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Ozet

Summary:

Fctal tam  son villanla tibbin en ¢ok tartisilan ve ¢alisma

veipi/an  konularindan  kirini  olusturmaktadir.  Bu  yazi  ketal

tammmin - ¢ocuk  karliyolojisindeki ~ yeri ile ilgili olup; jelul lam
Yontemleri, kimlere, uc zaman, nasil ve. kimler tarafindan  ne

amagla uygulanacagi konular ilgili literatiir isiginda

larusilmistu:
Anahtar Kelimeler: Fctal tani. Cocuk kalp hastaliklari

T Klin Pediatri 1998, 7:45-54

Fctal tani; yontemleri, cndikasyonlar1 ve yarar-
lartyla son yillarda tibbin en ¢ok tartisilan ve
gelistirilen konularindan birini olusturmaktadir.
Oysa fetal tan1 giinimiizden iki yiizyil 6nce, 1833
yilinda kalp atimlarinin oskiiltasyonla izlenmesiyle
yapilmaya baslanmistir (1). Gelisen teknikler ve
aygitlar giiniimiizde total tan1 ydntemlerinin
cesitliliginin ve duyarliginin artmasini saglamis; in-
trauterin konulan tamlarin, tedavileri ve gerekliligi

tartigilmaya baslanmistir.

Fetal tan1 yontemlerinin tiim gebelere tarama
amaciyla uygulanmasini konusunda karsit goriisler
bulunmaktadir. Buna karsin matcrnal, ailevi ve fe-
tal risk faktorlerinin varliginda fetal tani ydntem-
lerinin uygulanmasi tartigmasiz kabul edilmektedir.

Genetik, ailevi ya da dogumsal hastalikl
cocugu olan aileler ikinci bebeklerinde de ayni
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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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hastaligin olacagi endisesiyle cocuk sahibi olmak-
tan vazgecmektedirler. Oysa genetik yonden riskli
tim gebeliklerin ancak %5'inde tibbi sonlaiidirma
gerekmektedir (2).

Prcnatal tani; yasam siiresi kisitli, tedavi
olanag: olmayan, tedavi edilse bile agir zihinsel ve
fiziksel ozilirlere yol acan genetik hastaliklar
yoniinden risk tasiyan ailelere saglikli ¢ocuk sahibi
olma sans1 yaratmaktadir. Bu ailelerin prenatal tam
yontemlerinin kullanilmasiyla dogurganlik hizinin
arttigr gosterilmistir (3).

Prcnatal tani ile agir malformasyonlu bebekler
dogum oOncesinde saptanabilmektedir. Bu bebek-
lerin tedavi ve rehabilitasyon olanagi olmamakta,
ailelere ekonomik ve fiziksel olarak agir yik ge-
tirmektedirler. Tedavi olanagi bulamayan aileler;
hasta ve yogun bakima gereksinimi olan bu ¢ocuk-
larla yagsamlarin: siirdiirmeye ¢aligsmakta, gerek aile
sorunlarla

gerek is diizeni ag¢isindan yogun

karsilagmaktadirlar.

Prenatal inceleme sonucu konulan tani ne-
deniyle gebelik sonlandinlabilmektedir; erken ko-
nan tani ile ailelerin hastalikli bebekleri hakkinda
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daha erken bilgi sahibi olmalar1 saglanmaktadir.
Aileler icin gebeligin sonlandirilmasi, bdyle bir be-
bege sahip olmaktan daha az 6rseleyici olmakta ve
anne fiziksel olarak daha az etkilenmektedir. Olii
fotiisiin incelenmesiyle elde edilen bilgiler gelecek-
teki gebelik hakkinda da bilgi sahibi olmay1 saglaya-
bilmektedir. Prenatal konan tani nedeniyle gebe-
ligin sonlandirilmadig: durumlarda tedavi olanag:
yaratilabilir. Dogumsal kalp hastalig1 olan bir be-
begin intrauterin tanisinin konulmasi, dogumun pc-
diatrik kardiyoloji ve cerrahi ydniinden tam do-
naniml1 bir hastanede yapilmas: saglanarak, bebek
i¢in yasam kurtarict olabilir. Tedavi olanagi ol-
mayan durumlarda prenatal tani, aileyi bebekleri ve
karsilasacaklart sorunlar hakkinda bilgilendirerek

yeni yasamlarina hazirlamakta da etkin olmaktadir.

Prenatal tani pediatrik kardiyolojide Onemli
yer tutmaktadir. Pediatrik kardiyoloji kliniklerinde
1980 yillarda fotal kardiyoloji boliimleri olusturul-
maya ve bu konu iizerinde genis kapsamli g¢alig-
malar yapilmaya baslanmistir. Binde 8 oraninda
goriilen DKH; c¢ocukluk c¢agindaki o6liim neden-
lerinin i¢cinde Onemli yer tutmakta, ancak tani
konulmas1 ise yillar iginde olabilmektedir. DKH'm
c¢ogu, Ozellikle de agir formlar: intrauterin tanma-
bilmektedir. Fctal USG ile gebeligin 14-18. haf-
tasinda fotal kalp incelenmekte; tedavi olanagi ve
basaris1 kisitli olan ya da tedavi olanagi olmayan
DKH tanisi1 konuldugunda gebelik sonlandirithnak-
ta; tedavi olanagi bulunan DKH'li bebegin uygun
kosullarda dogumu saglanarak yasam sansi yaratil-
makta, aritmi ve kalp yetmezligi gibi durumlarin

intrauterin tedavisi saglanabilmektedir (4).

Bu yazida DKH'da prenatal taninin kimlere,
hangi yontemlerle, ne zaman, neden ve kim
tarafindan yapilacag: tartisilmis ve ilgili literatiir
gbzden gegirilmistir.

