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erinatal dönemdeki ölümlerin % 20-25’ini
oluflturan konjenital anomaliler, bu dönemin

en öndegelen ölüm nedenlerindendir (1). Anoma-
liler hayat›n erken döneminde de hastal›klar›n, sa-
katl›klar›n ve ölümlerin belirgin bir sebebi olmaya
devam etmektedir.

Asl›nda anomaliler, embriyogenesis s›ras›nda
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KKoonnuunnuunn  öönneemmii::  Konjenital anomaliler, perinatal dönemdeki ölümlerin en önemli nedenlerinden biridir. Anomalile-
rin s›kl›¤› ve tipleri, toplumlar aras›nda farkl›l›klar göstermektedir.
YYöönntteemm:: Befl y›ll›k süre içinde yap›lan 611 otopsi materyeli incelendi.
BBuullgguullaarr:: Çal›flmam›zda 1994-1998 y›llar› aras›nda 611 fetal otopside 173 (%28,3) konjenital anomali saptand›. Bu
anomalilerin 133’ü geç abortus ve ölü do¤um, 40’› da erken neonatal ölümlerdi. Bu gruplarda anomalilerin y›llara
göre da¤›l›m› ve tipleri belirlendi. Geç abortus ve ölü do¤umlarda santral sinir sistemi anomalileri %36 ile ilk s›rada,
ürogenital sistem anomalileri %10,5 ile ikinci s›radayd›. Di¤erleri s›ras›yla kistik higromalar %9,7, iskelet displazile-
ri %8,2, sendromlar/assosiasyonlar %7,5, amnion rüptür sekans› %5, kar›n duvar defektleri %3,7 ve di¤er majör
anomaliler %3 olarak saptand›. Erken neonatal ölümlerde kardiyovasküler sistem anomalileri %47,5 ile ilk s›rada,
üriner sistem %12,5 ile ikinci s›rada, sinir sistemi ve gastrointestinal sistem ise %5 oranla üçüncü s›rada bulundu.
Fetal otopsiyi esas alan çal›flmam›zda, konjenital anomaliler fetal ölümlerin yaklafl›k üçte biri idi. Majör sistem ano-
malileri geç abortus ve ölü do¤umlarda ço¤unluktayd›. Fetal otopsinin, anomalilerin saptanmas›nda en güvenilir
araç olmas›n›n yan›s›ra, bu konuyla ilgili merkezlerde çal›flmalar yap›larak ülkemizdeki anomali s›kl›¤› ve tiplerinin
saptanmas›na da ihtiyaç oldu¤u belirlendi.
AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr::  Konjenital anomali, Erken neonatal ölüm, Geç abortus ve ölüdo¤um malformasyonlar›
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SSTTIILLLLBBIIRRTTHHSS::    AAUUTTOOPPSSYY  FFIINNDDIINNGGSS..
BBaacckkggrroouunndd:: Congenital malformations are the most important causes of perinatal and infant mortality. The pat-
tern and frequency  of congenital malformations vary from one population to another.
MMaatteerriiaall  aanndd  MMeetthhooddss:: 611 autopsy cases during five years were evaluated.
RReessuullttss:: Congenital anomalies constituted  28,31% (n=173)  of the fetal and neonatal autopsies (n=611), betwe-
en 1994 – 1998. Number of anomalies is 133 in late abortus and stillborn  and 40 in neonatal deaths. In these gro-
ups, distribution according to years and the type of anomalies are investigated.
In late abortus and stillborns CNS anomalies rank first  (36%), urogenital system anomalies rank second (10,5%)
and others: Cystic Higroma  (9,7%), Skeletal Dysplasias  (8,2%) Syndroms / Association (7,5%), Amnion Rupture
Sequence (5%), Abdominal Wall Defect (3,7%),  Major Anomalies (3%). In neonatal death group, Cardiovascular
system anomalies ranked first (47,5%), urogenital system anomalies ranked second (12,5%), CNS and gastroin-
testinal system anomalies ranked third  (5%).
CCoonncclluussiioonn:: In our study based on fetal autopsy; congenital  anomalies comprised  1/3 of all deaths. There were
mostly major system anomalies in late abortus and stillborn group.We found that fetal autopsy is not only the most
reliable method for detection of anomalies but also is required to detect the frequency and types of anomalies in
our country.
KKeeyy  WWoorrddss::  Congenital anomalies, Malformations in late abortus, Early neonatal death and stillbirths, Pathologic
findings in fetal anomalies
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hayatla ba¤daflabilen hafif geliflim yetmezlikleri
göstererek canl›-do¤an yenido¤anlarda da görüle-
bilir. Muhtemelen döllenmifl ovumlar›n %20’si, bafl-
lang›çtan itibaren anomalili olmas› nedeniyle kay-
bedilmektedir. Erken fetal hayatla ba¤daflmayan
hafif anomaliler spontan abortusa yol açarken,
anomali a¤›rlafl›r ve intrauterin yaflam›n ileri dö-
nemlerine ulafl›rsa, bunlar da ölü do¤umla sonuç-
lan›r (2).

Konjenital anomalilerin s›kl›¤› ve s›n›fland›r›l-
malar› toplumlar aras›nda farkl›l›k göstermektedir.
(3, 4).

Etyolojik nedenler 1- genetik (tek gen defekti,
kromozomal), 2- çevresel, 3- multifaktöryel ve 4-
bilinmeyenler olarak s›ralanabilir (3, 5, 6). Anoma-
linin izole veya multipl oluflunun saptanmas› da et-
yoloji aç›s›ndan önemlidir (5).

