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Ozet

Amag: Calismanin amact 11-14. gebelik haftasinda fetal anomali
taramast ile saptanabilen konjenital yapisal anomalilerin insidansi-
n1 belirlemek ve analizini yapmakur.

Yontem: Retrospektif kohort galismasi olarak tasarlanan ¢alisma-
ya 2014-2016 yillar1 arasinda ticiinet basamak bir merkezde yapi-
lan ultrasonografik incelemede 11-14. gebelik haftalarinda ense
saydamligt (N'T) 6l¢timii sirasinda fetal anomali saptanan hastalar
(kardiyak anomaliler hari¢) dahil edildi. Olgularin demografik
ozellikleri, ultrasonografi bulgular1 ve gebelik sonuglart tibbi ka-
yitlardan elde edildi.

Bulgular: Anomali taramasi yapilan 12.352 gebenin 57’sinde
(%0.46) konjenital yapisal anomali (kardiyak anomali haric) tespit
edildi. Caligma grubunda en sik noral tiip defekd (%53.4) ve daha
sonra sirastyla batin 6n duvari defektleri (%15.5), kistik higroma
(%12.1) hidrops fetalis (%6.9), tiriner sistem anomalisi (%6.9) ve
ikizde ters arteryel kanlanma (twin reversed arterial perfusion,
TRAP) sendromu (%3.4) izlendi. Kistik higroma ve hidrops feta-
lis olgularmin hepsinde, batin 6n duvari defektlerinin %77.8’inde
NT 95 persentilin tizerinde 6l¢iildii.

Sonug: Ilk trimester N'T' 6l¢iimii ile birlikte yapilan fetal anoma-
li taramast ile basta noral tip defekti olmak tizere cogu anomali
erken gebelik haftalarinda saptanabilir.

Anahtar sozciikler: Birinci trimester, ense saydamligy, fetal anomali.

Giris
Konjenital yapisal anomalilerin taramasi standart

olarak 18-23. gebelik haftalar1 arasinda ultrasonografik
inceleme ile yapilmasina"” ragmen ultrason cihazlarmin

Abstract: Results of fetal anomaly screening
performed at 11-14 weeks of gestation at a
tertiary center

Objective: The aim of the study is to determine and analyze the
incidence of congenital structural anomalies which can be identi-
fied by fetal anomaly screening at 11-14 weeks of gestation.

Methods: The patients (except those with cardiac anomalies) found
to have fetal anomaly during nuchal translucency (NT) measure-
ment performed at 11-14 weeks of gestation in the ultrasonograph-
ic examination at a tertiary center between 2014 and 2016 were
included in the study designed as a retrospective cohort study. The
demographic characteristics, ultrasonographic findings and gesta-
tional outcomes were obtained from medical records.

Results: Congenital structural anomaly (except cardiac anomaly)
was identified in 57 (0.46%) out of 12,352 pregnant women who
underwent anomaly screening. In the study group, the most com-
mon anomaly was neural tube defect (53.4%) followed by anterior
abdominal wall defects (15.5%), cystic hygroma (12.1%), hydrops
fetalis (6.9%), urinary system anomaly (6.9%) and twin reversed
arterial perfusion (TRAP) syndrome (3.4). NT was measured over
95th percentile in all cystic hygroma and hydrops fetalis cases and in
77.8% of anterior abdominal wall defects.

Conclusion: With fetal anomaly screening performed together with
first trimester N'T" measurement, neural tube defect in particular and
most of the anomalies can be detected in early weeks of gestation.

Keywords: First trimester, nuchal translucency, fetal anomaly.

rezolisyonundaki gelismeler ve ilk trimester tarama
testlerinin yaygimn olarak kullanilmaya baglanmasi, ense
saydamligt (N'T) ol¢timi sirasinda belli baglt bazi major
anomalilerin ilk trimesterde tan1 almasina olanak ver-
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mistir.” Baslangigta, ilk trimester ultrasonografik incele-
meler sadece gebelik yaginin belirlenmesi, fetal kalp ati-
munin saptanmast ve ikiz gebeliklerde koryonisitenin be-
lirlenmesi i¢in kullanilmaktaydi.”’ Ancak giiniimiizde bi-
rinci trimester ultrasonografik incelemeyle fetal anoma-
lilerin %49-68’i saptanabilmektedir."”

