2005; Cilt: 2 Sayi: 4 Sayfa: 337-341

ILK TRIMESTER KROMOZOMAL ANOMALI TARAMASINDA NUKAL
TRANSLUSENSI ARTISI SAPTANAN FETUSLARA AIT SONUCLAR:
OLGU SUNUMLARI
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OZET

Objektif: Birinci trimester kromozomal anomali taramast sirasinda nukal translusensi artist saptanan fetuslara ait sonuglarin
degerlendirilmesi.

Planlama: Ocak 2004-Eyliil 2005 tarihlari arasinda Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklart ve Dogum Anabilim
Dalinda birinci trimester kromozomal anomali taramasi yapilan olgular icerisinde nukal translusensi artisi saptanan fetuslara
ait sonuglarin retrospektif olarak incelenmesi.

Ortam: Bagskent Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklart ve Dogum Anabilim Dal, Ankara

Hastalar: Toplam 452 gebede birinci trimester kromozomal anomali taramast amactyla nukal translusensi olgiimleri yapildi. Nukal
translusensi olgiimleri fetal bag-popo uzunluguna gore 95 persantilin iizerinde olan 7 olgu degerlendirmeye alindi.
Degerlendirme parametreleri: Fetal mortalite ve morbidite

Sonug: Iilk trimester kromozomal anomali taramast yapilan olgularda fetal nukal translusensi artist %1,3 oraminda gozlendi
(7/452). Nukal translusensi kalinligi 2.5-3 mm olan 3 fetustan ikisinde yapisal anomali mevcut olup (birinde bilateral konjenital
diafragma hernisi, digerinde unilateral komplet yarik dudak ve damak deformitesi), her iki gebelikte de termde canlt dogum
gergeklesti. Ugiincii olgu ise osteogenezis imperfekta tip II'ye sekonder fetal intrauterin exitus ile sonuclandi. Bilateral konjenital
diafragma hernisi olan infant pulmoner hipoplazi nedeniyle postnatal 7. saatte exitus oldu. Nukal translusensi olgiimleri 6 mm
ve iizerinde olan fetuslardan ikisinde trizomi 18, birinde trizomi 21 ve birinde de Turner sendromu tanisi konuldu ve bu gebeliklerin
hepsi de terminasyonla sonuglandi.

Yorum: Nukal translusensi artigi trizomi 21 ve diger kromozomal defektler igin tipik bir sonografik bulgudur. Ayrica artmus nukal
translusensi fetal ve neonatal 6liim, ¢ok sayida farkly malformasyon, iskelet displazileri veya genetik sendromlarla da ilgili olabilir.

Kromozomal defekt, fetal kayip ve major fetal anomali prevalansi nukal translusensi kalinligindaki artisa paralel olarak artar.

Anahtar kelimeler: fetal kromozomal anomaliler, fetal sonografi, nukal translusensi, prenatal tam, yapisal fetal anomaliler

SUMMARY

The Outcome of Fetuses with Increased Nuchal Translucency at the First Trimester
Chromosomal Anomaly Screening

Objective: To evaluate the outcome of fetuses diagnosed to have increased nuchal translucency at the first trimester chromosomal
anomaly screening.

Design: Retrospective evaluation of the outcomes of fetuses with increased nuchal translucency among the cases undergoing first
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trimester chromosomal anomaly screening at the Department of Obstetrics and Gynecology, Baskent University, Ankara, between
January 2004 and September 2005.

Setting: Department of Obstetrics and Gynecology, Baskent University School of Medicine, Ankara

Patients: Fetal nuchal translucency measurements were performed in a total of 452 pregnancies as a part of first trimester
chromosomal anomaly screening. Seven cases with nuchal translucency measurements above the 95th percentile according to the
fetal crown-rump length were considered for evaluation.

