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2009-2011 YILLARI ARASINDA AFYON KOCATEPE
UNIVERSITESI TIP FAKULTESI YENIDOGAN SERVISINDE
TAKIP EDILEN KONJENITAL ANOMALILI BEBEKLERIN
DEGERLENDIRILMESI

Evaluation of Congenital Anomalies in Babies Born Between
2009-2011 in Afyon Kocatepe Univeristy Medical Faculty
Newborn Unit.

Meltem Ugras!, Tolga Sen?, Ali Aksoy?,Faruk Alpay®

OZET

Konjenital anomaliler tiim dlinyada erken dogumlardan sonra morbidite ve mortali-
tede 2. derecede rol almakta olup ortalama olarak %3-5 oraninda rastlanmaktadirlar.
Akraba evliliginin sik oldugu lilkemizde bu konuda ¢ok calisma mevcut degildir. Burada
Yenidogan Kliniginde takip edilen kongenital anomalili bebeklerin éykiileri ve klinik
izlemleri tartisilacaktr.

Anahtar kelimeler: Konjenital anomali, Erken dogum, Yenidogan
SUMMARY

Congenital anomalies are the 2nd most common causes of mortality and morbidity
among newborn babies and are seen 3-5%. In our country consangious marriages are
commonly seen and no national study about congenital anomalies are performed.
Here we evaluated the history and clinical outcomes of babies with congenital ano-
malies in our Newborn Unit.

Key Words: Congenital anomalies, Premature birth, Neonate
GiRiS

Dogumsal defekt, konjenital malformasyon, konjenital anomali es anlaml kullanilan
ve dogumda varolan gelisim kusurunu tanimlayan terimlerdir. Bu tanimlama, makros-
kopik ya da mikroskopik yapisal anomali ya da normalden sapmalari kapsamaktadir
{1,2). Bu anomaliler; genetik ve/veya cevresel etmenlerin etkisiyle ortaya ¢cikmaktadir
(3). Konjenital anomaliler tiim diinyada erken dogumlardan sonra morbidite ve mor-
talitede 2. derecede rol almakta olup ortalama olarak %3-5 oraninda rastlanmakta-
dirlar (4).

Bu calismada amac Yenidogan Klinigine 3 yil icinde saptanan major konjenital anoma-
lilerin sistemlere gore dagilimini, hastalarin prenatal ve postnatal bulgularini geriye
donliik olarak degerlendirmektir.
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GEREC VE YONTEMLER

Afyon Kocatepe Universitesi Tip Fakiiltesi Yenidogan
Klinigine Mayis 2009 ve Eylil 2011 tarihleri arasinda
yatmis olan bebeklerin kayitlan geriye déniik olarak in-
celendi. Major konjenital anomalili hastalarin prenatal
oykiileri, dogum 6&ykiileri ve perinatal prognozlan de-
gerlendirildi.

BULGULAR

Yenidogan Kliniginde 40 ayda 45 (16 erkek, 29 kiz ) ano-
malili bebegin takip edildigi saptandi. Konjenital ano-
malili bebek doguran annelerin yasi 16-45 arasi (25.5)
olup gebelik sayisi ise 1-8 (2) idi. Tiim gebelikler spon-
tan olugsmus idi. Hicbir annede gebelikte preeklampsi
veya korioamniyonit 6ykiisii yoktu. Annelerin gebelik
oykiileri incelendiginde 2 gestasyonel diyabet, 3 hi-
pertansiyon, 4 oligohidramniyoz oldugu gérildi. iki
bebek intrauterin gelisme geriligi ile gebelik boyunca
takipte idi. Anne baba akrabaligi 5 ailede vardi. Bir be-
bek 1 saatlik erken membran riiptiiri (EMR) ile dog-
mustu. Dogum sekli olarak 29 bebek sezaryen dogum
(% 64.4) ile dogurtulmustu. Tiim gebelikler arasinda 1
cogul gebelik (ikiz gebeli ) vardi. Belirtilen siire icinde
hastanemizde dogan ve Yenidogan Klinigine yatan be-
bek sayisi 2420 idi, konjenital anomali siklig1 da %1.8
olarak saptandi.