Klinikte konjenital anomalilerin s›kl›¤›, etyoloji-
si ve s›n›flamalar› ile ilgili çal›flmalar yan›nda, pre-
natal ultrason incelemeleriyle ilgili birçok çal›flma
da bildirilmifldir (3, 4, 7, 8).

Fetal otopsi ise, toplumlarda rastlanan anomali
tiplerini saptamada, konjenital anomalilerin etyolo-
jisine yaklafl›mda, klinikte düflünülen tan›y› do¤ru-
lamada, gebelikteki kay›plar›n mekanizmalar›n›
aç›klamada ve nüks riskini belirlemede önemli bir
inceleme arac›d›r.

Çal›flmam›zda Cerrahpafla T›p Fakültesi Patoloji
anabilim dal›n›n 5 y›ll›k fetal otopsi materyalinde ;
geç abortus, ölü do¤um ve erken neonatal ölüm-
lerde anomalilerin y›llara ve sistemlere göre da¤›l›-
m› ve tipleri incelenerek, bulgular›m›z literatür bil-
gisiyle irdelenmifldir.

MMAATTEERRYYAALL  vvee  MMEETTOODD

Cerrahpafla T›p Fakültesi Patoloji anabilim da-
l›nda, 1994-1998 y›llar› aras› 5 y›ll›k dönemde yap›-
lan 611 fetal otopsi materyali incelendi. Bu mater-
yalde konjenital anomali say›s› 173 (%28,3) olarak
saptand›. Anomaliler ölüm periyodlar›na, organ
sistemlerine ve anomali tiplerine göre ayr›larak ça-
l›flma grubu oluflturuldu.

‹ncelenen anomalilerin yafl periyodlar›: 133’ü
geç abortus (< 14 – 20 gebelik haftas›) ve ölü do-
¤um (<20 gebelik haftas› – term), 40’› da erken ne-
onatal ölümdü (hayat›n ilk bir haftas› içindeki
ölümler). Her iki gruptaki anomaliler ayr› ayr› in-
celendi.

Anomaliler, öncelikle tek organ sistemlerine
göre majör anomaliler olarak s›n›fland›r›ld›. Bu ma-
jör anomalilerde bir organ sisteminde tek (izole) ya
da bir fetusde birkaç› birarada ayn› organda bulu-
nan defektler ayn› grup içine al›nd›, Örne¤in; kar-
diyovasküler sistem anomalilerinde, sadece ventri-
küler septal defekt kaydedilirken, bir baflkas›nda

septal defekt yan› s›ra aort koarktasyonu da bulun-
du.  Ayr›ca organ sistem anomalisine ilave bir bafl-
ka organ defekti de  görüldü¤ünde (Örne¤in; kar-
diyovaskuler sistem anomalisine ek olarak üroge-
nital sistem anomalisinin bulunmas› gibi.....) ayr›
bafll›k alt›nda kaydedildi. 

Sendrom ve assosiasyon tan›mlar›na uyan mul-
tipl anomaliler bu bafll›klar alt›nda toplan›rken, ta-
n›mlara uymayanlar ayr› bafll›k alt›nda belirtildi. ‹s-
kelet displazileri, kistik higroma / nukkal kal›nlafl-
ma, diyafragma hernisi, amnion yap›fl›kl›klar›, ka-
r›n duvar defektleri, kromozomal anomaliler de,
özel tipler bafll›¤› alt›na al›nd›. Yüz ve ekstremite-
lere ait majör ya da minör anomaliler, sendrom ve
assosiasyon d›fl› anomaliler ayr› bafll›k alt›nda be-
lirtildi. Yap›lan toplam otopsi ve anomali say›lar›-
n›n y›llara göre da¤›l›m›, yüzdelerine göre s›rala-
malar› Tablo 1’de, s›n›flama tipleri ve say›sal de¤er-
ler Tablo 2’de ayr›nt›l› flekilde verildi. 

Vakalar›m›za kromozom incelemesi yap›lmad›.
Ancak klinikte kromozom incelemesi yap›lm›fl
olanlar kromozom anomalileri olarak bildirildi.

BBUULLGGUULLAARR

• 503’ü (%82,32) geç abortus ve ölü do¤um,
108’i (%17,68) erken neonatal ölümlerden oluflan,
toplam 611 fetal otopsi materyeli incelendi. Bu ma-
teryelde 173 (%28,31) konjenital anomali saptand›.
Anomalilerin 133’ü (%76,87) geç abortus ve ölü
do¤um, 40’› (%23,13) erken neonatal ölümleri
oluflturmaktayd› (Tablo 1).

• Yap›lan toplam otopsi say›lar›na bak›ld›¤›n-
da: 1994 y›l› ençok otopsi yap›lan y›l (%23; n=140
) olarak birinci s›rada, 1998 y›l›, en az otopsinin ya-
p›ld›¤› y›l (%17,5 : n=107) ile beflinci ve di¤erleri s›-
ras›yla, 1997 (%22; n=135) y›l› ikinci, 1996 y›l›
(%19; n=116) üçüncü, 1995 y›l› ise (%18,5; n=113)
dördüncü s›rada yeralmaktayd› (Tablo 1).

• Bu otopsilerde rastlanan anomali s›kl›¤›n›n
y›llara göre da¤›l›m s›ralamas› yap›ld›¤›nda; 1997
ve 1995 y›llar› ayn› oran ile (%31,85; n=43, n=36)
birinci, 1994 y›l› (28,57; n=40) ikinci, 1998 y›l›
(%26,16; n=28) üçüncü ve 1996 y›l› (%22,41; n=26)
dördüncü s›rada oldu¤u görüldü (Tablo 1).

