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Fetal kromozom bozukluklarinin
ultrasonografiyle belirlenmesi
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OZET

Tarama testleriyle yiiksek risk tespit edilen gebe-
liklerde, kromozom bozukluklarinin prenatal tanisi
icin girisimsel testlere ihtiya¢ duyulmaktadir. Gebe-
ligin birinci ve ikinci trimesterinde major kromozom
anomalilerinin etkili taramasinin miimkiin oldugu-
nu gosteren saglam kanitlar bulunmaktadir. Bazi
biyokimyasal belirteclerin yardimiyla kromozom
anomalilerinin %90'ina yakini teshis edilebilmek-
tedir. Bu makalede nukal saydamlik, nazal kemigin
goriintiilenmesi ve nukal cilt katlantisi kalinligi gibi
6nemli sonografik kromozom anomalisi belirtecleri-

nin derlenmesi amaclanmistir.

Anahtar sozcukler: e nukal saydamlik ¢ nazal kemik
e nukal cilt katlantisi kalinligi ¢ ultrasonografi
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ninvazif prenatal tan1 yontemlerinin gelistirilebilmesi amaciyla

genis capli arastirmalar yapilmistir. Ancak bugiin gelinen noktada,
yakin gelecekte girigsimsel testlere duyulan ihtiyacin yerini noninvazif
tan1 yontemlerinin alacagimi diistinmek gercekei degildir. Bu nedenle,
girisimsel testler sadece kromozom anomalileri agisindan yiiksek risk-
li sayilan gebeliklerde uygulanmaktadir. Bu makalede, fetal kromozom
anomalilerinin ¢ok giiclii birer habercisi olma potansiyelleri olan; nukal
saydamlik, nazal kemik ve nukal cilt katlantis1 kalinlig1 gibi prenatal
fetal sonografik belirtegleri derledik.

Son 30 yilda, kromozom anomalileri ve diger anomaliler i¢in no-

Nukal Saydamlik (Nuchal Translucency, NT)

NT, fetal boynun arkasindaki subkutan sivi toplanmasinin ultraso-
nografik goriiniimiidiir. ik trimesterde fetal NT terimi siv1 toplanma-
sinin septali olup olmadigina, boyunda smirli olup olmadigina ya da
tim fetiisti kaplayip kaplamadigina bakilmaksizin kullanilir (1). Artmig
NT kalinlig1 patofizyolojisini irdeleyen bircok hipotez mevcuttur ve bu
sonografik belirtecle ilgili eslik eden tiim anomalilerin altinda tek bir or-
tak etyolojinin yatmasi olas1 degildir. Yapisal malformasyonlara ikincil
kalp yetmezligi, hiicreleraras1 matriks anomalileri, (baz1 ndromuskiiler
defektlere bagli fetal hareket bozukluklar1 nedeniyle olusan) lenfatik
drenaj kusurlari, fetal anemi veya hipoproteinemi ve anemi veya kalp
disfonksiyonu ile seyreden konjenital enfeksiyonlar muhtemel etyoloji-
ler igerisinde yer alir (1-3).

Giivenilir bir NT 6l¢timii ortaya koymak; uygun bir egitimden ve fark-
11 uygulayicilarin 6lgtimleri arasinda tutarlilik saglanmasi i¢in, standart
teknige bagli kalmaktan gecer. Fetal NT 6l¢timii igin en uygun gebelik
yast 11. hafta ile 13. hafta+6 giin arasindadir. Fetal bas-popo uzunlugu
(crown-rump length, CRL) en az 45 mm, en ¢ok 84 mm olmalidir. NT
Oletimii igin gorlintiiye sadece fetiisiin bagi ve toraksin {ist kismi dahil
edilmelidir. Biiyiitme orani (magnifikasyon) miimkiin oldugunca biiyiik
tutulmalidir. CRL o6l¢timii icin fetiistin iyi bir sagittal kesiti alinmali ve
NT, fetiis notral pozisyondayken ol¢iilmelidir. Servikal omurlar1 6rten
deri ve yumusak doku arasindaki subkutan saydamliga ait maksimum
kalinlik 6lgiilmelidir (Sekil 1-5). Ultrason cihazinin elektronik isaretle-
yicileri (calipers) NT kalinligini gosteren ¢izgiler tizerine yerlestirilme-
lidir (4, 5).
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Sekil 1. On (i¢ haftalik normal kromozom yapisina sahip bir fetiiste,
ultrason egliginde nukal saydamlik (NT) élgimi (1.6 mm). Uygun bir NT
Olgtimii igin gerekli teknik, sekilde goriilmektedir: yeterli bir magnifikasyon,
mid-sagittal plan, nétral boyun pozisyonu, fetlistin bedenine dik bigimde,
icte ice yerlestirilmig elektronik isaretleyiciler (beyaz ok).

