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Araştırma

ÖZET

Amaç: Trizomi 18 ve trizomi 13 tanısı almış fetuslara ait 
sonografik bulguları değerlendirmek.

Yöntemler: Mart 2002 ile Kasım 2011 arasında hastane-
mizde saptanan 26 trizomi 18 ve 5 trizomi 13 olgusuna ait 
veriler ve tıbbi kayıtlar derlendi. Olgular 13-28. gebelik 
haftalarında prenatal ultrasonografik muayeneleri yapılan 
ve sonrasında trizomi 18 veya 13 olduğu kanıtlanmış gebe 
kadınlardan seçilmiştir. Kromozomal olarak trizomi 13 
veya 18 olduğu kesinleşen bu olgulardaki ultrasonografi 
bulguları gözden geçirildi.

Bulgular: Tüm olguların en az iki patolojik ultrason 
görüntüsü vardı. Sık gözlenen bulgular koroid pleksus kisti, 
patolojik kafa şekli, kardiyak patolojiler, holoprozensefali 
ve ilişkili yüz anomalileri, anormal el ve/veya ayak şekli, 
polidaktili, pençe el ve omfalosel idi. Yapısal olmayan poli-
hidroamnios ve gelişme geriliği gibi patolojik bulgular 
olguların üçte birinden daha az bir kısmında saptandı.

Sonuç: Trizomi 18 veya 13 olgularının hemen hemen tümü-
nün gebeliğin ortalarında ortaya çıkan karakteristik ano-
maliler gösteren ultrason bulguları mevcuttu. Gebeliğin 
orta döneminde yapılacak ayrıntılı ultrasonografi, ileri 
genetik araştırma trizomi için 13 veya 18’li fetusların etkin 
bir şekilde taranmasını sağlayabilir.

Anahtar kelimeler: genetik ultrason, trizomi 18, trizomi 13

SUMMARY

Objective: To evaluate the sonographic characteristics of 
fetuses with trisomy 18 and trisomy 13.

Methods: From March 2002 to November 2011, we revie-
wed the database and medical records of 26 cases with 
trisomy 18 (n=21) and trisomy 13 (n=5). The subjects were 
recruited from pregnant women undergoing prenatal 
sonographic examinations at 13-28 weeks of gestation and 
subsequently proven trisomy 18 or 13. The results of ultra-
sound findings were reviewed in these cases with chromo-
somes confirmed as trisomy 18 or 13.

Results: All cases had at least two abnormal sonographic 
finding. The common sonographic findings included choro-
id plexus cysts, abnormal head shape, cardiac anomalies, 
holoprosencephaly with associated facial anomalies, 
abnormal feet and/or hands, especially polydactyly, clenc-
hed hand and omphalocele. Non-structural abnormal fin-
dings such as polyhydroamnios or fetal growth restriction 
were seen in less than one third of the fetuses.

Conclusions: Nearly all fetuses with trisomy 18 or 13 had 
characteristic sonographic patterns of abnormalities 
demonstrated at midpregnancy. Detailed ultrasonography 
screening at midpregnancy is effective especially in fetuses 
with trisomy 18 or 13. 
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GİRİŞ

Trizomi 18 veya Edwards Sendromu ölümcül 
kromozomal bir hastalıktır. Down Sendro-
mu’ndan sonra ikinci sıklıkta ortaya çıkan oto-

zomal trizomidir ve bildirilen sıklığı 1/3000 ile 
1/8000 arasında değişmektedir (1,2). İlk olarak 
1960 yılında Edwards tarafından tanımlandı. 
İleri derece zekâ geriliği ve yenidoğanlarda yük-
sek ölüm oranları Trizomi 18 için özgün bulgu-
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lardır. Durum uzun dönem sağkalım ile uyumlu 
değildir ve yaşayabilmeyi başaran az sayıdaki 
olgunun yaşam kalitesi ciddi şekilde düşüktür. 
Prenatal dönemde ölüm oranı yüksektir ve canlı 
doğan fetuslarda ölüm, yaşamın ilk dört hafta-
sında gerçekleşir (3). İkinci ve üçüncü trimester-
deki ultrasonografik bulguları iyi bilinmektedir 
(4). Bu bulgular çilek şeklinde kafa yapısı, vent-
rikülomegali, posterior fossa kistleri, yüz yarık-
ları, mikrognati, nukal ödem, diafragma hernisi, 
kalp patolojileri, özafagial atrezi, böbrek patolo-
jileri, ekstremite anomalileri ve gelişme geriliği-
dir. İlk trimester sonografi bulguları daha az 
oranda bildirilmiştir; bunlar artmış ense say-
damlığı ve kalp patolojileridir (5, 6).

