
Özet

Amaç: Normal karyotipli ve Down sendromlu fetüslerde saptanan intrakardiak ekojenik odaklar›n görülme s›kl›¤›n› araflt›rmak. 

Yöntem: ‹leri maternal yafl, tarama testlerinde risk art›fl›, ultrasonografide yap›sal anomaliler, aile öyküsü gibi nedenler ile amniosen-
tez ve karyotiplemesi yap›lan fetüslerde 2. düzey ultrasonografide saptanan intrakardiak ekojenik odaklar de¤erlendirildi. 

Bulgular: Karyotip analizi yap›lan 1350 fetüsun 1293’ü normal, 32’si Down sendromu, 10’u trizomi 18, 6’s› trizomi 13, 5’i Turner
sendromu, 4’ü de de¤iflik anöploidi tan›s› ald›. Fetal intrakardiak ekojenik odak normal karyotipli fetüslerde %2.4, Down sendromlu-
larda %12.5, trizomi 18’de %0, trizomi 13’de %16.6, Turner sendromu ve 4 de¤iflik anöploidili fetüste %0 oran›nda saptand›. Down
sendromlu olgulardaki görülme oran› normal karyotipli fetüslerden anlaml› olarak yüksek bulundu (p<0.05). 

Sonuç: Fetal intrakardiak ekojenik odak Down sendromlu olgularda normal karyotipli olgulara göre daha s›k izlense de bir belirteç
olarak kabul edilmesi için daha fazla çal›flma yap›lmal›d›r. 

Anahtar Sözcükler: 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.
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Girifl 
Yenido¤anlarda kromozom anomalisi görül-

me s›kl›¤› yaklafl›k 1/165'tir[1] ‹lerleyen anne ya-
fl› ile birlikte kromozom anomalilerinin artt›¤›
gösterilmifltir ancak sadece 35 yafl sonras› gebe-

lerin tarama testine al›nmas› fetal anöploidilerin

%80’ninin gözden kaçmas›na neden olabilir.[1,2]

Anöploidi tan›s›nda ultrason bulgular›n›nda de-

¤erlendirilmesi riskli gebelikleri belirlemede

kullan›lmaktad›r. Anöploidi marker› olarak bili-
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nen en s›k bulgular ekojenik intrakardiak fokus,
ekojenik barsak, uzun kemiklerde k›sal›k ve re-
nal pyelektazidir. Bu soft markerlar›n tespiti tri-
zomi 21 riskini artt›rmaktad›r.

Bu çal›flmada farkl› nedenlerle amniosentez

ve karyotiplemesi yap›lan normal ve Down sen-

dromlu fetuslerde saptanan intrakardiak ekoje-

nik odaklar gözden geçirilerek tart›fl›lm›flt›r.

Yöntem
Hastanemizde son 1.5 y›l içinde ileri mater-

nal yafl, tarama testlerinde risk art›fl›, daha önce

kromozom bozuklu¤u olan bebek do¤umu, aile

öyküsü ve ultrasonografide yap›sal anomaliler

gibi endikasyonlar ile amniosentez yap›lan ol-

gular çal›flma grubunu oluflturdu. Amniosentez

öncesi tüm gebelere 16-20. gebelik haftalar›nda

hastanemiz uzman doktorlar›nca 2. düzey ultra-

sonografi yap›ld›. Ultrasonografik incemelerde

saptanan intrakardiak ekojenik odaklar ve di¤er

patolojiler bilgisayar kay›tlar›na eklendi. Amni-

osentez sonras› karyotip analizlerine tam olarak

ulafl›lan olgular çal›flma kapsam›na al›nd›. Nor-

mal karyotipli fetusler ile baflta Down sendro-

mu ve di¤er kromozom bozukluklar›nda sapta-

nan fetal intrakardiak ekojenik odaklar›n görül-

me oranlar› tart›fl›ld›. Karyotip analizlerine ulafl›-

lamayan olgular çal›flma d›fl›nda b›rak›ld›.

‹statistiksel de¤erlendirmelerde chi-square

test kullan›ld›.

