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Fetal Yapısal anomalilerin 
Ultrasound ile Prenatal Tanısı 

Doğumda veya yenidoğan devresinde tüm bebek
lerin % 2-3'ünde majör konjenital bir anomali saptan
maktadır . Ç o ğ u n d a mult ipl anomaliler vardır, ancak 
pek azında etyoloji saptanabilmektedir. Anomali l i be
beklerin çok azında kromozom düzeyinde bir bozuk
luğa r ağmen , ç o ğ u n d a anatomik anomali karşımıza 
ç ıkmaktad ı r . 

Konjenital anomali ç o ğ u ailenin ilk kez başına 
gelmekte ve önceden bir risk faktörü tesbit etme im
kânı o lmamaktad ı r . Vakaların nadir olması , etyoloji-
nin tam bilinmemesi ve ç o ğ u anomalinin saptanması 
için direk gözlem gerekmesi, d o ğ u m öncesi tanıyı 
çok zor laş t ı rmaktadır . 

Fetal yapısal anomalilerin özellikle 26. haftadan 
önce saptanabilmesi önemlidir . Bu devrelerde sapta
nacak anomaliler, gebeliğin devamı açısından aileye 
bazı imkanlar sağlayacaktır . Bu imkanları şöyle özet
lemek mümkündür : 

1. Gebeliğin devamına karar vermek, 
2. Gebeliğin sonlandırı lmasma karar vermek, 
3. Lezyonun tahrip edici etkisini minimale in

direcek prenatal tedaviyi kabul etmek. 

Eğer üçüncü seçenek kabul edilirse, her vakada 
başarı şansı aileye ayrı ayrı anlatılmalıdır. Örneğin , 
fetal beyin anomalilerinde hidrosefaliyi önlemek için 
yapılması gereken prenatal şant gayretlerinin pek ne
tice veremeyeceği göz önüne alınarak gebelik termi-
nasyonunun daha uygun olacağı, postnatal cerrahi ile 
düzeltilebilecek gibiyse, başarı şansı, uzun süreli 
prognoz, d o ğ u m zamanı ve şekli , aile ile iyice tartı
şılarak anlatılmalıdır 

Konjenital malformasyonların tanısında kullanı
lan yön temler Tablo-l 'de gösteri lmiştir . 
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Tablo - 1 
Konjenital Malformasyonların Tanısında Kullanılan 

Teknikler 

Fetal Anomalinin Gözlenmesi 

— Sonografi ve eşliğinde uygulanan ponksiyon ve biyop
siler 
X-ray ve amniografi 
Fetoskopi 

— Fetografi 

Amniyon Sıvısı Çalışmaları 
a-fetoprotein konsantrasyonu 
Amniyon sıvı hücresi karyotipi 

Bu yazıda, ufhasound tekniğinin fetal anomali 
saptanmasındaki yeri incelenecektir. 

Ultrasound ile fetal anomalilerin tanısı aşağıdaki 
üç yoldan biri ile yapı lmaktadı r : 

1. Yapısal defektin direk gözlemi ile (omfalosel 
gibi) 

2. Fetal yapıların uygun olmayan büyümeleri
nin tesbiti ile (Akondroplazilerde ekstremiteler gibi). 

3. Anomali ler in, bitişik organlara etkisinin tes
biti ile (Renal traktüsün posterior üretral valv nedeni 
ile genişlemesi gibi). 

İlk kez ultrasound ile prenatal tanıyı takiben ge
belik terminasyonu, 1972'de Campbell ve ark. tara
fından yayınlanmışt ı r (4). Daha sonraki çal ışmalar , 
daha çok nöral tüp defektleri ve diğer kranial anoma
liler ile ilgilidir. 1979'dan sonra tekniğin son derece 
gelişmesi ile, aşağı yukar ı tüm defektler saptanabil
mektedir. Burada ultrasound ile tam konulabilen 
yapısal anomaliler kısaca özet lenecekt i r . 
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KRANİOSPİNAL ANOMALİLER 

Anensefali: Kranial kubbenin yokluğu tam anla
mı ile 12. gebelik haftasından sonra tesbit edilebilir; 
bu devreden önce belki "yüksek rezolusyonlu sono-
grafi cihazları" ile de görülmesi mümkün olabilir. 
Diabetik kadınlarda anensefali riski fazla o lduğu 
iç in, bu tip hastalarda 16. hafta civarında ultrasound 
tetkiki rutin hale gelmelidir. Bu hastalarda rutin 
a-fetoprotein de bakılmalıdır (6, 7, 8). 

