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Down Sendromlu Olgularda
Ultrasonografik Bulgular
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Ozet
Amac: Gebeliklerinde Down sendromu tanisi alan olgularin ultrasonografik bulgular gézden gegirildi.

Yontem: Gebeligi sirasinda ileri maternal yas, tarama testlerinde yuksek risk, ultrasonografide saptanan yapisal anomaliler nedeniyle
amniosentez sonrasi karyotip incelemesi ile Down sendromu tanisi alan olgularin ultrasonografik bulgulari gdzden gecirildi.
Bulgular: Karyotip incelemesi yapilan 1204 olgudan kesin Down sendromu tanisi alan 19 olgunun ultrasonografik bulgulari incelen-
di. 7 olgu normal degerlendirildi (%36.8). 7 olguda ense kalinhigi yuksekti. 4 olguda (%21.1) pelvikaliektazi saptand. Ikiser olguda
omfolosel ve kardiak anomali tespit edildi. Birer olguda ise kistik higroma, kardiak ekojenik odak, koroid pleksus kisti ve pes ekinova-
rus saptand.

Sonug: Rutin ultrasonografik incelemeler ile down sendromlu olgularda saptanan soft markerlar Gzerinde dikkatle durulmali ve yak-
lasim tekrar gozden gegcirilmelidir.

Anahtar Sézciikler: Down sendromu, ultrasonografi, prenatal tani .

Ultrasonographic findings in pregnants with Down syndrome
Objective: Review the ultrasonographic features of down syndrome cases during pregnancy.

Methods: Ultrasonographic features of Down syndrome cases diagnosed with karyotype investigations due to advanced maternal
age, increased risk in biochemistry tests, and structural anomalies diagnosed during ultrasonography.

Results: Ultrasonographic features of 19 cases with Down syndrome were reviewed in a group of 1204 karyotipe investigation. In 7
cases ultrasonographic features were normal (36.8%). In 7 cases nuchal folds were increased. In 4 cases (21.1%) pelvicaliectasis were
detected. In 2 other cases there were omphalocel and cardiac anomalies, and cystic hygroma and cardiac echogenic focus was detect-
ed in one cases.

Conclusion: During ultrasonographic investigations structural anomalies and soft markers should carefully searched and than deci-
sion for invasive procedures were should be considered.

Keywords: Down syndrome, ultrasonography, prenatal diagnosis .

lidir.! Down sendromu tanisi icin yapilan prena-

Giris

Ultrasonografik incelemelerde saptanan art- tal tarama testleri, 2. trimester ultrasonografik

mis ense deri kalinligt, ekojenik barsak, kisa fe-
mur, piyelektazi, nazal kemik, koroid pleksus
kisti, ekojenik intrakardiak fokus gibi belirtecler
Down sendromu ve diger anoploidiler ile iliski-

tarama testlerinden daha degerlidir. Yapisal
anomalilerde daha fazla kromozom bozuklugu
izlenirken ultrasonografik belirtecler saptandi-

ginda amniosentez gereksinimi artmakta bu da
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abortus oranint az da olsa arttirmaktadir. Bu ca-
lismada gebelikleri sirasinda genetik amniosen-
tez ile Down sendromu tanist alan fetuslarin ul-
trasonografi sonuclart retrospektif olarak goz-

den gecirildi.

