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ÖZET
Amaç: Konjenital anomaliler, morfogenez sırasında, anormal gelişim sonucu meydana gelen fetal yapısal ve işlevsel anomalileri içerir. Yeni doğanların % 2-3’ünde 

majör konjenital anomali bulunmaktadır. Majör anomaliler, preterm doğumlardan sonra fetal mortalite ve morbiditenin en önemli ikinci sıklıktaki sebebidir. Çalış-

mamızın amacı, kliniğimizde prenatal dönemde saptanan fetal anomalilerin tiplerini, insidans ve prognozlarını değerlendirmektir. 

Gereç ve Yöntemler: Hastanemiz gebe polikliniğinde takipleri yapılan ve riskli gebelik polikliniğine minör marker varlığı, aile hikâyesi, ileri anne yaşı gibi çeşitli 

endikasyonlar ile refere edilmiş olan 2640 hastanın detaylı ultrason sonuçları retrospektif olarak değerlendirildi.

Bulgular: 2640 hastanın 93’ünde (%3.5) toplam 107 major konjenital anomali tespit edildi. En sık anomali tespit edilen sistem merkezi sinir sistemi olup (%34.6), 

bu grupta en sık ventrikülomegali ve hidrosefali (15/37) saptandı. İkinci sıklıkta kardiyak anomaliler saptanır iken, bu grupta en sık karşılaşılan malformasyon ise 

septal defektler idi (9/21). Majör fetal anomalisi bulunan fetusların %79.4’üne (85) 18-23 hafta detaylı ultrason taramasında tanı konuldu.

Sonuç: Majör fetal yapısal anomalilerin büyük bir bölümü 18-23 haftalar arasında yapılacak detaylı ultrason değerlendirmesi ile tanımlanabilmekte ise de, yeterli 

görüntülemenin sağlanamadığı olgularda 3. trimesterde yapılacak tekrar değerlendirmeler ile prenatal dönemde olguların % 90’dan fazlasına tanı konulabilir.

Anahtar Kelimeler: 18-23 hafta ultrasonografisi, majör fetal anomali, prenatal tanı

ABSTRACT
Aim: Congenital anomalies are abnormal deviations from the standard type during morphogenesis that include fetal structural and functional abnormalities. 

A major congenital anomaly affects 2-3% of newborn babies. Major congenital anomalies are second major causes of prenatal mortality and morbidity after 

preterm birth. The aim of this study is to evaluate the anomaly type, incidence and prognosis of pregnancies which were found to have congenital anomaly 

during prenatal period. 

Material and Methods: The detailed ultrasound results of 2640 pregnant women who were followed at our hospital and as well as pregnant women referred 

to high-risk pregnancy clinic for various indications such as minor marker presence, family history and advanced maternal age  were evaluated retrospectively

Results: A total of 107 major congenital anomalies were detected in 93 (3.5%) patients. The most common abnormality was detected in central nervous system 

(34.6%) and the most common abnormalities in this group were ventriculomegaly and hydrocephalus (15/37). The second most common malformations were 

detected in cardiovascular system. In this group septal defects were the most frequent malformations (9/21). 79.4% (85) of fetuses with major fetal anomalies’ 

were diagnosed in 18 to 23 weeks detailed ultrasound scan.

Conclusion: A large proportion of major fetal structural anomalies can be identified with 18-23 week detailed ultrasound evaluation; however, in cases whom, 

adequate visualization cannot be provided at second trimester, with the re-evaluation in the 3rd trimester, more than 90% of patients can be diagnosed in prenatal 

period.

Key Words: 18-23 week ultrasound, major fetal anomalies, prenatal diagnosis
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 Giriş

Konjenital anomaliler, morfogenez sırasında, anormal gelişim sonucu mey-

dana gelen fetal yapısal ve işlevsel anomalileri içerir. Tüm popülasyonda 

konjenital anomali prevelansı % 2-3 olup, bunların 1/3’ünü majör anomaliler 

oluşturmaktadır (1). Ultrasonografi konjenital yapısal anomalilerin görüntülen-

mesinde esas tanı aracıdır ve günümüzde antenatal takibin bir parçası olarak 

rutin uygulanması önerilmektedir (2,3). İkinci trimester ultrasonografisi ile 

24. gestasyonel haftadan önce majör anomalileri tanımlama oranı ortalama 

%55-64 arasında bildirilmektedir (4,5). En sık merkezi sinir sistemi anomalileri 

(MSS) tanımlanabilmekte ve %88’ine mid-trimester taraması ile tanı konula-

bilmektedir. Prenatal tanı oranı en düşük olan grubu ise kardiyovasküler sis-

tem anomalileri (KVS) (%27) oluşturmaktadır (4,5). Majör anomaliler, preterm 

doğumlardan sonra fetal mortalite ve morbiditenin en önemli ikinci sıklıktaki 

sebebidir. Bu defektlerin prenatal dönemde tanımlanması ve aileye danışmanlık 

verilerek etik kurallar çerçevesinde gebeliğin prognozu ile ilgili kararın verilmesi 

