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Bu konuda bilinenler

Tiirkiye'de konjenital anomalilerin prevalanslar hakkinda ¢ok az bilgi bulunmaktadir ve konjenital anomalilerden etkilenen dogum sayisinin
gercek biiyiikligii ulusal konjenital anomaliler siirveyans sistemi bulunmamasi nedeniyle bilinmemektedir.

Calismanin katkisi

Major konjenital anomalilerinin dogum siklig1 102 379 canl dogumu iceren biiyiik 6l¢ekli bir populasyonda ¢alisildy; konjenital kalp hastaliklar,
Down sendromu ve meningomiyelosel sirasiyla en sik goriilen konjenital anomaliler olarak saptandi. EUROCAT sistemine gére siniflandirilan
6zgiin cerrahi ameliyat gerektiren anomalilerin ve agir konjenital kalp anomalilerinin (SI ve SII grubu) prevalans oranlar iilkemiz icin ilk defa

calisgmamizda verildi.

0z
Amag: calismanin amaci, 6zel olarak se¢ilmis majér konjenital anoma-

lilerin dogum yayginhgini degerlendirmek ve bu anomalilerle iligkili
yenidogan ve anneye ait ézellikleri belirlemekti.

Gereg ve Yontemler: Veriler, Ankara Zekai Tahir Burak Kadin Hastaliklan
Egitim ve Aragtirma hastanesinde 2013 ile 2018 yillan arasinda, gestas-
yonel 22 haftasini tamamlamis ya da 500 g iistii canh dogan bebeklerin
hastane tabanl kayitlarindan geriye déniik olarak toplandi. Diisiikler,
6lii dogumlar ve fetal anomali nedeniyle gebelik terminasyonu yapilan
bebekler caligmaya alinmadi. Segilmis major konjenital anomali tiiri-
niin her biri i¢in ortalama yillik prevalanslar hesaplandi.

Bulgular: Majér konjenital anomalilerin genel prevalans: 102 379 canl
dogum kohortunda 1 000'de 9,97 hesaplandi. Agir konjenital kalp ano-
malilerinin (SI-SII) total prevalansi 10 000 canl dogumda 21,1 bulundu.
Konjenital kalp hastaliklarindan sonra, Down sendromu ve meningo-
miyelosel dogumda en sik gézlenen anomalilerdi (sirastyla 10 000 canl

Abstract

Aim: To evaluate the birth prevalence of specifically selected major con-
genital anomalies and to determine the correlated neonatal and mater-
nal characteristics.

Material and Methods: Data were collected retrospectively from hos-
pital-based records of infants who were born at 22 completed weeks of
gestation with a birth weight of more than 500 g in Zekai Tahir Burak
Gynecology Training and Research Hospital between 2013 and 2018.
Abortions, stillbirths, and terminated pregnancies due to fetal anoma-
lies were excluded. Average annual prevalences were calculated for each
selected major congenital anomaly.

Results: The total prevalence of congenital anomalies was 9.97 per 1000
in 102 379 live birth cohorts. The prevalence of severe congenital heart
anomalies (SI-SII) was found as 21.1 per 10 000 live births. Down syn-
drome and meningomyelocele were the second and third most com-
mon anomalies, after congenital heart defects (13.87 and 9.97 per 10 000
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dogumda 13,87 ve 9,97). Ozgiin cerrahi ameliyat gerektiren anomaliler 1
000 canli dogumda 4,3 bulundu. Down sendromlu olgularin %31,7’inde
konjenital kalp hastahig1 vardi. Down sendromunda atriyoventrikiiler
septal defekt, bu sendromda saptanan konjenital kalp anomali olgula-
rinin %53,3’tinil olusturdu. Down sendromu prevalans: 35 yas ve tistii
anne bebeklerinde 10 000'de 46,67 (buna karsin 35 yas alt1 grupta 8,24)
siklikta belirgin diizeyde daha yiiksek bulunurken, bunun aksine gast-
rosizis prevalansi 19 yas ve alt1 anne bebeklerinde 10 000'de 5,81 (buna
kargin 20 yas ve iistii grupta 0,84) orani ile daha yiiksek bulundu.

