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ÖZET 

Amaç: ı yıl içinde olan fetal anamalili doğumlan ve 
antenatal tanıda ultrasonografinin yerini araştırmak 

Materyal ve Metod: ı Haziran ı997 -1 Haziran 1998 
tarihleri arasında, Kocaeli Üniversitesi Tıp Fakültesi 
Kadın Hastalıklan ve Doğum Kliniğinde gerçekleşti
riimiş bulunan snomalili doğumlar retrospektif ola
rak incelendi. Olguların dosyalan, ultrasonografi ra
po:dan, Çocuk Sağlığı ve Hastalıklan Kliniği dosya 
kayıtlan tarandı. Ailelere telefon edilerek yenidoğan
ların son durumlan öğrenildi. 

Bulgular: Bir yılda olan toplam doğum sayısı 419 idi. 
Bunların 19'unda fetal anomali saptandı. Konjenital 
snomalili doğum oranı o/o4.5 bulundu. Anomalilerin 
ikisi minör, diğerleri ise major idi. Bu olgular incelen
diğinde; tanatoforik displazi, Meckel Gruber Sendro
mu, ekstremite vücut duvan kompleksi, gastroşizis, 
anensefali, nöral tüp defekti, izole hidrosefali, poli
daktili, talipes, over kisti, bilateral renal agenezi, no
nimmun hidrops fetalis kistik higroma ve multipl sno
maliler olduğu saptandı. 

Sonuç: Major fetal anamaliler erken dönemde tanı
nabilir, tanıda gecikme gebeye ve aileye getirdiği stre
sin yanında operatif doğum oranlannı, ınaternal ve fe
tal morbiditeyi de artırır. Bu nedenle l.trimestre ve 
20. gebelik haftasında ultrasonografik incelemenin 
rutin antenatal takipte önerilmesi gerektiği düşünül
mektedir. 

Anahtar kelimeler: Fetal anomali, ultrasonografi 

ANALYSIS OF PREGNANCIES WiTH FETAL 
ABNORMALITIES IN OUR CLINIC AND THE 
ROLE OF ULTRASONOGRAPHY IN 
ANTENATAL DIAGNOSIS 

SUMMARY 

Objective: To investigate pregnancies ofmore than 20 
week's with fetal abnormalities during one year period 
and the role of ultrasonography in antenatal diagno
sıs. 

Materials and methods: ~regnant women with fetal 
anomalies who had deliveredat Kocaeli University 
Medi{;al Faculty, Department of Obstetric and Gyne
cology betwoon June 1997 and June 1998 were investi
gated retrospectiuely. All patient records, ultrasonog
raphic reports, Pediatric Clinic data were reviewed. 
The outcomes ofnewborns were leamt from their fami
lies. 

Results: There were 419 deliveries during one year pe
riod. 19 of them were with fetal anomalies. Fetal ano
maly rate was found to be %4.5 . There were 2 minor 
anomalies and 17 major anomalies. Fetal anomalies 
seen in these cases were as follows; thanatophoric 
dysplasia, Meckel -Gruber syndrome, limb body wall 
complex, gastrochisis, bilateral renal agenesis, anen
cephaly, neural tube defects, hydrocephalus, poly
dactyly, talipes, non-immun hidrops fetalis with 
cystic higroma, over eyst, fetus with multiple anomali
es. 

Conclusion: The diagnosis of major fetal anomalies 
is possible in the early period of pregnancy. The failure 
in the diagnosis can cause some psychological prob
lemsfor pregnant women and her family and can inc
rease operative delivery rates, matemal and fetal mor
bidity rates. Therefore ultrasonographic evaluation is 
recomnıended at first trimester and 20. gestational we
ek's as a part of routine antenatal care. 

Key words: Fetal abnormalities, fetal ultrasonog
raphy 
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GİRİŞ: 

Ultrasonografik tarama ile konjenital 
anamaliler ve kromozom anomalileri belirli 
oranlarda yakalanmaktadır. Major fetal 
malformasyonlann %75'inin, trizomi 2ı ol
gulanmn %50'sinin pozitif ultrason bulgusu 
verdiği bildirilmektedir(ı,2). Konjenital fetal 
malformasyon oranlarımn %2-5 arasmda ol
duğu dikkate alındığında, erken tam ile ge
belik problemsiz sonlandınlabilmekte, geç 
tam matemal ve fetal morbiditeyi artırmak
tadır. Bu nedenle antenatal takipte ultraso
nografik inceleme önemli yer tutar. 

Bu çalışmada ı yıl içinde olan anamalili 
doğumlar ve bunlann antenatal tarusmda 
ultrasonografinin yeri literatür ışığında in
celenmiştir. 

