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G İR İ ş 

Günümüzde ge.ıişmiş Ülkelerde "~<:oruyucu hel<imlik ve 

erken tedavi ile enfelcs iyon, beslenme bozuklukları ve buna bağlı 

bir çolc hastalık azalmıştır. Bu nedenle morbidite ve mortalite-

yi yükselten diğer nlanlar;:ı e.jiljm artmakta ve çalıŞmalar bu yö­

ne Jc;:ıydırılm<:tktadır 1- 4 • 

Konjenital malformasyonlar, sosyoeıtonomik yönden ge-

ri H:almış iilkelerde gelişmiş ol;:ınıara oranla daha çol<tur. Bu 

malformasyonların sıklığınıJ prenatal önlPmlerin yetersizliği, 

çevresel etkenıerin fazlnlıuı, akraba E·vliliklerinin çoklu}u,ge­

neti1<: danışmanın yeter ince yapılamnması gibi nedenler in etıd led i-

~· . . ed' 1,5,6 gı bılınmekt ır - • 

Doğumsal bozuklukların prevalans ve insidansının sap-

tanmasındaJ belirli bir süre ve oıgu sayıs.ı ile beraber o toplu­

mun tüm elemanıarının incelenmesi gerek.mektedir
7

• 

Ülkemi~e genetik hastalıkların ve malformasyonların 

fazla old ı 'ğu b il inmekted ir G TOplumumuzda genetil< hnstalılclnrın 

Cinlenmesi bakırnındon prevnlans ve insidans çalışmalarına ihtiyaç 

vardır. 

Esl<işehir yc~resinde polikıiniğ imize 'baş vuran malfor­

masyonıu bebeklerin çolc sayıda OllıŞu dikkat çekiciydi. 

l 



- 2 -

Bu açıdan Eskişehir ilinde Anadolu Üniversitesi Tıp 

Fakültesi Kadın Hastalıl<ları ve Doğum Ana Bilim Dalı ile Esl<iŞe­

hir Doğum-çocuk Bakımevinde 3 aylık sürede canlı doğan tüm bebek­

lerin konjenitaı malformasyon sıklığını,malformasyonıu bebeklerin 

özelliklerini ve kromo?.om analizlerini saptamayı amaçladıl{. 
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GENEL BİLGİLER 

Teratoıcji anemaliler ile ilgilenen b:ir bilimdir, tari­

hi çok csJd le re dayanır. Önceleri birleşik ikizler gibi ağ' ır 

anemaliler bilinirken, zamanla çbk daha hafifleri tanımlanmıŞtır. 

M. Öo. 6500 yıllarında 'rürkiye de birleşik ikizlerle i.lgili figür-

ler, Mısır da akondropla ziyi tanımlayan heykelcikler btılunmuştvr. 

Günümüzde malformasyonlar <]cnıer düzeyinde incelenmektedir. BÖY-

lece morfoıo ji bozukluklarının alanı son on yıl iç inde iıd katı 

1-4 
artmıştır. • 

çeşitli araştırıcılar tanıfından konjenital maıforrnas-

yonlar etyoıo j.i.k ve morfoıo jiJ< bakımdan sınıflandırıımaya çaıışıl-

mıştır. Tanım ve sınıflama üzednde hala fikir birliği yoktur. 

1{0rıjenit<ıl rrıalfot·nıa~;yon.Ları b;ı zı a.ra~tırıcııar doğumda gözlenen 

o ir kısmı da tanımı daha sınırıayarak doğumda görülen ma}{rosl<:ob ik 

d . . d d 1-3 eformıteler şekıın e tanımlamakta ır • 

warı<any1 ma ı forrrıasyonıa rı ~onjeni tal anemaliler iç :inde 

değerlendirmiştir (Şekil I). .--

/, I\ONJENİTAL 
! ' 

( Malformas'_t\on 
\ ' 

\~~N O MA L 
1
' 

\ . / 
''"<· / 

Şe1dl I ı Mal forıııasyonıarın konjeni tal anomaliıer 

içindel-d yeri. 
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r-conjenital anemaliler doğunrla mevcut anormal hareı-cet-

ler, fonı<:s iyenlar ve metabcHil< bozuın uı<lardır. Gross-. yat)ısal 

defeı-::tledn bir kısmı molEkÜler düzeydeki problemlere bağlanmal<:­

tadır. Örneğin Ehler - Danlos sendromunda lysyl hydroxylase 

yetersizliği temel bo:-;ul{luıt iken derinin ileri derecede gevşe1c 

oırra sı i le lüiı:ıit-c gözlenir. B u yüzd.en hücre düzeyindeki bozu"k:­

ltıklar malformasyon sayılal::>iıir 1 • 

Araştırıcıların ;_)ir kısmı· anomalileri mal formasyon, 

de forrrı11syon, d is tr it>s jyon ve sendrornl<'~r olr:ı rak gruplandırmıştır. 

Ml\LIORMAS~ON iç yapılarda anormal gelişme ile sonuçla-

nan vi.;ctdun büyü1<: bir alanının veya orqanın bir kısmının morfo-

1oji1< defekti oıaral< tanımlanır. Kardiyak septal defekt, pilor 

stenozu qibi. 

DEFOR~mSYON normale göre farklılaşmış bir organ~n yapı­

sal veya biçimindeki değişikliklerdir. Club foot, ı.:onjenital kal­

ça çılnğı gibi. 

DİSTRİPSİYON önceden normal oıaral< meydana gelmiş 

olan organın zcırar görmesi ile oluşan yapısal defeıtti için 1<Ul-

!anılır. Amniotil< bant örnek oıaraıc verilebilir2
• 3 (Şekil II) o 

Malkarmation 
i 

i/\ Deforma t~i:>n 
\ 1 ) \ 

\ , 1 / 
! /y 
.. ,, •., /' 

' . ~--

~Distr iption) 
\ / 

Şel<il II 1 Tel{ yapı}l'ı kapsayan defeır::tlerin birbiri ile 

ili?ıdsi. 
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SENDROHLAR da aynı nedenlerle OllıŞan malformasyonlar 

2 3 OlU.l::), morfogenezisteki yerel 'bozukluk aydınıatııamamıştır_' • 

'th8 . . d . . smı Jse ınsanlar a1<ı gelışme bozulclük:larını mal-

formasyon, dpforrrıasyon, anomali, mcılformasyon sendromları, asso-

siasyon gibi crru~lar içinele sınıflamıştır. 

Konjeni t.al malformasyonlar doğumda var Olan yapısal 

defeı~tlerd:ir. Gross veya miı~rosıtobil<, vÜcu:lun içinde veya dışırı-

da, famjıyal veya sporadik, herediter veya nonherediter, tek veya 

muı tip ı ola!J iıirıer1 ' 2 ' 3 ' 9 ' 10 • !{cinjenitaı kelimesinin doğumda 

1 -J ~ 1 1 1 ı d ·ı . şt. ı' ll, 12 var o o rgu an amınr: a ıcuııanılması genel olarak kaou e J mı ır • 

Spo'radi1':: terimi tek teJc veya dağınık, familyala anne baba ve lmr­

deS,lPrde görülen hr.ıst;:üı"Klarda, herediter terimi ise etıdıenmiş 

. ld~iıerin hastalığı çocukl;::ırr:t geçirmesi: durumunda kullanııır9 ' 10
• 

GÖRÜLME SIKLIGI 1 

KOnjenital malformasyonların birçol< populasyonda ve 

deği;;şıcen •;evre şartlarında birbirinden farklı oıduju gcisterilmiŞ-

. 6 . 2 13 
tir. Khalili ve at"ltr:tdaşıarı ~~2,5, Holmes %2.6, Murray %4 

gibi prevaıans değerıeri vermişLerdir. Görülme sıklıqı coğrafik 

olarak da de'fiş"enlik qösterebilmeıctedir. Şöyle ki nöral tüp 

elefetetleri i•;in en yliıcsek oran Kuzey ve Batl. İngiltere adaların-

da 8/1000 doğumda, İskoçya da 6/1000 doğumda bulunurı.cen, Amerika 

B j rıeşi'< Devletleri Iide en fazla gCirülen bf'lge ı~.UZE:'Y doğu olmaıcta 

1 ~ d . . :1 • • t :l • 14 ve 1.6 1000 sııcııqın a bılc ırılmel.ı: er ır • TÜrkiye de Say ve 

arl<adaşlarının4çalışmasında malformasyon sııcıığı ;~8.26 olarak 

bild irilmeıcted ir. 
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çeşitli yöreıerdeld sııcıııc farkını değ işik nedenlerin 

et,ciled iğ i b iıirune1<ted ir. Ge.Lişim defekti ile ney in i fade ed i.L-

rııe1c isterıditji ıconus1.mda fiıdr birliğinin olmayı~ı, major ve minör 

malformasyon ayırımında araştırıcı.Lara göre diı~k:atin değiş'kenliği 

fnr1<:lılı 1ı:: yaraLma1ctadır. KÜçÜk ~armak eğri~iği önemsiz herediter 

malformasyon Olabileceği gibi, nown sendromunun da ':.)ir bulgusu.­

dur1':l• Önceleri yüzeyel defeıctıer bildiriıirl{en, ~atoıojinin 

qeli;>mesi ve oto.,.ısi çalışmaları ile iç yapısal bozuklüklar da 

daha iyi tanımlanabilir olmuştur. sirçok konjenital malformasyon 

yeni doğan hebekte belirU vermeyebilir ve ileri yaşıarda tanım-

ır.: 
Ne İntosh :J t::ır~fından yapılan prospelctif bir ça-

ıışm;:ı sonucuna göre; %43.2 si doğumda, %38.7 si altıncı ayda ge-

riye kalanı ise 'Jir yaş ve daha scnra tanımlanabilme1ctedir. Göz-. 

le qörlilenlere ilave Olarak steteskop, flouroskop, oftalmaskop, 

:;is toskop, kateter, tı.Ltrasaund veya otopsi yardımı iıe saptanan­

.. ı 
lar da mevctltt ur • 

Görülme sıı.cıığının değişk:enlio}i, araştırmalara. ÖlÜ dojum-

b . 1 , 1, 16 G t .. . . 
lt:trın katılıp katılınaması sonucu ola ı ır • es asyanun uçun-

cü trimestrindeld. ÖlÜmlerin yaklaşııc %20 sinde, S,tJOntan düşüıcle-

. . 1 ' ::ı • • • • tl ı, 2 
ı:-ın J:3e da ıa ço(1uneıa ı.~on]enıtal anomalılere ras anır • sı ı<-

lı!J.l etıdleyen d i·}er nedenler arasında coğrafi d urum, ırk, selcs 

• • • 1 • • 14, ı 7, 18 ve akraba evlılıklerı sayılanılır • 

Halformasyonlar gestasyonun erken devrelerinde geliŞ­

miş alsnlar da bir ço?Ju doquma l<adar teşhis edilemediıcıeri için 

. . . ı. 16 prevalans hızı ularak belırtılmelı( ır-ler • 
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ETYOPATOGE!\'EZ 1 

Beheı}in y~şamı ovumun fertilize olması ile başlayaral( 

yeni organizmnya ait fiziı.çsel özellikler· ile gelişir. zigotun 

ort~lama 3000 qrarn a·'Jırlı·;Jındaki bebelc olabilmesi hücrenin 44 

defa ba;;;ar-ııı bir Şe1dlde bölünmesine bağlıdır. B"Lı bölünme zigot­

ta bulun<=~n genler tarafından yMnıendiriıir. intrauterin, elcstra 

tıteı:-in ~~·evre fa 1<tÖrler-inden et1dlenirıer. Ziqotun nüıcıear ele­

'tlanlarının anormalljği 'wnjenital rıalfor•nasyonlara yol açar1 ' 19 
o 

.Z\nnc:-Je oltışahjleceı< hastalıklar, aldığı ilaçlar, alkol, 

sigara aıı~ı,nı1lı'kları1 beslenme durumu, radyasyon etkisi,. meJtanilc 

ve emosyonel tr.avmalar, I<imyasal etkenler, sosyoekonomik durum 

q:i;b.i pek•;olc faktör ler gebeliü in de~j iJÜc dönemıerime bebeği etıci-

. . .. d ~. . 1. • 1-4,8,13,19-24 
leyereıı;: qeıışnıe ix•tans1yelını eg ıŞtJ.re.)ılırler o 

Her zaınan ıwııjeni ta ı mal forrna syona neden olan etken ortaya lcO­

nulnına ma1<:tetd ırl' 2' .10, 13 • 

r{onjeni tetl malformasyonların nedenıerinia gen mutetsyon-

ıcı rı, z~rarlı ı;(c~vresel Ptıı:-enıer, "~-ı em çrenetik hem de çevresel fc=ıl<-

törün ı-d.r<1rada s eb Pi? olduğu gruplar i; inde yorumlamak mümkün­

.~ . ' ı 1 2 , ı 3 , L. 1- 2 8 
-..ı ur: o 

T11BL0 I 

NEDE~LER 

Gen mut.<1syonıarı 

Kromozom~l aberasyonlar 

1 İnsanlarda qelişim bozu,-cıuıu yapan 
10 

neıienler • 

GÖRÜLME OR~NI 

%20 

%2-3 
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NEDEN .LtER G Ö RÜ .Lı HE C ı:m NI 

çevre faıçte5r leri 

Radyasyon 

En fe 1<:s iyon 

;ol 

( Rtib ella, s i tomeqalov:i.rus, herpes virüs, s i filiz, toıcso­

l:Jl~ zma) • 

E nd Pm :i k t:"retini zrn 

Diycı 1 )et 

Fenil,,etonür i 

Beslenme bozuı.~ıuıcıcı rı 

İlaç ve Idmyasal maddelP-r 

:FoJ.i1<: asit antogonistleri 

Orcı.:-ıni1<: civa bileşiıı::leri v.s. 

Kom'-:>in::ısyon ve etldıenrneler %? 

B j li nrrıeyen ne-ıenLPr %65-70 

I- GEJ\ı"E'r'İT{ NE DENLER 1 

t{r:ı ı ı tsal özelljlc yrıda hctstalıklar, etyoıo jide}d. etlcerd n 

qeçiGine qöre i1; qrUba ayrııabiıirıer. 

A- Te~ıi mutant qPnlere ba~lı cıanlar 

13 mıla r. i'1eıı<l el ,·~ur ;::ı ı la rıı1a uyarlar. B el ir li 1<a lı tım 

kalıbı a~sterirler. 

1- Otozornal ~alıtım 

- o tozoma 1 darninant 

- otozornal resesif 

~- Gonosomal kalıtım 

- x•e bağlı dominant 

- ~·e ba1lı ressesif 

- Y kroı:onıal 
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Otozornal domiı:ant qen d iğer allel ( Homolog kromozom 

üzed.ne oturmuş Karşıt rren) in durumuna bağlı Olmaıçsızın bulun-

d n] u her "k: iş ide ır.end ine özcrü et1<:i ol vşturan qen olaraK: düşü.. 

nulı:ıek:t.e~lh·. Bf:'yle ~)ir ailede geni tagıyan her 1dşi hasta üln.-

caıctır. .Z\T~ondroplazi, nörofibromatozis, :yrarı1<: el ve aya 1<.lar 

I_J r 
i o 
• 

ı 1 ı 

or• 
~ 

! 

_L ' -(\ M--,- '../ 

~ [~] () 

Şe'dl III ı Ctozomal doıld na nt ka lı tım k.alıbı gc~steren 

bra1ddaktili özelliğine ilişkin bir ı:->edigri. 

• Et1cilenrni§ gen homoloq ı,romozomıa r-ı n her ik is i üzer in-

deyıı:en hast.:ılı 1<: o1u7turabiliyorsa bu otozoıııal ressesif hastalıı'--

tır. Hu tür 7.ac-ı=ırlı <ıenler toplumda olduıcça düşüı<: düzeyde1ir. 

