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Girifl
Konjenital yap›sal anomalilerin taramas› standart

olarak 18–23. gebelik haftalar› aras›nda ultrasonografik
inceleme ile yap›lmas›na[1,2] ra¤men ultrason cihazlar›n›n

rezolüsyonundaki geliflmeler ve ilk trimester tarama
testlerinin yayg›n olarak kullan›lmaya bafllanmas›, ense
saydaml›¤› (NT) ölçümü s›ras›nda belli bafll› baz› majör
anomalilerin ilk trimesterde tan› almas›na olanak ver-

Özet

Amaç: Çal›flman›n amac› 11–14. gebelik haftas›nda fetal anomali
taramas› ile saptanabilen konjenital yap›sal anomalilerin insidans›-
n› belirlemek ve analizini yapmakt›r. 

Yöntem: Retrospektif kohort çal›flmas› olarak tasarlanan çal›flma-
ya 2014–2016 y›llar› aras›nda üçüncü basamak bir merkezde yap›-
lan ultrasonografik incelemede 11–14. gebelik haftalar›nda ense
saydaml›¤› (NT) ölçümü s›ras›nda fetal anomali saptanan hastalar
(kardiyak anomaliler hariç) dahil edildi. Olgular›n demografik
özellikleri, ultrasonografi bulgular› ve gebelik sonuçlar› t›bbi ka-
y›tlardan elde edildi. 

Bulgular: Anomali taramas› yap›lan 12.352 gebenin 57’sinde
(%0.46) konjenital yap›sal anomali (kardiyak anomali hariç) tespit
edildi. Çal›flma grubunda en s›k nöral tüp defekti (%53.4) ve daha
sonra s›ras›yla bat›n ön duvar› defektleri (%15.5), kistik higroma
(%12.1) hidrops fetalis (%6.9), üriner sistem anomalisi (%6.9) ve
ikizde ters arteryel kanlanma (twin reversed arterial perfusion,
TRAP) sendromu (%3.4) izlendi. Kistik higroma ve hidrops feta-
lis olgular›n›n hepsinde, bat›n ön duvar› defektlerinin %77.8’inde
NT 95 persentilin üzerinde ölçüldü. 

Sonuç: ‹lk trimester NT ölçümü ile birlikte yap›lan fetal anoma-
li taramas› ile baflta nöral tüp defekti olmak üzere ço¤u anomali
erken gebelik haftalar›nda saptanabilir. 
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Abstract: Results of fetal anomaly screening 
performed at 11–14 weeks of gestation at a 
tertiary center
Objective: The aim of the study is to determine and analyze the
incidence of congenital structural anomalies which can be identi-
fied by fetal anomaly screening at 11–14 weeks of gestation. 

Methods: The patients (except those with cardiac anomalies) found
to have fetal anomaly during nuchal translucency (NT) measure-
ment performed at 11–14 weeks of gestation in the ultrasonograph-
ic examination at a tertiary center between 2014 and 2016 were
included in the study designed as a retrospective cohort study. The
demographic characteristics, ultrasonographic findings and gesta-
tional outcomes were obtained from medical records.

Results: Congenital structural anomaly (except cardiac anomaly)
was identified in 57 (0.46%) out of 12,352 pregnant women who
underwent anomaly screening. In the study group, the most com-
mon anomaly was neural tube defect (53.4%) followed by anterior
abdominal wall defects (15.5%), cystic hygroma (12.1%), hydrops
fetalis (6.9%), urinary system anomaly (6.9%) and twin reversed
arterial perfusion (TRAP) syndrome (3.4). NT was measured over
95th percentile in all cystic hygroma and hydrops fetalis cases and in
77.8% of anterior abdominal wall defects. 

Conclusion: With fetal anomaly screening performed together with
first trimester NT measurement, neural tube defect in particular and
most of the anomalies can be detected in early weeks of gestation. 