MATERYAL VE METOD: 

ı Haziran ı997 -ı Haziran ı998 tarihleri 
arasında, Kocaeli Üniversitesi Tıp Fakültesi 
Kadın Hastalıklan ve Doğum Kliniğinde 
gerçekleşticilmiş bulunan anamalili doğum
lar araştınldı. Fetal anamali tamsı konulan 
veya doğum sonrası anamali saptanan t9p-

Tablo ı. Fetal unomali saptanan olgularının analizi 

Sistem Olgu No An o mali 

Merkezi Sinir Sistemi 1 Anensefali 

2 izole hidrosefali 

4 Nörl tOp defekti 

Batın duvarı defekti 1 Gastroşizis 

lam ı9 olgu retrospektif olarak incelendi. 01-
gulann dosyalan, ultrasonografi raporlan, 
Çocuk Sağlığı ve Hastalıklan Anabilim Dalı 
bebek dosya kayıtlan tarandı. Ailelere tele
fon edilerek bebeklerin son durumlan öğre
nildi. 

Kliniğimizdeki ultrasonografik incele
me; Toshiba Ecocee, SSA-220A cihazı ile 
3.5MHz' lik transabdominal prob kullamla
rak yapılmıştır. 

BULGULAR: 

Bir yılda toplam doğum sayısı 4ı9 idi. 
Konjenital anamalili doğum oram %4.5 bu
lundu (19/4ı9).Bu anomalilerin ikisi minör, 
diğerleri ise major anomalilerdi. ı9 olgu in
celendiğinde; 3 olguda tanatoforik displazi, ı 
olguda Meckel Gruber Sendromu, ı olguda 
ekstremite vücut duvan kompleksi, ı olguda 
anensefali, 4 olguda nöral tüp defekti, 2 olgu
da izole hidrosefali, ı olguda gastroşizis, ı ol
guda polidaktili, ı olguda talipes, ı olguda 
over kisti, ı olguda bilateral renal agenezi, ı 
olguda nonimmun hidrops fetalis ve kistik 
higroma, ı olguda multipl anamaliler sap
tandı (tablo ı). 

Karyotlp Prognoz 

Önerilmedi Ölü 

Önerilmedi 1 olgu canlı, motor, mental gelişim? 

Önerilmedi Ölü 

Önerilmedi Canlı, sağlıklı 

1 Ekstramite-vücut duvarı Önerilmedi Ölü 

kompleksi 

Batın içinde kitle 1 OVerkisti Önerilmedi Canlı, sağlıklı 

Ürogenltal sıstem 1 Bilateral renal agenezi Kabul Ölü 

iskelet Sistemi 3 Tanatoforik clisplazi Önerilmedi öıo 

1 izole talipes Önerilmedi Canlı, sağlıklı 

1 izole polidaktili Önerilmedi Calı, sağlıklı 

Diğer 1 Meckei·Gruber Sendromu Önerilmedi Ölü 

1 Kistik higroma, non 

immun hidrops fetalis 46XX,normal Ölü 

1 Multiple Kabul ÖIO 

anomali(omfalosel, edilmedi 

hidrosefali, tlipes ... ) 
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ıo olgu vajinal yoldan doğurtulmuş olup 
9 olguda ise( %4 7 .36) sezaryen operasyonu 
uygulanmıştı. Sezaryen endikasyonları, 2 
olguda fetal distres(gastroşizis, polidaktili), 
ı olguda plasenta dekolmanı(tanatoforik 
displazi), ı olguda plasenta previa(multiple 
anamalili fetüs), ı olguda baş pelvis uygun
suzluğu(hidrosefali), ı olguda eski sezaryen
li olması(fetal over kisti), ı olguda ise pri
migravida makat(hidrosefali). olması nede
niyle verilmişti. Toplam ı9 olgunun ı 4'ünde 
fetüs doğum sırasında veya sonrasında kay
bedilmişti. Yaşayan 5 olgu incelendiğinde; 
gastroşizis olgusunda fetüste göbeğin sağın
da 4cm'lik batın duvarı defekti mevcut oldu
ğu, sezaryen operasyonundan 6 saat sonra 
ilk ,ı hafta sonra 2.operasyon yapıldığı. taki
ben brit ileusu gelişmesi nedeniyle tekrar 
operasyona alındığı ve bebeğin normal oldu
ğu öğrenildi. Fetüste over kisti saptanan ol
guda, doğum sonrası yapılan ultrasonografi
de kistin 4x3cm boyutlannda olduğu, ı ay 
sonra ise 2 cm çapına indiği ve daha sonra ise 
takibe gelmediği saptandı. izole hidrosefali 
olgusunda ise, 8 gün sonra düşük basınçlı 
ventriküloperitoneal shunt operasyonu uy
gulanmış olduğu öğrenildi. Aileye ulaşıla
madığı için bebeğin son durumu hakkında 
bilgi edinilemedi. Talipes bulunan bebeğin 
ayaklarının ortopedi kliniğinde ı -2 hafta ara 
ile toplam 8 kez alçıya alınmış olduğu ve ta
mamen düzeldiği öğrenildi. Polidaktili olgu
sunda ise bir elinde 6 parmak dışında başka 
anamali mevcut değildi ve aile öyküsü yoktu. 