Prenatal Tani Kimlere Uygulanir?

Prenatal taninin dogumsal kalp hastaliklar
yoniinden  ailevi, matcrnal ve fotal risk faktor-
lerinin varliginda yapilmas:t gerekmektedir. Risk

faktorleri Tablo 1 'de gosterilmistir (5).

Tablo 1'deki risk faktorleri gdzoniine alinarak
yapilan USG'ik ¢aligsmalarin sonuglarina gére D K H
goriilme riski Tablo 2'de gdsterilmistir (6). Ozellik-
le anormal dort bosluk goriintiisiiniin varliginda
DKH riskinin %38 gibi yiliksek oranda saptanmasi.
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Tablo 1. DKH ig¢in risk faktdrleri

AILEVI risk faktorleri
-Dogumsal kalp hastaliklar:
-Genetik sendromlar
-Hipertrofik kardiyomiyopati
-DiGeorge sendromu
-Holt-Oram scndoinu
-Noonan sendoniu

-Marfan sendromu

-Tiberosklorosis

MATERN AL risk faktorleri

-Diabetes mellitus

-lag kullanimi: lityum, trimetadion, hidantion, valproik asit
-Polioligo hidramnios

-Kollajen vaskiiler doku hastaliklar:

-Enfeksiyon: CMV, koksakie, rubella

-Fenilketoniiri

-Emosyonel

FOTAL risk faktorleri

-SGA

-Nonimmiin hidrops

-Iki damarli 1imblikal kordon

-Anormal karyotip
*Trizomi 13,18,21
*Parsiyal t22
*XO0

-Aritmi

-Ekstrakardiyak anomaliler
*Duodenal atrezi
*Omfalosel
*Diafragmatik herni
*Renal disgenezis
*Hidrosefali

*USG'de siipheli goriiniim

Tablo 2. DK H riski

Risk faktorii DKH goriilmesi (%)

-USG'de siiphe: anormal 4 bosluk 38
-Bir kardeste DK H 13
-Iki kardeste DK H 3-10
-Annede D K H 2.5-18
-BabadaD K H 15
-Diabetes mellitus 2-4
-Fenilketoniiri 0-15
-Rubella 2-8
-Lithium 8
-Ekstrakardiyak malformasyon
*SSS 2.5-15
*TOF 15-40
*Omfalosel 20-32
*Diafragmatik herni 10-23
*GUS 10-25
-Nonimmiin hidrops 10-23
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Tablo 3. Kromozom anomalilerinde goriillen DK H

Gorilme

Anomali %'si DKH
Trizomi 21 40 AVSD, ASD, VSD*
Trizomi 18 100 VSD, FT, CCSV
Trizomi 13 80 VSD,ASD,PDA
22p ler-q11 40 TAPVD
X0 35 B1 AV, AK, AS
Frajil X 70 MVP, Ao Kokii

dilatasyonu
Del 4p,5p,9p,13q,1 8p.
Del22q 11 95 1AA, TA, FT

* e/ VSD: atrivoventrikiiler septal dejckt, ASD: atrial septal de-
Jekt, VSD: ventrikiilcr septal defekt, FT: Fallot tetralojisi,
CCSV:  ¢ift ¢iktinlt sag ventrikiil, PDA: patent duktus arleri-
ozuis, TAPVD: total anormal vew'iz doniis, Bi AV: h/kuspit aort
valvi. AK: aort koarktasyonti, AS: aort stenozu, MVP: mitral
vulv prolapsusu, Ao: aorta, I[AAzinterrupted aortik arkus, TA:

tuminkus arteriozns.

USG'ik ¢aligmalarin D K H tanisinin prenatal konul-
masinda etkin oldugunun gostergesidir.

Kromozom anomalilerinde goriillen DKH
cesitleri ve goriilme yiizdeleri Tablo 3'te verilmistir
(7). Kromozomal hastaliklarda DKH'nin yiiksek
oranlarda goriilmesi, kromozomal hastalik tanisi
alan ve c¢oklu sistem anomalisi olan f6tiislcrde
DKH aranmasini gerektirmektedir. DiGeorge, tri-
zomi 21, Turner sendromu gibi genetik sendrom-
larda DKH goriilme sikligi genel popiilasyon-
dakinden fazla oldugu gibi, goériillen DKH'nin tip-
leri de degisik olmaktadir. Genetik g¢aligmalarin
sonuclan 22qll bdlgesinin  konotrunkal kardiyak
gelisim geni oldugunu ortaya ¢ikarmaktadir.
DKH'nin %11 oraninda genetik kokenli oldugu,
DKH'l1 yenidoganlarin %15'inde, DKH'l1 fotiislerin
ise %30'unda kromozom bozuklugu saptandig:
bildirilmektedir (1). Genetik scndromlara siklikla
DKH'nin eslik etmesi ve DKH'da genetik bozuk-
luklarin bulunmasi, prenatal D K H tanis1 alanlarda
genetik calismalarin yapilmasi ve nonkardiyak
malformasyonlarui aranmasi

gerektigini ortaya

koymaktadir.

