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OZET

2016-2021 Yillar1 Arasinda Klinigimizde Gebelik Sirasinda Tami1 Konulan
Kardiyak Anomalili Fetus ve Yenidoganlarin Prenatal ve Postnatal Sonu¢larinin
Degerlendirilmesi

Amag: Fetal kardiyak anomaliler konjenital anomalilere bagli meydana gelen
bebek Oliimlerinde 6nde gelen baslica nedenlerdendir. Fetal kardiyak anomaliler
yaygindir, bunlarin yaris1 6limciildiir veya karmasik ameliyatlar gerektirir. Kompleks
olmasindan dolayr bu anomalilerin erken tespiti, yeterli uzmanliga sahip iiglincii
basamak bakim merkezlerine erken sevki saglar. 18 ile 22 hafta arasinda yapilan rutin
bir dogum oOncesi detayli ultrason ile tarama, bu malformasyonlarin ¢ogunun tespit
edilmesini saglar. Ozellikle yiiksek riskli gebeliklerde ve ekstrakardiyak anomalili
vakalarda 6zel bir fetal ekokardiyografi ile daha kapsamli degerlendirme yapilabilir.

Konjenital kalp hastaliklarinin prenatal donemde teshisi dogumdan Once
prognostik bilgi edinilmesi, dogumdan 6nce veya sonraki donemdeki tedavi secenekleri
hakkinda bilgi edinilmesini, aileler ve bebek icin en ideal yonetime, yaklagima iliskin
onden kararlar verilmesini, mevcut gebeligin sonlandirilmasina veya gebeligin devam
etmesi uygunsa mevcut hastalik tablosuna uygun olacak sekilde intrauterin miidahaleyi,
miimkiinse miidahale etmeden takip planlanmasini saglar. Dogum sirasinda dogum yeri,
zamanlamasi1 ve yontemi, pediatrik ve obstetrik destek gerekliligi, yogun bakim yeri
gerekliligi agisindan da planlama yapilmasini destekler.

Gere¢ ve yontem: Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklar1 ve
Dogum Anabilim Dal1 Perinatoloji Bilim Dali tarafindan prenatal donemde tan1 konulup
dogumu yapilan ve postnatal dénemde Cukurova Universitesi Yenidogan Yogun Bakim
Unitesi’nde yatis1 olup, Pediatrik Kardiyoloji Departmani tarafindan Ocak 2016-Aralik
2021 yillar1 arasinda fetal ekokardiyografi yapilan 188 fetiisiin postnatal donemde
transtorasik ekokardiyografi yapilan bebeklerin kayitlar retrospektif degerlendirildi.

Bulgular: Klinigimizde 2016-2021 yillar1 arasinda 188 fetusta ilk tetkikin
yapildig1r gebelik haftasi 12-41 hafta araligindaydi. Toplam 188 fetusta dikkate
aldigimiz parametre prenatal, dogum ve postnatal takiplerinin burada olmasiydi.
Bagvuru nedenlerinin genelde rutin ultrasonografi sirasinda kardiyak anomaliden
stiphelenilmesi ile list merkeze yonlendirilmeleriyle hastalar bagvurmustur. Fetuslarda
saptanan en sik kalp anomalileri konotrunkal anomaliler ve bunu takiben sag kalp
anomalileri olarak izledik. Teshis haftalarimiz ortalama olarak 28. gestasyonel haftadir.
Prenatal ve postnatal sonug¢larin uyumu %388,8; duyarliligimiz %96,55 6zgiilliiglimiiz
%100 olarak izlenmistir. Canli dogan KKH’ 1 mevcut popiilasyon igerisinde neonatal
donemde vefat eden ile yasayan grup arasinda ebveyn akrabaligi, dogum haftasi, dogum
kilosu, APGAR skorlamasi, kromozomal anomali acisindan degerlendirme yapilma
orani agisindan anlamli farkliliklar izlenmistir.

Sonug: Fetal kalp anomalisi canli dogumlardaki sikliga gore belirgin yiiksektir ve
dagilimi farklidir. Onceden kalp anomalisi &n tanisi ile yaklastigimiz neonatal donemde
de dogustan kalp hastalig1r tanis1 koydugumuz fetuslarin 6nemli bir kismindaki
korelasyonun ve boylelikle dogumdan 6nce uygun sartlarin saglanarak saglik basamak
sisteminde hasta ayrimini dogru sekilde yonetmek; iist basamak ve 6n hazirlik gereken
dogum takiplerinde uygun yonetimi saglamak acisindan yol gdstericidir. Uygun
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yonetim ve donanim sayesinde mortalite ve morbiditeyi azaltarak hasta bireyleri
toplumumuza optimal iyilik hali kazandirarak saglikli nesillere katki saglamak adina
taramalarin rutine baglanmasi ve toplumun bilinglenmesi adina farkindalig1 arttirmamiz
gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Perinatoloji, konjenital kalp hastaliklar1 Risk faktorleri, kesin tani,
invaziv islemler, neonatal donem
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ABSTRACT

Evaluation of Prenatal and Postnatal Outcomes of Fetuses and Newborns with
Cardiac Anomalies Diagnosed During Pregnancy in Our Clinic Between 2016 and
2021

Purpose: Fetal cardiac anomalies are the leading causes of infant deaths due to
congenital anomalies. Fetal cardiac anomalies are common, half of which are fatal or
require complex surgery. Due to their complexity, early detection of these anomalies
enables early referral to tertiary care centers with sufficient expertise. A routine prenatal
detailed ultrasound screening performed between 18 and 22 weeks allows the detection
of most of these malformations. A more comprehensive evaluation can be made with a
special fetal echocardiography, especially in high-risk pregnancies and cases with
extracardiac anomalies.

Diagnosis of congenital heart diseases in the prenatal period allows obtaining
prognostic information before birth, obtaining information about treatment options
before or after birth, making preliminary decisions regarding the most ideal
management and approach for families and the baby, terminating the current pregnancy
or, if it is appropriate to continue the pregnancy, in accordance with the current disease
picture. It allows intrauterine intervention and, if possible, follow-up planning without
intervention. It also supports planning during birth in terms of place, timing and method
of birth, need for pediatric and obstetric support, and need for intensive care place.

Material and methods: Those who diagnosed and given birth in the prenatal
period by Cukurova University Faculty of Medicine, Department of Gynecology and
Obstetrics, Department of Perinatology, and who were hospitalized in Cukurova
University Neonatal Intensive Care Unit in the postnatal period, were evaluated by the
Department of Pediatric Cardiology between January 2016 and December 2021. The
records of 188 fetuses who underwent echocardiography and babies who underwent
prenatal and postnatal transthoracic echocardiography were evaluated retrospectively.

Results: The gestational age at which the first examination was performed in 188
fetuses in our clinic between 2016 and 2021 was between 12 and 41 weeks. The
parameter we took into consideration for a total of 188 fetuses was the presence of
prenatal, birth and postnatal follow-ups. Patients were referred to a higher center due to
suspicion of cardiac anomaly during routine ultrasonography. We observed that the most
common cardiac anomalies detected in fetuses were conotruncal anomalies, followed by
right heart anomalies. Our diagnosis weeks are on average at the 28th gestational week.
The concordance of prenatal and postnatal results is 88.8%; Our sensitivity was found
to be 96.55% and our specificity was 100%. Among the live-born population with CHD,
significant differences were observed between the group who died in the neonatal
period and the group who survived in terms of parental consanguinity, birth week, birth
weight, APGAR scoring, and the rate of evaluation in terms of chromosomal anomaly.

Conclusion: Fetal heart anomaly is significantly higher than the frequency in live
births and its distribution is different. To correctly manage patient separation in the
health care system by ensuring the correlation in a significant portion of fetuses
diagnosed with congenital heart disease in the neonatal period, which we approached
with a preliminary diagnosis of heart anomaly, and thus providing appropriate
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conditions before birth; It is a guide in terms of ensuring appropriate management in
birth follow-ups that require higher steps and preliminary preparation. We need to make
screening routine and raise public awareness in order to contribute to healthy
generations by reducing mortality and morbidity through appropriate management and
equipment, bringing optimal well-being of sick individuals to our society, and
contributing to healthy generations.

Key Words: Perinatology, Congenital Heart Diseases Risk Factors, Definitive
Diagnosis, Invasive Procedures, Neonatal Period.



1. GIRIS ve AMAC

Konjenital kalp hastaliklar1 (KKH) intrauterin donem igerisinde meydana gelen
kalp ile baglantili biiylik damar yapilarinda ve kalpte meydana gelen yapisal veya
fonksiyonel hastaliklar1 ifade etmektedir. KKH konjenital anomaliler arasinda en sik
goriilen anomalidir." KKH insidansi 1000 canli dogumda yaklasik 11 olacak sekilde
izlenmektedir.>® Kardiyak anomalilerin yaklasik %40’ inda yasamn ilk yilinda teshis
konulabilmektedir.>* Bu nedenle aslinda gercek konjenital kardiyak hastalik gdriilme
siklig1 daha yiiksek olabilir. Ornegin, en sik goriilen kardiyak malformasyon olan
bikiispit aort kapagi genellikle bu tahminin disinda tutulur. Bikiispit aort kapagi,
yasamin ilerleyen donemlerinde onemli morbidite ve mortalite ile iliskilidir ve genel
popiilasyonda 1000’de 10 ila 20 ortaya ¢ikar. Son yapilan calismalarda konjenital
kardiyak hastalig1 olan yetiskinlerin konjenital kardiyak hastalig1 olan yenidoganlardan
sayica fazla oldugu diisiiniilmeye baslanmig olup bu hastaliklara yaklasim agisindan,
yetiskin kardiyologlar ve gogiis cerrahlari, dahiliye uzmanlari, kadin dogum uzmanlari,
aile hekimleri ve ilgili birimlerdeki saglik personelleri de dahil olmak iizere tibbi
topluluk i¢indeki bir¢ok birimin ortak disiplinize calismasi ile daha dogru sekilde
aydinlatilabilir.

Son ¢alismalar, tek basina ve diger kardiyovaskiiler anomalilerle, 6zellikle sol
ventrikiil ¢ikis yolu obstriiktif bozukluklar1 ile birlikte yiiksek derecede kalitsallik
bulmaktadir.”” Kalp anomalili her 100 ¢ocuktan birinde kardiyak anomaliye eslik eden
genetik ya da kromozomal anomali vardir. Down sendromu bunlardan biridir. Genetigin
yanisira gebelik sirasinda siirekli ve fazla miktarda alkol kullanimi, bazi ilaglar, annenin
gebeligine yakin zamanda veya gebeliginde gecirdigi viral enfeksiyonlar Rubella,
kizamik gibi viral enfeksiyonlarin 6zellikle organogenezin de oldugu bu dénemde
gecirilmesi, annede veya kardeste kardiyak anomali olmasi da mevcut gebelikteki
kardiyak anomali riskini arttiran faktorlerdir.® Bazi kompleks veya yasamla
bagdagmayacak tip anomalilerde de aile istegi dogrultusunda terminasyon planlanabilir.
Kompleks anomalilerde anne karninda fetal kayip izlenebilir. Konjenital kardiyak
anomalili hasta grubundan mortalite ve morbidite nedeni riskleri mevcut olmasindan
dolay1r hastalarin uygun sekilde yonetilerek riskli grubun da belirlenerek uygun analiz

yapilmalidir. Bu analiz ve planlamada prenatal degerlendirmenin 6nemi ve degeri



biiyiiktiir.* Konjenital anomali ile dogan fetuslarda en mortal seyreden malformasyon
KKH’dir. Bu nedenle prenatal tanida anomalinin 6nceden tanimlanmasi, planl bir
sekilde hastay1 uygun basamak saglik kurulusuna yonlendirmeyi ve dogru yonetim ile
mortalite ve morbidite oranlarinin diisiiriilmesine katki saglar.

Bu calismada prenatal donemde perinatoloji klinigimizde kardiyak anomali
saptanan fetuslarin postnatal donemdeki izlemleri ile prenatal ve postnatal donemde
aldiklar1 tanilar arasindaki korelasyonu izleme, risk faktorlerini belirleme bdylelikle
onceden risk grubunu belli ederek doguma uygun hazirlik yapilarak girilmesi ve uygun
yaklagim sonucu ile fetal morbidite, mortalite oranlarinin ve sayilarinin azaltilmasi,
kardiyak defektin etiyolojik nedeni, annenin gebeligindeki risk faktorleri, kardiyak
anomalinin izole olmas1 veya eslik eden kardiyak anomalide etkin olabilecek mevcut
genetik risk faktorlerinin 6nceden taninmasi ile dogum sirasinda bebege ilk miidahale
icin en iyi ve etkin yontem ile organize olunarak planlama yapilmasinin saglanmasi ve
bu sayede fetal kardiyak anomali etiyolojisi ve prenatal donemde saptanan anomalilerin
gereken endikasyon durumunda gerek prenatal donemde gerekse postnatal donemde
kardiyak anomalilerin klinik seyirlerini 6n gorerek anne ve fetal sagligi 6n planda
tutarak en uygun yaklagimi se¢meye yardimci olmak amaglanmistir. Tiim bu
degerlendirmelerin sonucunda hastalarda 6n planda diisiiniilen sendromlar, kromozomal
anomaliler, genomik kopya sayisindaki degisiklikler veya tek gen hastaliklar1 varsa
bunlara yonelik yapilmis genetik tani testlerinin sonuglar1 degerlendirilerek, prenatal
kardiyak defekt saptanip postnatal dogrulanan konjenital kalp hastaliklarinin genetik
acidan, cevre, maternal risk faktorlerinin derlenmesi, prentatal tan1 ve postanal tani
hedeflemistir. Bu ¢alismada prenatal donemde kardiyak anomali saptanan hastalar
arasindan postnatal donemde ekokardiyografi ile konjenital kalp hastaliklart
dogrulananlarin, prenatal ve postanatal donem korelasyonu, risk faktorlerinin
belirlenmesi amaciyla degerlendirilmesi planlanmistir. Kardiyak defektin tek basina
olmasi veya eslik eden anomali ve disfonksiyonlarin birlikte olmas1 genetik etiyolojiyi
belirlemeye yardimci olmaktadir. Tiim bu degerlendirmelerin sonucunda hastalarda 6n
planda diisiiniilmiis olan kromozomal anomalileri ve bu anomalilerin etkin oldugu
sendromlar1 testlerinin sonuclar1 degerlendirilerek, prenatal kardiyak defekt saptanip
postnatal dogrulanan konjenital kalp hastaliklarinin etiyolojilerindeki roliinii

izleyebiliriz.



Konjenital kalp hastaliklart dogumsal anomaliler arasinda en sik izlenen olup
dogum sonras1 erken veya ge¢ donemde cerrahi ya da girisimsel yontemlerle tedavi
gerektiren veya erken tami almamasi halinde Oliime neden olabilen tipleri
azimsanmayacak sikliktadir. Bir kisim konjenital kalp hastaliklarinin yasamin ilk
giinlerinde tanimmmasi, dogumdan kisa siire sonra diizeltici veya palyatif girisimlerin
yapilabilmesi agisindan gereklidir. Postnatal erken veya ge¢ donemde cerrahi ya da
girisimsel yontemlerle tedavi gerektiren veya erken tani almasi ile sag kalimi arttiracak
tiirleri azzimsanmayacak sikliktadir. Konjenital kalp hastaliklarinin bir kismi taramalar
sayesinde intrauterin donemde ve bdylelikle yasamin ilk giinlerinde taninmasi sayesinde
dogumdan kisa siire sonra diizeltici veya tedavi edici girisimlerin yapilabilmesi
acisindan etkili ve yararlidir.

KKH %25-%44 arasinda degisen oranda dogduktan sonra yasamin ilk yilinda tani
almaktadir.”'® Tan1 alan bebeklerin %40-50’sine postnatal ilk haftada, %50-60’1na ise
postnatal birinci ayda tan1 konabilmekle birlikte 6nemli bir kismina yagamin ilk yilinda
acil olarak cerrahi girisim gerekmektedir. Konjenital malformasyonlar1 olan ¢ocuklarin
6lim nedenlerinin en sik goriilleni KKH’dir. Tedavi edilmeyen major KKH yiiksek
oranda morbiditeye veya mortaliteye neden olmaktadir. Bu nedenle taninin erken
konularak tedavi planinin yapilmast KKH bulunan ¢ocuklarda morbidite ve mortalitenin
azaltilabilmesi adina 6nem arz etmektedir.

KKH en sik goriilen major anomalilerden olmakla birlikte patogenezi biiyiik
Olciide bilinmemektedir. Giincel ¢aligmalarda genetik ve gevresel faktorlerin konjenital
kalp malformasyonlar1 etiyolojisinde rol oynadigi, bu faktorler arasinda coklu bir
etkilesim oldugu, ancak bunlar arasindaki iliskinin acgik¢a tanimlanamadigi
bilinmektedir. Tim KKH olgularinin yaklasik %20 ila %30’unda tanimlanabilen
genetik veya ¢evresel bir neden bulunmaktadir."’ Tiim KKH’lerin %2 ila 4’ii cevresel
faktorlerle iligkilidir; annenin gebelik sirasindaki teratojen maruziyeti, kronik
hastaliklar1 ve enfeksiyonlar1 bilinen ¢evresel faktdrlerden bazilaridir. KKH tanisi
konulan ¢ok sayida ¢ocugun dogum sonrasi degerlendirmesinde, tespit edilen kardiyak
anormalligin kromozomal veya diger sendromlar ile iliskili oldugu bildirilmektedir.
KKH’nin genetik nedenleri oldukca heterojendir ancak bilinen genetik nedenler

giintimiizde hastaligin %20’sinden daha azin1 agiklayabilmektedir.'""'"?



Acikgasi, yetiskin kardiyologlar ve gogiis cerrahlari, dahiliye uzmanlari, kadin
dogum uzmanlari, aile hekimleri ve yardimcilart da dahil olmak iizere tibbi topluluk

i¢indeki bir¢ok disiplinin birlikte olmasi zorunludur.



2. GENEL BILGILER

2.1. Konjenital Kalp Hastaliklar1 Hakkinda Genel Bilgiler

KKH’nin postnatal donemde teshisinde goz Oniinde bulundurulmasi gereken {i¢
kilit noktay1 vurgulamak yararli olacaktur.

e  Arter ve ven arasi sant varligi

e Siyanoz varliginin mevcut olup olmamasi

e Dogumdan sonra dolasimdaki degisiklikleri

Sant yonleri kesinlikle sant boyunca basing gradyanina baglidir; en yaygin olarak
kan yiiksek basingl sol tarafli kalpten diisiik basingli sag tarafli kalbe gider. Bu nedenle
sant yoni, normalden, artandan veya azalmig olarak degisebilen pulmoner kan akisinin
durumunu etkiler. Herhangi bir biiyiik soldan saga (L-R) sant, nefes darlig1 ve gdgiis
rontgeninde belirgin vaskiiler isaretler, iliskili sol ventrikiilin (LV) hacim asir1
yiiklenmesi ve ardindan kalp yetmezligi ile iligkili akcigerlere kan akisinin artmasina
neden olur; tedavi edilmezse, sonunda pulmoner arter basinci yiiksek ve sabit PVR
pulmoner vaskiiler obstrilksiyon oOzelligidir. PVR sistemik vaskiiler dirence
yaklagtiginda ve hatta astiginda, santin yonii ¢ift yonlii veya esas olarak sagdan sola
dogru izlenir ki bu da, Eisenmenger sendromu olarak bilinen durum haline gelir. Genel
olarak, sagdan sola sant varliginda, diistik oksijenli vendz kan, yiliksek oksijenli arteryal
kanla karigsarak siyanoza neden olur. Siyanoz, kanda 5,0 g/dL veya daha fazla
deoksihemoglobin varligindan kaynaklanan ciltte ve mukoza zarlarinda mavimsi bir
renk degisikligidir.

Fetal yasam sirasinda santlarin varligi plasenta gazlarin, besin degisiminin
saglanmasinda ve akcigerlerin total ventrikiiler kan akisinin sadece yaklasik %15’ini
almasinda 6nem arz etmektedir. Fetal dolagim dort sant bolgesi ile karakterize edilir:

1) Plasenta

2) Umblikal kordun inferior vena kavaya aktig1 duktus venosus

3) Interatriyal septum iginde foramen ovale

4) PA’daki kanin inen aortaya aktig1 ductus arteriosus.



