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Olgu Sunumu

Fetal Ense Kalinhig1 Rutin Ol¢iim Tarihi Olan
11. Gebelik Haftasindan Oncede Tespit
Edilebilir mi? Olgu Sunumu ve Fetal Ense
Kalinhgi Teorileri.

Ibrahim Alanbay, Hakan Coksiier, Cihangir Mutlu Ercan, Askin Evren Giiler, Emre
Karasahin, Ugur Keskin, Ali Ergiin

Ozet

ik trimester ense kalinhigi (NT) Down Sendromu’nun yam sira diger anéploidiler ve anomaliler i¢cin de en
etkili tarama stratejisidir. Ense kalinhig1 6l¢iimii icin giincel kilavuzlar, fetal bas-popo uzunlugunun 45 ve 84
mm arasinda oldugu 11 ile 14. gebelik haftalar1 arasinda o6l¢iim yapilmasini 6nermektedir. NT kalinhgi
artisinda ileri siiriilen en 6nemli mekanizmalar; ekstraseliiler matriksin kompoziyonunun degismesi, kalp ve
biiyiik arter anomalileri ve bozuk veya gecikmis lenfatik gelisimdir. Erken gebelikte artmis NT 6l¢iimii,
distandii juguler keseler ile iliskili olabilir ve Turner Sendromu’ndaki gibi lenfanjiogenetik bir bozukluk
oldugunu diisiindiirmektedir. Bu yiizden, erken gestasyonel haftada (<11 hafta) goriilen asir1 NT dlciimii
Turner Sendromu’nu diisiindiirmelidir.

Anahtar kelimeler: Fetal ense kalinligi, Turner Sendromu.

Fetal ense kalnligi (NT; nuchal translucency) Artmig fetal NT kalinhiginin trizomi 13, 18, 21
gebeligin 1. trimesterinde fetal basin arkasindaki, ve Turner sendromu, diger sex kromozom
sadece bag veya tiim viicudu kaplayip kaplamadigina, anomalileri ve diger fetal anomaliler ve genetik

ya da septali olup olmadigina bakilmaksizin, subkiitan sendromlar ile iliskili oldugu gosterilmistir (3-6).
s1v1 kolleksiyonu olarak tanimlanmaktadir (1). Artmis Art kal kalinhk ici .. Giriil
fetal ense kalinligi, midsagittal planda fetal NT rimig - nuka alilix 16 - one suruien ana

kalinlik aralifinin 95. persantil veya iistii olmasi mekanl;malar §kstras;§h.11e.r matr{ksﬁln
seklinde  tammlanmistir ~ (2). Fetal Medicine kompozisyonunda bir degisiklik, kalp, biyik
Foundation (FMF) First Trimester Screening Group, arter anomalileri ve bozulmus ve/veya gecikmis
fetal NT dl¢iimii i¢in optimal gestasyonel haftanin 11 - lenfatik gelisimdir (7, 8, 9).

13+6 hafta arasinda ve fetiis bas popo mesafesinin Bu olgu sunumunda amacimiz, antenatal 9.
(CRL) 45 mm - 84 mm arasinda olmasini 6nermistir  haftada ultrasonografik olarak fetal nuchal

(2). Fetal NT o6l¢iimiiniin 95. persantil degerleri, CRL
Ol¢limii 45 mm olan fetiis i¢in 2.1, CRL 6l¢timii 84 mm
olan fetiis icin ise 2.7 mm’dir (2).

kalinlik saptanan olguda genetik inceleme sonucu
Turner Sendromu tanist konan olguyu sunmaktir.

Olgu sunumu

* Giilhane Askeri Tip Akademisi, Kadin Hastaliklar1 ve 28 yaslndak1 hastamizda, G2 P1 Y1 Olup’ rutin

Dogum ABD., Etlik, Ankara. ilk trimester takibinde yapilan ultrasonografisinde
Yazigma Adresi: Dr.Hakan COKSUER. artmis fetal nuchal kalinlik tespit edilmistir. Bu
GATA Kadin Hastaliklar1 ve Dogum ABD. sirada hasta son adet tarihine gdore 9 hafta 2 giin,
06018 Etlik / ANKARA. yapilan ultrasonografide CRL: 29.1lmm (9 hafta
Tel: 0312 3045815 5) giin olarak olgiilmiistiir. Fetal nuchal kalinlik
E-posta: coksuer@gmail.com 4.1 mm olarak olgiilmistir (Resim- 1). Olgu
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yakin takibe alindi. Artmis nuchal kalinlik
nedeniyle olasiliklar hakkinda hastaya bilgi
verildi. Olguya 12. gestasyonel haftada koryon
villus biopsisi yapildi. Genetik inceleme sonucu
Turner sendromu olarak rapor edildi. Ailenin
istegi ve kurul karari ile sorunsuz olarak gebelik
termine edildi.

