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ONSOZ

Toplumdaki morbidite ve mortalitenin en énemli nedenlerinden olan konjenital
malformasyonlar canli dogumlarin %3-4’{inde go6zlenir. Etyolojisinde genetik ve
cevresel faktorlerin rol oynadigi konjenital malformasyonlarin sikliginin ve bu
malformasyonlarin olusumuyla iliskili etkenlerin belirlenmesindeki yetersizlik yeni
caligmalarin  gerekliligini gostermektedir. Bu c¢aligma ile Afyon Kocatepe
Universitesi Hastanesi Kadm Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dali’nda gebeligi
sona erdirilen ve dogum yapan hastalarda, gebelik sirasinda veya dogum sonrasinda

tespit edilen konjenital anomaliler retrospektif olarak incelendi.

Yiiksek lisans egitimimi Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi Kadm
Hastaliklart ve Dogum Hemsireligi Boliimii’nde tamamlamis olmaktan mutluluk

duyuyorum.

Gerek tezimin ortaya c¢ikmasindaki bilimsel yol gostericiligi ile gerekse
kendisinin danigmanliginda yakin hissettigim sayin hocam ve tez danismanim Dog.
Dr. Mine Kanat PEKTAS’a, egitimime katkida bulunan Hemsirelik Boliimii 6gretim
tiyeleri Dr. Ogr. Uyesi Pakize OZYUREK ve Dr. Ogr. Uyesi Ayse TASTEKIN basta

olmak tizere emekleri gecen tiim hocalarima en igten duygularimla tesekkiir ederim.
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1. GIRIS

Konjenital anomaliler; dogustan var olan fiziksel, islevsel ve biyokimyasal
bozukluklardir. Genellikle intrauterin dénemin ilk ii¢ ayinda olusan ve birden ¢ok
organ sistemini etkileyebilen konjenital anomaliler, hastanin yasam kalitesini

azaltabilecegi gibi yasamini da tehdit edebilir (Balci, O. ve ark., 2012).

Ulkemizde en sik goriilen konjenital anomaliler, mortalite riski yiiksek olan
kalp anomalileridir (Dursun, A. ve ark., 2014). Konjenital kalp hastaliklari, her 1000
canli dogumun 4 ila 19 kadarinda goriilmektedir (Dolk, H. ve ark., 2011; van
Beynum, I. M. ve ark., 2009). Yenidogan déneminde yapilan operasyonlarin ¢ogu,
konjenital anomalileri ve bu anomalilerle iliskili komplikasyonlar1 diizeltmeye
yoneliktir (Hall, N. ve ark., 2012). Gelismis iilkelerde, bebek Sliimlerinin en sik
nedeni prematiirite iken konjenital anomaliler ikinci sirada yer alir (Ugras, M. ve

ark., 2012).

Ulkemizde karsilasilan dogumsal anomaliler incelendiginde, cogunun akraba
evlilikleri ve gebelikte kullanilan ilaglarla iligkili oldugu saptanmustir. Dolayisiyla,
aile damismanlik merkezleri vasitasiyla bu etkenler hakkinda bilgiler verilebilir ve
koruyucu onlemler sayesinde konjenital anomali riski azaltilabilir. Diizenli gebe
takipleri yapilarak konjenital anomalili gebelikler erkenden belirlenebilir (Sencan, I.
ve ark., 2016).

Bu tez c¢alismasinda, Afyonkarahisar ilindeki tek ii¢lincii basamak saglik
merkezi olan Afyon Kocatepe Universitesi Hastanesi’nde, gebelik esnasinda ya da
dogum sonras1 donemde tani konulan konjenital anomaliler geriye doniik olarak
incelenmis, bu anomalilerin iligkili oldugu faktorler belirlenmistir. Bu degerlendirme
yapilarak, Afyonkarahisar ilinde yasayan ve gebelik planlayan kadinlara,
gebeliklerinin konjenital anomalilerden etkilenmemesi i¢in almalar1 gereken tedbirler

hakkinda gerekli bilimsel kanitlarin saglanmasi amaglanmistir.



1.1. Konjenital Anomali Tanimi

Konjenital anomaliler; dogustan var olan fiziksel, islevsel ve biyokimyasal
bozukluklar olarak tanimlanir. Bu anomaliler, minér veya major olabilir. Min6r
konjenital anomaliler, tibbi ve/veya cerrahi tedavi gerektirmezken major konjenital
anomaliler, islevsel bozukluga neden olur ve dolayisiyla tibbi ve/veya cerrahi tedavi

gerektirir (Puccio, G. ve ark., 2013).

1.2. Konjenital Anomalilerin Epidemiyolojisi

Diinya Saghk Orgiitii’'ne (DSO) gore, canli diinyaya gelen yenidoganlarin
yaklagik %3-4’linde konjenital anomali mevcuttur (Puccio, G. ve ark., 2013). Farkli
caligmalarda, konjenital anomali oranmin %0.73 ile %?2.38 arasinda degistigi
bildirilmistir (Costa, C. M. d. S. ve ark., 2006; Shawky, R. M. ve Sadik, D. I., 2011).
Konjenital anomali kaynakli mortalite, genellikle dogumun ilk ayinda meydana gelir
ve bu oran, yillik 303000 olgu (%11) olarak hesaplanmistir (Haws, R. A. ve ark.,

2009; Robson, S. ve Nolan, C., 2013).

Avrupa’daki major konjenital anomali goriilme sikligi bir arastirma
sonucunda binde 23.9 olarak tespit edilmistir (Dolk, H. ve ark., 2010).
Yenidoganlarin %15’inde, islevsel sorunlara neden olmayan mindr konjenital
anomaliler bulunur. Gebelik esnasinda saptanamayan mindr anomalilerin %2-3

kadar1 dogumdan sonraki bes yil igerisinde saptanabilir (Balci, O. ve ark., 2012).

Ulkemizde yapilan calismalarda, konjenital anomali sikhiginin %1.12 ile
%4.2 arasinda degistigi saptanmistir (Bayhan, G. ve ark., 2000; Kurdoglu, M. ve
ark., 2009). Yine iilkemizde yiiriitiilen baska c¢alismalarda, konjenital anomalilerin
Oli dogumlarin yaklagik % 13.2 ila %13.5’inden sorumlu oldugu bulunmustur

(Erdem, G., 2003).

Bu bulgular, dogum 06ncesi gebelik izleminin 6nemini vurgularken gebelik

takiplerinin istenilen kalite ve diizeyde yapilamadigini disiindiirmektedir. Ayni



zamanda, konjenital anomaliler gebelikte tespit edildigi halde, dini inang¢ ve kiiltiirel
aligkanliklara bagli olarak gebelik tahliyesinin yapilmamas: da, anomalilerle iligkili

0l dogumlara yol agmis olabilir.

1.3.Konjenital Anomalilerin Etiyolojisi

Major anomalilerin %60’1nda altta yatan herhangi bir faktér bulunamamakla
birlikte %25’inde sistemik hastaliklar, %8’inde kromozom bozukluklar1 ve %7’sinde
cevresel faktdrler belirlenmistir (Utine, G. E. ve Boduroglu, K., 2013). Bu
anomalilere tan1 koymak i¢in pek ¢cok biyokimyasal test yapilmasi veya goriintiileme

tekniginden yararlanilmasi gerekebilir (Puccio, G. ve ark., 2013).

Konjenital anomalilerin ortaya ¢ikmasinda rol oynayan genetik faktorler
arasinda akraba evliliklerinin sik yapilmasi, addlesan ve ileri yas gebeliklerinin nadir
olmamas sayilabilir (Utine, G. E. ve Boduroglu, K., 2013). Cevresel faktorlere 6rnek
olarak ise folik asit ve B vitamini eksikligi, rubella, tip 2 diyabet ve fetotoksik ilag
kullanim1 verilebilir. Bahsedilen cevresel etkenler; noral tiip defektleri, konjenital
kalp hastaliklari, yarik damak-dudak, omfalosel ve kraniyosinostoz gibi anomalilerin
goriilme sikhigini arttirir (Botto, L. D. ve ark., 2004; Wong-Gibbons, D. L. ve ark.,
2008).

Gebe kadinlarin saglik hizmetlerinden yararlanabilmesi i¢in anne adayinin
toplumsal statiisiiniin korunmas1 ve baba adaymin egitimli olmasi gerekir. Konjenital
anomali goriilme sikli§in1 azaltmak i¢in anne adayi1 konjenital anomaliler hakkinda
bilgilendirilmeli ve gebeligin erken donemlerinde bu anomalilerle iligkili
faktorlerden kaginmasi Onerilmelidir. Gergekten de, daha 6nce 6lii dogum ve/veya
bes yas altinda ¢ocuk Oliimii yasayan anne adaylarinin sonraki gebeliklerinde
konjenital anomali goriilme siklig1 belirgin olarak artmistir (Catak, B. ve ark., 2014).
Benzer bi¢imde, saglik hizmetlerinin yeterince ulasamadig kirsal alanlarda yasayan
anne adaylarinda da, konjenital anomali riski daha yiiksek bulunmustur (Uskun, E.
ve ark., 2016).



1.3.1. Genetik Faktorler

1.3.1.1. Kromozom Bozukluklari

Kromozom bozukluklari, genellikle mayoz boliinme sirasinda ortaya g¢ikan
sayisal veya yapisal kusurlardir. Bu bozukluklar; ¢ogu zaman spontan abortus,
konjential anomali veya 6lii dogum ile sonuglanir (Yakut, S. ve ark., 2015). Canli ve
Oli dogumlarla birlikte gebelik tahliyelerinin de incelendigi bir c¢alismada,
kromozom bozuklugu sikligi, 1/250 gebelik olarak bildirilmistir (Korkut, S. ve ark.,
2018). Gebeligin ilk ii¢ ayinda meydana gelen abortuslarin %50’sinden kromozom
bozukluklar1 sorumludur (Romero, S. ve ark., 2015). Gebeligin ilerleyen haftalarinda
kaydedilen kayiplarda ise kromozom bozuklugu riski daha disiiktiir (Levy, B. ve
ark., 2014).

Kromozom bozuklugu riski tagiyan gebeliklere tani koymak amaciyla,
gebeligin 11.-14. haftalar1 arasinda koryon villus biyopsisi ve 16.-19. haftalar
arasinda amniyosentez ve 19. haftadan sonra kordosentez yapilir. Elde edilen
materyaller lizerinde karyotip analizi gerceklestirilerek kromozom bozuklugu tanisi

konulur (Turnpenny, P. D. ve Ellard, S., 2016).

Down sendromu, en sik goriilen kromozom bozukluklarindan birisidir.
Yaklagik 700 ila 800 canli dogumda 1 rastlanan Down sendromu, trizomi 21 adiyla
da bilinir. Bu durum, mayoz boliinmenin ilk kisminda 21. kromozomlarin birbirinden
ayrilmamasi sonucu bir hiicrede 21. kromozomdan ii¢ tane bulunmasiyla ortaya ¢ikar
(de Graaf, G. ve ark., 2015). Down sendromunun goriilme sikliginda anne yasinin
etkisi biiyiiktiir. Trizomi 21 goriilme orani, 20 yasindaki annelerin gebeliklerinde
1/1500 civarinda iken 35 yasindaki annelerin gebeliklerinde 1/350’ye yiikselir
(Nicolaides, K. H., 2011).

Down sendromu; mental retardasyonun yani sira konjenital kalp hastaliklarina,

norolojik sorunlara, kronik solunum hastaliklarina, hematolojik problemlere, gérme



kusurlarina ve gastrointestinal hastaliklara neden olur (Macho, V. ve ark., 2014).
Down sendromundan etkilenmis olgularin %40’mnda konjenital kalp hastaliklari
goriilir (Day, J. J. ve Sweatt, J. D., 2011). Down sendromlu olgulardaki mental
retardasyon; beynin en biiyiik lobu olan ve motor hareketlerle birlikte davranissal,
bilissel, dil ve duygusal degisiklikleri diizenleyen frontal lobun yiizeyindeki
kiigiilmeden kaynaklanir (Lee ve ark., 2016). Bu farklilik, uzun vadede demansa
neden olur (Devenny, D. A. ve ark., 2005; Patterson, D. ve Cabelof, D. C., 2012).

1.3.1.2. Tek Gen Hastaliklar

Akraba evlilikleri, toplumda resesif hastaliklarin goriillme sikligini yiikseltir.
Akrabalik derecesi yiikseldikge ortak genlerle karsilasma olasiligi artar. Resesif
hastalik goriilme riski, 3. derece akrabalikta 1/8 iken 2. derece akrabalikta 1/4
degerine yiikselerek iki katina ¢ikar. Bu risk artigi; tanisinda ve tedavisinde
zorluklarmn yasandig1 pek ¢ok kronik hastaliga yol acar (Eda Utine, G. ve Boduroglu,
K., 2013).

Tiirkiye Istatistik Kurumu, akraba evliligi siklhigin1 %23,2 olarak agiklamistir.
Akraba evliligi, konjenital anomali riskini iki kat arttirmaktadir. Akraba evliliklerinin
sik goriildiigii cografi bolgelerde, konjenital anomali sikliginin % 8 ila % 9 arasinda

degistigi bildirilmistir (Ugras, M. ve ark., 2012).

1.3.2. Cevresel Faktorler

Biyolojik, sosyal, fiziksel ve kimyasal etkenlerle dogrusal etkilesim, cevresel
faktor olarak tanimlanir. Cevresel faktorler, konjenital anomalilerin olusumunu
tetikleyebilir. Perinatal enfeksiyonlar, vitamin eksiklikleri, ilag kullanimi, sigara
aliskanligi, alkol kullanimi, radyasyon ve hipertermi; g¢evresel faktorlere ornek

verilebilir (Tekbas, O. F., 2010).



1.3.2.1. Perinatal Enfeksiyonlar

Rubella, bir ¢ocukluk ¢agi hastaligidir ve oldukca bulasicidir. Gebelikte
gecirilen rubella; intrauterin gelisme geriligine, preterm eyleme, fetusta dogumsal
kalp hastaliklarina ve isitme kaybina yol acabilir. Bu nedenle, tiim anne adaylarinin
rubella bagisikligt yoniinden degerlendirilmesi ve rubella agisindan bagisiklig
olmayan anne adaylarinin asilanmasi gerekir (HA, D. T. K. ve Goksin, E., 1996;
Morice, A. ve ark., 2009).

Toksoplazmozis, siklikla kedilerle temas sonrasit hijyenik kosullara ve
beslenme aligkanliklarina dikkat edilmemesi durumunda ortaya ¢ikar. Etkilenmis
olgularin yaklasik %90’1 herhangi bir klinik belirti ve bulgu vermez. Akut ya da
kronik seyredebilen bu hastalik, spontan abortusa, preterm eyleme ve yenidoganlarda
konjenital toksoplazmozise yol agabilir (Cigek, A. C. ve ark., 2012; Inci, M. ve ark.,
2009).

Afyon ilinde yasayan gebe kadinlarda toksoplazma ve rubella prevalansini
belirlemeyi amaglayan bir ¢alismada, rubella seropozitifligi yliksek bulunmustur.
Rubella seronegatifligi olan ve gebe kalmayir planlayan kadinlarda rubella asisi
onerilmekle birlikte rubella taramasinin stratejik acidan gereksiz oldugu da
belirtilmistir. Benzer bicimde, toksoplazma yoniinden risk grubunda bulunmayan
anne adaylarinda ve gebe kadinlarda serolojik testlerin yapilmasma gerek yoktur
(Asik, G. ve ark., 2013).

1.3.2.2. Folik Asit ve B12 Vitamini Eksikligi

Folik asit ve B12 vitamini, DNA sentezinde ve farklilasmasinda rol oynar.
Santral sinir sisteminin gelismesi ve islevlerini siirdiirebilmesi i¢in yeterli diizeyde
folik asit ve B12 vitamini alinmasi1 gerekir. Yasamin ilk iki yilinda folik asit ve B12
vitamini alimimin yetersiz olmast durumunda fiziksel, sosyal ve norogelisimsel

sorunlar ortaya cikabilir. Hayvansal besinlerde bulunan B12 vitamininin yeterli



alimi, myelinizasyonu ve norolojik islevlerin yerine getirilmesini saglar (Reynolds,
E., 2014).

Folik asit eksikligi; noral tiip defektleri, kalp hastaliklar1 ve orofasiyal yariklar
gibi dogumsal anomalilere neden olur. Bu anomalilerden kaginmak isteyen bir anne
aday1, gebe kalmadan en az bir ay once baglamak sartiyla, gebeligin ilk ii¢ ayinda,
giinde 400 pg folik asit almalidir. Daha oOnceki gebeliginde noral tip defekti
saptanan, anti-epileptik ilag kullanan ve diyabeti olan anne adaylarinin ise, gebe
kalmadan en az bir ay 6nce baslamak kosuluyla, gebeligin ilk {i¢ ayinda, giinde 4

gram folik asit almasi1 6nerilir (Procter, S. B. ve Campbell, C. G., 2014).

1.3.2.3. Tla¢ Kullanim

Farmakolojik ajanlar; abortuslara, 06li dogumlara, intrauterin gelisme
geriligine, konjenital anomalilere ya da islevsel bozukluklara neden olabilir. ilaglarin
sayilan teratojenik etkilerinden kaginmak amaciyla, son adet tarihinden sonraki 15.
ila 70. giinler arasinda, bir baska ifadeyle gebeligin ilk ii¢ ayinda ilag kullanimina
dikkat edilmesi gerekir (Van de Velde, M., 2009).

Gebelikte kullanilan herhangi bir ilacin risklerinin belirlenmesi oldukga giictiir.
Bir ilacin teratojenik risk olusturup olusturmadigini belirlemek i¢in gereken siire,
yaklasik olarak 6 yildir. Bu siire zarfinda, Besin ve Alerji Dairesi tarafindan onayh
468 ilag¢ iizerinde c¢alisma yapilmis; ancak ilaclarin %91,2°si igin risk diizeyi
saptanamamugtir. Daha giincel bir calismada ise, onay almip kullanimima gecilen
ilaclarin %70’inde, insan iizerindeki teratojenik etkilerin yeterince belirlenemedigi

gosterilmistir (Adam, M. P. ve ark., 2011).