Keywords: First trimester, nuchal translucency, fetal anomaly.
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mifltir.[3] Bafllang›çta, ilk trimester ultrasonografik incele-
meler sadece gebelik yafl›n›n belirlenmesi, fetal kalp at›-
m›n›n saptanmas› ve ikiz gebeliklerde koryonisitenin be-
lirlenmesi için kullan›lmaktayd›.[3] Ancak günümüzde bi-
rinci trimester ultrasonografik incelemeyle fetal anoma-
lilerin %49–68’i saptanabilmektedir.[4–7]

Fetal yap›sal anomaliler tüm gebeliklerin yaklafl›k
%3–5’inde izlenmektedir.[8] Fetal organlar›n ço¤unlu¤u
ilk 12 haftada geliflti¤i için[9] 11–14. gebelik haftalar› ara-
s›nda yap›lan ultrasonografik inceleme ço¤u fetal ano-
malinin erken tan› almas›n› sa¤layabilmektedir.[4–7] Erken
tan› hastan›n yönetimi konusunda daha erken kararlar
al›nmas›n›, anomali ve spontan düflüklere sebep olabile-
cek kromozomal anomalilerin tan›s› için erken karyotip-
leme yap›lmas›n› sa¤layabilir. Sunulan çal›flman›n amac›
11–14 hafta aras›nda saptanabilen kardiyak anomali ha-
ricindeki fetal anomali insidans›n› belirlemek ve bu ano-
malilerin analizini yapmakt›r.

Yöntem
Retrospektif kohort çal›flmas›nda Nisan 2014 ile

Nisan 2016 y›llar› aras›nda 11–14 hafta aras›nda birin-
ci trimester tarama testi için Etlik Zübeyde Han›m Ka-
d›n Hastal›klar› E¤itim ve Araflt›rma Hastanesine bafl-
vuran gebelerin t›bbi kay›tlar› incelendi. Olgular›n de-
mografik özellikleri, ultrasonografi raporlar›, gebelik
sonuçlar› hastanenin bilgisayar kay›t sisteminden elde
edildi. Çal›flmaya birinci trimester tarama testi yap›l›r-
ken NT ölçümü s›ras›nda fetal anomali saptanan hasta-
lar dahil edildi. Molar gebelik ve ektopik gebelik sapta-
nan, bafl-popo mesafesi (CRL) <45 mm veya >84 mm
ölçülen ve fetal kardiyak anomali saptanan gebeler ça-
l›flma d›fl› b›rak›ld›. Çal›flma hastane E¤itim Planlama
Kurulu (EPK) taraf›ndan onayland› ve tüm hastalardan
t›bbi kay›tlar›n›n bilimsel çal›flmalarda kullan›lmas›na
iliflkin ayd›nlat›lm›fl onam al›nd›.

Ultrasonografik inceleme öncelikle transabdominal
prob ile (2–5 MHz, Hi Vision Preirus, Hitachi Medi-
cal Corporation, Tokyo, Japonya) yap›lm›flt›. Tüm fe-
tal anatomik yap›lar›n transabdominal olarak net de-
¤erlendirilemedi¤i durumlarda ise 6–9 MHz prob kul-
lan›larak transvaginal ultrasonografi ile de¤erlendirme
yap›lm›flt›. Ultrasonografi raporlar›ndan CRL ölçümü
ile gestasyonel yafl, fetal canl›l›k, fetüs say›s› ve fetal
anatomi ile ilgili bilgiler elde edildi. Kranium, serebral
yap›lar, orbitalar, fasial profil, nazal kemik, spinal ko-

lon, akci¤erler, diyafram, böbrekler, mesane, alt ve üst
ekstremiteler (uzun kemikler, eller ve ayaklar), vücut
ön duvar› ve kord insersiyonu fetal anomali taramas› s›-
ras›nda de¤erlendirilen anatomik yap›lard›. Anensefali
saptananlar haricinde tüm fetüslerin Fetal T›p Vakf›
(FMF) taraf›ndan belirlenen standartlara uyularak öl-
çülen[10] NT de¤erleri kaydedildi. Kistik higroma ile
iliflkili de¤ilse izole NT art›fl› fetal anomali olarak kabul
edilmedi. Gebelik takibine çal›flma hastanesinde devam
etmeyenler d›fl›nda tüm olgularda ultrasonografik bul-
gular abortus, terminasyon veya do¤umdan sonra fetü-
sün makroskopik incelemesi ile teyit edilmiflti.

