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�LK TR�MESTER KROMOZOMALANOMAL� TARAMASINDA NUKAL
TRANSLUSENS� ARTI�I SAPTANAN FETUSLARA A�T SONUÇLAR:

OLGU SUNUMLARI

Derya ERO�LU, Hilal Karahan BEYHAN, Mesut ÖKTEM, Esra KU�ÇU, Filiz YANIK

Ba�kent Üniversitesi Tıp Fakültesi, Kadın Hastalıkları ve Do�um Anabilim Dalı, Ankara

ÖZET

Objektif: Birinci trimester kromozomal anomali taraması sırasında nukal translusensi artı�ı saptanan fetuslara ait sonuçların

de�erlendirilmesi.

Planlama: Ocak 2004-Eylül 2005 tarihlari arasında Ba�kent Üniversitesi Tıp Fakültesi Kadın Hastalıkları ve Do�um Anabilim

Dalında birinci trimester kromozomal anomali taraması yapılan olgular içerisinde nukal translusensi artı�ı saptanan fetuslara

ait sonuçların retrospektif olarak incelenmesi.

Ortam: Ba�kent Üniversitesi Tıp Fakültesi Kadın Hastalıkları ve Do�um Anabilim Dalı, Ankara

Hastalar: Toplam 452 gebede birinci trimester kromozomal anomali taraması amacıyla nukal translusensi ölçümleri yapıldı. Nukal

translusensi ölçümleri fetal ba�-popo uzunlu�una göre 95 persantilin üzerinde olan 7 olgu de�erlendirmeye alındı.

De�erlendirme parametreleri: Fetal mortalite ve morbidite

Sonuç: �lk trimester kromozomal anomali taraması yapılan olgularda fetal nukal translusensi artı�ı %1,3 oranında gözlendi

(7/452). Nukal translusensi kalınlı�ı 2.5-3 mm olan 3 fetustan ikisinde yapısal anomali mevcut olup (birinde bilateral konjenital

diafragma hernisi, di�erinde unilateral komplet yarık dudak ve damak deformitesi), her iki gebelikte de termde canlı do�um

gerçekle�ti. Üçüncü olgu ise osteogenezis imperfekta tip II’ye sekonder fetal intrauterin exitus ile sonuçlandı. Bilateral konjenital

diafragma hernisi olan infant pulmoner hipoplazi nedeniyle postnatal 7. saatte exitus oldu. Nukal translusensi ölçümleri 6 mm

ve üzerinde olan fetuslardan ikisinde trizomi 18, birinde trizomi 21 ve birinde de Turner sendromu tanısı konuldu ve bu gebeliklerin

hepsi de terminasyonla sonuçlandı.

Yorum: Nukal translusensi artı�ı trizomi 21 ve di�er kromozomal defektler için tipik bir sonografik bulgudur. Ayrıca artmı� nukal

translusensi fetal ve neonatal ölüm, çok sayıda farklı malformasyon, iskelet displazileri veya genetik sendromlarla da ilgili olabilir.

Kromozomal defekt, fetal kayıp ve major fetal anomali prevalansı nukal translusensi kalınlı�ındaki artı�a paralel olarak artar.

Anahtar kelimeler: fetal kromozomal anomaliler, fetal sonografi, nukal translusensi, prenatal tanı, yapısal 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



G�R��

Son onbe� yıldaki yo�un ara�tırmalar sonucunda fetal

nukal translusensi (NT) ölçümü kromozomal defektlerin

erken dönemde taranması için efektif bir yöntem

durumuna gelmi�tir(1-3). Bununla birlikte artmı� NT

kardiyak defektler, pek çok sayıda malformasyon,

deformasyon ve disgeneziler, fetal ölüm ve genetik

sendromlarla da ili�kili olabilir(4-6).

Birinci trimesterde fetal NT artı�ı için çok sayıda

hipotez mevcuttur. Bunlar kalp ve büyük arter

anomalileriyle birliktelik gösteren kalp yetmezli�i,

lenfatik sistemde geç veya anormal geli�me, cilt altı

ba� dokusu içeri�inde farklılık, diafragma hernisi ya

da iskelet displazilerinde oldu�u gibi superior

mediastenin kompresyonuna ba�lı ba� ve boyunda

venöz konjesyon, fetal anemi veya hipoproteinemi ve

konjenital enfeksiyonlardır(7).

Bu yazıda Ocak 2004-Eylül 2005 tarihleri arasında

klini�imizde birinci trimester kromozomal anomali

taraması yapılan 452 olgu arasında NT artı�ı tespit

edilen fetuslara ait sonuçlar sunulmaktadır.