Main outcome measures: Fetal mortality and morbidity

Results: Increased nuchal translucency was observed in 1.3% (7/452) of the cases undergoing first trimester chromosomal anomaly
screening. Two of the three fetuses with nuchal translucency of 2.5 to 3 mm had structural anomalies (one had bilateral congenital
diaphragmatic hernia and the other had unilateral complet cleft lip and palate), and these pregnancies ended up with live births
at term. The third case ended up with fetal intrauterine exitus owing to osteogenesis imperfecta type I1. The infant with bilateral
congenital diaphragmatic hernia died at the seventh hour of age due to pulmonary hypoplasia. Trisomy 18 (n=2), trisomy 21
(n=1), and Turner’s syndrome (n=1) were the diagnoses in the fetuses with fetal nuchal translucency measurements of =6 mm,
and all of these cases resulted in termination of the pregnancies.

Conclusion: Increased nuchal translucency is a typical sonographic sign for trisomy 21 and other chromosomal abnormalities. It is also
associated with fetal and neonatal death, a wide range of fetal malformations, skeletal dysplasias, and genetic syndromes. The prevalence

of chromosomal defects and major fetal anomalies increase in parallel with the increase in the nuchal translucency thickness.

Key words: fetal chromosomal anomalies, fetal sonography, nuchal translucency, prenatal diagnosis, structural fetal anomalies

GIRIS

Son onbes yildaki yogun aragtirmalar sonucunda fetal
nukal translusensi (NT) 6l¢limii kromozomal defektlerin
erken donemde taranmasi icin efektif bir yontem
durumuna gelmistir(!-3), Bununla birlikte artmig NT
kardiyak defektler, pek ¢ok sayida malformasyon,
deformasyon ve disgeneziler, fetal 6liim ve genetik
sendromlarla da iliskili olabilir(4-0),

Birinci trimesterde fetal NT artis1 i¢in ¢ok sayida
hipotez mevcuttur. Bunlar kalp ve biiyiik arter
anomalileriyle birliktelik gosteren kalp yetmezligi,
lenfatik sistemde gec veya anormal gelisme, cilt alt1
bag dokusu iceriginde farklilik, diafragma hernisi ya
da iskelet displazilerinde oldugu gibi superior
mediastenin kompresyonuna bagl bag ve boyunda
vendz konjesyon, fetal anemi veya hipoproteinemi ve
konjenital enfeksiyonlardir(?).

Bu yazida Ocak 2004-Eyliil 2005 tarihleri arasinda
klinigimizde birinci trimester kromozomal anomali
taramasi yapilan 452 olgu arasinda NT artig1 tespit

edilen fetuslara ait sonuc¢lar sunulmaktadir.

OLGU SUNUMLARI
1. Olgu

32 yasinda gravidasi 3, parite ve abortusu 1 olan kadin,

gebeliginin ilk trimesterde antenatal klinigimize
bagvurdu. Ozgecmis sorgulamasindan, serebral palsili
bir kiz ¢ocugu oldugu ve sonrasinda da 2 aylik abortus
Oykiisii oldugu; soyge¢mis sorgulamasindan hasta ile
esinin ikinci derece akraba olduklar1 6grenildi.
Gebeligin 125/7. haftasinda yapilan ultrasonografide
sirastyla fetal bag-popo uzunlugu ve nukal translusensi
kalinlig1 63,2 mm ve 2,7 mm olarak 6lciildii. Anne
yas1, NT kalinlig1 ve birinci trimester maternal serum
biyokimyasal marker diizeyleri kullamlarak hesaplanan
trizomi 21 riski 1/868 olarak bulundu. Gebeliginin 16.
haftasinda, NT kalinliginin nukal 6deme doniistiigii
goriildii (Resim 1). Nukal 6dem nedeniyle yapilan
amniyosentez sonucu normal karyotip (46,XX) olarak
bildirildi. Maternal serumda toksoplazmozis,
sitomegalovirus ve parvovirus B19 enfeksiyonlar tespit
edilmedi. Ay gebelik haftasinda ultrasonografik olarak
fetal uzun kemiklerde ¢ok sayida kiriklar ve uzun
kemiklerde kisalma ve e8ilme, kosta kiriklar1 ve kafatasi
kemiginde hipomineralizasyon tespit edildi. Bu bulgular
fetal osteogenezis imperfekta tip II ile uyumluydu.
Hastaya gebelik terminasyonu onerildi, fakat hasta
gebeligini devam ettirmek istedi. Ancak 20. gebelik
haftasinda hidrops fetalis gelisti ve fetus exitus oldu.
Postmortem inceleme bulgulari osteogenesis imperfekta
tip II ile uyumluydu (Resim 1). Radyografik ve patolojik