Cikarimlar: Tiirkiye’de konjenital anomalilerden etkilenen dogum sayi-
siin gercek biiyiikliigii bilinmemektedir. Majér konjenital anomalileri-
nin dogum sikhiginin belirlenmesi yéniinde yapilan ¢ahismamizda; kon-
jenital kalp hastaliklari, Down sendromu ve meningomiyelosel sirasiyla
en sik goriilen konjenital anomaliler olarak saptand.

Anahtar sézciikler: Konjenital anomaliler, prevalans, yenidogan
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live births, respectively). The prevalence of anomalies requiring specific
surgery was found as 4.3 per 1000 live births. Congenital heart disease
was present in 31.7% of patients who had Down syndrome. Atrioventric-
ular septal defect accounted for 53.3% of congenital heart anomalies de-
tected in Down syndrome. The prevalence of Down syndrome in babies
of mothers aged 35 years and older was found as 46.67 per 10 000, which
was significantly higher than in the group aged under 35 years (8.24 per
10 000). On the other hand, the prevalence of gastroschisis in babies of
mothers aged 19 years and under was found as 5.81 per 10 000, which
was higher than in the group aged 20 years and over (0.84 per 10 000).

Conclusion: The actual magnitude of the number of births affected by
congenital anomalies in Turkey is unknown. In our study, congenital
heart diseases, Down syndrome, and meningomyelocele were found to
be the most common congenital anomalies, respectively.

Keywords: Congenital anomalies, newborn, prevalence

Girig

Konjenital anomaliler, dogumda mevcut olan ve prenatal
kokenli olugmus viicut yapisinin ya da iglevinin anormal-
likleri olarak tanimlanur (1). Konjenital anomaliler tiim canli
dogumlarin yaklasik %3’iinii etkiler (2). Yine konjenital ano-
maliler, Amerika Birlegik Devletleri’nde 2015 yili tiim bebek
6limlerinde %20,8'lik bir paya sahip olup erken dogum ve
diistik dogum agirhigi ile iligkili hastaliklar, bakteriyel sepsis
ve yenidoganin respiratuar distresi gibi diger yaygin 6lim
nedenlerinin azalmasi sonucunda bebek 6liimlerinin ana
nedeni haline gelmistir (3). Ulkemizde de Tiirkiye Istatistik
Kurumu verilerine gére 2018 yilinda konjenital malformas-
yonlar ve kromozomal anomaliler tiim 6liim nedenlerinin
%]1,23'tinden sorumludur ve bebeklerde 6liim nedeni ola-
rak erken dogum ve diisiik dogum agirlig ile ilgili hasta-
liklarin ardindan ikinci siraya yerlesmistir (4).

Konjenital anomaliler, aylar ya da yillar sonra tani alsa bile
dogumda var olan anormalliklerdir. Toplam konjenital
anomali prevalans tahminlerinin hesaplanmasi; kayitlar
alinirken secilen siirveyans yontemleri ve siireleri, ano-
malileri dahil etme ve hari¢ tutma kriterlerindeki farkli-
liklar nedeniyle karmasiktir ve kayitlar arasinda kargilag-
tirmalar1 zorlastinr. Bu nedenlerden dolayi, konjenital
anomali epidemiyologlari, tanimlanmig bir popiilasyon-
daki konjenital anomalilerin toplam prevalans tahminle-
rini vermede genellikle isteksizdir (5-8).

Yapilan ¢ogu caligma, en sik rastlanan tek bir anomali ya
da anomali kategorisini iceren sec¢ilmis majér anomali
yaygmnligini ve egilimlerini degerlendirmistir (6, 7, 9, 10).
Bu caligmalarda secilen anomaliler dogumda taninmas:
nispeten kolay oldugu, énemli halk saghg etkisine sahip
olduklar1 ve bazilan icin birincil korunma potansiyeli ol-
dugu icin tercih edilmigtir. Bu yaklagim veri toplanmasini
ve analizini kolaylastirir, veri kalitesini artirir ve karma-
sikhigini buiyiik 6lctide azaltir. Secilecek liste, saglik siste-
mi ve slirveyans programinin kapasitesine ve kaynaklari-
na bagh olarak degisebilir (11).

