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OzZET

Ege Universitesi Tip Fakiiltesinde 1978-1995 yillari
arasinda yapilan 1023 fetal ve neonatal otopsi olgusunun 255
(%24.9)'inde 345 farkli konjenital malformasyon saptand.
Yetmis iki otopsi olgusunda (%28.2) multipl anomaliler gériildii.
Fetal otopsilerde %21 siklikla letal anomaliler asfiksiden sonra
ikinci fetal 6lim nedeni olarak gbzlenirken, neonatal otopsilerde
%17 siklikla prematiirite ve immatiiriteye bagl sorunlar ardin-
dan ikinci sirada izlendi. En sik konjenital malformasyolara
santral sinir sisteminde rastlandi (%34.5). Tim otopsi olgulari
iginde néral tiip defektleri %6.2 siklikta bulundu. Omfalosel,
diafragma hernisi, kistik bébrek anomalileri ve kompleks
kardiyak anomaliler de oldukg¢a sikti. Tim konjenital ano-
malilerin %54'(i neonatal otopsilerde saptandigi icin, erken pre-
natal taninin 6nemi vurgulandi.

Anahtar Kelimeler: Konjenital anomali, Malformasyon,
Otopsi, Yenidogan
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Malformasyonlar intrensek bir faktér ile ortaya
¢ikan, bir organda ya da bedenin bir kisminda gorilen
morfolojik bozukluktur. Fetal ve neonatal 6limlerin 6nem-
li bir nedeni genetik hastaliklar ve majér konjenital mal-
formasyonlardir (1,2).

Konjenital malformasyonlu olgularda otopsi ile elde
edilecek bilgi, hastaligin yineleme riskini belirlemede ve
sonraki gebelikleri izlemede son derece &nemlidir.
Perinatal otopsi kadin dogum hekimi, neonatolog, klinik
genetikci ve perinatal otopsi konusunda deneyimli pa-
tologdan olusan bir ekip igidir.

Konjenital malformasyonlarin sikhdi hakkindaki ista-
tistiksel veriler, Ulkeler arasinda hatta benzer toplumlarda
bile farklilik géstermektedir (3-6). Bu farklilik; ¢alismanin
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SUMMARY

Three hundred and forty-four different congenital ano-
malies were observed in 255 cases (24.9%) in 1023 fetal and
neonatal autopsies performed between 1978-1995 in Ege
University Medical School Hospital Department of Pathology.
Seventy two cases (28.%) had multiple anomalies. When lethal
congenital anomalies were taken into consideration, there were
the second leading causes in fetal and neonatal deaths after
perinatal asphyxia and problems arising from prematurity-imma-
turity. The most frequent anomalies were In central nervous sys-
tem (34.5%) and neural tube defects were the leading ano-
malies with a frequency of 6.25%. Omphalocele, diaphragmatic
hernia, cystic kidney anomalies and complex cardiac anomalies
were also quite frequent. Since 54% congenital anomalies were
found in neonatal autopsies the importance of early prenatal
diagnosis was emphasized.

Key Words: Congenital anomaly. Malformation,
Autopsy, Newborn
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prospektif ya da retrospektif yapilmasina, farkli veya
ayrintili tani yéntemlerine, arastirma ekibinde deneyimli
bir klinik genetikginin olup olmamasina ve arastirmalarda
terminolojik farkliligin var olmasina baglanabilir. Ayrica
bazi majoér ve mindér malformasyonlara bazi irklarda da-
ha sik rastlandigi bilinmektedir (7).

Bu c¢alisma, Ege Universitesi Tip Fakiiltesi
Hastanesinde 18 yilda yapilan fetal ve neonatal otop-
silerdeki konjenital malformasyonlarin prevalansini ve
dagihmini ortaya koymak icin planlanmistir.

GEREG-YONTEM

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesinde 1978-
1995 tarihleri arasinda yapilan 493 fetal (gestasyon yasi
20 hafta ve lzeri), 530 (0-28 giin) neonatal, toplam 1023
otopside elde edilen bulgular konjenital malformasyonlar
acgisindan retrospektif olarak incelendi.