antenatal bakımın önemli amaçlarından biridir.

Çalışmamızın amacı, kliniğimizde düşük riskli gebeliklerde 18-23 hafta detaylı 

ultrason incelemesi ile saptanan fetal anomalilerin sıklığını, tiplerini ve tanı koy-

ma oranlarını incelemek, postnatal sonuçları değerlendirmektir. 

 Gereç ve Yöntemler 

Mart 2011-2014 tarihleri arasında hastanemiz gebe polikliniğinde takipleri ya-

pılan ve riskli gebelik polikliniğine minör marker varlığı, aile hikâyesi, ileri anne 

yaşı gibi çeşitli endikasyonlar ile refere edilmiş olan 2640 hastanın 18-23 hafta 

arasında yapılan ikinci düzey tarama ultrason sonuçları değerlendirildi. Çalış-

ma için Selçuk Üniversitesi Hastanesi etik kurulundan onay alındı. Polikliniği-

mizde, ikinci trimester tarama ultrasonu yapılan hastalara ultrason görüntüleri-

nin ve verilerinin çalışmalarda kullanılabileceği açıklanarak onam formu alındı. 

Çalışmada, ikinci trimesterde tespit edilen majör yapısal anomaliler, sıklıkları ve 

postnatal sonuçları değerlendirildi. Majör yapısal defektler, postnatal medikal 

veya cerrahi müdahale gerektirebilecek ya da mental handikapa neden olabile-

cek defektler olarak kabul edildi. İlk trimesterde tanı konulmuş majör anomali 

bulunan fetuslar, 23. gebelik haftasından sonra kliniğe başvuran, fetal anomali 

tanısı almış hastalar ve çoğul gebelikler değerlendirmeye alınmadı. Tüm ult-

rasonografik değerlendirmeler Voluson 730 Expert cihazı, 3-5 Mhz konveks 

prob (General Electric, Milwaukee, WI, USA) kullanılarak transabdominal ola-

rak ve gerekli görülen hastalarda 5-9 Mhz vajinal prob kullanılarak transvajinal 

olarak yapıldı. Polikliniğe başvuruda hastaların anamnezleri alınarak maternal 

demografik özellikleri, yaş, gravida, parite, abortus, sayısı kaydedildi. Genel 

muayeneleri yapıldıktan sonra ultrasonografi ile fetal değerlendirme yapıldı. 

Sistematik olarak uterus, adneksler, servikal uzunluk, plasentanın yapısı, yerle-

şimi, kord insersiyonu, amniyon sıvı volümü değerlendirildi. Gestasyonel haf-

ta hastanın son adet tarihi esas alınarak, fetal biyometrik ölçümleri uyumsuz 

olan hastalarda ise erken dönem ultrasonografisi göz önünde bulundurularak 

belirlendi. Fetal biyometrik parametreler, biparietal diameter (BPD), head cir-

cumference (HC), femur length (FL), ve abdominal circumference (AC) Had-

lock formülüne göre ve humerus length (HL) Jeanty formülüne göre ölçüldü 

(6-9). Fetal kranyum, boyun, yüz, toraks, kalp, abdomen, vertebra, alt ve üst 

ekstremiteler, International society of ultrasound in obstetrics and gynecology 

(ISUOG) kılavuzuna uygun şekilde değerlendirildi (10). 18-23 hafta değerlen-

dirmesinde malformasyon tespit edilenler ve yeterli inceleme yapılamayan 

fetuslar üçüncü trimesterde tekrar değerlendirildi. Anöploidinin eşlik edebildiği 

malformasyon tespit edilen fetuslar için karyotip analizi önerildi. İşlemi kabul 

eden hastalardan 31’ine amniyosentez ve 6’sına kordosentez uygulandı. 24. 

gestasyonel haftanın altında ciddi sekel ihtimali olan gebeliklere ve yaşamla 

bağdaşmayan anomalilerin varlığında aile isteği doğrultusunda sağlık kurulu 

onayı ile terminasyon uygulandı. Gebelik sonuçlarına ilişkin veriler, doğumda 

bebeklerin pediatrist tarafından muayene edilmesi ile hastane veri tabanından 

incelenerek ve doğumu kliniğimizde gerçekleşemeyen hastaların verileri ise 

doğum sonrası telefon ile aranarak elde edildi.  

