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TURKIYE MATERNAL FETAL TIP VE PERINATOLOJi DERNEGI

Fetal Tip ve Prenatal Tan1 Kongresi Subgurup Toplantis
31.Mayis-02.Haziran. 2018
Ankara

GRININ 50 TONU 2: ULTRASONOGRAFIDE SAPTANAN BULGULARDA
YAKLASIM

PANEL BIiLDIiRiSi

Panel Baskani: Dr. Namik Demir
Panelistler:
Perinatoloji Uzmanlari: Dr. Selim Biiyiikkurt, Dr. Derya Eroglu, Dr. Metin Ingeg, Dr.
Inan¢ Mendilcioglu,

Tibbi Genetik Uzmanlari: Dr. Biisra Cavdarli, Dr. Hiilya Kayserili, Dr. Ferda Per¢in, Dr.
Deniz Torun

Perinatoloji uzmanlar1 ve Tibbi Genetik Uzmanlarinin katilim ile gergeklesen panel
sonucunda asagidaki konularda goriis birligine varilmistir.

1. Asimetrik Ventrikiilomegali ve Unilateral Ventrikiillomegali: Asimetrik ventrikiil,
ventrikiil genislikleri arasinda > 2mm fark olmas1 durumudur. Asimetrik ventrikiilomegali
(VM) ise, ventrikiil genislikleri arasinda >2 mm den fazla fark olmasi1 yanisira bir
ventrikiilde atrium genisliginin 10 mm'nin {izerinde olmas1 durumudur. Asimetrik
ventrikiilomegali tanimi, unilateral ventrikiillomegali olgularini da igerir. En sik sebebi
foramen Monro'nun kapanmasidir. Foramen Monro konjenital atrezi sonucu
kapanabilecegi gibi, morfolojik olarak kanama, neoplazi, gliomatdz yada vaskiiler
anomaliler yada fiziksel olarak enfeksiyon veya travma sonucu tikanabilir. Kromozom
anomalileri sik degildir. Yapilan bir metaanalizde 278 unilateral ventrikiillomegali
olgusunun hi¢birinde kromozom anomalisi saptanmamistir. Nadiren ek anomaliler ile
birlikte olan sendromik olgular ile birliktedir. Ayrica nadir genetik sendromlar ile birlikte
olabilir. Asimetrik hafif (10-12mm) ve orta derece (13-15 mm) ventrikiilomegali
olgularinda ek SSS anomalileri daha nadir goriiliir. Ancak siddetli VM ( >15mm)
olgularinda ek SSS anomalileri, bilateral VM olgulari ile benzer sikliktadir. Prenatal olarak
saptanan unilateral VM varlig1 gelisimsel gecikme i¢in bir risk faktoriidiir Ancak olgularin
%6-7'sinde goriiliir. Ancak sadece asimetrik ventrikiilii olan yenidoganlarda mental ve
motor gelisim kontrol gurubundan farkli degildir. Ancak bu ¢ocuklarda davranigsal
anomaliler olabilir.
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Yapilmasi gerekenler: 1. Ayrintili USG: Asimetrik VM olgularinda mutlaka makrosefali,
polimikrogiri, 6zellikle >28. Hf dan sonra kortikal anomaliler, CSP agenezisi ve segmental
asir1 bliylime bulgulari arastiriimalidir.

2. Perinatal enfeksiyon (TORCH) taramasi yapilmalidir. 3. Tiim olgularda karyotip
analizi tartigilmal ve gebenin istegine gore yapilmalidir. 4. Fetal MRI genellikle 20.
haftadan sonra ek bilgi saglayabilir. Gyruslar1 degerlendirmek amaci ile 30-32. Hf arasinda
yapilabilir. 5. Genetik Danigsmalik

2. Bilateral izole Ventrikiilomegali: Eslik eden baska bir anomalinin olmamasi kosulu
ile fetal beyinde lateral ventrikiillerin atriyum seviyesindeki genisliginin >10 mm
olmasidir. Hafif VM olgularinda ventrikiil genisligi < 15 mmdir. Lateral ventrikiil genisligi
parieto-oksipital sulkus hizasindan yapilmalidir ( Resim 1).

Resim 1. Lateral ventrikiil genigliginin 6l¢iim yeri. Parietooksipital sulkus hizasindan igten
ice Ol¢lim yapilmalidir.