• Serimizdeki geç abortus ve ölü do¤um gru-
bunda majör anomalilerin sistemlere göre da¤›l›m›
incelendi¤inde (Tablo 2), santral sinir sistemi (nö-
ral tüp defektleri) anomalileri %36; (n=48) ile ilk s›-
rada, ürogenital sistem anomalileri %10,5 (n=14)
ile ikinci s›rada yer almaktayd›. Di¤erleri s›ras›yla
kistik higromalar/postnukkal kal›nlaflma %9,7
(n=13), iskelet displazileri %8,2 ( n=11), sendrom /
assosiasyonlar v.s  %7,5 (n=10), amnion ruptür
sekans, (amnion band sendromu) %5 (n=7), kar›n
duvar defektleri %3,7 (n=5) ve di¤er majör defekt-
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ler %3 (n=4) ile üç vakada minör anomali olarak
saptand›. Di¤er majör defektler olarak adland›r›lan-
lardan bir vakada yar›k dudak ve damak, bir di¤e-
rinde bunlara ek olarak  probosis, bir baflka vaka-
da da yüz anomalilerine ilave  ekstremite anomali-
si ve tek arterli göbek kordonu mevcuttu. Dördün-
cü vakada otosomal  resesif polikistik böbreklere
kongenital hepatik fibrosis efllik ediyordu.

Yine bu grupta (geç abortus / ölü do¤umlarda)
bir vakada kas ve iskelet sisteminde  multiple Art-
rogryposis, splithand ve kalpte ventriküler septal
defekt, bir vakada, alt ekstremitelerde artrogrypo-
sis, skolyoz, düflük kulak ve akci¤er hipoplazisi
saptand›. Bunlar›n kas dokusu örneklerinde bir
özellik görülmedi. Bu iki vakan›n klini¤inde oli-
gohidroamnios mevcuttu.

Klinikte kromozom tetkiki yap›larak Trisomi 13,
18 ve Triploidi tan›s› alm›fl üç kromozom anomali-
si mevcuttu. Bunlardan Trisomi 13 de yüz anoma-
lisi ve holoporensefali, Trisomi 18 de Anensefali,
servikal spina bifida, her iki elde radius yoklu¤u,
yüz anomalisi, ayak parmaklar›nda yap›fl›kl›k gibi
majör anomaliler, Triploidi vakam›zda da, intraute-
rin geliflme gerili¤i, sindaktili, nöral tüp defekti
saptand›.

Minör anomali grubundaki üç vakadan birinde
kulak heliksinde flekil anomalisi, di¤erinde Camp-
tomelia ve üçüncüsünde alt ekstremitelerde fleksi-
yon deformitesi gözlendi.

• Erken neonatal ölümlerde organ sistemlerini
tutan majör anomali grubu incelenmesinde (tablo
2); kardiyovasküler anomaliler %47,5 ile (n=19)
birinci s›rada, üriner sistem %12,5 ile (n=5) ikinci
s›rada, sinir sistemi ve gastrointestinal sistem ise
%5 oranla üçüncü s›rada yeralmaktayd›. 

Tek bafl›na iki vakada diafragma hernisi görül-
dü. Yine iki vakada kardiyovasküler sistem anoma-
lilerine ek olarak di¤er sistem anomalileri (anal at-
rezi, mikrosefali, genital sistem anomalileri) mev-
cuttu.

Geç abortus ve ölü do¤umlarda onbir iskelet
displazisi görülmesine karfl›n erken neonatal ölüm
grubunda bir tek akondroplazi vakas› saptand›. 

Trisomi - 13 saptanan bir vakada düflük kulak
kamptodaktili atrial septal defekt gibi anomaliler
gözlendi. 

Ayr›ca bir vakada yar›k damak ve dudak, bir
vakada yar›k dudak ve bir di¤er vakada da yar›k
dudak ve damak anomalilerine ek olarak hidrose-
fali,  VSD görüldü.

Bir vakada yüz anomalilerine ilave el parmakla-
r›nda overlaping gözlenmekteydi. D›fl majör ano-
malileri olan bu vakalar›n hiçbirinde iç organlarda
herhangi bir anomali saptanmad›. 

Bu grupta sendrom olarak bir tek  Meckel Gru-
ber sendromuna rastland›. D›fltan herhangi bir
özellik göstermeyen bir vakada situs inversus tota-Ta
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lis bulundu. Bir di¤er vakam›zda da birleflik ikiz
anomalisi torakopagus mevcuttu.

TTAARRTTIIfifiMMAA

Konjenital anomalilerin s›kl›¤›, toplumlar ara-
s›nda belirgin farkl›l›klar göstermektedir (1, 2).
Amerika’da her y›l bir milyon bebe¤in yaklafl›k
dörtte biri anomalili olarak do¤arken, dünyada da
50 yenido¤andan hiçde¤ilse biri majör anomali,
100 yeni do¤andan biri tek gen defekti ve 200 ye-
ni do¤andan biri de majör kromozom anomalisine
sahip olarak dünyaya gelmektedir  (9).

Di¤er ülkelerdeki s›kl›k oranlar› ‹ngilterede %2,
Japonyada %1.2 ve Güney Afrikada %1.49 olarak
bildirilmifltir (3).