OLGU SUNUMLARI

1. Olgu

32 ya�ında gravidası 3, parite ve abortusu 1 olan kadın,

gebeli�inin ilk trimesterde antenatal klini�imize

ba�vurdu. Özgeçmi� sorgulamasından, serebral palsili

bir kız çocu�u oldu�u ve sonrasında da 2 aylık abortus

öyküsü oldu�u; soygeçmis sorgulamasından hasta ile

e�inin ikinci derece akraba oldukları ö�renildi.

Gebeli�in 125/7. haftasında yapılan ultrasonografide

sırasıyla fetal ba�-popo uzunlu�u ve nukal translusensi

kalınlı�ı 63,2 mm ve 2,7 mm olarak ölçüldü. Anne

ya�ı, NT kalınlı�ı ve birinci trimester maternal serum

biyokimyasal marker düzeyleri kullanılarak hesaplanan

trizomi 21 riski 1/868 olarak bulundu. Gebeli�inin 16.

haftasında, NT kalınlı�ının nukal ödeme dönü�tü�ü

görüldü (Resim 1). Nukal ödem nedeniyle yapılan

amniyosentez sonucu normal karyotip (46,XX) olarak

bildirildi. Maternal serumda toksoplazmozis,

sitomegalovirus ve parvovirus B19 enfeksiyonları tespit

edilmedi. Aynı gebelik haftasında ultrasonografik olarak

fetal uzun kemiklerde çok sayıda kırıklar ve uzun

kemiklerde kısalma ve e�ilme, kosta kırıkları ve kafatası

kemi�inde hipomineralizasyon tespit edildi. Bu bulgular

fetal osteogenezis imperfekta tip II ile uyumluydu.

Hastaya gebelik terminasyonu önerildi, fakat hasta

gebeli�ini devam ettirmek istedi. Ancak 20. gebelik

haftasında hidrops fetalis geli�ti ve fetus exitus oldu.

Postmortem inceleme bulguları osteogenesis imperfekta

tip II ile uyumluydu (Resim 1). Radyografik ve patolojik

inceleme bulguları da tanıyı do�ruladı.
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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 II. 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



Resim 1: a. Fetal nukal ödemin sonografik görünümü b. Postmortem

foto�rafta fetal ektremitede ciddi kısalma ve bowing görülmekte

2. Olgu

21 ya�ında primigravid kadında 123/7. gebelik haftasında

sırasıyla fetal ba�-popo uzunlu�u ve NT kalınlı�ı 56,7

mm ve 2,7 mm olarak ölçüldü (Resim 2).

Resim 2: a. Fetal nukal translusensi kalınlı�ında artı� b. Unilateral

komplet yarık dudak ve damak

Fetal nazal kemik mevcuttu ve duktus venosus doppleri

normaldi. Hastaya karyotip analizi önerildi; koryonik

villus örneklemesi yapıldı ve sonuç normal karyotip

(46,XY) olarak bulundu. Gebeli�in 16. haftasında

yapılan ultrasonografide NT kalınlı�ındaki artı�

kaybolmu�tu. Fetal ekokardiyografide kardiyak anomali

izlenmedi. Gebeli�in 20. haftasında yapılan ayrıntılı

ultrasonografide, unilateral inkomplet yarık dudak ve

damak tespit edildi ve fetusta e�lik eden ba�ka yapısal

anomali izlenmedi. Fetal kraniyal magnetik rezonans

görüntülemeyle de anterior dama�ı içeren (inkomplet)

unilateral yarık dudak ve damak deformitesi gösterildi;

intrakraniyal ba�ka yapısal anomali yoktu. 40. gebelik

haftasında 50 mg intravajinal misoprostol (cytotec) ile

do�um indüksiyonu yapıldı ve spontan vajinal yolla

3600 g erkek bebek do�urtuldu. Yenido�anın

muayenesinde sol unilateral komplet yarık dudak ve

damak deformitesi tespit edildi (Resim 2); plastik

cerrahi ve kulak burun bo�az bölümlerine konsulte

edildi. Yenido�anda ek yapısal bir anomaliye

rastlanmadı. Anne ve bebek postpartum 2. günde gerekli

önerilerle taburcu edildiler.

