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TURKIYE MATERNAL FETAL TIP VE PERINATOLOJi DERNEGI

Fetal Tip ve Prenatal Tan1 Subgurup Toplantisi. 10-11. Haziran.2016
Ankara

GRININ 50 TONU: ULTRASONOGRAFIDE SAPTANAN BULGULARDA YAKLASIM
PANEL BILDIRISI
Moderatoér: Namik Demir
Panelistler:
Perinatoloji Uzmanlar:: Selim Biiyiikkurt, inan¢ Mendilcioglu, Namik Demir, Halil
Aslan, Tuncay Ozgiin, Derya Eroglu,

Tibbi Genetik Uzmanlar:: Serdar Ceylaner, Tahsin Yakut, Hiilya Kayserili

Perinatoloji uzmanlari ve Tibbi Genetik Uzmanlarinin katilimi ile gergeklesen panel
sonucunda asagidaki konularda goriis birligine varilmistir.

1. intrakardiyak Ekojenik Odak: intrakardiyak Ekojenik Odak (IEO), fetal kalpte
ventrikiller icerisinde bulunan kiiciik , ekojeniteleri fetal kemik ile kiyaslanabilirayri
yapilardir. Ekojeniteleri fetal kemik ile kiyaslanabilir yapida olan goriintiilerdir. Papiller
adale yada Chordae tendinea iizerinde goriiliirler. Ventrikiil duvarina tutunmamiglardir.
Mitral yada trikiispid kapak ile eszamanl hareket ederler. IEO goriilme siklig1, incelenen
guruba gore degisir. Diuistik riskli grupta % 1,5-5; ytiksek riskli grupta ise % 15-18
oraninda goriiliir. En iyi APIKAL 4 ODA gériiniimiinde izlenir. Siklikla gebeligin ikinci
licayinda goriiliir. {1k ticayda da saptanabildigini séyleyen, ilerleyen haftalarda
kayboldugunu belirten nadir ¢alismalar vardir. Annenin viicut kiitle indeksi arttik¢a
ekojenik kalp odaginin tanisini koyma oranlari da azalir. Caplar1 1-6 mm kadardir.
Siklikla LV icerisinde bulunur. Ventrikiilde gériilen iEQ’lar ile kiyaslandiginda, sag
ventrikiilde yer alan yada bilateral olan IEO olgularinda aneuploidi ve konjenital kalp
hastaliklari riskinin arttigini1 gosteren olgu serileri de vardir. Ancak bunlarda
karsilastirma icin uygun kontrol guruplari1 yoktur. Sol izole olgularin trizomi 21 ile
iliskisi yoktur. Trisomi 18 ile iliskisinin olmadig1 da belirtilmistir. Varliginin kalp
islevleri lizerine etkisi yoktur. izole IEOQ, diisiik risk gurubunda invazif girisim
endikasyonu olusturmaz. Ek anomali varliginda veya ilk licay tarama testlerinde risk
ylksekse, invaziv girisim onerilebilir.

IEO varliginda; Eslik eden anomali olup olmadigini anlamak icin AYRINTILI USG
incelemesi yapilmahdir. izole IEO var ise rastlantisal saptanan bulgu olarak
degerlendirilmeli ve karyotip tayini icin amniyosentez yapilmamalidir. Antenatal
donemde genisletilmis kalp taramasi yapmak yeterlidir. Ek bir inceleme yapilmasina
gerek yoktur.
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Sadece, ek anomalileri olan, diger hafif belirtecleri olan yada kromozom anomalili
gebelik oykiisii olan YUKSEK RISKLI olgularda amniyosentez yapilmahidir. Ek
bulgu varhiginda klinik genetik konsultasyonu gereklidir.

