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Ö z e t 

Fctal tanı son villanla tıbbın en çok tartışılan ve çalışma 
vcıpı/an konularından kirini oluşturmaktadır. Bu yazı ketal 
tanının çocuk kaırliyolojisindeki yeri ile ilgili olup; jelul lanı 
Yöntemleri, kimlere, ııc zaman, nasıl ve. kimler tarafından ne 
amaçla uygulanacağı konuları ilgili literatür ışığında 
larıışılmıştıı: 

A n a h t a r K e l i m e l e r : Fctal tanı . Ç o c u k kalp hastalıkları 

T K l i n Pediatri 1998, 7:45-54 

Fctal tanı; yöntemleri , cndikasyonları ve yarar
larıyla son yıllarda tıbbın en çok tartışılan ve 
geliştirilen konularından birini oluşturmaktadır. 
Oysa fetal tanı günümüzden iki yüzyıl önce, 1833 
yılında kalp atımlarının oskültasyonla izlenmesiyle 
yapılmaya başlanmıştır (1). Gelişen teknikler ve 
aygıt lar günümüzde total tanı yöntemler in in 
çeşitliliğinin ve duyarlığının artmasını sağlamış; in
trauterin konulan tamların, tedavileri ve gerekliliği 
tartışılmaya başlanmıştır. 

Fetal tanı yöntemlerinin tüm gebelere tarama 
amacıyla uygulanmasını konusunda karşıt görüşler 
bulunmaktadır. Buna karşın matcrnal, ailevi ve fe
tal risk faktörlerinin varlığında fetal tanı yöntem
lerinin uygulanması tartışmasız kabul edilmektedir. 

Genetik, ailevi ya da doğumsal hastalıklı 
çocuğu olan aileler ikinci bebeklerinde de aynı 
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S u m m a r y 

Prenatal diagnosis has evolved rapidly over die last 
decades. This article is about prenatal diagnosis o/ congenital 
heart disca.se». Subjects, which are methods, indications, tim
ing, purposes, equipments and team of the prenatal diagnosis, 
were discussed, and retrivial literature was reviewed. 
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hastalığın olacağı endişesiyle çocuk sahibi olmak
tan vazgeçmektedirler. Oysa genetik yönden riskli 
tüm gebeliklerin ancak %5'inde tıbbi sonlaııdırma 
gerekmektedir (2). 

Prcnatal tanı; yaşam süresi kısıtlı , tedavi 
olanağı olmayan, tedavi edilse bile ağır zihinsel ve 
f iziksel özürlere y o l açan genetik has ta l ık lar 
yönünden risk taşıyan ailelere sağlıklı çocuk sahibi 
olma şansı yaratmaktadır. Bu ailelerin prenatal tam 
yöntemlerinin kullanılmasıyla doğurganlık hızının 
arttığı gösterilmiştir (3). 

Prcnatal tanı ile ağır malformasyonlu bebekler 
doğum öncesinde saptanabilmektedir. Bu bebek
lerin tedavi ve rehabilitasyon olanağı olmamakta, 
ailelere ekonomik ve fiziksel olarak ağır yük ge
tirmektedirler. Tedavi olanağı bulamayan aileler; 
hasta ve yoğun bakıma gereksinimi olan bu çocuk
larla yaşamlarını sürdürmeye çalışmakta, gerek aile 
gerek iş düzeni aç ıs ından yoğun sorunlarla 
karşılaşmaktadırlar. 

Prenatal inceleme sonucu konulan tanı ne
deniyle gebelik sonlandınlabilmektedir ; erken ko
nan tanı ile ailelerin hastalıklı bebekleri hakkında 
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daha erken bilgi sahibi olmaları sağlanmaktadır. 
Aileler için gebeliğin sonlandırılması, böyle bir be
beğe sahip olmaktan daha az örseleyici olmakta ve 
anne fiziksel olarak daha az etkilenmektedir. Ölü 
fötüsün incelenmesiyle elde edilen bilgiler gelecek
teki gebelik hakkında da bilgi sahibi olmayı sağlaya
bilmektedir. Prenatal konan tanı nedeniyle gebe
liğin sonlandırılmadığı durumlarda tedavi olanağı 
yaratılabilir. Doğumsal kalp hastalığı olan bir be
beğin ıntrauterin tanısının konulması, doğumun pc-
diatrik kardiyoloji ve cerrahi yönünden tam do
nanımlı bir hastanede yapılması sağlanarak, bebek 
için yaşam kurtarıcı olabilir. Tedavi olanağı ol
mayan durumlarda prenatal tanı, aileyi bebekleri ve 
karşılaşacakları sorunlar hakkında bilgilendirerek 
yeni yaşamlarına hazırlamakta da etkin olmaktadır. 

Prenatal tanı pediatrik kardiyolojide önemli 
yer tutmaktadır. Pediatrik kardiyoloji kliniklerinde 
1980 yıllarda fötal kardiyoloji bölümleri oluşturul
maya ve bu konu üzerinde geniş kapsamlı çalış
malar yapılmaya başlanmıştır. Binde 8 oranında 
görülen D K H ; çocukluk çağındaki ölüm neden
lerinin içinde önemli yer tutmakta, ancak tanı 
konulması ise yıllar içinde olabilmektedir. D K H ' m 
çoğu, özellikle de ağır formları intrauterin tanma-
bilmektedir. Fctal U S G ile gebeliğin 14-18. haf
tasında fötal kalp incelenmekte; tedavi olanağı ve 
başarısı kısıtlı olan ya da tedavi olanağı olmayan 
D K H tanısı konulduğunda gebelik sonlandırıhnak-
ta; tedavi olanağı bulunan DKH'lı bebeğin uygun 
koşullarda doğumu sağlanarak yaşam şansı yaratıl
makta, aritmi ve kalp yetmezliği gibi durumların 
intrauterin tedavisi sağlanabilmektedir (4). 