‹statistiksel analiz SPSS 17 (IBM Corp., Armonk,
NY, ABD) istatistik program› kullan›larak yap›ld›. Sü-
rekli de¤iflkenler normal da¤›l›ma uygunlu¤una göre
ortalama ± standart sapma veya medyan (mini-
mum–maksimum) olarak, kategorik de¤iflkenler say› ve
yüzde olarak sunuldu. 

Bulgular
11–14. gebelik haftalar›nda NT ölçümü s›ras›nda fe-

tal anomali taramas› yap›lan toplam 12.352 olgunun
57’sinde konjenital anomali mevcuttu. Birinci trimester
tarama testi s›ras›nda saptanan fetal anomali insidans› %
0.46 bulundu.

Çal›flmaya dahil edilen olgular›n demografik özellik-
leri ve ultrasonografik bulgular› Tablo 1’de verilmifltir.
fiekil 1’de ise saptanan fetal anomalilerin da¤›l›m› görül-
mektedir. Birinci trimesterde kardiyak anomaliler d›fl›n-
da en s›k saptanan fetal anomali nöral tüp defekti
(%53.4) idi. ‹kinci s›kl›kta ise bat›n ön duvar› defekti
(%15.5) saptand›. fiekil 2’de saptanan baz› fetal anoma-
lilerin ultrasonografik görüntüleri izlenmektedir.

Tablo 1. Birinci trimester fetal anomali saptanan olgular›n demografik
özellikleri ve ultrasonografi bulgular›.

Özellikler

Yafl, y›l 25.9±5.9

Gravida 2.2±1.3

Parite 1 (0–3)

Abortus 0 (0–2)

Gestasyonel yafl, gün 87.9±5.5

CRL, mm 59.5±11.5

NT, mm 3.1 (0.7–19)

Data ortalama ± standart sapma veya median (minimum–maksimum) olarak sunul-
mufltur. CRL: Bafl-popo mesafesi; NT: Ense saydaml›¤›
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Fetal anomalilerin detayl› dökümü, gebelik sonuçlar›
ve 95 persentil üzerinde ölçülen NT ile iliflkisi Tablo
2’de verilmifltir. Gebeliklerin %66.7’si (n= 38) terminas-
yon, %10.5’si (n= 6) do¤um, %5.3’ü (n= 3) abortus ile
sonuçlanm›flt›. On gebenin ise (%17.5) ise sonraki takip
ve tedavilerinin çal›flma hastanesinde yap›lmad›¤› sap-
tand›. Nöral tüp defektleri içinde en s›k saptanan ano-
mali anensefali idi (%24.1). Bat›n ön duvar› defektlerin-
den en s›k omfalosele (%8.6) tan› koyulmufltu. Olgular›n
%5.2’sinde ise genifl ön duvar defekti vard›. Bu olgular-
da karaci¤er, mide, ba¤›rsak bat›n d›fl›nda idi ve ayn› za-
manda ektopia kordis mevcuttu.

