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Fetal anoploidilerin sonografik

gorunumleri

Teorik olarak buitiin gebelikler, fetal anoploidiler icin
risk altindadr.

[leri maternal yas, anormal biyokimyasal serum
tarama test sonucu, fetal anoploidi hikayesi, ailede
dengeli translokasyon veya fetal sonografi sirasinda
saptanan anomaliler fetal anoploidi riskini
arttirmaktadr.
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Fetal anéploidilerin sonografik

gorunumleri

Anoploidi olan fetiislerde sonografi sirasinda yapisal
anomaliler ve diger bulgular (polihidramnios,
intrauterin gelisme geriligi) saptanabilecegi gibi
anoploidi belirtecleri de saptanabilir.

Soft markirlar; fetal anoploidiler ile iligkileri disinda
(tr21) klinik olarak belirgin olmayan , normal
anatomik varyasyonlardir.



Fetal anéploidilerin sonografik

gorunumleri

Soft markirlar diger yapisal anomaliler ile karsilastirildiginda
siklikla gecici bir zaman araliginda saptanabilen, oploid
fetiislerde de izlenebilen non spesifik bulgulardir.

Tarama ultrasonu 8 bulguyu kapsamalidir, bunlardan besi(
artmis nukal kalinlik, ekojenik barsak, hafif ventrikiilomegali,
kalpte hiperekojen odak, koroid pleksus kisti) artmis fetal
anoploidi riski ve bazi vakalarda non-kromozomal
problemlerle ile uyumlu olup,

Ucti ( tek umbilikal arter, genis cisterna magna, piyelektazi)
izole olarak goriildiiglinde non-kromozomal abnormalitelerle
iligkili olabilir.
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Fetal anoploidilerin sonografik

gorunumleri

ikinci trimestirde :

nukal kalinlik,

Ekojenik intrakardiak odak,
Hafif ventrikiillomegali,
Uzun kemiklerin kisa olmasi,
Hiperekojen barsak,

Renal piyelektazi,

Koroid pleksus kisti,

Klinodaktili,

Hipoplastik nazal kemik gibi soft markirlar, siklikla saptanan
sonografik bulgulardandir.

Genellikle kabul edilen bir goriise gore, saptanan sonografik belirteclerin
sayisi arttikca , fetal anoploidi riski de artmaktadir.



/
Fetal anoploidilerin sonografik

gorunumleri

Prenatal sonografi sirasinda fetal anoploidi
belirteclerinin saptanmasinda cesitli faktorler etkili
olmaktadir.

Bu faktorler sonografik incelemenin amaci, fettistin
gestasyonel haftasi, saptanan goriuntiilerin kalitesi,
izlenen kromozomal anomalinin tiirti ve operatorin
tecriibesi olarak sayabiliriz.



ULTRASON TARAMASINDA
KULLANILABILIR SOFT
MARKIRLAR
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Ekojenik intrakardiak odak

e En iyi gortintli 4 oda gortintiisu sirasinda apeksin transdiisere ya
da tam zit yoniini gosterdiginde saptanmaktadir. Frekans < 5
MHz olmalidir. Biiytikliigii 1-6 mm arasinda olabilir.
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Fetal Soft Markers in Obstetric Ultrasound

Ekojenik intrakardiak odak

1- EICF (ekojenik intrakardiak odak) 16-20 hafta ultrasonunda
kalbin 4 oda degerlendirmesinin bir parcasi olarak
degerlendirilmelidir.

2-I1zole EICF fetal anoploidi riski anne yasiyla veya maternal
serum taramasi ile 1/600 dan az ise ileri arastirma
gerektirmez.

3-I1zole EICF olan ve maternal yasa veya maternal serum
taramasina gore risk 1/ 600 dan biiytik ise , fetal karyotipleme
icin danisma onerilir.

4-Sag tarafli, biventrikiiler, multiple, non-izole EICF si olanlar
uzman gorusu ve olasi karyotipleme i¢in yonlendirilmelidir.



Koroid pleksus kisti

Sonografik olarak koroid pleksus kisti tespit edilip anoploidi
stiiphesi oldugunda detayli sonografik muayene yapilmalidir. Ek
anomali saptanmadigi (eller acik ve kulak normal iken) yiiksek
riskli gruptaki hastalarda bile anoploidi riski diistiktiir ve invazif
testler gerekli degildir.
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» vcal Soft Markers in Obstetric Ultrasound

Koroid pleksus kisti-oneriler

1-Koroid pleksus belirgin kist varliginda 16-20 hafta usg sinde
degerlendirilmelidir.

2-Izole CPC ler, anne yas1 veya serum tarama 35 yas alt1 riske
denk ise daha ileri arastirma gerektirmez.