Bu yazıda D K H ' d a prenatal tanının kimlere, 
hangi yön temle r l e , ne zaman, neden ve k i m 
tarafından yapılacağı tartışılmış ve i lgi l i literatür 
gözden geçirilmiştir. 

P r e n a t a l T a n ı K i m l e r e U y g u l a n ı r ? 

Prenatal tanının doğumsal kalp hastalıkları 
yönünden ailevi, matcrnal ve fötal risk faktör
lerinin varlığında yapılması gerekmektedir. Risk 
faktörleri Tablo 1 'de gösterilmiştir (5). 

Tablo l 'deki risk faktörleri gözönüne alınarak 
yapılan U S G ' i k çalışmaların sonuçlarına göre D K H 
görülme riski Tablo 2'de gösterilmiştir (6). Özellik
le anormal dört boşluk görüntüsünün varlığında 
D K H riskinin %38 gibi yüksek oranda saptanması. 

Tablo 1. D K H için risk faktörleri 

A İ L E V İ risk faktörleri 
-Doğumsa l kalp hastal ıklar ı 
-Genetik sendromlar 
-Hipertrofık kardiyomiyopati 
-DiGeorge sendromu 
-Holt-Oram scndoınu 
-Noonan sendonıu 
-Marfan sendromu 
-Tüberoskloros is 

M A T E R N A L risk faktörleri 
-Diabetes mellitus 
-İ laç kul lanımı: l i tyum, trimetadion, hidantion, valproik asit 
-Pol iol igo hidramnios 
-Kol la jen vaskiiler doku hastal ıkları 
-Enfeksiyon: C M V , koksakie, rubella 
-Feni lketonüri 
-Emosyonel 

F Ö T A L risk faktörleri 
- S G A 
- N o n i m m ü n hidrops 
-İki damarl ı ı ımblikal kordon 
-Anormal karyotip 

*Tr izomi 13,18,21 
*Parsiyal t22 
* X O 

- A r i t m i 
-Ekstrakardiyak anomaliler 

*Duodenal atrezi 
*Omfalosel 
*Diafragmatik herni 
*Renal disgenezis 
*Hidrosefali 
*USG'de şüpheli g ö r ü n ü m 

Tablo 2 . D K H riski 

Risk faktörü D K H görü lmes i (%) 

-USG'de şüphe : anormal 4 boş luk 38 
- B i r kardeş te D K H 1-3 
-İki kardeş te D K H 3-10 
-Annede D K H 2.5-18 
-Babada D K H 1-5 
-Diabetes mellitus 2-4 
-Feni lketonüri 0-15 
-Rubella 2-8 
-Li th ium 8 
-Ekstrakardiyak malformasyon 

*SSS 2.5-15 
* T Ö F 15-40 
*Omfalosel 20-32 
*Diafragmatik herni 10-23 
* G Ü S 10-25 

- N o n i m m ü n hidrops 10-23 
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Tablo 3. Kromozom anomalilerinde görülen D K H 

G ö r ü l m e 
Anomal i %'si D K H 

Tr izomi 21 40 A V S D , A S D , V S D * 
Tr izomi 18 100 V S D , FT, Ç Ç S V 
Tr izomi 13 80 V S D , A S D , P D A 
22p ler-q 1 1 40 T A P V D 

X O 35 Bı A V , A K , A S 
Frajil X 70 M V P , A o Kökü 

dilatasyonu 
Del 4p,5p,9p,13q,l 8p. 
Del 22q 1 1 95 1 A A , T A , F T 

*.'.•/ VSD: atrivovcntriküler septal dejckt, ASD: atrial septal de-
Jekt, VSD: ventrikiilcr septal defekt, FT: Fallot tetralojisi, 
ÇÇSV: çift çıktın İt sağ ventrlkiil, PDA: patent duktııs arleri-
ozııs, TAPVD: total anormal veıu'iz dönüş, Bi AV: h/kııspit aort 
valvi. AK: aort koarktasyontı, AS: aort stenozu, MVP: mitral 
vulv prolapsusıı, Ao: aorta, lAAzınterrııpted aortik arkus, TA: 
tıınınkııs arteriozns. 

U S G ' i k çalışmaların D K H tanısının prenatal konul
masında etkin olduğunun göstergesidir. 

K r o m o z o m anomalilerinde görülen D K H 
çeşitleri ve görülme yüzdeleri Tablo 3'te verilmiştir 
(7). Kromozomal hastalıklarda DKH'nın yüksek 
oranlarda görülmesi, kromozomal hastalık tanısı 
alan ve çoklu sistem anomalisi olan fötüslcrde 
D K H aranmasını gerektirmektedir. DiGeorge, tri
zomi 21, Turner sendromu gibi genetik sendrom-
larda D K H görülme sıklığı genel popülasyon-
dakinden fazla olduğu gibi, görülen DKH'nın tip
leri de değişik olmaktadır. Genetik çalışmaların 
sonuçlan 2 2 q l l bölgesinin konotrunkal kardıyak 
gel iş im geni o lduğunu ortaya çıkarmaktadır . 
DKH'nın %11 oranında genetik kökenli olduğu, 
DKH'lı yenidoğanların %15' ınde, DKH'lı fötüslerin 
ise %30'unda kromozom bozukluğu saptandığı 
bildirilmektedir (1). Genetik scndromlara sıklıkla 
DKH'nın eşlik etmesi ve D K H ' d a genetik bozuk
lukların bulunması, prenatal D K H tanısı alanlarda 
genetik çalışmaların yapı lması ve nonkardiyak 
malformasyonlaruı aranması gerektiğini ortaya 
koymaktadır. 

