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OZET

Amag: Konjenital anomaliler, morfogenez sirasinda, anormal gelisim sonucu meydana gelen fetal yapisal ve islevsel anomalileri igerir. Yeni doganlarin % 2-3’tiinde
major konjenital anomali bulunmaktadir. Major anomaliler, preterm dogumlardan sonra fetal mortalite ve morbiditenin en 6nemli ikinci sikliktaki sebebidir. Galis-
mamizin amacl, klinigimizde prenatal donemde saptanan fetal anomalilerin tiplerini, insidans ve prognozlarini degerlendirmektir.

Gerec ve Yontemler: Hastanemiz gebe polikliniginde takipleri yapilan ve riskli gebelik poliklinigine mindr marker varlii, aile hikayesi, ileri anne yasi gibi ¢esitli
endikasyonlar ile refere edilmis olan 2640 hastanin detayl ultrason sonuglar retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: 2640 hastanin 93’(inde (%3.5) toplam 107 major konjenital anomali tespit edildi. En sik anomali tespit edilen sistem merkezi sinir sistemi olup (%34.6),
bu grupta en sik ventrikilomegali ve hidrosefali (15/37) saptand.. ikinci siklikta kardiyak anomaliler saptanir iken, bu grupta en sik karsilasilan malformasyon ise
septal defektler idi (9/21). Major fetal anomalisi bulunan fetuslarin %79.4’tine (85) 18-23 hafta detayli ultrason taramasinda tani konuldu.

Sonug: Major fetal yapisal anomalilerin biyiik bir bolimi 18-23 haftalar arasinda yapilacak detayl ultrason degerlendirmesi ile tanimlanabilmekte ise de, yeterli
goriintiilemenin saglanamadigi olgularda 3. trimesterde yapilacak tekrar degerlendirmeler ile prenatal donemde olgularin % 90’dan fazlasina tani konulabilir.

Anahtar Kelimeler: 18-23 hafta ultrasonografisi, major fetal anomali, prenatal tani

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-gvaluation in the 3rd trimester, more than 90% of patients can be diagnosed in prenatal
period.
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Giris

Konjenital anomaliler, morfogenez sirasinda, anormal gelisim sonucu mey-
dana gelen fetal yapisal ve islevsel anomalileri igerir. Tim popiilasyonda
konjenital anomali prevelansi % 2-3 olup, bunlarin 1/3’Unii majér anomaliler
olusturmaktadir (1). Ultrasonografi konjenital yapisal anomalilerin gérintilen-
mesinde esas tani aracidir ve giinimiizde antenatal takibin bir pargasi olarak
rutin uygulanmasi onerilmektedir (2,3). ikinci trimester ultrasonografisi ile
24. gestasyonel haftadan 6nce major anomalileri tanimlama orani ortalama
%55-64 arasinda bildirilmektedir (4,5). En sik merkezi sinir sistemi anomalileri
(MSS) tanimlanabilmekte ve %88’ine mid-trimester taramasi ile tani konula-
bilmektedir. Prenatal tani orani en diisiik olan grubu ise kardiyovaskiiler sis-
tem anomalileri (KVS) (%27) olusturmaktadir (4,5). Majér anomaliler, preterm
dogumlardan sonra fetal mortalite ve morbiditenin en dnemli ikinci sikliktaki
sebebidir. Bu defektlerin prenatal ddnemde tanimlanmasi ve aileye danismanlik
verilerek etik kurallar gercevesinde gebeligin prognozu il ilgili kararin verilmesi
antenatal bakimin 6nemli amaglarindan biridir.

Galigmamizin amaci, Klinigimizde diisik riskli gebeliklerde 18-23 hafta detayl
ultrason incelemesi ile saptanan fetal anomalilerin sikligini, tiplerini ve tani koy-
ma oranlarini incelemek, postnatal sonuglan degerlendirmektir.