Tiirkiye'de konjenital anomalilerin prevalanslar: hakkin-
da ¢ok az bilgi bulunmaktadir ve konjenital anomaliler-
den etkilenen dogum sayisimin gercek biiyiikliigii ulusal
konjenital anomaliler siirveyans sistemi bulunmamas:
nedeniyle bilinmemektedir. Konjenital anomalilerin
prevalansi ve egilimlerini bilmek, neden olan ya da
Onleyici olabilecek potansiyel etmenlerin belirlenme-
sinde 6nemlidir.

Caligmamizin amaci, toplumda hastalik yiikiiniin biiyiik-
liigii ve yenidogan 6liimlerinde 6nemli yeri olan secilmig
konjenital anomalilerin gériilme sikhigini hesaplamak,
ayn1 zamanda iilkemizin toplum tabanli bir stirveyans
programina ihtiyaci oldugunu vurgulamaktir.

Gereg ve Yontemler

Stirveyans, Ocak 2013 ile Aralik 2018 arasinda Ankara
Zekai Tahir Burak Kadin Hastaliklar1 Egitim ve Arastir-
ma hastanesinde dogumu olan ardisik 102 379 yenido-
gan canli bebegi icermektedir. Secilen majér konjenital
anomalililer icin bireysel diizeyde tanimlanmis veriler
geriye doniik hastane tabanli kayitlardan elde edildi. Ca-
lismaya dogum ve sonrasi ilk 1 hafta i¢cinde majér kon-
jenital anomali tanis1 alan, 22 hafta gestasyonel yas ya
da 500 g iistii canli dogan bebekler alinds, fetal éliimler,
gebelik sonlandirilmalar: ve minér anomaliler alinmad.
Prevalans hesaplamada payda veriler hastane dogum ka-
yitlarindan elde edildi.

Calisma icin 15 majér konjenital anomali; merkezi sinir
(meningomiyelosel); kardiyovaskiiler (trunkus arteriozus,
biiyiik arterlerin transpozisyonu, Fallot tetralojisi, atriyo-
ventrikiiler septal defekt, hipoplastik sol kalp sendromu,
aort koarktasyonu); gastrointestinal (6zofagus atrezisi, in-
testinal atreziler, rektal ve kalin bagirsak atrezisi); kas-is-
kelet (diyafragma hernisi, gastrosizis, omfalosel) ve oro-
fasiyal (yarik dudak ya/ya da yarik damak) sistem icinden
secildi; ve Down sendromu bu organ sistemi kategorileri
disinda listeye eklendi. Bu 6rnek liste dogumda tanin-
mas! nispeten kolay oldugu, dogumun ilk haftas: icinde
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Tablo 1. Major konjenital anomalilerin yillara, cinsiyete gore dagilimi ve yillara gére prevalanslari

vil Canli dogum sayisi Major konjenital Yillara gore
anomali sayisi prevalans (%)
Toplam Erkek Kadin p Toplam Erkek Kadin ¢}
2013 18 034 9171 8863 167 85 82 0,93
2014 18 551 9505 9046 161 72 89 0,87
2015 17 795 9138 8657 158 76 82 0,89
2016 16 771 8550 8221 176 105 71 1,05
2017 16 111 8150 7961 164 81 83 1,02
2018 15117 7681 7436 185 109 76 1,22
Toplam 102 379 52 195 50 184 0.737° 1011 528 483 0,427° 0,99

a: Canli dogum erkek ve kadin olgu sayilarinin yillara gére istatistiksel kargilagtirilmasi. Ki-Kare testi kullanilds; (p>0.05). b: Konjenital

anomalili toplam erkek ve kadin olgu sayilarinin istatistiksel karsilagtirilmasi. Ki-Kare testi kullanildy; (p>0.05)

bulgu vermeleri ve 6nemli halk saghig: etkisine sahip ol-
duklar, bazilar igin birincil korunma potansiyeli olmas:
nedeniyle secildi.