U S G ; gelişen teknoloji ve uygulayıcı lar ın 
deneyimlerinin ar tmasına bağlı olarak prenatal 
tanıda yaygın olarak kullanılmaya başlanmıştır. 
Ancak tarama amacıyla gebelere U S G uygulan
masının karşısında olan çalışmacılar da bulunmak-

F .Sede fTUNAOOl .U 

tadır. R A D I U S (Routine Antenatal Diagnostic 
Imaging with Ultrasound) gurubu 15530 düşük 
riskli gebeyi iki guruba ayırmışlar; bir guruba tara
ma amacıyla U S G uygulamışlar, diğer guruba ise 
yalnızca gebelik izlemi yapmışlardır (8). İki gu
rubun gebelik izlemleri ve sonuçlar ın ı 
karşılaştırdıklarında U S G ' i k gurupta tokolitik ajan 
kullanımı ve gebelik süresinin gecikmesinin 
diğer guruba göre daha az olduğunu görmüşlerdir. 
Her U S G ' i n 200 dolara mal olduğunu, düşük 
riskli gebeleri taramanın perinatal mortalıte ve 
morbidite üzerinde etkili olmadığını ve rutin tara
manın gerekli olmadığını bildirmektedirler (9). 
Ancak bu gurubun tersi görüşlere sahip çalış
macılar da bulunmaktadır. Luck dört yıl boyunca 
8523 gebeyi 19. gebelik haftasında U S G ' i k olarak 
incelemiş ve 166 fötal anomali saptamıştır. Ağır 
lethal anomalisi olan 27 fötüsün 25'inde gebelik 
sonlandırılmış ve ağır kardiyovaskiiler vc gastroin
testinal anomalili olan bebeklerin doğum zamanı ve 
yeri belirlenerek tedavi olanağı yaratılmıştır (10). 
Bromley ve ark. D K H için düşük ve yüksek risk 
taşıyan hamileleri izlediklerini vc 69 DKH'lı be
beğin doğduğunu bildirmektedirler. Bu bebeklerin 
39'u yüksek risk gurubundaki gebelerin, 30Tı ise 
düşük risk gurubundaki gebelerin bebekleri olup, 
57'sı (%83) prenatal tanı almıştır. Araştırıcılar 
DKH'lı bebeklerin %43'ünün düşük riskli gurupta 
olduğuna dikkati çekmekte ve fötal kalbin tüm 
gebeliklerde USG ' ik olarak incelenmesi gerektiğini 
vurgulamaktadırlar (11). USG ' ik çal ışmanın noniıı-
vaziv bir tanı yöntemi olması, prenatal tanı koyma
da güvenilir olması ve prenatal tanı konularak te
davi olanağı yaratması nedeniyle, olanak varsa tüm 
gebelere 18-20. gebelik haftasında uygulanmasının 
fötüs, anne ve aile açısından yararlı olacağı açıktır. 

P r e n a t a l T a n ı N a s ı l Y a p ı l ı r ? (1,12) 

K a l p A t ı m l a r ı n ı n İ z l e n m e s i (13) 

Fötüsün kalp seslerini dinleyerek sağlığı 
hakkında bilgi sahibi olma düşüncesi 17.yüzyılda 
gündeme gelmiş vc 1833 yılında oskiiltasyonla 
fötüsün kalp .sesleri dinlenmeye başlanmıştır. 

Elektronik olarak fötal kalp seslerinin dinlen
mesi ise 1960 yılında gerçekleşmiştir. 

Fötüsün kalp hızı fötüsün hareketinden sonra 
en az 15/dk olacak ve en az 15 sn. sürecek şe
kilde artış gösterir. Fötüsün kalbinin hareket sonu-
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CLI hızlanmasının monitorizasyonu nonstres test 
olarak adlandırı l ır . Nonreaktif nonstres test 
(hareket sonucunda fötüs kalp sesinde hızlanma ol 
maması) fötüsün sıkıntıda olduğunu gösterir. Bu 
durumlarda kontraksiyon stres testi uygulanır; oksi-
tosmlc uterııs kontraksiyonu sağlanarak fötal kalbin 
verdiği yanıt değerlendirilir. 

Devaml ı kalp hızı monitorizasyonu: Fetal 
E K G ve uterusun hareketleri internal ya da ekster-
nal olarak kayıt edilip; ikisi arasındaki etkileşim 
değerlendirilir. Fetal taşikardi (>160/dk.) ve fetal 
bradikardi (<120/dk) hipoksinin belirtisi olabile
ceği gibi, annenin kullandığı ilaçlar ve annenin 
hastalıkları sonucu da gelişebilirler. Fötüsün kalp 
hızında dakikada 3 ile 6 atımlık oynamalar olabilir. 
Kalp hızındaki bu değişkenliğin kaybolması hipok-
si bulgusu olabildiği gibi annenin kullandığı ilaçlar 
da aynı etkiyi yapabilirler. 

E r k e n deselerasyon: fötüsün başının bası al
tında kalmasıyla birlikte uterus kasılmasının şidde
tiyle orantılı ve kasılmayla senkronize olarak kalp 
hızında düşme izlenir. 

Değişken deselerasyon: Kordun basısı ne
deniyle oluşan ve uterus kas ı lmas ıy la aniden 
başlayıp, kasılmayla uyum göstermeden sonlanan 
kalp hızı azalmalarıdır. 

Geç deselerasyon: Fötal hipoksemi ile birlik
te görülür. Uterus kasılmasından sonra kalp hızında 
azalma gözlenir ve fötüsün oksıjenasyonundakı 
bozukluğun göstergesidir. 

Fötüsün kalp seslerinin değişik yollarla dinlen
mesi ve karakteristiklerinin değerlendirilmesi fötal 
sorunların erken saptanmasını sağlamaktadır. 

A m n i o s e n t e z 

Amnıosentez 1970'li yıllarda ilk uygulanım 
sonuçlan yayınlandıktan sonra gebelik izleminde 
yaygın olarak kullanılmaya başlanmıştır. Amniotik 
sıvıdaki deskuamc fötal epitel ve makrofaj 
hücrelerinde kromozom analizleri yapmak amacıy
la amnion sıvısı alınmaktadır. Tanı konması için 
yeterli materyal elde edilemediği durumlarda doku 
kültürlerinin yapılması gerekmektedir. Amniotik 
sıvıda alfa-fötoprotein, asetilkolinesteraz, bilirubin, 
lesitm, sfingomyelin ve fosfotidilkolin ölçümleri de 
yapı labi lmektedir . Amniosentez endikasyonlan 
Tablo 4 'te gösterilmiştir. 

