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OZET

Konjenital anomali riski tagiyan 20 vakaya gebeligi sirasinda  diagnostik-
ultrasonografi(D-USG) ile intrauterin taru konulmaga ¢ahgildi. Aynca
gebeliginde rutin-sonografi(R-USG) yapilan 4 vakanin sonuglan da gahgmaya
dahil edildi. D-USG yapilan vakalann tgiinde fetal anomali saptandi:hidrops,
bir vaka; iskelet sistem anomalisi, bir vaka; iniensefali, bir vaka. Bir vakada
mikrosefali tesbit edilemedi(false negatif). R-USG yapilan 3 vaka(cadual
regresyon sendromu, yonca yaprag kafa sendromu, yarik el ve ayak
deformitesi) ise false negative ile sonlandu.

SUMMARY

The value of sonographic examination in prenatal diagnosis of fetal
abnormalities

Ultrasound (USG) examinations were performed to evaluate fetal anomalies in
a high-risk population of 20 cases during pregnancy.Three of teh fetuses had
abnormal sonograms were:hydrops, one case; skeletal abnormalities, one case
iniencephaly, one case, all of them were diagnosed antenatally, but in one case
fetal microcephaly was not detected(false-negative). The outcome of rutin-
sonography(R-USG) in three cases were false negative (cadual regression
malformation, cloverleaf skull, split-hand anomaly).

GIRIS

Ginumiizde ultrasonografi(USG) ile fetal yapilar giderek daha ayrintih bir
bigimde gosterilmekte ve bu sayede fetustaki anormal bir geligmenin tesbiti
mumkiun olmaktadir(1).

Konjenital anomalilerin % 901 sporadiktir, bu nedenle rutin-sonografi(R-USG) bu
vakalarin tesbitinde Onem kazanmugtir, fakat tim gebeliklerin R-USG ile
taranmasinin fayda maliyet agisindan ekonomik olup olmadig hakkinda
supheler vardir(2,3). Bununla beraber, diabetik annelerde, gogul gebeliklerde
ve antepartum fetal kalp ritmindeki bozukluklarda fetal anomali riski artigindan
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sonografi mutlaka yapilmahdir(4,5,6). Aynca daha once afetzede bebek sahibi
annelerin risk alindaki gebeliklerinde, fetal anomalilerin tesbitinde diagnostik-
ultrasonografinin(D-USG) 6nemi agqiktir.

Ulkemizde yeni geligmelerin oldugu bu konuda tecriibelerimizi bildirmek igin
bu galigma planlanmugtir.

GEREC VE YONTEM

Bu galigma Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi Klinik Genetik Boliimiine,
genetik danigma igin bagvuran ve prenatal tan1 uygulayan 20 vaka ile gebeligi
sirasinda R-USG yapilan 4 vakayi icermektedir. 16 vakanun(gebeligin) analizleri
retrospektif olarak degerlendirilirken 8 vaka prospektif olarak izlenmigtir.
Galigma belirli bir hastalik grubu ile kisitlanmugtir.

USG daha onceki gebeliginde veya gebeliklerinde hasta gocuk sahibi
oldugundan dolay: risk altindaki fetuslann tesbitinde genellikle 16-18.gebelik
haftalarinda tatbik edildi. 3.vakada ise otopsi yapildi.(no:9,11,19).

BULGULAR

Familyal mikrosefali riski tagiyan 2 gebelik(no:1,3) ve daha onceki gebeliginde
mikrosefalili gocuk sahibi(etyolojisi tesbit edilemedi) 2 vaka(gebelik) retrospektif
olarak incelendiginde, 4 vakarun timinde USG’'nin normal olarak
degerlendirildigi, familyal mikrosefali riski tagiyan bir gebelikte(no:1) bebegin
mikrosefalik dogdugu, diger 3 gebeligin ise normal dogumlar ile sonuglandigx
tesbit edildi(tablo 1). Cadual regresyon nedeniyle 6lii dogum Oykisii bulunan
bir vakanun(no:10) gebeligi sonografi ile izlenmig, fetal anomali saptanmamg
ve sonugta saghkh bir gocuk dogmustur. Bir diger vakarun ise (no:11) gebeligi
sirasinda R-USG yapilmig, oligohidroamnios saptanmug, fakat gebelik cadual
regresyon ve bilateral renal agenesis bulgulan olan o6li dogum ile
sonuglanmigtir.