Türk toplumunda anomali s›kl›¤› ise klinik ça-
l›flmalarda, Himmeto¤lu ve ark. %1.11, Apak ve
ark. %2, Tüysüz ve arkadafllar› %2.68, Madazl› ve
ark. %7.49 gibi oranlar bildirmifllerdir (1, 3, 10).

Genellikle konjenital anomalilerin s›kl›¤› ve tip-
leriyle ilgili incelemeler klinik araflt›rmalar yap›la-
rak ortaya konulmufltur. Ayni zamanda fetal otop-
si incelemeleri ve ultrasonla karfl›laflt›rmal› çal›flma-
lar da literatürde bildirilmifltir (1,3,4,7,8,11).

Naeye ve ark’n›n (11) "fetal otopsilerde ölüm
nedenleriyle ilgili inceleme”lerinde  (%80 perinatal
ölüm / 53518 gebede) konjenital anomali oran›
%9’la üçüncü s›radad›r, Bastini ve ark (12)  antena-
tal tan› alm›fl terapötik geç abortus materyalinde,
146 anomalili fetus saptam›fl ve anomali tiplerinin
s›ralamas›nda, santral sinir sistemi ve ürogenital
sistem ilk s›ralarda gözlenmifltir.

De Galan ve ark (13) Hollanda’n›n bir bölgesin-
de on y›ll›k periyodda, ölü do¤um ve erken neona-
tal ölümlerden oluflan 247 fetal otopside, görülen
konjenital anomali oran›n› %33 olarak saptam›fl le-
tal konjenital malformasyon oran›n› ölü do¤umlar-
da %51, erken neonatal ölümlerde ise %70 olarak
bildirmifllerdir. Ölü do¤umlarda, en s›k olarak sant-
ral sinir sistemi anomalileri (%45), erken neonatal
ölümlerde ise s›ras›yla, kardiyovasküler sistem
(%27) anomalileri ve solunum sistemi defektleri
(%33) saptanm›flt›r.

Madazl› ve ark, (1) "7 y›ll›k perinatal otopside
ölüm nedenleri”yle ilgili çal›flmalar›nda; 108’i fetal,
105’i erken neonatal ölümden oluflan 213 (%7.49)
konjenital anomali saptam›fllard›r. Anomalilerin tip-
lere göre da¤›l›m› fetal ölümlerde ilk s›rada santral
sinir sistemi anomalileri olmak üzere (%56.48), di-
¤erleri s›ras›yla multipl anomaliler (%12.03), üriner
sistem  (%6.48), konjenital kalp hastal›klar› (%4.62)
ve iskelet sistem anomalileri (%3.70) olarak bulun-
mufltur. Erken neonatal ölümlerde ise santral sinir
sistemi anomalileri (%24.26) ilk s›rada, di¤erleri s›-
ras›yla üriner sistem (%15.25), konjenital kalp has-

tal›klar› (%12.38), multipl anomaliler (%9.50) ve is-
kelet sistemi (%5.71)olarak belirlenmifltir. 

Tüysüz ve ark (10)’n›n ölü do¤um ve erken ne-
onatal  (ilk 3 günde ölen) ölümlerden oluflan 208
otopsi de¤erlendirilmesi ile ilgili çal›flmalar›nda;
ölü do¤umlarda en s›k anomali tipi izole malfor-
masyonlar olup, santral sinir sistemi ve kardiyovas-
küler sistem ikinci s›rada, 8 akondrogenesis ve 3
akondroplaziden oluflan iskelet displazileri de
üçüncü s›rada yeralmaktayd›. Üç akondroplazi va-
kas› da erken neonatal ölüm grubunda bulundu.

Tennstedt  (8) ve ark. da, anomalili 183 abor-
tusta otopsi bulgular›n› prenatal ultrason bulgular›
ile karfl›laflt›rm›flt›r. Bu seride 183 fetusde anomali
tipleri ilk s›rada santral sinir sistemi (n=50) ve di-
¤erleri s›ras›yla kardiyovasküler sistem (n=48), ge-
nitoüriner sistem (n=18), solunum sistemi (n=18),
iskelet sistemi (n=8), gastrointestinal sistem (n=6)
ve di¤er anomaliler  (n=11) den olufluyordu. Pre-
natal tan›, 144 vakada (%78) otopsiyle do¤rulan›r-
ken, 36 vakada (%20) prenatal tan›ya ek patolojiler
bulunmufl, 3 vakada ise (%2) prenatal saptanan
anomaliler otopside do¤rulanamam›fl ve böylece
otopsinin fetal kay›plar›n de¤erlendirilmesindeki
önemi vurgulanm›flt›r.

Bir di¤er ultrason (US) ve otopsi bulgular›n›
karfl›laflt›ran inceleme, Sun ve ark. (7) n›nkidir.
Bütünlü¤ü korunmufl 61 fetus (abortus materyeli)
ve bütünlü¤ü bozulmufl  (ekskavasyon ve dilatas-
yon nedeniyle parçalanm›fl) 36 anomalili abortus
materyelinin prenatal US tan›s› ile otopsi bulgular›
retrospektif olarak karfl›laflt›r›lm›flt›r. Bu çal›flmada,
bütünlü¤ü korunmufl fetuslerde, US tan›s› ve otop-
si bulgular› aras›nda uyum; santral sinir sistemi
anomalilerinde %65.6, di¤er somatik organ sistem
anomalilerinde %47.5 olarak bulunmufltur. Vakala-
r›n % 6.5’da santral sinir sistemi ve 27.9’unda so-
matik organ sistem anomalilerinde US ve otopsi
bulgular› aras›nda belirgin fark gözlenmifltir. 

