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Fetal Anomaliler Acisindan
Ultrason Muayenesinin
Yeri ve Zamani

Cihat SEN
1.U. Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklart ve Dogum Anabilim Dali, Perinatoloji Bilim Dali - ISTANBUL

ebelikte ultrasonografik incelemenin ne za-

man yapilmasi gerektigi konusunda tartisma-
lar halen devam etmektedir. Ultrasonografik mu-
ayenenin sensitivitesi, klinik uygulamaya getirece-
gi katki ve ultrasonografi muayenesinin giivenligi
konusunda yapilan tartismalar giderek aciklik ka-
zanmakla beraber halen stirmektedir. Ultrasonog-
rafi cihazlarindaki teknik gelismeler ile tecriibeli
kullanicilarin giderek artmast sonucu pek cok yeni
bilginin ortaya ¢ikmasi ile bu tartismalar daha da
devam edecektir. Ultrasonografinin klinik kullanim
konusunda yapilan ¢alismalarda, herhangi bir za-
rarlt etki bugiine degin ortaya konulamamistir. An-
cak buna ragmen, kullanim maliyeti de hesaba ka-
tilarak, gebeligin belirli donemlerinde bir tarama
testi olarak kullanilmast ve gereken olgularda ge-
rektigi Olctide yararlanilmast genel bir yaklasim
olarak tavsiye edilmektedir. Hangi siklikta kullanil-
mast hususunda yapilan tartismalar, daha ziyade
maliyet hesabt lizerinde ve ultrasonografi muaye-
nesini yapan kisinin tecrtibesi etrafinda donmekte-
dir. Eger rutin fetal muayenenin bir parcasi olarak
tavsiye edilirse, bu sartlarda her gebelik muayene-
si yapilan yerde bulundurulmas: gerekmektedir.
Bu durumda ortaya parasal kaynak sorunu gel-
mektedir. Bu konuda ise karar alict mekanizmala-
rin, toplumsal cerceve icinde rutin muayenenin bir
parcast olarak ultrasonografiyi tavsiye edebilmesin-
deki zorluk ortadadir. Belirli gebelik donemlerinde
bir tarama testi olarak kullanilmasi konusunda tar-
tisma yoktur. Sadece "Hangi sayida ve hangi ge-
belik haftasinda yapilmalidir" sorusu tizerinde de-
gisik gorisler mevcuttur. Bunun yaninda, her ge-
belik muayenesi esnasinda ultrasonografi yapilma-
sinin bir yarar saglamayacag: husussunda hararetli
tartismalar devam etmektedir. Diger yandan, eger
ultrasonografi rutin muayenenin bir parc¢ast olacak-
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sa (ki kanaatimce Oyle olmalidir), her Dogum He-
kimi’nin ultrasonografiyi gerektigi gibi kullanmast
zorunlulugu karsimiza ¢ikmaktadir. Halbuki Kadin-
Dogum uzmanlik egitiminde, ultrasonografi egiti-
minin her yerde ve yeterli diizeyde yer almadig: di-
ger bir gercektir. Kadin-Dogum uzmanlik egitimini
tamamlamis ve yillardir meslegini stirdiiren hekim-
lerin ultrasonografi konusunda yeniden ve yeterli
diizeyde egitimi gerekmektedir. Bu nokta da ultra-
sonografiye olan negatif yaklasimlardan bir tanesi-
ni olusturmaktadir.

Kisisel kanaatim, her Kadin-Dogum Hekim'’inin
gerek Obstetrik gerekse Jinekolojik acidan, ultraso-
nografik muayeneyi, tipki jinekolojik muayeneyi
ya da histerektomiyi bilmesi gerektigi kadar 6gren-
mesi ve yapilmasidir. Eger fetal muayeneden bah-
sediyorsak, objemiz fetustur. Fetusu muayene ede-
bilmenin yolu da, gerek morfolojik ve gelisim ge-
rekse de fonksiyonel bakimdan muayeneden gec-
mektedir. Bu yaklasim ise, diger muayene yontem-
lerine kiyasla, ultrasonografi ile gorilebilir ve dl¢ti-
lebilir olmaktadir. Literatirde mevcut RADIUS ca-
lismas1 olarak bilinen ve klinik kullanimda ultraso-
nografinin yerini 6l¢mek amaci ile yapilan ¢alisma,
halen bazi yazilarda, yanlis yorum ile, referans ola-
rak verilmektedir. RADIUS c¢alismasinin yaymlan-
masindan sonra, bu c¢alisma lizerine yayinlanan di-
ger degerlendirmeler gozden kacirilmamalidir.
Clinkli RADIUS calismasinin, ana amaclarindan bi-
ri olan "ultrasonografinin klinik kullanimdaki ya-
rarliligi"'ni ortaya koymada, calismanin dizenlen-
mesi ve degerlendirilmesi hususunda temel eksik
ve yanliglart vardir. Bu sebeple, ortaya bilimsel ve
glvenilir sonuclar ortaya koymaktan uzak bir ¢alis-
ma olarak literatirde yerini almistir. Amerika’da
1994’de "The National Institutes of Health Consen-
sus" raporu, ultrasonografinin rutin muayene ola-
rak kullaniimasima karst ¢cikmasina karsin, Ingilte-
re’de "Royal College of Obstetricians and Gyneco-
logists" rutin ultrasonografi muayenesini tavsiye et-
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mektedir. En son olarak "Royal College of Obstet-
ricians and Gynecologists" 11-14 GH (gebelik
haftaso) rutin ultrasonografiyi bir tarama testi olarak
kabul etmistir.