Patau Sendromu olarak bilinen Trizomi 13, 1960 
yılında tanımlanmıştır (7). Sıklığı 5000 canlı 
doğumda bir olup, üçüncü sıklıkta rastlanılan 
otozomal trizomidir (2). Sendromun özgün bul-
guları, merkezi sinir sistemi patolojileri (özellik-
le holoprozensafali), yüz ve göz ile ilgili patolo-
jiler, polidaktili, yumru ayak, kalp patolojileri, 
böbrek patolojileri ve tek umbilikal arterdir. 
Ortalama yaşam süresi 2,5 gündür. Trizomi 13 
ile doğanların %82’si ilk ayda ölürken, yalnızca 
%5’i ilk 6 ay yaşayabilmektedir (2). Sağ kalanlar-
da zekâ geriliği vardır ve sıklıkla nöbet geçirir-
ler. Sendromun prognozu kötü olduğu için erken 
prenatal tanı önemlidir. Prenatal ultrasonografi-
deki gelişmeler; konjenital anomalilerin erken 
saptanmasına, prenatal bakımın artmasına ve 
ölümcül bozuklukların olduğu olgularda gebeli-
ğin sonlandırılması seçeneğinin sunulmasına 
olanak sağlamıştır (8,9).

Bu çalışmada son 5 yıldaki Edwards ve Patau 
Sendromlu olgularımızın yönetiminden elde 
edilen ultrasonografik bulgular ile ilgili deneyi-
mimizi paylaşmaktayız. Bu çalışmanın amacı, 
trizomi 18 ve trizomi 13 tanısı almış fetuslara ait 
sonografik bulguları değerlendirmektir.

GEREÇ ve YÖNTEMLER

Bu tanımlayıcı çalışma, İstanbul Bakırköy 
Kadın-Doğum ve Çocuk Hastalıkları Eğitim 
Araştırma Hastanesi Perinataloji biriminde 
yapılmıştır. Normal olmayan ultrasonografik 
bulguları veya normal olmayan üçlü test sonucu 
olan gebelere genetik ultrasonografi ve kromo-
zomal çalışma seçeneği sunuldu. Olgular, gebe-
liğinin orta döneminde (13-28 gebelik haftala-
rında) çeşitli endikasyonlarla prenatal sonogra-
fik çalışmalara tabi tutulan gebeler arasından 
seçildi. Dâhil edilme kriteri, normal olmayan 
ultrasonografik değerlendirmeden sonra, amnio-
sentez, kordosentez veya koryon villus örnekle-
mesi ile Trizomi 13 ve 18 tanısının konması 
şeklindeydi. 