Fetal NT, CRL ile birlikte artis gos-
terir, ancak Onceden belirlenmis NT
degerinin artisinda gebelik siiresini de
hesaba katmak gerekmektedir. CRL 45
mm Olgiildiigiinde orta ve 95. persen-
tillerin sirastyla 1.2 ve 2.1 mm ve CRL
84 mm iken 1.9 ve 2.7 mm oldugu 96-
,127 gebe tlizerinde yapilan bir c¢alis-
mada ortaya konmustur. 99. persentil
ise CRL ile degisiklige ugramamis ve
yaklagik 3.5 mm ol¢iilmiistiir (4).

Son zamanlarda bir¢ok ¢alisma fetal
NT’nin, fetal anoploidinin ¢ok glig-
lii bir potansiyel habergisi oldugunu
gostermistir. Dokuz yiiz adet trizomi
21’li fetiis iceren 200,000 gebe iizerin-
de yapilan ¢aligmalar NT taramasinin,
trizomi 21 ve diger major kromozom
anomalili fetiislerin %75’ini ayirt ede-
bildigini gostermistir (4). Maternal se-
rumda, serbest beta-human koryonik
gonadotropini (beta-human chorionic
gonadotrophin, beta-hCG) ve gebe-
likle iligkili plazma proteini-A (preg-
nancy-associated plasma protein-A,
PAPP-A) gibi baz1 biyokimyasal belir-
teclerin eklenmesi ile 11 ila 14. gebelik
haftalarinda yapilan ultrasonografiyle
kromozom anomalilerinin saptanmasi
yaklasik %90 oraninda miimkiin ola-
bilmektedir (4, 5). Artmis NT ayn1 za-
manda kalp ve biiytik arterlerin major
kusurlar1, genis bir yelpazedeki iskelet
displazileri ve genetik sendromlarla da
birliktelik gostermektedir. Bu anoma-
lilerin yaygmligt NT’nin kalinligiyla
orantilidir (6, 7) (Tablo 1).
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ekojenik ¢izgi olarak gostermektedir.

Fetal nazal kemik; yoklugu ya
da hipoplazisi

Down, 1866’da, trizomi 21°li has-
talarda kiigiik burnun sik rastlanan
bir bulgu oldugunu bildirmistir. Yedi
ay-35 yas arast 105 Down sendromlu
hasta tizerinde yapilan antropometrik
bir ¢aligmada, burun kokii derinliginin
vakalarin %49.5’inde anormal derece-
de kisa oldugu belirtilmistir (8).

Fetal nazal kemik, ultrasonografiyle
gebelik boyunca goriintiilenebilmekte-
dir. Bu inceleme, sadece bas ve torak-
sin tist kisminin ekranda goriilebilecegi
bir sekilde magnifikasyon yapilmasini
gerekli kilar. Ultrason probu nazal ke-
migin uzun eksenine paralel tutulmak
suretiyle, fetal profilin mid-sagittal go-
riintiisti elde edilir. Dogru sekilde elde
edilmis gortintiide tic belirgin ¢izgi
izlenmelidir (Sekil 2, 3). Alnin proksi-