Yukarida bahsedilen noktalardan hareketle, ge-
belikte ultrasonografi zamanlamasinin asagida
aciklandigi sekilde olmasinin uygun olacagt kana-
atindeyim: Gebelik ihtimali olan bir olguda, birin-
cil olarak idrar ya da kan tetkiki ile gebeligin sap-
tanmast yerine transvaginal ultrasonografi yapilma-
sinin yarari buyuktir. Boylece gebeligin dogrulan-
mast, viabilitenin belirlenmesi ve gebelik yasinin
saptanmasi imkan dahiline girecektir. Bunu taki-
ben kromozom anomali taramast i¢in nukal test ve
erken major fetal anomali taramast icin 11-14 hafta
ultrasonografisi yapimalidir. Ardindan 18-20 gebe-
lik haftasinda ge¢ donemde kendini gosteren ma-
jor ve mindr anomali taramas: i¢in ultrasonografi
yapimalidir. Bu gebelik haftasinda yapilan uterin
arter Doppler tetkikinde bilateral centiklenme
(Notch) pozitif ise, 23-24 gebelik haftasinda (23-24
GH) Doppler tetkiki tekrarlanmalidir. Bu gebelik
doneminden sonra yapilacak ultrasonografi mu-
ayeneleri fetal gelisimin takibine yonelik olmalidir
ve buna yonelik olarak 32 ve 38. gebelik haftala-
rinda yapilacak olan ultrasonografi muayenesi ye-
terli olacaktir. Fetal gelisim agisindan Onerilen ult-
rasonografi muayeneleri risk faktori tasimayan ge-
beler icin gecerlidir. Risk faktorii meveut olanlar ya
da tarama testlerinde pozitif bulgu saptananlar ise,
probleme yonelik olarak izlenmelidir. Pek cok kisi
ya da klinik tarafindan uygulanan 1.duzey, 2.dlzey
ve 3.duzey ultrasonografi tanimlamasi tizerinde de-
gisik gorlsler mevcuttur. Kanaatimizce yukarida
bahsedilen rutin ultrasonografi muayeneleri (<10
GH, 11-14 GH, 18-20 GH, 32 GH ve 38 GH), ultra-
sonografi muayenesini yapan kisi (Kadin-dogum
uzmani veya degil) tarafindan gerektigi gibi ve ye-
terli diizeyde yapilmalidir. Ya da diger bir anlatim-
la, her kadin dogum uzmani bu muayeneleri ge-
rektigi gibi ve yeterli diizeyde yapmali ve s6z ko-
nusu ultrasonografi muayeneleri, rutin klinik mu-
ayenenin pargast olmalidir. Bu muayenelerde orta-
ya cikan patolojilere gore, kadin dogum uzmani
gerek gordiigu hallerde, probleme yonelik birikimi
olan merkez ya da uzmandan yardum almalidir. Ya-
ni konstiltasyon miuiessesesi calismalidir.

Bu yazida, yukarida bahsedilen gorisler isigin-
da, fetal anomaliler acisindan ultrasonografinin ye-
ri ve zaman ele alinacaktir.

Yenidogan bakiminin gelismesinden sonra pe-
rinatal mortalite tizerine katkist olan faktorlerin ba-
sinda, artik konjenital anomaliler gelmektedir. Ye-
nidoganlarin %3’inde major anomalilere rastlan-
maktadir ve bu da perinatal 6liimlerin %20-30"unu
teskil etmektedir. Bu nedenlerden dolay: konjeni-

tal anomalilerin prenatal taninmasi, obstetrik yak-
lasimi 6nemli dlctide etkilemektedir. Diger yandan,
oli dogumlardaki malformasyon (major malfor-
masyon %4-26) orani, genel popiilasyona gore da-
ha yiiksektir. Bu anomalilerin basinda ise kardi-
ovaskiler sistem anomalileri gelmektedir. Kardi-
ovaskiler sistem anomalilerini ise, santral sinir sis-
temi anomalileri, bobrek ve iskelet sistem anoma-
lileri izlemektedir. Bunlarin icinde kromozom ve
kalp anomalilerinin fetal olumler ile direk iliskisi
olmakla beraber, diger anomalilerin fetal 6lim ile
direkt ile iliskisi yoktur. Ancak neonatal mortalite
ve morbidite ile yakin iligkileri vardir. Prenatal ba-
kimin en 6nemli hedeflerinden birisi, konjenital
anomalilerin taninmasi, tedavisi ve Onlenmesidir.
Agir konjenital anomalilerin taninmas ile aileye;
gebeligin sonlandirilmasindan yeterli ve tecribeli
ekibe sahip merkezlerde dogumun yapilmasina
kadar degisik seceneklerin verilmesi imkani sag-
lanmaktadir.

Fetal anomalilerin ultrasonografik tanisinin
dogrulugu tizerine ¢esitli calismalar yapilmistir. An-
cak bu degerlendirme anomali tipine ve tutulan or-
gana gore degismektedir. Levinin 16072 gebede
yaptigt prospektif bir c¢alismaya gore; sensitivite
%40 ve spesifisite % 99.9 olarak verilmektedir. An-
cak organ sistemlerine gore bu rakamlarin degisti-
gi ifade edilmistir. En yiiksek oran %86 ve %79 ile
boyun ve santral sinir sistemi anomalileridir ve on-
dan sonra %67 ile bobrek anomalileri gelmektedir.
En distk sensitivite ise, % 20 ile yliz anomalileri
ve % 24 ile kalp anomalilerini kapsamaktadir. Ano-
malilerin taninmasi ile gebelik haftasi arasindaki
iliski g6z ontinde bulundurulmas: gereken bir di-
ger noktadir.

ik trimester ultrasonografi klinikte getirdigi ya-
rarlar acisindan degerlendirildiginde, su basliklar
alunda irdelenebilir:

GEBELIGIN DOGRULANMASI: intrauterin ya
da ekstrauterin gebelik tayininin yapilmas: 6nem
arz eder. Erkenden saptanan ekstrauterin gebeligin
herhangi bir morbiditeye yol agcmadan medikal ya
da minimal invazif cerrahi tedavisi imkan dahiline
girmektedir. Son yillarda Methotraxate tedavisi (Lo-
kal ya da sistemik yol) ile ¢ok basarili sonuclar
alinmaktadir.