Ultrasonografik incelemeler Mart 2002 ile 
Kasım 2011 tarihleri arasında kliniğimizde 
görevli maternal-fetal tıp uzmanlarınca konul-
muş olup, Voluson 730 Expert ve Pro (TM, GE 
HealthcareMilwaukee, WI) ultrason cihazı kul-
lanıldı. Tüm ultrasonografik bulgular, prospektif 
olarak, sitogenetik tanı konulmadan, ilk muaye-
nede tanımlandı. Perinatoloj ünitemize yönlen-
dirilme nedenleri, uterusun gebelik haftasından 
küçük olması (n=1), pozitif tarama testi (n=2), 
şüpheli ya da açıklanamayan ultrasonografik 
bulgular (n=22) şeklindeydi. Ultrasonografik 
görüntüleme, BPD (Biparietal Çap), HC (Baş 
Çevresi), AC (Karın Çevresi) ve FL (Femur 
Uzunluğu) gibi rutin biyometrik ölçümler ile 
serebral ventriküllerin, arka fossanın, omurga-
nın, kalbin dört odacık görüntüsünün, midenin, 
böbreklerin ve mesanenin ACOG ve AIUM kri-
terlerine (10,11) uygun olarak anatomik değerlen-
dirilmesini kapsamaktadır. Bu anatomik yapıla-
ra ek olarak, nukal deri katlantısı bölgesi, sere-
bellum, sağ ve sol ventriküler çıkış bölgeleri, 
renal pelvis ve ekstremiteleri de değerlendirme-
yi amaçladık. Kalbin dört odacık görüntüsünde 
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veya sağ ve sol ventriküler çıkış bölgelerinde bir 
patolojiden şüphe edildiğinde fetal kalbin renkli 
doppler görüntülemesi kullanıldı. 

Tüm 26 olguda trizomi 13 veya trizomi 18 tanısı 
amniosentez (n=18), kordosentez (n=4), koryon 
villus örneklemesi (n=2) ve kardiosentez (n=1) 
ile doğrulandı. Hastane etik komitesi; ailenin 
bilgilendirilmesi ve onamı ile gebeliğin sonlan-
dırılması kararlarını verdi. Tüm ailelere gebeli-
ğin sonlandırılmasını takiben otopsi seçeneği 
sunuldu.

BULGULAR

Bu çalışmada 2002 ile 2011 yılları arasında 
13-28 gebelik haftalarında genetik karyotiple-
meden önce, uygun ultrasonografi bulguları ve 
çoklu tarama testi belirteçleri olan 21 tane trizo-
mi 18 ve 5 tane trizomi 13 olgusu tanımlanmış-
tır. Trizomi 18 için ortalama anne yaşı 32 (18-
43) iken, bunlardan 14’ü 35 yaşın altındaydı. On 
altı kadın multipar ve 5 kadın nullipardı. 
Patolojik ultrasonografi bulguları olguların 
tamamında saptandı (%100). Anomalilerin sap-
tandığı ortalama gebelik haftası 19’du (13-24 
hafta aralığında). Gebelik sonlandırıldığında 
ortalama gebelik haftası 24.56’ idi (16-33 gebe-

A B C
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Şekil 1. Trizomi 18 olgularında farklı bulgular. A. Atrio-ventriküler septal defekt; B. Ventriküler septal defekt; C. Çift çıkışlı sağ vent-
rikül; D. Ventrikülomegali ile birlikte porensefalik kist; E. Septalı kisitk higroma; F. Bilateral koroid pleksus kisti; G. Oligodaktili; H. 
Çilel kafa görünümlü kafa şekli; İ. “Rockerbottom” ayaklar.

F
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lik haftaları). 

Trizomi 13 için ortalama anne yaşı 25.6’ydı (21-
32 yaş). Tamamı 35 yaş altındaydı. Ultraso-
nografik inceleme tüm 5 olguda da anormaldi 
(%100). Tanı sırasında ortalama gebelik haftası 
23.05’ti (16-28. gebelik haftaları). Gebelik son-
landırılma haftası ortalama 24’tü (18-30. gebelik 
haftaları).

Tüm olgular karyotiplemeden önce sonografik 
olarak değerlendirildi. Tıbbi tahliye işlemi, 

uygun bilgilendirme ve genetik danışmanlık 
sonrasında yapıldı. Tüm olgularda en az 2 patlo-
jik sonografi bulgusu vardı.

Trizomi 18 için en sık bulgular: koroid pleksus 
kistleri, çilek şeklinde kafa, VSD ve ekstremite 
anomalileriydi. Trizomi 13 için en sık bulgular 
ise: vermis hipoplazisi, holoprozensefali ve yüz 
yarıklarıydı. Trizomi 13 ve Trizomi 18 olguları 
için sonografik bulgular ve uygun sonografik 
örnekler Tablo 1, Şekil 1 ve 2’de gösterilmiştir.