Gebeligin herhangi bir doneminde yapilmasi1 gereken ameliyatlar sirasindaki
anestezik ilag kullanimi, yarar-zarar dengesi g6z Onlinde bulundurularak

planlanmalidir (Giinaydin, B., 2012).



1.3.2.4. Sigara Ahiskanhgi

Sigarada bulunan nikotin, suda ve yagda rahat¢a ¢6ziindiigli i¢in plasentadan
kolaylikla gecer ve vazokonstriikksiyona yol agarak fetal oksijenlenmeyi azaltir
(Cimete, G., 2010). Gebelikte sigara kullanimina ve dolayisiyla nikotine maruz
kalinmas1 sonucu ortaya c¢ikan kronik vazokonstriiksiyon; intrauterin gelisme
kisitliligina, preterm eyleme ve erken membran riiptiiriine neden olabilir. Gebelikleri
boyunca sigara igen kadinlarda, preterm eylem riski 1,5-2 kat artar. Dogum sonrasi
donemde karsilagilabilecek norogelisimsel bozukluklar ve ani bebek o6liimii
sendromu da gebelikte sigara kullanimiyle iligkili bulunmustur (Wigle, D. T. ve ark.,
2008).

1.3.2.5. Alkol Kullanimi

Teratojenik bir ajan olan alkol, fetusun beyninde olumsuz ve geri doniisii
olmayan degisikliklere neden olur (Mattson, S. N. ve ark., 2011). DSO, kadmlarin
%10’unun gebeliklerinde alkol kullandigin1 ve bu kadinlarin %67’sinin ¢ocuklarinda

fetal alkol sendromu goriildigiinii bildirmektedir (Popova, S. ve ark., 2016).

Gebelik doneminin ilk {i¢ ayinda giinde en az iki kadeh alkol tiiketen
kadinlarda fetal alkol sendromu ortaya ¢ikar (Demir, K. ve ark., 2007). Bu sendrom,
%50 ile %91 oraninda biligsel ve davranigsal sorunlara, gelisme geriligine, dil
bozukluklarina, isitme ve gorme kayiplarina yol agar (Popova, S. ve ark., 2016).
Fetal alkol sendromu, %43 oraninda konjenital anomalilere neden olurken %18
oraninda zihinsel ve davranigsal sorunlarla kendini gosterir (Popova, S. ve ark.,
2017). Cocuklardaki norogelisimsel yetersizligin en onemli nedenlerinden biri olan
fetal alkol sendromunun sikligi, %2,5 ile %4,5 arasinda degisir (Chen, W.-J. A. ve
ark., 2003; Sawada Feldman, H. ve ark., 2012).



1.3.2.6. Radyasyon

Klinik ¢alismalarda goriintiileme teknikleri siklikla kullanilmaktadir. Ancak
gebelik donemindeki alinan radyasyona bagli olarak konjenital anomaliler ortaya
¢ikabilir ve bu anomalilerin tedavisi ¢ok gii¢ olabilir. Gebelik doneminde herhangi
bir goriintiileme teknigine ihtiya¢ duyulmasi halinde, radyasyon i¢cermeyen teknikler
olan ultrasonografi ve manyetik rezonans goriintiileme tercih edilmelidir (Uygun, O.,
2017). intrauterin donemde radyasyona maruz kalan sicanlarin gonadlarinda germ
hiicre hasarmin belirgin olarak arttigi gozlemlenmistir (Gul, A. ve ark., 2009;
Karaman, M. I. ve ark., 2014).

1.3.2.7. Hipertermi

Hipertermi, tipki iyonize radyosyon gibi, hayvan ve insanlarda teratojenite
riskini arttirir. Gebeligin ilk li¢ aymda viicut sicakliginin 38,9°C ve lizerinde olmasi,
santral sinir sisteminin konjenital anomalilerine sebep olabilir (Carvalho, B., 2006).
Bu nedenle, gebelik sansi olanlarda, viicut sicakligini arttirabilecek ortamlardan
(sauna, sicak su torbalari vb.) uzak durulmasi onerilir (Garolla, A. ve ark., 2015;
Sheynkin, Y. ve ark., 2005).

1.3.3. Maternal Faktorler

1.3.3.1. Tleri Anne Yasi

Anne adayinin 40 ve {izeri yasta olmasi, ileri anne yas1 olarak tanimlanir. ileri
anne yast; kromozom bozukluklarina ve konjenital anomalilere yol acarak
tekrarlayan abortuslara, 6lii dogum riskinde artisa yenidogan mortalitesine sebep
olabilir. Ileri anne yas1 durumunda, gebelik sorunsuz olarak yonetilmeli ve riskli
durumlar uygun yaklagimlarla tedavi edilmelidir (Laopaiboon, M. ve ark., 2014,
Nilsen, A. B. V. ve ark., 2012).



Tim gebeliklerin %7,8 ila %10,7 kadarinda ileri anne yasi s6z konusudur
(Kanungo, J. ve ark., 2011). Tirkiye [statistik Kurumu’nun 2015 yilindaki verilerine
gore, 1325783 dogumdan 37850°si, 40 yas ve lzerindeki kadinlar tarafindan
gerceklestirilmistir (Ugras, M. ve ark., 2012).

1.3.3.2. Maternal Diabetes Mellitus

Tip 1 diyabet, karacigerdeki adacik hiicrelerinden insiilin saliniminin yetersiz
olmasina bagli olarak ortaya ¢ikarken tip 2 diyabet, insiilin direncine ve obeziteye
ikincil olarak gelisir. Diyabetli kadinlarda, gebelik 6ncesi donemde mevcut olan
hiperglisemi, konjenital anomali olusumunu tetikleyebilir (Kiirklii, N. S. ve Aylin,
A., 2015). Kontrolsiiz diyabeti olan kadinlarin gebeliklerinde, hiperglisemi
nedeniyle, dogumsal kalp hastaliklari, yliz anomalileri ve sakrokoksigeal agenezi gibi
iskelet displazileri anlamli olarak daha fazla oranda gorilir (Chu, S. Y. ve ark.,
2007; Uygur, M. M. ve Yavuz, D. G., 2017).

1.3.3.3. Maternal Tiroid Hastaliklari

Tiroid hastaliklar1, dogurganlik ¢aginda ikinci siklikta rastlanan endokrinolojik
bozukluklardir (Terada, T. ve Tateoka, K., 2012). Gebeligin olusumunda, gebelik
stirecinin saglikli bir sekilde devam ettirilmesinde ve fetal sagligin gelisiminde, tiroid
hormonlar1 olan T3 ve T4 o6nemli rol oynar. Plasentadan gecebilen T3 ve T4,
fetustaki santral sinir sisteminin gelisimine katkida bulunur. Bu nedenle, anne adayi
olan veya gebeligi bulunan tiim kadinlar, tiroid islev bozukluklari agisindan
degerlendirilir ve tiroid hastaligi bulunan kadinlarin gebe kalmasi durumunda tiroid

islevleri yeniden incelenir (Dernegi, T. E. v. M., 2016).

Hipotiroidili hastalarda serum tiroid stimulan hormon (TSH) diizeyi
yiikselirken serum serbest T3 ve T4 diizeyleri diiser. Ancak gebelikle birlikte insan
koryonik gonadotropin hormonu (HCG) sentezlenir ve bu hormon TSH

reseptorlerine baglanarak serum TSH diizeylerini azaltir ve serum T4 seviyelerini
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arttirir. Bu  fizyolojik degisiklik nedeniyle hipotiroidi tanis1 gecikebilir ve bu
gecikme, fetusun santral sinir sisteminde kalic1 hasara yol agabilir. (Dernegi, T. E. v.

M., 2016).

1.4. Konjenital Anomalilerin Simiflandirilmasi

1.4.1. Kardiyovaskiiler Sistem Anomalileri

Konjenital kardiyovaskiiler anomaliler, en sik goriilen dogumsal anomalilerdir
ve giiniimiizdeki bebek 6liimlerinin en 6nemli sebeplerinden biridir (Pinto Junior, V.
C. ve ark., 2015). Bu anomalilerin nedeni tam olarak bilinmemekle birlikte
etiyolojisinde multifaktoryel kaliim tanimlanmistir. Bir baska ifadeyle, dogumsal
kalp hastaliklarinin ¢gogunun olusumunda genetik ve g¢evresel faktorler birlikte rol
oynar (van der Linde, D. ve ark., 2011). Kardiyovaskiiler sistem anomalilerinin %3
ila % 5’1 tek gen hastaliklariyla ve % 5°i kromozom anomalileriyle beraber goriiliir
(Godfrey, M. ve ark., 2010). Olgularin % 3’iinde ise perinatal enfeksiyonlar,
radyasyon ve maternal diyabet gibi gevresel faktorlerin etkili oldugu gézlenmistir
(Guven, H. ve ark., 2006).

Canli dogan her 300 bebegin birinde konjenital kardiyovaskiiler anomali
mevcuttur. Bir bagka ifadeyle, canli dogan bebeklerde, konjenital kalp hastaligi
siklig1 %8,5 ile %13,6 arasinda degisir (Varal, 1. G. ve ark., 2015). Yenidogan yogun
bakim birimindeki bebeklerde ise %25,8 ile %37,1 oraninda konjenital kalp hastalig
tespit edilmistir (Ertugrul, S. ve ark., 2011). Bunun nedeni, prematiirite bebeklerin

mutlaka fetal ekokardiyografiyle de degerlendirilmesidir (Bulut, G. ve ark., 2012).

En sik goriilen konjenital kalp hastalig1 olan ventrikiiler septal defekt (VSD),
olgularin %36,2’sini etkiler. AVKD, ikinci en sik goriilen konjenital kalp hastaligidir
ve siklig1 %14,1 olarak bildirilmistir (Ozbarlas, N. ve ark., 2011). AVKD ve VSD;
kromozom bozukluklart ve diger konjenital kardiyovaskiiler anomaliler ile birlikte

gortlebilir. Dolayisiyla, dogumsal kalp hastaliklarina prenatal donemde tan1 koymalk,
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yenidogan morbidite ve mortalitesinin dnlenmesi agisindan biiyiik 6nem arz eder

(Hallioglu, O. ve ark., 2018).

Kalp ifiirimii nedeniyle konsiilte edilen hastalarin %50,3’iinde konjenital
kalp hastalig1 oldugu belirlenmistir (Yurdakul Ertiirk, E. ve ark., 2016). Bir baska
calismada, kalp hastaligi siiphesiyle bagvuran hastalarin % 27,7’sinde konjenital
kardiyovaskiiler anomali saptanirken bu hastalarin kardeslerinde ve annelerinin
onceki gebeliklerinde % 10 oraninda konjenital kardiyovaskiiler anomali bulundugu
belirlenmistir (Hallioglu, O. ve ark., 2018).

1.4.1.1. Atrial Septal Defekt

Atrial septal defekt (ASD), en sik goriilen konjenital kardiyovaskiiler
anomalidir. Erkeklerle karsilastirildiginda kadinlarda ASD goriilme siklig iki kat
fazladir (van der Linde, D. ve ark., 2011). Kalpte ifiiriim nedeniyle degerlendirilen
yenidoganlarin % 32,6’sinda ASD tanist konulmustur. ASD, iifiiriimle basvuran
yenidoganlarda en sik saptanan konjenital kardiyovaskiiler anomalidir (Y1ldiz, J. ve
ark., 2015).

ASD, yenidogan bebeklerde higbir belirti ve bulgu gostermeyebilir. Ancak,
thmal edilmesi halinde kalp yetmezligine ve pulmoner hipertansiyona yol agabilir.
Bu nedenle, yenidoganlarda kalp iiftiriimii duyulmasi, siyanotik goriinlim saptanmasi
ve beslenememe durumu olmasi halinde mutlaka ekokardiyografi incelemesi
yapilmasi gerekir. ASD tanist konuldugu zaman transkateter veya acik cerrahi

yaklasimiyla kapatilmalidir (Deanfield, J. ve ark., 2003; Gur, A. K., 2013).

1.4.1.2. Ventrikiiler Septal Defekt

Ventrikiiler septal defekt (VSD), konjenital kardiyovaskiiler anomalilerin % 20
ila % 30 kadarini olusturur. VSD, yenidoganlarda ve bebeklerde higbir klinik

belirtiye ve bulguya sebep olmayacagi gibi aglama ndbetlerine, {ifiiriimlere,
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takipneye, beslenme giicliigiine ve tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlarina neden
olabilir. Siiphelenilen olgularda ekokardiyografi incelemesi sonucu VSD tanisi

konulabilir (Okcii, O., 2017).

VSD, c¢ocuklarda goriillen konjenital kalp hastaliklar1 iginde ilk sirada yer
alirken erigkinlerde saptanan konjenital kalp hastaliklart i¢inde ikinci sirada bulunur
(Rojas, C. A. ve ark., 2013). Kiiciik VSD olgular1 iki y1l takip edilerek anomalinin
kendi kendine kiiciilmesi beklenebilir. Orta biiytikliikkte VSD mevcutsa digoksin ve
diiiretik tedavisi uygulanir. Genis VSD olgularinda ise kalp yetmezligi tedavisinden

sonra anomalinin transkateter yaklagimla veya acik cerrahiyle kapatilmasi onerilir

(Dagoglu T ve ark., 2008; Okcii, O., 2017).

1.4.1.3. Atrioventrikiiler Kanal Defekti

Atrioventrikiiler kanal defekti (AVKD), kalpte iki atriumu ve iki ventrikiilii
birbirinden ayiran atrioventrikiiler ~ septumun  olugsmamasiyla tanimlanir.
Atrioventrikiiler septal defekt veya endokardiyal yastik defekti olarak da adlandirilir.
Klinik belirtiler ve bulgular, genellikle yasamin ilk haftalarinda ortaya ¢ikar. Bu
hastalik; takipne, disritmi, 6dem, beslenme gii¢liigii, solukluk ve siyanoz ile kendini

gosterebilir (Unsal, A. ve ark., 2006).

Atrioventrikiiler kanal defekti icin risk etkenleri arasinda Down sendromu,
perinatal enfeksiyonlar (6zellikle rubella), sigara aligkanligi, alkol kullanimi, ilag
kullanimi, annede kotli kontrollii diyabet olmasi yer alir. Ayrica, ebeveynlerde
herhangi bir dogumsal kalp hastalig1 bulunmasi da dogumsal atrioventrikiiler kanal

defekti riskini arttirir (Okeii, O., 2017).

1.4.1.4. Fallot Tetralojisi

Fallot tetralojisi, en sik goriilen siyanotik konjenital kardiyovaskiiler

anomalidir. Fallot tetralojisi; sag ventrikiil ¢ikiminda darlik, genis VSD, ata biner
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tarzdaki aorta ve sag ventrikiil hipertrofisi ile tanimlanir. Fallot pentalojisinde ise bu
bu bulgulara ASD eslik eder (Demirag, M. K. ve Kegecigil, H. T., 2006).

Fallot tetralojisinin insidans1 %10-15 arasindadir. ki cinsiyette de esit oranda
goriilen Fallot tetralojisine, ekokardiyografi incelemesiyle tami konulur. Ayirici
tamda, elektrokardiyografide goriilen sag ventrikiil hipertrofisi yardimecidir. (Okcil,
0., 2017). Fizik muayenede mukoz membranlarda, tirnaklarda ve agizda siyanoz
goriiliir. Fallot tetralojisi olgularinda anemi, enfektif endokardit veya konjestif kalp

yetmezligi ortaya ¢ikabilir (Demirag, M. K. ve Kegecigil, H. T., 2006).

Tedavisinde, hipoksiyi dnlemek ve pulmoner kan akimini arttirmak amactyla
sant operasyonu gerceklestirilir (Dagoglu T ve ark., 2008). Bu operasyon sirasinda,
es zamanli olarak VSD onarilir ve pulmoner arter genisletilir. Cerrahi hazirlik
yapilirken duktus arteriozusu ac¢ik tutmak amaciyla prostaglandin tedavisi

uygulanabilir (Neches, W. ve ark., 1990; Tanman B ve ark., 2002).

1.4.2. Santral Sinir Sistemleri Anomalileri

Santral sinir sistemi anomalileri, ikinci siklikta goriilen dogumsal
anomalilerdir. Santral sinir sistemi anomalileri, 1000 dogumda yaklagik 1,5 oraninda
goriiliir (Ghavami, M. ve Abedinzadeh, R., 2011). Cogunlukla olumsuz prognoza
sahip olan bu anomalilere bagka yapisal bozukluklar ve/veya kromozom bozukluklari
eslik edebilir. Santral sinir sistemi anomalileri, fetal donemde % 75 ve ¢ocukluk
doneminde % 40 mortalite ile seyreder (Adama van Scheltema, P. N. ve ark., 2003).
Bu nedenle, aileler tibbi terminasyon secenegi ile ilgili olarak bilgilendirilmelidir

(Giimiis, 1. ve ark., 2016).

2009 ile 2011 yillar1 arasindaki bir ¢alismada, 7485 gebe degerlendirilmis ve
bunlardan 24’tinde santral sinir sistemi anomalisi tespit edilmistir. Bu anomalilerin
ortalama olarak 23. haftada saptandigi bildirilmistir. Santral sinir sistemindeki

anomalilere nispeten ge¢ tan1 konulmasinin sebebi olarak sosyoekonomik diizeyin
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diisik olmasi ve dolayisiyla gebelerin prenatal bakim almalarinin gecikmesi

gosterilmistir (Onkar, D. ve ark., 2014).