Yontem

Calisma grubunu 2006-2007 yillarinda gene-
tik amniosentez incelemesi yapilan 1204 olgu-
dan kesin Down sendromu tanist alan 19 gebe
olusturdu. Amniosentez endikasyonlari, ailede
kromozom bozukluklart hikayesi, ileri maternal
yas, tarama testlerinde ylksek risk ve ultraso-
nografik incelemelerde saptanan bazi ultraso-
nografik belirtecler ve yapisal anomaliler olus-
turdu. Down sendromlu bebeklerin 11-22. ge-
belik haftalarinda yapilan fetal anomali tarama-
sinda saptanan ultrasonografik bulgulart goz-
den gecirildi. Erken donemde kaybedilen be-
bekler, karyotip incelemesi yapilmayanlar veya
dogum sonrast Down sendromu tanist alan ol-
gular arsivlerde tam olarak yer almadig1 icin ca-
lisma kapsamina alinmadi. Ultrasonografik in-
celemeler Medison marka ve 3.5 MHz prob ile
hastanemiz uzmanlarinca yapildi. Amniosentez
22 G spinal igne ile batin iki kez povidone iodi-
ne ile silindikten sonra hastanemiz hekimlerin-
ce ultrasonografi altinda gerceklestirildi. Ultra-
sonografik belirtec tanilart olarak; ense saydam-
ligt 3 mm veya daha fazla, ense deri kalinligt 6
mm veya daha fazla,'* serebral ventriktllerde
herhangi bir say1 ve buyuklikteki koroid plek-
sus kistleri, kardiak ventrikillde kemik ekojeni-
tesinde punktat ekojenite artisi, barsaklarda
ekojenite artist, renal pelvisin capt 4 mm’yi gec-
tiginde renal piyelektazi, femur ve humerus
uzunlugu beklenen uzunlugun 0.85’inden az ol-
dugunda kisa femur ve humerus olarak kabul

edildi. Incelemeler farkli hekimlerce yapildigin-

dan kayitlarda tam olarak nazal kemik verileri-
ne ulasilamadigt icin nazal kemik belirteci de-
gerlendirme kapsamina alinamadi. Saptanan ul-
trasonografik belirtecler ve yapisal anomaliler
kaydedildi.

Bulgular

Karyotip incelemelerinde kesin Down sen-
dromu tanist alan 19 olgunun gebelikleri sira-
sindaki ultrasonografik bulgulart calisma gru-
bunu olusturdu. 2006-2007 yillart icinde ileri
maternal yas, tarama testlerinde risk artisi, yapi-
sal anomaliler, ultrasonografik belirtecler sap-
tanmast veya ailede kromozom anomalisi bu-
lunmasi gibi endikasyonlarla amniosentez yapi-
lan ve karyotip inceleme sonuclarina ulasilan
1204 olgudan 19 unda trizomi 21 tanisi kon-
mustu. 19 olgudan 6’s1 35 yas sonrasi gebelikler-
di. 19 olgunun maternal yas ortalamasi 30.6, pa-
rite ortalamasi ise 1.1’idi. Olgularin gestasyonel
yas ortalamasi ise 18 haftaydi. Dokuz olguda
birden fazla belirte¢ saptandi. Down sendromu
tanist alan 19 olgunun ultrasonografik belirtec-
lerinin dokimt Tablo 1'de izlenmektedir.
Down sendromu tanist alan tim olgular perina-
toloji konseyinde degerlendirildi. Sonlandirma

karart alinan olgularda anne ve babaya gerekli

Tablo 1. Down Sendromlu olgularda ultrasonografik bul-

gular.

Yapisal anomaliler ve Olgu sayisi %
ultrasonografik belirtecler

Normal degerlendirilen 7 36.84
NT>3 mm (5) NF>6 mm(2) 7 36.84
Renal pelvikaliektazi 4 21.05
Hipoplazik nazal kemik 2 10.52
Kardiak anomali 2 10.52
Omfalosel 2 10.52
Kistik higroma 1 5.26
Kardiak ekojenik odak 1 5.26
Koroid pleksus kisti 1 5.26
Pes ekinovarus 1 5.26
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aciklamalar yapilarak gebeliklerinin sonlandiril-
masi teklif edildi. 16 olgu misoprostol ile indtk-
lenerek sonlandirildi. 3 olgu ise gebeliklerinin
sonlandirilmasint kabul etmedi. Bu olgulardan
biri ablatio plasenta nedeniyle digeri de fetal
distres tanilariyla sezeryanla dogurtuldu. Bir ol-

gu ise normal dogum yapt.