Otopsi yapilmadan 6nce, kadin-dogum veya gocuk
hekimi otopsi olgusunun Kklinik ve laboratuvar bulgularini
patologa bildirdi.
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Otopsiler Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Patoloji
Anabilim Dali'nda yapildi. Otopside organlarin
makroskopik, mikroskopik ve mikrobiyolojik incelemeleri
yapilarak otopsi tanisi ve 6lim nedeni rapor edildi.
Otopsi sonuglan anatomopatolojik ve mikrobiyolojik bul-
gulara dayanilarak verildi; her otopsi olgusuna rutin kro-
mozom analizi yapiimadi.

BULGULAR

Otopsi yapilan, fetal ve neonatal donemdeki 1023
olgunun 255 (%24.9)'inde 345 farkli konjenital anomali
saptandi (Tablo 1). Konjenital anomalili 255 otopsi ol-
gusunun 117'si spontan ya da medikal abortus gelisen
fetuslar (%45.9); 138 (%54.1)'i ise neonatal donemde
kaybedilen bebekler idi. Otopsi uygulanan yenidogan-
larin 66 (%47.82)'sinin 0-3 glnlik, 43 (%31.15)'Unln 4-7
gunlik, 29 (%21.01)'unun 8-28 gunlik iken oldikleri sap-
tandi (Sekil 1). Fetal ve neonatal otopsilerde saptanan
6lim nedenleri Tablo 1'de 6zetlendi.

Konjenital anomalili olgularin 122 (%47.84)'si kiz
132 (%52.15)'si erkekti; bir olgunun cinsiyet ayirimi
yapilamadi, ikiylz ellibes olgunun 72 (%28.23)'sinde bir-
den fazla malformasyon bulundugu saptandi.

En sik rastlanan konjenital malformasyonlarin santral
sinir sistemi (%34.5), gastrointestinal sistem (%21.17),
genitolriner sistem (% 17.25) ve kardiyovaskiiler sistem
(%16.07) anomalileri oldugu gorildi (Tablo 2).

Cesitli sistemlerdeki malformasyonlarin dagilimi
Tablo 3-6'da sunuldu.

Malformasyonlu olgularin 26 (%10.19)'sinda ano-
maliler sendrom 6zelligi gosterdi.

%

Sekil 1. Konjenital anomalili olgularin 6lim yaslari.

Tablo 1. Fetal ve neonatal otopsilerde saptanan Olim
nedenleri

Fetal otopsiler Neonatal otopsiler

(n-493) (n) % (n-530) (n) %
Asfiksi 286 58 Prematdirite sorunlar 270 51
Konjenital 103 21 Konjenital anomaliler 90 17
anomaliler

infeksiyonlar 44 9 Infeksiyonlar 69

Diger nedenler 60 12 Diger nedenler 101 19

Tablo 2. Ikiyliz ellibes perinatal-neonatal otopside
saptanan 345 anomalinin dagilimi

(%)
(n) (255 olgudaki)
S S S malformasyolari 88 34.50
GIS anomalileri 54 21.17
UGS anomalileri 44 17.25
Kalp anomalileri 41 16.07
Kas-iskelet sistemi anomalileri 31 12.15
Spesifik sendromlar 26 10.19
Solunum sistemi anomalileri 21 8.23
Digerleri 40 15.68
Toplam 345 100

SSS: Santral Sinir Sistemi GIS: Gastrointestinal Sistem
UGS: Urogenital sistem

Tablo 3. Santral sinir sistemi malformasyonlarmin
dagilimi

(n) (%)
Anansefali 29 32.96
Hidrosefali 17 19.32
Meningosel 12 13.60
Miyelosizis+Anansefali 1 12.50
Miyelosizis+Hidrosefali 11 12.50
Holoprosensefali 4 4.54
Korpus kollosum agenezisi 3 341
Ansefalosel 1 1.14
Toplam 88 100

TARTISMA

Saglik sartlarinin iyilesmesi ve teknolojinin hizla iler-
lemesi sonucu 6nlenebilir nedenlere bagl périnatal ve
neonatal éliimlerde azalma gériilmektedir. Ornegin Ege
Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklar
Anabilim Dali, Yenidogan Yogun Bakim Unitesinde 1979-
1980 arasinda mortalité orani %37.44 iken, 1988-
1990'da %19.23'e disgmustir (8). Fetal mortalité (20 haf-
tadan blyik fetlislerde) 1978-1986 arasi %47.55'den
1987-1990'da %30.55'e gerilemis ve yine bu tarihlerde
périnatal mortalité de %58.07'den %38.34'e inmistir (9).
Diger nedenlere bagli dlimler azaldikga konjenital ano-
maliler gibi 6nlenemeyen 6lim nedenleri 6n plana ¢ik-
maktadir.

