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OZET

Amag: Ultrasonografide gozlenen mindr belirteglerin artmig
anoploidi riskiyle iliskili oldugu diistiniilmektedir. Calismamiz-
da ikinci diizey ultrasonografi sirasinda saptanan minor belir-
te¢ izlenmis olgularin prenatal ve postnatal donemde yapilan
takiplerinin sonuglarimin degerlendirilmesi amaglanmuistir.

Geregler ve Yontem: . Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hasta-
liklart Egitim ve Arastirma Hastanesi’'nde ikinci diizey ultra-
sonografik taramasi gerceklestirilen 3833 gebe ¢alismamiza
dahil edildi. Ikinci diizey ultrasonografide minér anomalile-
rin izole olarak veya birden fazla minor anomalinin kombine
olarak saptandigr 369 olgu vaka grubumuzu olusturdu. Bunun
disinda kalan, mindr ve majér anomalinin saptanmadigr 3464
olgu ise kontrol grubumuzu olusturdu.

Bulgular: Toplam 369 hastadan 295 inde (%79,95) izole mi-
nor anomali saptanirken, 74 ’iinde (%620,05) ise kombine minér
anomali saptanmigtir. Izole mindr anomali grubunu olusturan
hastalarda 10 (%3.4) trizomi 21 olgusu, 1 (%0.3) trizomi 18
olgusu, 4 (%1.4) kistik fibroz olgusu, 2 (%0.7) kardiyak ano-
mali olgusu, 4 (%1.4) renal anomali olgusu goriildii. Kombine
mindr anomali gurubu icerisinde yer alan; hiperekojen intra-
kardiyak odak izlenen 37 hastanin 7 sinde (%18.9) trizomi 21,
1inde trizomi 18(%2.7), 3’iinde (%8.1) kardiyak anomali ve
3’tlinde (%8.1) renal anomali mevcuttu.

Sonug: Izole minér anomali saptanmast ile kombine minér
anomali saptanmast arasinda andploidi agisindan istatistiksel
olarak anlamh fark vardir. Minor anomalilerden hiperekojen
barsak, hiperekojen intrakardiyak odak, renal piyelektazi, na-
zal kemik hipoplazisi ve uzun kemiklerde kisalik trizomi 21 ris-
kini istatistiksel olarak anlamli oranda arttirmaktadir.

Anahtar Kelimeler: andploidi, minér anomali, trizomi 21

ABSTRACT

Objective: Prenatal detection of minor abnormalities by fetal
ultrasonographic examination are associated with increased
aneuploidy risk. The aim of the study was to evaluate the pre-
natal and postnatal outcomes of cases with minor fetal abnor-
malities.

Material and Methods: We reviewed 3833 women who had se-
cond-trimester ultrasonographic examination at Zeynep Kamil
Research and Training Hospital, retrospectively. Three hundred
sixty-nine women with fetal minor abnormalities were assigned
to case group, 3464 women without fetal abnormality were as-
signed to control group.
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Results: Two hundred ninety-five (79.95%) women had isolated
fetal minor abnormality and 74 (20.05%) women had multiple
minor abnormalities. There were 10 (3.4%) infants with trisomy
21, 1 (0.3%) infant with trisomy 18, 4 (1.4%) infants with cystic
fibrosis, 2 (0.7%) infants with congenital cardiac anomalies,
and 4 (1.4%) infants with congenital renal anomalies in the
single minor fetal abnormality group. There were 7 (18.9%) in-
fants with trisomy 21, 1 (2.7%) infant with trisomy 18, 3 (8.1%)
infants with congenital cardiac anomalies, and 3 (8.1%) infants
with congenital renal anomalies in cases with hyperechogenic
foci in the fetal heart combined with any other minor markers.

Conclusion: There were statistically significant differen-
ces between the case group and control group with regard to
aneuploidy. Isolated hyperechogenic bowel, isolated short fe-
mur-humerus and combination of hyperechogenic foci in the
fetal heart, renal pyelectasis and hypoplasia of the nasal bone
were associated with increased trisomy 21 risk.

Keywords: aneuploidy, minor abnormality, trisomy 21
GIRIS

Yenidoganlarin yaklasik %0,9’unda kromo-
zom anomalileri gozlenmektedir (1). Kromozom
anomalileri sayisal veya yapisal anomaliler olabil-
mektedir. Klinik 6nem tasryan kromozom anoma-
lileri igerisinde en sik goriileni andploidilerdir. Tan1
almis gebeliklerde %3 ila %4 oraninda gozlenir.
Canli dogumlarda en sik goriilen andploidi trizomi
21 yani Down sendromudur. Diger 6nemli andp-
loidiler trizomi 13, trizomi 18, monozomi X yani
Turner sendromu ve 46 XXY yani Klinefelter send-
romudur. Ileri anne yasi, ailede andploidi dykiisi, 1.
trimester ya da 2. trimester serum tarama testlerinde
yliksek risk tespit edilmesi gibi fetal kromozomal
anomali agisindan yiiksek risk teskil eden 6zellikle-
re sahip kadinlara girisimsel genetik tan1 yontemleri
yaygin olarak onerilmektedir. Ancak tiim bu hasta-
lara girisimsel tan1 yontemlerinin uygulanmasi, is-
lemin girisimsel olmasi agisindan ve gebelik kaybi
gibi 6nemli riskleri beraberinde getirmesi agisindan
tartisilmaktadir. Ikinci trimesterde andploidi diisiin-
diiren iki tip sonografik belirte¢ gdzlenebilmektedir.
Birinci tip belirtecler beyin, kalp, akciger, gastroin-
testinal sistem, genital organlar ya da ekstremiteleri
ilgilendiren major fetal anomalilerin olusturdugu
major belirteglerdir. Yenidoganin saglhigini etkile-
meyen, kendileri patolojik olmayan, siklikla gegici
oldugu go6zlenmis, non-spesifik ve fakat ikinci tri-
mesterde yapilan ultrasonografide gozlendiginde
artmis andploidi riskiyle iligkili hiperekojen barsak,
koroid pleksus kisti, renal piyelektazi, hiperekojen
intrakardiyak odak, uzun kemiklerde kisalik, tek
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umblikal arter gibi sonografik bulgular ise minor
belirtegler ya da hafif belirtecler olarak adlandiri-
lan ikinci tip belirtecleri olusturmaktadir (2). Calis-
mamizin amaci; lilkemiz sartlarinda hastanemizde
ikinci diizey ultrasonografi sirasinda saptanan mi-
nor belirte¢ izlenmis olgularin prenatal ve postnatal
donemde yapilan takiplerinin sonuglarinin deger-
lendirilmesidir.

