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ÖZET 

DOĞUMSAL KALP HASTALIKLARINDA RĠSK FAKTÖRLERĠ VE 

PRENATAL TANIDA DUYARLILIK 

AMAÇ: Doğumsal kalp hastalıklarının prenatal tanısı için merkezimize yönlendirilen 

gebelerin risk faktörlerini tanımlamak, prenatal ve postnatal ekokardiyografi sonuçlarını ve 

fetal ekokardiyografi yönteminin duyarlılık ve özgüllüğünü retrospektif olarak incelemek. 

YÖNTEM: Prenatal Tanı Merkezi’ne 2007-2010 yılları arasında yönlendirilip fetal 

ekokardiyografi konseyine çıkartılan gebeler ve fetusları / bebekleri çalışma grubunu 

oluşturdu. Vakaların maternal faktörleri, öz ve soy geçmişleri, başvuru haftaları,  

ultrasonografik bulguları, yapılan girişimler, kromozom analizi sonuçları, terminasyon ve 

doğum bilgileri, postnatal ekokardiyografi ve otopsi bulgularına ait veriler hastane veritabanı 

dosya bilgilerinden ve ebevynlerinden alındı. Çalışma grubunda merkezimize gönderilme 

nedenlerine göre 12 risk faktörü içinde tanımlandı. Antenatal ve postnatal veriler 

karşılaştırılarak duyarlılık özgüllük analizi yapıldı.                                                        

BULGULAR: Çalışmaya dahil edilen yüksek riskli 743 fetal ekokardiyografinin 471’inde 

(%79.2) yapısal kalp defekti saptandı. Gebelerin ortalama yaşı 26.7 ± 5.7, fetal 

ekokardiyografinin gerçekleştirildiği gestasyon yaşı 26.45 ± 5.2 aralığındaydı.  En sık 

patolojilerin ventriküler septal defekt (%22.2) ve atriyoventriküler septal defekt (%11.7) 

olduğu görüldü. Fetal ekokardiyografisi yapılmış 305 fetusa (%41) kromozom analizi için 

girişim yapıldı. Tetkiklerden 65’i patolojik sonuçlandı. En sık patoloji Trizomi 21 (28/65) 

oldu. Fetusların 188’inde (%25.3) kalp dışı ek anomaliye rastlandı. Ġncelenen 271 vakaya 

terminasyon önerildi, terminasyonun en çok 14-21. gestasyon haftaları arasında kabul 

edildiği, tüm önerilen vakalarda kabul edilme oranı %51 olduğu görüldü. Ġntrauterin 

kaybedilen vakaların %34.8’inin daha önceden terminasyon kararı verilen fetuslar olduğu 

görüldü. Bebekler ortalama 38.1 ± 2.9 gestasyon haftasında doğdu, doğum tartıları 3006 ± 

720.4 g olarak görüldü. Merkezimize en çok yönlendirme sebebi rutin obstetrik taramada 

rastlanan kalbe ait patolojik ultrasonografi görüntüsü oldu (%61.5). Fetal ekokardiyografik 

incelemenin duyarlılığı %83, özgüllüğü %77 olarak bulundu. 
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YORUM: Çalışmamızda yakalanan vakaların çok büyük kısmını rutin tarama sırasında 

bulunarak yönlendirilen olgular olduğu, birçoğunda da bilinen risk faktörlerinin olmadığı 

görülmüştür. Özellikle 2. trimester ultrasonografisi sırasında fetal kardiyak anatominin 

değerlendirilmesi ile fetal kardiyak anomalilerin büyük bir bölümü saptanabilir. Doğumsal 

kalp hastalıklarının gelişminde halen bilmediğimiz faktörlerin varlığı açıkça görülmekte ve 

araştırmacılara uçsuz bucaksız bir araştırma alanı sağlamaktadır. Bu nedenle düşük riskli 

toplumu taramayan bir yöntem geliştirilmediği takdirde dünyaya gelen vakaların birçoğunun 

prenatal tanısı mümkün olmayacaktır. Ülkemizde de değiştirilebilir ve kalıcı risk faktörleri 

üzerinde prospektif yapılacak olan çalışmalara ihtiyaç vardır. 

 

Anahtar sözcükler : Fetal ekokardiyografi, doğumsal kalp hastalığı, risk faktörleri  
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ABSTRACT 

RISK FACTORS IN CONGENITAL HEART DISEASES AND 

SENSITIVITY OF PRENATAL DIAGNOSIS  

OBJECTIVE: Our aim was to define the risk factors in pregnancies referred to our center for 

prenatal diagnosis of congenital heart diseases, as well as to retrospectively examine the 

results of prenatal and postnatal echocardiography and the sensitivity and specifity of the fetal 

echocardiography method.  

METHODS: The study group included pregnancies and fetuses/infants who were referred to 

the Prenatal Diagnosis Center and underwent prenatal fetal echocardiography between 2007 

and 2010. Maternal factors, patient and family histories, gestational age at referral, ultrasound 

findings, invasive tests, chromosome analysis results, information regarding terminations and 

births, postnatal echocardiography and autopsy results were obtained from the patient files in 

the hospital database and the parents. Twelve risk factors were defined according to reason for 

admission. Sensitivity and specificity analysis was done by comparing the antenatal and 

postnatal data. 

RESULTS: Out of the 743 high-risk fetal echocardiographies included in the study, structural 

heart defects were found in 471 (79,2%) The average age of the mothers was 26.7±5.7, while 

the average gestational age at fetal echocardiography 26.45±5.2. The most frequently seen 

pathologies were ventricular septal defects (22.2%) and atrioventricular septal defects 

(11.7%). Chromosome analysis was done in 305 fetuses (41%), and pathologies were found in 

65. The most frequent pathology was Trisomy 21 (28/65). In 188 fetuses (25,3%) other 

anomalies in additional to cardiac ones were found. Termination was advised in 271 cases and 

accepted in 51% of them, of which most were at the 14th-21st gestational weeks. The decision 

to terminate had been already made in 34,8% of cases of intrauterine death. The average 

gestational age at birth was 38.1±2.9, while the average weight at birth was 3006±720.4g. The 

most frequent reason for referral to our center was cardiac anomalies seen on the routine 
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obstetric ultrasound (61.5%). Fetal echocardiographic examination was found to have 83% 

sensitivity and 77% specificity. 

CONCLUSION: A major portion of the cases captured in our study was referred to our 

center after routine obstetric examination, and many of the cases had none of the common risk 

factors. The majority of fetal cardiac anomalies can be detected particularly during the second 

trimester with the help of ultrasonography and the evaluation of fetal cardiac anatomy. 

Clearly, there still exist uknown factors that affect the development of congenital heart 

diseases, and they provide a vast research field for researchers. For this reason, if no method 

that screens low risk groups is introduced, in many of the cases prenatal diagnosis will be 

impossible. There is a need in our country for prospective studies focusing changeable and 

permanent risk factors. 

 

Keywords: Fetal echocardiography, congenital heart diseases, risk factors. 

 

 

 



 

 

1. GĠRĠġ  

Doğumsal kalp hastalıkları (DKH), doğumsal defektlerin en sık görüleni ve perinatal 

mortaliteye en çok katkıda bulunan hastalıklarıdır (1). Doğumsal kalp hastalıkları canlı 

doğumların %0.5-0.8‟inde ortaya çıkar (2). Bu insidansın temeli, mitral valv prolapsusu, 

biküspid aorta ve pretermlerin patent duktus arteriyozuslarını kapsamamaktadır (3). Son 20 

yılda gerek palyatif, gerekse düzeltici cerrahideki ilerlemelerle eriĢkin çağa kadar hayatta 

kalan DKH‟lı çocukların sayısı dramatik olarak artmıĢtır. Buna rağmen DKH,  doğumsal 

malformasyonlu çocukların önde gelen ölüm nedeni olmaya devam etmektedir. Doğumsal 

kalp patolojilerinin erken teĢhisi, çocuk ölümlerinin azaltılmasını, cerrahi ve medikal 

çözümlerin zamanında gerçekleĢtirilmesini sağlayacaktır. Bazı araĢtırmalarda, annenin 

antenatal dönemde kullandığı folik asit ve multivitaminler, antenatal dönemde geçirilen 

infeksiyonlar, annenin kullandığı çeĢitli ilaçlar ve paternal faktörler incelenmiĢ, çeliĢkili 

sonuçlar açıklanmıĢtır. Bugüne kadar en dikkat çeken faktörler; maternal fenilketonüri, 

pregestasyonel diyabet, talidomid, indometazin tokolizi, vitamin A ve retinoidlerinin 

kullanımıdır. KarĢılaĢtırmalı çalıĢmalarda detaylı Ģekilde izlenen gebelikler sonucunda, 

tanımlanan risk faktörleri olmaksızın geliĢen defektler de görülmüĢtür, bu nedenle halen 

bilemediğimiz faktörlerin de DKH geliĢiminde rol oynadığını düĢünebiliriz (4). 

Doğumsal kalp hastalıklarına neden olan daha fazla çevresel değiĢkenin saptanması 

durumunda, hastalıkların daha önceden önlenmesi mümkün olabilecektir. Bir çalıĢmada, 

değiĢtirilebilen risk faktörlerine sahip defektlerin toplam DKH‟ların %30‟una yakın kısmını 

oluĢturduğu görülmüĢtür, diğer anlamda alınacak önlemlerle toplam DKH‟ların %30‟unun 

ortadan kaldırabileceği sonucuna varılmıĢtır (5). Toplum bazlı çalıĢmalarda bu risk 

faktörlerinin ortaya çıkartılması, bunları önleyecek stratejilerin belirlenmesi, genç çiftlere 

sunulacak yaĢam tarzı ile doğumsal kalp hastalıklı çocuk sahibi olma riskleri 

azaltılabilecektir. Tanımlanan risk faktörlerinin gebeliğin en çok 2.ve 7. haftaları arasında 

doğumsal kalp hastalığına sebep olduğu gösterilmiĢtir (6). 

Bu nedenle, her gebelikte bebeğin kalp sağlığı üzerinde etkili olabilecek faktörlerin 

analizi yapılmalıdır. Analiz, aileye ve anneye ait öz geçmiĢ ve soy geçmiĢinde yer alan 

hastalıklar, annede var olan sürekli ilaç kullanmayı gerektiren hastalıklar ve bunların 

yaratabileceği riskler göz önünde bulundurularak, gerekli teratojen olmayan tedavi 

düzenlemelerin yapılması için gereklidir. Klinisyen tarafından bir kromozom anomalisinin 

tespit edilmesi, ailenin ve hekimlerin bebeğin fenotipi ile ilgili önceden bilgi sahibi olmasına 
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sebep olur, doğum sonrası gerekebilecek acil medikal ve cerrahi tedavinin iyi yönetilmesini, 

aileye sonraki gebeliklerde tekrarlama riski hakkında bilgi verilmesini sağlar (7). 

Yardımcı üreme teknikleri (YÜT) yardımıyla dünyaya gelen bebeklerde çoklu gebelik, 

erken doğum ve düĢük doğum tartısı riskleri arttığı gösterilmiĢtir. Bazı doğumsal defektlere 

iliĢkin riskin arttığı, spesifik defektlerden DKH‟nın da riskinin arttığı çalıĢmalarda 

gösterilmektedir (8). 

Bu çalıĢmada, Kadın Hastalıkları ve Doğum Kliniğimize baĢvurmuĢ yada 

yönlendirilmiĢ olan yüksek risk taĢıyan gebelerin, pediatrik kardiyolog eĢliğinde yapılan fetal 

ekokardiyografi kayıtları incelenmiĢ, baĢvuru nedenleri, sahip oldukları risk faktörleri, 

genetik analizleri, fetal ekokardiyografi sonuçları ve postnatal ekokardiyografi sonuçlarıyla 

birlikte retrospektif olarak değerlendirilmiĢtir.    

ÇalıĢma grubumuzda;  

- BaĢvuran yada yönlendirilen gebelerin yaĢ, parite ve taĢıdığı risk faktörlerinin 

özellikleri 

- Tanımlanan kardiyak ve kardiyak olmayan anomaliler nedeniyle terminasyon 

önerilme sıklığı ve kabul edilme oranı, intrauterin kaybedilen vakalar, terminasyon 

önerisini kabul etmemiĢ olan hastaların sonuçları  

- Tanımlanan risk faktörleri ve anomalileri nedeniyle kromozom ve/veya gen analizi 

yapılmıĢ olgular 

- BaĢvuran yada yönlendirilen olgularda kullanılan yardımcı üreme teknikleri  

- Doğum sonrası tanı alan hastaların sonuçları, antenatal tanı ile uyumu ile ilgili 

sorulara yanıt bulmaya çalıĢılmıĢtır.  
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2. GENEL BĠLGĠLER 

 2.1 DOĞUMSAL KALP HASTALIKLARI 

 Tarihte doğumsal kalp hastalıkları, karĢımıza ilk kez yazımı milattan önce 4000 yıla 

dayanan Babil yazıtlarında çıkar. ġunu ifade etmektedir: Eğer bir kadın, kalbi dıĢarıda olan 

bir çocuk doğrur ve o kalbin üzerinde bir deri kalıntısı dahi yoksa, o toplumu felaketlerle 

gelecek büyük acılar bekliyordur. Belki burada “ektopia cordis” tarif edilmeye çalıĢılmıĢtır 

(9). Daha sonra, Leonardo da Vinci ilk defa “Quaderni de Anatomia” adlı kitabında atriyal 

septal defekti çizerek tarif etmiĢtir (9). Son yüzyılda insanlık, embriyoloji ve fetal yaĢamla 

ilgili bilgilerini arttırarak, doğumsal kalp hastalıklarını anlamak ve tedavi etmekle uğraĢmıĢtır. 

50 yıl öncesinde Down sendromlu olgularda doğumsal kalp hastalığı sıklığının %50 oranında 

olduğunun görülmesiyle, bu alanda genetik faktörlerin etkileri üzerine çalıĢmalar yapılmaya 

baĢlanmıĢtır. Geçtiğimiz dekadlarda uzmanlar teratojenite üzerinde durmuĢlardır. Ancak tüm 

buluĢlar doğumsal kalp hastalıklarını tek baĢına açıklamaya yetmemiĢtir. Sonuçta 

multifaktöryel etmenlerin rol oynadığı kardiyogenezisten söz edilmeye baĢlanmıĢtır (10). 

 2.1.1 KALBĠN EMBRĠYOLOJĠK VE FONKSĠYONEL GELĠġĠMĠ 

Kalp, yutağın altında geliĢir ve vücut boĢluğuna doğru kabartı oluĢturur. 6. haftadan 

sonra, embriyo diskinin geliĢimi sırasında, kardiyak blastem sağ ve sol primordiyumlar 

Ģeklinde ikiye ayrılır. Barsak tüpü katlanıp kapandığında, bu iki tüp birbiriyle birleĢerek ön 

barsağın altında kalp kangalını oluĢturur. Plasental dolaĢımın erken geliĢmesi yüzünden, 

kardiyak primordiyum kafa kıvrımının önünde bir çift taslak Ģeklinde embriyonun dıĢında 

ortaya çıkar. Kalp primordiyumu ön barsağın altına doğru yer değiĢtirdikten sonra, bu 

taslaktan çıkıĢ yolu (ventral aort) ve giriĢ yolu (sinüs venozus) uzar. 10. hafta civarında kalbe 

giriĢ ve çıkıĢ yolları sabitlenmiĢ Ģekilde kalp tüpünün uzaması sonucu, kalp kangalı ortaya 

çıkar. Embriyonal dönemde kalp kangalı basit plasental dolaĢımı yürütme iĢlevine ara 

vermeksizin dört odacıklı kalp Ģekline dönüĢür. Kalp kangalının inen kolu, nihai kalpteki sol 

ventrikülü, çıkan kolu ise sağ ventrikülü oluĢturur. Trunkus, spiral bir septumun yerleĢmesiyle 

aort ve pulmoner arter gövdelerine bölünür. YerleĢim olarak orta hattın ventralinde bulunan 

kalp kangalı, daha sonra sağa kayar, bunun aksine nihai kalbin tepesi sola doğru yönelir. Bu 

yeni yerleĢim, düzeni kalp kangalının inen kolundaki sol ventrikülün geliĢmesinin bir sonucu 

olarak ortaya çıkar. Kalbin geliĢimindeki asimetri, iki ayrı laminer akımın ortaya çıkmasına 



4 

 

 

yol açar. Kalbin giriĢ yolu sağa doğru kaymıĢtır. Umblikal venden gelen ana kan akımı, 

kalbin sağ atriyum bölmesine gelir, aksesuar kan akımı ise kalbe üst vena kava ile yukarıdan 

girer, sağ atriyumda ana kan akımının altından geçerek, sağ ventrikülden pulmoner damarlar 

ile kalbi terk eder. Aksesuar kan akımı, duktus arteriyozustan geçerek inen aorta ile dolaĢıma 

yeniden katılır. Sözü edilen iki kan akımı atriyal ve ventriküler septumla birbirinden ayrılır. 

Atriyal septum ana kan akımının geçtiği, düzensiz açıklıkların bulunduğu iki tabakadan 

ibarettir. Ventriküler septumda iki bölümden oluĢur, bunlar; apikal kısma yakın musküler 

bölüm ve kapakçıkların yerleĢim yerine yakın olan membranöz kısımlardır. Atriyoventriküler 

kapakçıklar kapakçık düzleminden köken alırlar. Kalp kangalının Ģekline uygun olarak, kalbin 

çıkıĢındaki aort ve pulmoner kapakçıklar atriyoventriküler kapakçıkların ventraline doğru yer 

değiĢtirir (11). 

2.1.2 FETAL ve PERĠNATAL DOLAġIM 

          Fetal dolaĢım eriĢkin dolaĢımına göre birçok yönden farklıdır. Hemen hemen tüm 

farklılıklar gaz değiĢimi bölgelerindeki temel değiĢikliklere bağlıdır. EriĢkinde gaz değiĢimi 

akciğerlerdedir, fetusta ise gazların ve besinlerin değiĢimini plasenta yapar (12) 

          Fetal dolaĢımda dört Ģant vardır: plasenta, duktus venosus, foramen ovale ve duktus 

arteriyozus. AĢağıda fetal dolaĢımın bazı önemli yönleri özetlenmiĢtir. 

1. Plasenta birleĢik ventrikül debisinin (sağ ve sol) en büyük kısmını (%55) alır ve 

fetusun en düĢük vasküler direncine sahip bölgesidir. 

2. Superior vena kavaya (SVK) beyini de içerecek (birleĢik ventriküler debinin %15‟i) 

Ģekilde vücudun üst bölgesinin kanı dökülürken, inferior vena kavaya (ĠVK) vücudun 

alt kısmı ve plasentadan (birleĢik ventriküler debinin %70‟i ) kan gelir. Kan 

plasentada oksijenlendiği için ĠVK‟daki oksijen saturasyonu (%70), SVK‟dakinden 

(%40) daha yüksektir. En yüksek parsiyel oksijen basıncı (PO2) umblikal vende 

bulunur (32 mmHg). 

3. SVK kanının çoğu sağ ventriküle (RV) gider. Yüksek oksijen saturasyonlu ĠVK 

kanının yaklaĢık üçte biri “kristal dividens” ile yönlendirilerek, foramen ovaleden sol 

atriyuma (LA) giderken, kalan üçte ikisi de RV ve pulmoner artere (PA) geçer. Sonuç 

olarak, beyin ve koroner dolaĢım vücudun alt yarısına göre (24 mmHg PO2) daha 

yüksek oksijen saturasyonlu (28 mmHg PO2) kan alır. 
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4.  PA‟daki daha az oksijenlenmiĢ kan geniĢ açık duktus arteriyozustan inen aortaya ve  

sonra oksijenlenmek üzere plasentaya akar (12). 

           Kalp odacıklarından ve ana kan damarlarından geçen birleĢik ventriküler debinin oranı 

bu odacıkların ve damarların göreceli boyutlarına yansır. Akciğerler birleĢik ventriküler 

debinin sadece %15‟ini aldıklarından PA dalları küçüktür. Bu durum yenidoğanlardaki 

pulmoner akım üfürümünün oluĢmasında önemlidir. Ayrıca, RV sol ventrikülden (LV) daha 

geniĢ ve baskındır. BirleĢik ventrikül debisinin %55‟ini RV, %45‟ini LV göğüslemektedir. Ek 

olarak, RV‟deki basınç, LV‟dekine eĢittir (eriĢkinlerden farklı) (12). Kalp hızı azaldıkça atım 

hacminin arttığı eriĢkin kalbinden farklı olarak, fetal kalpte kompliyans düĢük olduğu için, 

kalp hızı yavaĢladığında atım hacmi artamaz. Bu nedenle fetal kalp debisi kalp hızına 

bağlıdır; fetal distresteki gibi kalp hızı düĢtüğünde kalp debisinde ciddi bir azalma olur (12). 

       2.1.3 DOĞUMDAN SONRAKĠ DEĞĠġĠKLĠKLER 

         Doğumdan sonra dolaĢımdaki esas değiĢiklik, gaz değiĢimi için kan akımının 

plasentadan akciğerlere geçmesidir. Plasental dolaĢım ortadan kalkar ve pulmoner dolaĢım 

oluĢur (13). 

1. Plasentanın çıkartılması sonunda aĢağıdaki değiĢiklikler olur: 

a. Sistemik vasküler dirençte artıĢ (çünkü fetusta plasenta en düĢük vasküler dirençli 

kısımdır) olur. 

b. Umblikal vende kan akımının kesilmesi duktus venozusun kapanmasına neden 

olur. 

2. Akciğerlerin havalanarak geniĢlemesi sonucunda oluĢan değiĢiklikler aĢağıdadır; 

a. Pulmoner vaskuler dirençte azalma sonucu pulmoner kan akımı artar ve pulmoner 

arter basıncı düĢer. 

b. LA‟daki basıncın sağ atriyumdaki basınca göre daha fazla artması sonucu, 

foramen ovale fonksiyonel olarak kapanır. Pulmoner kan akımının artmasıyla 

birlikte sol atriyuma dönen pulmoner venöz kanın artması sonucu, sol atriyum 

basıncı yükselir. Duktus venozusun kapanması sonucu RA basıncı düĢer. 

c. Arteriyel oksijen saturasyonundaki yükselmenin sonucu olarak patent duktus 

arteriyozus (PDA) kapanır. Pulmoner vasküler dirençteki değiĢlikler ve PDA‟nın 

kapanması birçok doğumsal kalp hastalığının geliĢiminden sorumlu olacaktır (13). 
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2.1.3.1 PULMONER VASKÜLER DĠRENÇ 

           Miad ve miada yakın dönemde pulmoner vasküler direnç, sistemik vasküler direnç 

kadar yüksektir. Yüksek pulmoner vasküler direnç, pulmoner arteriyollerin duvarındaki düz 

kasların miktarındaki artıĢ ve kollabe akciğerlerden kaynaklanan alveoler hipoksi sonucu 

oluĢur (14) 

           Akciğerlerin ekspansiyonu ve bunun sonucunda alveoler oksijen basıncındaki artıĢ 

nedeniyle baĢlangıçta pulmoner vasküler dirençte hızlı bir düĢüĢ olur. Bu hızlı düĢüĢ, 

oksijenin pulmoner damarlar üzerindeki vazodilatör etkisine ikincildir. Doğumdan 6-8 hafta 

sonra, pulmoner vasküler direnç ve PA basıncında daha yavaĢ bir düĢme vardır. Bu düĢüĢ ise, 

pulmoner arteriyollerin medial tabakasındaki incelme ile iliĢkilidir. Ġlk 2 yıldan sonra 

pulmoner vasküler dirençte tekrar bir düĢüĢ olur. Bu durum alveoler birimlerin ve iliĢkili 

damarların sayısındaki artıĢ ile iliĢkili olabilir (14). 

          Yenidoğanda yetersiz oksijenizasyona neden olan birçok durum pulmoner arteriyollerin 

normal olgunlaĢmasını engeller ve bu da persistan pulmoner hipertansiyona ve pulmoner 

vasküler direncin düĢüĢünün gecikmesine neden olabilir. Klinik yönden birkaç önemli 

örnekler Ģunlardır; 

1. GeniĢ ventriküler septal defektli bebekler, yüksek rakımda yaĢarken konjestif kalp 

yetmezliği (KKY) geliĢmeyebilir, ancak deniz seviyesine giderlerse KKY oluĢur. 

Bunu nedeni yüksek rakım nedeni ile pulmoner vasküler dirençteki düĢmenin 

gecikmesidir. 

2. Ağır respiratuar distres sendromu olan prematüre bebeklerde yüksek pulmoner 

vasküler direnç nedeniyle genellikle KKY geliĢmez, çünkü yüksek direnç soldan sağa 

Ģantı kısıtlar. Bu bebeklerde sıklıkla gözlenen asidoz pulmoner vasküler direncin 

yüksek kalmasına katkıda bulunur. Respiratuar distres sendromu iyileĢince yükselen 

arteriyel PO2 pulmoner damarları geniĢlettiği için KKY geliĢebilir. 

3. GeniĢ VSD‟li bebeklerde, sol ventrikül basıncı doğrudan PA‟ya yansımasından dolayı, 

PA basıncı yüksektir ve pulmoner vasküler dirençteki düĢüĢ gecikir. Sonuç olarak, 6- 

8 hafta veya daha sonraya dek KKY geliĢmez. Buna karĢın küçük VSD‟li bebeklerde 

pulmoner vasküler direnç normal zamanda düĢer, çünkü bu durumda LV basıncı 

PA‟ya yansımaz. 
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 2.1.3.2 DUKTUS ARTERĠYOZUSUN KAPANMASI 

           Duktus arteriyozusun fonksiyonel olarak kapanması doğumdan sonraki ilk 10-15 saat 

içinde, kendi medial tabakasının kasılması ile gerçekleĢir. Anatomik kapanma ise, duktusun 

endotel ve subintimal tabakalarındaki kalıcı değiĢikliklerin oluĢması 2-3 hafta içinde olur. 

Oksijen, prostoglandin E2 (PGE2) ve yenidoğanın matüritesi duktusun kapanmasında önemli 

faktörlerdir. Asetilkolin ve bradikinin de duktusu kapatır (13). 

           Oksijen ve duktus: Sistemik dolaĢımda oksijen saturasyonundaki postnatal yükselme 

(intrauterin 25 mmHg PO2 akciğerler geliĢtikten sonra 50 mmHg‟ya yükselir) duktusun düz 

kaslarınınm kasılarak kapanmasının sağlayan en önemli uyarıdır. Duktal düz kasın oksijene 

yanıt verebilirliği yenidoğanın gestasyonel yaĢı ile iliĢkilidir; prematür bir bebeğin duktal 

dokusu miadında bir bebeğe göre oksijene daha az yanıt verir. Ġmmatür duktusun oksijene 

yanıtının az olması oksijene bağlı kontraksiyona duyarlılığının düĢük olmasına bağlıdır. 

Ġmmatür duktusun asetilkoline konstriksiyon cevabı iyi olduğu için, tek neden düz kas 

geliĢiminin olmaması değildir. Prematüre bebeklerdeki PGE2 düzeyinin uzun süre yüksek 

kalması da duktusun kontriksiyon yanıtını azaltabilir (13). 

           Prostaglandin E ve duktus: Fetusta PGE2 serisinin duktusun açık kalmasındaki 

etkilerini göstermek için birkaç klinik durum vurgulanmalıdır. 

1. Doğumdan sonra PGE2 düzeyinde düĢme duktusun kasılmasına neden olur. Bu 

azalmanın nedeni PGE2 yapımından sorumlu plasentanın ortadan kalkması ve 

pulmoner kan akımındaki artıĢ nedeni ile akciğerler tarafından dolaĢımdaki PGE2‟nin 

yeterince temizlenebilmesidir. 

2. Ġndometazinin duktal dokuyu konstrikte edici etkisi ve PGE2‟nin dilatör etkisi 

immatür fetusta miada yakın bir fetusa göre daha fazladır. 

3. YaĢamları duktusun açık kalmasına bağlı olan pulmoner atrezi gibi hastalıklara sahip 

bebeklerde sentetik PGE2‟nin intravenöz infüzyonu ile duktus uzun süre açık 

tutulabilir. 

4. Bir prostaglandin sentetaz inhibitörü olan indometazin önemli PDA‟sı olan prematür 

bebeklerde PDA‟yı kapatmak amacıyla kullanılabilir. 

5. Prostaglandin sentetaz inhibitörü olan aspirinin gebelikte yüksek dozda alınması, fetal 

hayatta duktusu kapatabileceğinden dolayı zararlı olabilir ve yenidoğanda persistan 

pulmoner hipertansiyona neden olabilir (12). 
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           Konstrikte duktusun yeniden açılması: Gerçek anatomik kapanma olmadan önce 

fonksiyonel olarak kapanmıĢ duktus, arteriyel PO2‟deki bir azalma veya PGE2 

konsantrasyonundaki bir artıĢ nedeni ile dilate olabilir. Asfiksi ve değiĢik pulmoner 

hastalıklar sorasında konstrikte olmuĢ bir duktus tekrar açılabilir. Deniz seviyesine göre 

yüksek rakımda PDA insidansı çok daha yüksektir. Bazı yenidoğanlarda (aort koarktasyonu 

olanlar gibi), PGE1‟in intravenöz infüzyonu kısmen veya tamamen konstrikte olmuĢ duktusu 

açabilir (12). 

           Pulmoner arter ve duktus arteriyozusun değiĢik uyaranlara verdiği yanıtlar: pulmoner 

arter oksijen ve asidoza duktus arteriyozusun verdiği yanıtın tersini verir. Hipoksi ve asidoz 

duktus arteriyozusu geniĢletirken pulmoner arteriyolleri konstrikte eder. Oksijen duktusu 

konstrikte eder ancak pulmoner arteriyolleri geniĢletir. Pulmoner arteriyoller sempatik 

uyarılar ve alfa-adrenerjik uyarılar ile de konstrikte olur. Vagal uyarı, beta-adrenerjik uyarı 

(isoproterenol) ve bradikinin pulmoner arteriyolleri dilate eder. 

            Prematür yenidoğanlar: Fetusta doğumsal defektlerin çoğu fetal dolaĢımın paralel 

tabiatından dolayı iyi tolere edilir. En Ģiddetli kardiyak defektler bile (örneğin hipoplastik sol 

kalp sendromu) fetus tarafından genellikle iyi kompanse edilir. Prematür bebeklerin 

karĢılaĢabileceği iki önemli problem, periferik vasküler direncin hangi hızda düĢeceği ve 

duktusun oksijene nasıl yanıt vereceğiyle iliĢkilidir. Prematür bebeklerde duktus arteriyozus 

doğumdan sonra açık kalmaya daha fazla meyillidir, çünkü prematür bebeğin duktusundaki 

düz kasın oksijene konstriksiyon yanıtı henüz tam geliĢmemiĢtir. Ayrıca prematür bebeklerde 

PGE2 dolaĢımda daha uzun süre kalmaktadır (bunun nedeni muhtemelen üretimin artması 

veya akciğerlerdeki yıkımın azalmasıdır) ve PGE2‟nin prematür duktal geniĢletici etkisi daha 

fazladır. Prematür bebeklerde pulmoner vasküler düz kas miadındaki bebeklerdeki kadar iyi 

geliĢmemiĢtir. Bu nedenle, pulmoner vasküler dirençteki düĢüĢ matür bebeklere göre daha 

hızlı olur. Bu geniĢ sol-sağ Ģantların ve KKY‟nin, prematür bebeklerde neden daha erken 

geliĢtiğini açıklamaktadır (13). 
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2.2  DOĞUMSAL KALP HASTALIKLARI EPĠDEMĠYOLOJĠSĠ 

         Doğumsal kalp hastalıkları, kardiyogeneziste oluĢan bir hatadan ya da doğum sonrası 

değiĢikliklerin gerçekleĢememesi sonucu geliĢir. DKH canlı doğumların %0.5-0.8‟inde ortaya 

çıkar. Ġnsidans ölü doğumlarda (%3-abortuslarda (%10-25) ve prematüre bebeklerde %2 

civarında, PDA hariç) yüksektir. Bu insidansın temeli mitral valv prolapsusu, biküspid aorta 

ve pretermlerin PDA‟sını kapsamamaktadır (3).  

           ABD‟de doğumsal kalp hastalığı olan vakaların %40-50‟sine ilk 1 haftada, hastaların 

%50-60‟ınada ilk bir ayda tanı konur (2). Son 20 yılda gerek palyatif, gerekse düzeltici 

cerrahideki ilerlemelerle eriĢkin çağa kadar canlı kalan DKH‟lı çocukların sayısı dramatik 

olarak artmıĢtır. Buna rağmen DKH,  doğumsal malformasyonlu çocuklarda önde gelen ölüm 

nedeni olmaya devam etmektedir. 

  Bir baĢka çalıĢmada, doğumsal anomalilerin büyük kısmını oluĢturan DKH‟larının 

sıklığı için verilen değer her 1000 doğumda 4 ile 50 arasıdır. Sıklık için bu kadar büyük 

aralığın olmasının nedenini, DKH‟ların ancak %40‟ının yaĢamın ilk yılında tespit edilebildiği 

gerçeğinin açıklanmasıyla daha iyi anlaĢılır. Belkide gerçek yaygınlık, sözü edilen 

rakamlardan daha büyüktür (15,16). Mesela en sık doğumsal anomali olan biküspid aorta bu 

hesaplamaların çoğu zaman dıĢında bırakılır. Genel populasyonda 10-20/1000 oranında 

görülür ki, asıl morbidite ve mortalite yaratan etkisini yaĢamın ileriki yıllarında ortaya çıkartır 

(17). Ġzole atriyal septum anevrizmaları ve persistan sol superior vena kava‟yı hesaba katacak 

olursak –ki sıklığı 5-10/1000‟dir, doğumsal kalp hastalıklarının toplum içindeki sıklığı 

50/1000‟e kadar ulaĢır (18). VSD sıklığını göstermek için iki bağımsız kohort çalıĢmada 5000 

çocuk ve 5000 prematüre değerlendirilmiĢ, sıklığın %5‟e kadar yükseldiği Ġsrail‟deki 

çalıĢmalar sonucunda açıklanmıĢtır (19, 20).  

 2000 yılında ABD‟de DKH‟nın pediatrik popülasyondaki sıklığı, yaklaĢık 623.000 

(320.000 basit lezyon, 165.000 orta derecede kompleks ve 138.000 yüksek derecede 

kompleks lezyon) olarak açıklanmıĢtır (10).  Bethesda konferansında sadece ABD‟de 787.000 

DKH ile yaĢayan eriĢkin (368.800 basit defektler, 302.500 hafif derecede kompleks ve 

117.000 yüksek derecede kompleks) olduğu açıklanmıĢtır (21).  Bu prevalans değerlendirmesi 

eriĢkinler için muhtemelen daha çok sayıdadır, çünkü küçük sorunları olan eriĢkinler 

takiplerine devam etmediği görülmektedir. 2005 yılındaki toplantıda bu sayının 1 milyon 
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civarında olduğu ve her yıl bu rakam üzerine %5 eklendiği görüĢü bildirilmiĢtir (22). Tablo 

2.1‟de en yaygın DKH rölatif frekansı izlenmektedir. 

Tablo 2.1. Majör DKH lezyonlarının rölatif sıklığı  

Lezyon Sıklık % 

VSD 25-30 

ASD (sekundum) 6-8 

PDA 6-8 

Aort koarktasyonu 5-7 

FT 5-7 

Pulmoner valvüler stenoz 5-7 

Aort stenozu 4-7 

D-BAT 3-5 

Hipoplastik sol ventrikül 1-3 

Hipoplastik sağ ventrikül 1-3 

Trunkus arteriyozus 1-2 

TPVDA 1-2 

Triküspid atrezisi 1-2 

Tek ventrikül 1-2 

DORV 1-2 

Diğerleri 5-10 

 

           2.3 DOĞUMSAL KALP HASTALIKLARININ TEġHĠS 

YÖNTEMLERĠ 

2.3.1 ĠKĠ BOYUTLU EKOKARDĠYOGRAFĠ  

           Ġki boyutlu eko çalıĢmaları, transduser beam düzleminin kalp ve büyük damarlar 

boyunca kesitsel düzlemlere yönlendirilmesiyle yapılır. Rutin bir iki boyutlu ekokardiyografi, 

dört transduser yerleĢiminden elde edilir; parasternal, apikal, subkostal ve suprasternal 

pozisyonlar kalp ve büyük damarların bazı standart görüntülerini göstermektedir. Modifiye 
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transduser pozisyonları ile farklı açılanmalarla, baĢka pencereler elde etmek mümkündür. 

Önemli kalp yapıları iki boyutlu eko görüntüleri dondurularak ölçülebilir (12). 

          Parastenal bakıĢlar: Parasternal bakıĢ için hasta yan dekubit pozisyonda iken, transduser 

sol parasternal kenarda ikinci, üçüncü ve dördüncü aralığa yerleĢtirilir. 

          Parasteranal uzun eksen bakıĢları: Ses dalgalarının düzlemi kalbin uzun aksı boyunca, 

genellikle hastanın sol kalçasından sağ omzuna doğru yönelmiĢtir. BaĢlıca üç bakıĢ vardır; 

standart uzun eksen, sağ ventrikül giriĢ yolunun uzun ekseni ve sağ ventrikül çıkıĢ yolunun 

uzun ekseni. 

1. Standart uzun eksen bakıĢı: Sol atriyum, mitral kapak, sol ventrikül giriĢ ve çıkıĢ 

yollarını gösteren en temel görüntüdür. Bu bakıĢ mitral kapak, sol atriyum, sol 

ventrikül, sol ventrikül çıkıĢ yolu, aort kapağı, aort kökü, çıkan aorta ve ventriküler 

septum içinde ya da komĢuluğundaki anormalliklerin değerlendirilmesinde en önemli 

bakıĢtır. Fallot tetralojisi ve trunkus arteriyozusun VSD‟leri en iyi bu bakıĢta görülür. 

Perikard effüzyonu bu pozisyonda rahatlıkla görüntülenebilir, mitral kapak prolapsusu 

değerlendirilir. 

2. Sağ ventrikül giriĢ yolu bakıĢı: Triküspid kapaktaki anormallikler (Triküspid 

yetmezliği, prolapsus) ve sağ ventrikül giriĢ kısmı değerlendirilir. Bu pencerede 

ventriküler septumu, inlet muskuler septum (atriyoventriküler kapak kenarı) ve 

trabeküler septum (apikal bölge) oluĢturur. Sağ atriyal appendiks bu pencereden 

görülebilir. 

3. Sağ ventrikül çıkıĢ yolu bakıĢı: Pulmoner kapak ve ana pulmoner arterin proksimali 

görüntülenebilir. Suprakristal infindibuler (outlet) septum bu pencereden görülebilir. 

            Parasternal Kısa Eksen BakıĢları: Transduserin uzun eksen pozisyonundan saat 

yönüne çevrilmesiyle önemli kısa eksen bakıĢlar elde edilir. Bu görüntü, kalp ve büyük 

damarların farklı seviyelerinden kesitler alınmasını sağlar. Parasternal kısa eksen bakıĢları, 

aort kapağı, pulmoner kapak, pulmoner arter ve dalları, sağ ventrikül çıkıĢ yolu, koroner 

arterler, sol atriyum, sol ventrikül, ventriküler septum, atriyoventriküler kapaklar ve kalbin 

sağ tarafının değerlendirilmesinde önemlidir. Aort kapağının sağ, sol ve nonkoroner kaspları 

en iyi bu bakıĢta incelenir. Pulmoner kapağın darlık ve yetmezlikleri en iyi bu düzlemde 

incelenir. Yine bu düzlemde pulmoner arter dallarının darlığı değerlendirilebilir, Doppler 

eĢliğinde duktus Ģantı gösterilebilir. Transduserin düzlemden hafif yukarı doğru 
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manipulasyonu ile koroner arterlerin ostiyum ve proksimal kısımları görüntülenir. Bu bakıĢta 

saat 4 (anterolateral) ve saat 8 (posteromedial) yönlerde normalde iki papiller kas görülür. 

Trabeküler septum da bu seviyede görülür (12). 

            Apikal bakıĢlar: Apikal bakıĢlar için hasta sol yan dekübit pozisyonda iken transduser 

kalp apeksi üzerine yerleĢtirilir. 

1. Apikal Dört BoĢluk BakıĢ: Bu bakıĢlar, apikal VSD‟lerin sıklıkla yerleĢtiği sol 

ventrikül apeksinin en iyi görülebildiği penceredir. Sağ atriyum içine doğru uzanan 

koroner sinüs en posteriordaki düzlemdedir. Bu bakıĢta septumun posterior trabeküler 

kısmı görülür. Atriyal ve ventriküler septum atriyum ve ventrikül boĢluklarının 

kontraktilitesi ve boyutları, atriyoventriküler kapaklar, bazı pulmoner venler, anatomik 

sağ ve sol ventrikülün tanınması ve perikardiyal effüzyonun tespiti bu bakıĢta yapılır. 

Ġnlet ventriküler septum (endokardiyal yastık defektlerinin oluĢtuğu bölge), 

atriyoventriküler kapakların hemen altında en iyi bu bakıĢtan görülür. Apikal VSD 

dahil olmak üzere, trabeküler septum boyunca yerleĢmiĢ VSD‟ler iyi görünütülenir. 

Membranöz septum bu pencereden görülemez. Her iki ventriküle ait anatomik 

özellikler buradan görülebilir; örneğin moderatör bandı bulunan kaba trabeküllü sağ 

ventrikül. Ventriküllerin göreceli boyutları bu bakıĢta incelenir. Atriyoventriküler 

kapakların anormal kordal yapıĢması (straddling) ve kapakların “overriding” i yine bu 

bakıĢta görülür. 

2. Apikal beĢ boĢluk bakıĢı: Transduserin daha öne doğru açılandırılması ile elde edilen 

görüntüye apikal beĢ boĢluk görüntülemesi denir. Bu pencerede sol ventrikül çıkıĢ 

yolu, aort kapağı, subaortik bölge ve çıkan aortanın proksimali görülür. Aortik 

kapaklar altındaki membranöz VSD ve infrakritstal outlet VSD bu düzlemde 

görüntülenir. 

3. Apikal Uzun Eksen BakıĢı: Apikal uzun eksen bakıĢı ile (yada apikal üç boĢluk bakıĢı) 

parasternal uzun eksen bakıĢtakine benzer yapılar görüntülenir. Apikal iki boĢluk 

penceresinde sol atriyum, mitral kapak ve sol ventrikül görülür. Sol atriyal apendiks 

görüntülenebilir. 

            Subkostal BakıĢlar: Subkostal uzun eksen (koronal) bakıĢlar koronal ses düzlemine 

posteriordan anteriora eğim verilmesiyle elde edilir. Posteriorda apikal bakıĢtakine benzer 

Ģekilde, sağ atriyuma drene olan olan koroner sinüs görülür. Transduserin anteriora 
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açılandırılmasıyla atriyal ve ventriküler septum görüntülenir. Bu atriyal septumun en iyi 

değerlendirildiği penceredir. Transduserin daha anteriora açılandırılmasıyla, sol ventrikül 

çıkıĢ yolu, aortik kapak ve çıkan aorta görülür. Bu bakıĢta ventriküler septumun görülen 

kısımları, membranöz, subaortik bölgeler ve trabeküler septumdur. Süperior vena cava ve sağ 

atriyum bileĢkesi çıkan aortanın sağında görülür. Daha da öne açılanma ile inlet, infindubuler 

ve trabeküler kısımları da dahil sağ ventrikülün tamamı, pulmoner kapak ve ana pulmoner 

arter görülebilir (12).  

