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Olgu Sunumu

Ikiz Gebelikte Down
Sendromunun Prenatal Tanaisi:
Ikinci Trimester
Ultrasonografinin Onemi
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Gidhane Adkeri Tip Akademiss Faydarmg Egitim Hastaed, Kadn Hatabkbar ve Degum Kinigi, STANBUL

OZET
KIZ GEBELIKTE DOWN SENDROMUNLUIN PRENATAL TANISE IKINGT TRIMESTER LL TRASONOGRAFRININ
Cogul gebeliklznde hem fetal anomali oranlan daha yikssk cldujundan, hem de kromozomal anomali wb-
ninden serum biyokimyasal tarama yontemlen givenilir olmadigindan, b tor gebeliklzrde fetal anomalilenn sap-
tanmas sorun olusturmakiadir Bir olgu nedeni e, ¢oful gebelklerds ikinci trimestar aynntih ultrasonografinin
gneminin vurgulznmas) amaglanmagtir.
Olgu: Yirmiyedi yasinda, 3. gocuduna 16 hattahk kiz gebede detayh ultrasonografik incelemede, fetuslandan birin-
de nukal kahnhgm normalin dzennde (8 mm) saptanmas) nedeniyle amniosantsz uyguland. Amnicssntez netice-
&i, nukal kalinhk artiz olan fetusta Down sendromu (47, XY, +21), dijer fetusta normal olarak raporand). ikiz ge-
beligin dikoryonik cdmas: gz anidnds bulundwrularak. ailenin de onayr alindiktan sonra Down sendromlu fetusa
18, gebelk haftasinda intrakardiak potasyum kkordr injeksivonu ile selektif fetisit uyguland. Geb=ligin bundan son-
raki balomd komplikasyonsuz ssyreti. Otuzdokuzuncu gebslk haftasinda s=xanyen ile saghkl k dojuruldu.
Sonug: Cojul gebelklerds kromaor omal ve yapisal anomalilenin saptanmasinda ikinci trimester dst dizey uliraso-
nografinin Snemli yeni bulunmaktadr,
Anahtar kelimaler: Coqul gebelik, ikinci timester ultrasonografi, Down Sendromu, Selekiif fetisit

SUMMARY

PRENATAL NAGNOSIS OF DOWN SYNDROME IN A TWIN PREGNANCY:

THE ROLE OF SECOND TRIMESTER WL TRASOMNOGRAPHY

Backgroumnd: Multiple gestations are at increased risk for congenital abnormalities. The role of second trimester
maternal serwm biochemical screaening for chromosomal abnormalities in multiple gestations is limited. For these
reascns, prenatal identfication of fefuses with structural and'or chromosomal abnommalities in mutfetal pregnan-
cies is a diagnostic challenge. The aim of this case report is 1o emphasize the role of second trimester targeted
ultrasonography in the prenatal dizgnosis of fetal abnormalities in multiple gestations.

Casa; Detailed fetal ulrascnographic examination in a 27-year-old woman with tein pragnancy at 16 wesks' ges-
tation revealed thickened nuchal fiold (8 mmj in one of the fetuses. The other was normal. Amniocentesis was per-
formed with two separate neadle insertions into the two gestational sacs. The karyotyps of the fetus with thicke-
ned nuchal fobd was 47 XY, +21 (Down syndrome] and that of the other was normal. The parents were counsel-
l=d regarding the possiility of selactive termination because of dichorionic placentation and opted to terminate the
affected twin. Selective termination of the fetus with Down syndrome was performed by infracardiac polassivm
chlonide injection at 18 weeks of gestation. The remainder of pregnancy was unaventful and the healthy baby was
deliverad by cesarsan section at 38 wesks of pestation.

Conclusion: Sscond timester targeted ulirasonography has an imporiant place in fetal anomaly scresning in mul-
tiple pregnancies.

Koy words: Multiple gestation. Second trimester ukrasonograpty. Down syndrome, Selective feticide

Adresl: Dop r. Eriment Mingen, GAT Haaapze Bliim Hedares, Kadin Hadaik o ve Do um Kimigi,. 1327
Dkiroar STANILE



