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ilk trimester kistik higroma tanisi konulan olgularin retrospektif analizi; tek
merkez tecruibeleri

Retrospective analysis of cases diagnosed with first trimester cystic hygroma; single
center experiences
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Tarkiye

oz

Amag: Kistik higroma antenatal yasamin ilk trimesterinde veya erken ikinci trimesterde tani konulan,
siklikla boyun, daha nadir mediasten veya abdomen gevresinde sivi koleksiyonu ile izlenen konjenital
bir anomalidir. Bu galismamizin amaci klinigimizde tani konulan kistik higroma olgularini degerlendirmek
yapisal anomaliler, genetik anomaliler agisindan sonuglarini analiz etmektir.

Gereg ve Yontem: Klinigimize son iki yilda refere edilmis hastalar arasindan kistik higroma tanisi alan
22 hasta ¢alismamiza dahil edilmistir. Hastalarimizdan invaziv tani testine izin veren 13 hastaya uygun
hafta araligina gore koryon villus érneklemesi veya amniyosentez uygulanmistir. izin vermeyen hastalar
antenatal ultrasonografi takibine alinmigtir.

Bulgular: Genetik veya yapisal anomalisi olan 6 hastaya tibbi tahliye uygulanmis 5 tanesi spontane
abort veya missed olmustur. Vakalardan bir tanesine amniyosentez islemiyle kromozomal
degerlendirme ve microarray analizi yapilmis ve normal bulunmustur, antenatal takipte rezollisyona
ugramis ve miadinda saglikli bir bebek dogurmustur.

Sonug: Konjenital kistik higroma tanisi konulan bebekler yapisal anomaliler, konjenital kalp hastaliklari,
iskelet displazileri ve genetik hastaliklar agisindan risk altindadir bu nedenle bu olgularin perinatoloji
genetik ve yenidogan birimleri tarafindan dikkatli takip edilmesi gerekmektedir. Genetigi normal olan
bebeklerin prognozunu yapisal anomalilerin varligi belirlemektedir.

Anahtar Sozciikler: Kistik higroma, konjenital anomaliler, kromozomal anomali.

ABSTRACT

Aim: Cystic hygroma is a congenital anomaly diagnosed in the first trimester or early second trimester
of antenatal life, often accompanied by fluid collection around the neck, less commonly around the
mediastinum or abdomen. The aim of this study is to evaluate cases of cystic hygroma diagnosed in our
clinic and to analyze their results in terms of structural anomalies and genetic abnormalities.

Materials and Methods: Twenty-two patients diagnosed with cystic hygroma among those referred to
our clinic in the last two years were included in our study. Chorionic villus sampling or amniocentesis
was performed on 13 patients who consented to invasive diagnostic testing, according to the appropriate
week interval. Patients who did not consent were placed under antenatal ultrasound follow-up.

Results: Medical termination was applied to 6 patients with genetic or structural anomalies, and 5 of
them resulted in spontaneous abortion or missed abortion. Chromosomal evaluation and microarray
analysis were performed on one of the cases through amniocentesis, which was found to be normal.
The case underwent resolution during antenatal follow-up and delivered a healthy baby at term.
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Conclusion: Babies diagnosed with congenital cystic hygroma are at risk for structural anomalies,
congenital heart diseases, skeletal dysplasia, and genetic disorders, therefore requiring careful
monitoring by perinatology, genetics, and neonatal units. The presence of structural anomalies
determines the prognosis of babies with normal genetics.

Keywords: Cystic hygroma, congenital anomaly, chromosomal anomaly.

GiRiS

Konjenital anomaliler perinatal mortalite ve
morbidite oranini artiran en dnemli sebeplerden
biridir(1). Kistik higroma siklkla (%75-90) boyun
arkasinda posterior servikal lg¢gende goérilen,
kistik lenfanjiom olarak da bilinen benign
konjenital anomalilerden biridir. Ayrica aksilla,
mediastinum retroperitonal bdlge ve torasik
duvarda da gériilebilir (2—4). Onceki galismalarda
gOrulme sikhgi dedisen oranlarda bildirilmis. 1/285
den 1/6000 e kadar degisik ylzdelerde goériime
sikligindan bahsedilmigtir (5-8).

Tani ultrasonografi araciligi ile konulur. Siklkla
boyun arka tarafinda retroservikal {g¢gende
Nuchal translusens- Ense saydamligi (NT )dlgimu
yapilirken izlenir. Degerlendirme igin aksiyal ve
sagittal kesitler kullanilir. Bir veya birden fazla
septa iceren kistik olusum olarak izlenir (9).