           Subkostal Abdominal BakıĢlar: Abdominal kısa ve uzun eksen bakıĢları, hasta supin 

pozisyonda iken transduser ksifoid altına yerleĢtirilerek elde edilir. Medulla spinalisin her iki 

tarafında sağda vena kava inferior, solda inen aorta iki aorta iki yuvarlak yapı olarak görülür. 

Pulsatil olan aortadır. Her iki hemidiyafram solunum ile simetrik hareket eder. Hemidiyafram 

paralizilerinde diaframın asimetrik ya da paradoksal hareketi görülür. Abdominal uzun eksen 

bakıĢlar: transduseri vücudun sagital düzlemine yerleĢtirerek elde edilir. Vena kava inferior 

medulla spinalisin sağında, inen aortanın solunda görüntülenir. Vena kava inferior sağ 

atriyum bileĢkesinde östakian valv görülebilir. Vena kava inferior sağ atriyuma açılmıyorsa 

vena kava inferiorun kesintisinden söz edilir (sıklıkla polispleni sendromu ile birlikte görülen 

azygos devamlılığıyla birlikte). Ġnen aortanın büyük dalları, çölyak arter ve süperior 

mezenterik arter kolayca görüntülenebilir. 

            Suprasternal BakıĢlar: Transduser suprasternal çentiğe yerleĢtirilerek, uzun eksen ve 

kısa eksen bakıĢlar elde edilir. Bu bakıĢlar ile çıkan aorta ve inen aorta, aortik ark, pulmoner 

arterlerin çapları sistemik ve pulmoner venlerin anomalileri değerlendirilebilir. Bebeklerde 

transduser bazen yüksek sağ subklavian pozisyona yerleĢtirilir. 

1. Suprasternal uzun eksen bakıĢ: suprasternal çentiğe yerleĢtirilen transduserin sagital 

düzlemde 45 derece saat yönünde döndürülmesiyle elde edilir, aortik ark görüntülenir. 

Eğer aortik ark görüntülenmezse sağ aortik ark varlığı düĢünülmelidir. Aortik arktan 

çıkan üç arter (sırasıyla innominate, sol karotis ve sol subklavien arterler) görülür. 

Transduserin posteriora ve sol tarafa yönlendirilmesiyle aort koarktasyonunun 

değerlendirilmesinde çok önemli bir segment olan istmus ve üst inen aorta 

görüntülenir. 

2. Suprasternal kısa eksen bakıĢ: Yuvarlak transvers aortanın superiorunda, aortanın 

sağında vertikal uzanan ve vena kava superiora bağlanan innominate ven görülür. 
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Aortanın altında sağ pulmoner arter uzanır. Sol atriyum, sağ pulmoner arterin altında 

görülür. Transduserin hafif posteriora açılandırılmasıyla sol atriyuma açılan dört 

pulmoner ven görülür. 

           Subklavikuler bakıĢlar: Sağ subklavian bakıĢı, sagital pozisyonda sağ ikinci interkostal 

aralıktan elde edilir. Bu bakıĢ çıkan aortanın olduğu kadar superior vena kava sağ atriyum 

bileĢkenin de değerlendirilmesinde faydalıdır. Sağ üst pulmoner ven ve azygos ven de bu 

bakıĢtan incelenebilir. Sol supraklavikuler bakıĢı, pulmoner arter dallarının 

değerlendirilmesinde faydalıdır. Çıkan aortanın solunda ana pulmoner arter görülür ve sağ ve 

sol pulmoner arter dallarına ayrıldığı görülür (12). 

2.3.2 DOPPLER EKOKARDĠYOGRAFĠ 

             Doppler ekokardiyografi, kalbin yapısı ve kan akım profilini birlikte değerlendiren bir 

çalıĢmadır. Doppler etkisi kaynak yada hedefin hareketi sonucu oluĢan seslerin 

frekanslarındaki değiĢikliklerdir. Hareket eden obje ya da kanın yönü transdusere doğru ise 

yansıyan ses dalgalarının frekansı artar (pozitif doppler kayması). Tersine, kan transduserden 

uzaklaĢırsa frekans azalır (negatif doppler kayması). Doppler ultrasound ekipmanı, yer 

değiĢtirme frekansını tanır ve kırmızı kan hücrelerinin akım yönü ve velositesini belirler. 

Genel olarak iki doppler tekniği kullanılır. “Continuous” ve “pulse wave”. Ultrasoundun kısa 

ileri hareketini dıĢarı vurur ve doppler eko alıcıları dönen bilgileri alır. Continuous wave bir 

kristalle devamlı ultrasound ıĢınını dıĢarı verir, diğer kristaller dönen bilgileri sürekli alır. Her 

iki tekniğin avantaj ve dezavantajları vardır. Pulsed wave, konduğu yerdeki doppler sinyal 

örneklerini kontrol edebilir, fakat alınabilen maksimum akım hızı sınırlıdır, ciddi darlıkların 

ölçümünde yetersiz kalır. Tersine continuous wave doppler, oldukça yüksek akım hızlarını 

ciddi darlıklarda bile ölçebilir, fakat örneğin yerini tam olarak lokalize edemez, doppler 

ıĢınları boyunca herhangi bir yerden sinyal toplanabilir. Ġki teknik birlikte kullanıldığında 

klinik faydaları artar (12). 

           Doppler ekokardiyografi, tekniği kan akımının yönünü çalıĢmada faydalıdır; kardiyak 

Ģantların varlığı ve yönü tespit edilebilir; prostetik kapaklar dahil kalp kapaklarının yetmezlik 

ve darlıkları çalıĢabilir; damar darlıklarının tespiti, lezyonların hemodinamik ciddiyeti, 

kardiyovasküler sistemin çeĢitli bölgelerindeki basınçların tayini; kalp debisi ya da kan 

akımının belirlenmesi, ventriküllerin diyastolik fonksiyonlarının değerlendirilmesi yapılır. 
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            Kırmızı kan hücreleri transdusere doğru hareket ettiğinde, akım hızı “0” çizgisinin 

üzerinde görülür; transduserden uzaklaĢan hareketlerde “0” çizgisinin altında görülür. 

Tekniğin yararlarını arttırmak için doppler eko genellikle renkli akım haritalama ile birlikte 

kullanılır. 

2.3.3 RENKLĠ AKIM HARĠTALAMA 

            Renkli doppler çalıĢmaları, ekokardiyografideki yapıların üzerinde kan akımının yönü 

ve türbülansının görüntülenmesini sağlar. Sistemik doppler çalıĢmaları ile benzer sonuçlar 

elde edilse de bu teknik daha kısa zamanda ve daha doğru sonuç verir. Genel olarak kırmızı, 

transdusere doğru olan akımı, mavi transduserden uzaklaĢan akımı gösterir. Ultrasound ıĢını 

akım yönüne dik olmazsa renk görülmeyebilir. Türbülan akım sarı ya da yeĢil olarak kodlanır 

(12). 

     2.3.4 KONTRAST EKOKARDĠYOGRAFĠ 

           Periferik ya da santral venden, indosiyanin yeĢil, dekstrozlu su, salin ya da hastanın 

kanı verildiğinde ekokardiyogramda mikrokavitasyonlar ya da eko bulutu oluĢturur. 

Enjeksiyon sırasında M-mod veya iki boyutlu ekokardiyografi ile ilgili yapılar gözlenir ve 

kaydedilir. Bu teknik, kalp içi Ģantları, yapıları ve kalp içindeki akım paternlerini baĢarıyla 

gösterir. Örneğin intravenöz yoldan bir sıvı enjekte edildiğinde atriyal ya da ventriküler 

seviyedeki sağ-sol Ģantın varlığı desteklenebilir. Bu teknik, artiyal seviyede sağ-sol Ģant 

sonucu oluĢan siyanozun ya da ısrar eden arteriyel desaturasyonlu postoperatif hastaların 

tanısında kullanılabilir. Bu tekniğin yerini büyük oranda renkli akım haritalama ve doppler 

çalıĢmaları almaktadır (12). 

2.3.5 TRANSÖZOFAGEAL EKOKARDĠYOGRAFĠ 

           Fleksibl endoskobun ucuna iki boyutlu ya da multiplane transduserlerin 

yerleĢtirilmesiyle özofagus yoluyla yüksek kaliteli iki boyutlu görüntülerin elde edilmesi 

mümkün olmuĢtur. Bu yaklaĢım renkli akım haritalama ve doppler çalıĢmalarını içermektedir. 

Hastanın göğüs duvarından kalp ya da damarların tatminkar bir görüntüsü elde edilemezse 

(örneğin; obezite, kronik obstruktif akciğer hastalığı nedeniyle), transözofageal 

ekokardiyografi kullanılabilir. Bu yaklaĢım, özellikle nativ ya da prostetik kapaktaki trombüs, 

endokardit vejetasyonları, sol atriyal boĢluk ya da apendiksteki trombüsler ve aort 

disseksiyonunu göstermekte faydalıdır. Kalp ameliyatına gidecek hastalarda transözofageal 
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ekokardiyografi genellikle kullanılır. Transözofageal ekokardiyografi ile cerrahi giriĢim 

boyunca sol ventrikül fonksiyonları monitörize edilebilir, ayrıca kapak ya da doğumsal kalp 

hastalıklarının cerrahi onarımı öncesi ve sonrasında kardiyak morfoloji ve fonksiyonları 

değerlendirilebilir. Komplikasyonları önlemek için hastaya anestezi veya sedasyon 

gerekeceğinden bir anestezistin olması gerekmektedir. Komplike kalp hastalığı olan ve genel 

anestezi ya da sedasyonun riskli olduğu hastalarda, bazı obez yetiĢkinlerde lokal anestezi ile 

uygulanabilir (12). 

           2.3.6 ĠNTRAVASKÜLER EKOKARDĠYOGRAFĠ  

             Ġntravasküler ekokardiyografi sağlamak için ultrasonik transduser küçük bir kateter 

içine yerleĢtirilir ve damar lümenleri görüntülenebilir. YetiĢkinlerde aterosklerotik arterler, 

Kawasaki hastalığı geçiren çocuklarda koroner arter darlığı ve anevrizması bu cihazlarda 

değerlendirilebilir (12) 

      2.3.7 FETAL EKOKARDĠYOGRAFĠ 

           Ekokardiyogramlarda görüntünün iyileĢmesi fetal kardiyovaskuler yapıların 

görüntülenmesini mümkün kılmıĢ, kardiyovasküler anomalilerin uterus içinde tespit 

edilebilmesini sağlamıĢtır. Aynı zamanda doppler çalıĢması ve renkli haritalama da birlikte 

kullanılır. ÇalıĢmanın tamamlanması için transduserin annenin karın duvarında çeĢitli 

pozisyonlarda yerleĢtirilmesi gerekir (12). Wansberg ve arkadaĢları 1972 yılında M-mod 

ekokardiyografi kullanarak, ilk defa doğumsal kalp hastalıklarını anne karnında teĢhis etmeye 

çalıĢmıĢlardır (10). 

            Fetal ekokardiyografi gebeliğin hangi döneminde kimlere uygulanmalıdır? 

            Fetal ekokardiyografi, rutin obstetrik inceleme yapan her kadın doğum uzmanının dört 

boĢluk veya büyük damarlarda herhangi bir Ģüpheli durum belirlediğinde risk faktörü olsun 

olmasın bütün gebelere yapılmalıdır. Doğumsal kalp hastalıkları saptanan gebeliklerin 

%70‟inde herhangi bir risk saptanmadğından, fetal ekokardiyografi bütün gebeliklerde 

gereklidir (23). Daha erken ve doğru tanıma sürecinin devam ettiği günümüzde, ultrasonografi 

teknolojisindeki ilerlemelere paralel olarak 10-14 gebelik haftasında transvaginal yolla kalbin 

4 boĢluk görüntüsü elde edilebilmektedir. Gebeliğin 12-13. haftalarında, transabdominal 

(%76) ve transvaginal (%95) yöntemle kalp boĢlukları ortaya konulabilmektedir. Bazı major 

kalp anomalilerinin 10-12 gebelik haftasında (ektopia kordis, geniĢ sağ atriyum, 
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atriyoventrikuler septal defekt) tanısı konulan olgular yayınlanmaktadır. Genel olarak 

birleĢtiren ortak nokta, 13-14. gebelik haftasında ortalama %90 oranında DKH‟nın 

belirlenebilmesidir (24,25).  

           Riskli gebeliklerde, fetal ekokardiografinin 13-14. gebelik haftalarında transvajinal 

yolla yapılması planlanabilir. Riskli gebelerde 14-16. haftada transvajinal fetal 

ekokardiyografi, yapılan bir çalıĢmada %70 duyarlılıkta ve %98 özgüllükte tanı 

konulabildiğini göstermektedir. Transabdominal yolla en uygun görüntüleme 18-24. gebelik 

haftalarında elde edilebilir, ancak DKH saptandığında, genetik kromozomal haritanın net 

bilinmesi gerektiğinden, altın standart fetal ekokardiyografinin 18-20.gebelik haftasında 

gerçekleĢtirilmesi en ideal yaklaĢım olarak gözükmektedir (26).  

           Kadın doğum uzmanı fetal kalpte nelere bakmalıdır? 

          Çocuk kardiyoloji derneği fetal kardiyoloji çalıĢma gurubunun 2004 ve ISUOG‟un 

2006 kılavuzları, anomali taramasına yönelik rutin fetal ultrasonografik incelemede kalp 

taramasında dikkat edilecek noktalar aĢağıdaki tabloda özetlenmiĢtir. (Tablo.2) (27)  

          Tablo 2.2 Ultrasonografik incelemede kalp taramasına temel yaklaĢım (12) 

  • Mide ve kalp fetusun sol tarafındadır 

  • Normal dört boĢluk görüntüsü 

– Boyutlar 

  • Kalp toraksın 1/3‟ünü oluĢturur 

– Pozisyon 

  • Septum orta hatta ortalama %45 derecelik açıdadır 

– Yapı 

  • 2 atriyumun boĢlukları eĢit dengeli boyutlardadır 

  • 2 ventrikülün boĢlukları ve duvar kalınlıkları normal eĢit dengeli boyutlardadır 

  •Atriyoventriküler kapaklar iki adet ve fonksiyoneldir 

  • Crux cordis kabin çatısının sağlam yerinde görülmelidir 

  • Ġnterventriküler septum apeksten crux cordise kadar sağlam, defektsiz izlenmelidir 

  • Foramen ovale atriyal septumun orta bölümünde ve çapı en az septum uzunluğuna 1/3 

oranında olmalıdır 

– Fonksiyon 

  • Ventriküller dengeli ve düzenli ritimde kasılması izlenmelidir 
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Genel olarak, normal kalp ekseni situsu ve pozisyonu belirlenir, kalp toraksın 1/3‟unu 

kaplar büyük kısmı sağ göğüs boĢluğundadır. Normal bir kalpte her zaman dört boĢluk vardır, 

hipertrofi ve perikardiyal effüzyon yoktur. Atriyumlar dengeli eĢit boyutlarda foramen ovale 

kapakçığı sol atriyumda izlenir ve atriyumları ayıran septumun primum bölümü her zaman 

vardır. Ventriküller dengeli eĢit boyutlarda ve duvarda hipertrofi yoktur. Sağ ventrikülde 

apekse doğru moderator bant izlenir. Ventrikulleri ayıran duvarda apeksten crux cordise 

herhangi bir defekt yoktur. Atriyo-ventriküler kapaklar serbest olarak açılır. Trikuspit kapak 

mitral kapağa göre apekse doğru daha aĢağı düzeyde ventriküle yapıĢıklık gösterir (24).  

Fetal kalbin ekokardiyografi ile değerlendirilmesine temel yaklaĢım: Dört boĢluk 

görüntüleme, fetal kalp hastalıklarının tanınmasında anahtar rol oynar. Ultrasonografik 

taramada önemli olan, kalpte dört boĢluk olup olmadığı ve boĢluklar arası boyutların dengeli 

olup olmadığının bilinmesidir. Dört boĢluk görüntüleme, anatomik yapıların en uygun Ģekilde 

değerlendirmesini sağlar, %50-70 oranında DKH tanısında yardımcıdır. Dört boĢluk görüntü 

ile %0,2 oranında görülen ventriküller arası dengenin bozulması %60 doğrulukla, ayrıca %0,3 

oranında rastlanan büyük damar patolojileri ise, %90 doğrulukla belirlenebilir (7,28) Normal 

kalp, göğüs boĢluğunda önde solda yerleĢmiĢtir, apeks orta hatta, ortalama 30-60 derecelik açı 

yaparak sola bakar. Kalbin yüzey alanı aynı kesitte toraks yüzey alanına oranı yaklaĢık 1/3 

orandadır. Dört boĢluk görüntüsünde, dengeli iki ventrikülün boyutları birbirine 20-24. 

gebelik haftalarında hemen hemen eĢit, 30-32. haftalarda sağ ventrikülden biraz daha büyük 

olarak (sağ ventrikül / sol ventrikül oranı <1,4 ) izlenir. Eğer bu oran 1.8‟i aĢarsa mutlaka 

DKH‟larından Ģüphe edilmelidir. Ventrikül duvar kalınlığı yaklaĢık 2 mm‟dir ve perikardiyal 

sıvı kalınlığından her zaman fazladır (24). Sağ ventrikülde yer alan apikal moderatör bant, sağ 

ventrikül ile sol ventrikül morfolojisinin birbirinden ayırt edilmesinde yol göstericidir. 

Ventrikülleri ayıran septum, normal kalpte apeksten crux cordise kadar herhangi bir defekt 

içermez. Crux cordis atriyumları ayıran septumun, primum bölümü ile süreklilik gösterir, 

kalbin çatısını oluĢtuyor olmaması, atriyoventriküler kanal defektinin habercisi olabilir. 

           Atriyumlar boyut ve çap olarak birbirlerine eĢittir. Ġnteratriyal septum üzerinde 

foramen ovale kapakçığı her zaman sol atriyumda izlenir. Foramen ovale septumun ortasında 

yeralır, apekse doğru, alt kısımda defekt varsa, crux cordis görüntülenemiyorsa ostium 

primum defekt, eğer üst bölümde posterior rim yoksa, sinus venosus tipi bir defektten Ģüphe 

edilir. Foramen ovale açıklığı, kalpte sol ventrikülün dengeli geliĢmesini sağladığından 

restriktif olmaması, interatriyal septum uzunluğunun en az 1/3 uzunluğu kadar olması ve 

atriyal kapakçığın sol atriyuma doğru hareketli olması gereklidir. Sistemik ve pulmoner venöz 
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dönüĢlerin doğru anatomik açılımları ayrıca incelenmelidir. Vena kava inferior her zaman sağ 

atriyuma açılır, ayrıca vena kava superior ve koroner sinus sağ atriyumda pulmoner venler sol 

atriyumdadır. Ventrikuller ile atriyumları, solda mitral sağda trikuspit kapak ayırır. Trikuspit 

ve mitral kapak aynı eĢit düzlemde değildir. Trikuspit kapak sağ ventrikül apeksine doğru 

daha aĢağıda yapıĢmıĢtır. Trikuspit kapak papiller adaleleri sağ ventrikül apeksine, mitral 

kapak adaleleri sol ventrikul posterior duvarına yapıĢırlar.  

           Dört boĢluk görüntüleme; ventrikül-arter iliĢkisini, ventrikül çıkım yolları, büyük arter 

kapakları, büyük damar patolojileri, arkus aorta sürekliliği, duktus arteriyozus, bazı 

interventriküler septum defektlerini, sistemik ve pulmoner venöz dönüĢ anomalilerini 

göstermekte yetersizdir. Büyük arterlerden aorta, sol ventrikülden anterior duvarı 

interventriküler septumda olacak Ģekilde çıkar. Aorta pulmoner arter ile çaprazlaĢır ve arkus 

aortayı oluĢturur, buradan brakiyosefalik arter ve subklavyen arterler çıkar. Mitral kapakla 

süreklilik iliĢkisi içindedir. Ekokardiyografide aortik ve pulmoner anulus çaplarının eĢit ve 

dengede olup olmadığına, çıkım yollarında darlık olup olmadığına ve damarlar arası çapraz 

iliĢki olup olmadığına bakılmalıdır. Pulmoner arter, aortadan biraz büyük sağ ve sol pulmoner 

arter ile duktus arteriyozusu verir. Duktal arkus, pulmoner arter ile inen aorta iliĢkisinin 

birlikte görüntülenmesi ile belirlenebilir. Duktus arteriyozus ve arkus aorta aynı çaplardadır. 

Büyük damar çıkıĢları fetus kalbini hangi açıdan gösteriyorsa değerlendirmek yeterlidir, 

Ģematik kalp görüntü eksenlerini elde etmek her zaman kolay olmayabilir. Genelde teknik 

olarak dört boĢluk görüntü elde edildikten sonra probun anterior ve posterior hareketleri çıkım 

yollarını gösterir. Rutin dört boĢluk görüntüleme ile %93 oranında yeterli inceleme olanağı 

verir. Sol ventrikül çıkım yolu % 4.2, sağ ventrikül çıkım yolu % 1,6, iki çıkım yolunun da 

birlikte %1.3 oranlarında görülmeme ihtimali vardır (24). 

           Fetal ekokardiyografi, yüksek riskli hastalarda doğumsal kalp lezyonlarının saptanma 

oranını arttırır. Fetal ekokardiyografinin rezolüsyonu ve doğruluğu mükemmel değildir ve 

aileler normal bir fetal ekokardiyogramın DKH yokluğunu garantilemediğine dair 

bilgilendirilmelidir. 

 

2.4  DOĞUMSAL KALP HASTALIKLARININ GELĠġĠMĠNDE 

ETKĠLĠ OLAN FAKTÖRLER 

           Geçtiğimiz yıllarda, özellikle kalıtılan tipte doğumsal kalp hastalıklarının genetik 

geçiĢi ile ilgili araĢtırmalar yapılmıĢtır (4). Buna rağmen kalıtımsal olmayan doğumsal kalp 
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hastalıklarına neden olan risk faktörleri ve bunların fetal kalp üzerine etkileri hakkında daha 

az araĢtırma vardır. Bir kısım araĢtırmalarda, annenin antenatal dönemde kullandığı folik asit 

ve multivitaminler, antenatal dönemde geçirilen infeksiyonlar, annenin kullandığı çeĢitli 

ilaçlar ve paternal faktörler incelenmiĢ, çeliĢkili sonuçlar açıklanmıĢtır. Bugüne kadar en 

dikkat çeken faktörler olarak, maternal fenilketonüri, pregestasyonel diyabet, talidomid, 

indometazin tokolizi, vitamin A ve retinoidlerin kullanımıdır. 

 Doğumsal kalp hastalıkları, doğumsal defektlerin en sık rastlanılanı ve perinatal 

mortaliteye en çok katkıda bulunan hastalığıdır (1). Doğumsal kalp hastalıklarına neden olan 

daha fazla çevresel değiĢkenin saptanması durumunda, hastalıkların daha önceden önlenmesi 

mümkün olabilecektir. Bir çalıĢmada değiĢtirilebilen risk faktörlerine sahip defektlerin toplam 

DKH‟ların %30‟una yakın kısmını oluĢturduğu görülmüĢtür, diğer anlamda alınacak 

önlemlerle toplam DKH‟ların %30‟unun ortadan kaldırabileceği sonucuna varılmıĢtır (5). 

Toplum bazlı çalıĢmalarda bu risk faktörlerinin ortaya çıkartılması, bunları önleyecek 

stratejilerin belirlenmesi, genç çiftlere sunulacak yaĢam tarzı ile doğumsal kalp hastalıklı 

çocuk sahibi olma riskleri azaltılabilecektir. Tanımlanan risk faktörlerinin gebeliğin en çok 

2.ve 7. haftaları arasında doğumsal kalp hastalığına sebep olduğu gösterilmiĢtir (6). 

 2.4.1 MULTĠVĠTAMĠN VE FOLĠK ASĠT KULLANIMI 

            Perikonsepsiyonel dönemde doğumsal kalp hastalıklarını önleyen, aynen folik asit 

alımının nöral tüp defektlerini azaltması gibi tanımlanan tek önemli faktör, folik asiti de 

içeren multivitamin desteği olmuĢtur. Bu sonuç ilk olarak Macaristan‟da gerçekleĢen 

doğumsal anomalilerin verilerinin analizi ile ortaya konulmuĢtur (29). Bulgular daha sonra 

yapılan vaka kontrol çalıĢmalarında desteklenmiĢ ancak kesinleĢmemiĢtir (30). Ġki çalıĢmada 

spesifik kalp hastalıklarından çok genel olarak tüm kalp hastalıklarını içermiĢtir (30,31). 

            Macaristan çalıĢmasında folik asidi içeren multivitamin kullanımının DKH geliĢimi 

riskini %60‟ın üzerinde bir oranda azalttığı gösterilmiĢ (relatif risk, 0.42; 95% güvenlik 

aralığı, 0.19-0.98), Atlanta‟da yapılan toplum bazlı vaka kontrollü çalıĢmada riski %25 

oranında azalttığı gösterilmiĢtir (relatif risk 0.76; 95% güvenlik aralığı, 0.60-0.97) (31). 

           Multivitamin kullanımının spesifik kalp hastalıkları riskini azalttığı bu iki çalıĢmada da 

gösterilmiĢtir (sırasıyla %54 ve %30). Üçüncü çalıĢmada multivitamin kullanımının riski 

azalttığı görülmüĢ, ancak kullanmayan gebelerde tüm konotrunkal defektler için risk artıĢı 
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görülmemiĢtir (32). Dördüncü çalıĢma hastane bazlı vaka kontrollü çalıĢma, azalttığına dair 

bir etki görülmemiĢtir (33). Ventrikül septal defekt için Atlanta ve Macaristan‟daki çalıĢmada 

riskin sırasıyla, %40 ve %85 oranında azaltıldığı görülmüĢtür. Bu çalıĢmalar direk olarak 

multivitamin kullanımının DKH riski arasındaki bağlantıyı incelerken,  diğer iki çalıĢmada 

aynı zamanda bu risk faktörü ile bağlantılı Ģekilde yüksek riskli gebeleri de incelemiĢ, mesela 

folik asit antagonisti kullanmıĢ olan gebelerde multivitamin desteğinin riski azalttığı 

gösterilmiĢtir (34,35).  

            Bu çalıĢmalar folik asit içeren multivitaminlerin muhtemel bir önleyici etkisi 

görülmesi cesaret verici gözükse de, sonuçları kesin olmayan birçok çalıĢmada 

bulunmaktadır. Ġleride daha geniĢ sayıda çalıĢılan faklı fenotipik özelliklerine göre ayrılmıĢ 

vakalarda, belkide risk faktörü taĢıyan maternal diyabet ve ileri yaĢ gebeliklerdeki etkilerine 

yönelik çalıĢmalara ihtiyaç vardır. 

            2.4.2 YARDIMCI ÜREME TEKNĠKLERĠ  

           Yardımcı üreme teknikleri (YÜT), dünyada giderek artan sıklıkta erkek ve kadın 

infertilitesine, geliĢmekte olan teknolojileriyle çözüm yaratmaktadır. Ovulasyon indüksiyonu, 

in vitro fertilizasyon, intrasitoplazmik sperm injeksiyonu dünyada ençok kullanılan 

yöntemdir. Sadece Fransa‟da 2006 yılında doğan bebeklerin %2.6‟sı YÜT ürünüdür (36). 

Yardımcı üreme tekniği yardımıyla dünyaya gelen bebeklerde çoklu gebelik, erken doğum ve 

düĢük doğum tartısı riskleri arttığı gösterilmiĢtir (8). Bazı doğumsal defektlere iliĢkin riskin 

arttığı, spesifik olarak DKH riskinin arttığı çalıĢmalarda gösterilmektedir (37, 38, 39). Az 

sayıda vakanın ele alındığı bazı yayınlarda YÜT ile DKH arasındaki bağlantının sonuçları 

tam olarak kesinleĢtirilememiĢtir. Ayrıca DKH spesifik gruplarının YÜT alt gruplarıyla 

bağlantısı açıklanmamıĢtır (37,40). Tararbit ve arkadaĢlarının yaptığı en son toplum bazlı 

çalıĢmada YÜT alt gruplarından ICSI ve IVF tekniklerinin kromozomal olmayan bazı spesifik 

DKH‟ların riskini arttırdığı gösterilirken, ovülasyon indüksiyon yönteminin herhangi bir 

DKH riskini arttırmadığı ifade edilmiĢtir. Ġn vitro fertilizasyon ve ICSI teknikleri ile 

konotrunkal anomalilerin riski arttığı gözlendi (OR 1.7, %95 güvenlik aralığı, 1.2–2.4), yine 

aynı yöntemlerle kardiyak nöral krest defektler ve DORV riskinin anlamlı derecede arttığı 

gözlendi (OR 1.7, %95 güvenlik aralığı, 1.1–2.7) (41).  

 



22 

 

 

2.4.3 MATERNAL HASTALIKLAR 

 2.4.3.1 FENĠLKETONÜRĠ 

           Tedavi edilmemiĢ maternal fenilketonüri DKH riskini 6 kat arttırmaktadır (42). En sık 

rastlanılan anomaliler; fallot tetralojisi, VSD, PDA ve tek ventriküldür. Neyse ki, konsepsiyon 

öncesi ve gebelikte uygulanan sıkı diyet ile bu risk azaltılabilmektedir (43,44).  

2.4.3.2 MATERNAL DĠYABET 

           DKH pregestasyonel diyabet ile daha az oranda da gestasyonel diyabet ile bağlantılıdır 

(45). Gestasyonel diabet ile iliĢkisi gebelik öncesi fark edilmeyen maternal diyabet Ģeklinde 

açıklanmaktadır (46). Maternal diyabetin situs anomalileriyle bağlantısı gösterilmiĢtir. Diğer 

bağlantılı olan defektler; BAT, non-kromozomal AVSD‟ler, VSD‟ler, hipoplastik sol kalp 

sendromu, konotrunkal anomaliler, çıkıĢ yolu anomalileri, kardiyomyopatiler ve PDA‟dır. 

Diyabetin malformasyonlara etkisi 7. gestasyon haftasından önce oluĢuyor gibi 

gözükmektedir (47) ÇalıĢmalar glisemik kontrolün organogenez üzerindeki etkisini açıkça 

göstermektedir (48). Konsepsiyon öncesi ve gebelikte sağlanacak sıkı glisemik kontrole 

rağmen diyabetik annelerin DKH‟lı bebek sahibi olma riskinin genel topluma göre riskin 

arttığı görülmektedir. Gerçekte de diyabetik annelerin planlı olmayan gebelikleri nedeniyle bu 

kesimdeki hastaların bebeklerinin potansiyel olarak etkilenmiĢ oldukları varsayılabilir (49).  

            Doğumsal anomalilerin maternal diyabetle bağlantılı olduğu kesin gibi gözüksede, 

altta yatan mekanizma tam olarak açıklanamamıĢtır (50). Bir teori, yüksek kan Ģekeri 

nedeniyle embriyoda bir takım regülatuar genlerin ekspresyonunu etkilemesi, bağlantılı olarak 

embriyotoksik apoptotik hücresel değiĢikliklerin görülmesidir (51). Diyabetik farelerde 

antioksidan kullanımı ile embriyopatiyi engellemeye çalıĢılan bir diğer çalıĢmada gözüken bir 

mekanizma da, metabolizma esnasında ortaya çıkan serbest radikallerdir (52). Günümüzde 

gebelik yaĢının artmasıyla özellikle bu risk faktörünün iyi kontrolünün toplumsal açıdan 

önemli sonuçları olabilecektir  

       2.4.3.3 RUBELLA, ĠNFLUENZA VE ATEġLĠ HASTALIKLAR 

           Annenin infeksiyon hastalıkları ile fetal anomaliler arasındaki bağlantı ilk olarak 

rubella infeksiyonu ile ilk ve en güçlü Ģekilde gösterilmiĢtir, gebeliğin erken evresinde 

geçirilen rubella infeksiyonu ile oluĢan tablo konjenital rubella sendromu olarak 
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tanımlanmıĢtır (53). Bugün çok iyi bilinmektedir ki, gebeliğin erken evrelerindeki rubella 

infeksiyonun bebekte PDA, pulmoner valvuler anomaliler, periferal pulmoner stenoz,  

VSD‟ler arasında kesin bir bağlantı vardır ve bu riskin azaltılması için kız çocukların bebek 

doğurma çağına çağına gelmeden aĢılanması etkili olmaktadır (54). Son yıllarda yapılan 

birçok çalıĢma, annelerin geçirmiĢ olduğu ateĢli hastalıkların bebekte geliĢecek doğumsal 

anomaliler ile bağlantılı olduğu yönündedir (55,56,57).  

          Bir çalıĢmada annelerin ilk trimesterde bildirmiĢ olduğu ateĢli hastalıkların bazı 

DKH‟ların geliĢme riskini 2 kat arttırdığı görülmüĢtür (57,58) Annedeki ateĢli hastalıklarla 

ilgili olan bazı spesifik DKH‟dan bir tanesi pulmoner stenozdur (32). Kaliforniya‟da yapılan 

vaka kontrollü çalıĢmada febril hastalık geçiren ve multivitamin kullanmayan gebelerde 

bebeklerdeki konotrunkal anomalilerin arasında bağlantı bulunmuĢtur (59). Benzeri 

çalıĢmalarda enfeksiyonun grip benzeri infeksiyon olduğundan bahsedilmekte,  bu grip 

benzeri enfeksiyonun spesifik kalp hastalıklarına iliĢkin riskleri arttırdığı gösterilmiĢtir (56). 

AteĢli hastalıklar esnasında geliĢen bu malformasyonların mekanizması tam olarak açık 

değildir. Bir hipotez değiĢen apoptozistir. Apoptozisin kardiyak morfogenezle iliĢkili olduğu 

bilinir, örneğin kalp çıkıĢ yolları geliĢimi esnasında ateĢ ve infeksiyonun, geliĢimi 

farklılaĢtırdığı gösterilmiĢtir (60). Bir diğer alternatif, aynı maternal rubellada olduğu gibi 

altta yatan infektif ajanın direk etkisidir (61). 

   2.4.3.4 MATERNAL OBEZĠTE 

           Birkaç çalıĢmada maternal obezite ve DKH arasında bağlantı gösterilmiĢ ancak 

çalıĢmaların sonuçları kesinleĢtirilemiĢtir. Waller ve arkadaĢlarının yaptığı bir çalıĢmada 

vücut kitle indeksi 26 kg/m
2
 „nin üzerindeki gebeliklerde büyük damar anomaliler arasında 

bağlantı gösterilmiĢtir (62). Ġki farklı çalıĢmada ise herhangi bir kalp hastalığı açısından artan 

risk gösterilememiĢtir (63,64).  

           Yakın zamandaki bir çalıĢmada obez siyah annelerde riskin 6.5 kat arttığı gösterilmiĢtir 

(65). Watkins ve arkadaĢları riskin 2 kat arttığını bildirmiĢlerdir (63). Obezite içerisinde 

birçok farklı durumu kapsayan ve sadece vücut kitle indeksi ile sınıflanamayacak kadar 

karmaĢık patolojiler içermektedir. Bu baĢlık altında beslenme faktörleri, mikro besleyiciler ve 

eĢlik eden diyabet gibi durumlar detaylandırılarak araĢtırmalar derinleĢtirilmelidir. 
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 2.4.3.5 HIV ĠNFEKSĠYONU 

            Maternal HIV infeksiyonu vertikal Ģekilde bulaĢan infeksiyonlardan biridir. Etkilenen 

bebeklerde dilate kardiyomyopati ve sol ventrikül hipertrofisi görülmektedir. Sol ventrikül 

kısalma yeteneğinin azaldığı görülmüĢtür, infeksiyonun yapısal doğumsal kalp hastalığı ile 

bağlantısı gösterilememiĢtir (66). 

  2.4.3.6 KONNEKTĠF DOKU HASTALIĞI 

            Lupuslu anne çocuklarının doğumsal tam bloklarının geliĢtiği çalıĢmalar sonucunda 

kesinleĢmiĢtir, kalıcı olan bu defektin diğer doku hastalıklarında da geliĢtiği gösterilmiĢtir 

(67,68). 

  2.4.3.7 EPĠLEPSĠ 

            Sonuçlar epilepsili kadınların DKH‟lı bebek dünyaya getirme riskinin arttığını 

göstermektedir (69). Tabi ki risk artıĢında kullanılan terapotik ilaçların etkileri mevcuttur, 

bazı ilaçların direk teratojenik etki ile bazı ilaçlar ise folat antagonisti olarak DKH geliĢme 

riskini arttırdığı görülmektedir. Tek baĢına geçirilen maternal nöbetin kalp defektleri üzerinde 

etkisini araĢtırmak ve açıklamak zordur (70).   

               2.4.3.8 HEMOFĠLĠ   

            Kardiyak anomali geliĢiminde bir hipotezde vasküler olaylardır, kardiyogenezis 

esnasında oluĢan hemorajilerin anomaliye sebep olduğu ileri sürülmüĢtür. Bunu desteklemek 

için kanama diatezi olanlarda ve ailelerinde DKH araĢtırılmıĢ, normal popülasyonla 

karĢılaĢtırılmıĢ. Jedele ve arkadaĢlarının 120 hemofili A ve 14 hemofili B hasta ile yaptığı 

araĢtırmalarda bir vaka tespit edilebilmiĢ ve 0.75 olarak bulunan oran da, topluma göre riskin 

artmadığı gösterilmiĢtir (71). 

2.4.4 MATERNAL ĠLAÇ MARUZĠYETĠ (TERAPÖTĠK AMAÇLI) 

Amerikan Yiyecek ve Ġlaç Birliği (FDA) ilaçları teratojenite riskine karĢı yaptığı bir 

sınıflandırma ile sınıflandırmıĢ ve bunu yayınlamıĢtır. Bu risk kategorileri Tablo.3‟de 

gösterilmiĢtir; 
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Tablo 2.3. FDA‟in ilaç sınıflandırması. 

A Kontrollü insan çalıĢmalarında fetal riskin olmadığı gösterilmiĢ ilaçlar 

B Hayvan çalıĢmalarında risk yok veya insan çalıĢmalarında doğrulanmamıĢ 

ilaçlar 

C Hayvan çalıĢmalarında risk gösterilmiĢ, insan çalıĢmaları yetersiz veya yok 

D Ġnsan çalıĢmalarında fetal risk kesin olarak gösterilmiĢ, ancak yararları 

potansiyel risklerden fazlaysa kullanılır 

X Ġnsan ve hayvan çalıĢmalarında fetal anomaliler nedeniyle kullanımı 

kontrendike ilaçlar 

 

             2.4.4.1 TALĠDOMĠD 

           Talidomid kardiyak teratojen olarak bilinir, gebelerde ve gebelik düĢünen kadınlar için 

kontrendikedir. Talidomidin fetal kalpte en çok ASD, VSD ve konotrunkal anomalileri içeren 

geniĢ bir listede sıralanan anomalilerden sorumlu olduğu bilinmektedir (72). Talidomidin 

embriyopatik etkisi için herhangi bir doz bulunmamakla birlikte, 50 mg tek doz kullanan bir 

gebede teratojen etkisi gösterilmiĢtir. FDA‟nın gebelik kategorisi X‟dir. 

 2.4.4.2 VĠTAMĠN A TÜREVLERĠ 

          Ġsotretinoin kullanan gebelerin bebeklerinde diğer malfomasyonlarla birlikte DKH‟da 

gösterilmiĢtir. Ġsotretinoinin karakteristik embriyopatisi, santral sinir sistemi anomalileri, 

mikrognati, yarık damak, timus ve göz anomalileri, kalp ve büyük damar defektlerini kapsar. 

Ġlaç alımının durdurulmasıyla diğer gebeliklerde anomalilerin tekrarlamadığı gösterilmiĢtir 

(73). Gebelerde ve gebelik düĢünen kadınlar için kontrendikedir. Gebelik kategorisi X‟dir. 

           Etretinat ise vücutta depolanması ve uzun süre vücuttan atılamaması nedeniyle, 

teratojenik etkisinin ne kadar süreceği bilinmez. Doğumsal kalp anomalileri ile bağlantısı en 

çok tedavi sonrası 45 ay sonrasında bile gösterilmiĢtir (74). Asitretinin etkisini gösteren 

büyük bir çalıĢma yoktur, ancak vücutta bir miktar etretinata dönüĢtüğü için muhtemelen 

kendi yarılanma ömründen (50-60 saat) daha uzun süre teratojenik etkiye sahiptir. Ġsotretinoin 
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ile topikal tedavinin dozun ayarlanması mümkün olmadığı için teratojenite açısından gerçek 

risk bilinmemektedir, ancak yetersiz bilgiler riskin olmadığı yönündedir. 

   2.4.4.3 ANTĠBĠYOTĠKLER 

            Rothman ve arkadaĢları doğumsal kalp hastalığı olan 390 hasta ile yaptığı vaka 

kontrollü çalıĢmada, doğumsal kalp hastalıklarıyla özellikle büyük arter transpozisyonun, 

maternal ampisilin tedavisiyle bağlantısını göstermiĢtir (75). PeĢinden yapılan birçok benzer 

çalıĢmada bu bulgular doğrulanmamıĢtır (76). Son olarak büyük bir toplum bazlı yapılan bir 

çalıĢmada Macaristan‟da ikinci ve üçüncü trimesterde ampsilin kullanan 4468 vakada DKH 

ile bağlantısı gösterilememiĢtir (77). Birçok büyük çalıĢma maternal ampisilin kullanımıyla 

ilgili olarak yapılmıĢ ve genel olarak doğumsal anomaliler ile birlikteliği gösterilememiĢtir. 

FDA‟da kategori B olarak belirtilmiĢtir (78). Danimarkalı bir araĢtırmacı birinci trimesterde 

ampisilin kullanan ve risk faktörü taĢıyan gebelerde, riskin beklenenden daha fazla 

artmadığını göstermiĢtir (79). 

            Erken gebelik haftasında maternal vajinal metronidazol kullanımına iliĢkin yayınlanan 

iki meta-analizin sonucunda, risk artıĢı gözlenmemiĢtir (80,81). Baltimore- Washington 

İnfanty Study (BWIS) metronidazol kullanımının, çıkıĢ yolu anomalileri (OR, 6.0; %95 

güvenlik aralığı, 1.8-20.7) ve membranöz VSD (OR, 12.2; % 95 güvenlik aralığı, 3.0-50.2) 

için risk artıĢı yarattığı gösterilmiĢtir (32). Gebelik kategorisi B‟dir. 

           Maternal trimetoprim-sulfametaksazol (kategori C) kullanımı ile bağlantsını araĢtıran 

vaka kontrollü çalıĢmada, ikinci ve üçüncü trimesterdeki gebeler çalıĢmaya alınmıĢ ve 3870 

DKH‟lı çocuk incelenmiĢ, Macaristan‟da yapılan çalıĢmayla benzer sonuçlanmıĢ, beraberinde 

folik asit kullanan gebelerde riskin azaldığı görülmüĢtür.( OR, 2.1; %95 güvenlik aralığı, 1.4 - 

3.3). (34,35) 

  2.4.4.5 ANTĠVĠRAL, ANTĠRETROVĠRAL ĠLAÇLAR 

           Annenin kullandığı Zidovudinin (kategori C) DKH‟yı da kapsayan doğumsal 

anomalilerle bağlantısı gösterilmiĢtir (82). Antiviral ilaçların mekanizmasının aksine tutarsız 

bir Ģekilde riskin ilk ya da ikinci trimesterde değilde, üçüncü trimesterde arttığı gösterilmiĢtir. 