Şekil 2. Trizomi 13’e eşlik eden ultrason bulguları. A. Vermis agenezisi; B. Semilobar holoprozensefali; C. Alobar holoprosencephaly; 
D. Yarık dudak; E. Tek umbilical arter. F. Tek nostril ve bilateral anoftalmili fetusun 3D görüntüsü.

A B C

D E F
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TARTıŞMA

Edwards sendromu 18. kromozomun fazladan 
bir kopyasının varlığından kaynaklanan kromo-
zomal bir patolojidir. Trizomi 18’in etyolojisi, 
maternal mayotik ayrışmama (%90’dan fazlası), 
paternal mayotik ayrışmama (%5) ve paternal 
dislokasyondur. Trizomi 18’de her organ sistemi 
etkilenebilir. Fetusun gelişimi genellikle geridir; 
mikrosefali, oksipital çıkıntı, düşük kulak, mik-
rognati ve küçük ağızdan oluşan yüz patolojileri 
mevcuttur. Ayrıca parmak anomalilerini, sindak-
tiliyi, rocker-bottom deformitesini içeren iskelet 

anomalileri de vardır. Kalp ve böbrek patolojile-
ri de sıktır (2).

Trizomi 13’ün diğer sendromların özgün bulgu-
ları ile ortak sonografik belirteçleri vardır. 
Trizomi 13’ün sık görülen sonografik bulguları; 
yüzde yarıklar, mikrosefali, gelişme geriliği, 
kalp patolojileri, nöral tüp defektleri, omfalosel, 
polikistik böbrek, polidaktilidir. Kafaiçi anoma-
liler, arka fossa patolojileri, korpus kallozum 
agenezisi ve ventrikülomegalidir. Genel olarak 
alobar holoprozensefali sık bir bulgudur ve 
büyük bir oranda ciddi orta hat defektleri, hipo-

Tablo 1. Trizomi 18 ve 13 olgularında sonografik bulgular.

Bulgu 

A- Kafa Tası / Beyin 
- Koroid Pleksus kisti
- Çilek şeklinde kafa
- Vermis hipoplazisi / agenezisi
- Ventrikülomegali
- Holoprozensefali
- Dandy-Walker malformasyonu
- Corpus callosum agenezisi
- Cisterna magna genişlemesi

B- Yüz / Boyun 
- Kistik higroma
- Yüzde yarık
- Mikrognati 
- Siklops
- Nukal ödem
- Anoftalmi
- Tek burun deliği

C- Kalp
- Ventrküler septal defekt (VSD) 
- Atrioventriküler septal defekt (AVSD)
- Fallot tetralojisi
- Çift çıkışlı sağ ventrikül 
- Pulmoner stenoz
- Tek AV kapak
- Hipoplastik sol ventrikül ve arkus aorta 

D- Göğüs / Batın
- Hidronefroz
- Omfalosel
- Mide yokluğu
- Diyafragma hernisi 
- Hidrotoraks
- Asit

E- Diğer
- Normal olmayan el  / ayaklar
- Tek umbilikal arter
- Polihidroamnios
- Fetal gelişme geriliği
- Umbilikal kordon kisti

Trisomi 18 (%)

Olguların 14/21’nde (66.6%)
9 (42.8)
8 (38.1)
4 (19.0)
3 (14.3)
1 (4.8)
1 (4.8)
1 (4.8)

-

Olguların 6/21’nde (28.6%)
4 (19.0)
2 (9.5)
2 (9.5)

-
-

In 15/21 (71.4%) of cases
9 (42.8)
4 (19.0)
3 (14.3)
2 (9.5)
2 (9.5)
3 (14.3)
1 (4.8)

In 7/21 (33.3%) of cases
2 (9.5)
1 (4.8)
1 (4.8)
1 (4.8) 
2 (9.5)
1 (4.8)

7 (33.3)
4 (19.0)
2 (9.5)
2 (9.5)
1 (4.8)