TARTIŞMA 

Gebelikte ultrasonografinin; gebelik 
haftasının tayini, çoğul gebeliğin saptanma
sı, plasentanın lokalizasyonu, fetal anomali
lerin tanısı ve fetüsün iyi durumda olması
nın değerlendirilmesi ve intrauterin tedavi
lerde rehberlik yapması gibi faydalan mev
cuttur(!). 

Ancak gebelikte rutin ultrasonografi ya
pılması konusunda fikir birliği yoktur. Rutin 
USG taramasının düşük risk grubunda ya
pılmaması ve sadece endikasyonu olan olgu
larda yapılmasını önerenler olduğu gibi, er-

ken gebelikte fetal anomalilerin çoğunun 
spantan kaybedildiği için ilk trimesterde ult
rasonografik incelemenin gerekli olmadığı, 2 
ve 3. trimestrede daha önemli olduğunu öne
renler de mevcuttur<2,3). Buna karşı görüşte 
olanlar ise, 12-14hf arası ve 18-22hf arasın
da olmak üzere iki USG incelemesinin fetal 
anomalilerin erken taranınasında önemli ve 
gerekli olduğunu bildirmektedirler<4). 

Major konjenital malformasyon oranı
nın %2-5 arasında olduğu ve tanının USG ile 
kolaylıkla konulabildiği bilinmektedir<5). 
Kliniğimizdeki fetal anamali oranı literatür
le uyumlu bulundu. 

Ultrasonografik tanı oranı; tiriner sis
tem anomalileri ve anensefalide %ıoo, yarık 
dudakta %ı 7.5, ekstremite eksikliğinde 
%ı8.2 olarak bildirilmekte ve izole anamali
lerde tanı %26.2 iken multiple anamalilerde 
%66 olarak rapor edilmektedir.(6). 

Olgulanmız incelendiğinde kliniğimize 

en erken 2ı gebelik haftasında başvuruldu
ğu görüldü. Erken tanımn kolaylıkla konu
labildiği anensefali ve nöral tüp defekti olgu
ları ise 23. gebelik haftasından sonra gelmiş
ti. 19 olgunun ı6'sında ultrasonografik tanı 
doğum sonrası kesin olarak doğrulandı. Mi
nor anomalileri olan 2 olguda (talipes, poli
daktili) ise ultrasonografik tanı konulama
mıştı. Her iki olguda da ek bir fetal anamali 
yoktu. Multiple anamaliler saptanan ı ol
guda ise doğum sonrası kesin tanı konula
madı. 

1/250-ıooo doğumda bir görülen tali pes, 
sıklıkla multiple konjenital anomalilerle ka
rakterize sendromlarla birlikte görülür. illt
rasonografide talipes saptandığında, bunun 
uyarıcı olması gerektiği ve gözden kaçan di
ğer anomalilerin varlığı dikkatlice taranma
sı önerilmektedir. izole formunun nadir ol
duğu, %22.2 olguda anormal karyotip sap
tanması nedeniyle ek anamali varsa genetik 
tam önerilmektedir(7). Polidaktili de sıklıkla 
diğer anamaliler ile birlikte görülebilmekte 
ve bu anomalilerin ayıncı tanısına yardımcı 
olmaktadır. izole polidaktili saptandığında, 
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yine ayrıntılı ultrasonografik inceleme ve 
anomali taraması yapılmalıdıl'(S). Polidakti~ 
li de aile öyküsü de bulunabilir. 

Batın duvarı defektierinin antenatal ta
nısı kolaylıkla konulabilmektedir. Ekstre
mite vücut duvarı kompleksi olgumuz, 31. 
gebelik haftasında başvurmuştu ve ultraso
nografik tanı konulmasından 1 hafta sonra 
spontan doğum yapmış ve bebek doğum sıra
sında kaybedilmişti. 34. gebelik haftasında 
başvuran gastroşisiz olgusu ise 37 gebelik 
haftasında fetal distres nedeniyle sezaryen 
ile doğurtuldu. Gastroşizis tanısının 24.ge
belik haftasından önce konulabildiği ve alfa
fetoprotein değerlerinin yüksek bulunduğu 
bilinmektedir. Barsaklan minimal travma 
ve kontaminasyondan korumak için sezar
yen ile doğum önerenler olduğu gibi normal 
doğumun sakıncalı olmadığını bildirenler 
de mevcuttur. Sporadik olarak görülen her 
iki olguda da tekrarlama riskinin olmadığı 
ve karyotipleme gerekınediği bilinmektedir 
(8, 9, 10). 