Antiretroviral Gebelik Birimi tedavinin, ikinci ve üçüncü trimesterlerde verilmesiyle DKH 

arasında bağlantı görülmediğine dair görüĢünü bildirmiĢtir. 
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   2.4.4.6 ANTĠFUNGAL TEDAVĠLER 

           Ġngiltere‟deki kohort çalıĢmada ve Danimarka‟daki çalıĢmada, gebeliğin ilk trimesterde 

kullanılan tek doz oral flukonazol tedavisinin DKH riskini arttırmadığı gösterilmiĢtir (gebelik 

kategorisi C). (83) 

           Benzer Ģekilde prospektif bir çalıĢmada, doğumsal anomali sıklığının flukonazol 

kullanan gebelerde artmadığı gösterilmiĢtir (median doz 200 mg). ÇalıĢmada 4 çocuğun 

benzer ve nadir doğumsal anomalileri (DKH da dahil) olduğunu not edilmiĢtir, sonuçlarda bu 

gebeliklerin çoğunun ilk ve değiĢik trimesterlerde coccoidoidomycosis menenjiti nedeniyle 

yüksek doz (400-800 mg/gün) flukonazol tedavisi almıĢ olduğunu bildirmiĢtir (84,85). 

             2.4.4.7 ANTĠKONVÜLZANLAR 

            Bugüne kadar birçok çalıĢma epileptik gebelerde geliĢen doğumsal malformasyonları 

yayınlamıĢ, ancak bu çalıĢmalar teratojenitenin epilepsiden mi, yoksa antiepileptik tedaviden 

mi kaynaklandığını açıklayabilecek bilgiyi içermemektedir. Bununla birlikte epileptik 

hastalarda nöbet kontrolünün zor olması ve mulitpl ilaç kullanılması nedeniyle yapılan bu 

çalıĢmalarda hangi ilacın hangi malformasyonla bağlantısı olduğunu anlamak gerçekten 

zordur (86,87). Bazı antikonvülzanların karakteristik anomalilerden sorumlu olduğu 

bilinmektedir (fetal hidantoin sendromu), bunlardan bazıları doğumsal kalp hastalıklarını da 

içermektedir (fenitoin gebelik kategorisi D, valporik asidin gebelik kategorisi D‟dir). 

  2.4.4.8 LĠTYUM 

            Bir bağlantıda gebelikte lityum kullanımının geliĢecek Ebstein anomalisi arasında 

gösterilmiĢtir. Ġlk trimesterde lityum kullanan gebelerin incelendiği çalıĢmada 225 çocuğun 

%8‟inde ciddi doğumsal kalp hastalıkları görülmüĢtür. Bunların üçte biri Ebstein anomalisidir 

(88). Bu bilgilerin aksine, 698 doğumsal anomalili çocuğun değerlendirildiği vaka kontrollü 

çalıĢmada herhangi bir bağlantı tespit edilmemiĢtir, ancak bu çalıĢmada hasta ve kontrol 

grubu sayısı düĢüktür (89). Birçok retrospektif, prospektif ve meta-analiz çalıĢmadan çıkarılan 

sonuç lityumun kardiyak teratojen gibi görünmediğidir (90,91).  Gebelik kategorisi D‟dir.  

      2.4.4.9 BENZODĠAZEPĠNLER, SEDATĠF/HĠPNOTĠKLER, TRANKLĠZANLAR 

           Gebelikte diazepam kullanımının doğumsal anomalilerle bağlantısı olduğunu gösteren 

ve 400 vakayı kapsayan iki çalıĢma yayınlamıĢtır (75,92) Bracken daha sonra bu çalıĢmaları 
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yeniden analiz edip, çıkan sonuçların gebelikte diazepam kullanımının doğumsal anomalilerle 

bağlantısı olmadığını göstermiĢtir (76). Zieler ve Rothman daha sonraki çalıĢmada bir bağlantı 

gösterememiĢlerdir (92). Gebelikte diazepam kullanımı ile ilgili 150 VSD‟li çocukta yapılan 

araĢtırmada, bir bağlantı gösterilememiĢtir (93). Gebelik kategorisi D‟dir. 

            Gebelikte hipnotik amaçlı olarak kullanılan amobarbitalin, doğumsal anomali sıklığını 

belirgin Ģekilde arttırmadığı gösterilmiĢtir. Gebelik kategorisi D‟dir. Buna rağmen kardiyak 

malformasyon oranı artmıĢtır. (RR, 2.6; % 95 güvenlik aralığı, 1.0-5.2) (94). Uzun süreli ya 

da yüksek doz kullanımının gebelikteki etkisi bilinmemektedir. 

            2.4.4.10 SEMPATOMĠMETĠKLER  

            Rothman ve arkadaĢlarının yapmıĢ olduğu vaka kontrollü çalıĢmada, erken gebelikte 

fenilefrin kullanmıĢ olan gebelerde kontrol grubuna göre DKH geliĢtirme riskinin hafifçe 

arttığı söylenmiĢ. Daha sonra aynı araĢtırmacı tarafında yayınlanan yeni yayınlarda bu bilgi 

doğrulanmamıĢtır (75,92). Ġlk trimesterde fenilefrin kullanımının doğumsal kalp 

hastalıklarıyla bağlantısı olmadığı büyük bir kohort çalıĢmada gösterilmiĢtir (94). 

 2.4.4.11 KORTĠKOSTEROĠDLER 

            Maternal kortikosteroid kullanımı ile DKH geliĢimi arasında muhtemel bir bağlantı 

BWIS‟te açıklanmıĢtır (OR, 1.71; % 95 güvenlik aralığı, 1.01 - 2.88) (32). Konotrunkal kalp 

anomalisi olan 207 çocuğun incelendiği toplum bazlı vaka kontrollü çalıĢmada maternal 

kortikosteroid kullanımının doğumsal kalp hastalıklarını arttırdığı gösterilememiĢtir (95).  

 2.4.4.12 FOLAT ANTAGONĠSTLERĠ 

           Sülfosalazin ve diğer dihidrofolat redüktaz inhibitörlerinin ikinci ve üçüncü 

trimesterdeki gebelikte kullanımı (kategori B) ve doğumsal kalp hastalıklarının geliĢimi 

arasındaki bağlantı 3870 doğumsal kalp hastalığı olan çocuklarda incelenip gösterilmiĢ (OR, 

3.4; %95 güvenlik aralığı, 1.1-6.1). Bu bağlantı folik asit alan annelerde görülmemiĢtir (34). 

Söylenildiği gibi, trimetoprim sülfometaksazolün gebelikte kullanımı doğumsal kalp hastalığı 

riskini arttırır, folik asit kullanımı ile risk azaltılabilmektedir (34,35) 

  2.4.4.13 NON-STEROĠD ANTĠĠNFLAMATUAR ĠLAÇLAR 

Ericson ve Kallen erken gebelik evrelerinde, nonsteroid anti-inflamatuar kullanan 

gebelerde geniĢ vaka grubunda (n:2557) yaptığı çalıĢmada, doğumsal malformasyonlar için 
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oranın 1.08, (95% güvenlik aralığı, 0.84 - 1.29), kardiyak malformasyonlar için oran 1.86 

bulundu (95% güvenlik aralığı, 1.32 - 2.62). Buradan çıkan sonuç, ilacın kardiyak defektler 

için spesifik olmadığıdır (96). 

            Ġbuprofenin gebelikte kullanımının (kategori B), fetusta geliĢen D- BAT (OR, 2.5; 

%95 güvenlik aralığı, 1.2-4.9), membranöz VSD (OR, 1.9; %95 güvenlik aralığı, 1.0-3.5), 

Down sendromu ile iliĢkili AVSD (OR, 2.4; %95 güvenlik aralığı, 1.1-4.2) ve biküspid aorta 

(OR, 4.1; %95 güvenlik aralığı, 1.8-9.3) ile bağlantısı görülmüĢ. Down sendromuyla iliĢkili 

olmayan AVSD ile iliĢki gösterilememiĢtir (5). Souter ve Hammerman iki ayrı çalıĢmada, 

ibuprofen tokolizi ile persistan PDA arasında iliĢki bulmuĢlardır (97,98). Bu etki özellikle 

doğumu içeren 48 saatte uygulama yapılıyorsa, daha belirgin olmaktadır. Ek olarak, maternal 

naproksen, diklofenak, ketoprofen, indometazin ve sulindak kullanımı sonrası duktusun erken 

kapanması ve persistan pulmoner hipertansiyon olguları birçok defa bildirilmiĢtir 

(99,100,101)   

 2.4.4.14 FEMALE HORMONLAR  

            Oral kontraseptiflerin gebelikte kullanımının potansiyel kardiyak teratojen etkisi, iki 

vaka kontrollü çalıĢmada gösterilmiĢtir (102,103). Wisemann ve Dodds oral kontraseptiflerin 

DKH geliĢmesi riskiyle bağlantısını bulamamıĢlardır (104). Ferencz ve arkadaĢları 110 

doğumsal kalp hastalığı olan anne ile yaptığı çalıĢmada, belirgin bir bağlantı kurulamamıĢtır 

(105). Genel olarak bilgiler, hormonal desteğin bu açıdan güvenli olduğudur. 

            Maternal klomifen kullanımı ile aort koarktasyonu arasındaki bağlantı, 126 

koarktasyonlu çocuğun değerlendirildiği bir çalıĢmada gösterilmiĢtir (OR, 4.5; %99 güvenlik 

aralığı, 1.0-19.9) (32). Vaka kontrollü 83 konotrunkal defektli çocuğun incelendiği bir 

çalıĢmada, maternal klomifen kullanımının kontotrunkal defektle bağlantısı görülememiĢtir 

(106). BWIS‟te maternal klomifen kullanımının FT ile bağlantılı olduğu bildirilmiĢtir (OR, 

3.2; %95 güvenlik aralığı, 1.6-6.3) (32).  

  2.4.4.15 NARKOTĠKLER 

           Doğumsal kalp hastalığı olan 300 ve 400 çocukta yapılan vaka kontrollü iki çalıĢmada 

maternal kodein kullanımı ile (kategori C) bağlantı görülmüĢtür, ancak metodolojideki 

sınırlamalar nedeniyle sonuçların doğruluğu açısından Ģüphe duyulmuĢtur (75,92). Daha 

sonra yayınlanan çalıĢmada bağlantı gösterilememiĢtir (107). 
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            2.4.4.16 KEMOTERAPĠ 

           Gebelik esnasında kemoterapötik ajanların kullanıması ile ilgili bugüne kadar 

yayınlanmıĢ bir bilgi bulunmamaktadır. Literatürler gebelik öncesinde kematerapötik 

ajanların kullanılması ile sınırlıdır. Büyük sayıda doğumsal anomalili çocukların 

değerlendirildiği vaka kontrollü çalıĢmada, annelerinin çocukluk ya da adolesan dönemde 

kanser tedavisi almıĢ olan çocukların DKH oranı %10 olarak belirtilmiĢtir, daktinomisin almıĢ 

olanlarda bu oran %0.6 olarak görülmüĢtür. Doksorubisin ile ilgili insan ve hayvan 

deneyimlerde riskin artmadığı görülmüĢtür (108). Anti-neoplastiklerin gebelik kategorisi 

D‟dir. 

            2.4.4.17 ANJĠOTENSĠN DÖNÜġTÜRÜCÜ ENZĠM ĠNHĠBĠTÖRLERĠ 

           Tennessee Medicaid sistemindeki 29507 çocuğun incelendiği kohort çalıĢmada, 

maternal anjiotensin dönüĢtürücü enzim inhibitörü kullanıp ilk bir yılda doğumsal 

malformasyon tespit edilen vakalar ele alınmıĢ. ÇalıĢma ilacın ilk trimesterde kullanımının 

yaygınlığını %0.7 olarak bulmuĢ, doğumsal kalp hastalıklarını da içeren doğumsal 

malformasyon sıklığının belirgin Ģekilde arttığını gözlemlemiĢlerdir (OR, 3.72; %95 güvenlik 

aralığı, 1.89-7.30). Referans gruptaki major malformasyonların oranı (%2.6) ise genel 

populasyondaki orandan (%3.0-3.5) daha düĢük bulunmuĢtur (109). 

  2.4.5 MATERNAL NON-TERAPÖTĠK ĠLAÇ MARUZĠYETĠ 

  2.4.5.1 KAFEĠN 

           Kafeinin plasentayı geçtiği bilinmekte, bu nedenle doğumsal malformasyonlara 

hazırlayıcı bir etken olabileceği düĢünüldüğü için FDA, gebelerin günlük kafein alımını 

kısıtlamalarını önerir. ÇalıĢmaların açıkça gösterdiği; kafein ile doğumsal kalp hastalıkları 

arasında bir bağlantı olmadığıdır. Vaka kontrollü bir çalıĢmada, 227‟si kardiyak defekte sahip 

2030 malfomasyonlu bebekle annelerin kafein alımı incelenmiĢ. Kafein alımı, çay, kahve ve 

kola olarak birimlendirilmiĢ, 200 mg/gün ve 400 mg/gün üzerinde kafeine maruz kalan 

gruplar arasında fark gözetilmemiĢtir, buda günlük 4 bardak kahveye denk gelmektedir. 

Ancak 1000 mg/gün üzerinde kafein alan bazı annelerin çocuklarında malformasyonların sık 

görüldüğü not edilmiĢ (110). Toplum bazlı bir çalıĢmada 850 tane günde 8 bardak üzerinde 

kahve içen anne üzerinde araĢtırmaya dahil edilmiĢ, sonuçta tüm doğumsal malformasyonlar 

için (buna DKH‟larda dahil) riskin beklendiği kadar artmadığı görülmüĢtür (111). Bir diğer 
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kontrollü kohort çalıĢmada 595 tane günde 4 bardak üzerinde kahve alımı olan anne üzerinde 

yaptığı çalıĢmada, doğumsal malformasyonların görülme sıklığının beklenenden daha fazla 

artmadığı Ģeklinde sonuçlanmıĢtır (112). BaĢka bir çalıĢmada, gebeliğin ilk 4 ayda kafeine 

maruz kalmıĢ 12696 anne üzerinde değerlendirme yapılmıĢ ve doğumsal malformasyonların 

beklenenden fazla görülmediği Ģeklinde sonuçlanmıĢtır (94).  

            Kafein için bir tek BWIS‟te potansiyel bir risk faktörü olarak değerlendirilmiĢtir. 

Burada da kafein maruziyeti ya da dozunun kardiyak defektler ile ilgili artan riskten söz 

edilmemiĢtir (32). Bundan sonra yapılan çalıĢmaların hemen hepsinde ortak görüĢ, kafeinin 

doğumsal kalp hastalıkları sıklığını arttırmadığı yönündedir (113). 

    2.4.5.2 ALKOL KULLANIMI 

            Ġlk defa 1973 yılında fetal alkol sendromu Smith ve Jones tarafından tanımlandığından 

beri, alkolün gebelik üzerinde çok farklı Ģekillerde malformatif etkisinin olduğunu 

gösterilmiĢtir, bunlar arasında doğumsal kalp hastalıkları da vardır (114). Mekanizma, 

etanolün fetal dokuda ödem yaratarak primitif kalp dokusunu geliĢimini etkilediği 

yönündedir. Prospektif çalıĢmalar toplandığında çıkarılan sonuç; ilk trimesterde günde 1-2 

adet içkinin tüketilmesiyle oluĢan riskin, içki içmeyen gebelerden daha fazla olmadığıdır 

(115).  

Finlandiya‟da yapılan vaka kontrollü bir çalıĢmada, 90 konotrunkal anomalili bebeğin 

anneleri, 150 VSD‟li bebeğin anneleri ve kontrol grubu olan 756 alkol alan anne ile bulguları 

karĢılaĢtırılmıĢ, trunkal anomali ile alkol alımı arasında istatiksel bir bağlantı 

gösterilememiĢtir. Ġlk trimesterde alkol alan annelerde VSD‟li bebek sahibi olma riski dikkati 

çekmiĢtir (%47), kontrol grubu için oran %38‟dir (p<0.05) (93). Atlanta‟daki çalıĢmada 

maternal alkol maruziyetinin konotrunkal defektlerle bağlantısı gösterilememiĢtir (OR, 0.72; 

%95 güvenlik aralığı, 0.49-1.06). Hatta sık maruziyetinde bağlantısı gösterilememiĢtir (OR, 

0.44; %95 güvenlik aralığı, 0.13-1.46) (106). Daha yakın zamanda Ġspanya‟da yapılan 

çalıĢmada, günlük çok yüksek miktarda alkol alan annelerin (örneğin 92 g/gün) olduğu grupta 

alkolün fetal kardiyak malformasyonlara sebep olduğu gösterilmiĢtir (116).  

            Baltimore Washington Infant Study‟de son menstrual periyod ve ilk trimesteri içeren 

süre içerisinde maternal alkol alımının (5 bardak bir seferde), tek küçük musküler VSD ile 

bağlantısını göstermiĢtir. Artan miktarda kullanımın anomali insidansını arttırmadığıda 
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görülmüĢtür (32). Benzer bir çalıĢmada Finlandiya‟da ilk trimesterde annelerin alkol 

kullanımı üzerine yapılmıĢ ve tespit edilen tek bağlantı ASD için riskin 2 kat arttığı Ģeklinde 

olmuĢtur, burada da artan miktarda alımın, malformasyonların sayısında ve ağırlığında artıĢa 

sebep olmadığı  gösterilmiĢtir (OR 1.9; %95 güvenlik aralığı, 1.0-3.4) (117). 

2.4.5.3 KOKAĠN VE MARĠHUANA KULLANIMI 

Bir vaka bildirimi Shepard tarafından yapılmıĢ, maternal kokain kullanımının, geliĢen 

kalpte tek ventrikül ve koroner arter oklüzyonuna sebep olduğunu bildirmiĢtir (118). Martin 

ve Khoury, Atlanta‟da yapılan bir vaka kontrollü çalıĢmada, maternal kokain kullanımının 

kalpte tek ventrikül malformasyonu ile bağlantılı olabileceğini göstermiĢtir (119). Neonatal 

toksikoloji çalıĢmasında, 214 çocukta yapılan değerlendirmede tek vakada DKH görülmüĢ, 

bununda periferik pulmoner stenoz olduğu belirtilmiĢtir (120). Daha önce yapılan 

çalıĢmaların değerlendirildiği bir meta-analizde, maternal kokain kullanımının kardiyak 

defektlere iliĢkin riski arttırmadığı sonucunu gösterilmiĢtir (32). Daha sonraki bir vaka 

kontrollü çalıĢmada, kokain kullanımı bazı kardiyak defektlerle bağlantısı bulunmuĢ (OR, 

11.6; %95 güvenlik aralığı, 0.89-151.5), heterotaksi (OR, 3.7; % 95 güvenlik aralığı, 1.3-10.7) 

ve membranöz VSD için riskin arttığı bulunmuĢtur (OR, 2.4; %95 güvenlik aralığı, 1.3-4.4) 

(121, 122). Yayınların sonuçlarının çeliĢkili olmasının sebebi, vaka sayılarının az olmasına, 

kokain kullanımının çoğu kez doğru Ģekilde bildirilmemesine ve kullanım miktarlarının 

farklılık göstermesine bağlı olduğu düĢünülmektedir. 

            Atlanta Birth Defect Case’in yayınladığı sonuçlara göre, maternal marihuana 

kullanımının tek isole VSD riskini iki kat arttırdığı öne sürülmüĢtür. Riskin haftada üç defa 

düzenli maternal kullanımı ile arttığı saptanmıĢtır (123). BWIS‟te maternal marihuana 

kullanımının, bebeklerde Ebstein anomalisi riskini hafifçe arttırdığı açıklanmaktadır (32). 

Gebelik kategorisi C‟dir. 

 2.4.5.4 SĠGARA ĠÇĠCĠLĠĞĠ 

            Bugüne kadar maternal sigara kullanımı ve DKH arasındaki iliĢkiyi inceleyen birçok 

çalıĢma yapılmıĢtır. Bir meta-analiz 1971 ile 1999 arasında yapılan çalıĢmaları derlemiĢ (12 

çalıĢmada tüm kalp defektleriyle ilgili bağlantı araĢtırılmıĢ, 7 tanesinde spesifik kalp defekti 

gruplarıyla iliĢki araĢtırılmıĢ) ve tüm kalp defektleriyle ilgili bir iliĢki bulunamamıĢtır. (OR, 

1.07; %95 güvenlik aralığı, 0.98-1.17) (124). Son zamanlarda yapılan bazı çalıĢmalarda, 
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sigara ile doğumsal kalp hastalıkları arasında bağlantı gösterilmiĢ (Torf ve Christianson 

çalıĢmasında sonuç OR, 2.1; %95 güvenlik aralığı, 1.2 -3.5, Woods ve Raju çalıĢmasında; OR, 

1.56; %95 güvenlik aralığı, 1.12-1.82). Baltimore Washington Infant Study‟de ve Ġsviçre 

çalıĢmasında ilk baĢta bir iliĢki gösterilememiĢ (125,126). Baltimore Washington Infant Study 

verileri kullanılarak küçük bir hasta sayısını içeren çalıĢmada, maternal sigara kullanımı ile 

tek ventrikül ve BAT arasında bir bağlantı gösterilmiĢtir (127). Spesifik defektlerle ilgili daha 

çok sayıda hastayı içeren toplum bazlı çalıĢmalara ihtiyaç vardır. 

 2.4.5.6 A VĠTAMĠNĠ 

Birkaç çalıĢma, diyetle yada suplemantasyonla alınan A vitamini fazlalığının, nöral 

tüp defektleri ve kalp çıkıĢ yolu anomalileri ile bağlantısını göstermiĢtir. Bunun ardından bu 

bağlantıyı destekleyen ve desteklemeyen çalıĢmalarda yayınlanmıĢtır (128,129,130). 

ÇalıĢmaların sonuçları arasındaki bu tutarsızlık, A vitamini alımı hesaplanırken kullanılan 

metoddan kaynaklandığı düĢünülmektedir. Her iki türden çalıĢmaların sonuçlarından 

çıkarılacak ortak sonuç; 10.000 IU retinolün üzerinde alınan suplemantasyonun DKH ile 

bağlantılı olduğudur. Hayvan çalıĢmalarında da yüksek suplemantasyonun hem DKH hem de 

nöral tüp defektlerine neden olduğu görülmüĢtür (129,131)  Gebelik kategorisi X‟dir (günlük 

dozu 18000-25000 IU arasında olanlar)  

           2.4.6 MATERNAL ÇEVRESEL MARUZĠYET 

  2.4.6.1 ORGANĠK SOLVENTLER 

            Bu baĢlık altında yapılan çalıĢmaları doğru Ģekilde değerlendirmek doğal olarak 

zordur, çünkü bu maddeler çeĢitli kimyasallar ile farklı miktarlarda karıĢmıĢ halde 

kullanılırlar ve dolayısıyla bu maddelere temas değiĢik yollarla olur. Çoğunlukla boyaların 

içinde çözücü olarak kullanılan bu maddelerle ilgili az miktarda çalıĢma yayınlanmıĢ, çözücü 

ve diğer organik solventlerin hipoplastik sol kalp sendromu, aort koarktasyonu, pulmoner 

stenoz, intakt septum ile birlikte BAT, FT, TPVDA, non-kromozomal AVSD ve Ebstein 

anomalisi ile bağlantısı gösterilmiĢtir (32). Annelerin mesleki maruziyeti üzerine yapılan 

araĢtırmada organik solventlerin VSD‟ler ile bağlantısı gösterilmiĢ, boya ve verniğin 

konotrunkal anomaliler ile iliĢkili olduğu, mineral yağ ürünlerinin aort koarktasyonu ile 

iliĢkili olduğu öne sürülmüĢtür (113,132,133). 
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  2.4.6.2 HERBĠSĠD, PESTĠSĠD, RODENTĠSĠDLER 

             Zirai sektörde çalıĢılan kadınların dahil edildiği bir çalıĢmada, çocuklarında DKH 

sıklığının arttığı gösterilmiĢ, buda kullanılan zirai ilaçlarla açıklanmıĢtır (106). Baltimore 

Washington Infant Study‟de herbisid ve rodentisidlere maruziyetin BAT ile bağlantısı 

bulunmuĢ, pestisidlerinde TPVDA ve membranöz VSD geliĢiminde potansiyel risk faktörü 

olduğu ileri sürülmüĢtür (32). Son zamanlarda yapılan bir vaka kontrollü çalıĢmaya göre, 

maternal insektisid maruziyetinin bebekte konotrunkal anomaliler ile iliĢkili olduğu 

belirtilmiĢtir (132). 

  2.4.6.3 HAVA KALĠTESĠ 

            Son zamanlarda yapılan bir yayında hava kirleticilerin doğumsal kalp hastalıklarıyla 

bağlantısı olduğu sonucuna varılmıĢtır. Güney Kaliforniya‟da yapılan çalıĢmada, havada 

solunan karbonmonoksid düzeyinin, VSD baĢta olmak üzere diğer doğumsal kalp 

hastalıklarıyla bağlantılı olduğu öne sürülmüĢtür. Ayrıca havada solunan ozon miktarı ile aort 

damarı anomalileri ve diğer kapak anomalileri arasındaki bağlantı vurgulanmıĢtır. 

Kirleticilerin bu etkisinin özellikle ilk 3 ay belirginleĢtiği görülmüĢtür (134). Teksas‟ta 

yapılan bir çalıĢmada, gebeliğin 3 ve 8. haftasında solunan karbonmonoksitin FT riskini 

arttırdığı, havada dolaĢan küçük toz partiküllerinin (<10 mikrometre) solunmasıyla izole ASD 

riskinin arttığı görülmüĢtür. Dioksin miktarı ile izole ASD riskinin arttığı, korbonmonoksitin 

izole ASD‟ler için, ozonun da izole VSD‟ler için potansiyel risk faktörü olabileceği sonucuna 

ulaĢmıĢtır (135). 

2.4.6.4 SU KĠRLĠLĠĞĠ 

           Bir çalıĢmada, trikloretilen ile temas eden suyu kullanan ebeveynlerin DKH‟lı çocuk 

sahibi olma riski, temas etmeyen suyu kullanan çiftlere göre daha yüksek olduğu 

yayınlanmıĢtır (136). Bir baĢka yayında, ilk trimesterde evde mutfak suyu içen annelerin 

çocuklarında DKH riskin arttığı sonucuna varılmıĢtır (137). 

  2.4.6.5 SU KLORĠNASYON YAN ÜRÜNLERĠ 

            Bazı çalıĢmalarda musluk suyunun klorlanmasıyla, su içindeki organik maddeleriyle 

girdiği etkileĢimden oluĢan yan ürünlerin riski araĢtırılmıĢ, oluĢan trihalometanlar gibi yan 

ürünlerin DKH ile bağlantısı görülmemiĢtir (132,139). 
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  2.4.6.6 DĠĞER ÇEVRESEL ETKENLER 

            Ġyonize radyasyonun son zamanlarda doğumsal kalp defektleri ile bağlantısı üzerinde 

durulmuĢ, BWIS‟te annelerin tıbbi ve dental amaçlı maruz kaldığı iyonize radyasyon miktarı 

ile DKH arasında bir bağlantı bulunamamıĢtır (32). Riskin özellikle çöplerin biriktirildiği, 

çevresel kirleticilerin yoğunlaĢtığı bölgelere yakın yerleĢim yerlerinde yaĢayan veya bu 

bölgelere yakın kaynaklardan su içen topluluklarda artmıĢ olabileceği üzerinde durulmuĢtur. 

Büyük toplum bazlı çalıĢmaların sonuçları bir araya toplanıp yapılan çalıĢmalar mevcut. Bir 

çalıĢmada riskin tüm kalp defektlerinde arttığı ifade edilmiĢ, ancak varılan bu sonuç 

kesinleĢtirilememiĢtir, çünkü etkilenen kiĢi sayısı küçüktür (n:3) (140). Ġki ayrı çalıĢmada bir 

bağlantı gösterilememiĢtir (141,142) 

          Doğumsal anomalilerin analiz edildiği bir toplum bazlı çalıĢmada, Avrupa‟nın 16 

bölgesinde (daha çok Batı Avrupa‟da) Çernobil kazasının etkisi araĢtırılmıĢ, araĢtırmanın 

yapıldığı Batı Avrupa ülkerinde doğumsal anomaliler üzerinde Çernobil kazasının etkisi 

gösterilememiĢtir (143). 

2.4.7 MATERNAL SOSYODEMOGRAFĠK ÖZELLĠKLER 

2.4.7.1 YAġ 

            Baltimore Washington Infant Study‟de maternal yaĢın, non-kromozomal DKH ile 

bağlantısı gösterilememiĢtir (32). Spesifik defektler yönünden analiz edildiğinde, 30 yaĢ üzeri 

annelerde BAT için ve Ebstein anomalisi için yüksek risk bulunmuĢ (sırasıyla OR, 1.7; %95 

güvenlik aralığı, 1.1-2.7, OR, 2.6; %95 güvenlik aralığı, 1.4-4.8), daha ileri yaĢ anneler (>34 

yaĢ) biküspid aort kapağı ve ASD‟ler açısından yüksek riskli bulunmuĢtur (sırasıyla OR, 2.5; 

%95 güvenlik aralığı, 1.3-4.8, OR, 1.6; %95 güvenlik aralığı, 1.0-2.5). Küçük yaĢtaki 

annelerse (<20 yaĢ) triküspid atrezisi açısından yüksek riskli bulunmuĢtur (OR, 2.8; %95 

güvenlik aralığı, 1.3-6.4) (32). Non-kromozomal doğumsal anomaliler üzerinde yapılan bir 

analiz olan Metropolitan Atlanta Congenital Defects çalıĢmasında, 1968 ile 2000 yılları 

arasında ileri anne yaĢıyla (>35 yaĢ) tüm DKH arasında iliĢki görülmüĢtür (OR, 1.12; %95 

güvenlik aralığı, 1.03-1.22) (144). 

  2.4.7.2 IRK VE ETNĠSĠTE 
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            Irk ve etnik grupların doğumsal anomalilerle bağlantısını irdeleyen birçok çalıĢma 

yayınlanmıĢtır. Beyaz bebeklerde, siyah bebeklerle karĢılaĢtırıldığında artan oranlarda Ebstein 

anomalisi, aort stenozu, AVSD, ASD‟ler, aort koarktasyonu, trunkus arteriozus, FT, PDA, 

pulmoner stenoz, hipoplastik sol kalp sendromu görüldüğü, azalan oranlarda pulmoner stenoz 

görüldüğü yayınlanmıĢtır (106,145,146,147). Toplum bazlı bir çalıĢmada Kaliforniya‟da 

hispanik ve siyahi kadınların gebeliklerinin, beyaz kadınların gebeliklerine göre doğumsal 

anomaliler yönünden farklı olmadığı saptanmıĢtır (149). 

2.4.7.3 ÜREME PROBLEMLERĠ 

Üreme sorunları yaĢamıĢ olan gebelerin bazı spesifik doğumsal kalp hastalıklarıyla 

bağlantılı olabileceği gösterilmiĢtir. DüĢük doğum öyküsü FT (OR, 1.5; %95 güvenlik aralığı, 

1.0-2.2) ve Ebstein anomalisi (OR, 3.2; %95 güvenlik aralığı, 1.7-5.9) riskini arttırdığı 

saptanmıĢtır (32). Ölü doğum öyküsü olanların non-kromozomal AVSD ile (OR, 5.61; %95 

güvenlik aralığı, 1.94-16.21), önceki preterm doğumların ASD‟lerle (OR, 2.1; %95 güvenlik 

aralığı, 1.24-3.4) iliĢkili riskinin arttığını göstermektedir (32). Gebelik problemi yaĢayanların 

diğer teratojenik faktörleri (mesela diabet gibi) taĢıyor olmaları ya da kalıtılan bilinmeyen 

genleri aktarıyor olabilmeleri muhtemeldir. 

             2.4.7.4 MATERNAL STRES 

            Atlanta‟daki vaka kontrollü çalıĢmada maternal stres olarak ölçülen iĢten atılma, 

boĢanma, ayrı kalma, yakınlarının ya da bir arkadaĢının ölümü ile konotrunkal kalp defektleri 

arasında bağlantı saptanmıĢtır (OR, 2.4; %95 güvenlik aralığı, 1.42-4.2) (114). Benzer bir 

çalıĢma Kaliforniya‟da yapılmıĢ benzer sonuçlar bulunmuĢ ve artan riskin özellikle üniversite 

mezunu annelerde daha belirginleĢtiği görülmüĢtür (OR, 2.4; %95 güvenlik aralığı, 1.3-4.8) 

(149). 

 2.4.8 PATERNAL FAKTÖRLER 

           Giderek artan yoğunlukta babayı etkileyen faktörlerin genelinin, doğumsal anomaliler 

ve bir kısmınında DKH‟larla ilgili olabileceği fikri kabul görmektedir. YaĢlı babalarda sık 

rastlanan yeni bir baskın mutasyon ve ileri baba yaĢının akondroplazi, Alport sendromu ve 

Marfan sendromu ile bağlantısı görülmüĢtür. Marfan sendromu, içerisinde kardiyak defektleri 

de barındıran bir sendrom olarak bilinir. Marfan sendromu için sporadik ve yeni mutasyonlar 

taĢıyan çocukların babalarının yaĢı, genel popülasyona göre daha büyük olduğu görülmüĢtür 
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(150,151). Bazı hastalıkların ortaya çıkıĢında paternal genetik faktörlerin önemi 

gözlenmektedir, mesela tip 1 diabetli bir babanın çocuğunun tip 1 diabet geliĢtirmesi riski, 

annesinin tip 1 diabetli olan bir çocuktan daha fazladır (152). 

   2.4.8.1 PATERNAL YAġ 

            ÇalıĢmaların sonuçları artık paternal yaĢın DKH açısından bir risk faktörü olarak 

görüldüğü yönündedir. Olshan ve arkadaĢları 4110 DKH‟lı çocuk üzerinde yaptığı 

araĢtırmada baba yaĢının doğumsal risk faktörleri üzerindeki etkisini incelemiĢ ve elde ettiği 

sonuçları British Columbia çalıĢmasındaki verilerle karĢılaĢtırmıĢ. Baba yaĢının 8 farklı 

kardiyak defektle iliĢkisinin olduğunu anne yaĢı ve diğer risk faktörlerini kontrol ederek 

bulmuĢtur. Artan baba yaĢının, artan VSD, ASD ve PDA ile iliĢkisi olduğu gözlenirken, 

sonuçlarda baba yaĢının <20 yaĢ olmasının VSD‟ler ile iliĢkili olduğu (OR, 2.0; %95 güvenlik 

aralığı, 1.1-3.6) ve muhtemel ASD‟lerin de riskini arttığı (OR, 1.9; %95 güvenlik aralığı, 0.9-

4.3) sonucuna varılmıĢtır (153). Metropolitan Atlanta Congenital Defects çalıĢmasında da 

ASD ve VSD‟lere karĢı, anne yaĢı ve ırka göre düzeltmeleri yapıldıktan sonra riskin artmıĢ 

olduğu görülmüĢtür. Tam tersine, Çin‟de yapılan araĢtırmada baba yaĢı ile herhangi bir iliĢki 

gösterilememiĢtir (154). Gerçekte, bebek doğduğunda baba yaĢı  < 25 yaĢ olan bireylerde risk, 

baba yaĢı > 25 yaĢ olan bireylere göre artmıĢtır. (OR, 2.27; %95 güvenlik aralığı, 1.85-2.79). 

Baba yaĢı > 25 yaĢ olan bireylerde ise VSD, PDA ve FT riski artmıĢ bulunmaktadır. 

Baltimore Washington Infant Study‟de izole membranöz VSD ile baba yaĢı arasında iliĢki 

bulunamamıĢtır (155). 

 2.4.8.2 PATERNAL ÇEVRESEL MARUZĠYET 

            Doğumsal kalp hastalıklarının etiyolojisini aydınlatmak için baba faktörüne yönelik az 

sayıda çalıĢma mevcuttur, sonuçları da tartıĢmalıdır. Baltimore Washington Infant Study‟de 

babanın kokain kullanımının genel olarak tüm DKH riskinde artıĢa neden olduğu, kısmi 

olarakta VSD‟ler ve trikuspit atrezisi vakalarında artıĢ gözlendiği açıklanmıĢtır (32). 

Baltimore Washington Infant Study datalarını yeniden yorumlayan Ewing ve arkadaĢları 

paternal marihuana ve ileri yaĢtaki babalarda kokain kullanımının, izole membranöz VSD 

riskini arttırdığı sonucuna ulaĢmıĢlardır (sırasıyla OR, 1.36; %95 güvenlik aralığı, 1.30-11.86, 

OR, 3.92; %95 güvenlik aralığı, 1.30-11.86) (155,156). 
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             Savitz ve arkadaĢları 1959-1966 arası Kaiser Health Plan‟daki verilerden 

faydalanarak paternal faktörlerin doğumsal kalp hastalıklarına etkisi konusunda yaptıkları 

analizde, paternal sigara içiciliği, alkol alımı ve ileri yaĢın çocuklarda doğumsal kalp 

hastalığına rastlanma sıklığı ile arasında bir iliĢki bulunamamıĢtır (157). 

 2.5 DOĞUMSAL KALP HASTALIKLARININ GENETĠK TEMELĠ 

            Ġlk olarak genetik biliminin derinliklerine inildiğinde, bazı doğumsal kalp 

hastalıklarına iliĢkin çalıĢmalar yapılmıĢ ve bunlar ıĢığında bugünlere gelinmiĢtir. 

ÇalıĢmaların temelinde geçiĢ ve tekrarlama riski, multifaktöryel olduğu görülür. Bugün 

ulaĢtığımız bilgi düzeyinde, DKH fenotipinin ortaya çıkıĢında birkaç sendromik hastalığın 

(DiGeorge sendromu, Williams-Beuren
 
sendromu, Alagille sendromu, Noonan sendromu, 

Holt-Oram
 

sendromu gibi) dıĢında, çevresel etkenlerinde dahil olduğu multifaktöryel 

bileĢenler rol oynadığı görülür. Literatürde klasik Mendelyan geçiĢin olduğu DKH‟ları olan 

aileler bildirilmiĢtir. Geçtiğimiz on yılda ailelerin genetik temelleri üzerinde, risk faktörleri 

bireyselleĢtirilmiĢ ve ortaya çıkan tabloda DKH‟nın etiyolojisi daha da aydınlatılmıĢtır. Ġnsan 

geneolojisinde kardiyovasküler genetik, ilk yola çıkılan ve erken araĢtırılmaya baĢlanmıĢ bir 

bölümüdür, bu nedenle yeni bilgiler çok hızlı bir Ģekilde gelmektedir (4). 

            Yeni geliĢtirilen tanı ve tedavi yöntemleriyle, son yıllarda birçok DKH düĢük 

morbidite ve mortalite ile seyretmektedir. Bu ilerleme eriĢkin dönemde hayat kalitesini 

arttırmaktadır. Son yıllarda ne kadar iyi tedavi modaliteleri oluĢturulsa da, bilgilerimiz 

DKH‟ların toplumda giderek artan sıklıkta karĢımıza çıktığını göstermektedir. Bugün 

hastalığa neden olan patobiyolojik temelin ayrıntıları aydınlatılırken genetik bir temelinin 

olup olmadığının klinisyence bilinmesinin bir takım avantajları olacaktır, diğer organ 

patolojileri önceden tahmin edilebilecek, prognostik bir öngörüsü olabilecek, ailenin bir baĢka 

hasta çocuklarının olup olmayacağını bilmesini sağlayacak ve ailenin diğer bireylerinde bu 

genetik geçiĢe sahip olup olmadıkları bilinebilecektir (4). 

2.5.1 GENETĠK TESTLERĠN DOĞUMSAL KALP HASTALIKLARI   

TANISINDAKĠ GELĠġĠMĠ 

             Doğumsal kalp hastalıkları multipl doğumsal anomalilerle birlikte olabilir, yüz 

anomalileri, ekstremite anomalileri, organ malformasyonları, büyüme ve geliĢme kusurları 

görülebilir. ġu anda birkaç genetik analiz yöntemi klinisyenlerin DKH‟lı çocuklar hakkında 
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bilgi sahibi olmada yardımcı olmaktadır, bunlar; sitogenetik çalıĢmalar, flöresan in situ 

hibridizasyon (FISH) ve DNA mutasyon analizleridir. Bu tekniklerden birine karar verdikten 

sonra, ön görülen hastalıkların vurguladığı ve öne çıkardığı teknikle genetik analiz 

gerçekleĢtirilir (4). 

 2.5.1.1 KROMOZOM ANALĠZĠ 

           Ġleri genetik analiz teknikleri (FISH gibi) kullanılmadan önce standart kromozom 

analiz teknikleri ile DKH‟ların %8-13‟lük kısmında pozitif sonuç elde edilmekteydi (158). 

Ġlerleyen tekniklerle selektif kardiyak defektleri daha yüksek oranda genetik temeli 

bulunabilmektedir. Tam tersi, bazı kromozom anomalili çocuklarda DKH %30 sıklıkta 

görülebilmektedir, veya trizomi 18‟de olduğu gibi bu oran %100‟e ulaĢır (159) 

            Standart metofaz karyotip analizi (450-550 band gösterir) birçok krozomal hastalık 

için tanısaldır, örneğin Trizomi 21 ve Turner sendromu gibi monozomiler. Daha duyarlı bir 

test olan yüksek çözünürlüklü bantlama tekniği, daha çok sayıda bandı (550-850 band) 

göstermektedir. Bu teknik yapısal kromozomal anomalilerin; dublikasyonlar, kromozomlar 

arası translokasyonlar,  interstisyal ya da terminal delesyonları gösterebilecek kabiliyettedir 

(160). Birçok merkez standart karyotip analizi sonucunu 7-14 gün içinde verir, yüksek 

çözünürlü bantlama tekniği ise ancak 3 haftada sonuçlanır. Daha geliĢmiĢ sitogenetik 

teknikler, FISH gibi, çok daha tanınması zor yapısal kromozom anomalileri (mikrodelesyon, 

ince dublikasyonları ve translokasyonları) gösterebilir. FISH probları Trizomi 13, 18, 21 gibi 

sık gözlenen major anomalileri daha hızlı analiz ederek 1-2 gün içerisinde sonuç verir. 

Genetik analizler periferik kandaki lenfositler, kord kanı, cilt fibroblastları, amniyotik sıvı, 

koryonik villus ve kemik iliği kullanılarak yapılabilir. Daha çok periferik kan örnekleri 

kullanılır, transfüzyon durumlarında, transfüze edilen kan vücuttaki kan volumünün küçük bir 

kısmını oluĢturduğu için sıklıkla kromozom analizi sonuçlarını etkilemezler. Verilen kan 

ürünlerinin lökosit filtresinden geçirilmesi ve ıĢınlanması ile ise test sonuçları etkilenmeden 

analiz edilir (161).  

           Prenatal genetik analizde amniyotik sıvı sıkça kullanılır, genellikle 15-16. gestasyon 

haftasında elde edilir. Amniyotik sıvının olgunlaĢtırılıp, genetik analiz yapılacak ürünün elde 

edilmesi de 1-2 hafta sürer. Koriyon villus biyopsisi, 10-12. gestasyon haftalarında koriyon 

bölgesinden transabdominal ya da transservikal yolla yapılan doku analizidir. Burada sonuçlar 

10-14 günde sonuçlanır. Ġn vitro fertilizasyonun geliĢtiği bu çağda, preimplantasyon dönemde 
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genetik analizi kromozomlarda anöploidi ve bazı tek gen hastalıkları gibi patolojilerin 

tanınmasını sağlar (162). Preimplantasyon; genetik analizler ile bilinen bir spesifik gen 

hastalığı olan ve bu konuda genetik yardım almak için yardımcı üreme teknikleri kullanmayı 

talep eden bireyler için kullanılır. Bu teknik bazı avantajlı ve dezavantajlı genleri birlikte 

kalıtabilir (163). 