3. Olgu

36 ya�ında primigravid kadın, gebeli�inin ilk

trimesterinde antenatal klini�imize ba�vurdu. Özgeçmi�

ve soygeçmi�inde özellik yoktu. Gebeli�inin 113/7.

haftasında yapılan ultrasonografi ile sırasıyla fetal ba�-

popo uzunlu�u ve NT kalınlı�ı 45 mm ve 2,7 mm

olarak ölçüldü. Anne ya�ı, NT kalınlı�ı ve birinci

trimester maternal serum biyokimyasal marker düzeyleri

kullanılarak hesaplanan trizomi 21 riski 1/1400 olarak

bulundu. �leri anne ya�ı nedeniyle gebeli�in 16.

haftasında amniyosentez yapıldı ve sonuç normal

karyotip (46,XX) olarak bildirildi. Gebeli�in 22.

haftasında yapılan ayrıntılı ultrasonografide unilateral

(sol) konjenital diafragma hernisinden �üphelenildi;

ancak 30. gebelik haftasında bilateral konjenital

diafragma herni tanısı konuldu. Hasta 37. gebelik

haftasında 2900 gram canlı kız bebek do�urdu. Postnatal

olarak da bilateral konjenital diafragma tanısı

do�rulandı. �nfant pulmoner hipoplazi nedeniyle

postnatal 7. saatte exitus oldu. Otopside de bilateral

diyafragma defekti oldu�u tespit edildi (Resim 3).

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

diafragmadaki bilateral defekt görülmekte

4. Olgu

Yukarıda adı geçen 3. olgu 2 yıl sonra ikinci gebeli�inde

tekrar antenatal klini�imize ba�vurdu. Gebeli�inin 13.

haftasında yapılan ultrasonografi ile sırasıyla fetal ba�-

popo uzunlu�u ve NT kalınlı�ı 66,1 mm ve 6,3 mm

olarak ölçüldü; ayrıca eksomfalos mevcuttu. Duktus

venosus doppleri normaldi ve fetal nazal kemik

mevcuttu. Maternal serumda Parvovirus B19 IgM testi

negatifti. Koryonik villus örneklemesi yapılması önerildi

ancak hasta maddi nedenlerle i�lemi kabul etmedi.

Hastanın iste�iyle gebelik termine edildi. Postmortem

muayenede belirgin fetal nukal ödem ve eksomfalos

oldu�u tespit edilen fetüsten alınan cilt biyopsisinin

sitogenetik analizi 47,XX,+18 ile uyumluydu. Hastaya

genetik danı�ma verildi.
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5. Olgu

25 ya�ında primigravid kadının özgeçmi� ve

soygeçmi�inde özellikyoktu. Gebeli�inin 116/7. haftasında

yapılan ultrasonografi ile sırasıyla fetal ba�-popo uzunlu�u

ve NT kalınlı�ı 50,5 mm ve 6,5 mm olarak ölçüldü. Nazal

kemik 1,9 mm’di. Hastaya karyotip analizi önerildi, ancak

hasta gebeli�inin termine edilmesini istedi. Terapotik

abortus sonrası fetüsten alınan cilt biyopsisinin sitogenetik

analizi 47,XX,+18 ile uyumluydu.

6. Olgu

28 ya�ında gravidası 4, parite, abortus ve D&C’i 1

olan kadının özgeçmi� ve soygeçmi�inde özellik yoktu.

Gebeli�in 136/7. haftasında yapılan ultrasonografi ile

sırasıyla fetal ba�-popo uzunlu�u ve NT kalınlı�ı 79,1

mm ve 7 mm olarak ölçüldü. Hasta prenatal tanı

amacıyla karyotip analizi yaptırmak istemedi. Terapötik

abortus sonrası fetüsten alınan cilt biyopsisinin

sitogenetik analizi 47,XX,+21 ile uyumluydu.

7. Olgu

36 ya�ında primigravid kadın, gebeli�inin ilk

trimesterinde antenatal klini�imize ba�vurdu. Özgeçmi�

sorgulamasından hipotiroidi nedeniyle L- tiroksin

kullandı�ı ö�renildi. Gebeli�inin 114/7. haftasında

yapılan ultrasonografide sırasıyla fetal ba�-popo

uzunlu�u ve NT kalınlı�ı 47,1 mm ve 8 mm olarak

ölçüldü. Hasta prenatal tanı amacıyla karyotip analizi

yaptırmak istemedi. Terapotik abortus sonrası fetüsten

alınan cilt biyopsisinin sitogenetik analizi 45,X ile

uyumluydu.

TARTI�MA

NT, birinci trimesterde fetal boynun arkasında toplanan

subkutan sıvı birikiminin sonografik görünümüdür(1).

