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I - GİRİŞ 

 

Malformasyon, bir organın ya da organın bir bölümünün embriyolojik gelişimi sırasında 
anormal morfogenez sonrası oluşan yapısal defektidir ve sıklıkla konjenital (doğuştan) anomali 
terimi ile eş anlamlı olarak kullanılmaktadır (1-2). 

 

Majör anomaliler, yeni doğanların %2-3 ünde görülen ve medikal ya da cerrahi girişim 
gerektiren ya da kozmetik önemi olan bozukluklardır (3-6). Konjenital kalp defektleri, yarık 
damak dudak ya da hidrosefali gibi problemleri içerir. Geçmişte olduğu gibi bugün de majör 
anomaliler morbidite ve mortalite nedenidir. Perinatal ölümlerin yaklaşık 4'ünden sorumlu 
tutulmakta ve hastaneye yatış nedenlerinin 1/3'ünü oluşturmaktadır (6-9). Konjenital anomali 
dışındaki nedenlere bağlı perinatal mortalitenin düşmesi ile birlikte, konjenital anomaliler 
bebek mortalitesinin başlıca nedenlerinden biri konumuna gelmektedir. Konjenital anomaliler 
65 yaş altındaki ölümlerden 5. sırada sorumlu tutulmaktadır (10). Aile için majör anomaliler 
hem parasal hem de duygusal açıdan büyük zorluklar yaratır. Prenatal sonografi bütün 
anomalileri saptamasa da, sonografide saptanan anomaliler, bir yandan daha ileri antenatal 
değerlendirmeler ve multidisipliner girişimlerin kapısını açarken ileriye yönelik danışmanlık 
verilebilmesini de sağlar. Pek çok olguda tekrarlama riski açısından gebenin ve eşinin 
bilgilendirilmesi yanında doğum öncesi, doğum sırasında ve doğum sonrasındaki yaklaşım ve 
tedaviler hasta için uygun şekle getirilebilir. Doğru antenatal tanı, ailenin bilgilendirilmesi ve 
medikal ekiple birlikte karar vermesini, en uygun eylem ve doğum şeklinin uygulanabilmesini 
ve en iyi yeni doğan sonuçlarını sağlar. Özel medikal ya da cerrahi problemleri olan yeni 
doğanın doğumu için gereken psikolojik hazırlığı sağlar. 

 

Bir anomalinin frekansının incelenmesi toplumun yaşına bağlıdır. Çocuk büyüyüp 
geliştikçe yeni doğanda asemptomatik olan ya da saptanmayan doğum defektleri belirgin hale 
gelebilir (11). Yaşamın ilk yılı sonunda konjenital anomali sıklığı iki katına çıkmaktadır (12). 
Erken gebelik haftalarında konjenital anomali frekansını son derece yüksek olduğu ve 
anomalili fetusların kendiliğinden düşükle sonuçlandıkları bilinmektedir (13). Kendiliğinden 
düşük şeklindeki bu selektif işlemler sonrasında gebelik yaşı ilerledikçe anomalili fetüs 
insidansı azalmakta ve farklı anomali tiplerinin relatif frekansında değişikler olmaktadır. 

 

Türkiye'de konjenital malformasyon sıklığı, dağılımı, risk faktörleri üzerine yapılan 
çalışmalar sınırlı olanaklarla ve retrospektif yapılmakta, çoğu kez anket sonuçlarına 
dayanmaktadır (14-15). 

 

Bu tez çalışmasının amacı Türkiye'de en büyük prenatal tanı ve doğum merkezi 
konumunda olan Dr. Zekai Tahir Burak Kadın Sağlığı Eğitim ve Araştırma Hastanesine ait major 
konjenital anomali verilerini 1995-1999 yılları arasında değerlendirmek, ileriye yönelik 
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araştırmalar ve gelişmeler için eksikleri gözden geçirmek ve bunlara yönelik çözümler getirmek 
ve ilerideki projelere kaynak oluşturmaktır. 

 

II- GENEL BİLGİLER 

 

Doğum defektlerinde kullanılan sınıflandırmaların anlaşılması hem obstetrik sonolojist,  
hem de pediatrist açısından önemlidir. Antenatal sonografide belirlenen bir anomali ile bir 
yığın soru ortaya çıkar. 

 

• Neden nedir? 
• Bu izole bir anomali midir? Eşlik eden diğer anomaliler var mı? 
• Bir sendrom ya da bileşimin parçası mıdır? 
• Odaklanılması gereken spesifik anomaliler var mı? 
• Fetal karyotipleme gerekli mi? 
• Teratojeniteye maruziyet sonrası ortaya çıkmış olabilir mi? 
• Sonraki antenatal yaşam, doğum, doğum sonrası için ne gibi sonuçları olacaktır? 

 

Öncelikle bilinmesi gereken nokta, doğru hasta değerlendirmesi için doğru tanının esas 
olduğudur. Gelişme defektlerinin sınıflandırmasında kullanılan kavram ve terimler, 
etyolojilerinin daha iyi anlaşılması ve karşılaşılan problemlere geniş bir çerçeveden bakılması 
ile geliştirilmiştir. Aşağıda belirtilen sınıflandırmanın çoğu Sprangler, Smith ve arkadaşlarının 
sınıflandırmalarıdır (2). Farklı nedenlerin benzer defektlere yol açabileceği bilinmelidir. Ortaya 
çıkan sonuç genetik faktör ve bozukluklara, çevresel teratojenlere, fizik güçlere ya da hepsinin 
kombinasyonuna bağlı olabilir. 

 

Anomalilerin Sınıflandırılması 

 

Majör ve Minör anomaliler: Konjenital anomali, doğumda anatomik anormallik 
bulunmasıdır. Doğum defekti, konjenital anomali terimi için eş anlamlı kullanılırsa da doğum 
defekti metabolik ve fonksiyonel anomalileri de kapsamaktadır. 

 

Konjenital anomaliler; majör ve minör anomaliler olarak iki geniş kategoriye ayrılır (3). Minör 
anomaliler: cerrahi ya da kozmetik açıdan önemi olmayan gruptur. 5. parmağın eğri olması 
(klinodaktili) ya da ikinci üçüncü ayak parmaklar arasındaki kısmi perdelenme buna örnektir. 
Toplumun %4'ünden fazlasında eğer bu özellikler bulunuyorsa, normal farklılık olarak 
değerlendirilmektedir (4). Minör anomaliler yeni doğanların yaklaşık %14'ünde bulunur. Tanım 
olarak yaşam ya da fiziksel iyilik halini bozmaz. Tek bir minör anomalisi olan yeni doğanlarda 
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bir majör anomali olma olasılığı artmamaktadır. Bir yeni doğanda iki ya da üzerinde minör 
anomali bulunması olasılığı düşüktür. İki ya da üzerinde minör anomali mevcut yeni 
doğanlarda çoğu kez altta yatan bir neden olmakta ve majör anomali frekansında artış 
görülmektedir (4,5). Antenatal sonografi ile bazıları saptanabilen minör anomalilerin relatif 
önemini ya da öneminin olmamasını göz önünde bulundurmak gerekir. Teknolojik gelişimlere 
paralel olarak saptanabilen minör anomali sayısı artacaktır.  

 

Majör anomaliler, medikal ya da cerrahi girişim gerektirir ya da kozmetik önemi vardır. 
Yeni doğanların %2-3'ünde görülür (4-7). Konjenital kalp defektleri, yanık damak dudak ya da 
hidrosefali gibi problemleri içerir. Geçmişte olduğu gibi bugün de majör anomaliler morbidite 
ve o mortalite nedenidir. Perinatal ölümlerin yaklaşık 1/4'ünden sorumludur; hastaneye yatış 
nedenlerinin de 1/3'ünü oluşturur (7-9). Konjenital anomali dışındaki nedenlere bağlı perinatal 
mortalitenin düşmesi ile birlikte konjenital anomaliler bebek mortalitesinin başlıca 
nedenlerinden biri konumuna gelmektedir. Konjenital anomaliler 65 yaş altındaki ölümlerden 
5. sırada sorumlu tutulmaktadır (10). Aile için majör anomaliler hem parasal hem de duygusal 
açıdan büyük zorluklar yaratır. Prenatal sonografi ile bütün anomalileri saptamak mümkün 
olmasa da, sonografide saptanan anomaliler bir yandan daha ileri antenatal değerlendirmeler 
ve multidisipliner girişimlerin kapısını açarken, ileriye yönelik danışmanlık verilebilmesini de 
sağlar. Pek çok olguda tekrarlama riski açısından gebenin ve eşinin bilgilendirilmesi yanında 
doğum öncesi, doğum sırasında ve doğum sonrasındaki yaklaşım ve tedaviler hasta için uygun 
şekle getirilebilir. Doğru antenatal tanı, ailenin bilgilendirilmesini ve medikal ekiple birlikte 
karar vermesini, en uygun eylem ve doğum şeklini sağlarken yeni doğan sonuçlarını da en iyi 
şekle getirir. Özel medikal ya da cerrahi problemleri olan yeni doğanın doğumu için gereken 
psikolojik hazırlığı sağlar. 

 

Bir anomalinin frekansının incelenmesi toplumun yaşına bağlıdır. Çocuk büyüyüp 
geliştikçe yeni doğanda asemptomatik olan ya da saptanmayan doğum defektleri belirgin hale 
gelebilir (11). Yaşamın ilk yılı sonunda konjenital anomali sıklığı iki katına çıkmaktadır (12). 
Erken gebelik haftalarında konjenital anomali frekansının son derece yüksek olduğu ve 
anomalili fetusların kendiliğinden düşükle sonuçlandıkları bilinmektedir (13). Kendiliğinden 
düşük şeklindeki bu selektif işlemler sonrasında gebelik yaşı ilerledikçe anomalili fetüs 
insidansı azalmakta ve farklı anomali tiplerinin relatif frekansında değişikler olmaktadır. 