  2.5.1.2 FISH TEKNĠĞĠ 

            FISH metodu DNA problarını hibridizasyon yoluyla kullanarak Ģu 3 sonucu vermesi 

temeline dayanır; normal, delesyon ve dublikasyon. Spesifik DNA probları flöresan lamba 

altında değerlendirilir ve iyi bilinen ( mesela 5p delesyonu-cri du chat sendromu) genetik 

hastalıkların teĢhisini koyar. Diğer DNA probları, mikrodelesyonları tanımlamak için 

kullanılır, ancak bunlar gözle görülemezler. Williams, Allagile, 22q11 delesyon sendromları 

FISH metodu ile tanınabilecek mikrodelesyon hastalıklarıdır (4). 

            Subtelomer FISH yöntemiyle telomer analizi: Kromozomların uç kısımlarında 

bulunan ince delesyonlar, dublikasyonlar ve tanınması zor translokasyonlar, yüksek 

çözünürlüklü karyotip teknikleri gerektirir. Yeni geliĢtirilen flöresan DNA probları ile 

telomer-subtelomer bölgelerdeki anomaliler tanınabilmektedir. Kromozomların distal 

kısımları, tekrarlayan sekanslarla, gen yoğunluğu açısından yüklü bölgelerdir, fenotipin 

oluĢmasına katkıda bulunurlar. Bu yöntem eğer hastanız sendromik özellikler gösteriyorsa 

(yüz görünümü, organ anomalileri, büyüme ve geliĢme kusurlarını birlikte içeriyorsa) ve 

ancak standart kromozom analizlerinde sorun saptanamamıĢsa kullanılacak bir tekniktir. 

Çocuklarda subtelomerik FISH yöntemiyle, mental retardasyona ek olarak aortik ark 

anomalileri, VSD, ASD, mitral yetmezlik ve intakt septumlu pulmoner stenozu olan 

hastalarda pozitif sonuç alındığı rapor edilmiĢtir (164,165). 

            Yayınlanan çalıĢmalarda çocuk ve eriĢkinlerde, mikrosefali, hidrosefali, 

trakeözofageal
 
fistül, iskelet anomalileri, multiple doğumsal anomaliler,

 
polikistik böbrek, 

duodenal atrezi, sindaktili, epilepsi, mental
 
retardasyon, geliĢim geriliği ve/veya dismorfik 

yüz görünümü vakalarının %4-9 luk kısmı subtelomerik FISH yöntemiyle tanı alabildiği 

açıklanmıĢtır (166,167). Subtelomerik FISH yönteminin kullanımı, özellikle multipl 

doğumsal anomali ile birlikte mental retardasyon ve/veya DKH birlikteliğinde, özellikle 

karyotip analizinin normal bulunduğu hastalarda iyi sonuçlar vermektedir (168). Bulunan ince 

delesyonlar, dublikasyonlar ve dengesiz translokasyonlar, ailelerin bilinmeyen genetik 
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risklerinin keĢfedilmesini sağlar. Ailelerin %50‟sinde diğer bireylerde de genetik kusurlar 

tespit edilmektedir (169). Tespit edilen bu bilgilerin tıbbi genetik uzmanı ile analiz edilip 

değerlendirilmesi gerekir.  

2.5.1.3 DNA MUTASYON ANALĠZĠ 

           Sitogenetik analiz yöntemleri kromozom sayısı ve yapısal değiĢiklikleri ile olan büyük 

sayıda gen lokusunu ilgilendiren anomalileri saptamaya yarar. Oysa bazı hastalıkların, daha 

küçük sayıda gen bozukluklarıyla ortaya çıktığı bilinir ve bunların teĢhisi bazı alternatif 

yöntemleri gerektirir. Genler aslında sadece protein kodlayan bölümleri değil, gen aktivitesini 

belirleyen bölgeleride içeren karmaĢık yapılardır. 

           Mutasyon analizleri, genlerin aktivitesini içeren bölgelerdeki küçük delesyonları, 

insersiyonları ve substitüsyonları içerir. Birçok metod polimeraz zincir reaksiyonu ile 

değerlendirilir. Ġndirek tarama metodu olarak da, denatüre yüksek performans lipid 

kromotrografi veya “single-strand conformation polymorphism” kullanılır, bunlar pahalı 

yöntemlerdir (170). Daha pahalı olan teĢhis yöntemi, “exon-by-exon” ile genomik DNA‟nın 

sekanslanmasıdır. Ek olarak daha yeni bir “cost-effective” direk sekans analizi kullanılmaya 

baĢlanmıĢtır (171). DNA testleri için sıklıkla periferik kan kullanılır, ancak diğer dokular, cilt, 

karaciğer, tükürük, kas, yanak hücreleri kullanılabilir. DNA testlerininde kullanılmayacağı 

alanlar vardır, büyük delesyonlar, ileri tipte mutasyonlar ve bazı yapısal kromozom 

anomalilerini teĢhis etmede kullanılmazlar (4). 

 2.5.2 DOĞUMSAL KALP HASTALIKLARI ĠLE ĠLĠġKĠLĠ GEN 

DEFEKTLERĠ 

             2.5.2.1 DĠ GEORGE SENDROMU 

            Di George Sendromu brankial ark/faringeal poĢ sisteminin geliĢimsel bir anomalisidir. 

Sendrom, timus aplazi yada hipoplazisi, paratiroid bezi aplazisi yada hipoplazisi, spesifik 

kardiyak defektler ve karakteristik yüz görünümünü içerir. Hasta çocuklar hipokalsemi, DKH, 

immün yetmezlik, atipik yüz görünümü ile baĢvurabilir (172). Hastaların %10-20 kadarında 

22 kromozomun proksimal uzun kolundaki bir kopyasını kaybetmiĢ olduğu görülür. 

Hastaların yaklaĢık %90 kadarı 22.kromozomda mikrodelesyonlar taĢır (173). Toplumda 

sıklığı 1/5950 canlı doğum olarak bilinir (174). Di George sendromu velokardiyofasiyal 

sendrom olarak bilinir ve genetik orijinine atfen 22q11 delesyon sendromu olarak da 
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adlandırılır. Hastaların hepsi 22q11 de delesyon taĢımayabilirler, benzer klinik görünümü, 

mesela 10. Kromozomun kısa kolundaki mikrodelesyonda da görebiliriz veya benzer kliniği 

maternal diyabet ve maternal alkol kullanımı da oluĢturmaktadır (175). 22. kromozom 

delesyonu olanlarda bugüne kadar çok farklı biçimde anomalilere rastlanmıĢtır. Sorunlar 

genel olarak; kardiyovasküler anomaliler, damak anomalileri, beslenme zorlukları, konuĢma 

ve öğrenme zorlukları, renal anomaliler ve davranıĢ sorunları olarak gruplandırılabilir (176) 

Diğer anomaliler; hipokalsemi, immün yetmezlik, iskelet anomalileri ve büyüme hormonu 

eksikliğini kapsar. Atipik yüz görünümü, tubüler burun yapısı, hipoplastik aloe nasi, bulböz 

tip burun, düĢük ve/veya displastik kulak, mikrognati ve myopatik yüz görünümünü kapsar. 

22q11 delesyon vakarlarının %6-28‟lik kısmında otozomal dominant kalıtım özelliği gösterir 

(177). Bu bilgi aile için önemlidir, çünkü bu durumda %50 sendromlu çocuk edinme riski 

vardır. En sık rastlanılan kardiyovasküler anomaliler FT, interrupted aortik ark tip B, trunkus 

arteriozus, konoventriküler VSD‟ler, ve aortik
 
ark anomalileridir (178). Pulmoner stenoz, 

ASD, heterotaksi sendromları ve hipoplastik sol kalp sendromu da rapor edilmiĢtir. Toplumda 

sık görülmeyen aortik ark anomalisi tipleri 22q11 delesyonuyla birliktelik gösterebilir; sağ 

aortik ark, servikal lokasyon, anormal dallanma Ģekilleri gibi. Fallot tetralojisi ile birlikte 

pulmoner kapak yokluğu, aortapulmoner kollateraller gözlenebilir (175,179) DORV ve BAT 

anomalileri 22q11 delesyonunda nadiren görülür (180). 

FISH yöntemiyle tanı alan 22q11 delesyonu vakalarında kardiyak olmayan defektlerde 

gözden geçirilmeli, ailenin genetik konsultasyonu yapılmalıdır. Bu hastaların 

operasyonlarının oldukça yüksek mortalite riski taĢıdığı bildirilmiĢtir. Hipokalsemi ve immün 

yetmezlik durumları da göz önüne alındığında klinisyen ve cerrahların postoperatif dönem 

için ciddi önlemler alması gerektiğini söylemek doğru olur (181). Merkezler arasındaki 

tartıĢma hangi kardiyak anomalilerde 22q11 delesyonu aranması gerektiği ve hangi haftada 

yapılacağı ile ilgilidir. Ġnterrupted aortik ark tip B anomalisi veya trunkus arteriyozus 

anomalisi taĢıyanlarda, 22q11 delesyonunun yüksek oranda saptandığı bilinmektedir. Benzer 

Ģekilde, eğer hastada Fallot tetralojisine ek olarak pulmoner kapak yokluğu, aortik ark 

anomalileri (sağ ark da dahil), pulmoner arter anomalileri ve aortapulmoner kollateraller 

mevcutsa 22q11 delesyon analizi yapılması yerinde bir karar olur (179). Bazı yayınlarda, 

aortik ark anomalilerine perimembranöz VSD‟nin eĢlik etmesi durumunda, bazı yayınlarda 

ise, izole olan aortik ark anomalilerinde de FISH analizi yöntemiyle 22q11 delesyonu 

incelenmesi gerektiği sonucuna varılmıĢtır (179,182).  
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            Birçok veri merkezi, FT ile normal ark ve dallanma gösteren aort yapısına sahip 

populasyonda %6 civarında olan 22q11 delesyonu bildirmiĢtir (183). DoğmuĢ olan çocuklar 

ise, hipokalsemi, timus boyutları, atipik yüz görünümü, damak anomalileri açısından 

taranmalıdırlar. Daha büyük çocuklarda delesyon, öğrenme ve konuĢma güçlüğü, davranıĢ 

problemleri, bağıĢıklık sistemi problemleri ve endokrin sorunlarıyla belirti vermektedir. 

Bugün kliniklerde Fallot tetralojisi olan hastalarda delesyonun erken tespit edilmesi için 

stratejiler geliĢtirilmektedir. Bunun hastalar için bazı avantajları olacaktır, mesela cerrahi 

esnasında verilecek kan ürününü, lökositlerden arındırılmıĢ ve CMV negatif olanlardan 

kullanılması, hastaları CMV infeksiyonundan korumada önemlidir. Ayrıca acilen yapılacak 

genetik konsultasyon, ailenin yeni bir bebek sahibi olmadan önce önlem alınmasını 

sağlayacak ve ailenin diğer bireylerinin incelenmesiyle de delesyonu taĢıyıp taĢımadıkları 

öğrenebilecektir (4). 

Sonuç olarak, prenatal 22q11 delesyon testinin aorik ark anomalilerinde, trunkus 

arteriyozusta, Fallot tetralojilerinde ve bazı VSD tiplerinde ( perimembranöz, konoseptal ve 

malaligment tiplerde) yapılması gerekmektedir. 

2.5.2.2 WĠLLĠAMS-BEUREN SENDROMU 

Williams – Beuren sendromu kardiovasküler defektler,
 
infantil hiperkalsemi, iskelet ve 

renal anomaliler, kognitif sorunlar, "sosyal kiĢilik," ve “elfin face” anomalilerini içeren, 

otozomal dominant kalıtılan bir sendromdur. Birçok vaka, de novo mutasyonlar nedeniyle 

oluĢan delesyonlardır (diğer delesyon sendromlarında olduğu gibi). Williams sendromu farklı 

klinik Ģekillerde baĢvurabilir. Tipik kardiyovasküler anomaliler; supravalvular
 
aortik stenoz, 

birliktelik gösteren supravalvüler pulmoner stenoz ve periferal pulmoner stenozdur. Buradaki 

arteriyel anomaliler elastin genindeki mikrodelesyonlar ile elastin vaskülopati Ģeklinde 

oluĢmaktadır. Aortik ve pulmoner arterlerde bu değiĢiklikler çeĢitli derecelerde oluĢabilir 

(184). Zamanla supravalvüler aortik stenoz ilerleme gösterirken, supravalvüler pulmoner 

stenoz ve periferik pulmoner stenoz zamanla düzelir (185). Williams sendromu kliniği 

gösteren hastaların %90‟ında FISH yöntemiyle 7q11.23 mikrodelesyonu saptanır (184). 

Moleküler analizler sonrası hastaların fenotip ve genotipleri karĢılaĢtırıldığında, delesyonu 

kapsayan gen bölgesi ile bir iliĢki görülür, “bitiĢik gen delesyon sendromu” denen bu 

durumda, örneğin elastin geninin bir kopyasında olan delesyonda kardiyovasküler anomaliler 

görülürken, diğer kısımlarda da delesyonun görülmesiyle sendromun diğer klinik bulguları 
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gözükmeye baĢlar. Gendeki delesyon bölgesinin büyüklüğü ile klinik bulguların çeĢitliliği 

uyum gösterir. Büyük delesyonlarda Williams sendromunda tipik olmayan konvulziyonlara 

varan klinik geliĢim görülebilmektedir.  

Genetik defektin çeĢitliliğinin çok olması nedeniyle, periferik pulmoner stenoz 

vakalarında diğer anomaliler gözlenmese de Williams sendromunu iliĢkilendiren gen 

bölgesine ait FISH analizinin yapılması gerekir. Sendromun erken tanısı önemlidir, 

hiperkalsiüri ilk bir yılda ortaya çıkar ve hayat boyu devam eder, buda kalıcı renal hasara 

kadar ilerleyebilecek bir kusurdur. Tiroid ve renal fonksiyonlar sinsi ilerleyebileceği için 

fonksiyonları aralıklı olarak taranmalıdır (186). Rutin arteryel tansiyon takibi mutlaka 

yapılmalıdır, eriĢkin Williams sendromlu vakaların en az yarısında mevcuttur ve çocukluk 

döneminden beri hipertansif olarak izlenmiĢtir (187). Saptanan delesyonlar genetik 

konsultasyonu önermeyi zorunlu kılar. 

 2.5.2.3 TEK GEN HASTALIKLARI 

            Geçtiğimiz 15 yılda, spesifik doğumsal kalp hastalıklarının genetik patogenezi 

üzerinde araĢtırmalar yapılmıĢ ve bu konuda bir çok tek gen kusuru tespit edilmiĢtir. Bazı 

kardiyak defektin ise birden fazla gendeki mutasyonlarla oluĢtuğu görülmüĢtür. Gelecekte 

birçok gen kusuru keĢfedilip bu listeye eklenecektir (188). Bazen tek gen kusurları doğumsal 

kalp hastalıklarının yanında diğer kusurları da ortaya çıkarabilir. Sendrom olarak adlandırılan 

bu tek gen hastalıklarından bazıları; Alagille sendromu, Holt-Oram sendromu, Noonan 

sendromudur. 

2.5.2.3.1 ALAGĠLLE SENDROMU 

Alagille sendromu safra yolları azlığı ile tanınmıĢ, beraberinde kardiyovasküler, iskelet, 

okuler anomaliler ve tipik yüz görünümünün olduğu, otozomal dominant kalıtılan bir tek gen 

kusurudur. Alagille sendromunda %90‟ın üzerinde kardiyovasküler anomaliler görülür (189). 

EĢlik eden kardiyovasküler anomaliler; periferal pulmoner hipoplazi, FT ve  pulmoner valv 

stenozu sık görülürken, sol kalp lezyonları ve septal defektler de görülmektedir. Etkilenen 

ailelerde karaciğer ve safra yolları bulguları çok değiĢkendir. Duktus azlığı, hafif karaciğer 

enzim yüksekliği, hiperkolesterolemi ve karaciğer yetmezliği ile karakterize olan karaciğer 

bulguları vardır. Bir kısım Alagille sendromu (%3-7), FISH yöntemiyle teĢhis edilebilen 

kromozomun 20p12 kısmında delesyon taĢır. JAG1 geni sinyal proteini kodlayan ve 20p12 
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bölgesinde delesyona maruz kalan bölgede bulunur. Alagille sendromu tanısını alan ve geniĢ 

spektrumda fentotipik özellikler gösteren hastalarda, JAG1 mutasyonu tanımlanmıĢtır. Bu 

gruba kardiyak fenotip de dahildir (190). 

Klasik Alagille sendromu kliniği gösteren olguların %90‟ından fazlasında eğer çok 

duyarlı ve güçlü mutasyon analizi yöntemleri kullanılırsa JAG1 mutasyonunun gösterileceği 

bildirilmiĢtir. JAG1 mutasyon analizi FISH ve karyotipleri normal olan hasta grubunda 

yapılmalıdır (191). ÇalıĢmalar giderek artan sıklıkta, ailede yüklü hikayesi bulunan periferik 

pulmoner stenoz, pulmoner valvuler stenoz, FT gibi sağ kalp defekti bulunan hastalarda, 

JAG1 spesifik gen bölgesinin araĢtırılması gerektiğini destekleyen sonuçlar ortaya çıkarmıĢtır 

(192,193). Periferik pulmoner stenoz, pulmoner arter dallanma patolojilerini tek baĢına veya 

FT ile kombine edilmiĢ Ģekilde taĢıyan çocuklarda, klinik açıdan Alagille sendromunun 

bulguları araĢtırılmalı, kardiyak, hepatik, oküler (ön pencere anomalileri, retinal 

pigmentasyon anomalileri, posterior embriyotokson açısından), ortopedik (kelebek vertebra), 

hematolojik (kanama eğilimi) ve renal yapıların (kist, tubulopati)  gözden geçirilmesi gerekir 

(194). 

Alagille sendromu olarak kabul edilen vakalarda 20p12 delesyon analizi mutlaka 

istenmelidir. Birçok karyotip ve FISH analizi yapan merkez, analizi gerçekleĢtirebilir. 

Genetik analiz tanının kesinleĢmesini sağlar ve çocuğun ilerde geliĢebilecek hepatik ve 

vasküler tutulumu öngörülebilir (195). Ek olarak sitogenetik analiz sonuçları, ailelere ileride 

preimplantasyon dönemde tanı imkanı sağlayabilecektir. EriĢilen sonuçlarla ailelere genetik 

konsultasyonu yapılarak tekrarlama riskleri açıklanabilir. 

 2.5.2.3.2 NOONAN SENDROMU 

Noonan sendromu multipl malformasyonlara neden olan genetik bir hastalıktır, bunlar 

arasında; karakteristik yüz görünümü, yele boyun, göğüs deformiteleri ve kardiyovasküler 

anomaliler vardır. %80-90 düzeyinde kardiyak tutulum gözlenir, sıklıkla pulmoner valvüler 

stenoz ve buna bağlı geliĢen kardiyomyopati gözlenir (196,197). EĢlik eden diğer kardiyak 

anomaliler; sekundum ASD, AVSD, mitral kapak anormallikleri, aort koarktasyonu ve FT. 

Kardiyak olmayan diğer bulgular; kriptorĢidizm, kanama diatezi ve öğrenme güçlüğüdür. 

Toplumda yaygınlığı 1/1000-1/2500 arasında bildirilmiĢtir. Kalıtım otozomal dominanttır, 

buna rağmen az miktarda sporadik eğilim görülmüĢtür. 
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Noonan sendromu genetik açıdan heterojen bir hastalıktır, bugüne kadar 3 gen 

gösterilmiĢtir; PTPN11, SOS ve KRAS (198). Genetik kusurun fenotipe yansıması 12. 

kromozomda görülür; PTPN11 geni tirozin fosfataz proteini olan SHP-2‟yi kodlar. SHP-2 

birçok farklı biyolojik aĢamada rol oynayan bir sinyal görevini yapar. Bu fonksiyonların 

arasında semilunar kapaklarda vardır. PTPN11 mutasyonu Noonan sendromlarında %40-50 

gözlenirken, ailesel geçiĢi fazla olan ve pulmoner valvüler stenozu olan vakalarda daha sıktır 

(199). Diğer taraftan PTPN11 mutasyonu taĢımanın diğer Noonan sendromu özelliklerini 

(mental retardasyon gibi) göstermekle bir korelasyonu yoktur. PTPN11, SOS1 ve KRAS 

genlerinin analizi merkezler tarafından yapılabilmektedir, ancak heterojen bir genetik hastalık 

olduğu için müsbet sonuç alınamayabilir. Arada kalınan vakalarda, yüz görünümü benzer 

özellikler gösteriyorsa bu analiz istenebilir. Ailelerde yapılacak analiz preimplantasyon 

dönemde teĢhisi koydurabilir. PTPN11 gen mutasyonu LEOPARD sendromunda da 

görülebilir, bu sendromun özellikleri ile Noonan sendromuna benzese de çok farklı klinik 

Ģekillerde baĢvurabilirler.  LEOPARD sendromunda ana defektler Ģunlardır; lentiginöz 

lezyonlar, elektrokardiyografik anormallikler, oküler hipertelorizm, pulmoner stenoz, anormal 

genital, büyüme geriliği ve sensorinöral sağırlık. Beraberinde daha çok maksillada ekspansif 

lezyona neden olan dev hücreli kemik lezyonları vardır, kardiyak bulguları Noonan 

sendromuna çok benzer, Noonan sendromuna ek olarak kemik lezyonları görülürse 

LEOPARD düĢünülmelidir (200). 

2.5.2.3.3 HOLT-ORAM SENDROMU 

Holt-Oram sendromu, otozomal dominant kalıtılan bir kalp-el anomalisidir, 

DKH‟larının beraberinde üst ekstremite anomalisi gözlenir. Toplumdaki sıklığı 1/100.000 

canlı doğum olarak bilinir. Mendelian geçiĢle kalıtıldığı bilinse de sporadik vakalar vardır 

(201). Tüm hastalarda üst ekstremitede, preaksiyal kemik malformasyonu vardır; trifalengeal, 

hipoplastik, baĢ parmak yokluğu ve/veya radial aplazi. Hastaların ¾‟ünde atriyal ve/veya 

ventriküler septal defektler veya atrioventriküler bağlantı anomalileri mevcuttur (202). 

Hastaların çoğunda TBX5 transkripsiyon faktör genine ait mutasyon bulunur (kromozom 

12q24.1) (203). TBX5 faktör geni, NKX2.5 ve GATA-4 genlerinin fonksiyonlarında anahtar rol 

oynar, bahsedilen genler kalp ve üst ekstremite geliĢimi ile ilgilidir (204). Holt-Oram 

sendromu olarak adlandırılan kalp-el sendromu da genetik açıdan heterojenite içerir. 

Saptanamayan mutasyonların, bu bölgelerin aktivitesini düzenleyen regülatör genlere ait 

mutasyonlar olduğu düĢünülmektedir (203). Genetik mutasyonu saptanmayan olgularda, kalp 
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ve ekstremite anomalisinin bir arada olduğu diğer sendromların bileĢenleri de detaylı olarak 

incelenmelidir (Rothmund-Thomson sendromu, Okihiro sendromu,
 

trombositopeni-radius 

aplazisi sendromu ve VACTERL). 

 Holt-Oram sendromu tanısında, kalp defektinin yanında radial kısmı ilgilendiren 

simetrik veya asimetrik (daha çok tek taraflı) el anomalileri olmasıdır. Karpal kemikleri 

ilgilendiren hafif bir deformite (mesela sadece radyografik gösterilebilen) varsa ve radial 

kemikle ilgili bir anomali görülmüyorsa, muhtemelen bu Holt Oram sendromu değildir (205). 

Diğer ekstremite anomalileri (sindaktili, polidaktili gibi), kraniyofasyal anomaliler, kalp dıĢı 

diğer organ anomalileri (heterotaksi dahil), Holt Oram sendromunda pek görülmezler (206). 

Birçok Holt Oram sendromu vakası, sekundum atriyal defekt veya membranöz VSD taĢır. 

Kompleks kardiyak anomaliler nadirdir. Holt Oram sendromunda fenotipin yerleĢebilmesi 

için, TBX5 genine ait “nonsense” veya “frameshift” mutasyonu taĢırken gen aktivitesinin 

%50‟sinden fazlasını etkilemesi gerekir, buna “haployetmezlik” denir. Ġlginç olarak 12. 

kromozomun dublikasyonunda da (TBX5 bölgesini içermesine rağmen) Holt Oram kliniğinin 

geliĢtiği görülmüĢtür (207). Gen dozajını büyük oranda etkilemiĢ mutasyonların kliniğe 

yansıması ile bazı küçük “missense” mutasyonların fenotipe etkisi birbirine yakın olmaktadır. 

Bu durum bize mutasyonun dozunun, hastanın kliniğini bir yerden sonra çok fazla 

değiĢtirmediği için klinisyene bir faydası olmadığını göstermektedir (208). 

  2.5.2.3.4 SENDROMĠK OLMAYAN TEK GEN HASTALIKLARI 

Son çalıĢmalarda tek gen defektleri ile ortaya çıkan, sendromik olmayan DKH‟lar 

gösterilmiĢtir. Schott ve arkadaĢlar NKX2.5 genindeki mutasyonu atriyal septal defekti ve 

atriyoventriküler bağlantı anomalileri olan ve diğer sendromik özelliği olmayan 4 farklı 

akraba grubunda göstermiĢtir (209). Bu mutasyon, sadece hasta grubunda bulunmuĢ, kontrol 

grubunda görülmemiĢtir ve mutasyonun protein sentez ve fonksiyonunu değiĢtirdiği de 

gösterilmiĢtir. Bu mutasyon, daha sonraki çalıĢmalarda diğer doğumsal kalp hastalığı taĢıyan 

akrabalar ve sporadik vakalar üzerinde çalıĢılmıĢtır (210,211). Sporadik vakalarda bu 

mutasyon gösterilememiĢtir. Sonuçta DKH genetiğinin patofizyolojisi, etkilenen genler, 

onları regüle eden genler, sentezlenen proteinlerin etkisi karmaĢıktır. AraĢtırmacılar 

bireylerde septal defekt bulunan iki akraba grubunda, GATA4 genindeki mutasyonu 

gözlemlemiĢler, kontrol grubunda olmadığını göstermiĢ ve tanımlanan genin protein 

sentezinden sorumlu olduğunu ispatlamıĢlardır (212). Daha sonra yapılan çalıĢmalarda septal 
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defekti olan baĢka akraba gruplarında da bu mutasyon gösterilmiĢtir (213,214). Bu çalıĢmalar, 

NKX2.5, GATA4 ve TBX5 genlerinin kardiyovasküler sistemin geliĢim yollarında birbirleriyle 

etkileĢimi bulunan karmaĢık bir düzeneğin parçası olduğunu göstermiĢtir. 

Birçok DKH vakasında tek gen defekti bulunmadığı düĢünülmektedir. Birçoğunun 

patofizyolojisinde multipl genetik faktörler ve çevresel değiĢkenlerin bulunduğu, hatta birçok 

genin ekspresivite ve penetrasyon özelliklerinin farklı olduğu gösterilmiĢtir. Mesela, trizomi 

21 vakalarının %40-50‟sinde DKH mevcuttur. Bu ekspresivite ve penetrasyon farkı diğer 

genetik faktörlerin ve çevresel etmenlerin etkisini açıklayabilmektedir. 

2.5.3 DOĞUMSAL KALP HASTALIKLARI ĠLE ĠLĠġKĠLĠ  MAJOR 

KROMOZOM ANOMALĠLERĠ 

2.5.3.1 TRĠZOMĠ 21 (DOWN SENDROMU) 

Ġlk kez 1846‟da tanımlanan Down sendromu, 21. kromozomun ayrılma defekti 

sonucunda meydana gelir. Tüm vakalar içinde, genetik incelemelerin % 90-95‟inde regüler tip 

trizomi (47XX veya XY+21), % 4-6‟sında translokasyon (46,XX) ve % 3-4‟ünde mozaik tip 

trizomi (47,+21) mevcuttur (215). Annenin yaĢına bağlı olarak sıklığı değiĢmekle birlikte, 

Down sendromlu çocuk doğurma riski 600-700 canlı doğumda bir olarak bildirilmektedir. Bu 

risk 35 yaĢından sonra hızla artarak, 40 yaĢ ve üzerinde 2/70‟lere çıkar (216). Down 

sendromunun‟nun fenotipi, anormal fiziksel ve nörolojik bulgulara eĢlik eden entelektüel 

bozukluk, kısa boy, doğumsal kalp hastalıkları, sindirim bozuklukları ve ortopedik 

anomalilerden oluĢur. En sık görülen malformasyon olan DKH sıklığı, araĢtırmanın metodu 

ile iliĢkili olarak, % 7 ile % 55,9 oranında değiĢmektedir (217,218). Doğumsal kalp hastalığı 

saptanan olgularda kromozom anomalisi sıklığı normalden 100 kat fazla olarak bildirilmekte 

ve DKH olan çocuklarında % 4-10‟unu Down sendromlu çocukların oluĢturduğu 

bilinmektedir (219). Down sendromlu fetusların otopsilerinde ise DKH oranı daha yüksek 

olup bu oran Paladini ve arkadaĢlarının çalıĢmasında % 56 olarak tespit edilmiĢtir (220). 

Down sendromlu hastalarda 21. kromozomun uzun kolu üzerindeki 22.2- 22.3 bantları 

arasındaki bölge DKH‟ndan sorumlu tutulmaktadır (221). Down sendromlu hastalarda en sık 

saptanan doğumsal kalp hastalıkları, daha çok atriyoventriküler septal defektler ve 

konotrunkal defektlerdir. Diğer taraftan tüm AVSD vakalarının da % 59-72‟si Down 

sendromu olgulardır. Down sendromlu hastalarda FT ve DORV gibi konoturunkal anomaliler 
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sıklıkla saptanır; ancak diğer trizomilerde sıklıkla gözlenen hipoplastik sol kalp, trunkus 

arteriozus ve dekstrokardi anomalilerinin prevalansları Down sendromunda belirgin olarak 

artmamıĢtır. Down sendromlu olgularda, hayatın ilk iki yılında mortalitenin baĢlıca nedeni 

kardiyak malformasyonlardır (222). 

Down sendromlu hastaların on yıllık izlemini içeren çalıĢmalarda, mortalite nedeni 

içinde % 47‟lik kısmı kardiyak anomali olduğu bildirmektedirler (222). Nitekim Mc Elhinney 

kardiyovasküler anomali tespitinde fizik muayene bulgularının sensitivitesini % 80, 

spesifisitesini % 56 olarak belirtmiĢtir (223). Hiç Ģüphesiz tanıda ekokardiyografinin 

üstünlüğü tartıĢılmazdır. YaĢamın ilk 1 ayında Down sendromlu bebeklerde mutlaka 

ekokardiyografi yapılması tavsiye edilmektedir. Ġsveç, Fransa ve Ġtalya‟nın katıldığı ortak bir 

çalıĢmada (224), 5581 Down sendrom'lu hastada doğumsal malformasyon prevalansı 

değerlendirilmiĢ; DKH oranı Ġsveç‟te % 32, Fransa‟da % 23, Ġtalya‟da ise %21 olarak 

bulunmuĢtur. Literatürde % 33 ile % 76 arasında değiĢen oranlar bildirilmiĢtir (223,225,226).  

Bu çalıĢmalarda, Down sendromlu olgularda siyanotik DKH‟ları arasında AVSD (% 53,4) ve 

FT (% 1-11), asiyanotik DKH arasında ASD (% 38) ve VSD‟nin (% 31) daha sık olduğu 

rapor edilmiĢtir (223,225,226).  

                           

2.5.3.2 TRĠZOMĠ 13 VE TRĠZOMĠ 18 

Otozomal trizomiler en sık rastlanılan yapısal kormozom anomalileridir. Otozomal 

trizomiler içerisinde Trizomi 21 den sonra en sık rastlanılan anomaliler; Trizomi 18 

(Edward‟s sendromu) ve Trizomi 13‟tür (Patau sendromu). Bunlar aynı zamanda yüksek 

mortalite içeren kromozom anomalileridir. Daha uzun sağ kalım örnekleri rapor edilmiĢtir 

(241). Risk faktörleri arasında, diğer otozomal trizomiler için tanımlanan faktörler bu 

trizomiler içinde geçerlidir, bunlar; anne yaĢı, iyonize radyasyon, bazı ağır metaller, çöp 

depolama alanlarına yakın yerleĢimdir.  ÇalıĢmalarda Trizomi 13 için, sağ kalımla ilgili 2.5 

günden baĢlayıp 1-4 ay arasında değiĢen sonuçlar bildirilmiĢtir. Trizomi 18 için, sağ kalımla 

ilgili 2.5 günden baĢlayıp 70 güne kadar uzayabildiği ifade edilmiĢtir (228,229). Sağ kalımı 

inceleyen bir çalıĢmada Trizomi 13‟lü hastaların %38‟inin, Trizomi 18‟li hastaların %42‟sinin 

1 yaĢına kadar yaĢadıklarını göstermiĢtir. Ayrıca Trizomi 13 ve Trizomi 18‟li kız çocuklarının 

erkek çocuklara göre daha uzun yaĢadığı ileri sürülmüĢtür (230). Cinsiyet dıĢındaki diğer 

faktörler daha ayrıntılı biçimde henüz incelenmemiĢtir. Bazı uzmanlar yaĢam süresindeki en 

önemli belirleyicinin DKH olduğu görüĢündedir, ancak son yapılan çalıĢmalarda, DKH‟nın 
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Trizomi 13 ve Trizomi 18 üzerinde, eğer kardiyovasküler operasyon geçirmiĢlerse sağ kalım 

üzerinde etkisi olabileceğini göstermektedir (231,232). 

ÇalıĢmalar son yıllarda ileri tıbbi bakım ve müdahalelerin, hasta çocuklara daha 

agresif yaklaĢımların yapılmasına neden olduğu bunların toplamda sağ kalıma istatiksel 

anlamda etkisi olmadığını gösteriyor (233). 

Trizomi 13 (Patau sendromu): Toplumdaki sıklığı 1/4000-1/10000 canlı doğum olarak 

gösterilmektedir. Birçok aile hastalığın antenatal tespit edilmesinin ardından, öneriyle 

gebeliğin sonlandırmaktadır. Bu yüzden sıklığının daha fazla olduğu tahmin edilmektedir. 

Trizomi 13‟lü bebekler düĢük doğum tartısı ile dünyaya gelir. Beraberindeki en sık 

anomaliler; mikrosefali, dismorfik yüz görünümü, düĢük kulak, göz anomalileridir. EĢlik eden 

diğer anomaliler; baĢın arka kısmında aplazia kutis, hemangiomlar, tek palmar çizgi, “roccer 

bottom feet” anomalisi, polidaktili, parmaklarda fleksiyon deformitesidir. Major anomaliler; 

DKH(%80) Holoprosensefali (65% ) Myelomeningosel (%50), yarık damak dudak (hemen 

hemen tüm vakalarda),  skolyoz, eksomfalos (%10) ve genitoüriner anomalilerdir. Kardiyak 

defektlerden ençok VSD, ASD, PDA gözlenir. Vakaların %45‟i yenidoğan döneminde 

kaybedilir. Ġlk yıl için mortalite ise %75‟dir. YaĢayan çocuklarda geliĢme geriliği, öğrenme 

güçlüğü, görme ve iĢitme zayıflığı, apne, beslenme zorlukları ve gastroözofageal reflü görülür 

(233). 

Trizomi 18 (Edward‟s sendromu): Toplumdaki sıklığı 2/1000 olarak bildirilir ve Patau 

sendromundaki gibi antenatal tanı ve gebeliğin sonlandırılması nedeniyle daha sık görüldüğü 

düĢünülmektedir. Hastalar düĢük doğum tartılıdır, güçsüz bir ağlama sesi çıkartırlar ve 

hareketleri azalmıĢ görülür. Polihidramniyos, tek umblikal arter ve küçük plasenta 

obstetrisyenleri uyaran ultrasonografi bulgularıdır.  Hastalarda tipik olarak mikrosefali, küçük 

ağız ve çene, düĢük kulak ve göz anomalileriyle birlikte dismorfik yüz görünümü izlenir. 

Ellerde fleksiyon, parmak ve tırnaklarda sayısal anomaliler sık görülür. Sıkılan ellerde 3. 

parmak 4.parmağın üzerine binebilir. Major viseral patolojiler Patau sendromunda ki kadar 

fazla değildir. En sık DKH (%90), myelomeningosel (%6), radial aplazi (%5-10), yarık 

damak dudak, skolyoz, böbrek anomalilerine bağlı hipertansiyon görülür. Kardiyak 

defektlerden en çok, VSD, ASD, PDA görülür. %20-30 bebek ilk bir ay içerisinde ölür.%33 

kadarı bir yaĢına kadar yaĢayabilir. YaĢayan çocuklarda öğrenme güçlüğü ve geliĢme geriliği 

sıktır (233) 
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2.5.3.3 TURNER SENDROMU 

Turner sendromu, kız çocuklarında X kromozomlarından birinin eksikliği sonucunda 

ortaya çıkan monozomi sendromlarından biridir. Turner sendromu vakalarının yaklaĢık 

%50‟sinde seks kromozom anöploidisi (45,X), %20-35‟inde mozaik karyotip, diğerlerinde ise 

X kromozomunun kısa kolunun delesyonu, X;Y translokasyonu gibi yapısal anomaliler 

saptanır. Rutin karyotip analizlerinde vakaların yaklaĢık %5‟inde Y kromozomu bulunur, 

FISH ile arandığında ise bu oran iki katına çıkar  (234). Bu olgularda Y kromozomu yüksek 

malignansi riskini beraberinde getirir. Tüm olgularda boy kısalığı ve over fonksiyonlarında 

azlık söz konusudur, ancak diğer anomaliler vakalar arasında farklılıklar gösterir. 

Kardiyak anomaliler sıklıkla hemen her zaman sol kalbi ilgilendirir, aort koarktasyonu 

ve biküspid aort kapağı en sık rastlanan DKH‟dır. Kalp yetmezliği ve hidrops, kistik higroma 

denilen boyundaki geniĢ lenfatik yapının olmasıyla daha sık görülür. Ġleriki haftalarda kistik 

higroma gerileyip resorbe olsada, rezidüel olarak biküspid aorta ve aort koarktasyonu 

görülmeye devam eder. Bazı çalıĢmalar, kistik higroma ile sol çıkıĢ yolu obstrüksiyonu 

arasında bağlantı kuran hipotezler üretmiĢlerdir (235), ancak daha sonra bu hipotez 

doğrulanmamıĢtır. Kistik higroma anomalisinin görüldüğü Noonan sendromu gibi diğer 

durumlarda sol çıkıĢ yolu obstrüksiyonu görülmemektedir (236). Son çalıĢmalarda aort 

koarktasyonu Turner sendromlu hastaların yaklaĢık %11‟inde, biküspid aorta ise yaklaĢık 

%16‟sında vardır (237,238). En az çocukluk döneminde tespit edilen koarktasyon vakaları 

kadar eriĢkin dönemde tespit vakalarda mevcuttur. Bu yüzden gözden kaçabilecek vakalar 

için MR incelemesi faydalı olabilir (239). MR çalıĢmalarından sonra, hastalarda arkın duktus 

insersiyonuna kadar dolaĢarak uzanım gösterdiği görülmüĢtür, bu duruma “elongated” aortik 

ark denilir ve Turner sendromluların %50‟sinde vardır (240).  

  Biküspid aort anomalisi, diğer toplumdaki izole biküspid aort anomalilerine benzer. 

Çıkan aortada dilatasyon, anverizma ve disseksiyona gidebilir. Ġlginç olan, toplumdaki sıklığı 

%1 olan biküspid aort anomalisinin kadın/erkek oranının 1/3 olmasıdır. Buda X 

kromozomunun biküspid aort için predispozan bir faktör olduğunu düĢündürmektedir (241). 

  Diğer sık görülen anomali, persistan sol süperior vena cava ve parsiyel venöz dönüĢ 

anomalisidir. EriĢkin Turner sendromluların yaklaĢık %13‟ünde MR ile gösterilebilir (240). 

Biküspid aort ve parsiyel venöz dönüĢ anomalisi genel populasyona göre en yüksek relatif 

riske sahiptir (sırasıyla 3603, 1293) (237). Çocukluk çağından itibaren baĢlayan hipertansiyon 

birçok Turner olgusunda görülür. Hipertansiyon aort koarktasyonu veya böbrek kaynaklı 

olabilir, idiopatik olanlarda mevcuttur. Aort dilatasyonu MR görüntüleme ile tespit edilebilir, 
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Marfan sendromundaki sorun, konnektif dokunun kompliyansının azalmasından kaynaklanır, 

ancak Marfan sendromundaki diğer konnektif doku bulgularıları Turner sendromunda yoktur 

(242). 

2.5.4 DOĞUMSAL KALP HASTALIKLARINDA GENETĠK 

ÇALIġMALARIN GELĠġĠMĠ 

Karyotip analizi ve FISH analiz yöntemi klinisyenlerin Ģu anda elindeki cihazlardan 

kullanımda olanlarıdır. Klinisyenin bir kromozom anomalisi bulması durumunda, ailenin daha 

çok bilgilendirilmesini, çocuğun fenotipi ile ilgili önceden bilgi sahibi olmasını, aileye 

sonraki gebeliklerde tekrarlama riskini öğrenme Ģansını sağlar (4). Bir DKH teĢhis edildiği 

zaman, tüm sistemlere ait rutin taramları yaptıktan sonra, sendromik özellikleri aramak 

gerekir. Ailede benzer vakaların olup olmadığı öğrenilmeli ve yaklaĢım ona göre yapılmalı, 

gerekli ise geniĢ bir pedigri düzenlenmelidir. Mesela biküspid aorta; son çalıĢmalarda ailesel 

biküspid aorta vakalarının otozomal dominant kalıtım ile yüksek penetrasyonda geçiĢ 

gösterdiği görüldü. Ailesinde sol kalp çıkıĢ yolu obstrüksiyonu bulunan vakaların, birinci 

derece akrabalarının %24‟ünde biküspid aorta tespit edilmiĢtir (243) 

Fizik muayenede çocuğun dismorfik yüz görünümüne odaklanılmalı, göz ve kulak 

incelenmeli, ekstremiteler, parmak anomalileri gözden geçirilmeli, gastrointestinal ve ürolojik 

hastalıklar ve nörolojik duruma bakılmalıdır. Bu değerlendirmeler yenidoğan bebekte veya 

entübe ve sedatize olan çocuklarda nispeten daha zordur. Diğer konsultasyonlarda (nöroloji, 

oftalmoloji, otolaringeoloji, ortopedi gibi) sonuçlandırılmalıdır, bu bilgiler genetik konsultan 

için çok önemlidir. Ġlk tetkik olarak göğüs grafisi DKH‟lı her yenidoğan için çekilmeli, 

burada iskelet anomalilerine, aortik ark ve akciğer kontürlerine dikkat edilmeli, mide, 

karaciğer situsuna bakılmalıdır (4). 

