Kromozom Anomalisi Bakimindan Dusuk ve
Yuksek Riskli Gebelerin Fetuslarinda
Ekojenik intrakardiyak Fokus Bulgusu

ECHOGENIC INTRACARDIAC FOCUS (EIF) IN LOW AND
HIGH RISK PREGNANCIES FOR CHROMOSOMAL ABNORMALITY

Ekrem Murat BILGIN*, At1l YUKSEL**, Seher BASARAN***

*  UzDr., istanbul Universitesi, istanbul Tip Fatkiiltesi, Kadin Hastaliklar1 ve Dogum AD,
**  Prof.Dr., Istanbul Universitesi, istanbul Tip Fatkiiltesi, Kadin Hastaliklar1 ve Dogum AD,
*#% Prof.Dr., Istanbul Universitesi, istanbul T1p Fakiiltesi, Cocuk Hastahklar1 AD, Genetik Béliimii, ISTANBUL

Ozet

Amag: Diisiik ve yiiksek riskli gebelerin fetuslarinda ekojenik
intrakardiyak fokus bulgusunun prevalansini hesaplamak ve
kromozomal anomaliler ag¢isindan bir ‘soft-marker’ olarak
anlamini sorgulamak.

Materyal ve Metod: Diisiik riskli ve yiiksek riskli (ileri anne yasi,
serum tarama testlerinde pozitiflik) gebelere 2. trimesterde
kromozomal anomaliler agisindan detayli ultrasonografik in-
celeme yapildi. Ekojenik intrakardiyak fokus bulgusunun
yerlesim yeri, sayist ve uzun eksende boyu not edildi. Diisiik
riskli grupta bulunan ve izole sol ventrikiiler ekojenik
intrakardiyak fokus bulgusuna sahip olgulara kromozom a-
nalizi 6nerilmedi.

Sonug: Toplam 655 fetusun 43’tinde (%6.5) ekojenik intrakardi-
yak fokus bulgusu saptandi. Bunlarin biiyiik ¢cogunlugu sol
ventrikiil yerlesimliydi. Diigiik riskli ve yiiksek riskli gebeler
karsilastirildiginda ekojenik intrakardiyak fokus bulgusunun
yerlesim yeri, sayist ve boyu agisindan iki grup arasinda ista-
tistiksel olarak anlamli fark bulunmadi. Yiiksek riskli gebe-
lerde bu bulgunun prenatal karyotipleme agisindan ‘soft
marker’ olarak degeri soru isaretleri ile doludur.

Anahtar Kelimeler: EIF, Prevalans, Soft-marker
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Summary

Objective: Our aim was to determine the prevalance and evaluate
the significance of an echogenic intracardiac focus (EIF) as
a “soft marker” for chromosomal abnormalities in low and
high risk pregnancies.

Material and Method: We performed a detailed prenatal sono-
graphic examination on low risk and high risk (advanced
maternal age, positive results in serum screening tests) preg-
nancies for the chromosomal abnormalities during the sec-
ond trimester for the chromosomal abnormalities. The loca-
tion, number of focus and the length of focus in the widest
axis were recorded. Chromosomal analyses is not recom-
mended to patients who have isolated left ventricular echo-
genic intracardiac focus in the low risk group.

Results and Conclusion: Of the totaly 655 fetuses 43 (6.5%) of
them had echogenic intracardiac focus. The majority of the
echogenic intracardiac focus were located in the left ventri-
cle. Between low risk and high risk pregnancies there was
no statistically meaningful difference as we correspond the
location, the number and the length of this sign. The pres-
ence of an echogenic intracardiac focus as a single-soft
marker in high risk pregnancies should raise the question of
prenatal karyotyping.

Key Words: EIF, Prevalance, Soft-marker
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Ultrasonografik bulgu olarak fetal kalpte “ekojenik
intrakardiyak fokus’un” (EIF) varhgma ilk defa 1987 yi-
Iinda dikkat ¢ekilmigtir (1). Papiller kas veya korda
tendinea civarinda gozlenen EIF mitral veya trikiispid
valviiler yaprakeiklarla senkron olarak hareket ettikleri
izlenimini verir (2,3). Bahsedilen ekojenite, kemik yapi-
ninki ile kiyaslanir ve ‘golf topu’ veya ‘parlak reflektorler’
olarak amilir (4,5). EIF tipik olarak bir ile dért mm capin-
dadir, fakat literatiirde 18 mm olarak bildirildigi yaymlar
da mevcuttur (6,7). EIF, transvajinal sonografi ile 11-14.
haftalardan itibaren izlenebilir (8,9). Bir ¢aligmada
ekojenitenin, ilerleyen gebelik haftasi ile dogru orantili
olarak arttig1 bildirilirken (10), literatiirde agirlikli olarak
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ekojenitenin ilerleyen gebelik haftas: ile degismedigi veya
azaldig bildirilmektedir.