 

Fetusun antenatal sonografik değerlendirilmeleri aşağıdaki sorunları beraber getirir. 
Postnatal insidans değerlendirilmeleri, konjenital utero anomalilerde prognoz ve etyoloji 
açısından yapılan tahminler topluma uyarlanamaz. Bunun asıl nedeni fetal yaşamdaki doğal 
seleksiyon işlemidir. Pediatrik cerrahi operasyonlar uygulanacak kadar yaşayan yeni 
doğanlarda, yaşım oranları belirgin olarak artarken, doğum öncesi tanı konan fetusların bir 
kısmı öldüğünden ya da gebelik ölü doğumla sonuçlandığından yaşama oranları düşüktür. 
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Prenatal ve postnatal prognozlar arasındaki dikotomiye yol açan bir diğer faktör de 
prematüritedir. Pek çok konjenital anomali polihidroamnios ve preterm eyleme yol açar, diğer 
önemli bir faktör, hidrops fetalis gelişimidir. Hidrops fetalisin tedavisi doğum sonrası çoğu kez 
başarılı olamamaktadır. Prognozun farklı olmasının nedeni sonografik olarak tanı konmamış 
malformasyonların da varlığıdır. Dördüncü neden de fetal yaşamda kromozom anomalilerinin 
insidansındaki yüksekliktir.  

Antenatal serilerle postnatal seriler arasındaki farkın genel prensibi omfalosellerde 
gösterilmiştir. Pediatrik literatürde omfalosel ile birlikte bulunan malformasyon oranı %56 
kromozom anomalisi bulunma insidansı %12 iken; antenatal serilerde bu oranlar çok yüksektir. 
Omfalosel ile birlikte %73 malformasyon saptanırken, sitogenetik anomaliler %54 
bulunmuştur (14). Bu iki faktör, prenatal tanı konan serilerde daha düşük yaşam oranlarına yol 
açmaktadır. Prenatal tanı konan anomalilerin doğal gidişinin ne olacağı araştırma konusudur. 
Dikkatli seri incelemeler ve takibi ile bu anomalilerin doğal gidişi konusunda hastaların 
bilgilendirilmesi sağlanabilecektir. 

 

Malformasyon, bir organın ya da oryanın bir bölümünün embriyolojik gelişimi sırasında 
anormal morfogenez sonrası oluşan yapısal defektir. En dar anlamdaki tanımı, 
malformasyonların organik yani yapısal olarak anormal olmasıdır. Bir organın ilkel taslağının 
ya da primordiumunun anormal gelişim potansiyeli göstermesidir. Eğer primordium normal ve 
bozukluk başlangıçta normal olan gelişime dıştan bir etki ile oluşuyorsa, bu durum harabiyet 
olarak adlandırılır (2). Anormal gene bağlı bir kalp defekti malformasyon olarak adlandırılırken 
rubella enfeksiyonuna bağlı oluşan aynı defekt, harabiyet olarak tanımlanmaktadır. Yanlış 
kullanım sonucunda, harabiyet olarak tanımlanacak pek çok bozukluk malformasyon olarak 
adlandırılmaktadır. Pratikte yapısal bir bozukluğun intrinsik mi, ekstrinsik mi olduğu 
belirlenememektedir.  

 

Minor anomalilere ek olarak major malformasyonlu yeni doğanların 1/3 ya da ¼’ünde 
çok sayıda anomali vardır; bu oran da bütün yeni doğanların %0,7'sinde görülür. Obstetrik 
ultrasonografi yaparken fetal anomali saptandığında tam ve detaylı bir fetal organ sistem 
muayenesi ile birlikte ekokardiografi yapılması gereklidir. En sık bozukluk saptanan organ 
kalptir (17). 

 

Konjenital malformasyonların etyolojileri: Nedenlerine göre: 

 

• Monogenik bozukluklar, 
• Kromozom anomalileri,  
• Multifaktöryel etyoloji(çevresel ve genetik faktörlerin bileşimi), 
• Teratojenler ve 
• Bilinmeyenler olarak beşe ayrılır. 
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Ne yazık ki, günümüzde de hala (bilinmeyenler etyolojide %50'nin üzerinde bir oran 
oluşturmaktadır (18). Bu konu gelişim biolojisinde ufukları son derece geniş araştırmalara 
açıktır. 

 

Multifaktöryel etyoloji: Nedenler arasında ikinci en büyük grubu oluşturur. Konjenital 
malformasyonların en azından %20'si genetik olarak duyarlı bireylerde etki eden çevresel 
faktörler nedeni ile oluşmaktadır xa(19). Multifaktöryel problemlerde spesifik çevresel 
elemanlar ya da tam genetik yapı aydınlatılamamıştır. Sık görülen doğum defektlerinde 
genetik ve çevresel faktörler arasındaki ilişkinin örnekleri: izole kalp defektleri ve nöral tüp 
defektleridir. Anne babada ya da kardeşlerde kalp hastalığı olması gelecek çocuklara genel 
toplum ortalaması olan 8/1000'in üzerinde risk artışı getirir, bu durum genetik yatkınlık 
üzerine bilinmeyen çevresel ajanların etki ettiği kavramını doğrulamaktadır. Nöral tüp 
defektleri açısından, etkilenmiş bir çocuğun doğumunu izleyerek sonraki çocuklardaki 
tekrarlama riski toplum genelindeki 1-2/1000'deki orandan %2'ye çıkar. Bu faktörler, genetik 
duyarlılığı olanlarda bir ya da daha fazla çevresel faktörün rol oynadığı kavramını 
desteklemektedir. 

 

Monogenik bozukluklar: Konjenital malformasyonların %7.5 kadarını oluşturur (6,8). 
Resessif, dominant ve X-bağımlı genleri içeren tek gen bozukluklarıdır. Mendelian bozukluklar 
olarak da adlandırılır. Monogenik bozuklukların hepsi konjenital malformasyona yol 
açmamakta ise de, pek çoğu yol açabileceğinden, spesifik nüks tekrarı için danışma 
verilmelidir. Örneğin Meckel sendromundaki ensefalosel, izole ensefaloselden 
ayrılmayabilirse de Meckel Gruber sendromu (Şekil 1-2-3) iki resessif gene bağlıdır ve sonraki 
gebelikte tekrarlama riski %25 ile izole ensefaloselin tekrarlama riski olan %2'nin çok 
üzerindedir. Meckel Gruber sendromunun değişmez bulgularından biri olarak tanımlanan 
multikistik/displazik böbreklerin varlığı, bu sendromda tanımlanan anomalilerin 
tanınabilmesini sağlar. Ölü doğum ya da neonatal ölümlerde otopsinin yeri ve tanı açısından 
önemi yadsınamaz. Şekil 1'de Trizomi 13'lü orao teratom ve ekstremitelerde fokomeli, ayakta 
club foot ve gözde anoftalmi görülmekte. 
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Şekil 1: Trizomi 13 
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Şekil 4-5: Meckel Gruber sendromu tanısı ile terminasyon uygulanmış bir bebek 

(Dr. Elif Gül Yapar'dan alınmıştır): Öksipital ensefalosel, karında İleri derecede büyük 
displazik böbreklere bağlı genişleme ve oligohidramniosa sekonder Potter bulguları dikkat 
çekicidir. Bilateral displazik multikistik böbrekler otopsi bulgusu olarak altta yer almaktadır. 
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Şekil 2 ve 3' te ikiz bir gebelikte saptanan Twin reversed arterial perfusion sequence’li bebek 
görülmektedir.  

Şekil 2 ve 3 
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Şekil 6’da yüzde hemanjiom tespit edilen bir fetal anomalili bebek görülmektedir. 

 

Şekil 6: Yüzde Hemanjiom 

 

 

 

Tek gen bozukluklarına diğer örnekler: 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. Kısa ekstremiteye yol açan displazilerin çoğu monogenik kökenlidir. 

Kromozom anomalileri: Fazla ya da eksik olan kromozomlar sıklıkla birden çok 
malformasyon gelişimine yol açar. Konjenital anomalilerde olduğu gibi prenatal, yaşamdaki 
sitogerletik anomalilerin incelenmesi sırasında kendiliğinden düşüklerle sonlanan seleksiyon 
akılda tutulmalıdır. İnsan gebeliği süresince kromozom anomalilerinin relatif sıklığı değişmekte 
ve gebelik ilerledikçe kromozom anomalilerindeki toplam insidans şaşırtıcı biçimde farklılık 
göstermektedir. Sitogenetik anomaliler, klinik gebeliklerin %10'unda(20), ve ilk trimester 
düşüklerinin de %50'sinde görülmektedir (21-22), II. ve II. trimester ölü doğumlarının ise %6-
7'sinde sitogenetik anomaliler vardır (6,20). Termde insidans %0.6'ya düşmektedir. Canlı ve 
ölü doğumların hepsi incelendiğinde, konjenital malformasyonlu yeni doğanların %6-7'sinin 
etyolojisi kromozomaldır (6). 
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Yeni doğan ünitelerinde sıklıkla major anomali ile birlikte fizik muayenede minor 
anomaliler saptanırsa sitogenetik değerlendirmeler yapılmaktadır. Sonografi ile in utero 
yaşamda tek bir anomali de saptansa, ailede monogenik bir bozukluk olmadıkça, fetal 
karyotipleme uygulanmaktadır. Bu kuralın tek istisnası sakrokoksigeal teratomlardır; 
muhtemelen kromozom anomalisi riski taşımayan az sayıda sonografik tanınabilen anomali 
mevcuttur. Fetal karyotipleme gerektiren diğer sonografik bulgular: intrauterine gelişme 
geriliği, amnion sıvısı anomalileri ve non-immun hidrops fetalistir.  

