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OZET

DiCLE UNIVERSITESI TIP FAKULTESI'NDE KONJENITAL ANOMALI GORULME SIKLIGI

Amag: On yillik sire iginde saptanmis olan konjenital anomalilerin sistemlere gére dagiimlarinin ve bazi klinik
Ozelliklerinin deg@erlendirilmesi.

Materyal ve Metod: Fakdilte hastanesinin Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dalinda 1990-1999 yillar iginde
gerceklesen 10521 dogum ve 10865 yenidogan retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Toplam 294 olguda tek veya multipl konjenital anomali saptandi. Anomali prevalansi gebelik basina
%2.79, yenidogan basina %2.70 olarak belirlendi. Tim anomaliler icinde en sik goériilen anomali tipi hidrosefali
(%18.8), en sik tutulan sistem merkezi sinir sistemi idi (%1.4). Anomalilerin daha ¢ok Ug¢iincl trimesterde ve ge-
nellikle fetus éldiikten sonra basvurmus olduklar belirlendi.

Sonug: Klinigimizde dogum yapan gebelerde merkezi sinir sistemine ait olan anomalilere daha fazla rastlanmistir.
Genel anomali oranimiz dogumlarda %2.79'dir. Anomalilerin gebeligin 6zellikle son trimesterinde belirlenmis ol-
mas! antenatal takip ve erken tani yetersizliginin géstergesi olarak yorumlanmistir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital anomaliler, Prenatal tani, Ultrasonografi

SUMMARY

INCIDENCE OF CONGENITAL ABNORMALITY OF DICLE UNIVERSITY MEDICAL FACULTY

Objective: The aim of this study is to evaluate the incidence of the fetal abnormalities with respect to systems and
some related clinical aspects during 10 years.

Material and Methods: At the department of Gynecology and Obstetrics of the faculty hospital, 10521 deliveries
and 10865 neonates were reviewed retrospectively between 1990-1999.

Results: Single or multiple fetal abnormalities were identified in 294 cases totally. The prevalence of abnormality
was 2.79%, in pregnancies and 2.70% in neonates respectively. The most common type of abnormality was hydro-
cephalus (18.8 %), and the most common influenced system was central nervous system (% 1.4). Most of the ca-
ses were admitted in the third trimester and generally after the death of the fetus.

Conclusions: Central nervous system abnormalities were frequent at the deliveries referred to our clinic. The fe-
tal abnormality rate was 2.79% for deliveries. At the third trimester of the pregnancy, delayed diagnosis of the fe-
tal abnormalities is interpreted as an indicator of insufficiency of antenatal care and early diagnosis.
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Y enidoganda saptanan konjenital malformas- masinda Onemli bir tani aracidir. Ultrasonografi

yonlar cesitli etyolojik faktorlere bagli olup,
ozellikle bolge, itk ve cevreye gore farkliliklar gos-
terirler. Konjenital malformasyonlarin %90'indan
fazlasina herhangi bir risk faktorii olmayan saglikls
kadinlarda rastlanmaktadir. Bu ylizden rutin prena-
tal ultrasonograti dogumda konjenital malformas-
yon prevalansini etkilemektedir (1). Major yapisal
anomaliler tim yenidoganlarin % 2-3’Gnl olustur-
makta ve ortalama perinatal ¢limlerin % 25’inden
sorumlu tutulmaktadir (2).
Ultrasonografi fetal malformasyonlarin saptan-
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teknolojisinde gelismeler ve obstetrisyenlerin tec-
ribelerinin artmasi, bu non-invaziv teknigin disik
ve yuksek riskli gebeliklerin taranmasina olanak
tanimmistir. Prenatal tanida ultrasonografi ile santral
sinir sistemi malformasyonlart % 93.1 sensitivite ile
en sik saptanabilen malformasyonlar olup bir ¢alis-
mada tim malformasyonlarin % 17.9’'unu olustur-
dugu gortlmektedir (3). Bunu sirasiyla Uriner sis-
tem malformasyonlart (% 17.3) ve gastrointestinal
sistem malformasyonlari (% 16.7) takip etmektedir.