Letal fetal anamalilerden olan 3 tanato
forik displazi olgusundan en erken başvuran 
olgu 31. gebelik haftasında idi. Ultrasonog
rafik olarak, dar toraks, mikromeli, makro
sefali, vertabrada deformite, polihidramni
os(l olguda) saptandı. Kafadayonca yaprağı 
görüntüsü her üç olguda da yoktu. Bu bulgu
nun bulunması otozornal resesif geçişli tana
toforik cücelik lehine olduğu bildirilmekte
diıı:s,ıı ). 3 fetüs de doğum sırasında kaybedil
di. Postmortem radyolojik inceleme ile tanı 
doğrulandı. Tanatoforik displazi tanısı 24. 
gebelik haftasından önce konulabilmekte
dir. Bir olgumuzda 20 gebelik haftasında ya
pılan ultrasonografide mikromeli saptanmış 
ancak olgu uygun şekilde yönetilememiş ve 
kliniğimize 31. gebelik haftasında başvur
muştu. 

26. gebelik haftasında ultrasonografi ile 
tanı konulan Meckel Gruber sendromu olgu
sunda; postaksiyel polidaktili, tali pes, ense
falosel, bilateral polikistik böbrek saptandı 
.Postmortem patolojik inceleme ile tanı doğ
rulandı .Letal otozornal resesif geçişli olması 

nedeniyle aileye bir sonraki gebeliğinde er
ken başvuru önerildi. Literatürde Meckel
Gruber sendromonun en erken 14.gebelik 
haftasında ultrasonografik olarak tanına
bildiği yayınlanmıştırC12). 

İleri derecede oligohidramnios nedeniy
le kliniğimize refere edilen bilateral renal 
agenezi olgusunda üçlü test istenmiş ve AFP 
5.MoM bulunmuştu. Rekürrens riskinin %2-
5 olduğu, genetik geçişli olabileceği aileye 
bildirildi. Kordosentez önerisini aile kabul 
etmedi. 21.gebelik haftasında sonlandınlan 
olguda tanı patolojik inceleme ile doğrulan
dı, ek anomali bulunmadı. 

3.trimestrede fetal abdomende kistik 
kitle nedeniyle kliniğimize gönderilen gebe
de, ultrasonografide batında yaklaşık 5cm 
çapta unilateral kist saptandı. Enterik kist 
ve renal kistlerle ayıncı tanısı yapılan kistin 
over kaynaklı olduğuna karar verildi. Fetüs
te ek anomali saptanmamış olup diabet, tok
semi, .Rh uygunsuzluğu gibi annede buna yol 
açabilecek olası nedenler bulunmadı. Fetal 
hipotiroidi yoktu. Kistin doğum sonrası 
spontan gerilediği görüldü. 

Nöral tüp defekti ve izole hidrosefali ol
gulannın ultrasonografik olarak antenatal 
tanısı %100 'e yakın oranlarda konulabilme
sine rağmen geç başvuru nedeniyle gebelik
ler termde sonlandınlmış ve 1 olguda doğum 
sonrası shunt operasyonu uygulanmış ,di
ğerleri doğum esnasında ve erken neonatal 
dönemde kaybedilmişti. Nonimmun hidrops 
fetalis ve kistik higroma saptanan 22 hafta
lık olguya, genetik kordosentez yapılmış, 
karyotip normal bulunmuştur. Doğum son
rası patolojik incelemede yaygın otoliz bul
guları dışında ek bulgu saptanmamıştır. 
Multiple anamaliler nedeniyle kliniğimize 
gönderilen 30 haftalık olguda; hidrosefali, 
miyelomeningosel, omfalosel, mikromeli, hi
perekojen böbrek, batında asit görülmüş an
cak kesin tanı konulamamıştır. Postmortem 
inceleme ve karyotipleme aile tarafindan ka
bul edilmemiştir. 
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Major konjenital malformasyonda erken 
tanı konulabildiği dikkate alındığında, geç 
tanı gebeye ve aileye getirdiği stresin yanın~ 
da operatif doğum oranlarını, ma ternal ve fe
tal morbiditeyi de arttırmaktadır. 

l.trimestre ve 20. gebelik haftasında 
dikkatli ve sistematik şekilde yapılan ultra
sonografik taramanın fetal anomalilerin ço
ğunun erken tanısında vazgeçilmez bir yön
tem olduğu ve antenatal takipte önerilmesi 
gerektiği düşünülmektedir. 
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