Normal fetuslarda fetal NT gebelik haftasına, fetal ba�-

popo uzunlu�una ba�lı olarak artar. NT’nin median ve

95. persantil de�erleri fetal ba�-popo uzunlu�u ölçümü

45 mm olan fetus için sırasıyla 1,2 ve 2,1; ba�-popo

uzunlu�u 84 mm olan fetüs için 1,9 ve 2,7 mm’dir (2).

99. persantil 3,5 mm’dir ve fetal ba�-popo uzunlu�uyla

de�i�mez. Etnik orijin, gravida veya parite, diabet,

sigara içme, yardımcı üreme teknikleri ile hamile

kalma, erken gebelik kanaması veya fetal cinsiyet

klinik olarak fetal NT üzerine anlamlı bir etki yapmaz(8).

NT kalınlı�ı arttıkça kromozomal defekt, fetal kayıp

ve major fetal anomali prevalansı artmaktadır(2,9,10).

Dolayısıyla NT kalınlı�ına göre intrauterin sa�kalım

ve major bir defekti olmayan sa�lıklı bir fetusun do�ma

ihtimali tahmin edilebilir.

NT’nin artması trizomi 21 ve di�er kromozomal

defektlerin en yaygın fenotipik bulgusudur.

Kromozomal defektlerin prevalansı NT kalınlı�ına

paralel olarak belirgin artı� gösterir(2). Toplam 96127

gebenin katılımıyla yapılan bir çalı�madan elde edilen

fetal NT ile kromozomal defektlerin ili�kisine dair

verilere göre kromozomal anomalili grubun %50’sini

trizomi 21, %25’ini trizomi 18 veya 13, %10’unu

Turner sendromu, %5’ini triploidi ve %10’unu da di�er

kromozomal defektler olu�turmaktadır(2).

Kromozomal olarak normal olan fetuslarda fetal ölüm

prevalansı NT kalınlı�ı ile paralel olaral belirgin artı�

gösterir. NT’si 95 persantilin altında olan normal

kromozomlu fetuslarda abortus veya fetal ölüm

prevalansı %1,3, NT’si 95-99 persantil olan fetuslarda

%1,2  ve NT’si 99 persantilden büyük olan fetuslarda

%12,3’dür(10). NT kalınlı�ının 6,5 mm ve üzerinde

oldu�u olgularda fetal ölüm prevalansı %20’lere kadar

çıkmaktadır(11). Kimi vakalarda NT artı�ı hidropsa

ilerleyebilir ve bu fetusların ço�u 20. gebelik haftası

civarında intrauterin kaybedilirler.

Fetal NT’nin arttı�ı vakalarda major fetal anomali

prevalansı artmaktadır. NT kalınlı�ı artmı� ancak

karyotipleri normal olan 6153 olguyu içeren 28

çalı�mada major fetal anomali prevalansı %7,3 olarak

bulunmu�tur(12).

NT’si artmı� olan fetuslarda major kardiyak anomali,

diafragma hernisi, ‘‘body stalk’’ anomalisi, iskelet

anomalileri ve bazı genetik sendromların (konjenital

adrenal hiperplazi, fetal akinezi deformasyon sekansı,

Noonan sendromu, Smith-Lemli-Opitz sendromu ve

spinal muskuler atrofi) prevalansı genel toplumdakinden

daha yüksektir.

Diafragma hernili fetusların %40’nda NT kalınlı�ı

artmı�tır. Diafragma hernili vakaların %80’i neonatal

dönemde pulmoner hipolaziye ba�lı olarak ölmektedir
(13).

Eksomfalos, do�umdaki prevalansı 1/4000 olan

sporadik bir anomalidir. 11-13+6. gebelik haftasında

eksomfalos insidansı yakla�ık 1/1000’dir(14).

Eksomfalosu olan ve normal karyotipe sahip fetuslarda

NT kalınlı�ında artı� %40 sıklıkla görülürken, anormal

karyotipe sahip olan fetuslarda %85’dir.
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Sonuç olarak, artmı� fetal NT 11-13+6. gebelik

haftalarında trizomi 21 ve di�er kromozomal defektler

için en yaygın fenotipik görünümdür. Ayrıca NT

kalınlı�ında artı� fetal ve neonatal ölüm, çok sayıda

farklı malformasyon, iskelet displazileri veya genetik

sendromlarla da ilgili olabilir. Kromozomal defekt,

fetal kayıp ve major fetal anomali prevalansı NT

kalınlı�ına paralel olarak artar. Fetal NT artı�ı ile

birliktelik gösteren fetal anomalilerin ço�u 14. gebelik

haftasına kadar tamamlanan bir dizi ara�tırmalar

sayesinde tanınabilir.
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