Dört olguda spontan ço¤ul gebelik (üç olguda ikiz
ve bir olguda üçüz gebelik) mevcuttu. ‹kiz gebeliklerin
hepsinde anomali taramas› s›ras›nda fetüslerden birinin
ex oldu¤u saptand›. Yaflayan fetüslerde ise megasistis,
anensefali ve hidrops fetalis mevcuttu. Megasistis olgu-
su do¤um, hidrops fetalis olgusu terminasyon ile so-
nuçlanm›flt›, anensefali saptanan olgu ise çal›flman›n

yap›ld›¤› hastanede tedavisine devam etmemiflti. Üçüz
gebeli¤i olan bir olguda ise ikizde ters arteryel kanlan-
ma (twin reversed arterial perfusion, TRAP) sendromu
mevcuttu.

fiekil 2. Birinci trimesterde saptanan fetal anomali örnekleri. (a) Ensefalosel, (b) omfalosel, (c) semilobar holoprozensefali ve (d) megasistis.

a b

c d

fiekil 1. Fetal anomalilerin da¤›l›m›.
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Alt› olguda gebelik do¤um ile sonuçlanm›flt›. Bun-
lar›n beflinde ailenin terminasyonu kabul etmedi¤i sap-
tand›. Alt›nc›s› ise üçüz gebelik olgusu idi. ‹ntrauterin
ex olan iki fetüste TRAP sendromu varken, üçüncü fe-
tüste anomali mevcut de¤ildi ve 40. gebelik haftas›nda
do¤umu gerçekleflmiflti. Do¤um ile sonuçlanan 3 nöral
tüp defekti olgusundan ikisinde spina bifida mevcuttu
ve 37. gebelik haftas›nda sezaryen ile do¤um gerçeklefl-
miflti. Anensefali tan›s› koyulan üçüncü olguda ise 33.
gebelik haftas›nda do¤um eylemi bafllam›fl, geçirilmifl
sezaryen öyküsü olan olgu sezaryen do¤um ile 1800
gram canl› bebek do¤urmufltu. ‹kiz efli olan megasistis
olgusunda ise miada ulaflt›¤›nda fetal sol renal pelvis ve
üreterde ileri derecede dilatasyon saptanm›flt› ve 38.
gebelik haftas›nda do¤um eylemi bafllay›nca fetal mak-
rozomi nedeni ile sezaryenle do¤umun gerçekleflti¤i
ö¤renildi. Kistik higroma saptanan di¤er bir gebeli¤in
ise 38. gebelik haftas›nda canl› do¤um ile sonuçland›¤›
saptand›.

Kistik higroma ve hidrops fetalis olgular›n›n hep-
sinde, bat›n ön duvar› defektlerinin %77.8’inde NT 95
persentilin üzerinde saptand›. Üriner sistem anomalile-
rinde ve nöral tüp defektlerinde ise bu oran s›ras›yla
%25 ve %9.6 idi (Tablo 2).

Tart›flma
Sunulan çal›flmada literatür ile uyumlu olarak, birin-

ci trimester ultrasonografik inceleme ile saptanan fetal
anomali insidans› %0.46 bulundu. Syngelaki ve ark. da
11–13 hafta aras›nda benzer fetal anomali insidans›
(%0.47) bildirmiflti.[11] Ancak bu çal›flma bizim serimiz-
den farkl› olarak kardiyak anomalileri de içermekteydi.

Günümüzde 11–14. gebelik haftalar›nda yap›lan ul-
trasonografik inceleme ile birçok fetal anomali birinci
trimesterde yakalanabilmektedir. Santral sinir sistemi
anomalilerinin %53’üne, gastrointestinal sistem ve ab-
dominal duvar anomalilerinin %75’ine, majör üriner
anomalilerin %25’ine, majör iskelet anomalilerinin
%69’una, hidrops fetalisin %99’una, toplamda da majör
yap›sal anomalilerin %49’una ilk trimesterde tan› konu-
labilmektedir.[4] Yapt›¤›m›z çal›flmada en s›k nöral tüp
defektlerinin birinci trimesterde tan› ald›¤›n› saptad›k.
Bunlar içinde de anensefali, holoprosensefali, iniensefali
ve ensefaloseli içeren kranial anomaliler ço¤unlu¤u olufl-
turmaktayd› (25/31). Dane ve ark.’n›n serisinde de birin-
ci trimester fetal anomali saptanan 17 hastan›n 10’unda
kranial anomali mevcuttu.[12] Akdeniz ve ark.[13] 11–24.
haftalar aras›nda fetal anomali nedeni ile gebelik termi-
nasyonu yap›lan hastalarda mevcut olan en s›k anomali-

Tablo 2. Birinci trimesterde saptanan kardiyak anomali d›fl›ndaki fetal anomaliler, gebelik sonuçlar› ve NT >95 persentil ile iliflkileri.