Brown ve ark. histolojik olarak sonografik goriintiile-
re karsilik gelen bolgelerde mineralizasyon oldugunu gos-
termiglerdir (11). Daha sonra yapilan c¢alismalarda da
papiller kas mikrokalsifikasyonu dogrulanmistir (12,13).

Yapilan bir ¢alismada EIiF bulgusu Asya kokenli ge-
belerin fetuslarinda %30.4 gibi yiiksek bir oranda gozlenir-
ken, diger irklardan gebelerin fetuslarinda ise bu oranin
9%35.9 ile %11.1 arasinda degistigi bildirilmektedir (14).

Kromozom anomalisi agisindan yiiksek riskli ob-
stetrik populasyonlarda bu bulgunun goriilmesi ile trizomi
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trizomi 21 arasinda istatistiksel olarak anlamli iligski kuran
calismalar oldugu gibi (7), izole sol ventrikiiler ekojenik
fokus bulgusunun selim karakterde oldugunu, ancak diffiiz
ekojenitenin Ozellikle de sag ventrikiiler ekojenik fokus
bulgusunun kotili prognoza isaret ettigi ve ileri arastirmay:
gerektirdigini iddia eden caligmalar da vardir (15). Bir bagka
calismada diger kromozom anomalileri i¢in risk faktdrlerinin
varhiginda (ileri anne yasi, sonografik bulgular, serum tarama
testlerinin pozitifligi) EIF bulgusunun kromozom analizi
acisindan uyarici olabilecegi belirtilmistir (16).

Bu c¢alismada amacimiz gerek diisiik riskli gerekse
yiiksek riskli gebelerin fetuslarinda EIF bulgusunun
populasyonumuzdaki sikligin1  aragtirmak, kromozom
anomalileri agisindan ‘soft - marker’lardan biri olarak
anlamini sorgulamak ve bu bulgunun saptandigi gebelik-
lerde izlenecek yolu belirlemektir.

Materyel ve Metod

11. 04. 2001-13. 07. 2001 tarihleri arasinda tek arasti-
rict tarafindan ultrasonografik olarak degerlendirilen, 15-
25 gebelik haftalarinda ardigik 655 fetus calisma kapsami-
na alindi. Gebelikler, fetal kromozom anomalileri i¢in risk
faktorii tagiyp tasimadiklarina bagh olarak “diisiik” ve
“yiiksek riskli” olarak degerlendirildiler. Yiiksek riskli
gebeliklerde (n: 356) risk faktorleri; dogum aninda anne
yasinin 35 ve listiinde olmasi, ailenin kromozom anomalili
¢ocuk Oykiislii olmasi, maternal serum tarama testlerinde
artmig (> 1:250) trizomi 21 ve 18 riski saptanmasi idi. Bu
risk faktorlerinin bulunmadig1 gebelikler ise “diisiik riskli”
(n:299) olarak tanimlandi.

Fetal ultrasonografik inceleme, deneyimli tek arastirici
(AY) tarafindan transabdominal ‘real-time’ 7.2 MHz’lik
konveks transduser ile yapildi (Siemens Ellegra-Advanced).
Bu gebelerde ikinci trimesterde ultrasonografi ile yapilan
detayl fetal incelemede uterus duvari ve adnekslerin de-
gerlendirilmesini takiben plasenta lokalizasyonu ve fetus
sayis1 belirlendi. Daha sonra amnios s1vi hacmi, biparietal
¢ap (BPC), bas ¢evresi (BC), femur boyu (FB), karin ¢ev-
resi (KC), transvers serebellar ¢ap (TSC), lateral ventrikiil
arka boynuz oOl¢limleri yapildi. Konjenital anomali taran-
mas1 detayli fetal ultrasonografik inceleme, tim organ
sistemlerinin taranmasi seklinde gerceklestirildi. Bu ince-
lemede kromozom anomalilerine isaret edebilecek su belir-
teclere ozellikle bakildi: ense pilisi kalinhigi (alt mm ve
iistli patolojik kabul edildi), kisa femur ve kisa humerus
(haftasina gore 5. persantilin alt1 patolojik kabul edildi),
hiperekojen barsaklar (iliak kemik ekojenitesine esit veya
daha parlak imaj), koroid pleksus kistleri (lateral
ventrikiilde koroid pleksusun glomusuna yakin yerlesimli
iic mm’den daha biiylik kistler), hafif hidronefroz (pelvis
renalisin 20. haftaya kadar 6n-arka ¢apmin bes mm ve
istiinde olmasi, 20. haftadan sonra yedi mm ve iistiinde
olmas1 patolojik kabul edildi). Klinodaktili ve sandal gap
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Sekil 1. Sag ventrikiilde 2 adet “EIF”