Dogumdan hemen sonra plasental dolagim kaybolur ve pulmoner dolagim kurulur.
Gobek kordonunun kesilmesi sistemik vaskiiler direngte artisa ve duktus venosusun
kapanmasina neden olur.

Ardindan akciger genislemesi, pulmoner arter basincinin ve PVR’nin azalmasina,
pulmoner kan akisinda bir artiga, foramen ovale’nin fonksiyonel olarak kapanmasina ve
arteriyel oksijen artisina bagl olarak DA kanalinin kapanmasina neden olur.

Akciger genislemesi ve bunun sonucunda alveolar oksijen gecirgenliginin
artmasiyla, PVR’de 6nemli bir hizl1 diisiis, esas olarak pulmoner vaskiilarite tizerindeki
vazodilate edici oksijen etkisi nedeniyle meydana gelir. Daha sonra, dogumdan 4 ila 8
hafta sonra, pulmoner arteriollerdeki duvar degisikliklerine ikincil olarak PVR ve PA
basincinda daha yavas bir diislis daha vardir. Yetersiz oksijenasyona neden olan farkli
KKH formlariyla iliskili birgok yenidogan durumu, normal pulmoner arteriol
olgunlagsmasina miidahale ederek kalici pulmoner hipertansiyona veya olagan PVR
diisiisiinde gecikmeye neden olabilir.

Duktus arteriyozus genellikle dogumdan sonraki ilk 48 saat icinde medial diiz
kasin daralmasiyla kendiliginden kapanir; bu fonksiyonel kapanmadan sonra, endotel ve
subintimal katmanlarda kalic1 degisikliklerle 2-3 haftalik bir kapanma meydana gelir.
Oksijen, yenidoganin olgunlugu, prostaglandin E2 seviyeleri ve asidoz gibi bir¢ok
faktor duktal kapanmaya miidahale edebilir."

Cok karmagik vakalarda bile KKH’nin kesin bir teshisini ve dogru bir fizik
muayeneyi elde etmek i¢in hem invaziv olmayan hem de invaziv araglarin ¢ogu
mevcuttur. TTE, KKH’lar i¢cin anatomik ve fonksiyonel bilgi edinme agisindan ilk
basamak kullanilan tani teknigidir. Ancak bircoklart icin de en son kesin tani testi
kardiyak kateterizasyondur.

Son on yilda, ¢esitli KKH formlariyla basa ¢ikmada girisimsel kardiyolojinin
onemli Ol¢iide 1yilesmesi nedeniyle, gerekli ayrintilarin secilmesinden ziyade
entegrasyonu amaglayan yeni bir “¢oklu modalite” goriintiileme yaklasimi tesvik
edilmistir. 3D ekokardiyografi, kardiyak bilgisayarli tomografi ve manyetik rezonans
hem 3D anatomik hem de hemodinamik fonksiyonel bilgi iliretme yetenekleri nedeniyle
bliyiik ilgi alan1 haline gelmistir.

KKH’nin tim spektrumunun etkin tedavisi, tibbi bakimdaki, kateter bazli

miidahalelerdeki ve hayatta kalma ve yasam beklentisini 6nemli dlciide uzatan cerrahi



prosediirlerdeki ilerlemeler sayesinde artik miimkiindiir. Cocukluk boyunca sagkalim
artik hipoplastik sol kalp sendromu gibi en karmasik ve 6liimciil malformasyonlarda
bile yaygindir. Bu ilerlemelerin bir sonucu olarak, biiyiik demografik degisimler
olmustur, bu sayede yasam siiresi uzamis, viabilite artmis olup KKH’li yetiskin
hastalarin sayis1 artik kompleks KKH formlarinda bile ¢ocuklardan fazladir."*

Bu boliimiin amacit hem KKH hakkinda genel bir bakis sunmak hem de her bir
yapisal hastalik tiirii i¢in sadece birkag¢ 6zel konuyu ele almaktir.

Konjenital kardiyak malformasyonlar farkli sekillerde siniflandirilabilir; altta
yatan anatomi ve patofizyolojiyi vurgulamak i¢in hastaliklar su sekilde
gruplandirilabilir:

a) Sistemik ve pulmoner dolasim arasinda santli KKH

b) Sol tarafli KKH

¢) Sag tarafli KKH

d) Biiyiik arterlerin anormal kdkenli KKH

2.2. Kalbin Embriyolojik Gelisimi ve Morfolojisi

KKH’larmin prenatal donemde tan1 konmasinin éneminden bahsederken fetusun
kardiyak yonden gelisimini incelemek kardiyak anomalileri aydinlatmak adina 1sik
tutacak olup embriyolojisini incelemek yol gosterici ve hangi evrede hangi anomaliyi
saptayabilecegimi adina fikir verici olacaktir.

KKH embriyogenez sirasinda anormal kalp gelisiminden kaynaklanmaktadir. Bu
nedenle kardiyak gelisimin hiicresel ve molekiiler mekanizmalarinin bilinmesi,
konjenital kalp defektlerini anlamaya yardimci olacaktir.

Kalbin embriyolojisi karnigiktir.  Ilk  basamaklar1 fetal kalp molekiiler
programlamaya tabi tutulur. Kalbin gelisim basamaklarinda yiizlerce gen ve molekiiler
faktorler morfogenezinde rol oynar. Ozetle diiz kardiyak tiip ve her segmentin benzersiz
bir zamanda ortaya ¢iktig1 karmasik bir morfogenetik sekans sirasinda 23.giine kadar
olusturulur.'

Bu basamaklarin ardindan tiip dongiiye girer ve artik kalbin semasi olugmaya
baslar. Tiiplin dongiisii ile odalar kaynasir ve septa izlenir. Ardindan valfler gelisir ve

vaskiilogenez ile aortik ark gelisir.



KKH tan1 ve tedavisinde her gecen giin ilerlemeler olmasina ragmen, KKH’nin
nedenleri hakkindaki bilgimiz sinirli olmakla birlikte son yillarda ilerlemeler
kaydedilmistir. Bir dizi kalp kusuru ic¢in su anda mevcut olan bir¢ok ileri tedaviye
ragmen, onemli morbidite ve mortalite hala hipoplastik sol kalp sendromu gibi bazi
KKH tiirleriyle iligkilidir. Olast nedenlerin daha iyi anlagilmasi, dogustan kalp
probleminin patofizyolojik temeli hakkinda 6ngoriiye izin verecek ve hastalik riskinin
tanimlanmasina izin verecektir, hastalik 6nleme i¢in 2 kritik unsur. KKH’1i bir ¢ocuga
bakan klinisyen i¢in, asagidaki nedenlerle altta yatan bir genetik model (6rnegin,
delesyonlar, duplikasyonlar veya mutasyonlar) olup olmadigint belirlemek ¢ok
onemlidir:

1) Bagka onemli organ sistemi tutulumu olabilir

2) Klinik sonuglar i¢in prognostik bilgiler olabilir;

3) Ailenin bilmesi gereken 6nemli gen tasiyiciligi olabilir

4) Genetik testin uygun oldugu baska aile 6ngoriiliip detaylandirma yapilabilir.

Konjenital kalp kusurlar1 genellikle kraniyofasiyal anomali de dahil olmak iizere
eslik eden konjenital uzuv anomalileri, diger organ malformasyonlari, gelisimsel
anormallikler veya biiylime anormallikleri ile iliskili olarak ortaya ¢ikar. Artik KKH’li
cocukta genetik degisiklikleri teshis etmede klinisyene yardimci olabilecek bir dizi
genetik testler mevcuttur. Bunlar sitogenetik teknikleri, floresan in situ hibridizasyonu
(FISH) ve DNA mutasyon analizini igerir.

Gelisiminin ilk asamalarinda besin ihtiyacini diffiizyonla karsilayabilen embriyo,
kisa zamanda hizla biiyiimesi nedeniyle hem oksijen ve besin ihtiyacim1 karsilayacak
hem de artik iirlinleri yapisindan uzaklastiracak yeni, etkili bir yontem olusturmasi
gerekmektedir. Bu nedenle embriyoda gelisimini tamamlayan ilk sistem
kardiyovaskiiler sistemdir. Kalbin gelisimi, mezodermal multipotent kardiyak
progenitdr hiicrelerin olusumu ile baslatilir ve endodermal, mezo-dermal ve ektodermal
hiicrelerden yayillan gelisim 1ile yonetilir. Kardiyak Onciillerin kaderini ve
differansiasyonunu yoneten hiyerarsik aglari ¢6zmek, genetik gegisli konjenital kalp
hastalig1 ve tedavilerini anlamamiz i¢in ¢ok 6nemlidir.

Kalp, gelismekte olan embriyodaki ilk fonksiyonel organdir ve baslangigta tiip
seklinde bir kas pompasi olarak mevcuttur. Kan, tek odacik olarak kaudal veya venoz

kutuptan kranial veya arteriyel kutbuna itilir.'® Her iki kutbun da eklenmesi tiipiin



uzamasina neden olacaktir. Bu asamada kalp tliplinii olusturan primer miyokard
hiicreleri daha sonra lokalize bolgelerde ¢cogalmaya ve farklilasmaya baglayacaktir.

Son on yilda, arteriyel kutba ve sag ventrikiil gelisimine katkida bulunan
progenitor hiicreler ¢ok dikkat ¢ekmektedir, ¢linkii bu hiicrelerin anormal gelisimi
siklikla aort ve pulmoner damar ¢ikislarinin konjenital defektlerine neden olur ve en sik
goriilen konjenital kardiyak defektleri temsil eder.

Kardiyak progenitor bolge kardiyak mezodermal hiicreleri ¢cevreleyen dokulardan
kaynaklanan pozitif (kemik morfogenetik protein ve fibroblast biiylime faktorii 8 gibi)
ve negatif (Wnt/B-katenin yolu gibi) sinyallerle, dengeli olarak sekillenir. Gastriilasyon
siirecinde, gelismekte olan embriyoda ii¢ germ tabakasi ortaya c¢ikar: bir dorsal
ektodermal tabaka, bir ventral endodermal tabaka ve bu katmanlar arasinda bir
mezodermal tabaka. Wnt/b-catenin ayrica, bitisik mezodermin kardiyojenik yodne
baglanmasi igin gerekli olan homoeodomain transkripsiyon faktorii Hex’in'’
endodermal ekspresyonu {iizerinde de etkiler. Kardiyomiyojenik onciillerin olusumu,
transkripsiyon faktorii Scl’nin prospektif endotelyal ve endokardiyal hiicrelerde
kardiyak farklilagmaya destek verdigi vurgulandigi gibi, cok sayida hiicre tipinde siki
diizenleme gerektirir. Bu katmanlarin formasyonundan sonra, intraembriyonik ¢dlom
mezoderm iginde gelisir ve sirastyla ektoderm ve endodermi cevreleyen somatik ve
splanik mezodermal tabakaya boler. Kalbin onciileri, lateral plaka mezodermi olarak da
bilinen ilkel ¢izginin 6n kismin1 olusturan splanik mezodermal hiicrelerden
indiiklenir.'®," insan embriyonik gelisiminin {igiincii haftasinda yaklasik altinc
giinlinde, bu indiiklenen kardiyojenik mezodermal hiicreler kraniyolateral olarak goc
ederek iki bilateral kalp olusturan alani olusturur.*”

Mezoderm kaynakli kardiyak progenitorler, kalp alanlar1 olarak adlandirilan iki

21,22

ana poptilasyona hizla ayrilirlar. Primer kalp alani anterior lateral mezodermdeki

hiicrelerden koken almaktadir®!??

ve sol ventrikiil ile atriumun parcalarina katkida
bulundugu diistiniilmektedir.”* Yaklasik 19-21 giinliik insan embriyonik gelisimi, kranial
splanik mezoderminin farklilagsmasi ve embriyonik diskin katlanmasi kalbe yonelik
degisimin transformasyonuna yol agar.”* Bilateral kalp olusturan bélgelerin fiizyonunun
ve ardindan embriyonik kase seklindeki kalbin formasyonunun altta yatan endoderm
icindeki kasilma 6zelliklerine bagli oldugu gosterilmistir. Kardiyak miyositler, kardiyak

jole dogrudan On bagirsagin ventral duvarina yaslanmis olarak ¢olomik splanik



mezodermal duvart sinirlar Bu asamalarda kalp bilateral simetriktir ve kaudal taraf
vendz kollara, amniyon kesesine ve plasentaya baglanir. Kalp daha sonra kardiyak
onciiller bir kardiyak tlip olusturmak iizere birlestiginde ventral farenksteprimern ayrilir
ancak dorsal siireklilik gecici olarak dorsal mezokardiyum olarak mevcut kalsa da yeni
olusan tiibiiler kalp sadece arteriyel ve venoz kutuplarda ¢olomik duvara bagl kalir.

Kalbin primer olusumuna katkida bulunan hiicreler, farklilasan ilk kardiyak
onciiler oldugundan, topluca embriyonik ventrikiil gelisimi i¢in ¢ok 6nemli bir hiicre
popiilasyonu olan birincil veya ilk kalp alan1 (FHF) olarak adlandirilirlar. Bununla
birlikte, kardiyojenik mezodermin ¢ogu, medial olarak ve posterior kardiyak hilal i¢in
farklilasmamis bir alt popiilasyon olarak mevcut olmaya devam etmektedir Gelisim
siireci boyunca, bu farklilasmamis hiicreler yiiksek proliferasyon hizlarini korurlar ve
yavas yavas kalbe eklenir, bu etki ilkel kalp tiipiiniin uzamasina katk1 saglar.

Primer kalp alanina bitisik olan sekonder kalp alan1 esas olarak kalbin arter ve ven
kutuplasmasina katki saglamaktadir.”> Yaklagik {igiincii haftada, ventral orta hatta bu
hiicreler birleserek primitif kalp tiipiinii olustururlar.® Bu kalp tiipi, miyokardiyal bir dis
katmandan, endokardiyal bir i¢ katmandan ve kalp jeli olarak bilinen ve hiicre dis1
matris iceren bir orta katmandan olusur. Primitif kalp tiipiiniin genislemesi ve uzamasi
ile kalbin kivrilmasi yani kardiyak looping meydana gelir. Primitif kalp tiipii i¢erisinden
kraniyal bolgeler ventrikiilleri, kaudal bolgelerden ise atriyumlar gelisir. Noral krestten
koken alan premiyokardiyal hiicreler ve epikardiyal hiicreler kalp tiipliniin bulundugu
bélgeye dogru goclerine devam eder.”” Embriyonik kalbin matiir halindeki gibi
kontrakte olabilmesi 20-22. giinlerde baslamaktadir.® Primitif kalp tiipiinde bulunan
sinlis venozus ve atriyum, primitif ventrikiil, bulbus kordis ve trunkus arteriyozus matiir
kalpte sirasiyla sag ve sol atriyum, sol ventrikiil, sag ventrikiil, aorta ve pulmoner artere
denk gelmektedir.***’

Kalp dort bosluklu yapisina 4. ila 7. haftalar arasinda kavusmaktadir.’ Ornegin
primitif kalp tiipii olusumu esnasinda olusan defekt kardiya bifidaya neden olur ve bu
durumda normal bir kalp gelisimi miimkiin olamaz. Inaktif olarak sentezlenen bazi
proteinleri aktiflestiren bir protein olan furin enziminin eksikligi de kardiya bifida ile
sonuclanmaktadir.”® Sekonder kalp gelsimi sirasinda hata gelisirse; konotrunkal
anomaliler, ventrikiiler, atriyal ve atriyoventrikiiler septal defektlerin izlenebilecegi ¢ok

sayida 6rnekleri olan konjenital kardiyak anomaliler izlenebilir (Sekil 1).”
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Sekil 1. Kalbin embriyolojik gelisimi29

2.3. Kardiyak Looping Kardiyak Septasyon

Ortalama 22-24. giinlerde kardiyak tiip ventrale ve saga dogru hareket etmeye
baslar.* Kardiyak looping olarak bilinen, kalp tiipiiniin bir ilmek olusturacak sekilde
kivrilmasi, gelecekteki sol ventrikiiliin sola dogru yer degistirmesini ve siniis venozus
(ileride sol ve sag atriyum) ile devamliligin1 saglarken gelecekteki sag ventrikiiliin saga
dogru yer degistirmesini ve daha sonra aorta ve pulmoner arterin gelistigi trunkus
arteriyozus ile devamliligini saglamaktadir.

Bu donemdeki defektler ciddi kardiyak malformasyonlara neden olmaktadir.
Kardiyak looping embriyoda sag-sol asimetrisi gosteren ilk olusumdur ve anormal
oldugunda situs inversus, heterotaksi gibi ciddi kardiyak malformasyonlarin insidansi

yiiksektir. Genellikle akcigerlerin ve karmm i¢i organlarin sol-sag paterninde
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anormallikler ile dalak yoklugu (aspleni) veya ¢ok sayida kiiciik dalak (polispleni)
olmasi seklinde anormallikler gt')riilebilmektedir.30

Kardiyak looping tamamlandiginda kalp tek bir tiip halindedir, ancak kalbin dis
goriiniimii matiir kalbe benzer sekildedir. Kardiyak septasyon 26. giinde endokardiyal
yastik, atriyoventrikiiler ve konotrunkal bileskeler tarafindan olusturulur.”
Atriyoventrikiiler kanalin tam septasyonu endokardiyal yastigin fiizyonu ile meydana
gelir. Septasyonun hi¢ olusmamasi atriyoventrikiiler kapak defektlerinin olusmasina
neden olur.®”®> Septasyonun kismen olmasi ise kapaklardan birinin ventrikiiler
miyokardiyumdan tam ayrilamamasina ve olasi Ebstein anomalisinin gozlenmesine
neden olur. Atriyum boliinmesi 30. giinde septum primumun endokardiyal yastiga dogru
biliylimesi ile olur. Bu da atriyoventrikiiler kanalin sag ve sol segmente ayrilmasini
saglar.30 Ventrikiil boliinmesi yaklagik 25. giinde endokardiyumun primitif ventrikiil ve
bulbus kordise dogru tomurcuklanmasi ile olusur. Ventrikiiler septal defekt (VSD),
gelismekte olan interventrikiiler septumun herhangi bir bolgesinde olusabilir.**
Konotrunkal septum cikis bdlgesini olusturan kardiyak jel fiizyona ugrayarak spiral
septum olusur. Boylece ileride pulmoner arter 6n taraftan sag ventrikiile, aorta ise sol ve
arka taraftan sol ventrikiile baglanir. Bu gelisim sirasindaki bozukluklardan dolay:
konotrunkal ve aortik ark anomalileri, Fallot tetralojisi, Pulmoner atrezi, Cift ¢ikisl sag

ventrikiil (DORV) ve Interrupted aortik ark olusur.

Fetal Donemde Kardiyak Mekanizma

Atriyumlar ve ventrikiiller sirayla kasilip kani1 akcigerlere veya viicuda dogru
zorlar. Bu yayilma biiylik 6lclide kardiyak iletim sisteminin fonksiyonel 6zelliklerine
baghdir. Ayrica, kardiyak iletim sistemi, farkli bir 6nciil havuzdan belirtilmek yerine,
ilkel fenotiplerinin yonlerini koruyan embriyonik primer miyokard hiicrelerinden
olusur. Kardiyak ritm, superior caval venin ve sag atriyumun birlesiminde bulunan siniis
diigimiinde baglatilir. Sinlis diiglimiinden, elektriksel darbe atriyumlara ve
atriyoventrikiiler ~ diiglime ve  atriyoventrikiiler =~ baglantiya  dogru  yayilir.
Atriyoventrikiiler diigiimden atriyo-ventrikiiler demet ve ventrikiiler septum ve
duvarlardaki demet dallarima giderken uyarida anlik bir gecikme olur; bu gecikme
ventrikiiler dolumu saglar. A-V Demet dallar1 araciligiyla impuls yayilimi daha sonra

ventrikiillerin apeksten tabanin kontraksiyonuna katkida bulunur, bu sayede sag
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ventrikiilden gelen kan pulmoner dolagima girer ve sol ventrikiilden gelen kan sistemik
dolagima girer (Sekil 2).73!