Corpus callosum agenesisi riski tagiyan bir gebelik(no:12) prospektif olarak
sonografi ile takip edildi, fakat kranial yapilar normal bulundu, saghkh olarak
dogan bebek 6 ay siire ile izlendi ve herhangi bir geligimsel anomali
saptanmadi.

Ik gocugunda lakiiner kafa ve parsiyel kraniosinostozis saptanmig bir vakanin
gebeligi(no:8) USG ile takip edildi, fetal kranial yapilar normal bulundu, dogum
sonrasi gocuk saghkli bulundu.

Gebeligi R-USG ile takip edilen bir diger vakada(no:13) fetal yapilar olarak
izlendigi halde, "yonca yapragr® kafa sendromuna uyan bulgulan olan bir
gocuk dogdu(false negatif). Ayn1 vakanin miiteakip gebeligi USG ile takip edildi
ve gebelik saghkl bir bebek ile sonlandi.
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Daha onceki gebeliginde hidrosefalili gocuk sahibi olan(etyolojisi tesbit
edilemeyen) 3 vakanin(no:5,7) gebeliklerinde yapilan sonografik analizler normal
bulundu.

Vakalardan biri intrauterin 6lim ile sonuglanmasina ragmen bebegin bag
gevresinin normal oldugu gozlendi(no:6).

Anne ve babalar saghkh oldugu halde, akondroplazi‘li gocuk sahibi iki vakamin
gebelikleri seri sonografilerle takip edildi ve her iki vakarun dogan gocuklarn
saghkl bulundu(no:16,17).

Gebeligi sirasinda R-USG ile izlenen bir vakada(no:18), sonografi normal olarak
izlenmesine ragmen, bebek yarik el ve ayak deformitesi ile dogdu(false negatif).

Gebeligi R-USG ile takip edilen bir diger vakada(no:19) 29.haftada fetusun
iskelet sisteminde anomali oldugu diginulmug, fetal femur gosterilememig,
bunun tizerine gebelik 33 haftalik iken terapotik abortus ile sonlandirilmigtir.
Fetusun radyolojik ve klinik bulgulan thanatophoric displazi ile uyumlu
bulunmugtur. Daha onceki gocugunda tibia agenesisi gomilen bir vaka(no:15)
seri sonografilerle izlendi, minimal polihidroamnios diginda fetus normal
bulundu, gebelik saglikh bir bebek ile sonuglandu.

éykﬁsﬁnde ug kez spontan abortus ve bir 6li dogum bulunan, yasayan tek
gocugu ise Robinow sendromu olan bir ailenin gebeligi, sonografi ile takip
edildi, dogum sonu bebek saglikl bulundu(no:20).

Infantil polikistik bobrek hastaligr riski tagiyan bir gebelik, seri yapilan
sonografilerle prospektif olarak izlendi, fetal bobrek yapisi normal bulundu ve
sonugta saglkh bir ¢ocuk dogdu(no:22). Dogumdan sonra yapilan
sonografilerde normal olarak degerlendirildi.

Konjenital nefroz riski bulunan bir vakada ise(no:21) 28 haftada yapilan USG
normal bulunmug ve gebelik saglikli bir bebek ile sonlanmugtir.

Daha onceki gebeliginde non-immiin hidrops fetalis goriilen bir vakarun(no:23)
gebeligi sonografi ile takip edilmig, fetusta hidrops bulgulan goérilmemis ve
gocuk saghklh dogmugtur. Bir diger vakada ise(no:24) USG’de 24.haftada
hidrops tesbit edildi, 6lii dogum sonu fetustan yapilan Hb elektroforezinde ise
Bart’s hemoglobini ortaya qikanldi.