USG,; gelisen teknoloji ve uygulayicilarin
deneyimlerinin artmasina bagli olarak prenatal
tanida yaygin olarak kullanilmaya baslanmistir.
Ancak tarama amaciyla gebelere USG uygulan-

masinin karsisinda olan ¢aligmacilar da bulunmak-
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tadir. RADIUS (Routine Antenatal Diagnostic
Imaging with Ultrasound) gurubu 15530 disiik
riskli gebeyi iki guruba ayirmislar; bir guruba tara-
ma amaciyla USG uygulamislar, diger guruba ise
yalnizca gebelik izlemi yapmislardir (8). Iki gu-

rubun gebelik izlemleri ve sonuglarini
karsilastirdiklarinda USG'ik gurupta tokolitik ajan
kullanimi ve gebelik siiresinin gecikmesinin

diger guruba goére daha az oldugunu goérmiislerdir.
Her USG'in 200 dolara mal disiik

riskli gebeleri taramanin perinatal mortalite ve

oldugunu,

morbidite tizerinde etkili olmadigin: ve rutin tara-
bildirmektedirler (9).
Ancak bu gurubun tersi goriislere sahip ¢alis-

manin gerekli olmadigin:

macilar da bulunmaktadir. Luck dort yil boyunca
8523 gebeyi 19. gebelik haftasinda USG'ik olarak
incelemis ve 166 fotal anomali saptamistir. Agir
lethal anomalisi olan 27 f&tiisiin 25'inde gebelik
sonlandirilmis ve agir kardiyovaskiiler vc gastroin-
testinal anomalili olan bebeklerin dogum zamani1 ve
yeri belirlenerek tedavi olanagi yaratilmistir (10).
Bromley ve ark. DKH ig¢in diisiik ve yiiksek risk
tasityan hamileleri izlediklerini vc 69 DKH'li be-
begin dogdugunu bildirmektedirler. Bu bebeklerin
39'u yiiksek risk gurubundaki gebelerin, 30T1 ise
diisiik risk gurubundaki gebelerin bebekleri olup,
57'st (%83) prenatal tani almistir. Arastiricilar
DKH'l' bebeklerin %43'iiniin diisiik riskli gurupta
olduguna dikkati g¢ekmekte ve f6tal kalbin tim
gebeliklerde USG'ik olarak incelenmesi gerektigini
vurgulamaktadirlar (11). USG'ik ¢alismanin noniii-
vaziv bir tan1 yontemi olmasi, prenatal tant koyma-
da giivenilir olmas1 ve prenatal tani konularak te-
davi olanag1 yaratmasi nedeniyle, olanak varsa tiim
gebelere 18-20. gebelik haftasinda uygulanmasinin

fotiis, anne ve aile acisindan yararli olacag: agiktir.

Prenatal Tani Nasil Yapilir? (1,12)
Kalp Atimlarinin izlenmesi (13)

Fotisiin  kalp seslerini dinleyerek saglig:
hakkinda bilgi sahibi olma diisiincesi 17.yiizyilda
giindeme gelmis vc 1833 yilinda oskiiltasyonla

fotiisiin kalp .sesleri dinlenmeye baslanmistir.

Elektronik olarak fotal kalp seslerinin dinlen-
mesi ise 1960 yilinda gergeklesmistir.

Fotilisiin kalp hizi fotlisiin hareketinden sonra
en az 15/dk olacak ve en az 15 sn. siirecek se-
kilde artis gosterir. Fotiisiin kalbinin hareket sonu-
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CLl hizlanmasinin monitorizasyonu nonstres test
olarak adlandirilir. Nonreaktif nonstres test
(hareket sonucunda fotiis kalp sesinde hizlanma ol-
mamasi1) fotiisiin sikintida oldugunu gosterir. Bu
durumlarda kontraksiyon stres testi uygulanir; oksi-
tosmlc uteriis kontraksiyonu saglanarak fotal kalbin

verdigi yanit degerlendirilir.

Devamli kalp hizi monitorizasyonu: Fetal
E K G ve uterusun hareketleri internal ya da ekster-
nal olarak kayit edilip; ikisi arasindaki etkilesim
degerlendirilir. Fetal tasikardi (>160/dk.) ve fetal
bradikardi (<120/dk) hipoksinin belirtisi olabile-
cegi gibi, annenin kullandig1 ilaglar ve annenin
hastaliklar1 sonucu da gelisebilirler. Fotiisiin kalp
hizinda dakikada 3 ile 6 atimlik oynamalar olabilir.
Kalp hizindaki bu degiskenligin kaybolmasi1 hipok-
si bulgusu olabildigi gibi annenin kullandig: ilaglar
da ayni etkiyi yapabilirler.

Erken deselerasyon: fotiisiin basinin basi al-
tinda kalmasiyla birlikte uterus kasilmasinin sidde-
tiyle orantilt ve kasilmayla senkronize olarak kalp

hizinda diisme izlenir.

Degisken deselerasyon: Kordun basisi ne-
deniyle olusan ve uterus kasilmasiyla aniden
baslayip, kasilmayla uyum gdstermeden sonlanan

kalp hizi azalmalaridir.

Geg¢ deselerasyon: Fotal hipoksemi ile birlik-
te goriilir. Uterus kasilmasindan sonra kalp hizinda
azalma gozlenir ve {fotiisiin oksijenasyonundak:

bozuklugun gostergesidir.

Fotiisiin kalp seslerinin degisik yollarla dinlen-
mesi ve karakteristiklerinin degerlendirilmesi fotal

sorunlarin erken saptanmasini saglamaktadir.

Amniosentez

Amniosentez 1970'li yillarda ilk uygulanim
sonuglan yayinlandiktan sonra gebelik izleminde
yaygin olarak kullanilmaya baslanmistir. Amniotik
sividaki deskuamc fotal epitel ve makrofaj
hiicrelerinde kromozom analizleri yapmak amaciy-
la amnion sivisi alinmaktadir. Tani konmasi igin
yeterli materyal elde edilemedigi durumlarda doku
kiiltlirlerinin yapilmasi gerekmektedir. Amniotik
sivida alfa-fotoprotein, asetilkolinesteraz, bilirubin,
lesitm, sfingomyelin ve fosfotidilkolin &lgiimleri de
Amniosentez

yapilabilmektedir. endikasyonlan

Tablo 4 'te gosterilmistir.