2. Hiperkojen Bagirsak: Ekojenik Bagirsak, fetal abdomenin alt kisminda gézlenen
homojen, hiperekojenik bir USG bulgusudur. Akustik golge vermezler (kalsifik alan
icermezler) ve genellikle bir kag¢ hafta icerisinde geriler ve fetusta uzun dénem sekel
birakmazlar. Hiperekojen Bagirsak, bagirsak ekojenitesinin karaciger ekojenitesinden
daha fazla ve kemik ekojenitesine yakin olmasidir. Ekojenik bagirsak ticiincii ticay’da
klinik nemi tam olarak bilinmeyen géreceli olarak sik gzlenen bir bulgudur. ikinci
licay’da normalin bir varyanti olarak bilinen bu bulgu Kistik Fibrozis’in antenatal bir
belirteci olarak tanimlanmistir. Tani i¢in fetal bagirsaklarin en parlak kismi, krista
iliyaka ve vertebranin goriintiilendigi fetal abdomen kesiti ayni karede goriintiilenir.
Fetal bagirsak ekodansitesi krista iliaka ve vertebra dansitesi ile kiyaslanir. Fetal
Ekojenik Bagirsak, tiim ikinci ticay i¢cindeki fetuslarin %0,6-4'tinde goriiliir. Fetal
bagirsaklar ikinci ti¢ ay USG incelemelerinde 16. Hf dan itibaren igerisinde parlak
mekonyum birikmesi ile birlikte giderek goriintir hale gelirler. 20. gebelik haftasindan
once hiperekojenite genelikle GECICIDIR ve birkag hafta icerisinde %90-95’i kaybolur.
Hiperekojenitedeki azalma normal bagirsak fonksiyonlart ile iligkilidir. Uciincii Ucayda
sebat eden fetal ekojenik bagirsaklar ise altta yatan patolojinin géstergesidir, ancak
testler ile her zaman etyopatogenez aydinlatilamiyabilir. [IUGR ve AFP yiiksekligi ile
birlikte kotii prognoz belirtisidir. Hiperekojen bagirsaklarin goriintimii fokal, diffiiz,
farkli ekojenitede olabilirler, pelvis alt kisminda belirli bir alanda uniform olabilirler.
Hiperekojenik bagirsak asagidaki nedenler ile olusabilir:

a. Aperistaltik bagirsakta asiri katt mekonyum yada yutulmus kan

b. Fetal Aneuploidi ( Orn: Tri 21,13,18): Bozulmus bagirsak fonksiyonlari
(azalmis motilite ve artmis su reabsorbsiyonu) ile birliktedir. Ayn1 mekanizmalar fetal
hayatta da gecerlidir. izole hiperekojen bagirsak saptanmasi ile aneuploidi taramasinda
likelihood ratio 5,5-6,1’dir.

c. Konjenital Infeksiyon (Sitomegalovirus (CMV), Toxoplasmosis, diger virusler.)

d. Primer Gastrointestinal patoloji ( Orn: Obstriiksiyon, atrezi, perforasyon)

e. Fetusta Kistik Fibrozis (KF): KF olan olgularda pankreatik enzim salinimindaki
anomaliler, mekonyum kivaminda degisikliklere yol acar ve ince bagirsak icerisindeki
mekonyum normalden daha viskoz hale gelir. Sonucta bagirsak ekojenitesi artar.

f. IU fetal gelisim kisitlanmasi: Hemodinamik redistriblisyon ve mezenter iskemisi
sonucu olusur.

g. Normal Varyasyon: Olgularin %60-65’inde altta herhangi bir patoloji bulunmaz.

Tiirkiye’de Saglik Bakanlig1 01.01.2015 tarihi itibariyle yenidogan tarama programina
Kistik fibrozis (KF) hastaligini da dahil etmistir. Ulkemizde kesin sikligi
bilinmemektedir. Toplumda tasiyici siklig1 1/35 ve hastalik sikliginin 1/3000-4000
civarinda oldugu 6ngoriilmektedir. Bu nedenle akraba veya ayni yerlesim biriminden
olmayan kisilerin c¢ocuklarinda da gozlenebilir. Bununla birlikte tilkemizde KF sikliginin
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1/3000-4000 civarinda oldugu distiniilmektedir. Ocak ay1 itibari ile baslayan yenidogan
tarama programi sayesinde hastaligin tilkemizdeki gercek sikligin1 6grenmemiz
miimkiin olabilecektir. Toplum siklig1 bilinmedigi ve mutasyon cesitliligi fazla oldugu
icin Tiirkiye’de heniiz KF icin prenatal tarama yapilmasi 6nerilmemektedir.