Bütünlü¤ü bozulmufl fetuslerde ise, nöral tüp
defekti prenatal tan›s›  otopside vakalar›n %90’n›n-
da do¤rulanm›flt›r. Bunlardan fazlaca parçalanm›fl
olanlar ile bütünlü¤ünü nisbeten koruyanlar ayr›
ayr› de¤erlendirildi¤inde US ve otopsi bulgular›
uyumu s›ras›yla %2,8 ve %69,4 olarak bulunmufl-
tur.

Bu bulgularla, fetal otopsinin  bütünlü¤ü bozul-
mam›fl anomalili fetuslerde, prenatal tan›y› do¤ru-
lamada gerekli ve anomalinin yönünü çizmede ya-
rarl› oldu¤u gösterilmifltir. Ancak, bütünlü¤ü bo-
zulmufl fetuslerde patolojik inceleme, nöral tüp de-
fektlerinde US tan›s›n›n güvenilirli¤ini ortaya ko-
yarken, di¤er fetal anomalileri ay›rt etmede yarar›-
n›n s›n›rl› oldu¤u vurgulanm›flt›r.

"British Columbia’s Children’s Hospital" grubu 5
y›ll›k sürede 817 fetal ölüm nedenleri ile ilgili çal›fl-

Figen Aksoy, Geç Abortus, Ölü Do¤um ve Erken Neonatal Dönem...20
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malar›nda; majör konjenital anomalileri sistemlere
göre gruplam›fl (izole),  multipl sistem defektlerini
de ayr› bafll›k alt›nda toplam›fllard›r. 817 fetal otop-
side 111 (%13.6) geç abortus  (previabl peryod) ve
ölü do¤umlar›n oluflturdu¤u konjenital anomali
saptanm›flt›r. Ayr›ca 425 erken neonatal ölüm vaka-
s›nda 125 (%29.1) de konjenital anomali bulmufl-
lard›r. Her iki grupta da kromozom anomalileri
ayr› bafll›kta incelenerek s›kl›k  s›ras›yla %7.2 (geç
abortus ve ölü do¤um) ve %4.9 (erken neonatal
ölümlerde) olarak saptanm›flt›r.

Bu çal›flmada anomali tipleri iki grup aras›nda
farkl›l›k göstermekteydi. ‹ntrauterin ölümlerde ilk
s›rada santral sinir sistemi anomalileri (%23.4;
n=26), ard›ndan s›ras›yla amnion rüptür sekans›
(%20.7; n=23), multipl defektler (%13.5; n=15, iske-
let sistemi anomalileri(%10.8; n=12) ve gastrointes-
tinal sistem anomalileri/kar›n duvar defektleri (%9)
yer almaktayd›. Erken neonatal ölümlerde ise ilk
s›rada kardiyovasküler/solunum sistem anomalileri
(%46; n=58) ard›ndan s›ras›yla ürogenital sistem
anomalileri (%18.5), santral sinir sistemi anomalile-
ri ve multipl sistem anomalileri (%9.6; n=12) belir-
lendi. 

Anomali tiplerinin iki gruptaki farkl›l›¤›n›n ne-
deni tam olarak aç›klanamam›flt›r. Ancak intraute-
rin ölüm grubunda intrauterin ölüm sebebinin
muhtemelen, majör konjenital anomalilerin yol aç-
t›¤› yetmezli¤e ba¤l› oldu¤u düflünülmüfl ve geli-
flimsel anomalinin do¤ru tan›mlanmas› gereklili¤i
üzerinde durulmufltur. Erken neonatal dönemdeki
anomali tiplerinde ise fetusdeki anomalinin  hayat-
la uyum sa¤layamayacak özellikte olmas› ölüm ne-
deni olarak akla gelmifltir (5).

Araflt›rmac›lar›n klinik ve otopsi çal›flmalar›,
konjenital anomalilerin önemli bir ölüm nedeni ol-
du¤unu, fetal ölüm nedenleri içinde ilk s›rada ye-
rald›¤›n› ve otopsinin anomali tiplerini ortaya koy-
du¤unu göstermifltir.

Bizim serimizde de fetal ölümlerin yaklafl›k
1/3’ünü (173/611; %28) konjenital anomalilerin
oluflturmas› dikkat çekicidir. Daha önceki bir çal›fl-
mam›zda da ölü do¤um grubunda konjenital ano-
maliler ikinci s›rada (246/1223; %20) bulunmufltur
(14). Her iki çal›flmam›z›n sonuçlar›n›n da literatür
bilgileri ile uyumlu oldu¤u görülmüfltür.

Perinatal ölümlerde yap›lan otopsi s›kl›¤› mer-
kezlere ba¤l› olarak  %30 ile %80 aras›nda de¤ifl-
mektedir (1). Çal›flmalar›m›zda otopsi s›kl›¤›n›n da-
¤›l›m› %17.5 ile %23 aras›nda bulunmufltur. Ano-
mali s›kl›¤› da, otopsi say›s›na ba¤l› olarak y›llara
göre farkl›l›klar göstermifltir (Tablo 1).

Konjenital anomaliler içinde en s›k rastlan›lan
ve heterojen özellikler gösteren anomali tipi sant-
ral sinir sistemi anomalileri ve nöral tüp defektleri-
dir. Bunlar konjenital anomalilerin %35.29’unu

olufltururlar (15-17). Literatürdeki geç abortus ma-
teryali içinde en s›k görülen nöral tüp defekti
anensefalidir (14).

