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Bir Universite Hastanesinde Konjenital
Malformasyonlarin Goriilme Siklig: ve Dagilimi
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Ozet

Amac: Gazi Universitesi Kadin Hastaliklar ve Dogum Anabilim Dali'nda, 1988-2005 yillari arasinda gerceklesen dogumlarda kon-
jenital anomali tiplerinin ve insidansinin belirlenmesi amaclanmistir.

Yontem: Retrospektif olarak incelenen 17.259 dogumda toplam malformasyon sikligi, bu malformasyonlarin tipleri, izole ve
kombine olarak gérilme oranlari, anne yasina gore ve cinsiyete gére dagilimlari belirlenmistir.

Bulgular: Tespit edilen toplam 203 anomali, inceledigimiz populasyonda, konjenital malformasyonlu fetlis dogma oraninin
%71.18 oldugunu gostermistir. Erkek ¢ocuklarda herhangi bir konjenital malformasyon bulunma riski %1.21 ve kizlarda %1.15
olup Ki-kare testi kullaniimasiyla iki grup arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmamistir (p>0.05). En sik gdrilen anomali
meningosel olup bunu anensefali ve hidrosefali gibi diger santral sinir sistemi malformasyonlari izlemistir. Gorilen tlim malfor-
masyonlarin %70'i izole iken geri kalani multipl konjenital malformasyon olarak gérilmustir. Anomalili bir fetus dogurma riski-

nin yasa bagl olarak degistigi ve 20 yasindan énce, 40 yasindan sonra sik gorlldigu tespit edilmistir.

Sonug: inceledigimiz toplulukta konjenital malformasyon gérilme sikhigi %1.18"dir. En sik gorilen anomali meningosel olup bu-
nu anensefali ve hidrosefali gibi diger santral sinir sistemi malformasyonlari izlemektedir.

Anahtar Sézciikler: Konjenital malformasyon, anomali.

DISTRIBUTION AND INCIDENCE OF CONGENITAL MALFORMATIONS
IN A UNIVERSITY HOSPITAL

Objective: It is aimed to determine the incidence and types of congenital anomalies among all neonates in the Department of
Obstetrics and Gynecology, Gazi University Faculty of Medicine, between 1988-2005.

Methods: Registries of 17.259 neonates were studied retrospectively. Total malformation incidence, types of these malforma-
tions, percentages of isolated and multiple anomalies and their distribution according to gender and maternal age were deter-
mined.

Results: 203 anomalies and a 1.18% incidence of congenital malformation was detected. Risk of any anomaly among male fe-
tuses was 1.21% and it was 1.15% among females; and no difference was detected (p>0.05).Most common anomaly was me-
ningocele. It was followed by other central nervous system anomalies such as anencephaly and hydrocephaly. 70% of anom-
alies were isolated and rest were multiple. Risk of having a fetus with congenital malformation varies with age and is most com-
mon under 20 and over 40.

Conclusion: Overall congenital anomaly incidence in newborns of our population is 1.18%. Most common anomaly is menin-
gocele, followed by other central nervous system anomalies such as anencephaly and hydrocephaly.
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Giris

Konjenital anomaliler, kromozom anormallikle-
ri ve tek gen mutasyonlart gibi genetik faktorlere,
folik asit eksikligi yaratan beslenme aliskanliklari-
na, sigara, alkol ve diger cevresel toksik ajanlara
bagli olarak dinyanin cesitli bolgelerinde farkli
oranlarda gortlirler. Bu konuda en fazla arastur-
manin yapildig: tilke olan Amerika Birlesik Devlet-
leri'nde konjenital anomali gortilme sikligi her 100
dogum icin 2-3 olarak bildirilmistir.! Ingiltere’de
konjenital malformasyon sikligi %2, Japonya’'da
%1.2 ve Guney Afrika’da %1.49 olarak tespit edil-
mistir.23

