Pediatrik Cerrahi Dergisi 4:87-92, 1990

Kongenital anomaliler 19 yilhk
otopsi materyalimizin degerlendirilmesi
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Ozet

1970-1988 yullari arasinda Cerrahpaga Tip Fakiil-
tesi Patoloji Anabilim Dali'na gelen tiim otopsiler
icinde anomalili olan ve intrauterin &lim ile 10
yag arasinda dagilim gésteren 421 olgu, yeniden
incelendi. Anomalilerin sistemlere, cinslere, yag-
lara gére dagilimi belirlendi ve bunlarin gegitleri
gruplandi. Ayrica anomali gegitleri ile belirlenebi-
len etyolojik nedenler arasindaki iligki arag-
tireldi.

Anahtar kelimeler: Konjenital anomaliler,
otopsi olgularinda anomali siklige.

Summary

Congenital anomalies: Evaluation of au-
topsy material collected in 19 years

Between from 1970-1988, 421 autopsy cases with
congenital anomalies ranging from inirauterin
death to 10 years old were evaluated, resirospec-
tively. Congenital anomalies were classified as 1o
organ syslems involved, age and sex distribution.
The relation between the anomalies and possible
etiological faciors was investigated.

Key words: Congenital anomalies, anomaly [re-
quency in autopsy material, classification of ano-
malies in aulopsy material.

Giris

Konjenital malformasyonlar, dogumdan itibaren
var olan yapisal defckiler olup, infantil §liimlerin
onde gelen nedenlerinden biridir. Daha ileri
cocukluk yaglarinda da hastaliklarin, sakatliklarin
ve dliimlerin belirgin bir nedeni olmaya devam
ederler @),

Gefeg ve Yontem

Aragtirmamizda cerrahpasa Tip Fakiiltesi Patoloji
Anabilim Dalinda 1970-1988 yillar1 arasinda
vapilmig 3441 adet otopsi i¢inde, intrauterin Slim
ile 10 yas arasmda dagilim godsteren 1896 adet
cocuk otopsisinden, 421 adet anomalili otopsi ye-
niden incelenerck, tlkemizde gériilen anomalilerin
sayisal istatistifi verilmeye ¢alisildi.

Bulgular ve Tartisma

Tiim otopsiler iginde ¢cocuk otopsileri %55'lik bir
oran olusturmaktaydi. Anomalili otopsilerin,
toplam ¢ocuk otopsilerine orant ise %22 olarak
gozlendi. Bunlann yillara gore dafilimi bir

Adres: Dr. Serbiilen Dervisoglu
Patoloji Anabilim Dali LU. Cerrahpaga Tip Fakiiltesi

ozellik gostermemekle birlikte anomalili otopsi
orani %14 ile %32 arasinda degismekteydi (Gra-
fik I)).

Anomalilerin yaglara gore tim ¢ocuk otopsileri
icindeki dagilimu incelendiginde, intrauterin 8lim
sonucu yapilan otopsilerin %19.6'sin1 anomalile-
rin olusturdufu gozlendi. Yeni dogan déneminde
bu oran %29.6 idi. 1 yas i¢indeki otopsisi yapil-
mig oliimlerin %21.2'sini, 1-5 yag donemine ait
otopsilerin %10.4'inii, 5-10 yas grubundaki
otopsilerin ise %35'ini anomalili otopsiler olug-
turuyordu,

Anomalilerin kendi i¢inde yag gruplarma dagihi-
mina bakildifinda tiim anomalilerin %46.7'lik
bir oranla en biiyiik grubunu yeni dogan donemi-
ne ait dliimler olusturmakta idi. Bunu %371ik
bir yiizde ile 6lii dogumlar izliyordu. Geriye ka-
lan %12.3. 30 giin-1 yas grubunda dﬂglllm giste-
riyordu. %2.8'lik bolim 1-5 yag ve %0.9'luk
bolitm 5-10 yas grubunda yer aliyordu ki, bunlar
daha ¢ok Fallot tetralolojisi, patent ductus arteri-
osus gibi operasyonla belli bir siire yagaulabilen
kalp anomalileri idi. Bu yaglar i¢ine girmeyen 5
anomaliden 3 tancsi, yasamla bagdagir (at nali
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Grafik I. Yillara gére toplam ve anomalili bebek+gcocuk otopsisi dagilimi
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Otopsi

bdbrek, unilateral renal displazi, vagen ve uterus
aplazisi gibi) anomalilerdi. Diger ikisi ise 16 ve
29 yagslarindaki Fallot ve dogumsal subvalviiler
stenoz olgular idi.