Bulgular
Çal›flma grubumuzdaki 1350 olgunun karyo-

tip analizleri sonucunda 1293’ünde normal kro-
mozomal yap› saptand›. Otuz iki olguda trizomi
21 tan›s› kondu (%2.4). Normal karyotip sapta-
nan 1293 olgunun ultrasonografik incelemele-
rinde 39 olguda intrakardiak ekojenik odak sap-
tand› (%2.4). Down sendromu tan›s› alan 32 ol-
gunun 4’ünde (%12.5) intrakardiak ekojenik
odak tespit edildi. Normal karyotipli ve Down
sendromlu fetüslerdeki ekojenik odak oranlar›
karfl›laflt›r›ld›¤›nda istatistiksel olarak anlaml›
farkl›l›k saptand› (p<0.05). On olguda trizomi
18 tan›s› kondu. Bu olgularda intrakardiak eko-
jenik odak izlenmedi. Alt› olguda trizomi 13 ta-
n›s› kondu. Bu olgulardan birinde ekojenik
odak izlendi (%16.6). Befl Turner sendromlu bir
Klinefelter Sendromu ve 3 anöploidi olgusunda
ekojenik odak izlenmedi (Tablo 1).

Ekojenik odak izlenen toplam 44 fetüste kro-
mozom bozuklu¤u oran› (5 fetüs) %11.4 olarak
tespit edildi.

Tart›flma
Fetüslerin genelde %2-5’inde intrakardiak

ekojenik odak izlenmektedir.[3-5] Odak genellik-
le sol ventrikülde izlenmekte ancak sa¤ ventri-
külde veya her ikisinde de görülebilmektedir.
Tek veya çok say›da olabilece¤i gibi odaklar›n
%95’i 3. trimesterde kaybolmaktad›r.[6]
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Karyotip analizi n ‹ntrakardiak 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 psödomozasizmi 1 0 0

47XI idic 1 0 0

46X(14) 46XY(56) 1 0 0

Tablo 1. 1350 olgunun karyotip ve intrakardiak ekojenik odak sonuçlar›.
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Baz› yazarlar ekojenik oda¤›n Down sendro-
mu için marker olmas›n› ileri sürerlerken[3,7,8] ba-
z› yazarlar da odak ile Down sendromu aras›n-
da iliflki bulamam›fllard›r.[4,7,9]

Ultrasonografi ile fetal kalpte saptanan intra-
kardiak ekojenik odaklar›n papiller kas minera-
lizasyonuna ba¤l› oldu¤u Brown ve ark., taraf›n-
dan tespit edilmifltir.[10] Bromley ve ark., 1995’te
yapt›klar› bir çal›flmada 1334 fetüste %4.9 ora-
n›nda intrakardiak ekojenik odak saptam›fllar-
d›r. Trizomi 21 olgular›nda bu oran› %18 olarak
oldukça yüksek oranda tespit etmifller ve intra-
kardiak ekojenik oda¤›n trizomi 21 riskini 4 kez
artt›rd›¤›n› ileri sürmüfllerdir.[3] Petriskovsky ve
ark., normal karyotipli 1139 olguda intrakardiak
ekojenik odak oran›n› %3.6 olarak bildirmifl,
ekojenik odak ile kötü perinatal sonuçlar ara-
s›nda bir iliflki saptamad›klar›n› aç›klam›fllar-
d›r.[6,11] Bizim çal›flmam›zda da normal karyotip-
li 1293 fetüste intrakardiak ekojenik odak oran›
bu çal›flmalara benzer oranda %2.4 saptand›.

Bromley ve ark., intrakardiak ekojenik odak
tespit edilen 290 fetüsteki anöploidi oran›n›
%4.8 olarak bildirmifllerdir.[12] Bizim çal›flmam›z-
da da ekojenik oda¤›n izlendi¤i 44 fetüste kro-
mozom bozuklu¤u izlenme oran› %11.4 idi.

Smith-Bindman ve ark.'n›n 2001 y›l›nda ya-
y›nlad›klar›, 130,365 sa¤l›kl› ve 1930 Down sen-
dromlu fetüsü içeren 56 çal›flman›n incelendi¤i
bir metaanalizde, Down sendromunun tan›s›
için ultrasonogrofik markerlerin yap›sal malfor-
masyonlar ile birlikte izlendi¤i olgularda sensiti-
vite %16 saptan›rken bu oran yap›sal bozukluk-
lar›n izlenmedi¤i olgularda %1 seviyelerinde
kald›. ‹ntrakardiak ekojenik oda¤›n özellikle
araflt›r›ld›¤› befl çal›flmada 5,948 olguda sapta-
nan ekojenik odak oran› %7.3 idi. Yazarlar intra-
kardiak ekojenik odak varl›¤›nda amniosentez
önerilecek olursa Down sendromlu fetüsün ke-
sin tan›s›n› koymak için düflük riskli hasta gru-
bunda 2, yüksek riskli hasta grubunda da 1 fetü-
sün amniosentez komplikasyonlar›na ba¤l› ola-
rak kaybedilece¤ini ileri sürülmüfllerdir.[13] Bi-
zim çal›flmam›zda Down sendromlu 32 olguda
saptanan intrakardiak ekojenik odak oran›
(%12.5) normal karyotipli olgulardan (%2.4) an-
laml› olarak yüksekti. Ancak trizomi 13 olgula-
r›nda bu oran en yüksek seviyede %16.6 oran›-