inceleme bulgular1 da tanty1 dogruladi.
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Resim 1: a. Fetal nukal 6demin sonografik goriiniimii b. Postmortem

fotografta fetal ektremitede ciddi kisalma ve bowing goriilmekte

2. Olgu
21 yaginda primigravid kadinda 123/7. gebelik haftasinda
sirasiyla fetal bag-popo uzunlugu ve NT kalinli§1 56,7

mm ve 2,7 mm olarak o6l¢iildii (Resim 2).

Resim 2: a. Fetal nukal translusensi kalimlhiginda artig b. Unilateral

komplet yarik dudak ve damak

Fetal nazal kemik mevcuttu ve duktus venosus doppleri

normaldi. Hastaya karyotip analizi 6nerildi; koryonik
villus drneklemesi yapildi ve sonu¢ normal karyotip
(46,XY) olarak bulundu. Gebeligin 16. haftasinda
yapilan ultrasonografide NT kalinligindaki artig
kaybolmugstu. Fetal ekokardiyografide kardiyak anomali
izlenmedi. Gebeligin 20. haftasinda yapilan ayrintilt
ultrasonografide, unilateral inkomplet yarik dudak ve
damak tespit edildi ve fetusta eslik eden bagka yapisal
anomali izlenmedi. Fetal kraniyal magnetik rezonans
goriintiilemeyle de anterior damag iceren (inkomplet)
unilateral yarik dudak ve damak deformitesi gosterildi;
intrakraniyal bagka yapisal anomali yoktu. 40. gebelik
haftasinda 50 mg intravajinal misoprostol (cytotec) ile
dogum indiiksiyonu yapildi ve spontan vajinal yolla
3600 g erkek bebek dogurtuldu. Yenidoganin
muayenesinde sol unilateral komplet yarik dudak ve
damak deformitesi tespit edildi (Resim 2); plastik
cerrahi ve kulak burun bogaz boliimlerine konsulte
edildi. Yenidoganda ek yapisal bir anomaliye
rastlanmadi. Anne ve bebek postpartum 2. giinde gerekli

Onerilerle taburcu edildiler.

3. Olgu

36 yasinda primigravid kadin, gebeliginin ilk
trimesterinde antenatal klinigimize bagvurdu. Ozgegmis
ve soygecmiginde Ozellik yoktu. Gebeliginin 113/7.
haftasinda yapilan ultrasonografi ile sirastyla fetal bas-
popo uzunlugu ve NT kalinlig1 45 mm ve 2,7 mm
olarak ol¢iildii. Anne yas1i, NT kalinlig1 ve birinci
trimester maternal serum biyokimyasal marker diizeyleri
kullanilarak hesaplanan trizomi 21 riski 1/1400 olarak
bulundu. ileri anne yags1 nedeniyle gebeligin 16.
haftasinda amniyosentez yapildi ve sonu¢ normal
karyotip (46,XX) olarak bildirildi. Gebeligin 22.
haftasinda yapilan ayrintili ultrasonografide unilateral
(sol) konjenital diafragma hernisinden siiphelenildi;
ancak 30. gebelik haftasinda bilateral konjenital
diafragma herni tanist konuldu. Hasta 37. gebelik
haftasinda 2900 gram canl1 kiz bebek dogurdu. Postnatal
olarak da bilateral konjenital diafragma tanisi
dogrulandi. Infant pulmoner hipoplazi nedeniyle
postnatal 7. saatte exitus oldu. Otopside de bilateral
diyafragma defekti oldugu tespit edildi (Resim 3).

