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| - GIRIS

Malformasyon, bir organin ya da organin bir bélimunin embriyolojik gelisimi sirasinda
anormal morfogenez sonrasi olusan yapisal defektidir ve siklikla konjenital (dogustan) anomali
terimi ile es anlamli olarak kullaniimaktadir (1-2).

Majoér anomaliler, yeni doganlarin %2-3 Ginde goriilen ve medikal ya da cerrahi girisim
gerektiren ya da kozmetik 6nemi olan bozukluklardir (3-6). Konjenital kalp defektleri, yarik
damak dudak ya da hidrosefali gibi problemleri icerir. Ge¢miste oldugu gibi bugiin de major
anomaliler morbidite ve mortalite nedenidir. Perinatal 6limlerin yaklasik 4'inden sorumlu
tutulmakta ve hastaneye yatis nedenlerinin 1/3'Uni olusturmaktadir (6-9). Konjenital anomali
disindaki nedenlere bagli perinatal mortalitenin dismesi ile birlikte, konjenital anomaliler
bebek mortalitesinin baglica nedenlerinden biri konumuna gelmektedir. Konjenital anomaliler
65 yas altindaki 6limlerden 5. sirada sorumlu tutulmaktadir (10). Aile igin major anomaliler
hem parasal hem de duygusal acidan bliylik zorluklar yaratir. Prenatal sonografi biitiin
anomalileri saptamasa da, sonografide saptanan anomaliler, bir yandan daha ileri antenatal
degerlendirmeler ve multidisipliner girisimlerin kapisini agarken ileriye yonelik danismanlik
verilebilmesini de saglar. Pek ¢ok olguda tekrarlama riski agisindan gebenin ve esinin
bilgilendirilmesi yaninda dogum 6ncesi, dogum sirasinda ve dogum sonrasindaki yaklasim ve
tedaviler hasta icin uygun sekle getirilebilir. Dogru antenatal tani, ailenin bilgilendirilmesi ve
medikal ekiple birlikte karar vermesini, en uygun eylem ve dogum seklinin uygulanabilmesini
ve en iyi yeni dogan sonuglarini saglar. Ozel medikal ya da cerrahi problemleri olan yeni
doganin dogumu igin gereken psikolojik hazirligi saglar.

Bir anomalinin frekansinin incelenmesi toplumun yasina baglidir. Cocuk blylylp
gelistikce yeni doganda asemptomatik olan ya da saptanmayan dogum defektleri belirgin hale
gelebilir (11). Yasamin ilk yili sonunda konjenital anomali sikhgi iki katina ¢ikmaktadir (12).
Erken gebelik haftalarinda konjenital anomali frekansini son derece yiksek oldugu ve
anomalili fetuslarin kendiliginden disiikle sonuglandiklari bilinmektedir (13). Kendiliginden
dusiik seklindeki bu selektif islemler sonrasinda gebelik yasi ilerledikce anomalili fetis
insidansi azalmakta ve farkli anomali tiplerinin relatif frekansinda degisikler olmaktadir.

Turkiye'de konjenital malformasyon sikhgi, dagilimi, risk faktorleri Gizerine yapilan
calismalar sinirli olanaklarla ve retrospektif yapilmakta, cogu kez anket sonuglarina
dayanmaktadir (14-15).

Bu tez galismasinin amaci Tirkiye'de en bulylk prenatal tani ve dogum merkezi
konumunda olan Dr. Zekai Tahir Burak Kadin Sagligi Egitim ve Arastirma Hastanesine ait major
konjenital anomali verilerini 1995-1999 vyillari arasinda degerlendirmek, ileriye yonelik
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arastirmalar ve gelismeler igin eksikleri gozden gegirmek ve bunlara yonelik ¢oziimler getirmek
ve ilerideki projelere kaynak olusturmaktir.

Il- GENEL BiLGILER

Dogum defektlerinde kullanilan siniflandirmalarin anlasiimasi hem obstetrik sonolojist,
hem de pediatrist agisindan énemlidir. Antenatal sonografide belirlenen bir anomali ile bir
yigin soru ortaya cikar.

e Neden nedir?

e Buizole bir anomali midir? Eslik eden diger anomaliler var mi?

e Bir sendrom ya da bilesimin pargasi midir?

e Odaklanilmasi gereken spesifik anomaliler var mi?

e Fetal karyotipleme gerekli mi?

e Teratojeniteye maruziyet sonrasi ortaya ¢ikmis olabilir mi?

e Sonraki antenatal yasam, dogum, dogum sonrasi i¢in ne gibi sonuclari olacaktir?

Oncelikle bilinmesi gereken nokta, dogru hasta degerlendirmesi icin dogru taninin esas
oldugudur. Gelisme defektlerinin siniflandirmasinda kullanilan kavram ve terimler,
etyolojilerinin daha iyi anlasilmasi ve karsilagilan problemlere genis bir cerceveden bakilmasi
ile gelistirilmistir. Asagida belirtilen siniflandirmanin ¢ogu Sprangler, Smith ve arkadaslarinin
siniflandirmalaridir (2). Farkh nedenlerin benzer defektlere yol acabilecegi bilinmelidir. Ortaya
¢ikan sonug genetik faktor ve bozukluklara, ¢evresel teratojenlere, fizik gliclere ya da hepsinin
kombinasyonuna bagh olabilir.

Anomalilerin Siniflandirilmasi

Major ve Minor anomaliler: Konjenital anomali, dogumda anatomik anormallik
bulunmasidir. Dogum defekti, konjenital anomali terimi icin es anlamli kullanilirsa da dogum
defekti metabolik ve fonksiyonel anomalileri de kapsamaktadir.

Konjenital anomaliler; major ve mindr anomaliler olarak iki genis kategoriye ayrilir (3). Minor
anomaliler: cerrahi ya da kozmetik agidan 6nemi olmayan gruptur. 5. parmagin egri olmasi
(klinodaktili) ya da ikinci Gglinct ayak parmaklar arasindaki kismi perdelenme buna érnektir.
Toplumun %4'Unden fazlasinda eger bu oOzellikler bulunuyorsa, normal farkhlik olarak
degerlendirilmektedir (4). Minér anomaliler yeni doganlarin yaklasik %14'tinde bulunur. Tanim
olarak yasam ya da fiziksel iyilik halini bozmaz. Tek bir minér anomalisi olan yeni doganlarda
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bir major anomali olma olasiligi artmamaktadir. Bir yeni doganda iki ya da izerinde minor
anomali bulunmasi olasiligi disiktiir. iki ya da lzerinde minér anomali mevcut yeni
doganlarda c¢ogu kez altta yatan bir neden olmakta ve major anomali frekansinda artis
gorilmektedir (4,5). Antenatal sonografi ile bazilari saptanabilen minér anomalilerin relatif
Onemini ya da 6neminin olmamasini géz éniinde bulundurmak gerekir. Teknolojik gelisimlere
paralel olarak saptanabilen mindr anomali sayisi artacaktir.

Major anomaliler, medikal ya da cerrahi girisim gerektirir ya da kozmetik 6nemi vardir.
Yeni doganlarin %2-3'linde gorilir (4-7). Konjenital kalp defektleri, yanik damak dudak ya da
hidrosefali gibi problemleri icerir. Gegcmiste oldugu gibi bugiin de major anomaliler morbidite
ve o mortalite nedenidir. Perinatal 6limlerin yaklasik 1/4'inden sorumludur; hastaneye yatis
nedenlerinin de 1/3'ln0 olusturur (7-9). Konjenital anomali disindaki nedenlere bagli perinatal
mortalitenin dismesi ile birlikte konjenital anomaliler bebek mortalitesinin baslica
nedenlerinden biri konumuna gelmektedir. Konjenital anomaliler 65 yas altindaki 6limlerden
5. sirada sorumlu tutulmaktadir (10). Aile icin majér anomaliler hem parasal hem de duygusal
acidan biyuk zorluklar yaratir. Prenatal sonografi ile biitiin anomalileri saptamak mimkdn
olmasa da, sonografide saptanan anomaliler bir yandan daha ileri antenatal degerlendirmeler
ve multidisipliner girisimlerin kapisini agarken, ileriye yonelik danismanlik verilebilmesini de
saglar. Pek ¢ok olguda tekrarlama riski agisindan gebenin ve esinin bilgilendirilmesi yaninda
dogum oncesi, dogum sirasinda ve dogum sonrasindaki yaklasim ve tedaviler hasta icin uygun
sekle getirilebilir. Dogru antenatal tani, ailenin bilgilendiriimesini ve medikal ekiple birlikte
karar vermesini, en uygun eylem ve dogum seklini saglarken yeni dogan sonuglarini da en iyi
sekle getirir. Ozel medikal ya da cerrahi problemleri olan yeni doganin dogumu igin gereken
psikolojik hazirligi saglar.

Bir anomalinin frekansinin incelenmesi toplumun yasina baglidir. Cocuk blylylp
gelistikce yeni doganda asemptomatik olan ya da saptanmayan dogum defektleri belirgin hale
gelebilir (11). Yasamin ilk yili sonunda konjenital anomali sikhigi iki katina ¢ikmaktadir (12).
Erken gebelik haftalarinda konjenital anomali frekansinin son derece yiliksek oldugu ve
anomalili fetuslarin kendiliginden disiikle sonuglandiklari bilinmektedir (13). Kendiliginden
duslik seklindeki bu selektif islemler sonrasinda gebelik yasi ilerledikce anomalili fetis
insidansi azalmakta ve farkli anomali tiplerinin relatif frekansinda degisikler olmaktadir.

Fetusun antenatal sonografik degerlendirilmeleri asagidaki sorunlari beraber getirir.
Postnatal insidans degerlendirilmeleri, konjenital utero anomalilerde prognoz ve etyoloji
agisindan yapilan tahminler topluma uyarlanamaz. Bunun asil nedeni fetal yagsamdaki dogal
seleksiyon islemidir. Pediatrik cerrahi operasyonlar uygulanacak kadar yasayan yeni
doganlarda, yasim oranlari belirgin olarak artarken, dogum 6ncesi tani konan fetuslarin bir
kismi 6ldtglinden ya da gebelik 61ii dogumla sonuclandigindan yasama oranlari diistktr.



Prenatal ve postnatal prognozlar arasindaki dikotomiye yol acan bir diger faktor de
prematiritedir. Pek ¢ok konjenital anomali polihidroamnios ve preterm eyleme yol agar, diger
onemli bir faktor, hidrops fetalis gelisimidir. Hidrops fetalisin tedavisi dogum sonrasi ¢ogu kez
basarili olamamaktadir. Prognozun farkh olmasinin nedeni sonografik olarak tani konmamig
malformasyonlarin da varligidir. Dérdiinci neden de fetal yasamda kromozom anomalilerinin
insidansindaki yuksekliktir.

Antenatal serilerle postnatal seriler arasindaki farkin genel prensibi omfalosellerde
gosterilmistir. Pediatrik literatiirde omfalosel ile birlikte bulunan malformasyon orani %56
kromozom anomalisi bulunma insidansi %12 iken; antenatal serilerde bu oranlar ¢ok yuksektir.
Omfalosel ile birlikte %73 malformasyon saptanirken, sitogenetik anomaliler %54
bulunmustur (14). Bu iki faktor, prenatal tani konan serilerde daha diisiik yasam oranlarina yol
acmaktadir. Prenatal tani konan anomalilerin dogal gidisinin ne olacagi arastirma konusudur.
Dikkatli seri incelemeler ve takibi ile bu anomalilerin dogal gidisi konusunda hastalarin
bilgilendirilmesi saglanabilecektir.

Malformasyon, bir organin ya da oryanin bir bélimunin embriyolojik gelisimi sirasinda
anormal morfogenez sonrasi olusan vyapisal defektir. En dar anlamdaki tanimi,
malformasyonlarin organik yani yapisal olarak anormal olmasidir. Bir organin ilkel taslaginin
ya da primordiumunun anormal gelisim potansiyeli gdstermesidir. Eger primordium normal ve
bozukluk baglangigta normal olan gelisime distan bir etki ile olusuyorsa, bu durum harabiyet
olarak adlandirilir (2). Anormal gene bagl bir kalp defekti malformasyon olarak adlandirilirken
rubella enfeksiyonuna bagh olusan ayni defekt, harabiyet olarak tanimlanmaktadir. Yanhs
kullanim sonucunda, harabiyet olarak tanimlanacak pek ¢ok bozukluk malformasyon olarak
adlandirilmaktadir. Pratikte yapisal bir bozuklugun intrinsik mi, ekstrinsik mi oldugu
belirlenememektedir.

