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OZET

Konjenital kalp anomalileri en sik rastlanan konjenital anomalilerdendir. Yaklagik yarisi letaldir veya
operasyon gerektirir, diger yaris1 asemptomatiktir. Etyolojisi heterojendir. Multiple genetik ve cevresel
faktorler, annenin diabet veya kollajen doku hastalig1 gibi hastaliklari, kullandig1 bazi ilaglar veya gegirdigi
rubella gibi enfeksiyonlar kardiyak teratojenik etki yaparak kalp anomalisine neden olabilir. Spesifik mutant
gen ve kromozom anomalileri % 5 den az hastada gosterilmistir. Trizomil3, 18 de %90 iizerinde, trizomi 21 de
% 50, Turner sendromunda % 40 1nda kalp hastalig1 oldugu gosterilmistir. Bilinen genetik sendrom olmaksizin
bir kardeste konjenital kalp hastalig1 varsa tekrarlama olasilig1 yaklasik %2, iki kardeste varsa %10, babada
varsa %2, annede varsa yaklasik % 10 civarindadir. Prenatal dogru tan1 uzmanlagsmig merkezlerde % 90
civarindadir. Fetusta goriilen kalp anomalileri siklig1 canli dogan bebeklere nazaran daha farklidir.
Atriyoventrikiiler septal defekt, hipoplazik sol kalp sendromu , aort koarktasyonu, trikiispit displazisi/ Ebstein
anomalisi, ventrikiiler septal defekt, kardiyomiyopatiler, Fallot tetralojisi +/-patrezi, trikiispit atrezisi, aort
stenozu en sik saptanan anomalilerdendir. Bu anomalilerden kisaca bahsedilmistir.

SUNU

Konjenital kalp hastaliklar1 en sik goriilen konjenital anomalilerden olup canli dogumlarda %1-2 hatta bazi
serilerde %35 siklikta goriildiigii bildirilmistir, fetuslarda ise bu oran daha yiiksektir.

Fetusta gortilen kalp anomalileri siklig1 canli dogan bebeklere nazaran daha farklidir.

Canh Dogan Bebeklerde En Sik Sirasiyla:

* Ventrikiiler septal defekt,

« Atriyal septal defekt,

* Patent duktus arteriosus

* Pulmoner stenoz,

« Fallot tetralojisi,

* Aort koarktasyonu

* Biiyiik damarlarin transpozisyonu

* Aort stenozu gibi anomaliler saptanirken

Fetusta:

« Atriyoventrikiiler septal defekt,

* Hipoplazik sol kalp sendromu,

« Aort koarktasyonu

» Trikiispit displazisi/ Ebstein anomalisi,
* Ventrikiiler septal defekt,

« Kardiyomiyopatiler

« Fallot tetralojisi +/-patrezi
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* Patrezi +intakt ventrikiiler septum

« Trikiispit atrezisi

« Aort stenozu

« Cift cikish sag ventrikiil gibi kompleks anomalilere daha sik rastlanmaktadir

Bunlarin i¢inde en sik rastlanan ve 4 bosuk kesitlerinde tan1 koymast nispeten daha kolay olan
atriyoventrikiiler septal defektler siit cocuklugu doneminde konjenital kalp hastaliklarinin %3-7’sini
olustururken fetal yasamda %19 unu olusturmaktadir.

Ekstrakardiyak anomaliler ve kromozom anomalileri ile siklikla asosiyedir.

Atriyoventrikiiler septal defektte ortak atriyoventrikiiler bileske vardir ve aorta 6ne dogru yer degistirmistir.
Patolojik anotomi genellikle primum genis a septal defekt + tek atriyoventrikiiler kapak + genis inlet
ventrikiiler septal defekt seklindedir. Kapak yetersizligi, ventrikiil biiyiikliikleri ve ileve kardiyak anomali olup
olmadig1 mutlaka belirlenmelidir. Bazen genis olan koroner siniis primum atriyal septal defekt ile karigtilarak
hatali tan1 konabilir.

Tan1 kondugunda seri antenatal incelemeler yapilmali, mutlaka karyotip tayin edilmeli (%50-60 inda tizomi”
saptanmistir ayrica trizomi'™"* Ellis-Van Creveld, VACTERL, CHARGE, Cornelia de Lange ve Goldenhar
sendromlari ile birlikte olabilir).
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Figure 1. Komplete atriyoventrikiiler septal defektte Figure 2. Hipoplazik sol kalp sendromunda sematik
sematik goriiniim gortiniim

Ekstrakardiyak anomalileri taramak i¢in tiim vucut sonografik incelemesi yapilmalidir.