Sitogenetik analiz yapılması gereken durumlar; 

1. Çocuk herhangi bir sendromun fenotipik özelliğini gösteriyorsa (örneğin trizomi 18, 

trizomi 21 gibi) 

2. Doğumsal kalp hastalığı olan ve kromozomal anomalilerle açıklanamayan durumlarda 

a) Dismorfik yüz görünümü varsa 

b)  Doğumsal kalp hastalığı ile açıklanamayan büyüme geriliği varsa 

c)  GeliĢimde duraklama ve öğrenme güçlüğü varsa  

d)  Multipl doğumsal anomaliler mevcutsa 
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3. Çocuğun ailesinde çok sayıda düĢük doğum ve/veya anomalili doğum öyküsü varsa 

4. Eğer major kardiyak ve/veya diğer organ malformasyonlarına ait antenatal ultrasonografi 

bulgusu varsa sitogenetik analiz yapılmalıdır. 

 Kromozom analizi normal olmasına rağmen eğer mental retardasyon, multipl 

doğumsal anomaliler, fasiyal dismorfi varsa genetik konsültasyonu önerilmelidir (4). 

 

 2.5.5 GENETĠK DANIġMANLIK  

Doğumsal kalp hastalığı olan bir çocuğa sahip olan ebeveynler, sonraki çocuklarda 

kardiyak malformasyon olasılığı ile ilgili genetik danıĢmanlık hizmeti verilmesini gerektirir. 

Tek bir genin mutasyonuna bağlı olduğu bilinen sendromlar dıĢında, çoğu DKH hala düĢük 

bir rekürrens riskine neden olması beklenen bir multifaktöryel kalıtım paternine bağlıdır. 

Normal popülasyonda DKH insidansı yaklaĢık %0.8‟dir ve bu insidans ikinci bir çocukta ya 

da gebe etkilenmiĢse %2-3‟e çıkar (243) Bu rekürrens riski büyük ölçüde birinci çocuktaki 

lezyonun tipine bağlıdır. ġiddet derecesi, iliĢkili defektlerin varlığına göre değiĢken olabilir. 

Bilgili bir genetik danıĢman ile konsültasyon, aileye o zamana kadar rekürrens riskine iliĢkin 

bilgi sağlamanın en güvenilir yoludur.  

Fetal ekokardiyografi yüksek riskli hastalarda doğumsal kalp lezyonlarının saptanma 

oranını arttırır. Fetal ekokardiyografinin rezolüsyonu ve doğruluğu mükemmel değildir ve 

aileler normal bir fetal ekokardiyogramın DKH yokluğunu garantilemediğine dair 

bilgilendirilmelidir. 
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Tablo 2.4. Bir kardeĢte kardiyovasküler anomali olan bebekte rekürren riski (244) 

Anomali Tahmini risk % 

VSD 3.0 

PDA 3.0 

ASD 2.5 

FT 2.5 

Pulmoner stenoz 2.0 

Aort koarktasyonu 2.0 

Aort stenozu 2.0 

BAT 1.5 

AVSD 2.0 

Endokardiyal fibroelastozis 4.0 

Triküspit atrezisi 1.0 

Ebstein anomalisi 1.0 

Trunkus arteriyozus 1.0 

Pulmoner atrezi 1.0 

Hipoplastik sol kalp sendromu 2.0 

 

 

 

Tablo 2.5. Doğumsal kalp hastalığı olan bir ebeveynin çocuğuna etkisi (244) 

 

Anomali Annenin etkisi % Babanın etkisi % 

Aort stenozu 13.0-18.0 3.0 

ASD 4.0-4.5 1.5 

AVSD 14.0 1.0 

Aort koarktasyonu 4.0 2.0 

PDA 3.5-4.0 2.5 

Pulmoner stenoz 4.0-6.5 2.0 

FT 6.0-10.0 2.5 

VSD 6.0 2.0 

 

 

 

 



55 

 

 

Tablo 2.6. Doğumsal kalp hastalıkları ile iliĢkilendirilmiĢ genler (4) 

Tanı 

 

Gen/genler  

 

Kromozom 

yerleĢimi  

 

    Ailesel Doğumsal Kalp Hastalığı   

     (ASD, atrioventriküler blok) 

NKX2.5(CSX) 5q34-q35 

    D-BAT, DORV CFC1 2q21 

    D-BAT PROSIT240 12q24 

    FT ZFPM2/FOG2 8q23 

 NKX2.5 5q34-q35 

 JAG1 20p12 

    AVSD CRELD1 3p21 

    ASD/VSD GATA4 8p23 

    Heterotaksi ZIC3 Xq26 

 CFC1 2q21 

 ACVR2B 3p21.3-

p22 

 LEFTYA 1q42.1 

  Supravalvüler aort stenozu ELN 7q11 

 

Sendromlar 

  

    Holt-Oram sendromu TBX5 12q24 

    Alagille sendromu (PPS) JAG1 20p12 

    Char sendromu (PDA) TFAP2B 6p12 

    Noonan sendromu PTPN11 12q24 

 KRAS 12p1.21 

 SOS1 2p21 

    CHARGE sekansı CHD7 8q12 

    Ellis-van Creveld EVC, EVC2 4p16 

    Marfan sendromu FBN1 15q21.1 

    Marfan-like sendrom TGFBR2 3p22 

    Kardiofasyokutanöz sendrom KRAS 12p12.1 

 BRAF 7q34 

 MEK1 15q21 

 MEK2 7q32 

    Costello sendromu HRAS 11p15.5 
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Tablo 2.7. Doğumsal kalp hastalıklarının eĢlik ettiği kromozomal sendromlar (4) 

Kromozomal 

hastalık 

 

EĢlik eden bulgular 

 

 

DKH 

Sıklığı 

    % 

 

Kalp anomalisi  

 
Delesyon 4p 

(Wolf-Hirschhorn 

sendromu) 

Belirgin mikrosefali, hipertelorizm, 

geniĢ nazal köprü (Greek-helmet 

görünümü), aĢağı dönük ağız, 

mikrognati, preaurikular cilt kalıntısı, 

uzun gövde ve parmaklar, ciddi 

mental retardasyon ve 

konvülziyonlar, 1/3 vaka çocukluk 

çağında ölür 

50–65 ASD, VSD, PDA, 

sol persitan vena 

cava süperior, 

aort atrezisi, 

dekstrokardi, FT, 

triküspid atrezisi 

Delesyon 5p  

(Cri-du-chat 

sendromu) 

Kedi sesi benzeri ağlama, prenatal ve 

postnatal büyüme geriliği, yuvarlak 

yüz, hipertelorizm, epikantal kıvrım, 

Simian çizgisi, ciddi mental 

retardasyon, uzun yaĢam süresi 

30–60 VSD, ASD, PDA 

Delesyon 7q11.23 

(Williams-Beuren 

sendromu) 

Ġnfantil hiperkalsemi, iskelet ve renal 

anomaliler, öğrenme güçlüğü, sosyal 

kiĢilik, elfin yüz görünümü 

53–85 Supravalvuler AS 

ve PS, PPS 

Trizomi 8 

mozaisizm 

Ġskelet/vertebra anomalileri, geniĢ 

yerleĢimli gözler, geniĢ nazal köprü, 

küçük çene, yüksek damak, 

kriptorĢidizm, renal anomaliler 

(%50), uzun yaĢam süresi 

25 VSD, PDA, AK, 

PS, TPVDA, 

trunkus 

arteriyozus 

Delesyon 8p 

sendromu 

Mikrosefali, büyüme geriliği, mental 

retardasyon, derin yerleĢimli gözler, 

malforme kulaklar, küçük çene, 

erkekte genital anomaliler, uzun 

yaĢam süresi 

50–75 AVSD, PS, VSD, 

FT 

Trizomi 9 Ciddi prenatal and postnatal büyüme 

geriliği, mikrosefali, derin yerleĢimli 

gözler, düĢük kulak, ciddi mental 

retardasyon; 2/3 vaka çocuklukta ölür 

65–80 PDA, sol 

persistan vena 

kava superior, 

VSD, FT/PA, 

DORV 

Delesyon 10p Frontal belirginleĢme, kısa eğimli 

palpebral fissürler, küçük düĢük 

yerleĢimli kulaklar, mikrognati, yarık 

damak, kısa boyun, üriner/genital 

anomali, üst ekstremite anomalileri 

50 BAV, ASD, 

VSD, PDA, PS, 

AK, trunkus 

arteriyozus 

Delesyon 11q 

(Jacobsen 

sendromu) 

geliĢme geriliği, mental retardasyon, 

trombositopeni, trombosit 

disfonksiyonu, hipertelorizm, 

strabismus, geniĢ nazal köprü, ince 

üst dudak, belirgin alın 

56 Hipoplastik sol 

kalp, valvüler AS, 

VSD, AK, 

Shone’s 

kompleksi 
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Trizomi 13 (Patau 

sendromu) 

Polidaktili, yarık dudak damak, skalp 

defekti, hipotelorizm, mikroftalmi 

veya anophthalmia, iris kolobomu, 

holoprosensefali, mikrosefali, 

sağırlık, çok derin mental 

retardasyon, kosta anomalileri, 

omfalosel, renal anomaliler, 

hipospadias, kriptorĢidizm, uterine 

anomaliler; kısa sağ kalım 

80 ASD, VSD, PDA, 

Hipoplastik sol 

kalp, atrial 

izomerizm, situs 

anomalileri  

Trizomi 18 

(Edwards 

sendromu) 

Ġntrauterin geliĢme geriliği, 

polihidramniyos, mikrognati, kısa 

sternum, hipertoni, rocker-bottom 

feet, üst üste binmiĢ parmaklar, 

trakeoözofageal fistül, omfalosel, 

renal anomaliler, bilier atrezi, çok 

derin mental retardation; kısa sağ 

kalım 

90–100 ASD, VSD, PDA, 

FT, DORV, D-

BAT, AK, 

Biküspid aort,  

biküspid 

pulmoner kapak 

 

 

Delesyon 20p12 

(Alagille 

sendromu) 

Safra yolu azlığı, kolestaz, iskelet 

anomalileri, oküler anomaliler, 

belirgin alın, geniĢ yerleĢimli gözler, 

tubüler burun, az geliĢmiĢ mandibula 

85–94 Periferik 

pulmoner arter 

hipoplazisi, FT, 

PS, (sol kalp 

anomalileri ve 

septal defektler 

nadirdir) 

Trizomi 21 

(Down sendromu) 

Hipotoni, hiperekstensibilite, 

epikantus, Simian çizgisi, 5. 

parmağın klinodaktilsi, brakidaktili, 

değiĢken mental retardation, erken 

yaĢlanma 

40–50 AVSD, VSD, 

ASD, (FT, D-

BAT daha az 

sıklıkta) 

Delesyon 22q11 

(DiGeorge, 

velokardiofasyal, 

konotrunkal 

anomali yüz 

sendromu) 

Hipertelorizm, mikrognati, düĢük 

arka yerleĢimli dönmüĢ kulaklar, 

balık ağzı görünümü, timik ve 

paratiroid hipoplazi, hipokalsemi, 

beslenme/konuĢma/öğrenme/davranıĢ 

sorunları, immün yetmezlik, 

damak/iskelet/renal anomaliler 

75 Ġnterrupted aortik 

ark tip B, trunkus 

arteriyozus, izole 

aortik ark 

anomalileri, FT, 

konoventriküler 

VSD 

Monosomi X 

(Turner sendromu 

45,X) 

El ve ayaklarda lenfödem, ayrık 

meme uçları, yele boyun, primer 

amenore, kısa boy, normal zeka 

25–35 AK, biküspid 

aorta, valvüler 

AS, hipoplastik 

sol kalp, aort 

diseksiyonu 

Klinefelter 

sendromu 

(47,XXY) 

Genellikle normal görünüm, uzun 

boy, puberte gecikmesi, duygusal ve 

davranıĢsal problemler sık görülür, 

mental retardasyon değiĢkendir 

50 MVP, venöz 

tromboembolik 

hastalık, PDA, 

ASD 
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3. BĠREYLER VE YÖNTEM 

 Ġ.Ü. Ġstanbul Tıp Fakültesi Kadın Hastalıkları ve Doğum Anabilim Dalı Prenatal Tanı 

Merkezi‟ne, Mart 2007 – Kasım 2010 tarihleri arasında Antenatal Ġzlem Polikliniği‟nden veya 

dıĢ merkezlerin kadın doğum polikliniklerinden, doğumsal kalp hastalığı riski görülerek 

yönlendirilmiĢ gebeler çalıĢma grubunu oluĢturdu. Antenatal ekokardiyografi “General 

Electric Voluson 730 Expert” cihazı ile deneyimli obstetrisyen tarafından, 3,5-5 MHz 

konveks/sektör abdominal problarlar çocuk kardiyoloğu ve genetik uzmanı eĢliğinde yapılan 

konseyde değerlendirildi. Gebelerin demografik özellikleri, özgeçmiĢ, soygeçmiĢ bilgileri, 

tanıya yönelik yapılmıĢ giriĢimsel iĢlemleri (koryon villüs biopsisi, amniyosentez, 

kordosentez) ve sonuçları, giriĢimsel olmayan iĢlemleri (fetal ekokardiyografi) ve sonuçları 

retrospektif olarak incelendi. Veriler Prenatal Tanı Merkezi‟ne ait “astraia antenatal 

screening program” veri alt yapısından faydalanılarak elde edildi. Hastanemizde doğmuĢ 

olan bebeklere ait bilgiler, doğum ve doğum sonrası bilgileri, hastanemiz bilgisiyar veri 

tabanından ve Ġstanbul Tıp Fakültesi Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları Anabilim Dalı Çocuk 

Kardiyolojisi Bilim Dalı poliklinik dosyalarından elde edildi. Hastanemizde doğum yapmamıĢ 

olan gebelerin ve bebeklerinin bilgileri ise telefonla ulaĢılarak elde edildi. Prenatal Tanı 

Merkezi kayıtlarından alınan bilgilere göre fetal ekokardiyografi konseyine, belirtilen süre 

içerisinde 803 gebenin incelendiği saptandı. Hastanemiz kayıtlarında “disritmi” nedeniyle 

yönlendirilen gebelerin fetal ekokardiyografi konseyi sonuçları çalıĢma dıĢı bırakıldı. 

 ÇalıĢmaya alınan 743 bebeğin dosyalarından maternal bilgiler (yaĢ, parite, kalp 

hastalığı, diyabetes mellitus, akraba evliliği, ilaç kullanımı, yardımcı üreme tekniği kullanımı, 

çoğul gebelik),  fetusa ait bilgiler (gestasyon yaĢı, eĢlik eden anomaliler, fetal ekokardiyografi 

sonuçları, kromozom analizi sonuçları, terminasyon önerileri ve sonuçları, intrauterin 

ölümler), ulaĢılabilmiĢ olan bebeklere ait bilgiler (doğum gestasyon haftası, doğum tartısı, 

obstetrik komplikasyonlar, erken dönem müdahale gereksinimi, postnatal ekokardiyografi 

sonuçları) oluĢturulmuĢ formlara aktarıldı (Bkz. EK-1). Fetal ekokardiyografi ve postnatal 

ekokardiyografi sonuçları değerlendirilirken, baĢvuru gestasyon haftasına göre gebeler 15-21. 

gestasyon haftaları aralığında, 22-27. gestasyon haftaları aralığında baĢvuranlar, 28-33. 

gestasyon haftaları aralığında ve  >33. gestasyon haftasında baĢvuranlar olarak 4 gruba 

ayrıldı. Terminasyon önerilmesi ve kabul edilme oranları bu 4 gruba ayrı olarak çalıĢılıp, 

hesaplandı.  
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 Prenatal ve postnatal veriler Ģu Ģekilde tanımlanmıĢ ve gruplandırılmıĢtır:  

Gestasyon haftası: Annenin son adet tarihine ve/veya ultrasonografik incelemeye göre 

belirlenen haftadır, fetal ekokardiyografi için gebelerin birimimize baĢvuru haftaları 15-21, 

22-27, 28-33, 34 ve üzeri olmak üzere 4 gruba ayrıldı. 

SGA/AGA/LGA: Lubchenco eğrisi kullanılarak gestasyon haftasına göre doğum ağırlıkları 

10.persantilin altında kalan bebekler SGA, 10-90. persantiller arasında olan bebekler AGA ve 

90.persantilin altında kalanlar LGA olarak kabul edildi (185).  

Gebelik edinme Ģekli: Mevcut gebeliği spontan yada yardımcı üreme tekniklerinden ( in vitro 

fertilizasyon, intrasitoplazmik sperm enjeksiyonu ve ovulasyon indüksiyon yöntemleri) 

hangileriyle oluĢtuğunu anlamak için tanımlandı. 

Maternal ilaç kullanımı: Gebelikte rutin yapılan vitamin ve demir desteği dıĢındaki tüm 

ilaçlar dahil edilmiĢtir.  

Kromozom analizi: Antenatal dönemde yapılan giriĢimler (koriyon villüs biopsisi, 

amniyosentez, kordosentez) neticesinde elde edilen fetusa ait hücrelerde, standart kromozom 

analizi, FISH tekniği ve DNA mutasyon analizi teknikleri ile yapılan genetik çalıĢmalar 

anlatıldı. , 

Patolojik fetal ekokardiyografi: Çocuk kardiyoloğu, obstetrisyen ve genetik uzmanı 

tarafından gerçekleĢtirilen konseyde, ultrasound cihazı aracılığıyla, fetusa ait kalp ve kalple 

iliĢkili damarlarda, normal antenatal geliĢim evrelerine göre anormal görünüm olarak 

nitelendirilmiĢ sonuçları kapsamaktadır. 

Normal fetal ekokardiyografi: Çocuk kardiyoloğu, obstetrisyen ve genetik uzmanı 

tarafından gerçekleĢtirilen konseyde, ultrasound cihazı aracılığıyla, fetusa ait kalp ve kalple 

iliĢkili damarlarda, normal antenatal geliĢim evrelerine göre herhangi bir anormal ultrasound 

görüntüsünün görülmediği sonuçları kapsamaktadır. 

Kromozomal kalp anomalileri: Fetusun/bebeğin mevcut olan genetik teĢhis yöntemleriyle 

tespit edilebilmiĢ bir kromozom anomalisinin parçası olarak görülen doğumsal kalp 

anomalileri sınıfıdır. 

Non-kromozomal kalp anomalileri: Genetik teĢhis yöntemleriyle kromozomal anomalilerin 

saptanamadığı, bilinen bir sendromun parçası olmayan doğumsal kalp anomalileri sınıfıdır.  
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Doğumsal kalp hastalığı için risk faktörleri: Fetusta oluĢabilecek muhtemel doğumsal kalp 

hastalıkları için, bugüne kadar etkili oldukları birçok uluslar arası yayınlarda gösterilmiĢ olan 

faktörler belirtildi. ÇalıĢmamızda annenin yaĢı, annede diyabet, annede doğumsal kalp 

hastalığı, babada doğumsal kalp hastalığı, kardeĢte doğumsal kalp hastalığı, maternal 

hastalıklar ve ilaç kullanımı, anne-baba arasındaki akraba evliliği, birinci düzey takiplerde 

fetusun ultrasonografik görüntülemesinde kalp ya da diğer organlara ait patolojik görüntünün 

saptanması, yardımcı üreme teknikleri ile gerçekleĢen gebelik, risk faktörleri arasında 

sınıflandırıldı. 

Küçük anne yaĢı: Küçük anne yaĢı için 20 yaĢ altı anneler kabul edildi. 

Ġleri anne yaĢı: Ġleri anne yaĢı olarak 35 yaĢ ve üzerindeki anneler kabul edildi. 

 Hastalar antenatal ve postnatal ekokardiyografi sonuçlarına göre, normal ve patolojik 

olanlar olarak sınıflandırıldı. Ayrıca eĢlik eden risk faktörleri her gebe için ayrı ayrı 

tanımlandı. Bu grup prenatal ve postnatal veriler açısından karĢılaĢtırıldı.   

3.1 ĠSTATĠSTĠKSEL ANALĠZ 

Ġstatistiksel değerlendirme için bilgisayar NCSS paket programı (NCSS 8.0.14 PASS, 2008) 

kullanıldı. Kategorik verilerin incelenmesinde Ki-Kare testi kullanıldı. Fetal 

ekokardiyografilerin duyarlılık ve özgüllük analizi yapıldı. Sonuç sayısı (n) ve yüzde  

(%), ± SD ve ortanca (minimum-maksimum) ortalama değerleri olarak rapor edildi.
            

Sonuçlar % 95‟lik güven aralığında,istatistiksel anlamlılık sınırı < 0.05 olarak alındı.  

3.2 ETĠK KURUL ONAYI 

 Bu çalıĢma Ġstanbul Tıp Fakültesi Etik Kurulu tarafından 01.04.2011 tarihinde 06 

sayılı toplantısında onaylandı (Dosya No:  2011/651-513). 
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4. BULGULAR 

4.1. ÇALIġMA GRUBU VE ÖZELLĠKLERĠ  

Ġstanbul Üniversitesi Ġstanbul Tıp Fakültesi Kadın Hastalıkları ve Doğum Anabilim 

Dalı, Prenatal Tanı Merkezi bünyesinde fetal ekokardiyografi konseyine giren gebe sayısı 803 

olarak bulundu. Hastanemiz kayıtlarında disritmi nedeniyle yönlendirilen 60 gebe çalıĢma dıĢı 

bırakıldı.  Toplam 743 antenatal ekokardiyografi sonucu değerlendirildi. 

ÇalıĢmaya dahil edilen 743 fetal ekokardiyografinin yapıldığı gestasyon yaĢı 14 – 40 

hafta (26.45 ± 5.2) aralığındaydı. 14-22. haftalar arasında 202 fetus (%27.1), 23-27. haftalar 

arasında 350 fetus (%47.1), 28-33. haftalar arasında 132 fetus (%17.7), >33 haftalarda 59 

fetus (%7.9) fetal ekokardiyografi uygulandı.  

Tablo 4.1.1 ÇalıĢma grubundaki bebeklerin doğum tartısının gestasyon haftasına göre 

durumu 

  n % 

SGA 43 10.2 

AGA 358 85.0 

LGA 20 4.8 

Toplam 421 100 

 

Bebeklerin doğum tartıları 480-5350 g arasında değiĢmekte, ortalama 3006 ± 720.4 g 

olarak görüldü. Bebeklerin 358‟i (%85.0) gestasyon haftasına göre uygun ağırlıklı (AGA), 43‟ü 

(%10.2) gestasyon haftasına göre düĢük ağırlıklı (SGA) ve 20‟si (%4.8) gestasyon haftasına 

göre yüksek ağırlıklı (LGA) doğmuĢtu. Doğumun gerçekleĢtiği gestasyon haftaları 24-42. haftalar 

arasında ortalama 38.1 ± 2.9 haftaydı. Doğum tartıları öğrenilen 421 bebek doğum ağırlığına 

göre incelendiğinde SGA doğumun%10.2 oranında olduğu, LGA doğumun %4.8 oranında 

olduğu görülmektedir, bir çoğunu hidropik bebekler ve diyabetik anne çocukları 

oluĢturmaktaydı. Annelerin ortalama yaĢı 26.7 ± 5.7  (15-49 arasında ) idi. Gravida 2.0 ± 1.2 

(1-9 arasında) bulundu. 

Tablo 4.1.2 Fetal ekokardiyografilere postnatal ulaĢılma durumları 

 n % 

Toplam fetal 

ekokardiyografiler 

743 100 

Terminasyon bilgilerine 

ve/veya doğum sonrası 

bilgilerine ulaĢılan fetuslar 

594 79.9 

UlaĢılamayan fetuslar 149 20.1 
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Prenatal dönemde değerlendirilen 743 fetal ekokardiyografi olgusunun, hastanemiz 

kayıtlarından ve telefonla aranarak ulaĢılan hasta sayısı 594 idi. %20.1‟lik kısmına 

ulaĢamadık. 

Tablo 4.1.3 Postnatal bilgilerine ulaĢılan fetuslarda fetal ekokardiyografi sonuçları 

 n % 

UlaĢılan fetuslar 594 100 

Antenatal patolojik ekoya 

sahip fetuslar 

471 79.2 

Antenatal normal ekoya 

sahip fetuslar 

123 20.8 

 

Postnatal bilgilerine ulaĢtığımız toplam 594 bebeğin, antenatal tanısında %79.2‟lik 

kısmına patolojik fetal ekokardiyografi tanısı konulmuĢtu. %20.8‟lik kısmına normal fetal 

ekokardiyografi tanısı konmuĢtu. 

Tablo 4.1.4 Postnatal bilgilerine ulaĢılan fetuslarda postnatal kardiyak anatomi 

bulguları 

 N % 

Toplam ulaĢılan hasta 

grubu 

594 100 

Postnatal ekokardiyografi 

yapılmıĢ olan vakalar 

286 48.2 

Postnatal ekokardiyografisi 

bilinmeyen vakalar 

300 50.5 

Terminasyon sonrası otopsi 

raporu ile defekti tanınmıĢ 

8 1.3 

 

Postnatal bilgilerine ulaĢılmıĢ olan bu vakaların 294‟ündeki kalp anomalileri, postnatal 

dönemde ekokardiyografi ve otopsi ile teĢhis edilmiĢti. Hastanemizde gerçekleĢtirilmiĢ 138 

terminasyonun sadece 8‟i (%5.8) otopsi önerisini kabul etmiĢ bulunmaktadır. 300 vaka içinde 

ise terminasyon yapılmıĢ olan ve otopsi yapılmamıĢ olanlarla, sağlıklı görüldüğü için 

postnatal ekokardiyografi yaptırılmamıĢ bebekler dahildir. 
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Tablo 4.1.5 Postnatal bilgilerine ulaĢılamayan fetusların fetal ekokardiyografi sonuçları 

 N % 

UlaĢılamayan fetuslar 149 100 

Antenatal patolojik ekoya 

sahip fetuslar 

112 75.1 

Antenatal normal ekoya 

sahip fetuslar 

37 24.9 

 

UlaĢamadığımız fetal ekokardiyografi kayıtlarının %75.1 lik kısmı patolojik fetal 

ekokardiyografisi olan fetuslardı. %24.9‟luk kısmı normal fetal ekokardiyografisi olduğu için 

takiplerine devam etmediği görüldü. 

Tablo 4.1.6 BaĢvuran gebelerin gebelik edinme Ģekilleri 

 N % 

Spontan 690 92.9 

IVF 38 5.1 

ICSI 10 1.3 

Ovulasyon indüksiyon 5 0.7 

 

Vakalarımızın %92.9‟unu spontan yolla edinilmiĢ gebelik ürünleri olduğu görüldü. 

IVF, ICSI, ovulasyon indüksiyon yöntemini kullanan %7.1‟lik vaka grubumuzu oluĢturdu. 

Tablo 4.1.7 Fetus sayıları 

 N 

Tekiz 687 

Ġkiz 50 

Üçüz 2 

 

687 vaka tekiz gebelik olduğu görüldü, 50 ikiz gebelik, 2 üçüz gebelik mevcuttu. Üçüz 

gebeliklerin ikiside spontan yolla oluĢmuĢ gebeliklerdi, 23 ikiz gebelik yardımcı üreme 

teknikleri ile oluĢturulmuĢtu, 27 ikiz gebelik spontan yolla oluĢmuĢtu. 

Tablo 4.1.8 Doğumların gerçekleĢtiği hastane 

 N % 

Ġstanbul Tıp Fakültesi 258 43.4 

DıĢ merkezler 336 56.6 

Toplam 594 100 

 

UlaĢılan toplam 594 fetus ile ilgili bilgilerden, %43.4‟lük oranın hastanemizde 

dünyaya geldiği görüldü. 
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4.2. KROMOZOM ANALĠZĠ SONUÇLARI 
 

Prenatal tanı merkezinde amniyosentez, kordosentez, koriyon villüs biopsisi ile 

kromozom analizi, FISH analizi, DNA mutasyon analizi yöntemlerinden birinin yapılmıĢ 

olduğu 305 gebelik vardı. 

Tablo 4.2.1 Antenatal dönemde kromozom analizi durumu 

 n % 

YapılmıĢ olan vakalar 305 %41 

YapılmamıĢ olan vakalar 438 %59 

 

Tablo 4.2.2 Tanımlanan kromozom anomalileri ve sendromlar 

 n % 

Trizomi 21 28 43.07 

Trizomi 18  16 24.6 

Trizomi 13 3 4.61 

45, XO 2 3,07 

Ellis van Creveld 2 3,07 

Dengesiz translokasyon 2               3.07 

Miks gonadal disgenezi 2 3.07 

18 p del 1 1,53 

5 p delesyonu 1 1,53 

2 p delesyonu 1 1,53 

Catch 22 1 1,53 

Kistik fibroza ait 2 

heterozigot mutasyon 1 1,53 

Trizomi 11-13 parsiyel 1 1,53 

46 XX, XY 1 1,53 

46, -9qh 1 1,53 

46, 9-11 resiprokal 

transpozisyon 1 1.53 

Triploidi (69,XXX) 1 1,53 
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Kromozom analizi gerçekleĢtirilen 305 fetustan 65‟inde patolojik sonuç elde edildi 

(%21.3), en sık rastlanan kromozom anomalisi Trizomi 21 oldu (%9.1). Bundan sonra ensık 

anomali Trizomi 18, 3 vakada da Trizomi 13 görüldü. Bir vakada Catch 22 ( Di George 

sendromu) anomalisi tespit edildi, antenatal incelemesinde aort stenozu, VSD, pulmoner arter 

dilatasyonu görüldü. 

Miks gonadal disgenezi tespit edilen fetusta hipoplastik sol kalp sendromu görüldü. 

Öneriyle termine edildi. Diğer miks gonadal disgenezinin fetal ekokardiyografisi normaldi. 

Kromozom analizinde 46, 9qh(+) (9. kromozomun uzun kolunda tespit edilen 

heterokromatin artıĢı, bir polimorfizm) sonucu çıkmıĢ olan bir bebek dünyaya geldikten sonra 

ekokardiyografisinde DORV, AVSD, pulmoner stenoz, Taussing-bing anomalisi, sağ atriyal 

izomerizm tespit edilmiĢti. CHARGE sekansı saptanan bebek 6 aylıkken kaybedildi. 

Antenatal dönemde kromozom tetkikinde dengesiz translokasyonu tespit edilen 2 

fetustan birinde antenatal dönemde Fallot tetralojisi görülüp, postnatal ekokardiyografisinde 

de doğrulanmıĢtı. BaĢka bir ek doğumsal anomali tespit edilememiĢti. Diğer dengesiz 

translokasyona sahip fetus aort koarktasyonu ve VSD anomalisi saptanarak termine edilmiĢti. 

Amniyosentez sonucu iki adet kistik fibroza neden olan gende heterozigot mutasyon 

saptanan bebeğin postnatal dönemde mekonyum ileusu nedeniyle operasyonu 

gerçekleĢtirilmiĢ, postnatal ekokardiyografisi de normal bulgulara rastlandı. 

Bir vakada antenatal kromozom analizinde Trizomi 11-13 parsiyel olduğu görüldü, 

postnatal ekokardiyografisinde geniĢ ASD ve VSD gözlendi. 

Antenatal dönemdeki ekokardiyografisinde AVSD görülen iki fetusun (aynı anneden 

farklı yıllarda) Ellis van Creveld sendromu olduğu yapılan gen analizinde tespit edildi, 

termine edilen vakalardan sonra kardeĢi normal ekokardiyografi ve kromozom tetkikine 

sahipti. 

Tetkikleri sonucunda 69,XXX anomalisi görülen triploidi vakasının antenatal 

ekokardiyografisinde DORV görülmüĢtü, gebelik termine edildi. 

Kromozom analizinde 18 p delesyonu saptanmıĢ olan fetusta hipoplastik sol kalp 

sendromu görüldü, 5p delesyonu görülen fetusun ekokardiyografisinde izole VSD sendromu 
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saptandı, 2p delesyonu taĢıyan ve tek umblikal arteri görülen vakanın kardiyak anatomisinde 

anomaliye rastlanmadı. 

Bir vakada 9 ve 11. kromozomlar arasında resiprokal transpozisyon görüldü, fetal 

ekokardiyografide BAT görüldü.  

Kromozom analizi sonucunda 46 XX,XY anomalisine rastlanan bebekte antenatal 

olarak tespit edilen hipospadiası bulunmaktaydı, postnatal dönemde kardiyomyopatisi tespit 

edildi. Gerçek hermafroditlik açısından tetkikleri devam ederken, amniyosentezde bu sonucun 

çıkması, annenin hücreleriyle kontaminasyonunu da düĢündürmektedir. 

Tablo 4.2.3 Trizomi 21 ve Trizomi 18’de kardiyak defektler 

Trizomi 21 n Trizomi 18 n 

AVSD 20 Ġzole VSD 8 

Fallot tetralojisi 3 AVSD 3 

AVSD + Fallot tetralojisi 1 DORV 1 

Ġzole VSD 1 DORV, VSD 1 

Triküspit yetmezliği 1 DORV, ARSA 1 

ARSA 1 BAT 1 

Normal 1 Aort stenozu, VSD 1 

Toplam 28 Toplam 16 

 

Trizomi 21 vakalarının fetal ekokardiyografilerinin %75‟inde AVSD anomalisine 

rastlandı. Ġncelenen 3 vakada (%10.7) Fallot tetralojisi, 1 vakada izole VSD, 1 vakada 

triküspit yetmezliği ve 1 vakadada ARSA görüldü. ÇalıĢmamızda ikinci en sık anomali olan 

Trizomi 18‟de en sık VSD anomalisine rastlandı (%62.5). AVSD ve DORV üçer vakada 

görüldü (%18.7), 1 vakada BAT, 1 vakada da AS saptandı. 
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Tablo 4.2.4 Trizomi 13 ve Turner sendromunda kardiyak defektler 

Trizomi 13 n Turner sendromu (45, XO) n 

DORV, VSD 2 Hipoplastik sol kalp sendromu 1 

VSD 1 AVSD 1 

Toplam 3 Toplam 2 

 

Üç Trizomi 13 kromozom anomalisi saptamıĢ olan fetusun ikisinde DORV, VSD 

birlikte görülürken, bir vakada izole VSD anomalisine rastlandı. Daha çok sol kalbi 

ilgilendiren anomalilerin görüldüğü Turner sendromunda, çalıĢmamızdaki 2 vakadan birinde 

hipoplastik sol kalp sendromuna, diğerinde AVSD anomalisine rastlandı. 

Postnatal otopsi incelemelerinde 1 vakada Klippel feil sendromu tespit edildi, kardiyak 

anatomisinde DORV ve VSD tespit edildi. Kromozom tetkiklerinde normal gözlenen bir 

vakanın otopsisinde Di George sendromu tanısı konmuĢ, kardiyak anatomisinde aort 

koarktasyonu ve VSD tespit edilmiĢti. 

Tablo 4.2.5 Kromozom anomalisi tespit edilen vakaların sonuçları 

 Termine 

edilenler 

(n) 

Doğumu 

gerçekleĢtirenler 

(n) 

ĠUMF 

(n) 

UlaĢılamayanlar 

(n) 

Toplam 

(n) 

Trizomi 21 18 6 2 2 28 

Trizomi 18 8 2 2 4 16 

Trizomi 13 2 1 - - 3 

45, XO - 1 1 - 2 

Di George 

sendromu 

2 - - - 2 

Ellis van 

Creveld 

2 - - - 2 

Dengesiz 

translokasyonlar 

1 1 - - 2 

Miks gonadal 

disgenezi 

1 1 - - 2 

18 p delesyonu 1 - - - 1 

5p delesyonu 1 - - - 1 

2p delesyonu - - - 1 1 

Triploidi 1 - - - 1 

46 XX, XY - 1 - - 1 

Trizomi 11-13 

parsiyel 

1 - - - 1 
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46,9qh (+) - 1 - - 1 

46, 9-11 

resiprokal 

translokasyon 

- 1  - 1 

 

Trizomi 21 vakalarının 18‟i (%69.2‟si) termine edilirken, 6 gebe terminasyonu kabul 

etmemiĢti. Doğumu gerçekleĢen 6 vakadan 5‟i, 14gün ve 6 ay arasında değiĢen zamanlarda 

kaybedildi, bir vakanında opere olduktan sonra, intrakardiyak pacemaker ile haya devam 

etmekte olduğu öğrenildi. Ġki vaka terminasyon önerisini kabul etmemiĢ, gebeliğin ileri 

evrelerinde ĠUMF gerçekleĢmiĢti. 

Trizomi 18 vakalarının 8‟i (%50) terminasyon önerisini kabul etmiĢti. Kabul 

etmeyerek gebeliği devam ettiren 2 fetusta ĠUMF, 2 fetusta doğumu gerçekleĢti. Doğumu 

gerçekleĢen 2 trizomi 18‟li vaka, postnatal 1. ve 6. günde kaybedilmiĢtir. 4 vakanın 

sonuçlarına ulaĢılamadı 

Trizomi 13 vakalarının 2‟si termine edildi, 1 vaka doğumda kaybedildi. 

Turner sendromlu vakalardan biri intrauterin dönemde hipoplastik sol kalp sendromu 

nedeniyle kaybedildi. Turner sendromlu vakalardan AVSD olan fetus doğarken kaybedildi. 

Miks gonadal disgenezili fetusta hipoplastik sol kalp sendromu nedeniyle termine 

edildi. Diğer vakanın ekokardiyografisi normal görülmüĢ, endokrin takibine devam etmekte 

olduğu öğrenildi. Trizomi 11-13 parsiyel anomalisi bulunan ASD ve VSD anomalisi olan 

fetus termine edildi.  

Dengesiz translokasyona sahip Fallot tetralojili bebek postnatal 3 aylıkken opere 

edilmiĢ ve postoperatif dönemde kaybedildi. 

Tetkiklerinde 9. ve 11. kromozom arasında resiprokal transpozisyon görülen BAT 

anomalisi saptanan vaka postnatal 1. gün kaybedildi.  

 Antenatal dönemde kardiyak anomali tespit edilmiĢ olan kromozom anomalili 

vakaların sağ kalımının düĢük olduğu görüldü. 65 kromozom anomalili doğumsal kalp 

hastalıklı vakanın 38‟i terminasyon önerisini kabul etti (%60.3). Kabul etmeyen 27 gebeden, 

ulaĢılamayan 7 vaka haricinde, 20 vakadan hayatına devam eden; pacemaker‟lı Trizomi 21‟li 

vaka, kistik fibrozis gen mutasyonu taĢıyan vaka ve miks gonadal disgenezili vaka olmak 

üzere 3 vaka mevcuttu. 

Tablo 4.2.6 Fetuslarında kromozom anomalisi tespit edilen gebelerin yaĢ ortalamaları 

Trizomi 21 

n: 28 

Trizomi 18 

n:16 

Trizomi 13 

n: 3  

Diğer anomaliler 

n:18 

31.82 ± 5.8 32.75 ± 6.2 31.66 ± 9.0 26.7 ± 6.3 



69 

 

 

  Kromozomal hastalık tespit edilen fetusların annelerinin yaĢlarının tanılarına göre 

ortalama yaĢları Tablo 4.2.6„da gösterilmiĢtir. Trizomi 21‟li bebeklerin annelerinin yaĢ 

ortalaması 31.82 ± 5.8 olarak hesaplandı. Gebelerin %67.8‟i 35 yaĢından küçüktü. Trizomi 

vakalarında ortalama yaĢ 31‟in üzerindeyken, diğer anomaliler için ortalama anne yaĢı 27‟nin 

altındaydı. 

 

Tablo 4.2.7 Tek umblikal artere rastlanan fetuslarda antenatal ve postnatal bulgular 

 Ekokardiyografi bulgusu Postnatal 

bilgiler var 

Ek doğumsal 

bulgular 

Kromozom 

anomalisi 

1.  Aort ark hipoplazisi, VSD, ASD, PDA + _ _ 

2.  Aort koarktasyonu, PDA + _ _ 

3.  VSD, ata binen aorta _ + _ 

4.  Aort stenozu, VSD + + _ 

5.  Trunkus arteriyozus _ _ _ 

6.  DORV _ + Trizomi 18 

7.  DORV, VSD _ + Trizomi 18 

8.  VSD _ + Trizomi 18 

9.  VSD _ + Trizomi 18 

10.  VSD _ + _ 

11.  SPVC, ARSA, ASD + _ _ 

12.  Hipoplastik sol kalp sendromu + + _ 

13.  AVSD, tek ventrikül, trunkus art. + _ _ 

14.  AVSD, biküspid aorta, sek. ASD + + _ 

15.  AVSD _ + _ 

16.  AVSD _ _ _ 

17.  AVSD, pulmoner stenoz _ + Trizomi 18 

18.  BAT, AVSD, pulmoner stenoz _ + Trizomi 18 

19.  Fallot tetralojisi + + _ 

20.  Fallot tetralojisi _ + _ 
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21.  Fallot tetralojisi _ _ _ 

22.  Fallot tetralojisi _ + _ 

23.  Normal ekokardiyografi _ + _ 

24.  Normal ekokardiyografi _ _ 2p delesyon 

25.  Normal ekokardiyografi _ _ _ 

26.  Normal ekokardiyografi _ _ _ 

 

Antenatal incelemede tek umblikal arteri olduğu görülen 26 fetusun yanlızca 4‟ünde 

normal kardiyak anatomiye rastlandı, diğer 22 hastada antenatal olarak kardiyak defekt 

saptandı, 8‟inde postnatal olarak kardiyak defekt doğrulandı. Bu hastalarda kromozomal 

anomali hasta grubumuza oranla daha yüksek olduğu görüldü, 6 hastada Trizomi 18, 1 

hastada 2p delesyonu görüldü. 16 hastada da ek doğumsal kalp dıĢı anomaliye rastlandı. 

 BaĢvuran fetuslardan 22‟sinde kalpte hiperekojen odak tespit edildi, 22 fetusun 

21‟inde kardiyak anatomi normal bulunurken, 1‟inde perikardiyal efüzyon görüldü, 1 fetusta 

Trizomi 21 tespit edildi. Fetusların 4‟ünün postnatal incelemesi yapıldı, 1‟inde kardiyak 

anatomi normal görülürken, 1 vakada PDA ve pulmoner stenoz, 2 vakada ASD görüldü.  
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4.3 EK DOĞUMSAL BULGULAR 

Fetuslarda antenatal 2. düzey ultrasonografi görüntülemesinde 188‟inde (%25.3) kalp 

dıĢı ek doğumsal bulguya rastlandı. Merkezimize yönlendirilen kardiyak defekt açısından 

yüksek riskli topluluğu oluĢturan çalıĢma grubumuzda, ek bulgusu olan 188 vakanın 

156‟sında (%21) fetal ekokardiyografide de anomaliye rastlandı, fetal kardiyak defektin eĢlik 

etmediği vakalar %3.9‟luk kısmını oluĢturmaktaydı. 555 vakada (%74.7) kalp dıĢında ek 

anomali yoktu. 

Tablo 4.3.1 Ek doğumsal bulguların çalıĢma grubunda görülme sıklığı 

 Normal fetal 

ekokardiyografi 

Patolojik fetal 

ekokardiyografi 

n % n % Toplam (n) 

Fetusa ait kalp 

haricinde ek doğumsal 

bulgusu olanlar 

29 15.4 159 84.6 188 

Fetusa ait kalp 

haricinde ek doğumsal 

bulgusu olmayanlar 

131 23.6 424 76.4 555 

  

   

Tablo 4.3.2 Fetusa ait kalp dıĢı ek doğumsal bulguların çeĢitleri ve oranları 

Fetusa ait kalp dıĢı ek doğumsal 

anomali bulguları 

n Ek anomaliler 

içindeki oranı 

Tüm fetuslar 

içindeki oranı 

% % 

Kraniyal anomaliler 62 33.0 8.3 

Ġntrauterin geliĢme geriliği 44 23.4 5.9 

Ürogenital anomaliler 42 22.3 5.6 

Gastrointestinal anomaliler 42 22.3 5.6 

Ekstremite anomalileri 28 14.9 3.8 

Yüz ve çevresine iliĢkin anomaliler 22 11.7 3.0 

Hidrops fetalis 20 10.6 2.7 

Diafragma hernisi 10 5.3 1.3 

Torakal anomaliler 9 4.8 1.2 

 

Kalp dıĢı ek doğumsal bulgusu olan 188 fetusun %32.9‟unda en sık bulgunun kraniyal 

anomaliler olduğu görüldü. Ġntrauterin geliĢme geriliği %23.4 oranında görüldü, diğer sık  

rastlanılan bulgular, ürogenital anomaliler (%22.3) ve gastrointestinal anomaliler (%22.3) 
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oldu. Daha az sıklıkla ekstremite anomalileri (%14.9), yüz ve çevresine iliĢkin anomaliler 

(%11.7), hidrops fetalis (%10.6), diafrgama hernisi (%5.3) ve torakal anomaliler (%4.8) 

görüldü. 