Canli yenidoganlarin yaklasik %2'sinde major kon-
jenital anomali saptanabilirken, bu oran cocukluk ¢agin-
da %15'e kadar gikmaktadir (10,11). Cunki yenidogan
déneminde letal olmayan i¢ organ anomalileri gézden
kagabilir ve tum konjenital anomalilerin ancak %43'U
dogumda saptanmaktadir (10,11). Bu nedenle konjenital
anomalileri belirlemede ve annenin sonraki gebelik-
lerinde yol gosterici olmada périnatal otopsi 6énemli bir
yer tutar (12). Glnumuzde o6zellikle gelismis Ulkelerde
genetik hastaliklar ve konjenital anomaliler yenidoganin
mortalité nedenlerinin basinda gelmektedir. Yenidogan
dénemindeki tim Olimlerin yaklasik %10'unu, ¢ocuk
olimlerinin ise %15-20'sini konjenital anomaliler olustur-
maktadir (1,7,13). Diger nedenlerden 0Olen yenidogan-
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Tablo 4. Gastrointestinal sistem anomalilerinin
dagilimi

(n) (%)
Omfalosel 10 18.52
Diafragma hernisi 10 18.52
Trakeoodzefageal fistdl 8 14.82

Yarik dudak ve/veya damak 8 14.82
Anus imperforatus 6 11.11
Anuler pankreas 3 5.56
Duodenal atrezi 2 3.7
Hirschprung hastaligi 2 3.7
Diger 5 9.25

Toplam 54 100

Tablo 5. Genitouriner sistem anomalilerinin dagilimi

(n) (%)
Bilateral polikistik bobrek 8 18.18
Multikistik displastik bébrek 7 15.9
Bobrek agenezisi 6 13.64
Ektopik bobrek 6 13.64
Hidronefroz ve/veya hidroureter 5 11.37
Kriptorsidizm 5 11.37
Diger 7 15.9
Toplam 44 100
Tablo 6. Kardiyak anomalilerin dagilimi

(n) (%)
Kompleks anomaliler 19 46.34
izole VSD 8 19.51
Total pulmoner venéz 3 7.31
dénlis anomalisi
Fallot tetralojisi 3 7.31
izole aort koarktasyonu 3 7.31
BAT 2 4.87
Diger 3 7.31
Toplam 41 100

VSD: Ventrikiiler septal defekt
BAT: Buyuk arter transpozisyonu

larin otopsilerinde %20-25 siklikta rastlantisal anoma-
lilere rastlanirken, 6li doganlarda ise anomali sikhdi
%33'e ylukselmektedir (6,14,15). Ancak major malfor-
masyonlardaki istatistikler farkhi irklar ve farkli galig-
malarda blylk degisiklikler géstermektedir (3-6,15,16).

Konjenital anomalilerin perinatal mortalitedik orani
%12 ile %32 arasinda bildiriimektedir (15,16). Bu calis-
mada, konjenital malformasyonlarin %21 siklikla perina-
tal asfiksiden sonra fetal 6limlerin en sik ikinci nedeni
oldugu ortaya konmustur (Tablo 1). Yine yenidogan do-
neminde de &6lim nedeni olarak konjenital malformasy-
onlarin %17 siklikla prematurite-immatirite sorunlari
ardindan ikinci sirada yer aldigi gorilmustir (Tablo 1).

Sekil 1'de goéruldigu gibi otopsi ile tani konulan kon-
jenital anomalilerin %45.9'u fetal dénemde, %54.1'i
yenidogan dénemindeki 6limlerde saptanmistir. Bu da
Ulkemizde prenatal tani ydntemlerinin hekimlerimiz
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tarafindan benimsenmesi gerektigini gdostemetedir.

Tek bir malformasyonun, multipl anomalilerden da-
ha sik ortaya ¢iktigi bilinmektedir (1,6,15). Bu bulguyla
uyumlu olarak, bu seride incelenen olgularin %72'sinde
tek bir malformasyon, %28 olguda ise birden fazla anom-
ali saptanmistir.