Gerec ve Yontemler

Mart 2011-2014 tarihleri arasinda hastanemiz gebe polikliniginde takipleri ya-
pilan ve riskli gebelik poliklinigine minor marker varligi, aile hikayesi, ileri anne
yas! gibi cesitli endikasyonlar ile refere edilmis olan 2640 hastanin 18-23 hafta
arasinda yapilan ikinci diizey tarama ultrason sonuglar degerlendirildi. Galis-
ma igin Selcuk Universitesi Hastanesi etik kurulundan onay alindi. Poliklinigi-
mizde, ikinci trimester tarama ultrasonu yapilan hastalara ultrason gorintileri-
nin ve verilerinin ¢aligmalarda kullanilabilecegi aciklanarak onam formu alind.
(Galismada, ikinci trimesterde tespit edilen major yapisal anomaliler, sikliklari ve
postnatal sonuglar degerlendirildi. Majér yapisal defektler, postnatal medikal
veya cerrahi miidahale gerektirebilecek ya da mental handikapa neden olabile-
cek defektler olarak kabul edildi. ik trimesterde tani konulmus majér anomali
bulunan fetuslar, 23. gebelik haftasindan sonra klinige bagvuran, fetal anomali
tanisi almig hastalar ve gogul gebelikler degerlendirmeye alinmadi. Tim ult-
rasonografik degerlendirmeler Voluson 730 Expert cihazi, 3-5 Mhz konveks
prob (General Electric, Milwaukee, WI, USA) kullanilarak transabdominal ola-
rak ve gerekli goriilen hastalarda 5-9 Mhz vajinal prob kullanilarak transvajinal
olarak yapildi. Poliklinige bagvuruda hastalann anamnezleri alinarak maternal
demografik Ozellikleri, yas, gravida, parite, abortus, sayisi kaydedildi. Genel
muayeneleri yapildiktan sonra ultrasonografi ile fetal degerlendirme yapildi.
Sistematik olarak uterus, adneksler, servikal uzunluk, plasentanin yapisi, yerle-
simi, kord insersiyonu, amniyon sivi volimii degerlendirildi. Gestasyonel haf-
ta hastanin son adet tarihi esas alinarak, fetal biyometrik dlgiimleri uyumsuz
olan hastalarda ise erken donem ultrasonografisi goz dniinde bulundurularak
belirlendi. Fetal biyometrik parametreler, biparietal diameter (BPD), head cir-
cumference (HC), femur length (FL), ve abdominal circumference (AC) Had-
lock formiiline gére ve humerus length (HL) Jeanty formiliine gore 6lgiildi
(6-9). Fetal kranyum, boyun, yiiz, toraks, kalp, abdomen, vertebra, alt ve ist
ekstremiteler, International society of ultrasound in obstetrics and gynecology
(ISUQG) kilavuzuna uygun sekilde degerlendirildi (10). 18-23 hafta degerlen-
dirmesinde malformasyon tespit edilenler ve yeterli inceleme yapilamayan
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fetuslar dgiinci trimesterde tekrar degerlendirildi. Andploidinin eglik edebildigi
malformasyon tespit edilen fetuslar igin karyotip analizi 6nerildi. islemi kabul
eden hastalardan 31’ine amniyosentez ve 6’sina kordosentez uygulandi. 24.
gestasyonel haftanin altinda ciddi sekel ihtimali olan gebeliklere ve yagsamla
bagdagmayan anomalilerin varhginda aile istegi dogrultusunda saglik kurulu
onay! ile terminasyon uygulandi. Gebelik sonuglarina iligkin veriler, dogumda
bebeklerin pediatrist tarafindan muayene edilmesi ile hastane veri tabanindan
incelenerek ve dogumu klinigimizde gergeklesemeyen hastalarin verileri ise
dogum sonrasi telefon ile aranarak elde edildi.

Verilerin istatistiksel analizi SPSS 16.0 (Chicago, IL, USA) paket programi kul-
lanilarak yapildi. Parametrik testlerdeki veriler ortalama ve + standart sapma
olarak verildi. Sistem anomalilerinin gruplandinimasinda yiizde degerler kul-
lanildi.