Anomaliler bir sistemi ilgilendiren "tek” anomali
ve birden fazla sistemi ilgilendiren "multipl" ano-
mali olarak aynildiginda, bunlarin %56.45'sinin
tek anomali, %43.52'sinin ise multipl anomali
oldufu gozlendi, Bu bakis agisi ile anomaliler tek
tek sayilarak 421 otopsiden 816 ayri sistem
anomalisi saptand: (Grafik II).

Bunlarin sistemlere gére dagiliminda %18.38'lik
bir yiizde ile ilk siray1 kardiyovaskiiler sistem an-
omalileri almaktaydi. Bunu %17.52'lik bir oranla
lokomotor sistem anomalileri ve sirasi ile santral
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sinir sistemi anomalileri (%15.07), iirogenital
sistem anomalileri (%14.09), sindirim sistemi
anomalileri (%10.78), disrafik anomaliler
(%8.57), solunum sistemi anomalileri (%4.9),
lenforetikiiler sistem anomalileri (%2.32) endo-
krin sistem anomalileri (%1.71), gz anomalileri
(%1.71), deri anomalileri (%1.71) ve diger anom-
aliler (%1.71) ile yerlesim anomalileri (%1.27)
izlemekicydi.

Major sistem anomalilerinin cinslere gore dagili-
minda kardiyovaskiiler sistem anomalilerinde %
51.5'e %48.4'liik bir oranla erkek ¢ocuk iistiin-
1ugt ve santral sinir sistemi anomalilerinde %
66.3'¢ %33.6'lik bir oranla literatiirle uyumlu ol-
arak kiz gocuk iistiinliigii saptandr (1.2.3.4,5),
Sindirim sistemi anomalilerinde az bir farkla (%
56.7 erkek - %43.2 kiz) erikek cocuk dstiinligi
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Grafik II. Konjenital anomalilerin sistemlere gore dagilimi
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vardi. Urogenital sistem anomalileri her iki cin-
ste egit siklikta goriildii (Grafik IIT).

Sik goriilen major konjenital anomalilerin cin-
siyete gore dagilim oranina baktifimizda (Tablo
) ve deferlerimizi literatiirden 34 aldifimiz
1000 canli dogumdan elde edilmig, anomalili be-
bekler icinde yapilan cinsiyet dagilimi ile
kargilastirdifimizda, oranlarimiz arasinda uyum
ve yakinlik oldugu gozlendi (Tablo I).

Anomaliler patogenezlerine yaklagimi amaglayan
stiflamaya gore ayrildiginda (1), 521 otopsi va-
kasinda bu siniflamaya sokulabilen 940 ayr: ano-

mali saptand: (Graflik IV). Burada birinci siray:
%319'luk bir oranla hiicre ve organ geligmesin-
deki eksiklik aliyordu. Bu grupta ageneziler, apla-
ziler, hipoplaziler, Hirschprung hastalifi, anoftal-
mi, amelia, fokomeli gibi anomaliler alindi.

Bunu %17.2'ik bir yiizde ile kaynasamama ya da
anormal kaynasma gcklindeki kaynagma bozuk-
luklarr izliyordu. Bu grupta septal defektler, uter-
us bicornis unicollis, sindaktili, atnalt bgbrek,
simpodi gibi anomaliler vardu.

Daha sonra %16.5'luk yiizde ile disrafik, yani
(dudak ve/veya damak yarigi, anensefali, kranium
bifidum, spina bifida, meningosel, meningomye-
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Grafik IIL. Major sistem anomalilerin cins-
lere gore dagilimi
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Table I. Major konjenital anomalilerin cinsi-
yete gire dagilimi

Erkek/kiz Ingiltere
{(Robbins)

Konjenital kalp 1.06 1.0
anomalilen
Pilor stenozu 4.0 4.0
Spina bifida 0.42 0.6
Anensefali 0.25 0.3
Yarik dukak+yarik 10 1.8
damak

Table II. Anomalili bebeklerde olasi etyolo-
jik etkenler

Aile anamnezi ahnan 232 olgu
Annede 6li dogum, diigik, neonatal 66
oliim hikayesi

Akrabalik 37
Tlag kullamim 26
Hamilelik sirasinda hastalik (Atesli 25

gripal enf., tbe., epilepsi, toxoplas-
ma, diabet, cklampsi)

Ailede anomalili gocuk

Yapgik ikiz teki

Amnion yapisikli1

Rh uyumsuzlugu

B M

losel, evantrasyon gibi) kapanmas: gereken em-
briyolojik yariklarin kapanamamasi ile olusan
anomaliler gelmekteydi.