Ulkemizde yurt genelinde yapilan bir arastirma-
da %2’lik bir konjenital malformasyon sikligt bu-
lunmustur.4 Bu say1 yalniz dogumda fark edilebilen
anormallikleri icermektedir ve ozellikle renal/kar-
diyak sisteme ait, dogumdan sonra tespit edilen
anomaliler eklendiginde oran %5’e ¢ikmaktadir.4
Bir yil boyunca Turkiye’deki 22 tiniversite hastane-
sinde dogan butiin konjenital malformasyonlu be-
beklerin incelendigi diger bir ¢alismada ise, konje-
nital malformasyon orani %3.65 olarak bulunmus-
tur.>s Aynt calismada, tilkemizdeki tim malformas-
yonlarin izole olarak gorilme sikligi cesitli tilkeler-
den bildirilen sonuclarla benzer bulunmakla bera-
ber, noral tip defekleri ve yarik damak-dudak da-
ha sik bildirilmistir.> Gazi Universitesi Kadin Hasta-
liklart ve Dogum Anabilim Dalr’nda 1996 yilinda
yapilan ve sekiz yillik dogum kayitlarinin incelen-
digi bir diger calismada ise %1.11’lik bir konjenital
malformasyon sikligi belirtilmistir.6

Konjenital malformasyonlarin perinatal morbi-
dite ve mortalitede 6nemli yer tutmasi ve cesitli tl-
kelerde farkli tipte ve siklikta goriilmesi nedeniyle
her toplumda hatta bolgede konjenital malformas-
yon dagilim ve sikliginin bilinmesi 6nemlidir. Biz
de bu calismamizda, tgtinct basamak saglik hiz-
meti veren hastanemizdeki konjenital malformas-
yon siklig1, tipi ve dagilimini tespit etmeyi amacla-
dik. Bu sayede tarama, tant ve tedavideki yakla-
simlarin belirlenmesi saglanabilir.

Yontem

1988-2005 yillart arasinda Gazi Universitesi Kadin
Hastaliklari ve Dogum Klinigi'nde gerceklesen top-
lam 17.259 dogumun kayitlart retrospektif olarak in-

celenmistir. Dogum kayitlart ve hasta dosyalarina
ulasilarak antenatal veya postnatal konjenital malfor-
masyon saptanan fetisler tespit edilmistir. Toplam
malformasyon sikligi, bu malformasyonlarin tipleri,
izole ve birlikte olarak gortilme oranlari, anne yasi-
na gore ve cinsiyete gore dagilimlart belirlenmistir.

Hastalara rutin gebelik takibi boyunca, olast
anomalileri tesbit etmek amaciyla 16-18 haftalar
arasinda Uclu test, her trimesterde en az bir kez ult-
rasonografik inceleme yapilmistir. Ultrasonografi
degerlendirmesinde anormallik fark edilen, ikili
veya Uucli testinde yiksek risk bulunan hastalara
perinatoloji konusunda uzman hekimlerce detaylt
ultrason incelemesi yapilmustir. Gerekli goriilen
durumlarda koryon villus biyopsisi, kordosentez
ve amniosentez gibi ileri tetkikler yapilmustir.

Bulgular

1988-2005 yillart arasinda gerceklesen toplam
17.259 dogum incelenmistir. Bu yenidoganlarin
toplam 8720’si (%50.54) kiz, 85381 erkek (%49.46)
olarak bulunmustur. Tespit edilen toplam 203 ano-
mali, bize, inceledigimiz poptilasyonda %1.18 kon-
jenital malformasyonlu fetiis dogma siklig: oldugu-
nu gostermistir. Bu anomalilerin iki cinsiyet arasin-
da dagilimi Tablo T’de gosterilmistir. Buna gore
tesbit edilen toplam 203 anomalinin 1030 erkek-
lerde ve 100’0 kizlarda izlenmistir. Bu sayilar de-
gerlendirildiginde toplam konjenital malformas-
yonlarin %50.7’sinin erkeklerde ve %49.3 tinlin kiz-
larda izlendigi gortlmustiir. Dogan erkek cocuklar-
da herhangi bir konjenital malformasyon bulunma
orant %1.21 ve kizlarda %1.15 olup Ki-kare testi
kullanilmastyla iki grup arasinda istatiksel olarak
anlamli fark bulunmamistir (p>0.05).

Incelenen hasta grubunda bulunan konjenital
malformasyonlarin dagilimi Tablo 2’de verilmistir.