Bu calismadaki amacimiz, klinigimizde 10 yillik
stire icinde saptadigimiz perinatal anomalilerin sis-
temlere gore dagilimini ve bu anomalilerde anne
yast, dogum sekli, gebelik haftasi, fetus cinsiyeti ve
perinatal mortaliteyi incelemektir.
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YONTEM

1.1.1990-31.12.1999 tarihleri arasinda Kadin
Hastaliklar1 ve Dogum Kliniginde gerceklesen
10521 dogum ve 10865 yenidogan retrospektif ola-
rak incelendi. Anomali tanisi ile klinigimize refere
edilmis olgular ve klinigimizde anomali tanist ko-
nulmus tim olgular calisma kapsamma alindi
Otopsi aileden gerekli izin alindiktan sonra pato-
log tarafindan gerceklestirildi. Ultrasonografi tara-
mast 3.75 mHz basligt olan Toshiba SSA-270 ve
140-A renkli Doppler cihazlarn kilavuzlugunda ya-
pildi. Anomali tanist prenatal doneme ait bir ultra-
sonografi bulgusu ve-veya erken neonatal donem-
de anomalinin dogrudan gozlenmesi ile kesinlesti-
rildi.

Konjenital anomalilerin bireydeki sayisi, sistem-
lere gore dagilimlari, anne yasi, gebelik haftasi, do-
gum sekli ve perinatal prognoz ayri ayri degerlen-
dirildi.

BULGULAR

Altt yillik stire icinde toplam 10521 dogumun
gerceklestigi ve 10865 yenidogandan 324'linlin
ikiz, 10'unun tc¢liz oldugu belirlendi. Multipl gebe-
liklerden besinde (% 1.49) fetal anomali (2 hidro-
sefali, 2 spina bifida, 1 Down sendromu) saptandu.
Toplam 294 (%2.79) anomali olgusunun saptandi-
g1 serimizde yillara gore konjenital anomali dagili-
mi1 ve perinatal prognoz Tablo 1'de gosterilmistir.

rinde (%7.4) degisik tipte anomali bulundu.

Konjenital anomalilerin sistem ve bolgelere go-
re dagilimlart incelendiginde, en sik olarak santral
sinir sistemi anomalileri ile karsilasildi (Tablo 2).

Konjenital anomalilerin gebelik haftalarina gore
dagilimi Tablo 3'te gosterilmistir. Gebeligin 29. haf-
tasindan once saptanan anomalilerin azlig1 ve ge-
beligin 3. trimesterinde saptanan anomali olgulari-
nin %60.2'sinin antenatal donemde kaybedilmis ol-
masi dikkat ¢ekicidir. Ayni donem icinde goriilen
oli dogumlar icinde anomali orani %20'dir.

Konjenital anomalilerde dogum sekli Tablo 4'te
gOsterilmistir. Konjenital anomalilerin sistem ve
bolimlere gore ayrintili dagilimi Tablo S’te gOste-
rilmistir.

Klinigimizde 25. gestasyonel haftadan evvel ta-
nist konularak erken sonlandirma karart verilen ve
daha buytik gestasyonel haftada basvurup dogumu
yaptirilan konjenital anomali olgularimiz tablo 5’te
gosterilmektedir. En sik gorllen santral sinir siste-
mi anomalilerinin % 26.7’si ileri gebelik haftalarin-
da basvurmustur. Kalp anomalilerinin %70‘ine do-
gumdan sonra tani konulabilmistir. Gastrointestinal
sistem ve uriner sistem anomalilerinin yaklasik ya-
risina erken donemde tani konulabilirken, iskelet
sistemi anomalilerinin ancak % 10.7’si erken do-
nemde saptanabilmistir.

Tablo 2: Konjenital Anomali Olgularinda Sistemlere ve
Bolimlere Gore Dagilim

n %
Konjenital anomalilerin %79'unda anne yast
35'in altinda, %21'inde 35 ve Uzerinde bulundu. N\erkezi_Sinir_ Sistemi 146 49.65
Ayni doénem icinde 35 yasindan once dogum ya-  Iskelef Sisiemi 84 28.57
o < Kraniofasial 62 21.08
pan olgu orant %83, 35 yas ve sonrasinda dogum Uriner Sistem 34 1156
yapan olgu orant ise %17 oldugu icin aradaki fark  cgstrointestinal Sistem 3 10.54
istatistiksel olarak anlamsizdi (p>0.05). Deri - lenfatik Sistem 19 6.46
Yenidoganda konjenital anomali sayist incelen-  Kardiyovaskiler Sisiem 10 3.40
diginde 228 olguda (%77.5) bir, 32 olguda (%10.8) 29 ‘lTUSWff'e“ = A 238
iki, 12 olguda (%4.1) tg¢, 22 olguda ise dort ve tize- eniet Jriem .
Tablo 1: Konjenital Anomalilerin Yillara Gére Dagilimlari ve Fetal Prognoz
Antenatal Postnatal Toplam
Yil Dogum Anomali Mortdlite Mortdlite Mortdlite
(n) (n) (%) (n) (%) (n) (%) (n) (%)
1990 631 14 (2.21) 10 (71.42) 2(14.28) 12 (85.70)
1991 685 27 (3.91) 18 (66.66) 3(11.17) 21 177.77)
1992 776 24 (3.09) 13 (54.16) 5(20.83) 18 (74.99)
1993 911 33 (3.62) 24 (72.72) 4112.12) 28 (84.84)
1994 1015 32 (3.15) 20 (62.50) 61(18.75) 26 (81.25)
1995 1113 27 (2.42) 11 (40.74) 5(18.51) 16 (59.25)
1996 1291 34 (2.63) 11 (32.35) 8 (23.52) 19 (55.88)
1997 1455 19 (1.30) 9 (47.36) 6(31.57) 15 (78.94)
1998 1394 27 (1.93) 15 (55.55) 10 (37.03) 25 (92.59)
1999 1250 57 (4.56) 32 (56.14) 14 (24.56) 46 (80.70)
Toplam 10521 204 (2.79) 163 (55.44) 63 (21 42) 226 (76.87)
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Tablo 3 : Konjenital Anomdlilerin Gebelik Haftasina Gére Dagilimi