Sekil 2. Normal kromozom yapisina sahip bir fetiistin mid-sagittal planda nazal kemik ve
nukal saydamlik (NT) gdriintiisi. Beyaz ok fetal nazal kemigi ve onu érten deriyi iki ayri

malindeki ilk iki ¢izgi, esittir isaretine
benzer sekilde, yatay ve birbirlerine
paraleldir. Ustteki ¢izgi deriyi, altta-
ki daha ekojen ve kalin olan ¢izgi ise
nazal kemigi temsil eder. Neredeyse
deriyle devamlilik gosteren ama daha
yiiksek bir seviyede bulunan iigiincii
bir ¢izgi ise burnun ug¢ kismini goster-
mektedir (4, 5, 9, 10).

Son zamanlarda ¢ikan yayinlar; bi-
rinci ve ikinci trimesterlerde nazal ke-
migin olmayis1 veya hipoplazisinin
anoploidi i¢in bir belirte¢ oldugunu, na-
zal kemik yoklugunun NT kalinligiyla
baglantili olmadigini, ancak trizomi 21
taramasinda her iki parametreye birden
bakilmasmin daha etkili bir tan1 yonte-
mi olacagimi savunmaktadir (5, 9, 10).
Bir ¢ok calisma 11 ila 14. haftalar ara-
sinda izlenen nazal kemik yokluguyla,
trizomi 21 ve diger kromozom anoma-

Tablo 1. Nukal saydamlik ve kromozom defektleri, diistikler veya fetal 6liim ve major fetal

anomalilerin prevalansi arasindaki iligki.

Nukal saydamiik Kromozom Fetal Major fetal Canli ve

defektleri olim anomaliler sagiliklr*
< 95. persentil 0.2% 1.3% 1.6% 97%
95-99. persentil 3.7% 1.3% 2.5% 93%
3.5-4.4 mm 21.1% 2.7% 10.0% 70%
4.5-5.4 mm 33.3% 3.4% 18.5% 50%
5.5-6.4 mm 50.5% 10.1% 24.2% 30%
> 6.5 mm 64.5% 19.0% 46.2% 15%

*Son siitun hig bir majér anomali tagimayan, tahmini saglikli dogum prevalansini gdstermektedir.



Sekil 3. On iki haftalik normal kromozom yapisina sahip bir
fetlisiin ultrason gértintistinde, normal nukal saydamlik (NT)

D =3 .5HM

kalinhgi (kiigiik ok) ve gdzlemlenebilir bir nazal kemik (uzun ok).

Sekil 5. On iki haftalik trizomi 21l bir fetiiste artmis nukal saydamlik
(NT) kalinhgi (kisa ok) ve nazal kemigin yoklugu (uzun ok).

lileri arasinda giiglii bir korelasyon ol-
dugunu ortaya koymaktadir (9, 11, 12).
Bu calismalardan elde edilen verilere
gore nazal kemik yoklugu kromozom
anomalisi olmayan normal fetiislerde
%1.4 oraninda goriiliirken, trizomi 21
vakalarinda bu oran %69’dur (4). ikinci
trimesterde, ultrason taramasiyla tespit
edilen nazal kemik hipoplazisi daha
fazla Down sendromlu fetiisiin ortaya
konabilmesine yardimer olur (10, 13,
14). Nazal kemik hipoplazisini teshis
etmek i¢in gebelik boyunca nazal kemik
uzunlugunun normal degerlerini bilmek
gerekir. Cusick ve arkadaslar1 gebeligin
11 ila 20. haftalarinda nazal kemigin
uzunluguna iliskin normal verileri 814
fetis tizerinde yaptiklar1 arastirmayla
yayinlamislardir (Tablo 2).