Tablo 2’de toplam 203 konjenital malformasyo-
nun tipleri ve sikligi gosterilmektedir. Bu 203 ano-
mali, konjenital malformasyonla dogan fetus sayi-
styla ayni degildir, ctinkt bir fetusta multipl malfor-
masyonlar izlenebilmektedir. En sik goriilen ano-
mali meningosel olup bunu anensefali ve hidrose-
fali gibi diger santral sinir sistemi malformasyonla-
11 izlemektedir. Genel olarak organ sistemi anoma-
lileri olarak siniflandirildiginda 82 anomali ile en
sik santral sinir sistemi anomalileri izlenmektedir.
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Tablo 1. Cinsiyetlere gore konjenital malformasyon gérilme sikligi.
Cinsiyet Sayi Yiizde %
Erkek 104 50.7
Kiz 101 49.3
Tablo 2. Konjenital malformasyonlarin dagilimi.
Anomali Sayi Yiizde %
Meningosel 25 12.19
Anensefali 23 11.21
Hidrosefali 22 10.73
Kardiak anomaliler 17 8.29
Bobrek Anomalileri 16 7.80
Pes equinovarus 13 6.34
Ensefalosel 10 4.87
Omfalosel 7 3.41
Diafragma hernisi 7 3.41
Koanal atrezi 7 3.41
Genital Anomaliler 7 3.41
Gastosizis 6 2.92
Polidaktili 6 2.92
Hipospadias 6 2.92
Barsak dilatasyonu 6 2.92
Yarik dudak 5 243
Yarik damak 4 1.95
Sindaktili 4 1.95
Epispadias 4 1.95
Urakus Kisti 3 1.46
Trizomi 21 2 0.96
Trizomi 18 1 0.48
intestinal atrezi 1 0.48
intrakranial kitle 1 0.48
Holoprozensefali 1 0.48
Aksesuar Ayak Parmagi 1 0.48
Toplam 205 100
Tablo 3. Konjenital malformasyonlarin dagilimi.

Izole Anomaliler Multipl Anomaliler

Say1  Yiuzde % Sayi Yiizde %
Santral Sinir Sistemi 60 29.26 15 7.31
Uriner Sistem 20 9.75 9 4.39
Muskuloskeletal Sistem 17 8.29 7 3.41
Kardiovaskdler Sistem 12 5.85 5 243
Gastrointestinal Sistem 10 4.87 4 1.95
Abdominal Duvar Defektleri 7 3.41 6 2.92
Fasial Defektler 6 2.92 3 1.46
Genital Sistem 5 2.43 2 0.96
Diger 7 3.41 3 1.46

Tablo 4. Maternal yas ile malformasyon sikliginin karsilastiriimasi

Maternal Yas Anomali Sayisi Yiizde % n (Hasta sayisi)
<=20 23 2.13 1,077
21-30 134 1.00 13.361
31-40 31 1.24 2,498

> 40 11 3.39 324

Bunu 17 olgu ile kardiak malformasyonlar, 16 olgu
ile renal anomaliler ve genital sistem anomalileri
izlemektedir.

Bizim hasta poptlasyonumuzda izole ve mul-
tipl malformasyonlarin gortilme sikligi ve ytizdele-
ri Tablo 3’te gosterilmektedir.

Gortlen tim malformasyonlarin %701 izole
iken geri kalani multipl konjenital malformasyon
olarak gorilmektedir. Santral sinir sistemi anomali-
lerinin %80’inin izole olarak izlendigi dikkat cek-
mektedir. Bu oran triner sistem icin %69, musku-
loskeletal sistem icin %70.8, kardiovaskiler sistem
icin %70.5, gastrointestinal sistem icin %71.4, abdo-
minal duvar defektleri icin %54, fasial defekt icin
%066.6 ve genital sistem anomalileri icin %71.4 ola-
rak bulunmustur.

Bu incelemede ayrica maternal yas ile konjeni-
tal malformasyon sikligt arasindaki iliski incelen-
mis ve konjenital malformasyonlu fetus dogumlari-
nin en ¢ok 21-30 yaslar arasinda oldugu tespit edil-
mistir. Ylzde olarak, anomalili bir fetus dogurma
riski ise yasla birlikte degismekte ve 20 yasindan
once ve 40 yasindan sonra sik gorilmektedir. So-
nuclar Tablo 4'de verilmistir.

Tartisma

Konjenital malformasyon gortlme sikligi sosyo-
ekonomik duruma, beslenme aliskanliklarina, cog-
rafi bolgelere, wrklara ve cevresel etkenlere bagli
olarak toplumlar arasinda farklilik gosterir. Bu oran
cesitli tlkelerde %1.49 ila 3.2 arasinda bildirilmek-
tedir. Avustralya’da yapilan 13 yillik bir ¢alismada
(1983-1995) konjenital malformasyon sikligi %3.2
ve en sik gortlen malformasyon kalca ¢ikigr olarak
bulunmustur.” Suudi Arabistan’da 14762 dogumun
incelenmesiyle konjenital malformasyon orant
%1.7 olarak bulunmustur.8 Bu anomalilerin %75’i
anensefali, meningomyelosel gibi major, %251 po-
lidaktili, urakus kisti gibi mindr anomalileri icer-
mektedir ve santral sinir sistemi en sik tutulan sis-
temdir. 1996 yilinda tniversitemizde yapilan bir
arastirmada konjenital malformasyon sikligi %1.11
olarak bildirilmekteyken,¢ bizim yaptigimiz bu c¢a-