Yapilan ¢alismalarda siklikla  kromozomal
anomaliler ile iligkilendirilmigtir.  Anaploidi
insidans1%60’a varan cesitli oranlarda bildirilmistir
(5,9-13). Anaploidiler arasinda en sik goérulen
Turner, Trizomi 21 Trizomi 18 Trizomi 13 ve
triploidiler sayilabilir (1,12-14).

Antenatal girisimsel genetik tani testleri yapildi ve
kromozomal  bozukluk tespit edilmediyse
microarray inceleme ilave edilmelidir (6, 15).
Noonan sendromu kistik higromada tespit edilen
rasopatilerden biridir (6, 15). Kromozomal anomali
tespit edilmeyen olgularda detayli bir organ
taramasi ilerleyen haftalarda mutlaka yapiimahdir
(16). Kardiyak anomaliler en sik rapor edilen
yapisal anomalilerdir (10,17). iskelet displazileri
(Robert’s sendromu, Kampomelik displazi) SSS
(santral sinir sistemi) anomalileri gibi yapisal
anomaliler de rapor edilmigtir (16, 18, 19).

Besinci gebelik haftasinin sonunda lenfatik
sistemin gelismeye basladigi bilinmektedir. Kistik
higroma lenfatik damar yollari iginde ve boyun
lenfatik keselerinin blyimesi, lenfatik ve vendz
sistem arasindaki baglanti basarisizligi sonucu
sivi birikimiyle ortaya ¢ikar. Kistik higromalar,
alternatif bir drenaj yolu gelisirse veya jugiler
damarlar ile juguler lenfatik keseler arasinda bir
baglanti kurulabilirse ¢o6zilebilir (20). Genetik

anomali tespit edilmeyen, yapisal anomalisi
olmayan fetuslarda zamanla ¢o6zllme
gOruldagunu bildiren ¢alismalar
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yayinlanmistir(21). Bizde bu galismamizi, tersiyer
bir merkez olan Elazi§ Fethi Sekin Sehir
Hastanesi perinatoloji klinigine refere edilen ve
kistik higroma tanisi dogrulanan hastalarimizin
gebelik sonuglarini degerlendirmek igin planladik.

GEREG ve YONTEM
Bu galisma tersiyer bir merkez olan Elazig Fethi
Sekin Sehir Hastanesi perinatoloji klinigine Mayis
2022- Aralk 2023 tarihleri arasinda refere edilen
ve kistik higroma tanisi dogrulanan hastalarimizin
gebelik  sonuglarini degerlendirmek  igin
tasarlanmigtir. Retrospektif bir kesitsel calisma
olarak yurutilmuistir. Kistik higroma olgulari
literatirde de belirtildigi Uzere, ultrasonografi
aracihgr ile siklikla boyun arka tarafinda
retroservikal Uggende NT (Nuchal translusens-
Ense saydamligi) élcim yapilan kesitte (sagittal)
ve aksiyal kesitler kullanilarak. bir veya birden
fazla septa iceren kistik olusum seklinde tani
almistir (9) (Sekil-1,2).

Sekil-1. Kistik higroma tanii 13 haftalik fetis
cranium’unun transvers kesitte goOrtntusu. Septal
goriinimde kistik higroma basin arka kisminda dikkat
cekmektedir.