Tartisma

Down sendromu 1000 canlt dogumda yakla-
stk 1.41 gortlme olasiligr ile perinatologlarin
dikkatle arastirdigi kromozom anomalilerinin
baslarinda gelmektedir.’ Ultrasonografik incele-
melerde tani konan artmis ense kalinligi, ekoje-
nik barsak, kisa femur, kisa humerus, piyelekta-
zi, ekojenik intrakardiak fokus ve koroid plek-
sus kisti en sik gorilen ultrasonografik belirtec-
lerdir. Nazal kemik yoklugu veya hipoplazisi da-
ha sonraki yillarda bu listeye eklenmistir. Bitin
bu belirtecler Down sendromu tanisina yardim-
ct ip uclaridir.t Down sendromlu cocuklarin
yaklasik %50’sinde kardiak anomaliler bulun-
maktadir’ Farkli calismalarda degisik oranlar
belirtilse de Down sendromlu ¢ocuklarin yakla-
sik % 30’unda 2. trimester ultrasonografik ince-
lemelerinde yapisal anomaliler gorulebildigi
bildirilmektedir.*® Yildirim ve ark.’nin yaptiklari
calismada ultrasonografide fetal anomali tespit
edilen olgularin %12.9'unda kromozom anoma-
lisi saptanmis ve bu olgulardan %4.6’st Down
sendromu tanist almistir. Bu calismada elde et-
tikleri verilere gore vardiklart sonu¢ amniyo-
sentezde kromozom anomalisi yakalayabilme
olasiligt (ileri maternal yas ve tcli testten ziya-
de) en sik fetal anomali varliginda artmaktadir.?
Sener ve ark. ise Down sendromlu olgularin
%30’'unda patolojik ultrasonografi bulgusu sap-
tamislardir.’® Ultrasonografik belirteclerin ge-

nellikle yapisal anomaliler ile birlikte saptandig:

bildirilmistir."* Dahast yapisal anomali yok ise
koroid pleksus kisti, ekojenik barsak, renal pi-
yelektazi, klinodaktili, iki damarli umbilikal kor-
don, kisa femur, kisa humerus gibi izole ultraso-
nografik belirteclerin Down sendromu ile iliski-
li olmadigy ileri strtlmustir. Bizim serimizdeki
19 olgunun 7’sinde ultrasografik bir patoloji tes-
pit edilememistir. Bu olgulara tekrar geri don-
me olasiligt olsaydi acaba ultrasonografik belir-
tecler saptanabilir miydi? Esas sorun diisuk risk-
li bir gebede ultrasografik belirtec goruldugiin-
de ne yapilacagidir. Ikinci trimesterdeki normal
gebeliklerin yaklasik %14-15’inde ultrasonogra-
fik belirtecler gorulebilmektedir.*> Her belirte¢
gortldiginde karyotipleme yapilirsa yanlis po-
zitif orant artacak ve diagnostik metoda bagli fe-
tal kayiplar gorulebilecektir. Bindman ve ark.
izole ultrasonografik belirteclerin Down sen-
dromlu fetuslarda %13.9, normal fetuslarda ise
%9.3 oraninda goruldugini bildirmislerdir."
En sik goriilen anomaliler konjenital kalp hasta-
liklart, serebral ventrikiilomegali, kistik higro-
ma, hidrops, hidrotoraks, omfalosel, duodenal
atrezi ve anormal ekstremitelerdir®? Boyd ve
ark. ultrasografik belirteclerin malformasyon ta-
nisint %4 oraninda arttirdigini fakat yanlis pozi-
tif oraninda ise 12 kat artisa yol actgint bildir-
mislerdir.”” Ultrasonografik belirteclerin tarama
testlerini degerlendirirken olasilik oraninin 2.0
olarak kullanilmasini Onermislerdir.’ Ultraso-
nografik belirtec tespit edilmediginde de hasta-
nin yiiksek risk grubundan ¢ikarilmasi gerektigi
ileri sirtlmustiir.”” Bromley 15-20. haftalarda ya-
pilan ultrasonografilerde normal fetuslarin
%0.5'inde ve trizomi 21’li fetuslarin %43 inde
nazal kemik yoklugu bildirmistir.** Bu ultraso-
nografik belirteclerin olasilik oranini 83 kez art-
tirdigint ileri stirmuistiir. Bizim calismamizda bir
olguda nazal kemik yoklugu ve bir diger olguda
da hipoplazisi saptanmustir (%10.52). Bizim seri-
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mizdeki nazal kemik belirtecinin literatiirden
daha diisiik oranda olmast, incelemelerin farkli
hekimlerce yapilmasina ve tarama sirasinda ay-
nt 6zenin gosterilmemis olmasina baglanabilir.
Bu incelemelerin cok iyi yetismis hekimlerce,
cok dikkatli bir sekilde yapilmast ile bu oranla-
rin artacagl kanaatindeyiz. 15-22. haftalarda dis
deri kenarindan oksipital kemik kenarina 6l¢i-
len ense deri kalinligt 6 mm veya daha kalin ¢ik-
masinin trizomi 21 riskini 17 kez arttirdig: fakat
stk gortlen bir bulgu olmadig: bildirilmistir.'>"”
Bizim grubumuzda 5 olguda ense saydamligi ve
2 olguda ense deri kalinligi artmis bulundu. {zo-
le ense deri kalinligt artist Down sendromlular-
da %4 goruliirken, %26 diger anomaliler ile bir-
likte gortlebilmektedir.” Yapisal bir anomali
gortlmese de artmis ense deri kalinligr Down
sendromu riskini arttirdigt kabul edilir.'” Trizo-
mi 21 olgularinin %15’inde hiperekojenik bar-
sak bulgusuna rastlandigi bildirilmistir. Normal
fetuslarda gortlme olasiligt ise %6.6 dir.”” Bizim
serimizde bu bulguya rastlanmamistir. Hipere-
kojenik barsak bulgusunun fetusun yuttugu
kan veya kistik fibrozis ve fetal enfeksiyonlarla
ilgili olabilecegi de unutulmamalidir. Kisa fe-
mur ve humerusun kromozom anomalilerinin
riskini arttirdigr bilinmektedir.?' Tant icin ge-
nellikle standart persentillerin 2.5 kati kabul edi-
lir22 ve kisa humerusun kisa femurdan daha cok
tani koydurucu olabilecegi de bildirilmekte-
dir.» fkinci trimester ultrason taramalarinda
humerus dlctimlerinin rutin olarak bakilmas: da
tavsiye edilmektedir.* Koroid pleksus kistleri
trizomi 18'li fetuslarin %25 ile 30'unda normal
fetuslarin da %1’inde izlenmektedir.! 3-16 mm
arasinda degisen bu kistler, 14-16. haftalarda or-
taya cikmakta ve 22. gebelik haftasinda kaybol-
maktadir. Down sendromu icin risk artist olma-
yan bu belirteclerin 6nemi trizomi 18’lerde go-