20-28 Hafta 29-37 Hafta 38-41 Hafta Toplam
Canl 32 56 43 131
Ol 13 67 83 163
Toplam 45 (%15.30) 123 (%41.83) 126 (%42.85) 2904
Tablo 4: Konjenital Anomalilerde Dogum Sekli
Vaginal Abdominal Parcalayici Toplam
239 44 11 294
(%81.3) (%15.0) (%3.7)

Tablo 5: Fetal Konjenital Anomadlilerin Tanilarinin Analizi-1

Diger tanilar

Fetal sistem Anomali tipi < 24, gestasyonel > 24. gestasyonel
haftada saptanan haftada veya
dogumda saptanan
Santral sinir sistemi  Meningomiyelosel 19 16
(n=146) Hidrosefali 24 26
Anensefali 23 18
Holoprosensefali 4 -
Venfrikilomegali 2 6
Spina bifida 5 3
Kardiovaskiler Kardiak ritm anomalisi, kardiomegali 3 5
sistem (n=10) Biyik arter transpozisyonu 1
Dekstrokardi 1
Gastrointestinal Ozofagus atrezisi, Duodenal afrezi 4 7
sistem (n=31)
Gastrosizis 5 2
Omlfalosel 5 7
Imperfore anis - 1
Uriner sistem Polikistik bdbrek 3 2
(n=34) Posterior retral valf sendromu | 1
Mesane ¢ikis yolu obstriksiyonlar 2 -
Bilateral renal kitle 1 -
Mulrikistik displastik babrek 4 2
Bilateral renal agenezi 2 3
Vezika ekstrofisi 2 1
Hipospadias, epispadias 5
Inmemis testis 1
Ambiguous genifalia 1 3
Iskelet sistemi Fokomelia 1 1
(n=84) Ekstremite anomalileri 25
Kifoskolyoz 1 1
Tonatoforik displazi 2 13
Sindakiili, yumru ayak, polidakiili 2 13
Diger 3 22
Yark damak - 1
Yarik dudak 2
Yark damak+yark dudak

Tek umbilikal arter 3

Talipes ekinovarus

Omfalosel

Pes ekinovarus,
distal trakeodzofageal fistil

Aksesuar parmak

Yark damak
Imperfore anis, disik kulak,
ekstremite anomalisi

Mikrognati

Omfalosel
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TARTISMA

Konjenital anomaliler gelismis tlkelerdeki do-
gumlarda ortalama olarak %3-5 oraninda saptanir
ve medikal, sosyal ve etik problemler yaratirlar (4-
6). Ulkemiz gibi gelismekte olan iilkelerde ise tani
ve bilgi aktarimi farkldiklari nedeni ile bildirilen
oranlar genellikle daha dustiktiir (7-11). Konjenital
anomalilerin gercek insidansi ise preimplantasyon
doneminden itibaren gerceklesen kayiplarda gizli-
dir.

Prenatal tani olanaklarinin gelismesi ve yaygin-
lasmast ile, degisik anomaliler daha kolay saptana-
bilmektedir. Stefos ve arkadaslart 7236 gebenin ult-
rasonografi ile taramasi sonucunda % 2.3 oraninda
anomali tespit edildigini bildirmislerdir (12). Ano-
mali riski yiiksek serilerde %14'lere varabilen kon-
jenital anomali insidanst bildirilmistir (6). Oli do-
gumlarda da %06-16 arasinda anomali sikligi bildi-
rilmistir (8,13-17). Serimizdeki anomali prevalansi
2.79'dur.

