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Derlemeler

Ense Kalinhgi ile Down Sendromu
Taramasi

SCREENING DOWN SYNDROME WITH NUCHAL TRANSLUCENCY

Elif Esra Uyar, Hiisnii Gokaslan2, Zehra Negse Kavak3

Ozet

Gebelikte en sik uygulanan tarama testi Down sendromunu
saptamaya yénelik olandir. ik defa 1866'da Langdon Down'in
tanimladigr sendrom, canli dogumlarda en sik rastlanan kro-
mozom anomalisidir. Down sendromu, 1980'lerde maternal
yas ile saptanmaya calisiliyordu, daha sonra Ugli test uygula-
maya girdi. 1990’larin basinda Down sendromlu fetuslarin 1.
trimester ultrasonlarinda ense kalinliginin arttigi saptandi. Yil-
lar stiren calismalar sonucunda ana parametresi ense kalinligi
(EK) 6l¢imi olan 1. trimester tarama testi bugln artik baz
merkezlerde klinik uygulamaya girmistir. Bu derlemede fetal
EK, maternal yas ve maternal serum biyokimyasi kullanilarak,
gebeligin 11-14. haftalarinda uygulanan 1. trimester tarama
testi degerlendirilmektedir

Anahtar sozciikler: Ense kalinligi, 1. trimester tarama testi,
Down sendromu

m ]k defa 1866’da Langdon Down’in tanimladig1 Down
sendromu 1970’lerde sadece anne yasi ile taraniyor,
35 yagin iizerindeki gebeler "yiiksek riskli" goriilerek

amniyosenteze yonlendiriliyordu. 1980’lerin sonunda
bir ¢ok fetoplasental marker saptanarak (AFP, hCG,
uE3, inhibin A) tarama 2. trimestre kaydirildi. Kullani-
lan marker sayisina bagli olarak degismekle birlikte, bu
test, Down sendromlu fetuslarin %55-76’si1 saptayabi-
lir.t

1985°de, Down Sendromlu fetuslarin 2. trimester ultra-

sonografisinde ense derilerinin kalin oldugu saptandi.2

1990’1arda anne yagt ve 11-14. haftalarda ense kalinli§1

(EK) ol¢iimii ile Down sendromunun saptanabilecegi

Summary

The most frequently used antenatrel test performed is made
for screening Down syndrome. The syndrome, described first
by Langdon Down in 1866, is the most commonly seen chro-
mosomal abnormality in live births. In 1980s, the syndrome
was screened by only maternal age, then the triple test was
used. In early 1990s, it was observed that there is increased
nuchal thickness in the first trimester ultrasound of fetuses
with Down syndrome. After years of research, a first trimester
screening test with nuchal thickness as the main parameter is
actually under use in many centers worldwide. This review
examines this first trimester screening test, based on the com-
bination of fetal nuchal thickness, maternal age and maternal
serum biochemistry at 10-14 weeks of gestation.

Key words: Nuchal thickness, first trimester screening test,
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one siiriildii. Calismalar, testin, olgularin %75’ini, hatta
maternal PAPP-A (pregnancy associated plasma prote-
in-A) ve serbest beta-hCG’nin de eklenmesiyle kromo-
zom anomalilerinin %90’1nin saptayabildigini gosterdi.3
Ilerleyen teknoloji sayesinde, kan biyokimyasi sonuglari
30 dakikada alinabiliyor, bu sonuglar ultrasonografi 6l-
climii ile birlestirilerek risk, aninda hastaya soylenebili-
yordu; boylece "One-Stop-Clinics for Assessment of
Risk" (OSCAR) modeli merkezler olusmaya bagladi.

EK 6l¢iimii, Down sendromu riskini saptamanin ya-
nisira diger kromozom anomalileri, eslik eden major
kalp ve biiyiik damar anomalileri,# bir ¢cok iskelet displa-
zileri ve genetik sendromlar1 da belirleyebilir.56
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Ense Kalinhg Ol¢iimii
EK 6l¢iimiinii dogru yapabilmek icin deneyim gere-
kir. Bir aragtirmaya gore, ancak 80 transabdominal 6l-
climden sonra dogru 6l¢tim yapilabilmektedir.”

EK cilt ile boyun omurlari iizerindeki yumusak doku-
yu ayiran mesafedir. Bu mesafe kaliperler icten ice yer-
lestirilerek 6l¢iilmelidir. EK, transabdominal ve transva-
jinal ultrasonografi ile ol¢iilebilir. Olciim yapilacak olan
fetusun bas-popo mesafesi 45-84 mm arasinda olmalidir
(11 hafta - 13 hafta 6 giin). Fetal EK gebeligin ilerleme-
siyle artar, o yiizden, EK degerlendirilirken gebelik haf-
tast bilinmelidir.# Olgiim igin fetusun diizgiin bir sagital
kesit goriintiisii alinmal1 ve dnce bas-popo mesafesi 6l-
clilmelidir. EK, fetus baginin extansiyon ve fleksiyonun-
dan etkilendiginden 6l¢iim bag notral pozisyonda iken
yapilmalidir.® Goriintii ekranin 3/4’iinii kaplayacak sekil-
de ayarlandiktan sonra dl¢iim yapilmali, amnios zar1 ve
umblikal korda dikkat edilmelidir.