Sol - sag sant1 sag odalarin hacminin asir1 yliklenmesine ve bdylelikle pulmoner
dolasimi saglar; santin varligr defektin boyutu, RV ve LV uyumu ve basinglar ile
ilgilidir. Genellikle hacim asir1 yiiklenmesi iyi tolere edilir ve bazilarmin yetiskinlige
kadar tespit edilmeden gitmesine izin verilir; sant bagimli oldugunda, ancak yasla
birlikte efor dispnesi, akciger enfeksiyonlar1 ve atriyal aritmiler gibi semptomlar ortaya

cikabilir.*?

Ductus Arteriosus

Aorta
Placenta

| ' Foramen Ovale
|
\

\ Ductus Venosus —

’ , Liver
7 |
Umbilical Cork

Umbilical Vein

Pulmonary Artery

"

. Oxygen-rich Blood Umbilical Arteries

[ Oxygen-poor Blood
M Mixed Blood

Sekil 2. intrauterin déonemde fetal dolaslme'1

2.4. Patent Foremen Ovale

Foramen ovale, fetal yasam sirasinda, septum secundum (fossa ovalis’in limbusu)
ve septum primum (fossa ovalis valfi) arasinda, IVC’den sol atriyuma vendz doniisiin
sant yapmasina izin veren interatriyal bir iletisimdir. Normalde dogumda islevsel olarak
kapanirken, yetiskinlerin %70-75’inde tam bir anatomik kapanma meydana gelir.30

Patent FO, bu normal iletisimin postnatal olarak kaliciligini ifade eder; belirli KKH’de
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ve paradoksal embolilere bagli serebral vaskiiler kazasi olan hastalarda klinik 6nem
kazanir.*® Surveyde en énemli etken pulmoner hipertansiyonun mevcudiyetidir. Diisiik
perdeli sistolik ejeksiyon miriltisi ile iliskili yaygin olarak boliinmiis ve sabit ikinci kalp

sesini icermesiyle taniya yaklagilir (Sekil 3).34

Sekil 3. Patent foramen ovale*

2.5. Ventrikiiler Septal Defekt

Ventrikiiler septal defekt, iki ventrikiil arasindaki bir iletisim olarak tanimlanir En
yaygin KKH’dir ve tiim kusurlarin neredeyse %?20’sidir ve izole veya kompleks bir
kardiyak malformasyonun bileseni olarak ortaya ¢ikabilir.

Perimembranéz VSD, miiskiiler VSD, Outlet VSD, Inlet vsp olarak alt tiirleri
mevcut. Sant yonii ve biiylkligl, defektin boyutu, ventrikiil sistolik ve diyastolik
fonksiyon, sag ventrikiil ¢ikis yolu obstriikksiyonunun varligt ve pulmoner vaskuler
direnc ile belirlenir.

Bu kusurun klinik spektrumu genistir: genis VSD de soldan saga sant ile gecis

fazla olup, yiiksek pul-moner kan akisina o da LV hacmine asir1 yiiklenilmesi ile kalp
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yetmezligine ve ozellikle bebeklik ile ¢ocukluk doneminde gelisim gerilemesine ve
tekrarlanan solunum yolu enfeksiyonlarina neden olur. Biiyiik sol sag santli genis VSD,
PH ile iliskilidir ve tedavi edilmezse Eisenmenger sendromunda oldugu gibi pulmoner
vaskiiler hastalifa yakalanir. Perimembrandz tipinden daha az siklikta goriilen outlet
VSD durumunda, aort kapaginin sag koroner veya koroner ile ilgisiz tiiberkiiliiniin
prolapsususu riski vardir ve bu da aort kapak regiirjitasyonuna ilerlemesine neden

olur.®

Teshisinde sol orta ila alt sternal simir boyunca en iyi duyulabilen klasik
pansistolik iifiirim, santin maksimum hale geldigi birka¢ haftalik olana kadar
duyulmayabilir. Genel olarak, kusur ne kadar kiiglikse, murmur yogunlugu o kadar
yiiksektir, siyanoz eslik edebilir. Pozisyon, boyut, say1, diger konjenital kusurlar veya
aort kapak disfonksiyonu, santin yonii, trikiispit kapak ve kordiyal aparati ile iliski,
anevrizmal doku varligit ve VSD ile aort kapagi arasindaki mesafe agisindan tim

ozellikleri degerlendirmek i¢in TTE zorunludur.®

2.6. Atrioventriiler Septal Defekt

AVSD normalde endokardiyal yastik dokusundan tlireyen anormal
atriyoventrikiiler kavsak gelisimi ile karakterize edilen bir kardiyak malformasyon
spektrumunu ifade eder. Basta trizomi 21, Down sendromu olmak iizere kromozomal
anormalilerle agikga iligkilidir.

Temel anatomik Ozellik, 5 yaprakli AV kapak tarafindan korunan ortak AV
baglantisinda defektin varligidir. AV kapak yaprakciklar diizenlenmesi normal trikiispit
ve mitral kapaklar olusurken 6nemli 6lciide farklidir. Bu anormal anatominin baskin
hemodinamik sonucu, atriyumlar veya ventrikiiller arasinda veya ventrikiillerden
atriyumlara intrakardiyak santligin varligidir. Bu, ortak AV kapagiin bir veya daha
fazla bileseninin yetersizligi ile daha da kotiilesebilecek kardiyak odalarin hacim
ve/veya basing asir1 yiiklenmesine neden olacaktir. Iliskili lezyonlarin insidansi
yiiksektir ve vakalarin %50’sine yaklagir.

Semptomlar genellikle intrakardiyak soldan saga sant ve/veya AV kapaginin
yetersizliginin  sonucudur; sadece atriyal seviye santi olan hastalar nadiren

semptomatiktir ancak takipne, dispne, terleme, gelisme geriligi ve sik goriilen gogiis
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enfeksiyonlari, anlamli seviyede ventrikiiler sant ve/veya kayda degeri AV kapak
reglirjitasyonu igin tipiktir.
Kapsamli ve sirali 2D ve 3D TTE®® tiim anatomik ayrintilara odaklanmali ve

dengesiz ventrikiilleri, ¢ikis yolu tikanikliklarini ve iligkili lezyonlar1 ekarte etmelidir.

2.7. Patent Duktus Arteriosus

Embriyolojik olarak dorsal aortadan simetrik aortik arterler gelisir. Bu simetrik
arterler, asimetrik bir gelisimle biiyilkk damarlara, boyun damarlarina ve proksimal
aortaya farklilasir. Altinci sol aortik arter degisime ugramaz ve intrauterin donemde
fetusta “duktus arteriozus” adiyla fonksiyonel kalir. Go¢ eden ndral krest hiicreleri de
DA olusumuna katkida bulunur *Tiim memeli fetuslarinda bulunan DA, pulmoner arteri,
inen aortanin proksimalini sol pulmoner arterle kesisim bolgesinden baglar.

Histolojik olarak DA muskuler bir arterdir ve yapist komsu oldugu aorta ve
pulmoner arterden farklidir. Duvar kalinliklar1 benzer olmasina karsilik, media tabakasi
DA’da diiz kastan, aorta ve PA’de ise elastik liflerden olusmustur. Duktus arteriozus’da
intimal tabakanin etrafinda belirgin bir kas tabakasi vardir. Kas tabakasi i¢ kisimda
uzunlamasina; dis kisimda ise dairesel yerlesmistir. Elastik laminada mukusla dolu
yapilar izlenir. Subendotelyal bélgede kiigiik, ince duvarli damarlar vardir.®

Genellikle dogumdan sonraki ilk 48 saat i¢inde, oksijen gerginligindeki akut artis
ve PgE2 ve Pgl2 seviyelerindeki azalma nedeniyle medial diiz kasin kontraksiyonu ile
kendiliginden kapanir. Akabinde, takip eden 2-3 hafta boyunca, kas lifleri bag dokusu
ile degistirilir ve bu da ligamentum arteriosum olusumuna neden olur. Bu
gerceklesmezse patent duktus arteriyozus devam eder. Kapanma genellikle PA ucundan
basladigindan DA patent kaldiginda genis bir aortik u¢ ve kii¢iik bir pulmoner baglanti
yeri izlenir ve bu da PDA ‘ya tipik olarak konik bir sekil verir.** Cocuklarda tiim
KKH’nin %5-10’unu olusturur, kadinlarda erkeklerden daha sik goriiliir.

Anatomi goz Oniine alindiginda, sekli, boyutu ve aortun baglanmasi bakimindan
onemli ol¢iide degisebilir; genellikle en dar kism1 pulmoner arter ucudur. En yaygin tip,
pulmoner arter kavsaginda lokalize daralmaya sahip huni seklinde bir kanaldir. PDA,
potansiyel sol kalp hacmi asir1 yiikii ve pulmoner arter basinci asir yiikii ile soldan saga
santtyla sonuglanir. Kiiclik PDA genellikle hacim/basing asir1 yliklenmesi belirtileri ile
iliskili degildir. Orta ve biiyilk PDA, agirlikli olarak hacim asir1 yiikiine bagh sol kalp
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yetmezligi veya PA ve RV basimci asir1 yliklenmesine bagl sag kalp yetmezligi ile
ortaya ¢ikabilir. Biiylik PDA, zamaninda kapatilmazsa, Eisenmenger sendromuna

ilerleyebilir.

2.8. Aortapulmoner Pencere (APW)

Cikan aort ile ana PA arasinda, spiral septumun embriyonik truncus arteriyozusu
tamamen bdlmemesinden kaynaklanan biiyiik bir kusurdur. Tiim KKH’lerin %0.2-
0.6’sim1 temsil eder. Hastalarin yaklasik yarisinda, en yaygin olarak VSD, kesintiye
ugramis aort arki, aort koarktasyonu ve Fallot tetralojisi olmak {izere iliskili kardiyak
anormallikler vardir.¥’ izole APW’de klinik 6zellikler biiyiikk PDA’ninkilere benzer.

TTE degerlendirmesi, Aortulmoner pencere (APW), yiikselen aort ile ana PA
arasinda, spiral septumun embriyonik truncus arteriyozusu tamamen bdlmemesinden
kaynaklanan biiyiik bir kusurdur Tiim KKH’lerin 9%0.2-0.6’s1n1 temsil eder. Hastalarin
yaklasik yarisinda, en yaygin olarak VSD, kesintiye ugramis aort arki, aort
koarktasyonu ve Fallot tetralojisi olmak iizere iliskili kardiyak anormallikler vardir.®®

izole APW’de klinik dzellikler bityiik PDA’ninkilere benzer (Sekil 4).%

Sekil 4. Transtorasik ekokardiyografide Aortopulmoner pencere okla gtisterilmistir.39 Ao: Aorta.
Pa: Pulmoner arter
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2.9. Sol Kalp Konjenital Kalp Hastalhigi
2.9.1. Konjenital Mitral Kapak Darhg:

Farkl1 anatomik tipleri tanimlanmustir:*°

» Konjenital mitral kapak (MV) darligi: Son derece nadirdir, genellikle kapak
aparatinin bir veya daha fazla bileseninin anomalisini igerir.

» Supravalvular mitral halkas:: ince lifli bir zar kismen veya tamamen mitral deligi
cevreler ve yaprakciklara yapisir. En yaygin olarak paragiit MV, subaortik darlik ve aort
koarktasyonunu igeren “shone kompleksi” ile iligkilidir.

Belirtiler ve klinik bulgular pulmoner venéz konjesyon, pulmoner hipertansiyon
ve sag kalp yetmezliginin derecesini agik¢a yansitmaktadir.

Tipik tftirtim, apekste diisiik perdeli orta diyastolik tiftirlimdiir. PH varliginda, sag
ventrikiil kasnak genellikle asikardir. TTE, anatomik ve fonksiyonel MV detaylari
acisindan tanisalidir. Kardiyak kateterizasyon, EKO 6l¢limleri, hemodinamik ve klinik
status arasinda tutarsizlik oldugunda veya POVD’nin varli§ini ve tersine

cevrilebilirligini tespit etmek icin endikedir.

2.9.2. Konjenital Mitral Kapak Yetersizligi

En sik diger konjenital kardiyak anormalliklerle iliskilidir. Mitral kapak
prolapsusu (MVP) bebeklerde nadirdir ve yenidoganlarda son derece nadirdir; istisnalar
Marfan sendromu veya Ehlers-Danlos sendromu veya osteogenesis imperfecta gibi
diger bag dokusu bozukluklar ile iligkili vakalardir.** MVP yaprakeiklar1 sayesinde
ventrikiiler sistol sirasinda halka seklindeki diizlemin &tesine uzanim gosterir; MV
yaprakciklarinda herhangi bir kismi etkilenebilir ve bu da degisen derecelerde
yetersizlige neden olabilir.

Aort geniglemesi ile MVP, fibrilin yapisinda histolojik ve morfolojik
degisikliklere neden olan kalitsal bir otozomal baskin olan bag dokusu bozuklugu olan
Marfan sendromuna 6zgili kardiyovaskiiler anormalliktir. Hem anterior hem de arka
brosiirler uzar ve gereksiz hale gelir; kordal riiptiirii, ilerleyici halka seklindeki
genisleme ve kireclenme meydana gelebilir.

Sol atriyal genisleme nedeniyle sol ana kok bronsiyal kompresyon, yiiksek

pulmoner kilcal hidrostatik basing, atriyal aritmiler ve solunum semptomlar1 ortaya
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cikar. Konjenital MV yetersizligini teshis etmek i¢in kullanilan ana ara¢ hem kalitatif
hem de kantitatif degerlendirme i¢in ekokardiyografidir.

Sonug: Yarik MV ve MVP, miidahale olmadan miikemmel kisa vadeli sonuglara
sahiptir, ¢iinkii bag dokusu anormalliklerinin varlig1 disinda higbir yetersizlik ilerlemesi
gostermezler. Marfan sendromu ve MV tutulumu olan hastalar, 6zellikle aort kapag,
aort, ventrikiiler fonksiyon ve aritmiler gibi iligkili komplikasyonlar goz oniinde

bulundurularak yakindan izlenmelidir.

2.9.3. Aort Darhg:

Aort darligr (AS), KKH’li tiim hastalarin %3-6’sin1 temsil eder ve erkeklerde daha
stk goriiliir (erkek-kadin oranmi 4:1). Darlik valviiler (%70), subvalviiler (%23) veya
supravalviiler (%7) diizeyde olabilir.

Daha az yaygin olan, bir lateral parca unikiispit kapak iken, merkezi stenotik
delikli bir trikiispit kapak en az yaygin formdur. Subvalviiler darlik, genellikle VSD,
PDA veya koarktasyon gibi diger KKH’lerle iliskili ayrik membrandz diyaframdan veya
daha az yaygin olarak sol ventrikiil cikis yolunun tiinel benzeri fibromiiskiiler
daralmasindan kaynaklanabilir. Supravalviiler AS’de daralma Valsalva siniisiiniin {ist
kenarinda meydana gelir ve aort kum saati deformitesinde daralir.

Ekokardiyografi tan1 ve karar verme i¢in tercih edilen yontemdir; dogrudan
kapagr  gorsellestirmeye, darlik derecesini  Ol¢gmeye, kardiyak fonksiyonu
degerlendirmeye ve iliskili KKH’yi tespit etmeye olanak tanir (Sekil 5). Siddetli AS’li
bebeklerde endokardiyal fibroelastoz, endokardiyal dokuda parlak beyaz bir tabakanin
varligi ile gorsellestirilebilir.

Subaortik membran, esas olarak daha erken ameliyat edilen ve yliksek pik basing
gradyanlariyla ameliyat edilen hastalarda cerrahi olarak cikarildiktan sonra yliksek bir
niiks oranina sahiptir, bu da daha siddetli bir hastalik formuna isaret eder.””

Supravalviiler darlik cerrahi rahatlamasindan sonra uzun vadede reobstriiksiyon

ve aort kapag ilerleyici yetersizligi meydana gelebilir.*
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Sekil 5. Diisiik akim, diisiik gradiyent, sol ventrikiil ejeksiyon fraksiyonlu ciddi aort darhg: olan bir
hastamin TTE goriintiileri. 1. Sol ventrikiil diyastol sonu; 2. Sol ventrikiil sistol sonu; 3. Ejeksiyon
fraksiyonu olciimii; 4. Apikal bes bosluk sol ventrikiil goriintiisii; 5. Aort kapak hiz zaman egrisi; 6.
Sol ventrikiil ¢cikis yolu hiz zaman egrisi.4

2.9.4. Aort Koarktasyonu

Aort koarktasyonu (CoA), genellestirilmis bir arteriyopatinin pargasi olarak kabul
edilir ve yalnizca aortun sinirlayict bir daralmasi degildir. En sik periduktal bolgede
goriilen ayr1 bir darlik veya uzun, hipoplastik bir segment olarak ortaya ¢ikar. Tim
KKH’nin %5-8’ini olusturur ve izolasyonda veya diger anomalilerle iligkili olarak
ortaya c¢ikabilir: bikiispit aort kapagi (%80’e kadar); subvalviiler, valviiler veya
supravalviiler AS; MV darlig1 (Shone kompleksinde goriildiigi gibi); hipoplastik sol
kalp sendromu ve anormal CoA, Turner, Williams-Beuren® ve konjenital kizamik¢ik
sendromlar1 veya norofibromatoz ile iligkilendirilebilir.

Koarktasyon, LV art yiikiinde 6nemli bir artisga neden olur ve bu da duvar
stresinde artma ile kompanse etmek icin telafi edici hipertrofiye ve boylelikle LV
disfonksiyonuna neden olur; aorttan degisken derecede arteriyel kollateral dolasim
geligebilir. Elastik lif riiptiirii ve fibroz, artan arteriyel sertligi belirleyen yiikselen ve
inen aortta bulunan medial kistik nekrozun tipleridir.** Klinik belirtiler ve semptomlar
CoA’nin ciddiyetine baglidir. Daha az siddetli formlarda, CoA ¢ocukluk déoneminde bir
ifiirim duyuldugunda ve femoral nabizlarin zayif oldugu saptandiginda alinabilir;
eriskinlikte en yaygin bulgu sistemik hipelrtansiyondur.30 Bazilar1 hayat1 tehdit eder
boyuttadir; sol kalp yetmezligi, kafa i¢i kanama (Willis poligonunda anevrizma), aort

riiptiirti/diseksiyonu, erken koroner ve serebral arter hastaligi ve enfektif endokardit.
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EKO, CoA’y1 teshis etmek ve iliskili tiim kardiyak defektleri tanimlamak igin
kesin goriintiileme modalitesidir; ger¢cek CoA’y1 karakterize eden arka kama seklindeki
rafi gorsellestirmek i¢in suprasternal g¢entikten sagital bir goriiniim kullanilmalidir.
Yenidoganlarda ve bebeklerde, PDA varliginda uygun bir tan1 koymak bazen zordur ve
kanal kapandiginda CoA belirginlesebilir. Diyastole kalici ileri akisa sahip tipik bir
Doppler akis paterni genellikle nemli bir darligi dogrular (Sekil 6).%

Herhangi bir tedaviden once temel 6zellikler, aort ark morfolojisi ve bas ve boyun
damarlarinin dallanma paternidir. Ekokardiyografi sonugsuz kalirsa, MR ve BT tiim
aortlar1  degerlendirmek igin tercih edilen noninvaziv tekniklerdir, kardiyak
kateterizasyon ise diger KKH ile iligskili kompleks CoA durumunda hala altin
standarttir: pikten zirveye gradyan >20 mmHg, iyi gelismis kollaterallerin yoklugunda
CoA’'nin anlamli oldugunu gosterir. Anevrizmalarin biliylik ¢ogunlugu kiiciliktiir ve

konsefvatif bir sekilde yonetilebilir.***

» a3 ]
" ™

. l
»
::-’ Dilatation
A

2 after “GOA

2o COA\
il

High speed
flow in CoA

Sekil 6. TTE ile A) asendan ve desandan Ao arasindaki CoA lokalizasyonu B) CoA daki yiiksek
akim sinyali C) CoA’min karakteristik devam eden dalga Doppler goriintiisii, sistol boyunca
duyulan jet akim, diastolde hizla gerilemesi D) BT anjiografide CoA un lokasyonu izlenmektedir. *®
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2.9.5. Interrupted Aortik Ark (IAA)

Kesilmis aort arki (IAA), tim KKH’nin yaklasik %1,5’ini olusturur ve TAA
hastalarinin %15’inde DiGeorge sendromu vardir. Anatomik spektrum, asir1 bir CoA
formundan bir kemer segmentinin yokluguna kadar degisir. Kesinti bolgesine gore {i¢
farkli tipi mevcuttur. Genellikle kesinti sol karotis ve sol subklavien arter arasindadir
(Tip B).