lismada %1.18 olarak bulunmustur
Simdiye kadar yapilan, cinsiyet ve konjenital
malformasyonlarin iligkisini arastiran calismalarda
anomali dagilimlarinin bir cinsiyet farki gozetmedi-
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gi bildirilmistir. Bizim arastirmamizda da fetusun
erkek veya kiz olmasinin konjenital malformasyon
gortilme sikligint etkilemedigi ve her iki cins ara-
sindaki dagilimmin benzer oldugu bulunmustur.

Maternal yas konjenital malformasyonlu fetus
dogurmada 6nemli bir parametredir. Bugiine kadar
yapilan arastirmalara benzer sekilde inceledigimiz
grupta treme caginin her iki ucunda anomalili fe-
tus dogurma riskinin arttigt gortilmektedir. Bu ne-
denle 20 yasindan genc¢ ve 40 yasindan yasl anne
adaylart konjenital malformasyonlu fetus dogurma
riski acisindan daha detayli tetkik edilmelidirler.
Bu sonuc¢ bugline kadar yapilan diger calismalarla
benzerdir.?

incelenen grupta en sik olarak meningosel
(%12.31), (%11.33) ve hidrosefali
(%10.83), olmak tizere santral sinir sistemi (SSS)
defektleri gortlmustir ve SSS’i anomalileri tim
anomalilerin  %40’in1 olusturmaktadir. Bu siklik,
SSS’nin karmasik yapist ve embriyolojik gelisimi
dikkate alindiginda sasirtici degildir. SSS malfor-
masyonlari, ensefalosel, meningosel ve spina bifi-
da gibi noral tiip defektlerinin sik gortilmesi ve bu
olgularda perinatal morbitide/mortalite oraninin
artmis olmasi acisindan 6nemlidir.> Arastirmada
toplam 35 noral tip defekti bulunmus olup tiim
malformasyonlarin %17’sini olusturmaktadir. Ince-
lenen poptlasyon g6z 6ntine alindiginda noral tip
defektli fetus dogurma riski %0.2 bulunmustur.

anensefali

Bu oran tek basina bu grup anomalilerin peri-
natal morbidite ve mortalitede ne kadar 6énemli yer
tutabilecegini gostermektedir. Noral tiip defektleri
etiyolojisinde cevresel ve beslenmeyle ilgili faktor-
ler suclanmaktadir. Bu ac¢idan bakildiginda toplum
sagligini korumak acisindan prekonsepsiyonel
yaklasimlarin bu tir defektlerin azaltilmasinda
onemli olabilecegi diistintlebilir. Bu amacla Ame-
rika Birlesik Devletlerinde 278.000 canlit dogum
lizerinde yapilan bir calismada, 6 sene boyunca,
perikonsepsiyonel folik asit kullanimiyla, noral tiip
defekti gorilme oraninin %1.89’dan %0.95’e distii-
gl gortlmistir.!! Ayni calismada noral tiip defekt-
lerinin %82’sinin izole gorildigu ve her iki cinsi-
yet arasinda noral tiip defekti gorilmesi acisindan
fark bulunmadig izlenmistir. Daha 6nce izole no-
ral tip defektli fetus doguran 113 hastada perikon-
sepsiyonel folik asit kullanimi sonrast noral tip de-
fekt rekirrensi izlenmemistir.

Santral sinir sisteminden sonra en fazla uriner
(%14.14), kas iskelet (%11.70) ve kardiovaskiiler
sistem (%8.28) anomalileri gorilmektedir. Bu ¢
sisteme ait malformasyonlar toplam malformasyon-
larin yaklastk %60’m1 olusturmaktadirlar. Uriner
sistem anomalileri SSS’ini takiben ikinci siklikta go-
rilen anomaliler olarak bildirilmistir.> Bizim calis-
ma grubumuzda da benzer sekilde triner sisteme
ait anomaliler ikinci en sik gorilen anomalilerdir.
Uriner sistemde en sik goriilen anomali ise %9.2 ile
obstruktif tip anomalilerdir. Bizim calisma grubu-
muzda hipospadias (%2.9) ikinci siklikta gorilen
uriner sistem anomalisidir.

