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FETAL OTOPSILERDE YARIK DAMAK - YARIK DUDAK VE
ESLIK EDEN ANOMALILER

Cleft Lip and/or Palate in Fetal Autopsies: Spectrum of
Associated Anomalies
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OZET

Amag: Yarik dudak/damak (YD/D), yarik dudak ve yarik damak dahil olmak tzere yuz yariklari cografi
ve etnik faktorlere bagh olarak 10000 dogumda 9,1 oraninda gorilen en yaygin konjenital kraniyofasiyal
anomalidir. Erkeklerde daha sik gorulur. Etiyolojisi, genetik yatkinlik ve cevresel faktorlerin birlikte rol
aldigi multifaktoriyel bir yapiya sahiptir. YD/D, prognozu ve yonetimi 6nemli 6lglide etkileyebilen gesitli

'Konya Numune Hastanesi, konjenital anomalilerle birlikte bulunabilir. En sik iligkili anomaliler arasinda konjenital kalp defektleri ve
Patoloji Klinigi, iskelet anomalileri bulunur. Bu galismanin amaci, fetus otopsilerinde YD/D yayginligini ve eslik eden diger
Konya, anomalileri degerlendirmektir.

Tiirkiye. Gereg ve Yontemler: Ocak 2010 ile Ocak 2020 arasinda YD/D olan 26 fetiis Gzerinde yapilan retrospektif bir

calisma degerlendirildi. Bu yillar arasinda 808 fetal otopsi raporu ve dosyasi analiz edildi.
Bulgular: Calismamizda 808 fetal otopsi vakasinin 26’sinda (%3,2) YD/D tespit edilmistir. Olgularin %69,2’si
(n=18) erkek, %30,8'i (n=8) kiz olup, erkek cinsiyet baskinligi saptandi. Olgularin %26,9 ‘u sadece yarik

2Akdeniz Universitesi,
Tip Fakultesi Hastanesi,

Patoloji Anabilim Dali, dudak, %7,7’si sadece yarik damak ve %65,4’ti YD/D igeriyordu. YD/D vakalarinin %53,8’inde YD/D disinda
Antalya, anomali ve/veya malformasyon gorulmistir. En sik eslik eden bulgu dismorfizm bulgusu olurken (%
Turkiye. 65,4); %42,3 orani ile en sik gozlenen iligkili sistem anomalisi kas iskelet sistem anomalileri oldu. Fenotipik

ozelliklerine gore aralarinda Trizomiler, Fryns sendromu ve Edwards sendromu yeralan 10 sendromik olgu
ve 4 amniyotik bant sekansi tespit edildi.

Sonug: Fetal otopsi serileri, YD/D'ye eslik eden anomalilerin spektrumu hakkinda degerli bilgiler saglar. Fetal
otopsi hem prenatal taniyi kesinlestirici hem de genetik hastaliklar agisindan 6n tani koydurucu veriler sunar.
Bdylece annenin gelecekteki gebelik yonetimini ve ebeveynlerin danismanligini gelistirebilecek degerli
bilgiler elde edilir.
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Havva Serap TORU, Prof. Dr. Objective: Cleft lip/palate (CL/P), including cleft lip and cleft palate, is the most common congenital
(https://orcid.org/0000-0002-4438-0434)  craniofacial anomaly, occurring at a rate of 9.1 per 10,000 births, depending on geographic and ethnic
® serap_toru@yahoo.com  factors. Its incidence in males is nearly twice that in females. Its etiology is multifactorial, involving genetic

predisposition and environmental influences. CL/P may be associated with a wide variety of congenital
anomalies that can significantly affect its prognosis and management. The most common associated
anomalies include congenital heart defects and skeletal anomalies, The aim of this study is to evaluate the
prevalence of cleft lip and palate and other associated anomalies in fetal autopsies.
Material and Methods: A retrospective study conducted on 26 fetuses with CL/P between January 2010 and
January 2020 was evaluated. During these years, 808 fetal autopsy reports and files were analyzed.
Results: In our study, CL/P was detected in 26 (3.2%) of the 808 fetal autopsy cases. 69.2% of cases (n=18)
were male and 30.8% (n=8) were female, indicating a male predominance. Of the cases, 26.9% (n=7)

iletisim: had cleft lip only, 7.7% (n=2) had cleft palate only, and 65.4% (n=17) had both cleft lip and cleft palate.