JT;ı_sta ı~ iş :i jı.d heterozigotun evU.ıi~i inden ol u·;mr. Dol~\s131a 1<an 

ya'unı evlili 1cler (al{rr:ıba evıiıiıcıeri) seyrek Olan bu şeı-uin gö.. 

ri.:ilmele rini art tır ır lar. Ga ıa-ıttozemi, rııuıcoı::->olisakkar idozis ör-

ııelc olara1c verilebilir ( Ş'=''dl IV). 

-r 
"") C. 

ı 

/J) 
\._j 

() 

ı 

), __ 1 ___ r-, v- _.ı 

r- .. ,..... L -. 
\ ') 1 ' ! () - ....... l * •.. -- -LıJ- -t)-- rr,·--- J,. 

T ) J J. 

'-~ 
) 1 ( ~ 

\ ,_ 

Şe1dl IVs Otozornal ressesif ıc;:alıtımlı albiqizmli bir 

ailenin ped igr is i. 
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X•e ba~lı do~inant 0E'ÇiŞte X ~romozomu ile a~tarılma 

nıevcvttur. Hem anne hem b:ıba hastalığı çocuı<:ıarına qeçirir. 

E tı>: ilenrnj Ş erkeğin kız çocvkıa rı hasta o ı url-~en er1-<.ek çocu1<::ları­

n:tn hepsi sağlam c,lur. (Hipofosfatemik rickets de qörüıdüğü gibi) 

(Şf:'kil V). 

( i 

'!~ 
',. 

i 
.ı 

! --
i , . . ~ 

1 
: 

r '·1 
r ' 1 ! 

!iit'WJI 
ıi:.,._;:~- . r 

:i!"A. 
~4J'l" 

f 
1 

LJ 

-() 

i 
! 1 

--~~-~]-(~ ,.i. 

... ı···.-- ı 

c-ı 

Şe 1 -:il V ı x•e bağlı dominant kalıtınıa ilişli:in pediqri 

örneıj i. 

x•e bağlı ressesif cıeçişte hastaıııc büyük oranda erkek-

le.r-:-'1 e görüılir. .i!o, nnr.lPr no ~~ma ı veya gen iç i rı taşıyıcı o ı ur lar. 

X ı.ı;romozorrıL1n luıd eren ressesrf veya domiııant etkili olsun erkek-

ler~e daima kerrlini g~stcrir. HaGta olmayan taşıyıcı kadınlarca 

alı::tarııarak erkeklerde hastalık clnştucur. Hastal11< babadan 

oğula cıPçmeyen özelli1<" gösterir (Hemofili, renı{ 1<:Örlüğü, ekto-

dermal displa.si gibi) (Şe'dl VI). 

Y kromozomal krılıtım 1 Y kromozomu üzerinde_. erke}<liği 

belirleyen genledn dışında :QE'l{ qen bvlunmadığı sanılmaktadır. 

Y l>.:romo:?.<>mal bir lıastalı~ söz konusu olduğunda babanın tüm 
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erı\.ek t;oculü;ırı et1d lerımiş, fd1ı:at tüm kız çoctılı;:ları normal oıa­

ca~tırl3,19,~0,29. 

-- ' o ı-• 
1 '" -, --· 

(.•_) r· 1 L_..: ı ~----· . ' ı 

ı 

eS 6 
.. - r 

rjı 

... 

Şc1dl VI a x•e b;::ıqlı ressesif l<:alı{ıma ilişkin pedigri 

örneği. 

B- Kromozomal hastalıklar 

I\rornczcm. adı verilt-ın hücre organellerinin işlev ve 

mcrfolcjilETirıi inceleyen sitoqenetiks, sitoloji ve genetik bi-

ı:irnıer:i.nin l)irıeşmesiyle ortaya çılı:mıştır. ±nsan kromozomıarı 

ilk kez 1857 de N irchow t:::.ra fından görülmüş, fa 1<at kromozom 

s(-:zciiğ\inl.i 1888 de WaldPyer 1cullrınmıştır. 1917 de Niemcın X ve Y 

'<:romc?.onııarını il'< Olaraı.c tanımlamı;;:ıtır. 

ı:\rc.mo::omlrırın belli sistE'mlere göre sınıflamasına kar-

yetip denir. ·İnsan ~romozomıarı yedi gruba ayrı lmaıcta ( A ,B, c, 

D,E,F,G) VP cimd}ret ıcromozcmu d.ışındaki kromozomlar en büyükten 

baŞlayarak 1-22 arasında nuınaraıanmaıctadır (Şekil VII). 

-ı 
@ 
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A(l:l)~ı «X ~)(8t'~IJI '" 
c~.~~ li X k 11\.llXAitAI 

ll 

1 

Şf-"?ıdı VII 1 ı no ı u oıqtımu7un normal karyotivi. 

Kromo7.0m ti1nısında bEŞ esas kriter bulunrrıak.tadır. 

a- U::::tınl lJ1q toplam ve ayrı ayrı kol uzunı ul<ları. b- sentromer 

.ı,.>O z,jsyonu, c- S ekender darlığın bul ıınu.ı,.> bulunmaması, varsa yer i, 

cl- r<roınc:wm b<1nt 0zelU ıner i, E- r:torar1yogra fik özeıiil<:ler. 

Kromozomal düzens i ?.lik.:ler ı Normalde 46 olan insan kro-

mozomları bazen sayı, şe1dl ve ycıpı ba1nmından değişilclil< gös-

terebilir. Btml~r l<:rornozomal hastillıl(ların ortaya çıkmasına 

neden cııtır. 

- Kromozomıardald sayısal düzensizli1cler 1 Sayının 

organi zrnanın o tl.irü ir; in Olması gereleenin tam l<::atları l<:adar art-

masıyla oıvşa1.)ilir. Haploidde na23, divıoidde 2na46, triploidde 
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3ns69 belirt:ilir. l{römozom sayısıı-ıın tam ~{atı kadar. oıan azal-

ma la ra insanla rdcı r;:ıstlanm;:-ımıştır. Tam katlar şekliilde o ımayan 

artma ve a 7-a lrna lar da mumkün:lür. oown sendromu artışı, 'l'urner 

sendromu da a;~alnıa için örnel<. verilebilir. T{romozom sayısı her 

hLicrede b:ir1J:irinden farıüı ı,ullmabilir. Nozaizm olarak tanımıa-

nır ve.mj_ toz bÖlÜnmeele K::romozcmıa rın ayrılmaması ile oıvşur. TÜ-

moral olaylarda, anne yaşının ilerle:liği durumlarda mozaizme rast-

ı~ m~ b ilir. 

- l{romozomıarda'<i yRpısal düzeıısizıiıcıer 1 Aynı yada 

değ işi lı;: ı~romozomlardc:üd ı.ı:.ırılma ve yeniden düzenleınelerd ir. B ir 

K:ronı0~7.0111(hn k:o~an parça 'i i~rer kromozcma yerleŞ eb il:i.r • TranslOl<:as-

yon oıaraı.-.: hdmıeniiriıh-. Kopan parçalarda eıı;:siımeıerde olab:i-

ıir (Cri du chat sendromu). l{romozomun iıci ucu kcpara~ iıd 

b .. ' . . .. b' . 19,29 
ı,-opan JrbJrJ.yle bırıeşır. Boylece hal1<:.a kromozom oıuşa ılır. . 

(Tüm<:rıerrl.e, r<-ldyasyon~:ları sonra). 

T\rOrrıozomal boztı1<:lü'~ıar tütn canlı dojan bebe1-ı;:lerde %0.5 

ı,ıJ ~o 6.,2ı 'O 62o 1 d ~ ı şt , ;o • " , ~o • oran ;~ rı n a ' . .}u un m u ur • iluı:ııar 1/200 

ı 20 doqurnda, l/14L do~'lvmda şeklinde if0de edilme1ı;:tedirıer, Er-

ken d 0nemler:i f'~d ( 16-:18 ha ftalı1ı;:) s po n tan abortuslarda bu uran 

Ol•1U1<·;a yüı.,seı-~tir. warJ<:any1 %10-65, Feingoıd 13 %40, noımes20 

%50, J\alter.ı::ı ?aO olaraı{ :)ilrlj r melı;:tedir. sunlardan kromozom 

boz.u'clt~u gösteren fetuslerin çoğunun s.ı,.ıontan abortusla sonıan-

dı~ı anlaşılmaktadır. 

Genel .ı,.ıopülasyonrla1-d %0.2 bebeğin malformasyonu l<.rcmo-

- ' ' ' ' ' ' ' b 1 ·t L.O W ,, ı 1 zonıal anormallJk.lerı ıle .llJ.Ş1~J lı u urımuş ur • ar .... any ma -

form<:\~"yorııu yeni doğanlarda ı-cromozom anorrıaııiı::ıerini ~4 bulmuş, 
• 

HOlmes 20 ise majör ırıal formasyonu olan yeni do:1anlarda %:57 gene til<. 
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anormalli 1< bildirmiştir. 

c- Muıtjf;.ıl<:töryel bozuıtıuk.lar (çoı< genli K:alıtım) 1 

Bazı malformasyonlar da genetik ıcalıplara uymaksızın 

familya! yatınnlıl< olduğu ve sorumlu genlerin çol< az katkıları­

nın o ıd n;]' u görüımeı<ted ir o B Öyle mal formasyonlarda çevre faktÖr­

lerinin et1cisi olduı.cça fazladır. Ailede akrabalık iliş1dsi art-

tı'cça hastalarıma Olasılığı artar. Bunlara örne1< Olarak piıor 

stenozu, l{.onjenital 1<:alça çııuğı, clw foot, yarıl< damak ve d'lrlak 

verilebilir2 ' 13 • 19 , 29
o 

II- ÇEVRE FAKTÖRLERİa 

Teratojen anor•nal şe1<il ve fonksiyon bozukluğuna 

neJen ajan ve falctÖrlerdir. Konjenitaı malformasyomi sebep Olan 

ilaçlar, ı.:::imyasal maddeler, viruslar ve bal<teriler tera to jen 

çevresel et~enıer oıarak tanımıanırlar1 ' 2 ' 12 ,Zl,Z6 , 28 • 

Teratojenıerin etki me1<anizmasıa 

1- Hücrenin Ölmesine neden Olurlar, 

2- Hücre büyümesini bozarlar(hi.ı;>oksi veya hiperplazi) 

3- Hücre farklılaŞmasını yaratarak morfogenezisi 

bozarlar 

4- İnfertilite ve fetüs '<aybına yol açarlar, 

. . ·-. ı ı 26 5- Prenai:al başıayan gelışme gerılıgıne yo açar ar • 

Tera to jenıeı:- in sınıflandırılması a 

1- Enfel<siyon ajanlarıa İntrauterin fetüse zarar 

veren çeşi tı i virusler, ba1<ter i ı er, parazitler mevcuttur. Gebeli­

ğin erı<en döneminde geçirilen ağır enfeıcsiyonıar genellikle düşül<­

le sonıanır. Anca){ birinci ve i1cinci trimestirde geçirilen enfel<-
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s iyonların intrauterin Ölü:ne veya yenidoğan hasta lı '<ları na sebep 

o.ıdu::}u bilinme1~te::1ir1 ' 20,21,26. 

Kızamı'~çı1{, sitomegalovirus, herJ:)es simplex virusu daha 

fazln oranlar da ~{onjenital malformasyon yapar. Mul-:ıtemeı terato­

jen Ol('ln]"u •iü:şünülen virusler k:ızamı1{ 1 ıca1:>aıculak, influenza, poli­

virus, coxacie B tiplE'ridirl,2,2l,26,27. 

Baıcterilerrlı..?n Listeria monocytogenes, mi1coplazma, si­

fiU z, Neisseria intrauterin enfe"l{siyon ve pre•rıatüre doğum yara­

tı r"1<.en s i filiz mal formasyanlara neden o ı ur1 • 26 ' L.?. Parazitler 

iı;inde toxoplazma malformasyon yaptığı bJlinen etıcendirl,Zl,L.6 , 27 g 

S i tornegalovirus, rubella, toxo.Pa zmozjs. Ameriıca B ir leş il< 

Devletlerinde majc)r gelişim bozukluklarının % 2 •sini meydana ge-

tirnıe1<.te·lir. Diğer enfe1<siyon ajanları% ı•den daha az etkili­

. 21 
d ır o 

2- Annenin d iğer hastalıkları a Annedetd çeşitli has-

taıııcıar ve son.ınıar bel:>eğ i etl{iler. Anormal endokr in faıctörle­

rin embryo gelişmesinde cler)işı-cenlik yarattığı bilinir. 

Tiroid hastalığı olan anneıerin belJe1{lerinde konjeni-

~ . d' •. ı b' _,::ı • tal malformasyon sı~lıijının arttıgı bıl. ırılmış , ır yayıı~a ıse 

21 
etırj li oırnn.d ı(j-ı vurtl"IJlanmıştır o 

Diabetik anne çocuklarında perinatal mortalite yük-

seıctir. KOnjenitaı malformasyon sıklığıda normal popülasyona 

21 3 .. . göre yüksek bulunur. Kalter ve arıcadaşları %6.6 - ı , Ulkemız-

deıd ~ir araştırmada Tunçer30 ~o llo4 olarak bildirmiştir. Diabet 

tedavisinde tnlllanılan insülin, toıbütamid gibi h ipoglisemik 

ajanıarın doğumsal anamali oluşturması üzerindeki rolleri henüz 

d ~. d. 30 
açık - erpl ır • 
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Fenil'cetonür ili annelerden doğan bebeltlerde mental 

retardasyon ve 1conjenitaı malformasyon ( miıcrosefali, K:onjenitaı 

ı.calp hastalığı gi~i ) Oluşı.:ırnu daha fazladır1 ' 4 , 10 o 

Nadir Olmale la b ir ı iıcte ağ ır pulmoner tüberıcüloz1 , hipok-

8·1,20,31 1 ı 1 • • .ı 20 32 . 
ı , ("ar)onmonocsıt ve k:urşun zehırlenmesı ' ' , vitamın 

A
1 

ve E, folnt, çinıco e'ksi1<.liğiJ artmış vitamin A ve D aıımıarı26 ı 33 ı 3 4 
içinde solanin miktarı yWcseıc olan beyaz patatesin fazla yenmesi33 ı 34 

h . t . 26' 35' 36, 37 f . . . . .ı 20 28 33 34 
ıper ermı 1 aıltoı, ka eın, sıgara ıçılmesı ' ' ' ' 

fetnsu etleiliyen muhtemel çevresel fa1ctörlerdir. 

3- Teratojcnilt fizi~ ajanlars 

- Radyasyons son yıllarda yapılan çalışmalarda qebe-

ıiıcte annenin almış olduju radyasyonun intrauterin büyüme gerili-

ği, gelişme boo;:>;ul{lu1~ları, embryoniıc ve fetaı ÖlÜmler meydana ge­

t.in'liğ i kes in olara1c tespit ed iımiştir1 ' 20 ı 21 ı 26, 38. 

Genel olarale 200 radqan fazla oıan radyasyon fettste 

prenatal baŞlayan gelişme geriliği, santral sinir sisteminde hara­

b iyet, mi1crosefali ve oküler defektlere yol açma1ctadır26 • 

Mal formasyon iç in fetiisteıci en 'l(r it ilc dönem 2-4 hafta 

arasıdır. Bu dönernde 100 rad üzerinde1'd radyasyon~:, 100 anemali 

ile sonu;ıanmakta onıanogenezisin sonraki döneminde J fetaı ve 

neonataı peryotıarda ise hücre, d~{u, organ hi~opıaziıerine yol 

• ı ed. 38 
açabılmect ır o Hamile anneye tedavi edici dozda radyasyon 

iık trimestirde verildiği zaman, fetüste belirgin anemalilere 

yol açar. Anne 200 radı a şrı.n radJasyon dozu almışsa terapot i lt 

abortus YnJ:.>ma errjikasyonu van'lır. Radyasycmun et1cisi teratojen, 

. . . ~ 1 _:] . . 1 ı . b . . 1 t ~ 6 mutOJen ve l<a.rsınoJen oıdurtın an uoz ı.ı;ın :>el ı ır sevıye yo< ·1.ır • 



- 17 -

- YÜ'.::se1c ı.sı 1 Son yıllarda er1-cen hami le1i1~ döneminde 

yüı-::seıc ısıya maruz ıcaıan anneıerin (ateşli hastaııı<, sauna gi'Ji) 

b e~eı::ıerirıde 'cl njenita.ı anomoli sı '-::lığının arttığı üzerinde d tırul­

mu]t\~25,36,37,39. 