Kardiyovaskiiler anomaliler, EUROCAT sistemine goére
SI ve SII grubu olarak siniflandirilan agir konjenital kalp
hastaliklan icinden secildi. Bu siniflandirmada konjenital
kalp anomalileri, perinatal mortalite oranina gére ti¢ grup-
ta kategorize edilmistir (SI, SII ve SIII). Bu siniflandirmaya
gore SI: Tek ventrikiil, hipoplastik sol kalp, hipoplastik sag
kalp, Ebstein anomalisi, trikiispit atrezisi; SII: pulmoner
kapak atrezisi, trunkus arteriozus, atrioventrikiiler septal
defekt, aortik kapak atrezisi/stenozu, biiyiik arter transpo-
zisyonu, Fallot tetralojisi, total pulmoner venéz déniis
anomalisi, aort koarktasyonu; SIII: SI ve SII'deki konje-
nital kalp anomalilerden biriyle beraber olmaksizin izole
ventrikiiler septal defekt, atrial septal defekt ve pulmoner
kapak stenozunu icerir (12).

Ameliyat gerektiren anomaliler, EUROCAT sisteminin
6zgilin cerrahi ameliyat gerektiren anomali siiflandinl-
masina gore kategorize edilerek ayri bir prevalans orani
hesapland: ve bu siniflandirma sistemi; se¢ilmis sindirim
sisteminin malformasyonlari, gastrosizis, omfalosel, agir
konjenital kalp anomalileri ve orofasiyal yariklar gibi 6z-
giin cerrahi ameliyat gerektiren anomalileri icerir (13).

Ek olarak, atriyoventrikiiler septal defekt kromozomal ya
da sendromik kosullarla birlikte ise sendromik ve send-
romik olmayan (non-sendromik), yine yarik damak ya/
ya da dudak sendromik ve izole olarak iki ayri grupta
kategorize edildi (14).

Anne yas1 Down sendromu ve gastrosizis ile giiclii bir ge-
kilde iliskilendirildiginden dolayi, bu anomaliler i¢in olgu
sayilar1 dogum sirasinda anne yagina gére alt1 kategoride
toplandi: 20 yas alti, 20-24 yas, 25-29 yas, 30-34 yas, 35-39

yas araliklar1 ve 40 yas stii. Down sendromlu olgularin
anne yaslarinin degerlendirilmesinde yas gruplar ayrica
2 ana yas grubu (35- yasindan kiiciik ve 35+ yasindan bii-
yik) altinda toplandz (15).

Calismamiz icin etik kurul onay1 hastanemiz kurulundan
15.11.2018 tarih ve 66/2018 numaras: ile alind: ve Helsinki
ilkelerine uygun olarak yapildi.

istatistiksel Coziimleme

Secilmis maj6r konjenital anomalinin her biri i¢cin dogum
prevalans oranlar1 toplam ve 3 yillik araliklarda alinarak,
10 000 canh dogum basina canli dogan konjenital ano-
malili bebeklerin sayis: olarak hesaplandi.

Major konjenital anomali prevalans oranlar ve %95 gii-
ven araliklar (CI) hem yillar boyunca hem de 3 yillik ara-
liklarla ayr1 ayr1 hesaplandi. Konjenital anomalilerin g6-
riilme siklig1 y6niinden erkek ve kadin cinsiyet arasinda
farklilik, Down sendromu ve gastrosizis olgularinin anne
yast anlamhlik diizeyleri Chi Square ve Fisher exact test-
leri ile P degeri 0.05 tizerinden hesaplandi. Tiim analizler
SPSS 21.0 programinda yapildi.

Bulgular

Caligmamizda konjenital majér anomali 102 379 canli do-
gumda 1 011 bebekte saptandi, toplam prevalans %0,99
(%95 CI; 0,87-1,12) olarak hesaplandi (Tablo 1). Konjenital
anomalilerin gériilme siklig1 yontinden erkek ve kadin
cinsiyet arasinda farklilik bulunmad: (p=0,427).