Minor anomalilere ek olarak major malformasyonlu yeni doganlarin 1/3 ya da %’inde
cok sayida anomali vardir; bu oran da butiin yeni doganlarin %0,7'sinde gorulir. Obstetrik
ultrasonografi yaparken fetal anomali saptandiginda tam ve detayh bir fetal organ sistem
muayenesi ile birlikte ekokardiografi yapilmasi gereklidir. En sik bozukluk saptanan organ
kalptir (17).

Konjenital malformasyonlarin etyolojileri: Nedenlerine gore:

e Monogenik bozukluklar,

e Kromozom anomalileri,

e Multifaktoryel etyoloji(cevresel ve genetik faktorlerin bilesimi),
e Teratojenler ve

e Bilinmeyenler olarak bese ayrilir.



Ne yazik ki, giniimizde de hala (bilinmeyenler etyolojide %50'nin (zerinde bir oran
olusturmaktadir (18). Bu konu gelisim biolojisinde ufuklari son derece genis arastirmalara
aciktir.

Multifaktoryel etyoloji: Nedenler arasinda ikinci en bliyik grubu olusturur. Konjenital
malformasyonlarin en azindan %20'si genetik olarak duyarli bireylerde etki eden cevresel
faktorler nedeni ile olusmaktadir xa(19). Multifaktoryel problemlerde spesifik cevresel
elemanlar ya da tam genetik yapi aydinlatilamamistir. Sik goérilen dogum defektlerinde
genetik ve ¢evresel faktorler arasindaki iliskinin 6rnekleri: izole kalp defektleri ve néral tip
defektleridir. Anne babada ya da kardeslerde kalp hastaligi olmasi gelecek ¢ocuklara genel
toplum ortalamasi olan 8/1000'in Uzerinde risk artisi getirir, bu durum genetik yatkinlik
uzerine bilinmeyen cevresel ajanlarin etki ettigi kavramini dogrulamaktadir. Noral tip
defektleri acisindan, etkilenmis bir cocugun dogumunu izleyerek sonraki cocuklardaki
tekrarlama riski toplum genelindeki 1-2/1000'deki orandan %2'ye gikar. Bu faktoérler, genetik
duyarhligi olanlarda bir ya da daha fazla cevresel faktérin rol oynadigl kavramini
desteklemektedir.

Monogenik bozukluklar: Konjenital malformasyonlarin %7.5 kadarini olusturur (6,8).
Resessif, dominant ve X-bagimli genleri iceren tek gen bozukluklaridir. Mendelian bozukluklar
olarak da adlandiriir. Monogenik bozukluklarin hepsi konjenital malformasyona vyol
acmamakta ise de, pek cogu yol acabileceginden, spesifik niks tekrari icin danisma
verilmelidir.  Ornegin Meckel sendromundaki ensefalosel, izole ensefaloselden
ayrilmayabilirse de Meckel Gruber sendromu (Sekil 1-2-3) iki resessif gene baghdir ve sonraki
gebelikte tekrarlama riski %25 ile izole ensefaloselin tekrarlama riski olan %2'nin ¢ok
uzerindedir. Meckel Gruber sendromunun degismez bulgularindan biri olarak tanimlanan
multikistik/displazik  bobreklerin  varligi, bu sendromda tanimlanan anomalilerin
taninabilmesini saglar. Oli dogum ya da neonatal élimlerde otopsinin yeri ve tani agisindan
onemi yadsinamaz. Sekil 1'de Trizomi 13'lii orao teratom ve ekstremitelerde fokomeli, ayakta
club foot ve gdzde anoftalmi gorilmekte.



Sekil 1: Trizomi 13




Sekil 4-5: Meckel Gruber sendromu tanisi ile terminasyon uygulanmis bir bebek

(Dr. Elif Gul Yapar'dan alinmistir): Oksipital ensefalosel, karinda ileri derecede biiyiik
displazik bobreklere bagh genisleme ve oligohidramniosa sekonder Potter bulgulari dikkat
cekicidir. Bilateral displazik multikistik bdbrekler otopsi bulgusu olarak altta yer almaktadir.
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Sekil 2 ve 3' te ikiz bir gebelikte saptanan Twin reversed arterial perfusion sequence’li bebek
gorilmektedir.

Sekil 2 ve 3

AT A
b ifei by
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Sekil 6’da yluzde hemanjiom tespit edilen bir fetal anomalili bebek gorilmektedir.

Sekil 6: Yiizde Hemanjiom

Tek gen bozukluklarina diger ornekler: Treacher Collins sendromundaki anormal
kulaklar, X-linked akuadektal stenozda hidrosefali, Robert Sendromundaki hipomelik
ekstremiteler ve otozomal resessif Ellis van Creveld sendromundaki kalp defektleri ve
polidaktilidir. Kisa ekstremiteye yol agan displazilerin gogu monogenik kékenlidir.

Kromozom anomalileri: Fazla ya da eksik olan kromozomlar siklikla birden ¢ok
malformasyon gelisimine yol acar. Konjenital anomalilerde oldugu gibi prenatal, yasamdaki
sitogerletik anomalilerin incelenmesi sirasinda kendiliginden distiklerle sonlanan seleksiyon
akilda tutulmalidir. insan gebeligi siiresince kromozom anomalilerinin relatif siklig1 degismekte
ve gebelik ilerledikge kromozom anomalilerindeki toplam insidans sasirtici bicimde farkhlik
gostermektedir. Sitogenetik anomaliler, klinik gebeliklerin %10'unda(20), ve ilk trimester
disuklerinin de %50'sinde gorilmektedir (21-22), 11. ve Il. trimester 6l dogumlarinin ise %6-
7'sinde sitogenetik anomaliler vardir (6,20). Termde insidans %0.6'ya diismektedir. Canli ve
0li dogumlarin hepsi incelendiginde, konjenital malformasyonlu yeni doganlarin %6-7'sinin
etyolojisi kromozomaldir (6).
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Yeni dogan Unitelerinde siklikla major anomali ile birlikte fizik muayenede minor
anomaliler saptanirsa sitogenetik degerlendirmeler yapilmaktadir. Sonografi ile in utero
yasamda tek bir anomali de saptansa, ailede monogenik bir bozukluk olmadik¢a, fetal
karyotipleme uygulanmaktadir. Bu kuralin tek istisnasi sakrokoksigeal teratomlardir;
muhtemelen kromozom anomalisi riski tasimayan az sayida sonografik taninabilen anomali
mevcuttur. Fetal karyotipleme gerektiren diger sonografik bulgular: intrauterine gelisme
geriligi, amnion sivisi anomalileri ve non-immun hidrops fetalistir.

Il. trimester amniosentezi ya da ilk trimester koryon villus 6rneklemesi (CVS) seklindeki
prenatal tani islemleri, otuzlu yaslarin ortalarina gelmis kadinlarda sitogenetik analiz
yapilabilmesini saglamistir. 35 yasindaki bir kadinda sitogenetik anomalili bir amniosentez
sonucu ¢tkma olasiigl %0.77 ya da 1/130 iken (23); kromozom anomalili term bir bebek
dogurma olasihig 1/179 ya da %0.59'a inmektedir (24). Amniosenteze bagl komplikasyon
gelisme olasiliginin  %0,5-1 oranlarinda oldugu varsayildigindan, yarar/zarar oranlari
degerlendirildiginde, 34-35 vyaslar invaziv testlerin uygulanabilecegi yaslar olarak
gorilmektedir (25-27). Sonografik fetal anomali saptanan bireye de ayni yaklasimda
bulunulmali; eger sitogenetik anomali riski %0.77 ya da lizerinde ise hastaya tani kondugunda
invaziv testler: CVS, amniosentez ya da fetal kan érneklemesi 6nerilmelidir. Pozitif sitogenetik
bulgu gebelige yaklasimi degistirir. Ek olarak bazi malforme fetuslar sitogenetik analiz
yapiimadan 6Imektedir.

Genel olarak bilinmesi gereken nokta, belirli bir obstetrik nedene, baglanmadan olan
fetus olimlerinde sitogenetik analizler yapilmaldir. Fetal 6lime ragmen amniosentez ya da
CVS ile sonug alinmasi miimkiinken dogumdan sona yapilan doku kultirleri gogu kez basarili
olamamaktadir (28). Tanisal islemleri dogum zamanina ertelemek, siklikla laboratuvar
basarisizliklarinin artmasina yol agmakta; fetal doku, kordon ya da plasenta biopsileri canliligini
kaybetmekte, ya da bakteri veya mantar kontaminasyonu gelismektedir. Amniosentezin ya
da CVS'in basarisi, uygun steril teknikler kullanilarak fetal 6lim tanisi konduktan sonraki en
kisa stirede yapilmasina baghdir. Sitogenetik analizde hiicreler 6limden sonra ne kadar kisa
sirede elde edilirse laboratuvar basarisi o denli artacaktir.

Teratojenler: Bilinen gevresel faktorler, konjenital malformasyonlarin %7'sinden azina
yol agmaktadir (6, 18). Bilinen teratojenik ajanlarin gogu XX. ylzyilin ikinci yarisinda
taninmigtir. Bir kismi iatrojenik iken bir kismi degildir. Bu ajanlarin taninmasi maruziyet
oranlarini degistirmis; sonugta baslica radyasyon, infeksiydz ajanlar ilaglar ve cevresel
kimyasallar ve anneye ait hastaliklar olmak (izere dort ana grupta toplanan malformasyonlarin
sorunlu tutuldugu kategoriler degismistir.

iyonizan radyasyon, 1920'de teratojen olarak taninmistir (29). 10 Rad ya da altindaki
dozlarda uygulanan tanisal amagl radyasyonun prenatal gelisim agisindan riskli olmadigi
bildirilmektedir. Bugiin radyasyona bagl konjenital malformasyon orani cok distikttr (30-31).
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Annedeki infeksiyonlar konjenital malformasyonlarin %2'sini olusturmaktadir. Rubella
virus infeksiyonu tarihte ilk tanimlanan teratojenlerdendir. Rubella sendromu ilk kez 1942'de
tanimlanmistir (32). 1969'dan bu yana, rubella asisinin yaygin kullanimi ile Amerika Birlesik
Devletleri'nde sitomegalovirus (CMV) infeksiyonu rubellanin yerini almigtir. Teratojen olarak
yayinlanan diger ajanlar: Toksoplazma gondii, herpes, varisella ve Treponema pallidum’dur.
Parvovirus, herpes simpleks Tip Il, arastirma asamasindadir. Parvovirus infeksiyonu, siddetli
anemi, konjestif kalp yetmezligi ve hidropsa yol agabilmekte ve teratojen olarak roli
arastirlmaktadir (33). Human immun yetmezlik virGsinin teratojenik etkisi de heniz
belirlenememistir.

ilaglara ve cevresi kimyasallara baglanan malforme bebeklerin orani dinamiktir ve
teratojenler belirlendikce degismektedir. Annede belirlenen teratojenlere karsi profilaktik
Onlemler 6nem kazanmaktadir. Teratojenler, dogum defektleri igerisinde yalnizca %1'lik bir
oran olusturmasina ragmen, koruyucu 6nlemlerle engellenebilmesi 6nemini vurgulamaktadir.
Bir ilacin teratojen olarak tanimlanabilmesi: gebelikte belli bir zamanda maruziyeti, yeterli
sayidaki hastanin ajana maruz kalmasini ve kontrolleri de igeren kriterleri o gerektirir. Ayrica
da; teratojenler tekrarlayan sekilde, o ilaca 6zgli malformasyonlara yol agar. Hangi
malformasyonlarin hangi ilag ile olusacaginin bilinmesi obstetrik sonografiste de yarar saglar.
Tablo 1'de teratojeniteye yol acan ya da yol acma potensiyeli yliksek ajanlar 6zetlenmistir.