-Me,~ani'c fa1~tc'rıer 1 B unıa r fetüsü fetal peryot sı rasın­

da E':'t 1~iıcrıer. Nc:ılfor.masyon çoijunlu"k.la bÖlaeseld.ir. .f?Osturıe 

•lüzelrne <?:~r)lanabJ.dr. Uterus nıaıformasyonıarı, geniş u-terus miyom ... 

.L~ rı, oıirıohi-l ramnios 
.. ' intraamniotik fibröz bantlar et~iıi oıa-

hil.en me,~~ıni1ç fa 1ctc1rıerdir 1 ' 2 ' 3 ' 10 ı 26 , 40 (Şekil VIII). 

İH:: gebeıiıı:: 

ı 
Uterus ve ab<lomina ı ad elele rin uzayamaması ( genişleye-

memes i) 
ı 

Uteropıasental yetersizlik-----~--:)~ 01igohidramnios 
J, ( .. -- - -ı, 

Büyüme qer iliği l-1al~a t gelişi~ Malformasyon 

Şekil VIII 1 Me1 ~anil< faıctörıerin malformasyon Oluşu.. 

mvna e tıc is i. 

4- r<;:iınyasal ajanlar ve iıa.;lar a son yıllarda fetus ve 

embroyu et'( j ı eye n ~~eşi t:ıi k imyasal maddeler ve ilaç la rı n ba :;·.ı kon-

jeni ta ı •ıı;:-ı ıform;;ısyonıa rı yaptı,;Jı ispat ed ilmiştir. Özellitcıe i ll< 

i ıd trimestırde 1<U11C'lnılçlı{J ınJa daha fazla neden old uğu kabul eel i.l­

trt d' 1 2,26,28,41 me ... e ır , • 

Tera to jen etl<:i yaı.Ja n ilaç lar i 'ki gruvta ince1eneb iıir28 a 
A- İnsanırırda tera to jeniıı:: o1ct u;} u doğrulanmış veya çok: 

kvvvetıe muhtemel i"}:açlar J 
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I- Karıser 1cemotercı~is.inde 1cuııanılan ilaçlar 

-AminoLJterin 

-Aza ur icl ine 

-Aza th iopr ine 

-Bisulfan 

-Chloramouc:i.ı 

-coıchicine 

-Cy lophoshpomide 

-Mercaı::>to~ur ine 

II- Thrı ıiomide s B u se· latif fo'comeıi yai:)ar. 

III- Anirojen tUrevleri 

IV- Oroani'c civa biıeşiı<:ıeri 

B- i'fU"Iıtemel teratojenil<: etıdsi oıan ilaçları 

-~ortDcosteroLiler 

-Anestetikler 

-Antib iotiıcıer ( streptomyc in, isonia zid, tetr ;,f:: iklin) 

-Ant i ıcoa guln.nla r 

-Ant id ia1Jeti1<:ıer 

-Aspirin 

-Doğum kontrol ilaçları (lcontraseptifler) 

-Anti1convul?:anıar ( özeııiıcıe d ifen:i .. lhidanto ;rı 

-Penicillarnin 

-Reserpine 

sonu; o la raıc b ir çol< etyoıo ji!< fa 1-ctör o ıma s ın 3 rağmen 

1-:orıjeni ta ı ma ı forrnasyonla rı n ço·:.funun nedenini tanımlarn·ı·. mümkün 

olamama'ctad ır. 

Doğ-umsal bozu'cıuıı;:ıar intrautFı.·in ve e 1çstranı erin bebel< 

ÖlÜınlerjnde büyl.Hc paya sahip olurken, ebeveyn ve topJ llm için 

psiı':ososyal açıdan da oıc.ıuıcça cTıemli:li.r. 
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GER EÇ VE YÖNTEM 

su çalışmada Anadolu Üniversitesi Tıp FakÜltesi Kadın 

Doğ\lm Ana B ilim Dalı ve Esl<işehir Doğum-çocul{ Bal<ım Evi • nde 

6.12.1984- 6.3.1Y85 tarihlE-ri arasında canlı doğan ve .28 haftadan 

büyüıc 1229 bE>bek incelcrrli. 

Annelere uygulanan anlcetıe anne yaşı, baba yaşı, gebe­

lik sırasında geçirilen hastalıl<lar, annenin röntgen ışını ve i­

laç alıp almadığı, gebelikte siqara,alkol alıŞ'kanlığı,annenin dü­

şüı.ı::ıer i ve anne ile baba arasında"'<i 'kan ya"'<ınlığı öğrenilmeye ça­

lışıldı. 

çalışmaya alınan tüm beb eleler in ilk 24 saatler irrle ya­

kınma ve c~yküleri alınıp, fizi"'< incelemeleri yapıldı. Tüm olgu .. 

ln.rda cinsiyet, tek-ikiz-üçü.z olu~ olmadığı, gebeli'k haftası,ağır­

lık, boy, baş çevres i değer lerrl ir ild i. Sağ lam ve mal formasyenı u 

bebelder gebelik haftası yönünden, postür ve pr imitif reflexsıere 

dayanan nöroıo jik belirtiler' dış ocrünüşıerine göre guruplarrlı­

rıldılar42, 43 • Muayene bulgularına göre malformasyonlu bebeklerde 

gere1cli tetıd'l(ler Anadolu Üniversitesi Tıp FakÜltesinde yapıldıo 

Te1c ve çoğul doğuınıarına qöre sağlam ve malformasyon­

lu oıgular,cinsi.yetıerjde göz önüne alınarak :.::gruplandırıldı. 

Tüm parametreler yuıcarıda açııcıanan şeıcilde ayrılan 6 ana gurl:bun 

birbirine muıcayesesi şeklinde yapıldı. 



- 20 -

Araştırmaya alınan bebe1<lerin gtırupları şunlardır. 

1- Te~ sağlam ~ız 

2- Te1ı;: sağlam erke~ 

3- Tek ma.lformasyonıu kız 

4- Tek malformasycnlu er~el~ 

5- ço(jul saijlam 1<ız 

6- çoğul sağlam erke~ 

Birden fazla fdstemi içeren malformasyonlar çoğul ka­

bul edildi. Ayrıca majör ve minor olaralı;:da sınıflandırıldı. Najör 

grvba yaşamı tehdit eden veya estetiıc kusur yaratanlar, minor 

gruba ise tıbbi ve estetiıc zarar vermeyenler alındı. Malformas­

yonlar vücut sistemlerine görede ayrıldı. Bir ~aç sistemi tutan­

lar en ağırlı1<:lı tut'Lılan sistem içinde değerlerrlirildi. çoğul 

malformRsyonlar Ryrı olgular oıaraı<.ta sınıflarrlırıldı. 

Herhangi ':>ir sistem içine ıconıılamıyan malformasyonlu 

b eb P1<.ler sınıflandır ııamıyanlar adı altında incelendi. çoğul 

malformasyonlara sendrom açısından dikkat edildi. 

Majör ve çoğul malformasyonıu olgularda kromozom ana­

lizi yaı,>ıldı. Kromozom analizi için Moorhead ve arkadaŞlarının 

geliştirdi1ı;:leri mi~rote~niıı;: olarak bilinen periferiıc 'k.an kÜltÜ­

rü yöntemi uygulandı 44 • 

Mikroteknik Olaraıı;: bilinen .t:)eriferik kÜltür y<-.~ntemi 

değerlendirilmesinde önce ıclıçük büyütıneli objeıctif ile iyi nite­

ıiıcıi metafiz plalcları tesbit edildi. Pl~k.lar immersiyon çbjek­

tifi .i.le incelenerek kusurlu hücre sayısı, ıcromozom kusurlarının 

sayısı, tipi ve oranları değerlendirildi. 
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ArnŞtırmamızrla majör ve çoğul rnalformasyonu tesbit 

edilen)ajlelerden i?.:in alınabilen 4 bebeğe otopsi eygulan:lı. Otop­

si sontıçları sistem sınıflamasın:la verildi. 

İstatistiıcsel i'nemlili'k araştırmaların:la Fisher tam 

Olasılı1< Koımogorov-Smirnov ve Khikare (x2 ) testi yapıldı. 45 • 
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BULGULAR 

Anadolu Üni,ersitesi Tıp Falcültesi Kadın :nastalı 1~ları -

Doğum Ana B ilim Dalı ve Esld.şehir Doğum çocuk Ba1<ım Evi • nde 

6.12.1984 - 6. 3.1985 tarihleri arasında canlı doğan ll29 bebek 

incelendi. ÇalıŞınaya alınan doğumların 1196 sı tek,· 16 sı çoqul­

d u. çoğul doqnmlarda J 30 be:)el<: ikiz ( 15 doğum), 3 bebek üçüz _ 

(bir doğum) olarak dünyaya geldi. Te1< ve çoğuı doğumlar birarada 

incelenı:l i klerinde 1099 bebek (%89. 43) sağlam,, 130 (%10. 57) tane­

sinde ise çeşitli şekilde malformasyon saptandı. çoğul doğvmlarla 

olan be')e',.lerde malformasyon 8(--:,zlcnmedi. Tüm bebeıc.lerin 572 si 

(%46.55) ~ız, 657 si (%53.45) erkekti. 

CİNS İYETa 

Olguların 539 u (43.85) sağlam tek kız, 527 si (%42.88) 

saqlam teı,. erltelc, 18 i (%1.46) malformasyonlu te1< kız, 112 si 

(%9.1) tllalforırı;ısyonıu teı~ erl<e1<, 30 u (%2.4) ikiz bebek, 3 tane­

si de (%0.08) üçüz bvlvndu. To.ı,.ııam 1066 (%86.73) adet sağlam tek, 

130 adet (%1Q57) malforme tek bebe1<ti. İkiz ve üçüz bebe1{lerde 

malformasyon saptanmadı. hdzlerin 12 si kız, 18 i erkek, üçüz­

lerin hrpsi kız bE:be'-':'ti (Tablo II). 
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' 
TABLO II 1 Sağlam ve malformasycnlv bebeklerin cinsiyet 

ve ikizlfl{ gruplarına qÖre dağılımı, 

CİNSİ 
TOPLAM 

RIZ ERKEK 

.MALFORM. Tek 18 112 130 

Tek 539 527 1066 

SAGLAM İkiz 12 18 30 

Üç üz 3. 3 

TOt>LAM 572 627 1229 

Sağlam çocul{larda cinsler arası farklılığın istatistiki 

önem ta~ımadığı görüldü_ (x2: 0,57 p) 0,50). 

Malformasyonlu O.Lqular incelendiğirrle 18 (%14) olgu kız, 

112 (%86) olgu erı{.ek, erkel{ l<ız oranı 6/1 bulundu (Tablo III). 

SAc1LAM 

N.I\LFORM. 

TOPLAM 

TABLO III 1 C ir.slere göre szığ lam ve mr-ü formasyenı 'tl - · 

olguların dağılımı, 

CİNSİ TO .i:' LAM 

KIZ ERKEK 

554 545 1099 

18 112 130 

572 657 

so: l p (o.ooı 
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. Ma 1 forrrırı syanıa rı n erı~eıcıerde ıu zlrıra göre önemli dere-

cede yüı-::se 1c oldt(Ju, aradrıJd far1<.ın istatist:iıcsel oıt=tral<: anlamlı-

ııır..: oösterdiği saptandı. (p ( o.ooı 

GE1ELİ:-: HA FTl\SI 1 

Tablo III). 

Gebeli1c h:::ıftası yönünden tüm oıguıarda (39.41 +0.15) 

hafta ort;ı larnası saptandı. Tablo IV te oıault=t rı n sayllara göre 

gruplandırılm;ıc:;ı qörüıme1(te·l ir, Gru.ı?lar arası farl<lılıl<: istatis-

til{sel Olarale an1.arnıı bulvnmadı (Tablo V). İkizlerde gebelil<: 

h'3 ftcısı ·sağ la ın ve malformasyonıu qrupta1d olgulardan önemli d ere-

cecle düşük saptandı. (P '(0.01). 

1'ABLO IV 1 OlquL'Irın aebeıiı.c haftası yönün-:ien gruplar-. 

dalci dağılımı. 

--------
GEBELİK SAGL.l\M TE V\: MAL FORM~ TE 'V\: SAGL~M İr< iz 

TOPLAM HAFTASI RIZ ERl<EK T{IZ ERT<EK KIZ ERKEK 
-------

2Y-30 3 2 :2. 7 

31-32 3 8 ı 12 

33-34 :2. 6 2 10 

35 4 4 3 2 13 

36 ll 10 ı 2 24 

37 5 9 2 2 18 

38 31 l9 ı 2 2 8 73 

39 31 18 ı 2 52 

40 436 417 15 96 2 4 970 

41 7 ll 6 24 

42 8 ll 2 21 

43 ı ı 2 

TOPLAM 539 527 18 112 12 18 1226 
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TAI3LO V 1 Gruı:ıların ge1.)eli'-c haftası yrinürrlen birbiriyle 

is ta tist ilcsel '<arşı laştırı lması. 

n X 

539 39.66 

527 39.49 

18 39.61 

112 39.79 

ll 35.27 

18 30.38 

SH­
X 

o.o5] 

0.07 

O.:C.4 J 
0.61 

2. ı 7 "] 

ı. 65 -

t: 130 
SD 
p(o.o5n.s 

t ~ o o 09 
SD: llS 
ı:>) o.son.s 

t: ı. 803 
SD: 27 
P (ü.O~n.s 

----------------------------------------------------------------------
ORTALAMA 1226 39.41 o.ı5 
-------------------------------------

na olgu sayısı xa ortalama değer SH- 1 standart hata 
X 

Olqu:t;~ :·ın ortalama a··;ırlıl{ları (3374.58+ 28.95) gram 

arasındaydı. A]ırlı'<:ta cinsiyet far~ı d:ikkat -;e'dciydi. Sağlam 

ve ·naıforme gruptn'>:::i er'ı:-eıc oıguıa.r •ı:-ızıa ra qcre daha ağır oıu~, 

istatisti 1<:seı önemliıjıç qösterrı:ıe'cteydiıeır. sağlam ve malforme 

anı'-.Jtaı.d prı<eıc olııuıa rı n b i r.i:1 iri iıe mükayese ::;irrle is ta tistiıı:-sel 

iHş1ı:-i (t 1 3.84'i SD 1 531 p(ü.OOl) bulvnurJ<en, · ... ı.?:lar arasında 

far1<:lılı 1c saytanmadı (t 1 1.26 SD 1551 p)0.50)., (Tablo VI- VII). 