Fetal yapisal anomaliler tiim gebeliklerin yaklasik
%3-5’inde izlenmektedir.” Fetal organlarin ¢ogunlugu
ilk 12 haftada gelistigi icin” 11-14. gebelik haftalar1 ara-
sinda yapilan ultrasonografik inceleme ¢ogu fetal ano-
malinin erken tan1 almasini saglayabilmektedir."” Erken
tani hastanin yonetimi konusunda daha erken kararlar
alimmasini, anomali ve spontan diistiklere sebep olabile-
cek kromozomal anomalilerin tanisi i¢in erken karyotip-
leme yapilmasini saglayabilir. Sunulan ¢alismanin amaci
11-14 hafta arasinda saptanabilen kardiyak anomali ha-
ricindeki fetal anomali insidansini belirlemek ve bu ano-
malilerin analizini yapmakur.

Yontem

Retrospektif kohort calismasinda Nisan 2014 ile
Nisan 2016 yillart arasinda 11-14 hafta arasinda birin-
ci trimester tarama testi icin Etlik Ziibeyde Hanim Ka-
din Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma Hastanesine bag-
vuran gebelerin tibbi kayitlari incelendi. Olgularin de-
mografik 6zellikleri, ultrasonografi raporlari, gebelik
sonuglar1 hastanenin bilgisayar kayit sisteminden elde
edildi. Calismaya birinci trimester tarama testi yapilir-
ken N'T 6l¢iimii sirasinda fetal anomali saptanan hasta-
lar dahil edildi. Molar gebelik ve ektopik gebelik sapta-
nan, basg-popo mesafesi (CRL) <45 mm veya >84 mm
olciilen ve fetal kardiyak anomali saptanan gebeler ca-
lisma dig1 birakildi. Calisma hastane Egitim Planlama
Kurulu (EPK) tarafindan onayland: ve tiim hastalardan
ubbi kayitlarinin bilimsel caligmalarda kullanilmasina
iligkin aydmlatilmig onam alindi.

Ultrasonografik inceleme 6ncelikle transabdominal
prob ile 2-5 MHz, Hi Vision Preirus, Hitachi Medi-
cal Corporation, Tokyo, Japonya) yapilmisti. Tiim fe-
tal anatomik yapilarin transabdominal olarak net de-
gerlendirilemedigi durumlarda ise 6-9 MHz prob kul-
lanilarak transvaginal ultrasonografi ile degerlendirme
yapilmusti. Ultrasonografi raporlarindan CRL dl¢timi
ile gestasyonel yas, fetal canlilik, fetiis sayis1 ve fetal
anatomi ile ilgili bilgiler elde edildi. Kranium, serebral
yapilar, orbitalar, fasial profil, nazal kemik, spinal ko-

lon, akcigerler, diyafram, bobrekler, mesane, alt ve st
ekstremiteler (uzun kemikler, eller ve ayaklar), viicut
6n duvart ve kord insersiyonu fetal anomali taramasi s1-
rasinda degerlendirilen anatomik yapilardi. Anensefali
saptananlar haricinde tiim fetiislerin Fetal Tip Vakfi
(FMF) tarafindan belirlenen standartlara uyularak ol-
ciilen" NT degerleri kaydedildi. Kistik higroma ile
iligkili degilse izole N'T artig1 fetal anomali olarak kabul
edilmedi. Gebelik takibine ¢alisma hastanesinde devam
etmeyenler diginda tiim olgularda ultrasonografik bul-
gular abortus, terminasyon veya dogumdan sonra fetii-
stin makroskopik incelemesi ile teyit edilmisti.

Istatistiksel analiz SPSS 17 (IBM Corp., Armonk,
NY, ABD) istatistik program: kullanilarak yapildi. Si-
rekli degiskenler normal dagilima uygunluguna gore
ortalama = standart sapma veya medyan (mini-
mum-maksimum) olarak, kategorik degiskenler say1 ve
yizde olarak sunuldu.

Bulgular

11-14. gebelik haftalarinda N'T" 6l¢timii sirasinda fe-
tal anomali taramast yapilan toplam 12.352 olgunun
57’sinde konjenital anomali mevcuttu. Birinci trimester

tarama testi sirasinda saptanan fetal anomali insidans1 %
0.46 bulundu.

Caligmaya dahil edilen olgularin demografik 6zellik-
leri ve ultrasonografik bulgulari Tablo 1’de verilmistir.
Sekil 1’de ise saptanan fetal anomalilerin dagilimi goriil-
mektedir. Birinci trimesterde kardiyak anomaliler digin-
da en sik saptanan fetal anomali néral tip defekd
(%53.4) idi. Tkinci sikhikta ise batin 6n duvar defekti
(%15.5) saptand1. Sekil 2’de saptanan bazi fetal anoma-
lilerin ultrasonografik gortintileri izlenmektedir.