II. trimester amniosentezi ya da ilk trimester koryon villus örneklemesi (CVS) şeklindeki 
prenatal tanı işlemleri, otuzlu yaşların ortalarına gelmiş kadınlarda sitogenetik analiz 
yapılabilmesini sağlamıştır. 35 yaşındaki bir kadında sitogenetik anomalili bir amniosentez 
sonucu çıkma olasılığı %0.77 ya da 1/130 iken (23); kromozom anomalili term bir bebek 
doğurma olasılığı 1/179 ya da %0.59'a inmektedir (24). Amniosenteze bağlı komplikasyon 
gelişme olasılığının %0,5-1 oranlarında olduğu varsayıldığından, yarar/zarar oranları 
değerlendirildiğinde, 34-35 yaşlar invaziv testlerin uygulanabileceği yaşlar olarak 
görülmektedir (25-27). Sonografik fetal anomali saptanan bireye de aynı yaklaşımda 
bulunulmalı; eğer sitogenetik anomali riski %0.77 ya da üzerinde ise hastaya tanı konduğunda 
invaziv testler: CVS, amniosentez ya da fetal kan örneklemesi önerilmelidir. Pozitif sitogenetik 
bulgu gebeliğe yaklaşımı değiştirir. Ek olarak bazı malforme fetuslar sitogenetik analiz 
yapılmadan ölmektedir. 

Genel olarak bilinmesi gereken nokta, belirli bir obstetrik nedene, bağlanmadan olan 
fetus ölümlerinde sitogenetik analizler yapılmalıdır. Fetal ölüme rağmen amniosentez ya da 
CVS ile sonuç alınması mümkünken doğumdan sona yapılan doku kültürleri çoğu kez başarılı 
olamamaktadır (28). Tanısal işlemleri doğum zamanına ertelemek, sıklıkla laboratuvar 
başarısızlıklarının artmasına yol açmakta; fetal doku, kordon ya da plasenta biopsileri canlılığını 
kaybetmekte, ya da bakteri veya mantar kontaminasyonu gelişmektedir.  Amniosentezin ya 
da CVS'in başarısı, uygun steril teknikler kullanılarak fetal ölüm tanısı konduktan sonraki en 
kısa sürede yapılmasına bağlıdır.  Sitogenetik analizde hücreler ölümden sonra ne kadar kısa 
sürede elde edilirse laboratuvar başarısı o denli artacaktır.  

Teratojenler: Bilinen çevresel faktörler, konjenital malformasyonların %7'sinden azına 
yol açmaktadır (6, 18). Bilinen teratojenik ajanların çoğu XX. yüzyılın ikinci yarısında 
tanınmıştır. Bir kısmı iatrojenik iken bir kısmı değildir. Bu ajanların tanınması mâruziyet 
oranlarını değiştirmiş; sonuçta başlıca radyasyon, infeksiyöz ajanlar ilaçlar ve çevresel 
kimyasallar ve anneye ait hastalıklar olmak üzere dört ana grupta toplanan malformasyonların 
sorunlu tutulduğu kategoriler değişmiştir.  

İyonizan radyasyon, 1920'de teratojen olarak tanınmıştır (29). 10 Rad ya da altındaki 
dozlarda uygulanan tanısal amaçlı radyasyonun prenatal gelişim açısından riskli olmadığı 
bildirilmektedir. Bugün radyasyona bağlı konjenital malformasyon oranı çok düşüktür (30-31).  
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Annedeki infeksiyonlar konjenital malformasyonların %2'sini oluşturmaktadır. Rubella 
virus infeksiyonu tarihte ilk tanımlanan teratojenlerdendir.  Rubella sendromu ilk kez 1942'de 
tanımlanmıştır (32). 1969'dan bu yana, rubella aşısının yaygın kullanımı ile Amerika Birleşik 
Devletleri'nde sitomegalovirus (CMV) infeksiyonu rubellanın yerini almıştır. Teratojen olarak 
yayınlanan diğer ajanlar: Toksoplazma gondii, herpes, varisella ve Treponema pallidum’dur. 
Parvovirus, herpes simpleks Tip II, araştırma aşamasındadır. Parvovirus infeksiyonu, şiddetli 
anemi, konjestif kalp yetmezliği ve hidropsa yol açabilmekte ve teratojen olarak rolü 
araştırılmaktadır (33). Human immun yetmezlik virüsünün teratojenik etkisi de henüz 
belirlenememiştir. 

İlaçlara ve çevresi kimyasallara bağlanan malforme bebeklerin oranı dinamiktir ve 
teratojenler belirlendikçe değişmektedir. Annede belirlenen teratojenlere karşı profilaktik 
önlemler önem kazanmaktadır. Teratojenler, doğum defektleri içerisinde yalnızca %1'lik bir 
oran oluşturmasına rağmen, koruyucu önlemlerle engellenebilmesi önemini vurgulamaktadır. 
Bir ilacın teratojen olarak tanımlanabilmesi: gebelikte belli bir zamanda maruziyeti, yeterli 
sayıdaki hastanın ajana maruz kalmasını ve kontrolleri de içeren kriterleri o gerektirir. Ayrıca 
da; teratojenler tekrarlayan şekilde, o ilaca özgü malformasyonlara yol açar. Hangi 
malformasyonların hangi ilaç ile oluşacağının bilinmesi obstetrik sonografiste de yarar sağlar. 
Tablo 1'de teratojeniteye yol açan ya da yol açma potensiyeli yüksek ajanlar özetlenmiştir.  

Anneye ait hastalıklar; Anneye ait hastalıklar, konjenital anomalilerin yaklaşık %2'sini 
oluşturmaktadır. Anneye ait en önemli hastalık diabettir; prekonsepsiyonel metabolik 
kontrolün sağlanamadığı durumlarda fetal malformasyon riski %9'a, ya da genel toplum 
insidansının üç kat üzerine çıkmaktadır.  Annedeki tiroid fonksiyon bozuklukları da hiperaktif 
durumda fetal goitre oluşumuna, hipoaktif durumda da kretenizme yol açabilir. Fenilketonürili 
kadınlar prekonsepsiyonel dönemde sıkı glukoz kontrolü gerektiren bir diğer gruptur; ancak 
sıkı kontrol ile ağır beyin harabiyetleri ve kalp defektleri önlenebilecektir. 

 

Tablo 1: Teratojeniteye yol açan ya da yol açma potensiyeli yüksek ajanlar  

• Thalidomid  
• Folik asit antagonistleri ve diğer kemoterapötik ajanlar  
• Androjenik steroidler  
• Dietilstilbesterol  
• Tetrasiklinler  
• Streptomisin ve kanamisin  
• Antitiroid tedaviler 
• Kurşun 
• Civa  
• Warfarin  
• Trimethadione  
• Fenitoin ve diğer antikonvülzan ajanlar  
• Valproik asit 
• Lityum  
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• Alkol  
• İsotretionoat  
• Etretinat  
• Kokain  

 

Tamamı değerlendirildiğinde; bilinen teratojenler Konjenital anomalilerin %5-6'sını 
oluşturmaktadır. Teratojenlerin tanınması ile bu sayıların artması olasıdır; prekonsepsiyonel 
diabet kontrolünün yaygınlaşması ve annenin epilepsi tedavisinin daha güvenilir ilaçlar ile 
yapılması doğum defektlerinin ilerideki yıllarda azaltılmasında katkı sağlayacaktır.  

Harabiyet: Başlangıçta normal olan bir gidiş sonradan dıştan etkiler sonucunda 
bozulur. Harabiyetlerin pek çoğu, kanlanmanın azalmasını ya da kesilmesine bağlı 
oluşmaktadır. Harabiyete yol açan mekanik etkiler; sıkışma, daralma, yırtılma ya da 
bağlanmadır (Tablo 2). Hipertermi, hipoksi, viral infeksiyonlar ve diğer teratojenler normal 
embryo gelişimini bozan harabiyetlere yol açar. 

 

Tablo 2: In utero sıkışmaya yatkınlık oluşturan faktörler(34) 

Anneye ait faktörler Fetal faktörler 

Anneye ait faktörler Fetal faktörler 
Annede kısa boy Fetal başın erken angajmanı 
Küçük uterus Verteks dışındaki prezentasyonlar 
Konjenital uterus malformasyonları İri fetus/fetal başın büyük olması 
Leiomyomalar Çoğul gebelikler 
Küçük anne pelvisi Büyük fetal teratom 
Otigohidramnios  

 

Displazi: Dokunun anormal organizasyonu için kullanılmaktadır. Dokunun vücutta 
bulunduğu bölgeye göre, çok sayıda organ ya da vücut alanları etkilenebilir. Displazilerin çoğu 
tek gen defektine, yani mendelian kalıtıma bağlıdır. Kısa ekstremiteye yol açan, otozomal 
resessif geçiş gösteren bozukluklardan olan diastrofik displazi buna bir örnektir. En sık görülen 
displazi ise kıkırdak oluşumunda bozuklukları da içeren otozomal dominant geçişli 
akondroplazidir.  