 

 
__________________________________________________________________________ 

 

 

Tablo 4.3.3 Kraniyal anomalilerin çeĢitleri ve sayıları 

Kraniyal anomali türü 

 

n 

Bilateral ventrikülomegali 10 

Mega sisterna magna 9 

Koroid pleksus kisti 8 

Korpus kallosum agenezisi 6 

Spina bifida 5 

Tuber 3 

Holoprozensefali 3 

ġizensefali 2 

Ensefalosel  2 

Dandy Walker malformasyonu 2 

Serebellar hipoplazi 2 

Brakisefali 1 

Periventriküler ekojenite artıĢı 1 

Dolikosefali 1 

Talamik füzyon 1 

Strawberry head 1 

Hemivertebra, kifoskolyoz 1 

33,0%

23,4%

22,3%

22,3%

14,9% 11,7%
10,6%

5,3%
4,8%

Grafik 1 .Ek doğumsal bulgular

Kraniyal anomaliler

İntrauterin gelişme geriliği

Ürogenital anomaliler

Gastrointestinal anomaliler

Ekstremite anomalileri

Yüz ve çevresine ilişkin 
anomaliler

Hidrops fetalis
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Kraniyal bölümü ilgilendiren geliĢimsel anomalilerin en fazla görüleni, içinde 

serebrospinal sıvının olduğu beyin boĢluklarıyla ilgili olmuĢtur. Tuberler ve Ģizensefali gibi 

parenkimi ilgilendiren patolojilerede rastlandı. 

Tablo 4.3.4 Ürogenital sistem anomalilerin çeĢitleri ve sayıları 

Ürogenital anomali türü n 

Pelviektazi 20 

Unilateral multikistik displastik böbrek 4 

Unilateral renal agenezi 4 

Bilateral renal agenezi 2 

Hidronefroz 2 

Mikropenis 2 

Hiperekojen renal parenkim 2 

Polikistik böbrek 1 

Hidrosel 1 

Vezika ekstrofiya 1 

Hipospadyas 1 

Bilateral pelvik böbrek 1 

Over kistleri 1 

 

Tablo 4.3.5 Gastrointestinal anomalilerinin çeĢitleri ve sayıları 

Gastrointestinal anomali türü N 

Hiperekojen barsak 16 

Omfalosel 8 

Özofagus atrezisi 3 

Barsak dilatasyonu 3 

Ġntestinal obstrüksiyon 3 

Kalsifikasyonlar 2 

Aspleni 1 

Hepatosplenomegali 1 

Portokaval Ģant 1 

Mekonyum peritoniti 1 

Karaciğerde kitle 1 

YapıĢık ikiz- ortak batın 1 

Hiatus hernisi 1 

 

Tablo 4.3.6 Torakal anomalilerin çeĢitleri ve sayıları 

Torakal anomalilerin türü N 

Kistik adenomatoid malformasyon 4 

Plevral efüzyon 2 

Dar toraks 1 

Sağ hipoplazik akciğer 1 

YapıĢık ikiz- ortak toraks 1 

 

 

 



74 

 

 

Tablo 4.3.7 Yüz bölgesine ait anomalilerin çeĢitleri ve sayıları 

Yüze ait anomalilerin türü N 

Yarık dudak 4 

Yarık damak  4 

Mikrognati 4 

Kistik higroma 4 

Yarık damak dudak 3 

Kulak heliks anomalisi 1 

Mikroftalmi 1 

Katarakt 1 

 

Gastrointestinal sisteme ait bulguların en sık rastlanılan Ģekli hiperekojen barsak, 

ürogenital anomalilerin en sık rastlanılanı pelviektazi, yüz bölgesine ait en sık anomali yarık 

damak ve dudak anomalileri olmuĢtur. 

 

Tablo 4.3.8 YÜT ve spontan gebelik yöntemiyle oluĢturulan fetusların kardiyak ve 

kardiyak olmayan anomalilerinin sıklığının antenatal ultrasonografi ile tespiti 

 

 YÜT Spontan gebelik 

n % n % 

Sadece kardiyak defekti olanlar 29 54.7 365 52.9 

Sadece kalp dıĢı diğer doğumsal 

bulguları olanlar 

2 3.8 27 3.9 

Kardiyak defekti ve kalp dıĢı 

defekti olmayanlar 

9 17 122 17.7 

Kardiyak ve kalp dıĢı doğumsal 

bulguları birlikte olanlar 

13 24.5 176 25.5 

Toplam 53 100.0 690 100.0 

 

Merkezimize baĢvuran hastaların 53‟ünde yardımcı üreme teknikleri (IVF, ICSI ve 

ovulasyon indüksiyon) kullanıldı, 690 hasta spontan yolla oluĢan gebelik ürünleriydi. 

Merkezimize baĢvuran kardiyak anomali açısından yüksek riskli bu grupta kardiyak anomali 

sıklığı Tablo 4.3.8‟de görülmektedir. Fetal ekokardiyografiye girmiĢ olan seçilmiĢ hasta 

grubunda kalp dıĢı doğumsal anomali sıklığı spontan gebeliklerde YÜT‟e yakın oranlardaydı 

(%29.4-%28.3).  
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4.4 YARDIMCI ÜREME TEKNĠĞĠ VE DOĞUMSAL KALP 

HASTALIKLARI 

 
Bize yönlendirilmiĢ olan gebeliklerde, tüm ikiz gebeliklerde tekiz gebeliklere oranla 

yakın düzeylerde patolojik ekokardiyografi sonucuna rastlandı (%78 ve %78.7). Yardımcı 

üreme tekniğinin kullanıldığı tekizlerde, ikizlere oranla daha fazla patolojik ekokardiyografi 

tespit edildi. ÇalıĢmamızdaki üçüz gebelikler spontan yolla oluĢmuĢtu ve fetal 

ekokardiyografilerinde patolojiye rastlanmamıĢtı. 

 
Tablo 4.4.1 Fetal ekokardiyografi sonuçlarına göre YÜT ve spontan gebelikte tekiz ve 

çoğul gebeliklerde DKH sıklığı 
Fetal 

ekokardiyografi 

sonucu  Tekiz Ġkiz Üçüz Toplam 

 

Normal 

YÜT 5 0.67% 8 1.07% 0 0.00% 13 1.75% 

Spontan 142 19.11% 3 0.40% 2 0.27% 147 19.78% 

Toplam 147 19.78% 11 1.47% 2 0.27% 160 21.53% p=0.0001 

Patolojik 

YÜT 25 3.36% 15 2.01% 0 0.00% 40 5.38%  

Spontan 519 69.85% 24 3.23% 0 0.00% 543 73.08% 

Toplam 544 73.21% 39 5.24% 0 0.00% 583 78.47% p=0.0001 

 

Tablo 4.4.2 Postnatal ekokardiyografi sonucuna göre YÜT ve spontan gebelikte tekiz ve 

çoğul gebeliklerde DKH sıklığı 
Postnatal 

ekokardiyografi 

sonucu  Tekiz Ġkiz Üçüz Toplam 

 

Normal 

YÜT 6 2.07% 0 0.00% 0 0.00% 6 2.07% 

Spontan 40 14.00% 1 0.35% 0 0.00% 41 14.33% 

Toplam 46 16.07% 1 0.35% 0 0.00% 47 16.43% p=0.0001 

Patolojik 

YÜT 10 3.5% 7 2.45% 0 0.00% 17 5.94%  

Spontan 211 73.77% 11 3.84% 0 0.00% 222 77.62% 

Toplam 221 77.27% 18 6.30% 0 0.00% 239 83.56% p=0.0001 

 



76 

 

 

Postnatal ekokardiyografi verileri ele alındığında da spontan yolla ve YÜT ile 

oluĢturulan fetusların arasında çoğul gebeliklerde sıklığın belirgin Ģekilde artmadığı görüldü. 

Tablo 4.4.3 YÜT ve spontan gebeliklerde DKH ve türlerinin sıklığı  

Tanı YÜT (n:53) Spontan (n:690) 

N % n % 

Normal 11 20.7 149 21.6 

VSD 9 17.0 156 22.6 

AVSD 7 13.2 80 11.6 

Aort stenozu 5 9.4 38 5.5 

FT 4 7.5 50 7.2 

DORV 3 5.6 49 7.1 

Hipoplastik sol kalp 3 5.6 37 5.4 

Aort koarktasyonu 2 3.8 27 3.9 

 

Yardımcı üreme tekniği ve spontan yolla oluĢmuĢ gebeliklerde en sık rastlanılan 

anomali VSD oldu, AVSD ikinci sıklıkla rastlanılan anomali olurken, aort stenozu 

çalıĢmamızda değerlendirilmiĢ olan YÜT‟lü gebeliklerde daha sık görüldüğü anlaĢıldı. 

Konotrunkal anomaliler yaklaĢık oranlarda saptandı. YÜT‟lü gebeliklerin %20.7‟sinde 

(11/53) kromozom analizi yapıldı, analizlerden patolojik sonuçlanan olmadı. 

ÇalıĢmamızda YÜT vakalarının %28.3‟üne (15/53) terminasyon önerilmiĢti. 6 vaka 

terminasyon önerisini kabul etmiĢ, 6 vaka öneriyi kabul etmeyerek doğumu gerçekleĢtirmiĢ, 5 

vakada ĠUMF olmuĢtu. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



77 

 

 

4.5 TERMĠNASYON BĠLGĠLERĠ 

Fetal ekokardiyografi konseyinde %36.4‟üne terminasyon önerilmiĢti, vakaların 

%18.5‟i termine edilmiĢ, 91 vaka (%12.2) terminasyon önerisini geri çevirek doğumu 

gerçekleĢtirmiĢti. ĠUMF oranı bu grupta %16.4‟tü (tüm vakalarda ĠUMF oranı %5.8‟idi), bu 

oran genel orana göre yüksek bulundu. 

Tablo 4.5.1 Terminasyon önerilme ve kabul edilme durumu 

 n % 

Terminasyon önerilen 

vakalar 

271 100 

Termine edilmiĢ vakalar 138 51.0 

Terminasyonu kabul 

etmeyen 

91 33.5 

Terminasyon önerilip 

ulaĢılamayan vakalar 

42 15.5 

   

 

Tablo 4.5.2 Terminasyon kararı kabul edilmeyen fetusların doğum bilgisi  

Terminasyonu kabul etmeyen vakalar 91 

Terminasyonu kabul etmeyip doğum yapanlar 76 

Terminasyonu kabul etmeyip ĠUMF olanlar 15 

 

Tablo 4.5.3 Terminasyon iĢleminin uygulandığı merkez 

Terminasyon önerilmiĢ vakaların 

doğum yerleri 

n % 

ĠTF 35 46 

DıĢ merkez 41 54 

Toplam 76 100 

 

Terminasyonu önerisini kabul etmeyerek doğumu gerçekleĢen vakaların %46‟sı 

ĠTF‟de doğumu gerçekleĢmiĢti, %54 oranda gebeler dıĢ merkezleri tercih etmiĢler. 

Tablo 4.5.4 Gestasyon haftalarına göre terminasyon seçeneğinin kabul edilme oranları 

 14-21. hafta 

arası 

22-27. hafta 

arası 

28-33. hafta 

Arası 

34. hafta ve 

üstü 

Toplam 

n % n % n % n % n 

Terminasyon 

önerilmiĢ 

106 100.00 122 100.00 37 100.00 6 100.00 271 

Terminasyon 

kabul edilmiĢ 

61 57.5 59 48.3 16 43.2 2 33.3 138 

Terminasyon 

kabul edilmemiĢ 

25 23.6 44 36.0 18 48.6 4 66.6 91 

Terminasyon 

önerilip 

ulaĢılamamıĢ 

20 18.9 19 15.6 3 8.1 0 0 42 
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Tablolarda konseyimizde terminasyon önerdiğimiz gebelerin %39.1‟ini 15-21. gebelik 

haftasında, %45‟ininde 21-27. gebelik haftalarında olduğunu görmekteyiz. Erken gebelik 

haftalarında önerilen terminasyon seçeneğinin kabul edilme oranının daha yüksek olduğunu 

görüldü. 28. haftadan sonra terminasyon önerdiğimiz gebe sayısı giderek azalırken, gebelerin 

terminasyonu kabul etmeme yönündeki görüĢleri de artıĢ göstermekteydi. 

 

Tablo 4.5.5 Terminasyon, doğum ve ĠUMF bilgileri 

   Sonuç 

Terminasyon 

önerilmedi 

Terminasyon 

önerildi   

Terminasyonun 

kabul edilme 

durumu 

Red 472 100.0% 133 49.2% χ²:296.90 

Kabul 0 0.0% 138 50.8% p=0.001 

Doğum bilgisi 

Doğum 

gerçekleĢmemiĢ 135 28.8% 188 69.9% χ²:114.77 

Doğum 

gerçekleĢmiĢ 337 71.2% 83 30.1% p=0.001 

ĠUMF 

ĠUMF yok 444 94.1% 256 95.0% χ²:0.38 

ĠUMF var 28 5.9% 15 5.0% p=0.848 

 

Tüm ĠUMF olan fetusların %34.8‟inin konseyimizde daha önceden terminasyon kararı 

verilmiĢ olan gebelikler olduğu görüldü. 

 

 

4.6 GEBELERĠN YÖNLENDĠRĠLME NEDENLERĠ VE RĠSK 

FAKTÖRLERĠ 

 

Gebelerin %61.5‟luk kısmını patolojik ultrasonografi bulgusu olması nedeniyle 

merkezimize sevk edilmiĢti. Birinci düzey merkezlerden yönlendirilirken, patolojik 

ultrasonografi bulguları arasında; ense kalınlığının artmıĢ olması, birinci düzey dört pencere 

ekokardiyografi görünümünde patolojiler önde gelen sebepler arasındaydı. Kardiyak olmayan 

anomalilerde bu orana dahil edilirse, gebelerin %81.2‟lik kısmı herhangi bir Ģekilde birinci 

düzey ultrasonografi görünümünde patoloji olması gerekçesiyle merkezimize 

yönlendirilmiĢti. %19.7‟sinde eĢlik eden kalp dıĢı anomaliler, %13.1‟i ileri anne yaĢı, 

%8.2‟sinde kardeĢte DKH öyküsü, %7.1‟inde YÜT olması, %5.7‟sinde akraba evliliği, 

%4.1‟inde küçük anne yaĢı, %4‟ünde maternal diyabet, %2.3‟ünde maternal hastalıklar ve ilaç 

kullanımı, %1.1‟inde annede DKH öyküsü, %0.1‟inde babada DKH öyküsü olması 
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gönderilme nedeni ve/veya tarafımızca tespit edilmiĢ risk faktörleri olmuĢtu. Gebelerin 

%2.2‟si kendi isteğiyle merkezimize baĢvurmuĢtu. Vakaların 554‟ü bir risk faktörüne sahipti 

(%74.5), iki risk faktörüne sahip 171 vaka  (%23), üç risk faktörüne sahip 16 vaka (%2.1), 

dört risk faktörüne sahip 2 vaka bulunmaktaydı. 

Tablo 4.6.1 Gebelerin merkezimize yönlendirme nedenleri ve eĢlik eden risk faktörleri 

 n % 

Patolojik ultrasonografi görüntüsü 457 61.5 

Kalp dıĢı ek doğumsal bulgular 146 19.7 

Ġleri anne yaĢı 97 13.1 

KardeĢte DKH öyküsü 61 8.2 

Yardımcı üreme tekniği 53 7.1 

Akraba evliliği  42 5.7 

Küçük anne yaĢı 31 4.1 

Maternal diyabet 30 4.0 

Matenal hastalıklar ve ilaç kullanımı 22 2.9 

Annenin isteği 13 1.7 

Annede DKH öyküsü 8 1.1 

Babada DKH öyküsü 1 0.1 
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Tablo 4.6.2 Risk faktörlerinin patolojik sonuçlanma oranları 

 Fetal 

ekokardiyografi 

sayısı 

Patolojik fetal 

ekokardiyografi 

sayısı/oranı 

Postnatal 

ekokardiyografi 

sayısı 

Patolojik postnatal 

ekokardiyografi 

sayısı/oranı 

Patolojik ultrasonografi 

görüntüsü 
457 357 / %78.1 187 157 / %83.9 

Kalp dıĢı ek doğumsal 

bulgular 
146 125 / %85.6 32 25 / % 78.1 

Ġleri anne yaĢı 97 67 / %69.0 44 34 /  %77.2 

KardeĢte DKH öyküsü 61 37 / %60.6 20 15 / %75.0 

Yardımcı üreme tekniği 53 40 / %75.4 23 17 / %73.9 

Akraba evliliği  42 36 / %85.7 22 19 / %86.3 

Küçük anne yaĢı 31 26 / %83.8 13 13 / %100 

Maternal diyabet 30 20 / %66.6 15 12 / %80 

Matenal hastalıklar ve 

ilaç kullanımı 
22 13 / %59.1 6 2 / %33.3 

Annenin isteği 13 8 / %61.5 5 3 / %60 

Annede DKH öyküsü 8 5 / %62.5 4 3 / %75 

Babada DKH öyküsü 1 0 0 0 

61,50

19,70

13,10 8,20
7,10

5,70 4,10

4,00

2,90

1,70

1,10

0,10

Grafik 2. Gebelerin refere edilme nedenleri

Patolojik ultrasonografi bulgusu

Kalp dışı ek doğumsal bulgular

İleri anne yaşı

Kardeşte DKH öyküsü

Yardımcı üreme tekniği

Akraba evliliği 

Küçük anne yaşı

Maternal diyabet

Matenal hastalıklar ve ilaç kullanımı

Annenin isteği

Annede DKH öyküsü

Babada DKH öyküsü
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Tablo 4.6.3 Patolojik ultrasonografi bulgusu eĢlik eden risk faktörleri 

EĢlik eden risk faktörü Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH yok 

(30 hasta) 

Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH var 

(157 hasta) 

N % n % 

Akraba evliliği 
 

1 0.05 15 8.02 

 Ġleri anne yaĢı 
2 1.06 15 8.02 

 YÜT 
2 1.06 12 6.41 

KardeĢte DKH öyküsü 
0 0 9 4.81 

 Küçük anne yaĢı 
0 0 8 4.27 

 Maternal hastalıklar ve 

ilaç kullanımı öyküsü 
1 0.05 2 1.06 

Annede diabetes mellitus 
0 0 0 0 

Annenin isteği 
1 0.05 0 0 

Annede DKH öyküsü 
0  0 0  0 

 Sadece patolojik  

ultrasonografi bulgusu 

26 13.9 117 62.56 

 

Patolojik ultrasonografi bulgusu, fetusların birinci düzey incelemede dört boĢluk kalp 

görüntüsündeki patolojiler, ense kalınlığındaki artıĢ gibi kardiyak anomali açısından 

obstetrisyende Ģüphe uyandıran bulguları kapsar. Postnatal ultrasonografi görüntülemesi olan 

fetusların 187‟si (%25.1‟i) bu sebeple merkezimize yönlendirilmiĢti.  Ġleri anne yaĢı, akraba 

evliliği, küçük anne yaĢı, kardeĢte DKH öyküsü gibi ek bir risk faktörü eklendiğinde patolojik 

sonuçlanma olasılığı giderek artmaktadır. Küçük anne yaĢının ek risk faktörü olarak eklendiği 

tüm vakaların patolojik olduğu görüldü. Bunun haricinde patolojik ultrasonografi 

görünümünün tek baĢına patolojik sonuçlanma ihtimalinin oldukça yüksek görüldü. 
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Tablo 4.6.4 Patolojik ultrasonografi bulgusuna eĢlik eden risk faktörleri sayısı ile 

postnatal ekokardiyografi sonuçları 

Beraberindeki 

risk faktörü 

sayısı 

Fetal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH yok (n:160) 

Postnatal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH var (n:247) 

n % n % 

1 71 44.4 130 52.6 

2 15 9.3            35 14.2 

3 3 1.8 5 2.0 

4 0 0 0 0 

 

Antenatal dönemde ise patolojik ultrasonografi bulgusu olan fetusların %78.1‟inin 

(357/457) fetal ekokardiyografisinde patolojiye rastlandı. Sadece patolojik ultrasonografi 

bulgusunun risk faktörü olduğu olguların 71 tanesi normal fetal ekokardiyografik görünüme 

sahip olduğu görüldü, bu grup hasta tüm normal fetal ekokardiyografilerin %44.4‟ünü 

oluĢturmaktaydı. Ġkinci bir risk faktörünün eĢlik etmesiyle vakaların çoğunun patolojik 

ekokardiyografi kısmına geçtiği postnatal ekokardiyografi ile doğrulandı. Sonuçta en duyarlı 

olmasa bile, patolojik ultrasonografi görüntüsünün DKH‟da en sık refere edilme sebebi olarak 

görüldü. 

Tablo 4.6.5 EĢlik eden kalp dıĢı bulgularailiĢkin risk faktörleri ve sonuçları 

EĢlik eden risk faktörü Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH yok 

(7 hasta) 

Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH var 

(25 hasta) 

n % n % 

Ġleri anne yaĢı           2         6.2 4 12.5 

Küçük anne yaĢı 0 0 2         6.2 

Maternal diyabet 1 3.1 1 3.1 

 YÜT 1 3.1 1 3.1 

Maternal hastalıklar ve ilaç 

kullanımı 
2 6.3 0 0 

Annede DKH öyküsü 0 0 0 0 

KardeĢte DKH öyküsü 0 0 0 0 
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Annenin isteği 1 3.1 0 0 

Patolojik ultrasonografi 

görüntüsü 
0 0 0 0 

Akraba evliliği 
 

0 0 0 0 

Sadece eĢlik eden kalp dıĢı 

anomaliler 
3 9.4 19 59.4 

 

Tüm postnatal ekokardiyografisi olan hastaların 32‟sinde (%11.2‟sinde) eĢlik eden 

kalp dıĢı bulgular olduğu görüldü. Tek baĢına risk faktörü olarak ele alındığında kardiyak 

defektlerle birlikteliğin arttığı görüldü. Ġleri anne yaĢında kromozomal hastalıklar nedeniyle 

artıĢ göstermektedir. ÇalıĢma grubunda kolĢisin ve klomifenin kardiyak defektle birliktelik 

göstermediği görüldü. Fetal ekokardiyografi konseyimize baĢvuran YÜT hastalarında 

kardiyak defektin yanında eĢlik eden ek doğumsal bulgular olan bir vaka görüldü.  

Tablo 4.6.6 EĢlik eden kalp dıĢı bulgulara iliĢkin risk faktörleri sayısı ile postnatal 

ekokardiyografi sonuçları 

Beraberindeki 

risk faktörü 

sayısı 

Fetal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH yok (n:160) 

Postnatal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH var (n:247) 

n % n % 

1 16 10.0 19 7.7 

2 4           2.5             5 2.0 

3 1 0.6 1 0.4 

4 0 0 0 0 

 

EĢlik eden kalp dıĢı anomalilerin %85.6‟inde (125/146) fetal ekokardiyografisi 

patolojik sonuçlandı. ÇalıĢma grubumuzu oluĢturan yüksek riskli hasta grubunda, eĢlik eden 

kalp dıĢında anomali risk faktörü olarak tek baĢına DKH görülme sıklığını arttırmıĢtır. Tüm 

DKH vakalarına %17.5 oranında ek doğumsal kalp dıĢı anomali eĢlik etmekteydi. 
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Tablo 4.6.7 Ġleri anne yaĢına eĢlik eden risk faktörleri ve sonuçları 

EĢlik eden risk faktörü Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH yok 

(10 hasta) 

Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH var 

(34 hasta) 

n % n % 

Patolojik ultrasonografi 

bulgusu 
2 4.5 15 34.1 

Maternal diyabet 2 4.5 5 11.4 

YÜT 1 2.3 5 11.4 

 KardeĢte DKH öyküsü 1 2.3 4 9.1 

EĢlik eden kalp dıĢı 

bulgular 
1 2.3 4 9.1 

Akraba evliliği 1 2.3 1 2.3 

Annenin isteği 1 2.3 1 2.3 

Maternal hastalıklar ve 

ilaç kullanımı  
0 0 0 0 

Annede DKH öyküsü 0 0 0 0 

Sadece ileri anne yaĢı 1 2.3 6 13.6 

 

Postnatal ekokardiyografisi olan fetusların 44‟ünde (%15‟inde) ileri anne yaĢı 

bulunmaktaydı. Bu hasta grubunun %77.7‟sinde DKH‟nın mevcut olduğu postnatal 

ekokardiyografiyle de doğrulandı. 22 bebekte (%50‟sinde) kromozomal kardiyak defektlere 

rastlandı. Patolojik ultrasonografi bulgusu ileri anne yaĢına eĢlik ettiğinde DKH oranı 

artmakta olduğu görüldü. Maternal diyabet, YÜT, kardeĢte DKH görüldüğünde yine DKH 

oranı artmaktaydı. 

 

 

 

 

 



85 

 

 

Tablo 4.6.8 Ġleri anne yaĢına eĢlik eden risk faktörleri sayısı ile postnatal 

ekokardiyografi sonuçları 

Beraberindeki 

risk faktörü 

sayısı 

Fetal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH yok (n:160) 

Postnatal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH var (n:247) 

n % n % 

1 14 8.7 7 2.8 

2 14 8.7             18 7.3 

3 3 1.9 9 3.6 

4 0 0 0 0 

 

Antenatal dönemde 97 baĢvurudan 67‟sinde fetusta antenatal ekokardiyografide 

patolojiye rastlandı (%69). Ġleri anne yaĢına eĢlik eden 2. ve 3. risk faktörlerinde DKH sonucu 

artmaktaydı. 

Tablo 4.6.9 Ġleri anne yaĢında kromozom analizi sayıları ve sonuçları 

 Antenatal normal 

ekokardiyografi (n) 

Antenatal patolojik 

ekokardiyografi (n) 

Kromozom analizi yapılmıĢ 5 53 

Kromozom analizi patolojik 0 22 

Kromozom analizi normal 5 31 

Toplam 31 84 

 

Ġleri anne yaĢı olan gebelerin antenatal ekokardiyografisi normal görüldüğünde 

kromozom testini kabul etme oranlarının azaldığı görüldü. Kromozom testinin bu hasta 

grubunda %37.9 oranda patolojik sonuçlandığını görüldü. Normal fetal ekokardiyografi 

görüldüğünde yapılan ve 5 kromozom analizinin 5‟ininde normal sonuçlandı. 22 patolojik test 

sonucunun 19‟unu (%86.3‟ünü) trizomiler oluĢturmaktaydı. Bununla birlikte çalıĢmamızda 

bulunan 2 miks gonadal disgenezi sonucuda ileri anne yaĢının tek risk faktörü olarak olduğu 

gebelerde gerçekleĢtiği görüldü. Diğer patolojik sonuç 46 XX,XY olan maternal diyabetik 

ileri anne yaĢında görüldü. Tetkik edilen 115 fetusun 51‟ine terminasyon önerilmiĢti, 27 vaka 
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(%52.9‟i) terminasyonu kabul etmiĢ, 16 vaka terminasyonu kabul etmemiĢ, bunlardan 8‟i 

ĠUMF olurken, terminasyon önerilen 8 vakanın sonucuna ulaĢılamadı. 

Tablo 4.6.10 KardeĢte DKH öyküsüne eĢlik eden risk faktörleri ve sonuçları 

EĢlik eden risk faktörü Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH yok 

(5 hasta) 

Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH var 

(15 hasta) 

n % n % 

Patolojik ultrasonografi 

bulgusu 
0 0 9 45.0 

Ġleri anne yaĢı 1 5.0 5 25.0 

Akraba evliliği 
 

1 5.0 2 10.0 

EĢlik eden kalp dıĢı 

bulgular 
0 0 0 0 

Maternal diyabet 0 0 0 0 

Annede DKH öyküsü 0 0 0 0 

 YÜT 0 0 0 0 

Annenin isteği 0 0 0 0 

Küçük anne yaĢı 0 0 0 0 

Sadece kardeĢte DKH 

öyküsü 
3 15.0 9 45.0 

 

Postnatal ekokardiyografisi olan bebeklerin 20‟sinde (%6.8‟inde) risk faktörü olarak 

kardeĢlerinde DKH vardı. ÇalıĢma grubunda tek baĢına risk faktörü olarak hastaların %45‟ini 

oluĢturduğu için duyarlı bir risk faktörü olarak görüldü. EĢlik eden patolojik ultrasonografi 

bulgusu olması durumunda, vakaların hepsinde DKH olduğu görüldü. KardeĢinde DKH olan 

61 fetusun 22‟sinin (%36) kromozom analizi yapıldığı görüldü. Sadece 2 analiz pozitif sonuç 

verdi. Ġncelenen 61 hastadan 19‟una terminasyon önerildi, önerilenlerin 8‟i (%42.1‟i) 

terminasyonu kabul etti, 5 vakada kabul etmedi, 3 vakanın ĠUMF olduğu görüldü. 6 vakaya 

ulaĢılamadı. 
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Tablo 4.6.11 KardeĢte DKH öyküsüne eĢlik eden risk faktörleri sayısı ile postnatal 

ekokardiyografi sonuçları 

Beraberindeki 

risk faktörü 

sayısı 

Fetal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH yok (n:160) 

Postnatal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH var (n:247) 

n % n % 

1 17 10.6 9 3.6 

2 6            3.8             3 1.2 

3 1 0.6 3              1.2 

4 0 0 0 0 

 

Antenatal dönemde baĢvuran 61 gebeden 37‟sinde fetal ekokardiyografisi patolojik 

sonuçlandı (%60.6). KardeĢinde DKH olan fetuslarda risk faktörünün tek baĢına olması 

yeterli risk faktörü olarak görüldü, vakaların birçoğu termine edilmiĢ veya ĠUMF olmuĢtu. 

Tablo 4.6.12 YÜT’e eĢlik eden risk faktörleri ve sonuçları 

EĢlik eden risk faktörü Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH yok 

(6 hasta) 

Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH var 

(17 hasta) 

n % n % 

Patolojik ultrasonografi 

bulgusu 
3 13.0 12 52.1 

Ġleri anne yaĢı           1         4.3 5 21.7 

Maternal diyabet          0 0 2 8.7 

EĢlik eden kalp dıĢı 

bulgular 
1 4.3 2 8.7 

Maternal hastalıklar ve ilaç 

kullanımı 
2 8.7 1 4.3 

Akraba evliliği 0 0 1 4.3 

Annede DKH öyküsü 0 0 0 0 

KardeĢte DKH öyküsü 0 0 0 0 

Sadece YÜT 2 8.7 0 0 
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Postnatal ekokardiyografisi olan bebeklerin 23‟ünün (%7.8‟inin) yardımcı üreme 

tekniği ile dünyaya gelen bebekler olduğu görüldü. Patolojik ultrasonografi görüntüsü 

olduğunda YÜT‟de DKH oranının arttığı saptandı. Ġleri anne yaĢı ile birlikte olan YÜT ürünü 

bebeklerde yine oran yüksekti. Ġleri anne yaĢı ile birlikteliğe rağmen YÜT ürünü olan hiçbir 

bebekte kromozom analizi testi pozitif çıkmadı. Ġncelenen 53 YÜT ürünü olan fetustan 

15‟inin (%28.3‟ünün) kromozom analizi yapıldı. Ovulasyon indüksiyon yönteminde 

perikonsepsiyonel dönemde kullanılan klomifen sitrat alım öyküsünde, bir vakada DKH 

görülmüĢtü. 

Tablo 4.6.13 YÜT’e eĢlik eden risk faktörleri sayısı ile postnatal ekokardiyografi 

sonuçları 

Beraberindeki 

risk faktörü 

sayısı 

Fetal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH yok (n:160) 

Postnatal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH var (n:247) 

n % n % 

1 0 0 0 0 

2 11            6.9             16 6.5 

3 2 1.2 1 0.4 

4 0 0 0 0 

 

Antenatal dönemde YÜT ile baĢvuran vakaların %75.4‟ünde patolojik fetal 

ekokardiyografi görüldü. Tek baĢına YÜT nedeniyle baĢvuran hastalarda postnatal patolojik 

görüntülenen vaka yoktu. EĢlik eden faktörlerin DKH geliĢimini arttırdığı görülmektedir. 

Tablo 4.6.14 Akraba evliliğine eĢlik eden risk faktörleri ve sonuçlar 

EĢlik eden risk faktörü Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH yok 

(3 hasta) 

Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH var 

(19 hasta) 

n % n % 

Patolojik ultrasonografi 

bulgusu 
1 4.5 15 68.2 

KardeĢte DKH öyküsü 1 4.5 1 4.5 

Annede DKH öyküsü 0 0 1 4.5 

YÜT 0 0 1 4.5 
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Annenin isteği 0 0 1 4.5 

Ġleri anne yaĢı 1 4.5 0 0 

Maternal diyabet 1 4.5 0 0 

EĢlik eden kalp dıĢı 

bulgular 
0 0 0 0 

Küçük anne yaĢı 0 0 0 0 

Sadece akraba evliliği 0 0 0 0 

 

Akraba evliliği postnatal ekokardiyografisi olan bebeklerin 22‟sinde (%7.48‟i) 

görüldü. EĢlik eden patolojik ultrasonografi bulgusu varlığında DKH görülme sıklığı 

artmaktaydı. Diğer faktörlerin sayısal açıdan önemli birlikteliği olmadığı görüldü. 

Tablo 4.6.15 Akraba evliliğine eĢlike eden risk faktörleri sayısı ile postnatal 

ekokardiyografi sonuçları 

Beraberindeki 

risk faktörü 

sayısı 

Fetal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH yok (n:160) 

Postnatal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH var (n:247) 

n % n % 

1 0 0 0 0 

2 4            2.5             18 7.3 

3 2 1.2 1             0.4 

4 0 0 0 0 

 

Akraba evliliği olarak antenatal dönemde baĢvuran 42 hastanın 36‟inin fetal 

ekokardiyografisi patolojik sonuçlandı (%85.7). Tek baĢına akraba evliliği ile merkezimize 

baĢvuran gebe olmamıĢtı. EĢler arasında değiĢen derecelerde akraba evliliği mevcuttu. Tek 

baĢına risk faktörü olarak saptanmazken, artan risk faktörleri sayısıyla DKH görülme oranı da 

artmaktaydı. 
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Tablo 4.6.16 Küçük anne yaĢına eĢlik eden risk faktörleri ve sonuçları 

EĢlik eden risk faktörü Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH yok 

(0 hasta) 

Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH var 

(13 hasta) 

n % n % 

Patolojik ultrasonografi 

görüntüsü 
0 0 8 33.3 

EĢlik eden kalp dıĢı 

bulgular 
0 0 2 16.6 

Maternal diyabet 0 0 1 8.3 

KardeĢte DKH öyküsü 0 0 1 8.3 

Annede DKH öyküsü 0 0 0 0 

 YÜT 0 0 0 0 

Maternal hastalıklar ve ilaç 

kullanımı 
0 0 0 0 

Akraba evliliği 
 

0 0 0 0 

Sadece küçük anne yaĢı 0 0 0 0 

Postnatal ekokardiyografisi olan bebeklerin 31‟inde (%10.5‟inde) risk faktörü olarak 

küçük anne yaĢı saptandı. Merkezimize sadece küçük anne yaĢı nedeniyle yönlendirilen hasta 

bulunmamaktaydı. Buna rağmen diğer sebeplerle yönlendirilmiĢ hastalarda, küçük anne 

yaĢına sahip olan gebelerde postnatal ekokardiyografi ile normal olduğu kanıtlanmıĢ vaka 

bulunmamaktaydı. Patolojik vakaların çoğuna, patolojik ultrasonografi görüntüsü eĢlik etti. 

Tablo 4.6.17 Küçük anne yaĢına eĢlik eden risk faktörleri sayısı ile postnatal 

ekokardiyografi sonuçları 

Beraberindeki 

risk faktörü 

sayısı 

Fetal ekokardiyografi ile 

konfirme edilmiĢ DKH yok 

(n:160) 

Postnatal ekokardiyografi ile 

konfirme edilmiĢ DKH var 

(n:247) 

n % n % 

1 0 0 0              0 

2 4 2.5            13 5.26 

3 1 0.62 0              0 

4 0 0 0              0 
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Antenatal dönemde baĢvuran 31 küçük anne yaĢına sahip fetusun 26‟sında fetal 

ekokardiyografi patolojik sonuçlandı (%83.8). Diğer risk faktörleri ile merkezimize 

yönlendirilmiĢ olan gebelerde küçük yaĢlı annelerin bebeklerinde DKH görülme oranı 

artmıĢtı. 

Tablo 4.6.18 Maternal diyabete eĢlik eden risk faktörleri ve sonuçları 

EĢlik eden risk faktörü Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH yok 

(3 hasta) 

Postnatal ekokardiyografi 

ile doğrulanmıĢ DKH var 

(12 hasta) 

n % n % 

Ġleri anne yaĢı 
 

2 13.3 5 33.3 

YÜT 
0 0 2 13.3 

 EĢlik eden kalp dıĢı bulgular 
1 6.7 1 6.7 

Küçük anne yaĢı 
0 0 1 6.7 

Maternal hastalıklar ve ilaç 

kullanımı  
1         6.7 0 0 

Akraba evliliği 
1         6.7 0 0 

Annenin isteği 
0 0 0 0 

KardeĢte DKH öyküsü 
0 0 0 0 

Patolojik ultrasonografi 

bulgusu 

0 0 0 0 

Sadece maternal diyabet 
0  0 4 26.7 

 

Postnatal ekokardiyografisi olan fetuslardan 15‟i (%5.1‟i) maternal diyabet nedeniyle 

merkezimize baĢvurmuĢtu. Gebelerin 5‟inin tip1 diyabet olduğu öğrenildi, diğer gebelerin 

pregestasyonel ya da gestasyonel diyabet olduğuyla ilgili sağlıklı bilgi alınamadı. Anne 

yaĢları 18-42 arasında değiĢmekte ve ortalama anne yaĢı 31.0±6.6 idi. Sonucu patolojik çıkan 

fetusların %33.33‟lük kısmına ileri anne yaĢı eĢlik etmekteydi. Ġleri anne yaĢı ile birlikte 

diyabetin eĢlik ettiği patolojik ekokardiyografili 5 bebekten sadece birinde kromozom tetkiki 

yapılmıĢ ve yapılan testte 46 XX,XY sonucu çıkmıĢtı, ek doğumsal bulgu olarak hipospadyası 

mevcuttu. Diğer 4 bebekte kromozom analizi yapılmadı, bir bebekte yardımcı üreme tekniği 

kullanılmıĢtı. Küçük anne yaĢı ile diyabet sadece bir fetusta birlikte görülmüĢ ve kardiyak 

defekte neden olmuĢtu. KolĢisin kullanan diyabetik gebenin fetusunda DKH görülmedi. 
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Yardımcı üreme tekniği kullanan iki diyabetik gebenin fetuslarında DKH görüldü, birinde 

ileri anne yaĢı vardı ve kromozom analizi yapılmamıĢtı, diğer diyabetik ve yardımcı üreme 

tekniği kullanmıĢ olan gebede kromozom analizi yapılmıĢ ve normal görülmüĢtü. Diyabetik 

anne çocuklarında görülen defektler Ģunlardı; %40 VSD (8/20), %35 pulmoner stenoz (7/20), 

%25 PDA (5/20), %10 interrupted aorta (2/20), %10 BAT (2/20), non kromozomal AVSD 

(1/20), FT (1/20), TPVDA (1/20), trunkus arteriyozus (1/20), aort stenozu (1/20), patent 

foramen ovale (1/20), septal hipertrofi (1/20), perikardiyal effüzyon (1/20), DORV (1/20), sağ 

atriyal izomerizm (1/20), sol atriyal izomerizm (1/20), triküspit atrezisi (1/20), triküspit 

yetmezliği (1/20), noncompaction kardiyomyopati (1/20). 

Tablo 4.6.19 Maternal diyabete eĢlik eden risk faktörleri sayısı ile postnatal 

ekokardiyografi sonuçları 

Beraberindeki 

risk faktörü 

sayısı 

Fetal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH yok (n:160) 

Postnatal ekokardiyografi ile 

doğrulanmıĢ DKH var (n:247) 

n % n % 

1 7 4.3 5 2.0 

2 1 0.6             5 2.0 

3 2 1.3 2 0.8 

4 0 0 0 0 

 

Tek baĢına maternal diyabetik annelerin %36.8‟inin fetuslarının normal kardiyak 

anatomiye sahip olduğu görüldü. Bir risk faktörünün daha eklenmesi durumunda sonucun 

patolojik olması yine aynı oranda gözüktü. Diyabetik annelerin çocuklarında fetal 

ekokardiyografinin patolojik sonuçlanma oranı %66.6 oldu. 

Annede DKH öyküsü olan fetuslarda risk faktörleri ve sonuçları: 

Merkezimize annede DKH olması nedeniyle 8 vaka baĢvurmuĢtu, olguların fetal 

ekokardiyografisinden 3‟ü normal görüldü, 1‟i postnatal ekokardiyografi ile konfirme edildi. 

5 fetal ekokardiyografi patolojikti (%62.5), 3 patolojik ekokardiyografi postnatal 

doğrulanmıĢtı. Ek olarak 1 patolojik vakaya akraba evliliği risk faktörü olarak eklenmiĢ, diğer 

vakalarda tek risk faktörü annedeki DKH öyküsüydü. 
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Maternal Hastalıklar ve Ġlaç Kullanımı: 

Merkezimize annedeki hastalıklar ve ilaç kullanımı nedeniyle 22 gebe yönlendirildi, 

13‟ünün fetal ekokardiyografisi patolojik sonuçlandı (%59.1). Erken gebelik haftalarında 

SSRI kullanımı olan bir gebenin, ek risk faktörü yoktur. Fetal ekokardiyografisi normal 

görüldü. 

Behçet hastalığı olan 2 gebe erken gebelik haftasında kolĢisin ve steroid kullanımı 

nedeniyle baĢvurdu. BaĢka bir risk faktörünün olmadığı gebelerden birinin tekrarlayan 

düĢükleri olmuĢtu. Bir fetusun ekosunda triküspid atrezisi, diğerinde sağ atriyal izomerizm ve 

AVSD mevcut olduğu görüldü, kromozom analizi ve doğum sonrası bilgilerine ulaĢılamadı. 

Ailesel Akdeniz ateĢi nedeniyle erken gebelik haftalarında kolĢisin kullanımı olan iki 

gebeden birinin gestasyonel diyabeti mevcuttu. Postnatal ekokardiyografisi normal 

sonuçlanmıĢtı. FMF nedeniyle kolĢisin kullanımı olan diğer gebenin diğer çocuğunda AV tam 

blok olduğu, anti-la ve anti-ro antikorlarının pozitif olduğu görüldü. 19. haftada normal 

kardiyak anatomi görülen fetusta ritm problemide saptanmadı. 24. haftada ĠUMF geliĢtiği 

öğrenildi.  