Genellikle fetal yasamda iyi tolere edilir. Ciddi atriyoventrikiiler kapak yetersizligi veya kalp bloku varsa kalp
yetersizligi veya hidrops gelisebilir.
Dogum miimkiinse lokal bir merkezde yapilmalidir.

Hipoplazik sol kalp sendromu siit gocuklugu doneminde konjenital kalp hastaliklarinin %5-9 unu
olustururken fetal yasamda %17’sini olusturmaktadir. 4-Bosluk kesitlerde kolayca tani konabilir. Sol kalp
bosluklar1 saga nazaran belirgin olarak kiiciiktiir. Atriyal seviyede soldan saga sant vardir.Aorta hipoplaziktir
ve i¢cinde retrograde akim vardir. Anatomi degisik konfigurasyonlarda olabilir: Intakt ventrikiiler septumla
birlikte mitral ve aortik atrezi olabilir veya mitral kapak hipoplazis/stenozu ve aortik atrezi olabilir veya mitral
kapak patent olabilir Koarktasyon endokardiyal fibroelastosis gibi kardiyak anomaliler eslik edebigir. Foramen
ovale restriktif ise yenidogan doneminde acil miidahale gerektirir.
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Tan1 kondugunda seri antenatal incelemeler yapilmali, ailenin istegi ile gebelik sonlandirilabilir.

Karyotip tayin edilmelidir (Turner, trizomi'*").
Ekstrakardiyak anomalileri taramak i¢in tiim vucut sonografik inceleme yapilmalidir.
Dogum c¢okdisiplinli bir merkezde yapilmalidir dogduktan sonra acil miidahale gerektirir.

Aort koarktasyonu: Yeni doganlardaki konjenital kalp hastaliklarinin %9’unu olustururken fetal yasamda
6-8’ini olusturmaktadir. Sag kalp bosluklarinin soldan daha genis olmasi ve pulmoner arterin aortadan daha
genis olmasi ile stiphelenilir. Atriyal seviyede iki yonlii veya soldan saga sant vardir. Fetal yasamda sol
ventrikiil biiylimesi ilizerine olumsuz etkisi olabilir.Sagital kesitlerde arkustaki incelme anatomik olarak ve

R Doppler ile saptanabilir.

Siklikla (%30) kromozom anomalileri ile (en sik Turner sendromu) ile birliktedir. Koaktasyonun daha cidi
formu olan aortik arkin tamamen kesintiye ugradigi anomalinin (interrupted aortik ark) 22. kromozom
mikrodelesyonu ile birlikte olma olasilig1 yiiksektir. Siklikla kardiyak ve ekstrakardiyak anomaliler ile birlikte
olabilir. Aort kapag1 ve mitral kapak dikkatle incelenmeli ventrikiiler septal defekt arastirilmalidir.

Tan1 kondugunda seri antenatal incelemeler yapilmalidir, hidrops gelisebilir.

Dogduktan sonra yakin izleme alinmali hastaligin ciddiyetine gore gerekirse acil miidahale edilmelidir.

Trikiispit atrezisi/displazisi/Ebstein anomalisi: Trikiispit atrezisi siit cocuklugu déneminde konjenital kalp
hastaliklarinin %1-2.5’ini olustururken fetal yasamda %6-7’sini olusturmaktadir. Trikiispit displazisi ve Ebstein
anomalisinin ise Allan’m 1006 olguluk serisinde goriilme siklig1 %7.4 olarak bildirilmistir. Tiim bu anomaliler
4 bosluk kesitlede kolayca farkedilebilinir

Ebstein anomalisinde septal ve posterior trikiispit kapak leafletlerinin anormal olarak asagi seviyeye
yapismasi s0z konusudur. Dolayisiyla sag ventrikiil i¢inde biri atriyalize bosluk olmak iizere iki ayr1 odacik
olusur.

Trikiispit displazisinde ise kapagin ekojenitesi artmistir Snemli yetersizlik vardir leafletlerin posterior
ventrikiil duvarina yapigmasi yoktur.