Anneye ait hastaliklar; Anneye ait hastaliklar, konjenital anomalilerin yaklagik %2'sini
olusturmaktadir. Anneye ait en oOnemli hastalik diabettir; prekonsepsiyonel metabolik
kontroliin saglanamadig durumlarda fetal malformasyon riski %9'a, ya da genel toplum
insidansinin Ug¢ kat Gizerine gikmaktadir. Annedeki tiroid fonksiyon bozukluklari da hiperaktif
durumda fetal goitre olusumuna, hipoaktif durumda da kretenizme yol acabilir. Fenilketonrili
kadinlar prekonsepsiyonel donemde siki glukoz kontroli gerektiren bir diger gruptur; ancak
siki kontrol ile agir beyin harabiyetleri ve kalp defektleri 6nlenebilecektir.

Tablo 1: Teratojeniteye yol acan ya da yol agma potensiyeli ylksek ajanlar

e Thalidomid

e Folik asit antagonistleri ve diger kemoterapdétik ajanlar
e Androjenik steroidler

e Dietilstilbesterol

e Tetrasiklinler

e Streptomisin ve kanamisin

e Antitiroid tedaviler

e Kursun
e (Civa
e Warfarin

e Trimethadione

e Fenitoin ve diger antikonviilzan ajanlar
e Valproik asit

e Lityum
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e Alkol

e isotretionoat
e Etretinat

e Kokain

Tamami degerlendirildiginde; bilinen teratojenler Konjenital anomalilerin %5-6'sini
olusturmaktadir. Teratojenlerin taninmasi ile bu sayilarin artmasi olasidir; prekonsepsiyonel
diabet kontrolliniin yayginlasmasi ve annenin epilepsi tedavisinin daha guvenilir ilaglar ile
yapilmasi dogum defektlerinin ilerideki yillarda azaltilmasinda katki saglayacaktir.

Harabiyet: Baslangicta normal olan bir gidis sonradan distan etkiler sonucunda
bozulur. Harabiyetlerin pek c¢ogu, kanlanmanin azalmasini ya da kesilmesine bagli
olusmaktadir. Harabiyete yol agan mekanik etkiler; sikisma, daralma, yirtilma ya da
baglanmadir (Tablo 2). Hipertermi, hipoksi, viral infeksiyonlar ve diger teratojenler normal
embryo gelisimini bozan harabiyetlere yol acar.

Tablo 2: In utero sikismaya yatkinlk olusturan faktérler(34)

Anneye ait faktorler Fetal faktorler

Anneye ait faktorler Fetal faktorler

Annede kisa boy Fetal basin erken angajmani
Klglk uterus Verteks disindaki prezentasyonlar
Konjenital uterus malformasyonlari iri fetus/fetal basin biiyiik olmasi
Leiomyomalar Cogul gebelikler

Kiguk anne pelvisi Blylk fetal teratom
Otigohidramnios

Displazi: Dokunun anormal organizasyonu igin kullanilmaktadir. Dokunun vicutta
bulundugu bolgeye gore, cok sayida organ ya da viicut alanlari etkilenebilir. Displazilerin cogu
tek gen defektine, yani mendelian kalitima baghdir. Kisa ekstremiteye yol acan, otozomal
resessif gecis gosteren bozukluklardan olan diastrofik displazi buna bir 6rnektir. En sik gorilen
displazi ise kikirdak olusumunda bozukluklari da iceren otozomal dominant gegisli
akondroplazidir.

Deformasyon (Sekil bozukluklar): Baslangicta normal olan bir yapi lizerine distan
gelen ya da igten fizyolojik bir anormalligin, anormal yapi, sekil, ya da pozisyona yol agmasi
sekil bozuklugu olarak adlandirilir (34). Yeni doganlarin yaklasik %2'sinde klinik olarak belirli
deformasyon saptanmaktadir. Ill, trimesterde uterus igindeki sikismalara bagl deformasyonlar
bunun en sik rastlanan 6rnegidir. Eklem fiksasyonlari ise, meningomyelosel ya da konjenital
santral sinir sistemi bozukluklarina bagh norolojik baglantilarin  harabiyeti sonrasi
gelismektedir.
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Mekanik kuvvetler ya da fizyolojik anomaliler, dogum defektlerinin olusumunda 6nemli
rol alir. Malformasyon, organlarin ya da dokunun gelisiminde primer anormalligi gosterirken,
deformasyon icten ya da distan gelen etkiler olmazsa dogumda tamamen normal olacak
yapilar igin kullanilmaktadir. Deformasyonlar siklikla viicudun bir kisminin seklini ya da yapisini
degistirmektedir. Prognoz, o deformasyonlarda malformasyonlardan daha iyi olmasina
ragmen, daha iyi sekle getirmek igin cerrahi ve fizik tedavi gerektirir. Deformasyonlarda
prognoz gebeligin hangi doneminde deformasyon yaratan etkinin ortaya ¢iktigina baghdir. Bu
etkiler ne kadar ge¢c dénemde olusursa, prognoz o denli iyi olacaktir. Ornegin, cok erken
evrelerde sikistirma yapan etkiler normal morfogenezi 6nler ve distal ekstremite kisimlarinin
tam yokluguna yol acabilir. Tersine, yeni doganlarda en sik goériilen ve benign olan
malformasyon dogum kanalindan gegis sirasinda olan moldingtir.

Deformasyonlarin en sik goérilen nedeni fetal sikismaya baglidir. Tablo 2'de fetal
stkismaya yol acan faktorler 6zetlenmistir. Bu faktorler obstetrisyen ve sonografisti fetal
stkisma olabilecegine dair yonlendirmesi agisindan 6nemlidir. El ya da ayak bileklerindeki
deviasyonun malformasyon mu deformasyon mu oldugunun belirlenebilmesi ek anomalileri
icin dikkatli sonografik degerlendirmeyi ve monogenik ya da kromozomal etyolojilerinin
dikkate alinmasini gerektirir. intrinsik santral sinir sistemi disfonksiyonu bazi ekstremite
deformasyonlarinin primer nedeni olabilecegi igin, fetal beyin ve spinal kordun incelenmesi
onem kazanmaktadir.

Konjenital Anomali Tipleri

Sonug: Anomalad terimi: Fraser (35) tarafindan ilk kez kullanildigindan bu yana,
Smith'in klasik kitabinda yer almistir (36). Baslatici tek bir defekte sekonder gelisen defektleri
gosterir. Bu defektler, tersiyer defektlere de yol acabilir. Bugiin anomalad terimi yerince,
sonucu terimi kullaniimaktadir (5). Distince sekli aynidir; sonucu baslatan bozukluk, fetusun
kendisindeki malformasyon ya da harabiyettir; ya da fetusa ekstrinsik olarak 6rnegin
oligohidramnios sonucunda ortaya c¢ikmis olabilir. Amnion sivisi yoklugunda gelisen
oligohidramnios ekin deformitesi, Potter ylizii ve akciger hipoplazisi sonucunu dogurmaktadir
(4,31). Juguler lenfatik obstriiksiyon, fetal lenfatik ve ven6z dolasimlar arasindaki ana baglanti
kurulamamasi sonucu ortaya ¢ikmaktadir. Bu malformasyon, nukal kistik higramadaki gibi,
juguler lenfatik keselerin sekonder genislemesi ve siklikla hidrops fetalis sonucunda
gelismektedir (5).

Sendrom: Sendrom, icerdigi cok sayidaki malformasyonu baslatan tek bir faktor
olmamasina ragmen, altta yatan nedene bagli ortaya ¢ikan sonugtur. Diger bir deyis ile,
sendrom, kromozomal , mutant gen ya da cevresel teratojen gibi tek bir etyoloji sonrasi
patolojik olarak ortaya cikar. Down sendromu bu kavrami gosterir. Down sendromundaki kalp
anomalisi, buyuk dil, 5. parmagin klinodaktilisi gibi anomaliler 21. kromozomun varligina bagli
olarak ortaya ¢ikmaktadir. Fazla kromozom materyali, farkli sistemlerde, sonug olarak, primer
ya da sekonder olmayan pek cok etkide bulunur. Benzer olarak, fetal alkol sendromunu,
mikrosefali, kalp ve iskelet anomalileri ve dismorfik yiiz 6zellikleri tanimlar. Mutant gene bagli

16



olan bir diger sendrom da araknodaktili, lens subliiksasyonu, kardiovaskiilar malformasyondan
olusan Marfan sendromudur.

Birlikte bulunma; Birden fazla kiside, cok sayidaki anomalinin sonug ya da sendrom
iliskisi olmaksizin randomize olmayan tarzda var olmasidir. Bu sekilde birlikte bulunma,
istatistiksel olarak birbiri ile iliskili, ancak primer patogenetik kaynaga ya da sekonder bir iliski
sonucu olmayan bir baglantiyi géstermektedir. Birlikte bulunmanin 6nemi sonografisti bir
anomali saptandiginda diger okkiilt anomalinin taranmasi igin uyarmasidir. Boyle durumlarda,
uygun aydinlatma ve danisma verilmelidir. Ornegin renal anomalisi olan fetusta VATER iliskisi
(vertebra anomalileri ve atrezi, trakeo6zafagial fistil, radial displazi, ve renal anomali) , daha
genis olan kalp va ekstremite anomalilerini de iceren VACTERL arastirilmalidir. Radial displazili
ya da trakeoozafagial fistulli yeni doganlarin yaklasik 1/4'Uinde vertebra, anomalileri
mevcuttur; yine imperfore anisi olanlarin %7'sinde trakeod6zafagial fistiil ve radial displazi
olgularinin %3'lUnde imperfore anis saptanmaktadir (37). VATER iliskisinde beyin ¢ogu kez
etkilenmez ve zeka normaldir.

Bir bireyde olgu dikkate alindiginda, sonug, sendrom ya da iliski s6z konusu olabilen
cok sayida anomali ya da birka¢ anomali bulunabilir. Bu durum dogumdan sonra bile ayirici
tanida pek cok olasiliga yol acar, insanlar yaslandikca, daha da belirgin ayirici 6zellikler kazanir;
bu nedenle de ¢ok sayida anomaliler ile dogan bir yeni dogana ancak yas ilerledikge tani
konmasi mimkin olabilmektedir. Erken tani koydurabilecek sonografide saptanamayan
minor anomaliler pediatriste dogru tani konulmasinda yardimcidir.

Belli bir o©rnege konulamayan ¢ok sayida malformasyon: Malformasyon
kombinasyonlari herhangi bir kategoriye sigdirilamiyor ise multipl konjenital anomali terimi,
kullanilmaktadir. Dogumdan sonra, bu sekilde tanimlama kullanilarak spesifik tani dogumdan
sonra konabilir. Sendromun karakteristik 6zellikleri zaman ile ortaya ¢ikabilir; ayni sekilde
sonradan etkilenmis bir ¢ocugun dogmasi mendelian etyolojiyi distndirmektedir.
Yasayanlarin kendi ¢ocuklari oldugunda, dominant kalitim 6rnegi belirgin hale gelir; bir ailede
ilk kez goriilen bir durumda anne babadan birinin tek germ hiicrelerindeki yeni dominant
mutasyon akla gelmektedir. Genelde spesifik risk faktori belirlenmedikce, cocuklari cok sayida
malformasyon kategorisine giren aileler igcin sonraki gebeliklerde tekrarlama riski %2
oranindadir; bu degerler etyoloji ve kesin risk bilinmediginde %0 ile %25 arasinda
degismektedir.