GEREC ve YONTEM

Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hastaliklar
Egitim ve Arastirma Hastanesi’nde gebe izlem po-
liklinigine basvuran, ikinci diizey ultrasonografik
taramasi1 hastanemizde gerceklestirilen gebeler ca-
lismamiza dahil edildi. Ikinci diizey ultrasonografik
tarama yaptigimiz 3833 hasta ¢alismamiza katil-
may1 kabul etti. Hastalar sozIii onamlar1 alindiktan
sonra ¢aligma grubumuza dahil edildi.

Ikinci diizey ultrasonografide fetal hipereko-
jen intrakardiyak odak, hiperekojen barsak, koroid
pleksus kisti, renal piyelektazi, ventrikiilomegali,
tek umblikal arter, nazal kemik hipoplazisi veya na-
zal kemik yoklugu, uzun kemiklerde kisalik, sandal
acikligl, nukal katlanti kalinliginda artis ve klino-
daktili gibi minér anomalilerin izole olarak veya
birden fazla mindr anomalinin kombine olarak sap-
tandi1g1 369 olgu vaka grubumuzu olusturdu. Bunun
disinda kalan, mindr ve major anomalinin saptan-
madig1 3464 olgu ise kontrol grubumuzu olusturdu.
Vaka grubu tek minér anomali izlenen izole mindr
anomali grubu ve birden fazla mindr anomalinin
izlendigi kombine minér anomali grubu olarak iki
gruba ayrilarak incelendi. Vaka grubumuz ayrica
anne yagl, birinci trimester tarama testi sonuglari ve
ikinci trimester tarama testi sonuglari esas alinarak
yiiksek riskli ve diisiik riskli olmak tizere iki grup
halinde de incelendi.

Olgulardan anne yasi, gebelik sayisi, dogum
sayisi, yasayan bebek sayisi, anomalili bebek do-
gum hikayesi olup olmadigi sorularak &grenildi.
Birinci ve ikinci trimester tarama testleri, ikinci dii-
zey ultrasonografi sonuglari, kromozom analizi i¢in
girigimsel testlerin uygulanip uygulanmadigi, gebe-
ligin yardimer tireme teknikleriyle olusup olusma-
dig1, gebelik dncesinde ve gebelik esnasinda sigara
kullanim1 ve alkol kullanimi 6ykiisiiniin olup olma-
dig1, andploidi tanisi almig hastalarda terminasyonu
kabul edip etmedikleri tetkikleri incelenerek ve ai-
leye sorularak 6grenildi. Perinatal verilerden dogum
haftas1, dogum sekli, 1. ve 5. dakika APGAR’lari,
bebegin Yenidogan Yogun Bakim Unitesi’ne (YD-
YBU) alinip alinmadig1, eger YDYBU’ne alindiysa
burada kalma siiresi, dogum sonrasi takiplerinde ek
bir problemle karsilasilip karsilasilmadigi ve eksi-
tus olup olmadigr hastanemiz kayitlari incelenerek
ve aileyle goriisiilerek 6grenildi.

Bu calismada istatistiksel analizler SPSS Ver-
sion 16.0 (SPSS Inc. Chicago Illinois) programi
kullanilarak yapilmistir. Verilerin degerlendirilme-
sinde tanimlayici istatiksel metotlarin (ortalama,
standart sapma) yani sira gruplar arasi karsilastir-
malarda Mann Whitney U testi, nitel verilerin kar-
silastirilmasinda ki-kare testi ve Fisher’s exact test
kullanilmigtir. Her bir mindr anomali i¢in ayr1 ayri
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duyarlilik, 6zgiilliik, olabilirlik oran1 (likelihood ra-
tio, LR) ve P degerleri hesaplanmistir. Sonuglarda,
anlamlilik P<0.05 diizeyinde degerlendirilmistir.

BULGULAR

Calismamiz 369 vakayla yapilmistir. Annele-
rin ortalama yas1 28,13 + 5,34 idi. Ikinci diizey ult-
rasonografik tarama i¢in basvuruda ortalama gebe-
lik haftas1 21H + 5G idi. Ortalama gravida 2,1 (1-8),
ortalama parite 0,77 (0-7) idi. Toplam 369 hastadan
295’inde (%79.,95) izole yani tek minér anomali
saptanirken, 74’tinde (%20,05) ise kombine yani
birden fazla mindr anomali saptanmistir. Mindr
anomali saptanan gebeliklerin 9’u IVF (in vitro
fertilizasyon) (%2,4), 70’1 (%19,7) akraba evliligi
idi. Hastalarin 15’1 (%4,1) gebeliklerinde aktif si-
gara iciyordu. Alkol ya da ila¢ kullanan gebe yoktu.
Hastalarin dogum sekli, terminasyon oranlari, intra-
uterin ve postpartum fetal kayip oranlari, Ortalama
YDYBU’de kalis siireleri ve 1.-5. dakika APGAR
ortalamalar1 Tablo 1°de gosterilmistir. Toplamda
mindr anomali izlenen 369 hastada goriilen mindr
anomaliler ve dagilimi Tablo 2’de gosterilmistir.