Fetusun SSS'nin degerlendirilmesinde en sik rastlanilan malformasyon ventrikiilomegali
(VM)dir. VM arttikca eslik eden anomali siklig1 da artar. Korpus kallozum disgenezisi,
arka kafa boslugu ve beyincik anomalileri, korteks anomalileri, septum anomalileri,
intrauterin infeksiyonlar, dogumsal metabolizma hastaliklari, hipoksik iskemik hasarlar
yada tiimérler ile birlikte goriilebilir. Izole ventrikiilomegali olgularmda kromozom
anomalisi siklig1 % 5 civarindadir. Cogunlukla Tri 21 olgularinda goriiliir. Ayrica
submikroskobik delesyon ve duplikasyonlar, yapisal varyasyonlar ve nadir genetik
sendromlarda da goriiliir. Ventrikiil genisliginin 10-12 mm olmasi normalin bir varyanti
olarak kabul edilirken, > 12 mm olmasi olumsuz prognoz bulgusudur. izole hafif VM
(<15mm) olgularinda %11 ndro-gelisimsel gecikme goriilebilir. Eslik eden anomaliler ve
andploidi yoksa izole VM olgularinin kisa donemdeki nérogelisimsel sonuglari nispeten
iyidir. Hafif olgularin bir kisminda ilerleyen haftalarda VM agirlasabilir. Bu nedenle 3.
licayda yada postnatal donemde takip sonogramlarit yada MRI diisiiniilebilir. MRI'in taniya
ve prognoza %10 civarindadir. Genel tekrarlama oran1 %4 civarindadir. Bilateral izole
VM olgularinin %57,1 'i termde kaybolmaktadir.
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Yapilmasi Gerekenler: 1. Ayrintili USG: a. Posterior fossaya bakiniz. Muz bulgusu,
serebellum hipoplazisi, vermis agenezisi var mi? b. Anterior kompleksi degerlendiriniz.
Holoprozensefali, korpus kallozium agenezisi, CSP yoklugu var mi? c. Korteksi
degerlendiriniz. Sulcuslar ve gyruslar olusmus mu? Lizensafali var m1? d. Serebral
parenkim degerlendirilir. Infeksiyon, kanama yada timér var nu? 2. Kontrol USG:
Lezyonun ilerleyici olup olmadigini anlamak i¢in USG takibi yapilmalidir. 3. Karyotip
analizi ve/veya Array CGH yapilmalidir. Olgularin %5'inde abnormal karyotip vardir.
Array CGH'in major anomalisi olan olgularda katkis1 %5-10 iken borderline VM
olgularinda katkis1 sinirhidir. izole yeni nesil dizileme ile yapilmis bir ¢alisma heniiz
yoktur. izole VM'nin bazen tek gen hastaliklarinin prenatal donemdeki tek bulgusu
olabilecegi biliniyor. 4. Danigmanlik: Klinik genetik uzmani, pediatrik ndroloji uzmani ve
perinatoloji uzmanin da bulundugu bir konsey tarafindan kisa ve uzun dénem ndrolojik
gelisim sonuglart hakkinda bilgilendirme yapilmalidir.

3. Anéploidi Dis1 Artmus Ense Katlantisi: Ikinci ticay'da 15-20. gebelik haftalar:
arasinda Down sendromunu saptamak amaci ile 1985 yilinda tanimlanan ilk belirtectir.
Biparietal ¢capin dl¢iim planinda proba arka fossaya dogru aci1 verilerek cavum septum
pellicidum, serebral pedinkiiller ve serebellumun ayni kesitte goriildiigii planda oksipital
kemigin dis kenari ile cildin dis kenar1 arasindaki mesafe dl¢iiliir. Ense deri katlantisinin >
6 mm olmas1 abnormaldir. Eger sagittal kesitte serebellumun alt kenarindan gecgen hat
lizerinde Ol¢lim yapilacak ise hatali olarak artmis 6lgiim yapilabilir. Bu nedenle
serebellumun iist kismindan gecen hat iizerinde 6l¢iim yapilmalidir (Resim 2).

Resim 2. Ikinci iicayda ense deri katlantisinin 8l¢iim plani. "A" ile belirtilen hat
serebellumun alt kismindan gegmektedir ve ense katlantisinin hatali olarak daha biiytik
Ol¢iilmesine yol agar.