Birlikte bulunma ve ¢ok sayida konjenital anomali terimleri bilgilenmemiz iginde bir
evredir ve degisimlere ugrayacaktir. Antenatal gelismedeki farklilk mekanizmalar ve nedenleri
ile bilgilerimiz arttik¢a degerlendirmeler farkhlasacaktir.
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Il — MATERYALMETOD

Calisma; 1995-1999 yillarini kapsayan 5 yillik déneme ait Zekai Tahir Burak Kadin Saghgi
Egitim ve Arastirma Hastanesi ylksek riskli gebelik poliklinigi ve servisi, erken gebelik servisi,
dogum salonu, yeni dogan servisi, o ultrasound ve genetik boliimlerinin hasta dosya ve
bilgisayar kayitlari taranarak ve ekteki major anomali formu doldurularak yapildi. (Form-Ill-a)

Kromozom anomalili fetuslarin belirlenmesinde;
Trizomi 21 igin

e Brakisetali

e Ventrikilomegali

e Yiizde diizlesme

e Nukhal 6dem

e Atrioventrikller septal defekt
e Duedonal trezi

e Hiperekdjen barsaklar

e Pyelektozi

e Ekstremitelerde hipoplazi

e Ayakta “sandal gap”

e Klinodaktili

e 5. parmagin orta falanksinda hipoplazi

Trizomi 18 igin

e (Cilek kafa

e Koroid pleksus kisti

e Korpus kallosum agenezisi

e Dandy Walker malformasyonu
e Yilzde yanik

e Migrognathia

e Nukhal 6dem

e Diafragmatik hernia

e Ozafagus atrezisi

e Omfalosel

e Bobrek anomalileri

e Myelomeningosel

e intrauterin gelisme geriligi

e Ekstremitelerde kisalk

e Radial aplezi

e Parmaklarin birbiri Gizerine binmesi
e “Club-foof”
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e ‘“racker bottom feet”

Trizomu 13 igin

e holoprosensefali (ve birlikte goriilen yiiz anomalileri)
e mikrosefali

e kalp-bobrek anomalileri (blyik ekojenik bébrekler)
e omfalosel

e post-aksial polidaktili

Turner sendromu igin

e Kistik higroma

e Jeneralize 6dem

e Picural eflizyon

e Asit, kardiak anomalileri

Triploidi igin
ileri derecede gelisme geriligi
Mikrognatia
Kalp anomalili
Myelomeningosel
Sindaktili, hitch-hilertoe

Calismanin istatistik degerlendirilmeleri SPSS 10.0 for Windows kullanilarak yapildi.
p<0.05 anlamli olarak kabul edildi.
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Form-1

MAJOR FETAL ANOMALI FORMU

Adi Soyadi :
Adres:
Tel :

Akrabalik : (var) (yok)

Yas:
Yasadigi yer :
Hasta yatis tarihi :

Gebelik: G: P: A: D.C: Y:

Onceki dogumlarinda anomali varsa belirtiniz? Pespese Ug¢ ya da tzerinde disuk:

Radyasyan, ilag, viral teratojen vb, maruziyeti varsa belirtiniz?

Gebelik disi komplikasyonlar:

OBSTETRIK OYKU iLE iLGiLi OZELLIK:

Tani konan gebelik haftasi

SANTRALSINIR SISTEM::

Hidrosefali

Anensefali

Mikrosefali
Meningoniyelosel..
Meningosel

Ensefalosel

Makrosefali

Sebosefali

Dandy Walker Malf / variant
Diger

KRANIOFASIAL DEFORMASYONLAR

Kranlostenosis
Mikrognnia
Koanal atrezi
Hipertelorizm
Alin gikintis

Gaga burun

Taniyi koyan

SONOGRAFiK POSTMORTEM
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Mandibulanin kolunun olmasi
Yarik damak / dudak
Burun koku basiklig
Prognastizm

Makroglossia

Kulak asimetri

Diger

GOz

Katarakt / korneal opasite
iris kolobomu
Mikroftalmia

Myopia

Mavi sklera

Glokom

Mikrokornea

Retinal displazi
Anoftalmia

Siklopin

Aniridi

Diger

KULAK

ileri derecede diisiik kulak
Disuk kulak yolu

ileri derecede deformesyonlu
DERI

Yelken boyun

Cok sayida hemanjiom

Diger
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BOBREK SONOGRAFIK
Polikistik bobrek

Hidronefroz

At nali bébrek

Ureter duplikasyonu

Bilateral renal agenezis

Multikistik bébrek hast

Megaureter

Prune — belly sendromu
Ureteropelvik junction obsriiksiyonu
Posterior urethral valve

Diger

KALP

ASD

VSD

Fallot tetralojisi

Atrioventrikiler kanal defekti

Tek ventrikulli kalp

Hipoplastik sag kalp sendromu
Hipoplastik sag ventrikil

Bliylik damar transpozisyonu

Gifi ¢cikish sag ventrikl

Truncus arteriosus

Aorta arkusunun koarklasyonu
Pulmoner stenoz

Aort stenozu

Kardiomyopati

Pulmoner vendz dénusiin total anomalisi

Ektopia cordis
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Kalp tiimorleri

Tek ventrikul

Supravalvular aort stenozisi
Asimetrik septal hipertofi
Endokardial fibroelastozis
Ebstein anomalisi
Kardiosplenik sendromlar
Diger

Gl SISTEM

Barsak atrezisi

Imperfore anus

Omfalosel

Gastroschisis
Hepatomegali
Splenomegali

Pilor stenozisi

Kolon malrotasyonu
Rektovestibular fistul ile anal atrezi
Bilier atrezi
Megasistit-mikrokolon internal hipoperistaltizim sendromu
Diger

GENITAL SISTEM

Siddetli hipospadias

Ortak kloaka

Abdominal kriptosizm

Uterus yoklugu

Cift vajen

Fallop tlplerinin duplikasyonu / anomalili yerlesim

Inguinal kriptorsidizm
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Ambiguouz genitalia
Bifid skrotum
Unikornuat uterus
Hipoplastik overler
Uterus kistleri
Vajinal atrezi

Over kristleri

Diger

ISKELET ULTRASONOGRAFiK

Radius yoklugu

Fibula yoklugu

Kisa Femur

Bukilen egri kemikler
Konjenital kalga gikigi
Sakral agenezis
Sironemelia

Klavikula hipoplazisi

Dar gogus kafesi
Kaburga defektleri
Skolyoz, kifoz

Kisa ekstremiteler

Dirsek displejisi

Dar pelvis

Eklem kisithhgi ve / veya kontrakturler
Pubis kolunun yoklugu
Vertebra malformasyonu
Hemivertebrie

Fokomeli
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Kemik demineralizasyonu
Diger

EL

Polidaktili

Sindaktili

Tani cilt sindaktilisi
Basparmak yoklugu

Kisa el

Metakarpallarin olmayisi
Distal falanksin olmayisi
Genis parmaklar
Streeters bandlari / deformiteleri
Ektradaktili

Oligodaktili

Diger

AYAK

Polidaktili

Sindaktih

Ekin deformitesi / club foot (Dustik ayak)
Siddetli kalkanovagus
Tirnaklarin olmayisi

Diger

0Qc

DIGER

Sakral teratom
Sternokleidomostoid kasin yoklugu
DIGER

AMNTON ANOMALILERI

Polihidramnios

Oligohidenmnios

25
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UMBILIKAL KORD ANOMALIISI

UGR MEVCUDIYETI

Gebelik hft'sine gore (%) persantil degeri

%50

Anormal Doppler bulgulari saptandi ise belirtiniz.

PRENATAL TANIYA YONELIK YAPILANLAR
Alfa fetoprotein

HCG

Estriol

Bakilan gebelik haftasi

invazif testler

CvVS

Amniosentez

Fetal kan 6rneklemesi

Karyotipleme sonucu
Rubella

Parvo virus

Kan subgrup calismalari
Eko yapildi ise belirtiniz

RADYOLOJiK BULGULAR

ANTENATAL VE POSTMORTEM BULGU FARKLARI

Gebelik terminasyonu
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Terminasyon sekli

Dogum sekli

Yeni dogan

Anncde dogum komplikasyonlari:

Ek calismalar yapildi ise belirtiniz

27

PG

Extraamtiotik Rivanol
Balon

Synpitan

D.C.

Boy Kilo/Apgar

CINSIYET: E: K:



IV-BULGULAR

1995-1999 vyillar arasindaki 5 yillik donemde toplam 111.767 dogumda, 840 fetal
anomali saptandi. 840 fetal anomaliden 827'si tekil, 13'U ¢ogul (hepsi ikiz) gebelik idi. Fetal
anomali orani 5 yilik donemi kapsayacak sekilde degerlendirildiginde; %0,751 olarak bulundu.
Toplam anomalilerin yillara gore sayilari ve oranlari Grafik IV-1'de verilmistir.
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Grafik IV-1: Anomalilerin yillara gére dagilimi

840 fetal anomalinin gebelik haftalarina gore degerlendiriimesi Tablo IV-1'de
verilmigtir.

Tablo IV-1: 840 fetal anomalinin gebelik haftalarina gére degerlendirilmesi:

Hafta j n Yiizde (%)
12.1-16 27 32

16.1-20 72 8,6

20.1-24 91 10,8
24,1-28 87 10,4

>28 441 52,5
Bilinmeyen 122 14,5
Toplam 840 100

Yillara gore degisen gebelik haftasi oranlari degerlendirildiginde; 1997’den baslayarak
12-16 gebelik haftalarindaki fetal anomali tanilarindaki artis dikkati gekmektedir.
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840 fetal anomalinin gebelik haftasi oranlarinin yillara gére dagilimi Grafik-IV-2'de
verilmigtir.
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Grafik IV-2: Fetal anomalilerin gebelik haftasi oranlarinin yillara gére dagilimi

Anne vyasi agisindan degerlendirildiginde fetal anomali saptanan 840 gebelikte
ortalama anne yasi Tablo IV.2'de verilmistir.

Tablo IV.2 : 840 fetal anomalinin sistemlere gére ortalama anne yaslari ve p degerleri

Anomaliler Enkogik | Enbdydk | Ortalama P
yag yay annc yay
Genel 16 45 £2532
Santral sinir sistemi 16 45 +24.87 0,001
Kraniofasial 16 45 +26.54 0.016
Uriner i 16 40 426,59 0.059
Genital 17 40 +25.46 0.899
Kardiyak 17 40 +27.40 0.012
Gastrointestinal sistem 16 a5 +25.5 0,803
Iskelet 16 42 +24.90 0.243
Gogus 18 40 + 26.58 0.210
Kromozom 23 44 +324 0.000

840 fetal anomaliden 44 olgunun (%5.2) o6nceki gebeliklerinde anomali Oykisu
mevcuttu.
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Fetal anomali saptanan gebeliklerin akrabalik durumlari Grafik IV-3’te verilmistir. Buna
gore akraba olmayanlar %76.4, akraba olanlar %20.6 ve dosyada akrabalik konusunda
herhangi bir bilgi kaydedilmemis olanlar %3 olarak bulunmustur.

Grdfik IV-3 : Fetal anomali saptanan gebeliklerin akrabalik durumlari

Ultrasoundun fetal anomali tanimasindaki belirleyiciligi dogum sonrasi erken neonatal
donem verileri ile karsilastirilarak degerlendirilmesi Tablo 1V-3’de verilmistir.

Tablo IV-3: Ultrasoundun fetal anomali tanimasindaki belirleyiciligi:

n Yiizde(%)
Ultrasoundun feta! anomaliyi cksiksiz tarumast; 520 08,1
Ultrasoundun fetal anomaliyi eksiklerle tammasi 85 9,9
Ultrasoundun fetal anomaliyi hi¢ tammamas:: 170 22

Dosyada ultrasound yapildifh veya takipsiz oldufu belirtilmeyen hasta : 17

Takipsiz olan hasta: 48

840 Fetal anomalinin sistemlere gore dagilimi Tablo IV-4’te verilmistir.
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Tablo IV 4: 840 fetal anomalinin sistemlere gére dagilimi

n Yiizde( %) Insidans (binde)

Santral sinir sistemi 551 656 47
Iskelet Kas sistemi anomalileri 144 17,1 13
Kraniofasial anomaliler 111 13,2 0.89
Uriner sistem 65 7,7 0.67
Gastrointestinal sistem anomalileri 63 75 0.56
Kardiovaskiler anomaliler 46 5,5 0.41
Toraks anomalileri 31 3,7 0.27
Genital sistem anomalileri 30 36 0.27
Kromozom anomalileri 26 3,1 022
Gtz anomalileri 14 1,7 0.12
Deri anomalilen 8 1 0.07
Toplam 840 100 7.5

840 fetal anomalinin sistemlere gore dagilimi Grafik 1V-4'te gosterilmistir.

vozde( %)

Grafik IV-4: 840 fetal anomalinin sistemlere gére dagilimi

31



551 santral sinir sistemi anomalisinin kendi igindeki dagilimi Tablo IV-5 'te verilmistir.