BAŞ ÇEVRES İa 

Ra~ çpvresi tÜ'TI cınıı;>ıarın ortala•ıasırrla (34.96+ 0.08) cm 

olui! sağlam ıı:ı~ıo:ıarda 34.91+ 0.05 cm, sa.:jlam erıc.eıclerde 35.13'f 0.07 

cm bulı.ındu. Malform. bebe'·~lerde yine erl>:el<le.::-in baş çevresi ınz-

lara g(;re büyü-ıctü. İltizlerde aebeli'l< haftasının düşü'clüğü ile 

u;rumıu olaralc baş çevreleri de küçül<tü. Grupların birbirleri ile 

karşılaştırma la rın:la sajl1rn ve maıforme l::>ehe'~lecin er-ı-::el< oıqul;:trı 
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farl<lılı'~ qöstermedi. Rızıarda sağlam be'.:>eı.~ıet-in ':>aş •;E'Vreıeri 

ın >lforme ı-a zli=ı ra qöre daha büyüı.ç bulvnara1{ erı.çek oırruıarın baş 

çevreıe :-ine ya1un saı:>tardı (Tablo VIII-IX). 

TA8L0 VI 1 Gru ... Jıa rdaı,j_ olguların a~ırııkıara göre 

da:'}ılımı. 

SA·1LAM TE tt MAL FORM. Sl\GLAM İKİZ 
TOPLAM AGIRLIK 

rrız ERf\Eı:{ TUZ ER'{EK KIZ ERT{EK 

1449 3 7 2 ı 13 

1500-1999 4 lO 2 16 

2000-L449 21 16 4 6 2 49 

2.500-2999 77 53 3 10 4 7 154 

3000-3499 243 198 12 34 6 493 

3500-3999 140 147 ı 44 332 

4000-4449 47 90 2 20 159 

5000-

TOPLAM 535 521 18 112 12 18 1216 

Sağlam ıazda 4, sağlam erkekte 6 o1gtrla ağırlı"k tablo dışı bıra 1<ı1dı. 

TEK 

TEK 

'İ'ET{ 

TE~ 

('()(~ 
:S c;Jo 

çoc}. 

T.ABLO VII 1 Gruplnrın ağırlı 1<ları yönünden birbiri ile 

ıca rşııaştırı1ması. 

n x SH-
X 

SAl}LAM KIZ 535 3336.44 21.85] t;: 3.94 p (o.oo1 
S 1\:}Ln..M ER"EK 521 3429.94 25.99 

MAL FORM. RIZ 18 3305.56 18.09 ı t: 4.30 f> (o.ou1 
47.28J MALFC'RM. EHf{EJ{ 112 3544.64 

SM1. İKİZ KIZ 12 L.i.50 150;75] t: 1.67 p) Oo05n.s 
S\G. İl{ İZ ERK. 18 L666.67 141.47-
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TABLO VIII 1 Grllı:->1~ rda 1~i Olqula rı n baş çevrelerine qöre dc:tğılımı. 

BAŞ; Si'\l1UM TEK MALFORM TEK SAGLAM İKİZ 

ÇEVRESİ TO.PLAM 
KIZ ER r-m< KIZ ERKEK KIZ ER>:<EK 

30 cm 6 2 2 10 

31 6 6 1 3 3 19 

32 cm 10 18 1 4 33 

33 cm 46 25 3 1 3 4 82 

34 cm 128 94 2 16 3 5 248 

35 cm 164 161 ll 37 3 3 380 

36 cm 149 140 1 37 329 

37 cm 30 55 13 99 

38 cm 6 14 2 22 

39 cm 7 7 

40 cm 

TO.ı:>LAM 539 527 18 112 12 18 1226 

TABLO IX 1 Grtıı:>ların baş çevreleri yönünden birbirleriyle 

istatistiksel karşılaştırılması. 

- SJtx n X 

SArJL.~M f·UZ 539 34.91 o.o5J 
t>(o.ool t: 3.67 SD: 1064 

SASLAM ER'.;EK 527 35.13 0.07 

~'lı. LI OHM. T_,.IZ 18 34.40 0.28] 
p < 0.05 t: L..25 SD : 128 

HALFC'RM. ERr{Ef\ 112 35.20 0.14 

Sl\d. İK İ7. RIZ 12 32.09 o. 61-ı 
P (o.o5 t; 2.13 SD~ 27 

s ML İKİZ ER'{Fl\ 18 33.06 0.36_1 
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BOYa 

Olquların boy u ·unluğu ortalama Olarak 49.39+ 0.17 cm 

bulnnurı,ena 3!:> ile 54 cm arasında de<} işme1{teyd i. En yük:s eıc dar:rı lım 

49 - 50 cm arasındaydı. GruL;ların birbirleri ile mu"l<ayeseshıde 

i 1("iz 1nzlar l<:üçülc boylu bulund.u. ni:[er grupların aralarındaki 

1<:arşııa ;;tırma.Lar istatiı:;tilcseı farlclılıl<: göstermediler. (Tablo X-XI). 

TJ\BLO X 1 Gruplardaı-d olguların boylarına göre da(jılıml<lrı 

87\GLl'~M TEK t-tı\ LFORM. SAGLl'\M İT<İZ 
BOY TOPLAM 

f\IZ ERKEK rnz ERt<ET< l{IZ ERf\EK 

35 - 39 3 2 2 7 

40 - 44 4 6 2 ı ı3 

45 14 ı o ı 2 ı 28 
46 ll 9 ı ı ı 23 

47 28 ı7 ı 2 3 sı 

48 76 54 ı 6 2 2 14ı 

49 119 97 L. 4 3 3 228 

50 175 ı82 ız 78 ? 6 453 

5ı 5ı 84 ı ı7 ı 154 

52 48 59 ı 108 

53 8 5 2 15 

54 2 2 ı 5 

55 

TOP !.AM 539 527 ı8 ıı2 ı2 18 ı2L.6 
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TAiJLO XI 1 Grupların boy uzunluğu yönün,.ien bir'birleri 

ile istatisti~sel karşılaştırılması. 

n X SH;c 

SA ·}L~M TUZ 539 49.33 0.084l t: 0.07 
SD 1 00 

sr.-}LI\M ERtmr< 527 49~58 0.13- p) 0.50 

l"fALFORH. "KIZ 18 49.44 0.29 J t : 0.12 
SD 1 128 

f-11\LIOlZM. ER~Ef< 112 49.53 0.67 p > o. 50 

jr~ İZ r~ız 12 44.63 ı. 38 -, t 2.43 
1 SD 1 2.7 

İT{İZ ERr~EK 18 48.L2 o. 53 ...J P (o.o~ 

ANNE '{'\ŞI 1 

Saql;:ım ve malformasyonltı qnıı;ıta anne yaşının 20-L4 ile 

25-29 arasındr:ı yo;1unı;:ıştığıJ ortalnma anne yaşının 2.5.04+ 027 yaş 

arasınd;::ı oıduiu saptandı. Bunun annRlerin doğurganlııı:: yaşı ile 

.cJ:ırelPlli'' qösterdiı'ji sc:ıptandı, (Tablo XII). Gruplar arasında,ı:-i 

ır;:-ır ;ılaştırmalarda cinsiyet, sağlam ve mc:ılformasyonıu bebel{ler 

arasında anne ya']ı yönünlen ilişki olrnadı(1ı saptandı (Tablo XIII). 

BABA Yl\ŞI 1 

Yaş ortaıam.1sı 2U. 58 + 032 ol<'lral< sa1;tanıp, bab.ı yaşının 

~5-34 nrasın-ıa yo;ıunlac;;tığı oözıendi. J Ortalama anne yaşına göre 

·)J;:-az d:1ha bLiyüı-;::tü (Tablo XIV). Sa?jlam ve malforme grupların bir--

birleri ile rnuıı:::ayeseıErinde istatistiıı;:.sel önemlil.ik saptanmadı. 

Saqlarn ve malforme bebe1çlerin itdz bebeklerle oıan l<:arşııaştırma-

1<'~ rınıia itd z b eb eıo::ıerde baba yaşı daha ':>üyüıctü. B u is ta tisti1csel 

01:1 ral>;: anlamlı bul und u ( tal-:>10 XV). 
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' ' . qöre 'ri\BLO XII ı GrUı:J1ardrııd 01qu1arın anne ynşına 

dağı1ım1:-:ırı. 

SAGLAM 'T'EK l\1ALF0RM. TEK SAGLAM İT{İZ 
ANNE YAŞI TOPLAM 

KIZ ERI~EK KIZ ERKEK KIZ ERKEK 

ı9 6ı -76 ı ı2 ı5o 

20 - 24 246 222 7 52 3 6 536 

25 - 29 ı43 ısı 6 30 5 6 348 

30 - 34 48 52 ---. ı4 2 3 ıı9 

35 - 39 34 22 2 ı 2 2 63 

40 - 14 ı 4 2 2 9 

45 ı ı 

TnPLI\M 539 527 18 112 12 ı8 1226 

•• ; • , .. 1 , • • ı TABLO XIII ı Grntıl::irın anne y;ı ;;ı ynıtU!l\\'-'11 ) ı C':>·ıxı_y e 

is tat isti1~sc•l 1tarşııaştırı1ması 

ANNE YAŞI n X SJlx 

S!\(;L'\M T\IZ 539 25.00 O.L14] t: 0.46 
SD 1 00 

SACiLAM ERT\EK 527 24.87 o. 216 P) o. so 

r·JALFORH~ '<IZ ı8 27.38 ı. 7 J t: ı.326 
SD ı 128 

l\11\LFOHH, ERREt< ı12 25.08 0.34 p) 0.20 

SAG. İr{ İZ l\IZ ı2 28.00 1.05] t: 0.273 
SD ı 27 

SAG. İKİZ ER REK ı8 27.44 1.22 p >o. 50 
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TABLO XIV 1 G ru.ı:>la rd atçi olguların baba yaşına qöre 

daı]ııımıarı. 

S .7\ c1 LZ\ M TE''t M.I:\LFORM. TEK SAGLAM İKİZ 
BABA YAŞ! TOPLA~H 

KIZ ERı~EK r.zrz EH'-\EK RIZ ER't<\EK 

19 ı 3 ı 5 

20 - 24 131 130 2 27 3 ı 294 

25 - 29 216 219 7 39 3 9 492 

30 - 34 117 108 3 27 ı 2 258 

35 - 39 44 42 4 13 2 105 

40 - 44 25 22 ı 3 3 2 56 

45 5 5 ı 2 2 2 16 

TOı)LAM 539 527 18 112 lL. 18 12.26 

'T'.l\BLO XV ı Grı..ıı?ların haba yaşı yönünden birbirleriyle 

~arşııaştırılması. 

8l\Bl\ YAŞI - SIJx n X 

Sl\cJL71 M TGZ 539 Ld.53 0.<39 J t : 684 
SD 1 L064 

S l\ ':} L?\. H E '1" ET~ 527 28.30 0.238 .i?) o. 50 

vz• LFCm•1'. ruz 18 31.33 1.55 J t : 0.232 
SD 1 128 

i'1ALF0~U1. ERT~.El\ 112 28.01 0.543 p >o. 10 

Sl\GLI\M İf{İZ T\IZ 12 31.09 2.414] t 0.3~D 
SD s26 

s ML İ'{ İZ ER'\EK 18 32.05 1.727 p) 0.50 
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GEBELİr~ SAYISI1 

Sağlanı gru.t-ıtaıd olguların dağılımında iP:: gebeliğe 

%36.7, i'~ ine i nebeljğe %27.4, malformasyon1 u gn.ı.t-ıtak i be~el~lerı.-

deıd dağılımında ise i1l{ qebeliğe %30.7, i 1dnci gebeliğe %27.7 

oranında rastlanıldı. '!'Üm po1-.>ulasyonda düşük sayıda gebelikler 

yÜ1';.'.selı:: sayıya aöre oransal Olaraıı:: fazla1ıl< gcsterdL (Tablo XVI). 

sağlam qruı:>taıd olgular cinsiyet yönünden gebelil< sayısı 

i le ı::a cn1a ştı rı ldı:]ında istatistiksel olarak anlamlı o1an farıc-

11111{ saptanmadı (D ı 0.0514 p) 0.20). Gebeli~c sayısına 
rııax 

cr0re 1 Halfcınıasyon1u qnıbtın o1qo1r:ır1rıın cinsiyetp gc;re dağılımında 

(D 1 O.L.28 v) 0.20) , sa<11nm ve malforma·>yonlu qrup 1<:arşılaŞ-max 

tırılmasıırla (D ı 0.059 P) 0.20) istatistiksel farklılık 
max 

bııltınmadı. 

TABLO XVI 1 Grl..ıpln rdaıı:i Olgtıların annelerin qebelik 

sayısına qöre sayısal ve yüzdes E'l da~'Jı1ımı. 

Sa,1larn 
Olqul. Gebel:il< I 2 3 4• 5 6 TOPLAM 

sayısı 

Te1ı:: Olgu 184 161 77 53 27 37 539 
T-\1 zlar Sayısı 

34.14 29.88 14.28 9.8 5 6.86 100 OL ,o 

Tek Olgu L.07 131 93 37 35 24 527 
Erıı::eıc. Sayısı 

39.28 24.85 17.65 7.03 6.03 4.56 100 
% 

TOp1. Olgu 391 292 170 90 62 61 1066 
Sayısı 36.68 27.40 15.94 8.44 5.82 5.72 100 

% 
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Nal for. 
Olg. Gebelil< lı. ~ 3 ·4 •5 6 ·.TOPLAM 

Sayısı 

Te lı:: Olgu 2 8 2 2 4 18 
T(ı zl. Sayısı 11.11 44.44 11.11 11.11 22.:l2 100 

% 
Tel<: Olgu 38 28 21 ll 7 7 112 
Er1~e 1~. Sayısı 33.92 25.00 

% 
18.75 9.82 6.25 6.25 100 

Olqu 40 36 L3 ll 9 ll 130 
Tüpl. 

sayısı 3U.76 27.71 17.71 8.46 6.92 8.46 100 
% 

DÜŞÜ~ SAYISI 1 

TÜm olgu annelecine bu gebeli'kten önceki düşlik sayıları 

sonüdu. Grutc>larına gere olquhrr düşü1<. sayıları yönünrien değer·-­

ıen:l irild i. Saq lam ve mal formasyon! u gruptaK:i b eb el~ ler in anne­

leri dl.ışüı~ sayıları için birbirleriyle muK:ayese edildi. I<arşı-

ıaştırmrılar ist<:ıtL::ı::i'·sel oıarak anlamlı bultınmadı (D· s0.0237 max 

p) O. 50) (Tablo XVII) • 

Tüm oıquların aıcrabalığıııın olutc> oırrıari'lasına göre sayı-

sal del'erleri ;ı'-;=ırıldı. Sunların da?lılımınta'l<i yüzdeleri ÇJÖste­

riıdi. Ayrıca aı-;:rabalı1~ olan olguların al<rabalığın ya'':'ınlık veya 

lı7a'-:lıc"rınn qöre dEr~ceıeri y(lpılrlı. Birinci derecede jabancı 1dm­

se.ıerle evlili1ı:: ya.t?mış kardeş ;;ocu1rlarının evliliği için, jı<inci 

d erı::-ce; anneye veya babaya haln, day ı, tey ze olanla rı n çoculüarının 

evlili:ji için, üçüne~ derece; uza'l<:tan ~an ~akınlığı olanlar için 

ıuıılanıldı. Sağlam olquların 885 iııde (%85.39) akrabalık saJ:)tan-

madı. 1::,5 olqn1a (%14.90) aıı;-raballk vardı. Kan yaı-anlığı Olan-

ların 85 i (%54.83) birinci, 36 sı (%23.:l2) ildnci, 34 ü (%21.92) 
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T.i\BLO XVII ' Olguların anneler in (incel<: i d ÜŞÜk sayılarına 

gere dac'jı1ımı. 

Sağlam 
o1qlr. 