F E T A L TANİ YÖNTEMLERİ 

Tablo 4. Amniosentez endikasyonlan 

35 yaş ın üs tündeki gebeler 

K r o m o z o m bozuk luğu olan çocuğu olanlar, kromozom 
bozukluğu olan ebeveynler 

Y ü k s e k ya da düşük maternal serum alfa-fötoprotein 
düzeyler i 

Nöra l tüp defekti olan çocuk öyküsü 
E n z i m defekti bil inen metabolik hastal ığa ait aile öyküsü 
X - e bağlı geçiş gös teren maternal hastal ık öyküsü 
D N A tanısı yapı labi len ailevi hastal ık öyküsü 

Amniosentez 12-15. gebelik haftalar ında 
yapılmaktadır. Tanı koyma yüzdesi %99 olup, am
nion sıvı sızıntısı, uterus krampları gibi minör 
anomaliler % l - 2 oranında, kor ioamniot i t ı s ve 
düşük gibi majör komplikasyonlar ise %0.5- l 
oranında görülmektedir. 

K o r i o n i k V i l l ü s Ö r n e k l e m e s i 

Kor ion frondosomun 9.-11. gebelik haftasında 
transservikal ya da transabdominal yolla aspirasyo-
nuyla yapılan bir inceleme yöntemidir. Bu yolla el
de edilen korion villus örneği aktif olarak büyüyen 
ve bölünen sinsityotrofoblast ve mezcnş ima l 
hücreleri kapsamaktadır; bu hücreler doku kültür
lerine gereksinim olmadan incelenebildikleri için 
sıtogenetik çalışmalar kolaylıkla ve hızla yapıla
bilmekte, bir haftada sonuç verilebilmektedir. 
Endikasyonlar amniosentez endikasyonlan ile 
aynıdır. Özellikle tek gen hastalıkları (kıstık fib-
rozis, orak hücreli anemi, musküler distrofı gibi) 
için yüksek risk taş ıyan gebeliklerde tercih 
edilmektedir. Komplikasyonlar ınm başında %3'le 
düşük gelmekte, bunu mozaizm (doku örneğinde 
farklı kromozom yapısına sahip iki hücre dizisinin 
olması), fötömaternal kanama ve izoimmunizasyon 
riski izlemektedir. 

P e r i f e r i k U m b l i k a l K a n Ö r n e k l e m e s i 

Ultrasonografi eşliğinde umblikal venden kan 
almaya dayanan bir yöntemdir. İlk kez kullanıma 
girmesi fötal kanda toksop lazmoz ı se ait I g M 
düzeyinin saptanması amacıyla olmuştur. Özellikle 
amniosentez için zamanın geç olduğu ve amniosen
tez ve korionik villus örneklemesinde mozaizm 
saptandığı zaman uygulanmalıdır. Endikasyonlan 
Tablo 5'de gösterilmiştir. 
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Tablo 5. Periferik umblikal kan örnekleme endi-
kasyonlan 

-Hemoglobinopati ler 
-Kanama diatezlcri 
- İmimin yetmezlikler 
-Konjenital enfeksiyonlar 
-Asi t-baz bozukluklar ı 
-Metabol ik hastal ıklar 
- K r o m o z o m bozukluklar ı 

A n n e K a n ı n ı n İ n c e l e n m e s i 

Tarama amacıyla ya da riskli gebeliklerde tanı 
amacıyla anne kanının incelenmesi 1980'li yıllarda 
gebe izlemı içinde yerini almıştır. Anne kanında 
hormon ölçümleri günümüzde rutin olarak uygu
lanmaktadır. Anne kanında üçlü test denilen alfa-
fötoprotein (AFP) , unkonjuge östadiol (uE 3) ve be
ta-human koriyonik gonadotropin (B-hCG) ölçüm
leri yapılmakta ve hazırlanmış olan bilgisayar prog
ramlarında değerlendirilerek prenatal tanıda kul
lanılmaktadır. A F P ; fötüsün karaciğeri tarafından 
yapılmakta, böbrek yoluyla atılmakta ve 15-20. 
gebelik haftasında anne serumunda saptanabilmek -
tedir; düşük ya da yüksek düzeylerde olması 
doğumsal bazı patolojiler için gösterge olmaktadır. 
Yüksek A F P değerleri; anensefalı, spina bifıda, 
karın ön duvar defektleri ve urogenital sistem 
anomalileri ile birlikte görülmekte ve üçüncü trimes-
terde oluşacak fötüs ölümü, ölü doğum, prematüre
lik, ıntrautcrin gelişme geriliği ve preeklampsi gibi 
kompl ıkasyonlann da habercisi olmaktadır. Düşük 
A F P değerleri ise Down sendromunda ve trizomi 
13 ve 18'li fötiislcrin varlığında elde edilmektedir. 

u E 3 ; fötal karaciğer ve adrenal bez tarafından 
yapılmakta, normalden düşük olan değerler Down 
sendromu riskinin arttığını göstermektedir. Son za
manlarda u E 3 düzeyindeki düşüşün özellikle trizo
mi 18 için spesifik olduğu bildirilmektedir. 

f i - h C G ; düzeyindeki yükseklik ise özellikle 
ikinci trimesterde Down sendromuyla korelasyon 
göstermektedir. 

