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Ozet
Amac: Normal karyotipli ve Down sendromlu fetlslerde saptanan intrakardiak ekojenik odaklarin gértlme sikligini arastirmak.

Yoéntem: lleri maternal yas, tarama testlerinde risk artisi, ultrasonografide yapisal anomaliler, aile 6ykist gibi nedenler ile amniosen-
tez ve karyotiplemesi yapilan fettslerde 2. diizey ultrasonografide saptanan intrakardiak ekojenik odaklar degerlendirildi.

Bulgular: Karyotip analizi yapilan 1350 fetGsun 1293’ normal, 32'si Down sendromu, 10’u trizomi 18, 6'si trizomi 13, 5'i Turner
sendromu, 4'U de degisik andploidi tanisi aldi. Fetal intrakardiak ekojenik odak normal karyotipli fetuslerde %2.4, Down sendromlu-
larda %12.5, trizomi 18'de %0, trizomi 13'de %16.6, Turner sendromu ve 4 degisik andploidili fetliste %0 oraninda saptandi. Down
sendromlu olgulardaki gértlme orani normal karyotipli fetuslerden anlamli olarak yuksek bulundu (p<0.05).

Sonug: Fetal intrakardiak ekojenik odak Down sendromlu olgularda normal karyotipli olgulara gére daha sik izlense de bir belirteg
olarak kabul edilmesi icin daha fazla calisma yapilmalidir.

Anahtar Sozciikler: Fetal intrakardiak ekojenik odak, Down sendromu, karyotip analizi.

Fetal intracardiac echogenic focus in pregnants underwent amniocentesis
Objective: It was aimed to define the frequency of intracardiac echogenic focuses in the fetuses with normal karyotype and with
Down syndrome in our study population.

Methods: The intracardiac echogenic focuses obtained from second line USG are tested in the fetuses whom made amniocentesis
and karyotyping because of the reasons like old maternal age, increased risks with in scanning tests, structural anomalies in the USG
and family history.

Results: The 1350 fetuses whom made karyotype analysis; 1293 of the fetuses obtained with normal karyotype. Thirty-two of the
fetuses diagnosed with Down syndrome, 10 of fetuses with trisomy 18, 6 of them with trisomy 13, 5 of them with Turner syndrome
and 4 of fetuses are obtained with other aneuploidies. The frequency of fetal intracardiac echogenic focuses was found %2.4 with
in normal fetuses,%12.5 fetuses with in Down syndrome, %0 of fetuses with trisomy 18, %16.6 of fetuses with trisomy 13, %0 of
fetuses with Turner syndrome and 4 fetuses having other karyotypes. The frequency of echogenic focuses was found higher signifi-
cantly in fetuses with Down syndrome than the fetuses who have normal karyotype (p<0.05).

Conclusion: Although the frequency of fetal intracardiac echogenic focuses are seen to be higher in fetuses with Down syndrome
by comparison with the fetuses which have normal karyotype, more studies must be performed to accept it as a marker.

Keywords: Fetal intracardiac echogenic focus, Down syndrome, caryotpe analysis.

Giris lerin tarama testine alinmasi fetal anoploidilerin

Yenidoganlarda kromozom anomalisi goriil %80’'ninin gdzden ka¢masina neden olabilir."?

me siklig1 yaklasik 1/165'tir'" flerleyen anne ya- Anoploidi tanisinda ultrason bulgularininda de-
st ile birlikte kromozom anomalilerinin arttigi ~ gerlendirilmesi riskli gebelikleri belirlemede
gosterilmistir ancak sadece 35 yas sonrast gebe-  kullanilmaktadir. Anodploidi marker1 olarak bili-
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nen en sik bulgular ekojenik intrakardiak fokus,
ekojenik barsak, uzun kemiklerde kisalik ve re-
nal pyelektazidir. Bu soft markerlarin tespiti tri-
zomi 21 riskini arttirmaktadir.

Bu calismada farkli nedenlerle amniosentez
ve karyotiplemesi yapilan normal ve Down sen-
dromlu fetuslerde saptanan intrakardiak ekoje-
nik odaklar gozden gecirilerek tartisiimustir.

Yontem

Hastanemizde son 1.5 yil icinde ileri mater-
nal yas, tarama testlerinde risk artisi, daha 6nce
kromozom bozuklugu olan bebek dogumu, aile
oykisu ve ultrasonografide yapisal anomaliler
gibi endikasyonlar ile amniosentez yapilan ol-
gular calisma grubunu olusturdu. Amniosentez
oncesi tim gebelere 16-20. gebelik haftalarinda
hastanemiz uzman doktorlarinca 2. diizey ultra-
sonografi yapildi. Ultrasonografik incemelerde
saptanan intrakardiak ekojenik odaklar ve diger
patolojiler bilgisayar kayitlarina eklendi. Amni-
osentez sonrast karyotip analizlerine tam olarak
ulasilan olgular calisma kapsamina alindi. Nor-
mal karyotipli fetusler ile basta Down sendro-
mu ve diger kromozom bozukluklarinda sapta-
nan fetal intrakardiak ekojenik odaklarin goriil-
me oranlart tartisildi. Karyotip analizlerine ulasi-
lamayan olgular calisma disinda birakild1.