arand1. Ayrica trizomi 13 ve trizomi 18’e ait olabilecek
diger ultrasonografik bulgular da incelendi. Kardiyak ince-
leme, dort odacik goriintiisii, uzun aks kesitleri ve kisa aks
kesitlerinin ayr1 ayr1 taranmasi seklinde gerceklestirildi. Bu
inceleme esnasinda, ekojenitesi kemik ile kiyaslanabilen,
‘parlak refleksiyon’ veya ‘golf topu’ olarak adlandirilan ve
papiller kas veya korda tendinea civarinda yer alan
ekojenik odaklarm varlig1 arastirildi. Calismada EiF bulgu-
su, herhangi bir ventrikiil kavitesinde veya her ikisinde
birden, ozellikle ventrikiil duvarlarinin kendi
hiperekojenitesinden ve sag ventrikiildeki moderatdr bant-
tan ayirdedilen, parlakligi kemik yapilarinki ile kiyaslana-
bilir, iyi smirli alanlar olarak tanimlandi. EIF bulgusunun
iki ayr1 planda gozlendigi vakalar ¢aligmaya dahil edildi.
EIF saptandiginda hangi odacikta izlendigi, yerlesiminin
serbest mi yoksa intramyokardiyal mi oldugu, biiytikligi-
niin en uzun aksinda kag mm oldugu, sayisi, hangi planlar-
da gozlendigi belirlendi. Sag ventrikiiler septumda gozle-
nen moderatdr bant bulgusunun EIF bulgusu ile karstiril-
mamasima 6zellikle dikkat edildi. Sol kalpte izole EiF
bulgusuna rastlanan hastalara kromozom analizi onerilme-
di. Endikasyonu olan olgulara aym arastiric1 tarafindan
fetal karyotipleme amaciyla amniyosentez yapildi
Fetuslarin dogumdan sonra saglik durumlari hakkindaki
bilgiler ailelere telefonla ulasilarak 6grenildi. Canli dogan
fetuslarin dogumda gebelik haftalari, dogum agirliklari,
dogum sekilleri, cinsiyetleri ve kisaca sagliklar1 hakkinda
genel bilgiler kaydedildi. Calismanin istatistik hesaplari
yapilirken Fisher kesin olasilik testi, bagimsiz gruplarda t
testi ve ki-kare testi kullanildi.

Bulgular
Calisma kapsaminda degerlendirilen toplam 655 ge-
beligin 43’iinde (%6.5) fetal EIF bulgusuna rastlandi.
Bunlarmn 27’si yiiksek riskli grupta geriye kalan 16’s1 ise
diisiik riskli grupta yer aldi (Tablo 1). Bu iki grup, EIF
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Tablo 1. Diisiik ve yiliksek risk grubundaki gebeliklerde
fetal ekojenik intrakardiyak fokus sikligr (32 =1.32,
p=0.25)

Grup Sikhik

Diisiik riskli gebelikler 16/299 (%5.3)
Yiiksek riskli gebelikler 27/356 (%7.5)

Toplam 43/655 (%6.56)

bulgusunun goriilme sikligi agisindan ki kare testi ile de-
gerlendirildiginde istatistiksel olarak anlaml bir fark bu-
lunmadi (%2 =1.32, p=0.25).

Iki grup EIF bulgusunun lokalizasyonuna gére Fisher
kesin olasilik testi ile degerlendirildiginde; iki grup arasin-
da bu bulgunun lokalizasyonlar1 agisindan istatistiksel
olarak anlamli fark bulunmadi (p=0.82) (Tablo 2).
Ekojenik intrakardiyak fokus bulgusu saptanan diisiik risk
grubundaki 16 olguda ultrasonografik olarak ek anomaliye
rastlanmazken, yiiksek riskli gruptaki 27 olgudan yedisinde
(%25.9) gesitli ek anomalilere rastlandi (Tablo 3).