Tablo IV-5: 551 santral sinir sistemine alt anomalinin kendi icindeki dagilimi

n Yiizde(%)

Hidrosefali: 232 27,6
Anensefali: 171 20,4
Mikroscfali: 8 1
Meningomyelosel: 55 6,5
Meningosel: 87 2.3
Ensefalosel: 39 4,6
Makrosefali: ; 1 0,1
Dandy Walker Malf/Variant: 8 |
Iniensefali: 11 1.3
Holoprosenscfali: 9 1,1
Dolikosefali : 5 0,6
Brakisefali: 2 0,2
Arnold Chiari malformasyonu: 4 0,5
Meckel Gruber: 1 0,1
Choroid pleksus kisti: 4 0,5
Corpus callosum agenezisi: 2 0,2
Serebellar herniasyon: 1 0,1
Astrositoma: 1 0,1
Kraniosinostozis: 2 0,2

Toplam ' 551 65,6

Santral sinir sistemi anomalilerinin kendi igindeki dagilimi Grafik IV- 5' te gosterilmistir.

vizde (%)

Grafik IV-5: Santral sinir sistemi anomalilerinin kendi igindeki dagilimi
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551 santral sinir sistemi anomalisinin yillara gére dagilimi Grafik IV-6’da gosterilmistir.
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vilzde X

1995 1996 1997 1998 199

YIL

Grafik IV-6: Santral sinir sistemi anomalilerinin yillara gére dagilimi
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144 iskelet, el, ayak anomalisinin kendi icindeki dagilimi Tablo IV-6' te verilmistir.

Tablo IV-6 :iskelet, el ve ayak anomalilerinin kendi icindeki dagilimi:

‘ : n Yiizde (%)
Pes equino varus(clubfoot) 72 49.3
Iskelet displazisi : " 1,3
Osteogenezis imperfekta: 3 04
Fleksiyon deformitesi: 6 0,7
El falanks: anomalisi: 3 04
Club hand: 31 :41
Tibial angulasyon: :
Uzun extremiteler : 2 0.2
Abduksiyon qcfonnilui: 3 04
Polidaktili: 13 0,5
Yamyik parmaklar: 1 0,1
Kontraktiir dd%mnimi : 4 :.ls
Kraniumda ossifikasyon azlifs 1 X
Kifoz: 2 0,2
Dofumsal kalga ¢tk 1 0,1
Pes cquino kalkaneus: 2 0,2
Clenched hand: 4 0,5
Kisa ckstremite B 0,5
Fokomeli: 3 0,4
Skalp deformitesi: 2 0,2
Kafa geligim bozuklugu: 3 0,4
Klghk ayak: ] 0,1
Ekstremitede kist : | 0,1
Sindaktili ; 2 0,2
Klinodaktili; 1 0,1
Femur yoklugu: 1 0,1
Tibia yoklugu: 1 0,1
Fibula yoklugu: | 0,1
Akondroplazi: 1 0,1
Fraktr: y 2 0,2
Hemivertebra ; 2 0,2
Vertebrada fizyon defekti: 2 0,2
Flcksiyon deformitesi; 1 0,1
EKﬁlnio:l'monozis: _ 1 0,1

istalinin yoldn?u: 2 0,

Ayak falanks: yoklugu: | 0,1
Lomber vertebra yoklujiu: 1 0,1
Alt ekstremite anomalisi; 2 0,2
Skolyoz: 2 0,2
Spondilozs : 1 0,1
Goglis kafesi defekti: 1 0,1
Kisa govde : 1 0,1
Toplam 144 17,1
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144 iskelet, el, ayak anomalilerinin kendi igcindeki dagilimi Grafik IV-7’de gosterilmistir.
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Grafik IV-7: Iskelet, el ve ayak anomalilerinin kendi icindeki dagilimi

iskelet, el, ayak anomalilerinin yillara gére dagilimi Grafik IV-8’de verilmistir.

30
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Grafik IV-8: Iskelet, el ve ayak anomalilerinin yillara gére dagihmi
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111 kraniofasial anomalinin kendi igindeki dagilimi Tablo IV-7’de verilmistir.

Tablo IV-7: Kranlofasial anomalilerin kendi icinde dagilimi

n Yiizde(%)

Yank damak: 4 0,5
Yank damak-dudak birlikte: 42 5

Yiksek damak: 2 0,2
Kulak anomalileri: 17 2

Burun anomalileri: 22 2,6
Atipik y0z : 10 1,2
Cikaik goz: 3 0,4
Hipertelorizm: 12 1,4
Hipotelorizm : 4 0,5
Mikrognatia: 9 L1
Ense kalinhjfinda artig: 4 0,5
Tortikolis: 1 0,)
Fasial asimetri: 2 0,2
Cikik alin: 4 0,5
Yanakta kist: 1 0,1
Kisa boyun : 1 0,1
Epikantus: 1 0,1
Triglossal kist: 1 0,1
Konjenital guatr: 1 0,1
Tek burun delii: 3 0,4
Toplam 111 13,2

111 kraniofasial anomalinin kendi icindeki dagilimi Grafik IV-9'da gosterilmistir.
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Grafik IV-9 : anomalilerin kendi icindeki dagilimi
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Kraniofasial anomalilerinin yillara gére dagilimi Grafik 1V-10'da verilmistir.

a8

Grafik IV-10: Kraniofasial anomalilerin yillara gére dagilimi:

65 Uriner sistem anomalisinin kendi icindeki dagilimi Tablo 1V-8 'de verilmistir.

Tablo IV-8: Uriner sistem anomalilerinin kendi icindeki dagilimi:

n Yiizde %
Renal agencz 7 0,8
Hidronefroz 25 3,0
Mesanede dilatasyon 3 04
Polikistik bbrek 14 1,7
Multikistik bobrek 8 1,0
Pelvicktazi 5 0,6
Pelvik bobrek 2 0,2
Multikistik displaz 2 0,2
Hipoplazik bdbrek 1 0,1
Posterior uretral valy 1 0,1
Oreterosel 1 0,1
Ekstrofia vezkalis 1 0,1
Toplam j 65 7.7

65 Uriner sistem anomalisinin kendi igcindeki dagilimi Grafik IV-11 'de gosterilmistir.
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Yozde (X)

Sistemler

Grafik IV-11: Uriner sistem anomalilerinin kendi icindeki dagihimi

Uriner sistem anomalilerinin yillara gére dagilimi Grafik IV-12'de gosterilmistir.
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Grafik IV-12: Uriner sistem anomalilerinin yillara gére dagilimi

63 gastrointestinal sistem anomalisinin kendi icindeki dagilimi Tablo IV-9'da verilmistir.
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Tablo IV-9: Gastrointestinal anomalilerinin kendi igindeki dagilimi:

n Yiizde( %)

Imperfore anis: & 1,0
Omfalosel: 24 29
Gastrogizis: 10 1,2
Hepatomegali: B 0,4
Ozalugus atrezisi: 2 0,2
Anal atrezi 9 1,1
Rectovajinal fistal: 1 0,1
Inguinal bernia: 4 0,5
Umblikal herni . 2 0.2
Salra kesesi yoklugu: 1 0,1
Toplam 63 7.5

Gastrointestinal sistem anomalilerin kendi Iicindeki dagilimi Grafik IV-13'de
gosterilmistir.

Yozde (%)

Grafik 1V-13: Gastrointestinal sistem anomalilerinin kendi igindeki dagihmi:

Gastrointestinal sistem anomalilerinin yillara gore dagilimi Grafik IV-14 'de verilmistir.
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Grafik IV-14: Gastrointestinal sistem anomalilerinin yillara gére dagilimi

46 kardiak anomalinin kendi igcindeki dagilimi Tablo IV-10'da gosterilmistir.

Tablo IV-10: Kardiak anomalilerin kendi igerisindeki dagilimi:

. n Yiizde (%)
Atrial scptal defekt: “ 0,6
VentrikOler septal defekt B} 0,5
Atrioventrikiler malformasyon 5 0,6
Hipoplastik sol kalp : 3 04
Tek ventrikol: 3 0.6
Ectopia kardis i 2 0.2
Dekstrokardi | 7 0,8
Kalp yetmezligi 2 0.2
Tam konmarmg kalp hastalif: 4 0,5
Kardiomegali: 8 1.0
Kalin myokard ve septa: | 0,1
Perikardial efitzyon : 3 0,4
Kardiak hiperplazi: 1 0,
Situs inversus totalis: 2 0'2
Kalpte saga itilme: 1 0.1
Kalp ekojenitesinde art: 1 0,1
Genig foramen ovale: 1 0,1
Mitral kapak yokluu: 1 0,1
Toplam 45 5.5

Kardiak anomalilerin kendi igindeki dagilimi Grafik IV-15'de gosterilmistir.
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vuzde (%)

Grafik IV-15: Kardiak anomalilerin kendi icindeki dagilimi

Kardiak anomalilerin yillara gore dagilimi Grafik IV 16 gosterilmistir.

vizde X

YiL

Grafik IV 16: Kardak anomalilerin yillara dagilimi:

31 toraks anomalisinin kendi igcinde dagilimi Tablo IV-11'de gosterilmistir.
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Tablo IV-11: Toraks anomalilerinin kendi igindeki dagilimi

i A - el

Kosta agenesizi: ln Yﬁ(l).'dl‘( ) ‘
Hidrotoraks: 7 0,8 |
Akcifier hipoplasizi: 8 1

Artrmug toraks hacmi: 2 0,2

Akcigerde difuz eko artig: 1 0,1

Trakea darhg:: 2 0:2

Kistik adenoid malformasyon: 4 0,5

Akcifer ddemi: 2 0,2

Dar toraks kafesi: 1 O:l

Kisa sternum; 1 0,1

Toraks deformitesi: 2 0,2

Toplam 31 3,7

31 toraks anomalisinin kendi igcindeki dagilimi Grafik IV-17’de gosterilmistir.

Grafik IV-17: Toraks anomalilerinin kendi igcindeki dagilimi

Toraks anomalilerinin yillara gére dagihmi Grafik 1V-18’de gosterilmistir.

0

Yozde %

Grafik IV-18: Toraks anomalilerinin yillara gére dagilimi:
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30 genital sistem anomalisinin kendi igindeki dagilimi Tablo 1V-12'de verilmistir.

Tablo IV-12: Genital sistem anomalilerinin kendi icindeki daglimi:

| n Yiizde(%)
Hipospadias: 4 0,5
Kriptorgidizm: 4 0,5
Ambiguous genitalia; 9 1,1
Bifid skrotum: 1 0,1
Mikst gonadal disgenez: | 0,1
Adrenogenital sendrom: 3 0,4
Hermafrodit 2 0,2
Genital agenezi; 2 0,2
Hidrosel 5 0,6
Over kisti: 2 0.2
Kagok penis : 1 0,1
Cinsel organ yoklugu: 1 0,1
Toplam 30 3,6

30 genital sistem anomalisinin kendi igindeki dagilimi Grafik IV-19' da verilmistir.

Yizde (%)

Grafik IV-19: Genital sistem anomalilerinin kendi icindeki dagilimi
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Genital sistem anomalilerinin yillara gore dagilimi Grafik IV-20'de gosterilmistir.

40

vlzde %

YIL

Grafik IV-20: Genital sistem anomalilerin yillara gére dagilimi:

26 kromozom anomalisinin kendi igindeki dagilimi Tablo IV-13’de verilmistir.

. _____ N AN
) n
Yiizde (%)
Trizomi 21: Yos 1,8
Trizomi 18:; 5 0,6
Trizomi 13 : 3 0,4
49XX(7,8,15): 1 0,1
46XX(13-14 Robertsonian tipte translokasyon): 1 0,1
47XX(4-5 Resiprokal tipte translokasyon) 1 0,1
LToplam v 26 3,1

L. .0

Tablo IV-13: Kromozom anomalilerinin kendi igindeki dagilimi:

26 kromozomal anomalinin yillara gore dagilimi Grafik IV-21'de gosterilmistir.
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Grafik IV-21: Kromozomal anomalilerin yillara gére dagilimi
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14 g6z anomalisinin kendi icindeki dagilimi Tablo IV-14'de verilmistir.