Deformasyon (Şekil bozuklukları): Başlangıçta normal olan bir yapı üzerine dıştan 
gelen ya da içten fizyolojik bir anormalliğin, anormal yapı, şekil, ya da pozisyona yol açması 
şekil bozukluğu olarak adlandırılır (34). Yeni doğanların yaklaşık %2'sinde klinik olarak belirli 
deformasyon saptanmaktadır. III, trimesterde uterus içindeki sıkışmalara bağlı deformasyonlar 
bunun en sık rastlanan örneğidir. Eklem fiksasyonları ise, meningomyelosel ya da konjenital 
santral sinir sistemi bozukluklarına bağlı nörolojik bağlantıların harabiyeti sonrası 
gelişmektedir.  
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Mekanik kuvvetler ya da fizyolojik anomaliler, doğum defektlerinin oluşumunda önemli 
rol alır. Malformasyon, organların ya da dokunun gelişiminde primer anormalliği gösterirken, 
deformasyon içten ya da dıştan gelen etkiler olmazsa doğumda tamamen normal olacak 
yapılar için kullanılmaktadır. Deformasyonlar sıklıkla vücudun bir kısmının şeklini ya da yapısını 
değiştirmektedir. Prognoz, o deformasyonlarda malformasyonlardan daha iyi olmasına 
rağmen, daha iyi şekle getirmek için cerrahi ve fizik tedavi gerektirir. Deformasyonlarda 
prognoz gebeliğin hangi döneminde deformasyon yaratan etkinin ortaya çıktığına bağlıdır. Bu 
etkiler ne kadar geç dönemde oluşursa, prognoz o denli iyi olacaktır. Örneğin, çok erken 
evrelerde sıkıştırma yapan etkiler normal morfogenezi önler ve distal ekstremite kısımlarının 
tam yokluğuna yol açabilir. Tersine, yeni doğanlarda en sık görülen ve benign olan 
malformasyon doğum kanalından geçiş sırasında olan moldingtir.  

Deformasyonların en sık görülen nedeni fetal sıkışmaya bağlıdır. Tablo 2'de fetal 
sıkışmaya yol açan faktörler özetlenmiştir. Bu faktörler obstetrisyen ve sonografisti fetal 
sıkışma olabileceğine dair yönlendirmesi açısından önemlidir. El ya da ayak bileklerindeki 
deviasyonun malformasyon mu deformasyon mu olduğunun belirlenebilmesi ek anomalileri 
için dikkatli sonografik değerlendirmeyi ve monogenik ya da kromozomal etyolojilerinin 
dikkate alınmasını gerektirir. İntrinsik santral sinir sistemi disfonksiyonu bazı ekstremite 
deformasyonlarının primer nedeni olabileceği için, fetal beyin ve spinal kordun incelenmesi 
önem kazanmaktadır.  

 

Konjenital Anomali Tipleri 

Sonuç: Anomalad terimi: Fraser (35) tarafından ilk kez kullanıldığından bu yana, 
Smith'in klasik kitabında yer almıştır (36). Başlatıcı tek bir defekte sekonder gelişen defektleri 
gösterir. Bu defektler, tersiyer defektlere de yol açabilir. Bugün anomalad terimi yerince, 
sonucu terimi kullanılmaktadır (5). Düşünce şekli aynıdır; sonucu başlatan bozukluk, fetusun 
kendisindeki malformasyon ya da harabiyettir; ya da fetusa ekstrinsik olarak örneğin 
oligohidramnios sonucunda ortaya çıkmış olabilir. Amnion sıvısı yokluğunda gelişen 
oligohidramnios ekin deformitesi, Potter yüzü ve akciğer hipoplazisi sonucunu doğurmaktadır 
(4,31). Juguler lenfatik obstrüksiyon, fetal lenfatik ve venöz dolaşımlar arasındaki ana bağlantı 
kurulamaması sonucu ortaya çıkmaktadır. Bu malformasyon, nukal kistik higramadaki gibi, 
juguler lenfatik keselerin sekonder genişlemesi ve sıklıkla hidrops fetalis sonucunda 
gelişmektedir (5). 

Sendrom: Sendrom, içerdiği çok sayıdaki malformasyonu başlatan tek bir faktör 
olmamasına rağmen, altta yatan nedene bağlı ortaya çıkan sonuçtur. Diğer bir deyiş ile, 
sendrom, kromozomal , mutant gen ya da çevresel teratojen gibi tek bir etyoloji sonrası 
patolojik olarak ortaya çıkar. Down sendromu bu kavramı gösterir. Down sendromundaki kalp 
anomalisi, büyük dil, 5. parmağın klinodaktilisi gibi anomaliler 21. kromozomun varlığına bağlı 
olarak ortaya çıkmaktadır. Fazla kromozom materyali, farklı sistemlerde, sonuç olarak, primer 
ya da sekonder olmayan pek çok etkide bulunur. Benzer olarak, fetal alkol sendromunu, 
mikrosefali, kalp ve iskelet anomalileri ve dismorfik yüz özellikleri tanımlar. Mutant gene bağlı 
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olan bir diğer sendrom da araknodaktili, lens sublüksasyonu, kardiovaskülar malformasyondan 
oluşan Marfan sendromudur.  

Birlikte bulunma; Birden fazla kişide, çok sayıdaki anomalinin sonuç ya da sendrom 
ilişkisi olmaksızın randomize olmayan tarzda var olmasıdır. Bu şekilde birlikte bulunma, 
istatistiksel olarak birbiri ile ilişkili, ancak primer patogenetik kaynağa ya da sekonder bir ilişki 
sonucu olmayan bir bağlantıyı göstermektedir. Birlikte bulunmanın önemi sonografisti bir 
anomali saptandığında diğer okkült anomalinin taranması için uyarmasıdır. Böyle durumlarda, 
uygun aydınlatma ve danışma verilmelidir. Örneğin renal anomalisi olan fetusta VATER İlişkisi 
(vertebra anomalileri ve atrezi, trakeoözafagial fistül, radial displazi, ve renal anomali) , daha 
geniş olan kalp va ekstremite anomalilerini de içeren VACTERL araştırılmalıdır. Radial displazili 
ya da trakeoözafagial fistüllü yeni doğanların yaklaşık 1/4'ünde vertebra, anomalileri 
mevcuttur; yine imperfore anüsü olanların %7'sinde trakeoözafagial fistül ve radial displazi 
olgularının %3'ünde imperfore anüs saptanmaktadır (37). VATER ilişkisinde beyin çoğu kez 
etkilenmez ve zeka normaldir.  

Bir bireyde olgu dikkate alındığında, sonuç, sendrom ya da ilişki söz konusu olabilen 
çok sayıda anomali ya da birkaç anomali bulunabilir. Bu durum doğumdan sonra bile ayırıcı 
tanıda pek çok olasılığa yol açar, İnsanlar yaşlandıkça, daha da belirgin ayırıcı özellikler kazanır; 
bu nedenle de çok sayıda anomaliler ile doğan bir yeni doğana ancak yaş ilerledikçe tanı 
konması mümkün olabilmektedir. Erken tanı koydurabilecek sonografide saptanamayan 
minor anomaliler pediatriste doğru tanı konulmasında yardımcıdır.  

Belli bir örneğe konulamayan çok sayıda malformasyon: Malformasyon 
kombinasyonları herhangi bir kategoriye sığdırılamıyor ise multipl konjenital anomali terimi, 
kullanılmaktadır. Doğumdan sonra, bu şekilde tanımlama kullanılarak spesifik tanı doğumdan 
sonra konabilir. Sendromun karakteristik özellikleri zaman ile ortaya çıkabilir; aynı şekilde 
sonradan etkilenmiş bir çocuğun doğması mendelian etyolojiyi düşündürmektedir. 
Yaşayanların kendi çocukları olduğunda, dominant kalıtım örneği belirgin hale gelir; bir ailede 
ilk kez görülen bir durumda anne babadan birinin tek germ hücrelerindeki yeni dominant 
mutasyon akla gelmektedir. Genelde spesifik risk faktörü belirlenmedikçe, çocukları çok sayıda 
malformasyon kategorisine giren aileler için sonraki gebeliklerde tekrarlama riski %2 
oranındadır; bu değerler etyoloji ve kesin risk bilinmediğinde %0 ile %25 arasında 
değişmektedir.  

Birlikte bulunma ve çok sayıda konjenital anomali terimleri bilgilenmemiz içinde bir 
evredir ve değişimlere uğrayacaktır. Antenatal gelişmedeki farklılık mekanizmalar ve nedenleri 
ile bilgilerimiz arttıkça değerlendirmeler farklılaşacaktır. 
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III – MATERYALMETOD 

 

Çalışma; 1995-1999 yıllarını kapsayan 5 yıllık döneme ait Zekai Tahir Burak Kadın Sağlığı 
Eğitim ve Araştırma Hastanesi yüksek riskli gebelik polikliniği ve servisi, erken gebelik servisi, 
doğum salonu, yeni doğan servisi, o ultrasound ve genetik bölümlerinin hasta dosya ve 
bilgisayar kayıtları taranarak ve ekteki major anomali formu doldurularak yapıldı. (Form-III-a) 

Kromozom anomalili fetusların belirlenmesinde;  

Trizomi 21 için  

• Brakisetali 
• Ventrikülomegali 
• Yüzde düzleşme  
• Nukhal ödem 
• Atrioventriküler septal defekt 
• Duedonal trezi 
• Hipereköjen barsaklar  
• Pyelektozi 
• Ekstremitelerde hipoplazi 
• Ayakta “sandal gap” 
• Klinodaktili 
• 5. parmağın orta falanksında hipoplazi  

 