Diisiik ve yiiksek riskli grupta kagar adet EIF bulgu-
suna rastlandif1 arastirildiginda yiiksek riskli grupta yer
alan 27 olgunun 22’sinde (%81.5) birer adet EIF, bes olgu-
da ise (%18.5) ikiser adet EIF oldugu belirlendi (Tablo 4).
Diisiik riskli grupta toplam 16 vakanin 10’unda (%62.5)
birer adet, liclinde (%18.8) ikiser adet ve geri kalan {igiinde
de (%18.8) iiger adet EIF bulgusuna rastlandi. Toplam 43
vakanin 32’sinde (%74.4) bir adet, sekizinde (%18.6) iki
adet, {igiinde (%?7) ii¢ adet EIF izlendi. Iki grup, EIF bulgu-
sunun sayist agisindan Fisher kesin olasilik testi ile karsi-
lastinldiginda istatistiksel olarak anlamli bir fark saptan-
madi (p=0.081).

EIF bulgusu izlenen toplam 43 olgunun 42’sinde imaj
serbest olarak ventrikiil i¢inde izlenirken sadece bir olguda
imaj intramyokardial olarak izlendi ve bu olgu, diisiik riskli
grupta yer almaktaydi. Diisiik riskli gruptaki 16 olguda ek
anomaliye rastlanmamakla birlikte; iki olguda birden fazla
sayida EIF bulgusu gdzlenmesi, diger iki olguda ense pilisi
kalmhiginin altt mm’ye yakin degerde oOlgiilmesi ve bir
digerinde de iiclii test sonucunda hCG degerinin 2.08 MoM
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olmasi nedeniyle toplam 5 olguda fetal kromozom analizi
yapildi. Yiiksek riskli grupta bulunan 27 vakanin yedisinde
detayli ultrasonografik inceleme sonucunda ek anomalilere
rastlandi (Tablo 5). Yiiksek riskli grupta bulunan 27 olgu-
nun 25’inde fetal kromozom analizi Onerildi. Bu grupta
geriye kalan iki hastadan bir tanesi Majevski sendromlu
cocuk dogurma hikayesi veren ve bu gebeliginde de fetusta
hiperekojen bobrek, yartk dudak, fibula aplazisi, her iki
ayakta polidaktili saptanan ve terminasyon Onerilen olguy-
du. Digeri ise tanatoforik ciicelik saptanip terminasyon
onerilen bir gebelikti. Diisiik riskli grupta kromozom anali-
zi Onerilen bes olgunun hepsi, yiiksek riskli grupta
amniosentez Onerilen 25 hastanin biri diginda timii
amniosentezi kabul etti. Diisiik riskli gruptaki bes
amniosentezin hepsi normal fetal karyotip ile sonlanirken
yiiksek riskli grupta uygulanan 24 amniosentezin ikisinde
trizomi 21, birinde trizomi 18 olmak iizere toplam {igiinde
(%12.5) fetal kromozom anomalisi saptandi. Boylece, tiim
seride EIF bulgusu saptanan 43 olgudan iigiinde (%6.97)
kromozom anomalisi saptandi. Kromozom anomalisi sap-
tanan olgularin ek risk faktdrleri, EIF bulgusuna ait dzellik-
ler ve ultrasonografide saptanan ek anomaliler Tablo 6’da
goriilmektedir. Diisiik riskli grupta dogan 16 bebegin ve
yiikksek riskli grupta dogan 21 bebegin hepsinin saghk
durumlarinin iyi oldugu telefonla ailelerine ulasilarak
dogrulandi.

Tartisma

EIF bulgusunun, trizomi 13,18,21 basta olmak {izere
triploidi ve 45,X kromozom anomalili fetuslarda goriildigi
bildirilmektedir. Bu sonuglar, EIF bulgusu ile andploidiler
arasindaki iliskiyi glindeme getirmektedir. Ancak, fetal
kromozom anomali riski, ¢alisilan populasyona gore degis-
kenlik gostermektedir. Bu bakimdan calisilan olgu grupla-
rinin kendi i¢lerinde homojen olmasi gerekmektedir (6rne-
gin; fetal kromozom anomalileri agisindan yiiksek riskli
gebeler ve diisiik riskli gebeler gibi). Diisiik ve yiiksek
riskli gebeliklerden olusturulan heterojen gruplardan elde
edilecek verilerle sonuca gitmek dogru olmayacaktir. Cali-
silan populasyonlart risk gruplarina gore tanimlayip
ayirdettikten sonra EIF bulgusu ile fetal kromozom anoma-
lileri arasindaki olasi iliskiyi ve bu iliskiye ait soru isaretle-
rini irdelemek gerekir. EIF bulgusu masum bir bulgu mudur,
yoksa fetal kromozom anomali acisindan 6nemli bir belirteg

Tablo 2. ikinci trimesterde ekojenik intrakardiyak fokus bulgusunun diisiik ve yiiksek riskli gebelerde ventrikiillere gére

olan dagilimi (Fisher kesin olasilik testi, p=0.82)