Tablo 1: Perinatal gebelik sonuglar1 agisindan mindr anomalilerin de-
gerlendirilmesi.

Perinatal gebelik Tiim Minér ]\E[Zi?llﬁer K]S/[?,}g:le
sonucu Anomaliler . .
Anomaliler | Anomaliler

VD 203(%55.0) | 163(%55.3) | 40(%54.1)
C/S 157(%42.5) | 128(%43.4) | 29(%39.2)
Terminasyon 13(%3.5) 7(%2.4) 6(%8.1)
Intrauterin Ex. 9(%2.4) 4(%1.4) 5(%6.8)
Postpartum Ex. 5(%1.4) 2(%0.7) 3(%4.1)
Toplam 369 295 74

Evet | 29(%7.9) 18(%6.1) 11(%14.9)
YDYBU’ne
¢tkti m1?

Haywr | 340(%92.1) | 277(%93.9) | 63(%85.1)
Toplam 369 295 74

YDYBU Yats siiresi

13.8(£174) | 16174) | 11,2(:7,9)
(ortalama+/- SD)

ortalama Dogum | 391/ 5G| 38H+2G | 38H + 4G
1.dakika APGAR | 7.2(:1,3) | 7.3&L2) | 6,8(+1,4)
5. dakika APGAR | 87(=L1) | 88(10) | 85(x13)

VD Vajinal dogum, C/S Sezaryen ile dogum, SD Standart sapma,
Ex. Eksitus, YBU yenidogan yogun bakim tinitesi.
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Tablo 2: Saptanan mindr anomalilerin ylizdesel dagilimi.

. -~ K?“.'.bine Toplam
- . I1zole minér | minér
Minér anomali anomali anomali
icerisinde (N/%)

Hiperekojen o o 0
intrakardiyak odak 78 (%621.1) | 37(%10.0) 115 (%31.2)
Hiperekojen barsak 54 (%14.6) | 31 (%8.5) 85 (%23.1)
Koroid pleksus Kisti 70 (%19.0) | 19 (%5.2) 89 (%24.1)
Renal piyelektazi 45 (%12.2) | 33 (%8.9) 78 (%621.1)
Hafif 0 " o
ventrikiilomegali 20 (%3.4) 7(%1.9) 27(%7.3)
Tek umblikal arter 13 (%3.5) 3 (%0.8) 16 (%4.3)
Nazal kemik o o0 o
hipoplazisi 7 (%1.9) 7 (%1.9) 14 (%3.8)
Uzun kemiklerde
Kasalik 7 (%1.9) 14 (%3.8) 21 (%5.7)
Sandal acikhig 1(%0.3) 0 (%0) 1 (%0.3)
Nukal kalinlik artisi 0 (%0) 1(%0.3) 1 (%0.3)
Klinodaktili 0 (%0) 1(%0.3) 1(%0.3)

Toplam olarak degerlendirilen 369 hastadan
izole mindr anomali grubunu olusturan 295’inde 10
(%3.4) trizomi 21 olgusu, 1 (%0.3) trizomi 18 olgu-
su, 4 (%1.4) kistik fibroz olgusu, 2 (%0.7) kardiyak
anomali olgusu, 4 (%]1.4) renal anomali olgusu go-
riildi.

Izole min6ér anomali gurubu igerisinde yer alan;
hiperekojen intrakardiyak odak izlenen 78 hastanin
2’sinde (%2,6) trizomi 21, 2’sinde (%2,6) kardiyak
anomali mevcuttu. Hiperekojen barsak izlenen 54
hastanin 3’{inde (%5.6) trizomi 21, 4’tinde (%7.4)
kistik fibroz mevcuttu. Koroid pleksus kisti izlenen
70 hastanin 1’inde (%1.4) trizomi 18 mevcuttu. Re-
nal piyelektazi izlenen 45 hastanin 2’sinde (%4.4)
trizomi 21, 3’{inde (%6.7) renal anomali mevcuttu.
Ayrica yine renal piyelektazi tespit edilen bir olgu-
da ise 9. kromozomda perisentrik inversiyon go-
rildi. Hafif ventrikiilomegali saptanan 20 hastanin
I’inde (%5.0) norofibromatoz, 1’inde (%5.0) ise
hidrosefali gelisti ve postpartum 49. giinde eksitus
oldu. Tek umblikal arter izlenen 13 hastanin 1’inde
(%7.7) trizomi 21 mevcuttu. Uzun kemiklerde kisa-
lik tespit edilen 7 hastanin 2’sinde (28.6) trizomi 21
mevcuttu. Nazal kemik hipoplazisi izlenen 7 hasta-
da ve sandal agiklig1 izlenen 1 hastada herhangi bir
anomali izlenmedi.

