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Ozet

Cevre illerle birlikte genis bir bolgeye hizmet eden hastanemizde konjenital anomalilerin ve sikliklarinin degerlendirilmesi
amaglanmugtir. Hastanemiz Yenidogan Yogunbakim Unitesi’nde Eyliil 2009 - Ocak 2012 tarihleri arasinda konjenital anomali
endikasyonu ile yatirilarak tedavi goren 117 yenidoganin kayitlart retrospektif olarak incelendi. Yiiz on yedi bebekten 27 tanesinde
(%23,07) kardiyovaskiiler sistem anomalileri oldugu goriildii. Bunlar1 21 bebek (%17,94) ile santral sinir sistemi anomalileri
izlemekteydi. On bes hastada (%12,82) ile gastrointestinal sistem, 14 hastada (%11,96) ile genitoiiriner, 8 hastada (%6,83) 16komotor
sistem anomalileri vardi. Dokuz bebekte (%7,69) en az iig sistemi etkileyen multipl konjenital sistem anomalileri goriildii. Alti bebekte
(%5,12) trizomi saptandi; bunlarin igerisinde en fazla saptanan trizomi 13 idi (4 hasta). Dort hastada (%3,41) solunum sistemi
anomalileri izlendi. Prenatal tani sartlarinin gelismesi, toplumun bilinglenmesi ve prenatal takiplerin artmasi ile konjenital anomaliler
dogum oncesinde tespit edilebilmekte, aileler konjenital anomalili bebeklerin takibinin daha rahat yapilabilecegi, multidisipliner
yaklagimi olan merkezlere yonlendirilmektedir. Ancak bu merkezlerin sayilarinin azligi, dogum sonrasi anomalili bebeklerin
mortalitesinde artisa sebep olmaktadir. Ornegin agir konjenital kardiyak anomalisi olan bir yenidogani transferi oldukea riskli olup
mortalite agisindan ciddi risk teskil etmektedir. Bununla birlikte iiniversite hastanelerinden elde edilen veriler toplumdaki anomalilerin
dagilim ve sikliklarini net ortaya koyamamaktadir. Konjenital malformasyonlarin net degerlerinin belirlenmesinde yurt ¢apinda
diizgiin veri toplama ve uygun kayit sistemlerine ihtiyag vardir.

Anahtar kelimeler: Dagilim; insidans; konjenital anomali

Abstract

With the neighboring cities, our university hospital provides service to a wide area, and in this study we aimed to expose the incidence,
and distribution of the congenital anomalies of the newborns that hospitalized in the period of September 2009 and December 2011.
The records of the 788 patients followed in newborn intensive care unit between September 2009 and December 2011 were
investigated, One hundred and seventeen newborns were detected as having congenital anomalies. Twenty seven of the 117 babies had
cardiovascular system anomalies, 21 had central nervous system anomalies, 15 had gastrointestinal, 14 had urinary, and 8 had skeletal
system anomalies. In 9 patients, multiple congenital anomalies detected that affects at least three systems. Trisomies were detected in 6
patients; three of them were trisomy 13. In 4 patients, we indicated respiratory system anomalies. In case of the development of the
prenatal diagnostic techniques, and the awareness of the parents, the congenital anomalies could be detected before the birth and the
families prefer the advanced health centers for having healthcare for their babies with congenital anomaly. In fact, the number of
advanced hospitals all over the country is inadequate, and it is too risky to transfer a newborn with cardiac anomaly from one hospital
to another. So the number of experienced units should be promoted. And also, the data achieved from university hospitals do not
reflects the true incidence and distribution of the population. A database should be created all over the country to have real numbers of
congenital malformations of the Turkish population.
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Giris