Perinatal ve neonatal otopsilerde en sik santral sinir
sistemi anomalilerine rastlaniimaktadir (17,18). Calis-
mamizda da en sik santral sinir sistemi anomalileri
(%34.5) saptanmistir (Tablo 2). Prevalansi farkli irklarda
1000 canli dogumda 1 ile 6 arasinda degisen ndéral tip
defektlerine (NTD) bu c¢alismada %6.25 siklikta rast-
laniimistir (19). NTD'lerinin %72.7 sikhkla en sik rast-
lanan santral sinir sistemi malformasyonu oldugu
gorilmustir. Madazli ve ark. fetal ve neonatal otopsilerde
santral sinir sistemi anomalilerine %40 siklikta rast-
larken, bu anomalilerin %82'sini NTD'nin olusturdugunu
gOstermislerdir (20).

Santral sinir sistemi malformasyonlarini siklik
sirasiyla gastrointestinal, genitouriner sistem ve kardiyo-
vaskller sistem anomalilerin izledigi gorildi (Tablo 2).
En sik rastlanan letal anomalilerin; gastrointestinal sis-
temde omfalosal ve diafragmatik herni, genitolriner sis-
temde bilateral polikistik boébrek, multikistik displastik
bdbrek ve bdbrek agenezisi, kardiyovaskuler sistemde
kompleks anomalilerin odugu goérildi (Tablo 4-6).
Gastrointestinal ve kardiyovaskiler anomalileri ile letal
seyredebilen Down sendromu, letal kardiyovaskiler
anomaliler gosteren Di-George Sendromu ve agir bobrek
anomalileri ile seyreden Potter sendromu en sik rast-
lanan sendromlari olusturmuslardir. Clayton-Smith ve
ark. anomaliye bagdli medikal abortus yapilan fetiislerde
en sik rastlanan anomalinin NTD ve Down sendromu
oldugunu gdstermislerdir (21).

Canli dogduktan sonra &len konjenital malformas-
yonlu bebekler ailede buylk UGzantu yaratmaktadir.
Konjenital anomalilere bagl 6élumler énlenebilir élimler ol-
mamakla birlikte, 12-13. gebelik haftalarinda ultrasonografi
ile erken taninmalari ve yasamla bagdasmayan gebelikle-
rin 20. gebelik haftasindan 6nce sonlandiriimasi hem aile-
ye daha az sikinti verecek hem de perinatal mortalite
oraninin dismesini saglayacaktir. Serimizde malformas-
yonlu bebeklerin pekgogu dogumdan sonra tanindigi igin,
prenatal taninin énemi ve gerekliligi ortaya ¢ikmaktadir.

Son yillarda bdlgesel perinatal bakim Unitelerinin
hizla organize olmasiyla, yuksek riskli gebelikler erken

Tablo 7. Spesifik sendromlarin dagilimi

iDi (%i
Down sendromu 5 19.24
Potter sendromu 4 15.38
Meckel Gruber sendromu 3 11.53
Di-George sendromu 3 11.53
Prune-Belly sendromu 3 11.53
Trisomi 18 2 7.7
Piere Robin sendromu 2 7.7
Diger 4 15.38
Toplam 26 100



OZKINAY ve Ark.

92 FETAL VE NEONATAL OTOPSILERDE SAPTANAN KONJENITAL MALFORMASYONLAR

dénemde taninmaya baslamis ve izlenme olanagi bul-
muslardir. Bu gebeliklerde basta rutin ultrasonografi in-
celemesi olmak Uzere diger prenatal tani metodlari kul-
lanilarak rnalformasyonlu fetlisin erken prenatal tanisi
konulmaktadir (22). Daha sonra otopsi ile tani kesin-
lesmekte, ek anomaliler ortaya konmakta ve hastaligin
yineleme riski belirlenerek aileye genetik danigsma ve-
rilmektedir. Yillar icinde iyi bir prenatal bakimla,
yenidogan ddéneminde saptanan majér konjenital ano-
malisi sikhgi da azalacaktir.

ileride verilebilecek genetik danigsmanlara yol
gOstermesi bakimindan fetal otopsilerin 6nemi cok faz-
ladir. Ozellikle akraba evliliginin yiiksek, otozomal resesif
hastaliklarin sik gorildigi ulkemizde, fetal otopsilerin
daha sik yapilmasi ve bu bilgilerin aileye verilmesi ¢ok
6nemlidir.
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