Anne kan ıncclemelerındeki heyecan verici 
gelişme ise 1994 yılında anne kanından izole edilen 
fötal çekirdekli kırmızı kürelerin sitogenetik tamda 
başarıl ı şeki lde kul lanı ld ığının bi ldir i lmesiyle 
yaşanmışt ır (14). İlk trimesterde anne kanında 

fötüse ait hücreler; fötal hemoglobinin boyanması , 
Y kromozomunun saptanması ve transferrin resep
törü monoklonal antikorunun ( C D 71) kullanılması 
gibi yöntemlerle saptanabilmektedir. FISH (fluo-
rescence in situ hybridization) ve P C R (polymerase 
chain reaction) yöntemleri ile fötal hücreler ayrıla
bilmekte ve genetik materyelleri elde edilerek pre
natal tanı için kullanılabilmektedir. Bu yöntem 
fötüs için hiçbir risk oluşturmamakta ve ilk trimes
terde genetik kökeni bilinen her hastalık için prena
tal tanıyı olası kılmaktadır. Bu yöntemle i lgi l i ce
saret verici sonuçlar N H I (National Health 
Instituto) bu konuda çalışma yapmaya itmiştir. 
Amniosentez ve koriyonik villus örnekleme ve 
anne kanından fötal hücre ayrımı yöntemlerini 
karşılaştırmak amacıyla bir çal ışma tasarlanmıştır. 
Başlangıç olarak, fötal anöploidi için yüksek risk 
taşıyan amniosentez ya da koriyonik villus in
celemesi yapılacak anneler çalışma kapsamına alın
mıştır. Çalışma kapsamına al ınma endi-kasyonlan: 
anöploidi için riskli özellikle 35 yaşın üstünde olan 
gebeler, serum taramalarına göre Down sendromu 
riski olması, USG'de fötal anomalilerin saptanması , 
anöploidili çocuk ya da fötüs öyküsü, ailevi kromo
zom bozukluğudur. Bu çalışma 1997 yılında sonuç
landırılmıştır; veriler değerlendirilerek, son yön
temin rutin olarak risk gözönüne alınmadan her 
gebeye uygulanabilirliği değerlendirilecektir. Bu 
yöntemin birçok yönden üs tün olduğu açıktır. 
Yapılan çalışmalar Down sendromlarmın ancak 
%20'sinin yüksek riskli gurupta görüldüğünü ve 
tanı koymak amacıyla yapılan girişimler sonucu 
düşük riskinin de aynı oranlarda olduğunu göster
miştir. Bu yöntem ise fötüs için hiçbir risk oluştur
mamakta ve erken prenatal tanı konulabılmcktedir. 
Bu yöntemle anne bebek kan gurubu uyuşmazlık
ları risksiz ve erken olarak saptanabilecektir. Bu 
yöntem tek gen hastalıklarının (kistik fibrozis, fra-
ji 1 X, Duchennc musküler distrofi, alfa beta talasc-
mi gibi) taramasında da kullanılabilecektir. Fötal 
hücreleri ayırma yöntemlerinin gelişmesiyle, bu 
yöntemin rutine girmesi kaçınılmazdır; ancak erken 
prenatal tanı koyma kolaylığı nedeniyle bazı sorun
ları da beraberinde getirebilir. Bazı ebeveynler 
çocukların hastalığı hakkında bebek doğmadan b i l 
gilenmek istemeyebilirler. Sigorta şirketleri de 
sorunlu bir bebeğin doğmasını ve ilerde karşılaşıla
cak sorunları karşılamak istemeyebilirler. Fötüsün 
cinsiyetinin bilinmesi tercih nedeni de olabilir; bu 
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nedenle cinsiyet saptaması ancak sekse bağlı 
hastalıkların taramasında yapılmalıdır, Etik yönden 
yöntemin kullanabilirliğinin de açık olarak belir
lenmesi gerekecektir. Gelişen tedaviler bu yöntem
le saptanan genetik hastalıkların intrauterin tedavi
sine olanak yaratabilir. Bu yöntemle anneler bebek
lerinin sağlığı hakkında önceden bilgilendirilerek 
hoş olmayan sürprizlerle karşılaşmaları önlenebilir, 
gebeliğin devamı ya da sonlandınlması hakkında 
seçme şansı verilebilir. 

U S G 

Ultrasonogafı ile gebelik ızlemi gestasyonel 
yaşın saptanması, fötüs sayısının belirlenmesi gibi 
nedenlerle kadın doğum kliniklerinde rutin olarak 
uygulanmaktadır. Son zamanlarda aygıtların görün
tü nitelik ve niceliklerindeki ge l i şmeler fötal 
yapı lar ın ayrıntıl ı şeki lde görüntü lenmesin i 
mümkün kılmış; U S G , doğumsal malformasyon-
larm antenatal olarak tanınması amacıyla da kul
lanılmaya başlamıştır. Tarama amacıyla kullanıl
ması tartışma konusu olmakla birlikte, doğumsal 
malformasyonların taranması ve gerektiğinde de te
davi edilmesini sağladığı giderek kabul görmekte
dir. U S G ' i iki yolla yapılmaktadır: 

-Transvaginal: ilk ya da ikinci tr ımesterde 
uygulanmaktadır. Dört boşluk ve ventrikül çıkış 
yolu (outflow tract) görüntüleri değerlendirilmekte, 
gerekirse karyotip çalışmaları yapılmaktadır. 

-Transabdominal 

Bu yolla böbrek anomalileri 14.hf'da, fasial 
yapılar 20 . l i f ta, kardiyovasküler sistem 15.hf'tan 
başlayarak (16-20.hf), genital sistem 24.hf'ta 
değerlcndirilebilmektedir (1,12). U S G noninvaziv 
bir yöntem olarak giderek yaygın olarak kullanıl
makta ve özellikle eğiti lmiş kişiler tarafından 
yapı ldığında değerli ve güvenil i r bilgiler elde 
edilmektedir. U S G ' n i n fötüse uygu lanmas ı , 
gelişmekte olan dokular üzerindeki etkilerinin de 
gözönünde tutulması gerekliliğini getirmektedir. 
U S G ' i n dokular üzerinde iki türlü etkisi vardır: 

-termal: ultrasonık enerji dokular tarafından 
absorbe edilerek ısıya dönüştürülmektedir. İyi re-
zo lüsyon sağlamak için yüksek ampl i tüdüt lü 
sinyallere gereksinim olmakta, bu sinyallerin ısıya 
dönüşmesi de daha fazla ısı oluşumuna yol açmak-

50 

tadır. Sinyallerin derinliği arttıkça, verdikleri enerji 
de artmaktadır. 