Artmis ense deri katlantisi, ikinci tigayda Tri 21 yakalanmasi i¢in en duyarli ve 6zgiin
belirtegtir. Down sendromu olan fetuslarin %40-50'sinde ense deri katlantis1 > 6 mm dir.
Yanls pozitiflik oram1 %0,1 dir. Ilk {icay'da NT artis1 olan fetuslarin ancak %3'{iinde 20. Hf
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da ense deri katlantis1 > 6 mm olacaktir. Artmis ense deri katlantis1 gegici olabilir ve 3.
icayda kaybolabilir. Ancak kaybolsa bile kromozomal anomali riski ortadan kalmaz.
Artmig NT sebat ederse bu olgularin %10'unda genetik sendrom, yada fetal hidrops ve
muhtemelen perinatal 6liim riski vardir. Artmig ense plisi sayisal ve yapisal kromozom
anomalileri ile birliktedir. Artmis ense katlantist konjenital kalp hastaliklari, kalp
yetmezlikleri, lenfatik sistem anomalileri ve ekstraselliiler matriks degisimleri ile birlikte
olabilir. Bu bulgu bir ¢ok yapisal anomaliye de eslik edebilir. En sik rastlanilan
sendromlar Noonan sendromu, Smith-Lemni-Opitz sendromu, spinal muskuler atrofi ve
diger iskelet displazileridir. 1zole ense deri katlantis1 igin pozitif olasilik oran1 (+LR) 3,79
dur. Ense deri katlantist artmis olan ancak karyotip analizi normal gelen ve dogum sonu
pediatrik muayenesi normal olan ve bir sendrom ile iligkilendirilemeyen olgularda, okul
cagina dek kotii bir sonug ile karsilasma orani normal populasyon ile aynidir.

Yapilmasi Gerekenler: 1. Ayrintili USG: Eslik eden anomali yada belirte¢ olup olmadigi
aragtirilmalidir. Ozellikle kalp anomalileri basta olmak {izere fetal anomaliler ve dismorfik
bulgular taranmalidir. 2. Ayrintili Genetik Danismanlik: Y apilacak bilgilendirme
sonrasinda ek anomali bulunmasina gore konvansiyonel karyotipleme yada mikroarray
yada array CGH gibi hangi islemin uygun olacagi konusunda karar verilmelidir.
3.Karyotip analizi: Kromozom analizi, QF-PCR, Array CGH, Noonan sendromu olan
fetuslarda karyotip analizi normal olmasina karsilik %50'sinde 12. kromozomda PTPN11
mutasyonu goriilmektedir.

4. intrakardiyak Ekojenik Odak: ilk kez 1987 de tanimlanan bir belirtegtir.
Ekojeniteleri fetal kemik ile kiyaslanabilir yapida olan goriintiilerdir. Papiller adale yada
Chordae tendinea tizerinde goriiliirler. Ventrikiil duvarina tutunmamaiglardir. Mitral yada
trikiispid kapak ile es zamanl hareket ederler. En iyi APIKAL 4 ODA gériiniimiinde
izlenir. Tek yada multipl olabilir. Daha ¢ok sol ventrikiilde (%88), daha az oranda sag
ventrikiilde (%5) ve bazen de bilateral (%?7) olabilir. Tri 21 olgularinin %18'inde, Tri 13
olgularinin %29'unda ve 6ploid olan fetuslarin %5'inde goriilebilirler. Asya irkinda 3 kat
daha fazla gériiliir. Diisiik risk gurubunda en az etkili belirtectir. Izole belirtec olarak (+)
olasilik oram (+LR) 0,95'dir. Ikinci {igay ultrasonografi incelemesi sirasinda intrakardiyak
ekojenik odak saptanirsa andploidi tarama testi yapilip yapilmadigi sorgulanmali ve
yapilmadiysa ikinci iicay TT'leri yapilmalidir. izole olgularda ek bir teste gerek yoktur. Sol
ventrikiilde goriilen intrakardiyak ekojenik odaklar ile kiyaslandiginda sag ventrikiilde yer
alan yada bilateral olan intrakardiyak ekojenik odaklarda 6nceki risk 2 kat artabilir.
Olgularin %97'sinde {igiincii ligayda kaybolur.
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Yapilmasi Gerekenler: 1. Ayrintili USG: Eslik eden anomali olup olmadig: arastirilir.
Ozellikle genisletilmis kalp taramasi yapilarak anomali olup olmadig1 incelenmelidir. 2.
Izole olan olgularda Karyotip endikasyonu YOKTUR. 3. Ek bulgu varhiginda Klinik
Genetik Danismanhik onerilmelidir.