Uzm. Dr. Esra COBANKENT AYTEKIN In 53.8% of the CL/P cases, additional anomalies and/or malformations other than CL/P were present.

Associated anomalies were most frequently detected in fetuses with both cleft lip and cleft palate (64.3%).

The most common associated finding was dysmorphism (65.4%), while the most frequently observed

associated system anomaly was musculoskeletal system anomalies (42.3%) anomalies were present. Based

on phenotypic characteristics, 10 syndromic cases, including Trisomies, Fryns Syndrome, and Edwards

Syndrome, and 4 amniotic band sequences were identified.

Conclusion: Fetal autopsy series provide valuable information about the spectrum of anomalies associated
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GIRIS

Yarik dudak ve damak (YD/D) tipleri, sadece yarik
dudak, sadece yarik damak ve YD/D seklinde olup
bu anomaliler; cografi ve etnik faktorlere bagl
olarak degismekle birlikte 10.000 dogumda 9,1
oraninda gorilen en yaygin konjenital kraniyofasiyal
anomalilerdir (1,2).

Etiyolojisinde genetik yatkinlk ve cevresel etkiler
olmak lizere multifaktoriyel bir yapi vardir (3). Kesin
mekanizmalar henlz net olmasa da, hem kalitsal
faktorler hem de yiz gelisiminin kritik doneminde
(gebeligin ikinci ve (Gglncl aylar) teratojenik
maruziyetler rol oynamaktadir. Sigara, alkol tuketimi,
gebelik 6ncesi diyabet, anti-konvilsan kullanimi ve folat
eksikligi gibi cesitli maternal durumlar ve maruziyetler
major risk faktorleri olarak kabul edilmektedir.
Dahasi, ileri anne yasi kromozomal anormalliklerin ve
plasenta disfonksiyonunun artmasiyla iliskilendirilirken
psikolojik stres, olumsuz obstetrik oykii ve gebelik
hipertansiyonu da riske katkida bulunabilir (3-6).

YD/D izole anomaliler olacagi gibi prognozu ve tedavi
yonetimini 6nemli olcide etkileyebilen ¢ok cesitli
konjenital anomalilerle birliktelik gosterebilir. Sonug
olarak, dogum 6ncesi YD/D tanisi konulan birgok fetis,
eslik eden 6limcul anormalliklerin varligi nedeniyle
terme ulagsamamaktadir. Bu vakalar, intrauterin veya
erken neonatal 6lim veya gebeligin sonlandiriimasi
riski altindadir (7-9). YD/D izole vakalar ¢ogunlugu
olusturur ve erkeklerde gorilme sikligi kadinlara
kiyasla daha fazladir (8). izole olmayan vyariklar siklikla
tanimlanmis bir sendromun pargasidir ve siklikla
kromozomal anormalliklerle baglantihdir (5,8,10,11).
Veri toplama sirecindeki farklihklar nedeniyle
bildirilen sikhk oranlari blylk olgide degismekle
birlikte anomaliler ile birliktelik gérilme sikhgl %1,5 ile
%63,4 arasindadir (2,8,12-15). En sik iliskili anomaliler
arasinda YD/D disi yiz anomaliler, néral tiip defektleri
(NTD), konjenital kalp defektleri, iskelet anomalileri,
ve genitolriner malformasyonlar bulunur (8,13-
17). Sendromik vakalarda YD/D, Trizomi 18, Trizomi
13, Fryns Sendromu, Van der Woudesendromu,
Pierre Robin sekansi ve 22g11.2 delesyon sendromu
gibi iyi tanimlanmig klinik tablolarin bir bilesenidir
(5,10,11,18,19). izole olmayan YD/D’ye sahip birgok
fetlis doguma ulasamayabilir; intrauterin ya da erken
neonatal 6limle karsi karsiya kalabilir (9).
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Bu iliskilerin taninmasi, kapsamli klinik degerlendirme,
erken multidisipliner tedavi ve uzun vadeli sonuglarin
iyilestirilmesi icin 6nemlidir. Bu calismanin amaci, fetis
otopsilerinde yarik dudak- yarik damak yayginligini
ve eslik eden diger anomalileri degerlendirmektir.
Anomalili fetus ve bebek olgularinda prenatal
goriintiileme, genetik inceleme ve postmortem
inceleme kesin tani igin gereklidir. Fetal otopsi hem
prenatal taniyi kesinlestirici hem de genetik hastaliklar
acisindan 6n tani koydurucu veriler sunar. Boylece
annenin gelecekteki gebelik yonetimini ve ebeveynlerin
danismanligini gelistirebilecek degerli bilgiler elde
edilir.