Konjenital anomaliler, dogusta var olan, yapisal, etmektedir ve etiyolojisine yonelik yeterli veriler
fonksiyonel ve biyokimyasal bozukluklardir. Konjenital — bulunmamaktadir.  Batt  toplumlarinda  yapilan
malformasyonlar, tek ve primer defekt ile multipl degerlendirmelerde  konjenital — malformasyonlarin
konjenital malformasyonlar olmak iizere kabaca ikiye  %60’mm  idiyopatik, = %20’sinin  multifaktdryel,
ayrilabilir. Major konjenital anomaliler hayati tehdit  %7,5’inin  monogenetik, = %6’smin  kromozomal,
eder ya da hayatin devaminda hastanin yagam kalitesini ~ %3’ilinlin maternal hastalik, %?2’sinin  konjenital

sinirlar. Down Sendromu ve XXY Sendromlari harig,
multipl konjenital malformasyon sendromlart 3000 canli
dogumda  bir izlenir (1). Mindr konjenital
malformasyonlar da ya tedavi gerektirmeyen, ya da basit
miidahale ile diizeltilebilen, normalde popiilasyonun
%4’iinden daha azinda goriilen degisiklikleridir (2).

Konjenital anomaliler, az gelismis ve iilkemiz gibi
gelismekte olan dilkelerde ciddi bir sorun teskil
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enfeksiyon, %1,5’inin ilag kullanimi, X 1sinlar1 ve alkol
tiilketimine bagli oldugu bildirilmistir (3). Ulkemizde
yapilan insidans ¢aligmalarinda konjenital anomalilerin
siklig1 %2-4 olarak tespit edilmistir (4,5).

Calismamizda c¢evre illerle birlikte genis bir bdlgeye
hizmet eden hastanemizde konjenital anomalilerin ve
sikliklarinin degerlendirilmesi amaglanmustir.
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endikasyonu ile yatirilarak tedavi goren 117 yenidoganin
kayitlart retrospektif olarak incelendi. Bu calisma igin
Gaziantep  Universitesi Klinik ~Arastirmalar  Etik
Kurulu’'ndan  onay alindi. Hastalarin  kardiyak
anomalilerinin saptanmasinda kullanilan
ekokardiyografi incelemeleri hastanemizde gorevli bir
pediatrik kardiyolog, genitotiriner sitemin
goriintiilenmesinde kullanilan ultrasonografi
uygulamalar1 da hastanemizde gorevli radyoloji
uzmanlarinca yapildi. Santral sinir sistemi anomalilerini
goriintiilemek igin transfontanel ultrasonografi ve
lizumu goriilen hastalarda manyetik rezonans ile
goriintiileme (MRG) yontemleri kullanildi.  Yine
transfontanel ultrasonografi uygulamalart ile MRG
incelemeleri  hastanemizde  gorevli  radyologlar
tarafindan gerceklestirildi.

Sonuclar

Kayitlari incelenen, Eyliill 2009 - Ocak 2012 tarihleri
arasi, Universite hastanemiz yenidogan yogunbakim
iinitesinde yatirilarak tedavi edilen 788 yenidogandan
117 tanesinde (%14,84) konjenital anomali oldugu
saptandi. Bu 117 vakanin 14 tanesinde genitoiiriner
sistem anomalisi oldugu, bunlarin da 7 adetinde
hidronefroz saptandi. Yedi hidronefrozu bulunan
hastanin 4’tinde evre 1 hidronefroz bulundugu igin bu
durumun gegici olabilecegi diisiiniildii ve grade 1
hidronefrozlu hastalar calismadan ¢ikartildi. Geriye
kalan 113 yenidoganin 67 tanesi erkek (%59,3), 46
tanesi kiz (% 40,7) idi. Annelerinin ortalama yaslar1 27.9
(18-42) idi. Bu bebeklerin 18 tanesi (%15,38)
hastanemiz disinda dogup yogunbakimimiza kabul
edilen bebeklerdi.