VSD, bu vakalarin yaklasik %73’linde goriilen en yaygin iligkili anomalidir. Bir
PDA her zaman IAA ile bulunur ve inen aort duktusun bir devamidir. Bikiispit aort
kapagi tiim vakalarin %60’1nda, subaortik darligi yaklasik %?20°sinde ve trunkus
arteriyozus ve AP penceresi yaklasik %10’unda goriiliir.

Teshisi ekokardiyografi tan1 ve karar verme i¢in tercih edilen yontemdir; kesinti
tipini, aort kapagini, kardiyak fonksiyonu ve iliskili KKH’nin degerlendirilmesini

saglar. Kardiyak kateterizasyon, karmasik vakalarda nadiren sadece tan1 amacl yapilir.

2.10. Sag Kalp Konjenital Kalp Hastahg

2.10.1. Ebstein Anomalisi

Ebstein anomalisi (EA), cinsiyetler arasinda esit dagilima sahip tiim KKH’nin
<%1’ini olusturur. Hem trikiispit kapak (TV) hem de sag ventrikiil (RV) iceren bir
malformasyondur. Embriyolojik, TV yaprakeiklari, apikal olarak goriinen ve
atriyoventrikiiler bileskeye ilerleme gosteren olan delaminasyon olarak bilinen bir
stirecle miyokarddan ortaya ¢ikar.

Septal ve posterior yaprakgiklar: iceren eksik veya degisken bir delaminasyon,
islevsel TV deligi olarak kabul edilebilecek yaprak¢ik koarktasyon bolgesi olan
RVOT’a dogru apikal olarak yer degistirmis ve anteriora dogru dondiiriilme ile
sonuglanir. Degisken delaminasyon derecesi nedeniyle, yaprakciklarin degisken
derecede yetersizligi veya daha az siklikla darlik ile sonuglanan ¢ok bir tablo olabilir.
Ayrica On yaprak¢igin tiim uzunlugu boyunca bazi1 miyokardiyal atagsmanlar1 olabilir ve
mentese noktas1 genellikle atriyoventrikiiler baglant1 seviyesinde kaldigindan, anormal
septal ve inferior yaprakeiklar: tarif eden “yelken benzeri” bir goriiniim gosterir. TV
fonksiyonel deliginin bu apikal ve 6n yer degistirmesinin bir sonucu olarak, islevsel

olarak RV degisken olarak hipoplastiktir; deligin iizerindeki miyokard ‘“atrialize” hale
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gelir ve dolayisiyla ince ve islevsiz hale gelir; deligin altindaki miyokard tipik olarak
daha normal bir ventrikiiler duvar kalinligina sahiptir, ancak yine de islevsizdir RV
bozuklugu ve TV yetersizligi, sistemik kardiyak debiyi azaltarak pulmoner kapak
boyunca ileri akis1 azaltir ve sag atriyal boyutlar1 ve basinci artirir, boylece interatriyal
iletisim yoluyla sagdan sola sant1 destekler; siyanoz sagdan sola sant olmasina baglidir
(Sekil 7).*" Tliskili lezyonlar bir ASD ve daha az yaygm olarak bir VSD veya PDA
igerir; karmasik EA formlarinda, pulmoner kapak darligi veya atrezisi, Fallot tetralojisi
veya MV stenozu veya yetersizligi gibi sol tarafli anormallikler de goriilebilir. Oldukca
sik, iletim sistemi anormallikleri bir arada bulunur. Hastalarin yaklasik tigte ikisi 1

yasindan énce ve %10’u dogumdan 6nce goriiliir.*®

tricuspid
valve

mitral
valve

Sekil 7. Ebstein anomalisi olan hastada dort kardiyojenik bosluk®’

Teshis: Ekokardiyografi, EA’nin morfolojik ve fonksiyonel degerlendirmesi igin
altin standart tekniktir. En tanisal ozelliklerden biri, normal kalpte mitral kapak
yaprakcik baglanti noktasinin hafif¢e apikalinde olan TV septal yaprake¢ik baglanti
noktasinin apikal yer degistirmesidir. EKO degerlendirmesi, TV yetersizligini, RVOT
tikanikligini, intrakardiyak santlar1 ve ventrikiiler boyutlar1 ve islevi igermelidir. Sag
kalp morfolojisi ve islevi, LV geometrisini degistirebilir ve daha sonra, dogumdan beri

LV miyokardiyumunda artmis fibrozisin varligi ile tehlikeye atilabilecek sekilde islev
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gorebilir.*®  Yenidoganlarda erken mortalite sag kalp biyiimesi, tim TV

yaprakgiklarinda siddetli baglanma, pulmoner atrezi ve LV disfonksiyonu ile ilgilidir.>

2.10.2. Pulmoner Valv Stenozu

Normal kardiyak baglantili pulmoner kapak darligi (PVS), tiim KKH’lerin %8-
12’sini olusturur.

Anatomik bir bakis agisiyla, iki form tarif edilmistir: ince yaprakgiklara sahip bir
triklispit kapak, tiiberkiillerin fiizyonu ve az gelismis veya eksik komissiirler, kubbe
seklinde bir kapakla sonuglanan, “kubbe” ve dar etkili orifis; siklikla bu tip kapak
sinotiibiiler bileskede supravalviiler pulmoner stenoz ile karistirilabilecek bir dereceye
kadar baglanma gosterir;”" post-stenotik PA dilatasyonu baska bir ortak 6zelliktir. ikinci
form, doruk fiizyonunun yoklugunda degisken hipoplastik halkaya sahip kalinlasmis ve
diizensiz yaprakgiklarla karakterize edilen displastik olandir tipik olarak Noonan,
Williams veya Alagille sendromu gibi genetik sendromlarla iligkilidir.

Teshis: Ekokardiyografide kapagin 6zelliklerini, halka boyutunu, RV hipertrofisini
ve boyutlarim1 ve interatriyal santin varligin1 degerlendirebilen birincil tanisal
modalitedir; Doppler ¢alismasi, stenotik kapak boyunca basing gradyanini tahmin eder;
bir gradyent >70 mmHg siddetlidir.

TTE, kapagin 6zelliklerini, halka boyutunu, RV hipertrofisini ve boyutlarin1 ve
interatriyal santin varlifin1 degerlendirebilen birincil tanisal modalitedir; Doppler
caligmasi, stenotik kapak boyunca basing gradyanini tahmin eder; bir gradyant >70
mmHg siddetlidir. Rolii kesinlikle girisimsel olan kardiyak kateterizasyonun yani sira
bu yas grubunda tan1 amacli BT ve MRG i¢in sinirli fayda devam etmektedir. Perkiitan
balon genislemesi basarisiz olursa, kritik durumdaki hastalarda cerrahi pulmoner

valvotomi acilen endikedir (Sekil 8).52’51

Sekil 8. Transpulmoner gradiyent dl¢iimlerine gore hafif- orta- ciddi darhk drnekleri A: Hafif PS;
B: Orta derecede PS; C: Ciddi derecede PS 5
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2.10.3. intakt Ventrikiiler Septumlu Pulmoner Atrezi (PAIVS)

PAIVS sag ventrikiiloarterial baglantinin yoklugu ve siklikla beraberinde trikiispit
kapak ve sag ventrikiil anomalileriyle karakterizedir. Tiim KKH’larin %1 - %5’idir.
PAIVSD’ de tiim sag kalp anormaldir fakat lezyonlar farklilik gosterebilir. Primer
lezyon pulmoner kapak atrezisidir; kapak ya tamamen yoktur ya da ciddi pulmoner
stenoza bagli semilunar kapakgiklar birbirine yapismistir. Kapak yok ise pulmoner arter
kok ve dallar ileri derecede hipoplaziktir. Bu anomalide trikiispit kapak ya atreziktir
veya ciddi derecede displastiktir ve bu anomalinin tiir sag ventrkiiliin goriinimiinii
belirler. Eger atrezikse sag ventrikiil hipoplastik sag ventrikiill meydana gelir. Eger
displastik ve ciddi yetmezligi varsasag ventrikiil boyutu ciddi dilatedir.

USG ile bakida dort odacik goriiniimiinde siiphelenilir. Siiphe varsa sag ¢ikim
yolu kesitlerine bakilarak pulmoner kapagin yoklugu veya imperferasyonu ve pulmoner
arter kok ve dallarinin ¢apinin azaldigi saptanir. Dort odacik goriinlimiindeki anomali
trikiispit kapagin anatomisine baglidir. Primer lezyonun varligi yani pulmoner kapak
atrezisi sag ¢ikim yolu kesitlerinde veya li¢ damar ve trakea kesitinde renkli doppler ile
saptanir; eger kapak yok ise pulmoner kok ve dallar1 zorlukla goriiliir; eger atrezi kritik
stenozun son agamasi olarak gelistiyse pulmoner arterlerin ¢aplart hafif kii¢lilmiis ya da
normal olarak izlenir, pulmoner kapak kapali olarak izlenir,agilmadan kubbe yapar. Dort
odacik gorlinlimiinde renkli doppler kullanilarak trikiispit kapagiiin regiirjitasyon

derecesi degerlendirilir ve varsa koroner siniizoidler izlenir.

Sekil 9. Parasternal kisa akstan goriiniim ile izledigimiz pulmoner atrezi %3 blciilebilen caplarda
birlesik PA, PV: pulmoner kapak, RPA; sag pulmoner arter, LPA; sol pulmoner arter
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Prognozu kétiidiir. Ozellikle sag ventrikiil dilate ise kotiidiir ancak orta derecede
ufak veya hipoplastikse sag kalimi daha fazladir.>* Koroner siniizoidlerin varligi diger
bir kotii prognostik faktordiir.

Pulmoner dolasim duktus bagimli oldugundan dogum iiglincii basamak hastanede
yapilmali. Cerrahiye kadar duktus kapatilmayip prostoglandin (PGEL) infiizyonu
yapilmalidir, trikiispit kapak atretik veya orta derecede displastikse fetal hayatta iyi

tolere edilir ve kardiyak dekompenzasyon gelisir. >

2.10.4. Fallot Tetralojisi

Infantlarda KKH’ larin %7-9 unu olusturur. TOF u olusturan malformasyonlar;

e Infundibular ve trabekiiler septum arasindaki yer degistirmeye bagli olusan

subaortik VSD

e  VSD iizerine ata biner tarzda (overriding ) aort

e Sag cikis yollarinda degisik ciddiyetlerde obstriiksiyon

e  Obstriiksyona bagli sag ventrikiil hipetrofisi ( dogumdan sonra)

Fetusta siklikla pulmoner stenoz olmadigi ve fizyolojik santlari oldugu igin
tetraloji genellikle di- veya trilojidir, sag ventrikiil hipertrofisi yoktur pulmoner stenoz
sadece ciddi vakalarda goriilebilir.

Ultrason tanist dort odacik goriinlimii atrioventrikiiler planda anomali eslik
etmedigi siirece normaldir. TOF’nde, kardiyomegali oldugu i¢in dort odacik gériintimii
anormaldir. Klasik TOF’a uzun aks goriiniimlerinde tan1 konur. Sol ventrikiiliin uzun
aks goriiniimiinde, hizasiz VSD ve “ata binmis” aorta gozlenir. Ultrason probu bu
kesitten biraz yukari dogru kaydirilirsa sag ¢ikim yolu izlenir ve bu kesitte kiiciik
pulmoner arter goriiliir.

Diger malformasyonlarla birliktelil sik izlenir. Ozellikle gastrointestinal ve torasik
anomaliler (6zafagus atrezisi, duodenal atrezi ve diafragma hernisi) basta olmak {izere
ekstrakardiyak anomalilerle birliktelik oldukga siktir.

Kromozomal anomali riski % 20. Risk oldukga yiiksektir ve trizomi 21 ve 18
arasinda esit dagilmistir. SAA mevcut degilse 22q11 mikrodelesyonu nadiren goriiliir.
SAA’nin eslik ettigi ve pulmoner kapak yoklugu veya atrezisiyle giden varyantlarinda

ise 22q11 mikrodelesyonu oldukg¢a siktir.
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Obstetrik yoneti acisindan fetiiste TOF tespit edildigi zaman bir uzman tarafinda
detayli bir anatomik inceleme yapilmalidir, ciinkii ekstrakardiyak anomalilerle
birliktelik oldukca siktir. 22q11 mikrodelesyonu analizi i¢in FISH’i igeren (6zellikle
arkus aortanin baska anomalileri de varsa) karyotipleme yapilmalidir. Klasik TOF’da
sant olsa da eslik edebilecek malformasyonlara multidisipliner bir yaklasim

gosterilebilmesi i¢in dogum {igiincii basamak bir merkezde planlanmali.

2.11. Genetik Sendromlar

Fetusta KKH’1 mevcut ise kromozomal anomali insidans1 % 22 - % 54 arasinda
degismektedir. Ozellikle 6n planda trizomi 21, 13, 18 ve Monozomi X (Turner
sendromu) olabilir. Bu hasta gruplarinda kardiyak anomali goriilme siklig1 yiiksektir.
Trizomi 18’li hastalarin % 90’inda, down sendromlularin % 50°nde ve monozomi X
olgularmin % 40’mnda konjenital kalp hastalig1 bulunur. Ozellikle Trizomi 21 kromozom
anomalisi olan konjenital kalp hastaligi mevcut olan grupta sikligr ile goze
carpmaktadir. Bizim calismamizda da 6n planda gordiiglimiiz anomaliler trizomi 21,

Trizomi 18, Di George sendromu, Jarcho - Levin sendromu goriilmiistiir.

Tablo 1. Genetik sendromlarin dagilim

Genetik Sendrom Genetik Etyoloji KKH yiizdesi Kardiyak Anomali

Down Sendromu 21q trizomi 40-50 ASD,VSD, AVSD, TOF

Turner Sendromu Monozomi X 25-45 CoA,BAV,AS HLHS

22011 delesyonu 22011 (TBX1) 70-75 IAA tip B, Ao ark anomalileri,
truncus arteriosus, TOF

Williams Sendromu 7q11.23 75-80 Supravalvular AS

Noonan Sendromu RAS- MAPK yolu 70-80 PS,HCMP,ASD

Kabuki Sendromu KMT2D, KDM6A 31-55 CoA,ASD,AS,MS,HLHS

Allagille Sendromu JAG1, NOTCH2 90 PS,TOF

2.11.1. Trizomi 21- Down Sendromu

21 numarali kromozomun 3 adet kopyasi olmasi ile kodlanmistir. %95°1 klasik
trizomi 21 olarak izlenir. 21. Kromozomdan toplamda ayr1 3 adet olacak sekilde izlenir.
De novo veya kalitsal sekilde translokasyon bozuklugu ve mozaizm ile de goriilebilir.

Goriilme sikl1g1 canlt dogumlarda 733 dogumda 1 toplam tiim gebeliklerde oran 2
katina ulasir. Bu farkin nedeni gebeligin neticesinin matiir canli dogumla
sonlanamamasi nedeniyledir. Sistemik malformasyonlar eglik eder ve bunlardan en sik

kardiyak malformasyon izlenir. Gérme problemleri, isitme problemleri, kronik rinit,
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solunum sistemi hastaliklar1 (obstriiktif uyku apne sendromu), konjenital veya edinsel
gastrointestinal sistem anomalileri (trakeodzofageal fistiil, duodenal atrezi, omfalosel,
pilor stenozu ve Colyak hastaligi gibi), hematolojik bozukluklar, immiin yetmezlik,
endokrinolojik bozukluklar (hipotiroidi, hipertiroidi, diabetes mellitus, obesite,
infertilite), omurga problemler ve iiriner sistem hastaliklar1 goriilebilir. Down sendromu
tanis1 alanlarin % 40-50’inde kardiyak malformasyon mevcuttur, bu da viabilite ve
yasam siiresini belirlemede 6nemli etkendir.®**® Bu kromozomal anomaliye sahip
bireylerde kardiyak ac¢idan en sik AVSD olmak tizere, VSD, izole sekundum ASD, PDA
ve TOF gibi konjenital kalp defektlerine daha yatkindir Makroskobik olarak
izleyebildigimiz fiziksel 6zellikleri mevcuttur .* Bunlar;

* Yass1 bir yliz, 6zellikle basik burun kokii

* Badem bi¢imli yukariya dogru ¢ekik gozler

» Kisa bir boyun

* Kiiciik kulaklar

» Agizdan ¢ikma egiliminde olan bir dil

* Gozin irisinde (renkli kisimda) kii¢lik beyaz lekeler

* Kiigiik eller ve ayaklar

* Avug ici boyunca tek bir avug i¢i ¢izgisi

* Bazen bagparmaga dogru egimli kiiciik pembemsi parmaklar

» Zayif kas tonusu veya bag dokusunda zayiflik mevcut olmasi nedeni ile
eklemlerde bulgu izlenir.

* Kisa boy

2.11.2. Trizomi 18 - Edwards Sendromu

Kromozomal anomali agresif gidislidir. Popiilasyonda goriilme sikligi fetal
kayiplar1 da dahil ederek sikligimin 2000 dogumda 1 ancak canli doganlarda ise siklik
6600 de 1 seklinde olacak sekildedir. G6ze ¢arpan bu farkin nedeni intrauterin donemde
ozellikle 10. Hafta ve miad donemi arasinda intrauterin kayip orami yiiksektir. Canli
doganlar arasindan da yaridan fazlasi ilk 1 hafta i¢inde 6liir. 1 yillik sag kalim orani
yaklasik %2’dir.

Biitiin sistemler etkilenebilir, ancak on planda %95 oranda en sik kardiyak

malformasyon- 6zellikle VSD olmak {izere) izlenir bunun yanisira serebellar vermiyan
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agenezi, genislemis sisterna magna, meningomiyelosel, diafragma hernisi, omfalosel,
imperfore aniis ve at nal1 bobrek anomalileridir. Kraniyal ve ekstremite anomalileri de
sik izlenir. Kardiyak malformasyona sahip olmasindan dolayr fetal kalp atim
traselerinde anormallik izlenebilecegi icin strese girme olabilecedi akilda tutularak

dogum sekline bu durumlar géz oniinde tutularak karar verilmelidir.

2.11.3. Di George Sendromu

Genellikle 22. Kromozomun delesyonu ile tanimman ve 4000 canli dogumda bir
goriiliir. Kardiyak, kraniyofasiyal ve gelisimsel anomalilerin 6nemli bir sebebidir.
Konjenital hipoparatiroidizm, timik aplazisi ile klinigini izledigimiz bu nedenle de
bagisiklik sistminde zayiflikla klinik gosteren sik tekrarlayan enfeksiyon tablosu izlenir.
Gegis sporadiktir ancak ancak otozomal resesif ve otozomal dominant kalitim da
bildirilmistir. DiGeorge sendromunun ekstrakromozomal nedenleri arasinda retinoid ve
alkole fetal maruziyet ve maternal diyabet bulunmaktadir

Klinigi olduk¢a degiskendir ancak klasik triadi:

e Konjenital kalp ve biiyiik damar anomalileri

e Palatal yetersizlik

e Hipokalsemi seklinde izlenir.

Fasial dismorfizm, trakeomalazi, bronkomalazi, tiroid agenezisi, 6zefagus atrezisi,
gastrodzefagial reflii, gelisme geriligi, respratuar yetmezlik, yarik damak ve dudak, GiS
ve GUS gelisim anomalileri, degisken derecede mental retardasyon mevcuttur. Mental
retardasyonun nedeni hipokalsemiye bagli konviilziyon gelisip hipoksi kaynakli olabilir.