-nontermal: kavitasyon etkisi. İki tip kavitas-
yon söz konusudur. Geçici kavitasyon; yüksek ısı 
ve basınçlı sinyaller sonografmin yapıldığı ortamda 
geçici kavitasyonlara yol açmaktadırlar. 

Kalıcı kavitasyon: ultrasonik sinyaller mikro 
ölçüdeki gazlı cisimciklere çarptığında bu cisim
ciklerin ossilasyonuna neden olmaktadır. Bu ossi-
lasyonlar başlatıldığında etraflarındaki sıvı benzeri 
ortamda da akımlar "mikroakmtılar" oluşmakta ve 
oluşan bu akıntılar hücre zarlarında zedelenmeye 
yol açan streslere neden olmaktadır. 

Fötüste U S G ' i n yan etkilerini araş t ı rmaya 
yönelik çalışma yapılamayacağı açıktır. Sıçanlarda 
fötüse uygulanan USG 'den çok daha yüksek ener
j i l i ve uzun süreli sinyaller ile yapılan çalışmalarda, 
dokularda toksik etkiler saptanmamıştır (15). Anne 
karın duvarının ve myometr iuımın sinyal geçişini 
azalttığı; U S G ' i n 1950'li yıllardan beri uygulandığı 
ve uygulayan ve uygulananlarda günümüze kadar 
biyolojik etkilerinin görülmediği de göz önünde tu
tularak, U S G ' n i n fötüse uygulanmasının biyolojik 
toksik etkili olmayacağı düşünülmektedir. 

D K H ' n ı n tanıs ında U S G ' n i n yeri tar t ış ı l 
mazdır . D K H yönünden risk gurubunda olan 
fötüslere 16.haftadan başlayarak (22-24.hf ideal) 
uygulanmaktadır. U S G ' d e fötal kardiyak inceleme 
belli sıra ile yapılmaktadır (4): 

-Situs belirlenmesi: mide ve kalp apeksi aynı 
tarafta olmalıdır. 

-Sağ-sol ilişki: mide ve kalp vertebranm solun
da olmalıdır (16). Bu aşamada kardiak aks ta değer
lendirilmektedir. Kardiak aks: transvers görüntüde 
vertebradan göğüs duvarına çizilen dik çizgi ile in-
terventriküler septumdan geçen çizgi arasındaki açı 
normalde 43±8.8° 'd i r . Fötal aks sapmalar ın ın 
D K H ' y ı taramada %54.5 sensitiv olduğu gösteri l
miştir (17). 

-Dör t boş luk g ö r ü n t ü s ü (4C): Diaframm tam 
üzerinden toraksın horizontal kesintisi bu görün
tüyü sağlar. Gebelerin U S G incelemelerinde bu 
görüntü 1985 y ı l ından itibaren İngi l tere ve 
Fransa'da rutin olarak değerlendiri lmeye başlan
mıştır. Bu tarihten önce D K H ' y ı tanımada prenatal 
sensitivite %43 iken, bu tarihten sonra prenatal sen-
sitivite %81 'e ulaşmıştır (18). 

T Kİ in Pediatri / VAY, 7 



F E T A L TAMI YÖNTEMLERİ F.Sedei 'TUNAOGLÜ 

- V e n t r i k ü l ç ık ış la r ı (Outflow tract), Beş 
boş luk g ö r ü n t ü s ü (5C): Dört boşluk görüntüsün
den kranial yöne giderek elde edilen bu görüntüde 
aorta ve pulmoner arterin ventriküllerden çıkışları 
değerlendirilmektedir. D K H 4C görüntüsü ile %40-
63, 5C görüntüsü ile %70-80 oranında saptanırken, 
her ik i görüntü birlikte değerlendirildiğinde bu oran 
%83'e ulaşmaktadır (11,19). 

- B ü y ü k d a m a r l a r ı n ilişkisi: Pulmoner arter 
sağ ventrikülden göğüs duvarına yakın olarak çıkar 
ve aortanın etrafından dönerek vertebraya posterio
ra doğru ilerler. 

- A o r t i k arkus, patent duktus arteriozus ve 
arkus a o r t a n ı n da l l a r ı değerlendirilir. 

-Vena kava superior ve vena kava inferio-
run açılımları değerlendirilir. 

- U m b l i k a l ven ve arterler sayı ve akımları 
açısından değerlendirilir. 

U S G ' i k inceleme M-mode, 2D ve renkli 
Dopplcr ile yapılmakta; D K H ' m yanısıra kardiyo-
torasik oran, ventrikül işlevleri, kapak yetmezlik
leri, arterlerin akım hızları ve ritm sorunları da sap-
tanabilmektcdir. 

P e r i n a t a l T a m N e Z a m a n Y a p ı l m a l ı d ı r ? 

Yüksek risk gurubundaki gebelerin ilk trimes-
terdc transvajinal, düşük riskli guruptaki gebelerin 
de ikinci trimesterde rutin olarak transabdominal 
U S G ile taranması gerekmektedir (20). 

P e r i n a t a l T a n ı N e d e n Y a p ı l m a l ı d ı r ? 

Tarama 

D K H olan yenidoğanlann ancak %10-15'inin 
yüksek risk gurubundaki gebelerin bebekleri ol
ması, düşük risk gurubundaki gebelerin de D K H 
yönünden rutin olarak taranması gerektiğini göster
mektedir. Aort stenozu, aort koarktasyonu gibi kalp 
hastalıkları yirminci haftadan sonra da gelişmekte; 
hipoplastik sol kalp sendromıı, aort stenozu gibi 
DKH'n ın gebelik süresince seyri değişebilmektedir 
(21). Bu nedenler; D K H riski ya da şüphesi olan 
fötüslerin. gebelik süresince izlenmeleri gereklili
ğini ortaya koymaktadır. 

İz lem 

U S G gebeliği izlemede değişik amaçlar için 
kullanılmaktadır: 

-Tokolitik tedavi sırasında verilen ilaçlar duk
tus arteriozusu kapatmak eğilimindedirler. U S G bu 
ilaçların verimi sırasında duktus akımını izlemek 
amacıyla kullanılmaktadır. 