Tablo 1. Birinci trimester fetal anomali saptanan olgularin demografik
ozellikleri ve ultrasonografi bulgulari.

Yas, yil 25.9+5.9
Gravida 2.2+1.3
Parite 1(0-3)
Abortus 0 (0-2)
Gestasyonel yas, gun 87.9+£5.5
CRL, mm 59.5+11.5
NT, mm 3.1 (0.7-19)

Data ortalama + standart sapma veya median (minimum-maksimum) olarak sunul-
mustur. CRL: Bas-popo mesafesi; NT: Ense saydamligi
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Fetal anomalilerin detayli dokiimii, gebelik sonuglari
ve 95 persentil tizerinde dlgtilen NT ile iligkisi Tablo
2’de verilmistir. Gebeliklerin %66.7’si (n= 38) terminas-
yon, %10.5’si (n= 6) dogum, %5.3’4 (n= 3) abortus ile
sonuglanmisti. On gebenin ise (%17.5) ise sonraki takip
ve tedavilerinin ¢aligma hastanesinde yapilmadigr sap-
tandi. Noral tiip defektleri icinde en sik saptanan ano-
mali anensefali idi (%24.1). Batin 6n duvar1 defektlerin-
den en sik omfalosele (%8.6) tan1 koyulmustu. Olgularmn
%5.2’sinde ise genis 6n duvar defekti vardi. Bu olgular-
da karaciger, mide, bagirsak batun diginda idi ve ayni za-
manda ektopia kordis mevcuttu.

Dort olguda spontan ¢ogul gebelik (ii¢ olguda ikiz
ve bir olguda iiciiz gebelik) mevcuttu. Tkiz gebeliklerin
hepsinde anomali taramasi sirasinda fetiislerden birinin
ex oldugu saptandi. Yagayan fetiislerde ise megasistis,
anensefali ve hidrops fetalis mevcuttu. Megasistis olgu-
su dogum, hidrops fetalis olgusu terminasyon ile so-
nuglanmisti, anensefali saptanan olgu ise caligmanin
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NTD  Onduvar Kistk  Hidrops  Uriner ~ TRAP
defekti higroma anomali

Sekil 1. Fetal anomalilerin dagilimi.

yapildig1 hastanede tedavisine devam etmemisti. Uciiz
gebeligi olan bir olguda ise ikizde ters arteryel kanlan-
ma (twin reversed arterial perfusion, TRAP) sendromu
mevcuttu.

Sekil 2. Birinci trimesterde saptanan fetal anomali 6rnekleri. (a) Ensefalosel, (b) omfalosel, (c) semilobar holoprozensefali ve (d) megasistis.
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Alt olguda gebelik dogum ile sonuclanmigti. Bun-
larin besinde ailenin terminasyonu kabul etmedigi sap-
tandi. Altincist ise iigiiz gebelik olgusu idi. Intrauterin
ex olan iki fetiiste TRAP sendromu varken, iiciincii fe-
tiiste anomali mevcut degildi ve 40. gebelik haftasinda
dogumu gergeklesmisti. Dogum ile sonuglanan 3 noral
tip defekti olgusundan ikisinde spina bifida mevcuttu
ve 37. gebelik haftasinda sezaryen ile dogum gercgekles-
misti. Anensefali tanis1 koyulan ticiincii olguda ise 33.
gebelik haftasinda dogum eylemi baglamis, gecirilmis
sezaryen Oykist olan olgu sezaryen dogum ile 1800
gram canli bebek dogurmustu. Ikiz esi olan megasistis
olgusunda ise miada ulagtginda fetal sol renal pelvis ve
ireterde ileri derecede dilatasyon saptanmusti ve 38.
gebelik haftasinda dogum eylemi baglayinca fetal mak-
rozomi nedeni ile sezaryenle dogumun gerceklestigi
ogrenildi. Kistik higroma saptanan diger bir gebeligin
ise 38. gebelik haftasinda canli dogum ile sonuglandig:
saptandu.

Kistik higroma ve hidrops fetalis olgularinin hep-
sinde, batin 6n duvar: defektlerinin %77.8’inde N'T 95
persentilin iizerinde saptandi. Uriner sistem anomalile-
rinde ve noral tip defektlerinde ise bu oran sirasiyla
%25 ve %9.6 idi (Tablo 2).

