da, KPK’nin, her iki skorlama sisteminde de trizo-
mi 21 belirlenmesinde duyarlilig: artirmadigt bulu-
mustur (6); bu calismada euploid fetuslarda KPK
insidanst % 7 olup, bizim calismamizdaki % 7.4
orantyla benzerdir. KPK trizomi 21 riskini artirma-
digindan dolayi, normal poptlasyondaki insidanst
ylksek boyle bir parametrenin genetik sonograma
dahil edilmesi, sensitiviteyi artirmayacagi gibi, ya-
lanci pozitiflik oranini artiracaktir.

Bromley ve ark. ISS’ye kaynak olusturan calis-
malarinda, trizomi 21°li fetuslarda hiperekojen bar-
sak insidansmni % 12.5, normal fetuslarda ise % 0.6
olarak bulmuslardir (13). Sensitivite yiiksek olma-
makla birlikte spesifisite olduk¢a ytiksektir ve hi-
perekojen barsak varligi Down sendromu riskini
5.5 kat artirmaktadir (13). Daha yeni ve oldukca
fazla olgu sayili iki yeni klinik calismadan, De Vo-
re’nin ¢alismasinda Down sendromlu fetuslarin %
21.3’tinde, normal fetuslarin ise % 3.5’inde hipere-
kojen barsak saptanmistir (5). Winter ve ark. ise
normal fetuslarda % 1.4, trizomi 21’li fetuslarda ise
% 13.2 oraninda hiperekojen barsak saptadilar (6).
Son iki calismada da, lojistik regresyon analizi so-
nucunda Down sendromlu fetuslarin belirlenmesi-
ne, hiperekojen barsagin ¢nemli olctide katkida
bulundugu gosterilmistir (5, 6). Calismamizda nor-
mal fetuslarda buldugumuz % 1.2’lik insidans, hi-
perekojen barsagin toplumumuzda da genetik so-
nogramin bir parametresi olarak kullanilabilecegini
ve daha ileri calismalarla arastirmaya deger oldu-
gunu distindirmektedir.

Ekojenik intrakardiak odak (EIO) normal popii-
lasyonda en sik gortilen mindr dismorfik bulgudur.
Literatiirde normal fetuslarda % 5-10 oraninda go-
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rildtgini bildiren yaymlar mevcuttur (3). ISS'ye
kaynak olusturan Bromley ve ark. nin c¢alismasin-
da Down sendromlu fetuslarda EIO % 18, normal
fetuslarda % 5 oraninda bulunmustur (19), yine ISS
ve AAURA sistemlerinin degerlendirildigi calisma-
da, EIO trizomi 21'li fetuslarda % 30 gibi yiiksek
oranda, normal fetuslarda ise % 4.6 oraninda bu-
lunmustur (6). Sensitivitesi yiiksek bir nonspesifik
dismorfik o6zelliktir. Spesifisite acisindan bakildi-
ginda, bizim c¢alismamizda normal fetuslardaki %
1.8’lik insidans, bu calismalardaki oranlardan biu-
yik olmayip, EIO'in toplumumuzda genetik so-
nogramin bir komponenti olarak kullanilabilecegi-
ni gostermektedir.

Dustik risk grubundaki gebelerde izole hafif fe-
tal piyelektazi amniosentez endikasyonu degildir
(3). Yuksek risk grubundaki gebelerde genetik so-
nogramin bir parametresi olarak kullanilan hafif fe-
tal piyelektazinin Down sendromlu fetuslarda go-
rilme insidansi yiiksek olup; Benacerraf ve ark.nin
calismasinda % 20 (12), Corteville ve ark.nin ¢alis-
masinda % 17.4 (20), De Vore’'nin ¢alismasinda %
11.2 olarak bulunmustur (5). Normal fetuslarda ha-
fif piyelektazi gorilme insidanst Corteville ve
ark.nin 5876 olguluk calismalarinda % 2 (20), De
Vore’nin 2000 olguluk calismasinda % 1.6 (5) ve
Winter ve ark.nin 3192 olguluk calismalarinda %
1.4 (6) olarak bulunmustur; bu sonuclarla yalanci
pozitiflik orani yiksek gorinmemektedir. Bizim
calismamizda normal fetuslardaki % 1.2’lik oran da
bunu desteklemekte ve toplumumuzda da hafif pi-
yelektazinin genetik sonogramda kullanilabilecegi-
ni distindirmektedir.