Sonra sirast ile organlarda sekil bozuklugu
(%19.04) (Pes equino varus, ¢entikli dalak, kara-
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Tablo III. Akraba evlilii saptanan olgular
icinde sik giralen anomaliler

Olgu  sayisi %o
Multipl anomaliler 22 59.45
Karadiyovaskiiler sistem 5 13.51
(tek bagina)
Santral sinir sistemi ) 8.1
Ichthyosis congenita 2 5.4
Polikistik bébrek 2 5.4
Akondroplazi 1 20
Safra yolu atrezisi 1 27
Hipespadias 1 2.7
Toplam 37 100

cigerde lop anomalisi, difer dig anomaliler) re-
zorpsiyon bozuklugu (%8.29) (uterus septus,
subseptus, atreziler), rotasyon bozuklugu
(%7.97) (transpozisyonlar, situs inversus) ve
digerleri gelmekteydi,

Sistemlere gore dagilunda santral sinir sistemi
anomalilerine dahil edilen anensefaliler bu sinif-
lamada disrafik anomali grubuna sokuldugu igin,
burada disrafik anomali yiizdesi difer siniflama-
dakine oranla daha yiiksektir.

Anomalili otopsilerde ctyoloji arastirmak iste-
difimizde aile anamnezine ait bilgi eksikli#i ne-
deniile olgu sayimiz 421'den 231'e diistii. Bunlar
iginde saptanabilen olasi etyolojik nedenlerden
bazilari sunlardi (Tablo I1).

Birinci siray1 66 olgu ile annede 6lii dogum,
dugiik, neonatal 6liim hikayesi almaktaydi ki bu-
radaki sik tekrarlayan habituel abortuslarin varli-
g1, diger fetuslerin de yasamla bagdasmayacak
anomaliler nedeni ile atldigim diisiindirebilir ©),

Ikinci siray1 37 olgu ile anne baba arasindaki ak-
rabalik almaktayd; bunlarin da baziarinda 6lii ya
da anomalili dogum anamnezi veriliyordu.

Birinci trimestrde ilag kullanimi 26 olguda bildi-
rilmekle birlikte, bunlarm ¢ogu bugiin igin zar-
arsiz oldugu one siiriilen antibiyotik, antipiretik,
antihistaminik gibi ilaglarla bir olguda gozlenen
antihipertansif ve antiemetik ctkili preparatlardi.
Bir anne epilepsi nedeni ile teratojen oldugu éne
siiriilen ?49) antikonviilzan ilag kullanimi bildi-
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Grafik IV. Konjenital
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riyordu ve annenin bebeginde multipl anomaliler
mevcuttu. Ayrica anne dahil 3 nesilde sindaktili
bildirilmisti.

Hamilelik swrasinda hastalik geciren 25 olgu
vardi. Bu hastaliklar i¢inde birinci siray1 atesli
gripal enfeksiyon almaktaydi. Bir anne tiiberkii-
lozlu olup, saptanan diger hastaliklar epilepsi,
toxoplazma, diabet ve eklampsi idi.

21 olguda ailede anomalili cocuk varlhif bildiril-
migti.

6 olgu yapisik ikiz teki idi. 6 olguda amnion
yapigiklifi mevcut olup, bunlarda, deformasyon
(3.4.6) olarak da kabul edilen amelia gibi dig ano-
malilerden bagka tesadiifi olarak kardiyovaskiiler
ve diger i¢ anomaliler de olaya eslik ediyordu.
Anomaliler agisindan ctyolojik deger tagtmayan
Rh uyumsuzlugu 4 olguda saptandi.

Ileri anne yasinin anomalili doffumlarda bir faktor

olarak bildirilmesi nedeni (1.4) il yast saptanan
145 olgumuzun kiimilatif dagilimi grafigi ince-
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Sckil 1. Anomalili dogum yapan annelerin

kitmillatif yas dagilim grafisi

lendiginde, olgular 16 yas ile 41 yas arasinda
degismekle birlikte, ileri yas anne sayisinin fazla
olmadif gozlendi. Medyan yag 23.5 idi. Olgular
en ¢ok 20 ile 30 yaslar arasinda toplaniyordu. {le-
ri yag anne sayis1 az oldugundan, yas ilerledikce
anomalilerin artt1f1 yoniinde bir yorum getirile-
medi. Medyan yasin kiiciikliigii, iilkemizde evlen-
me yaginin kiigiik olmasina bagland: (Grafik V).