Kombine mindér anomali gurubu igerisinde
yer alan; hiperekojen intrakardiyak odak izlenen 37
hastanin 7’sinde (%18.9) trizomi 21, 1’inde trizo-
mi 18(%2.7), 3’iinde (%8.1) kardiyak anomali ve
3’tnde (%8.1) renal anomali mevcuttu. Hipere-
kojen barsak izlenen 31 hastanin 6’sinda (%19.4)
trizomi 21, I’inde trizomi 18 (%3.2) mevcuttu.
Koroid pleksus kisti izlenen 19 hastanin 2’sinde

CILT: 50 YIL: 2019 SAYI: 2

(%10.5) trizomi 21, 1’inde (%5.3) trizomi 18 ve
I’inde (%8.1) renal anomali mevcuttu. Renal piye-
lektazi izlenen 33 hastanin 4’iinde (%12.1) trizomi
21, I’inde (%3.0) trizomi 18 ve 3’iinde (%9.1) re-
nal anomali mevcuttu. Ayrica yine renal piyelekta-
zi tespit edilen bir olguda ise hidrosefali goriildi.
Kombine olarak hafif ventrikiillomegali izlenen 7
olgudan 1’inde hidrosefali gelisti ve postpartum ilk
1 yil igerisinde eksitus oldu. Tek umblikal arter izle-
nen 3 olguda herhangi bir anomali izlenmedi. Uzun
kemiklerde kisalik tespit edilen 14 hastanin 4’iinnde
(28.6) trizomi 21, 1’inde (%7.1) trizomi 18 ve 2’sin-
de (%14.3) kardiyak anomali mevcuttu. Nazal ke-
mik hipoplazisi izlenen 7 hastanin 2’sinde (%28.6)
trizomi 21, 1’inde trizomi 18 ve 2’sinde kardiyak
anomali saptandi. Klinodaktili goriilen tek hastada
trizomi 21 saptandi. Nukal kalinlik artis1 tespit edi-
len 1 hastada ise herhangi bir anomali saptanmadi.
Izole ve kombine mindr anomali grubunda saptanan
trizomi 21 olgularinin verileri istatiksel olarak de-
gerlendirildi. Kontrol grubunda 11 adet trizomi 21
olgusu izlenirken, vaka grubunda bu say1 22 idi.

Izole min6r anomali grubunda sirasiyla duyar-
lilik, o6zgiilliik, pozitif olabilirlik oranlari, negatif
olabilirlik oranlar1 ve p degeri hiperekojen intrakar-
diyak odak i¢in 0.06, 0.98, 3.0, 0.96, 0.3050 seklinde,
hiperekojen barsak i¢in 0.09, 0.99, 6.8, 0.92, 0.0025
seklinde, renal piyelektazi i¢in 0.06, 0.99, 5.4, 0.95,
0.0709 seklinde, tek umblikal arter i¢in 0.03, 0.996,
9.6, 0.97, 0.2432 seklinde, uzun kemiklerde kisalik
icin 0.06, 0.999, 46.1, 0.94, < 0.0001 seklindeydi.
Minér anomali saptanan olgularin tiimi istatistiksel
olarak degerlendirildiginde sirastyla duyarlilik, 6z-
giilliik, pozitif olabilirlik oranlar1, negatif olabilirlik
oranlar1 ve p degeri hiperekojen intrakardiyak odak
icin 0.27, 0.97, 9.8, 0.75, < 0.0001* seklinde, hipe-
rekojen barsak i¢in 0.27, 0.98, 13.6, 0.74, <0.0001*
seklinde, koroid pleksus kisti i¢cin 0.06, 0.98, 2.7,
0.96, 0.3947, renal piyelektazi i¢in 0.18, 0.98, 9.6,
0.84, < 0.0001* seklinde, tek umblikal arter i¢in
0.03, 0.996, 7.7, 0.97, 0.3260 seklinde, nazal kemik
hipoplazisi i¢in 0.06, 0.997, 19.2, 0.94, < 0.0001*
seklinde, uzun kemiklerde kisalik i¢in 0.18, 0.996,
46.1, 0.82, < 0.0001* seklindeydi. Izole ve kombine
mindr anomali saptanan olgularin toplamda trizomi
21 ile iliskisinin istatistiksel degerlendirmesi Tablo
3’te gosterilmistir.

Izole ve kombine mindr anomali grubu tri-
zomi 21 goriilmesi ve bebegin YDYBU’ne ¢ikip
¢tkmamasi agisindan karsilastirildiginda istatistik-
sel olarak anlaml fark saptandi (P=0.0002). Tri-
zomi 18 agisindan (P=0.3613), anne yas1 agisindan
(P=0.3454), girisimsel yontemleri kabul edip etme-
me agisindan (P=0.0548) ve yiiksek ya da diisiik
riskli olma ag¢isindan (P=0.1827) istatiksel olarak
anlamli fark saptanmadi (Tablo 4).

Tablo 3: izole ve kombine minér anomali saptanan olgularin toplamda trizomi 21 ile iligkisinin istatistiksel degerlendirmesi.

Minor anomali TR21+ (N/%) | TR21 - (N/%) | duyarhhk | 6zgiillik LR+ LR - P degeri
Toplam izole minér anomaliler 10 (%3.4) 285 (%696.6) 0.3 0.93 4.0 0.75 | <0.0001*
Toplam kombine minér anomaliler 12 (%16.2) 62 (%83.8) 0.36 0.98 22.3 0.65 | <0.0001*
Toplam izole + Kombine minér anomali 22 (%6.0) 347 (%94.0) 0.67 0.91 7.3 0.37 | <0.0001*

LR + Pozitif olabilirlik orani (likelihood ratio), LR - Negatif olabilirlik orant (likelihood ratio), TR21 trizomi 21, * P<0,05 x? test.