Konjenital anomalilerin sistemlere gore siniflandiriima-
sl Tablo 1’de goriilmektedir. En sik saptanan anomali-
ler santral sinir sistem (SSS) ve gastrointestinal sistem
(GIS) ile ilgili olan anomaliler idi. Saptanan SSS anoma-
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lileri meningomiyelosel, hidrosefali, mikrosefali, ense-
falosel ve anensefali idi.

Hastalarda izlenen GiS anomalileri yarik damak, yarik
dudak, trakeodzofageal fistiil TOF), duodenal atrezi,
gastrosizis, diafragma hernisi, 6zofagus atrezisi, imper-
fore anus idi.

Birden fazla anomali varlig1 18 bebekte (%40) mevcuttu
ve bu anomaliler Tablo 2’de goriilmektedir.

Dogumda oksijen ihtiyaci 19 bebekte (%42.2) oldu ve
bu bebeklerden 7’si (%15.6) entlibe edildi. Bebeklerin
Apgar skoru 1. dakikada 1-10 (ortalama 5.5), 5. dakika-
da 0-10 (ortalama 6.9) idi. Bebeklerin gestasyon hafta-
lari 29-40 (ortalama 37 hafta) idi. Viicut agirhg1 1300-
4000gr (ortalama 2755gr) olup 6 bebek gestasyon
yasina gore kiiclik (SGA), 1 bebek ise gestasyon yasina
gore blyiik idi. Konjetal anomalili bebeklerin 1’inde
respiratuar distres sendromu (RDS), 1’inde yenido-
ganin gecici takipnesi, 3’linde mekonyum aspirasyon
sendromu, 2’sinde pulmoner hipertansiyon, 2’sinde
gec sepsis gelisti. Bu hastalardan 7’sine kan nakli yapil-
di. Meningomiyeloselli bebekler Beyin Cerrahisi Klini-
ginde opere oldu, hidrosefali icin ventrikiiloperitoneal
sant takildi ve takibe alind.

bebek  (%15.6) bifida,
anensefali+ensefalosel, 6zofagus atrezisi , diafragma

Sonugta 7 (spina
hernisi, Zelweger sendromu, hidrops fetalis) kaybedil-
di, 7 hasta ileri tetkik ve tedavi icin sevk edildi, diger
hastalar uygun kliniklerle birlikte degerlendirilerek ta-
kibe cagrilip taburcu edildi.

Tablo 1: Hastalarda gériilen konjenital anomalilerin sistemlere gore siniflandiriimis hali gériilmektedir.

Sistem n % Aciklama

SSS 16 35.5 Ensefalosel, meningomiyelosel, hidrosefali, mikrosefali.

Uriner 1 2.2 unilateral renal agenezi, renal agenezi ve ektopik bébrek

iskelet 3 6.6 Osteokondroplazi, femur kisaligi, akondroplazi, pes ekinovarus,
artrogripoz

Gis 15 33.3 Yarik damak dudak, TOF, duodenal atrezi, gastrosizis, diafragma

hernisi, 6zofagus atrezisi, imperfore anus

Kardiyovaskiiler 5 11.1

ASD, VSD, VSD+tek atrium, hipolplastik sol kalp,

Diger 5 11.1

fetalis

Down senromu, Zellweger sendromu, Apert sendromu, hidrops

$SS: Santral sinir sistem, GiS: Gastrointestinal sistem, TOF: Trakeodzofageal fistll, VSD: Ventrikller septal defekt, ASD: Atriyal septal defekt
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Tablo 2: Hastalarda tespit edilen birden fazla konjenital anomaliler gériilmektedir

Yarik damak ve yarik dudak (4 bebek)

Tek tarafli renal agenezi ve ektopik tek pelvik bobrek

Ensefalosel ve hidrosefali

Pes ekinovarus ve hidrosefali

Osteokondroplazi ve femur kisaligi

Pierre robin sendromu

Atrial septal defekt ve aort koarktasyonu ve anniiler pankreas

Ektodermal displazi ve anal atrezi ve meme basi yoklugu

Ventrikiiler septal defekt ve septum deviasyonu ve pektus karinatum ve sendromik yiiz gériiniimii

Ventrikiiler septal defekt ve tek atrium ve sag pulmoner arterde darlik ve ektopik anterior anls