Akraba evlilifi saptanan olgular (Tablo II) i¢inde
birinci siray1 %59.45'lik bir oranla multipl ano-
maliler almakta idi. Bunu %13.51'lik bir yiizde
ile tek bagina bulunan kardiyovaskiiler sistem an-
omalileri izliyordu. Santral sinir sistemi anomal-
ileri %8.1'lik bir oranla iigiincii siradaydi.
Dordiincii siray1 %5.4'1iikk bir oranla ichtyosis
congenita ve aym oranla polikistik bébrek al-
maktaydi. Daha sonra birbirine esit oranlarda
akandroplasi, safra yolu atrezisi ve hipospadias
gelmekteydi (Tablo III).

Tablodan da anlasildif iizere ichtyosis congenita,
polikistik bobrek gibi genetik gegisi bilinen ano-
malilerde (2346 anne baba akrabalig1, bu bil-
giyi destekleyen bir bulgudur. Ama akrabalik
saptanamamig ayni tiir ve bagka multipl anoma-
lilerin de olgular i¢cinde bulunmasi, kongenital
anomalilerin mulfifaktéryel genezini destekler ki,
burada genetik ve ¢evere etkilesimi bir aradadir.
Ayrica ¢ofu zaman belirli bir neden bulun-

maksizin da anomaliler ortaya ¢ikmaktadir
(1,2,3,4,5,6)
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Sonucg

Otopsi materyelimiz i¢inde anomali olgulari
%22'lik bir oran1 kapsamaktadir. Bunlarin en sik
goriildugu yag (%46.7) ile yeni dogan donemine
rastlamaktadir. Multipl ve tek anomali oran1 bir-
birine oldukca yakindir,

Sistemlere gore dagilimda birinci siray1 kardiyo-
vaskiiler sistem anomalileri almaktadir, Kardiyo-
vaskiller sistem anomalilerinde erkek ¢ocuk
tistiinliigii varken, santral sinir sistemi anomalil-
erinde kiz ¢ocuk iistiinliifii saptanmistir.

Patogenetik simiflamada en sik rastlanan anomali
grubunu hiicre ve organ gelismesindeki eksiklikle
giden anomaliler olusturmaktadar,

Akraba evliligi, genellikle multipl anomalilerle
giden malformasyonlara yol agmaktadir. Olas: et-
yolojik etkenlere maruz kalmis olgularin yani
sira, anamnezinde ¢arpici ozellik tagimayan olgu-
larin varhifl, anomali genezinde mulfifaktoryel
olusu desteklemektedir,

Otopsi olgularimiz, sadece otopsisi yapilmig
oliimler i¢indeki dogumsal malformasyonlari ver-
mektedir, Ancak otopsi sayisi fazla olan merkez-
lerden biri olarak, bulgularimizin toplumumuzda
goriilen anomalilerin dagilimi hakkinda kabaca da
olsa bir fikir verdigini diigiinmekteyiz. Yapisal
olopsi sayisinin artmasi ve klinikle kurulacak si-
ki iligki ile, gerek aileye yardim gerekse bu kon-
udaki bilgilerimizin artmasi agisindan biiyiik
mesafeler katedilecegine inanmaktayiz.

Kaynaklar

1. Aykan TB: Gelisme Bozukluklari, Ders-Notlar
1976

2. Colin LB: Pediatric Pathology. 1'inci baski,
Berlin, New York, Springer Verlag s:67, 1981

3. Potter EL, Craig IJM: Pathology of the Fetus
and the Infant. 3'iincii baski, Chicago, Year Book
Medical Publishers, Inc. 1976 s:168

4. Robbins SL, Cotran RS, Kumar V: Pathologic
Basis of Disease. 3'lincti baski. Philadelphia, Lon-
don, W.B. Saunders Company, 1984 5:479

5. Tiiziiner N, Aykan TB: Intra uterin ve Postnatal
Gelisme Bozukluklan, Ders Notlar1 1985

6. Wigglesworth JS: Perinatal Pathology, 1'inci
baski, Philadelphia, London, W.B. Saunders Com-
pany, 1984 s:113