Sekil-2. Sagittal planda 12 haftalik bir gebelikte kistik
higroma gérinimi
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Bilgisayar  kayitlari,  ultrasonografi  verileri
taranarak kistik higroma tanisi koydugumuz
hastalarimizin verilerine ulastik. NT olgimi
yapilan Kkesitte fetal boyunla sinirl, bdlmeli
olmayan bir sonolusens alani olarak tanimlanan
ense saydamliginin aksine, fetal vicut ekseni
boyunca uzanan acikca goérulebilen
septasyonlarla genislemis bir sonolusens olarak
belirledik. Bu kriterler sinirinda 6040 hastanin
geriye yonelik kayitlari incelendiginde 22 kistik
higroma tanili hastaya ulagildi ve kayitlardan;
hastalarin yasi, gebelik ve dogum sayilari, tani
konulan haftalari, girisimsel islem sonuglari,
takiplerde ortaya cikan yapisal anomalileri, tibbi
terminasyon, abort veya canli dogum sonuglari
veri olarak kaydedildi. Kistik higroma tanisi
koydugumuz hastalari genetik hekimi ile konstilte
etmistik ve uygun hafta araliyina gére hastanin
kabul etmesi durumunda amniyosentez veya
koryon villus érneklemesi (CVS) uygulamistik. Bu
kayitlarla hastalarimizin genetik tani sonuglarini
kayit altina aldik. invaziv islem istemeyen
hastalari veya genetik testleri normal olarak
sonuclanan hastalar perinatoloji polikliniginde
takibe aldik, ilerleyen haftalarda yapisal
anomalileri tespit etmek icin anomali taramasi
yaptik. Genetik anomaliler veya majoér anomaliler
nedeniyle aile istemi olursa tibbi tahliye yaptik,
gebeligine devam etmek isteyen hastalarin
bebeklerinde hastanemiz disinda abort veya
intrauterin 6lUm olmusgsa bu bilgileri ‘E nabiz’ isimli
bakanlik saglik kayitlarindan veya telefonla
arayarak ulasip kaydettik. Canli olarak miada
ulasan fetuslarin dogum bilgileri, neonatal, genetik
muayene sonuglari da hastane kayitlarindan ve
yine ayni Ulke saglik uygulamasindan bulunup
verilere kaydedilmistir. Veri toplama slreci
Helsinki  bildirgesi ilkelerine uygun olarak
surdurdlmustar. Calismamizin etik onayi Turkiye,
Elazi§' da bulunan Boélgesel Etik Komitesinden
alinmistir (Protokol No. 23402 2024/03).

istatistiksel analiz

Arastirmadaki verilerin analizii, SPSS 25.0
programiyla (SPSS Inc., Chicago, IL) yapildi.
Hastalara iligkin verilerin demografik dagilimlari
tanimlayici istatistiklerle (ortalama, standart
sapma, minimum ve maksimum) olusturuldu.

BULGULAR
22 kistik higroma olgusu galismaya dahil edilmis
ve istatistiksel analizi yapilmistir. Bu sonuglara
gore hastalarin demografik dzellikleri Tablo-1'de
gOsterilmistir.
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Tablo-1. Demografik ve Klinik Ozellikler

ENAZ ENCOK ORTALAMA
YAS 21 43 30,64 +6,3
GRAVIDA 1 5 2,41 1,22
PARITE 0 1,09 £ 0,97
TANI
HAFTASI 11 18 12,2 +1,54

22 hastamizin 9'u (%40,9) herhangi bir girisimsel
islemi istemezken uygun hafta aralijina gore
10(%45,4) hastamiza koryon villus 6rneklemesi
(CVS), 3 (%13,6) hastamiza amniyosentez (AS)
uygulanmistir. invaziv islem ile elde edilen veya
postpartum tani konulan genetik hastaliklar tablo
2 de gosterilmistir. 5 (%22,7) Trizomi 21 (Down
sendromu), 3 (%13,6) Turner sendromu, 1 Trizomi
13, 1 mozaik Klineferter, 1 iskelet displazi tanisi
konulmustur. 4 olgumuzda herhangi bir
kromozomal anomali  olmaksizin  yapisal
anomaliler geligsmistir. Bunlar holoprosensefali,
diyafram hernisi, atrioventrikiler septal defekt
(AVSD), Fallot tetralojisi ve  serebellar
hipoplazisidir.