Verilerin istatistiksel analizi SPSS 16.0 (Chicago, IL, USA) paket programı kul-

lanılarak yapıldı. Parametrik testlerdeki veriler ortalama ve ± standart sapma 

olarak verildi. Sistem anomalilerinin gruplandırılmasında yüzde değerler kul-

lanıldı.

 Bulgular

Çalışmaya dahil edilen 2640 gebenin yaş ortalaması 28.3±5.9 (18-43) olup, 

ortalama tarama yapılan gebelik haftası 21.2±1.7 (18-23) idi. Ortalama gra-

vida sayısı 2  (1-5), parite 1 (0-2), abortus sayısı 1 (0-3) olarak belirlendi. 

Hastaların 93’ünde (%3.5) toplam 107 major konjenital anomali tespit edildi. 

Majör anomalilerin dağılımı tablo 1’de verilmiştir. 

Tablo 1:  Majör fetal anomalilerin dağılımı

Fetal Sistem N (%)

Santral sinir sistemi 37 34.6

Kardiyovasküler sistem 21 19.6

Genitoüriner sistem 14 13

Kas-iskelet sistemi 12 11.2

Gastrointestinal sistem 7 6.6

Yüz 6 5.6

Toraks ve akciğerler 4 3.7

Diğer 6 5.6

Toplam 107 100

En sık anomali tespit edilen sistem merkezi sinir sistemi olup (%34.6), bu 

grupta ise en sık ventrikülomegali ve hidrosefali (15/37) tespit edildi. İkinci 

sıklıkta kardiyak anomaliler saptanır iken, bu grupta en sık karşılaşılan malfor-

masyon ise septal defektler idi (9/21). Majör fetal anomalisi bulunan fetusların 

%79.4’ü (85) 18-23 hafta detaylı ultrason taramasında tespit edilirken, yeterli 

görüntüleme yapılamayan ve tanının konulamadığı hastaların üçüncü trimes-

terde tekrar değerlendirilmesi ile %14’üne (15) ve intrauterin tanı konulma-

mış olan 7 (%6.5)  fetusa da postnatal dönemde tanı konulmuştur. Postnatal 

tanı alan fetusların %71’inde (5/7) tek sistemde majör anomali varlığı tespit 

edilmiş ancak farklı sistemde eşlik eden majör anomalilerin varlığı intrauterin 

dönemde tanımlanamamıştır. Tespit edilen majör anomalilerin alt tipleri tablo 

2’de verilmiştir. Fetal karyotip anomalisi 8 (%7.5) hastada tespit edildi. Atriyo-

ventriküler septal defekt (AVSD) ve ventrikülomegali nedeniyle amniyosentez 

yapılan 2 olguda ve AVSD nedeniyle amniyosentez yapılan 1 olguda, duedonal 

atrezi ve eşlik eden minör markerlar nedeniyle kordosentez yapılan 1 olguda 

ve hidrops nedeniyle kordosentez yapılan 1 olguda trizomi 21 saptandı. Fallot 

tetralojisi, korpus kallozum agenezisi nedeniyle kordosentez yapılan 1 olguda 

ve Dandy walker malformasyonu, yarık damak ve dudak nedeniyle amniyo-

sentez yapılan 1 olguda trizomi 13 saptandı. Yine, pes ekinovarus, korpus 
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kallozum agenezisi, ventrikülomegali nedeniyle amniyosentez yapılan 1 olguda 

da trizomi 18 tespit edildi. Prenatal invaziv girişimleri kabul etmeyen hastalar-

dan 2’sinde postnatal dönemde trizomi 21 tanısı konuldu. Birden çok majör 

anomalinin eşlik ettiği ve karyotip anomalisi saptanmayan 6 hastada ise en sık 

MSS ile birlikte KVS ve üriner sistem anomalileri tespit edildi. Total olarak 34 

anomalinin saptandığı 26 hastanın gebeliği ailenin isteği doğrultusunda sağlık 

kurulu kararı ile termine edildi. Majör anomaliler ile ilişkili terminasyon oranı % 

28 (26/93) olarak belirlendi. En sık MSS anomalileri nedeni ile terminasyon 

uygulandı (10/26) (Tablo 2).