5. Korpus kallozum Agenezisi: Korpus kallozum (KK) beyinde her iki hemisferi birbirine
baglayan ana baglant1 yoludur. Her iki hemsiferdeki bilgilerin birlestirilmesi ve uyumunda
onemli gorev yapar. Rostrum, genu, body ve splenium olmak {izere dort segmenti vardir.
Body ve splenium arasindaki boliimii daralir ve isthmus adini alir. Gelisimi "body"
segmentinin oniinden baglar ve iki yonlii olarak devam eder. KK 18-20 haftalardan sonra
son seklini alir. Bu nedenl 20. haftadan 6nce bu yapinin goriintiilenmesi optimal
olmayabilir. KK anomalileri 4 sekilde karsimiza ¢ikar: a. KK komplet agenezisi, b. KK
Partial agenezisi, c.KK hipoplazisi (ince olmasi), d. KK hyperplazisi (kalin olmast).
Gerek komplet KK agenezisi ve gerekse partial KK agenezisi izole (diger anomaliler
olmaksizin) yada kempleks (eslik eden diger anomaliler ile birlikte) olabilir. Komplet KK
agenezisi 10.000 dogunda 1.4 oraninda ve KK hipoplazisi ise 10.000 dogumda 0,4
oraninda karsimiza ¢ikar. Ultrason incelemesinde midsagittal planda CSP'um hemen
lizerinde agagidan yukartya ve dnden arkaya dogru uzanan iki hiperekojen ¢izgi arasinda
ince anekoik alan olarak goriiliir. USG incelemesinde kavum septum pellusidum'um
olugsmamasi ve kolposefali olarak da ifade edilen trans-ventrikiiler planda lateral
ventrikiillerin atria ve oksipital boynuzlarinin genislemesi ile birliktelik gosterir. 18.-40 Hf
arasinda KK uzunluk ve kalinligin1 gésteren nomogramlar vardir. Partial KK agenezisi
olgularinda CSP ¢ogu kez mevcuttur. Komplet KK agenezi olgularinda arteria cerebri
anterior'un bir dali olan perikallozal arter izlenemez. Partial KK agenezisi olgularinda
perikalozal arterin 6n kismi goriilebilir ve ardindan kaybolur. Sebep olan faktorler
arasinda genetik faktorler (Anderman, Aicardi, Akrokallozal Sendrom vb), enfeksiyonlar
(TORCH ve Zika virus), vaskiiler nedenler ve toksik nedenler (Fetal alkol sendromu)
sayilabilir. KK agenezisi olgulariin %17'sinde kromozomal abnormaliteler (Tril3, Tril8,
mozaik Tri 8), ve %9'unda patojenik denovo CNV (kopya sayis1 degisiklikleri) izlenebilir.

KK agenezisi olgularinin %50'si izoledir. Prenatal olarak izole olarak tan1 konan olgularin
%15,1 ’inin dogumdan sonra ek anomalilerinin oldugu anlasilmistir. Bunlar icerisinde en
onemlileri 2.iicay sonuna dogru tan1 konabilen KORTIKAL MALFORMASYONLAR’dir.
Bu ise seri USG incelemeleri ile taninabilir. Norolojik sonuglar1 Normal, Orta Engellilik
ve Agir Engellilik olarak siniflandiracak olursak komplet KK agenezis olgularinin
%74,3"linde normal gelisim, %14,3'nde orta engellilik ve %11,4'linde agir engellilik
bulunur. Partial KK agenezisi olgularinda bu oranlar sirastyla %65,5; %6,9 ve %27,6 dir.
KK agenezisi biligsel yetenekler iizerine dogrudan ve dramatik bir etki yapmaz. Izole
sporadik KK agenezisi olgularinda ampirik tekrarlama riski %2-3 diir.
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Yapilmasi gerekenler: 1. Ayrintili USG: Eslik eden SSS yada diger anomalileri
saptamak amaci ile yapilir. En sik eslik eden SSS anomalileri anormal kortikal gelisim,
interhemisferik kistler ve posterior fossa anomalileridir. Diger anomaliler arasinda ise
kraniofasial anomaliler (makrosefali, hipertelorizm, yarik damak ve yarik dudak) ve kalp
anomalileri sayilabilir. 2. Fetal MRI: 20. gebelik haftasindan sonra taniy1 kesinlestirmek
amaci ile istenebilir. 3. Klinik Genetik Konsultasyonu: Danismanlik ve hangi testlerin
istenebilecegini belirlemek amaci ile istenir. 4. Karyotip Analizi ve Array CGH:
Kromozomal anomalileri saptamak i¢in fetal karyotip analizi ve de novo CNV'leri i¢in
array CGH; spesifik bir monogeneik hastalik i¢in aile dykiisii veya iliskili USG bulgusu
varsa DNA dizi analizi; Monogenik hastalik kugskusu varsa gen panelleri (targeted
sequencing/NGS) veya WES analizi istenir.