Kromozomal anomalilerde uzun kemiklerdeki
kisalik hafif diizeydedir. iskelet sistemi displazile-
rinde oldugu gibi siddetli kisalik s6z konusu degil-
dir. Bu nedenle belli bir oranda normal fetuslarin
olctimleriyle kromozomal anomalili fetuslarin 6l-
cimleri oOrtismektedir. Calismamizda Benacerraf
kriterlerine gore kisa femur % 19.7, kisa humerus
% 25 olarak bulundu. Benacerraf kriterlerine gore
normal fetuslarda femur ve humerus kisaliginin
toplumumuzda bu kadar yiiksek oranda bulunma-
st, popllasyonlar arasi boy farkliliklarindan kay-
naklaniyor olmasi beklenir (3). Toplumumuzda ki-
sa femur ve humerus hesaplanmasinda Benacer-
rafin esik degerlerinin (9, 10) kullanilmast duru-
munda, sensitivitede bir miktar artis saglanmakla
birlikte, kabul edilemez diizeyde yiiksek yalanct
pozitiflik oranlart ortaya c¢ikacaktir; bu nedenle
toplumumuzda kullanilabilir gorinmemektedir.
Femur ve humerus kisaligi icin Nyberg'in esik de-
gerleri kullanildiginda (AAURA sistemi) (11), toplu-
mumuzda normal fetuslarda kisa femur % 1.2, kisa
humerus % 5 oraninda bulundu. Nyberg ve ark.nin
calismasinda aynit esik degerleri kullanilarak nor-
mal fetuslarda kisa femur % 4.7, kisa humerus %

4.5 oraninda bulunmustur (11); bu oranlar bizim
calismamizla benzerlik gostermektedir. Femur ve
humerus kisaligt icin Nyberg ve ark. tarafindan ge-
listirilen esik degerleri (11) toplumumuzda da kul-
lanilabilir goriinmekle birlikte, daha da ideal olani,
yapilacak yeni calismalarla toplumumuza Ozgi
esik degerlerinin belirlenmesidir.

Trizomi 21'li fetuslarin belirlenmesinde spesi-
fisitesinin dusliik ve ozellikle de yalanct pozitiflik
oranlarinin yiiksek olmast nedeniyle, uzun kemik-
lerdeki kisalik, ozellikle de femur kisaligi genetik
sonogramdaki 6onemini giderek kaybetmektedir (5,
21).

Bu calisma, toplumumuzda genetik sonografi
icin bir 6n calisma olarak kabul edilmelidir. Toplu-
mumuzda minor (nonspesifik) fetal dismorfik bul-
gulardan hangilerinin bagimsiz bir parametre ola-
rak kromozom anomalilerin belirlenmesinde kulla-
nilabileceginin kesin olarak belirlenebilmesi icin,
genetik sonografi ile degerlendirilmis onemli sayi-
da kromozom anomalili gebelige gereksinim var-
dir. Ancak bu sayede lojistik regresyon analizi ile
anlamli dismorfik bulgu belirlenebilir ve risk artis
olasilik oranlart (likelihood ratio) hesaplanabilir.

Sonug¢ olarak, calismamizda elde ettigimiz veri-
ler, minodr (nonspesifik) fetal dismorfik bulgular-
dan; koroid pleksus kisti, Benacerraf kriterlerine
gore kisa femur ve kisa humerusun toplumumuz-
da genetik sonogramin bir parametresi olarak kul-
lanilamayacagint gostermektedir. Hiperekojen bar-
sak, ekojenik intrakardiak odak ve hafif fetal piye-
lektazi toplumumuzda da genetik sonogramda kul-
lanilabilecek ve daha ileri calismalarla arastirlmaya
deger minor dismorfik 6zellikler olarak bulunmus-
tur. Nyberg’'in kisa femur ve kisa humerus kriterle-
ri, toplumumuzda kullanilabilir goriinmekle birlik-
te, toplumlar arasi boy farkliliklarina bagl degis-
kenlik nedeni ile, poptlasyonumuza uygun yeni
esik degerlerinin belirlenmesinde yarar vardir.
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