Trizomi 18 için 

• Çilek kafa 
• Koroid pleksus kisti 
• Korpus kallosum agenezisi 
• Dandy Walker malformasyonu 
• Yüzde yanık 
• Migrognathia 
• Nukhal ödem 
• Diafragmatik hernia 
• Özafagus atrezisi 
• Omfalosel 
• Böbrek anomalileri 
• Myelomeningosel  
• İntrauterin gelişme geriliği 
• Ekstremitelerde kısalık 
• Radial aplezi 
• Parmakların birbiri üzerine binmesi 
• “Club-foof” 
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• “racker bottom feet” 

 

 Trizomu 13 için  

• holoprosensefali (ve birlikte görülen yüz anomalileri) 
• mikrosefali 
• kalp-böbrek anomalileri (büyük ekojenik böbrekler) 
• omfalosel  
• post-aksial polidaktili  

Turner sendromu için 

• Kistik higroma 
• Jeneralize ödem 
• Picural efüzyon 
• Asit, kardiak anomalileri 

Triploidi için  

İleri derecede gelişme geriliği 

Mikrognatia 

Kalp anomalili 

Myelomeningosel 

Sindaktili, hitch-hilertoe 

Çalışmanın istatistik değerlendirilmeleri SPSS 10.0 for Windows kullanılarak yapıldı. 
p<0.05 anlamlı olarak kabul edildi. 
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Form-1 

MAJOR FETAL ANOMALİ FORMU 

Adı Soyadı  :         Yaş : 

Adres:         Yaşadığı yer : 

Tel :         Hasta yatış tarihi : 

Akrabalık : (var) (yok)      Gebelik:  G:   P:   A:   D.C:   Y: 

Önceki doğumlarında anomali varsa belirtiniz?  Peşpeşe üç ya da üzerinde düşük:   

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

Gebelik dışı komplikasyonlar:  

OBSTETRİK ÖYKÜ İLE İLGİLİ ÖZELLİK: 

Tanı konan gebelik haftası     Tanıyı koyan  

SANTRALSİNİR SİSTEMİ:    SONOGRAFİK    POSTMORTEM 

Hidrosefali 

Anensefali 

Mikrosefali 

Meningoniyelosel.. 

Meningosel  

Ensefalosel 

Makrosefali 

Sebosefali 

Dandy Walker Malf / variant  

Diğer 

KRANİOFASİAL DEFORMASYONLAR 

Kranlostenosis 

Mikrognnia  

Koanal atrezi  

Hipertelorizm  

Alın çıkıntısı 

Gaga burun  
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Mandibulanın kolunun olması  

Yarık damak / dudak  

Burun kökü basıklığı  

Prognastizm  

Makroglossia 

Kulak asimetri  

Diğer 

GÖZ 

Katarakt / korneal opasite  

İris kolobomu 

Mikroftalmia  

Myopia  

Mavi sklera  

Glokom  

Mikrokornea  

Retinal displazi  

Anoftalmia  

Siklopin  

Aniridi  

Diğer  

KULAK  

İleri derecede düşük kulak  

Düşük kulak yolu  

İleri derecede deformesyonlu  

DERİ  

Yelken boyun  

Çok sayıda hemanjıom  

Diğer  
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BÖBREK    SONOGRAFİK    POSTMORTEM 

Polikistik böbrek  

Hidronefroz  

At nalı böbrek 

Üreter duplikasyonu  

Bilateral renal agenezis 

Multikistik böbrek hast 

Megaureter 

Prune — belly sendromu 

Ureteropelvik junction obsrüksiyonu 

Posterior urethral valve 

Diğer 

KALP 

ASD 

VSD  

Fallot tetralojisi 

Atrioventriküler kanal defekti  

Tek ventriküllü kalp 

Hipoplastik sağ kalp sendromu 

Hipoplastik sağ ventrikül 

Büyük damar transpozisyonu 

Çifi çıkışlı sağ ventrikül  

Truncus arteriosus  

Aorta arkusunun koarklasyonu  

Pulmoner stenoz 

Aort stenozu 

Kardiomyopati 

Pulmoner venöz dönüşün total anomalisi 

Ektopia cordis 
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Kalp tümörleri 

Tek ventrikül 

Supravalvular aort stenozisi  

Asimetrik septal hipertofi  

Endokardial fibroelastozis  

Ebstein anomalisi 

Kardiosplenik sendromlar 

Diğer 

GI SİSTEM  

Barsak atrezisi 

Imperfore anus 

Omfalosel 

Gastroschisis 

Hepatomegali  

Splenomegali  

Pilor stenozisi 

Kolon malrotasyonu  

Rektovestibular fistül ile anal atrezi  

Bilier atrezi  

Megasistit-mikrokolon internal hipoperistaltizim sendromu 

Diğer 

GENİTAL SİSTEM 

Şiddetli hipospadias 

Ortak kloaka 

Abdominal kriptoşizm 

Uterus yokluğu 

Çift vajen 

Fallop tüplerinin duplikasyonu / anomalili yerleşim  

Inguinal kriptorşidizm 
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Ambiguouz genitalia 

Bifid skrotum 

Unikornuat uterus 

Hipoplastik overler 

Uterus kistleri 

Vajinal atrezi 

Over kristleri 

Diğer 

 

İSKELET    ULTRASONOGRAFİK    POSTMORTEM 

Radius yokluğu 

Fibula yokluğu  

Kısa Femur  

Bükülen eğri kemikler  

Konjenital kalça çıkığı  

Sakral agenezis 

Sironemelia 

Klavikula hipoplazisi  

Dar göğüs kafesi  

Kaburga defektleri 

Skolyoz, kifoz 

Kısa ekstremiteler 

Dirsek displejisi 

Dar pelvis 

Eklem kısıtlılığı ve / veya kontraktürler 

Pubis kolunun yokluğu 

Vertebra malformasyonu 

Hemivertebrie 

Fokomeli 
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Kemik demineralizasyonu 

Diğer 

EL 

Polidaktili  

Sındaktili  

Tanı cilt sindaktilisi 

Başparmak yokluğu 

Kısa el  

Metakarpallarin olmayışı 

Distal falanksın olmayışı  

Geniş parmaklar 

Streeters bandları / deformiteleri 

Ektradaktili  

Oligodaktili  

Diğer 

AYAK  

Polidaktili 

Sindaktılı  

Ekin deformitesi / club foot (Düşük ayak) 

Şiddetli kalkanovagus 

Tırnakların olmayışı 

Diğer  

DİĞER 

Sakral teratom  

Sternokleidomostoid kasın yokluğu 

DİĞER  

AMNTON ANOMALILERİ      Tek vertikal pos ölçümü 

Polihidramnios  

Oligohidenmnios 
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UMBİLİKAL KORD ANOMALİISI  

UGR MEVCUDİYETİ 

Gebelik hft'sine göre (%) persantil değeri  

%50 

Anormal Doppler bulguları saptandı ise belirtiniz. 

 

 

PRENATAL TANIYA YÖNELİK YAPILANLAR    MoM 

Alfa fetoprotein 

HCG 

Estriol 

Bakılan gebelik haftası 

İnvazif testler 

CVS 

Amniosentez 

Fetal kan örneklemesi  

 

Karyotipleme sonucu 

Rubella 

Parvo virus  

Kan subgrup çalışmaları  

Eko yapıldı ise belirtiniz 

RADYOLOJİK BULGULAR 

ANTENATAL VE POSTMORTEM BULGU FARKLARI 

Yapılmadı  

Gebelik terminasyonu     Yapıldı  

Tarihi  

 

 



27 
 

Terminasyon şekli      PG  

Extraamtiotik Rivanol  

Balon 

Synpitan 

D.C.  

Doğum şekli 

Yeni doğan       Boy Kilo/Apgar  

CİNSİYET: E: K:  

Anncde doğum komplikasyonları:  

Ek çalışmalar yapıldı ise belirtiniz 
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IV-BULGULAR 

 

1995-1999 yıllar arasındaki 5 yıllık dönemde toplam 111.767 doğumda, 840 fetal 
anomali saptandı. 840 fetal anomaliden 827'si tekil, 13'ü çoğul (hepsi ikiz) gebelik idi. Fetal 
anomali oranı 5 yılık dönemi kapsayacak şekilde değerlendirildiğinde; %0,751 olarak bulundu. 
Toplam anomalilerin yıllara göre sayıları ve oranları Grafik IV-1’de verilmiştir.  

 

 

Grafik IV-1: Anomalilerin yıllara göre dağılımı 

 

840 fetal anomalinin gebelik haftalarına göre değerlendirilmesi Tablo IV-1’de 
verilmiştir.  

 

Tablo IV-1: 840 fetal anomalinin gebelik haftalarına göre değerlendirilmesi: 

 

 

Yıllara göre değişen gebelik haftası oranları değerlendirildiğinde; 1997’den başlayarak 
12-16 gebelik haftalarındaki fetal anomali tanılarındaki artış dikkati çekmektedir. 
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840 fetal anomalinin gebelik haftası oranlarının yıllara göre dağılımı Grafik-IV-2’de 
verilmiştir. 

 

 

 

Grafik IV-2: Fetal anomalilerin gebelik haftası oranlarının yıllara göre dağılımı 

 

 Anne yaşı açısından değerlendirildiğinde fetal anomali saptanan 840 gebelikte 
ortalama anne yaşı Tablo IV.2’de verilmiştir. 

 

Tablo IV.2 : 840 fetal anomalinin sistemlere göre ortalama anne yaşları ve p değerleri 

 

 

 

840 fetal anomaliden 44 olgunun (%5.2) önceki gebeliklerinde anomali öyküsü 
mevcuttu. 