6. Safra Kesesinin Goriilememesi: Fetal safra kesesi abdomenin transvers kesitinde
umbilikal venin saginda s1vi dolu bir yap1 olarak goriiliir. Boyun kismu tipik olarak
fundustan daha dardir ve konik yada oval olarak gdriiliir. Umbilikal venden ayirimini
saglamak i¢in bazen Doppler USG kullanilabilir. Fetal safra kesesi 13. Hf dan itibaren
fetuslarin %70'inde ve 15. Hf dan itibaren ise %99'unda gériilebilir. ikinci iicayda
goriilememesi nadir bir durumdur. Bin gebeligin 1-1,5 'unda safra kesesi goriilemeyebilir.
Safra kesesi goriilemeyen olgularin yaklasik olarak %90'ninda prognoz iyidir. Safra kesesi
agenezisi izole olabilecegi gibi baz1 kromozom anomalileri, kistik fibrozis, ekstrahepatik
biliyer atrezi, intestinal obstriiksiyon yada bazi sendromlar ile birlikte griilebilir. zole
safra kesesi agenezisi 6300 dogumda 1 karsimiza ¢ikar. Fetal safra kesesinin
goriilememesi izole bir durum olmadiginda fetal kromozom anomalisi ile birlikte olma
olasilig1 yiiksektir (Trizomi 8p, Parsiyel Tri 16q, mozaik Tri 16, Tri 22 vb) ve siklikla eslik
eden baska anomaliler de bulunmaktadir.

Izole prenatal safra kesesi goriillemeyen olgularda andploidi bulunma olasilig1 tesadiifi bir
durumdur ve ayrica kromozomal mikroarray patolojisi goriilme oran1 kontrol
populasyonuna gore anlamli olarak artmamistir. Olgularin bir kismina Laterality
Sequence (situs inversus, polyspleni, bagirsak malrotasyonu, intestinal atrezi ve kardiyak
anomaliler) eslik etmektedir.

Biliyer atrezi Avrupada 100.000 canli dogumda 5 oraninda, Pasifik bdlgesinde ise
30/100.000 oraninda goriiliir ve ciddi bir durumdur. Dogumdan sonra Kasai operasyonu
ile (Hepatoportoenterostomi) yada basarisiz olmasi durumunda karaciger nakli ile tedavi
edilir.

Amniyotik sivida 22. haftadan 6nce Gamaglutamil Transpeptidaz (GGTP) diizeylerinin
diisiik bulunmasi basta biliyer atrezi olmak iizere daha ciddi bir durum oldugunu, normal
GGTP diizeylerinin olmasi ise izole bir durum oldugunu ve iyi bir prognozu diigiindiiriir.
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Yapilmasi Gerekenler: 1. Ayrintili USG: Ek anomali olup olmadig arastirilir. 2.Klinik
Genetik Konsultasyonu istenir. 3.Amniyosentez: 22. Hf .dan 6nce Fetal karyotip, Kistik
fibrozis ve sindirim enzimlerinin (Gamaglutamil Transpeptidaz, aminopeptidaz M ve
intestinal alkalen fosfataz) analizi i¢in yapilir.