Bizim serimizde de  birinci s›rada yeralan sant-
ral sinir sistemi anomalileri ve nöral tüp defektleri
içinde  (%36) anensefali %37.5  (n= 18) ile ilk s›ra-
da, anensefaliye efllik eden di¤er nöral tüp defekt-
leri %33.33 (n=15) ile ikinci, sadece sipina bifida ya
da rachisis, veya bunlarla birlikte meningosel
%29.16 ile üçüncü s›rada bulunmufltur.

Saf anensefali vakalar›n›n baz›s›nda yar›k da-
mak/dudak, polidaktili, omfolasel, göbek kordo-
nunun iki damarl› oluflu ve böbrek agenezisi gibi
ilave anomaliler bulunmufltur. Literatürlerde genel
olarak santral sinir sistemi anomalilerinin %50-
65’ini anensefali oluflturulurken, sadece spina bifi-
da ya da efllik eden nöral tüp defektleri %52 olarak
bildirilmifltir (3).

Geç abortus ve ölü do¤um grubumuzda %3
(n=4) oranda görülen hidrosefali vakalar›m›z›n sa-
dece birinde aquaduct atrezisi ve artrogryposis ile,
ventriküler septal defekt efllik etmekteydi.

Hidrosefali  US ile en kolay tan› konabilen sant-
ral sinir sistemi anomalisidir. ‹zole olabilece¤i gibi
baflka malformasyonlarla birlikte de görülebilir (3).
Chervenak ve ark. (3) 53 vakada hidrosefaliye
santral sinir sistemi, kardiyovasküler, üriner, gast-
rointestinal ve iskelet sistem anomalilerinin efllik
etti¤i 44 (%83) vaka bildirmifltir.

‹ki ensefalosel vakam›z da, Meckel-Gruber
sendromu içinde de¤erlendirilmifltir. 

Nöral tüp defektlerinin gösterdi¤i heterojenite
etyolojisinde tek gen defekti (Meckel-Gruber), kro-
mozomal defekt (Trisomi 13, 18, triploidi) ve gene-
tik olmayan mekanizma gibi (amniotik band...)
multifaktöryel nedenlerin rol oynamas›na ba¤lan-
m›flt›r. Sonraki gebeliklerde nüks riski de patoge-
neze göre farkl› oran göstermektedir (15, 16).

Erken neonatal ölümlerde üçüncü s›rada yer
alan santral sinir sistemi anomalilerimizden (%5;
n=2) sadece bir vaka meningosel, spina bifida ve
bir di¤eri oksipital ensefalosel ve pes equinovarus
anomalisiydi.

Yine ayni grupta yer alan üriner sistem anoma-
lileri de santral sinir sistemi anomalilerinden sonra
ikinci en s›k görülen anomali tipidir (15-17). Seri-
mizde hem geç abortus ve ölü do¤um grubunda
hem de erken neonatal ölümlerde ikinci s›rada yer
alan üriner sistem anomalileri içinde displastik
böbrek %42 ile ilk s›rada, polikistik böbrek ve age-
nezi %21.42 ile ikinci ve hipoplazi %14.28 ile üçün-
cü s›radayd›. Bunlar›n hepsine alt üriner sistem
obstrüksiyonlar› efllik etmekte ve hepsinde klasik
yüz görünümleri izlenmekteydi. Befl vakada klinik-
te oligohidroamnios saptand›.

Erken neonatal ölümlerde polikistik böbrek ve



multikistik displazi %4 ve agenezi %2 s›kl›kta bu-
lundu. Bunlar›nda hepsinde üriner sistem obtrüksi-
yonu gözlendi.

Kissane (17 yeni do¤anlar›n %10’unda üriner
sistem anomalileri görüldü¤ünü ve bunlar›n minör
anomalilerden, yaflamla ba¤daflamayan anomalile-
re kadar çeflitlilik gösterdi¤ini bildirmifltir. Çeflitli
kal›tsal ya da kal›tsal olmayan malformasyon send-
romlar›na böbrek anomalileri efllik edebilir.

Üriner sistem anomalilerinde patolojik incele-
menin, böbrek anomalilerinin kesin tan›s›n› sa¤la-
mas›n›n yan› s›ra nüks riskini do¤ru olarak tayin et-
me ve sonraki gebeliklere yol gösterme konusun-
da da önemli oldu¤u literatürlerde bildirilmektedir
(17).

Serimizde sadece geç abortus ve ölü do¤umlar-
da görülen ve üçüncü s›rada yer alan kistikhigro-
ma/postnukkal kal›nlaflma önceleri fetal Turner
sendromu tan›s› al›rken günümüzde nonspesifik
bir malformasyon olarak kabul edilmektedir. ‹kin-
ci trimestrde daha s›kt›r. Nukkal bölgede s›v› biri-
kimi 10. gebelik haftas›ndan önce %40 embriyoda
bulunur. Bununla birlikte 17. gebelik haftas›nda
nukkal  s›v› art›fl› kromozomal anomalileri akla ge-
tirir. Ultrason ile posterior servikal higroma tan›s›
gebeli¤in sonland›r›lmas›nda ve ailelere genetik
dan›flmanl›kta önemlidir (14-16). Bazen, ensafalo-
sel yada teratom tan›s› ultrasonda konabilir. Ancak,
patolog bu tan›da hiç bir zaman yanl›fl yorum yap-
maz (17). Bizim vakalar›m›z, morfolojik olarak kis-
tik higroman›n  klasik özelliklerini göstermektedir.