FETAL YASIN TAYINI: Gebelik yasinin en dog-
ru sekilde teyit edilmesi ise bu donemde yapilan
biometri ile olmaktadir. Son adet tarihi ile olan
uyumsuzluklar ya da bilinmeyen son adet tarihi ol-
gularinda, gebeligin 2. ya da 3. trimesterinde yapi-
lan gebelik yasi tayinleri uygulamada ciddi hatala-
ra yol acabilmektedir.
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VIABILITENIN BELIRLENMESI: Fetal kayiplarin
buytik bolimu erken donemde olmaktadir. Gebe-
ligin 6. haftasindan evvel gebeliklerin % 15'i abor-
tusla sonuclanmaktadir. Bunlarin yaklasik yarisin-
da kromozom anomalileri saptanmaktadir. Gestas-
yonel kesenin 20 mm ve daha fazla oldugu ya da
fetal pole’iin 6 mm oldugu halde fetal kalp atim-
larinin  saptanamamasi durumunda anembryonik
gebelik tanisi konulmaktadir. Pandya tarafindan
10-14.GH'sinda yapilan ve 17369 olguluk seride
anembryonik gebelik sikligi %2.8 olarak tesbit edil-
mistir. Ancak yine bu calismada gebelik haftasi
ilerledik¢e anembryonik gebelik gortilme sikligt
azalmakta, halbuki maternal yas arttikca siklik art-
maktadir. Erken donemde missed abortus ya da
anembryonik gebeliklerin saptanmasi ile erken do-
nem tedavisi mimkiin olmaktadir. Missed abortus
oldugu halde yok yere gebeligin devam etmesinin
Online gecilebilmekte ve mudahalede travmatik
hasar riski azalmaktadir.

ERKEN FETAL ANOMALI TANISI: Gebeligin 10-
14 haftalarinda bazi agir fetal anomalilerin tanisi
mumkiin olabilmektedir. Anensefali, Ensefalosel,
Hidrosefali, Holoprozensefali, Meckel-Gruber
Sendromu, Iniensefali, Spina Bifida, Major kalp
anomalileri, Omfalosel, Gastrosisiz, Diafragmatik
Herni, Renal agenezi, Infantil polikistik bobrek,
Hidronefroz, Megasistis, Iskelet sistemi anomalile-
ri, Kaudal Regresyon Sendromu ve diger bazi ano-
mali sendromlarinin tanisi konulabilmektedir.

KALP ANOMALILERI: En sik rastlanan konjeni-
tal anomali olup dogumda siklik yaklasik %o 5-
8'dir. Bunlarin yarst letal ya da cerrahi gerektiren
major anomalilerdir. Bu anomalilerin, 20-24 gebe-
lik haftasinda yapilan fetal ekokardiografi ile tanist
konulabilmektedir. Ancak risk gruplarinin belirlen-
mesi esas sorunu teskil etmektedir. Her gebeye fe-
tal ekografi yapilmasi ise olast degildir. Bu gebelik
haftalarinda yapilan ultrasonografik muayenede
kalbin 4-odacik gorlntisi bir tarama testi olarak
kullanilabilir. Ancak bu yontemle major kalp ano-
malilerinin ancak %?206'st tanmabilmektedir. Ultra-
sonografide teknolojinin ilerlemesi ile artitk 10-14
gebelik haftasinda (GH) kalbin 4-odacik gorintii-
st elde edilebilmektedir. Gebeligin 12-13 GH'larin-
da transabdominal %76 ve transvaginal %95 olgu-
da ortaya konulabilmektedir. Buna ilaveten bazi
major kalp anomalilerinin tanist dahi mimkiin ola-
bilmektedir. Bronshtein ve ark. 13 GH'da Fallot
tetraloji tanisi bildirmistir. Achiron ve ark ise 10-12
GH'da major kalp anomalili 8 olgu (ectopia cordis,
genis sag atrium, atrioventrikiiler septal defekt) bil-
dirmistir.

Nukal kalinlik konusuna ileride deginilmekle
beraber, kalp anomalileri ile olan ilgisi nedeniyle

oncelikle kalp anomalileri ve kromozom anomalisi
iliskisini irdelemek gereklidir. Gebeligin 10-14
GH'da nukal test ile tesbit edilen ve kromozom
anomalili 112 olguda (60 olgu trizomi-21, 29 olgu
trizomi-18, 17 olgu trizomi-13 ve 6 olgu Turner)
yapilan bir calismada; trizomi-21 'de en sik rastla-
nan kalp anomalisi atrioventrikiiler ve ventrikiler
septal defekt olmustur. Trizomi-18'de ise ventrikii-
ler septal defekt ve polivalviler anomali, Trizomi-
13'de ise atrioventrikiiler ve ventrikiler septal de-
fekt ile valviler defekt ve aortik istmus gozlenmis-
tir. Turner sendromunda ise, aortik istmus darligt
belirgin kalp anomalisi olarak saptanmistir. Diger
bir calismada; artmis nukal kalinlik olan, ancak
kromozomu normal olan 1389 olgu incelenmistir.
Bu grup olguda, kalp anomalisi tanist 2.trimester
ultrasonografi (USG), otopsi muayenesi ya da do-
gumda gerekli muayene yontemleri ile konulmus-
tur. Bu grupta, major kalp anomalisi %o 17'dir. Nu-
kal kalinlik ile olan iligskisine bakildiginda; 2.5-3.4
mm nukal kalinlik olanlarda major kalp anomalisi
%o 5.4 iken nukal kalinlik 5.5 mm ya da daha faz-
la olanlarda %o 233'dur. Bu bulgular nukal kalinlik
testinin, major kalp anomalileri icin iyi bir tarama
testi oldugunu ortaya koymaktadir. Bu nedenle,
normal kormozomlu ancak artmis nukal kalinlikli
olgular 20-24 GH'da fetal ekografi icin ilgili uzma-
na gonderilmelidir.