 



30 
 

Fetal anomali saptanan gebeliklerin akrabalık durumları Grafik IV-3’te verilmiştir. Buna 
göre akraba olmayanlar %76.4, akraba olanlar %20.6 ve dosyada akrabalık konusunda 
herhangi bir bilgi kaydedilmemiş olanlar %3 olarak bulunmuştur. 

 

 

 

Grafik IV-3 : Fetal anomali saptanan gebeliklerin akrabalık durumları 

 

 Ultrasoundun fetal anomali tanımasındaki belirleyiciliği doğum sonrası erken neonatal 
dönem verileri ile karşılaştırılarak değerlendirilmesi Tablo IV-3’de verilmiştir. 

 

Tablo IV-3: Ultrasoundun fetal anomali tanımasındaki belirleyiciliği: 

 

 

840 Fetal anomalinin sistemlere göre dağılımı Tablo IV-4’te verilmiştir. 
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Tablo IV 4: 840 fetal anomalinin sistemlere göre dağılımı 

 

 

 

840 fetal anomalinin sistemlere göre dağılımı Grafik IV-4'te gösterilmiştir. 

 

 

 

Grafik IV-4: 840 fetal anomalinin sistemlere göre dağılımı 
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551 santral sinir sistemi anomalisinin kendi içindeki dağılımı Tablo IV-5 'te verilmiştir. 

 

Tablo IV-5: 551 santral sinir sistemine alt anomalinin kendi içindeki dağılımı 

 

 

 

Santral sinir sistemi anomalilerinin kendi içindeki dağılımı Grafik IV- 5' te gösterilmiştir. 

 

 

Grafik IV-5: Santral sinir sistemi anomalilerinin kendi içindeki dağılımı 



33 
 

 551 santral sinir sistemi anomalisinin yıllara göre dağılımı Grafik IV-6’da gösterilmiştir. 

 

Grafik IV-6: Santral sinir sistemi anomalilerinin yıllara göre dağılımı 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



34 
 

144 iskelet, el, ayak anomalisinin kendi içindeki dağılımı Tablo IV-6' te verilmiştir.  

Tablo IV-6 :İskelet, el ve ayak anomalilerinin kendi içindeki dağılımı: 
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144 iskelet, el, ayak anomalilerinin kendi içindeki dağılımı Grafik IV-7’de gösterilmiştir. 

 

 

 

Grafik IV-7: İskelet, el ve ayak anomalilerinin kendi içindeki dağılımı 

 

İskelet, el, ayak anomalilerinin yıllara göre dağılımı Grafik IV-8’de verilmiştir. 

 

 

 

Grafik IV-8: İskelet, el ve ayak anomalilerinin yıllara göre dağılımı 
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111 kraniofasial anomalinin kendi içindeki dağılımı Tablo IV-7’de verilmiştir. 

 

Tablo IV-7: KranIofasial anomalilerin kendi içinde dağılımı 

 

 

 

111 kraniofasial anomalinin kendi İçindeki dağılımı Grafik IV-9'da gösterilmiştir. 

 

 

 

Grafik IV-9 : anomalilerin kendi içindeki dağılımı 
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Kraniofasial anomalilerinin yıllara göre dağılımı Grafik IV-10'da verilmiştir. 

 

 

Grafik IV-10: Kraniofasial anomalilerin yıllara göre dağılımı: 

 

65 üriner sistem anomalisinin kendi İçindeki dağılımı Tablo IV-8 'de verilmiştir. 

 

Tablo IV-8: Uriner sistem anomalilerinin kendi içindeki dağılımı: 

 

 

 

65 üriner sistem anomalisinin kendi içindeki dağılımı Grafik IV-11 'de gösterilmiştir. 
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Grafik IV-11: Üriner sistem anomalilerinin kendi içindeki dağılımı 

 

Üriner sistem anomalilerinin yıllara göre dağılımı Grafik IV-12'de gösterilmiştir. 

 

 

Grafik IV-12: Üriner sistem anomalilerinin yıllara göre dağılımı 

 

63 gastrointestinal sistem anomalisinin kendi İçindeki dağılımı Tablo IV-9'da verilmiştir. 
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Tablo IV-9: Gastrointestinal anomalilerinin kendi içindeki dağılımı: 

 

 

 

Gastrointestinal sistem anomalilerin kendi İçindeki dağılımı Grafik IV-13'de 
gösterilmiştir. 

 

 

 

Grafik IV-13: Gastrointestinal sistem anomalilerinin kendi içindeki dağılımı: 

Gastrointestinal sistem anomalilerinin yıllara göre dağılımı Grafik IV-14 'de verilmiştir. 
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Grafik IV-14: Gastrointestinal sistem anomalilerinin yıllara göre dağılımı 

 

46 kardiak anomalinin kendi içindeki dağılımı Tablo IV-10'da gösterilmiştir. 

Tablo IV-10: Kardiak anomalilerin kendi içerisindeki dağılımı: 

 

 

 

Kardiak anomalilerin kendi içindeki dağılımı Grafik IV-15'de gösterilmiştir. 
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Grafik IV-15: Kardiak anomalilerin kendi içindeki dağılımı 

 

Kardiak anomalilerin yıllara göre dağılımı Grafik IV 16 gösterilmiştir. 

 

 

 

Grafik IV 16: Kardak anomalilerin yıllara dağılımı: 

31 toraks anomalisinin kendi içinde dağılımı Tablo IV-11'de gösterilmiştir. 
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Tablo IV-11: Toraks anomalilerinin kendi içindeki dağılımı 

 

 

31 toraks anomalisinin kendi içindeki dağılımı Grafik IV-17’de gösterilmiştir. 

 

 

Grafik IV-17: Toraks anomalilerinin kendi içindeki dağılımı 

Toraks anomalilerinin yıllara göre dağılımı Grafik IV-18’de gösterilmiştir. 

 

Grafik IV-18: Toraks anomalilerinin yıllara göre dağılımı: 
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30 genital sistem anomalisinin kendi içindeki dağılımı Tablo IV-12'de verilmiştir. 

 

Tablo IV-12: Genital sistem anomalilerinin kendi içindeki dağlımı: 

 

 

30 genital sistem anomalisinin kendi içindeki dağılımı Grafik IV-19' da verilmiştir. 

 

 

Grafik IV-19: Genital sistem anomalilerinin kendi içindeki dağılımı 
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Genital sistem anomalilerinin yıllara göre dağılımı Grafik IV-20'de gösterilmiştir. 

 

 

Grafik IV-20: Genital sistem anomalilerin yıllara göre dağılımı: 

 

26 kromozom anomalisinin kendi içindeki dağılımı Tablo IV-13’de verilmiştir. 

 

 

Tablo IV-13: Kromozom anomalilerinin kendi içindeki dağılımı: 

26 kromozomal anomalinin yıllara göre dağılımı Grafik IV-21’de gösterilmiştir. 

 

Grafik IV-21: Kromozomal anomalilerin yıllara göre dağılımı 
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14 göz anomalisinin kendi içindeki dağılımı Tablo IV-14'de verilmiştir. 

Tablo IV-14: Göz anomalilerinin kendi içindeki dağılımı: 

 

 

Göz anomalilerinin kendi içinde dağılımı Grafik IV-22'de gösterilmiştir. 

 

 

Grafik IV-22: Göz anomalilerinin kendi içindeki dağılımı: 

Göz anomalilerinin yıllara göre dağılımı Grafik IV-23’de gösterilmiştir. 

 

Grafik IV-23: Göz anomalilerinin yıllara göre dağılımı 
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8 deri anomalisinin kendi içindeki dağılımı Tablo IV-15'de verilmiştir. 

 

Tablo IV-15: Deri anomalilerinin kendi içindeki dağlımı: 

 

 

8 deri anomalisinin yıllara göre dağılımı Grafik IV-24’de verilmiştir. 

 

 

Grafik IV-24: Deri anomalilerinin yıllara göre dağılımı: 
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Diğer anomalilerin dağılımı Tablo IV-16'da verilmiştir. 

Tablo IV-16: Diğer anomalilerin kendi içindeki dağılımı: 

 

95 diğer anomalinin kendi içindeki dağıtımı Grafik IV-25'de gösterilmiştir. 

 

 

Grafik IV-25: Diğer anomalilerin kendi içindeki dağılımı 

 

840 fetal anomali içinde saptanan 22 kitlenin lokalizasyon yerleri ve sayıları; boyunda 
bir, karaciğerde yedi, batında altı, yumuşak dokuda iki, yüzde 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 gelişme geriliği saptanmıştır. 

 

840 fetal anomalinin 13 'ü ikiz gebelik olup bu olgularda saptanan anomaliler; ikisinde 
Ensefalosel, birinde mikrosefali (her İki bebekte), birinde meningomyelosel, birinde 



48 
 

meningosel, birinde yarık damak-dudak, ikisinde club foot, birinde twin reversed arterial 
perfusion sequence, birinde sol ventrikül hipoplazisi ve birinde hipospadias saptandı. 

 

Sistemlere göre fetal anomalilerin birlikte bulunması: 

Santral sinir sistemi anomalileriyle birlikte görülen diğer Sistem anomalileri Tablo IV-17’de 
verilmiştir. 

Tablo IV-17: Santral sinir sistemi anomalileriyle birlikte görülen diğer sistem anomalileri: 

 

 

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

 

Santral sinir sistemi anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri Grafik IV-25'de 
gösterilmiştir. 

 

 

Grafik IV-25: Santral Sinir sistemi anomalilerin diğer sistem anomalileri ile birlikte görülme 
oranları 
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Santral sinir sistemi anomalilerine en çok 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 çok eşlik 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 deliği %0,5 (3 hasta) idi. 
Üriner sistem anomalilerinden en çok eşlik edenler ise polikistik böbrek %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 çok eşlik edenler; omfalosel %2,4 (13 hasta ), anal 
atrezi %0,9 (5 hasta), gastroschizis %0,5 (3 hasta) idi.  