n› bulurken trizomi 18 tan›s› alan 10 olguda ise
bu marker hiç izlenmedi. Roberts ve ark., Down
sendromlu olgularda %16 oran›nda ekojenik
odak saptarken bu oran› normal popülasyonda
%2 oran›nda bildirmifllerdir.[5] Benzer flekilde
Bromley ve ark. da Down sendromlularda %18,
normal fetüslerde ise %5 oran›nda intrakardiak
ekojenik odak saptad›klar›n› bildirmifllerdir.[3]

Winter ve ark., karyotip analizi ve ultraso-
nografi yapt›klar› 3,303 gebelikte normal fetüs-
lerde %4.6, trizomi 21’li fetüslerde ise %30 ora-
n›nda intrakardiak ekojenik odak saptam›fllar-
d›r. Yazarlar oldukça yüksek oranda saptanan
izole intrakardiak oda¤›n trizomi 21 relatif riski-
ni 4.8 kez artt›rd›¤›n› ileri sürmüfllerdir.[14]

Nyberg ve ark.'n›n yapt›klar› bir çal›flmada
186 Down sendromlu fetüs ile 8,728 kontrol ol-
gusunu incelediklerinde ve majör anomaliler ç›-
kar›ld›¤›nda etkilenmifl fetüslerde tespit edilen
intrakardiak ekojenik odak oran› %7.1 idi.[15] Re-
barber ve ark.'n›n bir çal›flmas›nda ortalama
30.7 yafl›ndaki 148 Japon gebede intrakardiak
fetüs oran› %14.8 olarak saptanm›fl ancak anor-
mal karyotip saptanmam›flt›r.[16] Bu veriler
Bromley ve Winter taraf›ndan ileri sürülen izole
intrakardiak oda¤›n trizomi 21 riskini artt›rd›¤›
görüflleri ile çeliflmektedir. Bu çeliflkide farkl›
toplumlarda yap›lan ultrasonografik inceleme-
lerde farkl› sonuçlar al›nmas›n›n bir neden olup
olmayaca¤› sorusunu akla getirmektedir.

Coca ve ark., 12,672 gebede intrakardiak eko-
jenik oda¤› araflt›rd›klar› çal›flmalar›nda %90.4
izole olmak üzere toplam 479 fetüste ekojenik
odak saptam›fllard›r. 11 olguda Down sendro-
mu tespit ettiler (%0.09) Bu olgular›n 8'inde eko-
jenik odak izlenmezken 3’ünde ekojenik odak
tespit etmifllerdir. Sadece 1 fetüste trizomi 21 ile
birlikte izole ekojenik odak saptanm›flt›r. Yazar-
lar istatistiksel analizlerin ekojenik intrakardiak
odakl› fetüslerdeki anöploidi riskini artt›rd›¤›n›
ancak düflük riskli grupta izole intrakardiak eko-
jenik odak saptand›¤›nda amniosentez yap›lma-
s›na gerek olmad›¤›n› vurgulam›fllard›r.[17]

62,111 gebelikte saptanan 2,223 intrakardiak
ekojenik oda¤›n incelendi¤i bir baflka çal›flmada
da Down sendromu 218 fetüste oldukça yüksek
oranda (%0.4) saptanm›flt›r. 35 yafltan genç ge-
beliklerde izole ekojenik oda¤›n tespit edilmesi-



nin trizomi 21 riskini artt›rmad›¤› vurgulanm›fl-
t›r.[18] Ancak tek intrakardiak ekojenik odak ile
multiple ekojenik odaklar›n anöploidi riskini
karfl›laflt›ran bir çal›flmada multiple ekojenik
odaklar›n görüldü¤ü 71 fetüsün 6's›nda (%8.5)
Down sendromu saptan›rken tek ekojenik oda-
¤›n izlendi¤i 171 fetüsün 1'inde (%0.6) Down
sendromu saptanm›flt›r.[19]

Sonuç
Sonuç olarak intrakardiak ekojenik odak,

Down sendromlu olgularda normal karyotipli
olgulara göre daha fazla izlense de Down sen-
dromunun bir belirteci olarak saptanmas› için
daha fazla çal›flman›n yap›lmas› uygun olacakt›r.
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