Tartisma

Sunulan ¢aligmada literatiir ile uyumlu olarak, birin-
ci trimester ultrasonografik inceleme ile saptanan fetal
anomali insidans1 %0.46 bulundu. Syngelaki ve ark. da
11-13 hafta arasinda benzer fetal anomali insidansi
(%0.47) bildirmisti."" Ancak bu ¢alisma bizim serimiz-
den farkl olarak kardiyak anomalileri de icermekteydi.

Guniimiizde 11-14. gebelik haftalarinda yapilan ul-
trasonografik inceleme ile bir¢ok fetal anomali birinci
trimesterde yakalanabilmektedir. Santral sinir sistemi
anomalilerinin % 53’iine, gastrointestinal sistem ve ab-
dominal duvar anomalilerinin %75’ine, majoér triner
anomalilerin  %25’ine, major iskelet anomalilerinin
%69’una, hidrops fetalisin %99’una, toplamda da major
yapisal anomalilerin %49’una ilk trimesterde tan1 konu-
labilmektedir.” Yaptigimiz calismada en sik néral tiip
defektlerinin birinci trimesterde tam aldigi saptadik.
Bunlar i¢inde de anensefali, holoprosensefali, iniensefali
ve ensefaloseli iceren kranial anomaliler cogunlugu olus-
turmaktaydi (25/31). Dane ve ark.’nin serisinde de birin-
ci trimester fetal anomali saptanan 17 hastanin 10’unda
kranial anomali mevcuttu."” Akdeniz ve ark."” 11-24.
haftalar arasinda fetal anomali nedeni ile gebelik termi-
nasyonu yapilan hastalarda meveut olan en sik anomali-

Tablo 2. Birinci trimesterde saptanan kardiyak anomali disindaki fetal anomaliler, gebelik sonuglari ve NT >95 persentil ile iliskileri.

Anomali NT >95

persentil / N (%)

Gebelik sonuglar

Terminasyon Dogum Abortus Takipten cikan

Noral tip defekti 31 (%53.4) 3/31 (%9.6)

Holoprozensefali 4 (%6.9) 1/4 (%25.0)
Anensefali 14 (%24.1) -/14 (-)
Spina bifida 6(%10.3) 0/6 (%0.0)
Iniensefali 3 (%5.2) 1/3 (%33.3)
Ensefalosel 4 (%6.9) 1/4 (%25.0)
Batin 6n duvar defekti 9 (%15.5) 7/9 (%77.8)
Omfalosel 3(%5.2) 2/3 (%66.7)
KC iceren omfalosel 2 (%3.4) 2/2 (%100)
Gastrosizis 1(%1.7) 0/1 (%0.0)
Genis 6n duvar defekti 3 (%5.2) 3/3 (%100)
Kistik higroma 7 (%12.1) 717 (%100)
Hidrops fetalis 4 (%6.9) 4/4 (%100)
Uriner sistem anomalisi 4 (%6.9) 1/4 (%25.0)
Megasistis 3 (%5.2) 1/3 (%33.3)
Hidronefroz 1(%1.7) 0/1 (%0.0)
TRAP 2 (%3.4) 2/2 (%100)

24/31 (%77.4)

3/31 (%9.6) - 4/31 (%13.0)
4/4 (%100) - = -
12/14 (%85.8) 1114 (%7.1) = 1714 (%7.1)
3/6 (%50.0) 2/6 (%33.3) = 1/6 (%16.7)
3/3 (%100) = = =
2/4 (%50.0) = = 2/4 (%50.0)
6/9 (%66.7) 179 (%11.1) 2/9 (%22.2)
1/3 (%33.3) o 1/3 (%33.3) 1/3 (%33.3)
2/2 (%100) - - -
1/1 (%100) = = =
2/3 (%66.7) = = 1/3 (%33.3)
3/7 (%42.9) 177 (%14.3) 177 (%14.3) 2/7 (%28.5)
4/4 (%100) = = =

1/4 (%25.0 1/4 (%25.0) 1/4 (%25.0) 1/4 (%25.0)
1/3 (%33.3 1/3 (%33.3) 1/3 (%33.3) =

- = - 1/1 (% 100)
1/2 (%50.0)

)
)

- 1/2 (%50.0) -

KC: Karaciger; TRAP: Ikizde ters arteryel kanlanma (twin reversed arterial perfusion)
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nin santral sinir sistemi anomalisi (23/57) oldugunu ra-
por etmiglerdi. Baska bir seride ise 11-13. gebelik hafta-
larinda en sik saptanan fetal anomali batin 6n duvari de-
fekti idi. 162 fetal anomali olgusunun 60’mnda omfalosel,
19’unda gastrosizis saptanmigtr.””