-Talasemik ve diabetik annelerin bebekleri 
kardiyak tutulumlarını saptamak amacıyla U S G ile 
izlenmektedirler. 

-Non immün hidrops fötalisli bebekler 
supraventriküler taşıkardi gel işme riski taşıdık
larından U S G ile disritmi yönünden izlenmekte
dirler. 

Tan ı 

U S G ile fötal disritmiler ve D K H intrauterın 
olarak tanınabilmektedir: 

Dis r i tmi le r 

İ talya 'da yapılan 3882 fötal ultrasonografik in
celemede 162 disritmi (%4) saptanmış; pediatrik 
kardiyologlar 162 fötüsün 80'indc (%49) disritmi 
tanısını doğrulamışlardır. Disritmilcrin %81' ini (65 
fötüs) prematür atrial ve vcntriküler ekstrasistoller, 
%10'unu (8 fötüs) taşiaritmiler, %9'unu (7 fötüs) 
bradiaritmiler; üçünü atriyoventriküler tam blok 
oluşturmaktadır (22). 

Oberhansli ve ark. 137 disri tmili fötüsün 
33 'ünde (%24.2) kardiak malfonnasyon saptadık
larını; bradiantmilerde D K H ' n ı n (atriyoventriküler 
septal defekt, corrected transpozisyon gibi) daha 
çok görüldüğünü bildirmektedirler (23). 

D o ğ u m s a l kalp has t a l ık l a r ı 

Transvajinal U S G ile 13-14.hf'da, transab
dominal U S G ile 15. haftadan itibaren D K H tanına
bilmektedir. Dört boşluk görüntüsü ile %50-77, 
ventrikül çıkış görüntüsü ile %80-83 D K H tanısı 
konulabilmcktedir (24). 

U S G ' n i n D K H tanısında kullanılması, prenatal 
D K H dağılımı ile postnatal D K H dağılımının fark
lı olduğunu ortaya koymuştur. Bu farklılık birkaç 
nedenden kaynaklanmaktadır: 

-Atrial septal defekt ve duktus arteriozus açık
lığı intrauterin anomali olarak kabul edilmemekte
dir. 

-Ventnküler septal defektleri intrauterın olarak 
görüntülemek kolay olmamaktadır. 

-Büyük damarlar ve birbirleri ile ilişkileri her 
zaman iyi değerlendirilememektedir. 
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Tablo 6. Prenatal ve Postnatal D H K görülme sık
lıkları 

D K H prenatul postnatal 

H S K S * % 1 7.4 % 3.9 
A V SI) % 12.4 % 3.9 
ç ç s v % 1 1.6 % 1.1 
V S D % 4.1 % 30.2 
A S % 5 . 4 % 7.3 
F T % 3.7 % 3.4 
PS % 2.1 % 6.9 

* HSKS : lupoplasltk sol kulp sendromu. 
A VSD : atriyoventrtkı'der septal de/ela, 
ÇÇSV : çift çıkınılı sağ ventrikül, 
VSD : venırikUler septal dejekt, 
AS : aort stenozıt. 
FT : Fal/ot lelraiojlsl, 
l'S : pulıııoner steno:. 

-Aort stenozu gibi bazı anomaliler 20.hf'tan 
sonra gelişmektedir (25). 

İntrauterin tanı ile saptanan D K H rekürrensi 
(%5.6), ekstrauterin saplanan rekürrensten (%2.4) 
farklıdır. Kompleks D K H ' d a intrauterin ölüm daha 
fazla görülmektedir. İntrauterin lO.hf'da eksitus 
olan fötüslerin %39.5'indc, 16-20. hf'da eksitus 
olan fötüslerin %8.3 'ünde , 28.1rf da eksitus olan 
fötüslerin %2.1 ' ınde D K H bulunmaktadır (26,27). 

Marck-Skovranck ' in Prag'ta yaptıkları ve 
otopsi ile doğrulanan çalışmalarında saptadıkları 
kardiak anomalilerin, prenatal ve postnatal D K H 
içinde dağılımları Tablo 6'da gösterilmiştir (28). 

U S G ile D K H yamsıra eşlik eden ekstrakar-
diak anomalilere de tanı konulmaktadır. Ferrot 
intrauterin saptadığı D K H ' y a %11 kromozomal, 
%11 nonkromozal mal formasyonun (sıklıkla gas-
trointcstinal, kas-iskelet, daha az olarak ta renal 
ve scrabral sistem anomalileri) eşlik ettiğini 
bildirmektedir (29). 

Tedavi 

Prenatal tanı yöntemler inin uygulanması ; 
hastalıkların tanınması sağlarken, tedavi olanağı da 
yaratmakta ve tedavi sonuçları da izlenebilmektedir. 

R i t m b o z u k l u k l a r ı 

-İntrauterin saptanan ritm bozuklukları özellik
le supraventriküler taşikardıler, anneye ilaç vererek 
plasenta aracılığıyla tedavi edilebilmektedir (30). 

İTHAL TANİ YÖNTHMLLRI 

- U S G kılavuzluğunda umblikal venden ilaç 
verilmektedir. 

-Gelecekte intrauterin pi l uygulanması da gün
deme gelebilir. 

-Fötüste atriovcntrikülcr tam blok saptandığın
da anne kollajen doku hastalığı yönünden araştırıl
malıdır; annede sistemik lupus entamatozus sap
tandığında anneye de perinatal tanı yöntemleri ile 
tedavi olanağı yaratılmaktadır. 