Calismaya alinan konjenital majér anomaliler, hastane-
miz kayitlarindaki toplam 1 011 konjenital majér ano-
malili bebek icerisinden secildi. Ozel olarak secilmis bu
major konjenital anomalilerin 10 000 canli dogum pre-
valanslar total ve 3 yillik periyotlarda hesaplandi (Tablo
2). Agir konjenital kalp anomalilerinin (SI-SII) toplam
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Tablo 2. Segilmis majoér konjenital anomalilerin 2013-2018 yillar1 arasindaki prevalanslari (10 000 canli dogum basina)

Dogum yili periyotlari (canli dogum sayilari)

Toplam (102 379)

2013-2015 (54 380) 2016-2018 (47 999)

Konjenital anomali kategorisi n Prevalans n Prevalans n Prevalans
(95% CI) (95% CI) (95% Ci)

Kardiyovaskiiler anomaliler
Trunkus arteriozus 8 0,78 (0,1-1,47) 5 0,93 (0-1,99) 3 0,64 (0-1,39)
Biiyiik arter transpozisyonu 30 2,93 (1,67-4,18) 17 3,14 (1,83-4,46) 13 2,71 (0,46-4,97)
Fallot tetralojisi 35 3,38 (2,0-4,75) 18 3,29 (2,02-4,57) 17 3,46 (0,81-6,11)
Atriyoventrikiiler septal defekt 52 5,07 (3,46-6,68) 27 4,95 (4,03-5,87) 25 5,19 (1,77-8,60)
Hipoplastik sol kalp sendromu 24 2,37 (1,58-3,15) 13 2,40 (2,06-2,73) 11 2,34(0,63-4,04)
Aort koarktasyonu 25 2,47 (1,75-3,2) 11 2,04 (0,94-3,14) 14 2,91 (2,65-3,17)

Sinir sistemi anomalileri

Meningomiyelosel 103
Orofasiyal yariklar
Yarik damak ya/ya da dudak 83

Gastrointestinal anomaliler

Ozofagial atrezi 38
Anorektal anomaliler 41
Intestinal atreziler 23

Kas iskelet anomalileri

Diyafragma hernisi 63
Gastrosizis 12
Omfolosel 24

9,97 (8,80-11,43) 56
811(549-10,94) 37

3,67(2,26-508) 21
416 (2,21-610) 12
2,03 (1,69-276) 14

6,10 (4,34-7,86) 41
1,18 (0,86-1,50)
240 (112-3,69) 8

10,30 (9,02-1176) 47 9,79 (7,29-12,37)

6,80 (563-7,96) 46 9,58 (4,34-14,93)
385(L16-6,55) 17
2,22(110-334) 29
2,58 (1,60-355) 9

3,49 (1,90-5,09)
6,09 (4,26-7,92)
1,88 (1,77-1,99)

7,56 (548-9,64) 22
0,92(0,56-1,28) 7
148 (072-2,23) 16

4,63 (2,92-6,35)
1,45 (1,12-1,79)
3,33 (1,23-5,42)

CI: Confidence interval (giiven aralig)

Tablo 3. Down sendromlu olgularin anne yas araligina gére dagilimi ve prevalanslan

Anne yas araligi Canli dogum Down sendromu Prevalans p?
sayisi (n) sayisi (n) (10 000 canli dogum basina)
19 yas ve alt1 6919 6 8,67 <0,001
20-24 yas 27 470 16 5,82 824
25-29 yas 30 524 16 5,24 ’
30-34 yas 22 472 34 15,13
35-39 yas 11 841 36 30,40
46,67
40 yas ve st 3153 34 107,83
Toplam 102 379 142 13,87

a: 35 yas alt1 ile 35 yas ve istii annelerin olgu sayilarinin istatistiksel kargilastirilmas: (p<0,01)

prevalans: 10 000 dogumda 21,1 (%95 CI: 19,4-22,8) bu-
lundu ve en sik gériilen anomali tiirli olarak saptandi.
Ardindan Down sendromu ve meningomiyelosel sik
gozlenen anomaliler olarak saptand: (sirasiyla 10 000
canli dogum basgina 13,87 ve 9,97).

Down sendromu prevalans: 10 000 canli dogumda 13,87
(%95 CL: 10,43-17,31) bulundu. 35 yas ve iistii anneler ara-
sinda Down sendromu prevalans: 10 000 canli dogum-

da 46,67 (buna karsin 35 yas alt1 grupta 8, 24) oraninda
istatistiksel olarak anlamli derecede yiiksek bulundu
(p=0.00001) (Tablo 3, Sekil 1).