Yarik damak dudak ve araknoid kist ve ektopik anterior aniis

Multipl konjenital anomali

Ozefagus atrezisi ve trakeodzofageal fistiil

imperfore aniis ve 6zefagus atrezisi ve diisiik kulak

Ensefalosel ve hidrosefali

TARTISMA

Konjenital anomalilerin prevalansi gelismis tilkelerde
%3-5 olarak bildiriimektedir (4). Diinyada konjenital
anomali insidensinin %3-7 oldugu tahmin edilmek-
tedir, ancak bu oran llkeden lilkeye farkhlik géstere-
bilmektedir. Gaziantep Dogum hastanesinde yapilan
bir calismada yaklagik 12.000 yenidogan incelenmis
ve %1.0'inde konjenital anomali saptanmistir. Sap-
tanan anomaliler sirasiyla SSS, lirogenital sistem ve
Gis’te bulunmustur (5). istanbul’da 56.000 bebegin
degerlendirildigi bir calismada konjenital anomali
orani %0.44 olarak saptanmistir (6). Klinigimizdeki
konjenital anomali sikhigl %1.8 olarak saptanmistir.
Bu oran llkemizden bildirilen oranlara yakin olup,
diinya c¢apinda bildirilen sikhgin altindadir. Bunun
nedeni perinatal ultrasonografinin yayginlagsmasi, mi-
nor konjenital anomalilerin baska merkezlerde takip
edilmesi ve klinigimize secilmis olgularin refere edil-
mesidir. Ulkemizde yapilan bir calismada en sik sap-
tanan anomaliler SSS, takiben GiS olarak bildirilmistir
(6). Ulkemizden yapilan ¢alismalarda en sik bildirilen
konjenital anomaliler SSS anomalileridir (5,6). Bizim
calismamizda vaka sayisi az olmasina ragmen en sik
saptanan anomaliler de SSS ve GIS ile ilgili olanlar idi.
En sik bildirilen SSS anomalileri meningomiyelosel,

hidrosefali, anensefalidir. Calismamizda benzer so-
nuclar elde edilmistir. Uriner sistem anomalilerinin
klinigimizde az gorllmesinin nedeni bu hastalarin di-
ger hastanelerde prenatal tani alip takip edildigi sek-
linde yorumlanabilir.

Hindistan’da yapilan bir calismada 9308 bebekten
140'inda bir veya c¢oklu konjenital anomali saptan-
mistir (7). Burada goriilen anomaliler siklik sirasina
gbre kas-iskelet sistemi, SSS ve GiS’te goriilmdistiir.
Konjenital anomalili bebeklerin daha geng¢ anneler-
den (anne yasi 20) dogan bebekler oldugu gorilmis-
tir. Bizim ¢alismamizda da anne yas ortalamasi 22.5
olarak saptanmistir ve SSS anomalisi ile anne yasi ve
parite sayisi incelendiginde annelerin 21-25 yas ara-
st oldugu ve 1-3 kez hamile kaldiklari gériildii. Anne
yasl veya parite ile SSS anomali varlig1 arasinda iliski
saptanmadi. Hindistan’da yapilan bir calismada parite
sayisi arthikca (4'ten fazla gebelik 6ykisii) konjenital
anomali sikliginin arthg saptanmistir. Olii dogmus be-
beklerdeki anomali sikhgi canli doganlara oranla daha
ylksek bulunmustur. Pakistan’da yapilan bir calisma-
da konjenital anomaliler %13 olarak bildirilmistir. Bu-
rada anomalilerin sikhg1 GiS, genitoiiriner sistem ve
SSS olarak siralanmigtir (8).
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Tiirkiye’de akraba evliligi sikhgi Tirkiye Nifus ve
Saglik Arastirmasi verilerine gore 1968de % 29.2,
1993’de % 23, 1998'de % 25.1 ve 2003'de % 22 tes-
pit edilmistir (9, 10). Akraba evlilikleri otozomal re-
sesif genlerin bir araya gelme sikligini arttirarak top-
lum saghigini yakindan ilgilendiren bir evlilik seklidir
(9,11). Akraba evliligi yapan poplilasyonda 6ziirli
cocuk dogma riski diger poplilasyona gore iki kat ar-
tarak % 8-9 olmaktadir. Akraba evliligi genetik hasta-
liklarin epidemiyolojisini etkileyen 6nemli durumlar-
dan biridir (12).