-30-



ZEYNEP KAMIL TIP BULTENI;2019,;50(2):28-34

Tablo 4: izole ve kombine minér anomali grubunun istatiksel deger-
lendirmesi.

Karsilastirmalar OR P degeri
Trizomi 21 goriilmesi 0.1813 | 0.0002*
Trizomi 18 goriilmesi 0.2483 | 0.3613
Anne yasi1 35y ve iistii ya da 35y alt1 0.6938 | 0.3454
YDYBU ¢ikip ¢itkmama 2.69 0.0262%
Girisimsel Yontemleri Kabul edip etmeme | 0.5810 | 0.0548
Yiiksek riskli ya da diisiik riskli olma 0.6503 | 0.1827

* P<0,05 Fisher's Exact Test, YDYBU yenidogan yogun bakim iinitesi.

Toplam 369 hastanin 300’14 (%81.3) diisiik
riskli grupta, 69’u (%23.0) yiiksek riskli grupta
degerlendirildi. Diisiik riskli grupta 7 trizomi 21
olgusu tespit edilirken, yiiksek riskli grupta ise 15
trizomi 21 vakasi tespit edilmistir ve aradaki fark is-
tatistiksel olarak anlamli bulunmustur (P<0.0001).
Disiik riskli grupta 244 izole mindr anomali, 56
kombine mindr anomali izlenirken, yiiksek riskli
grupta 51 izole mindér anomali, 18 kombine mindr
anomali izlendi. Arada istatistiksel olarak anlaml
fark bulunmadi (P=0.1827). Diisiik riskli grupta gi-
risimsel yontemleri 89 kisi kabul etmezken, yiiksek
riskli grupta 38 kisi kabul etmedi. Aradaki fark ista-
tistiksel olarak anlamli bulundu (P=0.0001) (Tablo
5).

Tablo 5: Disiik riskli ve yiiksek riskli grubunun istatiksel degerlen-
dirmesi.

Karsilastirmalar DR | YR | OR P degeri
Trizomi 21 (N) 7 15 | 11.627 | <0.0001*
Trizomi 18 (N) - 2 22.259 | 0.0346*
izole ve Min6r Anomali

izole Mindr Anomali (N) 244 | 51 1.538 | 0.1827
Kombine Minér Anomali (N) | 56 | I8

Girisimsel Yontemler

Kabul eden (N) 89 |38 | 2906 | 0.0001%*
Kabul etmeyen (N) 211 | 31

TOPLAM 300 | 69

* P<0,05 Fisher's Exact Test DR diisiik risk YR yiiksek risk  OR odds
ratio.

TARTISMA

Caligmamizda diger risk faktorleri de goz onii-
ne almarak yapilan degerlendirmede 369 hastanin
69’u (%18.9) yiiksek riskli grupta degerlendirildi.
Calismamizin yapildig1 vaka grubunun risk dagili-
minin dengeli olmasi, elde edilen sonuglarin iilke
popiilasyonumuzun normallerine daha yakin olmasi
agisindan dnem tagimaktadir.

Andploidi ve diger kromozomal anomalilerin
kesin tanis1 karyotip tayini ile yapilmaktadir. Am-
niyosentez ve kordosentez gibi girisimsel islemler
%0.5 ile %1 arasinda degisen gebelik kaybi riski
gibi riskleri beraberinde getirmektedir (3). Calisma-
miza katilan 369 hastanin 242’si (%65.5) kendile-
rine girisimsel tani testlerinin (amniyosentez, kor-
dosentez) uygulanmasini kabul etmedi. Girisimsel
yontemleri kabul edip etmeme agisindan iki grup
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arasinda istatiksel olarak anlamli fark saptanmadi
(P=0.0548). Diisiik riskli grupta 300 hastanin 89’u
(%29.7) girisimsel tan1 yontemlerini kabul ederken,
yiiksek riskli grupta 69 hastanin 38’1 (%55.1) giri-
simsel yontemleri kabul etti. Girisimsel yontemleri
kabul edip etmeme agisindan iki grup arasinda is-
tatiksel olarak anlamli fark saptandi (P=0.0001).
Bu sonug ise s6z konusu risk degerleri oldugunda
hastalarin bu durumu daha anlaml olarak algilayip
degerlendirdigi ya da daha iyi anladig: seklinde yo-
rumlanmistir.

Calisma grubumuzda toplam 33 (%0.86)
Trizomi 21 vakasi goriilmiistiir. Toplumda Down
sendromu prevalansinin %0,13 oldugu goz oniinde
bulunduruldugunda toplum normallerine daha ya-
kin bir oran oldugunu diisiinmekteyiz. Vaka grubu-
muzda toplam 22 (%5.96) trizomi 21 vakasit goriil-
mistiir. Benzer 24 ¢alismanin ortalama prevalansi
%6 olarak bildirilmistir (7). Dolayist ile galigma
populasyonumuzun literatiirle uyumlu oldugu gorii-
stindeyiz. [zole minor anomali grubunda 10 (%3.4)
trizomi 21 olgusu saptanirken, kombine mindr ano-
mali grubunda 12 (%16.2) trizomi 21 olgusu sap-
tandi. Iki grup arasinda istatistiksel olarak anlamli
fark saptanmistir (P=0.0002). Tiim izole mindr ano-
maliler degerlendirildiginde trizomi 21 agisindan
pozitif olabilirlik oran1 (+LR) 4.0, tiim kombine
anomaliler degerlendirildiginde 22.3 ve tiim izole
ve kombine mindr anomaliler degerlendirildiginde
7.3 olarak saptandi. Birden fazla minér anomalinin
goriilmesi, tek anomalinin izlenmesine gore trizomi
21 riskini anlamli oranda, daha fazla arttirmaktadir.
Konu hakkinda literatiirdeki ortak goriis calisma-
mizin bulgularint desteklemektedir (2, 3, 4) . Dii-
stik riskli grupta saptanan trizomi 21 olgusu sayisi
7 (%2.3), ytiksek riskli grupta saptanan trizomi 21
olgusu sayist ise 15°di (%21.7). Beklenildigi iize-
re yiiksek riskli grup ile diisiik riskli grup arasinda
trizomi 21 olgulart agisindan istatistiksel olarak an-
laml1 fark saptandi (p< 0.0001).