Tablo IV-14: G6z anomalilerinin kendi icindeki dagilimi:

n Yizde( %)
Mikroftalmi: 2 0,2
Anoltalmi ; 4 0,5
Siklopia: 3 0,4
Propozis: 3 0,4
Hemanjiom: 1 0,1
Ekzoftalmi: 2 0,2
Odemli goz: 1 0,1
Mavi skiera: . 1 0,1
Konjenital kolobom: 2 0,2
Toplam 14 1,7

GOz anomalilerinin kendi iginde dagilimi Grafik 1V-22'de gosterilmisgtir.

yizde %

Anomali tipleri
Grafik IV-22: Gz anomalilerinin kendi icindeki dagilimi:

GOz anomalilerinin yillara gore dagilimi Grafik IV-23’de gosterilmistir.

Yozde %

Grafik IV-23: G6z anomalilerinin yillara gére dagilimi
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8 deri anomalisinin kendi igindeki dagilimi Tablo IV-15'de verilmistir.

Tablo IV-15: Deri anomalilerinin kendi igindeki daglimi:

n Yiizde( %)
Ciltte odem: 3 0,4
Iktiyozis: 3 04
Skleroderma: 1 0,1
Kahn dert: 1 0,1
Deri defekt 1 0.1
Toplam 8 1,0

8 deri anomalisinin yillara gore dagilimi Grafik 1V-24’de verilmistir.
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Grafik IV-24: Deri anomalilerinin yillara gére dagilimi:
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Diger anomalilerin dagilimi Tablo IV-16'da verilmistir.

Tablo IV-16: Diger anomalilerin kendi icindeki dagilimi:

n Y“Zd(('/o)
Diafragma Hernisi: 9 1,1
VACTERL: 1 0,1
Teratom: 2 0,2
Klippel Weber Sendromu: 2 0,2
Kitle: 22 2,6
Kistik higroma: 16 19
Kordon anomalisi: 6 0,7
Hidrops : 31 3,7
Asit: S 0,6
Kahn plasenta: 1 0,1
Twin reversed arterial perfusion sequence | 0,1
Diastasiz recti 1 0.1
Toplam: 96 1,3 J

95 diger anomalinin kendi igindeki dagitimi Grafik IV-25'de gosterilmistir.
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Grafik IV-25: Diger anomalilerin kendi icindeki dagilimi

840 fetal anomali iginde saptanan 22 kitlenin lokalizasyon yerleri ve sayilari; boyunda
bir, karacigerde yedi, batinda alti, yumusak dokuda iki, ylizde bir, vajende bir, peniste bir,
ekstremitede iki ve yanakta bir olarak tespit edildi.

840 fetal anomaliden toplam 97 Olguda polihidroamnios, 24 olguda (%2,9)
oligohidroaamnios, 14 olguda da (%1,4) intrauterin gelisme geriligi saptanmistir.

840 fetal anomalinin 13 'l ikiz gebelik olup bu olgularda saptanan anomaliler; ikisinde
Ensefalosel, birinde mikrosefali (her iki bebekte), birinde meningomyelosel, birinde
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meningosel, birinde yarik damak-dudak, ikisinde club foot, birinde twin reversed arterial
perfusion sequence, birinde sol ventrikil hipoplazisi ve birinde hipospadias saptandi.

Sistemlere gore fetal anomalilerin birlikte bulunmasi:
Santral sinir sistemi anomalileriyle birlikte gorilen diger Sistem anomalileri Tablo IV-17’de
verilmigtir.

Tablo IV-17: Santral sinir sistemi anomalileriyle birlikte gériilen diger sistem anomalileri:

n Yilzde( %)
Iskelet, el ve ayak anomalileri: ~ 75 13,6
Kraniofasial anomaliler: ‘ 37 6,7
Uriner sistem anomalileri: 27 4,9
Gastrointestinal sisteml anomalileri 27 4,9
‘Toraks anomalileri 16 2,9
Kardiak anomaliler 15 - - 2,7
Genital anomaliler 14 2,5
Kromozom anomalileri 8 15
Goz o 6 1.1
Kitle 5 - 0,9
Deri : 1 0,2

551 santral sinir sistemi anomalisi iginde 7 Olguda (%1.3) IUGR, 16 olguda (%2.9)
oligohidroamnios, 82 olguda da (%14.9) polihidramnios saptanmistir.

Santral sinir sistemi anomalilerine eslik eden diger sistem anomalileri Grafik 1V-25'de

gosterilmistir.

Sistenler

Grafik IV-25: Santral Sinir sistemi anomalilerin diger sistem anomalileri ile birlikte gériilme
oranlari
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Santral sinir sistemi anomalilerine en ¢ok eslik eden iskelet, el ve ayak anomalileri club
foot %8,2 (45 hasta), polidaktili %1,1 (6 hasta), clench hand %0,5 (3 hasta), iskelet displazisi
%0,2 (1 hasta) olarak bulundu. Kraniofasial anomalilerden en ¢ok eslik edenler ise; yarik
damak-dudak %1,8 (10 hasta), kulak anomalisi %1,1 (6 hasta), burun anomalisi %2,4 (13 hasta),
hipotelorizm %0,5 (3 hasta), hipertelorizm %0,5 (3 hasta), tek burun deligi %0,5 (3 hasta) idi.
Uriner sistem anomalilerinden en cok eslik edenler ise polikistik bobrek %0,9 (5 hasta),
hidronefroz “%0,9 (5 hasta), multikistik displazi %0,7 (4 hasta), renal agenezi %0,2 (1 hasta) ,
gastrointestinal sistem anomalilerinden en ¢ok eslik edenler; omfalosel %2,4 (13 hasta ), anal
atrezi %0,9 (5 hasta), gastroschizis %0,5 (3 hasta) idi.

Santral sinir sistemi anomalileri iginde: Meningomyelosel ve meningosel toplam 242
hastada tespit edildi. 187 hastada meningosel, 55 hastada meningomyelosel mevcut idi. 840
hastanin sadece 40’inda tek basina meningosel veya meningomyelosel gorildi. Hidrosefali
tanisi almis 232 hastanin; 27 ( %11,6) sine meningomyelosel ve 86 ( %37,1) sina meningosel
eslik etmekte idi. Anensefali tanisi alms 171 hastanin; 55 ( %32,2) inde meningosel, 5 ( %2,9)
inde meningomyelosel bulundu. Akrani tanisi almis 14 hastanin 6’sinda (% 42,9) iniensefali
tanisi almig 11 hastanin da 9 (%81,8) ‘unda meningosel saptandi. Mikrosefali tanisi almis 8
hastanin 2(%25)'sinde holoprosensefali tanisi almis 9 hastanin da birinde meningomyelosel
tespit edildi. Arnold Chiari malformasyonlu 4 hastanin 3’Gnde meningosel, birinde
meningomyelosel saptandi. Ensefaloselli 39 hastadan 4 ‘linde meningosel (%10,3), 3’'linde
meningomyclosel (%7,7) bulundu.

iskelet, el, ayak anomalili toplam 144 hastanin 32 (%26,4) ’sinde meningosel,6
(%4,2)'sinda  meningomyelosel mevcuttu. Pes equino varus lu 32 hastanin; 6‘sinda
meningosel, birinde meningomyelosel saptandi. Club foot tanisi almis 39 hastanin; 18’inde
meningosel ve 2‘sinde de meningomyelosel tespit edildi. Kraniofasial anomalili hastalann;
4(%3,1)iinde meningosel, 1 (% 0,9)inde meningomyelosel tespit edildi. Uriner sistem
anomalilerinden 6’sinda (%1,5) meningosel mevcuttu. Gastrointestinal anomalili 63 hastanin;
5’inde meningosel 3‘linde ise meningomyelosel tespit edildi. Kardiak anomalili hastalarin;
3’Une meningosel ve birine de meningomyelosel eglik etmekte idi. Toraks anomalili 31
hastanin 7 (%22,6)'sinde, genital anomalili 30 hastanin da 4’Gnde (%13,3) meningosel
mevcuttu. Meningosel ve meningomyeloselli hastalarin 30'unda polihidrumnios(%12,4),
2’sinde oligohidramnios tespit edildi.

Meningosel ve meningomyelosel anomalilerine eslik eden diger anomaliler Grafik V-
26’da gosterilmistir.
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Grafik IV-26: Meningosel ve meningomyelosel anomalilerine eslik eden diger sistem
anomalileri:

Kraniofasial anomalilere eslik eden diger sistem anomalileri Tablo IV-18’de verilmistir.

Tablo IV-18: Kraniofasial anomalilere eslik eden anomaliler:

n
Santral sinir sistemi: 37 ;';I;de ™
Iskelet,el,ayak anomalileri: 31 27.9
Kromozom anomalileri: 10 9 '
Kardiak anomaliler: 10 9
Gastrointestinal sistem anomalileri: 6 54
Genital sistem anomalileri: 6 5.4
Uriner sistem anomalileri: 6 54
Toraks anomalileri: s 45
Deri anomalileri: 3 2.7
Kitle 6 54
Diafragma hemnisi: 1 0:9
Kordon anomalileri 1 0,9

Kraniofasial anomalilere eslik eden diger sistem anomalileri Grafik IV-27' de gbsterilmistir.
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Grafik IV-27: Kraniofasial anomalilere eslik eden diger sistem anomalileri
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iskelet, el, ayak anomalilerine eslik eden diger anomaliler Tablo 1V-19’da verilmistir.

n Yizde
(%)
Santral sinir sistemi anomalileri: 75 52,1
Kraniofasial anomaliler 31 21,5
GOz anomalileri: 4 2,8
Deri anomalileri I, 2 1.4
Uriner anomaliler 13 9
Genital sistem anomalileri: 7 49
Kardiak anomaliler 12 8,3
Gastrointestinal sistem anomalileri; 16 11,1
Toraks anomalileni: 10 6,9
Kromozom anomalileri: 3 2,1
Kistik higroma 2 1,4

Tablo IV-19: iskelet, el, ayak anomalilerine eslik eden diger sistem anomalileri:

iskelet, el ve ayak anomalileri icinde 17 olguda (%11,8) polihidramnios, 6 olguda da
(%4,2) oligohidroamnios saptandi.

iskelet, el, ayak anomalileriyle beraber goriinen diger sistem anomalileri Grafik IV-

28’de gosterilmistir,
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Grafik IV-28: Iskelet sistemi anomalileri ile beraber saptanan diger anomaliler
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Uriner sistem anomalileriyle beraber saptanan diger sistem anomalileri Tablo IV-20’de
verilmigtir.

Tablo IV-20: Uriner sistem anomalilerine eslik eden diger sistem anomalileri:

n Yizde (%) |
Santral sinir sistemi anomalileri: 27 41,5
Kraniofasial anomaliler: 6 9 2.
Goz 2 31
Genital sistem anomalileri: 7 10,8
Kardiak anomaliler: 6 92
Gastrointestinal sistem anomalileri: 12 18,5
Iskclet cl,ayak anomalileri: 13 20
Gogls anomalileri: 5 7,7
Kromozom anomalileri: 1 1 :S

Uriner sistem anomalileri icinde; 6 olguda (%9,2) polihidroamnios, 5 olguda (%7,7)
oligohidroamnios saptandi.

Uriner sistem anomalileriyle birlikte goériilen diger sistem anomalileri Grafik 1V-29’da
gosterilmistir.
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Grafik IV-29: Uriner sistem anomalilerinin diger sistem anomalileriyle birlikte gériilmesi
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Gastrointestinal sistem anomalilerine eslik eden diger sistem anomalileri Tablo IV-
21’de verilmistir.

Tablo IV-21: Gastrointestinal sistem anomalilerine eslik eden diger sistem anomaliler:

" Yiizde (%)
Santral sinir sistemi anomalileri: 27 429
Hidrosefali: 8 12,7
Ancnsefali: 8 12,7
Kraniofasial anomaliler: 6 9,5
Genital sistem anomalileni: 4 6,3
Kardiak anomaliler; 2 32
Iskelet, ¢l ayak,anomalileri: 16 25,4
Toraks anomalilers: 4 6,3
Uriner sistem anomalileri; 12 19
Kistik higroma: 2 3,2

Gastrointestinal sistem anomalileriicinde 10 olguda (% 15,9) polihidroamnios, 2 olguda
(%3,2) Oligohidroamnios saptandi. Gastrointestinal sistem anomalilerine eslik eden diger
sistem anomalileri Grafik IV 30'da gosterilmistir.
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Grafik 1V 30: Gastrointestinal sistem anomalilerine eslik eden diger anomalileri
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Kardiak anomalilerine eslik eden diger sistem anomalileri Tablo IV-22 de verilmistir.