Spina bifida: İlk kez 1975'de statik B sken ile 
uzun eksene dik açıda fetal medulla spinalisin iç 
uzunluğunu boydan boya takip etmek suretiyle 
spina bifida tesbitini sağlayan bir yayın yapılmış
tır (2). Bugün bu iş lem, real-time ultrasound ile daha 
kolay ve çabuk tu r . İn tak t nöral arklı bir normal 
omurga, transvers kesitte kapalı bir daire şeklinde 
iken, inkomplet nöral ark, bir tabak gibi veya V 
şeklinde görülmektedir . Dikkat gereklidir, çünki 
omurganın uzun eksenine dik açıda çalışıl ırken 
ekranda tam görüntü elde edilemezse, yanlış olarak 
spina bifida tanısı konabilir. Real-time sken aynı 
zamanda longitudinal kesitte omurganın iç uzunluğu
nun da görülmesini sağlar ve ekranda fetal omurganın 
önde görülmesini sağlayacak bir pozisyona hareket 
ettirilebilir; bunu statik skende yapmak mümkün 
değildir. Bu görüntü, karakteristik sakral kurvatür de 
dahil, nöral arkın dorsal görünümünün incelenmesi 
için esastır. Pratikte hem longitudinal, hem de trans
vers skeni kullanmak faydalıdır. 

Real-time cihazlar, yalnız tanıyı sağlamakla 
kalmayıp , lezyonun yerini, büyüklüğünü ve karak
terini de büyük bir doğrulukla anlamayı temin eder
ler. Bir meningoselin büyüklüğü görülebilir ve içinde 
sinir dokusu tesbit edilerek meningomyelosei tanısı 
konabilir. Meningosel yok luğunda lezyonu kaplayan 
deri, kemik defekti ile birlikte tesbit edilebilir. Lez
yonun yeri ve t ipinin, beraberinde hidrosefali olup 
olmadığı ile birlikte tam tesbiti, aileye verilecek 
uzun süreli prognozun güvenirliği açısından şart t ı r . 
Eğer gebeliğin devamı arzu ediliyorsa, hidrosefali 
derecesi dikkatle saptanmalıdır . Bu dereceye göre, 
preterm d o ğ u m ve postnatal şant ile dilate ventrikül-
lerin prenatal drenajı arasında seçim yapılacaktır (Şe -
kil-1). 

Spina bifidalı fetüslerin ç o ğ u n d a , hidrosefali 
ister olsun, ister olmasın, baş çevresi ve biparyatal 
çap gebelik haftasına göre küçüktür. Bu nedenle, bu 
hastalarda gebelik haftası tayini için karın çevresi 
ve femur boyu saptanması daha uygundur. Bu ne
denle de, fetal maturasyon tayini için yapılan rutin 
ultrasound muayenelerinde biparyatal ç a p , beklenen
den önemli ölçüde küçük bulunursa, diğer parametre 
ler de ölçülmeli ve fetüs mutlaka spina bifida yönün
den araştırılmalıdır (4, 8, 10). 

Şekil-1. Meningosel (Kliniğimiz arşivinden) 

Spina bifidalı fetüslerde ekstremite hareketleri ve 
mesane fonksiyonlarını gözleyerek nörolojik defisit 
olup olmadığını tesbit yolunda çalışmalar yapılmış
tır, fakat sonuçlar ın başarılı o lduğu söylenemez. Bu 
nedenle, nörolojik defisit tahmininin ancak defektin 
büyüklüğü ve büyük serebral ventriküller olup olma
dığına göre yapılması uygun olur. 