Ozellikle anne-baba arasinda akraba evliligi veya mekonyum ileusu / sik enfeksiyonlar
ile eksitus olan olan ve kardes 6liim oykiisii varliginda, yada KF oldugu bilinen bir
kardes yada ailede yakin akrabalarda kistik fibrozis 6n tanisi alan bireyler mevcutsa,
fetusun artmis kistik fibrozis riski nedeni ile prenatal tani yapilabilir. Sik goriilen
mutasyonlarin taranmasi toplumumuzda uygun degildir. Baz1 mutasyonlari hafif
klinige neden olur. Bu nedenle her kistik fibroz tanisi tibbi tahliye endikasyonu
olusturmaz. Invaziv test istemeyen gebelerde NIFT + Anne/baba CFTR geni ¢alisilmasi
etkin bir yontemdir. Eger anne ve baba adayinda CFTR mutasyonu saptanirsa fetusun
%25 etkilenme riski nedeni ile invaziv girisim yapilmalidir. Amniyon sivisindan direkt
DNA elde edilerek ¢alisma yapilmasinin uygun olmadigi durumlarda (Az hiicre sayisi
gibi) kiiltiir sonrasi islemin yaratacagi gecikmeden kacinmak icin anne-babadan dizi
analizi ve MLPA ile kistik fibrozis calismak en uygun yontemdir.

Hiperekojen Bagirsak varliginda; Ek anomali olup olmadigini arastirmak i¢in
AYRINTILI USG yapilmalidir. Hiperekojen bagirsak kistik fibrozis arastirilmasi i¢in bir
endikasyon olusturur, ancak 6zellikle anne -baba arasinda akraba evliligi olan ve kardes
oliim 6ykist olan ¢ocuklarda, yada KF oldugu bilinen bir hastanin kardesi olacak ise
kistik fibrozis yoniinden risk daha yiiksektir. CMV, toxoplazma, parvo viriis agisindan
arastirma yapilmali. Eger yapilmadiysa Aneuploidi taramasi yapilmasi, eger
yapildiysa elde edilen bazal risk ve belirtecin likelihood ratio hesaplanmasina
gore kabul edilen esik degerini agsan bir durumunda Kkaryotip analizi 6nerilir.
Biitiin bulgularin normal gelmesi durumunda fetal gelisim kisitlanmasi ve fetal 6liim
acisindan icin yakin izlem yapilmalidir. Hiperekojen bagirsak varhiginda klinik
genetik konsultasyon istenmesi gereklidir.

3. Hafif Ventrikiilomegali: Normalde fetal beyinde lateral ventrikiillerin genisligi 7,6 +
0,6 mm dir. Ol¢iim ventrikiil duvarinin i¢ kismindan i¢ kismina yapilmalidir. Lateral
ventrikiil (LV) atria kisminin genisliginin >10 mm olmasi ventrikiilomegali olarak
adlandirilir. Bu 6l¢ciimiin 10-12 mm olmasi Hafif ventrikiilomegali, 12,1-14,9 mm olmasi
orta derecede ventrikiilomegali ve = 15 mm olmasi siddetli ventrikiilomegali olarak
adlandirilir. Ventrikiilomegali, beyin omurilik sivis1 (BOS)’'nin abnormal dongiisii
sonucu; noronal migrasyon ve proliferasyon bozukluklar: sonucu; korpus kallozum
agenezisi ve holoprosensefali; yada destriiktif lezyonlar sonucu olugsmaktadir.