Düşül{ o 1 2 3' 4' 5 .. TOPI..AM 
Sayısı 

Tel< Olgu 397 91 24 ll 5 528 
Kızlar S;::ı.yısı 

75.20 17.26 4.54 3.00 ı.oo 100 O/ ;o 

Te le 01qu 395 85 27 9 4 5L.O 
Er':e'k::ler Sayısı 75.96 16.34 5.2 ı. 74 0.76 100 

% 

TOpl. Olgu 792 176 51 i O 9 . - 1048 
Sayısı 

75.57ı 16.80 4.87 1.90 0.86 100 
% 

.Ha1for. 
Olqular 

Düşük 
o ı 22 3 4 5 T0PLAM 

Sayısı 

Te'<: Clqu 12 3 2 ı 18 
1< .ı7 . .lar Sayısı 

66.68 16.70 11.12 5.5 100 
% 

Tel< 01qu 88 14 6 2 2 112 
Erıı:-eı<:. Sayısı 

78.58 12.50 5.36 1.78 1.78 100 
()/ ,o 

C1qu 1uo 17 ü 3 2 130 
Tüpl. Sayısı 

76.92 13 6.~5 l.33 1.50 100 
% 

üçüncü dereceden a'~-raba/dı. Malformasyonıu gn•.ı:>ta 1·d olguların 

109 unda (%83.84) a1.ı::rr:ı. 1 -,r:ılı1{ yoı:::tu. Ll bebeğin (%16.15) anne ve 

babnsı arasında lcan yaıanlığı mevcvt olup, 13 ü bidnci (%61.15), 

4 ü (%19. 04) i ı~ ine i, 4 ü (%19. 04) üçüncJ (·.E:.receden aK:rabaydı 

('T'ab1o XVIII). 
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Saqlam ve mnlformasyonıu qurut-'tal:i olgular-ın aı<"rabalııc 

yğr,ü.nden bir-birleriyle 1 -::arşılaştırılmalarında istatistiksel an-

lamlı olan :farklllık saptanmadı (xL 1 o. 54 i?> o. 50). 

TABLO XVIII 1 Olguların anne ve babaüı.rırıın lçan yaınn.­

lıqı derecelerine göre dağılımı. 

YOk var TOP Ll\ M 
Sağlam 
Olqul. 

Alcrabalıl<: 

Tel{ l{ız 

Tek er-k:ek 

TOplam 

440 

445 

885 

YOk 

84 47 

71 38 

155 85 

........ ,,. ..... _._ ..... --
var I 

17 

19 

36 

o o 
II 

20 

14 

34 

o 
III 

5l4 

~16 

1040 

TOf'LA M 
Mal for. 
Olgul. A 1craba lı 1<: 

Tek er1<.e1< 

TOplam 

12 

97 

109 

---- -·-·--·-·- -----·-. 
6 

15 

Ll 

4 

9 

13 

ı 

3 

4 

ı 

3 

4 

18 

112 

130 

·-----------·--- ----
26 oıqu annesinden al<'.rabalı1<: için cevap alınamadı. çoğul ge­

beıiıcler d~·r'ferlend irmeye a lınmad ı. 

ANNF:l\İN s İGARL\ l\LIŞ1 <"~\NLI'.}I 

Annenin içti:~i siqarar!ın malformasyon üzerine et1dli 

C'ltı;ı oı•ııc:ııiı!ını )tıl•n;:ı.ıc amacıyla sigara içimi annelere soruldu 

ve ıoııland.ı 1clnrı mitçtar belirtillL Sağlam grupta 118 (%l.l07) 

annenin, mal forrnasyonl u qruLJt<l da 12 (%9. 2) annenin sigara içtiği 

sa,Jt:-ındı (Tablo XIX). Grupl::ır sigara içimi yönünden birbirleriyle 

mtı1<"ayE:~se--dnde istatistiksel farı<:ıılık. bulunmadı (D 1 0.038 max 

p) o. 50). 
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TABLO XIX 1 G rııplRrda 1{.i oıgu.Ların annenin sigara içimine 

göre derecelen:l id.ıerel< daqılımları. 

-·-----
Sağı. 
Olg. s iq. 5•den -5-10. 11-20 2l•den TCPL. içmy. :içiy. 

iç Iı:ı. az adet adet Ç01{ 

Telç:: Olgu 474 65 37 15 5 8 539 
~ız S<1y, 

87.94 1L.06 6.87 2.78 0 .. 92 100 % 1.49 

Tek Olqu 474 53 32 13 5 3 527 
Erk. Say,. 

89.94 10.06 6.08 2. 47 o. 94 0.57 100 
% 

TOt,>, Olgu 948 118 69 L8 lO ll 1066 
Say. 

88.93 11.07 6.48 L,6~ 0.94 le03 100 

-------------
Mal form. 
Clqular 

Telç:: Olgu 16 2 2 18 
'!{ız Say. 08.88 11.12 ll. Ll 100 

ol 
/O 

Tel< Olqu 102 lO 9 ı 112 
E rtı:' o Say. 

91.07 8.93 8.04 0.89 100 
% 

TOp. 01<-nı 118 12 ll 1 130 
Say. 

C.\t 
90.76 9.14 8.48 0.76 100 

/0 

ANNEl''İI\ GE:;İRDİGİ Hl\STALIT{l.J\R 

Anneere rre'Jelil~leri sır::ır.;ında süregen hastalıK'ları olup 

oımadı.ıı (1'Ca.lp, dia':)et, epilepsi qibi), ateş .. i hastalık ge~;iri.ı:J 

ııeı; .i r.med i'·aPri soruıd u. B irçoğt.ın:::lan alınan b i lg jj_erde qüvenirıi­

ıiı~ az oıdu1tından hatırlayanların sayıo;:;al değerleri verildi (Tab-· 

10 XX). 
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'T'l\B LO xx 1 Annen.in qc.~~ i rd iğ i has ta lı ı, ların grtı,ı:>lar 

içindeıd sayısal ve yu '?de ::;e ı de'rerıeri. 

---·-·-·--·- ----
Hasta ııı< 

Sai'jlam Mal form. 
Tiirü 

I.trımest:r II III I II III 

K E K E K E K E K E K E 

Gri.ıoJ• Enf. 21 16 30 3S 57 48 - 9 4 ı o 5 8 

Düş u ı" tehd. s 5 ss 5 3 7 

Romatizm. ı,n ltJ 
4 5 ı 2 hast. hiıJer tn. n. 2 ı ı l 

s :isteınjıc enf. lO G 14 ll 10 14 1 3 3 6 

Diğer hast. u 6 lO 5 16 19 4 ı 2. ı 

----------
Geç i r-en 48 38 GO 58 88 82 ı 24 8 18 s lO 

Ge<;irmeyen t{lz ı296 Er1c:eı< ı 289 t<ız 1 6 Erıcel<: 1 68 

A~;t .. JENİN ALDIGI İLAÇLARI 

İlaçlar annelere alı~ almadıldarına g~re, daha sonra da 

ilaç alanlc'\r'i;=m cinsi şeklinde soruldu. Tablo XXI de qösterildiÇ)i 

ve m;;:ılforme aru.i:J anneıeriıdn clldı·:!ı ilaçlrıra qcire mu'.ı:ayesesinde 

önemli f.::ırlı.ıı'"C bnltınamadı 
2 

(x ı 1. OU5 p > O. 20) (Tablo XXI). 

MALFORMASYONLU BE}3E'\LER 1 

Arn.§tırrnad.a c~lÜ dO•:jtımlar '.ı:atılmat'C-:>ızın "ıalformasyon jJre-

valansı ~~10.57 oıarali::: bultındu. 

M~lformasyonıar t~'C ~~ya ço~ul olara~ cinsiyetıere qöre 

sınıf Lcı.nd ı rıld ı. ·~ız çoctı1-<:la ı:-ında 14 olcru:la ('/~10. 76) , er're,{lerde 

102 ;:;inde (%78.46) tel<: nıalformasyon 1 ı::ızlarda 4 (%3.07), erl.ı:e1<:ler1e 

10 (;,7.69) olrpJda çoğul malforrnasyon bıııundu. Er1<:el<:lerde maıformasyon-

ıa r is ta tis tü:.sel o lo ral<: anla'Tllı oıacnı<: şeı· ilde fazla bul und u 

(Ta)lü XXII). 



TliBLO XXI ı Grupıar:ia1.d olgı.üarın ilaç alımlarına ve alınan ilacın cinsine 

gfre da§ılımları. 

Sağlam 
Olgul. 

Alınan ?ı lıyor Almıycr Alınan ilacın cinsi 
İlaç ı. TOplam 

P.v-it.- Analj •. Antb. Horm. B ilinm. Diğer. 
88 

Tek Olgu 192 347 231 44 27 19 18 46 385 
Kız Sayısı 

35.63 64.37 60 11.43 7.02 4.93 4.67 11.94 100 
% 

Tek Olgu 169 358 .ll4 57 l6 14 15 46 372 
Erk. Sayısı 32.07 67.93 57.53 15.33 6.99 3.76 4.03 1~.36 100 ol 

co 
/0 

('1") Olgu 361 705 445 101 53 33 33 92 757 Tüpl. 
Sayısı 33.86 66.14 58.79 13.35 7.00 4.35 4.35 ll.l6 100 

Ol 
/0 

Mal form. 
cıguıar 

Tek Clgu 55 13 8 4 2 ı - 2 17 
\Zız Sayısı - Hesaı;ılanmadı -- - - - - - -Ol 

/0 

• 
Tek Olgu 45 67 50 9 5 5 5 ll 85 
Erk. Sayısı 40.17 59.83 58.82 10.58 5.88 5.88 5.88 12.96 100 

% 

OlgU 50 80 58 13 7 6 5 13 102 
~o:ı;:ıı. Sayısı 

38.46 61.54 56.87 12.75 6.87 5.88 4.':::!0 12.74 100 



sa.jlam 

Tek 

çoğul 

Toplam 
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TM3LO XXII 1 Cins iye te '}Öre te~ü i ve çoğul ma 1 formasyon- · 

ların dar'Tı lımı. 

r<ız Erl(el<: Toplam 

539 527 1066 

14 102 116 

4 10 14 

557 639 1196 

L. 
xf 74.1 p (o.OOl 

çoğtll gebelikler tab 10 d ışı bıralıalmıştır o 

Majör ve minor oıarak ayır mdaJ 1rı71arda ll Olgtrla (%ö.46) 

maj<'r, 7 oıou.la (%5.38) minör, er1~e"klerde 17 sinde (~a3.07) majör, 

95 inde (%73. 07) minör m;-ı !formasyon saptandı. Minör Olanlar is ta-

tistjı,sel oıara 1< 0nem grsteren farıcıılılüa er"k:eltlerde çoıc görLtldii-

ler (Tablo XXIII). 

TABLO XXIII 1 Cinsiyete qöre majör ve minör malformasyon­

la rı n dacjılımı. 

Kız E rı(" ek Toplam 
----·----------------------------------------------------------------
Sağlam 

Major 

Nini'r 

TOplam 

2 
xf 62.77 

539 52.7 

ll 17 

7 95 

557 639 

P ( o.oo1 

çoğul gebelilüer tablo dışı bırakılmıştır. 

1066 

28 

102 

1196 



- 40 -

Malforııasyonlar ayrıca sistemlere göre sınıflanrlırılmış-

l<'lı:-dır. Santral sinir sistemi rnalformasyonıarına tüm pO.ı:)Ülasyonda 

8.13/1000 oranınla rastlanıımıştır. Toplam 10 olgu görtilmuş bun-

la ı:-ın 3 tirKle miı:-rose .fal i, L sinde anensefali, L sinde meningomyelo-

sel hidrosefali ile beraber, bir olqu:ia teıc başına meningosel, 2 

olgtda spina bifida sa_t.>tanmıştır. 

Sindirim sistemi malformasyonlarına di§er sistemlere 

göre Jaha çoıı;: rastıanıımı.<ştır. Vu:luıc yarığ-ı )ir, damak yarığı b ir, 

d niaı~ ve da 'T'a 1-c yarığınıı.n be ra_ h r•rliq i b ir olcnrla gcs trr i .Lmiştir. 

En yüır·=;c'ı:: sı 1~lığ ı 7 Olrnı ile frenul um l<:ısalızjı almış tır. Kusma 

., t• . . . d' . b d b şı,,ye ı ıle servıste ta~ıp A ılen ve sepsıs ta losuna ~ay c-

rlilen )it:" 'Jebeı]in oto:;->sL:ıin1e bnrsa 1clarda malratasyon bulundu. 

TÜm t;>O.ı:JUl<lsyondcı sindirim sistemi malformasyonları 9/1000 ora-

nur·ıa sa;:Jtandı. 

norjumda 'r:on jeni tal ı:a lt> hastalı'ı::larının tespit edilmesi 

güı;tür. çalı§mamızda 6 bebelr:te ıcalJ.I hastalığı düşünülmüş, bir 

olgtda yapılr=ın otovsi ile bu clesteklenmiştir. 25 noıu bebe':te 

atriovcntriı~üıer seviyede o.s cm li~c. bıi:r defekt ile beraber atrio-

ventriı,ular.is. komrntınis (Cushion defeıı::ti),cribriform foramen ovale 1 

bilateral ventriıcüler ~ilatasyon, trH·:üspit ve mitral kapakçı 1-:la-

rında defe1ct btıl und u. 

~~stremite maıformasyonbrına 13 oıqtrla rastlanılmıştır. 

Ba ?.ııcrı teıc, bazıları da başka malfornıasycmlarla birli'cte g0zlen-

e:<:inovarus dcfvnnitesi bulundu. Bir be:)e1<:te radial agenezi sap-

tandı. TÜm ı:JOı:>tJlasyondaki oran 10.57/lUOO şeı"lindeydi. 
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Genitotiriner listem malformasyoDları dj0er • 1-s ıs ,.em mal-

formnsyonıa rı ile ~) iriilcte sı ıc gczıend i o 79 b eb e"k.te {%6 o 4} 

minrr üroqenital sis~em maıfo.cmasyonu saptanmıştır. Bunların 

57 sj hidrosel, ll i inmemiş testis, 3 ü re raktil testis, 8 ta­

nesi hiposı;>adiastı. Karında 1r:itle nedeniyle oto.f:)si yöpılan 

olaPmuzda infanti 1 tj.ı::->te pc'li1cjsti"k. ))rbrek, hidroselle birlikte 

(31 noın cılrıtı) bul1ınriuo Gc~nitoüriııer sist?m anomalileri ~b6.6 

orarııtıd~ ')1'1\cnd.tıo Bir olm:rla (ll nolu) nown sendromu du}Lıni.ü-

mUş, bu kromozom ~nalizi ile de deste~ıeı~iştir. 