Hidrosefali: İntrakranial anomalileri gösterebil
mek için mutlaka ik i ultrasound kesiti de kullanılma
lıdır: 

1. Transvers kesit kavum suptum pellusidumun 
üst sınırı hizasından alınır ve burada lateral serebral 
ventriküllerin anterior ve posterior boynuzlar ı görüle
bilir. 

2. Oblik transvers kesitte (Sub-occipito breg-
matik) ise posterior fossa ve serebellum gözlenebilir. 

Ventriküllerin incelenmesi ile hidrosefali, hidra-
nensefali, holoprosensefali ve beynin kistik bozukluk
ları görülebilir. Lateral serebral ventrikülün anterior 
boynuzu bulunarak, orta hattan lateral kenarına ka
dar ölçülür ve serebral hemisfer kalınlığı ile oranlanır. 
Ventriküller hemisferik oran ( V H R ) Campbell ve ark. 
tarafından grafik halinde belirt i lmiştir (3, 4) (Şe-
kil-2). Kabaca 18. haftada 0.5'ten daha yüksek V H R 
patolojik ventrikül dilatasyonunun göstergesi sayılır. 

Ventrikül dilatasyonu, 24. haftadan önce genel
likle biparyatal cap veya baş çevresini art ırmaz ve 
spina bifidalı hidrosefalilerde bu ölçümler normale 
göre küçük bulunabilir. 26. haftadan önce tesbit edil
miş spina bifida vakalarında, yaklaşık % 80 oranında 
hidrosefali de vardır (4). Bu kalıtsal bir özellik göste
rir. Bir nöral tüp defektli çocuk tan sonra rekürens 
şansı 20'de bir, ik i nöral tüp defektli çocuk tan sonra 
da 10 da bir kabul edilir (5). İzole hidrosefalilerde 
V H R çok daha erken bozulur. İzole hidrosefalide, 
sex-linked otozomal resesif bir durum olan aqua-
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Şekil-2. Anterior boynuz ventnkülcr hcmisfcrik oran 

(VHR) nomogramı 

duct stenozuna bağlı değilse, 3 0 d a bir rekürens 
şansı vardır. Bu nedenle, ilerdeki gebeliklerin şansı 
aç ıs ından, bu vakalarda doğru bir postmortem çalış
ma şart t ı r . 

Hidrosefali vakalarında tanı yüksek V H R ile 
kolayca konabilmesine rağmen, bazı vakalarda ante
rior boynuzda çok az bir dilatasyon olmakta, poste
rior boynuz dilatasyonu görülmektedir . Bu takdirde 
posterior boynuz nomogramı kullanılmalıdır (Şe-
kil-3). 

Şekil-3. Hidrosefali (Kliniğimiz arşivinden). 

Posterior Fossa ve Serebellar Anomali ler : Sere-
bellar ventriküller incelenirken, posterior fossa ve 
içerikleri de mutlak gözden geçirilmelidir. Serebel-
lumu mutlaka sub-occipito bragmatik kesitte ince
lemelidir. Böylece, zigomanın serebelluma yapacağı 
akustik gölgelenmeden kaçını lmış olur. Serebellum 
anomalileri nadir olmakla birlikte, genellikle spastik 

displagia veya diğer motor bozukluklara sebep ola
cakları için gözden kaçır ı lmamalıdır . Serebellar 
hemisferler vermişin yukarıs ında orta hatta birleşir
ler. Her hemisferin ölçümü ayrı ayrı yapılmalı ve 
unilateral hipoplaziyi tesbit için birbiriyle karşılaş
tırılmalıdır. Sonra serebellumun posterior yüzü ile 
kafa kaidesinin iç yüzü arası ölçülmelidir . Bu ölçüm 
sisterna magna 'nın büyüklüğünü gösterir. 

4. ventrikül büyümesi, Dandy-Walker malformas-
yonunu gösterir ve çok nadirdir. Sisterna magna bü
yümesi ve serebellar vermis yokluğu ile karakterize 
Joubert sendromu da ultrasound ile tesbit edilebilir. 