Hiperekojen intrakardiyak odak (HIO) minor
anomali saptanan 369 vakanin 78’inde (%21.1) izo-
le olarak, 37’sinde (%10.0) diger mindr anomaliler-
le kombine olarak izlendi. izole ve kombine olan-
lar bir arada degerlendirildiginde 115 (%31.2) HIO
tespit edildi. Calisma grubumuzda izole HIO’larin
prevalansi %2, toplam HIO’larin prevalansi %3 ola-
rak hesaplandi. Literatiirde rutin ikinci diizey ultra-
sonografi sirasinda izlenme sikligr degisik yayin-
larda %0,17 ile %20,3 arasinda degisen oranlarda
bildirilmesine ragmen (8), ortalama goriilme siklig1
%?2 ile %4.7 arasinda degismektedir (9, 10). Bul-
gularimiz literatiirle uyumludur. HiO igin olabilirlik
orani izole olanlar alindiginda 3.0, izole ve kombi-
ne olanlar alindiginda 9.8 olarak hesaplandi. Izole
HIO trizomi 21 acisindan istatistiksel olarak an-
laml risk artig1 getirmezken (P=0.3050), kombine
olarak goriildiigiinde istatistiksel olarak anlamli risk
artis1 getirmektedir (P<0.0001). Literatiirde izole
HIO igin yaymlanan en genis kapsamli dort 6nem-
li calismada olabilirlik oranlar1 1.4 ile 2.8 arasinda
degismektedir (6, 11-13). Calisgmamizin sonucu 59
ayr1 ¢alismanin meta-analizinin yapildigi calismaya
yakin olmakla birlikte istatistiksel sonu¢ agisindan
tiim ¢aligmalarla uyumludur (6). Aagaard-Tillery ve
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arkadaslarinin yaptig1 izole ve kombine verileri de-
gerlendiren bir ¢alismada HIO i¢in olabilirlik orani
6.3 olarak verilmistir (14). Istatistiksel sonug agisin-
dan calismamizin sonucuyla uyumludur. Sonug ola-
rak HIO ile trizomi 21 ve trizomi 13 arasinda iliski
oldugu literatiire bakildiginda agikca goriilebilmek-
tedir. Dolayisiyla yiiksek riskli populasyonda izo-
le bir bulgu olsa bile HIO dnceden var olan riski
arttiracaktir. Bu yiizden bu hastalarla girisimsel tani
yontemleri mutlaka tartisilmalidir.

Hiperekojen barsak (HB) minér anomali sap-
tanan 369 vakanin 54’iinde (%14,6) izole olarak,
31’inde (%8,5) diger mindr anomalilerle kombine
olarak izlendi. Izole ve kombine olanlar bir arada
degerlendirildiginde 85 (%23,1) HIO tespit edil-
di. Calisma grubumuzda izole HB’larin prevalan-
st %1,4, toplam HB’larin prevalanst %2,2 olarak
hesaplandi. Literatiirde rutin ikinci diizey ultraso-
nografi sirasinda izlenme siklig1 degisik yayinlarda
%0,2 ile %1,4 arasinda degisen oranlarda bildiril-
mektedir (5). Bulgularimiz literatiirle uyumludur.
HB i¢in olabilirlik orani izole olanlar alindiginda
6.8, izole ve kombine olanlar alindiginda 13.6 ola-
rak hesaplandi. Hem izole olarak izlendiginde, hem
de kombine olarak goriildiiglinde HB trizomi 21
acisindan istatistiksel olarak anlamli risk artis1 ge-
tirmektedir (P=0.0025, P<0.0001). Literatiirde izole
HB i¢in yayinlanan en genis kapsamli dort onem-
li ¢aligmada olabilirlik oranlar1 5.5 ile 6.7 arasinda
degismektedir (6, 11-13). Calismamizin sonucu is-
tatistiksel sonug agisindan tiimiiyle uyumludur (6).
Aagaard-Tillery ve arkadaslarinin yaptig1 izole ve
kombine verileri degerlendiren ¢alismada HB i¢in
olabilirlik oran1 24 olarak verilmistir (14). Istatistik-
sel sonug acisindan ¢aligmamizin sonucuyla uyum-
ludur. Ayrica HB izlenen 85 olgumuzun 4’iinde
kistik fibroz (KF) bulunmustur. Kistik fibroza bagl
mekonyum ileusunun HB bulgusuna yol acabildigi
iyi bilinmektedir. Calisma sonucumuza gore kistik
fibroz agisindan HB anlamli risk artig1 getirmekte-
dir (P=0.0027). KF i¢in olabilirlik orani 4.5 olarak
hesaplanmistir. HB’1n andploidi, intrauterin gelis-
me kisitliligl, kanama, kistik fibroz, konjenital en-
feksiyonlar ve talasemi ile iligkili olabilecegi bilin-
mektedir (5).