Serimizdeki iskelet displazilerinin ço¤unlu¤u yi-
ne geç abortus ve ölü do¤um grubunda olup sade-
ce bir vaka erken neonatal ölümlerde yer almak-
tayd›.  Vakalar›m›z›n hepsi intrauterin tan› alm›fl tu-
buler kemi¤in geliflimindeki bozuklu¤a ba¤l› oste-
okondrodisplazilerdi. Befl vaka otosomal resesif
geçiflli akondrogenesis olarak saptand›. Bunlar›n
üçü tip I ve ikisi tip II idi; Bunlara s›kl›kla efllik
eden kardiyovasküler sistem anomalileri bizim va-
kalarda mevcut de¤ildi.

Sistemik kollajen doku hastal›¤›n›n klasik örne-
¤i osteogenesis imperfectal› bir vakam›z, otosomal
resesif geçiflli perinatal letal (OI II) tip idi.

‹skelet displazili vakalar›m›zdan biri, çok seyrek
rastlanan hidropslu, otozomal resesif geçiflli, letal
kondrodistrofi Greenberg displazi idi. Ultrason tet-
kikinde akondrogenezis tan›s› alm›flt› ancak radyo-
lojik ve morfolojik özellikleri akondrogenezisden
farkl›yd›.

Klinikte yine akondrogenezis tan›s› alm›fl olan
iskelet displazisi vakalar›m›zdan bir di¤eri de çok
nadir rastlanan fibrokondrogenezisdi. Bu anomali
radyolojik ve histolojik görünümü akondrogenezis-
den farkl› ve kardefllerde görülme riski yüksek
olan, otosomal resesif geçiflli bir iskelet  sistemi

anomalisidir (17).
Serimizdeki geç abortus ve ölü do¤um grubun-

da multipl anomalilerin ço¤unlu¤unu sendromlar
oluflturmaktayd›. Bunlar›n  hepsi tiplerinin  klasik
özelliklerini göstermekteydi. 

Bunlar içinde nadir rastlanan otosomal domi-
nant geçiflli Cornelia – De lange sendromu tan›s›
alan bir bebek ikiz efliydi. Bunlarda nüks riski  %2-
5 olarak bildirilmifltir (17). Vater assosiasyonu gös-
teren bir vakam›zda da, az rastlanan kafa kemik
defekti  ve kulak anomalisi mevcuttu. Bu anomali-
lerin sporadik görülebilece¤i de bildirilmifltir (16,
17).

Amnion rüptürü vakalar›m›z›n baz›lar›nda kar›n
duvar› aç›k, baz›lar›nda ekstremiteler ampute, k›sa
göbek kordonu mevcuttu. Erken amnion rüptür se-
kans (amniotik band send.) sekonder olarak fetusa
zarar veren amnionun rüptürüyle karakterize bir
disruption kompleksidir. Previabl fetusler aras›nda
görülme s›kl›¤›n›n canl› do¤umlardaki s›kl›¤›ndan
40 – 100 kat fazla oldu¤u bildirilmektedir. Amni-
otik band›n göbek kordonunu s›k›flt›rmas›yla  int-
rauterin ölümlere neden olur. Ancak, etyolojisi bi-
linmemekte ve sporadik oldu¤u bildirilmektedir
(15-17).

Hepsi geç abortus ve ölü do¤um grubunda top-
lanm›fl olan kar›n duvar defekti vakalar›m›zda iki
vaka omfalosel, iki vaka gastroschisis ve bir vaka
da gastroschisis’e efllik eden böbrek, mesane ano-
malisi ve anal atreziden oluflmaktayd›. Omfalose-
lin, gastroschisis ve body stalk anomalisinden ay›rt
edilmesinin gereklili¤i literatürde vurgulanm›flt›r.
Çünkü, omfolosel vakalar›n›n s›kl›kla kromozom
anomalilerine efllik etti¤i ve  kromozom anomalile-
rinin 2/3’ünde omfalosel bulundu¤u saptanm›flt›r.
Hauge ve ark. Trisomi 18 vakalar›nda  omfaloseli
çok s›k bulurken, Torfs ve ark. omfaloselli vakala-
r›n 1/3 ‘de, özellikle Trisomi  13, 18 ve Wiedeman
– Beckwith sendromunu bulmufllard›r (6).

Gastroschisis’e efllik eden anomali oran› ise
(%5-24) omfaloselde (%30-75) görülenden düflük-
tür. Gastroschisisdeki defektler lokal barsak atrezi-
leri, volvulus fleklinde tan›mlanmaktad›r. Mann ve
ark. 16 vakan›n ikisinde nöral tüp defekti bildirmifl-
lerdir (6).

Yar›k damak ve dudak anomalileri serimizde
hem geç abortus ve ölü do¤umlarda, hem de er-
ken neonatal ölümlerde tek bafl›na ya da probosis,
ekstremite anomalileri, hidrosefali ve VSD birlikte
bulunmufltur. Literatürde yar›k damak ve dudak
izole tek tarafl› ya da çift tarafl› bulunabilece¤i gi-
bi baflka anomalilerle birlikteli¤i de bildirilmifltir.
Yar›k dama¤›n, özellikle bilateral yar›k dudakla
birlikte sekonder olaylar sonucu ortaya ç›kt›¤› vur-
gulanm›flt›r. Yüz yar›klar› Triploidi ya da Trisomi
13 gibi kromozomal sendromlar›n bir parças› ola-
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bilece¤i gibi,  multifaktöryel nedenlere ba¤l› etyo-
lojiden de bahsedilmektedir (6, 15). Düzensiz yüz
yar›klar› ve asimetrik yar›klar›n amnion rüptür se-
kans›na ba¤l› veya bant yap›fl›kl›klar› sonucu
olufltu¤u da bildirilmifltir (15). Amnion rüptür se-
kans› yüzdeki bant yap›fl›kl›¤›na ba¤l› düzensiz ya-
r›klar fleklinde iki vakam›zda mevcuttu. Ancak, va-
kalar›m›z›n kromozomal sendromlarla  ba¤lant›s›
yok idi.