7. Genislemis Bagirsak Anslari ve Hiperkojen Bagirsak:

7. 1. Genislemis Bagirsak Anslari: ince bagirsaklarda 15 mmlik uzunlugun iizerinde
7mm cap olmas1 yada kalin bagirsak ¢apinin 23 mm nin {izerinde olmasi durumunda
bagirsak anslarinin genisledigi diisiiniiliir. Genislemis bagirsak anslari, bagirsak atrezisi,
volvulus, mekonyum ileusu (MI) ve intestinal duplikasyon gibi bir ¢ok hastaliga sekonder
olarak ortaya ¢ikabilir. Bunun disinda kistik fibrozis (KF), konjenital klorid diaresi,
Hirschprung hastaligi, konjenital infeksiyon, kromozom anomalileri, intrauterin biiyiime
kisitlanmasi ve intraamniyotik kanama ile de iliskili olabilir.

Intestinal atreziler 1-3/10.000 oraninda goriiliirler. %31'i proksimal jejunumda, %20'si
distal jejunumda, %13'l proksimal ileumda ve %36's1 distal ileumda ortaya ¢ikarlar.
Volvulus, intussussepsiyon, herni veya strangulasyona bagl vaskiiler sorunlar ile birlikte
olabilirler.

Incebagirsak tikanmalarinda dilate bagirsak anslar1 mideye kadar takip edilebilirler,
bagirsak icerigi hipoekoiktir ve polihidramnios daha sik goriiliir. Kalin bagirsak
tikanmalarinda periferal yerlesmis genislemis bagirsak anslari rektuma kadar takip
edilebilir, haustralar izlenebilir, bagirsak icerigi daha ekojeniktir, amniyon sivisi genelde
normaldir ve assit ve mekonyum peritoniti daha fazladir. Genellikle 28-32. haftalar
arasinda tani konur ve 6zellikle 3. ticayda polihidramniyos ortaya ¢ikar. Cok sayida
genislemis bagirsak anslar1 ve proksimalde artmis peristaltizm dikkati ¢ekebilir. Jejunal
atrezilerde daha ¢ok fetal abdomenin sol tarafinda goriilen belirgin dilatasyon gosteren
bagirsak segmentleri vardir ve duodenum genistir. Mide genistir, peritoneal
kalsifikasyonlar siktir, assit nadiren goriiliir, eslik eden anomaliler siktir ve polihidramnios
siklikla mevcuttur. Buna karsilik ileal atrezilerde birkag bagirsak ansinda minor dilatasyon
vardir. Mide normaldir, peritoneal kalsifikasyonlar siktir, assit siklikla mevcuttur, nadiren
eslik eden anomaliler izlenir ve polihidramnios nadiren gelisir. Kromozom anomalisi riski
diisiiktiir. Incebagirsak tikanmalarinda erken dogumu gerektiren bir durum séz konusu
degildir. Jejuno-ileal atrezilerde sagkalim oranlar1 %60-90 civarindadir. Ancak tedavi
sonrasi kisa bagirsak sendromu ortaya ¢ikabilir. Kronik olarak total parenteral beslenme
kolestaza ve karaciger hasarina yol agabilir.

Mekonyum ileusu kistik fibrozis'in en erken ortaya ¢ikan bulgusu olabilir ve KF
olgularinin %20'sinde goriiliir. MI olgularinda bagirsak liimeninde kalin, yogun ve
yapiskan mekonyum bulunur ve rektal yol ile atilmas1 miimkiin olmaz. MI olgularinda
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ultrason incelemesinde terminal ileuma yogunlasmis mekonyuma bagli olarak hiperekoik
bir kitle izlenir. Ikinci ve 3. icayda normal fetal mekonyum etrafindaki abdomianl
yapilara kiyasla hipoekojen yada izoekojendir. Hiperkojenik bagirsaklar MI olgulari
disinda Down sendromu olgularinda, intrauterin biiylime kisitlanmasi olan, inutero CMV
infeksiyonu gegiren, intestinal atrezisi olan olgularda ve abruptio plasenta ve fetal 6lim
durumunda da goriilebilir. MI olgulari tedavi edilmedikleri takdirde dogal seyirleri
katiidiir. KF ve MI olan olgularin uzun dénemde beslenme, solunum ve mortalite ile ilgili
seyirleri, MI olmayan KF olgularindan farkli degildir.

Anorektal malformasyonlarda da dilate kolon ve hiperekojen kitle goriilebilir. Ancak
bunlarin %70-90'ninda genitoiiriner sistem, SSS ve iskelet sistemi ile ilgili ek anomaliler
de vardr.