ANENSEFALI — SPINA BIFIDA: Kalvarium ve
serebral hemisferin yoklugu, gebeligin 2. ya da 3.
trimesterinde anensefali tanisinin esasini teskil et-
mektedir. Yapilan hayvan calismalarinda, kalvari-
umun yoklugunda serebral dokunun giderek bii-
zUstigl ve dejenere oldugu gosterilmistir. Aynit du-
rum insanlar icin gecerlidir. Kalvarium 10. GH'dan
sonra kemiklesir ve USG ile 11. haftadan sonra hi-
perekojen olarak gozlenir. Kalvarium yoklugunda
bu gortilemez, ancak hemisferler normal olarak
gorulir. Bu gorintim akrania'yi gosterir. Takip edi-
lirse, hemisferin giderek buiziistigii ve dejenere ol-
dugu ve ilerleyen gebelik haftalarinda tipik anen-
sefalik gortinimu aldigr tesbit edilir. Gebeligin 10-
14 GH' larinda anensefali tanisi rahatlikla konula-
bilir (Resim-1a ve 1b).

Ayni sekilde, spina bifida tanist bu dénemde
konulabilir. Bilindigi gibi, 6. gebelik haftasinda
normalde noral kanal kapanir ve 10. GH'da ver-
tebralar USG' ile normal olarak izlenir ve Ucli os-
sifikasyon gortintiisti elde edilir. 10 GH'tan sonra
ucli ossifikasyon goriintiisti, vertebralarin koronal
planda tamamen izlenmesi, hem transvers hem de
koronal planda vertebranin tizerinin cilt ile ortiali
oldugu gozlenebilir. Spina bifida varliginda; ver-
tebralar diiz aksta ve Uzeri cilt ile ortili olarak
gozlenemez. Acikligin oldugu seviyede skolyotik
ve kifotik goriintli saptanir. Dliz vertebra gorintii-
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Resim 3.

st izlenemez. Transvers kesitte, ticli ossifikasyon
gorintlist saptanamaz ve V seklinde acikli tesbit
edilir (Resim 2). Ayrica 12-14 GH'da spina bifida
olgularin bazilarinda "Lemon" ve "Banana" goriin-
tiisi tesbit edilebilir. Ozetle, erken gebelik déne-
minde anensefali, ensefalosel, spina bifida tanisi-
nin konulmast miimkiin olmaktadir.

BOBREK ANOMALILERI: Transvaginal ultraso-
nografi ile 11. GH'da %80 olguda ve 13.GH'da
%90'ninda fetal mesanenin goriintilemesini mim-
kiin oldugu, Rosati tarafindan bildirilmektedir. Yi-
ne Braithwaite tarafindan transabdominal ya da
transvaginal ultrasonografi ile 12-13 GH'larinda
%99 olguda fetal bobreklerin gortintiilenmesinin

Resim 4.

mimkiin oldugu bildirilmistir (Resim-3). Buradan
hareketle Uriner sisteme ait erken donemde ortaya
ctkan ciddi anomalilerin tanist miimkiin olabilmek-
tedir. Renal agenezi tanisinin 14.GH'da tanisinin
mimkiin oldugu Bronshtein tarafindan rapor edil-
mistir. Eger 6zenle bakilirsa infantil polikistik bob-
rek ve multikistik bobrek tanist konulabilir. Ancak
hatirlanmalidir ki; 20 GH'a kadar olan tani olgula-
rinda dikkatli olunmalidir. Bilateral hiperekojenik
bobreklerin gozlenmesi ve buna oligohidramni-
osun eslik etmesi, infantil polikistik bobrek tanisi-
nt koydurur (Resim-4). Multikistik displastik bob-
rekte ise, tabloya bilateral veya unilateral degisik
boyutlarda kistik yap: iceren ve hiperekojen go-
rinti hakimdir. Bilateral oldugunda, mesanenin
gozlenememesi ve oligohidramnios eslik edebilir.
Gebeligin 10-14 haftalarinda taninin miimkiin ola-
bilecegi bilinmelidir. Ancak 20.hafta civarinda tani
daha kolay olacaktir.

Otozomal ressesif gecisli Meckel-Gruber Send-
romunda gozlenen polidaktili, bilateral polikistik
bobrek ve ensefalosel yine 10-14 GH'da kolaylikla
saptanabilmektedir. Gebeligin 12-14 haftalarinda
transabdominal ultrasonografi ile her li¢ paramet-
renin gozlenebilmesi mimkinddr.

Gebeligin 10-14 haftalarinda megasistis ayrica
onem kazanmaktadir (Resim-5). Sebire ve ark. 300
olguluk seride, 67 mm ve tizerinde CRL olan tim
olgularda fetal mesaneyi gozlemisler ve en fazla 6
mm.lik 6l¢iim tesbit etmislerdir. Yine King's Colle-
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Resim 5.

ge grubunun 22543 olguluk serisinde 16 megasis-
tis saptanmis ve bunlarin %50'si spontan kaybol-
mus, %30'unda ileride obstriktif tGropati gelismis
ve % 20'sinde ise kromozom anomalisi tesbit edil-
mistir. Denek hayvanlar tizerinde yapilan c¢alisma-
lar gostermistir ki; renal displaziye yol acan obst-
riktif Gropatilerin ortaya c¢ikis zamani ve obstrik-
siyonun suresi tayin edici faktor olmaktadir. Soz
konusu bu bobrek hasarlart vesiko-amniotik sant-
larla 6nlenebilmektedir. Ancak literatiirdeki veriler,
elde edilen yarar konusunda belirgin degildir. Geg
donemde yapian islemlerin hasar verici donemi
gecirdiginden dolayt yararlt olmadigi distinilmek-
tedir. Erken donemde yapilan cerrahi islemin,
obstriksiyonun zaman i¢inde meydana getirecegi
hasart 6nleyecegi malumdur.