NT ol¢timii birinci trimester tarama testinin bir par-
casidir. Bununla birlikte, artrmis N'T" ol¢iimii sadece fetal
trizomilerin degil major yapisal anomalilerin belirtisi de
olabilmektedir. N'T artis1 ile kardiyak anomaliler arasin-
daki iligki acik¢a ortaya koyulmakla birlikte"" bagka yapi-
sal anomalilerde de N'T artmaktadir. Sundugumuz seri-
de kardiyak anomaliler calisma digt birakilmistir. Kistik
higroma ve hidrops fetalis olgularin da diglaymnca en sik
batin 6n duvar defektlerinde (%77.8) N'T >95 persentil
saptandi. 2011 yilinda yaymlanan bagka bir seride ise en
sik megasistis (%69) ve letal iskelet displazilerinde (% 50)
NT >95 persentil bulunmustu.""

Birinci trimester fetal anomali taramasi ile major ya-
pisal anomalilerin ¢coguna tani konulabilse de ikinci tri-
mester tarama testi siiphesiz gereklidir. Withlow ve ark.
erken gebelikte %59 olan fetal anomali saptama oranin
birinci ve ikinci trimester anomali taramasinin birlikte
yapilmast ile %81’e ciktigini rapor etmiglerdir."” Bu
oran, Pekin ve ark.’min"? ikinci trimesterde ultrasonog-
rafi ile saptadiklar1 major konjenital anomali oram
(%79.4) ile benzerdi. Baz1 yapisal anomalilerin gebeli-
gin daha gec donemlerinde gelismesi veya birinci tri-
mesterde degerlendirilemeyen anatomik yapilar sebebi
ile ikinci trimester fetal anomali taramas: yapilmalidir.
Syngelaki ve ark.’nin 44.859 olguluk serisinde akrani,
alobar holoprosensefali, omfalosel, gastrosizis, megasis-
tis ve body stalk anomalilerinin %100’tine 11-13. gebe-
lik haftalarinda tan1 konulabilmigken, korpus kallosum
agenezisi, semilobar holoprosensefali, serebellar veya
vermian hipoplazi, ekojenik akciger lezyonlari, barsak
obstriiksiyonu, dubleks bobrek, ciddi hidronefroz ve ta-
lipeslerin hicbirine ilk trimesterde tan: konulamamus-
tir." Bununla birlikte ilk trimesterde saptanabilen an-
cak gebelik haftas: ilerledik¢e diizelen anomaliler de
mevcuttur. Omfalosel ve megasistis ilk trimesterde ko-
laylikla saptanabilen anomaliler olmakla birlikte kromo-
zom anomalisi olmayan fetiislerde gegici bir bulgu ola-
bilmektedir.""™ 11-13. haftada sadece bagirsak iceren
omfalosellerin %92.5’inin 20. haftada diizeldigi goste-
rilmigtir."” Mesane uzunlugu 15 mm’den kiigiik olan
megasistisin normal karyotipli fetiislerde %90 diizelme
sanst vardir."”
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Sunulan ¢alismanin retrospektif tasarimi, genis bir
orneklemi icermesine ragmen baglica limitasyonudur.
Fetal anomali saptanan hastalarin bir kismi takip ve te-
davisine ayn1 hastanede devam etmedigi i¢in butiin has-
talarin gebelik sonuclariyla ilgili tam bilgi verilememis-
tir. Yine olgularmn karyotip analizi sonuglarr ile birlikte
degerlendirilememis olmasi da bir diger limitasyondur.
Saptanan yapisal malformasyonlarin ne kadarinin kro-
mozomal anomaliler ile iligkili oldugu bilinmemektedir.

Sonuc

Birinci trimesterde N'T' 6l¢timi sirasinda yapilan
ultrasonografik inceleme ile fetal anomalilerin 6nemli
bir kismina tan1 konulmast mimkiindir. Yapilan ¢alig-
mada kardiyak malformasyonlar diglandiginda, 11-14.
gebelik haftalarinda en sik tani koyulabilen fetal ano-
malilerin noral tiip defektleri oldugu saptanmugtir.

Cikar Cakismasi: Cikar ¢akismast bulunmadigr belirtilmistir.
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