Belli bir sistem içinc1e sınıfıanrlırılamayan 7 oıguya 

rastlan.ıldı. 'l'üm olgular sistemlere qöre birbiri ardısıra tab-

lcıda 0rsu,,ri1cU. ( Tablo XXIV ) 

KROMC'ZCM ANALİZ LE ~ü 1 

Majör ve çoğul malforrnasyonu tesı_Jit edilen 4:!1 oıgtrla 

1<romc.ızom çalı§m<ı->ı yai.;ıldı. Tüm olquların 7 tanesi erl':"eJc, 14 

tanesi kızdı. L ıaz olguda lcromo?.om sayısı için jeterli metafiz 

t->la""rı liretilerrıedi. Diğer behe 1<lerde selcs ıcromczomu ile iıoiıi 

anorme1llik sa 1)tanmcıctı. Otcsornal 1cromozomlardabir bebekte sayı--

sa ı fa zlalııc nıl mıd u. G 'cromozomu qrtbtırı l.ı 1 :- i say ısa ı fa zlalı le 

21 trisom:i olaraıc 1ı::abul ecHıdi. Y<l.ı.nsal bozu1cltıl<lar kromozom ve 

'<rcrıatid U.ı:ıi 'arı1clar, enctoredÜ.ı::->li'rasyon (1cromatidlerin b01iinme-

ye hazır lı 1< o ıma k: üzere birbir ini e§ lerneler i, fa'{at h tic re bÖl un-

me_=;i oımcıdığı için sentromerlerleıı birbirled_ne t1ıtunmuş çoıc sa-

yıda ı-roma t:idlerı.len oıuşmuş ~rromozoı:ııa ı:ın ortaya çıkması) eıeı ta1c 

de']erlendir:i üil. 15 cı.ı.~nx1~ krcmatid tipi ıurııc, 2 olquda 1-ı:romo-

?,Orrı tj lJi ıarııc, 1. olgu::la da endoredüı:ılikasyon q0rüld.Ü ( Trı.blo XXVI) 



TABLO: XXIV: s .s .sİSTEMİ MALFORMASYONI.ARI 
..... 
f/) 
..... X 
>ı ,..; ,..; 
ı::: ~ --1 ~,..; :t;ı •ri 

~ cr, '"1'"'1 .-ı (Tj •r- (~ ,..., S!' ._... 
,_ı f/) ,D ..... ~ r: E.-< ·~ c ~ (Jj' Q.i ..... re ,... (j) ..... rı:: .Y f/) :ı,ı.;..; ;::; l-ı 1..; ...... .-. _... c O! c ı:: [/f' D rr:-. .n >ı 1..; ::! ~ ,!)4-. >tJ M >, f/)1 > .... rı:: .-ı .,..... c r: re rı:: (j) ı::: X (/j•O >. w ro o >t;ı 

,.... ro G.J .... 
~-· E-< o u 4;:>-- r:rı>-- cm 4; :::ı re o::: Cı<t. a: re c..>ı 

cuı 

_7\nensefali ı Er1t:"eı< 17 2ı ı - - 40 3200 50 30 

Anensefaıi 2 Er~el< 25 26 2 + - 40 ~400 50 .::.9 

Mil<rosefaıi 3 r<:ız 24 25 2 -- - 40 3000 48 3ı 

Mil(:rose fa ı i + 
4 Er'<:c-o'< 22 24 ı r\tıle'<a fa - --- 37 L:800 52 32 

v,i '<rose-fa ı i 5 Er.'(e'< 24 26 2 -+ - 40 2700 48 3ı 
~ 
N 

Hid~osef~ıi + 6 rı:: ıZ 2o 25 2 ...... - 40 3200 50 35 MenJn0omıyoıoseı 

Hidrosefaıi 
7 E r1<el< 26 30 2 40 3200 50 36 Menenqomyeıoseı --· --· 

Menen0oseı 8 T{l ~ 2.5 28 2 -. - 40 3300 50 35 

S .9 i na b i :id a 9 Kız 20 22 2 - - 40 3ıoo 49 34 

Sp:ina bifida lO '<:ız 20 23 ı - - 40 3000 50 ' 35 

DOWN SE:NUROMU 

Down s e nd rom u ll T( 17. 40 42 g 40 3000 48 33 



S İ .[\iD t ~ İM S İSTE!v!İ \C\ i~ FC R~1AS YCJ\L.i\ RI 

;:: 
r.r; y - ..... .... 
o .... ,.... ..!: .... it"' 

V ı: "' 
.,.... 

~ 
.,...., .... ~ ..... .,...., rn .-1 ı:n .,..., .....; r.r; .D ~ u; r .... ;:; 

r-f ~ E.- Ji - '.12 
,. ro ,..; a.; .... ;::J ,.... (J;.w ;: !.....t 
..., ,.. ro ı.. ...... c c- ,.... C ~f:.r. ... .D '.!;~ ..o>. !- :r:· >-, _ol+- )~,.-1 >-. (ı'j'o > 

.-( re ....; ;:; re .,.., ro re :li ro ~ :::J m (,; X ....... ~~' o r:: Q; 
~ E-- c (.) ..:;'>- c::>- "'' O:JJ ,;1: c.vı c- ~. < >-'- ct c:: c ... 

.fa rı 1< da'Tla 1< 12 Er'<e1< 24 26 2 40 2700 
yarıl< du-1al< + - 48 33 

ta rı'< dama t.c 13 T<ız 27 34 2 - -- 40 3000 50 35 

Ya:.ı'<: ·1u::la'!( 14 E r'<el< 23 35 ı - - 35 ~soo 47 33 

no;} us tan d i:} 15 t<ı z 26 30 2 - - 40 3000 49 34 
.t:. 
w 

Yaoıa'<ta 
.t.Jat) iııom 

16 Er1<:::ek 26 29 6 - 4 40 3400 50 36 

t<ısa frenuıum 17 E rı<:el{ 19 23 2 + - 40 3600 50 35 

l{ı.;a fren u ı 'l.ım 18 E r'ceıc 20 25 2 - - 40 3000 50 35 

Kısa frenulum 19 Er'<:el{ 20 ~3 ı - - 40 3000 49 34 

t\ısa frenulnn 20 !.\lZ 28 30 3 -·· --· 40 4200 50 36 

'{ısa frenuıum 21 E r'cel< 33 34 7 - L 40 3500 50 36 

ı:{ ısa frenuıum 22 '{1 z 27 35 9 + 3 40 3200 50 35 

T'\ısa frent.ıl um 23 T{l Z 28 28 3 + --· 38 3000 50 35 



~ ..... 

.,.0LJEi-;İ~7\L ,.'\J P'.~.ST:'\LI(;I 

M ~ v: ~ 

~ ~ 

... Y ·--" :: ..ı ;e ·r-1 
~ c • ...,,.ı re ,.., • ....,u: ,... uı 
·..ı --ilfJ .D ~rr, ..... re ç;;....... U.i 
C M ::; (/) CJ M ct M :ii ~ re ::ı M <li .:.. ...., 1... 1-ı 

.,.., C C' C ;::: U:ı ,!2 (!}ı ,.O ).... 1... U:'> ).... .!::: '-t- lt"' ..- >ı U:o ;> 
....., ro .-ı .,... c ".: re re u.. fti .!-' .:ı rı:: cı m c -~~ c re a.ı 
~ E-< o c..ı ..::: ;,.... ~ >- c.:; u:ı ı< c. rtl c ::: c ..::: c:: !I) C...."~ 

o . . 
L./6 sıstoıı~ 24 Er'-etz 23 29 2 --· - . 40 2700 50 34 
.. f'' .. u .. urum 

2/6 sistoıo-
diastcıitz Uftir~ .25 E r'<"etz 20 25 ı - -- 40 LlOO 50 35 

o . . 3/6 sısto lıtz . 26 Er'.r::e"k: 19 20 ı - - 40 2900 48 34 
üfürüm 

o . . 
3/6 sıstolJtz 27 Er'<:"e~ 26 27 ı - - 40 3600 50 36 
üfürüm 

1 o . 3 6 s ıs to lO-- 28 
diastoıitz üfür. 

T{ız 21 25 2 - - 40 4200 50 35 

o . . 
3/6 sıstolı'c 29 Er'<ek 20 26 2 -. --· 40 2800 50 35 
üfürüm 

.:::. 
~ 



EVS'1'RE'IATTF \11\L'Of-<'-'ASYCi':U\ ~I 

""' ,.., 
uı ;r - ,..; ,.., 
o V _. ,'Y. ,....: ,,...... 

~ c; - ~ '--' r 
.,..., 

-~ 
-~ .~ rt M ·r- ;j_ı ,.... (fJ 

c ..-j 
~ ın ,.D ;r (fJ ..- ((; E.....; G; - u; (jJ .... r.:: ri G.l ,..; re ::; ,...... Q;+c ~ ~ ' 

•ri ~ c .... c c (};ı ,D (/}ı .D~ ı... (f}" >· ~l,.... :t~ .-4 ~ U:·1 ;::. 
.-ı rı: .-ı ·~: c r.ı m ro c; re ;/ ::ı re :, rc ,-.._ '~ ,..... re w ::,:: E- c <':.- cr:~ 

....., . -~ . ._, 
c c. uı .cr: ~u;. .- ...... C< ':.!:> m c__·., 

~-

-
poı ida~<:ti ı i 30 T{l 2 20 28 ı + - 36 2600 47 33 

J:-'Olidaı.~:tili 31 Er 1<:e~ 1.7 28 2 -- -· 40 3500 :>ı 36 

.ı:ıoUdrı.'<:t.i ı :i 32 r;rı Z 28 30 2 +- - 40 41.00 50 34 

poıida1<:tili 33 Er'<:el< 26 34 2 -. ·- 40 3300 50 34 .ı:::. 
uı 

s indaı<:tiıi 34 Er1<e1< L2 19 2 --- - 40 3400 50 35 

S inda1<tiU 35 T{ı Z 20 30 2 + - 40 3400 50 35 

.r?o1idaktili 

.r?es el<ino varus 36 Er't:.e1< 24 26 2 +· - 40 2700 49 31 

Pes el<: i no va rus 37 Kız 27 36 6 -- ı 40 3500 50 35 

Pes el<ino varus 38 Er'ı:el< 29 31 4 - 2 40 3~00 50 35 

..r?es e'd no vart:ıs 39 Kız 40 45 7 - -- 40 3400 50 35 

pes el<ino varus 40 Erl<ek 24 36 4 - 2 40 3200 50 35 

Pes e~ i. no va rus 41 Er1<:el< 29 33 2 -- - 40 3600 50 36 

Rad ial an·enezi 42 r~l Z 30 35 5 + -· 37 2100 46 33 



ÜROGENİTkL SİSTE!-1 MP.LfCR~·lASYCNLt~RI 

.... ... 
~ UJ . ,..; ı-i 

o ""' ..... !:1.': ,..; ı e: -,.; 

~ ı:: ~ı-i ro ,..; ~,..; UJ ,..; UJ 

-,..; .-ı UJ ..0 ;t rJJ .....; ro E.-1 (li 

c,..; ~ 

uı (li ,..; ro..; (li ı-i ro ::ı ,..; (l).>J ;; ~ !>.4 ... 
-~ ı:: Ci ı:: ı:: (l;ı .n C/}ı .,o!>.. ı...ı r.J'Yı!>.. ,.D4-ı JC't ,..., !>.. UYı;> 

.-ı ro ..... . ..., ı:: ro ro ro lll ro ::c :;:ı ro (li ~ c ıc- o fÜ (J; 

:::c :-ı c c: <>-< o:':>! r.:: /) ..ı: Cu; o::: Cı<r "!) c:::lc.>ı 

inmemiş testis 43 Erl<:ek 20 2S ı -- - 38 L800 48 34 

İnmerrıiş testis 44 Er'<:eıc 29 3ı ı -- -- 40 3800 so 3S 

İn~emiş testis 4S Er1<:ek 22 2S ı -- -- 40 3000 49 34 

İnınemiş testis 46 Er'<: el< ı7 23 ı - -. 40 3000 so 34 
~ 
(j'\ 

İ:nmerrd ş test is 47 Er1<e'< 41 44 6 --· --- 40 3000 so 36 

İnınemiş testis 48 Er1<el< 20 2ı ı r - 40 4000 sı 37 

inmemiş testis 49 Er1<ek 23 36 3 - - 38 2LOO 48 33 

İn~emiş testis SO Er1;:-e1< 40 46 8 - ı 42 3700 so 36 

İnmerrıiş testis sı Er"-<el< 22 2S ı + - 40 3100 so 34 

İnme~iş testis 52 Er1<:ek 21 24 3 - ı 40 3700 so 3S ı ·-ı 

İnınemiş testis S3 Er'<:el< 31 31 4 - - 40 4000 so 34 

Retr11<tjı test.54 Er1<:ek 32 33 3 --- --· 40 3700 so 35 

Retraı<:.tiı test.55 Erkel< ..:.2 29 5 - - 40 3800 50 36 

Retraktil test.56 Er'-rek 24 31 ı - -· 40 3800 50 34 



Epispad ias S7 Erkel< 3ı 42 3 - -- 40 3700 50 34 

Hipospad .i.as 58 Er~el< 23 29 2 - -· 40 .::700 50 34 

Hjpbsr;>ad ias 59 E rl.ı:el<- 20 26 L - - 40 3000 50 34 

Hi 1x>spad i as 60 Erkel< 27 32 ı - -- 40 3300 50 ?~ 
J::J 

H iposp<J.d ias · 6ı Erı~eı<: 20 L2 ı - - 40 3.:..00 50 36 

Hif)Oscıad ias 62 r:;r1<el< 25 26 ı - - 40 Jıoo 50 3S 

Hipospad ias 63 Er'-<:el< L8 28 2 - - 40 4000 so 36 

Hipospadias b4 E r'.r:el<: 30 33 3 -· - 4ı 3000 5ı 35 

H itJOS l.)ad i as 65 Erı<:ek .::1 24 4 + 3 40 4..::00 so 37 

s perma :i 1< kor- 66 Er1<:ek 22 26 4 2 40 3700 so 35 ~ 
don 1dsti - ...ı 

1 

Sağ test:is 67 Er 1<:etı: 28 35 3 
a tro fis i - - 40 3800 so 3S 

Hİdrosel 68 Er1<.ek 28 31 2 - ..ı 40 3500 49 34 

Hidrosel 69 Erı<.etı: ı9 2S 2 - -· 40 4300 so 36 

Hidrosel 70 Er1<:el< 32 32 3 - - 40 3SOO so 3S 

H idro:;el 7ı Er1<e1< 24 24 ı - -· 40 3800 so 36 1 ·ı 

Hİdrosel 72 Er'<:ek LO 23 ı -· -·· 40 3600 so 36 

Hidrosel 73 Er1<:ek 2& 30 2 - - 40 3500 50 36 

Hidro:;eı 74 E r'<et.: L.O 24 ı - - 40 300 50 35 



Hidrosel 75 Er1<:ek 20 28 ı - - 40 3400 50 34 

Hidrosel 76 E r'<:el< 27 26 3 - - 40 4000 50 36 

Hi:iroseı 77 Er'ı:-e~ 24 28 2 - - ~ 40 3400 50 35 

Hidroseı 78 Er'< e ı.;:_ L:3 28 ı - - 40 3700 48 35 

Hidro:;el 79 Erl<:el< 34 35 7 - L: 40 4100 50 37 

Hidroseı 80 Er1<el< 25 30 4 - 2 40 3500 50 36 

Hidroseı 81 Er~el< 19 26 2 -. ı 40 3300 50 35 

Hidrosel 82 Er'<:eıı: 26 J3 4 + ı 40 3ıOO 50 35 

Hidrosel 83 Er'<e"l<. ~2 20 3 T - 40 3800 50 35 

1 
Hidroseı 84 Ertç_el< :c.: o 23 ı 40 3700 50 - - 36 

~ 
o:ı 

Hidrosel 85 Er',-ek zı 29 2 - - 40 4000 50 35 
'1 

Hidroseı 86 Er'<.el< 2ı 26 ı - -~ 40 3L.00 50 36 

Hidrcseı 87 Er'~e1{. 34 38 3 - .. 40 3900 50 35 

Hidrcse1 88 E r'-:el< 34 35 ı + -~ 40 3900 50 37 

Hidroseı 89 Er1<el< 29 32 7 -- -· 40 3600 50 36 

Hidroseı 90 Erı~el< 25 29 2 --· - 40 3700 so 36 
ı ''ı 

Hidroseı 91 Erl<el< 35 38 5 - - ~ 40 3700 50 36 

Hidrcse1 92 Er"< e '!.c 26 32 '5 - ı 40 3500 50 36 

Hiıroseı 93 Er'~~e1<: 20 23 ı - - 40 3100 50 36 



Hidrosf.'l 94 Erıre1.ç: 23 :LS 3 + ı 40 3400 50 35 

Hidrosel 95 E ı:-':-el( 18 20 ı - - 40 3000 50 35 

H id ro sel 96 Er'--:e1-( 2·1 25 3 - - 40 4600 50 35 

Hidrosel 97 Er1<e1< 24 23 ı - - 40 3300 50 36 

~r:idrosel 98 Er'~ e ı< 24 28 3 - ı 40 4300 50 35 

rr:idrosel 99 Er'<e'< 19 25 ı - - 40 34-00 50 36 

Hidrosel 100 Er're1< 30 33 3 - ı 40 4400 50 37 

Hidrosel 101 Er'rel< 23 L:8 2 - - 40 3000 49 34 

Hidrosel 102 E r'rel< L6 :L7 3 .. ı 40 4100 50 36 

Hİdrosel ıo3 Er'<:el< 20 25 ı - - 40 3~00 50 36 
~ 
1.0 

Hidrosel ı04 Er'<el< 23 27 2 - - 40 3400 50 35 ' 1 
~ 

Hidrosel 105 Er 1<:e"ı:- 28 25 3 - - 41 3800 50 36 

Hidrcsel ıo6 Er'ı::etc 30 32 3 - - 40 3900 50 36 

Hir::1rosel 1()7 Erl<elr 31 34 5 - 2 40 4000 50 37 

Hidrosel ı os E rı(" e ı~.:: 23 35 3 - - 40 3600 50 36 

H:İdrosel ıo9 Erı.ç:eı< 30 40 3 - - 32 4L.00 45 31 1 "" 
Hidrosel ıo9 Er1<:el< 22 22 ı +- - 42 3700 5ı 35 