FETAL TANI YONTEMLERI

Tablo 4. Amniosentez endikasyonlan

35 yasin istiindeki gebeler

Kromozom bozuklugu olan ¢ocugu olanlar, kromozom
bozuklugu olan ebeveynler

Yiiksek ya da disik maternal serum alfa-fétoprotein
diizeyleri

Noral tip defekti olan ¢ocuk Oykiisi

Enzim defekti bilinen metabolik hastaliga ait aile oykiisi
X-e bagli gecis gosteren maternal hastalik oykiisi

D N A tanist yapilabilen ailevi hastalik dykisi

Amniosentez 12-15. gebelik haftalarinda
yapilmaktadir. Tani koyma yiizdesi %99 olup, am-
nion si1vi sizintisi, uterus kramplart gibi minér
anomaliler %1-2 oraninda, korioamniotitis ve
diisik gibi major komplikasyonlar ise %0.5-1

oraninda goriilmektedir.

Korionik Villis Orneklemesi

Korion frondosomun 9.-11. gebelik haftasinda
transservikal ya da transabdominal yolla aspirasyo-
nuyla yapilan bir inceleme yontemidir. Bu yolla el-
de edilen korion villus 6rnegi aktif olarak biiyliyen
ve Dboliinen sinsityotrofoblast ve mezcngimal
hiicreleri kapsamaktadir; bu hiicreler doku kiiltiir-
lerine gereksinim olmadan incelenebildikleri igin
sitogenetik c¢aligsmalar kolaylikla ve hizla yapila-
bilmekte, bir haftada sonug¢ verilebilmektedir.
Endikasyonlar amniosentez endikasyonlan ile
aynidir. Ozellikle tek gen hastaliklar1 (kistik fib-
rozis, orak hiicreli anemi, muskiiler distrofi gibi)
gebeliklerde

edilmektedir. Komplikasyonlarinm basinda %3'le

icin yiksek risk tasiyan tercih
diisiik gelmekte, bunu mozaizm (doku 6rneginde
farkli kromozom yapisina sahip iki hiicre dizisinin
olmas1), fotomaternal kanama ve izoimmunizasyon

riski izlemektedir.

Periferik Umblikal Kan Orneklemesi

Ultrasonografi esliginde umblikal venden kan
almaya dayanan bir yéntemdir. Ilk kez kullanima
girmesi fotal kanda toksoplazmozise ait IgM
diizeyinin saptanmasi amaciyla olmustur. Ozellikle
amniosentez i¢in zamanin ge¢ oldugu ve amniosen-
tez ve korionik villus Orneklemesinde mozaizm
saptandig1 zaman uygulanmalidir. Endikasyonlan

Tablo 5'de gosterilmistir.
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Tablo 5. Periferik umblikal kan 6rnekleme endi-

kasyonlan

-Hemoglobinopatiler
-Kanama diatezleri
-Imimin yetmezlikler
-Konjenital enfeksiyonlar
-Asit-baz bozukluklar:
-Metabolik hastaliklar

-Kromozom bozukluklari

Anne Kaninin Incelenmesi

Tarama amaciyla ya da riskli gebeliklerde tani
amaciyla anne kaninin incelenmesi 1980'li yillarda
gebe izlemi iginde yerini almistir. Anne kaninda
hormon 6l¢limleri giinimiizde rutin olarak uygu-
lanmaktadir. Anne kaninda ii¢lii test denilen alfa-
fotoprotein (AFP), unkonjuge 6stadiol (uE’) ve be-
ta-human koriyonik gonadotropin (B-hCG) 6l¢iim-
leri yapilmakta ve hazirlanmis olan bilgisayar prog-
ramlarinda degerlendirilerek prenatal tanida kul-
lanilmaktadir. AFP; fotiisiin karacigeri tarafindan
yapilmakta, bdbrek yoluyla atilmakta ve 15-20.
gebelik haftasinda anne serumunda saptanabilmek-
tedir; diisiik ya da yiksek diizeylerde olmasi
dogumsal bazi1 patolojiler igin gdsterge olmaktadir.
Yiksek AFP degerleri; anensefali, spina bifida,
karin 6n duvar defektleri ve urogenital sistem
anomalileri ile birlikte gériilmekte ve iligiincii trimes-
terde olusacak fotiis 6liimii, 6l dogum, prematiire-
lik, intrautcrin geligsme geriligi ve preeklampsi gibi
komplikasyonlann da habercisi olmaktadir. Diisiik
AFP degerleri ise Down sendromunda ve trizomi
13 ve 18'li fotiislerin varliginda elde edilmektedir.

uE’; fotal karaciger ve adrenal bez tarafindan
yapilmakta, normalden diisik olan degerler Down
sendromu riskinin arttigin1 gostermektedir. Son za-
manlarda uE’ diizeyindeki diisiisiin 6zellikle trizo-
mi 18 igin spesifik oldugu bildirilmektedir.

fi-hCG; diizeyindeki
ikinci trimesterde Down sendromuyla korelasyon

yikseklik ise oOzellikle

gostermektedir.