1.4.2.1. Noral Tiip Defektleri

En sik goriilen santral sinir sistemi anomalileri olan noral tiip defektleri (NTD),
Klinik seyri en agir olan dogumsal bozukluklardir. Genetik ve g¢evresel etkenlerin
NTD etiyolojisinde rol aldigi bilinmektedir. NTD olgularindaki genetik yatkinligin
nedeni, folat metabolizmasindaki bozukluklarla aciklanabilir. Folat
metabolizmasinda gorev alan genlerdeki mutasyonlar sonucu ilgili enzim aktiviteleri
azalir. Buna bagli olarak, DNA yapimi ve onarimi bozulur ve NTD igin genetik
yatkinlik ortaya ¢ikar. Bu nedenle, NTD olusumunu 6nlemek igin gebe kalmayi
planlanan kadinlarin folik asit kullanmasi 6nerilir (Biiyiiksekerci, M. ve ark., 2017).
Gilinlimiizde, gelismis iilkelerde, igme suyuna ve tahil iiriinlerine folik asit takviyesi
yapilarak NTD sikligr % 31 ila % 52 oraninda azaltilmistir (De Wals, P. ve ark.,
2007).

NTD siklig1, cografi bolgelere ve sosyodemografik 6zelliklere gore degisebilir.
Genellikle sendromlarla iliskili olmayan NTD ile iliskili risk etkenleri arasinda folik
asit eksikligi, B12 vitamini eksikligi, anti-epileptik ila¢ kullanimi, radyasyon,
perinatal enfeksiyonlar ve ileri anne yasi sayilabilir. Erkek fetuslara kiyasla kiz
fetuslara daha sik oranda NTD tanist konulmaktadir. Sirasiyla spina bifida,

anensefali ve ensefalosel en sik goriilen NTD tipleridir (Konak, M. ve ark., 2018).

Spina Bifida: Diinyadaki gorilme sikligi, her 100 ila 1000 canli dogumda bir
olarak bildirilmektedir (Vermaes, I. P. ve ark., 2005). Tirkiye’de yapilan bir
calismaya gore, spina bifida, 1000 dogumda 1,5 oraninda goriiliir (Mandiracioglu, A.
ve ark., 2004). Spina bifidali ¢ocuklarin ailesinde anomali bulunma siklig1 ise % 4
olarak bulunmustur. Benzer bi¢cimde, spina bifidali gebeliklerde abortus oraninin
%24 olmasi, bu anomalilerde genetik yatkinligin 6nemini vurgular (Farley, T. L.,

2006; Partington, M. D. ve McLone, D. G., 1995)

15



Etiyolojisinde genetik ve cevresel etkenlerden baska irksal, bolgesel ve
sosyoekonomik faktorler de rol oynar. Spinal kordda sinir iletiminin kesilmesine
bagli olarak alt ekstremite paralizisi, bagirsaklarda ve mesanede islev kayb1 meydana

gelir. Hidrosefali de bu tabloya eslik edebilir (Shutleff, D. ve Graaf, W., 2001).

Erken tani ig¢in 12.-14. gebelik haftalarinda transvajinal ultrasonografi
yapilmalidir. Gebeligin 16.-18. haftalar1 arasinda transabdominal ultrasonografi
yapilarak ve serum alfa-fetoprotein (AFP) diizeyi dlgiilerek NTD tanis1 konulur.
Tanis1 konulan spina bifidali gebeliklerin devamina veya tahliyesine aile tarafindan
karar verilir. (Northrup, H. ve Volcik, K. A., 2000; Ozek, M. M. ve ark., 2008;
Yalcin, S. ve Ozaras, N., 2010).

Anensefali: Spinal kordun kranial ucunun kapanamamasi sonucu ortaya ¢ikar.
En kotii prognozlu NTD olarak tanimlanir (Greene, N. D. ve ark., 2009). Genetik
yatkinlik ve cevresel etkenler, anensefali olusumunda rol oynar. Ozellikle folik asit
ve B12 vitamini eksikliginin yani sira genetik yatkinlifa neden olan gen
polimorfizmleri, etiyolojide goz oniine alinmalidir (Pileri, P. ve ark., 2010; Reid, S.
ve ark., 2006).

Ensefalosel: Beyin dokusunun kafatasindan disartya dogru fitiklagsmasidir.
Beyin dokusuyla birlikte meninkslerin de fitiklastigi NTD tipine ensefalomeningosel
ad1 verilirken yalmizca meninkslerin fitiklastigin NTD tipi meningosel olarak
adlandirilir. Olgularin yaklasik %70’inde oksipital ensefalosel, %20’sinde parietal
ensefalosel ve %10’unda frontal ensefalosel goriiliir (Liao, S.-L. ve ark., 2012).
Ensefalosel, canli dogan her 10000 bebekte 1 ila 4 sikliginda goriiliir (Tsai, P. Y. ve
ark., 2006).

Gebeligin 16.-20. haftalar1 arasinda, kafatasindan fitiklasan beyin dokusu
ve/veya meninks kesesi, transabdominal ultrasonografiyle goriintiilenebilir (Serin, S.
ve ark., 2016). Ensefalosel, bazen Meckel-Gruber sendromunun bir bileseni olarak

saptanabilir (Blaas, H.-G. K., 2014). Ensefaloselin prognozu; eslik eden anomaliler,
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herniye yapinin icerigi ve biiylikliigli, hidrosefali varligi ve enfeksiyon siddeti ile
iliskilidir (Lo, B. W. ve ark., 2008).

Meningomyelosel: Spinal korddaki sinir dokusunun ve meninkslerin
fitiklasmas1 sonucu olusur (Churchill, B. M. ve ark., 2001). Meningomyelosel
olgularinin % 69 ila % 80 kadari, lumbar ve/veya lumbosakral yerlesimlidir (Back
SA ve LL., P., 2012). Meningomyeloselin yerlesim yeri ne kadar yiiksekteyse ve
spinal kord kusuru ne kadar biiylikse, anomaliyle iliskili norolojik hasarin ciddiyeti o
kadar fazladir. Alt ekstremiteler ve iirogenital sistemdeki islev bozukluklari,
meningomyeloselle iliskili norolojik hasar kapsaminda yer alir. Fitiklasan sinir
dokusu ve meninksler, enfeksiyon riskini arttirdig1 icin acil cerrahi gerektirir (Ozek,
M. M. ve ark., 2008).

1.4.2.2. Konjenital Hidrosefali

Hidrosefali, beyin omurilik sivisinin serebellar ventrikiillerde asir1 birikmesi
sonucu ventrikiillerin genislemesi ve beyin icin basincin artmasi ile tanimlanir.
Konjenital hidrosefali sikligi, 1000 canli dogumda %48 ile %81 arasinda degisir
(Chumas, P. ve ark., 2001). Hidrosefali etiyolojisinde; santral sinir sistemi
anomalileri, genetik problemler, perinatal enfeksiyonlar, ila¢ kullanimi, travma ve

intraventrikiiler kanama sayilabilir (Munch, T. N. ve ark., 2014).

Gebeligin ikinci ii¢ ayindan itibaren transabdominal ultrasonografi yardimiyla
konjenital hidrosefali tanis1 konulabilir. Tedavisinde, dogum sonrasi donemde,
ventrikiiloperitoneal sant operasyonu gerceklestirilmektedir (Chiewvit, S. ve ark.,
2014; Dinger, A. ve Ozek, M. M., 2011).

1.4.3. Gastrointestinal Sistem Anomalileri

Konjenital gastrointestinal sistem anomalileri, 1000 canli dogumda 1,3

oraninda goriiliir (Olgun, H. ve ark., 2009). Bu anomalilerin etiyolojisinde; genetik
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nedenler, teratojenite, gelisimsel ve sosyokiiltiirel faktorler rol oynar (Guney, L. H.

ve ark., 2015; Rosa, R. C. ve ark., 2013).

Konjenital gastrointestinal sistem anomalisi saptanan olgularda kromozom
bozukluklar1 s6z konusu olabilir. Bir caligmada, gastrointestinal sistem anomalisi
bulunan olgularin % 14’{ine trizomi 21 tanis1 konulmustur (Takahashi, D. ve ark.,
2014). Bunun disinda, gastrointestinal sistem anomalilerine en sik eslik eden
anomaliler, dogumsal kalp hastaliklaridir. Bir caligmada, gastrointestinal sistem
anomalisi saptanan olgularin % 49’unda dogumsal kalp hastalig1 belirlenmistir. Eslik
eden konjenital kardiyovaskiiler anomalilerin % 18’1 ASD iken % 20’sinde kompleks

anomaliler teshis edilmistir (Sayan, A. ve ark., 2016).

1.4.3.1. Ozofagus Atrezisi

Ozefagusun dogumsal olarak yoklugu durumudur. Sikligi, 2500 canli dogumda
bir olarak bildirilmistir. Etkilenmis olgularin % 50’sinde, vertebra anomalileri,

kardiyovaskiiler hastaliklar ve ekstremite kusurlari eslik eder (Spitz, L., 2007).

Ozofagus atrezisi, gastrointestinal sistem anomalileri iginde 3. siklik sirasinda
yer alir. Gastrointestinal sistem anomalilerinin % 15 ila % 28 kadarindan 6zofagus
atrezisi sorumludur (Allin, B. ve ark., 2014; Mammadov, E. ve Tiryaki, S., 2018;
Sistonen, S. J. ve ark., 2010) Ozofagus atrezisi saptanan olgularm % 30’unda
konjenital kalp hastalig1 teshis edilirken % 10’unda kompleks kalp hastaligi tanisi
konulmustur (Donoso, F. ve ark., 2016; Encinas, J. ve ark., 2007). Ozofagus atrezisi
ve iligkili trakeodzofagus fistiillerine tan1 koymak icin 6zofagografi ¢ekilmelidir

(Ethun, C. G. ve ark., 2014; G6rmez, A. ve Haliloglu, M., 2017).

1.4.3.2. Jejunal Atrezi

Jejunal atrezi sikligi, her 14000 ila 50000 dogumda bir olarak bildirilmistir. Bir
baska calismaya gore, jejunal atrezi goriilme sikligi % 12,1 kadardir (Lee, S. H. ve
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ark., 2012). Kistik fibrozis hastalarinda jejunal atrezi sikligit 210 kat artmustir
(Sharma, C. ve ark., 2017). Jejunal ve ileal atrezinin gebelikteki tanisi igin gebeligin
son Ui¢ aymin basinda yapilan seri transabdominal ultrasonografi incelemelerinde
stviyla dolu bagirsak anslarinin gériintiilenmesi biiyiik 6nem tasir. (Virgone, C. ve

ark., 2015).

1.4.3.3. Duodenal Atrezi

Duodenal atrezi sikligi, her 1000 ila 6000 dogumda bir goriiliir. Olgularin %30
ila %52 kadarina baska hi¢bir anomali eslik etmez. Etkilenmis olgularin %20 ila %30
kadarinda Down sendromu goériilirken %20 ila %25 kadarinda konjenital kalp
anomalileri de mevcuttur. Duodenal atrezi, erkek ve kiz ¢ocuklarini esit oranda
etkiler (Freeman, S. ve ark., 2009).

Gebelikte duodenal atrezi tanisini koymak i¢in transabdominal ultrasonografi
incelemesinde, siviyla dilate olmus midenin ve proksimal duodenumun olusturdugu

“cift kabarcik” goriiniimiiniin tespit edilmesi gerekir (Traubici, J., 2001).

1.4.3.4. Biliyer Atrezi

Canli dogan her 2500 bebegin birinde neoanatal kolestaz goriiliir. Bu olgularin
%25’inde biliyer atrezi mevcuttur. Avrupa llkelerinde biliyer atrezi siklig1 5/100000
canli dogum oraninda goriiliirken Pasifik {ilkelerindeki siklig1 1/30000 canli dogum
olarak bildirilmistir (Balistreri, W. F. ve Bezerra, J. A., 2006).

Biliyer atrezi etiyolojisinde genetik faktorler, perinatal enfeksiyonlar ve diger
teratojenik etkenler rol oynar. Biliyer atrezi olgularinda kromozom bozukluklari s6z
konusu olabilecegi gibi konjenital kalp ve gastrointestinal sistem anomalileri de
biliyer atreziye eslik edebilir. Serum bilirubin ve transaminaz diizeylerindeki artis,

kanama siiresindeki uzama ve karaciger biyopsisi yardimiyla tant konulur.
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Tedavisinde,  hepatoportoenterestomi ~ ve/veya  karaciger  transplantasyonu

gerceklestirilir (Siew, S. M. ve Kelly, D. A., 2016).

1.4.3.5. Gastrosizis

Gastrosizis abdomenin sag tarafindaki organlarin karin duvarmi gegerek
kesesiz olusum gostermesidir. Bu defektin sagda olmasinin nedeni, sagda bulunan
omfolomezenterik arterin veya umbilikal venin gelisimini 6. haftada ige kivrilma ile

tamamlamasi nedeniyledir (Klein, M., 2006).

Gastrosizis, her 10000 canli dogumdan 11,4’tinde goriiliir. Risk faktorleri
arasinda; sosyoekonomik diizeyin diisilk olmasi, beslenme bozuklugu, sigara ve
madde bagimlilig1 sayilabilir (Frolov, P. ve ark., 2010). Prenatal tanisi, gebeligin
ikinci ii¢ ayinda yapilan transabdominal ultrasonografi ve Olgiilen serum AFP
diizeyleriyle konulabilir. Gastrosizisle iliskili olarak intrauterin gelisme kisitliligi,
sivi-elektrolit bozukluklari, sepsis, bagirsak perforasyonu ve nekrozu ortaya ¢ikabilir

(Chen, I.-L. ve ark., 2011)

Tedavisinde, cerrahi olarak organlar karin igine yerlestirilir ve karin duvari

onarilir. Komplike olgularda, bagirsak rezeksiyonu ve anastomoz da yapilabilir

(Aktoz, F., 2018).

1.4.3.6. Omfalosel

Omfalosel, 6. ve 11. gebelik haftalar1 arasindaki olusan ince bagirsak ve/veya
karaciger herniasyonunun sebat etmesidir. Karin orta hattinda bulunan omfalosel
kesesi, periton zar1 ve amnion kesesi ile ortiiliidiir. Kese i¢indeki ince bagirsaklar,

normal goriiniimlidiir ve islevlerini kaybetmemistir (Aktoz, F., 2018).

Omfalosel olgularinin % 30’unda kromozom bozukluklari goriiliir. Trizomi 18,

en sik saptanan kromozom bozuklugudur. Omfalosel olgularinin % 47’sine
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konjenital kalp anomalileri ve %33’iine santral sinir sistemi anomalileri eslik eder
(Gamba, P. ve Midrio, P., 2014). Omfalosel olgularinin dogum sekli, obstetrik
endikasyonlara gore planlanir ve herhangi bir kontrendikasyon yoksa vajinal dogum
onerilir (How, H. Y. ve ark., 2000). Vazokonstriksiyona yol agan sigara, oral
kontraseptif, efedrin ve psddoefedrin gibi farmakolojik ajanlarin, omfalomezenterik
vende konstriksiyona neden olarak karin 6n duvarimi nekroza ugrattigi ve omfalosel

olusumunu tetikledigi diisiiniilmektedir (Feldkamp, M. L. ve ark., 2007).

Omfalosel ¢apmin 5 cm’den kiigiik olmasi ve karaciger herniasyonu
bulunmamasi durumunda primer onarim gergeklestirilir. Omfalosel ¢apinin 5 cm’den
biiyiik olmasi, eslik eden baska anomalilerin bulunmasi ve klinik tablonun olumsuz

seyretmesi durumunda gecikmeli onarim yapilir (Aktoz, F., 2018).

1.4.3.7. Yarik Damak ve Dudak

Yarik damak-dudak olusumunda genetik ve cevresel faktorler rol oynar. izole
yaritk damak olgularmin %50’sinde ve izole yarik dudak olgularinin %25’inde
genetik faktorler etkilidir (Cohen, M., 2002; Saal, H. M., 2002).

Prenatal tanist i¢in gebeligin ikinci ii¢ ayinda transabdominal ultrasonografi
yapilmast gerekir. Prenatal tani basarisi, %30 ile %90 arasinda degisir. Siipheli
olgularda, iki boyutlu ultrasonografinin igse yaramamasi durumunda ii¢ boyutlu
ultrasonografi veya manyetik rezonans goriintiilemeden yararlanilabilir (Rotten., J.-
M. D., 2008). Tedavisinde, palatoplasti yontemi ile damak kapatilir, velofaringeal
sfinkter onarilir, yiiziin islevselligi yerine getirilir ve konugmada etkinlik saglanir

(Timer, M., 2013).
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1.4.4. Genitoiiriner Sistem Anomalileri

Bobrek, mesane, iireter ve toplayici sistemle ilgili anomalileri igerir. Uretero-
pelvik darlik, iireterosel, liretra atrezisi, posterior iiretral valf ve hipospadias, en sik

rastlanan genitoiiriner sistem anomalileridir (Giir Cetinkaya, P., 2013).

Genitoiiriner sistem anomalilerine prenatal donemde tam1 koymak i¢in
gebeligin ikinci ii¢ aymnda transabdominal ultrasonografi yapilmalidir. Bu inceleme
sirasinda mesane ve renal pelvis anatomisi dilatasyon acisindan degerlendirilmeli,

amnion s1vist miktar1 dlgiilmeli ve fetal cinsiyet belirlenmelidir (Cansu, A., 2017).

1.4.4.1. Kriptorsidizm

Kriptorsidizm (inmemis testis), erkek cocuklarda en sik goriilen konjenital
anomalidir. Zamaninda dogan erkek bebeklerin %8’ini ve prematiire erkek
bebeklerin %30 unu etkiler. Olgularin %231 ¢ift taraflidir (Wood, H. M. ve Elder, J.
S., 2009).

Inmemis testis tanis1 alanlarda testis kanseri goriilme riski 40 kat artmustir
(Wood, H. M. ve Elder, J. S., 2009). Olas1 malignite riskini en aza indirmek igin
dogumdan sonra ilk alt1 ay- bir y1l i¢inde orsiopeksi yapilmalidir. (Pettersson, A. ve
ark., 2007).