GEREC VE YONTEMLER

Bu retrospektif gozlemsel calisma, Helsinki Bildirgesi
uyarinca, Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi
Bilimsel Arastirmalar Etik Kurulu tarafindan verilmistir.
Kurulun 30 Ekim 2025 tarihinde aldigi onay (karar
numarasi: TBAEK-1013), 6nerilen arastirmanin, tibbi
arastirma igin tim bilimsel ve etik standartlari (ETOK)
karsiladigini dogrulamistir. Ocak 2010 ile Ocak 2020
tarihleri arasinda bir Uglinci basamak (niversite
hastanesi patoloji boliminde gerceklestirilen pediatrik
ve perinatal otopsi vakalarini icermektedir.

Toplam 808 otopsi raporu incelenmistir. Bu otopsi
vakalariarasinda, YD/Danomalisiolan 26 vaka ¢alismaya
dahil edilmistir. Veri kaynaklari otopsi raporlari,
radyografiler, fotograflar, makroskobik ve mikroskobik
bulgular ve klinik kayitlardan (molekiler analiz, gebelik
haftasi, anne yasi ve akrabalik) olusmaktadir.

Tum fetal otopsiler, ebeveyn onayi ve klinik bilgiler
dogrulandiktan sonra taze materyal Uzerinde
gerceklestirilmistir. Her fetls igin bir bebek grami
radyografisi  ¢ekilmistir.  Standart antropometrik
Olgiimler (bas-topuk, bas-popo, bas cevresi, ayak
uzunlugu, kilo) referans cizelgeleriyle (Wigglesworth)
karsilastirildi. Vakalar yarik dudak, yarik damak ve
yarik dudak/damak seklinde ©nce tiplerine goére
grupladirildi.  Daha sonra vakalar izole ve anomali
iliskili iki grup altinda gruplandirildi. YD/D tek basina
gozlendiyse vaka izole grupta degerlendirildi. Bir veya
daha fazla ek anomali mevcut oldugunda anomali
iliskili olarak degerlendirildi. Anormallikler de ana
organa gore sistem sistem gruplandirildi.

Kranial, torasik ve abdominal bosluklar en blok
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diseksiyon ile agildi. Grade 3 masere olan fetuslar harig
tim organlar 6lglildu, tartildi, fiksasyona tabi tutuldu
ve makroskobik olarak incelendi. Her birinden alinan
temsili 6rnekler histoloji icin islendi. Organlar olasi
yeniden degerlendirme igin fiksatifte saklandi. Kesitler
H&E ile boyandi; gerektiginde ek histokimyasal ve
imminohistokimyasal ¢calismalar yapildi.

istatistiksel Analiz

Tanimlayici istatistikler, kategorik degiskenler igcin sayim
ve ylizde olarak, stirekli degiskenler icin ise ortalama +
standart sapma olarak gosterilmistir. Veri temizleme,
diizenleme ve analizi Microsoft Excel (Microsoft Corp.,
Redmond, WA, USA) ve IBM SPSS Statistics sirim 22.0
(IBM Corp., Armonk, NY, USA) ile gerceklestirilmistir.
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BULGULAR