TABLO 1
Vakalann genel bir degerlendirilmesi

Vaka No: Analiz: Hastahk: USG: Sonug:
1 R FM 21.hf:N Mikrosefalik
23.hf:N




- Ir = 1“rhe - B mi n o ¥= "

1 R T T Lo, 1T
n L A o« L el 1 1 |
| = ey et 5 - M -
o L =
- S -] g 11 = - - ==l [
B i e tbwn o
== . ! | I § - nm e it
- e 1 _ aFg 0101 1 oo
1 v ! S T T d o I ==
&) (I - Ls a4 n - 1
1= A 1 am ' a a1 |
wwn, - -f u e a0 0 Ay aln
. "._"I ' = ||'; I I L ALr Tj—lz—l'"\-
1. il e (VI L BT I ™ 1. B 1

A e A o gufpge fae oo he o

ey “l s & fring o= ST undimec | me ol T e
e - L SR R L i - Cwed . - -

I (T T LT TR 3 SRR R Py Al =
] ~ N - Ll alby om0
n w ™ i 1w :-'I']II"F:IIII

. - g - e, =l MI’L,_ I -

o e e B0 h wmie n-uT.H"'._Fm

R T N . s

| Pma Y wogondiy daty mg o B 0 - (T
r B am e A == raaladiewm ey = "
sl et LS MMl AL D= Nk LN touh
e N i Bgh o | TS e [ |n'n_| dn
y ! I L L=y # T = i 1Y
e + B qu
1 Mg &0
o "N omE
- L =y - # e F



61

TARTISMA

Bu ¢ahgmadaki vakalar igerisinde, tibia agenesisi, Robinow sendromu ve
akondroplazi riski tagiyan gebelikler sonografilerle prospektif olarak izlenmig
ve gocuklarin tumii saghkh dogmugtur. Bu vakalarda D-USG’nin oldukga
hassas oldugu bilinmektedir, fakat R-USG’nin givenirligi aym oOlgiide
olmamaktadir, ¢linkii R-USG’de fetusun dort ektremitesini aynntii olarak
izlemek mimkiin degildir, aynca sonografinin seri uygulamasimun da 6nemi
biiyuktir(7,8,9,10,11). Nitekim R-USG yapilan 18 nolu vakada yarik el ve ayak
deformitesi fark edilmemigtir. R-USG’de femur yapisi ve diger ekstremiteleri
goriilemeyen vakada(no:19) fetusun thanatophoric displazi ile uyumlu oldugu
ve radyolojik analizde fetal femur diafizinin yeterince ossifikasyon gostermedigi
ve oldukga kisa oldugu ortaya gikanldi. Oysa bu vakada tecriibeli ellerde
yapilacak sonografilerde diger ekstremitelerin de yapisi ortaya konulabilir ve
bilhassa gogiis gevresinin kiigiik oldugu saptanabilir ve spesifik bir intrauterin
taruya gidilebilirdi(12). Aynca bu gibi vakalarda kesin taru igin fetoskopiden de
yararlanlabilir.

Mikrosefali riski tagiyan vakalarda 2 ve 3 nolu vakalara sonografi seri olarak
yapilmamugtir.

Mikrosefalinin USG ile intrauterin tarumz oldukga giigtiir, false-negativitesi
yuksektir(13). Aymca seri olarak yapilmalidir, normal bulunan vakalann takibi
3.trimestir‘e kadar devam ettirilmelidir, sadece biparietel gap(BPD) olgiimii ile
yetinilmemeli, bag gevresinin kann gevresine ve femur uzunluguna olan
oranlan tesbit edilerek degerlendirilmelidir(14,15,16). Bu kurallara uyulmadigx
igin 1 nolu vaka false-negativite ile sonuglanmigtir.

Infantil tip polikistik bobrek hastaligy riski nedeniyle takip edilen vakamun
gebeligi(no:22) seri sonografilerle izlenip sonografik kriterler aynntih olarak
uygulanmasina ragmen, konjenital nefroz riski tagiyan vakada(no:21) gerek
sonografi ve gerekse maternal serum-fetoprotein olgiimi gebeligin 28.haftasinda
yapilmig ki bu intrauterin tam igin oldukga gedkmig bir donemdir (17, 18, 19,
20).

Non-immiin hidrops vakalannn takibinde sonografinin biiyiik katkis1 olmakla
birlikte, hidropsa neden olan hastaligin tesbit edilmesi ve intrauterin bu sonuca
gore yonlendirilmesi gerekmektedir.

False-negativite ile sonuglanan 3 vaka nedeniyle(no:11,13,18) R-USG’nin
optimum kogullarda yapilmasi ve oligohidroamnios tesbit edilen vakalann gok
daha aynntili degerlendirilmesi gerektigini vurgulamak istiyoruz.
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