Koroid pleksus kistleri (KPK) minér anomali
saptanan 369 vakanin 70’inde (%19.0) izole olarak,
19’unda (%5.2) diger minér anomalilerle kombine
olarak izlendi. izole ve kombine olanlar bir arada
degerlendirildiginde 89 (%24.1) KPK tespit edildi.
Calisma grubumuzda izole KPK’larin prevalansi
%1.8, toplam KPK’larin prevalansi %2.3 olarak
hesaplandi. Literatiirde rutin ikinci diizey ultraso-
nografi sirasinda izlenme siklig1 degisik yayinlarda
9%0.18 ile %3.6 arasinda degisen oranlarda bildiril-
mektedir (15, 16). Bulgularimiz literatiirle uyumlu-
dur. KPK olgularinda izole olarak izlenen grupta hic
trizomi 21 vakasi tespit edilmezken, izole ve kombi-
ne olan grupta 2 trizomi 21 vakasi tespit edildi. Ola-
bilirlik orani 2.7 olarak hesaplandi. KPK izole ola-
rak goriildiigiinde de, kombine olarak goriildiigiinde
de trizomi 21 acgisindan istatistiksel olarak anlamli
risk artig1 getirmemektedir (P=0.3947). Bromley ve
arkadaslar1 yaptiklar1 caligmada KPK’lerinin Down
sendromlulardaki insidansinin, normal populasyon-
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la ayn1 oldugunu gostermistir (19). Calismamizin
sonucu istatistiksel olarak literatiirle uyumludur.
KPK saptanan 89 olgumuzdan 2’sinde trizomi 18
tespit edildi. Tiim vaka grubunda da toplam 2 tri-
zomi 18 olgusu izlendi. Trizomi 18 i¢in KPK olgu-
larinda olabilirlik orani1 22.2 olarak hesaplanmustir.
KPK trizomi 18 acisindan istatistiksel olarak anlam-
It risk artig1 getirmektedir (P<0.0001). Trizomi 18
ile KPK arasindaki iliski iyi bilinmektedir. KPK’le-
ri trizomi 18’11 fetuslarin yaklasik {igte birinde go-
rilmektedir (17). Literatiirde trizomi 18 agisindan
KPK i¢in olabilirlik oran1 20 olarak verilmektedir
(18). Istatistiksel sonug acisindan ¢alismamizin so-
nucuyla uyumludur.

Renal Piyelektazi (RP) minér anomali sap-
tanan 369 vakanin 45’inde (%12.2) izole olarak,
33’iinde (%8.9) diger minér anomalilerle kombine
olarak izlendi. Izole ve kombine olanlar bir arada
degerlendirildiginde 78 (%21.1) RP tespit edil-
di. Caligma grubumuzda izole RP’lerin prevalansi
%1.2, toplam RP’lerin prevalansi %2.0 olarak he-
saplandi. Literatiirde rutin ikinci diizey ultrasonog-
rafi sirasinda izlenme sikligr degisik yayinlarda
%0,3 ile %4.5 arasinda degisen oranlarda bildiril-
mektedir, ancak ortalama deger %1 civarindadir (5).
Bulgularimiz literatiirle uyumludur. RP i¢in olabi-
lirlik orani izole olanlar alindiginda 5.4, izole ve
kombine olanlar alindiginda 9.6 olarak hesaplanda.
Izole RP trizomi 21 agisindan istatistiksel olarak an-
laml risk artis1 getirmezken (P=0.0709), kombine
olarak goriildiigiinde istatistiksel olarak anlamli risk
artis1 getirmektedir (P<0.0001). Literatiirde izole
RP i¢in yayinlanan en genis kapsamli dort dnem-
li calismada olabilirlik oranlar1 1.5 ile 1.9 arasinda
degismektedir (6, 11-13). Caligmamizin sonucu is-
tatistiksel sonug agisindan uyumludur, ancak sapta-
digimiz olabilirlik orani biraz daha yiiksek bulun-
mustur. Aagaard-Tillery ve arkadaglarinin yaptig
izole ve kombine verileri degerlendiren ¢alismada
RP icin olabilirlik oran1 5.5 olarak verilmistir. Is-
tatistiksel sonu¢ agisindan galigmamizin sonucuyla
uyumludur (14). RP grubu ile diger hastalar renal
patolojiler ve 6zellikle hidronefroz acisindan karsi-
lastirildiginda arada istatistiksel olarak anlamli fark
bulundu (p=0.0015). Renal patolojiler agisindan RP
icin olabilirlik oran1 3.76 olarak bulundu.

Hafif ventrikiilomegali izlenen 27 olgunun
higbirinde ek anomaliye rastlanmadi. Dolayist ile
literatiir bilgisi ile de uyumlu olarak hafif ventri-
kiilomegali trizomi 21 agisindan risk artist getirme-
mektedir.