Disiik riskli Yiiksek riskli Toplam

Grup (n=16) Grup (n=27) (n=43)
Sol ventrikiil 13/16(%81.3) 24/27(%88.9) 37/43(%86)
Sag ventrikiil 1/16(%6.3) 1/27(%3.7) 2/43(%4.7)
Sol ve sag ventrikiil 2/16(%12.5) 2/27(%7.4) 4/43(%9.3)

T Klin J Gynecol Obst 2003, 13
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Tablo 3. ikinci trimester ultrasonografik inceleme esnasin-
da fetal ekojenik kardiyak fokus izlenen olgularda goriilen
ek yapisal anomalilerin sikli§

Ek anomali izlenen olgular (n=7)

0/16 (%0)
7127 (%25.9)

7/43 (%16.3)

Diistik riskli grup (n=16)
Yiiksek riskli grup (n=27)
Toplam (n=43)

midir? Lokalizasyonu, biiytikliigii, sayist ve ekojenitesi fetal
kromozom anomali riskini etkiler mi?

Serimizde EIF bulgusunun ikinci trimesterde goriilme
siklig1 diisiik riskli grupta %5.3 ve yiiksek riskli grupta
%?7.5 olarak hesapland: ve gruplar arasinda goriilme siklig1
bakimindan istatistiksel olarak anlaml fark bulunmadi. Ote
yandan literatiirde diisiik riskli populasyonda EIF bulgusu-
nun goriilme sikligi %0.5 ile %6.9 arasinda (4,5,17,18),
yiiksek riskli populasyonda ise %2.7 ile %19.4 gibi
(1,3,4,6-8,10,20) degisen oranlarda verilmektedir. Diisiik
riskli populasyonda ve ozellikle yiiksek riskli populas-
yonda bu bulgunun goriilme siklig1 hakkinda birbirinden
¢ok farkli rakamlarin verilmesi ilgingtir. Tiim bunlar, za-
man zaman bu bulgunun tanimlanmasinda karmasayi, sag
ventrikiiler septumdaki moderatér bant bulgusu ile karisti-
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rldigim veya c¢ok kiiciik EIF goriintiilerinin kolaylikla
atlanabilecegi ihtimalini akla getirmektedir. Bizim ¢alis-
mamuzda hesapladigimiz sikhik rakamlarinin literatiirde
verilen rakamlarin ortalamasinin biraz iistiinde olmasinin,
yiiksek frekansli (7.2 MHz) ve dolayisiyla daha iyi
resoliisyonlu bir cihazla ¢aligmamizdan ve incelemenin
deneyimli tek ultrasonografist tarafindan yapilmasindan
kaynaklanabilecegini diisliniiyoruz. Benzer spekiilasyonlar
sebebiyle Wax ve ark. tarafindan EIF bulgusu icin torasik
omur ekojenitesine kiyaslamay: temel alan bir derecelen-
dirme sistemi olusturulmustur (10). EIF ile 1rk arasindaki
iligskiyi irdeleyen bir bagka c¢alismada bu bulgunun ikinci
trimesterdeki prevalansi Asya kokenli annelerde %30.4,
zenci 1rkta %5.9, beyaz wrkta %10.5 ve wrk hakkinda bilgi
olmayan grupta %11.1 olarak bildirilmistir (14). Bu du-
rumda Asya kékenli popiilasyonda EiF bulgusunun anla-
mint degerlendirirken, neredeyse her ii¢ gebeden birinde
saptanan bu bulguya atfedilen olumsuz prognostik 6zellik-
lerin azalacag diisiiniilebilir.

Caligmamizda EIF bulgusu saptanan tiim hastalar ele
alindiginda %86’s1 sol ventrikiilde, %9.3’i sag ve sol
ventrikiilde ve %4.7’sinin sag ventrikiilde oldugu goriildii.
Intraatrial EIF bulgusuna rastlanmadi. Yiiksek riskli grup
ile diisiik riskli grup arasinda lokalizasyon agisindan istatis-
tiksel olarak anlamli fark bulunmadi. Karyotip tayini ile
trizomi 21 saptadigimz iki fetusta da EiF bulgusu bir adet

Tablo 4. Tkinci trimester ultrasonografik incelemede ekojenik intrakardiyak fokus sayisinin risk gruplarina gére dagilimi

(Fisher kesin olasilik testi, p=0.081)