Tablo IV-22: Kardiak sistem anomalilerine eslik eden diger sistem anomalileri:

" Yiizde(%)

Santral sinir sistemi: 15 32,6
Hidrosefali 4 8,7
Anensefali: i 1 2,2
Kraniofasial anomaliler 9 19,6
Goz anomalileri; 1 2,2
Genital sistem anomalileri; 3 6,5
Toraks anomalilen: 9 19,6
Iskelet,el ayak anomalileri: 12 26,1
Uriner sistem anomalileni: 6 13
Gastrointestinal sitem anomalileri: 2 43
Kromozom anomalileri: 3 6,5
Kistik higroma: 2 4,3

Kardiak anomaliler icinde 5 olguda (%10,9) polihidroamnios, 3 olguda (%6,5)
oligohidroamnios saptandi.
Kardiak anomalilerin birlikte goruldigli diger sistem anomalileri Grafik IV 31’de

gosterilmistir.
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Grafik IV-31: Kardiak anomalilerinin birlikte goriildiigii diger sistem anomalileri

Toraks anomalilerinin birlikte goruldigu diger sistem anomalileri Tablo 1V-23’de

verilmigtir.
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Tablo IV-23: Toraks anomalileriyle birlikte gériilen sistem anomalileri

n Yiizde (%)
Santral sinir sistemi 16 51,6
Kraniofasial anomaliler: 5 16,1
Gz anomalileri: 1 32
Genital sistem anomalileri: 2 6,5
iskelet,el,ayak anomalileri: 10 32,3
Uriner sistem anomalileri; 5 16,1
Gastrointestinal sistem anomalileri: 4 12,9
Kardiak anomalilen: 9 29
Kistik higroma: 1 32

Toraks anomalileri icinde 6 olguda (%19,4) polihidroamnios 3 olguda (%9,7)

oligohidroamnios saptanmistir.

Toraks anomalilerinin birlikte goruldigu diger sistem anomalileri Grafik IV

32‘de gosterilmistir.

Yizde( %)

Sistemler

Grafik IV-37: Toraks anomalilerinin birlikle gériildiigu diger sistem anomalileri

Genital sistem anomalilerine eslik eden diger sistem anomalileri Tablo IV-24’de verilmistir.

Tablo IV-24:Genital sistem anomalilerine eslik eden diger sistem anomalileri

Santral sinir sistemi anomalileri: ?6 Yazde (%)
Kruniofasial anomaliler- 46,7
Deri anomaliler ¢ 20
Iskelet,el,ayak anomalileri: ” 33
Uriner sistem anomalileri: 9 23,3
Gastrointestinal sistem anomalileri: 4 23,3
Kardiak anomaliler: 3 133
Toraks anomalileri: 2 10
Kistik higroma | 6,7

3,3
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Genital sistem anomalileri iginde 4 olguda (%13,3) polihidroamnios, 1 olguda (%10)
oligohidroamnios saptanmistir.

Genital sistem anomalilerine eslik eden diger sistem anomalileri Grafik IV 33’te
gosterilmistir.

Y0zds (%)

Sistemler

Grafik IV-33: Genital sistem anomalilerine eslik eden diger sistem anomalileri

Kromozom anomalilerine eslik eden diger sistem anomalileri Tablo IV-25'de verilmistir.

i n Yiizde

(%)

Santral sinir sistemi anomalilen; 8 30,8
Hidroscfali: 2 7,7
Kraniofasial anomaliler: 10 38,5
Goz anomalilen 3 11,5
iskelet,l,ayak anomalileri; 3 1.5
Uriner sistem anomalileri: 1 3,8
Kardiak anomaliler; 3 11,5

Tablo IV-25: Kromozom anomalilerine eslik eden diger sistem anomalileri

Kromozom anomalileri iginde 2 olguda (%7,7) polihidroamnios saptanmistir.

Kromozom anomalilerine eglik eden diger sistem anomalileri Grafik IV 34’te
gosterilmistir.
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Satenler

Grdfik 1IV-34: Kromozom anomalilerinin birlikte gorildiigi diger sistem anomalileri

GOz anomalilerinin birlikte gorialdugl diger sistem anomalileri Tablo I1V-26'da
verilmigtir.

Tablo IV-26: G6z anomalilerinin birlikte goriildiigi diger sistem anomalileri

o ) n Yizde (%)
Santral sinir sistemi ; 6 429
Kraniofasial snomaliler. 10 71.4
Deri anomalileri 1 71
Kromozom anomalileri: 3 2'1 4
iskelet,el ayak anomalileri: 4 286
Uriner sister anomalileri: 2 143
Kardiak anomaliler: 1 71
Toraks anomalileri: ] 71

GOz anomalileri iginde olguda (%7,1) polihidroamnios saptanmistir.

GOz anomalilerine eslik eden diger sistem anomalileri Grafik IV 35’te gbsterilmistir.

Sistemler

Grdfik IV-35: G6z anomalilerinin birlikte goriildiigii diger sistem anomalileri

Deri anomalilerinin birlikte gorildigu diger sistem anomalileri Tablo 1V-27’de

verilmigtir.
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Tablo IV-27: Deri anomalilerinin birlikte gériildiigi diger sistem anomalileri

| n Y
Santral sinir sistemi anomalileri: 1 Uﬂ?; (5%)
Kraniofasial anomaliler 3 375
Goz anomalileri: | 1 12,5
Polihidroamnios: 2 25'
Iskelet el.ayak anomalileri: 2 25
Genital sistem anomalileri: 1 12,5

Deri anomalilerinin birlikte goéruldigi diger sistem anomalileri Grafik IV-36’da

verilmigtir.

Sisteniar

Grafik IV-36: Deri anomalileriyle birlikle gériilen diger sistem anomalileri

Kistik higroma anomalisinin birlikte gorildigu diger sistem anomalileri Tablo IV 28' de
verilmigtir.

Tablo IV-28: Kistik higroma anomalisinin birlikte gériildigi diger anomaliler

n Yilzde (%)
Santral sinir sistemi: 7 438
Hidrosefali; 3 18,8
Kraniofasial: 1 6,3
Polihidroamnios: 2 12,5
Oligohidroamnios: 1 6,3
Iskelet,el ayak anomalileri: 2 12,5
Gastrointestinal sistem anomalileri: 2 12,5
Kardiak anomaliler: 2 12,5
Toraks anomalileri: 1 6,3
Genital sistem anomaliler: 1 6,3

Kistik higromanin birlikte gortldugi diger sistem anomalileri Grafik IV-37’de verilmistir.
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Yozde (X)

sistemler

J

Grafik IV-37: Kistik higromaya eslik eden diger anomaliler
Fetusta kitle tanisi ile birlikte olan diger sistem anomalileri Tablo IV-29’da verilmistir.

Tablo IV-29: Fetusun kitle ile birlikle saptanan diger sistem anomalileri

P

n Y %

Santral sinir sistemi: 5 22‘?"/‘“: o8
Kraniofasial anomaliler: 6 273

Goz anomalileri: 1 4.5
Polihidroamnios: 1 4,5
Kistik higroma : 1 45
Kromozom anomalileri: 2 9.I
Iskelet ¢l ayak anomalileri: 2 9.1
Uriner sistem anomalileri: 1 4,5
Gastrointestinal sistem anomalileri: 3 13,6
Kardiak anomaliler: 1 4.5
Toraks anomalileri: 3 13,6

Fetusta kitle ile birlikte goriilen diger sistem anomalileri Grafik 1V-38'de gosterilmistir.

Sistemler

Grafik 1V-38: Fetusta kitle ile birlikte gériilen diger anomaliler
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Fetal anomali taramasi sirasinda ultrasonografinin ¢ok atladigi anomaliler asagida
Tablo 1V-30’da verilmistir.

Tablo IV-30: Ultrasonografinin taniyamadigi anomaliler

n Genel(%)  Sistem(%)
Santral sinir sistemi:
Meningoscl: 42 16,47 482
Meningomyclosel: 32 12,54 58,18
Hidrosefali: 8 3,13 3,4
Enscfalosel: 2 0,78 5,12
Mikrosefali: 1 0,39 12.5
Makrosefali: ; 1 0,39 100
Iniensefali: I 0,39 9.
Kraniofasial anomaliler:
Yank damak /dudak: 4] 16.47 97
Kulak anomalileri; 17 7.7 100
Burun: 12 4.7 54.5
Hipertelorizm: 4 1.56 333
Atipik yirz: 3 0.78 100
Mikrognati; 5 1.96 55.5
Yele boyun: 1 0.39 100
Kisa boyun: ! 0.39 100
Orta hat defekti: 2 0.78 66,6
GUz Anomalileri: ’
Mikroftalmi: 2 0,78 100
Eksoftalmi: 1 0.39 50
Kolobom: 1 0.39 50
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Hemanjiyom: 1 0.39 100
iskelet,cl ayak,anomalileri:
Pes equino varus: 32 12.5 44.4
Polidaktili: 7 2.74 538
iskelet displasizi: 6 7.35 54.5
Fleksiyon deformitesi: 4 1.56 66.6
Ekstremite anomalisi: 9 35 333
Fokomelia: 1 0.39 100
Amelia: 1 0.39 100
Kafa kemiklerinde doform-te 3 1.17 60
Smdakuh 1 0.39 100
1 0.39 100
EI ve ayak p,nmumndn yapigklik: 1 039 100
Dagik el: 1 0.39 100
Elde hiperckstensiyon: 1 0.39 100
Gastrointestinal sistem anomalileri:
lmporfofc anls: 7 2.74 875
Anal atrezi: 6 235 66.6
Omfalosel: 6 235 25
Inguinal hemni: 2 0.78 50
Umblika! hemi: 2 0.78 100
Karacigierde kitle: 1 0.39
Uriner sistem anomalileri: '
Hidroncfroz: 3 0.17 12
Ekstrofia vezikalis: 1 0.39 100
Multikistik displazi: 0.39 125
Genital sistem anomalileri:
Ambiguous genitalia: 4 1.56 444
iptoryidizo: 4 1.56 100
Hipospadias: 2 0.79 50
Hidrosel. 3 1.17 .60
Bifid skrotum: 1 0.39 50
| Hermafrodit: 1 039 50
Mikropenis: 1 039 100
Kardiak Anomaliler:
Dekstrokardi: 3 1.17 428
ASD : 1 0.39 25
Tan konmams konjenital kalp hastabf: 4 1.56 100
VSD: 1 0.39 25
Kardiomegali: 2 0.78 25
Ektopia kardis: 1 039 50
Atrioventrikiiler malformasyon: 1 0.39 20
Kalpte komplet septa: 1 0.39 100
Deri anomalileri:
Iktiyosiz: 2 0.78 66.6
Deni defekti: 1 039 100
Diger Anomaliler:
Kordon anomaliler: 3 1.17 50
Down: ) 10 3.9 66.6
Diafragma hemisi: 1 0.39 H.1
Klslc: ) 7 1.56 I8
Triglosal kist: 1 0.39 100
Tortikolis: 1 0.39 100
Dias.usiz rew 1 0.39 100
Akcigter hipoplasizi: 1 0.39 12.5

26 Kromozom anomalisinde saptanan bulgular Tablo 1V-31’de verilmistir.
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Tablo IV-31: Kromozom anomalisinde saptanan bulgular:

Santral sinir sistemi: 8 30,8
Hidrosefali: 2 7,7
Haloprosensefali: ] 38
Brakisefali: 1 3.8
Pleksus kroideus kisti: 2 7,7
Kraniofasial; 10 38,5
Kulak : 4 154
Burun: 5 19,2
Atipik ybz: 3 11,5
Nuchal kalinhk: 3 11,5
Hipertelorizm' 3 11,5
Mikrognati: 3 11,5
Fasial asimetni: | 38
Goz anomalileri: 3 11,5
Anoftalmi: 2 7,7
Siklopi 2 7,7
Proposiz: 2 7,7
Konjenital kolobom: 1 38
Uriner sistem anomalileri: ] 3,8
Polikistik b8brek : 1 38
Kardiovaskiller anomaliler: 3 11,5
A-V malformasyon: 3 1,5
Dekstrakardi: 1 38
Kalp yetmezligi: 1 38
Iskelet kas sistemi: 3 11,5
Club foot: 1 38
Polidaktili: 1 38
Skalp deformitesi: | 38
Kagik ayak: 1 3.8

840 fetal anomaliden 451 olguya gebelik terminasyonu yapilmis, 389 olguya ise
terminasyon uygulanmamistir. Terminasyon uygulanmayan 389 hastanin 48 'i takipsiz idi. Bu
hastalardan 100'l sezaryen ile geri kalan 289'u normal vajinal yol ile dogum yapmistir.
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Tablo IV-32: Terminasyon Yéntemleri

Yintem n Yiizde(%)
1 146 323
ive2 2 0,44
Ivel 4 0,88
13ved 19 4,21
lved 80 17,7
1,4,ves 1 0,22
Ive 5 1 0,22
2 1 0,22
2vel 2 0,44
2,3vc4 1 0,22
2ved 1 0,22
3 6 1,33
3Jved 20 4,43
4 126 27,93
5 24 532
6 21 46
Toplam 451 100
Tahliye Sckilleri: Prostaglandin=1 Extra amniotik rivanol=2 Balon=3
Sinpitan=4 Sczaryen=5
Belintilmeyen =6

Terminasyon yapilan 451 olgunun; 251’ine prostaglandin, 7'sine ekstra amniotik
rivanol, 52’sine balon ve 247’sine sinpitan tek basina veya kombine olarak uygulanmis, 22'sine
de sezaryen uygulanmistir.