Calismamizda 808 fetal otopsi vakasinin 26’sinda (%3,2)
YD/D tespit edilmistir. Ortalama anne yasi 31 yil olup
(aralik:20-44), ortalama gebelik haftasi 19,04 hafta
(aralik: 12-29) olarak hesaplandi ve olgularin ¢ogunun
ilk trimesterde oldugu izlendi. Olgularin %69,2’si (n=18)
erkek, %30,8’i (n=8) kiz olup, erkek cinsiyet baskinligi
saptandi. Olgularin %26,9’u (n=7) sadece yarik dudak,
%7,7'si (n=2)sadece yarik damak ve %65,4’U0 (n=17)
hem yarik dudak hem yarik damak iceriyordu (Tablo 1).
YD/D vakalarinin 14’GUnde (%53,8) YD/D disinda
anomali ve/veya malformasyon gorilmustur (Sekil 1).
iliskili anomaliler en sik yarik dudak ve yarik damak her
ikisini iceren fetlslerde (%64,3) tespit edilmistir. En sik
eslik eden bulgu dismorfizm bulgusu olurken (%65,4);

Tablo 1. Fetal otopsilerde yarik damak yarik dudak patolojilerine ait tanimlayici bulgular

Tum olgular izole Anomali iligkili
n (%) n (%) n (%)
Yarik dudak + yarik damak 17 (65,4) 8(66,7) 9 (64,3)
Sadece yarik dudak 7 (26,9) 3(25,0) 4(2,6)
Sadece yarik damak 2(7,7) 1(8,3) 1(7,1)
Toplam 26 (100) 12 (46,2) 14 (53,8)
Sekil 1.

1A) Gestasyonel haftasi (21 hafta ) ile uyumlu viicut Olglilerine ve agirliga sahip kiz fetis

1B) Direk grafi
1C) Yarik damak - yarik dudak deformitesi

1D) Oligodaktili sag-sol el (hipoplastik parmaklar, dijital agenezis)
1E) Noral tup defekti (ensefalosel), sol oksipitotemporoparietal bolge
1F) Subpulmoner (Taussig-Bing) tip ¢ift cikish sag ventrikiil

1G) Sag ayak (hipoplastik parmak ve dijital agenezis)
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%42,3 oran ile en sik gozlenen iliskili sistem anomalisi
kas iskelet sistem (KiS) anomalileri oldu (Tablo 2).
Dismorfizm bulgulari arasinda distk kulak (n=5),
kulak gelisim anomalisi (n=1), yarik burun (n=3), burun
hipoplazi/aplazi (n=3), go6z-goz kapag dismorfizmi
(n=2), mikrognati (n=2) ve hipertelorizm (n=1) izlendi.
KiS anomalileri icinde en sik parmak anomalileri tespit
edilmistir (n=7). Ekstremite pozisyon degisiklikleri
(n=6), rizomeli (n=2), sternum gelisim defekti (n=1),
skolyoz (n=1), el/ayak agenezi (n=1), radius hipoplazisi
ve tibia agenezi (n=1) diger KiS anomalileriydi. Merkezi
sinir sistemi (MSS) anomalileri arasinda noéral tip
defekti (n=3), hidrosefali (n=1) ve holoprozensefali
(n=1) izlendi. Genitoiriner sistem (GUS) anomalileri
arasinda renal agenezi (n=2), renal hipoplazi (n=1) ve
ambigus genitale (n=1) izlendi. Solunum sistem (SS)
anomalileri arasinda akciger agenezi (n=1) ve diafragma
agenezisi (n=1) izlendi. Gastrointestinal sistem (GIS)
anomalileri arasinda 6n davar defekleri (n=3) ve
1 olguda ektopik pankreas izlendi. Kardiovaskiler
sistem (KVS) anomalileri (n=3) arasinda buyuk arter
transpozisyonu (n=1), subpulmoner (Taussig-Bing) tip
cift cikish sag ventrikll ve lenfanjioma (n=1) izlendi. 1
olguda gbbek kordonunda 1 arter 1ven izlendi. Bunlarin
disinda 1 olguda ektopik dalak ve ektopik timus izlendi.
26 olguda toplam 40 sistem anomalisi izlendi. Bunlarin
bir kismi bir arada gorilip fenotipik 6zelliklerine gére
aralarinda Trizomiler, Fryns sendromu ve Edwards
sendromu yeralan 10 sendromik olgu ve 4 amniyotik
bant sekansi tespit edildi (Tablo 3). YD/D anomali iliskili
sikhgimiz %53,8 olup bu sonug literatlirden yiksek
bulunmustur (2,9,14).
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TARTISMA