. Disiik riskli grup Yiiksek riskli grup Toplam
EIF sayisi
(n=16) (n=27) (n=43)
Bir 10/16 (%62.5) 22/27 (%81.5) 32/43 (%74.4)
Iki 3/16 (%18.8) 527 (%18.5) 8/43 (%18.6)
Ug 3/16 (%18.8) 0/27 (%0) 3/43 (%7)
Toplam 16/16 (%100) 27/27 (%100) 43/43 (%100)

EIF: ekojenik intrakradiyak fokus

Tablo 5. ikinci trimester ultrasonografik inceleme esnasinda yiiksek risk grubunda (n=27) izlenmis olan ek yapisal anomaliler

Bagvuru sebebi Ek anomali Akibet
Rutin USG’de anomali Tanatoforik ciicelik Terminasyon'
Rutin USG’de anomali Polidaktili, yarik dudak, ekojen bobrek Terminasyon'
Rutin USG’de anomali NIHF Terminasyon'
CMV IgM+ KPK 46,XX*
Ileri anne yas1 TUA, KPK, CH 47 XX+18
Rutin USG’de anomali Unilateral Hidronefroz 46,XY>
Rutin USG’de anomali Kistik higroma 47,XX+21

TUA:Tek umblikal arter; CH: Clenched hand; KPK: Koroid pleksus kisti; NIHF: Nonimmiin hidrops fetalis; CMV:Cytomegalovirus

! Fetal karyotip belirlenemedi % Sag ve saglikh
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Tablo 6. Kromozom anomalisi saptanan fetuslarin ikinci trimester ultrasonografi bulgular

Bagvuru sebebi EIF

Ileri anne yas1
Ileri anne yas1 + iiglii testte risk
Kistik higroma

Sag+sol ventrikiilde birer adet
Sol ventrikiilde bir adet
Sol ventrikiilde bir adet

Ultrason sonucu Akibet
TUA, bilateral KPK, CH 47,XX+18
Ek anomali izlenmedi 47,XX+21
Kistik higroma 47,XX+21

EIF: Ekojenik intrakardiyak fokus; TUA:Tek umblikal arter; CH: Clenched hand; KPK: Koroid pleksus kisti

ve sol ventrikiile lokalize idi. Trizomi 18 saptadigimiz bir
baska fetusta ise her iki ventrikiilde lokalize birer adet EIF
bulgusuna rastladik. Literatiirde de lokalizasyonla ilgili
¢alismamiza ¢ok yakin rakamlar bildirilmektedir. How ve
ark. diisiik riskli popiilasyonda saptadiklar1 25 EIF bulgu-
sunun 24’tiniin (%96) sol ventrikiilde, bir tanesinin (%4)
her iki ventrikiilde oldugunu bildirmistir (17). Simpson ve
ark. yine diisiik riskli popiilasyonda, 228 EIF tan 173 tane-
sinin (%75.8) sol ventrikiilde, 39 tanesinin (%17.1) her iki
ventrikiilde ve 16 tanesinin (%7.01) sag ventrikiilde izlen-
digini bildirmistir (5). Merati ve ark. ise diisiik riskli
popiilasyonda EiF bulgusuna rastladiklar1 37 vakanin tii-
miinii sol ventrikiilde izlediklerini bildirmistir (18).

Petrikovsky ve ark. yiiksek riskli popiilasyonda 41 ol-
gunun 38 tanesini (%92.6) sol ventrikiilde, bir tanesini
(%2.43) her iki ventrikiilde ve iki tanesini (%4.87) sag
ventrikiilde izlediklerini bildirmistir (19). Ayn1 grup, tara-
diklar1 15076 fetustan sadece ii¢ (%0.019) tanesinde sag
atrial EIF bulgusuna rastladiklarmi, iigiiniin de normal
ekokardiografik bulguya ve normal karyotipe sahip oldu-
gunu, ayrica TORCH serolojilerinin de negatif bulundugu-
nu bildirmis ve intraatrial ekojenik fokus bulgusunun fetal
kardiyak gelisimin normal bir varyant: gibi goriindiigiinii
bildirmigtir (8). Bromley ve ark. yine yiiksek riskli
popiilasyonda saptadiklar1 66 EIF bulgusunun 60 tanesini
(%90.9) sol ventrikiilde, bir tanesini (%1.51) her iki
ventrikiilde ve bes tanesini (%7.57) sag ventrikiilde gozle-
diklerini bildirmistir (20). 1980 ile 2000 yillar1 arasi1 ko-
nuyla ilgili literatiir taramasi ile olusturulan bir
metaanalizin sonucuna gore EIF bulgusunun her iki
ventrikiilde birden saptanmasinin artmig andploidi riskine
isaret ettigi bildirilmektedir (21). Calismamizda 43 fetusun
32’sinde (%74.4) bir adet, sekizinde (%18.6) iki adet,
tigiinde (%7) ii¢ adet EIF bulgusu gdzlendi. Yiiksek riskli
grup ile diisiik riskli grup arasinda EiF bulgusunun gériil-
me adedi acisindan istatistiksel olarak fark bulunmadi.
Yiiksek riskli gruptaki fetuslarin hicbirinde iic adet EIF
bulgusuna rastlanmadi ve yiiksek riskli grupta yakalanan
ii¢ trizomi olgusundan ikisinde sadece birer adet EIF izlen-
di, bununla birlikte diisiik riskli grupta iicer adet EIF bul-
gusu izlenen ii¢ fetusun da normal karyotipte oldugu belir-
lendi. Literatiirde ise birden fazla EIF bulgusunun sikligi
%8 olarak verilmektedir (7). Bronshtein ve ark. 1987 ile
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1994 yillar1 arasinda 25725 gebede yaptigi g¢alismanin
sonucunda sol kalpteki izole EIF bulgusunun selim karak-
terine  karsihk, diffiz ekojenitenin, o&zellikle sag
ventrikiilde de gozlendigi olgularda, kotii prognoz belirtisi
olabilecegi belirtilmistir (15).