1.4.4.2. Hipospadias

Hipospadias, dis iiretral kanalin penis iizerindeki normal yerinde degil govde
kisminda daha 6ne agilmasi ile tanimlanir. Bu anomali, canli dogan erkek bebeklerde
1/30 oraninda goriilir (Marrocco, G. ve ark., 2015). Hipospadias olusumunda
multifaktoryel kalitim rol oynar. Etkilenmis olgularin %7 ila %14 kadarinda genetik
faktorler sz konusudur. Bu anomali, siklikla italyanlar ve Yahudilerde ortaya cikar
(Aydur, E. ve Dayang, M., 2004; Dolk, H., 2004).
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Bir varsayima gore, androjenlerin salgilanmasinda goérev alan faktorlerin
yeterince lretilememesi ve Onciil genitoiiriner dokunun yeterince uyarilamamasi
sonucu hipospadias meydana gelir (Carmichael, S. ve ark., 2014). Hipospadias
olgularma posterior iretral valf, kriptorsidizm ve inguinal herni eslik edebilir

(Aydur, E. ve Dayang, M., 2004; Dolk, H., 2004).

Hipospadias tanis1 fizik muayene ile konulur. Tedavisi cerrahi yolla yapilir.
(Baskin, L. S. ve Ebbers, M. B., 2006). Hipospadias cerrahisi; kanama, enfeksiyon,
nekroz, ddem, yara ayrilmasi, fistiil, kateter tikanikligi, mesane spazmi ve penil
ereksiyon gibi komplikasyonlarla iliskilidir (Aigrain, Y. ve ark., 2010; Bhat, A. ve
Mandal, A. K., 2008; Wilkinson, D. J. ve ark., 2012).

1.4.4.3. Polikistik Bobrek Hastalhigi

Bobregin toplayici kanallarinda fuziform dilatasyon ile birlikte karaciger
fibrozunun goriildiigii kalitsal bir hastaliktir. Insidansi, 1/10.000 ile 1/40.000 arasinda
degisir. Hem anneden hem babadan kalitilan 6. kromozomun kisa kolundaki (6p21)

geninin mutasyonundan kaynaklanan otozomal resesif bir hastaliktir (Yohannes, P.

ve Hanna, M., 2002).

Prenatal tanisi i¢in gebeligin ikinci ii¢ aymin basinda yapilan transabdominal
ultrasonografide her iki bobregin belirgin olarak biiyiidiigli, hiperkojen yapida
oldugu ve her iki bobrekte capi <2 mm olan kistlerin yaygin olarak bulundugu
goriiliir. Bundan bagka, bobreklerin idrar ¢ikaramamasina bagli olarak amnion sivisi
miktarinin ciddi olarak azaldigi saptanir. Amnion sivisindaki azliga bagli olarak
akciger dokusu gelisemez ve polikistik bdbrekleri olan bebekler, genellikle

dogumdan sonra pulmoner hipoplazi nedeniyle kaybedilir (Emre S ve ark., 2018).
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1.4.4.4. Multikistik Displastik Bobrek

Bobregin gelisimsel anomalilerinden biri olan multikistik displastik bobrek,
4300 ila 3640 canli dogumda bir goriilir. Multikistik displastik bobrek yapist;
birbiriyle iligkili olmayan ¢ok sayida kisti cevreleyen displastik parankimden
meydana gelir. Prenatal tanist i¢in gebeligin ikinci {i¢ aymin baginda yapilan
transabdominal ultrasonografide tek tarafli olarak biiyiimiis, genis ince duvarli ve gok
sayida kisti iceren fetal bobregin goriintiilenmesi gerekir. Bundan bagka, Doppler

ultrasonografide renal arter goriintiilenemez (Gokaslan, F., 2010).

Multikistik displastik bobrek, izole olabilecegi gibi vezikoiireteral reflu
ve/veya ureteropelvik bileske darlig: ile birliktelik gdsterebilir. Bu anomali, dogum
sonrast donemde hipertansiyon ve malignansi riskinde artisa sebep olabilir. Bu risk
artist nedeniyle, gegmiste, dogum sonrasi donemde, etkilenmis bobregin cerrahi yolla
cikarilmasi Onerilirdi. Ancak, giiniimiizde, yasamin ilk bes yilinda, multikistik
displastik yapidaki bobregin kendiliginden involusyona ugradigi bilindigi icin
herhangi klinik bir endikasyon yoksa rutin nefrektomi artik yapilmamaktadir (Ensari,
E., 2019).

1.4.4.5. Renal Agenezi

Bilateral renal agenezi, 5000 fetusta bir goriiliir. Karakteristik olarak amniyotik
stvi yokluguna bagli yiiz displazisi ve pulmoner hipoplazi ile tanimlanan Potter
sendromu ortaya ¢ikar. Amnion sivisinin azlig1 (oligohidramnios), gebeligin ikinci {i¢
aymda belirginlesir. Bu nedenle, pulmoner hipoplazi ve pndmotoraks ortaya
cikabilir. Periton diyalizi planlanmadan 6nce pulmoner hipoplazinin ciddiyeti goz
oniinde bulundurulmalidir. Ozellikle yenidogan yogun bakimdaki gelismeler ve
bobrek yetmezligi tedavisindeki tecriibelerin artmasi dolayisiyla prognozda az da

olsa iyilesme saptanmistir (Docimo, S. G. ve ark., 2018).
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Unilateral renal agenezi, otopsi serilerinde 1/1000 ve siit ¢ocuklarinda 1/2900
oraninda bildirilmistir. Unilateral renal agenezi tanisi i¢in diger bobregin ektopik bir
yerlesimde goriintiilenmemesi gerekir. Bu durumda, diger bobrekte displazi veya
kompansatuar hipertrofi gelisir. Prognoz, diger bobregin islevsel durumuna baglidir.
Kontralateral bobrek normal ise prognozun ¢ok iyi oldugu soylenebilir. Ote yandan,
unilateral renal agenezi, uzun vadede proteiniiri ve hipertansiyon ile iligkili olabilir.
Bu anomaliye; i¢ kulak, genital sistem ve aksiyal sistem anomalileri eslik edebilir
(Ensari, E., 2019)).

1.4.4.6. Konjenital Hidronefroz

Konjenital hidronefroz, renal pelvis ve kalikslerinin genislemesi olarak
tanimlanir. Konjenital hidronefroza {iireter dilatasyonunun eslik etmesi durumunda

hidrotireteronefroz tanisi konulur (Ensari, E., 2019).

Konjenital hidronefroz, en sik goriilen konjenital genitoiiriner sistem
anomalisidir. Konjenital hidronefozun prenatal tanisi i¢in, gebeligin ikinci ve tiglincii
ic ayinda, seri olarak, transabdominal ultrasonografi incelemesi yapilmasi gerekir.
Bu inceleme sirasinda, transvers kesitlerde, renal pelvisin anteroposterior capi

olgtilmelidir (Fefer, S. ve Ellsworth, P., 2006).

1.45. iskelet Sistemi Anomalileri

1.4.5.1. Pes Ekinovarus

Pes ekinovarus, en sik goriilen dogumsal ortopedik anomalidir. Sikligi, 1 ila
2/1000 canli dogumdur. Bu anomalide, diz altindaki tiim kas-iskelet sistemi yapilari
displastiktir. Kiz c¢ocuklariyla kiyaslandiginda erkek cocuklar iki kat daha fazla
etkilenir. Olgularin yarisinda iki tarafli tutulum gézlenmekte olup tek tarafli tutulum

gosteren olgularda sag taraftaki tutulum anlamli olarak daha siktir (Ensari, E., 2019).
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Pes ekinovarus, gebelik esnasinda pozisyona ve amnion sivisindaki azliga bagl
gelisebilecegi gibi artrogripozis, miyelodisplazi, Streeter displazisi, Freeman Sheldon
sendromu, Mdobius sendromu, Down sendromu gibi genetik hastaliklarin bir bileseni
de olabilir. Bu anomalinin en sik saptanan sekli, eslik eden herhangi bir deformitenin
olmadig idiyopatik tiptir. Etiyolojisinde; birincil embriyonik mezenkimal bozukluk,
ayak kemiklerinin beslenme kusuru, anormal kas yapigmasi ve ayagin intrauterin

donemdeki gelismesinde duraklama belirlenmistir (Fefer, S. ve Ellsworth, P., 2006).

1.4.5.2. Yapisal EI Anomalileri

Gebeligin 7. ve 8. haftalar1 arasinda iskelet sisteminde meydana gelen sorunlar,
el kemiklerinde yapisal bozukluklara neden olur. El anomalileri, 1/2000 sikliginda

gortliir (Seok, H. H. ve ark., 2013).

El anomalilerinin  degerlendirilmesi zor olmakla birlikte kromozom
bozukluklar1 icin belirte¢ gorevi gorebilir. Bu nedenle, prenatal doénemde
saptandiklarinda genetik danismanlik verilmelidir. Eldeki besinci parmagin dordiincti
parmaga dogru kivrimlanmasi olarak ifade edilen klinodaktili, trizomi 21 veya
Turner sendromunun belirteci olabilir. Isaret parmaginin diger parmaklarm iizerine
kivrilmas: ve besinci parmagin fleskiyonu ile tanimlanan kamptodaktili, trizomi 18
ile iligkili olabilir. Eldeki iki parmagin fiizyonu olarak ifade edilen sindaktili, baz1 tek
gen hastaliklarina isaret edebilir. Bir elde besten fazla sayida parmak bulunmasi
olarak tanimlanan polidaktili, trizomi 13 i¢in bir gosterge olabilir. Gebeligin ikinci {i¢
aymda yapilan seri transabdominal ultrasonografi incelemelerinde, elin hep ayni
pozisyonda veya yumruk seklinde goriilmesi, anomali bakimindan siiphe
uyandirmalidir. Bu durumda, {i¢ boyutlu ultrasonografiden yararlanilabilir (Dighe,

M. ve ark., 2008; Nelson, D. B. ve ark., 2014).
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1.4.5.3. Akondroplazi

Insanlarda ciiceligin en sik nedeni olan akondroplazi, FGFR3 genindeki
mutasyonlar sonucu ortaya ¢ikar. Otozomal dominant yolla kalitilan bu hastaligin
insidansi, 1/15.000 ila 1/40.000 canli dogum arasinda degisir. Etkilenmis olgular, tist
ve alt ekstremitelerinde rizomelik bir kisaliga, nispeten dar ve uzun bir govdeye, kisa
ticgen ellere, yiizlin ortasinda hipoplaziye, makrosefaliye ve belirgin bir alna sahiptir.
Bazi1 olgularda motor gelisimde gerilik saptanmasina ragmen zeka seviyesi genelde
normaldir. Prenatal tani i¢cin gebeligin 24. haftasindan sonra seri transabominal
ultrasonografi incelemesi veya riskli olgularda, gebeligin 18.-20. haftalar1 arasinda
amniosentez sonrasi ilgili mutasyon analizi yapilmalidir (Dighe, M. ve ark., 2008;

Nelson, D. B. ve ark., 2014).

1.5. Konjenital Anomalilerden Korunma

Teknoloji ve saglik alanindaki gelismeler, konjenital anomalilere gebelik
sirasinda tan1 konulmasini saglar. Bundan baska gebelik takiplerinin daha cok
merkezde ve daha sik yapilmas: da, konjenital anomalilere tani koymayi
kolaylastirir. Ugiincii basamak saglik merkezlerine yonlendirilen konjenital anomalili
gebeliklere ait kayitlarin diizgiin olarak tutulmasi, toplumdaki anomali sikliginin net

olarak belirlenmesine yardime1 olacaktir (Balci, O. ve ark., 2012).

Perinatal ve neonatal 6liimler, iilkelerin toplum sagligina verdigi 6nemin ve
sosyoekonomik gelismisliklerinin gostergesidir. ~ Perinatal mortaliteyi azaltacak
Onlemlerin alinmasi, toplum sagligina katkida bulunacaktir. Konjenital anomalilere
olabildigince erken déonemde tani konulmasi ve yasamla bagdagsmayan anomalilerin
varliginda gebeligin sona erdirilmesi, anomalilere bagl 6liim oranini azaltir. Ana ve
Cocuk Sagligi Aile Planlamasi Genel Midiirliigli verilerine gore, lilkemizde 1998
yilinda %2,6 olarak bildirilen neonatal 6liim orani, 2009 yilinda %1’e diismiistiir. Bu
diisiiste, konjenital anomalilerin prenatal tanisi, erken dogumlarin ve enfeksiyonlarin

onlenmesi 6nemli rol oynamistir (Demirel, G. ve ark., 2013).
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Riskli olgularda, genetik hastaliklar i¢in bilgilendirme biiyilk onem tasir.
Mevcut gebeliginde biyokimyasal veya radyolojik risk tespit edilenlerde, onceki
gebelikleri diisiik, 6lii dogum veya ¢ocuk 6liimii ile sonuglananlarda ve anne yasinin
ileri oldugu olgularda genetik damigsmanlik verilmelidir. Genetik danigsmanlik
verilirken soyagaci bilgilerinin ayrintili bir sekilde alinmalidir (Apak, M., 2010).
Ayrica, bu bireylere, 2008 yilinda Saglik Bakanlig: tarafindan yayimlanan Dogum
Oncesi Bakim Rehberi temel alinarak dogum &ncesi bakim hizmetinin verilmesine

dikkat edilmelidir (Catak, B. ve ark., 2014).
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2. GEREC VE YONTEM

2.1. Arastirmanin Etik Onay1

Aragtirmanin  etik ag¢idan uygunlugunun degerlendirilmesi amaciyla
Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi Klinik Arastirmalar Etik Kurulu’ndan
onay alindi (Onay No: 2019/94).

2.2. Arastirmanin Tipi

Bu geriye doniikk ve tamimlayici arastirma, calisma merkezinde, gebelik
sirasinda ve dogum sonrast donemde tant konulan dogumsal anomali tiplerini
degerlendirmek ve dogumsal anomalilerle iliskili etkenleri belirlemek amaciyla

yapilmustir.

2.3. Arastirmanin Yeri ve Zamam

Arastirma, 1 Ocak 2015 ve 1 Ocak 2018 tarihleri arasinda Afyon Kocatepe
Universitesi Hastanesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dali’nda abortusla ya
da dogumla sona erdirilen gebeliklerde, gebelik sirasinda veya dogum sonrasi

donemde tan1 konulan dogumsal anomaliler {izerinde uygulanmaistir.

2.4. Arastirmanin Orneklem Secimi

Arastirma, 1 Ocak 2015 ve 1 Ocak 2018 tarihleri arasinda Afyon Kocatepe
Universitesi Hastanesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dali’nda abortusla ya
da dogumla sona erdirilen gebeliklerde, gebelik sirasinda veya dogum sonrasi

donemde tan1 konulan 214 dogumsal anomali lizerinde yiiriitilmiistiir.

Calismaya alinma kriterleri;
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e Etkilenmis gebeligi olan kadinin 18-45 yas araliginda olmasi,
e Dogumsal anomali tanisinin ¢alisma merkezinde konulmus olmasi,

e Etkilenmis gebeligin ¢alisma merkezinde sonlandirilmis olmasi,

e Etkilenmis gebelikle ilgili sosyodemografik ve klinik bilgilere eksiksiz
ulasilmasi.

e Etkilenmis gebeligin tekil olmasi

o Etkilenmis gebelikte tek bir anomali olmasi

Calismadan diglanma kriterleri;

e Etkilenmis gebeligi olan kadinin <18 ve >45 yasinda olmasi,

e Dogumsal anomali tanisinin ¢alisma merkezinde konulmamis olmasi,

e Etkilenmis gebeligin ¢alisma merkezinde sonlandirilmamis olmast,

o Etkilenmis gebelikle ilgili sosyodemografik ve klinik bilgilerin eksik olmasi
e Etkilenmis gebeligin ¢ogul gebelik olmasi.

e Etkilenmis gebeligin ¢oklu anomaliye sahip olmasi

2.5. Verilerin Toplanmasi

Calismadaki verilerin toplanmasi i¢in kullanilan anket formu, arastirmaci
tarafindan, literatlir bilgileri dogrultusunda hazirlanmistir ve 32 degiskenden
meydana gelmistir (Bkz. Ek. 2). Bu formda; gebeliklerinde dogumsal anomali
belirlenen kadinlarin  sosyodemografik 06zelliklerine, etkilenmis kadinlarin ve
eslerinin klinik 6zelliklerine ve etkilenmis gebeliklerin klinik 6zelliklerine iliskin

sorulara yer verilmistir.

Sosyodemografik 6zelliklerle ilgili boliimde; gebeliklerinde dogumsal anomali
belirlenen kadinlarin yagslari, viicut agirliklari, boylari, obstetrik dykiileri (gebelik,
dogum ve abortus sayilari), ikamet yerleri, egitim durumlari, ¢calisma durumlari,
sosyal giivenceleri, akraba evliligi yapip yapmadiklari, kronik hastalifa sahip olup
olmadiklar1 ve herhangi bir ameliyat gecirip gec¢irmedikleri ile ilgili sorular yer

almistir. Bu sorularin yanitlari, dogumsal anomali tanisi konulan gebe kadinlarin
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tibbi dosyalarindan ve telefon numaralarindan gebe kadinlarla iletisim kurularak

bulunmustur ve anket formuna kaydedilmistir.

Klinik 6zelliklerle ilgili boliimde; dogumsal anomali belirlenen kadinlarin kan
gruplari, eslerinin kan gruplari, ¢iftlerde Rh uyumsuzlugu bulunup bulunmadigi,
kadinin ve erkegin ailesinde kalitsal hastalik olup olmadig: ile ilgili sorular yer
almistir. Bu sorularin yanitlari da, hastalarin tibbi dosyalarindan ve telefon
numaralarindan hastalarla iletisim kurularak bulunmustur ve anket formuna

kaydedilmistir.