Minör anomaliler serimizde az say›da idi. Bu
vakalarda herhangi bir baflka iç anomali  saptan-
mam›flt›. Fenogenezis defekti olan minör anomali-
lerin önemsiz olmad›¤› ve kromozom anomalile-
rinde bulunabilece¤i de bildirilmektedir. Geliflim-
sel anomaliler içinde minör anomalilerin, çeflitli
toplumlarda oranlar› de¤iflik olarak bildirilmifltir
(17). 

Kardiyovasküler sistem anomalilerinin ço¤unlu-
¤u (%47.5; n= 19) erken neonatal ölüm grubunda
saptand›. ‹nterventrikuler septal defekt geç abortus
ve ölü do¤um grubunda %3 ve erken neonatal
ölümlerde %20 oran›ndayd›. Atrial septal defekt
%10, aort koarktasyonu %0,5 ve büyük damar ve
kalp sistemi ile ilgili anomaliler %12,5 oranla yine
erken neonatal ölümlerde bulundu.

Madazl› (1) ve Tüysüz’ün (10) çal›flmalar›nda
kardiyovasküler sistem anomalileri 3. ve 2. s›rada
bulunurken, "British Columbia’s Children’s Hospi-
tal" grubu erken neonatal ölümlerde bizim serimiz-
de oldu¤u gibi birinci s›rada bulmufllard›.

Konjenital kalp anomalilerinin ço¤unlu¤unu
ventriküler septal defekt (%20) oluflturmaktad›r. Bu
tip anomalinin perinatal periyodda fazla bir anlam›
yoktur. Di¤er kalp anomalilerine efllik edebilir
(17). Erken neonatal ölüm grubunda 8 vakada VSD
izole saptan›rken, 3 vakada di¤er büyük damar ve
kalp sistemi ile ilgili anomalilere (hipoplastik sol
kalp sendromu, pulmoner atrezi, 2 vakada büyük
damar transpozisyonu) efllik ediyordu.

Atrial septal defekt ise perinatal otopsilerde
%10 oran›nda izole ve %15 oran›nda da diger kalp
anomalileriyle birlikte görülebilir (17). Bizim vaka-
lar›m›z›n hepsi izole atrial septal defekt idi. 

‹zole aort koarktasyonlu 3 vakam›z›n 2’si tubu-
ler hipoplazi fleklinde ve di¤eri proksimal yerle-
flimli juktaduktal  koarktasyon özelli¤indeydi.

Kardiyovasküler sistem anomalilerinde yeralan
2 vakam›zdan birinde bu anomaliye, mikrosefali ve
anal atrezi, di¤erinde ürogenital sistem anomalileri
efllik ediyordu. Kardiyovasküler sistem anomalileri-
mizin tiplerinin s›kl›¤› literatürle uyumlu bulundu.

Multifaktöryel olan konjenital kalp hastal›klar›-
n›n sonraki gebelikteki nüks riski %2-5 gibi yüksek
bir oranda belirtilirken, kromozomal defektlere efl-
lik eden konjenital kalp hastal›klar›nda nüks riski-
nin artmad›¤› gösterilmifltir (16, 17). Ayr›ca septal-

defektlerde mitokondrial hereditenin sorumlu ol-
du¤u da ileri sürülmüfltür (17).

Klinikte tan› alm›fl kromozom anomalili vakala-
r›m›z, literatürde de çok s›k rastlanan Trisomi  13,
18 ve Triploidi idi. Bu kromozomal defektler geç
abortus materyalinde s›k bulunan spesifik otozo-
mal trisomilerdir. Kromozom tetkiki yap›lmaks›z›n
morfolojik inceleme yap›larak kolayl›kla tan› kona-
bilece¤ide ileri sürürülmüfltür (17).

Sonuç olarak, fetal otopsiyi esas alan bu çal›fl-
mam›zda, bizim toplumumuzdaki konjenital ano-
malilerin s›kl›¤›n› ve tiplerini ortaya koymaya çal›fl-
t›k. Konjenital anomalilerin fetal ölümlerin yaklafl›k
üçte birini oluflturdu¤unu, genellikle geç abortus
ve ölü do¤umlarda majör sistem anomalilerinin ço-
¤unlukta oldu¤unu ve bunlar›n nüks risklerini lite-
ratür bilgisiyle irdeliyerek inceledik. Ancak, bu ko-
nuyla ilgili merkezlerde daha büyük serilerde ince-
lemeler yaparak ülkemizdeki anomali s›kl›¤› ve tip-
lerini saptamaya ihtiyaç oldu¤unu belirledik.

Ayr›ca fetal otopsinin, anomalilerin saptanma-
s›nda en güvenilir araç olmas›n›n yan› s›ra, anoma-
lili fetuslar›n, kad›n do¤um uzman›, neonatolog ve
patologdan oluflan bir ekip taraf›ndan incelenmesi-
nin, do¤ru tan›ya gidilmesinde en emin yol oldu¤u
kan›s›na vard›k.
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