OMFALOSEL: Karn ici organlarin kese halinde,
orta hatta umbilikal kordon i¢ine dogru fitiklasma
tarzinda yer degistirmesi olarak belirlenir (Resim-
6). Gebeligin 12. haftasinda artik karin icine cekilir
ve bu donem kadar fizyolojik olarak adlandirilir.
Bu fitiklasma 12.GH oldugu halde hale devam edi-
yorsa omfalosel olarak adlandirilir. Omfalosel var-
liginda ilave anomali acisindan dikkatle arastirmak
gereklidir. Omfalosel olgularinda kromozom ano-
mali olasilig1 yliksektir, ancak gebelik haftasina go-
re degismektedir. Omfalosel tanisinin  yapildigi
hafta 12.GH ise kromozom anomali %50, 20.GH
ise %30, dogumda ise %15 olarak bildirilmektedir.
Gortilme sikligt, yine, gebelik haftasina gore degis-
mektedir. Gebeligin 12. haftasinda siklik  1/1000,

Resim 7.

20.haftasinda 1/3000 ve dogumda 1/3500 dir. Do-
layist ile erken donem omfalosel tanisi bu acidan
Onem kazanmaktadir. Her olguda olmamakla bera-
ber, 10-14 GH'da, batin yan duvarindan defektle
barsaklarin amnios icinde serbest olarak ve umbi-
likal kordonun normal yerinde saptanmast ile ka-
rakterize gastrosizis tanist da mimkin olabilmek-
tedir. Kromozom anomali olasilif1 ¢cok azdir.

DIAFRAGMA HERNISI: Diafragmanin gelisimi
9.haftada tamamlanir. Gelisim kusuru oldugunda,
barsaklarin umbilikal kordondan batin i¢ine geri
dondigi 10-12 GH'da batin organlari, defekt olan
yerden toraks bosluguna fitiklasir. Diafragma her-
nilerinin yaklasik yarisinda kromozom anomalisi
ya da diger anomaliler eslik eder. izole olan diaf-
ragma hernilerinin opere olanlar, gelismis olan ak-
ciger hipoplazisi ve pulmoner hipertansiyondan
dolay1 %50'si kaybedilir. Erken gebelik ultrasonog-
rafisinde Ozellikle diafragma hernisi icin dikkatli
olunmalidir (Resim-7). Ayrica Sebire ve ark. 78639
olguluk serisinde, diafragma hernisi olgularin
%37'sinde nukal kalinlik patolojik bulunmustur. Bu
olgular kendi icinde degerlendirildiginde, neonatal
eksitus olan olgularin %83'inde, yasayanlarin ise
%22'sinde nukal kalinlik patolojik saptanmustir. Ba-
tin organlarinin toraks icinde fitiklasmasi ile olusan
venoz donis zorlugu neticesinde, nukal kalinligin
artmis bulunmasi izah edilmektedir. Halbuki gec
gebelik donemlerinde olusan diafragma hernileri-
nin prognozlarinin iyi oldugu bilinmektedir. Erken
gebelik ultrasonografi ile saptanan artmis nukal
testte diafragmatik herni akilda tutulmalidir.

HIDROSEFALI: Genislemis yan ventrikiillerin
gosterilmesine dayali bir ultrasonografik tani olan
hidrosefali; genetik sendromlarin, fetal enfeksiyon-
larin, serebral kanamalarin ya da kromozom ano-
malilerin sonucu olusabilir. Gebelik haftas: ilerle-
dikce ventrikiil-hemisfer orani giderek azalir. Ge-
nelde 14.GH'dan sonra ancak kendini gosterir. Bu
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nedenle 14.GH'dan sonra tanist ¢cogunlukla 18-20
GH'da tanist kolaylikla konulabilir. Hidrosefalilerin
%10'unu teskil eden Dandy-Walker malformasyo-
nu tanisi, serebellar vermisin yoklugu ve 4.ventri-
kilin kistik genislemesi ile belirlenir. Ulm
14.GH'da Dandy-Walker mal formasyonu tanisi ve
Lin 12.haftada hidransefali tanis1 bildirmislerdir.

ISKELET SISTEMi ANOMALILERI: Erken ultra-
sonografi ile 8.haftada ekstremite taslaklari, 10.-11.
haftada uzun kemikler, 11.haftadan itibaren par-
maklar izlenebilmektedir. Letal iskelet sistemi ano-
malilerin tanist 2.trimesterde rahatlikla yapilabil-
mekle beraber, 1.trimesterde tanist bildirilen iske-
let sistemi anomalileri vardir. Tip 2 Akondrogene-
zis, Jeune's Sendromu, Roberts ve Jarcho-Levin
Sendromu, FADS (Fetal Akinesia Deformation Se-
quence) gibi anomalilerin erken gebelikte tanisinin
mumkiin olabildigi bildirilmistir. Ayrica FADS tipi
anomalilere artmis nukal kalinligin eslik edebilece-
gi ifade edilmektedir.

Smith-Lemli-Opitz sendromu, Kaudal regresyon
sendromu ve Amniotik band sendromu gibi ano-
malilerin 10-14GH'da tanisinin miimkiin olabilece-
&i cesitli calismalar tarafindan bildirilmektedir.

COGUL GEBELIKLER: Bilinmektedir ki; tekil
gebeliklerde missed abortus orani % 1.8 iken ikiz-
lerde %.2.8, tglizlerde %5.4'diir. Missed abortus ol-
gularinda, tim monokoryonikler ve %20 bikoryo-
nik ikizlerde her iki fetus olt olarak tesbit edilmek-
tedir. Yine abortus olan bikoryonik ikizlerin ise
%17'sinde bir fetus ol olarak tesbit edilmistir. Ge-
belik haftalari esas alindiginda; 12-24 GH’da mono-
koryoniklerde abortus orant %12.2 iken bikoryo-
niklerde %1.8'dir. Perinatal mortalite ise monokor-
yoniklerde %2.8 ve bikoryoniklerde %1.6'dir. Ge-
lisme geriligi gortilme siklig1 ise, monokoryonikler-
de %21 iken, bikoryoniklerde %5.5'dir. Buradan da
gortilecegi tizere, monokoryonikler ile bikoryonik-
ler arasinda prognoz acisindan belirgin fark vardir.
Koryonisitenin en kolay ve dogru belirlenmesi ise
10-14.GH'da olmaktadir. Monokoryoniklerde ortak
membranin plasentaya birlestigi yerde ultrasonog-

Resim 8.