Klinik o6zelliklerle ilgili diger boliimde; dogumsal anomali belirlenen
kadinlarin gebelik 6ncesi donemde folik asit alip almadiklari, gebelik esnasinda; ilag
kullanip kullanmadiklari, sigara icip i¢medikleri, radyasyona maruz kalip
kalmadiklari, dis tedavisi yaptirip yaptirmadiklari, gebelikle iliskili hastaliklar1 olup
olmadigi ve gebelik takiplerine diizenli olarak devam edip etmedikleri
sorgulanmistir. Bu sorgulama, tibbi dosyalar araciligiyla ve/veya hastalarla telefon
yoluyla iletisim kurularak yapilmistir. Bundan baska; dogumsal anomalilere prenatal
donemde tan1 konulup konulmadigi, amniosentez yapilip yapilmadigi, gebeligin nasil
sona erdigi (abortus, preterm veya term dogum), dogum sekli (vajinal veya
sezaryenle dogum), dogum agirlig ve fetal cinsiyet ile ilgili veriler, tibbi dosyalardan

elde edilerek kaydedilmistir.

2.6. Verilerin Degerlendirilmesi

Elde edilen veriler, bilgisayar ortaminda, Sosyal Bilimler igin Istatistiksel
Paket siirtim 25,0 (SPSS IBM, Armonk, NY, ABD) kullanilarak degerlendirildi.
Siirekli degiskenler ortalamatstandart sapma (aralik: minimum-maksimum) olarak
ifade edilirken siirekli olmayan degiskenler say1 veya yiizde olarak belirtildi.
Karsilastirmalar i¢in tek yonlii varyans analizi yapildi; Friedman ve ki-kare testleri
uygulandi. Gruplar aras1 karsilastirmalarda anlamlilik belirlendiginde, hangi gruplar
arasinda anlamli farklilik oldugunu saptamak i¢in Bonferroni diizeltme testinden

yararlanild. Istatistiksel anlamlilik icin p < 0,05 degeri kabul edildi.
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3. BULGULAR

Tablo 3.1°de, ¢alisma kapsaminda incelenen dogumsal anomaliler, temel
olarak etkiledikleri organ sistemlerine gore gruplandirilmistir. Buna gore, ¢alisma
grubunun %39,3’tinii olusturan kardiyovaskiiler anomaliler, en sik gériilen dogumsal
anomalilerdir. Kardiyovaskiiler anomalileri, sirastyla santral sinir sistemi anomaliler
(%33,6), genitoiiriner anomaliler (%14,1), iskelet sistemi anomalileri (%9,3) ve yiiz

anomalileri (%3,7) takip etmistir.

Tablo 3.1. Tan1 Konulan Dogumsal Anomaliler

Say1 (%)
Kardiyovaskiiler anomaliler 84 (%39,3)
Atrial septal defekt 38 (%17,8)
Ventrikiiler septal defekt 30 (%14,0)
Atrioventrikiiler kanal defekti 11 (%5,1)
Fallot tetralojisi 5 (%2,3)
Santral sinir sistemi anomalileri 72 (%33,6)
Spina bifida 33 (%15,4)
Anensefali 26 (%12,1)
Ensefalosel 13 (%6,1)
Genitoiiriner anomaliler 30 (%14,1)
Hipospadias 12 (%5,6)
Kriptorsidizm 6 (%2,8)
Polikistik bobrek hastalig 5 (%2,3)
Multikistik displastik bobrek 3 (%1,4)
Unilateral renal agenezi 2 (%0,9)
Konjenital hidronefroz 2 (%0,9)
Iskelet sistemi anomalileri 20 (%9,3)
Pes ekinovarus 12 (%5,6)
Polidaktili 5 (%2,3)
Akondroplazi 2 (%0,9)
Sindaktili 1 (%0,5)
Yiiz anomalileri 8 (%3,7)
Yarik dudak 5 (%2,3)
Yarik damak 2 (%0,9)
Yarik damak-dudak 1 (%0,5)
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Kardiyovaskiiler anomali belirlenen 84 kadinin 14’tine (%16,7) Down
sendromu tanis1 konulmustur. Tablo 3.2’de Down sendromu tanisi konulan olgularin
klinik Ozellikleri 6zetlenmistir. Down sendromu olgularinin  8’inde (%57,1)
atrioventrikiiler kanal defekti, 4’tinde (%28,6) VSD ve 2’sinde (%14,3) Fallot
tetralojisi mevcuttur. Sayilan kardiyovaskiiler anomalilerin sadece 5’ine (%35,7)
prenatal tan1 konulmustur ve yalnizca 2’sine (%14,3) amniosentez yapilmstir.
Atrioventrikiiler kanal defekti nedeniyle amniosentez yapilarak Down sendromu
tanist konulan bir olgu, gebeligin 22. haftasinda, ailesinin istegiyle abortusla sona
erdirilmistir. Gebeligin devam ettigi 13 olgunun 9’u (%69,2), 37. gebelik haftasina
ulasmistir ve 7’si (%53,8) sezaryenle dogum yapmistir. Down sendromu

olgularindan 8’inin (%57,1) cinsiyeti erkek olarak kaydedilmistir.

Tablo 3. 2. Tan1 Konulan Down Sendromu Olgulart

Anne Gebelik | Dogumsal | Prenatal | Amniosentez | Abortus/ Dogum Fetal
yast sayl1s1 anomali tant Dogum sekli cinsiyet
(yil) zamani
(hafta)
1 26 2 AVKD Yok Yapilmadi 37 Sezaryen Kiz
2 32 3 AVKD Yok Yapilmad: 38 Vajinal Erkek
3 28 2 AVKD Yok Yapilmad: 35 Sezaryen Kiz
4 30 3 AVKD Var Yapilmadi 34 Sezaryen Erkek
5 25 2 AVKD Yok Yapilmadi 39 Sezaryen Erkek
6 32 3 AVKD Yok Yapilmadi 38 Vajinal Kiz
7 40 6 AVKD Var Yapild: 22 Abortus Kiz
8 38 3 AVKD Var Yapild: 38 Vajinal Kiz
9 24 2 VSD Yok Yapilmadi 37 Vajinal Erkek
10 22 1 VSD Yok Yapilmadi 39 Vajinal Erkek
11 23 1 VSD Yok Yapilmadi 33 Sezaryen Erkek
12 22 1 VSD Yok Yapilmad: 35 Sezaryen Kiz
13 34 3 Fallot Var Yapilmad: 38 Vajinal Erkek
tetralojisi
14 35 3 Fallot Var Yapilmadi 37 Sezaryen Erkek
tetralojisi

AVKD: atrioventrikiiler kanal defekti; VSD: ventrikiiler septal defekt

Tablo 3.3’te dogumsal anomalili gebeligi olan kadinlarin sosyodemografik
ozellikleri gosterilmistir. Buna gore; incelenen kadinlarin ortalama yasi, viicut kitle
indeksi, gebelik ve dogum sayilar1 sirasiyla 27,9+6,0 yil, 24,5+3,82 kg/mz, 2,5+1,4
ve 1,4+1,1 olarak hesaplanmistir. Dogumsal anomalili gebeligi olan 145 kadinin
(%67,8) ilkdgretim diizeyinde egitim gordiigii ve yalmizca 18 kadinin (%8,4)

yiiksekokul/iiniversite diizeyinde egitim durumuna sahip oldugu belirlenmistir.
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Tablo 3. 3. Gebeliginde Dogumsal Anomali Olan Kadinlarin Sosyodemografik
Ozellikleri

Ortalama+Standart sapma (Minimum-Maksimum)

Yas (y1l) 27,9+6,0 (18-41)
Viicut agirligr (kg) 63,7+11,0 (45-95)
Boy (m) 1,61+0,06 (1.45-1.80)
Viicut kitle indeksi (kg/mz) 24,50+3,82 (17,26-35,76)
Gebelik sayisi 2,5+1,4 (1-8)
Dogum sayis1 1,4+1,1 (0-7)
Abortus sayisi 1,1+0,6 (0-5)
Say1 (%)
Ikamet yeri
Il 84 (%39,2)
flge 81 (%37,9)
Koy 49 (%22,9)
Egitim durumu
Okuryazar degil 8 (%3,7)
Tlkokul 77 (%36,0)
Ortaokul 68 (%31,8)
Lise 43 (%20,1)
Yiiksekokul/Universite 18 (%8,4)
Calisma durumu
Ev hanimi 202 (%94,4)
Calisiyor 12 (%5,6)
Sosyal giivence
Var 188 (%87,9)
Yok 26 (%12,1)
Akraba evliligi
Var 39 (%18,2)
Yok 175 (%81,8)
Kronik hastalik
Yok 183 (%85,5)
Hipotiroidizm 10 (%4,7)
Hipertansiyon 5 (%2,3)
Astim 4 (%1,9)
Sistemik lupus eritematozus 4 (%1,9)
Diabetes mellitus 3 (%1,4)
Talassemi minor 3(%1,4)
Colyak hastaligi 2 (%0,9)
Cerrahi 6zgecmis
Var 104 (%48,6)
Yok 110 (%51,4)
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Degerlendirilen kadinlardan 165’inin (%77,1) sehir merkezinde yasadigi,

202’sinin (%94,4) ev hanimi oldugu, 188’inin (%87,9) sosyal gilivenceye sahip

oldugu ve 175’inin (%81,8) akraba evliligi yapmadigi saptanmistir. Dogumsal

anomalili gebeligi olan kadinlardan 183’{iniin (%85,5) herhangi bir kronik hastalig

bulunmadigr ve 110’unun (%51,4) herhangi bir ameliyat gegirmedigi goriilmiistiir.

Incelenen kadinlarda en sik goriilen kronik hastaliklar; hipotiroidizm (%4,7),

hipertansiyon (%2,3), astim (%1,9), sistemik lupus eritematozus (%1,9), diabetes

mellitus (%1,4), talassemi mindér (%1,4) ve ¢olyak hastaligi (%0,9) olarak

siralanmistir (Tablo 3.3).

Tablo 3. 4. Gebeliginde Dogumsal Anomali Saptanan Kadinlarin ve Eslerinin Klinik

Ozellikleri

Say1 (%)
Annenin kan grubu
ARh (+) 91 (%42,5)
B Rh (+) 33 (%15,4)
AB Rh (+) 25 (%11,7)
0 Rh (+) 37 (%17,3)
A Rh(-) 10 (%4,7)
B Rh(-) 2 (%0,9)
AB Rh(-) 4 (%1,9)
0 Rh(-) 12 (%5,6)
Babanin kan grubu
A Rh (+) 86 (%40,2)
B Rh (+) 46 (%21,5)
AB Rh (+) 22 (%10,3)
0 Rh (+) 38 (%17,8)
A RN(-) 8 (%3,7)
B Rh(-) 8 (%3,7)
AB Rh(-) 2 (%0,9)
0 Rh(-) 4 (%1,9)
Rh/Rh Uyumsuzlugu
Var 20 (%9,3)
Yok 194 (%90,7)
Annenin ailesinde kalitsal
hastalik
Var a30 (%14,0)
Yok 184 (%86,0)
Babanin ailesinde kalitsal
hastalik
Var 25 (%11,7)
Yok 189 (%88,3)
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Tablo 3.4’te, dogumsal anomalili gebeligi olan kadinlarin ve eslerinin klinik
ozellikleri ozetlenmistir. Buna gore, incelenen kadinlarda en sik rastlanan kan
gruplar1, A Rh(+), 0 Rh(+) ve B Rh(+) olarak belirlenmistir (sirasiyla %42,5, %17,3
ve %15,4). Kadinlarin eslerinde en sik rastlanan kan gruplar1 ise A Rh(+), B Rh(+)
ve 0 Rh(+) olarak saptanmistir (sirasiyla %40,2, %21,5 ve %17,8). Degerlendirilen
ciftlerin yalnizca 20’sinde (%9,3) Rh uyumsuzlugu mevcuttur. Dogumsal anomalili
gebeligi olan kadinlarin 30’unda (%14) kalitsal hastalik bakimindan aile Oykiisii
pozitif bulunurken eslerinin 25’inde (%11,7) kalitsal hastalik acisindan aile Sykiisii

miispetti.

Tablo 3.5’te, dogumsal anomalisi olan gebeliklerin klinik 6zellikleri
gosterilmistir. Buna gore, incelenen kadinlardan 184’iniin (%86) gebelik Oncesi
donemde folik asit kullandig1, 164’{iniin (%76,6) gebelik sirasinda herhangi bir ilag
kullanmadigi, 189’unun (%88,3) gebeligi esnasinda sigara i¢cmedigi, 208’inin
(%97,2) gebeligi boyunca radyasyona maruz kalmadigi, 203 liniin (%94,9) gebeligi
esnasinda dis tedavisi yaptirmadigi ve 165’inin (%77,1) gebelikle iliskili bir hastalik
gecirmedigi belirlenmistir. Hipotiroidizm, gestasyonel diyabet ve gestasyonel
hipertansiyon; dogumsal anomalisi olan gebeliklerde en sik saptanan gebelikle iliskili
hastaliklardir (sirasiyla %10,3, %5,6 ve %5,1). Incelenen kadinlardan 204’iiniin
(%95,3) diizenli olarak gebelik takibine devam ettigi ve 193’tiniin (%90,2)
amniosentez yaptirmadigi saptanmistir. Degerlendirilen dogumsal anomalilerin
100’ine (%46.7) tam1 konuldugu, ancak 114’tine (%53,3) tan1 konulmadigi
gorilmiistiir. Dogumsal anomalili gebeliklerden 45’1 (%21,1) abortusla, 54’
(%25,2) gebeligin 37. haftasindan once preterm dogumla ve 115’1 (%53,7), gebeligin
37. haftasinda ve sonrasinda gerceklesen term dogumla sonuclanmistir. Preterm ve
term dogumlarn 62’si (%57,9) vajinal yolla meydana gelirken 45’1 (%42,1)
sezaryenle gergeklesmistir. Fetal cinsiyet, dogumsal anomalili gebeliklerin 134’iinde
(%62,6) erkek ve 80’inde (%37,4) kiz olarak belirlenmistir. Dogumsal anomalili
gebelikler igin ortalama dogum agirlig1 2217,7+£273,4 gram olarak bulunmustur.
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Tablo 3. 5. Dogumsal Anomali Belirlenen Gebeliklerin Klinik Ozellikleri

Say1 (%)
Gebelik 6ncesi folik asit kullanimi
Var 184 (%86,0)
Yok 30 (%14,0)
Gebelikte ila¢ kullanimi
Var 50 (%23,4)
Yok 164 (%76,6)
Gebelikte sigara icimi
Var 25 (%11,7)
Yok 189 (%88,3)

Gebelikte radyasyona maruziyet
Rontgen ¢ekimi

6 (%2,8)

Yok 208 (%97,2)
Gebelikte dis tedavisi

Var 11 (%5,1)
Yok 203 (%094,9)
Gebelikle iligkili hastalik

Yok 165 (%77,1)
Hipotiroidizm 22 (%10,3)
Gestasyonel diyabet 12 (%5,6)
Gestasyonel hipertansiyon 11 (%5,1)
Gestasyonel diyabet&hipertansiyon 4 (%1,9)
Gebelik izlemi

Diizenli yapildi 204 (%95,3)
Diizenli yapilmadi 10 (%4,7)
Prenatal tani

Var 100 (%46,7)
Yok 114 (%53,3)
Amniosentez

Yapildi 21 (%9,8)
Yapilmadi 193 (%90,2)

Gebeligin sonuglanma sekli
Abortus (<24. hafta)

Preterm dogum (24-36. hafta)
Term dogum (>37. hafta)

45 (%21,1)
54 (%25,2)
115 (%53,7)

Preterm/Term dogum sekli
Vajinal dogum

62 (%57,9)

Sezaryen 45 (%42,1)
Fetal cinsiyet
Erkek 134 (%62,6)
Kiz 80 (%37,4)
Ortalama+Standart sapma (Minimum-
Maksimum)
Dogum agirligi 2217,7+273,4 (150-4100)
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Tablo 3.6’da, dogumsal anomali gruplarina goére gebe kadinlarin
sosyodemografik ozellikleri karsilagtirilmistir. Kardiyovaskiiler anomalili gebeligi
olan kadinlarin genitoliriner anomalili gebeligi olan kadinlara gore daha yasli oldugu
belirlenmistir (29,9 yil vs 24,4 yil, p=0.001). Dogumsal anomali gruplari; viicut
agirlig, boy ve wviicut kitle indeksi bakimindan istatistiksel olarak benzer

bulunmustur (sirasiyla p=0,253, p=0,901 ve p=0,073).

Kardiyovaskiiler anomalili gebeligi olan kadinlarin genitoiiriner anomalili
gebeligi olan kadinlara gore gebelik sayisinin anlamli olarak daha fazla oldugu
saptanmistir (2,8 vs 2,1, p=0,036). Dogumsal anomali gruplari, dogum sayisi
bakimindan istatistiksel olarak benzer bulunmustur (p=0,167). Noérolojik anomalili
gebeligi olan kadinlarin genitoiiriner anomalili gebeligi olan kadinlara gbre abortus

sayisinin anlamli olarak daha fazla oldugu belirlenmistir (p=0,028).