Istatistiksel degerlendirmelerde chi-square
test kullanild.

Bulgular

Calisma grubumuzdaki 1350 olgunun karyo-
tip analizleri sonucunda 1293 inde normal kro-
mozomal yapi saptandi. Otuz iki olguda trizomi
21 tanist kondu (%2.4). Normal karyotip sapta-
nan 1293 olgunun ultrasonografik incelemele-
rinde 39 olguda intrakardiak ekojenik odak sap-
tand1 (%2.4). Down sendromu tanist alan 32 ol-
gunun 4Unde (%12.5) intrakardiak ekojenik
odak tespit edildi. Normal karyotipli ve Down
sendromlu fettslerdeki ekojenik odak oranlar:
karsilastirildiginda istatistiksel olarak anlaml
farklilik saptandr (p<0.05). On olguda trizomi
18 tanist kondu. Bu olgularda intrakardiak eko-
jenik odak izlenmedi. Alt1 olguda trizomi 13 ta-
nist kondu. Bu olgulardan birinde ekojenik
odak izlendi (%16.6). Bes Turner sendromlu bir
Klinefelter Sendromu ve 3 anoploidi olgusunda
ekojenik odak izlenmedi (Tablo 1).

Ekojenik odak izlenen toplam 44 fettste kro-
mozom bozuklugu orani (5 fetiis) %11.4 olarak
tespit edildi.

Tartisma

Fetlslerin genelde %2-5’inde intrakardiak
ekojenik odak izlenmektedir.**' Odak genellik-
le sol ventrikiilde izlenmekte ancak sag ventri-
kulde veya her ikisinde de gorulebilmektedir.
Tek veya cok sayida olabilecegi gibi odaklarin
%951 3. trimesterde kaybolmaktadir.

Tablo 1. 1350 olgunun karyotip ve intrakardiak ekojenik odak sonuclari.

Karyotip analizi n intrakardiak ekojenik odak
n %
Normal karyotip 1293 39 2.4
Down sendromu 32 4 12.5
Trizomi 18 10 0 0
Trizomi 13 6 1 16.6
Turner sendromu 5 0 0
Klinefelter sendromu 1 0 0
Y kromozom psédomozasizmi 1 0 0
47XI idic 1 0 0
46X(14) 46XY(56) 1 0 0
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Bazi yazarlar ekojenik odagin Down sendro-
mu icin marker olmasini ileri stirerlerken®7# ba-
zt yazarlar da odak ile Down sendromu arasin-
da iliski bulamamuislardir.!+7*

Ultrasonografi ile fetal kalpte saptanan intra-
kardiak ekojenik odaklarin papiller kas minera-
lizasyonuna bagli oldugu Brown ve ark., tarafin-
dan tespit edilmistir."” Bromley ve ark., 1995’te
yaptiklart bir calismada 1334 fetiste %4.9 ora-
ninda intrakardiak ekojenik odak saptamislar-
dir. Trizomi 21 olgularinda bu orant %18 olarak
oldukeca yiiksek oranda tespit etmisler ve intra-
kardiak ekojenik odagin trizomi 21 riskini 4 kez
arttirdigint ileri sirmuslerdir.”? Petriskovsky ve
ark,, normal karyotipli 1139 olguda intrakardiak
ekojenik odak oranint %3.6 olarak bildirmis,
ekojenik odak ile kot perinatal sonuclar ara-
sinda bir iliski saptamadiklarint aciklamaislar-
dir.*1 Bizim calismamizda da normal karyotip-
li 1293 fetuste intrakardiak ekojenik odak orani
bu calismalara benzer oranda %2.4 saptandi.

Bromley ve ark., intrakardiak ekojenik odak
tespit edilen 290 fettsteki anoploidi oranint
%4.8 olarak bildirmislerdir."? Bizim calismamiz-
da da ekojenik odagin izlendigi 44 fetiiste kro-
mozom bozuklugu izlenme orani %11.4 idi.