Tablo 2: Majör fetal anomalilerin alt gruplarının dağılımı

Tanı 
Haftası

Termine
edilenler

Sistemler Anomali Tipi N (%) 18-23 
hafta

3. 
Trimester

Postnatal

Santral sinir sistemi anomalileri Ventrikülomegali/hidrosefali
Spina bifida
Ensefalosel
Akrani (Anenesefali)
Megasisterna magna
Dandy walker malformasyonu
Araknoid kist
Korpus kallozum agenezisi

15
7
2
1
5
2
1
4

12
7
2
1
5
2
1
4

3 9
4
2
1

1

2

Kardiyovasküler sistem ano-
malileri

SD (VSD/AVSD)
Pulmoner darlık
Fallot tetralojisi
Hipoplastik sol kalp
Aort Koark./Arkus hipoplazisi
Çift çıkışlı sağ ventrikül

9
3
3
3
2
1

4
1
3
3

1

2
2

1

3

1

3

1
3

Genitoüriner sistem anomalileri Üreteropelvik bileşke darlığı
Polikistik böbrek hastalığı
Renal agenezi
Posterior üretral valv

5
4
3
2

3
4
3
2

2
2

2

Kas-iskelet sistemi anomalileri Artrogripozis konjenita multipleks
Tanatoforik displazi
Akondroplazi
Pes ekinovarus

1

2
3
6

1

2
2
6

1
1

Gastrointestinal sistem ano-
malileri 

Omfalosel
Özefagial atrezi/TÖF
Gastroşizis
Duedonal atrezi

2
2
1
2

2

1
2

1 1

1

Yüz anomalileri Yarık damak ve dudak
Yarık dudak
Mikrognati

3
2
1

3
2
1

1

Toraks ve akciğerler Kistik adenomatoid malformasyon
Diafragma hernisi

3

1

1 1

1

1

Diğer Hidrops fetalis 6 4 1 1 1

Toplam 107 85 15 7 34

 Sonuç

Majör yapısal anomalilerin prenatal dönemde tanımlanması, ikinci trimester 

ultrasonografi değerlendirmesinin ana amaçlarından biridir. Çalışmamızda, 18-

23 haftalar arasında rutin detaylı ultrasonografi değerlendirmesi yapılan has-

talarda tespit edilen majör anomali oranı % 3.5 olup, bu oran, ülkemizde farklı 

merkezlerden bildirilen sonuçlardan yüksek olarak tespit edilmiştir (11,12). 

Bunun sebebi, çalışmanın, üçüncü basamak referans merkezi olan bir hasta-

nede perinatoloji kliniğinde gerçekleştirilen detaylı ultrasonografi sonuçlarına 

dayalı olması olarak açıklanabilir. Ancak, yakın zamanda yayınlanan bir diğer 

çalışmada majör anomali prevalansı %5.85 olarak bildirilmiştir (13). Bu ça-

lışmanın metodunun farklı olması, 18-23 haftalar dışında tespit edilen fetal 

anomalilerin de çalışmaya dâhil edilmesi nedeniyle anomali insidansın yüksek 

saptanmış olabileceğini düşünmekteyiz.  Avrupa’da yürütülen çok merkezli 

başka bir çalışmada düşük riskli gebelerde majör anomalilerin sıklığı % 2.27 

olarak bildirilmiştir (14). 

Her ne kadar günümüzde ilk trimester değerlendirmede nukal saydamlığın yanı 

sıra fetal anatomi taraması önerilmekte ise de özellikle KVS ve yüz anoma-

lilerinin tespiti sıklıkla ikinci trimester incelemesinde mümkün olabilmektedir 

(15). İlk trimester detaylı tarama ile majör anomalilerin yakalanama oranı % 

47-76 olarak verilmekte iken, ilk trimester ve ikinci trimester kombine tarama 
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ile yakalama oranları % 89’a ulaşmaktadır (15,16). Mid-trimester taramasında 