rilen yapisal anomaliler icin daha dikkatli bir

incelemeye yonlendirmesidir. Trizomi 21'li fe-
tuslarin yaklasik %17’sinde renal piyelektazi go-
rilmektedir. 19 Down sendromlu olgumuzdan
4unde (%21) pelvikaliektazi saptandi. izole pi-
yelektazilerde anoploidi orant yaklasik 1/300
dur ve piyelektazi, hidronefroz veya postnatal
triner refli ile de iliskili olabilir.*** Diger ano-
maliler ile birlikte gorilmeyen izole piyelektazi-
nin trizomi 21 riskini arttirmadigt kabul edil-
mektedir.” Daha cok olgu sunumlart olarak ya-
yinlanan 5. parmagin orta falanksinin hipoplazi-
si, sandal gap, fetal kulak boyutu, brakisefali gi-
bi ultrasonografik bulgular da vardir fakat bu
bulgular ultrasonografik belirtecler olarak ka-
bul edilmemektedir." Tek umbilikal arter, anop-
loidili fetuslarda ¢nemli bir bulgudur fakat bu
fetuslarda genellikle diger bulgular da mevcut-
tur.>* [zole tek umbilikal arter andploidi riskini

arttirmamaktadir.'

Sonucg

Sonug olarak ultrasonografik belirtecler sap-
tandiginda fetal yapilar tekrar ve ayrintili bir se-
kilde incelenmeli, belirteclerin risk artisi orani
g6z onunde bulundurulmali ve sonrasinda in-

vaziv girisim karar1 degerlendirilmelidir.
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