Trisomi 

Olguların tümünde 5/5
-
-

2 (40.0)
-

2 (40.0)
1 (20.0)

-
1 (20.0)

Olguların tümünde 5/5 
-

2 (40.0)
-

1 (20.0)
1 (20.0)
1(40.0)
1 (20.0)

In 2/4 (59%) of cases
1 (25.0)
1 (25.0)

-
-
-
-
-

Hiçbir olguda saptanmamıştır
-
-
-
-
-
-

-
1 (25.0)

-
1 (25.0)

-
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telorizm, siklopi, mikroftalmi ve burun yokluğu 
ile ilişkilidir (12,13). Yapılan en kapsamlı çalışma-
ya göre (13), Trizomi 13’lü fetuslara ait sonogra-
fik bulgular, holoprozensefali, yüz anomalileri, 
böbrek anomalileri, kalp defektleri, gelişim geri-
liği, ekojenik kalp odağı, ventrikülomegali, geniş 
sisterna manga, kistik higroma ve polidaktili, 
radial aplaziyi içeren ekstremite anomalileridir. 
Dudak yarıkları olguların %60-80’inde görüle-
bilse de holoprozensefali en duyarlı belirteçtir 
(14). Nukal ödem, ekojenik bağırsak, hidronefroz 
gibi ikinci trimesterde sıklıkla trizomi 21’e eşlik 
eden belirteçler; trizomi 13’te de nadiren gözle-
nir. Bu küçük çalışma da, Trizomi 13’ün kendine 
özgü ancak diğer sendromlar ile ortak olabilen 
sonografik belirteçleri olduğunu göstermektedir. 
Ayrıca gebeliğin orta döneminde yapılacak 
ayrıntılı ultrasonografinin; genetik taramanın 
gerekliliğini etkin bir şekilde ortaya koyabilece-
ğini ön görmektedir.

Kromozomal anomalilerin prenatal taraması için 
yapılmış çoğu çalışma Down Sendromu hedef-
lenerek geliştirilmiştir. Bazı çalışmalara göre 
ultrasonografik bulgulara dayanan skorlama 
indeksinin kullanımı, Down sendromu olguları-
nın %81’ini, %4,4 yanlış pozitiflik oranı ile 
ortaya koyabilmektedir (15,16,17).

Alfa-fetoprotein, konjuge olmayan estriol ve 
insan koryonik gonadotropinden oluşan 3 biyo-
kimyasal değer ve anne yaşı Down Sendromu 
riskini belirlemek için kullanılmıştır ve 35 yaş 
altında Down Sendromu riskini %69 gibi yük-
sek bir duyarlılık ile belirlemiştir (18). Buna göre 
Trizomi 18 için tam bir tarama yöntemi belirle-
nememiştir, ancak yukarıda belirtilen 3 biyo-
kimyasal belirteç normalden daha düşük sonuç-
lar vermektedir (19-21). Analitlerin düzeyleri nor-
mal gebeliklerde MoM (multiple of medians) 
olarak belirlenir. Bu belirteçleri kullanarak 
Trizomi 18’in %60 oranında ve %0,4 yalancı 