Kardiyovaskiiler anomalili gebeligi olan kadinlarin genitoiiriner anomalili
gebeligi olan kadinlara gore anlamli olarak daha fazla oranda sehir merkezinde
yasadig1 saptanmistir (%85,7 vs %70, p=0,040). Genitoiiriner anomalili gebeligi olan
kadinlarin, kardiyovaskiiler anomalili gebeligi olan kadinlara gore ilkokul
diizeyindeki egitim durumuna anlamli olarak daha fazla sahip oldugu goriilmiistiir
(%73,3 vs %67,9, p=0,001). Norolojik anomalili gebeligi olan kadinlarin,
kardiyovaskiiler anomalili gebeligi olan kadinlara gore yiiksekokul/liniversite
diizeyindeki egitim durumuna anlamli olarak daha fazla sahip oldugu belirlenmistir
(%13,9 vs %7,1, p=0,001). Norolojik anomalili gebeligi olan kadinlarin genitoiiriner
anomalili gebeligi olan kadinlara gére anlamli olarak daha fazla oranda ev hanimi
oldugu ve bir iste ¢alismadigr saptanmistir (%97,2 vs %13,3, p=0,016). Dogumsal
anomali gruplari; sosyal giivence, akraba evliligi, annenin kronik hastalig1 ve cerrahi
0zgeemisi bakimindan istatistiksel olarak benzer bulunmustur (sirasiyla p=0,207,

p=0,077, p=0,073 ve p=0,550).
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Tablo 3. 6. Dogumsal Anomali Gruplarina gére Gebe Kadinlarin Sosyodemografik

Ozellikleri

o 3 . 5

Sr_ |5, |Ez_. |.Eo|3

e s o : = O L = o 8

T & v g s & 3

< wn =)

M » >
Yas (y11) 29,9+6,4 28,1+5,7 24,4452 25,4434 25.0+£2.3 0.001+*
Viicut agirhigi (kg) 64,9+12,5 63,6+9,2 62,3+11,0 64,7+10,9 56,3+5,8 0,253
Boy (m) 1,61+0,07 1,61+0,05 1,62+0,06 1,61+0,04 1,63+0,07 0,901
Viicut kitle indeksi 25,0+4,55 24,4942 68 23,74+3,79 24,84+3,95 21,27+2,14
(kg /mz) 0,073
Gebelik sayisi 2,8+1,8 2,4+1,1 2,1£1,0 2,4+0,8 1,8+0,9 0,0361*
Dogum sayis1 1,6+1,2 1,3+0,9 1,1+0,7 1,4+0,8 1,3+1,0 0,167
Abortus sayisi 1,2+0,8 1,4+0,6 0,4+0,2 0,4+0,2 0,4+0,2 0,028%*
Ikamet yeri
il 35 (%41,7) 25 (%34,7) 14 (%46,7) 8 (%40,0) 2 (%25,0) 0,040+
Ilge 37 (%44,0) 23 (%32,0) 7 (%23,3) 8 (%40,0) 6 (%75,0) ’
Koy 12 (%14,3) 24 (%33,3) 9 (%30,0) 4 (%20,0) 0 (%0,0)
Egitim durumu
Okuryazar degil 2 (%2,4) 4 (%5,6) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 2 (%25,0)
ilkokul 45 (%53,6) 22 (%30,6) 4 (%13,3) 6 (%30,0) 0 (%0,0) 0,0017§
Ortaokul 12 (%14,3) 28 (%38,8) 18 (%60,0) 8 (%40,0) 2 (%25,0) *
Lise 19 (%22,6) 8 (%11,1) 8 (%26,7) 6 (%30,0) 2 (%25,0)
Y ,okul/Universite 6 (%7,1) 10 (%13,9) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 2 (%25,0)
Calisma durumu
Ev hanim 76 (%90,5) 70 (%97,2) 4 (%13,3) 2 (%10,0) 2 (%25,0) 0,0161*
Caligtyor 8 (%9,5) 2 (%2,8) 26 (%86,7) 18 (%90,0) 6 (%75,0)
Sosyal giivence
Var 70 (%83,3) 68 (%94,4) 26 (%86,7) 18 (%90,0) 6 (%75,0) 0,207
Yok 14 (%16,7) 4 (%5,6) 4 (%13,3) 2 (%10,0) 2 (%25,0)
Akraba evliligi
Var 21 (%25,0) 7 (%9,7) 7 (%23,3) 4 (%20,0) 0 (%0,0) 0,077
Yok 63 (%75,0) 65 (%90,3) 23 (%76,7) 12 (%80,0 8 (%100,0)
Kronik hastalik
Yok 73 (%86,8) 58 (%80,6) 26 (%86,7) 18 (%90,0) 8 (%100,0)
Hipotiroidizm 4 (%4,8) 2 (%2,8) 2 (%6,7) 2 (%10,0) 0 (%0,0)
Hipertansiyon 0 (%0,0) 5 (%6,8) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0 (%0,0)
Astim 4 (%4,8) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0073
Sistemik lupus 0 (%0,0) 2 (%2,8) 2 (%6,7) 0 (%0,0) 0 (%0,0) !
eritematozus
Diabetes mellitus 3 (%3,6) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0 (%0,0)
Talassemi minor 0 (%0,0) 3 (%4,2) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0 (%0,0)
Colyak hastaligi 0 (%0,0) 2 (%2,8) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0 (%0,0)
Cerrahi 6zgegmis
Var 44 (%52,4) 32 (%44,4) 16 (%53,3) 10 (%50,0) 2 (%25,0) 0,550
Yok 40 (%47,6) 40 (%55,6) 14 (%46,7) 10 (%50,0) 6 (%75,0)

*p<0,05, istatistiksel olarak anlamli kabul edildi.
tKardiyovaskiiler ve genitoiiriner anomali gruplari arasindan istatistiksel anlamlilik tespit edildi.
i Norolojik ve genitoiiriner anomali gruplar: arasinda istatistiksel anlamlilik tespit edildi.
§Kardiyovaskiiler ve norolojik anomali gruplari arasinda istatistiksel anlamlilik tespit edildi.
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Tablo 3.7°de, dogumsal anomali gruplarina gore gebe kadinlarin ve eslerinin
klinik o6zellikleri karsilastirilmistir. Norolojik anomalili gebeligi olan kadinlarda,
genitotliriner anomalili gebeligi olan kadinlara gore, A Rh(+) kan grubuna anlaml
olarak daha sik rastlanmistir (%44,4 vs %26,6, p=0,001). Genitoiiriner anomalili
gebeligi olan kadinlarda, kardiyovaskiiler anomalili gebeligi olan kadinlara gore, B
Rh(+) kan grubu anlamli olarak daha sik saptanmistir (%33,3 vs %7,1, p=0,001).
Kardiyovaskiiler anomalili gebeligi olan kadinlarda, genitoiiriner anomalili gebeligi
olan kadinlara gore, 0 Rh(+) kan grubuna anlamli olarak daha sik rastlanmistir
(%20,2 vs %6,7, p=0,001). Genitoiiriner anomalili gebeligi olan kadinlarin eslerinde,
norolojik anomalili gebeligi olan kadinlarin eslerine gore, A Rh(+) kan grubu anlamli
olarak daha sik oranda belirlenmistir (%60 vs %35,7, p=0,001). Norolojik anomalili
gebeligi olan kadinlarin eslerinde, kardiyovaskiiler anomalili gebeligi olan kadinlarin
eslerine gore, B Rh(+) kan grubuna anlamli olarak daha sik oranda rastlanmistir
(%36,1 vs %14,3, p=0,001). Kardiyovaskiiler anomalili gebeligi olan kadinlarin
eslerinde, norolojik anomalili gebeligi olan kadinlarin eslerine gore, 0 Rh(+) kan
grubu anlamli olarak daha sik oranda saptanmistir (%28,5 vs %13,9, p=0,001).
Dogumsal anomali gruplari; Rh/Rh uyumsuzlugu, annenin ve babanin ailelerindeki
kalitsal hastalik 6ykiisii bakimindan istatistiksel olarak benzer bulunmustur (sirasiyla

p=0,852, p=0,088 ve p=0,084).
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Tablo 3. 7. Dogumsal Anomali Gruplarina gore Gebe Kadinlarin ve Eslerinin Klinik

Ozellikleri

% = =z 8 = = =

S . =2g|sedc | E25 52 5 | v2 o

— — >z = R 2= =

N = S 8 3 = G ]
Annenin kan
grubu
ARh (+) 39 (%46,5) | 32 (%44,4) | 8 (%26,6) 4 (%20,0) 8 (%100,0)
B Rh (+) 6 (%7,1) | 11(%153) | 10(%33,3) | 6 (%30,0) 0 (%0,0) %,
AB Rh (+) 12 (%14,3) | 7 (%9,7) 6 (%20,0) 0 (%0,0) 0(%0,0) =
ORh (+) 17 (%20,2) | 10 (%13,9) 2 (%6,7) 8 (9%40,0) 0 (%0,0) =
A Rh(-) 6 (%7,1) 4 (%5,6) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0 (%0,0) S
B Rh(-) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 2 (%6,7) 0(%0,0) 0(%0,0)
AB Rh(-) 0 (%0,0) 2 (%2,8) 2 (%6,7) 0 (%0,0) 0 (%0,0)
0 Rh(-) 4 (%4,8) 6 (%8,3) 0 (%0,0) 2 (%10,0) 0 (%0,0)
Babanin kan
grubu
ARh (+) 30 (%35,7) | 18 (%25,0) | 18 (%60,0) | 14 (%70,0) 6 (%75,0)
B Rh (+) 12 (%14,3) | 26 (%36,1) | 6 (%20,0) 2 (%10,0) 0 (%0,0)
AB Rh (+) 12 (%14,3) | 6 (%8,3) 2 (%6,7) 0 (%0,0) 2 (%25,0)
0 Rh (+) 24 (%28,5) | 10 (%13,9) 0 (%0,0) 4 (%20,0) 0 (%0,0)
ARN(-) 2 (%2,4) 6 (%8,3) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0(%0,0) %
B Rh(-) 2 (%2,4) 2 (%2,8) 4 (%13,3) 0(%0,0) 0 (%0,0) =
AB Rh(-) 0 (%0,0) 2 (%2,8) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0 (%0,0) =
0 Rh(-) 2 (%2,4) 2 (%2,8) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0 (%0,0) ©
Rh/Rh
Uyumsuzlugu ~
Var 8 (%9,5) 8 (%11,1) 2 (%6,7) 2 (%10,0) 0 (%0,0) )
Yok 66 (%90,5) | 64 (%88,9) 28 (%93,3) 18 (%90,0) 8 (%100,0) e
Annenin
ailesinde
kalitsal R
hastalik 2»
Var 15 (%17,2) 6 (%8,3) 5 (%16,7) 2 (%10,0) 1 (%12,5)
Yok 69 (%82,1) | 66 (%91,7) 25 (%83,3) 18 (%90,0) 7 (%87,5)
Babanin
ailesinde
kalitsal >
hastalik 8—
Var 14 (%16,7) | 5 (%6,9) 4 (%13,3) 2 (%10,0) 1 (%12,5)
Yok 70 (%83,3) | 67 (%93,1) | 26(%86,7) | 18 (%90,0) 7 (%87,5)

*p<0,05, istatistiksel olarak anlamli kabul edildi.

tKardiyovaskiiler ve genitoiiriner anomali gruplar1 arasindan istatistiksel anlamlilik tespit edildi.

Norolojik ve genitoiiriner anomali gruplar1 arasinda istatistiksel anlamlilik tespit edildi.
§Kardiyovaskiiler ve norolojik anomali gruplari arasinda istatistiksel anlamlilik tespit edildi.
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Tablo 3.8’de, dogumsal anomali gruplarina gore gebeliklerin klinik 6zellikleri
karsilagtirilmistir.  Genitotiriner anomalili gebeliklere gore, norolojik anomalili
gebeliklerde, gebelik 6ncesi folik asit kullanim1 anlamli olarak daha az bulunmustur
(%93,3 vs %73,6, p=0,006). Genitoiiriner anomalili gebeliklere gore, norolojik
anomalili gebeliklerde, gebelik sirasindaki ila¢ kullanimi anlamli olarak daha az
oldugu goriilmiistiir (%22,2 vs %33,3, p=0,021). Genitoiiriner anomalili gebeliklere
gore, norolojik anomalili gebeliklerde, gebelik esnasindaki sigara i¢imi anlamli
olarak daha az bulunmustur (%20 vs %35,6, p=0,001). Genitoiiriner anomalili
gebeliklere gore, norolojik anomalili gebeliklerde, gebelik sirasindaki radyasyona
maruziyetin anlamli olarak daha fazla oldugu gorilmistiir (%13,3 vs %0, p=0,004).
Dogumsal anomali gruplari, gebelik esnasindaki dis tedavisi bakimindan istatistiksel
olarak benzer bulunmustur (p=0.114). Kardiyovaskiiler anomalili gebeliklere gore,
norolojik anomalili gebeliklerde gebelikle iliskili hastaliklar, anlamli olarak daha az
oranda saptanmistir (%36,9 vs %13,9, p=0,043). Dogumsal anomali gruplari, diizenli
gebelik takibi acisindan istatistiksel olarak benzer bulunmustur (p=0,390).
Genitotiriner anomalili gebeliklere gore, ndrolojik anomalili gebeliklerde prenatal
tan1 oraninin anlamli olarak daha yiiksek oldugu gorilmiistir (%6,7 vs %91,7,
p=0,001). Genitoiiriner anomalili gebeliklere gore, kardiyovaskiiler anomalili
gebeliklerde amniosentez yapma oraninin anlamli olarak daha yiiksek oldugu
belirlenmistir (%0,0 vs %17,9, p=0,019). Kardiyovaskiiler anomalili gebeliklere
gore, norolojik anomalili gebeliklerde abortus orani anlamli olarak daha yiiksek
bulunmustur (%7,1 vs %51,4, p=0,001). Genitoiiriner anomalili gebeliklerde,
norolojik anomalili gebeliklere gore, preterm dogum orani anlamli olarak daha
yikksek saptanmistir (%25 vs %66,7, p=0,001). Kardiyovaskiiler anomalili
gebeliklerde, norolojik anomalili gebeliklere gore term dogum oraninin anlaml
olarak daha yiiksek oldugu belirlenmistir (%64,3 vs %23,6, p=0,001). Genitotiriner
anomalili gebeliklerde, ndrolojik anomalili gebeliklere gore, vajinal dogum daha
yilksek oranda gerceklesmistir (%46,7 vs %8,3, p=0,001). Dogumsal anomali
gruplari, fetal cinsiyet agisindan istatistiksel olarak benzer bulunmustur (p=0,297).
Genitotiriner anomalili gebeliklerde, ndrolojik anomalili gebeliklere gore, dogum
agirhigi anlamli olarak daha yiiksek Olgiilmistiir (2675 gram vs 1260,3 gram,
p=0,001).
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Tablo 3. 8. Dogumsal Anomali Gruplarina gore Gebeliklerin Klinik Ozellikleri

Kardiyovaskiiler | Santral sinir Genitoiiriner Iskelet Yiiz p
anomaliler sistemi anomaliler anomalileri anomalileri
anomalileri
(n=84) (n=72) (n=30) (n=20) (n=8)

Gebelik 6ncesi
folik asit
kullanimi 0,006%*
Var 77 (%91,7) 53 (%73,6) 28 (%93,3) 18 (%90,0) 8 (%100,0)
Yok 7 (%8,3) 19 (%26,4) 2 (%6,7) 2 (%10,0) 0 (%0,0)
Gebelikte ilag
kullanimm 0,021
Var 24 (%28,6) 16 (%22,2) 10 (%33,3) 0(%0,0) 0 (%0,0) !
Yok 60 (%71,4) 56 (%77,8) 20 (%66,7) 20 (%100,0) | 8 (%100,0)
Gebelikte sigara
Lot 0,0013*
Var 11 (%13,1) 4 (%5,6) 6 (%20,0) 0 (%0,0) 4 (%50,0) !
Yok 73 (%86,9) 68 (%94,4) 24 (%80,0) 20 (%100,0) 4 (%50,0)
Gebelikte
radyasyona
maruziyet 0,0041*
Rontgen ¢ekimi 2 (%2,4) 0 (%0,0) 4 (%13,3) 0 (%0,0) 0 (%0,0)
Yok 82 (%97,6) 72 (%100,0) 26 (%86,7) 20 (%100,0) | 8 (%100,0)
Gebelikte dis
tedavisi 0114
Var 6 (%7,1) 0 (%0,0) 3 (9%10,0) 2 (%10,0) 0 (%0,0) !
Yok 78 (%92,9) 72 (%100,0) 27 (%90,0) 8 (%90,0) 8 (%100,0)
Gebelikle
iligkili hastalik
Yok 53 (%63,1) 62 (%86,1) 24 (%79,9) 18 (%90,0) 8 (%100,0)
Hipotiroidizm 10 (%11,9) 8 (%11,1) 2 (%6,7) 2 (%10,0) 0 (%0,0) 0,0438*
Gestasyonel D 8 (%9,5) 2 (%2,8) 2 (%6,7) 0 (%0,0) 0 (%0,0) !
Gestasyonel HT 9 (%10,7) 0 (%0,0) 2 (%6,7) 0 (%0,0) 0 (%0,0)
Gestasyonel 4 (%4,8) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0 (%0,0)
DM&HT
Gebelik izlemi
Diizenli yapildi 78 (%92,9) 68 (%94,4) 30 (%100,0) | 20 (%100,0) | 8 (%100,0) 0.390
Diizenli 6 (%7,1) 4 (%5,6) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 0 (%0,0) !
yapilmadi
Prenatal tani
Var 26 (%31,0) 66 (%91,7) 2 (%6,7) 4 (%20,0) 2 (%25,0) 0,001%*
Yok 58 (%69,0) 6 (%8,3) 28 (%93,3) 16 (%80,0) 6 (%75,0)
Amniosentez
Yapildi 15 (%17,9) 4 (%5,6) 0 (%0,0) 2 (%10,0) 0 (%0,0) 0,0191*
Yapilmadi 69 (%82,1) 68 (%94,4) 30 (%100,0) 18 (%90,0) 8 (%100,0)
Perinatal sonug
Abortus (<24, 6 (%7,1) 37 (%51,4) 0 (%0,0) 0 (%0,0) 2 (%25,0)
hafta) 0,001%§
Preterm dogum 24 (%28,6) 18 (%25,0) 20 (%66,7) 2 (%10,0) 0 (%0,0) *
Term dogum 54 (%64,3) 17 (%23,6) 10 (%33,3) 18 (%90,0) 6 (%75,0)
(=37, hafta)
Dogum sekli
Vajinal dogum 32 (%38,1) 6 (%8,3) 14 (%46,7) 7 (%35,0) 3 (%37,5) 0,0014%*
Sezaryen 46 (%54,8) 29 (%40,3) 16 (%53,3) 13 (%65,0) 3 (%37,5)
Fetal cinsiyet
Erkek 47 (%56,0) 45 (%62,5) 20 (%66,7) 16 (%80,0) 6 (%75,0) 0,297
Kiz 37 (%44,0) 27 (%37,5) 10 (%33,3) 4 (%20,0) 2 (%25,0)
Dogum aglrllgl 2572,5+470,1 1260,3+300,1 2675,0+379,4 3460,0+573,2 | 2287,5+166,4 0,0013*
(gram) !