Ensefalosel: Bu, kranial kubbenin bazı parçaların
da bir defekt olarak bilinir. Genellikle oksipitaldir, 
fakat frontal, nasal veya paryatal de olabilir. De
fekt, iç inde beyin dokusu olmadan hernie o lmuş 
meninksleri içeren küçük bir kemik defektinden, 
herni keseye önemli ölçüde beyin dokusu do lmuş 
büyük bir kubbe defektine kadar çeşit l idir 

Tanı genellikle çok kolaydır , fakat bazan kistik 
higroma ile karışabilir. Dikkatl i bir inceleme, ensefa-
loseldeki kemik defektini gösterecektir . 

Mikrosefali: Bu vakalarda defekt primer olarak 
serebrumdadır , fakat beyin büyümesi kafa büyümesini 
belirlediği için, kafatası da küçüktür. Fetal baş bü-
yümesindeki gerilik, intrauterin gelişme geriliğine 
de bağlı olabilir. Bu nedenle mikrosefali tanısı kolay 
değildir. Baş çevresi, karın çevresi ve femur boynu 
mutlaka birlikte değerlendirilmeli ve hasta sık takip 
edilmelidir. Bu vakalarda baş ve karın çevresi oranı 
önemlidir . Bazı yazarlar, orbita ve intraorbital mesafe 
ölçümleri ile de mikrosefali tanısı konabileceğini de 
belirtmektedirler (10, 11). 

Beyin Kist leri : Son zamanlarda yayınlanan koro-
id pleksus kistleri, iyi prognozlu olarak belirtilmekte
dirler. Bu lezyonlar, 16. gebelik haftasından sonra, 
lateral serebral ventrikülün posterior boynuzundaki 
koroid pleksus içinde görülebilirler. Bütün vakalarda, 
26. gebelik haftasında kaybolurlar ve infantlarm 
neonatal beyin skenleri ve detaylı nörolojik muayene 
ile takiplerinde hiçbir anormallik bulunamaz. 

Diğer taraftan porensefalik kistler ise o kadar 
zararsız değillerdir. Genellikle bir intrakranial kana
manın rezolusyonunu takiben gelişirler. Antenatal 
olarak şiddetli hipoksi sonucu veya gebenin antikoa-
gülan kul lanımından dolayı oluşabilirler. İkiz gebelik 
vakalarında, ik iz i ikinci trimesterde ölmüş canlı 
doğan eşlerde saptanmışlardır ve durum lokalize 
intravasküler koagülopatiye bağlanmışt ı r . Genellikle 
serebral hemisferde yerleşmişlerdir ve hidrosefali 
ile birlikte olabilirler. 

Diğer Kranial Anomaliler: İniensefali oksiputun 
servikal vertebralara füzyonu sonucu fetal başın ileri 
derecede hiperekstansiyonu ile karakterizedir. Holo-
prosensefali orta hat yerleşimli tek serebral ventrikül 
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varlığıdır. Hidranensefali serebral ventrikülden hiç 
eko alınamaması ile kolayca tanınabilir; çünki sereb-
rum tümüyle sıvı ile doludur. 

Fetal kafada şekil anomalileri kolayca tanınabilir , 
dolikosefalik şekil , tecrübeli bir ultrasound uzmanı 
tarafından kolayca seçilebilir. 

F E T A L TÜMÖRLER 

En sık rastlanan tümör, kistik higromadır . Sık
lıkla Turner sendromu ile birlikte olabilirler. Bu kistik 
şişliklerin çok tipik bir görünümleri vardır ve fetal 
boyna lateral ve dorsal uzanırlar. Bir ensefalosel veya 
bir meningoselden orta hat septumları o luşu ve ke
mik defekti yok luğu ile ayırdedilebilirler. Eğer Tur
ner sendromu veya diğer anomalilerle birlikte değil
lerse, cerrahi olarak düzeltilebilirler. 

Diğer bir tümör de tera tomlardı r , genellikle sak-
rokoksigialdirler, boyunda da olabilirler. Teratomlar 
2/3 vakada benigndir, fakat boyun tera tomlar ı sıklık
la polihidramnioz ile birliktedir (Fetal baş ta ileri 
derecede hiperekstansiyon nedeni ile fetal yutkunma
ya engel oldukları için) 

Diğer bir nadir tümör de fasial nöroblas tomlardı r . 
Çok maligndirler ve prenatal olarak teratomdan 
ayı rde tmek çok zordur. 