Anne kan 1ncclemelerindeki heyecan verici
gelisme ise 1994 yilinda anne kanindan izole edilen
fotal ¢ekirdekli kirmizi kiirelerin sitogenetik tamda
sekilde
yasanmistir (14). Ilk trimesterde anne kaninda

basarili kullanildiginin bildirilmesiyle
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fotlise ait hiicreler; fotal hemoglobinin boyanmasi,
Y kromozomunun saptanmas1 ve transferrin resep-
tori monoklonal antikorunun (CD 71) kullanilmasi
gibi yontemlerle saptanabilmektedir. FISH (fluo-
rescence in situ hybridization) ve PCR (polymerase
chain reaction) yontemleri ile fotal hiicreler ayrila-
bilmekte ve genetik materyelleri elde edilerek pre-
natal tani i¢in kullanilabilmektedir. Bu yodntem
fotlis icin higbir risk olusturmamakta ve ilk trimes-
terde genetik kokeni bilinen her hastalik i¢in prena-
tal taniyr olast kilmaktadir. Bu ydntemle ilgili ce-
saret verici sonug¢lar NHI (National Health
Instituto) bu konuda c¢aliyma yapmaya itmistir.
Amniosentez ve koriyonik villus Odrnekleme ve
anne kanindan f6tal hiicre ayrimi yontemlerini
karsilastirmak amaciyla bir ¢alisma tasarlanmistir.
Baslangic olarak, fotal andploidi icin yiliksek risk
tagsiyan amniosentez ya da koriyonik villus in-
celemesi yapilacak anneler ¢alisma kapsamina alin-
mistir. Caligma kapsamina alinma endi-kasyonlan:
andploidi icin riskli 6zellikle 35 yasin iistiinde olan
gebeler, serum taramalarina gére Down sendromu
riski olmasi, USG'de fotal anomalilerin saptanmasi,
andploidili ¢ocuk ya da fotlis oykiisii, ailevi kromo-
zom bozuklugudur. Bu ¢aligsma 1997 yilinda sonug-
landirilmistir; veriler degerlendirilerek, son yon-
temin rutin olarak risk gdzdniine alinmadan her
gebeye uygulanabilirligi degerlendirilecektir. Bu
yontemin bir¢ok ydnden iistiin oldugu aciktir.
Yapilan c¢aligmalar Down sendromlarmin ancak
%20'sinin yiksek riskli gurupta goriildigini ve
tan1 koymak amaciyla yapilan girisimler sonucu
diisiik riskinin de ayni oranlarda oldugunu gdoster-
migtir. Bu yontem ise fotiis i¢in higbir risk olustur-
mamakta ve erken prenatal tan1 konulabilmcktedir.
Bu ydntemle anne bebek kan gurubu uyusmazlik-
lar1 risksiz ve erken olarak saptanabilecektir. Bu
yontem tek gen hastaliklarinin (kistik fibrozis, fra-
jil X, Duchennc muskiiler distrofi, alfa beta talasc-
mi gibi) taramasinda da kullanilabilecektir. Fotal
hiicreleri ayirma yodntemlerinin gelismesiyle, bu
yontemin rutine girmesi kaginilmazdir; ancak erken
prenatal tan1 koyma kolaylig1 nedeniyle bazi sorun-
lar1 da beraberinde getirebilir. Bazi ebeveynler
¢ocuklarin hastaligi hakkinda bebek dogmadan bil-
gilenmek istemeyebilirler. Sigorta sirketleri de
sorunlu bir bebegin dogmasini ve ilerde karsilasgila-
cak sorunlar1 karsilamak istemeyebilirler. Fotiisiin

cinsiyetinin bilinmesi tercih nedeni de olabilir; bu
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nedenle cinsiyet saptamasi ancak sekse bagl
hastaliklarin taramasinda yapilmalidir, Etik yonden
yontemin kullanabilirliginin de a¢ik olarak belir-
lenmesi gerekecektir. Gelisen tedaviler bu yontem-
le saptanan genetik hastaliklarin intrauterin tedavi-
sine olanak yaratabilir. Bu yontemle anneler bebek-
lerinin sagligr hakkinda oOnceden bilgilendirilerek
hos olmayan siirprizlerle karsilasmalar1 Onlenebilir,
gebeligin devami ya da sonlandinlmas: hakkinda

se¢me sansi verilebilir.

USG

Ultrasonogaf1 ile gebelik 1zlemi gestasyonel
yasin saptanmasi, fotiis sayisinin belirlenmesi gibi
nedenlerle kadin dogum kliniklerinde rutin olarak
uygulanmaktadir. Son zamanlarda aygitlarin goriin-
ti nitelik ve niceliklerindeki gelismeler fotal
sekilde
mimkin kilmis; USG, dogumsal malformasyon-

yapilarin  ayrintili gorlintiilenmesini
larm antenatal olarak taninmasi amaciyla da kul-
lanilmaya baglamistir. Tarama amaciyla kullanil-
mas1 tartigma konusu olmakla birlikte, dogumsal
malformasyonlarin taranmast ve gerektiginde de te-
davi edilmesini sagladigi giderek kabul gdrmekte-

dir. USG'i iki yolla yapilmaktadir:

-Transvaginal: ilk ya da ikinci trimesterde
uygulanmaktadir. Dort bosluk ve ventrikiil ¢ikis
yolu (outflow tract) goriintiileri degerlendirilmekte,

gerekirse karyotip ¢alismalart yapilmaktadir.

-Transabdominal

14.hf'da, fasial
yapilar 20.lifta, kardiyovaskiiler sistem 15.hf'tan
baslayarak (16-20.hf), genital sistem 24.hf'ta
degerlendirilebilmektedir (1,12). US G noninvaziv

Bu yolla bobrek anomalileri

bir yontem olarak giderek yaygin olarak kullanil-
makta ve oOzellikle egitilmis kisiler tarafindan
yapildiginda degerli ve gilivenilir bilgiler elde
edilmektedir. USG'nin
gelismekte olan dokular {izerindeki etkilerinin de

fotiise uygulanmasi,

gbzonlinde tutulmasi1 gerekliligini getirmektedir.