Bulgular

Galismaya dahil edilen 2640 gebenin yas ortalamasi 28.3+5.9 (18-43) olup,
ortalama tarama yapilan gebelik haftasi 21.2+1.7 (18-23) idi. Ortalama gra-
vida sayisi 2 (1-5), parite 1 (0-2), abortus sayisi 1 (0-3) olarak belirlendi.
Hastalarin 93’inde (%3.5) toplam 107 major konjenital anomali tespit edildi.
Majér anomalilerin dagiimi tablo 1'de verilmistir.

Tablo 1: Major fetal anomalilerin dagilimi

Fetal Sistem N (%)
Santral sinir sistemi 37 34.6
Kardiyovaskiiler sistem 21 19.6
Genitodriner sistem 14 13
Kas-iskelet sistemi 12 11.2
Gastrointestinal sistem 7 6.6
Yiiz 6 5.6
Toraks ve akcigerler 4 3.7
Diger 6 5.6
Toplam 107 100

En sik anomali tespit edilen sistem merkezi sinir sistemi olup (%34.6), bu
grupta ise en sik ventrikilomegali ve hidrosefali (15/37) tespit edildi. ikinci
siklikta kardiyak anomaliler saptanir iken, bu grupta en sik karsilagilan malifor-
masyon ise septal defektler idi (9/21). Majér fetal anomalisi bulunan fetuslarin
%79.4’(i (85) 18-23 hafta detayl ultrason taramasinda tespit edilirken, yeterli
gorintileme yapilamayan ve taninin konulamadi§i hastalarin dginci trimes-
terde tekrar degerlendirilmesi ile %14’tne (15) ve intrauterin tani konulma-
mig olan 7 (%6.5) fetusa da postnatal donemde tani konulmustur. Postnatal
tani alan fetuslarin %71’inde (5/7) tek sistemde major anomali varligi tespit
edilmis ancak farkli sistemde eslik eden major anomalilerin varligi intrauterin
donemde tanimlanamamustir. Tespit edilen majér anomalilerin alt tipleri tablo
2'de verilmistir. Fetal karyotip anomalisi 8 (%7.5) hastada tespit edildi. Atriyo-
ventrikiller septal defekt (AVSD) ve ventrikiilomegali nedeniyle amniyosentez
yapilan 2 olguda ve AVSD nedeniyle amniyosentez yapilan 1 olguda, duedonal
atrezi ve eslik eden mindr markerlar nedeniyle kordosentez yapilan 1 olguda
ve hidrops nedeniyle kordosentez yapilan 1 olguda trizomi 21 saptand. Fallot
tetralojisi, korpus kallozum agenezisi nedeniyle kordosentez yapilan 1 olguda
ve Dandy walker malformasyonu, yarik damak ve dudak nedeniyle amniyo-
sentez yapilan 1 olguda trizomi 13 saptandi. Yine, pes ekinovarus, korpus



kallozum agenezisi, ventrikillomegali nedeniyle amniyosentez yapilan 1 olguda
da trizomi 18 tespit edildi. Prenatal invaziv girisimleri kabul etmeyen hastalar-
dan 2’sinde postnatal donemde trizomi 21 tanisi konuldu. Birden ¢ok major
anomalinin eslik ettigi ve karyotip anomalisi saptanmayan 6 hastada ise en sik
MSS ile birlikte KVS ve Uriner sistem anomalileri tespit edildi. Total olarak 34

Tablo 2: Major fetal anomalilerin alt gruplarinin dagiimi
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anomalinin saptandigi 26 hastanin gebeligi ailenin istegi dogrultusunda saghk
kurulu karari ile termine edildi. Majér anomaliler ile iligkili terminasyon orani %
28 (26/93) olarak belirlendi. En sik MSS anomalileri nedeni ile terminasyon
uyguland: (10/26) (Tablo 2).