Maternal astım nedeniyle inhaler ipratropium bromid ve inhaler kortikosteroid 

kombine preparatını kullanan gebenin fetusunda hiperekojen odak olması nedeniyle 

merkezimize yönlendirilmiĢti. Postnatal ekokardiyografide pulmoner stenoz ve PDA görüldü. 

Annede romatoid artrit olması nedeniyle erken gebelik haftalarında sulfosalazin 

kullanımı olan fetusun fetal ekokardiyografisinde kardiyomyopati tespit edilmiĢ, ritm 

anormalliği görülmemiĢti. Anne ve baba arasında akraba evliliği ek risk faktörü olarak 

bulunmaktaydı, fetusta ek anomali olarak kistik adenomatoid malformasyon gözlendi ve 

termine edildi. 

Annede Faktör V eksikliği bulunan ve primer infertilite nedeniyle ICSI yöntemiyle 

oluĢturulmuĢ gebelik ürünü bebek, 33. Gestasyon haftasında 850 g olarak SGA doğdu. 

Postnatal ekokardiyografide kardiyak anomaliye rastlanmadı. 

Lupus nedeniyle 3 gebe baĢvurmuĢtu. Siklosporin kullanımı olan lupuslu annenin 

fetusunda, kardiyomegali ve intrauterin geliĢme geriliği görülmüĢ ve 21. haftada termine 

edilmiĢti.  2. lupuslu annenin ilaç kullanımı yoktu ve fetus normal kardiyak anatomiye sahipti. 

3. lupuslu annenin steroid kullanımı mevcuttu ve fetusta DORV, AVSD, ata binen aorta 
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anomalilerine rastlanmıĢtı. Ek doğumsal bulgu olarak intrauterin geliĢme geriliği ve 

diafragma hernisi gözlendi. Öneriyle fetus termine edildi. 

Maternal epilepsi nedeniyle antiepileptik kullanımı olan gebenin fetusunda 

rabdomyomlar tespit edildi, annenin daha sonra tuberoskleroz olduğu anlaĢıldı. Gebelik 24. 

haftada termine edildi. 

Sjogren hastalığı nedeniyle merkezimize baĢvuran gebenin fetusunda anomaliye 

rastlanmadı, postnatal ekokardiyografiside normal bulundu. 

Trafik kazası nedeniyle 3.trimesterde indometazin kullanımı olan gebenin fetusunda 

fetal ekokardiyografi normal görüldü postnatal ekokardiyografi ile doğrulandı. 

Hipotiroidisi olan annenin fetusunda herhangi bir doğumsal anomaliye rastlanmadı. 

Annesinde ve kardeĢinde polikistik böbrek hastalığı olan bebeğin 2.düzey 

incelemesinde VSD‟si tespit edilmiĢ, ek doğumsal anomali olarak hiperekojen barsak, mide 

cebi yokluğu, korpus kallosum agenezisine rastlanmıĢtı, vaka ĠUMF ile sonuçlandı. 

Maternal anjiotensin dönüĢtürücü enzim inhibitörü ve metformin kullanımı olan 

fetusta pulmoner atrezi, VSD, hipoplastik sağ kalp anomalilerine rastlandı. Ek risk faktörü 

olarak; kardeĢte DKH öyküsü, ileri anne yaĢı ve maternal diyabet mevcuttu. Gebelik öneriyle 

termine edildi. 

Sedef hastalığı nedeniyle topikal tedavi almakta olan gebenin fetusunda aort 

koarktasyonu Ģüphesi vardı, doğum sonrası bilgilerine ulaĢılamadı. 

Ovulasyon indüksiyon yöntemi esnasında prekonsepsiyonel dönemde klomifen sitrat 

kullanımı olan bir gebenin fetusunda kromozomal olmayan AVSD‟ye rastlandı. Diğer 

ovulasyon indüksiyon yöntemini kullanan 2 gebenin fetuslarında normal kardiyak anatomiye 

rastlandı. Bir gebenin fetusunda ağır intrauterin geliĢme geriliği, kardiyomegali ve 

perikardiyal efüzyon gözlenmiĢti, ĠUMF ile sonuçlandı. Bir vaka ek risk faktörü olmaksızın 

ovulasyon indüksiyon yöntemi ile oluĢmuĢ, situs inversus totalis, sağ atriyal izomerizm, 

AVSD saptanmıĢtı, bebek doğum esnasında kaybedildi. 
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Annenin isteği:  

Merkezimize annenin kendi isteği ile geldiği, bir kadın doğum uzmanı veya genetik 

uzmanı tarafından yönlendirilmemiĢ 13 gebe baĢvurdu. 8 fetal ekokardiyografide patoloji 

mevcuttu ( %61,5). 

Bir gebenin eĢinde ve eĢinin ailesinde araknodaktili olması nedeniyle kendisinin 

baĢvurduğu görüldü, ek bir risk faktörü olmayan bebeğin fetal ekokardiyografisinde musküler 

VSD‟ye rastlandı, postnatal ekokardiyografisinde normal kardiyak anatomi görüldü. 

Önceki iki çocuğunu kas hastalığı nedeniyle kaybeden bir gebe kendi isteğiyle 

merkezimize baĢvurdu, fetal ekokardiyografisinde pulmoner stenoza rastlandı, postnatal 

ekokardiyografisinde PDA ve pulmoner stenoz görüldü. Bebeğin 3 aylıkken kas hastalığı 

nedeniyle kaybedildiği öğrenildi. 

Annenin kendisinde spina bifida olması nedeniyle baĢvuran bir gebede ek risk 

faktörüne rastlanmamıĢtı fetusunda AVSD görülmüĢ, 16. gestasyon haftasında ĠUMF ile 

sonuçlandı. 

Daha önceki iki çocuğunda lökosit adezyon defekti olan ve eĢiyle arasında ikinci 

derecede akraba evliliği bulunan gebenin fetusunda çift aortik ark anomalisine rastlanmıĢtı, 

doğum sonrası yapılan ekokardiyografisinde çift aortik ark ve sekundum ASD tespit edildi. 

EĢinin kardeĢinde Down sendromu (kardiyak anomali olmadan) olan bir gebe spontan 

geliĢen ikiz gebeliği için kendi isteğiyle baĢvurmuĢtu, bir fetusun akardiyak olduğu, diğerinin 

normal ekokardiyografiye sahip olduğu görüldü. 

Ġki çocuğu görme engelli olduğu için kendi isteğiyle bize baĢvuran annenin, ek risk 

faktörü olarak ileri anne yaĢı bulundu. Fetusunda büyük arter transpozisyonu ve pulmoner 

darlık tespit edildi, gebelik ĠUMF ile sonuçlandı. 

Spontan yolla üçüz gebelik geliĢen anne, kendi isteğiyle merkezimize baĢvurmuĢtu, üç 

fetusta doğumsal anomalilere rastlanmamasına rağmen ĠUMF gerçekleĢti. 

Önceki bebeğini preterm doğum sonrasında kaybeden bir gebe kendi isteğiyle 

merkezimize baĢvurmuĢt, fetal ekokardiyografisinin normal olduğu görüldü. 
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Daha önceki gebeliğinde hidrops fetalis tanısı alan multipar bir gebenin ileri anne yaĢı 

olduğu görüldü, fetusta AVSD tespit edildi, kromozom analizi normal sonuç verdi, 26 haftalık 

doğum sonrasında, AVSD, sekudum ASD ve PDA görülen bebek 15 günlükken kaybedildi. 

Bir önceki gebeliğinde fetusta diafragma hernisi ve spina bifida görülen gebe kendi 

isteğiyle merkezimize baĢvurdu, fetal ekokardiyografisi normal olan bebek postnatal sağlıklı 

olduğu öğrenildi. 

Sjögren sendromu nedeniyle kendi isteği üzerine baĢvuran gebenin fetusunda kardiyak 

anatomi normal görüldü. 

Diğer gebeliğinde çift toplayıcı sistem üriner anomalisi olan gebe kendi isteğiyle 

merkezimize baĢvurdu, fetal ekokardiyografide Fallot tetralojisi tespit edildi, ek risk faktörü 

görülmedi, kromozom analizi normal sonuçlandı. Gebelik termine edildi. 

Bebeğinde doğumsal anomaliden Ģüphelenen bir gebe kendi isteği üzerine 

merkezimize baĢvurdu, ek risk faktörü olmadığı görüldü, fetal ekokardiyografide anomaliye 

rastlanmadı. 

Babada DKH öyküsü: 

 BaĢvuran bir fetusun babasında aort ve mitral yetersizlik olması nedeniyle 

merkezimize baĢvurmuĢtu, antenatal ekokardiyografide normal kardiyak anatomi görüldü. 
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4.7 EKOKARDĠYOGRAFĠK BULGULAR VE DUYARLILIK 

ÖZGÜLLÜK ANALĠZĠ 

 
Tablo 4.7.1 Fetal ekokardiyografi sonucunda tanımlanmıĢ olan defektler ve oranları 

Antenatal tanılar n % 

VSD 165 22.2 

Normal fetal kardiyak anatomi 160 21.53 

AVSD 87 11.7 

Fallot tetralojisi 54 7.26 

DORV 52 7.0 

Aort stenozu 43 5.78 

Hipoplastik sol kalp sendromu 40 5.38 

Pulmoner stenoz 36 4.84 

Aort koarktasyonu 29 3.9 

BAT 29 3.9 

Triküspit atrezisi 28 3.76 

Tek umblikal arter 27 3.63 

Pulmoner arter hipoplazisi 24 3.23 

Hiperekojen kardiyak odak 22 2.96 

Sağ aortik ark 21 2.82 

Trunkus arteriyozus 20 2.69 

Pulmoner atrezi 18 2.42 

Sağ atriyal izomerizm 14 1.88 

Perikardiyal efüzyon 14 1.88 

Kardiyomyopati 14 1.88 

Tek ventrikül 13 1.75 

Aberran sağ subklaviyen arter 13 1.75 

Sol persistan vena cava 13 1.75 

Situs inversus totalis 10 1.34 

Rabdomyom 10 1.34 

Mitral atrezi 8 1.07 

Ata binen aort anomalisi 8 1.07 

Ebstein anomalisi 7 0.94 

Sol atriyal izomerizm 7 0.94 

ASD 7 0.94 

Ata binen pulmoner arter 6 0.8 

Aortik ark hipoplazisi 6 0.8 

Çift aortik ark 5 0.67 

Total pulmoner venöz dönüĢ anomalisi 5 0.67 

Parsiyel pulmoner venöz dönüĢ anomalisi 3 0.4 

MAPCA 1 0.13 

Chiari network 1 0.13 

Abdominal aort anevrizması 1 0.13 

Aorta pulmoner pencere 1 0.13 

Diğer anomaliler 9 1.34 
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Ġncelenen 743 fetusun antenatal incelemesinde ensık karĢılaĢılan defekt VSD‟dir. 

Fetusların %22.2‟sinde rastlandı, 55 tanesinde (%7.4‟lük kısmı) izole VSD anomalisi 

görülürken, 110 tanesinde (%14.8‟lik kısmında) diğer anomalilere eĢlik ettiği görüldü. 

Bundan sonraki en sık grubu normal fetal kardiyak anatomi görülenler oluĢturdu. Fetusların 

%21.5‟luk kısmı normal kardiyak anatomiye sahipti. Fetusların %11.7‟sinde AVSD defekti 

görülmekteydi. AVSD vakalarının 29‟u (%3.9‟luk kısmı) kromozomal hastalıklar ile birlikte 

olan AVSD‟ler, 58 tanesini (%7.8‟lik kısmı) kromozomal olmayan AVSD vakaları 

oluĢturmaktaydı. Tek umblikal arter ve hiperekojen odak gibi, kardiyak anomalilere eĢlik 

edebilen belirteçlerde gözlendi. Bir vakada abdominal aort anevrizması gözlendi. Diğer 

anomaliler içerisinde bir vaka yapıĢık ikiz olduğu, tek kordon ve tek kalbe sahip olduğu 

görüldü. 

Tablo 4.7.2 Postnatal ekokardiyografi ve otopsi sonucunda tanımlanmıĢ olan defektler 

ve oranları 

Postnatal tanılar n % 

VSD 69 23.46 

Normal fetal kardiyak anatomi 47 15.9 

ASD 40 13.6 

AVSD 30 10.2 

Hipoplastik sol kalp sendromu 24 8.16 

DORV 23 7.82 

BAT 21 7.14 

Fallot tetralojisi 18 6.12 

Pulmoner stenoz 17 5.78 

Triküspit atrezisi 14 4.76 

Pulmoner atrezi 14 4.76 

Aort koarktasyonu 13 4.42 

Rabdomyom 7 2.38 

Sağ aortik ark 7 2.38 

Trunkus arteriyozus 7 2.38 

Ebstein anomalisi 6 2.04 

Aort stenozu 6 2.04 

Mitral atrezi 6 2.04 

Sağ atriyal izomerizm 5 1.7 

Pulmoner arter hipoplazisi 5 1.7 

Pulmoner hipertansiyon 5 1.7 

Situs inversus totalis 4 1.36 

Tek ventrikül 4 1.36 

Aortik ark hipoplazisi 4 1.36 

Sol atriyal izomerizm 4 1.36 

Total pulmoner venöz dönüĢ anomalisi 4 1.36 

Kardiyomyopati 3 1.02 

Sol persistan vena cava 3 1.02 
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Aorta pulmoner pencere 2 0.68 

Chiari network 2 0.68 

Aberran sağ subklaviyen arter 2 0.68 

Çift aortik ark 2 0.68 

Perikardiyal efüzyon 2 0.68 

Parsiyel pulmoner venöz dönüĢ anomalisi 1 0.34 

Hipoplastik sağ kalp 1 0.34 

Biküspid aorta 1 0.34 

Ata binen pulmoner arter 1 0.34 

MAPCA 1 0.34 

Ata binen aort anomalisi 1 0.34 

Mitral stenoz 1 0.34 

Abdominal aort anevrizması 1 0.34 

Diğer anomaliler 5 1.7 

 

Postnatal 294 ekokardiyografi değerlendirilmesinde, 69 bebekte (tüm postnatal 

ekokardiyografilerin %23.46‟sı) VSD anomalisi görüldü. 23 tanesi (%7.8‟i ) izole VSD iken, 

46 tanesi (%15.6‟sı) diğer kardiyak anomalilere eĢlik eden VSD oldu. Hem izole hem eĢlik 

eden VSD anomalisi antenal ekokardiyografideki orana yakın düzeyde olduğu görüldü. 

Postnatal ekokardiyografide de ikinci ensık sonuç normal kardiyak anatomi oldu (%15.9‟u).  

Bunlardan sonra ensık görülen defekt ASD oldu, 40 bebekte ASD tespit edildi (%13.6‟sı). 18 

vaka sekundum ASD, 12 olgu patent foramen ovale düzeyinde olduğu görüldü. Fetal 

ekokardiyografi oranlarına benzer düzeylerde AVSD vakası görüldü. Postnatal 

ekokardiyografide olmayan tek umblikal ve hiperekojen odak yerine, pulmoner hipertansiyon 

vakaları görüldü. Bir vakanın otopsisinde fetal dönemde görülen abdominal aort anevrizması 

doğrulandı. 
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Tablo 4.7.3 Merkezimizde yapılan fetal ekokardiyografinin duyarlılık ve özgüllük 

analizi 

 Kardiyak defekt Duyarlılık Özgüllük PKD NKD Doğruluk LR(+) LR(-) 

Fallot tetralojisi 0,94 0,98 0,73 1 0,98 43,45 0,06 

DORV 0,82 0,97 0,72 0,99 0,96 31,79 0,19 

Hipoplastik sol kalp sendr. 0,74 0,99 0,85 0,98 0,97 66,77 0,26 

AVSD 0,89 0,98 0,83 0,99 0,97 47,5 0,11 

Trunkus arteriyozus 0,80 0,98 0,36 1 0,97 33,03 0,2 

VSD 0,46 0,90 0,58 0,85 0,80 4,77 0,59 

ASD 0,03 0,99 0,25 0,88 0,87 2,32 0,98 

BAT 0,65 1 0,93 0,98 0,97 78,1 0,35 

Aort stenozu 0,83 0,95 0,25 1 0,95 16 0,18 

Trikuspit atrezisi 0,79 1 1 0,99 0,99  18.91 0,21 

Ebstein anomalisi 0,83 1 1 1 1 47.9  0,17 

Mitral atrezi 0,17 0,99 0,33 0,98 0,98 24 0,84 

Aort koarktasyonu 0,77 0,96 0,45 0,99 0,95 18,01 0,24 

Aortik ark hipoplazisi 0,25 0,99 0,25 0,99 0,98 24,17 0,76 

 Situs inversus ve 

dekstrokardi 1 1 0,75 1 1 91 0 

Pulmoner atrezi ve 

pulmoner stenoz 0,6 0,98 0,75 0,96 0,94 26,4 0,41 

Sol persistan vena kava  1 0,99 0,5 1 0,99 97 0 

Aberran sağ subklaviyan 

arter 1 0,98 0,22 1 0,98 41,71 0 

Trikuspit yetmezliği 0,29 0,98 0,22 0,98 0,96 11,71 0,73 

Sağ atriyal izomerizm 0,6 0,99 0,43 0,99 0,98 43,35 0,41 

Pulmoner arter 

hipoplazisi 0 0,97 0 0,98 0,95 0 1,04 

Rabdomyom 1 1 1 1 1   0 

Sağ aortik ark 0,71 0,97 0,36 0,99 0,96 22,78 0,29 

Çift aortik ark 0,5 0,99 0,33 1 0,99 73 0,5 

Kardiyomyopatiler 0,67 0,99 0,5 1 0,99 97 0,34 

Hipoplastik sağ kalp send. 0,33 0,99 0,4 0,99 0,98 32 0,67 

Tek ventrikül 0,33 0,99 0,2 0,99 0,98 24,25 0,68 

PPVDA 0 1 0 1 0,99 0 1 

TPVDA 0,33 1 0,5 0,99 0,99 97 0,67 

Tüm patolojiler  0,83 0,77 0,88 0,7 0,811 2,81 0,34 

        Merkezimizde yapılan duyarlılık ve özgüllük analizinde her bir patolojiye yönelik 

değerler tabloda verilmiĢtir. Fallot tetralojisinde duyarlılık %94, özgüllük %98 olarak yüksek 

değerlerde bulundu, bu tanı için pozitif olabilirlik oranı (LR+) 43,45 kat artmıĢ görüldü. Diğer 
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bir ifade ile; merkezimizde Fallot tetralojisi tanısını almıĢ olan bir fetusun postnatal 

incelemede Fallot tetralojisinin olma riski, Fallot tetralojisinin olmadığını söylediğimiz 

hastaya oranla 43,45 kat artmıĢtı. Bu oranın 2‟nin üzerinde olması istatiksel açıdan anlamlıdır. 

DORV, trunkus arteriyozus, BAT gibi sık rastlanan konotrunkal anomalilerde benzer Ģekilde 

duyarlılık ve özgüllükte yüksek baĢarılı oran saptandı. 

AVSD‟de %89 duyarlılık ve %98 özgüllük saptandı, diğer sol sağ Ģantlı lezyonların 

nispeten daha düĢük duyarlılık ve özgüllüğe sahip olduğu görüldü. Bunun nedeninin ASD ve 

VSD gibi anomalilerin postnatal değiĢikliğe uğraması nedeniyle olduğu düĢünülmektedir. En 

düĢük pozitif olabilirlik oranına sahip olan ASD anomalisinde tanının riski 2.32 kat arttırdığı 

görüldü. 

Aort stenozu, triküspid atrezisi, mitral atrezi gibi obstruktif anomalilerde de yüksek 

duyarlılık ve özgüllük oranı saptandı. Hipoplastik sol kalp sendromunun diğer anomalilere 

nispeten düĢük oranlara sahip olmasının, intrauterin ölümlere, terminasyonlara ve doğum 

sırasında ölümlere bağlı olduğu düĢünüldü. DüĢük özgüllük ve duyarlılık oranlarına sahip 

olan doğumsal kalp hastalıklarının toplumda ve hasta grubumuzda seyrek rastlanılan 

anomaliler olduğu görüldü. 

Tüm vakalarımızı ele aldığımızda 59 fetusta fetal ekokardiyografi ile postnatal 

ekokardiyografi uyuĢmamaktaydı. Saptadığımız yanlıĢ pozitif tanılar; VSD (10/54), aort 

koarktasyonu (7/54), aort stenozu (7/54), FT (5/54), DORV (5/54), ARSA (5/54), AVSD 

(3/54), pulmoner stenoz (2/54), trunkus arteriyozus (2/54), PLVCS (2/54), sağ aortik ark 

(2/54), çift aortik ark (1/54), perikardiyal effüzyon (2/54), kardiyomyopati (2/54), triküspit 

atrezisi (1/54), hiperkalsinozis (1/54). YanlıĢ negatiflik içeren 5  fetusta mevcuttu; VSD (3/5), 

BAT (1/5), ASD (3/5), mitral stenoz (1/5). Antenatal 743 fetal ekokardiyografi, 294 postnatal 

bulgu ile karĢılaĢtırıldığında, yapılan iĢlemin duyarlılığı %83, özgüllüğü %77 olarak bulundu. 
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Grafik 3. Antenatal  ve Postnatal Bulgular 
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 5. TARTIġMA 

Doğumsal anomalilere bağlı erken yenidoğan ölümlerinin en sık nedeni doğumsal kalp 

hastalıklarıdır (2). Anne karnındaki bebeğin kalp anomalilerini tanıma çabası, 1972 yılında 

Winsberg ve arkadaĢlarının M-mod sonografi ile yaptıkları ilk çalıĢmaları ile baĢlamıĢ ve 

yaklaĢık 40 yıllık bir süreçte, teknolojik imkanların geliĢimiyle oldukça önemli mesafe alarak, 

fetal kalp anomalilerinin %90‟ından fazlasının anne karnında tanınmasına yol açan, günümüz 

sistemlerinin oluĢturulması ile sonuçlanmıĢtır (10). 

Doğumsal kalp hastalıklarına yönelik rutin ultrasonografik tarama, geliĢen ülkelerin 

giderek artan sıklıkta yaptığı bir uygulamadır.  Diğer taraftan düĢük riskli populasyonda 

doğumsal kalp hastalıklarının taranmasının getirdiği fayda müspet bir Ģekilde 

gösterilememiĢtir (246). Buna rağmen, fetal yaĢamda spesifik doğumsal kalp hastalıkları 

teĢhis edildiğinde sonuçları dramatik olabiliyor. Allan ve arkadaĢları artan prenatal teĢhis ile 

birlikte hipoplastik sol kalp hastalıklarının doğum oranlarının azaldığını göstermiĢtir (247).  

Doğumsal kalp hastalığı olan fetusun akıbetini etkileyen birçok faktör vardır, ekstrakardiyak 

malformasyonlar ve kromozom anomalileri sonucu birçok gebelik terminasyonla sonuçlanır 

(246).  

Vakalardaki artıĢı açıklayan 4 faktör göze çarpmaktadır; 

Prenatal ve erken postnatal dönem için artan miktarda tanı yöntemlerinin 

kullanılmasıyla küçük boyutlardaki anomalilerinde tanınmasının sağlanmıĢ olması, 

postmortem incelemelerin yaygınlaĢması ve tekniğinin geliĢmesi, prenatal takip sistemlerinin 

toplumda yaygınlaĢması ve bunlara ulaĢabilmede kolaylıklar, son olarak da artan gebelik yaĢı 

ile birlikte artıĢ gösteren DKH ile bağlantılı kromozomal hastalıklar olduğu düĢünülmektedir 

(248). 

ÇalıĢmamızda yer alan vakalarda antenatal ekokardiyografisi patolojik olan 

ekokardiyografiler, tüm fetusların %78.4‟ünü oluĢturmuĢtur. Merkezimiz 3. düzey tanı ve 

tedavi merkezi olması nedeniyle, baĢvuran hasta grubumuzun yüksek riskli grup olduğu göz 

önünde bulundurulursa, diğer çalıĢmalara oranla daha yüksek olduğu görülmektedir. 

Bronshtein ve arkadaĢlarının çalıĢmasında, yüksek riskli olarak çalıĢılan grupta DKH tespit 

edilme oranı %0.5‟dir (249). Hamar ve arkadaĢlarının çalıĢmasındaki yüksek riskli grupta 

DKH tespit edilme oranı %0.7 olarak görülmüĢtür (250). Kimya ve ark Bursa‟da yaptığı 

çalıĢmada DKH oranı %26.9 olarak ortaya çıkmıĢtır (251). Merkezimizin ülke genelinde 
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DKH nedeniyle Ģüphelenilen bir çok vakayı kabul etmesinin, bu oranın yükselmesinde önemli 

payı olduğu görüldü. Ancak birinci düzeyde taranan gebelerde, öyküde olan risk faktörlerine 

önem verilmeyip, daha çok patolojik ultrasonografi görüntüsü nedeniyle merkezimize 

yönlendirilmesinin bu oranı yükselten diğer faktör olarak karĢımıza çıkmaktadır.  

Fetal ekokardiyografinin zamanlaması için son zamanlarda kullanılan cihazlarının 

rezolusyonlarında kaydedilen geliĢmeler ile birlikte birçok merkezde fetal karyotip analizi ve 

terminasyon seçeneği nedeniyle, erken gebelik haftalarında uygulanma eğilimi hız 

kazanmıĢtır (252). Zosmer ve ark 11- 14 haftada dönemde ense kalınlığı 99. persantilin 

üzerinde (>3.5 mm) ve karyotipi normal 398 olguda erken dönem fetal ekokardiografinin 

duyarlılığını %88 olarak belirlemiĢlerdir (253). Hollanda‟da transvajinal yöntemin 

kullanıldığı bir baĢka çalıĢmada ise erken fetal ekokardiografi için en uygun zaman aralığının 

13–14 haftalık dönem olduğu, yeterli kalitede kardiak görüntü alma oranının %92‟ye 

yükseldiği bildirilmiĢtir. Brohnstein ve arkadaĢlarının geniĢ serilerde uygulamaya koydukları 

14-16 haftalar arasında transvajinal ultrasonografik yaklaĢımla fetal ekokardiografi diğer 

alternatif yaklaĢımdır (249). Bu yöntem ile çok yüksek rezolusyonlu kardiak kesitler 

alınabilir, ancak standart kesitlerin oluĢturulması, probun lateral hareketlerinin kısıtlılığı 

nedeniyle mümkün olamamaktadır. Bu zorluğu aĢabilmek için Brohnstein ve arkadaĢları 

farklı oblik kesitler içeren bir tarama yöntemi tavsiye etmiĢlerdir. Yöntem öğrenim ve 

uygulama açısından basit ancak ayrıntılı bir temel kalp anatomi bilgisi gerektiren bir 

yöntemdir. Brohnstein bu yöntemle olguların %1‟inden daha azında yeterli kalitede kardiak 

görüntü elde edilemediğini bildirmiĢlerdir (249). Yaygın olan yaklaĢım iĢlemin 18-22. 

haftalar arasında transabdominal yöntemle yapılması Ģeklindedir. Ancak bazı yazarlar 

özellikle obez hasta grubunda 14-16 hafta arasında transvajinal yöntemin daha etkin sonuçlar 

verebileceğini ileri sürmektedirler (252). 

Transabdominal yolla en uygun görüntüleme 18-24. gebelik haftalarında elde 

edilebilir, ancak doğumsal kalp hastalığı saptandığında, genetik kromozomal haritanın net 

bilinmesi gerektiğinden, altın standart fetal ekokardiyografinin 18-20.gebelik haftasında 

gerçekleĢtirilmesi en ideal yaklaĢım olarak gözükmektedir (26). Erken dönem fetal 

ekokardiyografi (11-14. haftalarda) kardiyak detaylar hakkında kısıtlı bilgi verebilir, ancak 

pulsatil duktus venozus ve triküspit yetmezliği gibi kardiyak ve kromozomal anomaliler 

açısından da çok önemli belirteçlerlerin görülebildiği haftalardır. Üçüncü trimesterde yapılan 

ekokardiyografilerde oligohidramniyoz, fetal spinaların ve kostaların gölgelenmeleri 
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nedeniyle, optimal görüntüleme sağlanması zordur (254). ÇalıĢma grubumuzdaki fetusların, 

fetal ekokardiyografi değerlendirmesi ve tanı alma haftaları ortalama 24.7 ± 5.2 olmuĢtur. 

Gebelerin %27.1‟ine 14-22. haftaları arasında, %47.1‟ine 23-27. haftaları arasında, %17.7‟ine 

28-33. haftaları arasında, %7.9 „una >33 haftalarda fetal ekokardiyografi uygulandı. 

Merkezimizde fetal ekokardiyografi uygulamaları transabdominal olarak erken haftalarda 

uygulanmaya çalıĢılsa da, gerek rutin fetal ekokardiyografilerin uygulanmasındaki gecikme, 

gerek hasta yoğunluğu gibi nedenlerden dolayı ileriki haftalara kaymakta olduğu görüldü. 

Bebeklerin doğum tartıları 480-5350 g arasında değiĢmekte, ortalama 3006 ± 720.4 g 

olarak görüldü. Bebeklerin 358‟i (%85.0) gestasyon haftasına göre uygun ağırlıklı (AGA), 43‟ü 

(%10.2) gestasyon haftasına göre düĢük ağırlıklı (SGA) ve 20‟si (%4.8) gestasyon haftasına 

göre yüksek ağırlıklı (LGA) doğmuĢtu. Kramer’in çalıĢmasında SGA oranı % 10.4 kontrol 

grubunda %8.6,  Malik‟in çalıĢmasında SGA bebekler %15.2, kontrol grubunda % 7.8 olarak 

hesaplanmıĢtı, çalıĢmamızda da %10.2 ile SGA oranımız diğer çalıĢmalara yaklaĢık olarak 

bulunmuĢtur (255, 256). LGA doğan bebeklerin çoğunu hidropik bebekler ve diyabetik anne 

bebekleri oluĢturmaktaydı. Ciddi kardiyak sorunu olan bebeklerin ideal tartıda doğmaları 

postnatal dönemde gerçekleĢtirilen operasyonlarda sağ kalım üzerinde olumlu etkileri olduğu 

görülmüĢtür (247). 

Doğumun gerçekleĢtiği gestasyon haftaları 24-42. haftalar arasında ortalama 38.1 ± 2.9 

haftaydı. 55 bebek (%13) 37 hafta altında doğumu gerçekleĢen preterm bebeklerdi. 2003-

2006 yılları arasında ABD‟de 37 hafta altında doğan DKH‟lı bebeklerin oranının %11 olduğu 

görülmüĢtür (257). Yine ABD‟de toplum genelinde de prematürite oranının yıllar içerisinde 

%11-12.8 oranları arasında değiĢtiği görülmüĢtür. Hastanemizde tanı alan DKH‟lı bebeklerde 

prematürite oranının yüksek olmasının bir nedeni çoklu embriyo transferleri ile oluĢan çoğul 

gebeliklerin sonucudur (%7.1). Yardımcı üreme teknikleri sonucu oluĢan çoğul gebeliklerin 

artması preterm doğumların artıĢından da sorumlu tutulmaktadır. ÇalıĢmamızdaki bebeklerin 

yaklaĢık %18‟si yardımcı üreme tekniği (YÜT) ile oluĢan gebeliklerin ürünüdür. ABD‟de tüm 

doğumlardaki yardımcı üreme tekniği kullanımı oranı %1‟dir. ABD‟de 2006 yılında YÜT ile 

gerçekleĢen doğumların %30‟unun çoğul gebelik sonucu olduğunu, aynı yıl ikizlerin 

%62‟sinin, üçüzlerin %97‟inin YÜT ile oluĢtuğunu bildirmiĢlerdir. Yardımcı üreme tekniği 

iliĢkili preterm doğumların yıllık 1 milyar Amerikan Doları maliyete neden olduğu 

hesaplanmıĢtır (258). 
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   Doğumsal kalp hastalığı ve diğer doğumsal defektler nedeniyle birimimizde 305 

kromozom analizi örneği alınmıĢ ve bunlardan 65‟i patolojik sonuçlanmıĢtı (%21.3), en sık 

rastlanan kromozom anomalisi Trizomi 21 oldu (%9.1). DKH saptanan olgularda kromozom 

anomalisi sıklığı normalden 100 kat fazla olarak bildirilmekte ve DKH olan çocuklarında % 

4-10‟unu Down sendromlu çocukların oluĢturduğu bilinmektedir (219).  

ÇalıĢmamızdaki Down sendromlu olguların DKH‟ları arasında, AVSD (% 75), FT (% 

10.7), 1 vakada izole VSD, 1 vakada mitral yetmezlik, 1 vakada da ARSA görülmüĢtür. 

Down sendromunda nadir görülen hipoplastik sol kalp, trunkus arteriozus ve dekstrokardi gibi 

anomalilere ise çalıĢmamızda rastlanmadı. Yapılan diğer çalıĢmalarda, AVSD (%9-53.4), FT 

(%1-11), VSD ( %25-31)  oranlarında rapor edilmiĢtir (225,259,260,261). Farklı çıkan bu 

oranlar bize, DKH geliĢiminde sadece genetik faktörlerin etkili olmadığı sonucuna 

ulaĢtırmıĢtır. Down sendromlu fetusların annelerinin yaĢ ortalaması çalıĢmamızda, 31.82 ± 

5.8 olarak bulundu. Gebelerin %67.8‟i 35 yaĢından küçüktür. Bahsedilen çalıĢmalarda da 

yaklaĢık oranlar saptanmıĢtır. 

Miks gonadal disgenezi tespit edilen 2 fetustan birinde hipoplastik sol kalp sendromu, 

diğerinde normal ekokardiyografi görüldü. Literatürlerde miks gonadal disgenezili vakalara 

eĢlik eden DKH bildirilmiĢ, hipoplastik sol kalp bildirilmemiĢtir. DKH‟nın eĢlik ettiği miks 

gonadal disgenezilerde GATA4 mutasyonu sorumlu tutulmuĢtur (262), GATA4 mutasyonu 

septal defektlerde sık rastlanılan tek gen hastalıklarındandır (212). 

 Kromozom analizinde 46, 9qh(+) sonucu çıkmıĢ olan bir bebekte DORV, AVSD, 

pulmoner stenoz, Taussing-bing anomalisi, sağ atriyal izomerizm tespit edilmiĢtir.  Daha 

sonra CHARGE sendromu olduğu saptanmıĢtır. Literatürde toplumda %1-3 oranında saptanan 

9. kromozom anomalileri değiĢik fenotipik yansımalara ve DKH‟nın ciddi türlerininde olduğu 

çeĢitli viseral anomalilere neden olduğu gösterilmiĢtir (263). Edwards ve ark çalıĢmasında 

CHARGE sendromu vakalarında 9. kromozomu ilgilendiren mutasyonları bildirilmiĢtir (264). 

ÇalıĢmamızda kromozom analizinde Trizomi 11-13 parsiyel olarak görülen ASD ve 

VSD defektleri olan bir vaka olmuĢtur, kardeĢinde AVSD olması nedeniyle kliniğimize 

baĢvurmuĢtur. Pihko ve arkadaĢları parsiyel Trizomi 11q anomalisini taĢıyan 20 vakanın 

hepsinde DKH saptamıĢlardır (265). Parsiyel Trizomi 13 ise klasik Trizomi 13‟ün farklı 

fenotipik özelliklerini taĢıyabileceği bilinmektedir (227). Literatürlerde sözü edilen iki 

parsiyel trizomili bir olgu bildirilmemiĢtir. 
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Antenatal dönemdeki ekokardiyografisinde AVSD anomalisi görülen aynı annenin 

farklı gebeliklerinden iki fetusta Ellis van Creveld sendromu tespit edildi. Hills ve 

arkadaĢlarının yaptıkları seride sendroma, %88.8 oranında atriyoventriküler kanal defektinin 

eĢlik ettiğini bildirmiĢlerdir (266). 

Kromozom analizinde 69,XXX anomalisi görülen triploidi vakasının antenatal 

ekokardiyografisinde DORV görülmüĢ, 20. haftada termine edilmiĢti. Ġlk trimester 

abortuslarında ensık görülen kromozomal anomali olan triploidilerin 2/3‟ü 69,XXY taĢır, 

1/3‟ünde 69, XXX görülür. Vakaların 2/3‟ünde DKH saptanır, endokardiyal yastık defektleri, 

septal defektler, pulmoner kapak darlık sık rapor edilmiĢ kardiyak defektlerdir (267). 

Tetkiklerinde 18p delesyonu saptanmıĢ olan fetusta hipoplastik sol kalp sendromu 

görüldü. 18p delesyonu taĢıyan hastalarda %25 sıklıkta DKH vardır. Bugüne kadar 18p 

delesyonu ve hipoplastik sol kalp, tek bir hastada bildirilmiĢtir (268). Tetkiklerinde 5p 

delesyonu görülen fetusun ekokardiyografisinde izole VSD saptandı. Cri-du-Chat 

sendromunda VSD sık rastlanan bir defekttir (269). 2p delesyonu taĢıyan ve tek umblikal 

arteri görülen vakanın kardiyak anatomisinde anomaliye rastlanmadı. 2p delesyonlarında 

kardiyak defekt görülmemektedir (159). 

ÇalıĢmamızda 16 tane Trizomi 18‟de en sık izole VSD anomalisine rastlandı. AVSD 

ve DORV üçer vakada görüldü, 1 vakada aort stenozu, 1 vakada BAT görüldü. GeçmiĢteki 

yayınlarda da VSD (%14-44), AVSD (%3-17), DORV (%2-4) sıklıkta bildirilmiĢtir 

(270,271). ÇalıĢmamızda Trizomi 18‟li fetusların anne yaĢlarının ortalaması 32.75 ± 6.2 

olarak saptanmıĢtır. 

Üç Trizomi 13 kromozom anomalisi saptamıĢ olan fetusun ikisinde DORV, VSD 

birlikte görülürken, bir vakada izole VSD anomalisine rastlandı. Gorlin ve arkadaĢları 

Trizomi 13‟te kardiyak defektleri ASD(%91), PDA ( %82), VSD ( %73), dekstrokardi (%24), 

BAT (%11) sıklıkta görüldüğünü bildirmiĢ, DORV anomalisinin nadir görüldüğünden söz 

edilmiĢtir (272). ÇalıĢmamızda Trizomi 13‟lü fetusların anne yaĢlarının ortalaması 31.66 ± 

9.0 olarak saptandı. Trizomi vakalarında ortalama yaĢ 31‟in üzerindeyken, diğer anomaliler 

için ortalam anne yaĢı 27‟nin altındaydı. 

Turner sendromu olarak tanı alan 2 vakadan birinde hipoplastik sol kalp sendromuna, 

diğerinde AVSD anomalisine rastlandı. Daha çok sol kalbi ilgilendiren patolojilerin 

görüldüğü sendromda, AVSD nadir görülen defektlerdendir (238). Turner sendromunda, 
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biküspid aort ve parsiyel venöz dönüĢ anomalisi genel populasyona göre en yüksek relatif 

riske sahiptir (sırasıyla 3603, 1293) (237). Bu nedenle kaçabilecek vakalar için MR 

incelemesinin faydalı olabileceğini düĢünmekteyiz. 

Kromozom tetkiklerinde normal gözlenen bir vakanın otopsisinde Di George 

sendromu olduğu açıklanmıĢ, kardiyak anatomisinde aort koarktasyonu ve VSD tespit 

edilmiĢti. Literatürlerde hastaların yaklaĢık %90‟ının 22.kromozomda mikrodelesyonlar 

taĢıdığını ifade edilmektedir (173). ÇalıĢmamızda, iki Di George sendromlu vaka saptanmıĢ, 

birinde 22q11 delesyonu saptanırken diğer fetusun kromozom analizi normal bulunmuĢtu.  

Burada saptayamadığımız bir mikrodelesyonun varlığından Ģüphe etmemiz, aort koarktasyonu 

vakalarında delesyon analizini FISH yöntemiyle mikrodelesyon düzeyine indirgememiz 

sonucuna varmaktayız. 

Tek umblikal arter bulgusu, çalıĢmamızda 26 olguda (%3.5) görüldü ve antenatal 

patolojilere fetusların 22‟sinde rastlandı (%84.6). Kalp dıĢı ek doğumsal anomali 16 vakada 

görülmüĢtür (%61.5). Bir çalıĢmada tek umblikal arter sıklığı için toplumda, %0.2-1.5 

arasında bir değer verilmiĢ ve olgularda özellikle sendromlar, intrauterin geliĢme geriliği, 

preterm doğum ve mortalite oranlarının yüksek olduğuna dikkat çekilmiĢtir. ÇalıĢmamız 

sonuçlarında da tek umblikal arterin rutin obstetrik taramada dikkat edilmesi gereken bir 

parametre olduğu ve yakalanan olguların mümkün olan en erken gebelik haftalarında tersiyer 

merkezlere yönlendirilmesi gerekliliği görülmüĢtür. 

Antenatal dönemde kardiyak anomali tespit edilmiĢ olan kromozom anomalili 

vakaların sağ kalımının düĢük olduğu görüldü. Ġncelemeler sonucu patolojiye rastlanan 65 

kromozom anomalili doğumsal kalp hastalıklı vakanın 38‟i terminasyon önerisini kabul etti 

(%60.3). Kabul etmeyen 27 gebeden, ulaĢılamayan 7 vaka haricinde, 20 vakadan hayatına 

devam eden; pacemaker‟lı Trizomi 21‟li vaka, kistik fibrozis gen mutasyonu taĢıyan vaka ve 

miks gonadal disgenezili vaka olmak üzere 3 vaka mevcuttu. 

  Bebek ölümlerinin %10‟undan doğumsal malformasyonlar sorumlu tutulmaktadır, 

ölüme neden olan doğumsal anomalilerin yaklaĢık %50‟sini DKH oluĢturmaktadır (10). 

Güçer ve arkadaĢları ülkemizde 305 DKH‟lı fetusun-bebeğin otopsisinde, %45.9 oranında 

kalp dıĢı ek doğumsal anomali saptanmıĢtır (273). BWIS‟te bu oran %27 olarak bulunmuĢ 

(2), Greenwood ve arkadaĢlarının çalıĢmasında %25.2 oranında DKH‟ya eĢlik eden en az bir 

kalp dıĢı doğumsal anomali sıklığı bulmuĢlardır (274). 1983-2000 yılları arasında Fransa‟da 
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yapılan çalıĢmada kromozom anomalisi olmayan ve DKH‟sı olan fetusların %17‟sinde 

ekstrakardiyak bir malformasyon olabileceği gösterilmiĢtir (248). ÇalıĢmamızdaki fetusların 

antenatal 2. düzey ultrasonografi görüntülemesinde, 156 vakada (%21) hem kalp, hemde en 

az bir kalp dıĢı ek doğumsal bulguya rastlandı. Güçer ve arkadaĢları çalıĢmasında eĢlik eden 

anomali oranının yüksek olması, hayatını kaybeden bebeklerin veya abortusların çalıĢmaya 

dahil edilmesinden ve otopsi iĢleminin viseral patolojiler açısından daha ayrıntılı bilgi 

vermesinden kaynaklandığı düĢünülebilir. Diğer çalıĢmalarda bizim çalıĢmamızdaki oranlara 

yakın rakamlar verilmiĢtir.  

Kalp dıĢı ek doğumsal anomaliler arasında %33 ile en sık kraniyal anomaliler olduğu 

görüldü. Ġntrauterin geliĢme geriliği %23.4 oranında görülmüĢ, diğer sık görülen anomaliler, 

ürogenital anomaliler (%22.3) ve gastrointestinal anomaliler (%22.3) olmuĢtu. Daha az 

sıklıkla ekstremite anomalileri (%14.89), yüz ve çevresine iliĢkin anomaliler (%11.7), hidrops 

fetalis (%10.63), diafrgama hernisi (%5.31) ve torakal anomaliler (%4.78) saptandı. 