3-Fetal karyotipleme, 35 yas ve tistii kadinlarda izole CPC
goruldigiinde veya maternal serum taramasi Tr 18 veya 21 icin
pozitifse onerilmelidir.

4-Fetal CPC ve ek malformasyonu olan tiim kadinlar
karyotipleme icin yonlendirilmeli ve tist merkeze refere
edilmelidir.

5-CPC olan ve beraberinde soft markirlari olan tiim kadinlar
ayrintilit danigsma ve ileri ultrasonografik degerlendirme icin
refere edilmelidir.



Nukal kalinlik

Down sendromu saptanmasi icin ikinci trimestirde tek basina
kullanilabilecek en sensitif belirtec, nukal kalinliktir.
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Fetal Soft Markers in Obstetric Ultrasound

Nukal kalinlik-oneriler

1-Nukal kalinlik 6l¢timii , 16-20 hafta ultrasonunun bir
parcasi olmalidir.

2-Artmis nukal kalinlik, fetal anoploidi riskini arttirir.
Uzman gorist onerilir ve karyotipleme sunulmalidir.

3-Artmis nukal kalinlik, konjenital kalp hastalig ile
iligkilidir ve nadiren diger genetik sendromlarla
iligkilidir. Uzman gorisu onerilmektedir.
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Pivelektazi

Piyelektaziler anoploidiler
icin Ozellikle Tr 21 icin artmis
risk ifade etmektedir.

Prevalans, gestasyonel
haftaya gore degiskenlik
gostermektedir ve gebelik
haftasi ilerledikce
dilatasyonlar gerilemektedir.
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Pivelektazi-oneriler

1-Fetal bobrek taramasi 16-20 hafta ultrasonunun bir kismidir;
eger piyelektazi goriiliirse renal pelvis antero-posterior capta
Olctilmelidir.

2-Renal pelvik 6l¢limii = 5 mm olan tiim fetiislere, neonatal

usg yapilmalidir, > 10 mm ol¢iimii olanlara 3. trimestirde
goruntileme yapilmalidir.

3-izole hafif piyelektazi fetal karyotipleme
gerektirmemektedir.,

4-ek ultrason bulgular1 mevcutsa veya maternal yasa ya da
serum taramasina gore artmis fetal anoploidi riski varsa
karyotipleme icin tist merkezlere yonlendirme yapilmalidir.



South Australian Perinatal Practice Guidelines

Ultrasound soft markers of

aneuploidy (management of)

Tek

umbilikal arter

* Izole olgularda andploidi riski diistiktiir.

® Fetal
* Fetal

| kardiak ve renal anomalilerle iliskili olabilir.

| gelisme kisithiligi icin artmis risk oldugundan

ozell

ikle son trimestirde degerlendirme gerekir.
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Tek umbilikal arter
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Fetal Soft Markers in Obstetric Ultrasound

Tek umbilikal arter-oneriler

1-Kord damarlarinin degerlendirilmesi 16-20 gebelik
haftasi taramasinin rutin bir kismidir.

2-Tek umbilikal arter bulgusu, kalbi ve bobrekleri de
ilgilendiren detayl bir degerlendirmeyi gerektirir.

3-Izole tek umbilikal arter bulgusu, fetal anéploidi icin
invazif test gerektirmemektedir.



| Hiperekojen barsak

Fetal barsaklardaki ekojenitenin artmasi ile kistik fibroz
ve anoploidi riskinde artis izlenmektedir.
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Fetal Soft Markers in Obstetric Ultrasound

Hiperekojen barsak-oneriler

1- Fetal barsak degerlendirmesi 16- 20 hafta gebelik usg
degerlendirmesinde rutin olarak yapilmalidir.

2-Ekojenik barsak cevreleyen kemigin ekojenitesine gore degerlendirilir.
Barsak ekojenitesinin kemige esit ya da fazla olmasi anlamlidir.

3-Grade 1 ekojenik barsak i¢in daha ileri arastirma gerekmez.

4-Grade 2 ve 3 ekojenik barsak kromozomal ve nonkromozomal
anormalitelerle iliskilidir. Uzman gorisi;

Diger yapisal anomalileri ve varsa soft markerlar1 aramak icin,

Barsak obstruksiyonu ve perforasyon bulgularini degerlendirmek icin,
Plasental karakteristikleri degerlendirmek icin,

Genetik danisma i¢in,

Fetal karyotip, maternal serum tarama, Kistik Fibroz icin DNA testi gibi
labaratuar arastirmalarinin onerilebilmesi icin gereklidir.



/ |

Hafif ventrikilomegali

Serebral ventrikiilomegali, atrial 6l¢imlerin = 10 mm
olmasi ile tan1 konur.

Hafif ventrikiillomegali olciimlerin =10 mm ve < 15 mm
olmasi ile konulur.

MVM in prenatal tanisindan sonra, konjenital
enfeksiyon i¢cin maternal degerlendirme onerilir.