G A S T R O I N T E S T I N A L ANOMALİLER 

Barsak Obst rüks iyonu: Yüksek barsak obstrüksi-
yonu genellikle polihidramnioz ile birliktedir ve hasta
nın başvuru sebebi budur. Eğer obstrüksiyon duode
nal atreziye veya stenoza bağlı ise, sıvı mideyi doldu
rur ve proksimal duodenum ile birlikte, tipik bir ikiz 
kistik boşluk şeklinde görülür (double bubble). Lez-
yon postnatal cerrahi ile düzeltilebilir, fakat bu im
kân anneye söylenmeden önce , mutlaka fetal karyo-
tip yapılmalıdır, zira bu lezyon Down sendromu ile 
birlikte olabilmektedir. Jejunal stenoz üç-dört ş i şmiş 
barsak segmenti görülmesi ile tanınabilir . Özefagus 
atrezisi, tekrar edilen skenlerde hiç mide sıvısı görül
memesi ile tanınabilir . 

Hirschsprung hastalığı ve anal atrezilerde görülen 
kolon obst rüksiyonu da ultrasound ile saptanabilir. 
Tipik olarak, mekoniumu belirten düşük düzeyde 
ekolar içeren genişlemiş inen ve transvers kolon lup-
ları şeklinde görülür. Mekonium peritoniti de pre
natal olarak kolayca tanınabilir , dens kalsifikasyonlar 
şeklinde görülür, kistik fibrozis ile birlikte de olabi
lir. 

Omfalosel, Gastroşizis , Umblikal Herni: Bu vaka
larda genellikle maternal a-fetoprotein seviyesi ç o k 
yüksektir . 16. haftadan sonra fetal anterior abdominal 
duvar yuvarlak sınırı ve umblikal kordonun girişi ile 
kolayca bulunabilmektedir. Omfaloselde abdominal 
duvarda orta hatta bir defekt vardır, periton kesesi 

halinde bir şişkinlik görülür ve içinde karaciğer ve 
barsak kıvrımları vardır. İleri vakalar bu orta hat de
fekti mesaneyi kaplamış şekilde olabilir (ektopia 
vesikalis) veya toraksa uzanabilir ve kalb de vücut ka-
vitesi dış ında olabilir (ektopia kordis). Omfaloselli 
fetüslerin yarısında kardiak ve kromozomal anomali
ler de vardır. Bunun iç in, eğer defekt küçükse ve pedi-
atrik cerrah düzeltilmesini mümkün görürse, prognoz 
tesbitinden önce mutlaka karyotip ve fetal ekokardi-
yografi yapılmalıdır. 

Umbl ikal herni sadece ince barsakları içeren fetal 
abdomene umblikal kordonun giriş yerinde küçük 
bir defekttir, omfaloselden ayırdadilebilir. Lezyon 
trisomilerle birlikte olabilir. 

Gastroşizis daha nadir bir durumdur, kordon 
insersiyonu normaldir, fakat göbeğin sağına doğru ab
dominal duvarda küçük bir defekt vardır. Bu defekt-
ten ancak ince barsaklar çıkabilir , fakat periton ol
madığından barsak ödemlenir . Gastroşizis genellikle 
diğer anomalilerle birlikte değildir. 

Diafragmatik Herni : Çoğunlukla sol taraftadır ve 
herniasyon Bochdalek foramenine doğru olur. Defekt 
genişse ve fetal göğüs boş luğunun ç o ğ u abdominal 
organlar tarafından işgal edildi ise, gebeliğin terminas-
yonu uygundur; çünki bunlarda, ilerde pulmoner hi-
poplazi sorunu ç ıkmaktadı r . Eğer önümüzdeki yıllar
da in utero cerrahi yeterli gelişmeler gösterebilirse, bu 
görüş değişebilir . 