Trikiispit atrezisinde sag atriyum-sag ventrikiil iligkisi yoktur. Trikiispit kapak hareketleri izlenmez. Doppler
ile trikiispit kapak akim velositesi alinamaz, sag ventrikiil hipoplaziktir. Biiyiik damar iligkileri siklikla

Figure 3. Ebstein anomalisinde sematik goriiniim Figure 4. Trikiispit atrezisinde sematik goriiniim
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konkordan ( pulmoner arter sag ventrikiilden aorta sol ventrikiilden ¢ikar ve pulmoner stenoz eslik edebilir)
veya %?20si diskordandir (pulmoner arter sol ventrikiilden aorta sag ventrikiilden ¢ikar aort hipoplazisi ve
koarktasyon eslik edebilir). Siklikla beraberinde ventrikiiler septal defekt vardir.

Ebstein anomalisinde prenatal prognoz foramen ovalenin sag atriyumu dekomprese etme kapasitesi ve
dolayisiyla biiyiikliigii ile iligkilidir. Restriktif foramen ovale ve aritmilerin fetal 6liim riskini arttirdigi
gosterilmistir. Hidrops veya kalp yetersizligi gelismemisse vajinal dogum genellikle major bir problem
olmadan tolere edilebilir. Hidrops gelisenlerde ikinci trimester sonu veya 3. trimester baginda sezaryen ile
dogum gerekebilir. Bu drumda ciddi kalp yetersizligine premetiireligin riskleride eklenir ve bu grup infantta
postnatal 6liim riski ¢ok yiiksektir

Trikiispit atrezilerinde ekstrakardiyak ve kromozom anomalisi riski diisiiktiir.

Allan In 1006 olguluk serisinde trikiispit kapak displazisi ve Ebstein anomalisi olan grupta kromozom
anomalisi %5 inde saptanmistir. Trizomil3, 21, 18 ile birlikte olabilir

Ebstein anomalisine pulmoner stenoz/atrezi, atriyal septal defekt, ventrikiiler septal defekt gibi kardiyak ve
kraniofasiyal ve digital anomali gibi ekstrakardiyak anomaliler eslik edebilir.

Trikiispit atrezisinde ventrikiiler septal defekt ve pulmoner arter ve aortanin biiyiikliigiinii izlemek icin seri
takip gerekir. Dogum bir merkezde yapilmalidir. Dogumdan sonra bazi olgularda erken miidahale gerekebilir.

Intakt ventrikiiler septumlu pulmoner atrezi: infant doneminde konjenital kalp hastaliklarmin %2.5-4 iinii
olugtururken fetal yasamda %35-6sin1 olusturmaktadir.

Sag ventrikiil pulmoner arter arasinda kalin bir kas dokusu veya imperfore kapak nedeniyle iliski yoktur 4
Bosluk kesitlerde kolayca stiphelenilebilir. %73 tinde sag ventrikiil hipoplazikken %27 sinde Ebstein veya
trikiispit kapak displazisi ile birlikte dilate olabilir.

Genellikle sag ventrikiil ve trikiispit kapak aniiliisiiniin hipoplazik olmasi1 ve 6nemli trikiispit yetersizliginin
olmasi ile stiphelenilir. Pulmoner arter normal genislikte veya hipoplazik olabilir ve kapakta 6ne dogru akim
yoktur. Duktustan ters akim olmaktadir.

flave kardiyak anomali olarak endokardiyal fibroelastozis ve koroner arter anomaliler ve sag ventrikiiliin
belirgin hipoplazik oldugu olgularda ventrikulo-koroner kommiinikasyonlar eglik edebilir.

Foramen ovale genisligi ve sol ventrikiil fonksiyonlar1 da prognoz iizerinde etkilidir. Genellikle vaginal dogum
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Figure 5. Lintakt ventrikiiler septumlu pulmoner atrezide Figure 6. Fallot Tetralojisinde sematik goriintim
sematik gortiniim
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miimkiindiir. Foramen ovale restriksiyonu sol ventrikiil disfonksiyonu plevral-peritenoeal bosluklarda siv1 varsa
sezaryen ile dogum tercih edilir.

Ektrakardiyak anomaliler ve kromozom anomalileri nadirdir ancak bildirilmigtir Allan’1n serisinde kromozom
anomali %35 siklikta verilmistir.