Down sendromlu 142 olgunun 45inde (%31,7) konjeni-
tal kalp hastaligi vardi. Atriyoventrikiiler septal defekt
(AVSD), 24 olgu ile bu sendromda saptanan konjenital
kalp anomali olgularinin %53,3’tinti olusturdu. Down
sendromlu olgularimizda AVSD diginda 16 izole ventri-



Turk Pediatri Ars 2020; 55(4): 393-400

Tiirkbay ve ark. Secilmis major konjenital anomalilerin dogumdaki yayginhig:

140
— Prevalans
120 A
100 A
801
60
40+

20~

Prevalans: 10.000 canli dogumda
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Anne yas araligi

Sekil1. Down Sendromlu bebeklerin anne yaslarina gére

prevalans oranlari

kiiler septal defekt, 4 Fallot tetralojisi ve 1 total pulmoner
venoz doniis anomalisi saptand.

Atriyoventrikiiler septal defektli (AVSD) 52 olgunun 35i
(%67,3) ek bir sendrom ya da konjenital anomali ile birlik-
te bulundu (sendromik form) ve sendromik formun 24’
Down sendromu idi. Diger taraftan tiim AVSD olgulan-
nin %49'unda Down sendromu vardu.

Orofasiyal yariklar anatomik formlarina ve beraberinde ek
anomali/sendrom varligina gore gruplandirildi. Orofasiyal
yariklarin %51,8’i sendromik form olarak saptandi (Tablo 4).

On dokuz yas ve alt1 anneler arasinda gastrosizis preva-
lans1 10 000 canli dogumda 5,81 (buna kargin 20 yas ve
istli grupta 0,84) oraninda istatistiksel olarak anlamli de-
recede yiiksek bulundu (p=0,007) (Tablo 5, Sekil 2).

Ozgiin cerrahi ameliyat gerektiren anomaliler, 1 000 canl
dogumda 4,3 (%95 CI: 3,89-4,71) oraninda bulundu.

44

39 *

34

29 .

Anne yasi

24

19 + +

14

Gastrosizis olgulari

Sekil 2.  Gastrosizisli bebeklerin anne yaslarina gore dagi-

limlan

Tartisma

Konjenital majér anomalilerin dogumda toplam preva-
lans1 %0,99 oraninda bulundu. Amerika Birlegik Devlet-
leri'nde Hastalik Kontrol ve Onleme Merkezi (CDC) tiim
canh dogumlarin yaklasik %3’tiniin konjenital anomaliler
ile komplike oldugunu bildirdi (9, 16). Canli dogumlarda
konjenital anomali prevalansi Avrupa tilkelerinde orta-
lama %1,87, Brezilya'da %1-1,5, Japonya'da %1,74, Iran'da
%1,13 ve Hindistan'da %1,25 olarak bildirildi (17-21). Ul-
kemizde giintimiize kadar, farkl bélgelerden 22 tiniver-
site hastanesini kapsayan, cok merkezli, ileriye yonelik
tek calisma olan Tuncgbilek ve ark. (22) calismasinda; kon-
jenital anomalilerin dogumdaki prevalans orani %3,65
bulunmustur. Bagka bir caligmada Tiirk popiilasyonda,
yenidoganlarda konjenital anomali genel insidans1 %1,11
verilmigtir (23). Calisgmamizdaki ve dizindeki prevalans
oranlar1 arasindaki heterojenlik, kayitlar alinirken seci-
len siirveyans yontemlerindeki farkliliklardan kaynak-

Tablo 4. Orofasiyal yariklarin siniflandirilmasi ve prevalans oranlari

Yarik tipi/Anatomik form Erkek Kadin  Toplam Sendromik form (SF) izole form (i) Oran SF/i
(n) (n) (n) (n) (n)
Yarik dudak 3 1 4 1 3 0,33
Yarik damak 20 21 41 24 17 141
Yarik dudak-damak 21 17 38 18 20 0,90
Toplam/Oran (%) 44 (53%) 39 (47%) 83 43 (51,8%) 40 (49,2%) 1,08
Tablo 5. Gastrosizisli bebeklerin anne yags araligina gore dagilimi ve prevalanslari
Anne yas aralig Canli dogum sayisi (n) Gastrogizis sayisi (n) Prevalans p?
(10 000 canli dogumda)