Bromley ve arkadaslar1 nazal kemik
hipoplazisini, biparietal ¢apin nazal
kemik uzunluguna oranmnin artmasi
seklinde tanimlamis ve boylece ikinci

Sekil 4. On iki haftalik trizomi 21°li bir fetiiste artmig nukal saydamlik (NT)
kalinhg@r (3.5 mm 99. persentili temsil etmektedir).
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Sekil 6. Nukal cilt katlantisi kalinhgini 8lgmek igin dogru plan. Onemli nirengi noktalari cavum

septi pellucidi, serebral pedinkilller ve serebellar hemisferlerdir. isaretleyiciler (+) kafatasi
kaidesinin disindan, deri dis yiizeyin arasinda yerlestirilmistir.

trimestrda Down sendromlu fetiislerin
taninmasinda oldukc¢a faydali bir kriter
ortaya koymustur. Bahsedilen ¢aligma-
da Down sendromlu fetiislerin %81 in-
de ve normal fetiislerin %11’inde bipa-
rietal ¢apin nazal kemik uzunluguna
orani 10 veya daha yiiksek bir deger
cikmustir (14).

Nukal cilt katlantisi kalinhg:

Down sendromlu yenidoganlarin
%80’inde artmis nukal cilt katlantis1 ka-
linlig1 izlenmektedir (15). Fetiiste nukal
cilt katlantilar1 ultrasonografiyle ilk ola-
rak 1985°te Benacerraf ve meslektaglari
tarafindan incelenmistir (16).

Olgtimler 15 ila 21. gebelik haftala-
rinda, suboksipital-bregmatik planda,
transvers aksiyal goriintiiler kullani-
larak yapilir. Cavum septi pellucidi,
serebral pedinkiiller, serebellar hemis-
ferler ve sisterna magna énemli niren-
gi noktalaridir (Sekil 6). Nukal cilt

katlantis1 kalinlig1 kafatas1 kaidesinin
disindan, deri dis yiizeyine kadar isa-
retlenerek ol¢tiliir, 6 mm ve iizeri anor-
mal olarak degerlendirilir (Sekil 7, 8).

Tablo 2. Onbir ila 20. haftalar arasinda
olctilen fetal nazal kemik uzunluklari.

Gestasyonel Aralik Ortalama
yas (hafta) (mm) (mm)
11-11.9 0.9-3.1 1.7
12-12.9 =88 2
13-13.9 1.3-4 2.3
14-14.9 2.2-4.7 3.4
15-15.9 2.3-5.1 858
16-16.9 3.1-6.3 4.4
17-17.9 3.6-6.1 5
18-18.9 3.4-8.4 5.5
19-19.9 3.4-8.6 5.7
20-20.9 4.4-8.2 6.2
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Sekil 7. Trizomi 21’li bir fetiiste artmis nukal cilt katlantisi
kalinhgi (6.6 mm).

Nukal cilt katlantis1 kalinlig1 6l¢ii-
miiniin Down sendromunda bir tarama
testi olarak kullanilabilirligi, bagimsiz
iki ayn klinik calismada degerlendi-
rilmistir (17, 18). Nukal cilt katlant1-
st kalinliginin Down sendromundaki
prediktif degeri, Down sendromunun
genel popiilasyonda goriilme prevelan-
st (1/710 dogum) gozoniine alinarak
diizeltildiginde bile, oldukca yiiksektir
(1/4 ila 1/3). Bu bilgiler 1s1ginda, nu-
kal cilt katlantis1 kalinligi 6 mm veya
tizerinde bulunan olgulara genetik tani
icin amniyosentez Onerilmelidir.
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Sekil 8. Trizomi 15l bir fetiisa ait anormal nukal cilt katlantisi kalinligi 6lgiimii (8.9 mm).

ULTRASOUND EVALUATION OF FETAL CHROMOSOME DISORDERS

ABSTRACT

Prenatal diagnosis of chromosomal disorders requires an invasive test in women re-
garded as being at high risk after screening. There is extensive evidence that effec-
tive screening for major chromosomal abnormalities can be provided in the first and
second trimesters of pregnancy. With the association of some biochemical markers,
it is possible to identify about 90% of chromosomal abnormalities. In this article, we
aimed to review the important ultrasonographic markers of chromosomal abnormali-
ties, including nuchal translucency, nasal bone, and nuchal skin-fold thickness, based

on the data available in the literature.
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