 

Santral sinir sistemi anomalileri içinde: Meningomyelosel ve meningosel toplam 242 
hastada tespit edildi. 187 hastada meningosel, 55 hastada meningomyelosel mevcut idi. 840 
hastanın sadece 40’inda tek başına meningosel veya meningomyelosel görüldü. Hidrosefali 
tanısı almış 232 hastanin; 27 ( %11,6) sine meningomyelosel ve 86 ( %37,1) sına meningosel 
eşlik etmekte idi. Anensefali tanısı almş 171 hastanın; 55 ( %32,2) inde meningosel, 5 ( %2,9) 
inde meningomyelosel bulundu. Akrani tanısı almış 14 hastanın 6’sinda (% 42,9) iniensefali 
tanısı almış 11 hastanın da 9 (%81,8) ‘unda meningosel saptandı. Mikrosefali tanısı almış 8 
hastanın 2(%25)'sinde holoprosensefali tanısı almış 9 hastanın da birinde meningomyelosel 
tespit edildi. Arnold Chiari malformasyonlu 4 hastanın 3’ünde meningosel, birinde 
meningomyelosel saptandı. Ensefaloselli 39 hastadan 4 ‘ünde meningosel (%10,3), 3’ünde 
meningomyclosel (%7,7) bulundu. 

İskelet, el, ayak anomalili toplam 144 hastanin 32 (%26,4) ’sinde meningosel,6 
(%4,2)‘sında meningomyelosel mevcuttu. Pes equino varus lu 32 hastanın; 6‘sında 
meningosel, birinde meningomyelosel saptandı. Club foot tanısı almış 39 hastanın; 18’inde 
meningosel ve 2‘sinde de meningomyelosel tespit edildi. Kraniofasial anomalili hastalann; 
4(%3,1)’ünde meningosel, 1 (% 0,9)’inde meningomyelosel tespit edildi. Üriner sistem 
anomalilerinden 6’sında (%1,5) meningosel mevcuttu. Gastrointestinal anomalili 63 hastanın; 
5’inde meningosel 3‘ünde ise meningomyelosel tespit edildi. Kardiak anomalili hastalarin; 
3’üne meningosel ve birine de meningomyelosel eşlik etmekte idi. Toraks anomalili 31 
hastanın 7 (%22,6)'sinde, genital anomalili 30 hastanın da 4’ünde (%13,3) meningosel 
mevcuttu. Meningosel ve meningomyeloselli hastaların 30'unda polihidrumnios(%12,4), 
2’sinde oligohidramnios tespit edildi. 

Meningosel ve meningomyelosel anomalilerine eşlik eden diğer anomaliler Grafik IV-
26’da gösterilmiştir. 
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Grafik IV-26: Meningosel ve meningomyelosel anomalilerine eşlik eden diğer sistem 
anomalileri: 

 

Kraniofasial anomalilere eşlik eden diğer sistem anomalileri Tablo IV-18’de verilmiştir. 

Tablo IV-18: Kraniofasial anomalilere eşlik eden anomaliler: 

 

 

Kraniofasial anomalilere eşlik eden diğer sistem anomalileri Grafik IV-27' de gösterilmiştir. 

 

Grafik IV-27: Kraniofasial anomalilere eşlik eden diğer sistem anomalileri 
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İskelet, el, ayak anomalilerine eşlik eden diğer anomaliler Tablo IV-19’da verilmiştir. 

 

 

Tablo IV-19: İskelet, el, ayak anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri: 

İskelet, el ve ayak anomalileri içinde 17 olguda (%11,8) polihidramnios, 6 olguda da 
(%4,2) oligohidroamnios saptandı. 

 

İskelet, el, ayak anomalileriyle beraber görünen diğer sistem anomalileri Grafik IV-
28’de gösterilmiştir, 

 

 

Grafik IV-28: İskelet sistemi anomalileri ile beraber saptanan diğer anomaliler 
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Üriner sistem anomalileriyle beraber saptanan diğer sistem anomalileri Tablo IV-20’de 
verilmiştir. 

 

Tablo IV-20: Üriner sistem anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri: 

 

 

Üriner sistem anomalileri içinde; 6 olguda (%9,2) polihidroamnios, 5 olguda (%7,7) 
oligohidroamnios saptandı. 

 

Üriner sistem anomalileriyle birlikte görülen diğer sistem anomalileri Grafik IV-29’da 
gösterilmiştir. 

 

 

Grafik IV-29: Üriner sistem anomalilerinin diğer sistem anomalileriyle birlikte görülmesi 
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Gastrointestinal sistem anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri Tablo IV-
21’de verilmiştir. 

Tablo IV-21: Gastrointestinal sistem anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomaliler: 

 

 

Gastrointestinal sistem anomalileri içinde 10 olguda (% 15,9) polihidroamnios, 2 olguda 
(%3,2) Oligohidroamnios saptandı. Gastrointestinal sistem anomalilerine eşlik eden diğer 
sistem anomalileri Grafik IV 30'da gösterilmiştir. 

 

 

Grafik IV 30: Gastrointestinal sistem anomalilerine eşlik eden diğer anomalileri 
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Kardiak anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri Tablo IV-22 de verilmiştir. 

Tablo IV-22: Kardiak sistem anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri: 

 

 

 

Kardiak anomaliler içinde 5 olguda (%10,9) polihidroamnios, 3 olguda (%6,5) 
oligohidroamnios saptandı. 

Kardiak anomalilerin birlikte görüldüğü diğer sistem anomalileri Grafik IV 31’de 
gösterilmiştir. 

 

Grafik IV-31: Kardiak anomalilerinin birlikte gorüldüğü diğer sistem anomalileri 

Toraks anomalilerinin birlikte görüldüğü diğer sistem anomalileri Tablo IV-23’de 
verilmiştir. 
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Tablo IV-23: Toraks anomalileriyle birlikte görülen sistem anomalileri 

 

 

Toraks anomalileri içinde 6 olguda (%19,4) polihidroamnios 3 olguda (%9,7) 
oligohidroamnios saptanmıştır. 

Toraks anomalilerinin birlikte görüldüğü diğer sistem anomalileri Grafik IV 

32‘de gösterilmiştir. 

 

Grafik IV-37: Toraks anomalilerinin birlikle görüldüğü diğer sistem anomalileri 

Genital sistem anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri Tablo IV-24’de verilmiştir. 

 

Tablo IV-24:Genital sistem anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri 
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Genital sistem anomalileri içinde 4 olguda (%13,3) polihidroamnios, 1 olguda (%10) 
oligohidroamnios saptanmıştır. 

Genital sistem anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri Grafik IV 33’te 
gösterilmiştir. 

 

 

Grafik IV-33: Genital sistem anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri 

 

Kromozom anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri Tablo IV-25'de verilmiştir. 

 

 

Tablo IV-25: Kromozom anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri 

 

Kromozom anomalileri içinde 2 olguda (%7,7) polihidroamnios saptanmıştır. 

Kromozom anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri Grafik IV 34’te 
gösterilmiştir. 
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Grafik IV-34: Kromozom anomalilerinin birlikte görüldüğü diğer sistem anomalileri 

 

Göz anomalilerinin birlikte görüldüğü diğer sistem anomalileri Tablo IV-26’da 
verilmiştir. 

Tablo IV-26: Göz anomalilerinin birlikte görüldüğü diğer sistem anomalileri 

 

 

Göz anomalileri içinde olguda (%7,1) polihidroamnios saptanmıştır. 

Göz anomalilerine eşlik eden diğer sistem anomalileri Grafik IV 35’te gösterilmiştir. 

 

Grafik IV-35: Göz anomalilerinin birlikte görüldüğü diğer sistem anomalileri 

 

Deri anomalilerinin birlikte görüldüğü diğer sistem anomalileri Tablo IV-27’de 
verilmiştir. 
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Tablo IV-27: Deri anomalilerinin birlikte görüldüğü diğer sistem anomalileri 

 

 

Deri anomalilerinin birlikte görüldüğü diğer sistem anomalileri Grafik IV-36’da 
verilmiştir. 

 

Grafik IV-36: Deri anomalileriyle birlikle görülen diğer sistem anomalileri 

 

Kistik higroma anomalisinin birlikte görüldüğü diğer sistem anomalileri Tablo IV 28' de 
verilmiştir. 

Tablo IV-28: Kistik higroma anomalisinin birlikte görüldüğü diğer anomaliler 

 

 

Kistik higromanın birlikte görüldüğü diğer sistem anomalileri Grafik IV-37’de verilmiştir. 
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Grafik IV-37: Kistik higromaya eşlik eden diğer anomaliler 

 

Fetusta kitle tanısı ile birlikte olan diğer sistem anomalileri Tablo IV-29’da verilmiştir. 

 

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

 

 

Fetusta kitle ile birlikte görülen diğer sistem anomalileri Grafik IV-38’de gösterilmiştir. 

 

Grafik IV-38: Fetusta kitle ile birlikte görülen diğer anomaliler 
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Fetal anomali taraması sırasında ultrasonografinin çok atladığı anomaliler aşağıda 
Tablo IV-30’da verilmiştir. 