USG'in dokular iizerinde iki tirli etkisi vardir:

-termal: ultrasonik enerji dokular tarafindan
absorbe edilerek 1siya déniistiiriilmektedir. Iyi re-
zoliisyon saglamak i¢in yiiksek amplitiditli
sinyallere gereksinim olmakta, bu sinyallerin 1siya

doniismesi de daha fazla 1s1 olusumuna yol agmak-
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tadir. Sinyallerin derinligi arttik¢a, verdikleri enerji
de artmaktadir.

-nontermal: kavitasyon etkisi. Iki tip kavitas-
yon sdz konusudur. Gegici kavitasyon; yiiksek 1s1
ve basingli sinyaller sonografmin yapildig: ortamda

gecici kavitasyonlara yol a¢maktadirlar.

Kalict kavitasyon: ultrasonik sinyaller mikro
o0lgiideki gazli cisimciklere carptiginda bu cisim-
ciklerin ossilasyonuna neden olmaktadir. Bu ossi-
lasyonlar baslatildiginda etraflarindaki sivi benzeri
ortamda da akimlar "mikroakmtilar" olusmakta ve
olusan bu akintilar hiicre zarlarinda zedelenmeye

yol agan streslere neden olmaktadir.

Fotiste USG'in yan etkilerini arastirmaya
yonelik ¢alisma yapilamayacagr agiktir. Sicanlarda
fotiise uygulanan USG'den ¢ok daha yiiksek ener-
jili ve uzun siireli sinyaller ile yapilan ¢aligmalarda,
dokularda toksik etkiler saptanmamistir (15). Anne
karin duvarinin ve myometriuimin sinyal gegisini
azalttig1; USG'in 1950'li yillardan beri uygulandig:
ve uygulayan ve uygulananlarda giiniimiize kadar
biyolojik etkilerinin goriilmedigi de gz oniinde tu-
tularak, USG'nin f&tiise uygulanmasinin biyolojik

toksik etkili olmayacagi diisliniilmektedir.

DKH'nin tanisinda USG'nin yeri tartisil-
mazdir. DKH ydniinden risk gurubunda olan
fotiislere 16.haftadan baslayarak (22-24.hf ideal)
uygulanmaktadir. USG'de fotal kardiyak inceleme
belli sira ile yapilmaktadir (4):

-Situs belirlenmesi: mide ve kalp apeksi ayni
tarafta olmalidir.

-Sag-sol iliski: mide ve kalp vertebranm solun-
da olmalidir (16). Bu asamada kardiak aks ta deger-
lendirilmektedir. Kardiak aks: transvers goriintiide
vertebradan gdgiis duvarina ¢izilen dik ¢izgi ile in-
terventrikiiler septumdan gegen ¢izgi arasindaki agi
normalde 43+8.8°'dir. Fotal aks
DKH'y1 taramada %54.5 sensitiv oldugu gosteril-
mistir (17).

sapmalarinin

-Dort bosluk goriintiisii (4C): Diaframm tam
iizerinden toraksin horizontal kesintisi bu goriin-
tiyli saglar. Gebelerin USG incelemelerinde bu
goriintii 1985 yilindan itibaren Ingiltere ve
Fransa'da rutin olarak degerlendirilmeye baslan-
mistir. Bu tarihten 6nce DKH'y1 tanimada prenatal
sensitivite %43 iken, bu tarihten sonra prenatal sen-

sitivite %81 'e ulasmigtir (18).
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-Ventrikiil ¢ikiglart (Outflow tract), Bes
bosluk goriintiisii (5C): Dort bosluk goriintiisiin-
den kranial yone giderek elde edilen bu gdriintiide
aorta ve pulmoner arterin ventrikiillerden ¢ikislari
degerlendirilmektedir. DK H 4C goériintiisii ile %40-
63, 5C goriintiisii ile %70-80 oraninda saptanirken,
her iki goriintii birlikte degerlendirildiginde bu oran
%83'e ulagsmaktadir (11,19).

-Biyliik damarlarin iliskisi: Pulmoner arter
sag ventrikiillden go6giis duvarina yakin olarak ¢ikar
ve aortanin etrafindan donerek vertebraya posterio-

ra dogru ilerler.

-Aortik arkus, patent duktus arteriozus ve

arkus aortanin dallart degerlendirilir.

-Vena kava superior ve vena kava inferio-

run acilimlar1 degerlendirilir.

-Umblikal ven ve arterler sayr ve akimlar:

acisindan degerlendirilir.

USG'ik inceleme M-mode, 2D ve renkli
Doppler ile yapilmakta; DKH'm yanisira kardiyo-
torasik oran, ventrikiil islevleri, kapak yetmezlik-
leri, arterlerin akim hizlar1 ve ritm sorunlari da sap-

tanabilmektcdir.

Perinatal Tam Ne Zaman Yapilmalidir?

Yiiksek risk gurubundaki gebelerin ilk trimes-
terdc transvajinal, diisiik riskli guruptaki gebelerin
de ikinci trimesterde rutin olarak transabdominal
USGQG ile taranmasi1 gerekmektedir (20).

Perinatal Tanit Neden Yapilmalidir?
Tarama

D K H olan yenidoganlann ancak %10-15"inin
yiksek risk gurubundaki gebelerin bebekleri ol-
masi1, diisiik risk gurubundaki gebelerin de D K H
yoniinden rutin olarak taranmasi gerektigini goster-
mektedir. Aort stenozu, aort koarktasyonu gibi kalp
hastaliklar1 yirminci haftadan sonra da gelismekte;
hipoplastik sol kalp sendromii, aort stenozu gibi
DKH'nin gebelik siiresince seyri degisebilmektedir
(21). Bu nedenler; DKH riski ya da siiphesi olan
fotiislerin. gebelik siiresince izlenmeleri gereklili-

gini ortaya koymaktadir.

fzlem
USG gebeligi izlemede degisik amaglar igin

kullanilmaktadir:

T Kim .1 Pedum- I'm, 7
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-Tokolitik tedavi sirasinda verilen ilaglar duk-
tus arteriozusu kapatmak egilimindedirler. US G bu
ilaglarin verimi sirasinda duktus akimini izlemek

amactyla kullanilmaktadir.