Karyotip ve konjenital enfeksiyon icin amniyosentez
onerilmelidir. MR gibi diger gortintiileme yontemleri
de disuniilebilir.



Hafif ventrikilomegali

D1

1.09cm
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Fetal Soft Markers in Obstetric Ultrasound

Hafif ventrikilomegali-oneriler

1- Fetal serebral ventrikiiller eger koroid pleksustan daha genis
goriliiyorsa, olctilmelidir.

2-10 mm ve daha biiyiik serebral ventrikiiller, kromozomal ve
santral sinir sistemi patolojileri ile iligkilidir. Uzman goriisi;

Diger malformasyon ve soft markirlari arastirmak ic¢in ayrintili
anatomik degerlendirme

Konjenital enfeksiyon veya fetal anoploidi i¢in labaratuar
arastirmasi yapilmasi

Gortuntileme yontemi olarak MR yapilabilmesi icin gerekmektedir.

3-Neonatal degerlendirme ve takip beraberinde olabilecek
abnormaliteleri ekarte etmek i¢in ve talip eden anormal
norogelisimsel durumlar i¢in gerekli ve onemlidir .
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Genislemis cisterna magna

Genislemis cisterna magna, antero-posterior ¢api =10
mm oldugunda tan1 konur.

Genis cisterna magna, diger anatomik ( araknoid kist,
Dandy Walker malformasyonu, Dandy Walker varianti)
veya sendromik abnormalitelerle ( oro-fasyal-dijital
sendrom, Meckel-Gruber sendromu, Di George
sendromu) iligkili olabilir.
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Fetal Soft Markers in Obstetric Ultrasound

Genislemis cisterna magna-oneriler

1-Fetal serebellum ve cisterna magna 16-20. hafta usg sinin
rutin bir parcasidir. Eger cisterna magna subjektif olarak
artmissa, ol¢im alinmalidir.

2-Izole cisterna magna genisligi fetal karyotipleme icin bir
endikasyon degildir.

3-Genislemis cisterna magna tespit edildiginde, takip usg ler
icin uzman degerlendirmesi gerekmektedir ve olas1 diger
goruntileme modaliteleri kullanilabilir.

4-Genislemis cisterna magna diger abnormaliteler ile beraber
oldugunda, fetal karyotipleme onerilmelidir.



KAPSAYICI ULTRASON iCiN
KULLANILABILEN FETAL
SOFT MARKERLAR
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Kisa femur
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Fetal Soft Markers in Obstetric Ultrasound

Kisa femur-oneriler

1- 16-20 hafta gebelik ultrasonunda standart bir 6l¢im
olmasina ragmen, rolatif kisalik icin degerlendirme,
rutin taramanin bir parcasi degildir.

2-Rolatif femur kisaligi ,Tr 21 i¢in bir ultrason markiri
olup, 3. seviye merkezlerde degerlendirilmelidir.,

3-Eger femur olciimi tarama ultrasonunda anormal
cikarsa, diger uzun kemikler degerlendirilmeli ve takip
ultrason degerlendirmeleri ve tist merkeze sevk
distinulmelidir.
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Kisa humerus

Kisa humerus ve femur olan fetiislerde , Tr 21 olma ihtimali yasa
bagli riske gore, 11 kat arttirmistir.

Fetal gelisme kisitlilig1 ve iskelet displazileri ile iligkili olabilecegi
unutulmamalidir.

Kisa humerus
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Fetal Soft Markers in Obstetric Ultrasound

Kisa humerus-oneriler

1- Humerus uzunlugu , 16-20 hafta tarama
ultasonunun rutin bir parcasi degildir ancak ileri
degerlendirme gerektiginde dahil edilebilir.

2-Rolatif humerus kisaligi Tr21 i¢in bir ultrason
markiridir ve ticiincl seviye degerlendirmede dahil

edilebilir.

3-Humerus degerlendirildiginde anormal veya kisa
olursa, diger uzun kemikler de degerlendirilmeli; takip
ultrason degerlendirmeleri ve tist merkeze sevk
diistintilmelidir.
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Nazal kemik

Nazal kemigin kisalig1 <2.5 mm veya <2.5-5 persantil
olmasi olarak tanimlanir.
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Fetal Soft Markers in Obstetric Ultrasound

Nazal kemik-Oneriler

1-Nazal kemigin degerlendirilmesi, 16-20 hafta tarama
ultasonunun rutin bir pargasi degildir.

2-Nazal kemigin hipoplastik olmasi veya olmamasi,
fetal Down sendromu icin ultrason markir1 olup,
stiiphelenildiginde uzman gorusu onerilmektedir.
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Klinodaktili

5. parmak klindaktilisi , 5. parmaktaki orta falanksin
hipolastik olmasi veya olmamasidir, bu da ultrasonda
5. parmagin ice dogru yaylanmasina yol acar.