113 bebekten 27 tanesinde (%23,89) kardiyovaskiiler
sistem anomalileri oldugu goriildii (Tablo 1). Bunlari 21
bebek (%18,58) ile santral sinir sistemi anomalileri

izlemekteydi. On bes hastada (%13,27) ile
gastrointestinal ~ sistem, 10 hastada (%8,84) ile
genitoiiriner, 8 hastada (%7,07) ldkomotor sistem

anomalileri vardi. Dokuz bebekte (%7,96) en az iig
sistemi etkileyen multipl konjenital sistem anomalileri
goriildii. Alt1 bebekte (%5,30) trizomi saptandi; bunlarin
icerisinde en fazla saptanan trizomi 13 idi (4 hasta). Dort
hastada (%3,53) solunum sistemi anomalileri izlendi.
Bunlarin disinda bir hastada sag 8. kot altindan baslayip
inguinal bolgeye kadar uzanan hemanjiom, bir hastada
hiperplastik vitrdz retina, bir hastada sagda inguinal
herni ve bir vaka da yarik damak anomalisine eslik eden
bilateral dis kulak anomalisi izlendi. Sekiz bebekte iki
ayr1 sistemi etkilemis konjenital anomaliler mevcuttu.
ki hastada genitoiiriner ve ldkomotor sistemler, 1
hastada kardiyovaskiiler ve solunum, 1 hastada
kardiyovaskiiler ve gastrointestinal, 1 hastada santral
sinir ile 16komotor sistemler, 1 vakada gastrointestinal
ve genitoliriner, 1’inde solunum ve l6komotor ve yine
bir bebekte genitoiiriner ve l16komotor sistemler birlikte
etkilenmisti.

Kardiyovaskiiler sistem anomalilerinin igerisinde 7 hasta
ile en biiyiikk orani bilyiikk arterlerin transpozisyonu
(BAT) olusturuyordu. Bunlardan bir tanesine trikiispit
stenozu eslik ediyordu. BAT 5 hasta ile aort darligi, 3
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hasta ile aort koarktasyonu ve fallot tetralojisi izliyordu.
iki hastada sag ventrikiil hipoplazisi, 1 hastada pulmoner
atrezi, 1 hastada trikiispit atrezisi, 1 hastada sol kalp
hipoplazisi ve bir hastada ekstrofia kordis mevcuttu.

Santral sinir sistemi anomalileri igerisinde de en sik
goriileni 13 hasta ile meningomyelosel idi. Bunlar1 6
hasta ile izole hidrosefali izlemekteydi. Bir hastada spina
bifida ve bir vakada mikrosefali izlendi.

Gastrointestinal sistem anomalileri igerisinde 2 vakada
gastrogizis ve 2 vakada ileal atrezi mevcuttu.
Intraabdominal kistik olusumlar, duplikasyonlar, degisik
seviyelerde atreziler mevcuttu. Bir adet 06zofagus
atrezisi, bir adet anal atrezi, 2 adet yarik damak
anomalisi tespit edildi.

On bir hastanin genitoiiriner sistem anomalileri vardi,
bunlarin {igiinde grade 4 hidronefroz mevcuttu. Iki
hastada izole ureteropelvik darlik, bir hastada posterior
iiretral valf ve bir hastada konjenital nefrotik sendrom
goriildii.

Vakalarin 9’unda ii¢ ve daha fazla sistemin etkilendigi
multipl konjenital anomaliler izlendi. Bunlardan 3 tanesi
tan1 alabildi. Bir vaka VACTERL Sendromu, biri
PAGOD Sendromu, biri de Pierre Robin Sendromu
tanisi aldilar.

Lokomotor sistemi etkilenmis 8 hastanin iigiinde pes
ecinovarus, ikisinde sakrokoksigeal teratom ve ikisinde
parmak deformiteleri mevcuttu.

Yiiz on yedi konjenital anomali tespit edilen hastanin
17°sinde (%14,5) birden fazla sistem etkilenmis, geriye
kalan 100’tinde (%85,5) sadece bir sistem etkilenmistir.