HT: hipertansiyon, DM: diabetes mellitus

*p<0,05, istatistiksel olarak anlamli kabul edildi.

TKardiyovaskiiler ve genitoiiriner anomali gruplar arasindan istatistiksel anlamlilik tespit edildi.
iNorolojik ve genitoiiriner anomali gruplari arasinda istatistiksel anlamlilik tespit edildi.
§Kardiyovaskiiler ve nérolojik anomali gruplari arasinda istatistiksel anlamlilik tespit edildi.
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4. TARTISMA

Genetik ve cevresel faktorlerin birlikte rol oynamasi ile meydana gelen
konjenital malformasyonlar, dogum aninda ve sonrasinda tespit edilebilen gelisim
bozukluklaridir. Klinik pratikte, konjenital malformasyon terimi yerine dogum
defekti, dogum kusuru, dogumsal anomali veya konjenital anomali terimleri de
kullanilir. Fetal morbidite ve mortalitenin en 6nemli nedenlerinden olan konjenital
malformasyonlarin tanist ve tedavisi, yenidoganlarin sagkalim oranini etkiler ve
dolayisiyla, iilkelerin geligsmislik diizeyini gosterir. Konjenital anomalilerin prenatal
tanis1 titizlikle konulursa, ileri teknoloji kullanilarak ve ekip ¢alismasindan
yararlanilarak etkilenmis olgularin tedavisi yapilirsa yenidogan Oliim oranlar
miimkiin oldugunca distirtilebilir. Elbette, dogumsal anomalilerle iliskili etkenlerin

bilinmesi de bu miicadeleye katki saglayacaktir.

Calismamizda Afyon Kocatepe Universitesi Kadin Hastaliklart ve Dogum
Anabilim Dali’nda gebeligi sonlandirilan ve dogum yapan, gebelik sirasinda ve
dogum sonrasinda konjenital anomali tanis1 konulan 214 olgu geriye doniik olarak
incelendi. Olgularla ilgili verilerin toplanmasinda hastane bilgi sisteminden,
hastalarin tibbi dosyalarindan ve telefonla goriisiilerek doldurulan veri toplama
formlarindan yararlanildi. Konjenital anomalilerle iligkili etkenler; annelerin yas,
paritesi, abortus sayisi, yerlesim yeri, egitim durumu, ¢alisma durumu, kan grubu,
folik asit kullanimi, ilag kullanimlari, sigara ve radyasyon maruziyeti, gebelikle
iligkili hastaliklari, perinatal tan1 alip almadigi, amniyosentez yaptirip yaptirmadigi,

terminasyon, prematiir ve term dogum oranlar1 olarak saptandi.

Konjenital anomalilerin etkiledigi organ sistemlerine gore sikliklari, bolgelere
ve llkelere gore degisir. Avrupa Konjenital Anomaliler Siirveyans Sistemi
(EUROCAT), 18 Avrupa iilkesinden sagladigi verilere gore, tibbi terminasyonlar,
canli ve 6lii dogumlar dahil, tiim gebeliklerde konjenital kalp hastaliklarinin en sik
goriilen dogumsal malformasyon olduguna ve sikliginin 6,6/1000 olduguna isaret
etmektedir. Ayrica, ikinci siklikta ekstremite anomalilerinin goriildiigii ve sikliginin
4/1000 oldugu; tgiincii siklikta rastlanan santral sinir anomalilerinin ise 2,3/1000

oraniinda tespit edildigi belirtilmektedir (EUROCAT, 2014).
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Dicle Universitesi’nde gerceklestirilen bir calismada da, en sik santral sinir
sistemi anomalilerine rastlanmistir (Bayhan, G. ve ark., 2000). Daha sonra, Van
ilinde yapilan bir calismada da, en sik santral sinir sistemi anomalilerine rastlandig,
gastrointestinal ve genitoliriner sistem anomalilerinin de santral sinir sistemi
anomalilerini takip ettigi bildirilmistir (Kurdoglu, M. ve ark., 2009). Yine, iilkemizde
yapilan bir baska ¢alismada, santral sinir sistemi anomalileri ilk sirada (%31) yer
alirken ikinci sirada yarik dudak ve damak anomalileri (% 19), {i¢iincii sirada kas-
iskelet sistemi anomalileri (%14,2) ve dordiincii sirada kromozom anomalileri
(%13,1) bulunmaktadir (Tomatir, A. ve ark., 2009).

Universitemizde 2012 yilinda yapilan bir calismada, konjenital anomaliler
sistemlere gore siniflandirildiginda, ilk sirada santral sinir sistemi anomalileri (%
35,5) gelirken daha sonra gastrointestinal sistem anomalileri (%33,3), konjenital kalp
hastaliklar1 (%11,1), iskelet sistemi anomalileri (%6,6) ve genitoiiriner sistem
anomalileri (%2,2) siralanmaktadir (Ugras, M. ve ark., 2012). Calismamizda en sik
tespit edilen konjenital malformasyonlar, 214 hastanin 84’tinde (%39,3) belirlenen
kardiyovaskiiler sistem anomalileridir. Ikinci siklikta 72 olguda (%33,6) saptanan
santral sinir sistemi anomalileri, iigiincti siklikta 30 olguda (%14,1) tan1 konulan
genitoiiriner sistem anomalileri, dordiincii siklikta 20 olguda (%9,3) belirlenen
iskelet sistemi anomalileri ve besinci siklikta 8 olguda (%3,7) goriilen yiiz
anomalileri gelmektedir. Bu bulgulara gore, yedi yillik bir zaman dilimi i¢inde tani
konulan konjenital anomali tiplerinin belirgin olarak degismistir. Bu degisiklik,
prenatal goriintiilleme yOntemlerinin gelismesiyle ve bu goriintiileme yontemlerini

kullanan hekimlerin bilgi ve becerilerinin iyilesmesiyle iligkili olabilir.

Tiirkiye’de yapilan caligmalarda, en sik goriilen konjenital kalp hastaliklar
olarak VSD (%36,2) ve AVKD (%14,1) tespit edilmistir (Ozbarlas, N. ve ark., 2011;
Okgii, O., 2017). Ulkemizde yiiriitiilen bir ¢alismada da, patent duktus arteriozus,
ikinci en sik goriilen konjenital kalp anomalisi olarak belirtilmistir. Bunun nedeni
olarak da, ¢ok diisiik dogum agirlikli yenidoganlarin sayica ¢ok olmasi gdsterilmistir
(Can, G. ve Ince, Z., 2010). Avrupa’dan yayimlanan bir baska calismada ise en sik
rastlanan konjenital kalp anomalisi olarak ASD gosterilmistir (van der Linde, D. ve
ark., 2011).
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Bizim ¢aligmamizda tespit edilen 84 konjenital kardiyovaskiiler anomali
olgusunun; 38’inde (%45,24) tespit edilen ASD, 30 olguda (%35,71) tan1 konulan
VSD, 11 olguda (%13,1) belirlenen AVKD ve 5 olguda (%6,17) saptanan Fallot
tetralojisi olarak siralanmistir. Konjenital kalp hastaliklarinin tiplerinde ve
sikliklarinda  goriilen  ¢eliskiler;  g¢alisma  kohortlarmin  biyiikliigiindeki,
sosyodemografik ve cografi oOzelliklerdeki farkliliklardan dolayr ortaya ¢ikmis

olabilir.

Down sendromlu yenidoganlarin yaklasik yarisinda konjenital kalp hastaliklar
goriilmektedir. Bu nedenle, Down sendromlu tiim olgularin ekokardiyografi ile
degerlendirilmesi gerekmektedir (Ostermaier, K. K., 2018). Bizim c¢aligmamizda ise
konjenital kalp anomalisi saptanan 84 olgunun 14’tinde (%16,7) Down sendromu

teshis edilmistir.

Down sendromu olgularinda en sik goriilen konjenital kalp anomalileri,
sirasiyla AVKD (%45), VSD (%35), ASD (%8) ve patent duktus arteriozus (%7)
olarak saptanmistir (Freeman, S. B. ve ark., 1998). Baska bir ¢alismada, Down
sendromlu olgularda en sik goriilen konjenital kalp anomalileri, sirasiyla ASD
(%24), VSD (%22), patent duktus arteriozus (%21) ve AVKD (%8.7) olarak
belirtilmistir (de Rubens Figueroa, J. ve ark., 2003). Bizim ¢alismamizda ise, sekiz
olguda (%57,1) AVKD, dort olguda (%28,6) VSD ve iki olguda (%14,3) Fallot

tetralojisi tespit edilmistir.

Bazi ¢alismalarda Down sendromlu olgularin ¢ogunun erkek cinsiyette oldugu
belirtilmektedir (Karlsson, B. ve ark., 1998; Kovaleva, N. ve ark., 2001). Bizim
calismamizda da, 14 olgunun 8’i (%57,1) erkek cinsiyettedir. Down sendromunun
prenatal tanist i¢in koryon villus biyopsisi, amniosentez veya kordosentez gibi
invazif yontemlerden yararlanilabilir ((Berman, L. ve ark., 2016; Marsk, A. ve ark.,
2006). Bizim ¢alisgmamizda, Down sendromlu olgularin ikisine (%14,3) ileri anne

yas1 (>35 yil) nedeniyle amniosentez yapilmistir ve prenatal tan1 konulmustur.

Down sendromu saptanan olgular genelde prematiire olarak dogar. Termde

doganlarin ise diisik dogum tartisina sahip olduklar1 bilinmektedir (Cenani, A.,
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1996). Calismamizda, Down sendromlu 14 olgudan birine AVKD  teshisi
konulmustur ve 22 haftalikken ailenin istegi ile gebelik sonlandirilmigtir. Geriye
kalan 13 olgudan 9’unun (%69,2) terme ulastigi gorilmistir ve dogum agirligi
ortalama 1487 gram olarak hesaplanmistir. Bu bulgu, termde diinyaya gelen Down
sendromlu yenidoganlarin diisik dogum agirligina sahip oldugu bilgisini

dogrulamaktadir.

Literatiire bakildiginda, konjenital anomali sikliginin ve tipinin, fetusun
cinsiyetine gore degismedigi goriilmektedir. Gazi Universitesi'nde 2005 yilinda
yapilan bir ¢alismada, konjenital anomali sikliginin fetusun erkek ve kiz cinsiyetine
gore anlaml bir farklilik gostermedigi belirlenmistir (101 vs 100, %50,7 vs %49,3)
(Biri, A. ve ark., 2005). Van ilinde, 2009 yilinda yapilan bir ¢alismada, konjenital
malformasyonlu fetuslar igin erkek ve kiz cinsiyet dagilimu istatistiksel olarak benzer
bulunmustur (40 vs 47, %45,9 vs %54,1) (Kurdoglu, M. ve ark., 2009). Tirkiye’de
yiiritiilen baska iki ¢alismaya gore, erkek/kiz fetuslardaki konjenital anomali siklig
orani 1,8/1 olarak hesaplanmistir (GOyniimer, F. ve ark., 2005; Ugras, M. ve ark.,
2012). Bunun nedeni, erkek cocuklarin genitoiiriner sistem anomalileri agisindan
daha fazla risk altinda bulunmasi ve inmemis testisin erkek ¢ocuklarda en sik goriilen
konjenital anomali olarak tanimlanmasi olabilir (Balci, E. ve ark., 2008). Gergekten
de, Hindistan’da ise konjenital anomalilerin etkiledigi erkek/kiz fetus orani 1,6/1
olarak bildirilmistir (Singh, A. ve Gupta, R. K., 2009). Bununla birlikte, Pakistan’da
erkek/kiz fetuslardaki konjenital anomali orani1 0,8/1 olarak bulunmustur (Shamim,

A. ve ark., 2010).

Bizim ¢alisgmamizda ise, konjenital anomalilerin, erkek ve kiz fetuslarda,
istatistiksel olarak benzer oranlarda goriildiigii belirlenmistir (134 vs 80, %62,6 ve
%37,4). Bu bulgu, Tiirkiye’de yapilan ¢alismalarda elde edilen bulgularin goguyla
uyumludur. Yayimlanan diger caligmalarla celiskili olmasi, cografi farkliliklarla ve

caligmaya katilan bireylerdeki sosyodemografik degiskenlikle iliskili olabilir.

Konjenital anomaliler, ¢evresel ve genetik etkenlerin birlikteligi sonucu ortaya

cikar. Dolayistyla, konjenital anomali sikliklar1 ve tipleri, bu etkenlere gore
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degisiklik gosterir. Dogumsal anomali riskini arttiran baslica ¢evresel etkenler, ileri
anne yas1, akraba evliligi ve yetersiz gebelik izlemi olarak siralanabilir (Deren, O.,
2004; Yiiksel, A., 2004).

fleri anne yasinmn, kromozom bozuklugu riskini arttirdigr iyi bilinmektedir.
Bununla birlikte, ileri anne yasi (>40 yil), konjenital kalp hastaliklartyla iligkili
bulunmustur (Gill, S. K. ve ark., 2012). Bizim g¢alismamizda da, kardiyovaskiiler
anomalili gebeligi olanlar, genitoliriner sistem anomalili gebeligi olanlara gore

anlamli olarak daha yasli bulunmustur (29,9+6,4 y1l vs 24,4+5,2 yil, p=0,001).

Akraba evlilikleri, ortak genlerle karsilasma riskini arttirmakta; bu nedenle,
genel populasyonda konjenital anomali goriilme riski %1 iken akraba evliliklerinde
bu risk %8 ila %9 olmaktadir. Tiirkiye Istatistik Kurumunun 2016 verilerinde, akraba
evliligi oran1 %23,2 olarak bulunmustur (Ugras, M. ve ark., 2012; Utine, G. E. ve
Boduroglu, K., 2013).

Universitemizde 2012 yilinda yapilan bir calismada, konjenital anomalili
bebeklerin ebeveynlerinde akraba evliligi goriilme oran1 %]11,1 olarak saptanmistir
(Ugras, M. ve ark., 2012). Bizim ¢alismamizda ise dogumsal anomali tespit edilen 39
olgunun (%18,2) ebeveynlerinde akraba evliligi tespit edilmistir. Yapilan bir bagka
caligmada, Ozefagus atrezisi saptanan olgularda akraba evliligi sikligmin anlamli
olarak daha yiiksek oldugu bildirilmistir (Sarsu, S. B. ve ark., 2015). Bizim
calismamizda ise konjenital anomali tiplerine gore akraba evliligi sikliginin
degismedigi belirlenmistir. Bu bulgunun sebebi, gastrointestinal anomalili gebelik

bulunmamasi olabilir.

Ulkemizdeki gebelik izlemi; gebelige ilk 12 hafta i¢inde tam1 konulmasindan
sonra dogumun gerceklesecegi zamana kadar yapilan en az 5 muayeneden meydana
gelir (Sen, C. ve ark., 2002). Tiirkiye Niifus ve Saglik Arastirmasi 2008 verilerine
gore en az bir saglik personeli tarafindan gebelik izlemi devam eden anne adaylarinin
orant %92 olarak bulunmustur. Kirsalda yapilan diizenli gebelik izlemi oran1 %84

iken Dogu Anadolu bdlgesinde yasayan ve egitim diizeyi diisiik olan anne adaylar
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arasinda bu oran %80’in altina diismektedir (Hacettepe, N. E. E. U., 2008).
Calismamizda ise, diizenli gebelik izlemine devam etme oran1 %95.3 olarak

belirlenmistir. Bu rakam, Tiirkiye ortalamasiyla uyumludur.

Calismamiza katilan anne adaylarinin 8’1 (%3,7) okuryazar degilken 77’si
(%36) ilkokul, 68’1 (%31,8) ortaokul, 43’0 (%20,1) lise ve 18’1 (%8,4)
yiiksekokul/iiniversite  mezunudur.  Genitoliriner ~ anomalili ~ gebeliklerde,
kardiyovaskiiler anomalili gebeliklere gore ilkokul diizeyindeki egitim durumu
anlamli olarak daha fazla gorilmiistir (%73,3 vs %67,9, p=0,001). Norolojik
anomalili ~ gebeliklerde,  kardiyovaskiiler =~ anomalili ~ gebeliklere = gore
yiiksekokul/liniversite dilizeyindeki egitim durumu anlamli olarak daha fazladir
(%13,9 vs %7,1, p=0,001). Bilindigi iizere, santral sinir sistemi anomalileri,gebelik
sirasinda  ultrasonografi  goriintiilemesiyle tan1  konulabilirken  genitoiiriner
anomalilerin ¢ogu dogum sonrast donemde teshis edilebilmektedir. Santral sinir
sistemi anomalisi olan gebeliklere sahip kadinlarin ¢ogunun yiiksekokul/liniversite
mezunu olmasi, bu kadmlarin ¢ogunun diizenli olarak gebelik izlemine devam
ettiklerini ve prenatal tani alabildiklerini diisiindirmektedir. Bununla birlikte,
genitotliriner anomalisi bulunan gebeliklere sahip kadinlarin ¢ogunun ilkokul mezunu
olmasi, bu kadinlarin diizenli olarak gebelik izlemine devam etmedigini ve bu

sebeple, dogum sonras1 donemde tani alabildiklerini gostermektedir.