Anomali N (%) NT >95 Gebelik sonuçlar›

persentil / N (%) Terminasyon Do¤um Abortus Takipten ç›kan

Nöral tüp defekti 31 (%53.4) 3/31 (%9.6) 24/31 (%77.4) 3/31 (%9.6) - 4/31 (%13.0)

Holoprozensefali 4 (%6.9) 1/4 (%25.0) 4/4 (%100) - - -

Anensefali 14 (%24.1) -/14 (-) 12/14 (%85.8) 1/14 (%7.1) - 1/14 (%7.1)

Spina bifida 6 (%10.3) 0/6 (%0.0) 3/6 (%50.0) 2/6 (%33.3) - 1/6 (%16.7)

‹niensefali 3 (%5.2) 1/3 (%33.3) 3/3 (%100) - - -

Ensefalosel 4 (%6.9) 1/4 (%25.0) 2/4 (%50.0) - - 2/4 (%50.0)

Bat›n ön duvar defekti 9 (%15.5) 7/9 (%77.8) 6/9 (%66.7) 1/9 (%11.1) 2/9 (%22.2)

Omfalosel 3 (%5.2) 2/3 (%66.7) 1/3 (%33.3) - 1/3 (%33.3) 1/3 (%33.3)

KC içeren omfalosel 2 (%3.4) 2/2 (%100) 2/2 (%100) - - -

Gastroflizis 1 (%1.7) 0/1 (%0.0) 1/1 (%100) - - -

Genifl ön duvar defekti 3 (%5.2) 3/3 (%100) 2/3 (%66.7) - - 1/3 (%33.3)

Kistik higroma 7 (%12.1) 7/7 (%100) 3/7 (%42.9) 1/7 (%14.3) 1/7 (%14.3) 2/7 (%28.5)

Hidrops fetalis 4 (%6.9) 4/4 (%100) 4/4 (%100) - - -

Üriner sistem anomalisi 4 (%6.9) 1/4 (%25.0) 1/4 (%25.0) 1/4 (%25.0) 1/4 (%25.0) 1/4 (%25.0)

Megasistis 3 (%5.2) 1/3 (%33.3) 1/3 (%33.3) 1/3 (%33.3) 1/3 (%33.3) -

Hidronefroz 1 (%1.7) 0/1 (%0.0) - - - 1/1 (%100)

TRAP 2 (%3.4) 2/2 (%100) - 1/2 (%50.0) - 1/2 (%50.0)

KC: Karaci¤er; TRAP: ‹kizde ters arteryel kanlanma (twin reversed arterial perfusion)
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nin santral sinir sistemi anomalisi (23/57) oldu¤unu ra-
por etmifllerdi. Baflka bir seride ise 11–13. gebelik hafta-
lar›nda en s›k saptanan fetal anomali bat›n ön duvar› de-
fekti idi. 162 fetal anomali olgusunun 60’›nda omfalosel,
19’unda gastroflizis saptanm›flt›.[11]

NT ölçümü birinci trimester tarama testinin bir par-
ças›d›r. Bununla birlikte, artm›fl NT ölçümü sadece fetal
trizomilerin de¤il majör yap›sal anomalilerin belirtisi de
olabilmektedir. NT art›fl› ile kardiyak anomaliler aras›n-
daki iliflki aç›kça ortaya koyulmakla birlikte[14] baflka yap›-
sal anomalilerde de NT artmaktad›r. Sundu¤umuz seri-
de kardiyak anomaliler çal›flma d›fl› b›rak›lm›flt›r. Kistik
higroma ve hidrops fetalis olgular›n› da d›fllay›nca en s›k
bat›n ön duvar› defektlerinde (%77.8) NT >95 persentil
saptand›. 2011 y›l›nda yay›nlanan baflka bir seride ise en
s›k megasistis (%69) ve letal iskelet displazilerinde (%50)
NT >95 persentil bulunmufltu.[11]