Resim 3: a. Fetal konjenital diafragma hernisi b. Postmortem otopside

diafragmadaki bilateral defekt goriilmekte

4. Olgu

Yukarida ad1 gegen 3. olgu 2 yil sonra ikinci gebeliginde
tekrar antenatal klinigimize bagvurdu. Gebeliginin 13.
haftasinda yapilan ultrasonografi ile sirastyla fetal bas-
popo uzunlugu ve NT kalinlig1 66,1 mm ve 6,3 mm
olarak ol¢iildii; ayrica eksomfalos mevcuttu. Duktus
venosus doppleri normaldi ve fetal nazal kemik
mevcuttu. Maternal serumda Parvovirus B19 IgM testi
negatifti. Koryonik villus 6meklemesi yapilmasi 6nerildi
ancak hasta maddi nedenlerle islemi kabul etmedi.
Hastanin istegiyle gebelik termine edildi. Postmortem
muayenede belirgin fetal nukal 6dem ve eksomfalos
oldugu tespit edilen fetiisten alinan cilt biyopsisinin
sitogenetik analizi 47,XX,+18 ile uyumluydu. Hastaya

genetik danigma verildi.
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5. Olgu

25 yasinda primigravid kadinin 6zge¢mis ve
soygecmiginde 6zellik yoktu. Gebeliginin 116/7. haftasinda
yapilan ultrasonografi ile sirasiyla fetal bag-popo uzunlugu
ve NT kalinlig1 50,5 mm ve 6,5 mm olarak ol¢iildii. Nazal
kemik 1,9 mm’di. Hastaya karyotip analizi 6nerildi, ancak
hasta gebeliginin termine edilmesini istedi. Terapotik
abortus sonrast fetiisten alinan cilt biyopsisinin sitogenetik
analizi 47,XX,+18 ile uyumluydu.

6. Olgu

28 yasinda gravidasi 4, parite, abortus ve D&C’i 1
olan kadinin 6zge¢mis ve soyge¢misinde dzellik yoktu.
Gebeligin 136/7. haftasinda yapilan ultrasonografi ile
sirasiyla fetal bag-popo uzunlugu ve NT kalinlig1 79,1
mm ve 7 mm olarak dl¢iildii. Hasta prenatal tani
amactyla karyotip analizi yaptirmak istemedi. Terapotik
abortus sonrasi fetiisten alinan cilt biyopsisinin

sitogenetik analizi 47,XX,+21 ile uyumluydu.

7. Olgu

36 yasinda primigravid kadin, gebeliginin ilk
trimesterinde antenatal klinigimize bagvurdu. Ozgegmis
sorgulamasindan hipotiroidi nedeniyle L- tiroksin
kullandig1 6grenildi. Gebeliginin 114/7. haftasinda
yapilan ultrasonografide sirasiyla fetal bas-popo
uzunlugu ve NT kalinlig1 47,1 mm ve 8 mm olarak
olciildii. Hasta prenatal tan1 amacryla karyotip analizi
yaptirmak istemedi. Terapotik abortus sonras: fetiisten
alman cilt biyopsisinin sitogenetik analizi 45,X ile

uyumluydu.

TARTISMA

NT, birinci trimesterde fetal boynun arkasinda toplanan
subkutan s1v1 birikiminin sonografik goriiniimiidiir(!,
Normal fetuslarda fetal NT gebelik haftasimna, fetal bag-
popo uzunluguna baglh olarak artar. NT nin median ve
95. persantil degerleri fetal bag-popo uzunlugu 6l¢iimii
45 mm olan fetus i¢in sirastyla 1,2 ve 2,1; bas-popo
uzunlugu 84 mm olan fetiis i¢in 1,9 ve 2,7 mm’dir @,
99. persantil 3,5 mm’dir ve fetal bag-popo uzunluguyla
degismez. Etnik orijin, gravida veya parite, diabet,
sigara igme, yardimci ilireme teknikleri ile hamile
kalma, erken gebelik kanamas:1 veya fetal cinsiyet
klinik olarak fetal NT iizerine anlamli bir etki yapmaz(®).