Klinodaktili, fetal Down sendromlu yenidoganlarin %
60 1nda gortilmektedir. Antenatal taramada normal
fettislerde %3.4 oraninda ve Down sendromlu
vakalarda % 18.8 oraninda goriilebilir.

Izole bulgu halindeyse, diger non — kromozomal
anatomik veya sendromik abnormalitelerle iliskili

degildir.
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Klinodaktili




Klinodaktili-oneriler

1- Gergin bir elde klinodaktili aramak , 16-20 hafta
gebelik ultrasonunun rutin bir parcasi degildir.

2-5. parmak klinodaktilisi Tr 21 ile iliskili olup, daha
ileri aragtirma veya tictinci seviye degerlendirme
gerektirir.



KLINIiK PRATIKTE
OTURMAMIS OLAN SOFT
MARKERLAR
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s Down Sendromlu Olgularda
Ultrasonografik Bulgular
B r a k i S e f a | i Perinatolofi Dergisi » Cilt: 17, Sayi: 2/Agustos 2009

Tr 21 1i fetusler, beyin gelisiminde ve maturasyonunda
artmis abnormalite riski vardir. Ancak sefalik indeks Tr
21 li ve Oploid fettislerde anlamli olarak degisken
oldugu gorialmemistir.

Brakisefalinin fetal anoploidi taramasinda etkili
oldugu diistinulmemektedir.

Diger kranial morfolojiler “ cilek “, “limon ”
bulgularinin fetal patolojiyle daha iligkili oldugu ve
uygun sevk ve yonlendirmenin gerektigi
belirtilmektedir.
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Brakisefali

Brachycephaly

A 5
N




Genis iliak ac
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Genis iliak ac

Tr211li cocuklarin olusan pelvik displazi nedeniyle
normal cocuklara gore iliak kanat acis1 genislemistir.

Fetal pelvisin transvers kesitinde , iki iliak crest ile
sacrum arasindaki aci ol¢tilmektedir.

Tr21 li 19 fetiisti iceren bir calismada normal
karyotipler ile karsilastirildiginda ,iliak ac1 (63+20.3),
down sendromlu fetiislerde (80+19.7) olarak
Saptanmistir.



Genis iliak aci-oneriler

Genis iliak acinin distik riskli populasyonlarda
degerlendirilmesinde anlamli sonuc verdigi
gorulmemistir.

Bu markir, ticiincti seviye merkezlerde ytiksek riskli

hastalar degerlendirirken kullanilabilir; negatif
prediktor olarak da degerlendirilebilir.



/ 7

Kucuk fetal kulak uzunlugu

Kicuk ve dusiik kulaklar, Tr 21 ve diger anoploidili
yenidoganlarda bir klinik ozelliktir.

Kulak uzunlugu, koronal kesitte ol¢tilip kulagin tist
ve alt cizgisi arasinda maksimal uzunluk olarak
belirtilir.

Kisa fetal kulak uzunlugu, fetal anoploidi icin marker
olmasina ragmen, tarama araci olarak uygun bir
sekilde kullanilabilirligi gosterilememistir.



Sanda

| gap

Sandal gap, Tr 21 li yenidoganlarda % 45 oraninda
gorulebilen ; ayakta basparmak ve 2. parmagin ayrik
olmasi durumudur.

Normal |
anomalil

bir variant da olabilir ve diger kormozomal
erle iligkili degildir.

Tespit ec

ildiginde, takip veya ileri degerlendirme

gerektirmez.



ARSA

Genisletilmis fetal kalp taramasi esnasinda kullanilan
3 damar trakea kesitinde renkli doppler ile transvers
aortik arkin inen aort ile birlestigi yerden cikarak ;
trakea ve 6zefagusun posteriorundan sag kola dogru
seyreden bir arter olarak belirlenir.

Gortilme sikligi normal fetuslarda ortalama olarak
%1.4, trisomi 21li fetuslarda %37.5 olarak bildirilmistir.

Bu belirtecin etkinligi de heniiz genis calismalar ile
kanitlanmis degildir.
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Sonuc

Soft markirlarin klinik 6nemi ve derecesi tartismali bir
konudur.

Bu deger operatore baglidir ve bu ytizden gozden
kacirilabilirler.

Soft markirlarin saptanmasi deneyim ve ytiksek
rezoliisyonlu ultrason ekipmani gerektirmektedir.

Bazi soft markirlar gecici bulgu olabildiklerinden
onemi tartismali olabilmektedir.

Yeteri kadar dikkat edilmezse ve diger abnormaliteler
ile iliskilendirilmezse, gereksiz girisime yol acabilirler.



BENI DAVET ETTIGINIZ VE DINLEDIGINIZ ICIN
TESEKKUR EDERIM