LV genisligi 10-12 mm ise %6-41 oraninda ek anomaliler bulunur. LV genisligi 12,1-14,9
mm oldugunda ek anomali orani1 %56-76 olur. Eslik eden anomaliler; kallozal ve septum
pellusidum lezyonlar periventrikiiler anomaliler, kortikal gelisim malformasyonlar: gibi
anomalilerdir. Ek anomalilerin varlig1 durumunda prognoz tamamen degisebilecegi icin
Izole Hafif Ventrikiilomegali olgularinda Perinatoloji Uzmani tarafindan ayrintih USG
yapilmalidir.
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izole Hafif Ventrikiilomegali olgularinda, fetusun pozisyonuna bagh olarak TA yada TV
yoldan fetal nérosonogram yapilmahdir. izole Hafif Ventrikiilomegali olgularinda, bazi
merkezler rutin olarak manyetik rezonans goriintiilleme (MRI) incelemesi 6nermektedir.

Ancak MR], iyi bir nérosonograma olgularin %6-10"unda ek bilgi katabilir. Genellikle 20.
Hf dan sonra yapilmasi 6nerilen MRI incelemesi, eger gyruslari degerlendirmek amaci ile
yapilacak ise 30-32.Hf aras1 yapilmaldir. izole Hafif Ventrikiilomegali olgularinda,
ventrikiiler dilatasyonun ilerleme riski %16 oldugundan ve olgularin %13’tinde
baslangicta goriillemeyen anomalilerin USG tekrarinda goriilebilmesi nedeni ile 28-34.
Hflar arasinda tekrar ayrintili USG yapilmasi uygun olur.

Ventrikiilomegali olgularinin %18’inde intrauterin CMV gecisi saptandigl i¢in,
Fetal infeksiyonlarin USG ile erken tanilari gii¢ oldugu icin, bazi infeksiyonlarinin
tedavileri oldugu icin Hafif Ventrikiilomegali olgularinda CMV ve Toxo taramasi
diistintilmelidir.

Farkli toplumlarda farkli tarama stratejileri ve farkl protokollar kullanildigi i¢in izole
Ventrikiilomegali olgularinda kromozom anomalisi sikligini1 vermek giictiir. Ancak hafif
ventrikilomegali olgulari ile kromozom anomalileri arasinda giiclii bir birliktelik oldugu
icin Hafif Ventrikillomegali olgulari, daha énceki tarama testlerindeki DUSUK RiSK
sonuglarina bakilmaksizin YUKSEK RiSK’li olarak kabul edilmelidirler. Bu olgulara fetal
karyotip onerilir. Karyotip sonucu normal ¢ikarsa, array-CGH de yapilmasinin daha
yararl olacag bilgisi paylasilmalidir. Antenatal ve postnatal prognoz hakkinda net bilgi
veremeyebilecegimiz bilgisi verilerek, ( %5-10 etkilenme olasiigl) genetik testlerin
sinirlar1 anlatilmalidir.

Hadfif ventrikiilomegali varliginda; Fetal Norosonogram kriterlerine gore ayrintili
santral sinir sistemi (SSS) incelemesi yapilmalidir. Gerekirse kuskulu durumlarda
MRI istenmelidir. Tiim Hafif ventrikiilomegali olgularinda lezyonun ilerleyip
ilerlemedigini gormek icin 15 giin ara ile USG takibi yapilmalidir. Uzun dénem nérolojik
gelisim sonuglart ile ilgili olarak KLINIK GENETIK UZMANI ve PEDIATRIK NOROLOJi
UZMANI ile birlikte bilgilendirme yapilmalhdir ve postnatal donemde olgular 6-8 yasa
kadar norolojik bulgular ve bilissel gerilik acisindan izlenmelidir.

4. Koroid Pleksus Kisti: Koroid pleksus kistleri (KPK), koroid pleksus igerisinde
BOS'nin hapsolmasi sonucu gelisen tek yada multiple, unilateral yada bilateral olabilen,
2 mm.den biiyiik olan ve %1 siklikla karsilastigimiz kistlerdir. Gebelik haftasi ilerledikce
stroma azalir ve kist kendiliginden kaybolur. Bu nedenle 2. ii¢ ay’in sonunda bu kistlerin
%95’i KAYBOLUR. Koroid pleksus kistleri, diizgiin sinir1 olmayan, ince uzun ekolusent
alan seklinde goriilen pseudokistler ile, ventrikiilomegali ile ve intrakraniyal kanamalar
ile karistirilmamalidir.