Tablo IV-30: Ultrasonografinin tanıyamadığı anomaliler 
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26 Kromozom anomalisinde saptanan bulgular Tablo IV-31’de verilmiştir. 
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Tablo IV-31: Kromozom anomalisinde saptanan bulgular: 

 

 

840 fetal anomaliden 451 olguya gebelik terminasyonu yapılmış, 389 olguya ise 
terminasyon uygulanmamıştır. Terminasyon uygulanmayan 389 hastanın 48 'i takipsiz idi. Bu 
hastalardan 100'ü sezaryen ile geri kalan 289'u normal vajinal yol ile doğum yapmıştır. 
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Tablo IV-32: Terminasyon Yöntemleri 

 

 

Terminasyon yapılan 451 olgunun; 251’ine prostaglandin, 7'sine ekstra amniotik 
rivanol, 52’sine balon ve 247’sine sinpitan tek başına veya kombine olarak uygulanmış, 22'sine 
de sezaryen uygulanmıştır. 

 

Terminasyon yapılan hastalarda sezaryen endikasyonları Tablo IV-33'de verilmiştir. 

Tablo IV-33: Terminasyon yapılan hastalarda C/S endikasyonları: 

 

Terminasyon yapılamayan ve sezaryen uygulanan hastalarda postpoperatif dönemde 
en çok saptanan ve prooperatif saptanmamış anomaliler, yarık 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) yapılmıştır. 

Anomalilerin sistemlere göre cinsiyet dağılımı Tablo IV-34'de verilmiştir. 

 

Tablo IV-34: Anomalilerin sistemlere göre cinsiyet dağılımı: 

 

 

 

Cinsiyet açışından değerlendirmede genel majör deformasyonlar, anensefali, major 
kraniofasial anomaliler kızlarda, üriner sistem anomalileri erkeklerde daha yüksek oranlarda 
görülmektedir. 

 

840 fetal anomalinin doğum kilolarına göre dağılımı Tablo IV 35'de verilmiştir. 

 

Tablo IV-35: 840 fetaI anomalinin doğum ağırlıklarına göre dağılımı: 

 

 

840 fetal anomalinin Apgar skorlarına göre sınıflandırılması Tablo IV-36 ve Tablo IV 
37'de verilmiştir. 
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Tablo IV-36: Terminasyon uygulanan 451 hastada Apgar skorlaması: 

 

 

Tablo IV-36: Terminasyon uygulanmayan 341 ve takipsiz olan 48 hastada Apgar skorlaması 

 

 

TORCH infeksiyon taramasında, Toksoplasma ve rubella dışında majör yetersizlikler 
tespit edildi. 

840 fetal anomaliden 33 olguya otopsi yapıldı. 

840 anomali olgusunda postoperatif veya postpartum meydana gelen 
komplikasyonlar. Bir olguda postpartum 6. saatte vajende hematom, bir olguda postoperatif 
atelaktazi gelişti. Plasenta prevİa totalisli bir olguda genel anestezi altında abondan kanama 
nedeni ile 4 ünite kan transfüzyonu, bir olguda vaginal kanama nedeniyle 2 ünite kan 
transfüzyonu yapıldı. 5 olguda genel anestezi altında elle halas uygulandı. Hidrosefalili 7 olguya 
baziotripsi yapıldı. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



66 
 

V-TARTIŞMA 

Perinatal ölümlerin % 20-25’i fetal anomalilere bağlıdır (42). Genetik danışma teknikleri 
ve uygulamaları ile prenatal tanı bu oranları düşürür. Malforme bir bebeğin doğumundan 
sonra, yalnızca kesin tanının bilinebilmesi ile aileye doğru danışma verilebilir; kesin tanının 
bilinebilmesi için ise gereken klinik genetik, embriyoloji teratoloji, obstetrik ve pediatri 
alanlarındaki bilgilerin ve becerilerin bileşimidir. Bu açıdan fetal malformasyonların doğru 
tanınabilmesine giden yol prenatal insan gelişiminin, özellikle de erken tanıya yönelik ilk 
trimester insan gelişiminin son derece iyi bilinmesini gerektirir (43). Prenatal serebral 
anomaliler ve nöral tüp defektleri gebelik terminasyonuna giden lethal sonuçlara yol açmaları 
nedeni ile özel önem içerir. Servikal, torasik, abdominal malformasyonlar, böbrek ve üriner 
sistem anomalileri iskelet sistemi ve ekstremite defektleri, hidropik anomaliler, kromozom 
bozuklukları, oligohidromamnios ve amniotik banda bağlı gelişen sonuçların da 
değerlendirilmesi konjenital malformasyonların belirlenmesinde önemlidir. 

Çalışmamızda toplamı malformasyon oranı literatür verilerinden ve daha önce 
Hacettepe Üniversitesinin 23 üniversite ve bir devlet hastanesiyle yaptığı 21.638 doğumu 
kapsayan 1993 Haziran 1994 Temmuz aylarında ve Mayıs 1996'da basılan “Türkiye'de 
Konjenital Malformasyon Sıklığı Dağılımı, Risk Faktörleri ve  Yeni Doğanların Antoöpometrik 
Değerlendirmesi” başlıklı çalışma sonuçlarına göre düşük bulunmuştur. Çalışmada genel 
toplam malformasyon sayısı 800, bizim çalışmamızda ise 840 iken genel malformasyon; 
oranları ekibin çalışmasında binde 36.5, bizde ise binde 7.5'dur. Bu araştırma, Türkiye'de 
yapıldığından dağılım açısından karşılaştırmanın uygun olacağına inandığımız çalışmanın 
sonuçları aşağıda verilmiştir.  

 

Toplam Santra sinir sistemi       4,51 

Toplam baş boyun anomalileri      4,42 

Toplam göz anomalileri      2,64 

Toplam kulak-burun boğaz anomalileri    6,07 

Toplam gastrointestinal sistem anomalileri     1.59 

Toplam kardiovasküler anomalileri      1.82 

Toplam solunum sistemi anomalileri     0,82 

Toplam genitoüriner anomaliler      5,56 

Toplam Kas-iskelet anomalileri      5.66 

Diğer sınılandırılmamış anomaliler     0.91 

Toplam kromozom anomalileri      1,32 
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Çalışmamızdaki dağılım (Tablo IV-3'le karşılaştırıldığında) 

Binde 

Saniral Sinir Sistemi        4,70 

Kraniofasial anomaliler (Baş-boyun-yüz toplamı)    0.89 

Gastrointestinal sistem anomalileri      0,96 

Kardiovasküler sistem anomalileri      0.41 

Toraks anomalileri        0.07 

Üriner Sistem anomalileri      0.58 

Genital sistem anomalileri       0,27 

Kromozom anomalileri       0,22 

 

Bu şekildeki oranlarda oldukça büyük farklılıklar olmasına rağmen, dağılım açısından 
benzerlikler mevcuttur. Literatürde santral sinir sistemi melformasyonları binde olarak aşağıda 
gösterilmiştir.  

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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Literatürde gastrointestinal anomaliler 3-5/1000 kardiovasküler anomaliler 8/1000, 
toraks anomalileri urogenital sistem anomalileri 2-5/1000, iskelet anomalileri 1/4000 
oranlarında bildirilmektedir. Kromozom anomalileri insidansı seks kromozomu, otozomal 
trizomiler, yapısal (dengeli-dengesiz) anomaliler 9,1/1000 olarak bildirilmektedir (52-56). 

Çalışmamızdaki oranlarda literatürdekinden belirgin düşüklük dikkati çekmektedir. 
Bunun nedenleri; 

1. Tanı konan gebelik haftalarının ileri o olmaları dolayısıyla malformasyonların fetal 
ölümler ve erken kayıplar nedeni ile gözden kaçması 

2. Tanıda problemler, bir yaşına gelen çocukta major malformasyon tanısı 2 katına 
çıkmaktadır. 

3. Takip ve kayıtlardaki major eksiklikleri 
4. Ölü doğumlarda ve terminasyon uygulanan olgularda toplumda otopsi yapılmasındaki 

isteksizlik. 
5. Malformasyon saptanan gebeliklerde, prenatal tanı yöntemleri uygulanmadan derhal 

termine ettirme isteği olarak özetlenebilir. 

 

Bu beş maddeye yönelik olarak hem toplumun hem de multidisiplenir yaklaşımı 
gerçekleştirecek perinatoloji ekibinin eğitilmesi ve teknolojik donanımın kurulması son derece 
önemlidir. Ancak bu ekibin yapacağı prospektif, iyi planlamanın ve kontrollü çalışmalar ile 
gerçek major konjenital malformasyon insidansına ışık tutulması mümkün olacaktır. 
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VI-ÖZET 

 

1995 - 1999 yıllarını kapsayan 5 yıllık sürede retrospektif olarak yapılan çalışma ile 
major konjenital malformasyon oranı 840/111767 = 0.75 olarak saptandı. 

Sistemlere göre major malformasyon dağılımı aşağıdaki gibidir. 

Binde 

Santral Sinir Sistemi         4.70 

Kraniofhsial anomaliler (Baş-boyun-yüz toplamı)    0,89 

Gastrointestinal sistem anomalileri      0,56 

Kardiovasküler sistem anomalileri       0.41 

Toraks anomalileri        0,67 

Üriner Sistem anomalileri       0,58 

Genital sistem anomalileri       0,27 

Kromozom anomalileri       0,22 

 

Dağılım oranları literatür ile benzerlik göstermesine rağmen, insidanslarda belirgin 
düşüklük göze çarpmaktadır. 

Genel popülasyonda anne yaşı: 25,32 iken kromozomal anomalilerde 32,4 olarak 
bulundu.  

Etyoloijyi aydınlatmaya çalışan prenatal testler otopsi bulgularında major eksiklikler 
vardır. 

Prospektif iyi planlanmış kontrollü, multi disipliner çalışmaların konuyu aydınlatacağına 
inanıyoruz. 
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