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Giriş

Nöral tüp defektleri (NTD), doğuştan malformasyonlar 
içinde sık rastlanılan ve ağır seyreden malformasyonlar-
dan biridir (1). Beyin ve omuriliğin geliştiği nöral tüp, fe-
tal yaşamın ilk dört haftasında oluşur. Henüz tam olarak 
nedeni bilinmeyen ancak genetik ve çevresel etmenlerin 
birlikte rol oynadığı düşünülen bazı durumlarda nöral 
tüp, oluşumunu tamamlayamaz ve anensefali, ensefalosel, 

meningosel ve meningomiyelosel gibi NTD denilen ciddi 
doğumsal anomaliler oluşur. Anensefalili bebekler do-
ğumdan kısa bir süre sonra ölürler. Diğer NTD’leri, yaşam 
boyu sürecek ciddi sakatlıkların nedenidir (2). Türkiye’de 
çeşitli illerde yapılmış çalışmaların sonuçlarına göre NTD 
sıklığı binde 3-5.8 arasında değişmektedir (3). Nöral tüp 
defekti olan bebeklerde diğer sistemlerde de (genitoüri-
ner, iskelet, deri gibi) en az bir tane majör malformasyon 
olabilmektedir (4). Yapılan çalışmalarda, meningomyelo-
sel gibi konotrunkal defektlerde doğuştan kalp hastalığı 
sıklığının arttığı gösterilmiştir (5). Literatürde Türkiye’de 
Koçak ve arkadaşlarının (6) yaptığı çalışmadan başka, 
NTD olan çocuklarda doğuştan kalp hastalığı sıklığına ve 
tipine yönelik başka bir çalışmaya rastlayamadık. Bu ne-
denle çalışmamızda, nöral tüp defekti olan hastalarımız-
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da doğuştan kalp hastalığı sıklığını ve tipini belirlemeyi 
amaçladık. 

Gereç ve Yöntemler

Bu çalışmada Selçuk Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Sağ-
lığı ve Hastalıkları Polikliniğine Mayıs 2010-Mayıs 2012 
yılları arasında müracaat eden ve nöral tüp defekti tanısı 
olan hastaların ekokardiyografi verileri, Selçuk Üniversi-
tesi Tıp Fakültesi Etik Kurulu’ndan onay alındıktan son-
ra retrospektif olarak incelendi. Fossa ovaliste <4 mm’lik 
defektler patent foramen ovale (PFO) olarak kabul edildi, 
bununla birlikte prematüre bebeklerdeki duktus arteri-
yozusun açık olması doğuştan kalp hastalığı olarak kabul 
edilmedi (7). Ayrıca kromozomal anomalisi olan hastalar 
çalışmaya alınmadı. Hasta dosyalarından NTD’nin tipi, 
hastanın eşlik eden diğer anomalileri incelendi. Hastaların 
cinsiyetleri ve yaşları da kayıt edildi.

İstatistiksel işlemler SPSS 15.0 (SPSS, Inc., Chicago, Illino-
is, USA) kullanılarak değerlendirildi. Sürekli değişkenler 
ortalama±standart sapma, kategorik değişkenler yüzde 
olarak ifade edildi. Kategorik değişkenlerin karşılaştırıl-
masında Kikare testi kullanıldı. P değeri <0.05 anlamlı 
olarak kabul edildi.

Bulgular

Çalışmamızda NTD olan 82 hasta değerlendirildi. Ortala-
ma yaş 21.7 ± 23.5 ay idi.(yaş aralığı:1 gün-10 yaş). Bu has-
taların 48’i kız (% 58.5) ve 34’ü erkek (% 41.5) idi. Hastala-
rın doğum şekillerine bakıldığında 23 (%28) hasta normal 
spontal vajinal yolla, 59 (%72) hasta ise C/S ile doğmuştu. 

Bu vakaların %6.7’sinde prematür doğum, %93.3’ünde 
matür doğum öyküsü vardı. Hastaların demografik veri-
leri tablo 1’de verilmiştir.

Nöral tüp defekti olan 60 hastada (%73.2) meningomyelo-
sel, dokuz hastada (%12.3) meningosel, altı hastada (%6.8) 
tethered kord, altı hastada (%6.8) ensefalosel, bir hastada 
anensefali (%0.9) vardı. Nöral tüp defekti sıklığı ve tipleri 
Tablo 2’de verilmiştir. Hastaların 14’ünde (%17.1) doğuş-
tan kalp hastalığı (DKH) olduğu görüldü. En sık görülen 
DKH ise atriyal septal defekt (ASD; n:6, %9.5) olarak tes-
pit edildi ve bu hastalardaki en sık NDT tipi meningom-
yelosel idi. Hastaların %3.7’sinde ventriküler septal defekt 
(VSD; n:3), %3.7’sinde patent duktus arteriyozus (PDA; 
n:3) görüldü. Ayrıca bir hastada ASD+VSD (%1), bir has-
tada da Fallot tetrolojisi vardı (%1). Tablo 3’de DKH şekil-
leri ve birlikte olduğu NTD tipleri verilmiştir. Doğuştan 
kalp hastalığı hariç tutulduğunda, hastaların %58.5’inde 
eşlik eden başka bir malformasyon yokken, %41.5’sinde 
kalp dışı malformasyonlar vardı. Tablo 4’de kalp dışı mal-
formasyonlar gösterilmektedir.