Yapilan bir calismada Afyonkarahisar ilinde akraba
evliligi %19.6 oraninda bulunmustur. Ayni ¢alismada
konjenital anomalili dogum sikhgi akraba evliligi olan-
larda % 3.9 iken olmayanlarda % 1.9 olarak saptan-
mistir (13). Bizim calismamizda anomalili bebeklerin
ailelerindeki akraba evliligi %11.1 idi. Bu oran ilimiz-
de yapilan diger calismaya gére oldukca yiiksekdtir.
Bunun nedeninin klinigimizin ilimizdeki en (st saglk
hizmeti birimi olusu ve en zor ve secilmis hastalarin
buraya bagvurmasi oldugunu disiinmekteyiz.

Kongenital anomalilerin cinsiyete gore dagilimina
bakildiginda bizim calismamizda K/E orani 1.8/1 ola-
rak bulunmustur. Hindistanda yapilan c¢alismada bu
oran 1.6/1 (7) ve Pakistanda ise 0.8/1 (8) olarak bu-
lunmustur. Ulkemizde yapilan calismalarda ise 0.9/1
(5) ve 1.8/1 (6) olarak bildirilmistir. Farkl calismalar-
da farkli sonuglarin alinmasinin nedeni ¢ok sayida
anomalinin degerlendirilmis olmasi ve her biri icin
ayri ayri cinsiyet tespiti yapilmamasi oldugu diislini-
lebilir. Bizim calismamizdaki olgu sayisinin azhiginin
da bu konuda rolii oldugunu diislinmekteyiz.

Konjenital anomalilerin 6nemli bir mortalite nedeni
oldugu bilinmektedir. Amerika Birlesik Devletleri’nde
yapilan bir calismada bebek éliimlerinin en 6nemli 5
nedeninden en sik gorileni olarak konjenital malfor-
masyon ve deformasyonlar tanimlanmistir (14). Fetal
prognozun vyillara gére degerlendirildigi lkemizde
yapilan bir calismada toplam mortalite takip eden
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5 vil icin yilhk %20 ile %37.9 arasinda bildirilmigtir
(6). Pakistandan yapilan calismada 57 olgunun 48’i
opere edilmis ve 1’i preoperatif 4’li ise posteoperatif
doénemde kaybedilmistir (%8.8). Bizim ¢alismamizda
mortalite %15.6 olarak bulunmustur. Diger serilere
gbre bu oranin diisiik olusunun nedenlerinin klinigi-
mize secilmis hasta génderilmesi ve vaka sayisinin az
olmasi oldugunu diisiinmekteyiz.

Konjenital kalp hastaliklari, TOF, intestinal atrezi gibi
konjenital anomalilerin erken saptanmasi tedavi ve
gerekli cerrahi girisiminin planlanmasi icin 6nemlidir.
Boylece oncelikle hastalarin yasamasi saglanirken
uzun donemde morbidite azaltilmis olurken yasam
kalitesi artirilmis olur.

Prenatal veya dogumdan sonra tani alan konjenital
anomalili bebeklerin ailelerinde emosyonel rahat-
sizlik olugsmaktadir. Aileler boyle durumlarda endi-
seli olup kendilerini suglu hissedebilmektedirler. Bu
durumda hastanin hastaliginin teshisi konulduktan
sonra aileye yapilacaklar ile ilgili bilgi verilebilir. Kalic
hastaligl olan ve multidisipliner tedavi ve takip ge-
rektiren hastaligi olan ¢ocuklu ailelerin de psikolojik
yonden desteklenmesi uygundur.

SONUC

Konjenital anomaliler ile ilgili tim Tirkiye'yi icine
alan bir ¢alisma veya prevalans, insidans bilgisi mev-
cut degildir. Bu nedenle ¢alismamizda saptanan sik-
ligin llke capina gore kiyaslanmasi s6z konusu degil-
dir. istanbul ve Gaziantep’ten yapilan calismalar ile
yakin oranlar saptanmistir. Klinigimizde saptanan
anomaliler diinya ve lilkemizdekine benzerlik goste-
rir sekilde SSS ve GIS anomalileri agirlikli idi. Ulkemiz-
de akraba evliliginin sikhg1 da gbézéniinde tutulacak
olursa folik asit kullanimin rutin hale getirilmesinin
saglanmasi ayrica prenatal tani ve postnatal multidi-
sipliner yaklasim ile konjenital anomalili bebek ve ai-
lelere hastaligin takibinde daha yardimci olunacagini
diislinmekteyiz.
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