-Talasemik ve diabetik annelerin bebekleri
kardiyak tutulumlarini saptamak amaci1yla USG ile

izlenmektedirler.

bebekler

supraventrikiiler tasikardi gelisme riski tagidik-

-Nonimmiin hidrops fo6talisli
larindan USG ile disritmi yo6niinden izlenmekte-

dirler.

Tani

USG ile fotal disritmiler ve DK H intrauterin

olarak taninabilmektedir:
Disritmiler

Italya'da yapilan 3882 fotal ultrasonografik in-
celemede 162 disritmi (%4) saptanmis; pediatrik
kardiyologlar 162 fotiisiin 80'indc (%49) disritmi
tanisint dogrulamigslardir. Disritmilcrin %81'ini (65
fotlis) prematiir atrial ve ventrikiiler ekstrasistoller,
%10'unu (8 fotiis) tasiaritmiler, %9'unu (7 {fotiis)
bradiaritmiler; T{i¢iinii atriyoventrikiiler tam blok
olusturmaktadir (22).

Oberhansli ve ark. 137 disritmili fotiisiin
33'tinde (%24.2) kardiak malfonnasyon saptadik-
larin1; bradiantmilerde DKH'nin (atriyoventrikiiler
septal defekt, corrected transpozisyon gibi) daha

¢ok goriildigini bildirmektedirler (23).
Dogumsal kalp hastaliklari

Transvajinal USG ile 13-14.hf'da, transab-
dominal US G ile 15. haftadan itibaren D K H tanina-
bilmektedir. Dort bosluk goriintiisii ile %50-77,
ventrikiil ¢ikis goriintiisi ile %80-83 DK H tanist
konulabilmcktedir (24).

USG'nin DK H tanisinda kullanilmasi, prenatal
D K Hdagilimi ile postnatal D K Hdagiliminin fark-
It oldugunu ortaya koymustur. Bu farklilik birkag

nedenden kaynaklanmaktadir:

-Atrial septal defekt ve duktus arteriozus agik-
I1g1 intrauterin anomali olarak kabul edilmemekte-
dir.

-Ventnkiiler septal defektleri intrauterin olarak

goriintiilemek kolay olmamaktadir.

-Biiyiik damarlar ve birbirleri ile iliskileri her

zamaniyidegerlendirilememektedir.
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Tablo 6. Prenatal ve Postnatal D HK gdoriilme sik-
liklar:

DKH prenatul postnatal
HSKS* % 17.4 % 3.9
AV SI) % 12.4 % 3.9
cesv % 116 % 1.1
VSD % 4.1 % 30.2
AS %5.4 % 7.3
FT % 3.7 % 3.4
PS % 2.1 % 6.9
* HSKS lupoplasltk sol kulp sendromu.

AVSD atriyoventrtki'der septal de/ela,

cesyo cift ¢ikimili sag ventrikiil,

VSD : vemirikUler septal dejekt,

AS : aort stenozit.

FT : Fal/ot lelraiojlsl,

I's : puliioner steno:.

-Aort stenozu gibi bazi anomaliler 20.hf'tan

sonra gelismektedir (25).

Intrauterin tani ile saptanan DK H rekiirrensi
(%5.6), ekstrauterin saplanan rekiirrensten (%?2.4)
farklidir. Kompleks DKH'da intrauterin 6liim daha
fazla goériilmektedir. Intrauterin 10.hf'da eksitus
olan fotislerin %39.5'indc, 16-20. hf'da eksitus
olan fotiislerin %8.3'linde, 28.1rfda eksitus olan
fotiislerin %2.1'itnde D KH bulunmaktadir (26,27).

Marck-Skovranck'in Prag'ta yaptiklar1 ve
otopsi ile dogrulanan c¢alismalarinda saptadiklari
kardiak anomalilerin, prenatal ve postnatal D KH
icinde dagilimlar1 Tablo 6'da gdsterilmistir (28).

USG ile DKH yamsira eslik eden ekstrakar-
diak anomalilere de tani1 konulmaktadir. Ferrot
intrauterin saptadigit DKH'ya %l1 kromozomal,
%11 nonkromozal malformasyonun (siklikla gas-
trointcstinal, kas-iskelet, daha az olarak ta renal
ve scrabral sistem anomalileri) eslik ettigini

bildirmektedir (29).

Tedavi

Prenatal tani yodntemlerinin uygulanmasi;
hastaliklarin taninmasi1 saglarken, tedavi olanag: da

yaratmakta ve tedavi sonucglar1 da izlenebilmektedir.

Ritm bozukluklar:

-Intrauterin saptanan ritm bozukluklar1 6zellik-
le supraventrikiiler tasikardiler, anneye ilag¢ vererek
plasenta araciligiyla tedavi edilebilmektedir (30).
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-USG kilavuzlugunda umblikal venden ilag

verilmektedir.

-Gelecekte intrauterin pil uygulanmasi da giin-
deme gelebilir.

-Fotiiste atrioventrikiiler tam blok saptandigin-
da anne kollajen doku hastalig1 yoniinden arastiril-
malidir; annede sistemik lupus entamatozus sap-
tandiginda anneye de perinatal tan1 yontemleri ile

tedavi olanag: yaratilmaktadir.