Tablo 1. Konjenital anomalilerin dagilimi

. . Olgu Olgu
Etkilenen sistem sayist (n)  yiizdesi (%)
Kardiyovaskiiler Sistem (KVS) 27 23,89
Santral Sinir Sistemi (SSS) 21 18,58
Gastrointestinal Sistem (GIS) 15 13,27
Genitoiiriner Sistem (GUS) 14 8,84
Lokomotor (LKM) Sistem 8 7,07
Solunum Sistemi 4 3,53
Diger 3 2,65
KVS + Solunum Sistemi 1 0,88
KVS + Gis 1 0,88
SSS + LKM Sistem 1 0,88
GIS + GUS 2 1,76
Solunum Sistemi + LKM
Sistem 1 0,88
GUS + LKM Sistem 2 1,76
GIS + Diger 1 0,88
Multipl konjenital anomaliler 15 13,27
Toplam 113 100,0

Tartisma

Konjenital anomalilerin nedeni biiyiik oranda tespit
edilememekle Dbirlikte tespit edilebilir nedenlerin
icerisinde en sik goriileni genetik sebeplerdir. Konjenital



Gaziantep Tip Derg 2012;18(2): 81-84
Gaziantep Med J 2012;18(2): 81-84

Balci ve ark.

anomalilerin  gériilme sikligt  degisik bdlgelerde,
toplumlarin  sosyoekonomik durumlarina, beslenme
aliskanliklarina, yasadiklari cografyaya ve 1rksal
ozelliklere  gore  degiskenlik  gosterebilmektedir.
Gaziantep’te yapilan bir ¢alismada 123 konjenital
anomalili vakanin 82’inde (%66,7) en sik etkilenen
sistemin genitoiiriner sistem oldugu gosterilmistir (6).
Kurdoglu ve ark. (7) tarafindan Van yoresinde konjenital
malformasyonlarin degerlendirilmesinde ise 87 olgunun
42’sinde SSS malformasyonlart tespit edilmis ve siklikta
birinci sirayr aldigi ifade edilmistir. Diyarbakir’da
konjenital anomali goriilme sikligini tespit etmek igin
yapilmis bir ¢aligmada 228 olgunun 146’sinda (%49,65)
en sik anomalinin SSS anomalileri oldugu gosterilmistir
(8). Bizim galigmamizda ise en sik goriilen anomaliler
KVS anomalileridir. Bu su ana kadar alintilar yapilan
serilerden oldukga farklidir. Daha ¢ok bati kaynakli
yaymnlarda KVS anomalileri, konjenital anomaliler
icerisinde Onemli bir yer tutmaktadir (9,10). Bizim
calismamizda KVS anomalilerinin en sik goriilen grubu
olusturmas: prenatal goriintiileme ile tespit edilen
vakalarin dogumu gergeklestirmek i¢in kurumumuzu
tercih etmesi ya da dig merkezde tespit edilmis kardiyak
anomalili yenidoganlarin {initemize sevk ediliyor olmasi
ile agiklanabilir.

Diger serilerde oldukga sik izlenen SSS anomalileri
bizim calismamizda da ikinci sikliktaydi. Konjenital ve
infantil hidrosefali insidans1 1000 canli dogumda 0,4 ile
0,8 arasinda bildirilmistir (11). Biri ve ark. (12)
tarafindan yapilan konjenital anomalilerin
degerlendirildigi ¢aligmada en sik goriilen konjenital
anomalilerin SSS’ye ait oldugu gosterilmis ve caligilan
grupta bizim caligmamiza benzer olarak,
meningosellerin en sik oldugu, hidrosefalilerin bunlarin
arkasindan geldigi gosterilmistir. Noral tiip defektlerinin
engellenmesinde folik asit uygulamasi olduk¢a 6nemli
yer tutmaktadir. Dolayist ile ¢alismamizda ve diger
caligmalarda gosterildigi gibi {ilkemizde oldukga sik
goriilen noral tlip defektlerinin onlenebilmesi i¢in anne
adaylarinin folik asit kullanimina 6nem verilmelidir.