Calismamizda 808 fetal otopsi vakasinin 26’sinda
(%3,2) YD/D tespit edilmistir. Ceylaner ve ark. 2407
fetal otopsiyi degerlendirdikleri calismalarinda bu oran
%0,5 olarak bulunmus olup bizim oranimiz daha yiiksek
bulunmustur (20). Bu oranin farkli olusu farkh cevresel
faktorlerin varligina ve etyolojik etkenlere baglanabilir.
Olgularin %69,2’si (n=18) erkek, %30,8'i (n=8) kiz olup,
erkek cinsiyet baskinhg literatiirle uyumlu olarak
bulunmustur (8, 9, 17). Olgularin %26,9 (n=7) sadece
yarik dudak, %7,7 (n=2) sadece yarik damak ve %65,4
(n=17) hem vyarik dudak hem yarik damak iceriyordu.
Zhou ve ark. dogum kusurlari gozetimine dayali YD/D
ile iligkili perinatal 6lumler lizerine yapilan ilk sistematik
arastirmalarinda yarik dudak, yarik damak ve YD/D
oranlar sirasiyla %24,67, %36,79 ve %38,54 olarak
saptanmistir (9). Bizim ¢alismamizda bu oranlar %26,9;
%7,7 ve %65,4 seklinde olup digerlerine oranla YD/D
daha yuksek bulunmustur. Ayni galismada anomali
birliktelik orani yarik damakta ve YD/D'de daha yiiksek
bulunurken bizim ¢alismamizda birbirine yakin oranlar
bulunmustur.

Mevcut fetal otopsi serimizde olgularin %53,8 ek
anomaliler gériildi. Onceki calismalar YD/D 'de iliskili
anomalilerin olduk¢a degisken oranlarda oldugunu
gostermistir (2,8,9,17,21-23). Rawashdeh ve Abu-
Hawas Asya popilasyonlarinda iliskili anomali sikligi
%14 ve Yi ve ark. ¢cok daha distk olup %1,5 olarak
bildirilmistir (22,23). Stoll ve ark. %26'lik bir sikhk
bildirmis ve en sik gortlen iliski olarak kardiyovaskdler
sistem (KVS) anomalileri, 6zellikle de atriyal septal
defektleri belirlemistir (21). Calzolari ve ark. Avrupa

Tablo 2. Fetal otopsilerde eslik eden anomalilere ait tanimlayici bulgular

n %

Dismorfizm 17 65,4
Kas iskelet sistemi 11 42,3
Gastrointestinal sistem 4 15,3
Genitolriner sistem 4 15,3
Solunum sistemi 2 7,7
Kardiyovaskdler sistem 3 11,5
Merkezi sinir sistemi 5 19,2
Sendromik hastalik 10 38,5
Noral tup defekti 3 11,5
Toplam 26 100,0
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Tablo 3. Fenotipik 6zelliklerin olasi sendromik tanilari
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Olasi sendrom tanisi

Dismorfizm bulgular

Tanisal olabilecek bulgular

Trizomi 13 (Patau sendromu)

Sol g6z agikhigi ve goz kapaklari gelismemis

-YD/D

- sol renal agenezisi

-ektopik pankreas dokusu
-gobek kordonunda 1 arter 1 ven

Trizomi 18 (Edwards sendromu)

Displastik kulak

-yarik dudak

-omfalosel

-her iki el ve ayakta oligodaktili fleksiyon
kontraktird, radius hipoplazisi

Trizomi 13 (Patau sendromu) Duslk kulak -YD/D
trizomi 18 (Edwards sendromu) -omfalosel
Trizomi 13(Patau sendromu) Dusuk kulak -komplet tipte YD/D
-renal hipoplazi
Meckel-gruber sendromu -yarik dudak.
- hidrosefali,
- sol akciger agenezisi.
- bilateral renal agenezi
Trizomi 13 Dustk kulak - komplet tipte YD/D