7.2. Hiperkojen Bagirsak: Ekojenik Bagirsak, fetal abdomenin alt kisminda gozlenen
homojen, hiperekojenik bir USG bulgusudur. Akustik gélge vermezler (kalsifik alan
icermezler) ve genellikle bir ka¢ hafta icerisinde geriler ve fetusta uzun donem sekel
birakmazlar. Hiperekojen Bagirsak, bagirsak ekojenitesinin karaciger ekojenitesinden daha
fazla ve kemik ekojenitesine yakin olmasidir. Ikinci {icay’da normalin bir varyant: 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 ayn1 karede goriintiilenir. Fetal bagirsak ekodansitesi krista iliaka ve
vertebra dansitesi ile kiyaslanir. Fetal Ekojenik Bagirsak, tiim ikinci ticay i¢indeki
fetuslarin %0,6-4’tinde goriiliir. Fetal bagirsaklar ikinci {i¢ ay USG incelemelerinde 16. Hf
dan itibaren igerisinde parlak mekonyum birikmesi ile birlikte giderek goriiniir hale
gelirler. 20. gebelik haftasindan dnce hiperekojenite genelikle GECICIDIR ve termden
once % 60’1 kaybolur. Izole belirteg olarak (+) olasilik oran1 ( +LR) 1,65 dir. IUGR ve
AFP yiiksekligi ile birlikte kotii prognoz belirtisidir. Hiperekojenik bagirsak asagidaki
nedenler ile olusabilir:

a. Aperistaltik bagirsakta asirt katt mekonyum yada yutulmus kan

b. Fetal Aneuploidi ( Orn: Tri 21,13,18): Bozulmus bagirsak fonksiyonlar1 (azalmis
motilite ve artmis su reabsorbsiyonu) ile birliktedir. Ayn1 mekanizmalar fetal hayatta da
gecerlidir. Izole hiperekojen bagirsak saptanmast 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 igerisindeki
mekonyum normalden daha viskoz hale gelir. Sonugta 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.
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Tiirkiye’de Saglik Bakanligi 01.01.2015 tarihi itibariyle yenidogan tarama programina
Kistik fibrozis (KF) hastaligin1 da dahil etmistir. Toplum siklig1 bilinmedigi ve mutasyon
cesitliligi fazla oldugu icin Tiirkiye’de heniiz KF i¢in prenatal tarama yapilmasi
onerilmemektedir.

Yapilmasi gerekenler: 1. Ayrintili USG: Gerek genislemis bagirsak ve gerekse de
hiperkojen bapirsak olgularinda ek anomali olup olmadigini arastirmak i¢in ayrintili USG
yapilmalidir. 2. Konjenital Infeksiyon Taramasi: CMV, toxoplazma, parvo viriis
acisindan aragtirma yapilmali. 3. Hiperekojen bagirsak kistik fibrozis arastirilmast igin bir
endikasyon olusturur, ancak 6zellikle anne -baba arasinda akraba evliligi olan ve kardes
olim Oykiisii olan ¢ocuklarda, yada KF oldugu bilinen bir hastanin kardesi olacak ise kistik
fibrozis yoniinden risk daha ytiksektir. 4. Andploidi Tarama Testleri: Eger yapilmadiysa
Aneuploidi taramasi yapilmasi, eger yapildiysa elde edilen bazal risk ve belirtecin
likelihood ratio hesaplanmasina gore kabul edilen esik degerini asan bir durumunda
karyotip analizi onerilir. 5. Yakin Perinatal Izlem: Biitiin bulgularm normal gelmesi
durumunda fetal gelisim kisitlanmas1 ve fetal 6liim acisindan i¢in yakin izlem yapilmalidir.
6. Klinik Genetik Danismanlik: Hiperekojen bagirsak varliginda klinik genetik
konsultasyon istenmesi gereklidir.

8. Aberran Sag Subklavian Arter ( ARSA): Son zamanlarda gerek Down sendromu ve
gerekse diger konjenital anomaliler ile birlikte goriilmesi nedeni ile prenatal donemde
aberran sag subklavian arterin (ARSA) degerlendirilmesi ilgi cekmeye baslamistir.
ARSA'nin ultrasonografi ile degerlendirilmesi longitudinal ve koronal planlarda da
goriilebilmesine ragmen, aksial planda ve 3-damar trakea diizeyinde yapilir. Renkli
Doppler skalasinda hiz 15-30 cm/sn'ye indirgenir. Prob, fetusun basia dogru yonlendirilip
transvers aortaya erisilir. Daha da bas tarafa doru yonlendirilirken, sag kola giden trakea ve
0zofagusun Oniinden seyreden A. subklavia dextra ortaya ¢ikar. ARSA ise a.subclavia
dextra'ya gore kaudal yerlesimlidir. ve transvers aorta seviyesinde goriiliir. Trakea ve
0zofagus'un arkasindadir (Resim3). Vena azygos ile karigtirmamak gerekir.