19 yas ve alt1 6919 4 5,81

0,007
20 yas ve Usti 95460 8 0,84
Toplam 102 379 12 1,18

a: 19 yas alt1 ile 20 yas ve iistii annelerin olgu sayilarinin istatistiksel karsilagtirilmasi (p<0,01)
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Tablo 6. Calismamizdaki konjenital anomalilerin prevalans oranlarinin dizin siirveyans ¢alismalari ile karsilastiriimasi

Calismamiz Le MT Parker SE EUROCAT Ko JK
et al. (14) etal. (9) (27) et al. (10)
2013-2018 1999-2015 2004-2006 2010-2017 2008-2014
Prevalans: Ankara Teksas ABD Europe Korea
10 000 canli dogum basina hastane niifus niifus niifus niifus
tabanh tabanh tabanli tabanh tabanh
102 379 4 655 400 12 515 956 5555 027 3208 617
n Prev. n Prev. n Prev. n Prev. n Prev.
Trunkus arteriozus 8 0,78 551 0,84 301 0,72 242 0,44 75 0,23
Biiyiik arter transpozisyonu 30 2,93 3354 513 1252 3,00 1683 292 574 18
Fallot tetralojisi 35 3,38 2 466 3,77 1657 3,97 1577 2,84 1365 43
Atrioventrikiiler septal defekt 52 5,07 279% 427 19%6 471 1740 3,13
Hipoplastik sol kalp sendromu 24 2,25 1440 2,20 960 2,30 721 1,30 130 0,41
Aort koarktasyonu 25 2,47 3340 5,10 2006 3,61 979 3,1
Meningomiyelosel 103 9,97 2437 372 1460 3,50 903 1,63 2759 8,6
Yarik damak ya/ya da dudak 83 811 10897 16,66 7088 1698 7958 12,67 5309 16,5
Ozofagial atrezi 38 3,67 1399 2,14 905 2,17 1298 2,34 484 15
Intestinal atreziler 23 2,23 2149 3,28 1160 2,09 195 6,1
Anorektal anomaliler 4] 4,16 3441 526 1952 4,68 1393 2,51 1456 4,5
Diyafragma Hernisi 63 6,10 1795 274 181 449 1123 2,02 408 13
Omfolosel 24 2,40 1377 2,10 775 1,86 691 1,24 1345 4,2
Gastrosizis 12 1,18 3432 524 1871 449 1217 2,19 77 0,24
Down sendromu 142 13,87 8809 13,46 6037 1447 5437 9,79 1301 4,1

lanmaktadir. Caligmamizin geriye déniik kayit caligmasi
olmasi nedeniyle pek cok izole majér malformasyonun
kayitlara eksik girilmesinin, bu durumun ¢aligmamizdaki
toplam konjenital anomali sikliginin diisiik bulunmasiyla
iligkili oldugu diisiiniilmektedir.

En sik oranda saptanan agir konjenital kalp anomalile-
rinin (SI-SII) total prevalansi 10 000 canh dogumda 21,1
bulundu. Avrupa iilkelerinde agir konjenital kalp anoma-
lileri total prevalansi calismamiza yakin oranda 10 000
dogumda 17,20 olarak bildirildi (12, 24).

Down sendromu olgularinda AVSD, bu sendromda
saptanan konjenital kalp anomalilerin %53,3’tinii olus-
turdu. Avrupa tilkelerinde yapilan genis tabanl bir ¢a-
lismada, konjenital kalp defekti olan Down sendromlu
olgular arasinda en sik goériilen kardiyak anomaliler;
kendi i¢inde atriyoventrikiiler septal defekt %30, ardin-
dan atriyal septum defekti %25, ventrikiiler septal de-
fekt %22, patent duktus arteriozus %5, aort koarktasyon
%5 ve Fallot tetralojisi %3 oranlarinda siralanmaktadir
(25). Calismamizda yenidogan déneminde asemptoma-
tik atriyal septum defekt ve patent duktus arteriosus
anomali grubuna alinmadigindan AVSD orani yiiksek
oranda gézlendi.

