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‹
lk defa 1866’da Langdon Down’›n tan›mlad›¤› Down
sendromu 1970’lerde sadece anne yafl› ile taran›yor,
35 yafl›n üzerindeki gebeler "yüksek riskli" görülerek

amniyosenteze yönlendiriliyordu. 1980’lerin sonunda
bir çok fetoplasental marker saptanarak (AFP, hCG,
uE3, inhibin A) tarama 2. trimestre kayd›r›ld›. Kullan›-
lan marker say›s›na ba¤l› olarak de¤iflmekle birlikte, bu
test, Down sendromlu fetuslar›n %55-76’s›n› saptayabi-
lir.1

1985’de, Down Sendromlu fetuslar›n 2. trimester ultra-
sonografisinde ense derilerinin kal›n oldu¤u saptand›.2

1990’larda anne yafl› ve 11-14. haftalarda ense kal›nl›¤›
(EK) ölçümü ile Down sendromunun saptanabilece¤i

öne sürüldü. Çal›flmalar, testin, olgular›n %75’ini, hatta
maternal PAPP-A (pregnancy associated plasma prote-
in-A) ve serbest beta-hCG’nin de eklenmesiyle kromo-
zom anomalilerinin %90’›n›n saptayabildi¤ini gösterdi.3

‹lerleyen teknoloji sayesinde, kan biyokimyas› sonuçlar›
30 dakikada al›nabiliyor, bu sonuçlar ultrasonografi öl-
çümü ile birlefltirilerek risk, an›nda hastaya söylenebili-
yordu; böylece "One-Stop-Clinics for Assessment of
Risk" (OSCAR) modeli merkezler oluflmaya bafllad›.

EK ölçümü, Down sendromu riskini saptaman›n ya-
n›s›ra di¤er kromozom anomalileri, efllik eden majör
kalp ve büyük damar anomalileri,4 bir çok iskelet displa-
zileri ve genetik sendromlar› da belirleyebilir.5,6

Özet

Gebelikte en s›k uygulanan tarama testi Down sendromunu
saptamaya yönelik oland›r. ‹lk defa 1866’da Langdon Down’›n
tan›mlad›¤› sendrom, canl› do¤umlarda en s›k rastlanan kro-
mozom anomalisidir. Down sendromu, 1980’lerde maternal
yafl ile saptanmaya çal›fl›l›yordu, daha sonra üçlü test uygula-
maya girdi. 1990’lar›n bafl›nda Down sendromlu fetuslar›n 1.
trimester ultrasonlar›nda ense kal›nl›¤›n›n artt›¤› saptand›. Y›l-
lar süren çal›flmalar sonucunda ana parametresi ense kal›nl›¤›
(EK) ölçümü olan 1. trimester tarama testi bugün art›k baz›
merkezlerde klinik uygulamaya girmifltir. Bu derlemede fetal
EK, maternal yafl ve maternal serum biyokimyas› kullan›larak,
gebeli¤in 11-14. haftalar›nda uygulanan 1. trimester tarama
testi de¤erlendirilmektedir

Anahtar sözcükler: Ense kal›nl›¤›, 1. trimester tarama testi,
Down sendromu

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. 
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Ense Kal›nl›¤› Ölçümü
EK ölçümünü do¤ru yapabilmek için deneyim gere-

kir. Bir araflt›rmaya göre, ancak 80 transabdominal öl-
çümden sonra do¤ru ölçüm yap›labilmektedir.7

EK cilt ile boyun omurlar› üzerindeki yumuflak doku-
yu ay›ran mesafedir. Bu mesafe kaliperler içten içe yer-
lefltirilerek ölçülmelidir. EK, transabdominal ve transva-
jinal ultrasonografi ile ölçülebilir. Ölçüm yap›lacak olan
fetusun bafl-popo mesafesi 45-84 mm aras›nda olmal›d›r
(11 hafta - 13 hafta 6 gün). Fetal EK gebeli¤in ilerleme-
siyle artar, o yüzden, EK de¤erlendirilirken gebelik haf-
tas› bilinmelidir.8 Ölçüm için fetusun düzgün bir sagital
kesit görüntüsü al›nmal› ve önce bafl-popo mesafesi öl-
çülmelidir. EK, fetus bafl›n›n extansiyon ve fleksiyonun-
dan etkilendi¤inden ölçüm bafl nötral pozisyonda iken
yap›lmal›d›r.9 Görüntü ekran›n 3/4’ünü kaplayacak flekil-
de ayarland›ktan sonra ölçüm yap›lmal›, amnios zar› ve
umblikal korda dikkat edilmelidir.

Ense kal›nl›¤› ölçümü-kromozom anomalileri

‹lk defa 1985’de 2. trimester ultrasonografisinde
Down sendromlu fetuslar›n ense derilerinin kal›n oldu¤u
görülmüfl,2 1990’lar›n bafl›nda, ilk trimesterdeki EK art›-
fl› ile kromozomal anomali aras›nda iliflki olabilece¤i bil-
dirilmiflti.10,11