-renal hipoplazi

Fryns sendromu

-yarik damak

-anensefali

-gastrosizis

-dirseklerde hiperpleksiyon, skolyoz ve firlak
topuk deformitesi

-sol ayakta 1, 2, 3, 4. Parmaklarda flizyon
5. Parmak rudimente, kisa tibia deformitesi
-diyafragma

-blyik damar transpozisyonu,

Thanatophoric displazi

Burun orta hatta yariklanma

--YD/D

- Rhizomelik ekstremiteler , figi gogus,
platispondili, femurda “ fransiz telefonu
ahizesi “ gorinumu ( radyolojik )

femur biyltme plaginda duizensizlik ve
kontrosit kolonlarinda azalma (mikroskopik)

Digeorge sendromu

-Yarik damak

-ortadan flizyon icermeyen iki ayri timik
doku

-intrapankreatik dalak

Trizomi 13

Dusuk kulak ve burun koki basiklig

-Yarik dudak
-Servikal kistik lenfanjiom
-Holoprozensefali

Amniyotik Band sekansi
Trizomi 13

-YD/D

- Noral tiip defekti (ensefalosel)

- Oligodaktili sag ve sol el (hipoplastik
parmaklar, digital agenezis)

Amniyotik bant sekansi

Distik kulak

-YD/D

-Sag kolda amniyotik band
-Sag 6n kol hipoplazisi
-Oligodaktili

Amniyotik bant Sekansi

Dusuik kulak

Yarik dudak
El-ayak agenezisi

Amniyotik bant Sekansi

-YD/D

-NTD (meningomyelosel) frontal bolge
-Hipoplazik parmaklar, sol el 2., 3. ve 4.
parmak, sol ayak 1. Parmak

-Sag ayakta amniyotik band

D/D: Yarik damak/dudak, NTD: Noral tiip defekti
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populasyonlu retrospektif bir calismada YD/D
vakalarinin %47'sinin izole olmadigini, cogunlukla MSS,
KiS ve 3. Sirada KVS anomalileri icerdigini gézlemlediler
(2). Serimizde KVS anomalisi orani daha diistik olmakla
birlikte, KiS ve kraniyofasiyal bulgularin daha yiiksek
oranda saptandigi 3. sirada ise ¢cogunlugunu NTD’lerin
olusturdugu MSS anomalileri gorilmustiir. Benzer
sekilde, Sekhon ve ark. galismalarinda en sik fasiyal
dismorfizmin bunu takiben KiS ve MSS anomalilerinin,
Lilius ve ark. ise KiS anomalilerinin baskin bulgu
oldugunu bildirmistir (8).

Bolgesel cgesitlilige ve calisilan populasyon cesitliligine
bagl olarak degismekle birlikte ¢ogu yazar bizim
¢alismamizda da oldugu gibi MSS, yiz bolgesinin,
ekstremitelerin ve KVS’'nin en sik etkilenen sistemler
oldugu konusunda hemfikirdir (2,8,13,16,17,22).
Sendromik iliskiler bir diger 6nemli boyuttur. Serimizde
fenotipik o6zellikleri dikkate alindiginda trizomi 13,
trizomi 18 (Edwards sendromu) ve Fryns sendromu
dahil olmak Uzere 10 olguda sendrom, doért olguda
amniyotik bant sekansi goruldi. Benzer sendromik
spektrumlar literatlirde bildirilmistir (2,8,11,19). Bu
gozlemler, YD/D'nin genellikle izole bir anomaliden
ziyade coklu sistem bozuklugunun bir parcasini temsil
ettigini ve ylz morfogenezinin kritik doneminde
mezodermal ve ektodermal gociin ortak bozulmalarini
icerdigini desteklemektedir. Ayrica es zamanli ortak
etiyolojik etken nedeni ile de farkli sistem anomalileri
es zamanli goriilebilir. Ornegin folik asit eksikligi hem
NTD hem de YD/D ortak etyolojik neden olabilir ya da
kromozomal defektler es zamanli bircok anomaliye
neden olabilir.