KPK Trizomi 18 riskini artirir. Down Sendromu riskini artirmaz. KPK lokalizasyonu,
biiyiikliigii ve morfolojisi riskte degisiklik yapmamaktadir. izole KPK’da trizomi 18 i¢in
Likelihood ratio 2’den azdir ancak ek bulgu varliginda risk 20 kat artar. KPK bazi
sendromlara eslik edebilir. Ancak, USG’'de ek bulgu saptanmadiginda, ek risk faktori
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yok ise karyotip analizi 6nerilmez. USG’de ek anomali saptanmadigi durumlarda
anoploidi tarama testlerinde trisomi 18 riski yliksek cikarsa, gebe invaziv girisimi Kabul
etmiyorsa cfDNA testi onerilir. Ek bulgu varsa amniyosentez yapilabilir. KPK kalici
oldugunda bile postnatal izleme gerek yoktur. Ancak aileler KP kistlerinin icine kanama
riski olabilecegi konusunda aileler bilgilendirilmelidir.

Koroid pleksus kisti (KPK) varliginda; Ayrintil1 USG ile el ve ayaklara dikkale
bakalim (Trizomi 18 olgularinin ¢ogunda ekstremitelerde postur anomalileri vardir).
USG’de eslik eden anomaliler yok ise INVAZiV GIRISIM YAPILMAZ. USG’de eslik
eden anomaliler var ise ve serum Anéploidi Taramasi POZITIF ise invasiv girisim yapilir.
Eslik eden anomalilerin bulunmadig, ancak serum anéploidi taramasinin POZITIF
oldugu durumda cfDNA testi veya haftasina gore Amniyosentez onerilir. Anne ve
babaya bu Kistlerin 2. iicay’da %95 oraninda kaybolacagi, mental retardasyon,
serebral palsi ve gelisme geriligine yol acmayacagi bilgisi verilmelidir. Ancak tiim
gebelerde oldugu gibi Fetal Gelisim Kisitlanmasi (FGK) yontinden takip yararhdir. FGK
var ise, bu durum Tri 18 ile birlikte olabilecegi i¢cin bu olgularda invazive girisim
diistiniilebilir. Ek bulgu varliginda Klinik Genetik Konsiiltasyonu gereklidir.

5. Kisa Humerus ve Kisa Femur: Gebelik haftasina gore humerus yada femur
uzunluklarinin < 2.5, 5,10 persantil degerlerinin altinda olmasi durumudur.
Olgiilen/Beklenen femur uzunlugu < 0.90; Ol¢iilen/ Beklenen humerus uzunlugu < 0,89
degerlerinin altinda ise KISA olarak tanimlanir. Ancak daha dogru bir tanimlama gebelik
haftasina gore belirlenen MoM degerlerine gore yapilabilir. FL< 0.91 MoM ise, HL< 0.89
MoM ise kisa olarak tanimlanir. Ancak él¢iimler sirasinda ultrason demeti kemige dik
gelmelidir, epifiz kikirdaklar: goriiliir ancak 6l¢tilme katilmaz.

Kisa femur yada humerus varhginda fetusta: a. Anéploidi, b. Iskelet displazisi,
c.Intrauterin gelisme kisithligi/ SGA bebek, d. Yapisal(yada ailesel) kisa femur/ humerus,
e. Kétii perinatal sonuglar (preeklampsi, erken dogum, dekolman ...) olabilecegi akilda
tutulmalhdir. Kisa femur varliginda %4-7 yanls pozitiflik oranlari ile Tri21 i¢in
sensitivite %16-50, Kisa humerus varliginda ise %5-6 yanlis pozitiflik oranlari ile Tri 21
icin sensitivite %50 ‘dir. izole kisa femur varliginda bazal risk 3,72 kat artarken, kisa
humerus varliginda bazal risk 4,81 kat artar.