F E T A L CİNSİYET 
Fetal cinsiyet 16. haftadan sonra tanınabilir . 20. 

haftadan sonra büyük bir doğrulukla saptanabilir. Ba
caklar arasında kalmış barsak luplarına çok dikkat 
etmek gerekir, erkek genital organı izlenimi verebilir
ler. Dişi fetüsler erkek genital organlarının olmayışı 
ile değil , labiaların farkedilmesi ile teşhis edilirler. Fe
tal cinsiyet tayini sex-linked durumlarda ve obstrük-
tif üropati lerde önemlidir . 

R E N A L TRAKTÜS ANOMALİLERİ 

Normal renal çizgiler 14. gebelik haftasından son
ra görülebilir ve 18. haftadan sonra da tam anlamı ile 
değerlendirilebilirler. Hem longitudinal, hem de 
transvers kesitte incelenmelidir. Böbrek, çevresindeki 
karaciğerden daha az ekojeniktir ve renal sinus veya 
pelvis adı verilen küçük, eko vermeyen orta kısım içe
rir. İyi cins aletlerle, fetal lobülasyon ve piramitleri de 
görmek mümkün olmaktadı r . Böbrek herhangi bir ge
belik haftasında, karın çevresinin yaklaşık 1/3'ü ka
dardır . Normal büyüklük, normal fonksiyon demek 
değildir. Böbrek dokular ının normalliğini anlamak 
çok büyük tecrübe ister. Fetal mesane do luşu , 16. 
haftadan sonra gözlenebilir ve normal amniotik sıvı 
miktarı ile birlikte renal fonksiyon hakkında iyi fikir verir. 
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Renal Agenezis: Bu durumun tanısı , renal eko 
yok luğu , fetal mesane do luşunun olmayışı ve şiddetli 
oligohidramnioz ile yapılır. Tanı zordur, çünki oligo-
hidramnioz renal bölgenin görülmesini zorlaştırabilir . 
Ek olarak bir renal bölge genellikle spina bölgesinin 
içinde kalır ve pedreñal yağ veya büyük fetal adrenal 
bezler renal gölgeyi taklit edebilir. Anneye IV fruse-
mide verilmesinden sonra 2 saat iç inde fetal mesane 
nin dolması tanıyı doğrular . Herşeye rağmen 
tanı çok zordur ve 2. trimesterde şiddetli oligohid
ramnioz varlığı prognozu çok kötüleş t i receğinden, 
gebeliğin sonuçlanmasını etkiler. Bu nedenle bir age
nezis şüphesinde, çok tecrübeli bir gözün inceleme 
yapması şart t ı r . 

Böbreğin Konjenital Kistik Hastalığı: Tanı koy
mak biraz zordur, zira kistler küçük olabilir. Hastada 
oligohidramnioz olabilir, mesane maternal frusamide 
injeksiyonundan sonra normal dolmayabilir. Ek ola
rak karaciğer kistleri de olabilir. 

Multikist ik Böbrekler : Bu durumda kistler kolay
lıkla görülebilir, genellikle büyüktürler. Daha büyük 
kistler, renal parankim etraf ında rastgele dağı lmış 
olabilirler veya renal pelvis etrafında bir rozet formu 
oluşturabil ir ler . Eğer multikistik hastalık tek taraflı 
ve diğer böbrek salim ise, fetal mesane doluşu gözle
nebilir ve amnion sıvısı miktarı normaldir. 

Obstrüktif Üropat i ler : Bu grup hadisenin çok ge
niş bir patolojik klinik ve ultrasonik spektrumu var
dır. Üriner traktüs tümünde veya bir kısmında dilatas-
yon ile karakterizedir. En iy i prognozu olan şekli , 
pelvi-üreterik birleşim yeri t ıkanıklığıdır. Renal pelvis 
genişlemesi ile tanınır . Genellikle bilateraldir. Renal 
kort ikal kalınlık genellikle iyidir ve renal fonksiyon 
iy i o lduğu için amnion sıvısı normaldir. Bu hastaların 
seri takipleri gerekir. 

Bu vakalar iç inde en kötü prognoz, 16. haftadan 
önce olan komplet obstrüksiyonlarda görülmektedir . 
Genellikle uretral agenezis veya stenoza bağlıdır. Ge
nellikle amnion sıvısı hiç yoktur ve fetal böbrekler 
küçük ve şiddetli displastiktir. Kaçını lmaz sonuç fe
tal ölümdür. 