Tam Termine
Haftasi edilenler
Sistemler Anomali Tipi N (%) 18-23 3. Postnatal
hafta Trimester
Santral sinir sistemi anomalileri | Ventrikiilomegali/hidrosefali 15 12 3 9
Spina bifida 7 7 4
Ensefalosel 2 2 2
Akrani (Anenesefali) 1 1 1
Megasisterna magna 5 5
Dandy walker malformasyonu 2 2 1
Araknoid kist 1 1
Korpus kallozum agenezisi 4 4 2
Kardiyovaskiiler sistem ano- SD (VSD/AVSD) 9 4 2 3 3
malileri Pulmoner darlik 3 1 2
Fallot tetralojisi 3 3 1
Hipoplastik sol kalp 3 3 3
Aort Koark./Arkus hipoplazisi 2 1 1
Cift cikigh sag@ ventrikal 1 1
Genitoiiriner sistem anomalileri | Ureteropelvik bileske darligi 5 3 2
Polikistik bobrek hastalig 4 4 2
Renal agenezi 3 3
Posterior dretral valv 2 2 2
Kas-iskelet sistemi anomalileri | Artrogripozis konjenita multipleks 1 1
Tanatoforik displazi
Akondroplazi 2 2 1
Pes ekinovarus 3 2 1
6 6
Gastrointestinal sistem ano- Omfalosel ) 2 2
malileri Ozefagial atrezi/TOF 2 1 1
Gastrosizis 1 1
Duedonal atrezi 2 2 1
Yiiz anomalileri Yarik damak ve dudak 3 3 1
Yarik dudak 2 2
Mikrognati 1 1
Toraks ve akcigerler Kistik adenomatoid malformasyon 3 1 1 1
Diafragma hernisi
1 1
Diger Hidrops fetalis 6 4 1 1 1
Toplam 107 85 15 7 34
Sonug lismanin metodunun farkli olmasi, 18-23 haftalar diginda tespit edilen fetal

Major yapisal anomalilerin prenatal dénemde tanimlanmasi, ikinci trimester
ultrasonografi degerlendirmesinin ana amaglarindan biridir. Galismamizda, 18-
23 haftalar arasinda rutin detayl ultrasonografi degerlendirmesi yapilan has-
talarda tespit edilen major anomali orani % 3.5 olup, bu oran, tilkemizde farkh
merkezlerden bildirilen sonuglardan yiiksek olarak tespit edilmistir (11,12).
Bunun sebebi, ¢alismanin, {igiinci basamak referans merkezi olan bir hasta-
nede perinatoloji kliniginde gerceklestirilen detayli ultrasonografi sonuglarina
dayali olmasi olarak agiklanabilir. Ancak, yakin zamanda yayinlanan bir diger
calismada major anomali prevalansi %5.85 olarak bildirilmistir (13). Bu ¢a-
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anomalilerin de galismaya dahil edilmesi nedeniyle anomali insidansin yiiksek
saptanmis olabilecegini disinmekteyiz. Avrupa’da yiiritilen gok merkezli
baska bir galismada dusuk riskli gebelerde major anomalilerin sikligi % 2.27
olarak bildirilmistir (14).

Her ne kadar giiniimiizde ilk trimester degerlendirmede nukal saydamligin yani
sira fetal anatomi taramasi 6nerilmekte ise de 6zellikle KVS ve yiiz anoma-
lilerinin tespiti siklikla ikinci trimester incelemesinde mimkiin olabilmektedir
(15). ilk trimester detayli tarama ile major anomalilerin yakalanama orani %
47-76 olarak verilmekte iken, ilk trimester ve ikinci trimester kombine tarama
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ile yakalama oranlar % 89’a ulagsmaktadir (15,16). Mid-trimester taramasinda
belirlenen siddetli malformasyonlarin degerlendirildigi cok merkezli bagka bir
calismada 24. gestasyonel haftadan 6nce anomalileri tanimlama orani %69 ve
prenatal tani koyma orani % 93 olarak bildirilmistir (5). Calismamizda major
fetal anomalilere mid-trimesterde tani konulma orani % 79.4 ve prenatal tani
orani %93.4 olarak belirlenmistir. Sistemlere ve anomali tiplerine bagh olarak
ultrasonografide saptanabilme orani degiskenlik gostermekte ve en sik MSS
anomalileri tani almaktadir. MSS anomalileri igin saptanma orani %100’ yakin
olarak verilmektedir (17). Caismamizda da en sik tani konulan grubu MSS
anomalileri olusturmaktadir. 18-23 hafta taramasinda MSS anomalilerinin %
91.9'u tammlanmis ve prentatal donemde %100°0 belirlenmistir. Postnatal do-
nemde en sik malformasyon tespit edilen sistem ise KVS idi. Postnatal olarak
tanisi konulabilen anomalilerin % 57°si (4/7) KVS anomalileri idi. Bunlarn da
muskiler tipte ventrikiller septal defekt ve aort koarktasyonu olgulari olug-
turmakta idi. Galismamizda kardiyovaskiler sistem anomalilerinin % 57’sine
mid-trimester taramada ve %81’ine prenatal olarak tani konulmustur.