Tartışma ve sonuç 

Nöral tüp defekti, embriyogenezin üçüncü ve dördüncü 
haftaları arasında nöral tüpün kapanma yetersizliği so-
nucu gelişen doğuştan anomaliler olup bazen fatal seyre-
derken çoğu zaman yaşam boyu kalıcı deformitelere yol 
açmaktadır (8). Nöral tüp defektleri Avrupa ülkelerinde 
%0.1 sıklıkta görülürken Türkiye’ de bu oran, çeşitli çalış-
malardan elde edilen verilere göre %0.3-0.58 arasında de-
ğişmektedir (9). Nöral krest hücreleri kalp, üriner sistem, 
iskelet gibi mezodermal organların gelişiminde önemli rol 
oynamaktadır. Bu nedenle, bu hücrelerde meydana gelebi-
len herhangi bir migrasyon kusuru sonrasında spinal kord 
ve kalbin normal gelişimi bozulabilmektedir. Daha önce 
yapılan çalışmalarda, NTD olan hastaların %5-10’unda 
doğuştan kalp hastalığı olduğu gösterilmiştir. Bizim çalış-

Tablo 1: Hastaların demografik verileri

Yaş ort±SD (ay) 21.7±23.5 
(1 gün-10 yıl)

Cinsiyet Kız/Erkek 48/34

Gebelik haftası                         

<37 hf                               
>37 hf                               

n:5 (%6.7)
n:77 (%93.3)

Doğum kilosu

<2500 gr                           
<2500 gr                           

n:4 (%6.1)
n:78 (%93.9)

Doğum şekli

NSVY                               
C/S                                    

n:23 (%28)
n:59 (%72)

SD: Standart deviasyon, NSVY: Normal spontan vajinal yol, 
C/S: Sezaryen seksiyo

Tablo 2: NTD tipleri ve yüzdeleri
NTD tipi                                       (n)         %

Meningomyelosel 60                                        73.2

Meningosel 9 12.3

Tethered kord 6 6.8

Ensefalosel 6 6.8

Anensefali 1 0.9

NTD; nöral tüp defekti
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mamızda, NTD olan hastaların %16’sında doğuştan kalp 
hastalığı saptandı. En sık görülen DKH ise ASD idi. Nö-
ral tüp defektleri ve DKH en sık kız bebeklerde gözlendi. 
Doğuştan kalp hastalığı olan hastalarda en sık görülen 
NTD meningomyelosel idi. Bu hastalardaki en sık ekstra-
kardiyak malformasyon ise üriner sistem anomalileri idi. 
Koçak ve arkadaşlarının yaptığı bir çalışmada, NTD olan 
hastalarda %27.8 oranında DKH olduğu ve en sık ASD gö-
rüldüğü bildirilmiştir (6). Bu çalışmada olduğu gibi bizim 
çalışmamızda da hastaların büyük çoğunluğunda ASD ol-
duğu görüldü. Çoğu DKH’nın (ASD, VSD, PDA gibi) bir 
iki yaş civarında kapandığı gözlenmiştir. Fallot tetralojisi 
olan bir hastaya, geniş perimebranöz VSD tanısı olan iki 
hastaya ve geniş ASD tanısı olan bir hastaya Kalp Damar 
Cerrahisi tarafından düzeltme uygulandığı öğrenildi. Üç 
hasta sessiz duktus tanısıyla klinik izleme alındı.

Genel olarak kalp, nöral tübün dorsal kısmından köken 
alan nöral krest hücrelerinden ve mezodermden gelişir. 
Nöral tübün ventral kısmından köken alan hücre toplu-
luğu, gelişmekte olan kalbin içine doğru göç ederek kar-
diyak myositlere dönüşür (10). Bu hücreler, ventral göç 
hücreleri (VENT, ventrally emigrating neural tube) olarak 
adlandırılır. Deneysel çalışmalarda VENT hücrelerinin 
ventrikül ve atriyum duvarında, interventriküler ve in-
teratriyal septumda olduğu gösterilmiştir. Atriyal septal 
defekt ve ventriküler septal defekt gibi septasyon defektle-

rinin NTD olan hastalarda sık görülmesinin nedeni, erken 
embriyonik dönemde VENT hücreleri ile ilişkili bozuk-
luklar olabilir (10).

Nöral tüp defektleri ile ilgili risk faktörleri arasında anne-
nin yaşı, ırkı, sistemik hastalıkları (diyabet ve hipertansi-
yon gibi), kilosu, eğitim düzeyi ve yaşadığı bölge, sosyo-
kültürel düzey, beslenme, doğum sayısı bildirilmektedir 
(1). Bizim çalışmamızda üç annede gestasyonel diyabet, 
iki annede Tip 1 diyabet, dört annede morbid obezite, üç 
annede preeklampsi olduğu öğrenildi. Bu hastaların tama-
mında DKH’da tabloya eşlik etmekteydi. Annelerin sadece 
%3.9’u gebeliğinde düzenli bir şekilde folik asit kullanmış-
tı. Annelerin %95.1’i ise hiç folik asit kullanmamıştı.

Sonuç olarak çalışmamızda NTD olan hastaların %16’sın-
da DKH olduğu görüldü. Her ne kadar bu defektlerin ço-
ğunluğu hemodinamik açıdan sorun oluşturmayan kalp 
defektleri olsa da, bu hastalara uygulanacak majör ve mi-
nör cerrahi işlemler öncesinde infektif endokardit profi-
laksisinin yapılması ve mevcut kalp defektlerinin dikkate 
alınması gerekmektedir. Bu nedenle, NTD tespit edilen 
hastalara ekokardiyografik inceleme yapılması, DKH tes-
pitinde önemlidir.
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