Resim 1. Birinci trimestrde yapilan ultrasonografideki
fetal ense kalinlig1 6l¢timii.

Tartisma

Fetal nuchal translusens (NT) fetusun boyun
kisminda translusent alan olup, 9-14. gebelik
haftalar1 arasinda goriilebilir. Artmis nukal
kalinlik patofizyolojisi ile ilgili olarak bir ¢ok
teori One siirlilmiigtiir. Bunlar iginde en sik
inanilan teoriler; aortik isthmus darlig1 veya diger
kardiyovaskiiler ~ve ekstraseliiller —matrikste
anormallikleri ile lenfatik sistemin gelisimindeki
anormallik veya gecikmedir (7, 9, 10). Artmis
nukal kalinlik ile ilgili spesifik etyoloji, altta
yatan patolojik duruma bagli olarak degisebilir
(11). Turner sendromunda ise bu mekanizmalarin
hepsinin gegerli olabilecegi gdsterilmistir. Belki
de bu yiizden Turner sendromunda artmis nukal
kalinlik daha fazla olmakta, ve tipik bulgusu olan
kistik higroma ortaya c¢ikmaktadir. Turner
sendromlu  fetuslarda  ekstraseliiler —matriks
degisikligi ile ilgili olarak Von Kaisenberg ve
Geerkens bu olgularda azalmis biglycan oldugunu
gostermislerdir. Yine Von Kaisenberg, Turner
sendromunda biglycan azalmasi veya ndral krest
hiicrelerinin anormal migrasyonu sonucu aortik
istmus daralmasi oldugu ve sonugta bas ve
boyunun asir1 perfiizyonu sonrasi nukal kalinligin
arttigin1 dnermistir (12, 13).

Turner sendromunda en sik gozlenen fetal
kardiak anomali aortik istmusun tiimiinde ciddi
darlik olup, bu da artmis nukal kalinligin temeli
olarak onerilmistir (14). Artmig NT ile ilgili bir
diger mekanizma gecikmis veya aberrant lenfatik
gelisgimdir. Normal lenfangiogenezis’de juguler
lenfatik sak vaskiiler endotelyal hiicrelerden
differansiye olmakta ve migrasyon ve remodeling

ile lenfatik kanallara doniiserek intestinal
sivilarin santral dolagima gegmesi
saglanmaktadir. Bu siire¢ 10. gestasyon
haftasinda  tamamlanmaktadir (7). Turner

sendromun da gosterilen bir diger anomalide
lenfatik sistemdeki anomalidir. Bu sendrom da
lenfatik sistemdeki generalize hipoplazi ve
parsiyel agenezi ile lenfatik dolasimin erken
embriyonik evrede kesilmesidir (15). Juguler
lenfatik saktaki bozulmus lenfatik drenaj sonucu
genis kistik higroma, generalize &dem ve
6dematdz koryonik villus Turner sendromunda
gosterilmistir (15). Chitayat’in yaptig1 calismada
45, X fetuslarda lenfatik damarlarin hipoplastik
oldugu gosterilmistir (16). Von Kaisenberg’ de
Turner sendromun da nukal cilt dokusunda
lenfatik damarlarin dagilimini
immiinohistokimyasal olarak  arastirmis ve
trizomi 21, 18, 13 ve kromozomal olarak normal
kontrol olgular1 ile karsilastirmigtir.  Von
Kaisenberg’in ¢aligmasinda; Turner Sendromu’n
da, trizomilerden farkli olarak lenfatik hipoplazi
saptanirken, trizomilerde lenfatik damarlarin
dermis ve subdermis de esit olarak dagildig:
saptanmigtir  (17). Haak’da (18) genislemis
juguler lenfatik sak sonucu olusan mezenkimal
O6demin, artmig NT kalinligina yol ac¢tig1 ve NT
kalinligindaki  transient  Ozelligin  lenfatik
sistemden vendz sirkiilasyona gecikmis
organizasyon ve baglanti sonucu oldugu ile
aciklanabilecegi bildirilmistir (18, 19).

Turner sendromunda nukal kalinlik genellikle
masif olarak artmistir ve kistik higroma olarak
adlandirilir. Kistik higromali fetuslarin %75’inde
kromozomal anormallik vardir ve bu olgularinda
%95’1 Turner sendromudur (20). Ancak kistik
higroma fetal oksipitoservikal alanda bilateral
olup, nukal ligament tarafindan olusturulan
septum ile posterior orta hatta septalidir. Bu
bilateral alanlar genislemis ve vendz sisteme
baglanmamis  hiperplastik  juguler lenfatik
saklardir. Molina ise artmis nukal kalinlikta ¢ok
sayida septa oldugunu ve sonugta 1. trimester
ultrasonografi ile genis NT ile kistik higromanin
ayirt edilemeyecegini gostermistir (20).