Terminasyon yapilan hastalarda sezaryen endikasyonlari Tablo 1V-33'de verilmistir.

Tablo 1V-33: Terminasyon yapilan hastalarda C/S endikasyonlari:

Gegirilmis sczaryen 14 o
Plasenta dekolman; 2
Plascnta previa totalis: 1
Vajinal kanama: 2
Transvers gelig: 1
llcrlemeyen eylem. 4

Terminasyon yapilamayan ve sezaryen uygulanan hastalarda postpoperatif donemde
en ¢ok saptanan ve prooperatif saptanmamis anomaliler, yarik damak-dudak, hipertelorizm,
hipotelorizm, mikrognatia, ictiyozis, mikrosefali, meningomyelosel, meningosel ve hidrosefali

idi.
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840 fetal anomalide invaziv testlerden; 33 olguda %(3,9) amniosentez, 9 olguda
kordosentez (%1,14) yapilmistir.

Anomalilerin sistemlere gore cinsiyet dagilimi Tablo IV-34'de verilmistir.

Tablo IV-34: Anomalilerin sistemlere gére cinsiyet dagilimi:

Kiz(%) Erkek(%)  Belirsiz P

Genel 395(47) 331(39,4) 119(13,6)  0,04*
Santral sinir sistemi 281(51) 199(36,1)  71(12,9) 0,06

Hidrosefali 108(46,6) 105(45,3)  15(8,2) 0,08

Anensefali : 95(55,6) 44(25,7) 32(18,7) 0,00*
Iakclgt sistemi: 68(47,2) 63(43,8) 13(9) 0,176
Kraniofasial : 55(49,5) 52(46,8) 43,7 0,03*
Uriner sistem: 18(27,7) 37(56,9) 10(15,4) 0,04
Gemt.nl sistemi: 12(40) 16(53,3) 2(6,7) 0,216
Kardiak : 15(32,6) 24(52,2) 7(15,2) 0,115
Gastrointestinal sistem: 27(42,9) 24(38,1) 12(19) 0,441
Toraks: . 9(29) 16(51,6) 6(19,4) 0,055
Kromozom anomalileri: 13(50) 9(34,6) 4(15,4) 0,875

U P

Cinsiyet acisindan degerlendirmede genel major deformasyonlar, anensefali, major
kraniofasial anomaliler kizlarda, liriner sistem anomalileri erkeklerde daha yliksek oranlarda

gorilmektedir.

840 fetal anomalinin dogum kilolarina gére dagilimi Tablo IV 35'de verilmistir.

Tablo IV-35: 840 fetal anomalinin dogum agirliklarina gére dagilimi:

Dofium agurisfy(gram) Say Yiizde(%)
<500 98 11,7
501-1000 1l 13,2
1001-1501 86 10,2
1501-2000 64 7,6
2001-2500 80 9,5

>2500 241 28,7
Bilinmeyen ' 160 19
Toplam 840 100

840 fetal anomalinin Apgar skorlarina goére siniflandirilmasi Tablo IV-36 ve Tablo IV
37'de verilmistir.
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Tablo 1V-36: Terminasyon uygulanan 451 hastada Apgar skorlamasi:

1.dakika S.dakika
1-4; 138 14: 103
5.7 44 5-7. 51
8-10: 0 8-10: 28
Belirsiz: 160
Olo: 109

Tablo 1V-36: Terminasyon uygulanmayan 341 ve takipsiz olan 48 hastada Apgar skorlamasi

1.dukika S.dakika
1-4: 47 1-4; 21
5-7: 98 5-7. 41
8-10; 7 8-10; 1%
Belirsiz: 129

Ola: 8

TORCH infeksiyon taramasinda, Toksoplasma ve rubella disinda major yetersizlikler
tespit edildi.

840 fetal anomaliden 33 olguya otopsi yapildi.

840 anomali olgusunda postoperatif veya postpartum meydana gelen
komplikasyonlar. Bir olguda postpartum 6. saatte vajende hematom, bir olguda postoperatif
atelaktazi gelisti. Plasenta previa totalisli bir olguda genel anestezi altinda abondan kanama
nedeni ile 4 Unite kan transflizyonu, bir olguda vaginal kanama nedeniyle 2 Unite kan
transfiizyonu yapildi. 5 olguda genel anestezi altinda elle halas uygulandi. Hidrosefalili 7 olguya
baziotripsi yapildi.
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V-TARTISMA

Perinatal 6limlerin % 20-25’i fetal anomalilere baglidir (42). Genetik danisma teknikleri
ve uygulamalari ile prenatal tani bu oranlari dislrir. Malforme bir bebegin dogumundan
sonra, yalnizca kesin taninin bilinebilmesi ile aileye dogru danisma verilebilir; kesin taninin
bilinebilmesi igin ise gereken klinik genetik, embriyoloji teratoloji, obstetrik ve pediatri
alanlarindaki bilgilerin ve becerilerin bilesimidir. Bu acidan fetal malformasyonlarin dogru
taninabilmesine giden yol prenatal insan gelisiminin, 6zellikle de erken taniya yonelik ilk
trimester insan gelisiminin son derece iyi bilinmesini gerektirir (43). Prenatal serebral
anomaliler ve noral tip defektleri gebelik terminasyonuna giden lethal sonuglara yol agmalari
nedeni ile 6zel 6nem igerir. Servikal, torasik, abdominal malformasyonlar, bobrek ve Uriner
sistem anomalileri iskelet sistemi ve ekstremite defektleri, hidropik anomaliler, kromozom
bozukluklari, oligohidromamnios ve amniotik banda bagh gelisen sonuglarin da
degerlendirilmesi konjenital malformasyonlarin belirlenmesinde 6nemlidir.

Gahsmamizda toplami malformasyon orani literatir verilerinden ve daha o6nce
Hacettepe Universitesinin 23 (iniversite ve bir devlet hastanesiyle yaptig 21.638 dogumu
kapsayan 1993 Haziran 1994 Temmuz aylarinda ve Mayis 1996'da basilan “Tirkiye'de
Konjenital Malformasyon Sikhgi Dagilimi, Risk Faktorleri ve Yeni Doganlarin Antoopometrik
Degerlendirmesi” baslkli ¢alisma sonuglarina gére disik bulunmustur. Calismada genel
toplam malformasyon sayisi 800, bizim ¢alismamizda ise 840 iken genel malformasyon;
oranlari ekibin ¢alismasinda binde 36.5, bizde ise binde 7.5'dur. Bu arastirma, Turkiye'de
yapildigindan dagilim agisindan karsilagstirmanin uygun olacagina inandigimiz galismanin
sonuglari asagida verilmistir.

Toplam Santra sinir sistemi 4,51
Toplam bas boyun anomalileri 4,42
Toplam g6z anomalileri 2,64
Toplam kulak-burun bogaz anomalileri 6,07
Toplam gastrointestinal sistem anomalileri 1.59
Toplam kardiovaskiiler anomalileri 1.82
Toplam solunum sistemi anomalileri 0,82
Toplam genitolriner anomaliler 5,56
Toplam Kas-iskelet anomalileri 5.66
Diger sinilandirilmamis anomaliler 0.91
Toplam kromozom anomalileri 1,32
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Calismamizdaki dagihm (Tablo IV-3'le karsilastirildiginda)

Binde
Saniral Sinir Sistemi 4,70
Kraniofasial anomaliler (Bas-boyun-yiz toplami) 0.89
Gastrointestinal sistem anomalileri 0,96
Kardiovaskiler sistem anomalileri 0.41
Toraks anomalileri 0.07
Uriner Sistem anomalileri 0.58
Genital sistem anomalileri 0,27
Kromozom anomalileri 0,22

Bu sekildeki oranlarda oldukga biytk farkhliklar olmasina ragmen, dagilim agisindan
benzerlikler mevcuttur. Literatilirde santral sinir sistemi melformasyonlari binde olarak asagida
gosterilmistir.

Binde
Hidrosefali 0,3-0,8
Mikrosefali 0,1-0,2
Anensefali 1-5
Sefalosel 0.3-0.8
Porensefali 0.08 - 0.05
Hydronsefali 0,2
Korpus callosum agenezisi 0,05
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Literatlrde gastrointestinal anomaliler 3-5/1000 kardiovaskuler anomaliler 8/1000,

toraks anomalileri urogenital sistem anomalileri 2-5/1000, iskelet anomalileri 1/4000
oranlarinda bildiriimektedir. Kromozom anomalileri insidansi seks kromozomu, otozomal
trizomiler, yapisal (dengeli-dengesiz) anomaliler 9,1/1000 olarak bildirilmektedir (52-56).

Gahsmamizdaki oranlarda literatiirdekinden belirgin distklik dikkati ¢ekmektedir.

Bunun nedenleri;

1.

Tani konan gebelik haftalarinin ileri o olmalari dolayisiyla malformasyonlarin fetal
olimler ve erken kayiplar nedeni ile gozden kagmasi

Tanida problemler, bir yasina gelen cocukta major malformasyon tanisi 2 katina
¢itkmaktadir.

Takip ve kayitlardaki major eksiklikleri

Olii dogumlarda ve terminasyon uygulanan olgularda toplumda otopsi yapilmasindaki
isteksizlik.

Malformasyon saptanan gebeliklerde, prenatal tani yontemleri uygulanmadan derhal
termine ettirme istegi olarak 6zetlenebilir.

Bu bes maddeye yonelik olarak hem toplumun hem de multidisiplenir yaklasimi
gerceklestirecek perinatoloji ekibinin egitilmesi ve teknolojik donanimin kurulmasi son derece
onemlidir. Ancak bu ekibin yapacagi prospektif, iyi planlamanin ve kontrolli ¢alismalar ile
gercek major konjenital malformasyon insidansina isik tutulmasi mimkin olacaktir.
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VI-OZET

1995 - 1999 yillarini kapsayan 5 yillik strede retrospektif olarak yapilan ¢alisma ile
major konjenital malformasyon orani 840/111767 = 0.75 olarak saptandi.

Sistemlere gére major malformasyon dagilimi asagidaki gibidir.

Binde
Santral Sinir Sistemi 4.70
Kraniofhsial anomaliler (Bas-boyun-yiz toplami) 0,89
Gastrointestinal sistem anomalileri 0,56
Kardiovaskuler sistem anomalileri 0.41
Toraks anomalileri 0,67
Uriner Sistem anomalileri 0,58
Genital sistem anomalileri 0,27
Kromozom anomalileri 0,22

Dagilim oranlar literatiir ile benzerlik gostermesine ragmen, insidanslarda belirgin
dusliklik géze carpmaktadir.

Genel poplilasyonda anne yasi: 25,32 iken kromozomal anomalilerde 32,4 olarak
bulundu.

Etyoloijyi aydinlatmaya ¢alisan prenatal testler otopsi bulgularinda major eksiklikler
vardir.

Prospektif iyi planlanmig kontroll, multi disipliner calismalarin konuyu aydinlatacagina
inaniyoruz.
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