Kisa femur yada kisa humerus ile karsilasildiginda; bu kemiklerin ne kadar kisa
olduklari, diger kemiklerin durumu, bas ¢evresi, oligohidramnios olup olmadigi, ek USG
bulgusu olup olmadig1 ve gecmis haftalardaki 6l¢timler degerlendirilmelidir. Kisa
Humerus-Femur+ Ek bulgu yok ise ve kisalik 1-2 hafta ise (Down sendromu?/ IUGR?)
akla gelmeli; Kisa Humerus-Femur+ Oligo veya Kotii obstetrik 6ykii var ise (IUGR?/
Plasental sorunlar?) akla oncelikle gelmelidir.

Fetal gelisim kisitlanmasi olan olgularda, anormal plasentasyon sonucu fibroblast
growth factor 2’de (FGF2) azalma olur ve uzun kemiklerde gelisim inhibisyonu
gerceklesir. Ayrica kronik hipoksiye adaptif cevap sonucu extremiteler yerine vital
organlara tercihli kan akimi olur.
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Kisa humerus ve Kisa femur varhginda; Olgiimler tekrarlanir, gebelik haftas:
gozden gegcirilir; Obstetrik Oykii degerlendirilir (1U fetus 6liimii, PE, Abnormal
bebek vb.); Anne ve Babaya bakilir; Down Sendromu TT’leri’ne tekrar bakilir,
biyokimyasal sonug¢lar FGK’'nda abnormaldir; Ekstremite kisaliginin nasil oldugu
(egilme varm1?, mineralizasyon nasil? ) degerlendirilir ve karin cevrsi ile bas ¢evresi
olciiliir; Aneuploidi belirtecleri ve Iskelet Displazileri icin Ayrintili USG yapilir;
Doppler USG ile Uterin Arter kan akimlari degerlendirilir; Karyotip bakilmasini
diistiniiliir. Klinik genetik konsultasyonu gereklidir.

6. Piyelektazi: Fetus’ta renal pelvis caplarinin genis olmasidir. Genisligin derecesine
gore; ikinci li¢ ay’da 4-6,9 mm arasi1 HAFIF PIYELEKTAZI, 7-10 mm aras1 ORTA
DERECEDE PIYELEKTAZI ve > 10 mm olmasi durumuda SIDDETLI PIYELEKTAZI’'nin
varligindan soz edilir. Hafif piyelektazi olgularinin %31,4’li zaman igerisinde kaybolur,
% 40,6’s1 degismeden kalir, %12,5 ‘u kismen diizelir ve % 15,6’s1 kotiilesir.

Uciincii ticay’da 10 mm ye kadar olan piyelektazi olgularinda cerrahi miidahale
gerekmez iken, 10-14,9 mm arasindaki olgularin %23’iine ve >15 mm olan olgularin
%64’line miidahale gerekir.

Piyelektazi varliginda; Uygun planda dogru pelvis renalis 6l¢ciimii yapilmalidir, Eslik
eden anomali olup olmadigini aramak icin AYRINTILI USG yapilmalidir, Fetal kalp
incelenmelidir, Eslik eden anomali, belirte¢ ya da baska risk faktorii yoksa
INVAZiV GiRISIME GEREK YOKTUR, %30 ilerleme egiliminde oldugundan 3. Ucayda
USG konrolu yapilmalhdir ve tiim hafif pyelektazilerde postnatal degerlendirme
yapilmalidir. Klinik genetik konsultasyonu gereklidir.

7. Hepatik kalsifikasyonlar: Fetal Hepatik Kalsifikasyonlar, karaciger parenkimi
icerisinde, damar icerisinde yada peritoneal ylizeyde goriilen noktasal
hiperekojenitelerdir. 1750 yada 2000 gebelikte 1 oraninda goriiltrler. Yerlesim
yerlerine gore : a. Peritoneal: Karaciger ylizeyinde bulunurlar. En sik nedeni Mekonyum
peritonitisi; b. Parenkimal: Karaciger dokusu icerisinde bulunurlar. Enfeksiyon (TORCH,
CMV,Varicella) yada Tiimorler (hemangioendotheliomas, hamartomas or
hepatoblastomas); c. Vaskiiler: Portal yada hepatik ven embolisi ve vaskiiler yetmezlige
bagl iskemik nekroz sonucu olusurlar.

izole vakalarda prognoz ¢ok iyidir. Eslik eden anomali varliginda altta yatan sebebe gore
prognoz daha da kotii olabilir.