Resim 3. ARSA: Trakeanin 6niinden gegcen normal sag subklavian arter ve trakeanin
arkasindan gegen iki ARSA olgusu.
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Ilkii¢ ay USG incelemesinde dzellikle kromozom anomalisi olan fetuslarda ARSA goriilme
olasilig1 fazladir ancak ilk {igay'da andploidi taramasi igin ¢ok kullamislt degildir. ikinci
ticay USG incelemesinde, kromozom anomalisi olan fetuslarda ARSA'nin goriilmesi daha
miimkiindiir. Prenatal donemde goriilme siklig1 %0,6-1,5 arasinda degismektedir.
Normalin bir varyant1 olabilecegi gibi diger kalp anomalileri yada kromozom bozukluklar1
ile de iligkili olabilir. Down sendromu olan fetuslarda prevalansi % 3-100 gibi ¢ok genis
araliktadir. Izole ARSA varliginda (+) olasilik oranlar1 (+LR) 0 ile 30 arasinda degisirken,
izole olmayan ARSA olgularinda 13 ile 42 araliginda degigsmektedir. Tri 13-18 olgularinin
%50'sinde ve DiGeorge sendromu olgularinin %15'inde goriiliir.

Yapilmasi Gerekenler: 1. Ayrintili USG: Eslik eden anomali yada kalp anomalisi olup
olmadig1 arastirilir. 2. Fetal Kromozom Analizi: 1zole olan ARSA olgularinda fetal
karyotip analizi endikasyonu YOKTUR. hdDNA ile tarama yapilmas: diisiiniilebilir. izole
olmayan ARSA olgularinda ise fetal karyotip analizi yapilmalidir. Karyotip anomalisi
olanlara uygun genetik danigmanlik verilir. Karyotip anomalisi olmayan ve ARSA ile
birlikte eslik eden anomalisi olan olgurda ise 22q11.2 FISH analizi ve/veya array
CGH/Mikroarray analizi yapilir ve sonuglarina gore genetik danismanhik verilir.

SONUC:

Hem yapisal anomalilerin ve hem de HAFIF BELIRTECLERIN aranmasi esasina
dayanan GENETIK SONOGRAM en deneyimli ellerde Tri 21 olgularinin %70’ini yakalar.
Yanlis pozitiflik oranlar1 %10 civarindadir. Sadece Hafif belirtegler dikkate alinirsa bu
performans daha da diiser. Ilk {icay’da sadece NT taramasinin yakalama oran1 %76,8
Kombine testin yakalama orani ise %85-90 civaridadir. Bu nedenle tek basina 2. Ucay
HAFIF BELIRTECLERI Tri 21 taramasi i¢cin TARAMA TESTI olarak
SECILMEMELIDIR. Tri 21 Taramas1 icin HAFIF BELIRTECLERI kullanmada
STANDART BIR metodoloji YOKTUR. Belirteclerin tanimlari degiskendir. Birden fazla
degisken kullanildiginda iyi bir yakalama orani elde edilebilir. 2 yada daha fazla belirtecin
kullanilmas1 yada Skorlama sisteminin kullanilmas1 konusunda goriis birligi YOKTUR. Bu
nedenle (+) Olasilik Oranlarinin (+ LR) kullanilmasi daha bilimsel bir yaklagimdir.

Ancak bildirilen (+) Olasilik Oranlar1 arasinda (+LR) biiyiik farkliliklar olabilmektedir.
Yukarida bahsedilen yapisal anomalilerin ve hafif belirteglerin yonetiminde perinatoloji
uzmant, klinik genetik uzmani, yanidogan uzmani ve ilgili pediatrik ndroloji, kardiyoloji
ve cerrahi uzmanlarindan olusan ve birden fazla disiplinin ortak degerlendirme sonuglarina
gore yol alinmalidir.