Anomali birlikteligi olan fetuslarda o6zellikle yasamla
bagdasmayacak sekilde bir¢ok anomalinin  bir
arada varhg o6l dogum riskini artirmakla birlikte
calismamizda da goruldigu gibi izole yarik damak yarik
dudak vakalarinda da olim gorilmustir. Heinke ve
ark.'nin Ulusal Dogum Kusurlari Onleme Calismasi'nda
ki bulgularina goére 6li dogum riski, belirli konjenital
anomali tirlerine gére 6nemli dlglide degismektedir.
1000 etkilenen fetliste bu risk 11 ile 490 arasinda
degismekte olup bu oran genel popilasyondaki
normal o6li dogum riskine goére oOnemli olglide
yiksektir. Ozellikle, yarik damakli veya yarik dudak
ve iskelet sistem defektleri gibi genellikle yasamla
uyumlu kabul edilen anomalilerde bile beklenmedik
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sekilde ylksek 6lG dogum riski goralmustir (19). Bu
sonuglar, ek maternal, fetal veya cevresel faktorlerin
yapisal anomaliyle etkilesime girerek fetal sagkalimi
tehlikeye atabilecegini diisindirmektedir. Mesela,
gbbek kordonu daralmasina neden olan amniyotik
bantlar, annede gebelik 6ncesi diyabet veya teshis
edilmemis kromozomal ve genetik anormallikler
gibi ortak etiyolojik mekanizmalar, hem konjenital
anomalilere hem de 6l dogumlara yatkinlik yaratabilir.
Ayrica, yapisal anomalileri olan fetisler obstetrik
komplikasyonlara daha yatkin olabilir ve bu da
intrauterin 6lume karsi duyarliliklarini artirabilir.

SONUC

Sonuglarimiz YD/D ile iligkili anomali spektrumu
hakkinda otopsi temelli kanitlar sunmaktadir. Kas-
iskelet sistemi ve dismorfik bulgularin baskinhgr ve
birden fazla anomalilerin bir arada oldugu sendromik
vakalarin tanimlanmasi, kapsamli fetal muayenenin
6nemini vurgulamaktadir. Bu iliskilerin belirlenmesi,
daha dogru genetik danismanhgi, hedefli dogum
Oncesi gozetimi ve kraniyofasiyal yariklari sistemik
malformasyonlara baglayan gelisimsel yollarin daha iyi
anlasiimasini desteklemektedir.

Bu ¢alismanin bazi sinirlamalari  bulunmaktadir.
ilk olarak, retrospektif tasarimi ve nispeten kiiciik
orneklem buyukligl, daha az sikhikta gorilen iliskileri
veya ince fenotipik bulgulari tespit etmede istatistiksel
glici kisitlamis olabilir. ikinci olarak, sitogenetik
ve molekiler analizler ¢ogu vaka icin mevcut
olmadigindan, sendromik tanilari dogrulama veya yeni
genetik degisiklikleri tespit etme yetenegi sinirhdir.
Uglinci olarak, ¢alisma popiilasyonu fetal otopsilerden
olustugu icin, bulgular siddetli veya 6limcul YD/D
formlarini asin temsil ediyor olabilir ve dogrudan
canli dogan bebeklere genellestiriiemez. Ayrica,
ilag maruziyeti, beslenme durumu ve cevresel risk
faktorleri gibi maternal klinik veriler sistematik olarak
kaydedilmemistir ve bu da ok faktorli etyolojilerin
degerlendirilmesini engellemistir.

Gelecekteki arastirmalar, YD/D olusumunun altinda

yatan gelisimsel vyollari ve sistemik iliskilerini
aydinlatmak icin  kapsamli  genomik testler,
ylksek ¢ozlnlrlikli dogum oncesi gorintileme
ve prosfektif klinik takibi entegre etmelidir.

Standartlastiriimis tani protokolleri olusturmak ve
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dogum Oncesi danismanligl iyilestirmek icin patoloji,
genetik ve perinatoloji birimleri arasinda ¢cok merkezli
is birligi sarttir. Morfolojik, genetik ve epidemiyolojik
verilerin bir araya getirilmesiyle gelecekteki ¢alismalar
risk siniflandirmasini iyilestirebilir ve kompleks veya
sendromik YD/D anomalilerinin erken teshisine ve
onlenmesine katkida bulunabilir.
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