EK ölçümünü temel alan tarama ile ilgili ilk araflt›r-
malar yüksek riskli hasta gruplar›n› kaps›yordu; Send-
rom, çok farkl› oranlarda saptanm›flt› (%46-62).12 Bu
farkl›l›k, hasta say›lar›n›n azl›¤›, ultrasonografi deneyi-
mi, farkl› gebelik haftalar› ile anormal EK’n›n tan›m›n-
daki farklardan kaynaklanm›fl olabilir. EK’n›n tarama
performans›n› araflt›ran en büyük çal›flma Snijders ve
ark. taraf›ndan yap›lm›flt›r. Bu çal›flmada, 22 merkezde,
düflük veya yüksek riskli diye ayr›lmam›fl 96.127 gebede
EK, gebeli¤in 10-14. haftalar›nda ölçüldü. %8 yanl›fl po-
zitif h›zla %82, %5 yanl›fl pozitif h›zla ise %77  oran›n-
da Down sendromu saptand›. Yazarlar, anne yafl› ve EK
ölçümü ile hesaplanan riskin 1/300’ün üzerinde olmas›
halinde invazif tan› yöntemleri kullan›lmas›n› önerdiler;
böylece tan›s› kesinleflenlerin gebeli¤i sonland›r›l›rsa,
Down Sendromlu do¤um prevalans› %72 oran›nda azal-
t›labiliyordu.8 Son zamanlarda yap›lan, 12 merkezdeki
8.514 gebeyi içeren bir baflka çal›flmada anne yafl› ve EK
kullan›larak risk hesaplanm›fl, sendrom -%5 yanl›fl pozi-
tif h›zla- %72 oran›nda saptanm›flt›r.13

Snijders ve ark’n›n yapt›¤› FMF çal›flmas›nda Down
sendromu d›fl›nda baflka kromozom anomalileri de tespit
edildi. 325 olguda Down sendromu d›fl›nda kromozom
anomalileri saptand›. Bunlar›n %71’inde fetal EK de¤er-
leri, bafl-popo mesafesine göre 95. persantilin üzerinde
idi.8

Ense Kal›nl›¤› - Anne Serum Biyokimyas›
1.trimester tarama testi ile yap›lan çal›flmalarda anne-

nin serum serbest beta-hCG’i yüksek ve PAPP-A’s› dü-
flük oldu¤unda Down sendromu riskinin artt›¤› ispatlan-
d›. Bu iki belirteç, anne yafl› ile birlikte kullan›ld›¤›nda
Down sendromu saptama h›z› yaklafl›k %60’t›.14 Bu be-
lirteçler EK’ndan ba¤›ms›zd›r,15,16 böylece anne yafl›, fe-
tal EK, anne serum serbest beta-hCG ve PAPP-A birlik-
te kullan›larak risk hesaplanabilmektedir. Bu dört para-
metreyi kullanan bir çal›flmaya göre, Down Sendromlu
olgular›n %85’i, trizomi 18 olgular›n›n %89’u saptana-
bilmektedir.14 FMF grubunca 14.383 gebe üzerinde yap›-
lan OSCAR çal›flmas›nda Down sendromu yakalama
hassasiyeti %90 bulundu.17

Ense Kal›nl›¤› - 1. Trimester
Nazal Kemik Yoklu¤u

Yak›n zamanda, 1. trimesterde, ultrasonografiyle bu-
run kemi¤i yoklu¤u saptand›¤›nda Down sendromu ris-
kinin artt›¤› belirtildi. Cicero ve ark., Down sendromlu
fetuslar›n %73’ünde burun kemi¤inin olmad›¤›n›, 1. tri-
mester tarama testine bu parametrenin de eklenmesiyle
saptama h›z›n›n %95’e yükseldi¤ini belirtmektedirler.18

Ense Kal›nl›¤› - 1. Trimestr Duktus
Venozus ak›m Çal›flmalar›

EK ölçümü yan›nda, 1. trimester duktus venozus ak›m
çal›flmalar› da kromozom anomalisi taramas›nda kullan›-
labilir. Anormal duktus venozus ak›m› saptananlar›n %59-
93’ünde kromozom veya kalp anomalisi oldu¤u saptan-
m›flt›r;19 1. trimester taramas›na duktus venozus ak›m ça-
l›flmalar› da eklenerek testin güvenilirli¤i art›r›labilir. 

Ense Kal›nl›¤› - 2. Trimester
Ultrasonografisi

Kromozom anomalilerinin yan›s›ra çok defa çeflitli
yap›sal anomaliler de bulunur. Örne¤in Down sendro-
munda brakisefali, hafif ventrikülomegali, yüzde bas›k-
laflma, ensede ödem, atrioventriküler septal defekt, du-
odenal atrezi ve baflka bir çok anomali görülebilir. Fetus-
da saptanan anomali say›s› artt›kça kromozomal anoma-
li riski de artmaktad›r.20 20. gebelik haftas›nda büyük bir
anomali saptan›rsa, izole dahi olsa fetal karyotipi ince-
lenmelidir. S›k görülen küçük anomalilerde ise saptanan
spesifik anomaliye ba¤l› Down sendromu olas›l›¤› ve ge-
benin bazal riskine göre karar verilir. Örne¤in Down
sendromu görülme riski, sadece ekojenik kalp oda¤› sap-
tand›¤›nda 4 kat, sadece ense ödemi saptand›¤›nda ise 15
kat artmaktad›r.21
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Sonuç olarak fetal EK, anne yafl› ve anne serum bi-
yokimyas›ndan oluflan 1. trimester tarama testi kolay,
güvenilir, h›zl› sonuç veren ve Down sendromunun ya-
n›s›ra di¤er kromozom anomalilerine de duyarl› bir
testtir. Ancak e¤itimini alm›fl ve uzman ellerde yap›l-
mal›d›r.
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