Inceledigimiz 10 yillik seride anomalilerin yilla-
ra gore buytk farklilik gostermedigini ve ortalama
%1.3 ile %4.6 arasinda degistigini belirledik. Seri-
mizde mortalitenin daha cok antenatal donemde
gerceklestigini ve anomalili olgularin 3/4'iniin pe-
rinatal donemde kaybedildigini saptadik. Yal¢in ve
ark. da perinatal donem oltimlerini %58 olarak bil-
dirmislerdir (7).

Tekli anomali oranimiz daha &énce Ozalp ve
ark. tarafindan bildirilen ¢alisma ile uyumlu bulun-
du (8). Serimizde oldugu gibi, tilkemizde genel
olarak en sik goriilen anomali tipi merkezi sistem
anomalileridir (7,17).

Serimizde de saptadigimiz gibi llkemizde az
goruldugu bildirilen (7-9) kardiyak anomaliler (3-
10/10000), prenatal ve postnatal tani olanaklarinin
daha iyi oldugu ulkelerde daha kolay tanmabil-
mekte (60/10000) ve konjenital anomaliler icinde
6n planda yer almaktadirlar (6,18). Taninin daha
cok ultrasonografi tetkikine dayandigi i¢ organlara
ait anomaliler serimizde benzer olarak azinligi
olustururken, dogrudan gozleme dayanan anomali
tipleri cogunluktadir. Bunda, bolgemizde yaygin
ultrasonografi kullaniminin son yillara kadar ger-
ceklesmemis olmasinin rolti oldugunu distinmek-
teyiz.

Ulkemizde, konjenital anomalilerin %1.5-2 ora-
ninda prenatal tani ile belirlenebildigi bildirilmistir
(19). Boyd ve arkadaslart 5 yillik serilerinde %2
oraninda konjenital anomali insidansi tespit etmis-
lerdir (20). Bunlar icinde uriner sistem anomalileri
onemli bir yer tutar (21). Ancak serimizde oldugu
gibi prenatal tani olanaklar kisitli ise bu oran du-
stk bulunabilir (7,9,23).

Iskelet sistemi anomalileri ve kranio-fasial ano-
maliler diger calismalarda ve bizim serimizde daha

sik oranda bulunmuslardir ( 7-9,11).

Gelismekte olan tlkelerde ortalama 178 gebe-
likte bir kromozom anomalisi bulundugu bildiril-
mistir (4). Down sendromu icin Ulkemizdeki bir
merkezde (11) yaklasik 1/1000, serimizde ise 1/641
orant belirlenmistir.

Gebelik haftasina gore anomali dagilimimiz in-
celendiginde, olgularin yaklasik %90'inin 3. trimes-
terde saptandigini belirledik. Bu oranin gerek bol-
gemizdeki antenatal takiplerin, gerekse prenatal ta-
nt olanaklarinin olumsuz durumunu belirledigini
diisiindiik. Ornek olarak verilirse santral sinir mal-
formasyonlarinin ancak % 45’1 erken donemde bi-
ze basvurmus ya da refere edilmistir. Geri kalan ol-
gular ge¢c donemde basvurmus olgulardir.

Anomalilerde dogum sekilleri, daha once bildi-
rilmis olan oranlar ile uyumludur (21). Gelismis
merkezlerimizde dahi (14) perinatal olimlerden
sonra otopsi izninin alinamast etyolojik faktorlerin
ve olast tanilarin eksik kalmasina neden olmakta-
dir. Serimizde de olgularin ¢ok az bir bolimiine
otopsi yapilabilmistir.

Yapisal defektlerin sikliginin dogum sonrasin-
daki yasam doneminde artmasi, bu konuda gec ta-
nt konmasinin s6z konusu oldugunu vurgulamak-
tadir. Bu nedenle perinatal donemde rastlanan
anomali sikligi, tim defektlerin ancak dortte birini
yansitmaktadir (25). Prenatal tani c¢alismalari sira-
sinda sadece bariz defektlerin degil, yasamin ileri
donemlerinde de gorilebilecek anormalliklerin ilk
ipuclart yakalanmaya calisilmalidir.

Sonug olarak, 10 yillik stire icinde klinigimizde
perinatal donemde saptadigimiz konjenital anoma-
li orant %2.79'dur. Prenatal ve postnatal tani ola-
naklarinin kisitli olmasi ve perinatal 6limlerde ru-
tin otopsi geleneginin olmamasi nedeniyle bu ora-
nin aslinda daha da yiiksek oldugunu distinmek-
teyiz. Anomalilerin, gebeligin 6zellikle son trimes-
terinde belirlenmis olmasini ve tanilarin klinik agir-
liklt olmasini, antenatal takiplerin ve erken tani ye-
tersizliginin bir gostergesi olarak yorumlamaktay1z.
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