D o ğ u m s a l kalp has t a l ı k l a r ı 

-Prenatal tanı DKHTı fötüsün ailesine danışma 
vermek ve eğ i tmek amacıyla kullanılmaktadır . 
D K H ' n ı n tipi, prognozıı ve tedavi olabilirliği 
hakkında aile bilgilendiri lmeli , anne ve fötüse 
gereken destek sağlanmalıdır (25). D K H ' d a prena
tal tanı yöntemleri : 

-Doğum zamanını belirlemek, 

-Doğum şeklini belirlemek, 

-Doğum yerini belirlemek amacıyla yapı lmak
tadır. İntrauterin tanı konan DKH' l ı bebeklerin 
%50'sinin cerrahi tedaviye gereksinimleri olmakta; 
bu bebeklerin %15'ine yenidoğan devrinde acil 
olarak cerrahi girişim yapılması gerekmektedir. 
Büyük damar transpozısyonu ve duktusa bağımlı 
kardiyak anomalisi olan bebeklerin acil cerrahi g i 
rişim yapılabilecek merkezlerde doğmaları sağlan
malıdır; böylece bebeklerin yaşamları için çok 
değerli olan zamanın kaybı önlenebilecektir. 

-İntrauterin cerrahi yak laş ım diafragmatik 
hernili fötüslerc yap ı lmış vc akciğer ler in in 
gelişmesi sağlanmıştır (31). Bradley vc ark. fetal 
koyunlara kardiyopulmoner bypass uygulamışlar 
ve ümit veren sonuçlar almışlardır (32). Çalış
maların artması vc ilerleyen teknikler ilerisi için 
umut vermeye başlamıştır; pulmoner atrezi, aort 
atrezisi gibi kardiak gelişimi engelleyen patolojiler 
intrauterin fetal kardiak cerrahi ile tedavi edilip, ne
den olacakları patolojiler engellenebilecektir. 

Gebel iğ in son land ı r ı lmas ı 

-Perinatal tanı konan ve tedavisi mümkün o l 
mayan ya da tedavi şansı az olan hastalıklar ne
deniyle gebel iğin sonlandır ı lması , has ta l ıklar ın 
prevalansınm ve dağılımlarının değişmesine neden 
olmaktadır; bu yolla doğal seleksiyonun da engel
lendiğini düşünülmektedir. 
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-Gebeliğin sonlandır]İması duygusal ve etile bir 
karardır. Ülkemizde gebeliğin sonlandırılması ile 
tek bir tüzük maddesi bulunmaktadır; 

2827 nolu Nüfus P l a n l a m a s ı K a n u n u , 

R a h i m Tahliyesi ve Sterilizasyon T ü z ü ğ ü , 

M a d d e 6: 10 haftayı geçen, anne veya bebeğin 
hayatı üzer inde tehlikeli durumlarda, Kadın 
Doğum ve ilgili dal uzmanının birlikte vereceği 
kararla rahim tahliye edilir. 

-Gebel iğ in ne zaman sonlandıra lacağı da 
önemli bir konudur. İlk trimesterde 19-20.hf'da 
gebeliğin sonlandırılması, obstetrik komplikasyon-
ları önlemek, annenin sensitizasyonunu engellemek 
ve annenin duygulanımı açısından uygun olmak
tadır. 

-Gebeliğin hangi hastalıklarda sonlandınlacağı 
da diğer bir önemli konudur. Mental rctardasyonla 
birlikte olan kromozomal hastalıklar, hıpoplastik 
sol kalp sendromu ve heterotaksi sendromlarmda 
soulandırma kararı rahatlıkla verilmektedir. Ancak 
bu konuda karar verdirici etik ya da hukuksal, açık 
ve net bir hüküm bulunmamaktadır . Yukarıda 
bahsedildiği gibi 6.maddeye göre kadın doğum uz
manı ve i lgi l i dal uzmanının birlikte verdikleri 
karar bu konuda bağlayıcı olmaktadır. ' 

Gebeliği sonlandırma kararını veren kişilerin 
bu konuda deneyimli olmalar ı gerekmektedir; 
verdikleri karar bir canimin yaşamını sonlandıra-
caktır. Bu kararın; hem etik, hem hukuk, hem de 
tıbbi yönden sorumluluk taşıdığının bilincinde olan 
kişilerin sorumluluğunda alınması gerekir. 

Berghella ve ark. Philadelphia'da prenatal tanı 
alan 135 olguyu retrospektif olarak incelemişler; 
prenatal ile postnatal U S G ' d e konulan D K H tanı 
uygunluğu ve maternal- fötal doktorlar ile perina-
tolojist-pedıatrik kardiyologların koydukları tanılar 
a ras ındaki uygun luğu araşt ırmışlardır . Bu 
araştırıcıların sonuçlarına göre U S G ' i k olarak ko
nan tanı uygunluğu %83 olup, birinci gurubun koy
duğu tamlardaki uygunluk %65, ikinci gurubun tam 
uygunluğu ise %93 ' tür (33). Konulan tanıların ve 
verilen kararların doğruluğunun sınanması için 
sonlandırılan her gebelikte otopsi yapılması gerek
lidir. 

Bu sonuçlar prenatal tanıyı kimler yapmalıdır 
sorusunu gündeme getirmektedir. 

P r e n a t a l T a n ı y ı K i m l e r Y a p m a l ı d ı r ? 

K l i n i k deneyimleri ve konuları göz önüne 
alındığında prenatal tanının bir ekip işi olması 
gerektiği açıktır. Bu ekipte: 

- K a d ı n - d o ğ u m has t a l ı k l a r ı u z m a n ı , 
-Perinatolojist, 
-Pedia t r ik kardiyolog, 
- K a r d i y o v a s k ü l e r cerrah, 
-Genetik u z m a n ı bulunmalı ve 
E T İ K k u r u l tarafından verdikleri karar 

onaylanmalıdır. 

P r e n a t a l T a n ı n ı n A m a c ı N e O l m a l ı d ı r ? 

Prenatal tanı: 

-Sağlıklı karar verme şansına sahip aileler, 

-Gebeliği süresince gerekli özen ve bakımı ala
bilen gebeler, 

-Sağlam bebekler, 

-Sağlıklı yaşama şansı verilebilen, yaşama şan
sı yaratılabilen bebeklerin doğmasını sağlamaya 
yönelik olmalıdır. 
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