NT kalinlig1 arttikca kromozomal defekt, fetal kayip
ve major fetal anomali prevalansi artmaktadir(2-9-10),
Dolayisiyla NT kalinligina gére intrauterin sagkalim
ve major bir defekti olmayan saglikli bir fetusun dogma
ihtimali tahmin edilebilir.

NT’nin artmasi trizomi 21 ve diger kromozomal
defektlerin en yaygin fenotipik bulgusudur.
Kromozomal defektlerin prevalans:t NT kalinligina
paralel olarak belirgin artig gdsterir(®). Toplam 96127
gebenin katilimiyla yapilan bir ¢alismadan elde edilen
fetal NT ile kromozomal defektlerin iligkisine dair
verilere gére kromozomal anomalili grubun %50’sini
trizomi 21, %?25’ini trizomi 18 veya 13, %10 unu
Turner sendromu, %?35’ini triploidi ve %10’unu da diger
kromozomal defektler olugturmaktadir(2),
Kromozomal olarak normal olan fetuslarda fetal 6liim
prevalanst NT kalinlig1 ile paralel olaral belirgin artig
gosterir. NT’si 95 persantilin altinda olan normal
kromozomlu fetuslarda abortus veya fetal 6liim
prevalans: %1,3, NT’si 95-99 persantil olan fetuslarda
%1,2 ve NT’si 99 persantilden biiyiik olan fetuslarda
%12,3°diir19, NT kalinhgimin 6,5 mm ve iizerinde
oldugu olgularda fetal 6liim prevalanst %20’lere kadar
cikmaktadir!D, Kimi vakalarda NT artig1 hidropsa
ilerleyebilir ve bu fetuslarin cogu 20. gebelik haftas:
civarinda intrauterin kaybedilirler.

Fetal NT nin artt1g1 vakalarda major fetal anomali
prevalans: artmaktadir. NT kalinli§1 artmis ancak
karyotipleri normal olan 6153 olguyu igeren 28
calismada major fetal anomali prevalanst %7,3 olarak
bulunmugtur(12),

NT’si artmig olan fetuslarda major kardiyak anomali,
diafragma hernisi, “body stalk’ anomalisi, iskelet
anomalileri ve bazi genetik sendromlarin (konjenital
adrenal hiperplazi, fetal akinezi deformasyon sekansi,
Noonan sendromu, Smith-Lemli-Opitz sendromu ve
spinal muskuler atrofi) prevalans: genel toplumdakinden
daha yiiksektir.

Diafragma hernili fetuslarin %40°nda NT kalinlig1
artmustir. Diafragma hernili vakalarin %80’i neonatal
donemde pulmoner hipolaziye bagli olarak 6lmektedir
13),

Eksomfalos, dogumdaki prevalans1 1/4000 olan
sporadik bir anomalidir. 11-13+6. gebelik haftasinda
eksomfalos insidansi yaklagik 1/1000°dir(14),
Eksomfalosu olan ve normal karyotipe sahip fetuslarda
NT kaliliginda artig %40 siklikla goriiliirken, anormal
karyotipe sahip olan fetuslarda %85’dir.
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Sonug olarak, artmis fetal NT 11-13+6. gebelik
haftalarinda trizomi 21 ve diger kromozomal defektler
icin en yaygin fenotipik goriiniimdiir. Ayrica NT
kalinli§inda artig fetal ve neonatal 6liim, ¢ok sayida
farkli malformasyon, iskelet displazileri veya genetik
sendromlarla da ilgili olabilir. Kromozomal defekt,
fetal kayip ve major fetal anomali prevalanst NT
kalinligina paralel olarak artar. Fetal NT artis ile
birliktelik gosteren fetal anomalilerin cogu 14. gebelik
haftasina kadar tamamlanan bir dizi arastirmalar

sayesinde taninabilir.
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