Tek umblikal arter (TUA) minér anomali sap-
tanan 369 vakanin 13’linde (%3.5) izole olarak,
3’inde (%0.8) diger mindr anomalilerle kombine
olarak izlendi. izole ve kombine olanlar bir arada
degerlendirildiginde 16 (%4.3) TUA tespit edildi.
Calisma grubumuzda izole TUA’lerin prevalansi
%1.4, toplam TUA’lerin prevalansi %2.2 olarak he-
saplandi. Literatiirde rutin ikinci diizey ultrasonog-
rafi sirasinda izlenme siklig1 degisik yayinlarda %1
ile %4.6 arasinda degisen oranlarda bildirilmektedir
(23). Bulgularimiz literatiirle uyumludur. TUA hem
izole olarak izlendiginde, hem de kombine olarak
goriildiiglinde trizomi 21 agisindan istatistiksel ola-
rak anlamli risk artig1 getirmemektedir (P=0.2432,
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P=0.3260). Literatlirde genel kan1t Down sendromu-
nun TUA ile yakin bir iliskisinin olmadig1 yoniin-
dedir (24). Ancak Granese ve arkadaslarinin 12672
gebe tizerinde yaptiklar1 bir calismada TUA’in
Down sendromu ile iliskili oldugu ortaya konmus
ve hatta olabilirlik oram1 42,9 olarak verilmistir.
Calismamizin sonucu istatistiksel sonu¢ agisindan
degerlendirildiginde major anomali ile birlikte de-
gilse, TUA nin trizomi 21 agisindan risk artisina yol
acmadig1 yoniindedir ve literatiiriin geneliyle uyum-
ludur.

Nazal kemik hipoplazisi (NKH) minér anoma-
li saptanan 369 vakanin 7’sinde (%1.9) izole olarak,
7’sinde de (%1.9) diger mindr anomalilerle kombi-
ne olarak izlendi. Izole ve kombine olanlar bir arada
degerlendirildiginde 14 (%3.8) NKH tespit edildi.
Calisma grubumuzda izole NKH’lerinin prevalansi
%0.2, toplam NKH’lerinin prevalansi %0.4 olarak
hesaplandi. Literatiirde rutin ikinci diizey ultraso-
nografi sirasinda nazal kemigin hipoplazisinin ya
da hi¢ izlenememesinin siklig1 %0.1 ile 0.5 arasin-
da bildirilmistir (20, 22). Bulgularimiz literatiirle
uyumludur. NKH olgularinda izole olarak izlenen
grupta hig¢ trizomi 21 vakasi tespit edilmezken, izo-
le ve kombine olan grupta 2 trizomi 21 vakasi tes-
pit edildi. Olabilirlik oran1 19.2 olarak hesaplandi.
NKH kombine olarak izlendiginde trizomi 21 agi-
sindan anlamli risk artis1 getirmektedir (P<0.0001).
Nazal kemik yoklugunun olabilirlik oram1 83 gibi
cok yiiksek bir deger iken, ikinci trimesterde bir fe-
tusda izole bir bulgu olarak izlendiginde olabilirlik
oraninin ne olacagma dair bir veri yoktur (21). Is-
tatistiksel sonug¢ agisindan ¢alismamizin sonucuyla
uyumludur.

Uzun kemiklerde kisalik (UKK) minr anoma-
li saptanan 369 vakanin 7’sinde (%1.9) izole olarak,
14’sinde de (%3.8) diger mindr anomalilerle kom-
bine olarak izlendi. Tiim olgularimizda hem femur
hem de humerus boyu kisa olarak degerlendirildi.
Izole ve kombine olanlar bir arada degerlendirildi-
ginde 21 (%5.7) UKK tespit edildi. Calisma gru-
bumuzda izole UKK’in prevalansi %0.2, toplam
UKK’m prevalanst %0.6 olarak hesaplandi. UKK
icin olabilirlik oranmi izole olarak izlenenler i¢in
46.1, izole ve kombine olarak izlenenlerin tiimii i¢in
46.1 olarak hesaplandi. Hem izole olarak izlendi-
ginde, hem de kombine olarak goriildiigiinde UKK
trizomi 21 agisindan istatistiksel olarak anlamli risk
artist getirmektedir (P<0.0001, P<0.0001). Down
sendromunun taninmasinda humerus uzunlugu ile
femur uzunlugunun birlikte degerlendirilmesinin
yanlis pozitiflik oranlarinda anlamli bir disiis sag-
ladig1 goriilmiistiir. Hem humerusu hem de femuru
kisa olarak izlenen fetuslarin yaklasik olarak 11 kat
artmig riskle kars1 karsrya olduklar bir¢ok ¢aligma-
da bildirilmistir (4). Calismamizin sonucu istatistik-
sel sonug agisindan uyumludur.

SONUC

Ultrasonografik tarama 1. ve 2. trimester ta-
rama testleri ile birlikte fetal andploidi taramasinin
vazgecilmez bir parcasidir. Izole mindr anomali
saptanmasi ile kombine minér anomali saptanmasi
arasinda anoploidi agisindan istatistiksel olarak an-
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laml1 fark vardir. Ailelerin girisimsel testlere yakla-
stmina dair sonuglarimiz ailelerin yiiksek risk kav-
ramini, izole ve kombine mindr anomali kavramina
gore daha iyi anladigim1 ortaya koymustur. Izole
olarak izledigimiz mindr anomalilerden hipereko-
jen barsak ve uzun kemiklerde kisalik trizomi 21
riskini istatistiksel olarak anlamli oranda arttirdig1
saptanirken; izole ve kombine olarak izlenen tiim
mindr anomaliler degerlendirildiginde hiperekojen
intrakardiyak odak, hiperekojen barsak, renal piye-
lektazi nazal kemik hipoplazisi, uzun kemiklerde
kisalik trizomi 21 riskini istatistiksel olarak anlamli
oranda arttirdig1r saptanmustir. Ayrica hiperekojen
barsak olgularinda kistik fibrozis riski, renal piye-
lektazi olgularinda ise hidronefroz ve vezikoiirete-
ral reflii gibi iiriner sistem patolojilerinin goriilme
riski istatistiksel olarak anlamli oranda artmuistir.
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