Atriyoventrikiiler septal defekt prevalans: 10 000 canl
dogumda 5,07 (3,46—6,68) bulundu. Avrupa’da dogustan
anomaliler hakkinda veri toplayan Avrupa niifus temel-
li kayit ag1 EUROCAT tan elde edilen verilerde atriyo-
ventrikiiler septal defekt prevalansi 10 000 dogumda
toplam 5,3 idi. Bu oran ¢alismamuzla benzerdi (26).

Down sendromunun canli dogumlarda prevalans orani
10 000’de 13,87 ile Avrupa iilkelerine gére daha yiiksekti
(10 000 canli dogumda 9,79 karsin) (Tablo 6) (27). Me-
ningomiyelosel prevalansi 10 000 canli dogumda 9,97
oranla, Amerika ve Avrupa tilkelerine gore daha yiiksek-
ti (sirasiyla 10 000 canli dogumda 3,5 ve 1,63) (Tablo 6).
Bu tilkelerde spina bifida ve Down sendromu igin ¢ok
yiiksek oranlarda gebelik terminasyonu, prevalanslarda
belirgin diistislere neden oldu (9, 14, 27).

Gastrosizis i¢in gézlenen 10 000 canli dogumda 1,18
prevalans, Amerika ve Avrupa tilkelerdeki oranlara
gore belirgin diistiktii (9, 15, 27). Ayrica gastrosizis geng
anne yast (20 yastan kiiciik) ile iligkili bulundu. Hem
Avrupa'da hem de diinyanin bagka yerlerinde gast-
rosizis prevalansinda 6zellikle bir kismi geng gebelik
oranlariyla iligkili olan yiiksek oranlar ve artiglar bildi-
rildi (28).
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Diyafragma hernisi prevalans: 10 000 canli dogumda 6,1
orani ile dizindeki oranlara gére belirgin yiiksek bulundu
(10, 14, 27). Bu yiiksekligin nedeninin bagka merkezlerde
prenatal tan1 almig olgularin hastanemize dogum 6ncesi
yonlendirilmesinden kaynaklanmuis olabilecegi diisiintildii.

Yarik damak ya/ya da dudak prevalans: 10 000 canli do-
gumda 8,11 bulundu. Dizindeki oranlara gore belirgin dii-
stikliik calismamizda bu olgularin kayitlara eksik girildigi-
ni diistindiirmektedir (Tablo 6).

Ozgiin cerrahi ameliyat gerektiren anomaliler 1 000 canh
dogumda 4,3 bulundu. Avrupa tilkelerinde, calismamiza
benzer oranda 6zgiin cerrahi ameliyat gerektiren olgularin
canli dogum prevalansi ¢cogu kayitta 1 000 canli dogumda
3-5 arasinda bildirildi. 2005-2007 yillar1 arasinda alinan
kayitlarin birinin (Odense, Danimarka) verisine gére, tim
canli dogumlarin %1,2’si erken cocukluk déneminde kon-
jenital anomali nedeniyle ameliyat olmaktadir (13).

Calismamiz geriye doénik bir tamiml hastane veri taba-
nindan yapilan girislerin listesidir. Caligmamizin kisith-
11g1; hastaneye dayali siirveyansin kalitesiz veri saglamasi
ve olgularin belli hastanelerde kiimelenmesi nedeniyle
prevalans oranlarinda yamiltic1 sonuglar vermesidir (29).

Sonug olarak; tilkemizde konjenital anomalilerin 6nlen-
mesi ve azaltilmasi igin uluslararas: planlara dayanarak,
koordinasyon ve planlama icin ulusal bir ¢aligma grubu-
nun olusturulmas: ve yiiksek kapasiteli, ntifus tabanli kon-
jenital anomali siirveyans sisteminin kurulmasi gerekir
(30). Program, caligmamizda oldugu gibi az sayida kolayca
taninabilir secilmis maj6r konjenital anomaliler ile basla-
nip, daha sonra bir program deneyimi kazanip ve kaynak-
lar arttikca ek anomaliler icerecek sekilde genisletilebilir.

Etik Kurul Onayi: Caligmamiz icin etik kurul onay: has-
tanemiz kurulundan 15.11.2018 tarih ve 66/2018 numarasi
ile alind1.

Hasta Onami: Calismanin geriye doniik tasarimindan do-
lay1 hasta onami alinmamustr.
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