Sonugta  dzellikle yakin  zamanlardaki
ultrasonografik ve morfolojik g¢aligmalarda artmis
NT’in ayrica bilateral juguler lenfatik saklarda
genisleme ile beraber oldugunun gosterilmesiyle,
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kistik higromanin persistan olarak artmis nukal
kalinlik oldugu sorusunu akla getirmektedir (21).
Baska bir ¢alismanin sonucunda ise artmis NT ile
kistik higromanin identik oldugu, fakat degisik
biiyiiklikte oldugu, ve farkli mekanizmalar
sonucu olustugu ileri siriilmiistiir. Yine bu ikisi
arasindaki ayrimin 1. timesterde degil, 2.
trimesterde yapilmasi onerilmistir ~ (11).
Ingiltere’de kistik higroma olgularin1 ayirmadan
ortalama 100.000 gebelik taramasinda NT
kalinlig1 trizomi 21 olgularinda 1 - 10 mm
arasinda saptanirken, Turner sendromu
olgularinin %87’sinde NT kalinlig1 gestasyonel
haftaya gore 95 persentilin iizerinde saptanmigtir
(2). 11k trimester fetal taninin sagladigi yararlar,
erken evrede ebeveynlerin bilgilendirilmesi, bu
duruma teknik olarak daha hizli adapte olmalari,
psikolojik olarak daha az travmatize olmasi ve
anomali saptandiginda gebelik sonlandirmasinin
daha  az  travmatik  olmasidir.  Mevcut
yonergelerde NT &l¢imii 11- 14 hafta ve CRL 45-
84 mm araliginda onerilmektedir (2). Bununla
birlikte bu dort haftalik siire iginde maksimum
NT etkinligi i¢cin optimum zaman net olarak belli
degildir (22).

Bir calismada 11, 12, 13, 14. haftalarda 6l¢iim
yapildiginda ileri gestasyonel hafta ile birlikte
missed abortus oraninin azaldigi, fakat basarisiz
NT ol¢iimiiniin arttig1 saptanmistir. Fakat ileri
haftalarda erken yapilan ultrasonografilere gore
daha az ultrasound tekrari oldugu saptanmistir.

Erken yapilan ultrasonografinin bir diger
dezavantaji bu haftalarda daha fazla non viabl
gebelik saptanma ihtimalidir.

Sonuc¢
Biz bu olgu sunumumuz ile fetal ense
kalinligindaki artisin her zaman 11- 14 hafta

arasinda olmayip, daha erken haftalarda da
ortaya ¢ikabilecegini, fetal ense kalinligindaki
ileri artisin( > 4mm) Turner sendromu ile iliskili
olabilecegini diisiinmekteyiz. Turner
sendromunda NT artis1 ile ilgili One siiriilen
teorilerin hepsinin birden ayni anda rol oynadig:
g6z Oniine alindiginda, NT deki artis diger
anomalilere kiyasla daha fazla olacaktir.

Fetal ense kalinligindaki artis ile ilgili teorileri
su sekilde siralanabilir; biglycan azalmasi veya

noral krest hiicrelerinin anormal migrasyonu
sonucu aortik istmus daralmasi veya diger
kardiyovaskiiler ve eckstraseliiler matriksteki

anormallikleri ile lenfatik sistemin gelisimindeki
generalize hipoplazi ve parsiyel agenezi ile
lenfatik dolasimin erken embriyonik evrede
kesilmesi gibi anormallik veya gecikmeler
bildirilmektedir. Kistik higromali fetuslarin

%75’inde kromozomal anormallik vardir ve bu
olgularinda %95°1 Turner sendromudur.

Can the fetal nuchal translucency be
determined before the eleventh week of
the pregnancy when it is routinely
measured? A case report, and theories of
fetal nuchal translucency

Abstract

First trimester nuchal translucency (NT) is the most
effective screening strategy for Down syndrome as
well as other aneuploidy and anomalies. Current
guidelines for the measurement of nuchal
translucency recommend that the measurement
should be taken between 11 and 14 weeks’ gestation
when the fetal crown—rump length is between 45 and
84 mm. Cardinal proposed mechanisms for the
increase in NT thickness include altered composition
of the extracellular matrix, abnormalities of the heart
and great arteries, and disturbed or delayed
lymphatic development. Increased NT measurement
in early pregnancy may be associated with distended
jugular sacs and suggest a disturbance in
lymphangiogenesis as seen in Turner syndrome.
Therefore, when excess NT in early gestation
weeks(<I1 weeks) is observed one should think of
Turner Syndrome.

Key words: Turner

syndrome.
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