Hepatik kalsifikasyon varliginda; Fetal infeksiyon taramasi yapilir (TORCH), Seri
USG takiplerinin yapilmasi tartismalidir. Ancak lezyonun kaybolup kaybolmadigini
anlamak i¢in yapilabilir. Ek anomali olup olmadigini anlamak i¢cin AYRINTILI USG
yapilmalidir. Ek anomali varliginda karyotip tayini icin yada enfeksiyon varliginda
ozgiin infeksiyon testleri icin Amniyosentez yapilir. Klinik genetik konsultasyonu
gereklidir.



Maternal - Fetal Tip ve Perinatoloji Dernegi
W’ ° oo e
Maternal - Fetal Tip ve Perinatoloji Dernegi

7;/»4/:7 e

8. USG’de Saptanan Anomalilerde MRI'in Katkis1: Gebelikte giivenilirdir. Ozellikle
1.5 Tesla ve altinda, hizli gekimler (Ultrafast MRI) ve T2 agirlikh goriintiiler, 6zellikle
santral sinir sistemi anomalilerinde, diyafragma hernisi, pulmoner hipoplazi, kitleler,
plasental invazyon anomalilerinin degerlendirilmelerinde yararldir. Genel olarak 20.
Gebelik haftasindan sonra istenmesine karsilik, 6zellikle norolojik degerlendirmede 26
haftadan sonra daha degerli bilgiler verir. SSS anomalileri saptanmasinda ultrasonografi
ile MRI %65 UYUMLU'dur. Hastalarin % 22’sinde 6zellikle ortahat anomalilerinde
antenatal donemde yapilan MRI ek bilgi saglamaktadir. USG ile MRI arasinda negatif
bulgularda %82 oraninda uyumluluk saptanirken, % 18 olasilikla MRI ile yeni SSS
anomalisi saptamakta, %30 vakada sonografi tanis1 MRI bulgularina gore revize
edilmekte, vakalarin yonetimi ve parental danismanlik degismektedir. Olgularin
%2’sinde MRI NEGATIF bulgu verirken, postnatal inceleme yeni SSS anomalisini ortaya
koymaktadir.

Ancak MRI incelemelerinde, bu alanda kendini gelistirmis olan, akademik ve /veya klinik
hizmet idealizmi olan, emek-zaman harcayan, hasta deneyimi edinen, USG ve postnatal
izlemi yapan radyologlardan yardim alinmalidir.

9. Anoploidi Dis1 Artmis Nukal Translusensi: Nukal translusensi (NT) ne kadar
artmissa olumsuz sonuclarla o kadar iliskisi vardir. NT artis1 ya da kistik higroma gibi
lateral kistik yapilarin klinik degeri aynidir. NT kalinlhigy, bir patolojiyle iliskisi olsa bile,
kendiliginden kaybolabilir. NT artis1 bircok hastalik icin tek basina énemli bir isarettir.
En 6nemlisi ve ilk dislanmasi gereken kromozom anomalileridir. Ardindan dogumsal
kalp anomalisi agisindan ekokardiyografi incelemesi gerekir.

Sitogenetik normal iken NT artmissa sorusu kromozom analizinin ilk basamak olmasi ve
diger yapisal anomaliler i¢in ilk ticayin uygun olmayabilecegi halinden dogar. Gebeligin
20. haftasina kadar kalp ve diger organlar agisindan gebelik biiytidiikge anomali
saptanma olasilig1 artar. Daha sonrasinda anomali yakalama orani genelde sabittir.
Zaman, deneyim, cihaz 6zellikleri, bebegin durusu ve annenin beden yapisi erken
haftalardaki basariy etkiler. Trikilispid kacagi ve duktus venozusta ters “a” dalgas1 NT
artisiyla dogumsal kalp anomalisi arasindaki baglantiya isaret edebilir. invazif islem
sonras1 hangi genetik testin ¢alisiimasi gerekir? Ik basamak kesinlikle sitogenetiktir.
izole olgularda array comparative genomic hybridization (aCGH)’un yarar1 sinirhidir. NT
kalinlastikca ek bulgu yakalama olasilig1 artar. Akraba evliligi yoksa ve ek bulgu varsa %
5 ilave bulgu saglayabilir. Ek bulgular ikinci ticayda saptanabilir.