Birinci trimester fetal anomali taramas› ile majör ya-
p›sal anomalilerin ço¤una tan› konulabilse de ikinci tri-
mester tarama testi flüphesiz gereklidir. Withlow ve ark.
erken gebelikte %59 olan fetal anomali saptama oran›n
birinci ve ikinci trimester anomali taramas›n›n birlikte
yap›lmas› ile %81’e ç›kt›¤›n› rapor etmifllerdir.[15] Bu
oran, Pekin ve ark.’n›n[16] ikinci trimesterde ultrasonog-
rafi ile saptad›klar› majör konjenital anomali oran›
(%79.4) ile benzerdi. Baz› yap›sal anomalilerin gebeli-
¤in daha geç dönemlerinde geliflmesi veya birinci tri-
mesterde de¤erlendirilemeyen anatomik yap›lar sebebi
ile ikinci trimester fetal anomali taramas› yap›lmal›d›r.
Syngelaki ve ark.’n›n 44.859 olguluk serisinde akrani,
alobar holoprosensefali, omfalosel, gastroflizis, megasis-
tis ve body stalk anomalilerinin %100’üne 11–13. gebe-
lik haftalar›nda tan› konulabilmiflken, korpus kallosum
agenezisi, semilobar holoprosensefali, serebellar veya
vermian hipoplazi, ekojenik akci¤er lezyonlar›, barsak
obstrüksiyonu, dubleks böbrek, ciddi hidronefroz ve ta-
lipeslerin hiçbirine ilk trimesterde tan› konulamam›fl-
t›r.[11] Bununla birlikte ilk trimesterde saptanabilen an-
cak gebelik haftas› ilerledikçe düzelen anomaliler de
mevcuttur. Omfalosel ve megasistis ilk trimesterde ko-
layl›kla saptanabilen anomaliler olmakla birlikte kromo-
zom anomalisi olmayan fetüslerde geçici bir bulgu ola-
bilmektedir.[17,18] 11–13. haftada sadece ba¤›rsak içeren
omfalosellerin %92.5’inin 20. haftada düzeldi¤i göste-
rilmifltir.[17] Mesane uzunlu¤u 15 mm’den küçük olan
megasistisin normal karyotipli fetüslerde %90 düzelme
flans› vard›r.[18]

Sunulan çal›flman›n retrospektif tasar›m›, genifl bir
örneklemi içermesine ra¤men bafll›ca limitasyonudur.
Fetal anomali saptanan hastalar›n bir k›sm› takip ve te-
davisine ayn› hastanede devam etmedi¤i için bütün has-
talar›n gebelik sonuçlar›yla ilgili tam bilgi verilememifl-
tir. Yine olgular›n karyotip analizi sonuçlar› ile birlikte
de¤erlendirilememifl olmas› da bir di¤er limitasyondur.
Saptanan yap›sal malformasyonlar›n ne kadar›n›n kro-
mozomal anomaliler ile iliflkili oldu¤u bilinmemektedir. 

Sonuç
Birinci trimesterde NT ölçümü s›ras›nda yap›lan

ultrasonografik inceleme ile fetal anomalilerin önemli
bir k›sm›na tan› konulmas› mümkündür. Yap›lan çal›fl-
mada kardiyak malformasyonlar d›flland›¤›nda, 11–14.
gebelik haftalar›nda en s›k tan› koyulabilen fetal ano-
malilerin nöral tüp defektleri oldu¤u saptanm›flt›r. 

Ç›kar Çak›flmas›: Ç›kar çak›flmas› bulunmad›¤› belirtilmifltir.
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