347

Periniding Dergis = Cilt: 18 Sayr: bk 2@

romoEomal anomalilerin prenatal tamsinda,

hem birinc rimester hem de ikind timester
ultrascnografinin etkinligi bilinmektedir €1,2). Bi-
rinci timesterde uygulanan ve giderck yayginlag-
maktz olan nukal transhesensi Eramasnn avantaj,
kromasomal ancmalilenin daha erken gebelik haf-
talannda maptanabilmesi ve biylece, efer gebelifin
sonlandinlmas gerekirse aile icin daha az travma-
tik olmasidir. Gonbmikade hala yaygn olarak kul-
lamilmakta olan Down sendromu igin ikin trimes-
ter maternal serum taramass {00 test gibi), tek ge-
beliklerde % 5 yalanc pozitiflik oranmyla % &0 sen-
sitiviteye sahiptir. Ancak, gogul gebeliklerde her
bir fetusa ait kesin bivokimyasal veriler elde edilke-
medifinden, ¢oful gebeliklerde Down sendromu
igin ikinci trimester maternal serum tammasmimn ta-
nesal degeri ksithdir (30, [kiz gebeliklerde ikinei tri-
mester maternal serum taramasnda dosik sensit-
vite (% 40} ve yilksek yvalano pogdtiflik oranlan (%
151 bildirilmektedir (3, 43 Bu nedenle, erken dis-
nemde godul gebelik oldefu saptanan olgularda
Diown sendromu taramas icin nukal testin tercih
edilmesi dnerilmektedir (4, 5). Son wllarda yapalan
birgok calsmada, kinc mmesterde fetustaki ban
major ve mindr ultrasonografik dismorfik bulgula-
nn Doran sendromu ansmda kullamlabilecedi bil-
dirilmektedir (6}, Genetik sonogram olarak da ad-
landimban, fetustaki baw major ve mindr wliraso-
nografik dismorfik bulgulann belifi bir ydntem
iginde (skorlama sistemd veya bilgisayar program
gibi) incelenmesi sonucunda, % 4-15 yalano posi-
tiflik oranyla Down sendromlu fetuslann % 6575
kadanmin belidenehilecegi gosterilmistr (6} Cogul
pebeliklerde ikinc timester maternal semum tara-
masindaki ditsik sensitivite ve yitksek yalano po-
zitiflik gz tmine shndifinda, ilk trimester nukal
translusensi taramas yamilmadan ikinc trimestene
ulasmes goful gebelerde Down sendromunun pre-
natal tansinda genetik sonogrmn daha 0stin ol-
dugu gonilmektedir.

Bu olgu sunumundaki ikid gebede, ikinci thi-
mester ultrasonografide fetuslardan birinde muokal
kalinhk arby saptanmas) Ozerine yvapalan amni-
asenterde nukal kalinhk arhs olan fetusta Do
sendromu sapiandl ve bu fetusa selektif terminas-
yon uygulanarak difer saghkh bebek mizdda do-
furnuldu. Bu olgu nedeni ile ikiz gebelerde ikinci

trimester ultrasonografinin dnemi vurgulanmustr,

OLGU

Yirmivedi yasinda oginci goouguna ikiz gebe,
antenatal poliklinigimize ilk kex 16, gebelik hafia-
sinda basvurdu. Olgunun 1995 yihndaki ilk gebsedi-

i mormal seyretmis ve bir baska kumumda bas pel- ]
vis uygunsuzlugu tamsiyla, mizdda sewaryen ile o

saghkl 3750 g bir erkek bebek dogurmustu. [ki-
binkir mhindaki ikinci gebeligi fetusta meningomi-

yekosel ve hidrosefali saptanmas: Orerine, 3. ge-
belik haftasinda aym kurumda sonlandmimst. Ad-
le anamnezinde noral mp defekti veya kromoeo-
mal anomalili baska kisi bulunmamaktayd.
Hastamin ikix olan doined gebeligi 16, gebelik
hafizsina kadar bir baska kurumda izlenmisti ve ik
trimester nukal taramas yaplmamgh. Antenatal
poliklinigimize 16, gebelik haftasinda  basvuran
ikiz gebeyve genetik sonogram yapldn ve Fetuslar
dan birinde nukal kahinhfin artmg oldodoe (8 mm)
smmpiand;; baska hir yapesal malformasyon veya
kromamomal anomalilerin mingr ulirasonografik
bulgusu yokta, Trger fetes genetik sonogramds
normaldi. Plasenta dikoryonik yapedayds. Yirmi G
spinal igne kullamlarak serbest el teknigivle ve her
iki gebelik kesesine aym ayn girlerek amniosente:
uygulands. Mukal kalnlik arbs olan fetwsun karyo-
tipd 47 XY +21 (Mown sendromu), diger iki esinin
ise normal olarak mporlandl. Aileye genetik danis-
ma verlerek, plasentanm dikoryonik olmas nede-
niyle anomalili fetus termine edildikten sonra ge-
beligin devam edebilecefi anlanlde Allenin de is-
tegi dzerine 19, gebelik haftasinda Down sendrom-
lu fetusa selekiif fotisit uygulandr. Petisit islemi,
matenal sedasyon veya lokal anestexive gerek do-
yulmadan, 20 & spinal igne ile serbest el teknigi
kullamilarak gergeklestinldi. ldem smasinda, sirek-
li ultrason rehberlifinde spinal igne ile Ynoe fetal
kalbin sol ventrikdlane girikdi ve 2 ml KCI (%
157k} intrakardizk olarak enjekte edilerek kardiak
asistol saglandi. [Daha sonra fetal kalp 5 dakiks si-
myle gielenerek kardiak asistolon devam ettifin
den emin olundu. Kardiosente siasnda alinan
kanda yamlan sitogenetik analiz, Down sendmomu-
nu yani dogmo fetusun termine edildifini goster-
mekteydi. Gebeligin bundan sonraki kism komp-
likasyonsuz seyretti we 39 gebelik hafiasinds se-
wryen e 3200 g afrhdnds saglhkh bir erkek b
bek doguruldu. Seraryen sirasinda  amniotik
membrankar arasinda termine edilen fetusa ait ka-
Imbkar giriimekteydi (Resim 13
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TARTISMA