Tobias ve arkadaslar® yaptig1 67 olguluk bir calismada 51 olguda kardiyak
malformasyon bu hasta popiilasyonunda da 26 hastada VSD, 10 hastada Fallot
tetralojisi, 8 hastada ASD, 7 hastada interrupted aortk ark izlenmistir.

Ozellikle hipokalsemi tamda aydinlaticidir ve kardiyak malformasyon da sik
izlendigi i¢cin de TELE, EKG, EKO, anjiografi gibi standart tan1 yontemleri ile kardiyak

patolojiler aydinlatilmali.

2.11.4. Jarcho- Levin Sendromu

Kosta ve vertebra anomalilerinin eslik ettigi kisa gogiis kafesi cliceligi ile

karekterize izlenir Jarcho-Levin sendromu. Jarcho- Levin sendromu segmental
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kostovertebral deformitelerin bulundugu sayisal ve yapisal vertebra- kosta anomalilerini
iceren konjenital bir sendromudur. Prenatal ve neonatal donemde erken tani konulmasi
uygun genetik damismanlik ve tedavini saglanmasina katki saglar. Kalitimsal gecis,
otozomal resesif ve nadiren dominant sekilde olabilir.

Genisleme, catallasma ve kosta fiizyonu gibi intrinsik kosta anomalileri tipik
bulgularidir ve bu bulgulat asimetriktr. Bir hemitoraksta baskin olan bu
malformasyonlar siklikla torakal omurgada ilerleyici skolyoza neden olur. Konjenital
kalp hastalig1, iirogenital ve anal anomaliler, ekstremite anomalileri, tortikollozis
mevcuttur. Prenatal donemde erken tan1 konmasi uygun genetik danismanlik ve tedavi
planlamasi yapilmasia katki saglar.>® *°

Fetusta KKH’1 mevcut ise kromozomal anomali insidanst %22- % 54 arasinda
degismektedir.

Ozellikle 6n planda trizomi 21, 13, 18 ve monozomi X (Turner sendromu) olabilir.
Bu hasta gruplarinda kardiyak anomali goriilme sikligi yiiksektir; Trizomi 18’li
hastalarin %90°inda, down sendromu mevcut olanlarin %50’nde ve monozomi X
olanlarin %40 1nda konjenital kalp hastaligr bulunur. Ozellikle trizomi 21 kromozom
anomalisi olan konjenital kalp hastaligi mevcut olan grupta sikligr ile goze
carpmaktadir. Bizim calismamizda da on planda gordiiglimiiz anomaliler trizomi 21,

trizomi 18, di George sendromu, Jarcho - Levin sendromu goriilmiistiir.

2.12. Konjenital Kalp Hastahklar1 Tanim ve Insidansi

Konjenital kalp hastalig1i intrauterin embriyogenez sirasinda olusan kalbin
yapisinda, olusumunda ve potansiyel olarak islevsel oneme sahip olan intratorasik
bliylik damarlarda meydana gelen bir yapisal bir anormalliktir.®® ® Anomaliler arasina,
kalic1 sol superior vena kava gibi biiyliik damarlarin veya sol karotis arter govdesi, aort
kemerinin dallarinin anormalliklerini harig tutar.

Hastalar1 degerlendirip gruplandirmalar1 yapilirken dikkat edilmesi gereken
durumlar mevcuttur. Mitral kapak prolapsusu, tiim konjenital kalp hastalig
formlarindan yaklasik bes kat daha yaygindir ancak mitral kapak prolapsus hayatin
ilerleyen doneminde baska hastaliklara eslik edebildigi i¢in hangilerinin konjenital
oldugunun ayrimini yapamayabiliriz; bu nedenle de dikkate alinmamaktadir. Tiim canl

dogumlarin % 2-3’linde meydana geldigi diisiiniilen bikiispit aort kapagi konjenital bir
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anomalidir ancak konjenital kalp hastalifi insidansi ¢alismalarinda siklikla
bildirilmemektedir. Son olarak, prematiireligin patent duktus arteriyozusu, dogumda
mevcut olan yapisal bir kardiyovaskiiler anormallik olsa da konjenital bir kardiyak
anomali olarak kabul edilmez, ¢linkii fetal viabilite adina bu durum normal olarak kabul
edilir ve genellikle uygun medikal tedavi veya bir siire sonra sonra devamlilik
gostermez.

Siklig1 her 1000 dogumda 6-13 sayilar1 arasinda degisen konjenital kalp hastalikli
bebek diinyaya gelmektedir.®? En sik goriilen tipleri bikiispit aortik kapak, ventrikiiler
septal defekt (VSD), atrial septal defekt (ASD), fallot tetralojisidir. Risk faktorleri
prematiirite, maternal alkol veya tiitiin, sigara kullanimi, annede diyabet olmasi,
gebelikte yasanan enfeksiyonlar, genetik sendromlar. Konjenital kalp anomalili
hastalarda genel semptomlar anormal bir kardiyak ritm, mavi renkte cilt tonu, kisa

aralikli nefes alip verme, yiiz gibi bolgelerde sisme izlenir.

Tablo 2. Konjenital kalp hastaliklar: tanim ve insidansi

Yiiksek risk profili tasiyan endikasyonlar

Maternal pregestasyonel diyab mellitus(DM)
[Ik trimesterda saptanan DM
Maternal fenilketoniiri ( kontrol altinda olmayan)
Maternal otoantikorlar (SSA/SSB+)
Maternal ilaglar
o ACE inhibitorleri
¢ Retinoik asit
e [lk trimesterda nonsteroid antiinflamatuarlar
o [k trimesterda annenin rubella enfeksiyonu gegirmesi
o Fetal miyokardit siiphesi olan maternal enfeksiyonlar
Yardime ireme teknikleri
Fetusun birinci derece akrabalarinda KKH ( anne, baba, kardesler)
Birinci ve ikinci derece akrabalarda Mendelian kaliim gdsteren ve KKH’ lar1 ile birliktelikleri bilinen
hastalik varlig1
Obstetrik ultrasonda fetal kardiyak anomali siiphesi
Obstetrik ultrasonda fetal ekstrakardiyak anomali siiphesi
Fetal karyotip anormalligi
Fetal tagikardi veya bradikardi veya sik veya siirekli olacak sekilde kalpte diizensiz ritm
NT artis1 > %95p ( >3mm)
Monokoryonik ikiz
Fetal hidrops ve effiizyonlar

Diisiik risk profili tasiyan endikasyonlar ( tahmin edilen mutlak risk >%]1 fakat <%?2)

Maternal ilaglar

e Antikonviilzanlar
Lityum
Vitamin A
SSRVI’lar ( sadece paroksetin)
Birinci/ikinci trimesterde NSAT kullanimi
Fetusun ikinci derece akrabalarinda KKH
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e Umblikal kord veya plasentanin fetal anormallikleri
o Fetal intraabdominal vendz anomali

Endikasyon yok ( <%01 risk)

Maternal gestasyonel diyabetes mellitus ( HbAlc <6)
Maternal ilaglar

e SSRI’lar ( paroxetin digindakiler)

¢ Vitamin K agonistleri ( kumadin ), ancak fetal yasam izlenmeli
Rubella disindaki maternal enfeksiyonlar ( sadece konversiyon varlig)
Birinci ve ikinci derece disindaki akrabalarda izole KKH?

Fetal ekokardiyografinin bilesenleri

2 boyutlu goriintiileme

Kalbin bityiikliigii
Kalbin aks1 (mezokardo, dekstrokardi, levokardi. )
Kardiyak pozisyon
Viseral ve atrial situsun belirlenmesi
Sistemik vendz anatomi/ baglantilar
Pulmoner vendz anatomi/ baglantilar
Kalitatif atrium biyiikliigii ve atrial septal morfoloji, defektin dislanmasi ve eger varsa defektin
lokalizasyonu
e AV baglantilar
o Trikiispit ve mitral kapak morfoloji ve biiytikliigi
o Ventrikiiler morfoloji, septal morfoloji,defektin diglanmasive eger varsa lokalizasyonu
Ventrikiiler arteryel baglantilar
Pulmoner ve aortik kapak morfolojisi ve bitylikliigii ( sag ve solun karsilastirilmasi ile )
Biiyiik arter iligkisi ve biyiikligi
Aortik ve duktal ark morfolojisi
Trakeaya nispetle aortik /duktal iliskisi
Proksimal sag ve sol dal pulmoner arterler
Perikardiyal ve plevral efflizyonlarin degerlendirilmesi
Trikiispit ve mitral aniiliis ¢aplart
Atriyum ¢aplart
Ventrikiil uzunluk ve genisligi
Pulmoner ve aortik kapak antiliis ¢aplar
Duktus arteriozus ¢api
Transvers aortik ark ¢ap1
Kardiyotorasik oran 6l¢iimii
e Dal pulmoner arter ¢aplar
Fetal ekokardiyografinin bilesenler

Ritmin degerlendirilmesi

o Kalp hizt
¢ Mekanik PR (A-V) intervali
e AV iligkinin tanimlanmasi (aritmi basglangici/ bitis, siiresi dahil)

“Color flow map”

o Trikiispit ve mitral kapaklar / ventrikiiler girigler
Pulmoner ve aortik ¢ikislar/ ventrikiiler ¢ikislar
Aortik ark/ duktal ark
Ventrikiiler ve atrial septal akim
Superior ve inferior vena cava
Pulmoner venler
Duktus venozus
Proksimal dal pulmoner arter
Umblikal ven
o Umblikal arter

Pulsed doppler inceleme

o Tirkiispit ve mitral girisler
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Pulmoner ve aortik ¢ikiglar

Pulmoner venler

Duktus venozus

Umblikal ven

Umblikal arter

Ao ve duktal arklar

Superior / inferior vena cavada pulmoner arterler
Dal pulmoner arterler

Orta serebral doppler

“Continuous - wave” Doppler

o Kapak yetersiz
o Ventiikiil ¢ikislar
e Duktus arteriozus ( eger pulsed doppler anormal ise)

Ventrikiil fonksiyon parametreleri

Hidropsun diglanmasi

Kardiyomegalinin dislanmasi

Ventrikiil kasilmasinin kalitatif degerlendirilmesi
Izovolumik kontraksiyon ve relaksasyon zamani
Miyokardiyal perfomans indeksi

Kardiyak profil skoru

Siipheli Durumlarda

Sistemik vendz doppler muayenesi
Pulmoner vendz doppler muayenesi
Ventrikiil doppler giris muayenesi
Sag ve sol ventrikiiler kardiyak output
Ventrikiiler kisalma fraksiyonu

Fetal pozisyonun tespiti; prob vertebral kolona paralel olacak sekle getirilerek

basin ve sirtin pozisyonlar tespit edilir.

EKO’da M-mod kullanilir, bu kiirsor;

Sag atriumun en mobil yeri ve sol ventrikiili kapsayacak sekilde ve
maksimum zoom’ da konumlandirilarak atrial kasilmalarin diizenli ve
ventrikiiler ritm ile uyumlu oldiklarin1 gosterir.
M- mod sayesinde AV kapaklarin normal medial ve lateral insersiyon
gosterdikleri ve tam agilip kapandiklari saptanir.

Pulmoner ve aortik kapaklarin normal yerlerinde olduklar1 diizenli agilip

kapandiklar1 saptanir.

Sistolik ve diyastolik ventrikiiler ¢ap Olciilerek miyokard islevi hakkinda bilgi

verebilir.

33




2.12.1. Fetusta KKH’ 1 Arttiran Faktorler

Fetal EKO’nun birinci, ikinci, tgilincli trimesterda KKH’larinin tanisindaki
duyarliliklar sirasiyla % 60,3, %60.9 ve % 77,4 ‘tiir. Rutin 2. Trimesterda yapilmasi
gereken anatomik trimesterda biitiin kardiyak anomaliler izlenemeyebilir. Baz1 KKH’lar
ileri haftalarda - son trimester- izlenebilir.

Son zamanlardaki teknolojideki gelismeler sagliga da yansimig olup prenatal
tanida gelismeler her gegen giin daha da ileri gitmektedir. Rutin gebelik takiplerinde de
kadin hastaliklart ve dogum uzmanlar1 temelde kalbi intrakraniyal yapilari
degerlendirmeli. Uygun gebelik haftasinda riskli gebelik uzmanlarina anatomik tarama
icin yoOnlendirme yapilmali. Eger rutin anatomik tarama zamaninin Oncesi veya
sonrasinda bir anomali saptanirsa daha {ist degerlendirme amacli riskli gebelik
uzmanlarina yonlendirilmeli ve kesin tani islemleri hakkinda bilgi verilmeli. Kalp
ultrasona ek diger manyetik rezonans goriintiileme ve fetal manyetokardiyografi ile de
goriintlilenebilir.

Bazi fetal anomaliler her zaman tanimlanamayabilir. Kiiglik veya orta VSD, ASD,
mindr kapak lezyonlari, tek pulmoner venin anormal doniisii ve koroner arter
anomalileri gibi bozukluklar dogumdan 6nce saptanamayabilirler.

Prenatal donem oOnerileri olarak; prenatal donemde 400 mcg folik asit destegi
baglanmasi ilk trimester dahil olacak sekilde, influenza ve rubella immiinizasyonuyla
ilgili takibe dikkat edip gilincelleme yapilmasi, diizenli kullanilan ,annenin mevcut
kullandig: ilagalarin gebelige uygun olup olmadiginin degerlendirilmesi ve gerekirse
ilag diizenlemesi yapilmasi amaciyla ilacin brans doktoruna basvurulmasi, ailede
konjenital kalp hastaligi mevcut ise genetik danismanlik alinmasi, anne eger diyabetik
ise kan sekeri regiilasyonuna dikkat edilmesi meyve ve sebzeden zengin; et ve fazla

sekerin siirlandirildig: bir diyet diizenlenmelidir.
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3. GEREC ve YONTEM

Calismamizda Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum
Perinatoloji Departmaninda Ocak 2016- Aralik 2021 yillar1 arasinda detayli ultrason ile
inceleme perinatolojide kardiyak anomali saptanip dogumunu ve yasamla bagdasanlarin
hastanemizde yenidogan yogun bakiminda yatarak takibi ve tedavisi yapilan 188
fetiistin kayitlar1 retrospektif degerlendirildi.

Etik kurul onami alindiktan sonra gebenin ve fetal anomali teshisi kondugunda
annenin gebelik yast dogum veya gebelik sonlandirilmasi yapildiysa gebelik haftasi,
gebelik sayisi, bagvuru eslik eden kromozomal anomali, invaziv girisim yapilip
yapilmadigi, akrabalik evliligi olup olmadigi, fetusta kalp dis1 anomali varligi, ailede
kardiyak anomalili birey varligi, hastanin obstetrik agidan hikayesi, gebelikte ilag
kullanim1 olup olmadigr ve postnatal donemde ekokardiyografi tanisi, yenidogan
doneminde operasyon Oykiisii, intrauterin donemde yapilan ekokardiyografileri ve
postnatal ekokardiyografileri, postnatal morbidite ayrintili sekilde not edildi.

Merkezimizde detayli inceleme ve fetal ekokardiyografi ile inceleme yapilan
olgular; kadin dogum veya pediatrik kardiyoloji uzmanlar1 tarafindan sevk edilenler,
annenin mevcut hastaligr ve kullandig: ilaglart nedeni ile fetal KKH’ 1 acisindan riskli
hasta ekibi ve ayrica onceki gebeliklerinde ya da ailesinde DKH 6ykiisii olup kendi
istegi ile bagvuran gebelerden olugmakta idi.

Hastalarin prenatal , dogum sekli ve postnatal donemdeki klinikleri incelendi.
Fetal kalpler prenatal donemde klinigimizdeki riskli gebelik uzmanlar tarafindan
Voluson E6 kullanilarak buna ek olarak prenatal ve postnatal donemde de iki boyutlu,
pulsed wave (nabizli Doppler) ve renkli Doppler ekokardiyografik yontemler
kullanilarak Sonos 7500 (3-8 MHz konveks prob) ve Epiq 7 (2-9 MHz konveks prob)
cihazlar ile degerlendirildi. Iki boyutlu ve renkli Doppler goriintiilemede kalbin dért oda
gorlintiisii, bes-bosluk, biiyiik damarlarin ¢ikis yerleri , trakeanin izlendigi kesit, aortik
arkin ve duktal kesitlerin izlenmesi ile yapildi. Kalp ve abdominal lokalizasyon,
sistemik ve pulmoner vendz doniis, atriyoventrikiiler ve ventrikiiloarteriyel baglantilar
ve kapaklar, atrium ve ventrikiiller aras1 kapaklar, kalp oda bosluklari, duktal ve aortik
arklar incelendi. Fetal ekokardiyografi 2016- 2021 yillar1 arasinda iki pediatrik

kardiyolog tarafindan muayene edildi.
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Patolojik bulgu siiphesi olan hasta grubuna miikerrer ekokardiyografi yapildi.
Konjenital kardiyak anomalileri kendi aralarinda yedi alt grupta topladik. Izole sekilde
mevcut olan hiperekojen kardiyak odak kardiyak anomali olarak alinmadi. Konjenital

kardiyak anomalileri yedi alt gruba ayrilarak degerlendirme yapild.

Tablo 3. Konjenital kardiyak anomalileri

Istatistikteki Kardiyak Anomali Gruplamas: KKH alt gruplandirmalari
kodu

0 KKH izlenmedi

1 Konotrunkal malformasyonlar Fallot tetralojisi, BAT, Trunkus arteriosus, Cift
cikigh sag ventrikil

2 Sag kalp malformasyonlari Ebstein anomalisi trikiispit atrezisi/displazisi
Pulmoner atrezi , stenoz

3 Sol kalp malformasyonlar1 Hipoplastik sol kalp Koarktasyon ve kesintili
aortik ark, aort stenozu, ¢ift girisli sol ventrikiil

4 Anormal yerlesim Situs inversus, Hetrotaksi sendromlar1

5 Septal defektler ASD
VSD

6 Miyokardiyal ve Perikardiyal Hipertrofik KMP

hastaliklar Dilate KMP

Rabdomyom
Perikardial teratom

7 Anormal kardiyak Tasikardi/Bradiaritmi

Tasikardi/Bradiaritmi

Kromozomal anomaliler adina ele aldigimizda anomalisi izlenmeyenler, Di-
George Sendromu, Jarcho- Levine Sendromu, Trizomi 21, Trizomi 18 ve triploidi
izlenmistir ve sirayla istatitikte incelemek adina sirayla 0’dan 5 arasi1 skalada

numaralandirma yapilmaistir.

3.1. Istatistiksel Degerlendirme

Verilerin istatistiksel analizinde SPSS (Statistical Package for the Social Sciences)
25.0 paket programi kullanildi. Kategorik Ol¢limler sayr ve yiizde olarak, siirekli
Ol¢iimler ortalama ve standart sapma (gerekli yerlerde ortanca ve minimum -
maksimum) olarak ozetlendi. Kategorik ifadelerin karsilastirilmalarinda ki-kare testi
kullanildi. Calismada yer alan parametrelerin normal dagilim gosterip gostermedigini
belirlemede Shapiro-Wilk testi kullanildi. Normal dagilim gdstermeyen parametrelerde
ikili grup analizlerinde Mann Whitney U testi kullanildi. Pre tan1 ve Post tan1 bulgular

arast degerlendirmelerde Cohen’in Kappa katsayis1 kullanildi. Hastalarin Pre tani ve
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Post tani bulgularina iligkin ROC egrisi analizi ile AUC (egri altinda kalan alan),
sensitivite ve spesifite hesaplandi. Tim testlerde istatistiksel onemlilik diizeyi 0.05

olarak alindi.
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4. BULGULAR

Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Perinatoloji
Bilim Dali’nda 2016-2021 yillar1 arasinda 188 fetusa prenatal donemde detayli USG
yapilmis olup bu hasta popiilasyonundan 159’u canli doguma ulasmasi ile dogumdaki
ek parametrelerimiz uygulandi ve bu hastalar neonatal dénemde hastanemizde takipli
olup Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Kardiyoloji Bilim Dali tarafindan
transtorasik ekokardiyografi uygulandi.