Gebelik sirasinda fetiisiin doku sentezi ve fizyolojik etkinligi igin gerekli olan
folik asit miktar1 oldukea fazladir (Greenberg, J. A. ve ark., 2011). Bu nedenle, DSO,
gebe kalmayi planlayan ve gebe kalmis anne adaylarmin hepsinde, NTD ve anemi
olusumunu 6nlemek amaciyla giinliik 400 mcg folik asit alimimi Snermektedir.
Beslenme ile folik asit gereksiniminin tamamlanamadigi durumlarda folik asit
takviyesi alinmalidir (Jing, Y. ve ark., 2017; Wang, H. ve ark., 2016; WHO, 2012).

Tiirkiye’de 2012 yilinda bir ¢alismada, NTD tanis1 konulan 40 olgudan hig
birinin gebeliklerinde ve Oncesinde folik asiti diizenli olarak kullanmadigi tespit
edilmistir (Altag, M. ve ark., 2012). Calismamizda 184 olgunun (%86) diizenli
olarak folik asit kullandigi tespit edilmistir. Folik asit kullanmayan 30 hastanin
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19’unda (%63,4) NTD, 7’sinde (%23,4) konjenital kalp anomalisi, ikisinde (%6,7)
iskelet sistemi anomalisi ve ikisinde (%6,7) genitoiiriner sistem anomalisi oldugu

tespit edilmistir.

Bu calisma dahilinde; viicut kitle indeksi, sosyal giivence, annenin kronik
hastaligi ve cerrahi 6zgegmisi, Rh/Rh uyumsuzlugu, anne ve babalarin ailelerinde
kalitsal hastalik Oykiisii ve dis tedavisi ile konjenital anomali tiirleri arasinda

herhangi bir iligski bulunamamastir.

Konjenital anomalili yenidoganlarin ¢ogunun, preterm donemde, diisiikk dogum
agirlikl olarak ve sezaryenle diinyaya geldigi bildirilmistir (Dolan, S. M. ve ark.,
2007; Nhoncanse, G. C. ve ark., 2014; Nicolaides, K. H., 2011).

Metropolitan Atlanta konjenital anomali programi temel alinarak yapilan bir
toplumsal ¢alismada, konjenital anomali varliginin preterm dogum riskini yaklasik 2
kat artirdigi saptanmustir (Rasmussen, S. A. ve ark., 2001). Prospektif bir ¢alisma
olan “The First and Second Trimester Evaluation of Risk (FASTER)”, konjenital
anomalili bebekler igin, %95 giiven araliginda, prematiirite riskinin 2,3 ila 3,2 kat ve
diisiik dogum agirlig riskinin ise 3 ila 4.3 arttigin1 gostermistir (Dolan, S. M. ve ark.,
2007). Arjantin’de yiriitilen bir hastane c¢alismasi, preterm ve termde
yenidoganlardaki konjenital anomali sikliklarini sirasiyla %4,1 ve %2 olarak
saptamistir (Grandi, C. ve ark., 2007). Brezilya’da konjenital anomali tespit edilen
12199 olgunun degerlendirildigi bir ¢alismada, preterm eylem ve sezaryenle dogum
oranlarinin anlamli olarak arttigi bulunmustur (Nhoncanse, G. C. ve ark., 2014).
Bagka bir ¢alismada ise, konjenital anomalili bebeklerin %57,4’{iniin sezaryenle
dogurtuldugu ve preterm dogum oraninin %22,4 oldugu goriilmistiir (Asrak, H. K.,
2018). Amerika Birlesik Devletleri Hastalik Kontrol ve Korunma Merkezleri’nin
2016 yilinda yayimladig: verilere gore, Avrupa iilkelerinde sezaryenle dogum oram
yaklasik %32 iken preterm dogum orani, %S5 ila %18 (ortalama: %10) arasinda
degismektedir (Martin, J. A. ve ark., 2018; Soon, B. T., 2012).
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Bizim c¢alismamizda ise 214 olgunun 45°1 (%42,1) sezaryenle dogum yapmistir
ve preterm eylem sikhigi %25,2 (54/214) olarak hesaplanmustir. DSO tarafindan
Tirkiye i¢in yayimmlanan verilere gore, 2013 yil1 i¢in sezaryenle dogum ve 2010 yihi
icin preterm dogum oranlari sirastyla %50,4 ve %12 kadardir (Betran, A. P. ve ark.,
2016; Martin, J. A. ve ark., 2018). Buna gore, dogumsal anomalili gebelikler s6z
konusu oldugunda bile, ¢aligma merkezindeki sezaryenle dogum orani, tilkemizdeki
sezaryenle dogum oranina kiyasla daha diisiiktiir. Bu bulgu, calisma merkezinde,
dogum sekline karar wverilirken yalnizca obstetrik endikasyonlara dikkat
edilmesinden ve tek bagina dogumsal anomali varligina gore karar verilmemesinden
kaynaklanmus olabilir. Ote yandan, konjenital anomali olgularindaki preterm dogum
orani, genel populasyondaki preterm dogum oranina gore belirgin olarak yiiksektir.
Ancak, bu oran, literatiirde, dogumsal anomalili gebelikler i¢in belirtilen preterm

dogum oraniyla benzerdir.
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5. SONUC ve ONERILER

Calismamizda, 2015-2018 yillar1 arasinda, Afyon Kocatepe Universitesi Kadin
Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dali’nda gebeligi sonlandirilan ve dogum yapan
kadinlarda en sik tespit edilen konjenital malformasyonlar, sirasiyla konjenital
kardiyovaskiiler anomaliler (%39,3), santral sinir sistemi anomalileri (%33,6),
genitoiiriner sistem anomalileri (%14,1), iskelet sistemi anomalileri (%9,3) ve yiiz
anomalileri (%3,7) olarak belirlendi. En sik goriilen konjenital kardiyovaskiiler
anomaliler ise ASD (%17,8), VSD (%14), AVKD (%5,1) ve Fallot tetralojisi (%2,3)
olarak siralandi. Kardiyovaskiiler anomalili 84 olgunun 14’iinde (%16,7) Down
sendromu teshis edildi. Down sendromu olgularinda en sik goriilen konjenital
kardiyovaskiiler anomaliler ise AVKD (%57,1), VSD (%28,6) ve Fallot tetralojisi
(%14,3) idi.

Konjenital anomali riskini anlamli diizeyde arttiran etkenler; ileri anne yasi,
yiiksek gebelik sayisi, yliksek abortus sayisi, kirsal kesimde ikamet, diisiik egitim
diizeyi, herhangi bir iste ¢alismama, folik asit kullanmama, ila¢ kullanma, sigara
aligkanligi ve radyasyon maruziyeti olarak tanimlandi. Dogumsal anomali tiirleri;
viicut agirhigi, boy, viicut kitle indeksi, sosyal glivence, akraba evliligi, annenin
kronik hastaligi ve cerrahi 6zge¢misi, Rh/Rh uyumsuzlugu, annenin ve babanin

ailelerindeki kalitsal hastalik 6ykiisii bakimindan istatistiksel olarak benzer bulundu.

Konjenital anomalilerle iliskili etkenlerin kesin olarak belirlenebilmesi igin
tilkemizde kayitlarin diizenli olarak tutulmast saglanmali ve bu kayitlara
dayandirilacak genis capli ¢alismalar yapilmalidir. Bu ¢alismalar gergeklestirilene
dek, anne adaylarina akraba evliliginden kaginmalari, gebe kalma yaslarim
geciktirmemeleri, sigara igmemeleri, folik asit kullanmalari, gereksiz yere ve doktor
kontrolii olmaksizin ila¢ almamalar1 ve radyasyon maruziyetinden kaginmalari
onerilmelidir. Gebeliklerinde konjenital anomali tespit edilen ve gebeliklerine devam
etme karar1 veren kadinlar; sezaryenle dogum, preterm dogum ve diisiik dogum

agirlig riskinin arttig1 konusunda bilgilendirilmelidir.
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OZET

Amag¢: Bu calisma, Afyon Kocatepe Universitesi Hastanesi'nde gebelik
sirasinda ve dogum sonrasi donemde tani konulan dogumsal anomali tiplerini
degerlendirmek ve dogumsal anomalilerle iliskili etkenleri belirlemek amaciyla

gerceklestirildi.

Gere¢ ve Yontem: Bu calismada, 1 Ocak 2015 ile 31 Aralik 2018 tarihleri
arasinda Afyon Kocatepe Universitesi Hastanesi Kadin Hastaliklari ve Dogum
Anabilim Dali’nda abortusla sona erdirilen ya da dogum yapan ve gebelik sirasinda
veya dogum sonrasi donemde konjenital anomali tanisi konulan 214 olgu geriye
doniik olarak incelendi. Verilerin toplanmasinda 32 degiskenden olusan anket formu
kullanildi. Bu formda, gebelerin sosyodemografik 6zellikleri, obstetrik 6zellikleri ve

klinik 6zellikleri hakkinda sorular sorularak gerekli veriler elde edildi.

Bulgular: En sik tan1 konulan konjenital malformasyonlar, sirasiyla konjenital
kardiyovaskiiler anomaliler (%39,3), santral sinir sistemi anomalileri (%33,6),
genitoiiriner sistem anomalileri (%14,1), iskelet sistemi anomalileri (%9,3) ve yiiz
anomalileri (%3,7) olarak belirlendi. En sik goriilen konjenital kardiyovaskiiler
anomaliler ise atrial septal defekt (%17,8), ventrikiiler septal defekt (%14),
atrioventrikiiler septal defekt (%5,1) ve Fallot tetralojisi (%2,3) olarak siralandi.
Kardiyovaskiiler anomalili 84 olgunun 14’iinde (%16,7) Down sendromu teshis
edildi. Down sendromu olgularinda en sik goriilen konjenital kardiyovaskiiler
anomaliler; atrioventrikiiler septal defekt (%57,1), ventrikiiler septal defekt (%28,6)
ve Fallot tetralojisi (%14,3) olarak saptandi.

Konjenital anomali riskini anlamli diizeyde arttiran etkenler; ileri anne yasi,
yiiksek gebelik sayisi, yliksek abortus sayisi, kirsal kesimde ikamet, diisiik egitim
diizeyi, herhangi bir iste calismama, anne ve baba kan gruplari, folik asit
kullanmama, ilag kullanma, sigara alisgkanhigi ve radyasyon maruziyeti olarak
tanimlandi. Dogumsal anomali tiirleri; viicut agirligi, boy, viicut kitle indeksi, sosyal

giivence, akraba evliligi, annenin kronik hastaligi ve cerrahi 6zge¢misi, Rh/Rh
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uyumsuzlugu, annenin ve babanin ailelerindeki kalitsal hastalik 6ykiisii bakimindan
istatistiksel olarak benzerdi. Konjenital anomali belirlenen gebeliklerde; sezaryenle
dogum, preterm dogum ve diisiik dogum agirligt orani anlamli olarak yiiksek

bulundu.

Sonug¢: Konjenital anomali riskini en aza indirmek i¢in anne adaylarina akraba
evliliginden kaginmalari, gebe kalma yaglarim1 geciktirmemeleri, sigara igmemeleri,
folik asit kullanmalari, gereksiz yere ve doktor kontrolii olmaksizin ila¢ almamalar
ve radyasyon maruziyetinden kaginmalar1 Onerilmelidir. Gebeliklerinde konjenital
anomali tespit edilen ve gebeliklerine devam etme karar1 veren kadinlar; sezaryenle
dogum, preterm dogum ve diisik dogum agirligi riskinin arttii konusunda

bilgilendirilmelidir.

Anahtar Sozciikler: Malformasyon, Konjenital Anomali, Genetik Faktorler,

Cevresel Faktorler, Down Sendromu

54



SUMMARY

Objective: This study aims to determine the types of congenital anomalies
diagnosed during pregnancy and postpartum period at Afyon Kocatepe University
Hospital and the factors related with these anomalies.

Materials and Methods: This is a retrospective review of 214 congenital
anomalies that were diagnosed during prenatal and postpartum periods at the
obstetrics and gynecology department of Afyon Kocatepe University Hospital
between January 1, 2015 and December 31, 2018. A survey consisting of 32
questions was used for data collection. These questions were related to the
sociodemographic characteristics, obstetric characteristics and clinical characteristics

of the women who had pregnancies complicated with congenital anomalies.

Results: The most frequently detected birth defects in this cohort were
congenital cardiovascular anomalies (39,3%), central nervous system anomalies
(33,6%), genitourinary system anomalies (14,1%), skeletal dysplasias (9,3%) and
facial anomalies (3,7%) respectively. The most commonly diagnosed congenital
cardiovascular anomalies in this cohort were atrial septal defect (17,8%), ventricular
septal defect (14%), atrioventricular septal defect (5,1%) and Fallot tetralogy (2,3%)
respectively. Down syndrome was diagnosed in 14 out of 84 fetuses with congenital
cardiovascular anomalies (16,7%). Atrioventricular septal defect (57,1%), ventricular
septal defect (28,6%) and Fallot tetralogy (14,3%) were respectively the most

frequent congenital cardiovascular anomalies in fetuses with Down syndrome.

Advanced maternal age, increased number of pregnancies and miscarriages,
rural accommodation, low education level, unemployment, maternal and paternal
blood groups, insufficient folic acid intake, drug use, smoking and exposure to
radiation were identified as the factors that significantly increased the risk for
congenital anomalies. Different types of congenital anomalies were found to be
statistically similar with respect to weight, height, body mass index, social insurance,
consanguinity, maternal chronic diseases and surgeries, Rh/Rh incompatibility,
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maternal and paternal hereditary diseases. The risks for cesarean delivery, preterm
delivery and low birth weight were significantly increased in pregnancies

complicated with congenital anomalies.

Conclusion: In order to reduce the congenital anomaly risk to minimum, the
women who are candidates for motherhood should be recommended to avoid delayed
age of getting pregnant, consanguineous marriages, smoking, exposure to radiation
and unnecessary and unprescribed drug use. Moreover, these women should maintain
their folic acid supplementation. The pregnant women who have been diagnosed
with congenital anomalies and who have decided to continue their pregnancies
should be informed about the significantly increased risk for cesarean delivery,

preterm delivery and low birth weight.

Keywords:  Malformation, Congenital Anomaly, Genetic Factors,

Environmental Factors, Down Syndrome
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Ortaokul . Kirka Ortaokulu (Kirka/Eskisehir)
Lise : Kiligoglu Lisesi (Eskisehir)

Universite  : Karadeniz Teknik Universitesi Giresun Saglik Yiiksekokulu
Yiiksek Lisans : Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi Dogum ve Kadin

Hastaliklar1 Hemsireligi

Cahstign kurumlar: Afyon Kocatepe Universitesi Ahmet Necdet Sezer Arastirma
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Ek 1. Etik Kurul Karari
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Ek 2. Anket Sorular:

1.

10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

Bebeginizin cinsiyeti nedir?

a) Erkek b)Kiz

Bebeginizin tanist Nedir?..........ccovviiiiiiiiiinieeece

Bebeginizin bagka bir tanis1 var midir?

a) Var b)Y ok

Anne kan grubu nedir?.........ccccceeeenennn,
Baba kan grubu nedir?.............c.co......
Esinizle kan uyusmazligi var midir?
a) Var b) Yok

Gebelikte yasiniz nedir?..........ccccoceveuveennee.

Gebelikteki kilonuz nedir?..........cooeeeeneee...

Gebelikteki boyunuz ne kadardir?..............

Esinizle aranizda akrabalik var midir?

a) Var b) Yok

Gebeliginizde ila¢ kullandiniz mi?

a) Evet b) Hayir

Gebeliginizde folik asit kullandiniz m1?
a) Evet b) Hayir

Gebeliginizde dis tedavisi gecirdiniz mi?
a) Evet b) Hayir

Kronik bir hastaliginiz var midir?

a) Var b) Yok

Ailenizde genetik bir hastalik var midir?
a) Var b) Yok

Gebeliginizde her hangi bir hastalik ortaya ¢ikt1 m1?

a) Evet b) Hayir
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17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

24,

25.

26.
27.
28.

29.
30.
31.
32.

Daha 6nce ameliyat oldunuz mu?
a) Evet b) Hayir

Ikametiniz neresidir?

a) Merkez  b) Illge  ¢) Koy
Sosyal giivenceniz var midir?

a) Var b) Yok
Egitim durumuzun nedir?

a) Ilkokul b) Ortaokul c) Lise d)Onlisans e) Lisans f )Okur

yazar degil
Calistyor musunuz?
a) Calistyorum b) Ev hanimi
Gebeliginizde sigara kullandiniz m1?

a) Evet b) Hayir
Gebeliginizde radyasyona (rontgen, tomografi, Mr vb.) maruz kaldiniz m1?
a) Evet b) Hayir

Evet ise; a) Rontgen b)Tomografi ¢) MR
Gebeliginizde amniyosentez yapildi m1?
a) Evet b) Hayir
Gebelik takipleriniz ne sekilde yapildi?
a) Diizenli b)Diizensiz
Bebeginizin tanist ne zaman konuldu?............ccccoooiiiiiniiiiini
Gebeliginiz ne zaman sonlandirtldi?...........cocoeeviieiiiieniieceeeeeee e
Gebeliginiz ne sekilde sonlandirildi?
a) Sezaryen b) Normal Dogum  c) Diisiik d)Kiiretaj
Bebeginizin dogum agirligi ne kadardi?...........ccccoeviieiiiiiiiiiie e
Kag kez gebe KaldIniz?............oooiiiieiiieeeeceeeeeee e e
Kag kez dogum yaptinIZ?..........ocveiiiiiieiieeeneee e

Diisliniiz var mi1, Say1S1 NEAIT?.......cccuiiiieiiieiie ettt

Eklemek istediginiz bir sey var midir?........cccccoevieiieiieeniiinin e
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