Hidrosel 110 Er'~et:;: 23 28 2 - -- 40 4400 50 36 

Hidroseı lll Er'reı~ ı9 .G3 ı - - 40 4000 49 35 



ı-ı id rose1 112 Er're1<: 32 34 2 - - 40 3600 sı 36 

Hi'irosel 113 Er'--:-e'·7. 24 28 ı - - 40 3400 so 35 

Hirlroseı 114 Er'<: el< L4 30 2 - - 41 3~oo so 36 

Hi·:..i rose1 115 E r'<"e1-<: 28 38 2 - - 40 3900 S1 37 

H:idro3e1 116 Erl<:el< 25 27 3 - ı 40 3700 50 36 

Hidrosel 117 Er'"'e'< 26 30 2 - - 40 3900 S1 37 

Hidrosel 118 Er'<e'< 29 36 4 - ... 40 3700 50 36 

Hidroo;;e1 119 Er',.. e'< 20 LS ı - - 40 4100 sı 35 

H:idrose1 120 Er',..c1( 24 33 4 - -· 40 3900 51 35 
i 1 

r.r id ro se ı lLl , Er'rel{ 19 23 ı - - 40 3900 sı 37 fJ1 
o 

~idrosel 122 F.:r' ... e 1<: L9 31 4 - - 40 3700 so •36 : 1 

Hidrosel 123 Er'--::e1<: 20 22 1 - - 40 3900 so 38 

Hidrosel 12~ Er'.ı:el< 26 32 3 - ı 40 3400 50 35 

'"\ 
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3?Şt::ı asi"Yıetrj 125 E r'<:e1{. :::g, 32 ı - - 40 4000 50 37 

f.1<strc_G>iyon 126 E r''e1<: 26 27 3 .. - 40 4000 50 36 

'(lıla 1.o::ta felr1~1ı 
127 Er''"e'c 24 25 ' 2 cJO 3600 50 36 - - uı ı.cıvrın; 

1-' 

tch tios is 128 Er'<e'< 26 30' 4 40 2600 50 35 1 - -
vavernöz 

129 E rı<: el< 33 47 5 ı 40 4100 51 37 hemanjiom -

Gcrd ş l{a..:;i1ıer 
130 Er"'-<:.e1.c 37 50 2 - ı 40 4ı5o 50 37 1-ıerrıard i om 

""\ 



N 
ı.n 

TABLO '/-XV çoğul malformasyonlu cı rruıarın vücut sistemle~ine göre de:,ğılımları~ın özelli"l(leri 

Olgu Kard iyovasıcüıer 
sistemi 

H.D. 
~ 

H.T. 
o o . . 

III -IV sıstolık 
~ üfürürn 

G.K. 
<42 

M.Ö. A.S.D V.S.D 
(3' Cushion defeıcti 

Z.K. 
~ 

N•c$• 
T ~ • I I I- IV s is t ü f. 

E. • 
'Y 

N.Y. 
~ 

H.G. 
''Y" 

M. S. 
·?:;" 

R.A. 
e" 

Z.A •. 
--:.:? 
'-"' 

A .B. 
t? 

B.D. 

&" 

Gastroentest. 
Sistemi 

Yarıle damale 
1rarıı.c d lrlale 
d ilde pa.ı:)illom 

S .s .s istemi 
s istemi 

milcrose!(Saıi 
encephalosel 

Meninaosel 
hidrosepali 

Kule kafa 

ürogenital 
sistemi 

Penis agenez. 
testis hipop. 

Hipos,ı?ad ias 

Hidrosel 

Hidrosel 

Meningosel 

Hidrosepali 
·meningomiyelosel 

Frontal lObta POli"l(istik oöb. 
mi"l(rogria 

Karında ~itle acayıp yüz gör. Mesane ~Ölge­
s inde "kÖtle 

Hipos.ı?adyas 

yüıcsek damale Anensefali 

Başta asi~etri Hidroseı 

Barsaı~ıarda -- Bbbreıcıerde 
malretasyon retasyon anom. 

Mi"l(rogria poıiıcistik 
bobrek 

İs"l(elet 
sistemi 

poıida1ctili 

Cltbfoot 

Diğerleri 

Rad ial agenez atipik yüz çeıcik 
göz 

Kısa ekstre­
mite 

poıida1çtiıi 

Kulalelar di.işıik 

çe~il< göz 

Ekzoftalmi 



TA3L0 xx 'l! ~ ... ı formasyenı u oı:ruıarda ı-,:rcmozorı yaı;ııl:ır ının czelli1<:ler i. 

sıra Adı cinsiyeti Malformasyon cinsi tı la ı, ta '<:rom. '{ro mo zerı-ı Bulunan yaı,ıısal ?ozuklul<. 
scyad. 

sayımı (ari Et) '~uruınşu 
E T{ r~rornatıd r~rC'110ZOrn Endore 

45 46 "'".47 ti..,)i L~ır. tiı:.ıi lt::ır. d upliıças. 

ı E.3 rj' }{!:8~8~~!f~rtosel 2 19 - 46.XY + 
2 B. U. (/' :<:ule T-\a fa - 26 - 46.ıXY 

3 s.s. ~ cıuo foot ı 25 - 46.XX t - + 

4 T.B. ~ Meningosel k 31 - 46.XX + 
5 ç.B. ~ poıida 1<:tiıi 2 30 - 46.XX + 

6 Ç.B • ~ S in::la'<tiıi ı 26 - 46.XX + 
7 A.E. 9 cıoıida 1cd ı i ı 25 - 46.XX + 

M 8 B. U. <ı Yarı k da:naı<:-d t.rla1-c - 30 - 46.XX + 
ı.n 

9 H.G. 9 Acayi~ yüz görun. ı 30 - 46.XX 
) . 
iö ~<.B • ~ ~ti!fi'c.yi.iz radi1..l3 ı 47 - 46.XX + ge ezı::.ı 

ll K.B. ~ ~1eningomiyelosel üreme tes1jit edilmedi 

12 B • Ş. (1' Hivosi)ad .ias çe1ciıc göz- 32 - 46.XY + 
13 F.D. ~ Yarı"!< damak ı 52 - 466XX - + 
14 s,s. er Clubfoot 3 59 - 46.XY + - + 
15 s. y. ~ T{:=üı;>te üfürüm ( 3~ 4°) 3 27 - 46.XX + 
16 B.Do (J' 3c~JP t87. aör ı~rrk 3 a. <:-d a'k;rnı~.t e al 

27 ı 46.XY 

17 E. c. Cf Mongoıizm soı elde - ı 29 47.XX.G- + 
simianline 

18 N. D. ci' Sağ testis atrofisi 2 23 - 46.XY + 

19 B. Y. 9 polidaktili ı 58 2 46.XX + 
20 Y.Ç. r3' Clubfoot - 25 - 46.XY + 
21 F.B. ~ Yarı ı<: damaıc-d ı. dak ür em e t~spit-edilemedi 
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TARTIŞMA 

Perinatnl rnortrılite nedenleri için:'le ı<onjenital malfor­

rrıasyonlrır önerrıli '-:ı jr yer ttıtar lar. u·onjeni tal malforrrıasyonıarın, 

gebeliıcte risl{ 1<.a:·nıı edilen bazı fal<:tÖrlerin önlenmesi ile azal-

tıla'Jileceqi ı<abul edilmel<:tedir. Risıc fal<.törleri olara"!{ 1<aoul 

ed ilen :1a 7:ı etı~enleq anne ynşının 18 den "!{üçük 35 den büyük 

olması, doqum sayısının drrtten fazla olması, al<raba evlilik:-

leri , annenin siq<'lra all<Ol gibi alışıcanlııcıarı, cncel<i qebeliıc 

cyıcüsü qebe.dl<ten cnce bilinen ris 1<::lerlir 1 •~• 13 • 

Konjenital anamaliler neonatal mortalitesinin %15 iı1<.ien 

sorumlu olaral< 3. sırada yer alırlar. Malformasyonların bu gün 

i•;;jn bile %65-70 nedeni bilirımeme'<le beraber yaınn çevremizi 

tanıyara'.{, mevcut risk Lıl<tcr lerini ortadau ıcaldırıcı enlemler 

ala ra'< oereıcti.·dnde yap1 la ca'< genetil{ danışma yar-ar lı olaca'l<:tır. 

Bu da toplum sağlığı yönünden önemli·-lir. 

Yeni doqanlarda l<onjenital malfornıa ::;yon .ı.Jrevalansı 

6 20 13 l\lalili -,.;;2.5, Holmes %L.6, r·erinqold /cA, Evans ve arıcadaŞ--

47 ~ ar'·a~asları4 ' 6 h ' t' 48 ~14 4 ları '}o2.8, Say ve ,..,_,ı-., 5o8. , C rıs ıanson ~o • 

ol::ıral< bildirmişler tir. çalışmamızda bu oran %10.57 olarak 

bulundu. Christianson aynı ·;alışmasında major 'conjenitcı.l Mal-

forrrıasyonırırı %10.35 olarak bulmuştur. Btılqularırnız literatür 

ile tıyumlu ı,;:ıbul ediliı;>, bize malformasyon prevalansinın çok 
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geniş oranlarda de~jiştiğini qöster li. Yadılan çalışmalarda1ci 

far"!{ lı değer ler çe~ i tl i nedenlerden 1<aynal<lanmal<t.ad ır. Geli­

şim defe1ctinden neyin belirtilmel< istendiği !{onusunda tam oir 

fi,rir b:irli'iiı~:in cıımayışı, araştırıcının ditcıcati ile parelel 

ola ral< 0FzlE'nebi1en ba ?.:ı mıi:nör malformasyonlar ÖlÜ dOğumların 

çalışma 1ı::.apsamına alınıp alırımadığının bilinmemesi et1<i eden 

bazı fal< tör lerd :ir. Ayrıca artık yüzeyel defeı~tler in g(.;zlcnme-

yifl oto;ısi r;alıŞmaıaı:-ıyıa iç yapısal bozulcltıl<ların da iyi tanım-

lano0ilmesi önemlidir. çrılışmamıza öıii doğnmların alınmoması, 

b :ir ;o::[una oto1.ısi YRtnlmamasına rağmen r.ıalformasyon prevalar:sı-

nın yüııcsP1< oıması çevresel etıcenler ve a1~-raba evli 1ik1erir;in 

etıds i ni düşlin dürmüştur. 

t.;onjenital malformasyonların sııc::ıığı cinsiyete cröre 

de,:Jişı<:enl:itc g0ster•rıeıctedir. Genel oıara1<: er',.eklerde 1cızlara 

•• ·1 h f ı .. ··ı ı t 1' Bt1nun nedenı' bellı' deg~ .. ı'ldı'r 4 ' 18 , 49 • qcre oa a az a arru mP\ ec ır. _ 

ün:e·ııizde 1ci malfcrmasyonlarla ilgili. ';alışmaıarda cr-

ı{e1<lerde ıcızıarR qöre daha fazla bulunmuş, bu farklılık istatis-

t:iıı::.sel olarRl< c~a anlamlı saptanmıştır. 
4 say ve n rl<.ndaşları teıc 

50 
malformasyonıarı er~ek1erde daha çok, ~ayan ve arl<adaşları da 

çoğul malformasyonları daha fazla bulmuşıardır. 

çalışmamızda 102 erı~e'< olqu:ia telc, 10 olgtrla çoğul 

ma ı formasyon saptarıırl<:en, ınzlarda 14 olçnrla te~< 4 olgrda da 

çoğul malforrnasyon blılunmuştur. Major ve miı·,ör malformasyonlar 

erl<e1<lerde daha fa?.:la gC:rülmi.ı.ş olup, bu istatistiksel olarak da 

2 
anlarıılı bı,lvndu (x ı62.77 ı:)(o.ooı ). Ayrıcı te1cmaıformas-

yonların ço·'rtıl oıanlcıra grre erıceklerde daha fazla oldnj'u görüıdt.... 

2 
(x c74.1 p (o.ool ). 
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Literatürde ıwııjenital malformasyonltı bebe1clerin sağlam 

popülasyon.ıaıd bebeıı::ıere gere daha dü.şülc. doğvm ağırlıklı olacağı 

b ı . t . ı 1 t ı . 42,51 . h d 8 e Jr .ı rrıe<: er ır • S-nıt e malformasyonlll bebeırlerde do-

ğum a('jırıığının düşüı, oıması yanında boyun da kısa olacağını 

biı.U.rm.iştir. Ül1ı::erııizde Say ve or'<adaşları4 çalışmalarında 

sac'jlam ıt::ız çoctıı~.larının tek ve çoğul malforı,ıasyonlu olanlardan 

doğvm ağı rlıqı, boy uzunluğ-u, baş çevres i ye: nUnden büyü'< old tJğu.. 

nu "!:>iLlirmişıerdir. Erı,-eınerde ise su(Jlam olanların malformas-

yonl u ol;::ınla rdan doğvm acj ırlığ ı yönünden büyük Old vqu saptan.-

mıştır. 

ça ıışmamı zda ise sağ lam 1-:ızlar ma ıformasyonl u gruptan 

doi}nm a•jırlığı ve !:)oy lJ?.l.ınl u:'Ju yönü nd en far'<lı bulunmadı. Baş 

çevrE'Si malformasyonltı arupta daha 'rüçüıc bulundu (ta3.8 SDı557 

~ (0.001). ~ızıarda tc~ıam 18 adet malformasyon g~rü.lmesine 

reqnıen bt:nıarın 5 tanesinjn SSS malformasyonlu olması bu olgu-

ların ortalama baş çevrelerinin 32.7 santim Olarak Ölçülmesi 

oranları et'<ilemiş olabileceği dtiş~nüldü. Ağırlı'< ise malformas-

yonltı arupta dalı.a ~;:ızla bl.ılt.md u. Diğer biitün parametre lerde 

erı.-eıc olrrtılar d<lhcıbüyüı< saptandı. cinsiyet farlüılığının etı<ili 

oıab ileceğ i ile yorumlondı. GebeU1< haftası ortalama 39.41 :r-O. 15 

hafta b1.ılundu. Tüm qruplarda1d ı,arşılaştırnıalarda istatistiksel 

cinemıi oıan far'<lılılc saptanaiT'adı. Sairlam te1c çocul{lar il<:iz Cl-

gularla karşılaştırıldığında tüm vararretrelerde ikizler küçu~\ 

blıll.ırrlu. TÜm paraiT'etrPler gebelik haftası ile uyumlululc qcs-

teriyord u. 