Tablo-2 de listelendigi gibi 13 hastamiza girisimsel
islem uygulanmigtir. 7 hastamizin  sonucu
andploidi gelmistir. 4 vakada trizomi 21 tespit
edilmis 3 hasta tibbi terminasyon istemis, 1 hasta
gebeligine devam etmeyi tercih etmis fakat
takiplerinde 17. haftada missed abortus
gelismistir. 1 vakada trizomi 13 tanisi konulmus
aile tibbi tahliyeyi kabul etmemis ve takiplerde 16.
Haftada abort olmustur. Tani konulan seks
kromozom bozukluklarindan Klineferter olan olgu
canli olarak 35. haftada dogmus, Turner olan olgu
15. Haftada abort olmustur. 6 hastamizin
kromozom analizinde sayisal bir sorun tespit
edilmemigtir.  ilerleyen  haftalarda  yapilan
ultrasonografik incelemelerde tespit edilen bazi
yapisal anomaliler olmustur. Bir vakada
holoprosensefali tespit edilmis olgu tibbi tahliye
istemis, bir olguda diyafram hernisi gértilmus 17.
Haftada missed abortus gelismis, bir olguda
diyafram hernisi AVSD tespit edilmis aile ileri
inceleme ve tahliye kabul etmemis 38 w da 2300
gr olarak dogup postpartum ex olmustur. Bir
olguda cerebellar hipoplazi ve corpus callosum
hipoplazisi gortlmus ,1 olguda ise takiplerde kistik
higroma goéruntist kaybolmus miadinda sag
saglikh dogum gelisip postpartum ilk takiplerinde
sorun tespit edilmemistir. Bir olguda ise takiplerde
(15. Haftada) uzun kemiklerde egrilik kisalik dar
torax gorulmesi Uzerine iskelet displazisi tanisiyla
gebelik sonlandiriimistir. Sosyal olanaklardan
otird amniyon veya abort materyalinden ileri
genetik inceleme yapilamamigtir.
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Herhangi bir antenatal tani testini kabul etmeyen
9 hastamiz olmustur. Bu hastalarimizin yapilan
takiplerinde 1 olguda kalpte Fallot tetralojisi

abortus gelismistir. 1 olguya kistik higromaya ek
ectopia kordis nedeniyle tibbi tahliye uygulanmisg,
3 olgunun 2’si intrauterin gelisme kisithhidi olarak

gelismis, 1 olguda AVSD gelismis bu olgu
postpartum Down sendromu tanisi almis ex
olmustur. 2 olguya postpartum Turner sendromu
tanisi konulurken 1 olguda 16 haftada missed

1’i de miadinda saglikh olarak canl dinyaya
gelmistir. Postpartum ilk muayenelerinde 6zellik
tespit edilmemistir. Tablo-3’de kistik higroma
olgularinin gebelik sonugclari gosterilmistir.

Tablo-2. Kistik higroma olgularinin genetik ve obstetrik sonuglari.

1 ISKELET DISPLAZI
ini
1DH" 17 W MISSED
ABORT
. . 1 DIYAFRAM HERNISi
OPLOID AVSD PPEX
N: 6 -|1 HOLOPROSENSEFALin
1 REZOLUSYON CANLI
DOGUM
Girisimsel
1CC" AGENEZISI
test yapi lan Y CEREBELLAR HIPOPLAZI
N. 13
<
2 1 DOWN 17 W ABORT
o ANOPLOID
2 P
QO «~ N: 7
: u
hv4 3 CANLI SAGLIKLI
|—
'ﬂ 1 TRiZOMi 13 ABORT
v 2 TURNER
116 W MISSED
ABORT
GiTfsimset 1 AVSD* DOWN
test
reddeden [} 1 FALLOT TETR.
N- 9 1 EKTOPIA KORDIS

4
3

*TT : Tibbi tahliye, *DH: Diyafragma hernisi, *CC: Corpus Callosum, *AVSD: Atrioventrikuler septal defekt

Tablo-3. Kistik higromali fetuslarin gebelik sonuglart:

Kistik higroma N: 22

Tibbi terminasyon

Abortus /intrauterin ex
Kromozomal anomalili canli dogum
Yapisal anomalili canli dogum

Anomalisiz canli dogum

6 %27,2

TARTISMA

Kistik higroma boyun arka Ug¢geninde yer alan
lenfatik ve vendz sistemdeki gegiste bozukluk ile
olusan bir lenfanjiom tartduir. Siklikla 11-14 hafta
arasinda NT olcimi yapilacakken mid-sagittal
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kesitte, septall kistik olusum olarak goralar.
Detayli ultrasonografi ve genetik inceleme
endikasyonu vardir.(16) Yapilan son galigmalarla
da dogrulandigi lzere fetal kistik higroma
kromozomal anomaliler ve yapisal anomaliler
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acisindan risk olugturmaktadir (22-24). Bizim
calismamizdan elde ettidimiz sonuclara gore 22
Kistik higroma olgusunun sadece 4’U yapisal veya
kromozomal bir anomali olmadan canli saglikh
dogmustur.

Yapisal anomaliler, ciddi genetik hastaliklar ve
sendromlarla iligkili olmasi sebebiyle kistik
higromanin erken tanisi olduk¢a 6nemlidir (25).
Erken gebelik haftalarinda tani konulan ve
kromozomal veya yapisal anomali tespit edilen
kistik higroma olgularinda terminasyon
yapilmadigi taktirde hidrops, intrauterin 6lim ve
abort olma olasilgi ¢ok yuksektir (16, 18). Kistik
higroma tespit edilen olgularin sag saglikli
miadinda doguma ulagma orani oldukga duisuktir,
yapilan calismalarda %5 veya daha altinda
oranlar verilmistir (16). Bizim calismamizda bu
oran %18 olarak bulunmustur.