Anne yas aralif1 16-46 yas arasinda degismekte olup ortalamasi 29,46+/-6,3, esler
arasinda akrabalik olan 38 (%20.2) olgu mevcut sadece 4 ( %2.1) hastanin akrabalik
durumu bilinmiyordu. Prenatal donemde annelerin ilk bagvurdugu ve fetal EKO’nun ilk
uygulandigr hafta araliklar1 12-42 idi. Gebelik haftalar1 arasinda degismekte olup
ortalamast 27.57 +/-7,1. Annelerin 142°si multigravida Oykiisiine mevcut olup bu
hastalar arasinda 19 kiside daha onceki dogumlarda fetal kardiyak anomalili bebek
dogurma 6ykiisii mevcut idi. 188 hasta arasinda %85.5 oranda ( n=159) canli dogum ile
sonuglandi. Bu hastalarin %59.7°1 sezaryen ile, %40.3 vajinal yoldan dogum ile dogum
yapildi.

Genel olarak hasta profilimiz, bulundugumuz cografyadaki sosyokiiltiirel durum
ve dini inaniglarindan kaynakl riskli hasta grubunda 6zellikle 6nerilen kesin tan1 amagh
yapilan invaziv testler, girisimsel yontemleri ve fetus i¢in dogduktan sonra yasamla
bagdagmayan veya fetusun dogduktan sonra ileri yasaminda klinik bulgular acisindan
kotii seyredecegini bildigimiz hastalara Onerilen terminasyon aileler tarafindan kabul
edilmemistir. 29 hastamiza terminasyon yapilmis olup bu hasta grubundan 4’iine
terminasyon Oncesi fetosit islemi uygulanmistir, 2 hasta da intrauterin 6li fetus olmasi
nedeniyle terminasyon yapilarak gebelik sonlandirilmistir. Girigimsel islemi kabul eden
hasta sayimiz 38’dir. Girisimsel islemlerin uygulandigi 22 hastaya amniyosentez
yapilmis olup hasta popililasyonumuzda en sik uygulanan girisimsel islemdir. Girisimsel
islemlerle yaptigimiz test 6rneklerini arastirma ve detaylandirma adina genetik inceleme
yapildi. Kromozom analizi sonuglarinda en sik izlenen normal genetik izlenmis olup
eslik eden anomalilerden de 6n planda trizomi 21 ve 22ql1 delesyonuyla klinik bulgu

veren Di George Sendromu izlendi, 1 hastanin gen analiz sonucuna ulasilamadi.

38



Tablo 4. Girisimsel islemler

Say1 (n) Yiizde (%)
Girisimsel islemler 38 20,2
CVS 11 28,9
Amniyosentez 22 57,9
Kordosentez 1 2,6
Postnatal donemde genetik analiz 4 10,5
Tablo 5. Kromozomal anomali bulgulari
Sayi1 (n) Yiizde (%)
Kromozomal Anomali
Analizi kabul etmeyen 150 79,8
Analizi kabul eden 38 20,2
Kromozomal Anomali kabul eden (n=38)
Normal 28 73,7
Di George Sendromu 3 7,9
Triploidi 1 2,6
Jarcho-Levin Sendromu 1 2,6
Triozmi 21 3 7,9
Triozmi 18 2 5,3

Annelerin ek hastaliklarina ve bazi medikal ilaglarin fetal gelisimde rol
almasindan dolay1 incelememize dahil ettik. Calisma popiilasyonumuzdaki 121 annede
ek hastalik izlenmemis olup 6n planda kotii obstetrik Oykiisii olmasi nedeni ile diisiik
molekiil agirlikli heparin kullanimi ve annede diyabetes mellitus 6n planda
izlenmektedir. Akraba evlilligi genetik altyapida sessiz kalan gen aktivitesinde yatan
hastaliklar1 ortaya c¢ikarir; bu nedenle parametrelerimizin arasina egsle akrabalik

sorgulamasi kattik.

Tablo 6. Maternal ila¢ kullanim

Sayi1 (n) Yiizde (%)
Maternal ila¢ kullanim 27 14,4
DM (insiilin) 7 25,9
Tiroid (L-Tiroksin veya Propiltiourasil) 7 25,9
KVH (Anti HT) 2 7.4
Epilepsi (Anti epileptik) 4 14,8
Antikoagiilan 8 29,6
Diger 2 7,4
Tablo 7. Akrabalik bulgular:
Say1 (n) Yiizde (%)
Akrabahk
Yok 146 77,7
Var 42 22,3

39



Bebekler dogum sonrasi da degerlendirmeye alindi. Dogum anindaki iyilik halleri
icin APGAR degerlendirmelerini géz 6niine aldik. Ortalama APGAR degerlerimiz 1. ve
5. Dk i¢in olacak seklide sirayla 7 ve 8 olarak goriildii. Hastalarin prenatal tanilarina
hakim olarak optimal zaman ve ekip koordinasyonu ile dogum en ideal zamanda
planlanmaya calisilmistir. Bebekte eslik eden diger sistem anomalileri de goriilebilir.
Calismamiz dogrultusunda genitoiiriner sistem (GUS) ve santral sinir sistem (SSS)
anomalileri daha 6n planda izlenmektedir. Calismamizdaki 33 hastamizda bir sistem

anomalisine ek diger sistem anomalisi de eslik ettigi izlenmisti

Tablo 8. Dogum parametrelerine iliskin bulgular

Ort+Ss Med (Min-Maks)

Teshis haftasi 26,5+7,2 25 (12-42)
Dogum haftasi 35,7+6,4 38 (12-42)
1. dk Apgar 5,5442,9 7 (0-9)
5. dk Apgar 6,74+3,3 8 (0-10)
Maternal yas 29,3+6,3 29 (16-46)

Tablo 9. Eslik eden anomali bulgular:

Say1 (n) Yiizde (%)

Eslik eden anomali 73 38,8
Gastrointestinal sistem 7 9,6
Genitoliriner sistem 10 13,7
Santral sinir sistemi 11 15,1
Iskelet sistemi bozukluklari 5 6,8
Kraniofarengeal anomaliler 7 9,6
Diger 33 45,2

Erken teshis ile dogru yaklasim planlayarak hastaliklara anne ve bebegin iyilik
halini g6z Oniinde tutarak uygun ekiple dogum siirecine, dogumdan sonrasi i¢in uygun
yaklasimla mortalite ve morbideteye pozitif yonde katki saglayip uygun planlama
esliginde hastalarin gereken dogru zamanda en kisa siirede uygun ekiple hastanede
doguma hazirlikli ekiple yapilmali. Postnatal donemde duktus bagimli olanlarda
genelde medikal tedavi endikasyonu mevcuttur. Postnatal ilk safthada %31.4 oranda
neonatal donemde operasyon endikasyonu mevcuttur ve bu neonatal donemde %59

oranda medikal ihtiyacit mevcuttur.

Tablo 10. Fetal mortalite bulgular:

Say1 (n) Yiizde (%)

Fetal mortalite
Ex 104 55,3
Yasiyor 80 42,6
Fetosit + T1ibbi tahliye 4 2,1

40



Calisma grubumuzdaki hastalardan 27’sine terminasyon yapilmis olup; 4 kisiye

(%14,8) fetosit ardindan terminasyon ile gebelik tahliyesi uygulanmistir.

Tablo 11. Terminasyon bulgulari

Say1 (n) Yiizde (%)
Terminasyon 27 14,4
Terminasyon 23 85,2
Fetosit + Gebelik Tahliyesi 4 14,8
Tablo 12. Acil operasyon bulgular:
Sayi1 (n) Yiizde (%)
Acil operasyon
Olmayan 129 68,6
Opere olan 59 31,4
Tablo 13. Postnatal medikal ihtiyaci bulgular
Say1 (n) Yiizde (%)
Post natal medikal ihtiyaci
Tedavi alan 111 59,0
Tedavi almayan 77 41,0

Calismaya aldigimiz hasta grubumuz neonatal donemi de hastanemiz yenidogan
yogun bakim {initesinde olup yenidogan hastalarimizda en uzun hastanede kalma siiresi
140 giin olup en kisa giin sayist sayisit da dogdugu giin yogun bakim iinitesinde vefat
etmesi nedeniyle 1 olup ortalama yenidogan yogun bakim {initesinde yatis siiresi 11 giin
olarak izlenmistir. Yenidoganlarin agirliklar1 degismekte olup kardiyak anomaliden
Otiirii miad silireyi dolduramayan hasta grubumuz da mevcut olup en yiiksek agirlik

3885 gr en az 685 gr olup ortalama 2985 gr olarak izlenmistir.

Tablo 14. YBYD’de kalma siiresi ve agirhik bulgular:

Ort+Ss Med (Min-Maks)

Yogun bakimda kalma siiresi (giin) 14,4+19.3 8 (0-140)
Agirlik (gram) 2553,1£1032,3 2850 (40-4570)

Intrauterin donemde perinatoloji ekibimiz tarafindan yapilan EKO ile elde
ettigimiz bulgular ve neonatal donemde yenidogan yogun bakim {initesinde pediatrik
kardiyologlarimiz tarafindan yapilan EKO ile elde edilen muayenelerdeki uyum %88.8
olup %11,3’liikk kismi uyum olarak izlenmistir. Uyumsuz olan hasta grubu 188 hastada

12 hasta olup % 6,5 olarak degerlendirilmistir.
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Tablo 15. Diger parametrelere iliskin bulgular

Sayi1 (n) Yiizde (%)
Kardiyak anomalli ¢cocuk dykiisii 16 8,5
Gravida
Nullipar 47 25,0
Multiparite 141 75,0
Dogum sekli
VYD 66 351
Sezaryen 95 50,5
VYOD 18 9,6
Medikal Abortus+ Revizyon Kiiretaj 9 4,8
Maternal hastalik 44 23,4
Yok 13 29,5
Diabetes Mellitus 8 18,2
Tiroid Beziyle lgili Hastaliklar 5 11,4
Epilepsi 1 2,3
Enfeksiyon 8 18,2
Kardiyovaskiiler Hastalik 3 6,8
Koagiilopati 4 9,1
Kétii Obstetrik Oykii 2 45
GUS ile ilgili Hastalik 1 2,3
Servikal Serklaji mevcut anne 2 45
Preeklempsi 4 9,1
Cinsiyet
Erkek 119 63,3
Kiz 69 36,7
Tablo 16. Uyum oranlarina iliskin bulgular
Say1 (n) Yiizde (%)
Uyum oranlarimiz
Uyum yok 21 11,5
Uyum var 153 82,3
Kismi uyum var 12 6,5

Ele aldigimiz hasta grubunda 47 annenin yani %25 oraninda annelerin ilk gebeligi
oldugu izlenmis olup, dogum sekli acisindan 66 hasta vajinal yoldan dogum yani %35.1
oraninda, 95 hastamiz sezaryen ile dogum yapmis olup oran olarak %50,5 oraninda
izledik. 27 hastamizda yasamla bagdasmadig1 ongoriilen kardiyak anomaliler yasamla
bagdasmadig1 prenatal tani ile izlenmis olup terminasyon yapilmistir, bu hastalardan
18’1 mevcut kinigimizde prenatal donem incelemelerinde en ¢ok konotrunkal anomaliler
goriilmiis olup bu anomalileri takiben ikinci olarak septal defekt anomalisi en sik
goriilen malformasyonlardir. Postnatal donemdeki takiplere bakacak olursak da yine
konotrunkal anomaliler 1. siradadir. 159 canli dogumdaki 16 hastamizda yani
%10.1oraninda ailede anne baba ya da kardeste olmasini standart kostugumuz kistasta
KKH oykiisii bulunmakta. Uyum oraniniz %88,8 olsa da yanlis pozitif olarak

saptadigimiz  dort hastamiz mevcut. Bu hastalardan ikisi sag kalp ile 1ilgili
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malformasyonu diger ikisi sol kalp malformasyonuyla iliskili olduklari prenatal
donemde Ongoriilmiis olup postnatal donemdeki EKO ile bakida kardiyak defekt
izlenmemistir.

Kappa uyumluluk degerleri referans araliklari; <0 ‘sansa bagli olabilecek
uyumdan daha kétii uyum’, 0,01-0,20 ‘Gnemsiz diizeyde’, 0,21-0,40 ‘zayif diizeyde
uyum’, 0,41-0,60 ‘orta diizeyde uyum’, 0,61-0,80 ‘yiiksek diizeyde uyum’, 0,81-1,00
‘cok yiiksek diizeyde uyum’ oldugu seklinde yorumlanmaktadir (Landis ve Koch,
1977). Bu baglamda g¢alismaya dahil edilen 188 hastanin prenatal tan1 bulgulan ile
postnatal tani bulgularinin uyumun yiiksek diizeyde bir uyum oldugu gozlendi (k:
0,863).

Calismada hastalarin prenatal tani bulgulari ile post tanit bulgular1 arasindaki
tanisal test performansi Roc Curve testi ile Sekil 1°de incelendi. Yapilan incelemeye
gore pre tani ile post tani bulgulari arasinda % 96,55 duyarlilik, % 100,0 6zgiilliik
bulgulart tespit edildi (p<0,001) (Sekil 10).
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Sekil 10. Pre tani ile post tam1 bulgular arasindaki tamisal test performansi
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Tablo 17°de galismaya dahil edilen 188 hastadan elde edilen parametreler ile
mortalite gelisimi arasindaki farkliliklar incelendi.

Mortalite gelisen hastalarda kromozomal anomali orani daha yiliksek idi
(p<0,001).

Maternal ila¢ kullanim orani mortalite gelisen hastalarda daha diisiik bulundu
(p=0,039).

Mortalite gelisen hastalarda terminasyon orani daha yiiksek oldugu saptandi
(p<0,001).

Mortalite gelisen hastalarda dogum sekli sezaryen olma oranmi daha yiiksek idi
(p=0,002).

Mortalite gelisen hastalarda, yasayan hastalara gére dogum haftasi, 1. dk Apgar, 5.
dk Apgar, yogun bakimda kalma siiresi ve dogum agirlik oranlarinin daha diisiik oldugu
saptandi (sirasiyla p=0,009; p<0,001; p<0,001; p<0,001; p<0,001).

Tablo 17°de yer alan diger parametreler ile gruplar arasinda anlamli bir farkliliga

rastlanilmadi.

Tablo 17. Tiim hastalara iliskin parametreler ile mortalite bulgular1 arasindaki farkhhklar (n=188)

Mortalite Mortalite
Var Yok ¥
(n=104) (n=84) P

n(%o) n(%o)

Eslik eden anomali 43 (41,3) 30 (35,7) 0,431
Gastrointestinal Sistem 4(9,3) 3 (10) 0,921
Santral sistem 6 (14) 5 (16,7) 0,750
Garito Uriner sistem 9 (20,9) 1(3,3) 0,031*
Kraniofarengeal anomaliler 5(11,6) 2 (6,7) 0,479
Anomali diger 16 (37,2) 17 (56,7) 0,100
Iskelet sistemi bozukluklar 1(2,3) 4(13,3) 0,067

Girigsimsel 21 (20,2) 17 (20,2) 0,994

Kromozomal Anomali
Analizi kabul etmeyen 72 (69,2) 78 (92,9) <0,001**
Analizi kabul eden 32 (30,8) 6(7,1)

K. Anomali analizi kabul eden (n=38)

Normal 28 (87,5) - <0,001**
DiGeorge Sendromu - 3 (50)
Triploidi 13,1) -
Jarcho-Levin Sendromu 13,1) 2(33,3)
Trizomi 21 2 (6,3) -
Trizomi 18 - 1(16,7)

Maternal ila¢ kullanim 10 (9,6) 17 (20,2) 0,039*

Terminasyon 26 (25) 3(3,6) <0,001**

Kardiyak anomalli ¢ocuk oykiisii 7 (6,7) 9 (10,7) 0,330

Gravida
Nullipar 30 (28,8) 17 (20,2) 0,175
Multipar 74 (71,2) 67 (79,8)
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Tablo 17 nin devami

Dogum sekli

VYD 33(30,8) 32 (38,1) 0,002**

Sezaryen 46 (43,0) 49 (58,3)

VYOD 19 (17,8) -

Medikal Abortus+ Revizyon Kiiretaj 9(8,4) -
Akrabahk 28 (26,9) 14 (16,7) 0,093
Maternal hastalik 19 (18,3) 25 (29,8) 0,064
Cinsiyet

Erkek 64 (61,5) 55 (65,5) 0,578

Kiz 40 (38,5) 29 (34,5)
Acil operasyon

Yok 72 (69,2) 57 (67,9) 0,840

Opere olan 32 (30,8) 27 (32,1)
Post natal medikal ihtiyaci

Tedavi alan 57 (54,8) 54 (64,3) 0,189

Tedavi almayan 47 (45,2) 30 (35,7)

Ort+£Ss Ort+Ss p*

Teshis haftasi 26,3+£7,0 26,7+7,5 0,651
Dogum haftasi 34,4+7,1 37,3+4,9 0,009**
1. dk Apgar 4,51+3,1 6,79+2,0 <0,001**
5. dk Apgar 5,61+3,6 8,11+2,0 <0,001**
Yogun bakimda kalma siiresi 11,0+£18,2 18,6+£19,9 <0,001**
Agirhik 2268,0+1145,2 2903,4+741,9 <0,001**
Maternal yas 28,6463 30,2+6,3 0,053

* p<0,05, **p<0,001, t: Ki-kare, [: Mann Whitney U

Tablo 18’de calismada canli dogumu gerceklesen 159 hastadan elde edilen

parametreler ile mortalite gelisimi arasindaki farkliliklar incelendi.

Mortalite gelisen hastalarda kromozomal anomali analizinin uygulanma orani

daha yiiksek idi (p<0,001).

Akrabalik oran1 mortalite gelisen hastalarda daha yiiksek bulundu (p=0,028).

Postnatal medikal ihtiyac1 mortalite gelisen hastalarda daha diisiik bulundu

(p=0,014).

Mortalite gelisen hastalarda 1. dk Apgar, 5. dk Apgar ve yogun bakimda kalma

stirelerinin daha diisiik oldugu gozlendi (sirastyla p<0,001; p<0,001; p=0,005).

Tablo 18’de yer alan diger parametreler ile gruplar arasinda anlamli bir farkliliga

rastlanilmadi.
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Tablo 18. Canhh dogum ile sonuclanan gebeliklerde neonatal donem parametreleri ile mortalite
gruplar arasinda farkhihklar (n=159)

Mortalite Mortalite

Var Yok
(n=78) (n=81) P

n(%6) n(%)

Eslik eden anomali 33 (42,3) 28 (34,6) 0,316
Santral sistem 6 (18,2) 5(17,9) 0,974
Garito {iriner sistem 5(15,2) 1(3,6) 0,130
Kraniofarengeal anomaliler 4(12,1) 2(7,1) 0,515
Anomali diger 12 (36,4) 16 (57,1) 0,105
Iskelet sistemi bozukluklar 1(3,0) 4 (14,3) 0,110

Girigimsel 12 (15,4) 15 (18,5) 0,599

Kromozomal Anomali
Analizi kabul etmeyen 51 (65,4) 77 (95,1) <0,001**
Analizi kabul eden 27 (34,6) 4 (4,9)

K. Anomali analizi kabul eden (n=38)

Normal 23 (85,2) - <0,001**
DiGeorge Sendromu - 3 (75)
Triploidi - -
Jarcho-Levin Sendromu 1(3,7) -
Trizomi 21 1(3,7) 1(25)
Trizomi 18 2(7,4) -

Maternal ila¢ kullanimm 9 (11,5) 16 (19,8) 0,155

Kardiyak anomalli ¢ocuk dyKiisii 4 (5,1) 9(11,1) 0,169

Gravida
Nullipar 19 (24,4) 16 (19,8) 0,483
Multipar 59 (75,6) 65 (80,2)

Dogum sekli
VYD 29 (37,2) 32 (39,5) 0,118
Sezaryen 44 (56,4) 49 (60,5)

VYOD 5(6,4) -

Akrabalk 24 (30,8) 13 (16) 0,028*

Maternal hastalik 16 (20,5) 24 (29,6) 0,185

Cinsiyet
Erkek 49 (62,8) 53 (65,4) 0,731
Kiz 29 (37,2) 28 (34,6)

Acil operasyon
Opere olmayan 49 (62,8) 54 (66,7) 0,612
Opere olan 29 (37,2) 27 (33,3)

Post natal medikal ihtiyaci
Tedavi alan 34 (43,6) 51 (63) 0,014*
Tedavi almayan 44 (56,4) 30 (37)

Ort+£Ss Ort+Ss p

Teshis haftasi 28,0+7,1 27,173 0,469

Dogum haftasi 37,5+£3,5 38,1+2,8 0,325

1. dk Apgar 5,704£2,3 7,04+1,6 <0,001**

5. dk Apgar 7,09+2,4 8,41£1,3 <0,001**

Yogun bakimda kalma siiresi 13,8+19,2 19,2+19,9 0,005**

Agirhk 2730,7+777,2 2963,6+638,3 0,085

Maternal yas 28,8+6,4 30,2+6,4 0,148

* p<0,05, **p<0,001, t: Ki-kare, }: Mann Whitney U
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5. TARTISMA

Konjenital anomaliler arasinda en biiyilk orana, hasta sayisina ulagan en sik
anomali konjenital kardiyak anomalilerdir. Mortal seyredebilir veya yasamla bagdasan
anomalilerde yasam kalitesini bozabilir. Intrauterin dénemde veya neonatal donemde
miudahale gerekebilir ve bu hasta fetuslara acil miidahale gerekebilir. Bu nedenle
stratejik acidan dogru yaklasim, en aza indirgenmis vakit kaybi1 adina mortalite ve
morbiditeyi azaltmaya yonelik basar1 saglar. Son zamanlarda teknolojinin ilerlemesi ile
bu ilerlemenin saglik alanima da yansimalari ve katkilar1 pozitif yonde olmustur.
Ozellikle son iki dekat icerisinde intrauterin fetal donemi de anlamak adina perinatoloji
bilim dalinda giinden giine yol alinmaktadir. Gebelik takibinde rutin olarak anatomik
tarama Onerilmektedir ve her gebeye rutin olarak kalp a¢isindan kalp odacik sayisi ve
yerlesimleri, kalbin bulundugu anatomik konum ve biiyilk damarlarin yerlesimleri,
kalbin yapis1 ve damarlarla iligkisi bakilir. Genelde rutin taramada ¢ok sayida hasta
saptanir.