Literatirde KVS anomalileri i¢in prenatal tani oranlar % 25-60 siklikta veril-
mekte (4,17), MSS (% 88) ve irogenital malformasyonlar (% 89) ile karsi-
lastinldiginda tani oranlar anlamli sekilde diisiik olarak bildirilmektedir (4).
Yine yark damak/dudak, bk arter transpozisyonu ve diafragma hernisi gibi
major malformasyonlar daha ge¢ gebelikte tani alabilmektedir (5,17). Galis-
mamizda hastalarin % 28’inde gebelik terminasyonu uygulanmig olup, bunlarin
% 38.4°li (10/26) MSS ile iligkili idi. Ikinci sikiikta ise karyotip anomalileri endi-
kasyon olusturmakta idi (8/26). Literatiirde major anomaliler ile iligkili gebelik
terminasyonu oranlar % 30-40 arasinda bildiriimekte, en sik endikasyonlar
ise MSS anomalileri, bilateral renal agenezi ve ekstremite rediiksiyon defektleri
olusturmaktadir (5). Biiytik arter transpozisyonlar, diafragma hernisi ve gast-
rosizis ise en az siklikta termine edilen majér anomalilerdir (5). Galismamizda
degerlendirdigimiz bir diger parametre, major anomalilere eslik eden karyotip
anomalileri idi. Birden fazla sistemde major anomali saptanan hastalarda kar-
yotip anomalisi sikliginin artmig oldugu goruldi.

Galismamiz, fetal anatominin sistematik sekilde, iyi tanimlanmig bir protokol
dogrultusunda degerlendirildigi bir tiniversite hastanesinde, distk riskli gebe
grubunda gergeklestiriimistir. Ancak tiglincii basamak bir referans hastanesi
olmamiz sebebiyle klinigimize refere edilen ve detayl ultrasonografi yapilmasi
icin Onerilen 18-23 gebelik haftalan arasinda gériilen tiim gebeler ¢alismaya
dahil edilmistir. Bunun yani sira, dogumlan klini§gimizde gerceklesemeyen has-
talarin gebelik ve postnatal prognozlari ile ilgili olarak telefon gortismesi ile bilgi
edinilmistir ve bebeklerin uzun dénem prognozlari ile ilgili verilerimizin yetersiz
olusu calismamizin kisith yonleridir.

Major fetal yapisal anomalilerin biyiik bir bolimi 18-23 haftalar arasinda
yapilacak detayl ultrason deg@erlendirmesi ile tanimlanabilmekte ise de, ye-
terli goriintilemenin saglanamadigi olgularda 3. trimesterde yapilacak tekrar
degerlendirmeler ile prenatal donemde olgularin % 90’dan fazlasina tani ko-
nulabilir. Turkiye gibi prenatal tarama testlerinin antenatal bakimin standart bir
pargasi olarak yaygin sekilde uygulanmadigi ilkelerde fetal yapisal defektlerin
tanimlanmasinda mid-trimester ultrasonografisinin kullanimi 6nem kazanmak-
tadr.
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