Resim 9.

rafik tanimlama "T" belirtisi olarak verilmektedir
(Resim-8). Halbuki bikoryoniklerde lambda man
belirtisi olarak tanimlanmaktadir. Ortak membra-
nin oldugu yerde, her iki plasentanin koryonik do-
kusu her iki membran arasinda "An seklinde gozi-
kir ve gebelik haftasi ilerledik¢e, 14. haftadan son-
ra basing ile kaybolarak monokoryoniklerde oldu-
gu gibi "T"seklinde dontstr. Bu nedenle 10-14
GH'da bikoryoniklerde "A" belirtisi saptanacaktir
(Resim-9). Bu bulgu ise koryonisite acisindan kiy-
metli bir ultrasonografik parametreyi teskil eder.
Koryonisite, gerek gebelik prognozu ve ikizden
ikize transfiizyon gerekse genetik danisma acisin-
dan onemlidir. Gebelik yasi 2.hafta ve 35 yas esas
alindiginda, trizomi-21 riski 1/200'dir. Monozigo-
tiklerde trizomi-21 riski ayni 6rnek icin tek ya da
her iki fetus icin 1/200 iken, dizigotiklerde tek fe-
tus icin 1/100 ve her iki fetus i¢in 1/40.000'dir.
Mevcut bu riske ek olarak nukal kalinlik 6lcimi
ile elde edilen olasilik neticesinde her bir fetus icin
ayrt trizomi-21 riski hesaplanabilmektedir. Bu da
invazif test endikasyonu ic¢in tayin edici olmakta-
dir.

NUKAL TEST VE KROMOZOM ANOMALILERI:
Laboratuvar tekniklerinin gelistirilmesi sonucu fetal
karyotiplemenin klinik uygulamalara girmesi ile
Down sendrom icin ¢esitli tarama yontemleri gelis-
tirilmis olup, bunlardan ilki ileri anne yas1 olmus-
tur. lk baslarda 37 daha sonralar1 35 yas lizerinde-
ki gebeler Down sendromu icin risk grubunu olus-
turmuslardir. Bu grup gebelere amniosentez yapi-
larak Down sendrom tanist amaclanmistir. Ancak
bu grup, genelin sadece % 5'ini ve Down sendrom-
lu dogan bebeklerin % 30unu olusturmaktadirlar.
Geriye kalanlar ise 35 yas altindaki gebeliklerden
dogmaktadirlar. Bu gruptaki Down sendromlu be-
beklerin erken gebelik donemlerinde tanisinin ko-
nulmasi icin maternal kanda 16-21 gebelik haftala-
r1 arasinda bakilan AFP, UE3, HCG biyokimyasal
parametrelerinden olusan "UCLU TARAMA TESTI"
uygulamaya girmistir. Bu test ile maternal yasa ek
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olarak Down sendromu i¢in risk teskil eden gebe-
liklerin belirlenmesi amaclanmustir. Uclii Tarama
Testi ile, Down Sendromlu gebeliklerin ancak %
60’1 taninabilmektedir. Diger taraftan 11-14 gebelik
haftalarinda yapilan ultrasonografik muayenede
nukal kalinlik 6l¢cimi sadece Down Sendromu ol-
may1p, diger kromozom anomalileri ve hatta non-
kromozomal fetal anomalilerde etkin bir tarama
testi olarak yerini almistir. Maternal yas ve nukal
test birlikte degerlendirildiginde, Down Sendromlu
olgularin % 75-82 sini yakalayabilmektedir. Mater-
nal yas ile birlikte 11-14.GH'larinda nukal kalinlik
Olcimuniin birlikte degerlendirilmesi ile kromo-
zom anomalilerde, % 5 invazif teste karsilik %80
etkinlikte olan nukal tarama testi, Nicolaides ta-
nimlanmistir. Halen klinik uygulamada beta-hCG
ve PAPP-A eklendiginde etkinlik %90'in Uzerine
citkmaktadir.

Maternal yas ile trizomi-21 riski iliskisi 1980’li
yillarda canli dogumlarda yapilan ¢alisma sonucu
bildirilmistir. Ancak degisik gebelik haftalar1 esas
alindiginda, mevcut riskin degistigi gorilmustir.
Ornek olarak omfalosel ele alindiginda; omfalose-
lin trizomi-18 ile iliskisi bilinmektedir. Fakat mater-
nal yas ile bu risk artmakta, gebelik haftas: ilerle-
dikce azalmaktadir. Omfalosel olgularinda trizomi-
18 riski, eger anne yast 20 ise, 40 yasa gore daha
az ve gebelik yasi 12 hafta ise 20. haftaya oranla
daha yuksektir . Snijders ve ark. prenatal tant uy-
guladiklar olgular tzerinde yaptiklari calisma so-
nucu, degisik gebelik haftalarindaki trizomi-
21,18,13 risklerini bildirdiler. Keza intrauterin fetal
kayip riski de gebelik haftasina gore degismekte-
dir.

Gebeligin 2. ve 3. trimesterinde gozlenen ense-
de sivi birikimi kistik higroma olarak adlandiril-
maktadir ve Turner sendromu, nukal 6dem ile ilis-
kilidir. Bu olgularda etyolojik faktor olarak; trizo-
mi, kalp ve pulmoner anomalileri, iskelet sistemi
anomalileri, konjenital enfeksiyon, metabolik ve
hematolojik bozukluklar sayilabilir. Ancak ultraso-
nografik bir goriiniim olarak beliren ensede siv1 bi-
rikimi, ilk trimesterde nukal kalinlik olarak adlan-
dirilmaktadir ve bu gortiintim 2. trimesterde kaybol-
maktadir. Bazi vakalarda nukal 6¢dem ya da kistik
higroma (bazen jeneralize hidrops ile beraber) ola-
rak devam etmektedir.