Yapilan iki biiyiik calismada (17,19) EiF bulgusunun
normal anatomik varyant oldugu gozlemi desteklenmekte-
dir. Se¢ilmemis populasyonlarda How ve ark. taradiklari
5395 vakada 25 EIF (%0.46) bulgusuna rastlamig, ayni
sekilde Petrikovsky ve ark. 1139 vakada 41 EIF (%3.59)
bulgusuna rastlamig ve her ikisi de bu bulgunun anormal
kromozom yapsi ile iligkisi olmadigim bildirmislerdir. Ote
yandan Twining ve ark. 139 tane EIF bulgusu gdsteren
fetustan sekizinin (%5.75) anormal kromozom yapisina
sahip olmasi nedeniyle bu bulgu ile kromozomal anomali-
ler arasinda bir iliski oldugunu bildirmistir (22). Ancak, bu
caligmadaki sekiz kromozom anomalili olgunun tiimiiniin
yiiksek riskli grupta bulunmasi ve bunlardan sadece ikisin-
de ultrasonografik bir anomalinin bulunmamasi géz ardi
edilmemelidir. Sepulveda ve ark. da bu bulgu ile andploidi
arasinda bir iligki oldugunu ve kromozomal anomaliler
acisindan bir Dbelirteg olabilecegini bildirmistir (23).
Bromley ve ark. EiF bulgusunu Down sendromu acisindan
ultrasonografik bir isaret olarak kabul etmistir (20). Down
sendromlu olgularda yapilan patolojik incelemelerde
fetuslardaki ultrasonografik olarak EIF bulgusunu karsili-
yor olabilecek papiller kas mikrokalsifikasyonun olgularin
%16 sinda var oldugu gosterilmistir (12). Oysa, 25725
fetus iizerinde yapilan retrospektif bir calismada EIF
bulgusu ile trizomi 21 arasinda bir iligki bulunamadigi
bildirilmistir (15). Bizim calismamizda ise EiF bulgusuna
sahip 43 gebeligin iigiinde (%6.97) kromozom anomalisi
tespit ettik. Bunlardan ikisi trizomi 21 bir tanesi trizomi 18
idi. Anormal kromozom yapisina sahip ii¢ fetus da yiiksek
riskli gruptaki gebeliklere aitti. Bu {i¢ trizomi olgusundan
birisinde (trizomi 21 li olgu) ultrasonografik olarak EIF
haricinde ek anomali saptanmadi. Diger ikisinde (trizomi
21 ve 18 olgular1) EIF bulgusuna ek olarak baska anomali-
ler de tespit edildi. Birisi tanatoforik ciicelik tanist konan,
bir digeri Majevski sendromlu ¢ocuk dogurma hikayesi
verip bu gebeliginde de fetusta bircok anomali saptanan
toplam iki vakaya karyotip tayini olmaksizin terminasyon
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onerildi. Bir diger terminasyon dnerilen nonimmiin hidrops
olgusunun serolojisi ve kromozom analizi normal olarak
sonuclandi. EiF bulgusuna sahip olup termine edilen bu ii¢
olgu da yine yiiksek riskli populasyonda bulunmaktaydi.