Arastirmamizda kas ve iskelet sistemi anomali-
leri tim anomaliler icinde %11.7 oraninda bulun-
mustur. Iskelet sistemi anomalileri konjenital ano-
maliler arasinda genis ve Onemli bir yer tutar.
Anormal kikirdak ve kemik gelisimi ile karakterize
heterojen kokenli malformasyonlardir. Iskelet siste-
mi displazilerinin bir kisminin letal seyretmesi ne-
deniyle prenatal taniari acisindan 6nemlidir. Peri-
natal donemde gorilme sikliklar: 1/2100 iken pre-
natal ultrasonografi ile tani alma orani 1/1300’dur.
Bizim olgularimiz arasinda letal iskelet displazisi
olgusu yoktur. Anomalilerin %2.9’u polidaktili,
%0.40 talipes-pes ekinovarus gibi izole iskelet
anomalisi olgularidir. Talipes sikligi 6.8/1000 ola-
rak bildirilmekteykent2
0.75/1000°dir.

Kas ve iskelet sistemi anomalilerini, kardiyovas-

bizim calismamizda

kiler sistem anomalileri izlemektedir (%8.28). Can-
It dogumda KVS anomalisi saptama sikligi %1 ola-
rak bildirilmektedir. Fakat KVS anomalileri icin
ozellikle ASD ve membrandz VSD gibi kiiciik de-
fektlerin atlanmasi ve bu tip defektlere dogumdan
sonra gec donemde tani konmast nedeniyle tam
sikligini soylemek zordur. Bildirilen oranlar gercek
sikligindan az olabilir.13 Bizim oranimizin bildirilen
sikligindan az olmasindaki (%8.28) ana neden mul-
tipl konjenital malformasyon tanist alan ve tahliye
yapilan olgulardaki eslik edebilecek kardiyak pato-
lojilerin atlanmast ve bir kisim olgunun dogumdan
sonra ge¢ donemde tani almasi nedeniyle kayitla-
rimiz da bulunamamasi olabilir. Nitekim abortus-
larda yapilan bir calismada KVS anomalisi goriilme
sikligt %15.4 olarak bildirilmistir.14
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Gastrointestinal sistem anomalileri arasinda omfa-
losel 1/3500-1/5830 siklikta gortliirken,!> gastrosizis
15.000 dogumda bir gortlir.t6 Bizim olgularimizda
da omfalosel (4/10.000) ve gastrosizis (3.4/10.000) en
sik gortilen GIS anomalileridir. Bu oran toplumdaki
genel sikligindan yiiksek gibi goriinmektedir. Bunun
nedeni bu tip olgularin tani aldiktan sonra dogum
icin klinigimize gonderilmesi olabilir.

Yarik damak-dudak gibi fasial defektler 600-800
canlt dogumda bir goriliir. Olgularin %60 inda di-
ger anomalilerle birliktedir.16 Bizim calismamizda
yarik damak-dudak sikligt 5/10.000 olarak bulun-

mustur.

Vurgulanmast gereken onemli bir nokta incele-
digimiz topluluktaki konjenital malformasyonlarin
%30’unun multipl malformasyon olarak karsimiza
ctkmasidir. Bu nedenle antenatal izlem sirasinda
bir sistem anomalisi tespit edilen fetusun diger sis-
tem anomalileri ac¢isindan daha dikkatli degerlen-
dirilmesi gerekmektedir.

Prenatal tani alaninda son donemdeki hizli ge-
lismeler, bize bu tlr konjenital malformasyonlart
daha erken donemde ve daha dogru bir sekilde
tespit etme ve ailenin de istegi olursa bu gebelik-
leri sonlandirma imkani vermistir. Ancak prenatal
tanidaki gelismelere ragmen, bu tip anomalilerle
dogan fetuslar hala perinatal mortalite ve morbidi-
tenin onemli nedenlerindendir. Bu calismada, kon-
jenital malformasyon insidansi ve tipleri tanimlan-
maya calisidlmistir. Bununla birlikte, bu calisma bir
universite hastanesinde yapilmasi nedeniyle refere
hastalart iceriyor olabilir ve Turk toplumu hakkin-
da tam fikir vermesi olast degildir. Tirk toplumun-
daki konjenital malformasyon sikliginin, tipinin ve
dagiiminin belirlenmesi icin daha genis, yurt ca-
pinda calismalara ihtiya¢ vardir.
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