Nukal kalinlik ol¢ctimii, 11-14. Gebelik haftala-
rinda transabdominal ultrasonografi ile rahatlikla
yapilabilmektedir. Ancak obez hastalarda bazen
yeterli gortintt elde edilemeyebilir ve bu sartlarda
transvaginal ultrasonografi uygulanabilir. Gebeligin
bu haftalarinda fetusun pozisyonu ve durus sekli,
transabdominal ultrasonografi ile tepe-makat (CRL)
ve nukal kalinlik 6l¢timi icin oldukega elverislidir.
Nukal 6lctimde, asagidaki hususlara dikkat edildi-
ginde hem dogru hem de en kolay ve cabuk 6l¢tim

Resim 10.

yapilacaktir. Fetusun, ekranin en az 3/4'inli kapsa-
yacak sekilde goruntilenmesi gereklidir. Plan ola-
rak, tim hat boyunca spinalarin gortilebildigi sagit-
tal plan alinmalidir. Bu plan ayni zamanda CRL 6l-
¢cimt icin gerekli olan sagittal plandir (Resim-10).
Bu ozellik zaten tim sonografi uygulayicilari tara-
findan bilinmeli ve uygulanmalidir. Diger husus
ise; fetal deri ile amniotik membranin ayirt edilme-
si yani ayri ayrt gozlenmesidir. Bu uygulanmadigi
takdirde hatali 6lctimlere yol acacaktir. Spontan fe-
tal hareketler beklenirse ya da gebenin Okstrtil-
mesi veya batin duvarina uterus tlizerinde parmak
uclar ile hafifce darbe uygulanmas: sureti ile fetu-
sun hareketi saglanwsa, fetal cilt ile amniotik
membranin birbirinden ayriddigt gozlenebilir ve ay-
r1 ayri olarak goruntiilenir. Genelde bu gebelik haf-
tasinda fetus amniotik membran Uzerinde hamakta
yatar tarzda durur. Sagittal planda ve fetal cilt ile
amniotik membranin ayri ayri olarak gortintilendi-
&i sartlarda, hem CRL hem de nukal kalinlik ol¢ii-
lir. Olgiilecek mesafe fetal cilt ile spinalarin tizeri-
ni orten yumusak doku arasidir (Resim-11). Bu ge-
belik haftalarinda her iki yapida ince bir membran
olarak gozikir. Ekojenitenin ¢ok fazla olusturul-
mamast ile membranlar daha iyi goriiniir duruma
gelecektir. Bu sartlarda her iki membran Uzerine
isaretlenmenin yapilmasi ile 6lcti elde edilir. Boy-
lece elde edilen maksimum ol¢tim esas alinir. Ay-
n1 anda nukal kalinlik, CRL ve amniotik membra-
nin Uzerindeki isaretle resim cikist almarak hasta
dosyasinda muhafaza edilmelidir. Son yilarda tre-
tilen ultrasonografi cihazlarinin rezolisyon diizeyi,
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net ve dogru gorintl elde edebilmek icin yeterli-
dir. Ol¢iim yapan uygulayicilar arasinda fark olup
olmadig tartisma konusu olmustur. Pandya'nin 200
olguluk bir calismasinda, intra-observer ve inter-
observer variabilite, sirast ile 0.54mm ve 0.62mm
olarak bulunmustur. Isaretlemenin membranlar
tzerinde ve dikkatle yerlestirilmesi, membranlarin
ayrt ayrt gorindigi durumun esas alinmast, sagit-
tal plana uyulmasi ve goriintinin ekranin en az
3/4'unt kaplamast hususlarina dikkat edildigi tak-
dirde dogru ol¢im kacinilmazdir. Muayene esna-
sinda, pespese birka¢ ol¢im ile dogrulama yapil-
mast yerinde olacaktir. Bu sartlara uygun nukal ka-
linlik 6l¢timii, CRL Olcebilen her uygulayici tarafin-
dan rahatlikla yapilabilecektir.

Gebelik haftasi ile birlikte nukal kalinlik artan
paralellik gosterir. Bu nedenle her gebelik haftasi-
na gore nukal kalinlik normali degisecektir. Ancak
kabaca bir rakam verilmek istenirse 2.5 mm ortala-
ma normal kabul edilebilir sinirdir. Nukal kalinligin
artmast ile mevcut risk artar veya azalmasi ile risk
duser. Nukal kalinlik normalden ne kadar fazla
sapma gosterirse, risk o kadar artar. Her gebelik
haftasina 6zgt olan normal nukal kalinliktan ne
kadar sapma varsa, o 6l¢lide degisen bir olasilik
katsayisina tekabil eder. Bu katsayr mevcut risk ile
carpilarak yeni risk hesaplanir. Burada elde edilen
risk 1/300 ya da daha fazla ise prenatal tan1 i¢in in-
vazif teste endikasyon teskil eder. Bu hesaplamalar
icin bir bilgisayar programu gelistirilmistir. ingilte-
re'den Fetal Medicine Foundation ile Obstetrik ve
Jinekoloji Ultrasonografi Dernegi'nin ortaklasa
olusturdugu erken fetal ultrasonografi kurslarina
katilarak basart ile tamamlayan ve akabinde ilgili
merkezlerde pratik egitimini tamamlayan ultraso-
nografi kullanicilarina, ilgili konudaki egitimleri
icin sertifika ve klinik uygulamalarinda kullanimi
icin bilgisayar programlari saglanarak yardimct
olunmaktadir. Belli araliklarla bu kullanicilarin ¢a-
lismalart, her iki kurulus tarafindan desteklenmek-
te ve denetlenmektedir. Boylece uygulamadaki
zorluklara yardimei olunmakta ve son bilgi birikim-
leri ilave edilmektedir.