Ense kalinhgr 6l¢imi-kromozom anomalileri

Ik defa 1985°de 2. trimester ultrasonografisinde
Down sendromlu fetuslarin ense derilerinin kalin oldugu
goriilmiig,2 1990’larin basinda, ilk trimesterdeki EK arti-
st ile kromozomal anomali arasinda iligki olabilecegi bil-
dirilmigti.10.11

EK ol¢iimiinii temel alan tarama ile ilgili ilk aragtir-
malar yiiksek riskli hasta gruplarmi kapsiyordu; Send-
rom, ¢ok farkli oranlarda saptanmisti (%46-62).12 Bu
farklilik, hasta sayilarinin azligi, ultrasonografi deneyi-
mi, farkli gebelik haftalar ile anormal EK’nin tanimin-
daki farklardan kaynaklanmig olabilir. EK’nin tarama
performansint arastiran en biiyiik calisma Snijders ve
ark. tarafindan yapilmistir. Bu ¢alismada, 22 merkezde,
diisiik veya yiiksek riskli diye ayrilmamis 96.127 gebede
EK, gebeligin 10-14. haftalarinda ol¢iildii. %8 yanlis po-
zitif hizla %82, %5 yanls pozitif hizla ise %77 oranin-
da Down sendromu saptandi. Yazarlar, anne yasi ve EK
Olciimii ile hesaplanan riskin 1/300’iin tizerinde olmasi
halinde invazif tan1 yontemleri kullanilmasini 6nerdiler;
boylece tanisi kesinlesenlerin gebeligi sonlandirilirsa,
Down Sendromlu dogum prevalansi %72 oraninda azal-
tilabiliyordu.8 Son zamanlarda yapilan, 12 merkezdeki
8.514 gebeyi igeren bir bagka calismada anne yas1 ve EK
kullanilarak risk hesaplanmis, sendrom -%35 yanlis pozi-
tif hizla- %72 oraninda saptanmigtir.13

Snijders ve ark’nin yaptig1 FMF calismasinda Down
sendromu diginda bagka kromozom anomalileri de tespit
edildi. 325 olguda Down sendromu disinda kromozom
anomalileri saptandi. Bunlarin %71 inde fetal EK deger-
leri, bas-popo mesafesine gore 95. persantilin iizerinde
idi.8

Ense Kalinhgi - Anne Serum Biyokimyasi

1.trimester tarama testi ile yapilan caligmalarda anne-
nin serum serbest beta-hCG’i yiiksek ve PAPP-A’s1 dii-
siik oldugunda Down sendromu riskinin arttig1 ispatlan-
di. Bu iki belirteg, anne yasi ile birlikte kullanildiginda
Down sendromu saptama hizi yaklasik %60°t1.14 Bu be-
lirtecler EK’ndan bagimsizdir,!5.16 boylece anne yasi, fe-
tal EK, anne serum serbest beta-hCG ve PAPP-A birlik-
te kullanilarak risk hesaplanabilmektedir. Bu dort para-
metreyi kullanan bir calismaya gore, Down Sendromlu
olgularin %851, trizomi 18 olgularinin %89’u saptana-
bilmektedir.!4+ FMF grubunca 14.383 gebe iizerinde yap1-
lan OSCAR calismasinda Down sendromu yakalama
hassasiyeti %90 bulundu.!”

Ense Kalinhgi - 1. Trimester
Nazal Kemik Yoklugu

Yakin zamanda, 1. trimesterde, ultrasonografiyle bu-
run kemigi yoklugu saptandiginda Down sendromu ris-
kinin arttig1 belirtildi. Cicero ve ark., Down sendromlu
fetuslarin %73’tinde burun kemiginin olmadigini, 1. tri-
mester tarama testine bu parametrenin de eklenmesiyle
saptama hizinin %95’e yiikseldigini belirtmektedirler.!8

Ense Kalinhgi - 1. Trimestr Duktus
Venozus akim Calismalari

EK 6l¢ilimii yaninda, 1. trimester duktus venozus akim
caligmalart da kromozom anomalisi taramasinda kullani-
labilir. Anormal duktus venozus akimi saptananlarin %59-
93’iinde kromozom veya kalp anomalisi oldugu saptan-
mistir;10 1. trimester taramasina duktus venozus akim ¢a-
lismalar1 da eklenerek testin giivenilirligi artirilabilir.

Ense Kalinhgi - 2. Trimester
Ultrasonografisi

Kromozom anomalilerinin yanisira ¢cok defa cesitli
yapisal anomaliler de bulunur. Ornegin Down sendro-
munda brakisefali, hafif ventrikiilomegali, yiizde basik-
lagma, ensede 6dem, atrioventrikiiler septal defekt, du-
odenal atrezi ve bagka bir cok anomali goriilebilir. Fetus-
da saptanan anomali sayis1 arttik¢ca kromozomal anoma-
li riski de artmaktadir.20 20. gebelik haftasinda biiyiik bir
anomali saptanirsa, izole dahi olsa fetal karyotipi ince-
lenmelidir. Sik goriilen kiiglik anomalilerde ise saptanan
spesifik anomaliye bagli Down sendromu olasilig1 ve ge-
benin bazal riskine gore karar verilir. Ornegin Down
sendromu goriilme riski, sadece ekojenik kalp odag: sap-
tandiginda 4 kat, sadece ense ddemi saptandiginda ise 15
kat artmaktadir.2!
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Sonug olarak fetal EK, anne yas1 ve anne serum bi-

yokimyasindan olusan 1. trimester tarama testi kolay,

giivenilir, hizli1 sonu¢ veren ve Down sendromunun ya-

nisira diger kromozom anomalilerine de duyarli bir
testtir. Ancak egitimini almig ve uzman ellerde yapil-

malidir.
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