Ayrica ¢alismamizin bulgulari, kistik higromanin
teshis ve  yobnetiminde  dnemli  bilgiler
saglamaktadir. Bulgularimizi mevcut literatirle
karsilastirdigimizda, bazi  benzerlikler ve
farkliliklar dikkat cekmektedir

Daha o6nceki calismalarda %65'e kadar farkl
oranlarda verildigi gibi en sik tespit edilen problem
kromozomal anomali olmustur (5, 11, 14, 24).
Olgularimizin %45 ‘ inde (n:10) kromozomal
bozukluk tespit edilmigtir.  Schceurs ve
arkadaslarinin calismasinda en sik kromozomal
anomali Turner olarak gosterilse de birgok
calismada en sik tespit edilen kromozomal
anomali Down sendromu olmustur (5,10,14).
Bizim calismamiz da bu calismalari destekler
nitelikte olup tespit ettigimiz en sik kromozomal
anomali Trizomi 21 olmustur (5/10).

Oploid olgularda prognozu belirleyen en énemli
durum yapisal anomalilerin varligidir (11) ve
bunlar arasinda en sk goérilen kardiyak
anomalilerdir, %62 ‘den %72 ‘ye varan oranlarda
siklik bildirilmigtir (17, 26). Literaturi destekler
sekilde biz de yapisal malformasyonlar arasinda
en sik kardiyak anomalileri tespit ettik (%50); 1
olgumuzda AVSD, 1 olgumuzda Fallot tetralojisi
tanisi konulmustur.

Bazi vaka sunumlarinda ve c¢alismalarda
deginildigi Uzere kistik higroma takiplerde yeniden
lenfatik -vendz baglanti kurulursa, rezollisyona
ugrayip kaybolabilir (9, 27). Bu genetik ve yapisal
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anomalisi olmayan fetuslarda goérilebilir. Bizim
olgularimizdan 4’inde (%18) takiplerinde Kkistik
higroma gérinimi kaybolmus ve miadinda canli
dogum gerceklesmisti. Bu olgularin  1’inin
antenatal, 3’Gnin postnatal genetik incelemeleri
vardir ve kromozomal anomali tespit edilmemistir.
Calismamizin gugld yodnleri; belirli bir zaman
diliminde tek bir merkezde toplanan buyuk bir
hasta grubunu kapsamaktadir, tibbi kayitlarin
ayrintili bir sekilde incelenmesi, tani ve yodnetim
surecleri hakkinda derinlemesine bilgi saglamistir,
hastalarin postnatal sonuglarini degerlendirme
olanadi uzun dénem sonuglar hakkinda literatire
katki saglamigtir. Calismanin zayif ydnleri ise
siraslyla sOyle siralanabilir;

Calismanin retrospektif dogdasi, veri toplama ve
analizde bazi sinirlamalara yol agabilir. Ozellikle
eksik veya hatali kayitlar, sonuglarin dogrulugunu
etkileyebilir.

Galismanin tek bir merkezde yapilmis olmasi,
sonuglarin farkl populasyonlara
genellenebilirligini  kisitlayabilir.  Ultrasonografi
sonuglarinin yorumlanmasinda subjektif faktorler
rol oynayabilir. Bu da tani ve ydnetimde
farkliliklara yol agabilir.

SONUG

Calismamizin sonuglari literatirle uyumludur ve
kistik higromali fetlislerde anormal karyotip ve
yapisal anomalilere iligkin risk yiksektir ve canl
dogum orani dusuktar. Ultrasonografi sirasinda
kistik higroma saptanan fetislerde daha ileri
tetkiklerin (amniyosentez veya koryon villus
orneklenmesi)  yapilmasi  gereklidir.  Kistik
higromali gebelerde kromozomal veya yapisal
anomalilerin yiksek riski nedeniyle ve gebelik
sonucunda istege bagh terminasyon veya
intrauterin 6limle sonuglanabilecedi bilgisi aileye
verilmeli ve bu ailelere genetik danismanlk
saglanmalidir.

Cikar catismasi: Yazarlar
catismasi bildirilmemigtir.
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