Gastrointestinal sistem anomalileri bizim ¢aligmamizda
%13,27 oraninda tespit edilmistir. Bu oran iilkemizin
degisik bolgelerindeki galismalarda elde edilen verilere
benzerlik gostermektedir. Ancak bizim ¢alismamizda
gastrosizis ve omfalosel tim GIS anomalileri igerisinde
diger anomalilerden daha sik izlenmistir. Bu toplumdaki
sikliga korele degildir. Bunun sebebi de perinatal tani
alan hastalarin dogum igin hastanemizi tercih etmesiyle
aciklanabilir.

Genitoiiriner sistem anomalileri ile ilgili daha 6nce yine
Gaziantep’te yapilan calismada %66,7 ile en sik
etkilenen sistem olarak tespit edilmis ve bunlarin iginde
en sik olanm hipospadias oldugu bildirilmistir (6).
Diyarbakir’da yapilan ¢alismada da GUS anomalileri
%11,56 ile dordincii siklikta tespit edilmistir. Bizim
calismammzda da GUS anomalilerinin sikhig1 %8,84
tespit edilmis olup dordiincii sikliktadir. Yine perinatal
donemde anomalilerin  ultrasonografi ile  tespit
edilebiliyor olmasi sayesinde dnemli bobrek anomalileri
olan bebeklerin annelerinin hastanemize sevk ediliyor
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olmasi, ¢alismamizda grade 3 ve daha yiiksek evrede
hidronefrozlu ya da daha ciddi genitoiiriner anomalili
bebek sayisinin diger c¢aligmalara kiyasla daha fazla
sayida izlenmekte olmasini agiklamaktadir.

Multipl konjenital anomalisi olan 15 hastanin 6’sinda
trizomi mevcuttu ve bunlarin 4’inde trizomi 13
saptandi1. Geriye kalan 9 hastanin da ancak 3 tanesi tant
alabildi. Bir vaka VACTERL Sendromu, biri PAGOD
Sendromu, biri Pierre Robin Sendromu tanilarini aldilar.
Ulkemizde ne yazik ki otopsi galigmalarina aileler
tarafindan olduk¢a diisik oranda izin veriliyor
olmasindan dolayr ¢ogu mortal seyreden konjenital
anomalilerin tanisinin konmasinda ciddi smirlamalar
mevcuttur. Zira ¢alismamiza dahil ettigimiz Tirkiye’de
ilk defa tespit edilmis olan PAGOD Sendromlu vakanin
tanist otopsi calismasi sayesinde dogrulanabilmistir.

Her gecen giin prenatal tani sartlarinin  gelismesi,
toplumun bilin¢lenmesi ve prenatal gebelik takiplerinin
artmasi ile konjenital anomaliler dogum &ncesinde tespit
edilebilmekte, dolayist ile aileler konjenital anomalili
bebeklerin  takibinin daha rahat yapilabilecegi,
multidisipliner ~ yaklasim ile  tedavi sartlarinin
degerlendirilebilecegi merkezlere yonlendirilmektedir.
Ancak bu merkezlerin sayilarinin azligi, dogum sonrasi
anomalili bebeklerin mortalitesinde artisa  sebep
olmaktadir. Ornegin agir konjenital kardiyak anomalisi
olan bir yenidoganin transferi olduk¢a riskli olup
mortalite agisindan ciddi risk teskil etmektedir. Bununla
birlikte iiniversite hastanelerinden elde edilen veriler
toplumdaki anomalilerin dagilim ve sikliklarini net
ortaya koyamamaktadir. Ek olarak iilkemizde degisik
tiniversite hastanelerinin perinatal konjenital anomali
sikliginin saptanmasma yonelik ¢aligmalari olmakla
beraber konjenital malformasyonlarin net degerlerinin
belirlenmesinde yurt ¢apinda diizgiin veri toplama ve
uygun kayit sistemlerine ihtiyag vardir.
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