Anormal kromozom yapisinda fetuslarin ¢ogunda
kardiak anomalilere de rastlanmaktadir. Bu bakimdan EiF
bulgusu ile kardiak anomaliler arasindaki muhtemel iliski-
nin irdelenebilmesi i¢in kromozomal olarak normal oldugu
gdsterilmis ve EIF bulgusuna sahip olan fetuslara ihtiyag
vardir. Bizim ¢alismarmizda EIF bulgusu olan 43 olgunun,
karyotip analizi anormal olarak sonuglananlar ve baska
endikasyonlarla terminasyonuna karar verilenler de dahil
olmak iizere, hicbirinde prenatal donemde ek olarak yapi-
sal kardiyak anomali tespit edilmedi. Bu gozlem, Joseph ve
ark. metaanalizindeki, kromozomal olarak normal
fetuslarda EIF bulgusunun kardiyak anomali riskini arttir-
madig1 yoniindeki sonucu ile uyumlu goériinmektedir (21).
Merati ve arkadaglart da EIF bulgusunun yapisal kalp
anomalileri ile veya kromozomal anomaliler ile iligkisi
olmadigmi bildirmistir (18). Ikinci trimesterde EIF bulgusu
saptadigimiz  fetuslarin  biiylikk ¢ogunlugunda igiincii
trimesterde obstetrik endikasyon bulunmadifi i¢in tekrar
ultrasonografik inceleme yapilmadi. Dolayistyla EiF bul-
gusunun liciincii trimesterdeki persistansi ile ilgili hesaplar
yapilamadi. Merati ve arkadaslari ise diisiik riskli
popiilasyonda ikinci trimesterde gordiikleri EIF bulgusuna
sahip fetuslarmn %35.4’iinde iigiincii trimesterde hala EIF
gozlediklerini bildirmistir (18). Her ne kadar ¢aligmamizda
yiiksek riskli grup ile diisiik riskli grup arasinda bu bulgu-
nun goriilme siklig1 bakimindan anlamh fark bulunmasa
da, EIF bulgusu saptanan olgularda sunulacak klinik yone-
timin, olgunun risk grubuna gore belirlenmesi dogru bir
yaklagim gibi goziikmektedir. Ancak Merati ve arkadasla-
rinin 6nerdidi gibi bu tiir olgularda ultrasonografide atlana-
bilecek kardiyak malformasyonlarin tanisina yonelik
neonatal ekokardiyografi fikri (6zellikle {iglincili trimesterde
persiste eden EIF bulgusu varhgmda) icin olusmus yeterli
literatiir bilgisi olmadigimni diistinmekteyiz. Bununla birlikte
iilkemiz gebe popiilasyonunda ikinci trimesterde sikga rast-
lanan bu bulgunun gebeligin ilerleyen haftalarinda ve
neonatal donemdeki persistanst ile ilgili daha biiyiik serilere
ve daha fazla aragtirmaya ihtiya¢ vardir.

EIF bulgusu saptanip canli dogan toplam 37 bebekten
20’s1 (%54.1) kiz, 17’si (%45.9) erkek bebek olarak diin-
yaya geldi ve gerek yiiksek riskli grupta gerekse diisiik
riskli grupta cinsiyet bakimindan istatistiksel olarak fark
saptanmadi. Literatiirde EIF bulgusunun cinsiyet ile iliski-
sini irdeleyen bir calismaya rastlanmadi. EIF bulgusu cin-
siyetten bagimsiz gibi goriinmekle birlikte, bu bulgunun
andploidi ve cinsiyet birlikteligi ile ilgili spekiilasyon
yapabilmek i¢in bu bulguya sahip olmayan kontrol grupla-
rinin olusturuldugu daha biiyiik serilere ihtiyac vardir.

314

KROMOZOM ANOMALISi BAKIMINDAN DUSUK VE YUKSEK RiSKLI GEBELERIN FETUSLARINDA...

Sonug olarak, EIF bulgusunun ¢alisma grubumuzda
goriilme sikligr yiiksek riskli populasyonda %7.5, diisiik
riskli populasyonda %5.3’tiir. Ozellikle sag ventrikiilde
veya her iki ventrikiilde ve birden fazla sayida gdzlenen
EIF  bulgusu  kromozom  anomalileri  acisindan
ultrasonografik bir belirte¢ olabilecek nitelikte gibi go-
ziikmektedir. Yiksek riskli popiilasyonda rastlandiginda
karyotip analizi fikrini destekler nitelikte olmakla birlikte,
asil 6nemli nokta diisiik riskli popiilasyonda izole ve ek
anomali olmaksizin rastlandiginda yonetim big¢imini nasil
etkileyecegidir. Kanimizca bu bulgu ile birlikte varolan
herhangi baska bir ‘soft - marker’, karyotip tayini yaptir-
mak i¢in yeterli endikasyonu olusturmaktadir.
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