Kalbin, akcigerlerin gelisimi ve Ebstein anomalisinde fonksiyonel pulmoner atrezi gelisimi seri olarak
izlenmelidir.

Dogum bir merkezde yapilmali ve prostoglandin baslanmalidir, daha sonraki invaziv veya cerrahi iglemler
anatomiye gore farklilik gosterir.

Fallot Tetralojisi+/-Pulmoner Atrezi: siit cocuklugu déneminde konjenital kalp hastaliklarinin %9-11’ini
olustururken fetal yasamda %?35.8 ini olusturmaktadir. 4- bosluk kesitlerde kalp normal goriiliir. Ancak 5- bosluk
kesitlerde subaortik ventrikiiler septal defekt ve aortanin overriding yaptigint gérmek miimkiin olur . Fetal
yasamda sag ventrikiil hipertrofisi genellikle belirgin degildir.

Pulmoner arter ince goriiliir. Erken gebelikte infundibiiler pulmoner stenoz belirgin olmayabilir. Pulmoner
atrezide pulmoner arter icinde 6ne dogru akim alinmaz, duktusta ters akim olur. Pulmoner kapak yoklugu eslik
ettifinde ise pulmoner kapak displastik goriiniimdedir. Sag ventrikiil ve pulmoner arter dilatedir ve pulmoner
yetersizlik belirgindir.

Yaklagik %40 1nda ilave kardiyak anomali mevcuttur: sag arkus aorta , atriyal septal defekt, pulmoner kapak
yoklugu, atriyoventrikiiler septal defekt gibi

Tani kondugunda pulmoner arter/stenoz gelisimini izlemek icin seri incelememler yapilmalidir

Asssosiye ekstrakardiyak anomaliler %10-20 olguda mevcuttur bu nedenle tant kondugunda orta hat defektleri
aramak ve tiim vucut ultrasonografisini yapmak gerekir.

Amniosentez kromozom anomalilelrini aragtirmak i¢in yapilmalidir %25 inden fazlasinda kromozomal
aberasyon saptanmustir 6zellikle pulmoner atrezili olgularda 22. kromozom mikrodelesyonu arastirilmalidir.

Dogum bir merkezde yapilmalidir.izole tetralojili olgularda sezaryen endikasyonu yoktur. Pulmoner atrezili
olgularda dogduktan sonra erken miidahale gerkebilir. Dogumdan hemen sonra duktus ag¢ikliginin veya
kollateral dolagimin yeterli olup olmadig1 degerlendirilmeli gerekirse prostoglandin baslanmalidir.

Aort stenozu yenidogan doneminde konjenital kalp hastaliklarinin %3-6’ini olustururken fetal yagamda
%4’ tinti olugturmaktadir.prenatal tani gii¢ olabilir.

Valvular stenozlarda kapak kalin goriiliir. Assendan aortadaki poststenotik dilatasyon ipucu olabilir. Renkli
Doppler ile aorta iginde tiirbiilan akim goriilmesi ve akim hizindaki artis saptabilir. Ciddi veya kritik
stenozlarda ventrikiilde genisleme ve miyokardiyal disfonksiyon olabilir. Ancak aort akiminin azalmasi sol
ventrikiil hipoplazik kalmasinada yol agabilir. Stenoza ikincil siklikla endokardiyal fibroelastosis goriilebilir.

Subvalvuler stenozlar asimetrik septal hipertrofi

(genellikle diyabetik anne bebklerinde)veya
— konsentrik hipertrofi olarak gortilebilir.
AO Aort stenozu saptandiginda diger kapaklar ve arkus
PA

aortada mutlaka dikkatle incelenmeli,

aort koarktasyonu, mitral stenoz gibi ilave kardiyak
anomaliler aranmalidir.

Valviiler aort stenozunda ekstrakardiyak anomaliler
ve kromozom anomalisi sik degildir,

Yinede Turner sendromu ile birlikte olabilecegini
diisiinmek gerekir. Subvalvular asort stenozu cesitli
kalitsal hastalikla veya maternal diyabetle olabilir.
Supravalviiler aort stenozu saptandiginda Williams
sendromu mutlaka akla gelmelidir.

Sg A

Prenatal izlemde stenoz derecesi ve gestasyonel yas
belirleyicidir.

Figure 7. Aort stenozunda sematik goriiniim

269