Artmis NT ile iliskisi net olarak gésterilmis yegane tek gen hastaligi Noonan
Sendromu’dur. Ancak bir ¢ok tek gen hastaliginda artmis NT gozlenebilir. Artmis NT
olan 6ploid gebelerde siklig1 % 9-16'dir. Otozomal dominant aktarilir. Noonan
sendromuna has ultrasonografi bulgular1 NT artisina ek olarak hidrops, kalp anomalisi
(6zellikle pulmoner stenoz) ve polihidramniyoz’dan birinin olmasidir.

Noonan sendromu toplumda neredeyse 1/1000 siklikta gézlenir. Noonan ve iliskili
sendromlarda panel test tercih edilmelidir. Mental retardasyon orani % 15-25’dir ancak
bu etkilenim hafiftir. Bu nedenle net bir tahliye endikasyonu degildir. Bazi gen
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mutasyonlarinda bilissel gerilik ve kardiyomiyapatiye sekonder mortalite riski yiiksek
oldugundan tahliye 6nerilebilir. Aileye bu olasiliklardan bahsedilmeli ve tahliye
karari bu bilgilere ragmen aile istiyorsa saglik kurulunda tartismaya alinmahdir.
NT artisinda Klinik Genetik Konsiiltasyonu gereklidir.

10. USG’de saptanan anomalilerde danismanlik: Yarik damak olgularinda; Orta
hat yariklarinin prognozu koétidiir. Digerlerinde kromozom normalse ve ek bulgu yoksa
prognoz iyidir. Iskelet displazileri olgularinda; 16 hafta 6ncesi tespit edilenlerin
prognozu genel olarak kotiidiir. 24 haftaya kadar bulgu vermeyen iskelet displazilerinin
% 90’1ndan fazlas1 Akondroplazidir. 400’den fazla cesit iskelet displazisi vardir. 250 tipi
antenatal donemde bulgu verir ve letal seyreder. Bu olgulari olgu bazinda tartismak
gerekir. Polidaktili olgularinda; mezoaksiyel polidaktililer siklikla sendromiktir ve
prognozu kotiidur. Preaksiyel polidaktililerde prognoz nispeten iyidir ama sendromik
olma olasilig1 fazladir. Postaksiyel olanlarda ek bulgu yoksa ve kromozom normalse
prognoz iyidir. Cogu aileseldir. Ekstremite yoklugu olgularinda; Radius yoklugu veya
basparmak anomalilerinde Fankoni aplastik anemisi arastirilmalidir. Ulnar anomalilerin
sendromik olma olasilig1 radiallerden fazladir. Genelde prognoz daha iyidir. Ekstremite
yokluklarinin siklikla mental prognozu iyidir. Genital anomaliler ve seks kromozom
bozukluklarinda; Tamama yakininda prognoz oldukga iyidir ve gebelikte miidahale
gerekmez. Hipospadias’a eslik eden E3 diisiikliiglinde Smith-Lemli-Opitz Sendromu
diisiiniilmelidir. iskelet bulgulari olan ve karyotip analizi 46,XY olan fetiiste ambigius
genitalia yada disi fenotip varsa Kampomelik Displazi akla gelmelidir. Renal ve iiriner
sistem anomalilerinde; izole olanlarda tek bobrek tutuluyorsa prognoz iyi, ¢ift bobrek
tutulumunda prognoz koétiidiir. Anne babada renal anomali siklig1 fazladir. Anne
babadan birinde renal-liriner anomali olmasi prognozun iyi oldugunu diistindiiriir.
Ultrasonda herhangi bir anomali bulundugunda Klinik Genetik Konsiiltasyonu
gereklidir. Hatta ilgili uzmanlik alanlarindan da konsultasyon istenmelidir.
Boylece anne ve baba aday1 daha dogru bir seklide bilgilendirilmis olur.