pozitiflik ile tanımlanabileceği bildirilmiştir. 
Ancak, çalışmamızda, yalnızca 4 olguda (%17) 
3 biyokimyasal belirtecin tamamı düşüktü. İlk 
ve ikinci trimesterde fetusların incelenmesi için 
ultrasonografinin kullanılmaya başlanması, fetal 
anöploidiler ile uyumlu belli sonografik belir-
teçlerin tanımlanmasına olanak sağlamıştır (22). 
Ultrasonografik belirteçler, ileri anne yaşı ve 
üçlü serum belirteçlerindeki anormalliklere 
kıyasla daha yüksek pozitif öngörme oranına 
sahiptir (23). İkinci trimesterde (13-24 gebelik 
haftalarında) Trizomi 18 için üçlü serum belir-
teçleri ve ultrasonografiyi karşılaştıran retros-
pektif bir çalışmada, Trizomi 18’li fetuslarda 
ultrasonografinin (%70) biyokimyasal testlere 
(%43) oranla daha çok anormallik gösterdiği 
bildirilmiştir (24). Çalışmamızda, olguların 
23’ünde (%100) ultrasonografik belirteç vardı. 
Ancak yalnızca 4’ünde (%19) biyokimyasal 
tarama testi pozitifti. Çalışmamızda literatürle 
uyumlu şekilde AVSD, çilek şeklinde kafa, 
koroid pleksus kistleri, kistik higroma, vermis 
agenezisi/hipoplazisi, plevral efüzyon, tek umbi-
likal arter, yüz yarıkları, polihidramnios, ekstre-
mite anomalileri gibi bulgulara sıklıkla rastlandı. 
Koroid pleksus kisti ile Trizomi 18 arasındaki 
ilişki net bir şekilde ortaya konulmuştur (25). 
Çalışmamızda olguların %42’sinde koroid plek-
sus kisti saptandı. Diğer çalışmalarda kardiyak 
patoloji oranı %90 iken, çalışmamızda bu oran 
%71.4’tü. Çalışmamızda saptanan patolojik bul-
gular ve oranları Tablo 1’de verilmiştir. Kalp 
kapakçıklarındaki hemodinamik patolojiler ve 
büyük damarlarda hipoplazi nedeni ile trizomik 
fetuslarda ense saydamlığında artış olduğu hipo-
tezi kurulmuştur (26). Nukal ödem, hidronefroz 
gibi bulgularda Trizomi 21 ve bazen Trizomi 18 
olgularında saptanabilmektedir. Sözü edilen bul-
gulardan birine rastlanıldığında, Trizomi 18 riski 
akılda tutulmalıdır ve ayrıntılı sonografi ile ek 
bulgular aranmalıdır. Bu bilgiler göstermektedir 
ki çoğu fetusta birden fazla sonografik bulgu 
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vardır ve ciddiyeti yüksek oranda değişkendir. 
Bu tarz dar kapsamlı çalışmalarda tek bir bulgu-
yu en iyi belirteç olarak göstermek zordur, ancak 
denilenilir ki, sonografik bulguların sayısı arttık-
ça tanının doğruluğu artmaktadır. Güncel bir 
çalışmada 38 fetusa ait sonografik anomaliler 
Tizomi 18 olarak tanımlanmış ve sonografik 
anomalilerin duyarlılığı yayınlanmıştır. Trizomi 
18 olgularında 4 ya da daha fazla sayıda sonog-
rafik anomali saptandığı ve bunların Trizomi 
18’li fetusların taranmasında duyarlılığının 
%100 olduğu bildirilmiştir (27). Devore, ekokar-
diogramın da eklenmesi ile tarama başarısını 
%99 olarak açıkladı (28). Çalışmamızda, Trizomi 
18 olgularında en az 2 patolojik bulgu saptan-
mıştır. 

On bir - 14 gebelik haftalarında erken kardiyak 
tarama, nörosonografiyi içeren ense saydamlığı 
ölçümü ve karyotipleme için bir gerekçe olan 
kistik higromanın dışlanması yararlı olabilir. 
Literatürde, ilk trimester taramanın bu dönem-
deki anöploidilerin %80’ini saptayacağını bildi-
ren az sayıda yayın vardır (29,30,31,32). Sonuç ola-
rak, bu ölümcül sendromların erken prenatal 
tanısı anne morbiditesini azaltabilir ve aileye 
gebelik sonlandırılması ile ilgili bir seçenek sağ-
lar. Çalışmamıza göre, Trizomi 13 ve 18’li olgu-
larının çoğunda sonografi ile saptanabilen en az 
iki yapısal anomali olması nedeni ile prenatal 
tarama için ultrasonografik tarama dışında tek 
başına yeterli olacak bir test bulunmamaktadır. 
Öyleyse prenatal tarama, ilk olarak 11-14. gebe-
lik haftalarında ve daha sonra 18-22. gebelik 
haftalarında her gebeye önerilmelidir.
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