Yasamla bagdasan KKH’I1 bebeklerin tiim dogumlar arasindaki oran yiizde olarak
yaklasik. %0,8°dir.*® Tiim gebe kalanlarin yiizdesine bakacak olursak sahip oldugu pay
daha genistir. Bu farkin nedeni bazit KKH’larin klinik seyri agir ve mortal seyreder ve
heniiz intrauterin donemde fetal kayip yasanir ya da perinatolojide yapilan taramalar
sayesinde heniiz dogum olmadan mevcut anomalinin yasamla bagdagsmayacagi ya da
mevcut hastaligin kliniginin agresif seyredegi bilinir ve aileye terminasyon segenegi
sunulur ya da intrauterin donemde 6lii fetiis klinigiyle hastalar klinigimize bagvurabilir.
Yagsamla bagdasmayacak kardiyak anomalinin erken taninmasi maternal iyilik hali
agisindan ruhsal ve bedeni yonden daha anlamhidir. Insidans agisindan bakacak olursak
her 1000 canli dogumda 8 ancak 6lii dogumlar i¢inde sahip oldugu yiizdesi %3-4,
spontan abortuslarda %10-25, prematiire yenidoganlarda %2 daha yiiksektir.ﬂ"%’62
Calismamiz  toplumdaki konjenital kalp hastaliklarinin  sikliginin  yiizdesini
gosterememektedir; bunun nedeni calisma popiilasyonumuz prenatal ve neonatal
donemi icerdigi icin ancak fetal donemde saptanabilen anomalileri ele almamiz
kaynaklidir.

Calismamizda fetuslarin cinsiyetlerini parametrelerimizden biri olarak aldik 188

hasta grubumuzdan 119’u (%63.3) erkek, 69°u (%36.7) kiz olarak saptanmistir. Bu
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zamana kadar yapilan calismalarin 15181inda cinsiyet ve kardiyak anomaliler arasinda
anlamli bir baglant1 literatiirde izlenmemistir. Ancak yapilan ¢alismalarda da Shikay ve
arkadaslarnin® calismasinda 193 erkek (%66) ve 100 kiz (%34), Dorfman ve
arkadaslarinin®® ¢alismasinda 103 erkek (%54.2), 86 kiz (%45,3) ve bir (%0,5) cinsiyeti
bilinmeyen (ambigus genitalya), Abqaar ve ark.’larinin ile Hussain ve ark.’ninkine
benzer sekilde erkek /kiz orani 1,9:1 olarak bulunmustur’® ve Kumar ve arkadaslar’
orani sirastyla 2,08:1 ve 1,78:1 olarak buldu. Buna karsilik Amro® ve Khan ve ark.
pek fazla cinsiyet esitsizligi bulamadik. Hacettepe Universitesi Pediatri Anabilim Dalr’
nda Dr. G. Y. Kara’nin 2021 yilinda yati§1 tez savunmasinda da 210 hastann 112’i
erkek, 98’1 kiz olarak saptanrnls‘ur.65

Teshis icin genel kabul edilen ideal zaman 18-22. haftalar arasidir. Intrauterin
donemde birinci trimester i¢inde bile transvajinal ya da transabdominal ydntem
kullanilarak fetal kardiyak inceleme yapilabilir. Ultrasonografi i¢in bazi kisitlayici
faktorler mevcut olabilir bu da tan1 koymamizi giiglestirebilir; bu faktorler arasinda
maternal obezite fetusun uygun olmayan pozisyonu siklikla gordiigiimiiz nedenler
arasindadir ayrica cogul gebelikler annenin hareket kisitlilig1 yapan hastaliginin mevcut
olmasi, zaman kisitliligi, uygun olmayan ve teknolojik acidan yetersiz ultrasonografi bu
nedenler arasindadir. Calismamizda en erken tani konulmasi 13 haftalik fetusta
izlenmistir ve ortalama olarak yaptigimiz fetal TTE i¢in haftalarimiz 28+7.13
gestasyonel haftasinda yapilmistir. En erken tan1 koydugumuz KKH 13. gestasyonel
haftada saptanan hipoplastik sol kalp sendromudur. Merkezimizin yaklagimi KKH i¢in
risk tagima 6zelligine gore 18-22. haftada EKO yapilmasidir.

Klinigimizde yapilan bu arastirmada 6n planda gordiigiimiiz anomali kontrunkal
anomalilerdir. Bunu sag kalp anomalileri izler. Abqari66 ve arkadaglarinin ¢alismasinda
en sik septal defekt izlenmis olup siyanotik kalp hastaliklar1 arasinda ise en sik
konotrunkal anomalilerden olan TOF’u izledigini belirtmektedir. Lee B Ve
arkadaslarinin yaptigr calismada en sik septal anomaliler 6n planda izlenmistir. Ve
toplumda siklikla bikiispit aortanin bulundugunu ve goérdiiglimiiz takdirde genetik
aragtirma yapilmasi gerek oldugu belirtilmekte. Debora H® ve ark.larinin izole kardiyak
anomalilerde de 6n planda septal defekt daha 6n planda izlenmis. Best ve ark.’larinin
sundugu KKH’1 mevcut 5070 hasta grubunda saptadigi anomaliler; VSD (n=2182,
yiizdesi=%43), pulmoner stenoz (n=428, yiizdesi=%8,4), ASD (n=422, yiizdesi=%8,3),
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TOF (n=271, ylizdesi=%5,3), AVSD (n=264, yiizdesi=%5,2) ve aort koarktasyonu
(n=258,yiizdesi=%5) sik saptanan kardiyak malformasyonlardan olmustur.”® Xia ve
ark.’larmin yaptig1 ¢alismada intrauterin dénemdeki EKO ile 110 fetiisa intrauterin
donem icinde KKH izlenmis olup 6n plandaki KKH’lar TOF (n=16, %14,5), BAT
(n=14, %12,7), VSD (n=13, %11,5), aort koarktasyonu (AoK) (n=11, %10) ve CCRV
(n=10, %9) oldugu saptanmls‘ur.m’69

Klinigimizdeki aragtirmada en sik eslik eden anomali genitoiiiliriner sistemdir
bunu kraniofasiyal anomaliler izlemektedir. Debora H® ve arkadaslar1 farkli bir agidan
yaklagmigtir. KKH lara eslik eden ek durumlara bakarak hangi kardiyak anomalileri 6n
planda diistinmemiz gerektig iizere biitlinciil bir yaklasim vizyonuyla arastirma yapildi.
Laringotrakeal anomalilerde VSD, endokardiyal yastik defekti, cift ¢ikis le iliskili sag
ventrikiil, TOF, pulmoner atrezi. Hipospadias/epispadias gordiigiimiiiizde VSD,
pulmoner stenoz; renal displazide TOF, pulmoner stenoz izlenir. Heterotaksi/ situs
inversus anomalisine truncus arterious eslik eder. Hacettepe Universitesi’nde G. Y.
Kara’nin tez savunmasindaki 210 KKH’a sahip bebeklerede en sik eslik eden anomali
GUS’tiir bunu SSS anomalileri takip etmektedir.®

Aragtirmamizda kesin tani islemi adina Ornekleme sayimiz toplumumuzun
gebelige goriis acisindan dolay1 azdir. %4 hastaya invaziv islem yapilmistir. Yaptigimiz
orneklemelerde daha ¢ok amniyosentez On planda izlenmekte olup 22qlldel.
mikrodelesyonuyla izledigimiz DiGeorge izlenmistir.

Calisgmamizda 20-30 yas aras1 ve 30 yas {istli anne yas gruplarinda, 20 yas alt1
gruba gore ¢ocuklarinda KKH goriilme riskinin daha fazla oldugunu bulduk. Anne yas1
20’nin altinda olan grupla karsilastirildiginda, Abqari ve arkadaslarinin yaptig
calismada da bu sekilde olup Miller’ ve ark.’nin yaptig1 calisma 35 yasin iizerindeki
ileri anne yasinin KKH prevalansindaki artisla iliskili oldugunu bulmuslardir. ileri anne
yasi, yiksek KKH insidansina sahip olan Down sendromuyla iliskili ¢esitli genetik
anormalliklerle iligkilidir.

Calismamizdaki hasta grubunda kesin tani i¢in invaziv islemi kabul eden hasta
sayist 37 olup 9 hastamizda (%24 ) kromozomal anomali saptanmistir. Kore’ de J ung
min. ve arkadaslarinin’? yaptig1 bir ¢calismada 791 kisilik hasta ekibinde izole KKH ve
ekstrakardiyal anomalili hasta ekipler {izerinde calisildi. 182 hastaya amniyosentez

yapilmis olup 21 hastada(% 11,5) kromozomal anomali saptanmistir. Bu 791 kisilik
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hasta grubunda 627 (%79,3) hastada izole KKH’1 mevcut izlendi ve bu hasta ekibinden
299 hasta canli dogdu.

Elshazari ve ark.’larinin” yaptig1 calismada toplam 141 bebek ele almislardir. Ele
aldig1 popiilasyonda erkek egemenligi izlenmekte olup, bazilar1 35. gebelik haftasinda
(%1.4) erken dogmustur. Toplamda %11,3’ dismorfikti (n = 16) (Down sendromu,
Noonan sendromu ve digerleri). Toplamda %9’unun (n = 9) daha Once diglama
kriterlerinde belirtilen ve dogum agirligini pozitif yonde katki saglayan etkenleri vardi.
Cok az kisinin ailesinde KKH &ykiisii pozitifti (%0,7). Orneklerin ortalama dogum
agirlhigr 2,59 kg olup, %31,9’u diisiik veya ¢ok diisiik dogum agirligina sahiptir.
Vakalarin tiimii diisiik dogum agirligina sahipti ve %50’si ¢ok diisiik dogum agirligina
sahipti.”® D. L. Levin ve ark.’lan’ konjenital kalp hastaligi olan 37 bebekten 21’1
gebelik yasina uygun kilodayd: ve 16°s1 gebelik yasina gore kiigiiktii. S. A. Lopes ve
ark.’lart Brezilya’ da 52 KKH’l1 bebek ile yaptigr aragtirmada KKH’li yeni dogan
bebekler arasinda 6liim riski, diisiik dogum agirlikli prematiire bebekler arasinda iki kat
daha yiiksekti ve yasamin ilk dakikasinda Apgar < 7. KKH disinda bazi
komorbiditelerin varligi mortalite sonuglariyla iliskili oldugu izlenmis olup, riski
neredeyse li¢ kat artirdi. Yenidoganda yatis siirelerinin ortalamasi 75 giin izlenmis olup
bu siire zarfina %25 hastasinin ulagamadigi izlenmistir.”® Bizim calismamizda
yenidoganlarin agirliklar1 degismekte olup kardiyak anomaliden 6tiirii miad siireyi
dolduramayan hasta grubumuz da mevcut olup en yiiksek agirlik 3885 gr en az 685 gr
olup ortalama 2985 gr olarak izlenmistir. Arastirmamizda mortalite gelisen hastalarda,
yasayan hastalara gore dogum haftasi, 1. dk Apgar, 5. dk Apgar, yogun bakimda kalma
siiresi ve dogum agirlik oranlarinin daha diisiik oldugu saptandi (sirasiyla p=0,009;
p<0,001; p<0,001; p<0,001; p<0,001). Ilk dakikada diisiik Apgar skorunun bulunmast,
bazi kardiyak defektlerin intrauterin donemde aktif olabilecegini, fetusa yeterli besin ve
oksijen saglanmasini tedarik edecek kan akisini bozarak morbidite ve mortaliteyi
etkileyebilecegini bilmek onemlidir ve boylelikle yeterli prenatal tan1 ve takibin 6nemi
unutulmamalidir. Brezilya’daki caligmalar, dogum oncesi ve/veya dogum sirasinda
tantya erisimin diisiik olmasinin, KKH tedavisini olduk¢a zorlastirdigini ve bunun da
dogumda daha kotii bir klinik duruma yol agtigini zaten géstermistir.75

KKH’1i yaklasik 4 bebekten 1’inde kritik bir KKH vardir. Kritik KKH’li bebekler

genellikle yagamlarinin ilk yilinda ameliyata veya bagska prosediirlere ihtiyac duyarlalr.76
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Calisma grubumuzda neonatal donemde %31,4 hastaya (n=59) operasyon yapilmistir,
medikal destege ihtiyact olan % 59’luk hasta kesimi (n=111) kayda ge¢ilmistir.
Mortalite izledigimiz hasta grubumuzda APGAR skorlarimizin ve hastanede yatis
siirelerinin daha kisa oldugu izlenmektedir.

llerleryen teknoloji ve antenatalde teshis uyumumuzla mortalite ve mobidite
oranin diisiirmemiz ilerisi i¢in konjenital kalp hastalikli bireyleri topluma kazandiracak
olup dogustan kalp hastalig1 olan ailelerin danmismanhigini iistlenecek kisiler nesilden
nesile agisindan uyarilarin vurgulanmasi gerekmektedir ve ilerleyen zamanda bu alanin
da daha ¢ok aydmlatilmasi gerekmektedir. Spesfik konjenital kalp lezyonunun ne
oldugunu ve aile soy agacinin ne getirecegini aydinlatmak gerekir. KKH’ nin genetik
gecis acisindan ebeveynde mevcudiyeti ile kardeste KKH mevcut olmasi kiyaslanirsa
ebveynde KKH mevcut ise fetusta KKH’a sahip olma potansiyeli daha yiiksektir.
Arastirmalarda KKH mevcut olmayan ebeveynleri olan KKH’ a sahip g¢ocugun
kardesinde KKH izlenme riski %2 ile %6 araliginda izlenmistir. KKH’ a sahip kardes
sayisi arttikca fetusta KKH izlenme olasihigi yiikselmektedir.”” Hanna ve ark’larnimn
kardesler icin KKH tekrar izlenme olasiligi %3,1 ayrica KKH izlenmese dahi diger
sistem anomalilerinin goriilme olasiliginda yiikselme mevcut izlenmistir. Klinigi agir
seyreden KKH tiirlerinde kardeste goriilme olasiligi artar.”®” Kardeslerde tekrarlayan
kalp malformasyonlarinda aralarinda farklilik gosterebilir ki bu da akla bir teoriyi
getirmektedir; kardesler arasi degisik tiirevde KKH izlenmesi KKH’nin altta yatan
etkenleri arasinda multifaktoriyel bir etkilesim mevcudiyetini diisiindiirmektedir.®°
Calismamizda alesinde KKH 06ykiisii mevcut hasta oranimizz %10.1°dir. Audrey H.
Nora ve ark.’larmin®* yaptig1 bir derlemede Zettergevist ve ark.lar1, Taussig ve ark.’lari,
McNamara ve ark.larmm® yaptig1 caligmalarin neticesinde tekrarlama riski %2-4
araligindadir ve kardeslerde tekrarlama modelini takip eder, yani konjenital kalp
lezyonu ne kadar yayginsa, tekrarlama sikli§1 da o kadar yiiksektir.82 Ancak, eger bir
kisi multifaktoriyel kalittimi olan ailelerle Mendelian mirast olan aileleri tekrarlama
riskiyle kars1 karsiya getirirse, anlamsiz rakamlar ortaya ¢ikar. Mendel bozuklugu olan
nadir hastalarin, kalp lezyonunun da bir pargasi oldugu sendrom tarafindan taninmasi ve
riskin uygun sekilde uygulanmasi umulmaktadir. Genel bir kural olarak, tek mutant gen

tarafindan tiretilen kalp kusurlar1 bir sendromun pargasidir.
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Calismada en sik eslik eden anomalinin GUS ve bunu takiben ikinci sirada
kraniyofasiyal anomaliler gelmekte oldugu izlendi. Mortalite izledigimiz hastalarin (n=
78) %42,3’linde (n=33) ek anomali izledik. Deborah ve ark.’lar1® anomalilerden yola
cikarak kardiyak probleme yonelmis olup

e Hipospadias/epispadias = VSD, pulmoner stenoz

e Renal displazi= TOF, pulmoner stenoz

e Laringotrakeal anomaliler = VSD, endokardial yastik defekti. Genetik

sendromlar da genelde KKH 6n planda da endokardiiyal yastik defekti ile
iliskilidir. ~Kraniyofasiyal —anomaliler respiratuar sistem ile GUS
malformasyonlart KKH ile iligkilidir.

Hamilelikten Once diyabeti olan kadinlarin, diyabeti olmayan kadinlara kiyasla
KKH’den etkilenen bir gebelik ge¢irme olasiligi yaklasik 4 kat daha fazla izlenmistir.%
Arastirmacilar, her yil ortaya ¢ikan KKH’lerin yaklasik %8’inin, hamilelik 6ncesinde ve
hamileligin erken doneminde iyi kontrol edilmeyen diyabetten kaynaklandigini tahmin
ediyor. Amerika Birlesik Devletleri’nde her yil KKH ile dogan bebeklerin sayisina
dayal1 olarak bu tahmin, her yi1l KKH’si annelerinin diyabetinin bir sonucu olan yaklasik
2.670 bebegi yansitmaktadir. Hamilelik 6ncesi ve hamileligin erken doénemindeki
diyabet, bazi KKH riskini digerlerinden daha fazla artirdi. Ornegin, Amerika Birlesik
Devletleri’'ndeki bebekler arasindaki AVSD neredeyse %24’ muhtemelen hamilelik
oncesi ve hamileligin erken déneminde kontrol edilemeyen diyabetle iliskiliydi. Ote
yandan aort koarktasyonu yaklasik %8’1 gebelik 6ncesinde ve erken donemde diyabetle
iligkili oldugu yapilan c¢alismalar sonucu diisiiniilmektedir.®®* Kabul edilen genel yargi
diyabetik annelerin canli dogan bebeklerinde topluma nazaran daha yiiksek oranlarda
(% 3-6) KKH gi')rl'ih'ir.84 Merkezimize bagvuran 10 diyabetik anne, tim hastalarin %
5.3’lUnli olusturmakta idi. Caligmamizda annede diyabet grubuna dahil ettigimiz
gestasyonel diyabetli gebeliklerde fetal KKH riskinin artmadigi bilinmektedir. Gebelik
oncesi diyabeti mevcut olan annelerin bebeklerinde fetal KKH oraninin yiiksek
saptamayisimizin nedeni gestasyonel diyabetli annelerin de ayni grupta sayilmasi
olabilir ve hasta sayimizin yetersizligi kisitlayici olmustur.