Smith-Bindman ve ark.'nin 2001 yilinda ya-
yinladiklari, 130,365 saglikli ve 1930 Down sen-
dromlu fetiisti iceren 56 calismanin incelendigi
bir metaanalizde, Down sendromunun tanisi
icin ultrasonogrofik markerlerin yapisal malfor-
masyonlar ile birlikte izlendigi olgularda sensiti-
vite %16 saptanirken bu oran yapisal bozukluk-
larin izlenmedigi olgularda %1 seviyelerinde
kaldi. Intrakardiak ekojenik odagin ozellikle
arastirtldigi bes calismada 5,948 olguda sapta-
nan ekojenik odak orant %7.3 idi. Yazarlar intra-
kardiak ekojenik odak varliginda amniosentez
onerilecek olursa Down sendromlu fettsin ke-
sin tanisini koymak icin dustk riskli hasta gru-
bunda 2, yiiksek riskli hasta grubunda da 1 feti-
siin amniosentez komplikasyonlarina baglt ola-
rak kaybedilecegini ileri stralmuslerdir.” Bi-
zim calismamizda Down sendromlu 32 olguda
saptanan intrakardiak ekojenik odak orani
(%12.5) normal karyotipli olgulardan (%2.4) an-
lamli olarak yiksekti. Ancak trizomi 13 olgula-
rinda bu oran en yuksek seviyede %16.6 orani-

nt bulurken trizomi 18 tanisi alan 10 olguda ise
bu marker hic izlenmedi. Roberts ve ark., Down
sendromlu olgularda %16 oraninda ekojenik
odak saptarken bu oranit normal popiilasyonda
%2 oraninda bildirmislerdir.5! Benzer sekilde
Bromley ve ark. da Down sendromlularda %18,
normal fetuslerde ise %5 oraninda intrakardiak
ekojenik odak saptadiklarini bildirmislerdir.?

Winter ve ark., karyotip analizi ve ultraso-
nografi yaptiklart 3,303 gebelikte normal fetiis-
lerde %4.6, trizomi 21°li fetislerde ise %30 ora-
ninda intrakardiak ekojenik odak saptamislar-
dir. Yazarlar oldukca yiiksek oranda saptanan
izole intrakardiak odagin trizomi 21 relatif riski-
ni 4.8 kez arturdigint ileri sirmuslerdir.™

Nyberg ve ark.'nin yaptiklari bir calismada
186 Down sendromlu fetis ile 8,728 kontrol ol-
gusunu incelediklerinde ve major anomaliler ¢1-
karildiginda etkilenmis fetiislerde tespit edilen
intrakardiak ekojenik odak orani %7.1 idi."" Re-
barber ve ark'nin bir calismasinda ortalama
30.7 yasindaki 148 Japon gebede intrakardiak
fettis orant %14.8 olarak saptanmis ancak anor-
mal karyotip saptanmamuistir.'” Bu veriler
Bromley ve Winter tarafindan ileri siirtilen izole
intrakardiak odagin trizomi 21 riskini arttrdigt
gorusleri ile celismektedir. Bu celiskide farkli
toplumlarda yapilan ultrasonografik inceleme-
lerde farkli sonuclar alinmasinin bir neden olup
olmayacagi sorusunu akla getirmektedir.

Cocave ark., 12,672 gebede intrakardiak eko-
jenik odagi arastirdiklart calismalarinda %90.4
izole olmak Uzere toplam 479 fetlste ekojenik
odak saptamuslardir. 11 olguda Down sendro-
mu tespit ettiler (%60.09) Bu olgularin 8'inde eko-
jenik odak izlenmezken 3’tnde ekojenik odak
tespit etmislerdir. Sadece 1 fetliste trizomi 21 ile
birlikte izole ekojenik odak saptanmistir. Yazar-
lar istatistiksel analizlerin ekojenik intrakardiak
odakl: fetislerdeki anoploidi riskini arttirdigint
ancak dustik riskli grupta izole intrakardiak eko-
jenik odak saptandiginda amniosentez yapilma-
stna gerek olmadigint vurgulamislardir.!'”)
62,111 gebelikte saptanan 2,223 intrakardiak
ekojenik odagin incelendigi bir baska calismada
da Down sendromu 218 fetiiste oldukca yuksek
oranda (%0.4) saptanmistir. 35 yastan geng ge-
beliklerde izole ekojenik odagin tespit edilmesi-
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nin trizomi 21 riskini arttirmadigi vurgulanmis-
tir.’® Ancak tek intrakardiak ekojenik odak ile
multiple ekojenik odaklarin anoploidi riskini
karsilastiran bir calismada multiple ekojenik
odaklarin goruldugt 71 fetisun 6'sinda (%8.5)
Down sendromu saptanirken tek ekojenik oda-
gin izlendigi 171 fetiisiin 1'inde (%0.6) Down
sendromu saptanmistir."”

Sonu¢

Sonuc¢ olarak intrakardiak ekojenik odak,
Down sendromlu olgularda normal karyotipli
olgulara gore daha fazla izlense de Down sen-
dromunun bir belirteci olarak saptanmasi icin
daha fazla calismanin yapilmast uygun olacaktir.
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