Bu grup hastalarda fetal suprapubik kateterizas-
yon ve histeretomi ile üreterostomi hayat kurtarıcı
dır. Yalnız bu işlemlerden önce mutlaka kromozom 
çalışması yapılmalı ve diğer bir anomali olup olma
dığı dikkatle incelenmelidir. 

EKSTREMİTE KISALIĞI 
DEFORMITELERİ 

Bütün fetal uzun kemikler kolayca ölçülebilirler, 
fakat fetal hareketler ölçümü zorlaştırabilir . Bir diğer 
tehlike de kemiği oblik kesitte ö lçmekt i r , bu takdirde 

kısa olarak değerlendiri lecektir . Ölçüm için iki uç tak i 
y u m u ş a k dokular iyice ayırdedilmelidir . Tüm kemik
ler için nomogramlar vardır (7, 9). 

Ultrasound ile diastrofik ve thanatrofik cücelik
ler, akondrogenezis ve fokomeliler tanınabilir . Çünki 
bu vakalarda, uzun kemik boylar ında önemli küçük
lükler vardır. Akondroplazilerde tanı 22. haftadan 
önce zordur ve sürekli ölçümler gerektirir. Bunlarda 
femur büyüme bozukluğu en erken bulgudur. Horao-
zigot veya heterozigot olabilirler. Homozigotlarda 
genellikle fetal göğüs büyüklüğü de az olacağından 
d o ğ u m d a n sonra ölüm mut lakt ı r . 

Hipomineralizasyon da ultrasound ile kolayca 
görülebilir; akondrogenezis, hipofosfatasia ve osteo-
genezis imperfektaya bağlı olabilir. O. imperfektanm 
otozomal dominant tipinde intrauterin kırıklar ve 
şiddetli kallus formasyonu da olabilir. 

İzole ekstremite kısalıkları, çok dikkat edilmezse 
kaçırılabilir. Fakat amelia, fokomelia ve amputasyon 
deformitelerini de tesbit etmek mümkündür . Fetal 
parmaklar 16. haftadan sonra gözlenebilir; fakat fetal 
hareketler ve genellikle avucun yumuk olması nedeni 
ile tam görebilmek zordur. Sabırla incelenirse poli-
dakti l i , sindaktili, adaktali ve ektrodaktili tanıları da 
konabilir. Şüpheli vakalarda fötoskopi şart t ı r . 

YÜZ ANOMALİLERİ 
Tecrübe ile fetal yüzün profil ve önden tesbiti 

mümkün olmaktadır . Yüzün y u m u ş a k dokuları gözle
nerek, yarık damak veya tavşan dudağı da tanınabilir. 

SONUÇ 

Günümüzde ultrasound, özellikle gebelik haftası 
tayini nedeni ile yaygın olarak kullanı lmaktadır . Fa
kat gerek kullanılan cihazların yetersiz, gerekse de 
kullanan personelin tecrübesiz olması nedeni ile bu 
rutin muayeneler sırasında pek çok küçük deformite 
gözden kaçmaktad ı r . 18. hafta civarında tüm gebele
rin tecrübeli ellerde ve iyi aletlerle ultrasound muaye
nesinden geçmesinde sayısız yarar vardır ve bu mua
yenelerde özellikle şu noktalara dikkat edilmeli
dir (3): 

1. Biparyatal çap , baş çevresi, karın çevresi ve 
femur boyu ölçümü 

2. Başta anterior ve posterior ventriküler-hemis-
ferik oran, serebellum damak, yüz, boyun incelenmesi 

3. Omurga 

4. Kalbte normal yapının değerlendiri lmesi 

5. Karın duvarı ve kordon insersiyonu 

6. Diafram 

7. Karaciğer, umblikal ven, karın kitlelerinin 
ayırdedilmesi 

8. Böbrekler , yapı , pelvis, büyüklük 
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9. Mesane, genitaller 

10. Ekstremiteler, el ve ayak parmakları 

11. Plasental yapı ve amnion sıvısı hacmi 

12. Kordon damarları sayısı. 
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