Calismalarini yayinlayan King's College grubu,
1273 olguluk seride, trizomi-21 olgularmnin %
80'ninde nukal kalinhigt %95 persentilin tizerinde
buldular. Bunu takibeden calismalar ile benzer so-
nuclar elde edildi. Cok merkezli 11-14 GH'da tara-
ma programi olarak yapilan ve 20804 olguluk bir
calismada; normal gebelerde gebelik yasi ile nukal
kalinligin arttigi, kromozom anomalilerinde artmis
nukal kalinlik saptandig: bildirilmistir. Yine, olgu-
larin %5'inde hesaplanan riskin 1/100 veya daha
fazla oldugu ve bu olgularin %80'inin trizomi21 ve
%77'sinin diger kromozom anomalilerini olustur-
dugu saptandi. Fetal Medicine Foundation organi-
zasyonu ile degisik tlkelerden 27 merkezin olus-

turdugu cok merkezli ¢alisma ile taranan gebe sa-
yisi, Haziran 1997 itibar ile 100.311'e ulasmustir .
Bu calismada, 1/300 esik deger alindiginda trizomi-
21 i¢in etkinligin %82 dolayindadir. Diger kromo-
zom anomalileri i¢in ise, %065 ile %89 arasinda de-
gismektedir.

Nukal testte kullanilan parametreler, anne yast,
gebelik yasi, trizomili bebek anamnezi, nukal ka-
linlik ve ultrasonografik fetal anomali bulgularidir.
Bilindigi gibi; trizomili bebek anamnezi olan olgu-
larda mevcut sahip olunan risk (Anne yast ve ge-
belik haftasina gore mevcut risk), yaklasik 1.8 ile
carpilarak yeni risk ortaya ¢ikar. Nukal kalinlik 6l-
c¢imi ile elde edilen katsayi, son risk ile carpilarak
yeni bir risk bulunur. Eger ultrasonografik muaye-
nede saptanan fetal anomaliler tesbit edilmisse, her
biri i¢in ayri katsayr mevcuttur ve eldeki son risk
ile carpilarak en son risk degeri bulunur. Bu yon-
tem ARDISIK TARAMA olarak adlandirilir.

ARTMIS NUKAL KALINLIK VE NON-KROMO-
ZOMAL ANOMALILER: Artmis nukal kalinlik sapta-
nan ve kromozomu normal olarak saptanan 565 ol-
gulu bir seride ; kalp anomalileri, diafragma herni-
si, bobrek ve karin 6n duvar anomalileri yaklasik
%4 olarak bulunmustur ve normal popiilasyona
gore yuksektir. Diger taraftan artmis nukal kalinlik
saptanan ve daha sonraki gebelik haftalarinda nu-
kal 6dem olarak gozlenen olgularda; Stickler send-
romu, Smith-Lemli-Opitz sendromu, Jarco Lavine
sendromu, artrogriposis gibi nadir goriilen genetik
sendrom riskinin yiiksek oldugu bildirilmistir Er-
ken gebelikte 11-14 haftalarda saptanan anomaliler
hakkinda gerekli bilgiler yukaridaki bolimlerde
ele alinmusti. Artmis nukal kalinlik ve perinatal
olumler ile fetal anomaliler nedeni ile yapilan tah-
liveler esas alinmak Uzere, saptanan strviye bakil-
diginda 3 mm nukal kalinlik saptanan olgularda
strvi %97 iken, 5 mm tizerinde nukal kalinlik sap-
tananlarda stirvi %53 olarak bildirilmektedir. Sonug
olarak; maternal yas ile 11-14 GH'da nukal testin,
trizomi-21 icin en etkin tarama testi olarak %82’lik
bir sensitivite ile yerini almaktadir. Cogul gebelik-
ler icin uygulanabilir bir tarama testidir. Ayrica %65
ile %82 arasinda degisen sensitivite ile, diger kro-
mozom anomalileri i¢in de iyi bir tarama testi ol-
dugu bildirilmektedir. Ayni sekilde genetik send-
romlarin erken belirlenmesindeki yarart agiktir. Er-
ken gebelik ultrasonografisi konusunda yeterli bil-
gi birikiminin ve egitimin saglanmasi ile, rutin kli-
nik uygulamalar ayrt bir anlam kazanmaktadir.

18-20 HAFTA FETAL ULTRASONOGRAFI: Fetal
anomalilerin tanisi acisindan son derece ¢nemli bir
devredir. Bu gebelik haftalarinda fonksiyonel aci-
dan giderek gelisen organ sistemleri, altta mevcut
patolojilerin daha belirgin ve goriintr hale gelme-
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si ile kendini gosterir. Buna triner sistem anomali-
leri, ventrikiilomegali gibi santral sinir sistemi ano-
malileri 6rnek teskil edebilir. Diger yandan minor
anomalilerin tanusi, fetal gelisimin artmast ile tani-
nabilir boyutlara ulasabilir. Iskelet sistemi anomali-
lerinin bir kismi daha erken devrede kendini gos-
termesine karsin, pek cogu ancak 18-20 GH’dan
sonra taninabilir bulgu verir. Stpheli ya da riskli
olgularda, 18-20 GH'da normal bulgu elde edilse
bile takip ultrasonografileri gereklidir. Bu gebelik
haftasinda fetal anomali acisindan ultrasonografi-
nin klinik yararlarindan biri, yasamla bagdasmayan
fetal anomali saptanmast durumunda, gebeligin
sonlandirilmast seceneginin aileye sunulmasidir.
Bir diger yarart ise, in-utero tedavisi mimkiin ano-
malilerin erken taninmasi ile yine erken donemde
tedavisinin saglanmasi ve bunun neticesinde fetal
ve neonatal morbiditenin 6nlenmesidir. Bu gebelik
doneminde saptanabilen fetal anomaliler hakkinda
gerekli bilgiler bu bolimde ele alinmayacak olup,
bir baska yazi konusudur.
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