Ikinci trimesterde Down sendromlu fetuslann
belidenmesinde, Gxellikle son ramanlarda bar ub-
rasonografik bulgular (helitecler) kullanilmaktadir
(2} Ikinci trimesterdeki bu ultrasonografik belirteg-
ler major ve mindr olmak dxere iki gruba aynimak-
tzdir. Major kardiak anomaliler, duodenal atredd,
omfilose] ve hidmsefali gibi fetal malformasyonlar
vie nutkal kalinhk arhs: major wltrasonografik belir-
tegler olarak kabul edilmektedir. Major ultrasonog-
rafik belineglerin her bin, Down sendromu amsn-
da dogitk risk grubundaki hastalarda dahi cok yok-
sck spesifisitelerine bagh olarak yitksek poeiif pre-
diktif degere sahiptir. Mintr dismordik ultrasomnog-
rafik belineder ise, tek baslanna anomali clmayan
vie normal fetuslarda da belli bir oranda goriilen,
ancak angploidili fetuslanda daha sik gomlen bul
gulardr C7). Bunlar; hafif kisa femur, hafif kea ho-
mezrus, haff  pivelektazi, ekojenik intrakardiak
adak, hiperekojen barsak ve koroid pleksus kistle-
ridir. Benacerraf ve ark. bu major ve mindr ultraso-
nografik belinteclen kullinamk gelistirdiklen skor
lama sistemi ile, andploddili fetuslnn belidenme
gnde % 4 yvalano pozitiflik oramyla, % 73 sensiti-
vite bildirmektedider (Z). Farkh bir ynitem kulls-
nan Myberg ve ark. maternal yas, gebelik haftas) ve
ultrasonografik belineglend bidikte degerendirerek
antiploidi riskini hesaplayan bir bilgisayar progra-
mu geligtirdiler (H). Bu yontemle, yitksek riskli po-
pillasyonda 17200 esik defer olarak kullanalarak %
T4 sensitivite elde edilmistit (8. DeYore'nin ¢ahs
masinda, ikinci mimester mzomi 21 belidenmesin-
de, kullamlzan ultrasonografik belinedere bagh ols-
rak defismek ieere %% (491 sensitivite elde edil
mistir (%), Bu calsmada, fetal kardicvaskitler ve
non-kardiovaskiller ultrasonografk belinegler bir
likte kullamldigmnda, % 64 yalino pogitiflik ors-
myla ikinci timesterde Do sendromlu fetuslann
% 75'inin beliflencbilecedi posterilmistir (9.

Bu gahsmalann sonuclan, ikinci trimester
Dhown sendromu Emsinda genetik sonogramin gi-
venle kullamlabilecegini gtstermektedir. Diger ta-
maftan, godul gebeliklerde Dhown sendmmu tarama-
mnda maternal serum belineclerinin tansal degen-
nin kisth cddugu bilinmektedir ve ikiz gebelerde
yvapilan czhsmalarda ikincd trimester matermal se
mum tarmmasinda diosok sensitivite 0% $00 ve ylik-
sk yalano poritiflik oranlan (% 15) elde edilmis
tir (3,4% Bu nedenle, ilk trimester kromozomal
anomali kamas yaplmams ikiz gebelerde, ikinc
trimesterde vapilan genetik sonogram, Down
sendromu riskind belirlemek icin en etkin yontem
olarak goriinmeektedir.

Fetisit islemi kardiosenter veya kordosentes ile
vapilabilmektedir (100, Yikalt fetisit olgusunun
retrospektif olarak incelendifi bir calismada, Bhide
vie ark. fetisit iglemi &in hem kardiak hem de
umbilikal yolun, herhangi bir matemal komplikas-
yond niden olmadan govenle kullanilabilecegin
atsterdiler (100, Buginkd bilgilenmize gone, eger
plasenta dikoryonik ise ikix eskerinden birnin int-
rauterin Sliminin, annenin ve yasayan diger fetu-
sun saghfi dzernne olumse: bir etkisi olmamakis-
dir {112

Sonug olarak, ilk trimester nukal translusens (-
ramast yapimams ikiz gebelerde, Town sendro-
mu riskinin belidkenmesi iCin, major ve mindr wltra-
soncgrafik dismorfik belineckenn aragtimlday ikin-
ci timester ulirasonografi (genctik sonogram) di-
fder yontemlerden daha dstindir ve olanak varsa
uygulanmaldir,
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