belirlenen şiddetli malformasyonların değerlendirildiği çok merkezli başka bir 

çalışmada 24. gestasyonel haftadan önce anomalileri tanımlama oranı %69 ve 

prenatal tanı koyma oranı % 93 olarak bildirilmiştir (5). Çalışmamızda majör 

fetal anomalilere mid-trimesterde tanı konulma oranı % 79.4 ve prenatal tanı 

oranı %93.4 olarak belirlenmiştir. Sistemlere ve anomali tiplerine bağlı olarak 

ultrasonografide saptanabilme oranı değişkenlik göstermekte ve en sık MSS 

anomalileri tanı almaktadır. MSS anomalileri için saptanma oranı %100’e yakın 

olarak verilmektedir (17). Çalışmamızda da en sık tanı konulan grubu MSS 

anomalileri oluşturmaktadır. 18-23 hafta taramasında MSS anomalilerinin % 

91.9’u tanımlanmış ve prentatal dönemde %100’ü belirlenmiştir. Postnatal dö-

nemde en sık malformasyon tespit edilen sistem ise KVS idi. Postnatal olarak 

tanısı konulabilen anomalilerin % 57’si (4/7) KVS anomalileri idi. Bunları da 

musküler tipte ventriküler septal defekt ve aort koarktasyonu olguları oluş-

turmakta idi. Çalışmamızda kardiyovasküler sistem anomalilerinin % 57’sine 

mid-trimester taramada ve %81’ine prenatal olarak tanı konulmuştur.

Literatürde KVS anomalileri için prenatal tanı oranları % 25-60 sıklıkta veril-

mekte (4,17), MSS (% 88) ve ürogenital malformasyonlar (% 89) ile karşı-

laştırıldığında tanı oranları anlamlı şekilde düşük olarak bildirilmektedir (4). 

Yine yarık damak/dudak, büyük arter transpozisyonu ve diafragma hernisi gibi 

majör malformasyonlar daha geç gebelikte tanı alabilmektedir (5,17). Çalış-

mamızda hastaların % 28’inde gebelik terminasyonu uygulanmış olup, bunların 

% 38.4’ü (10/26) MSS ile ilişkili idi. İkinci sıklıkta ise karyotip anomalileri endi-

kasyon oluşturmakta idi (8/26). Literatürde majör anomaliler ile ilişkili gebelik 

terminasyonu oranları % 30-40 arasında bildirilmekte, en sık endikasyonları 

ise MSS anomalileri, bilateral renal agenezi ve ekstremite redüksiyon defektleri 

oluşturmaktadır (5). Büyük arter transpozisyonları, diafragma hernisi ve gast-

roşizis ise en az sıklıkta termine edilen majör anomalilerdir (5). Çalışmamızda 

değerlendirdiğimiz bir diğer parametre, majör anomalilere eşlik eden karyotip 

anomalileri idi. Birden fazla sistemde majör anomali saptanan hastalarda kar-

yotip anomalisi sıklığının artmış olduğu görüldü. 

Çalışmamız, fetal anatominin sistematik şekilde, iyi tanımlanmış bir protokol 

doğrultusunda değerlendirildiği bir üniversite hastanesinde, düşük riskli gebe 

grubunda gerçekleştirilmiştir. Ancak üçüncü basamak bir referans hastanesi 

olmamız sebebiyle kliniğimize refere edilen ve detaylı ultrasonografi yapılması 

için önerilen 18-23 gebelik haftaları arasında görülen tüm gebeler çalışmaya 

dâhil edilmiştir. Bunun yanı sıra, doğumları kliniğimizde gerçekleşemeyen has-

taların gebelik ve postnatal prognozları ile ilgili olarak telefon görüşmesi ile bilgi 

edinilmiştir ve bebeklerin uzun dönem prognozları ile ilgili verilerimizin yetersiz 

oluşu çalışmamızın kısıtlı yönleridir.

Majör fetal yapısal anomalilerin büyük bir bölümü 18-23 haftalar arasında 

yapılacak detaylı ultrason değerlendirmesi ile tanımlanabilmekte ise de, ye-

terli görüntülemenin sağlanamadığı olgularda 3. trimesterde yapılacak tekrar 

değerlendirmeler ile prenatal dönemde olguların % 90’dan fazlasına tanı ko-

nulabilir. Türkiye gibi prenatal tarama testlerinin antenatal bakımın standart bir 

parçası olarak yaygın şekilde uygulanmadığı ülkelerde fetal yapısal defektlerin 

tanımlanmasında mid-trimester ultrasonografisinin kullanımı önem kazanmak-

tadır.
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