Hasta grubumuz igindeki gebelik takibinde kullanilan ilaglardan 6n planda
izledigimiz enoksaparin sodyumdur ve gebelik kategorisi agisindan B grubu igerisinde

bulunmakta; intrauterin donemde fetusun enoksaparine maruz kalmasi durumunda
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malformasyon riskinin yiikselmesine yoOnelik kanitlanmis bilgi ve calisma ¢ok
bulunmamaktadir.®® Géze carpan bir calisma izlenmektedir; Dolk ve ark’larmin
yayinladig1r c¢alismada maternal koagililopatisi mevcut ve intrauterin enoksaparin
maruziyeti mevcut fetusta normal popiilasyona gore ii¢ kat yiiksek KKH goriilme
olasilig1 izlenmistir.®®

V. Giorgione ve ark:’ larinin 2017 yilinda 3 vaka kontrol grubu ve 8 kohort
calisma grubundan 25.856 in-vitro fetrtilizasyon(IVF) ile mevcut gebelik ile 287.995
spontan gebe grubu arastirilarak yaptigir metaanalizde; IVF ile gebeligi mevcut hasta
popiilasyonunda %1,3 (n=337), spontan gebe kalimlarda %0,68 (n=1952) oraninda
KKH mevcut fetiis tespit edilmis olup istatistiksel anlamli griilmiistiir.®” Galdini ve
ark.’larinin 2011 ve 2020 yillar1 arasinda yardimer iireme teknikleri (YUT) ile gebe
kalan 296’1 ikiz 1242 tekil olacak sekilde toplamda 1511 gebelik ele alinan bu
popiilasyonda 29 fetusta KKH saptanmustir. 1511 gebelik YUT agisindan 547’1 in vitro
fertilizasyon, 773’ i intra-stoplazmik sperm enjeksiyonu (ICSI) ile 191 gebelik de oosit
donasyonu ile elde edilmistir. Genel ele alman YUT popiilasyonunda KKH riski %1,92
(29/1511 ) oraninda izlenmis olup; %44,8’inde (n=13) IVF ile, %27,6’1nda biri ikiz 8
hastada ICSI ile gebelik saglanmustir. YUT gebeliklerde izlenen KKH’larda én planda
major kardiyak anomaliler 6n planda izlenmis olup 29 hastanin 22 ‘inde major kardiyak
anomali izlenmistir.®® Ancak YUT gebeliklerinde fetal ekokardiyografi yapmanin klinik
faydas1 konusunda hala bir fikir birligi yoktur. Yalnizca Amerikan Kalp Birligi (AHA)
kilavuzlan, fetal ekokardiyografi i¢in anne endikasyonlar1 arasinda IVF/ICSI anlayigini
icermektedir ve canli dogumlar arasinda mutlak riskin %1,1-3,3 oldugunu tahmin eden
ITa/A oneri smifi/kanit diizeyine sahiptir.77 Calismamiz retrospektif olmasindan otiir
YUT/spontan gebelik agisindan bilgiye detayli ulasilamamis olmasindan dolay: ele
alinamamugtir. Ancak gelisen teknolojik gelisim ile YUT kullanimi1 armaktadir ve KKH
ile iliskisi agisindan dikkat ¢ceken parametreler mevcuttur.

2007 ile 2013 yillar1 arasinda yiiriitiilen ve yaklasik 27 milyon ABD dogumunu
kapsayan bu gozlemsel calismada, zorunlu bir tarama politikasinin eyalet tarafindan
benimsenmesi, bu tiir politikalarin olmadig1 eyaletlerle karsilagtirildiginda kritik
konjenital kalp hastaligina bagli 6liim oraninda %33,4’liik istatistiksel olarak anlamli bir
diisiis ile iliskilendirilmistir.®® Bu calisma 1s51ginda  Amerika’da yapilan diger bir

calismada yasamin ilk 27 gilinii i¢indeki tim Oliimlerin %4,2’si dogustan kalp
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kusurundan kaynaklaniyordu, detayli organ taramasi zorunlu olmayan eyaletlerle
karsilagtirildiginda  zorunlu tarama politikalart olan sekiz eyalette KKH’dan
kaynaklanan bebek 6liimlerinde %33 ve diger veya belirtilmemis kardiyak nedenlerden
kaynaklanan bebek oliimlerinde %?21°lik bir diislis gozlemlendi. Amerika’da iilke
capinda uygulanan zorunlu tarama politikalarinin her yil yaklasik 120 bebegi
kurtaracag 6ngdriiliiyor.*

2003-2006 yillar1 arasinda Amerika Birlesik Devletleri’nde yapilan g¢alismada
11.383.665 canli dogum igeriyordu. Genel olarak, 54.008 neonatal 6liimiin 2.256’°sinda
(%4,2) altta yatan neden olarak belirtilen KKH’ 1 vardi; bunlar arasinda beyaz annelerin
33.205 bebeginin 1.777’si (%5,4) ve siyah annelerin 20.803 bebeginin 479’u (%2,3) yer
aliyor. KKH nedenli 6liimler, dogum kusurlarina atfedilebilen tiim neonatal dliimlerin
%24,5’ini olusturuyordu. Konjenital kalp kusurlarina atfedilebilen neonatal 6liim orani
10.000 canli dogumda 2,0 idi. Hipoplastik sol kalp sendromu, beyaz (480 [%27]) ve
siyah (126 [%26]) annelerin bebeklerinde KKH nedeni ile neonatal 6limiin en sik
nedeni olarak izlenrnistir.90 Bizim calismamizda 159 canli KKH sahip yenidoganlarn
%54,1 (n= 86 )’1 neonatal donemde takip ve tedavi sirasinda vefat ettigi izlenmis olup
oncelikle 6liim nedenlerinde kompleks yapida KKH izlenmis olup 6n planda sag kalp
malformasyonu nedenli izlenmektedir. Yenidogan yogun bakim {initesinde yatmakta
olan KKH’l1 bebeklerden %59’u medikal tedavi almis olup; en fazla yatis siiresi 140
giin en az yatis siiresi 1 gilindiir ve ortalama yenidogan yogun bakim {iinitesinde yatis
stireleri 11 gilin olarak izlenmistir. Canli dogan KKH’li bebeklerden operasyon
gerekenlerin sayis1 %31,4 (n= 59) olarak izlenmistir.

Calismamizda uyum oranimiz %g88,8 olup %I11.2 uyumsuz izlenmistir.
Caligmamizda prenatal ve postnatal tamilar arast %96,55 duyarhilik, %100
ozgilliiglimiiz mevcut izlendi. Ozkutlu® ve ark.’larinin yaptig1 calismada kardiyak
anomaliler acisindan prenatal ve postnatal kiyaslamsi 2022 yilinda yapilmis olup
duyarlilk %93 &zgiillik %100 olarak izlendi. Ozbarlas ve arkadaslarmin®
merkezimizde yaptigi bir baska c¢alisjmada EKO incelemenin duyarliigit % 96,
ozgilligii % 99 olarak hesaplanmistir. K. Peres Silva ve ark.’larinin® calismada
kullanilandiklar1 siniflandirma goéz Oniine alindiginda, olgularin %77,6’sinda fetiiste
prenatal ve postnatal KKH tamis1 ile drtiigmiistiir. Chakraborty ve ark.’larinin * yaptigi

prenatal ve postnatal kiyaslamada kompleks KKH prenatal- postnatal tani uyum oran
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%80’in iizerindeydi. Dr. G.Y. Kara’nin tez savunmasinda prenatal ve postnatal uyum
acisindan kappa uyum agisindan 0,037 olarak izlenmis. Hastanemiz pediatri bdliimiinde
2019 yilinda Prof. Dr. N. Ozbarlas damismanlhiginda Dr. C. Migoogullar’nin 2963
fetusta neonatal donemde yapilan EKO’da prenatal ve postnatal KKH tani uyumu
acisindan 2809 fetusta uyum izlenmis olup yani %94,8 oraninda uyum izlendi.
Duyarlilik en yiiksek %94,5 olarak 6nemli kardiak defektlerde, en yiiksek 6zgiiliik ise
%99 olarak mindr KKH’ larda saptemmlstlr.95

[k trimesterde folik asit alimmun KKH’ larda koruyucu rol aldig: diisiiniilmekte.
Ik trimesterde folik asit kullanan annelerin bebeklerinde KKH riski azalmistir. Hem
Macar randomize ¢alismas1 hem de Atlanta’da yiiriitiilen toplum temelli ¢alisma benzer
bir iliski gosterdi; bu iliskide, gebelik sirasinda folik asit kullanan annelerin
bebeklerinde KKH gelisme riskinin sirasiyla %60 ve %25 oraninda azaldigi goriildii.
Wondemagen ve ark.’larmin®® 37 adet birbirinde farkli ¢alismanin meta-analizindeki
bulgular ile hamileligin hemen Oncesinde ve erken doneminde folik asit takviyesi
yoluyla ¢esitli tipteki KKH riskinin %21 oraninda azaltilabilecegini ortaya koymustur.
Maternal folik asit eksikligi, Down sendromlu ve atriyoventrikiiler septal defektli veya
atriyal septal defektli bebeklerde daha sik oldugunu gozlemlemistir. Prenatal donemde
ilk trimestir dahi olacak sekilde 400 mcg folik asit destegi baslanmasi

Ik trimesterde KKH’lar ile atesli hastaliklar arasinda anlamli iliski mevcut
olmasindan dolayr immiinizasyon regiilasyonu 6nemlidir. Irak c¢aligmas1 ve shi ile ark.
‘larinin ¢alismada goriilmiistiir. Prenatal donem Onerileri olarak influenza ve rubella
immiinizasyonuyla ilgili takibe dikkat edip giincelleme yapilmasi eger asilanma
oncesinde yoksa gebelikten as1 olunmali, annenin diizenli kullandig: ilaglarin gebelige
uygun olup olmadiginin degerlendirilmesi ve gerekirse ila¢ diizenlemesi yapilmasi
amaciyla ilacin brang doktoruna basvurulmasi, ailede konjenital kalp hastaligt mevcut
ise genetik danigsmanlik alinmasi, anne eger diyabetik ise kan sekeri regiilasyonuna
dikkat edilmesi meyve ve sebzeden zengin; et ve fazla sekerin sinirlandirildig: bir diyet
diizenlenmeli. Eger sigara i¢cimi mevcutsa kullanimi sonlandirilmali ve etrafinda
igenlerden de uzak durulmali.

Calismanin kisith kalan alanlar bolimiimiizde fetal ekokardiyografik inceleme
yapilan hastalar diizenli takip olmayip optimal teshis haftasindan sonra dogum 6ncesi,

ticiincii trimesterda hastamize takip ¢izelgelerinin eksik olmasi ve azimsanmayacak bir
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kisminin dis merkezlerden ve sehir disindan yonlendirilmeleri ayrica sosyoekonomik ve
dini inaniglar nedenle kesin tani adma girisimsel islem ve allta yatan genetik
aydinlatilamamustir. Diger bir kisithiligimizin nedeni annenin abdominal yaglanma
miktari, amniyon mayi miktari, fetal poziyonun uygunlugu sik¢a rastladigimiz

parametrelerdir.
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6. SONUCLAR

Calismamizda Ocak 2016 ile Aralik 2021 arasinda Cukrova Universitesi Tip

Fakiiltesi Hastanesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dal1 Perinatoloji Bilim Dali

polikliniklerinde fetal kardiyak anomali saptanan, dogumun hastanemizde yapildig1 ve

neonatal donemde hastanemiz Yenidogan Yogun Bakim Unitesi’nde yatarak takip

tedavsi olan 188 olgu konjenital kalp hastaliklart (KKH) tipleri, siniflamasi, prenatal ve

postnatal tani uyumu, antropometrik Ol¢limler, maternal hastalik ve ila¢ kullanimi

Oykileri, ailede KKH varligi, eslik eden anomaliler, islevsel bozukluklar, girisimsel

islemler, eslik eden genetik hastaliklar yoniinden incelenmistir ve asagidaki sonuglara

ulagilmistir:

1.

Prenatalde fetal kardiyak anomali tespit edilen ve postnatal kardiyak
degerlendirmesi yapilan 188 hastanin 4 hastada postnatalde kardiak anomali
izlenmemis olup 188 hastanin KKH dogrulanmastir.

KKH olarak yaklasilan 188 hastanin 119°u (%63.3) erkek, 69’u (%36.7) kiz
olarak saptanmis olup cinsiyet acisindan istatistiksel olarak farklilik
gostermemekle birlikte erkek hastalarin daha cogunlukta oldugu saptanmustir.
Fetal donemde saptanan kardiyak defektlerden en sik konotrunkal anomali
(n=60, %32), ikinci olarak da sag kalp defekti (n=47, %25) saptanmistur.
Toplam hasta sayimiz 188 olup 159 (%85,5) canli dogum sayimiz mevcuttur,
27 hastamiza 4’1 fetosit sonras1 olacacak sekilde terminasyon uygulanmustir.
9 hasta kiiciik gebelik haftas1 nedeni ile abortus medikal tedavi ile indiiklenip
ardindan revizyon Kkiiretaj yapilarak sonlandirilmistir. 2 hastamiza miad
gebelik haftasinda VYOD ile dogum yapilmustir.

Prenatal KKH tanist1 ile postnatal kardiyak bulgularin  uyumu
karilastirildiginda uyum oranimiz %88 olarak bulunmustur ve uyumlu olarak
degerlendirilmistir.  %96,55 oraninda duyarlilik; %100 6zgilliiglimiiz
istatistiksel olarak hesaplanmistir.

Prenatal donemde izole olarak KKH olarak 6n tani konulan 4 olgunun
postnatal degerlendirmesinde normal/saglam saglikli olarak izlendi. 39 (%
20,7) hasta ise birden fazla gruba ait kardiyak anomali igermesi nedeniyle

kompleks kardiyak malformasyon icerdigi izlenmekte.
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7.

10.

11.

12.

13.

14.

15.

KKH saptanan canli dogan bebeklerin gestasyonel haftalar1 saglam saglikli
bir gebeligin optimal dogum zamanlamasi ile karsilastirildiginda KKH olan
bebeklerin gestasyonel haftasinin ortalama bir hafta daha kiigiik oldugu ve
istatistiksel olarak anlamli fark oldugu goriilmiistiir (p<0,005).

KKH bulunan bebeklerin bulunmayan bebeklere gére dogum viicut agirlhig
2867 gr (p<0,05) ve glincel viicut agirhginin (p<0,05) daha diisiik oldugu
genel olarak saglam saglikli doganlardan daha diisiik agirliga sahip olduklari
izlenmistir. Neonatal mortalite ile korele izlenmistir.

Canli doganlardan 108’1 yasamla bagdagsmamis olup ( %57.4), 80 yasayan
(%42.6) olarak izlenmistir.

Kompleks kardiyak malformasyonu olan hastalarin basit kardiyak
malformasyonu olan hastalarinkine gore dogum viicut agirliklar ile giincel
viicut agirliklarinin daha diisiik oldugu saptanmustir.

Kompleks kardiyak malformasyonu olan hastalarin normal/normalin varyanti
grubundaki olgulara gore giincel viicut agirliklarinin daha diisiik oldugu
istatistiksel olarak anlamli bir fark oldugu saptanmistir. Neonatal donemde
kaybedilen hasta popiilasyonunda diisik dogum agirligi, saglam saglikli
yenidoganlara kiyasla anlamli bulunmustur.

Normal/normalin varyant1 grubundaki olgularin her birinin dogum viicut
agirhigr ve gelisimleri normal sinirlarda izlendi.

Prenatal donemde kullanilan ilaglar ile bebekteki KKH arasinda iligski olup
olmadig1r gozlem gruplarinda sayilarin istatistiksel acidan yetersiz olmasi
nedeniyle degerlendirilememistir.

Gozlem gruplarindaki bilgilere net ulamasadigiz ve verilerin yetersiz olmasi
nedeniyle kardiyak malformasyon ve gebelikte gecirilen enfeksiyonlar
arasinda istatistiksel degerlendirme yapilamamaistir.

Pregestasyonel diyabeti olan annenin kompleks kardiyak malformasyonu olan
bebegi oldugu, gestasyonel diyabeti olan annelerin basit kardiyak
malformasyonu olan bebeklerinin oldugu saptanarak pregestasyonel diyabetin
daha agir kardiyak malformasyonlar agisindan risk olusturabilecegi

diistintilmiistiir.
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16.

17.

20.

21.

22,

23.

24.

25.

26.

Calismamizda maternal hastalik ve KKH arasinda anlamlibir istatiksel fark
saptanmamis olup; bunun 6n plandaki nedeninin gozlem sayisimizin yetersiz
olmas1 maternal kronik hastaliklar ile KKH arasindaki iliskiyi degerlendirme
acisindan yetersiz oldugu diisiiniilmektedir.

Literatlir verilerine uygun olarak akraba iligskisi olan ebeveynler arasinda
KKH tekrarlama riskinin daha fazla oldugu diisliniilmekte olmasindan dolay:
kriter olarak ele alinmistir; toplamda 42 hastanin ebeveynleri arasinda
akrabalik mevcut izlenmis olup 35 (%83,3) hastanin ebeveynleri arasinda 2.
derece akrabalik goriilmiistiir. Neonatal donemde mortalite izledigimiz hasta
grubunda ebeveyn akrabalig1 daha yiiksek oranda izlenmistir.

Kardeste KKH bulunmasi daha sik saptanmis olmakla beraber ¢calismamizda
kardiyak anomalili kardes 0ykiisii mevcut 16 hasta vardir (%10,1)

Gozlem sayisinin yetersiz olmasi nedeniyle KKH bulunan hastalar ile
kardeslerinde bilinen genetik hastalik veya ekstrakardiyak anomali olmasi
arasinda anlamli iligki saptanmamuistur.

Bu calismada izole KKH oran1 %61.6 (n=98) olarak saptanmis %38,4 (n=61)
olup ekstrakardiyak malformasyon oram1 ise %29,1 (61/210) olarak
saptanmigtir.

KKH hastalarina en sik eslik eden anomali GUS’diir. Mortalite izledigimiz
hastalarin %42,3’ iinde (n=33) ek anomali izledik.

Ayrica calismamizda KKH olan hastalara kas iskelet sistemi
malformasyonlart %10,4 (n=22), solunum sistemi malformasyonlar1 %2,3
(n=5), yarik damak ve/veya dudak %]1,4 (n=3) ve diger anomaliler ise %2,3
(n=5) oranda eslik etmektedir.

Ortalama APGAR sayilarimiz 6nden hazirlikli olmamizin da yardimci olmasi
nedeniyle 7/8 olarak izlenmistir. Mortalite izledigimiz grupta APGAR skoru
diisiik izlenmistir.

Caligmamizda KKH olan ve postanatalde de takip edebildigimiz 159 yasayan
hastanin 7’inda (%4,4) genetik anomali saptanmis olup bunlar; iicii(%1.9)
22ql1 delesyonu, iki (%]1,3) trizomi 18, bir (%0,6) Jarcho- Levin Sendromu

saptanmigtir.
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27.

28.

Calismamizdaki terminasyon orani %14.4 (n=27) olarak saptanmistir. Bu
hastalardan 4’ iine fetosit islemi sonrasinda gebelik tahliyesi yaplmistir.

Girigimsel islem acisindan Orneklem sayimizdaki hasta sayimiz 38 olup
popiilasyonumuzdaki inanis ve sosyokiiltiirel nedenlerden o6tiirli hasta sayimiz
toplam hasta sayimiza oranla pay yiizdesi zayif kalmistir. Gebelik hafasina
uygunlukla korele en sik amniyosentez uygulanmisti. Bu hasta
poplilasyonumuzda %73,7 (n= 28) normal kromozoma sahip olundugu
belirtilmistir. Kromozomal hastaliklar arasinda 6n planda trizomi 21 ve
22q11.2 delesyon sendromu ( Di George Sendromu ) izlenmistir. Mortalite

izledigimiz hastalarda kromozom anomali orani daha yiiksek saptanmustir.
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