Kraniyal anomalileri, Tennstedt ve arkadaĢları (275) tarafından %31 gibi yüksek bir 

oranda ve BWIS‟te (2) en sık kalp dıĢı ek doğumsal anomali olarak saptamıĢlardır, oranları 

bizim çalıĢmamızdaki orana benzerdir. Güçer ve arkadaĢları (273) %10.5 oranla ikinci ensık 

kalp dıĢı doğumsal anomali olarak tanımlamıĢlardır. Güçer ve arkadaĢları çalıĢmasında 

kraniyofasiyal anomaliler %19.7 oranında ensık saptanan grup olmuĢtur. Farklı oranlar 

çalıĢılan hasta grubunun otopsi yapılan grup olmasından ve otopsi iĢleminin minör 

anomalileri tanımada ultrasonografiye olan üstünlüğünden kaynaklanmaktadır.  

  Üriner sistem malformasyonu olan hastaların yaklaĢık %10‟unda DKH bulunmaktadır 

(276). Ultrasonografik taramalar DKH ile yaĢayan çocukların yaklaĢık %11.9‟unda eĢlik eden 

renal anomali bulunduğuna iĢaret etmekte ve DKH olan çocuklarda rutin ultrasonografi 

uygulanması önerilmektedir (277). Barakat ve arkadaĢlarının yaptığı geniĢ bir otopsi 

çalıĢmasında, genitoüriner sistem anomalileri %25 oranında saptanmıĢ (278), Güçer ve 

arkadaĢları çalıĢmasında %15.1 olarak bulunmuĢtur (273). Bizim çalıĢmamızdaki %22.3‟lük 

oranla bazı literatürlerdeki oranlara yaklaĢık olarak görüldü. ÇalıĢmamızda mikropenis, 

hidrosel gibi genital anomalilerde bu baĢlık altında incelendi. En sık ürogenital anomali 

olarak pelviektaziler görüldü, pelviektaziler ise özellikle ilk 3 yaĢta gerileyebilen anomaliler 

olarak bilinir. Bu iki nedenden dolayı ve tarama yöntemlerindeki farklılıktan dolayı çalıĢmalar 

arasındaki sayısal değerlerin farklı olduğu görülsede, ürogenital anomaliler DKH‟lı 

çocuklarda en sık görülen anomalilerden olduğu ve taranması gerektiği buluĢulan ortak 
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görüĢtür. Ceviz ve arkadaĢları ülkemizde yaptığı bir çalıĢmada DKH‟lı çocukların %7.4‟ünde 

üriner sistem anomalilerinin eĢlik ettiği görülmüĢ, ülkemiz Ģartları ve sağlık hizmetlerine 

ulaĢım faktörleri göz önünde bulundurulduğunda rutin üriner ultrasonografi taramasının 

çocuk kardiyolojisine baĢvuru esnasında, kardiyolog tarafından gerçekleĢtirilmesi görüĢünü 

savunmuĢlardır (279). 

 Ekstremite anomalileri çalıĢmamızda %14.9 oranında saptandı, Greenwood ve 

arkadaĢlarının çalıĢmasında %8.8 (274), Güçer ve arkadaĢlarının çalıĢmasında %13.1 olarak 

görülmüĢtür (273). 

           Yardımcı üreme teknikleri, dünyada giderek artan sıklıkta erkek ve kadın infertilitesine 

geliĢmekte olan teknolojileriyle çözüm yaratmaktadır. Ovulasyon indüksiyonu, in vitro 

fertilizasyon, intrasitoplazmik sperm injeksiyonu dünyada ençok kullanılan yöntemlerdir. 

ÇalıĢmamızdaki fetusların %92.9‟u spontan yolla meydana gelmiĢ gebeliklerden 

oluĢmaktaydı.  Bahtiyar ve arkadaĢları 2006-2009 yılları arasında Amerika BirleĢik 

Devletleri‟nde yaptığı araĢtırmada IVF ve ICSI yöntemleriyle oluĢturulan gebeliklerde 

topluma göre yüksek DKH saptamıĢtır 1.1% (95% güvenlik aralığı,
 

0.3%–1.8%). IVF 

yöntemle oluĢmuĢ ikiz gebeliklerde ise topluma göre riskin 12.5 kat arttığı tespit edilmiĢtir 

(280). Yine aynı merkezde yapılan çalıĢmada spontan yolla da oluĢmuĢ olsa, özellikle 

monokoriyonik ikiz gebeliklerde de topluma göre DKH rastlanma sıklığının arttığını 

söylerken, bu durumdan sık rastlanılan ikizden ikize transfüzyon sendromunu sorumlu 

tutmuĢtur (281,282). Bu nedenle ikiz gebeliklerin DKH açısından riskli gruba dahil edilmesini 

ve fetal ekokardiyografi yapılmasını önermektedir (282). TekĢam ve arkadaĢlarının ülkemizde 

yaptığı çalıĢmada ICSI ile oluĢturulan gebeliklerde doğumsal anomali sıklığı araĢtırılmıĢ, 

tekiz gebeliklerde kontrol grubu ile yanı oranda doğumsal anomaliye rastlanırken, ICSI ile 

oluĢturulan ikiz gebeliklerde daha sık doğumsal anomaliye rastlanmıĢtır (283). Bizim 

çalıĢmamıza dahil ettiğimiz sadece DKH açısından riskli grupta olduğu görülerek 

yönlendirilen gebelerde spontan yada YÜT ile oluĢturulan gebeliklerde DKH sıklığının 

belirgin Ģekilde artmadığı görüldü, ikiz gebeliklerde de DKH sıklığının artmadığı görülmüĢ, 

ancak bu rakamların Türkiye ortalamasına göre yüksek olduğu saptanmıĢtır. Tararbit ve 

arkadaĢlarının yaptığı en son toplum bazlı çalıĢmada, YÜT alt gruplarından ICSI ve IVF 

tekniklerinin, kromozomal olmayan bazı spesifik DKH‟ların riskini arttırdığı gösterilirken, 

ovülasyon indüksiyon yönteminin herhangi bir DKH riskini arttırmadığı ifade edilmiĢtir. IVF 

ve ICSI teknikleri ile konotrunkal anomalilerin riski arttığı gözlenmiĢtir (41). ÇalıĢmamızda 

değerlendirilen YÜT ürünü 53 gebelikte DKH türlerinin sıklığının değiĢmediği görülmüĢtür. 
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Bizim çalıĢmamızdaki sonuçların literatürdeki diğer çalıĢmalardaki sonuçlarından farklı 

olmasının nedenini, çalıĢmaya dahil ettiğimiz hasta grubunun kardiyak anomali açısından 

seçilmiĢ grup olması ve literatürdeki diğer çalıĢmalara göre daha az sayıda hasta içermesine 

bağladık. YÜT gebeliklerin %20.7‟sine (11/53) kromozom analizi için giriĢimde 

bulunulmuĢtur. Yapılan analizlerde patolojik sonuç çıkmamıĢtır. 

ÇalıĢma sırasında prenatal tanının erken dönemde tespit edilmesiyle terminasyonun 

gerçekleĢtiği görülmektedir. Tüm vakaların %36.4‟üne terminasyon önerilmiĢti, vakaların 

%18.5‟i termine edilmiĢ, 91 vaka (%12.2) terminasyon önerisini geri çevirek doğumu 

gerçekleĢtirmiĢti. ĠUMF oranı bu grupta %16.4‟tü ( tüm vakalarda ĠUMF oranı %5.8‟idi), bu 

oran genel orana göre yüksek bulundu. Sklansky ve arkadaĢları çalıĢmasında bu oran %19 

olarak gerçekleĢmiĢtir (284). Lee ve arkadaĢları 11 yıllık DKH verilerini topladığı çalıĢmada 

%20.2‟si termine edilmiĢtir. ÇalıĢmamızda dünyadaki çalıĢmalara benzer oranlar 

saptanmıĢtır. 1983-2000 yılları arasında Fransada yapılan çalıĢmada terminasyon oranları 

farklı hastalıklarda %9-14 arasında değiĢmektedir, en çok termine edilen vakalar hipoplastik 

sol kalp sendromlu vakalardır (248). ÇalıĢmamızda tanı alan hipoplastik sol kalp sendromlu 

vakaların yaklaĢık %60‟ına terminasyon uygulandı.  

  Fetal ekokardiyografi için yönlendirilen gebelerin %61.5‟luk kısmında patolojik 

ultrasonografi görüntüsü olması, %19.7‟sinde eĢlik eden kalp dıĢı anomaliler, %13.1‟i ileri 

anne yaĢı, %8.2‟sinde kardeĢte DKH öyküsü, %7.1‟inde YÜT olması, %5.7‟sinde akraba 

evliliği, %4.1‟inde küçük anne yaĢı, %4‟ünde maternal diyabet, %2.9‟unda maternal ilaç 

kullanımı, %1.1‟sinde annede DKH öyküsü, %0.1‟inde babada DKH öyküsü olması 

gönderilme nedeni olmuĢ ve/veya tarafımızca tespit edilmiĢ risk faktörleri olmuĢtur. 

Gebelerin %1.7‟si kendi isteğiyle merkezimize baĢvurmuĢtur. Vakaların 554‟ü bir risk 

faktörüne sahiptir (%74.5), iki risk faktörü olan 171 vaka  (%23), üç risk faktörü olan 16 vaka 

(%2.1), dört risk faktörü olan 2 vaka bulunmaktadır. Kimya ve arkadaĢlarının Bursa‟da 

yaptığı çalıĢmada %42.3 oranında en sık neden ailede DKH olması, ikinci en sık neden olarak 

ultrasonografide kardiyak anomali saptanması olmuĢ (%20.7), diabetik anne vakaların 

%6.7‟sinde saptanmıĢtır. Sonuçlarda %74.4 oranda patolojik fetal ekokardiyografi ile en çok 

patolojik sonuçlanan risk faktörü, ultrasonografide kardiyak anomali olmasıdır. Ailede DKH 

olan vakaların %4.6‟sında patolojik fetal ekokardiyografi görülmüĢ. Diabetik annelerin 

%14.3‟ünde patolojik fetal ekokardiyografi saptanmıĢtır (251). 208 fetal ekokardiyografinin 

incelendiği bu çalıĢmanın gerçekleĢtiği Marmara bölgesindeki tersiyer merkeze, fetal kalpteki 
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ultrasonografide patolojik görünüm olması nedeniyle yönlendirilen az sayıda hasta vardır. 

Periferde bu taramayı yapan hekimlerin bilgi ve becerilerinin arttırmasıyla merkezin daha çok 

hastayı antenatal dönemde yakalayacağı anlaĢılmaktadır. Bizim çalıĢmamızda da en çok 

patolojik ultrasonografi görüntüsü nedeniyle yönlendirilen vakalarda patolojik 

ekokardiyografi yakalandı. Simpson‟ın 275 vakanın incelendiği çalıĢmasında en sık neden 

kalbe yönelik anormal ultrasonografi görününümü olması olmuĢ (%23.3), bu grupta %69 

oranında patoloji yakalanmıĢ (286). Bizde bu oran %78.1 görüldü.  

ÇalĢmamızdaki ikinci en sık risk faktörü kalp dıĢı doğumsal bulgular olmasıydı. Kalp 

dıĢı ek doğumsal bulguları olan fetusların %85.6‟sında patolojik fetal ekokardiyografi 

bulunmuĢ, tüm DKH‟lara %17.5 oranında ek doğumsal anomalilerin eĢlik ettiği görülmüĢtür. 

1983-2000 yılları arasında Fransa‟da yapılan çalıĢmada kromozom anomalisi olmayan ve 

DKH‟sı olan fetusların %17‟sinde ekstrakardiyak bir malformasyon olabileceği gösterilmiĢtir 

(248). 

 Ġleri anne yaĢı %13.1 (n:97) oranında vakalara eĢlik etmiĢti. Ġncelendiğinde eĢlik eden 

patolojik ultrasonografi varlığında, patolojik ekokardiyografi oranı artmaktadır. Bu artıĢın 

nedenini yaĢla birlikte artan kromozomal kalp hastalıklarına bağlamak doğru olur. Postnatal 

ekokardiyografisinde patoloji bulunan 44 ileri anne yaĢı gebeliğinin 22‟sinde majör 

kromozomal anomaliler tespit edildi. BWIS‟te maternal yaĢın, non-kromozomal DKH ile 

bağlantısı gösterilememiĢtir (32). Non-kromozomal doğumsal anomaliler üzerinde yapılan bir 

analiz olan Metropolitan Atlanta Congenital Defects çalıĢmasında, 1968 ile 2000 yılları 

arasında ileri anne yaĢıyla (>35 yaĢ) tüm DKH arasında iliĢki görülmüĢtür (OR, 1.12; %95 

güvenlik aralığı, 1.03-1.22) (144). ÇalıĢmamızda bu grupta %50 kromozomal anomali oranı, 

genel oran olan %8.7‟ye göre anlamlı bulundu, non kromozomal kalp hastalıklarıyla ileri anne 

yaĢı arasındaki bağlantıyı destekleyen bulguya ulaĢılamadı. 

  Birimimize baĢvuran 61 vakanın (%8.2) kardeĢlerinde DKH öyküsü olduğu öğrenildi, 

8‟inde akraba evliliği öyküsü mevcuttu (%13). EĢlik eden patolojik ultrasonografi görüntüsü 

olduğunda olguların hepsinin patolojik ekokardiyografi ile sonuçlandığı postnatal 

ekokardiyografi ile doğrulandı. ÇalıĢmalarda DKH‟nın alt tiplerine göre rekürrens riski %5-

30 arasında değiĢmektedir (244,245). Fetal ekokardiyografilerde kardeĢteki 61 DKH‟ya 

karĢılık 37 patolojik ekokardiyografi yorumlanmdı(%60.6). EĢlik eden risk faktörleriyle 

birlikte patolojik sonuçlanan ekokardiyografiler oranı yükseltmiĢti. 
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IVF, ICSI ve ovulasyon indüksiyon yöntemlerinin uygulandığı 53 YÜT‟lü gebede, 

%75.4 oranında DKH saptandı. Ġncelenen 65 patolojik kromozom analizinden hiçbiri YÜT‟lü 

gebelerden çıkmadı. Fransa‟da Tararbit ve arkadaĢlarının yaptığı, 5493 DKH‟lı vakanın 

incelendiği çalıĢmada, kromozomal olmayan DKH ile IVF ve ICSI yöntemleriyle 

oluĢturulmuĢ gebelikler arasında bağlantı bulunmuĢ (OR 1.4, 95% güvenlik aralığı, 1.1–1.7), 

ovulasyon indüksüyon yöntemiyle bir bağlantı bulunmamıĢtır (41). Özellikle atriyoventriküler 

bağlantı defektlerinde ve konotrunkal anomalilerde bu riskin daha çok arttığını 

vurgulamıĢlardır (41). ÇalıĢmamızda da bu gruptaki hastalardan 11‟ine kromozom analizi 

uygulanmıĢ ve tespit edilebilen bir patolojiye rastlanılmamıĢtı. DKH alt gruplarından aort 

stenozunda hafif bir artıĢ görülmüĢtü, literatürlerde YÜT‟de aort stenozunu artıĢını 

destekleyen bulguya rastlanmamıĢtır. Bunun sebebinin YÜT‟lü vaka sayımızdaki düĢüklükten 

ve hastanemizde gerçekleĢtirilen tüm YÜT‟lü vakaları incelemediğimizden kaynaklandığını 

düĢünmekteyiz. YÜT yöntemlerinin uygulandığı çiftlerin, ileri anne-baba yaĢı gibi 

tanımlanabilen risk faktörlerinin daha sık olmasının yanı sıra,  infertiliteye yol açan 

saptayamadığımız bir takım faktörlerinde olduğunu kabul etmemiz ve tüm YÜT‟lü vakaların 

riskli kabul edilerek fetal ekokardiyografi yaptırmasını önermeliyiz. 

Güven ve arkadaĢlarının 2002–2003 yılları arasında yenidoğan servislerinde yaptıkları 

bir çalıĢmada DKH saptanan bebeklerin % 15‟de anne-baba arasında akrabalık tespit edilmiĢ 

(287). Buna karĢılık çalıĢmamıza alınan hasta grubunun ebeveynlerine baktığımızda % 

5,7‟sinde anne-baba arasında akrabalık olduğu görüldü. 36 vakanın %85.7 gibi yüksek oranı 

patolojik sonuçlandı. Özellikle patolojik ultrasonografi görünümünün eĢlik etmesiyle 

olguların birçoğunun patolojik sonuçlandığı görüldü. Hiçbir gebelik merkezimize sadece 

akraba evliliği nedeniyle gönderilmemiĢti. Tüm akraba evliliği olan gebelerin %19.5‟inde 

önceki çocuğunda DKH öyküsü olduğu (8/41) görüldü. Elde edilen sonuçlar ülkemiz gibi 

akraba evliliğinin sık olduğu ülkelerde akrabalık durumunun DKH etyolojisindeki rolünü 

açıklamada tek baĢına yeterli olmadığını düĢündürmektedir. 

 Sadece küçük anne yaĢı nedeniyle merkezimize yönlendirilen gebe bulunmamaktaydı, 

retrospektif olarak değerlendirdiğimizde 31 gebenin yaĢının 20‟den küçük olduğu görüldü. 

Fetal ekokardiyografide patoloji çıkma oran %83.8 olarak görüldü (26/31), eĢlik eden risk 

faktörleri nedeniyle oranın yükseldiği düĢünülmektedir. BWIS‟te özellikle küçük yaĢtaki 

anneler (<20 yaĢ) triküspid atrezisi açısından yüksek riskli bulunmuĢtur (OR, 2.8; %95 

güvenlik aralığı, 1.3-6.4) (32). Bu nedenle küçük anne yaĢınında risk olarak kabul görmesi ve 
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rutin ultrasonografik taramayı gerçekleĢtiren hekimlerin bu gebelikleride riskli kategoride yer 

aldığını bilerek lüzum halinde tersiyer merkezlere yönlendirmesi gerekmektedir. 

 Diyabetik annelerde topluma nazaran daha yüksek oranlarda (%3-6) DKH görülür 

(46). Merkezimize baĢvuran 30 diyabetik anne, tüm hastaların %4‟ünü oluĢturmaktaydı. 5 

gebenin tip 1 diyabet olduğu görüldü. Gebelerin pregestasyonel ya da gestasyonel diyabet 

olduğuyla ilgili sağlıklı bilgi alınamadı. Bu grupta %66.6 oranında patolojik fetal 

ekokardiyografi görüldü. En sık kardiyak patolojiler sırasıyla VSD (%40), pulmoner stenoz 

(%35) ve PDA (%25) olmuĢtur. DORV, FT, BAT, trunkus arteriyozus gibi konotrunkal çıkıĢ 

yolu anomalileri saptandı (%25), iki vakada aortik interruption (%10) ,birer vakada AVSD, 

triküspit atrezisi, sağ atriyal izomerizm, sol atriyal izomerizm, perikardiyal effüzyon, 

noncompaction kardiyomyopati ve bir vakada septal hipertrofi saptandı. Lisowski ve 

arkadaĢları yaptığı bir meta-analiz çalıĢmada diyabetik gebelerde DKH oranı %3 olarak 

bildirilmiĢtir. En sık anomaliler VSD (%28-30), konotrunkal anomaliler (%10-24), PDA 

(%5.5-6), aort koarktasyonu ( %4.5-5), pulmoner kapak anomalileri (%5-8), triküspit kapak 

(%0.3-2), AVSD (%3.5-4.5) olarak bildirilmiĢtir (288). Bir çalıĢmada diyabetik gebelerde 

kardiyak anomali insidansı %23 olarak gösterilmiĢtir (49). ÇalıĢmamızda %66.6 olarak 

görülen kardiyak patoloji oranının literatürdeki çalıĢmalara göre olan yüksekliği, hasta 

grubumuzun birden fazla risk faktörü içermesinden ve merkezimize yönlendirilen az sayıdaki 

diyabetik anneden (%4) kaynaklandığı düĢünüldü. Yapılan araĢtırmalarda; pregestasyonel 

dönemden itibaren baĢlamıĢ olan diyabetin, VSD ve konotrunkal kalp defektleri gibi 

patolojiler arasındaki bağlantı kanıtlanmıĢtır. Gestasyonel diyabetin fetusu son trimestere 

doğru maruz bıraktığı hipergliseminin ise daha çok septal hipertrofiye yol açtığı bilinmektedir 

(45). Gebelerdeki HbA1c düzeyinin sıkı kontrolünün septal hipertrofi ve kardiyomyopati gibi 

anomalilerde faydalı olduğu gösterilse de, bu kontrolün yapısal kalp anomalilerini önlemede 

pek de faydalı olduğu gösterilememiĢtir (289). Diabetik anne çocuklarında septal hipertrofi ve 

kardiyomyopati oranı %30‟larda bildirilmiĢtir (289). ÇalıĢmamızda en sık saptadığımız 

patolojiler literatürdeki oranlara benzerdi. Sadece birer vakada septal hipertrofi ve 

kardiyomyopatiye rastlandı. Hipertrofik kardiyomyopati diyabetik gebelerin bebeklerinde 

yenidoğan döneminin ilk dakikalarında kardiyorespiratuar sorunlara yol açarak, makrozomi, 

hipoglisemi, hipervisikozitenin de katkısıyla yenidoğan yoğun bakım yatıĢlarına neden 

olmaktadır (289). Gebelik döneminde yapılan tarama amaçlı tetkikler ve HbA1c kontrolleri, 

riskli gebelerin tersiyer merkezlere yönlendirilmesiyle gerçekleĢen fetal ekokardiyografik 
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tarama, doğum gerçekleĢmeden önce bu açıdan yapılacak hazırlıklarla bebek mortalite ve 

morbiditesine katkıda bulunacaktır. Prekonsepsiyonel dönemde verilecek danıĢmanlık ise 

değiĢtirilebilir risk faktörlerine müdahale etmek açısından faydalı olacaktır. 

Genel olarak kardiyak defektler sporadik vakalar olarak kabul edilmekle birlikte anne, 

babada ya da kardeĢte hastalık olduğunda diğer kardeĢlerde de görülme riskinin arttığı 

bilinmektedir. Diğer kardeĢlerde görülme riski, defektle ve ailede bulunan hasta sayısı ile 

iliĢkilidir (244). Annede DKH öyküsü nedeniyle baĢvuran gebelerin oranı %1.1‟di (8/743). 

Yönlendirilen gebelerde patolojik fetal ultrasonografi oranı %62.5 oldu. Saptanan oran 

topluma göre yüksek, tüm vakalarımızdaki patolojik fetal ekokardiyografilere göre düĢüktü 

(%78.4). 40 yılı aĢkın süredir bu konuda yapılan araĢırmalar ebeveynlerin DKH‟larını 

fetuslarına kalıttığı görülmüĢ, tarif edilen riskler tablo 2.5‟de gösterilmiĢtir. Bu nedenle 

sadece gebenin değil, ailenin DKH açısından öyküleri mutlaka alınmalı ve rastlanılan 

patolojik sonuçlarda mutlaka gebeler tersiyer merkezlere yönlendirilmelidir. 

Merkezimize annedeki hastalıklar ve ilaç kullanımı nedeniyle 22 gebe yönlendirildi, 

fetal ekokardiyografisi patolojik sonuçlanan gebelerin oranı %59.1 idi (13/22). 

SSRI kullanımı olan bir gebenin fetüsünün normal kardiyak anatomiye sahip olduğu 

görüldü, genel olarak kategori C ve D olarak değerlendirilen SSRI ilaçların, yayınlarda 

doğumsal malformasyonlarla bağlantısı gösterilememiĢtir (76).  

Behçet hastalığı olan 2 gebe, erken gebelik haftasında kolĢisin ve steroid kullanımı 

nedeniyle baĢvurmuĢ. Bir fetusun ekokardiyografisinde triküspid atrezisi, diğerinde sağ 

atriyal izomerizm ve AVSD mevcut olduğu görüldü. Ailesel Akdeniz ateĢi nedeniyle erken 

gebelik haftalarında kolĢisin kullanımı olan iki gebeden birinin gestasyonel diyabeti 

mevcuttu. Postnatal ekokardiyografisi normal sonuçlanmıĢtı. KolĢisin kullanımı olan diğer 

gebenin diğer çocuğunda AV tam blok olduğu, anti-la ve anti-ro antikorlarının pozitif olduğu 

görülmüĢtür. 19. haftada normal kardiyak anatomi görülen fetusta ritm problemide 

saptanmamıĢtı. Literatürde kategori C olarak tanımlanan kolĢisin infertiliteye neden olduğu 

gösterilmiĢ, ancak doğumsal malformasyonlarla ilgili bir bağlantı gösterilememiĢtir (290). 

BWIS‟te steroid kullanımının DKH riskini bir miktar arttırdığı gösterilmiĢtir (32). Behçet ve 

FMF ülkemizde dünyaya göre sık rastlanan hastalıklardır, bu hastalıkları taĢıyan gebelerin 

DKH açısından bilinmeyen kalıtımsal faktörleride aktarıyor olabilmeleri muhtemeldir.  
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Maternal astım nedeniyle inhaler ipratropium bromid ve inhaler kortikosteroid 

kombine preparatını kullanan gebenin fetusunda hiperekojen odak olması nedeniyle 

merkezimize yönlendirilmiĢti. Postnatal ekokardiyografide pulmoner stenoz ve PDA 

görülmüĢtür. Ġnhaler ipratropium bromidin gebelik kategorisi B‟dir (76). 

Annede romatoid artrit olması nedeniyle erken gebelik haftalarında sulfosalazin 

kullanımı olan fetusun fetal ekokardiyografisinde kardiyomyopati tespit edilmiĢ, ritm 

anormalliği görülmemiĢti. Anne ve baba arasında akraba evliliği ek risk faktörü olarak 

bulunmaktaydı, fetusta ek anomali olarak kistik adenomatoid malformasyon gözlendi. 

Sulfosalazin‟in gebelik kategorisi B‟dir, faydası getireceği risklerden fazlaysa gebelikte 

kullanılabileceği öne sürülmüĢtür (76). Ailedeki ek risk faktörü ve diğer doğumsal anomalinin 

DKH‟nın geliĢiminde etkili olabileceği düĢünülmüĢtür.  

Lupus nedeniyle 3 gebe baĢvurmuĢtur. Siklosporin kullanımı olan lupuslu annenin 

fetusunda, kardiyomegali ve intrauterin geliĢme geriliği görüldü.  2. lupuslu annenin ilaç 

kullanımı yoktu ve fetus normal kardiyak anatomiye sahipti. 3. lupuslu annenin steroid 

kullanımı mevcuttu ve fetusta DORV, AVSD, ata binen aorta anomalilerine rastlanmıĢtı. Ek 

anomali olarak intrauterin geliĢme geriliği ve diafragma hernisi gözlenmiĢtir. Özellikle kalıcı 

kalp bloklarına neden olduğu yapılan çalıĢmalarda kanıtlanmıĢ olan lupus hastalığının, blok 

geliĢmeden kalbin yapısal defektlerine yol açmadığı düĢünülmektedir (67). Siklosporin 

romatizmal hastalıklarda olduğu kadar doku transplantasyonlarında da yaygın kullanılan bir 

ajandır. Gebelik kategorisi C‟dir. Son zamanlarda yapılan bir çalıĢmada siklosporinin 

doğumsal malformasyonlara neden olmadığı ancak prematüre doğumun topluma oranla biraz 

daha sık görüldüğü öne sürülmüĢtür (291). 

Trafik kazası nedeniyle 3.trimesterde indometazin kullanımı olan gebenin fetusunda 

fetal ekokardiyografi normal görülmüĢ, postnatal ekokardiyografi ile doğrulanmıĢtı. Maternal 

anjiotensin dönüĢtürücü enzim inhibitörü ve metformin kullanımı olan fetusta pulmoner 

atrezi, VSD, hipoplastik sağ kalp anomalilerine rastlanmıĢtı. Ek risk faktörü olarak; kardeĢte 

DKH öyküsü, ileri anne yaĢı ve maternal diyabet mevcuttu. Anjiotensin dönüĢtürücü enzim 

inhbitörlerinin içinde DKH‟nında olduğu doğumsal malformasyonların görülme sıklığını 

arttırdığı yapılan bir çalıĢmada gösterilmiĢtir. Gebelik kategorisi C‟dir (109). Metformin için 

yapılan çalıĢmalarda doğumsal anomalilerle bir bağlantısı kanıtlanamamıĢtır. Metformin‟in 
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gebelik kategorisi B‟dir (292). Birden fazla risk faktörünü taĢıyan bu vakada da eĢlik eden 

faktörlerin ilaçların getirdiği riskten daha fazlasını barındırdığı görüĢündeyiz. 

Sedef hastalığı nedeniyle topikal tedavi almakta olan gebenin fetusunda aort 

koarktasyonu Ģüphesi doğmuĢtu. Ġsotretinoin kullanan gebelerin bebeklerinde diğer 

malfomasyonlarla birlikte DKH‟da gösterilmiĢtir. Ġsotretinoinin karakteristik embriyopatisi, 

santral sinir sistemi anomalileri, mikrognati, yarık damak, timus ve göz anomalileri, kalp ve 

büyük damar defektlerini kapsar. Gebelik kategorisi X‟dir. (73). Gebelik kategorisi X‟dir. A 

vitamini türevlerinin topikal kullanımında bir doz hesaplaması yapılamadığı için teratojenik 

etkisi bilinmemektedir. Ancak uzun süre vücutta depolandığı için, hem gebelerde ve gebelik 

düĢünen kadınlar için kontrendikedir. Reprodüktif çağda olan hastaların bu konuda mutlaka 

önceden bilgilendirilmeleri gerekir. 

Ovulasyon indüksiyon yöntemi esnasında prekonsepsiyonel dönemde klomifen sitrat 

kullanımı olan bir gebenin fetusunda kromozomal olmayan AVSD‟ye rastlandı. Diğer 

ovulasyon indüksiyon yöntemini kullanan 2 gebenin fetuslarında normal kardiyak anatomiye 

rastlandu. Bir gebenin fetusunda ağır intrauterin geliĢme geriliği, kardiyomegali ve 

perikardiyal efüzyon gözlendi, sonrasında ĠUMF gerçekleĢti. Bir vaka ek risk faktörü 

olmaksızın ovulasyon indüksiyon yöntemi ile oluĢmuĢ, situs inversus totalis, sağ atriyal 

izomerizm, AVSD saptanmıĢtı. Maternal klomifen kullanımı ile aort koarktasyonu arasındaki 

bağlantı, 126 koarktasyonlu çocuğun değerlendirildiği BWIS‟de gösterilmiĢtir, ayrıca 

maternal klomifen kullanımının FT ile bağlantılı olduğu bildirilmiĢtir (32). ÇalıĢmamızda 2 

AVSD görülmüĢtür, sözü edilen defektler bizim çalıĢmamızdaki hastalarda görülmemiĢtir. 

Ancak bu gruptaki hastalarımızın taĢıdıkları bilinen risk faktörleri yanında, infertiliteye neden 

olan, etiyolojisini aydınlatamadığımız bir takım faktörleri de aktarıyor olabilmeleri 

muhtemeldir.  

Merkezimize kendi isteği üzerine baĢvuran 13 gebeden 8‟inin sonucu patolojik çıktı 

(%61.5). Annelerin bir kısmının hissetikleriyle, bazen basın ve internet yoluyla yaptıkları 

araĢtırmalarla, bir kısmının ise tavsiye üzerine merkezimize baĢvurdukları öğrenildi. Anneler 

sıklıkla önceki gebeliklerindeki patolojiler nedeniyle bizden yardım istemiĢ, bu anlamda geri 

çevrilmeyen gebelerin önceki gebeliklerinde; kas hastalığı, lökosit adezyon defekti, görme 

engelli olan, preterm doğum ve hidropik bebek öyküsü olan vakalar mevcuttu. Ailesinde 

mevcut olan hastalıklardan eĢinde araknodaktili olan, eĢinin kardeĢi Down sendromu olan 
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gebelerde baĢvurmuĢ ve fetal ekokardiyografileri gerçekleĢtirilmiĢtir. Spontan üçüz gebelik 

sonrası bir anne, herhangi bir danıĢmanlık almadan yine kendi isteğiyle merkezimize 

baĢvurmuĢtu. Bu grupta patolojik ekokardiyografi insidansı yine topluma göre yüksek, ancak 

tüm hasta populasyonumuza göre düĢüktür.  

ÇalıĢmamızdaki vakaların hiçbiri DKH‟ya sebep olduğu güçlü bir Ģekilde kanıtlanmıĢ 

olan fenilketonüri nedeniyle baĢvurmamıĢ ya da yönlendirilmemiĢti. Yine maternal ateĢli 

hastalıklar nedeniyle yönlendirilen gebe olmadı. 

Merkezimize bir vaka babada aort ve mitral yetmezlik nedeniyle baĢvuran gebenin 

fetal ekokardiyografisi gerçekleĢmiĢtir. Paternal faktörler nedeniyle yönlendirilen baĢka bir 

vaka olmadı. Bebek ölüm hızlarının düĢüĢ gösterdiği ancak istenen seviyeye ulaĢamadığı 

ülkemizde, toplumun ve sağlık çalıĢanlarının bu yönde bilinçlendirilmesi bu amaca önemli 

katkıda bulunacaktır. 

Fetal ekokardiyografi deneyimi arttıkça kardiyak anomaliler de artan oranlarda tespit 

edilebilmektedir, ancak son yapılan prospektif ve retrospektif çalıĢmalar DKH‟ların tespit 

edilmesinde fetal ekokardiyografinin duyarlılığı için % 50 ile 90 değerleri arasında geniĢ bir 

aralık vermektedir. Riskli gebelerde 14-16. gebelerde transvajinal fetal ekokardiyografi 

yapılan bir çalıĢmada %70 duyarlılık ve %98 özgüllük bildirilmiĢtir (26). Ülkemizde Özkutlu 

ve arkadaĢlarının yaptığı çalıĢmada 1395 fetusun ekokardiyografileri değerlendirilmiĢ, 152 

patolojik sonuç yakalanmıĢ ve iĢlemin duyarlılığı %97, özgüllüğü %100 olarak gösterilmiĢtir 

(293). ÇalıĢmamızda iĢlemin duyarlılığı %83, özgüllüğü %77 olarak bulundu. AVSD için 

duyarlılık %89, özgüllük %98 bulundu, FT için duyarlılık %94, özgüllük %98, DORV için 

duyarlılık %82, özgüllük %97, hipoplastik sol kalp sendromu için %74 duyarlılık, %99 

özgüllük bulundu. YanlıĢ tanıların bir kısmının VSD gibi, postnatal dönemde kapanıp 

kaybolan defektlerin oluĢturduğu, bir kısmınında ARSA, PLVCS gibi postnatal dönemde 

ekokardiyografide anatomik yapıların uğradığı değiĢiklikler neticesinde tanınamayan 

defektler olduğu görüldü. Bunun haricinde olan konotrunkal anomaliler, situs anomalileri gibi 

olgularda 4D ultrasonografi, aort koarktasyonu gibi obstrüktif anomalilerin Ģüphe uyandırdığı 

durumlarda MR incelemenin faydalı olabileceği düĢünülmüĢtür. 

Rutin fetal ekokardiografi ile 18-22.gestasyon haftalarında öneminde riskler ve 

prognoz hakkında tam bir bilgilendirme olanağı sağlanabilmekte ve ileri derecede kötü 

prognozla seyreden olgularda ebeveynlere zamanında terminasyon olanağı sunulabilmektedir. 
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Özellikle yenidoğan döneminde duktus bağımlı BAT, FT, TPVDA gibi olgularda prenatal 

tanı, DKH ile doğan bebeğin tam anlamıyla onun sorunu ile mücadele etmeye hazır bir 

ortama doğmasını sağlayacaktır. Bonnet ve arkadaĢları prenatal tanının BAT (294), Chang ve 

arkadaĢları sol ventrikül çıkıĢ obstrüksiyonu olguların prognozunu iyileĢtirebildiğini 

göstermiĢlerdir (295). Verheijen ve arkadaĢları duktus bağımlı vakalarda, prenatal tanının 

preoperatif laktik asit düzeylerinin düĢük kalmasına yardımcı olduğu, bu Ģekilde muhtemelen 

uzun dönem nörolojik prognozun iyileĢebileceğini ileri sürmüĢlerdir (296). Copel ve 

arkadaĢlarıbiventriküler tamir gerçekleĢtirilen vakalarda, prenatal tanı ile sağkalım oranlarının 

arttığını ve hastane masraflarının anlamlı bir biçimde düĢürülebildiğini göstermiĢlerdir (297). 
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6. SONUÇ VE ÖNERĠLER 

Ülkemizde bebek ölüm hızının 1990‟larda binde 50‟lerden, 2010‟lu yıllarda binde 

10‟lara düĢtüğü görülmüĢtür. Doğumsal malformasyonların en yaygını olan DKH‟ların 

prenatal tanının sunduğu fırsatlarla önlenmesi ve tedavi edilmesi, bu konuda sağlanan bilgi 

birikimiyle olmaktadır. Halen doğumsal kalp hastalıkları ülkemizde prognozu belirsiz 

hastalıklardan biri olmakta, pediatrik kalp cerrahi merkezlerinin de yetersizliği ile ulusal 

politika bekleyen diğer sağlık problemlerinden birisini oluĢturmaktadır.  

Kardiyak cerrahi merkezleri ve yoğun bakım koĢullarının düzeltilmesi bir yana, 

önleyici hekimlik konusunda alınacak yerel ve ulusal önlemler sağlık parametrelerinde de 

kısa sürede düzelme sağlayacaktır. Bu nedenle her gebelik için bebeğin kalp sağlığı üzerinde 

etkili olabilecek faktörlerin analizi yapılmalıdır. Analiz aileye ve anneye ait öz geçmiĢ ve soy 

geçmiĢinde yer alan hastalıkların tanınarak risklerin saptanması,  annede var olan ve sürekli 

ilaç kullanmayı gerektiren hastalıkların yaratabileceği risklerin saptanması ve gerekli teratojen 

olmayan tedavi alternatifleri ile düzenlemelerin yapılması gereklidir. Örneğin antiepileptik 

tedavi alan gebede ilaçların daha az toksik olanlarla değiĢtirilmesi, çevresel toksik ve teratojen 

ajanlardan uzak kalma gibi riski azaltan koruyucu tedbirlerin alınması, riski azalttığı bilinen 

vitaminlerin kullanılmasının özendirilmesi sağlanmalıdır. Gebe takiplerinin gerçekleĢtirildiği 

sağlık merkezlerinden çocuk kardiyolojisi polikliniklerine kadar, DKH‟ya iliĢkin 

bilgilendirmeleri ve alınacak önlemleri anlatan pano, buroĢür gibi yöntemlerin kullanılması 

gerekmektedir. 

Folik asitin DKH‟ları da önlediği son yıllarda epidemiyolojik çalıĢmalarla da 

gösterilmiĢtir. Süre gelen çalıĢmalar gebelik öncesi folik asit alımının, düĢük riskini ve nöral 

tüp defektini azalttığı, doğumsal kalp hastalıklarını % 30-58 oranda azalttığı gösterilmiĢtir. 

Birlikte B6 ve B12 alınması ile riskin daha da azaldığı değiĢik çalıĢmalarda gösterilmiĢtir. 

  Doğumsal kalp hastalıklarının etiyolojisi ile ilgili tüm merkezlerin buluĢtuğu ortak 

nokta olguların geliĢiminde multifaktöryel etmenlerin rol oynadığı, olguların birçoğunun 

bugüne kadar tanıdığımız riskleri taĢımayan düĢük riskli grupta ortaya çıktığıdır. Bu nedenle 

düĢük riskli toplumu tarayan bir yöntem geliĢtirilmediği takdirde, dünyaya gelen vakaların 

birçoğunun prenatal tanısı mümkün olmayacaktır. ÇalıĢmamızda yakalanan vakaların çok 

büyük kısmını rutin tarama sırasında bulunarak yönlendirilen olgular olduğu, birçoğunda da 

bilinen risk faktörlerinin olmadığı görülmüĢtür. Özellikle 2. trimester ultrasonografisi 
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sırasında fetal kardiyak anatominin değerlendirilmesi ile fetal kardiyak anomalilerin büyük bir 

bölümü saptanabilir.  

Doğumsal kalp hastalığı tanısı alan fetus, multidisipliner yaklaĢımla, genetik ve 

ekstakardiyak risk faktörlerinin netleĢtirilmesini takiben, yasal sınırlarda sonladırılma veya 

takip-tedavi sürecinin organizasyonunu gerektirir. Doğumsal kalp hastalıklarının %20‟si 

doğumdan sonra acil cerrahi müdahale gerektirir. Vakaların çocuk kalp cerrahisi ve 

kardiyolojisi olan merkeze anneyle birlikte ” in-utero” transferinin, bebeğe doğar doğmaz 

müdahaleyle bazı kalp hastalıklarının yaĢam Ģansını arttıracağı unutulmamalıdır.  

 Hedef olguların mümkün olan en yüksek oranda prenatal dönemde yakalanması ve 

yakalandıktan sonra da hem kesin tanı, hem de tedavi ve prognoz açısından en mükemmel 

sonucu sağlayabilecek kiĢi ve kurumlarla temasının sağlanmasıdır. Bu konuda sağlık 

çalıĢanlarını ve toplumu bilgilendirecek yöntemlere ihtiyaç vardır. 

Doğumsal kalp hastalıklarının geliĢminde halen bilmediğimiz faktörlerin varlığı açıkça 

görülmektedir, bu durum araĢtırmacılara uçsuz bucaksız bir araĢtırma alanı sağlamaktadır. 

Ülkemizde de değiĢtirilebilir ve kalıcı risk faktörleri üzerinde yapılacak olan prospektif 

çalıĢmalara ihtiyaç vardır. 
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8. EK 

EK 1. Hasta bilgileri kayıt formu  

FETAL EKOKARDİYOGRAFİ 

Kompleks kalp anomalisi: Var           Yok  

Kompleks değilse tipi:  

 

Prostavazin gerekli mi?: Var           Yok  

Venoatriyal sağ:  

 

Venoatriyal sol:  

Atriyoventriküler sağ:   

 

Atriyoventriküler sol:  

Ventriküloarteryel sağ: 

    

 Ventriküloarteryel sol:  

İnterventriküler:  İnteratriyal:  

 

Aort: 

 

 Damar:  

Kalbin aksı:   

 

   Atriyal situs  

Endokard:  

 

Myokard:  Perikard:  

Sağ ventrikül:  

 

Sol ventrikül:  

Sağ atriyum:  Sol atriyum:  

 

Kalp anomalisi adı:  
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SONUÇ 

Terminasyon önerildi mi:   Var           Yok  

Terminasyon kabul edildi mi:   Var           Yok  

Otopsi var mı:   Var           Yok  

Doğum gestasyon haftası:  

Doğum tartısı:  

Obstetrik komplikasyonlar:   Var           Yok  

Obstetrik komplikasyonları açıkla:  

Doğum İTF de mi:   Var           Yok  

 

ITF de değilse açıkla:   

 

Postnatal konfirme mi:   Var           Yok  

Konfirme ise açıkla: 

 

 

 Erken dönemde müdahale var mı:   Var           Yok  

 

Erken dönem müdahale sonucu:  

Bebeğin son durumu:  

Kullandığı ilaçlar:  

İTF takipli mi: Var           Yok  
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