Dogumsal kalp hastaliklar:

-Prenatal tanit DKHT1 fotiisiin ailesine danisma
vermek ve egitmek amaciyla kullanilmaktadir.
DKH'nin tipi, prognozii ve tedavi olabilirligi
hakkinda aile bilgilendirilmeli, anne ve fotiise
gereken destek saglanmalidir (25). DKH'da prena-

tal tan1 yontemleri:
-Dogum zamanini belirlemek,
-Dogum seklini belirlemek,

-Dogum yerini belirlemek amaciyla yapilmak-
tadir. intrauterin tan1 konan DKH'li bebeklerin
%50'sinin cerrahi tedaviye gereksinimleri olmakta;
bu bebeklerin %15'ine yenidogan devrinde acil
olarak cerrahi girisim yapilmasi gerekmektedir.
Biiyiik damar transpozisyonu ve duktusa bagimli
kardiyak anomalisi olan bebeklerin acil cerrahi gi-
risim yapilabilecek merkezlerde dogmalart saglan-
malidir; boylece bebeklerin yasamlari igin ¢ok

degerli olan zamanin kaybi 6nlenebilecektir.

-intrauterin cerrahi yaklasim diafragmatik

hernili  fotiislerc yapilmis vc akcigerlerinin
gelismesi saglanmistir (31). Bradley vc ark. fetal
koyunlara kardiyopulmoner bypass uygulamislar
ve Umit veren sonuglar almiglardir (32). Calis-
malarin artmas1 vc ilerleyen teknikler ilerisi igin
umut vermeye baslamistir; pulmoner atrezi, aort
atrezisi gibi kardiak gelisimi engelleyen patolojiler
intrauterin fetal kardiak cerrahi ile tedavi edilip, ne-

den olacaklar1 patolojiler engellenebilecektir.

Gebeligin sonlandirilmasi

-Perinatal tani konan ve tedavisi miimkiin ol-
mayan ya da tedavi sansi1 az olan hastaliklar ne-
deniyle gebeligin sonlandirilmasi, hastaliklarin
prevalansinm ve dagilimlarinin degismesine neden
olmaktadir; bu yolla dogal seleksiyonun da engel-
lendigini diisiinilmektedir.
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-Gebeligin sonlandir]limasi1 duygusal ve etile bir
karardir. Ulkemizde gebeligin sonlandirilmasi ile
tek bir tliziik maddesi bulunmaktadir;

2827 nolu Niifus Planlamasi Kanunu,
Rahim Tahliyesi ve Sterilizasyon Tizigi,

Madde 6: 10 haftay: gecen, anne veya bebegin
tehlikeli Kadin
Dogum ve ilgili dal uzmaninin birlikte verecegi

hayati {iizerinde durumlarda,

kararla rahim tahliye edilir.

-Gebeligin ne zaman sonlandiralacagi da
dnemli bir konudur. Ilk trimesterde 19-20.hf'da
gebeligin sonlandirilmasi, obstetrik komplikasyon-
lar1 6nlemek, annenin sensitizasyonunu engellemek
ve annenin duygulanimi acisindan uygun olmak-
tadir.

-Gebeligin hangi hastaliklarda sonlandinlacag:
da diger bir 6nemli konudur. Mental rctardasyonla
birlikte olan kromozomal hastaliklar, hipoplastik
sol kalp sendromu ve heterotaksi sendromlarmda
soulandirma karar: rahatlikla verilmektedir. Ancak
bu konuda karar verdirici etik ya da hukuksal, agik
ve net bir hiikim bulunmamaktadir. Yukarida
bahsedildigi gibi 6.maddeye gdre kadin dogum uz-
mant ve ilgili dal uzmaninin birlikte verdikleri

karar bu konuda baglayict olmaktadir.'

Gebeligi sonlandirma kararint veren kisilerin

bu konuda deneyimli olmalar1 gerekmektedir;
verdikleri karar bir canimin yasamini sonlandira-
caktir. Bu kararin; hem etik, hem hukuk, hem de
tibbi yonden sorumluluk tasidiginin bilincinde olan

kisilerin sorumlulugunda alinmasi gerekir.

Berghella ve ark. Philadelphia'da prenatal tani
alan 135 olguyu retrospektif olarak incelemisler;
prenatal ile postnatal USG'de konulan D K H tani
uygunlugu ve maternal- fotal doktorlar ile perina-
tolojist-pediatrik kardiyologlarin koyduklar: tanilar
arasindaki  uygunlugu arastirmislardir. Bu
arastiricilarin sonuglarina gdre USG'ik olarak ko-
nan tani uygunlugu %83 olup, birinci gurubun koy-
dugu tamlardaki uygunluk %65, ikinci gurubun tam
uygunlugu ise %93'tiir (33). Konulan tanilarin ve
verilen kararlarin dogrulugunun sinanmas: igin
sonlandirilan her gebelikte otopsi yapilmasi gerek-

lidir.

Bu sonuglar prenatal taniyr kimler yapmalidir

sorusunu giindeme getirmektedir.
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Prenatal Taniyt Kimler Yapmalidir?

Klinik deneyimleri ve konular1 g6z oniine
alindiginda prenatal taninin bir ekip isi olmasi

gerektigi aciktir. Bu ekipte:
-Kadin-dogum hastaliklar: uzmani,
-Perinatolojist,
-Pediatrik kardiyolog,
-Kardiyovaskiiler cerrah,
-Genetik uzmani1 bulunmali ve
ETIK kurul tarafindan verdikleri karar

onaylanmalidir.

Prenatal Taninin Amaci Ne Olmalidir?
Prenatal tanai:
-Saglikl1 karar verme sansina sahip aileler,

-Gebeligi siiresince gerekli 6zen ve bakimi ala-
bilen gebeler,

-Saglam bebekler,

-Saglikli yasama sans1 verilebilen, yasama san-

s1 yaratilabilen bebeklerin dogmasint saglamaya

yonelik olmalidir.
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