Anne yaşının 18 den ~üçüıc, 35 den büyük olması bebek 

iç in risk ı~abul eti ilmeıcted ir. çünı,ü aenç annelerde çoğunı ülcla 
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dü§Ül<: doqum a·~1-ırlıqı gc5rüıürl<:E'n ileri yaşlı annelerde konjenital 

ma lfornın.syonıarın sı 'k: qörüldWjü bj ıinmekted ir5L. Down sendromu 

en iyi bilinen örr..el<:tir~W, 53 • B ı ı ş ı d · ş az ça ı ma ar a ıse anne ya ı 

ile ıwnjenital malformasyon arasında ilişki l<uruıamamıştır4 • 

Çalışmamızda ortalama anne yaşı L5.04.:f0.27 yaş, sağ-· 

lam çocuı\larda 24.93-F 0.215, malformasyonıu çocu~larda 26.23 + 1.02 

yaş Olarale bulunmuştur. Malforrnasyonlu olgulardaki anne yaşı 

~iraz büyi.iıc büyüı,. grrıllmes ine rağmen is ta tistiıı::sel Ola rak anlam-

lı b nı vnmarnış tır (ts ı. 314, SD 1 l:.i.3 p) O.L.O). Ancaıı:: bir oıqu... 

muzda Dmrn sendromu düşünülmüş, ıcromozom analizi ile de destek-

lenı:-'n bu Ol(!umtı7.tın anne yaşı 40 gebeıiJc sayısı da 9 oıara1<: bulun-

muı;;>ttır. Bu da anne yaşının Down sendromu için etl<ili oıaı')ilece--

ğ inin lehinedir. 

İ ler i baba yaşı aı-:onr:lropla zi gibi l<:on jeni ta ı anoma li-

. ~ . . . .. " . . 20 
lerın rneycı:ırıa qelmesını 1<: ı ylaştıran l:ıır faV:tor o.ıabılır • 

say ve ar 1':'adr.ıŞları 4 çc=ı.lışnıalar.ında tel<: çoc'bl<:larda ınz ve erı~e1<:ler 

arasırıda baba yaşı yönünden far1-:-lılı1<: tesı.Jit etmezlerıcen, tel<: 

çocv1 ::.ların iıd7.ler ile l<::arşılc:ıştırmalarında il<izlerin baba yaşı-

nın teıcle rden daha b uyül<: old u:}' unu görmüşlerdir. Ar;:ıd;:ıki fa rıo. n 

istatisti~sel c-:ııpm taşıdığJ.nı beıirtrnişıerdir. Sağlam ve maıfor-

rna syonıu · g.r.u1,;la rı n l':'cırşı l;::ı ştırma ıarına yayınıarda rastlayamad ı 1<. 

Çcılışmamı?da ortalama baba yaşı 28.57 +0.32 bulunurıcen 

sa :ı-lam ve nıa lforrıı2ısyon11ı qn..ıi.Jtaıd. olgt'ların ~"arşı ıaştl.~mala rı nda 

fcırl{lılJ1<: ı:nüunamz:dı (tsl.536 SDcl28 p > 0.10). ±ıciz bebel<:ler 

teıc be'Je1<:lerle 1 <r~rşılaştırıldığır:ıda baha yaşı i 1d z bebeklerde 

d aha büyüıı;: bulund u ( t ı 2.16 SDı555 p (0.05). au· bulgu Say 

ve arı-::adaşlarının r;alıŞI""ası ile uyumluyduo 
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Doğum srıyısının 1.ı:-trrası ile doğumsal sa'c.atlıl<lar risl<i­

nin arttığı bildiriıme'.ı;:tedir52 , 54 , 

çalı şma mı zda % 36 o 7 oranında iııc qebel iğe, % 27,4 ora­

nınia ilcine i c;rebel j)je rast la nı ımıştır, Sağlam ve mal formasyenı u 

bebeklerin cinsiyet farkı gözetmel<sizin gebelil< sayıları yönün­

den da?jılıınları rnemli bulunrrıad.ı ( Dmax• 0,059 p) 0,20 ) • Olgu 

annelErirıdel{:i gebeıiı.cıerin büyüıc çoijlJnlujunun birinci veya i'cin­

ci gebE>lit<. olması nedeniyle çCJğul gebeliıcıerin malformasyonlar 

Ü?.erine etıdsi ı~onusunda yorum yaı,)ılmaıcsızın bulgu oıara1c veril-

miştir, 

Resses if qeç iş li qeneti'c has ta lı l<larda, heterozigot 

tc-ışıyıcılrırı bir araya getirer.eıc homo:dgot hasta ve doğumsal sa-

Katların oluşması risıcini nrt.tıran a1~-raba evlilil<lerininJ geDel 

poplilnsyonda ıwnjenital malformasyonlarıda arttırdığı bildirilmel<­

teJ ir19 ' 5 L, 
55 , 56 , Bazı yayınlarda akraba evlililcleri ile ıconje­

nitaı malformasyonlar arasında iıiştci kurulamamıştır4 , 57 , 

çalışmamızda sağ lrım qrut-ıta ~ 14,9 oranındn aıcraba lı ı.c 

bulmıdu, Bunlarııı ~~ 54,0'1 birinci derece,% L.3,2'sı iıdnci de-

rece, '}(, t:l. 9 1 u üçüncü d rreceyd i. Mal formasyanı u qrupta ~{, 16,15 

58 oranında cı.';;:raba lıl< saptand ı. Başrıran 1 ın D iyc::.rba '~ır ycres indetci 

57 .. 
çalışmasında mert-ezde% 33,58, ıcöylerde% 40.9J Kalyoncu Sılıv-

rjde Fener ı.cöyünde% ı, Ri:;r.e Haden tc(~yünde% 47J Say ve arı::adaş­

la rı 4 An1cara doırnmev inde % 21,4 ıcan yatcınlığ ı evlilik buld tılcır, 

ç;ılıŞmi'1ml7.rla ıd. nlcr<)b;ı evliliğ i oranı Orta Anadel u şeh-

ri olması ilP An'G:ı.ra 1 ctaıci çalıŞmaya old nı-::ça ya1cın bulund Uo Başaran 

ve Kalyoncurıun şehir merıcezi ve ıcöy farkını sadece merl<ezde ça­

lıştığımız için snptayamadıl<. Konjenitaı malformasyonlar ile ak-
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baıııc orasındo is ta listilcsel (irıemliliği oıan bağııııı~ kurularrıa-
2 

dı ( x 1 0.54 p)o.so ) • Btrla Kalyoncu, Say ve ar,~adaşıarının 

çalışmalt=lrı ile uyumı u bul und u. çaıışmamı ziial<i Gaptanarı rnal for 

rrıasyonl<lrın çorjunun genet:iıc geçişi bilinenler dışında olması aıc-

rabalı~ın ~nemliliğini azaltmış olabilir. 

Annenin sigc=:ırn 1nıllanırnının bebeğin doğum aqırlıqını 

azaltma~l~ beraber ~onjenital anemali insidansını arttırdı~ı bir­

ço'c araştırıcının di'c,catini çeıı;:miştirl,:GO,L:8,33,34,4B,59,60,61. 

Anca 1<:: bütün çalışm;ılcqrda ortaıc olan arınelerin çoıc fazla ( <ıÜndE.~ 

20 c:ıdedin üzerinde ) sigara içmesi gereklili~idir48 ,S9 , 60 • GÜnde 

5-10 ari et arası sigara içen anneler 1~onjeni lal mal formasyon yö-

nünden çoı< az önemıiıiıc qcsterirlEr. Konjenital anomaıi qörül-

nıe sı1<lığında sigaranın etıdsi dir1er etyoıojiıc nedenlerin l<Üçi..iı< 

bir parçasıdır. Bazı yayınıarda sigara i~enıerde l<:onjenital ano-

mali r:isıc:irdn artmndığı, düşü1cleri yaratnbileceiji belirtilme1<:te-

dir. ço~ az b:ir ihtimalle n~ral tüp defektierini arttıraca~ı be­

. . . t. 47,62 
lırtılmış ır • 

Çalı~mamı'7Jia saqlam olgularda 948 (%88.93) bebe1<: anne­

sinin sigara içmedi~i, 118 (%11.07) anlienin sigara içtic1i s;::ıptn.n-

dı. Naıformasyonıu oıqularda 12 (%'::).2) anne sigara içer1<en, 

118 (i~:W. 8) anne sigara içmiyord u. Grupla rı n bu y(;rıden 

ıcarşıın.ştı.rrıalarında istrıtist:iı<sel farl<lılı 1~ bulunamadı (Dmax• 

0.038 t>)O.SO). sonuç oıara'<" sigara içiminin malformasyon yenün­

den beoel{leri etı~.iıemediği ıcararına varıldı. Ancal< qereıc sağlam 

gruptr:lı':'i gere'<tP mn. ı formasyenı u grupta1<i olqu anneler inin büyüıc 

ço'junıuju 10 adetten az siqara iç.mekteydi. Bınımı sigaranın ct.lc:i-
.. 

si için o.t·taya çı'<"an Ronuctm 0nPmlili(Jini aza.ıtabileceği düşünüldü. 
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Anne.Ledn qe~)(:-Jiı< dc:neminde çeşitli teratojeni~ ajan-

.Larıa etı':"ilerwıesi,be':>e 1 7te l<"onjenitaı rrıalformasyonlnra yoı açtııjı 

:Jir r:_'O'(' yayında 1:>ildiri_ımic;ıtir 1 ,:.w, 21 , 26 • zwrıca annenin mevcnt 

1ıastalı1~larıda ( fenil 1<"etoni.iri, rH_a;)et gi1.:>i) behel{ için ris'< fa'{-

t(~rıe.ı:-ı' t=~(,_l->:"'.ç_u··ı "'r~er 1 ' ıo, 30 • s ~ı g t ı · ı · ı:::os t .,- _ ,-..ı_ .__ a<J am rup a r:ı anne er ın ::>u <ı.-

nesinin hiç~::dr trimestredP hastalı'~ geçirmediji, 374 tanesinin 

tüm creheı_i_ıç süresince bir veya birı<aç ı.ç_ez hasta oıduı;ıarı ö~]re-

nildi. 1\lın:ırı bilgilerin güvenj_ıirliği çoı<: az oıdt~jundan sadece 

hıllgu ola ra'<: ver ilrl i. 

Sağlam o1q1ı anneıer.inin )o 66.14'tırnın, malformasyonltı 

OlCJtı anneler inin ;6 Gl. 54 • unun j_ıaç al•.lıı]ı c\jn-:ıı;ildi. Alınan ilaç-

ların 1JÜyüı-c ço.;J un ı u] mı un dol{tor tn ra fından ver i ıd iğ i, daha çoıd:ul<-

la poıivitarrıin oıdt~tı di~~ati çe~ti. Teratojeni~ niteıi~ıi ilaç 

a·?, Oldlıl'tırıdan sontıçlarırınz bulqu oıaraı.ı; verildi. 

Er1<:e'< olgularda m;:ı ı formasyonların daha sıı~ g(5rüıdüğü 

ı -l • • • d ~ ' . . t .-:ı • 4' 18 1 49 c t 6 3 ve ·nınun neeıcrnnın ~ellı cııma lrJı oı.lınmeı< e·tlr • ar er 

sjst:PP11ere gi'rede malforrnasyorılr\rın seçici Ö?.ellil< g0stererek 

c:ins.iyet far 1<:ının oıdu}tınu !)jldirmeı~tedir. ŞCiyle'd piıor ste-

no7.tı, aort stenozu, yarı'-: dn1a 1r- ve dama'-:: erı,eıcıercte daha fazla 

gi:'rii1Ur 1:en '-~onjen:it;ıl '<:a1ço çı'ı:ıqı, pd.LE:w .• ductus arteriosu::> «:.tz-

lartia Oi'lhn fa 7:.ta q0rül.rnt!'{"ted jr. çaıışnıaırıı zaa en tJelırgin farıcı ı-

lı'' L.ı.rogeıd.t-.aı sistem rnalformasyorılarında cJj_~rl{atj çe~<ti. Er1-ı:e1~-

ıerdP UL. oıcp:ıJa ç,~e.şitli derecE.'lerde malformasyon bulunurken tçız­

larrla hiç g(1zleıırnpdj. Bu (~zellİ'< ınz çccul{larında ürogenitaı sis-

tem rnaıformcısyonıarının yenidejan deneminde saptarunasının 7.0r cı-

ması ile yorumlaııdı. 
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Bir ~~ç sistemj tutan malformasyonı~rın ~~eııi~le Hıli 

doJtım ve rıeonatal öıü~ıerde dah~ yükseı~ oranıarda olduğu bildi-

. l ı t . ı • ı, 2 rJ . ın(: c .e'.ı ır • Te~li malformasyonlar Narleri 56 ~72, Say ve ar-

'7>'-~ rı ş ları -1'::) ~~85, ça lıŞmctrrıı zda %89 olara1q çoğul malformasyonlar 

Nad.eris
6 tarctfından ~a2•sı iıd, %14'u üç, say ve ar':adaşları 49 

%14, ç;:ılışmarrıı?-·ıa %11 oıc=ıraı- btlll'nmuş ve literatür bı.llguları 

ile uynıılu 1!:a"bul ed ilmiştir. 

VÜcut sist:emleı-j ,._liı,..ıccıte n.lınaraıc ya_t)ılan sınıflanlır-

malarda santral sinir sistemi malformasyonıarının co§rafi far~-

ı l .. t l . ~ . b . . . . 14 6 3 
ı. ı 'c-.lar gcs ·er, ıg ı J ld ır ılrne1cted ır ' • öıü doğumların katı-

ııp ıı:-_atılmaclıCjırıın helirtiımecliqi birı~aç çalışmada s.s.s malfor-

. 60 49 
masyanlarını HınırnelhPrg ıı. 5/1000 doğurrda, Say ve ar"t<adaŞlrtrı 

(elli d oj tımlar 1<a tılmadan) 4o 6/1000 doğurrr:ia, Christianson48 

13.32/1000 doğı..ımda, Naderi566.7/1000 doğumda bulmuşlardır. ça­

ıışrra•nı?:ıla 10 olqu::la S .s .s malformasyonu( 8/1000 doğumda) bul un-

d u. Say ve ar 1-:adaşlarının çalışması ile birli'~.te dü~ünüıür yurt 

-:1 ışın(1;::ı ya.ı:nlan çalıŞmaL::~r ile 1ç:arşılaştırılırsa Üll(emizde S .S oS 

malfqrmasyonıarının r:1rıhi'l az oıduju sonucuna varılal:>ilir. 

sindirim sistrmi malformn.syonları siyah popUlasyorda 

.. .. . d d .. .. t ı . ı, 64 1Jeya'T.larn qc:'re, 0~.E'llı 1{"le yarJ. 1t.: nmaı.:: al"1~ az cıoruımeı<: e~ ır o 

PO.ı:>Ülasyonda!d gc;rüıme sı 1-:lır'.Jını Christianson48 3. 2/1000 doğumda 

J\a·-ler i 56 4.1/1000 doğumda, Himmelberq60 ıı. 4/1000, Say ve arıca­

dn:;;ıarı49 3.8/1000 ctoğumdu. oıaral<. bildirmişıerdirv Çalışmamızda 

9. 7/1000 dor.jumda lHJlunaral{ ıjteraturle uyumlu 1cabtll edildi. 

Do(_Jumc1i'.\n hemen sonra ı<:onjenital 1<:al.,.ı h.astalı1clarınııı 

tümünün teşh i :s i zor..ı ur. Başıanqıçta d uyulan üfürümler in önemli 

~i~ ~ısmı ~onjenital ~nlı:> hastalı~larının bir belirtisi olmadı~ı 
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ı·ın r'lo1tımda senıptorıı ve fi7..i 1-r mu;:ıyene bulgusu qfstcrrnesi nadirdJr. 

Mc Into::ı"fı 15 tar;:ı fından ynpıl:::ın pros.ı:-ıe'<:tif b ir çalışma sonuc:: una 

göre, % 43o2•sı noqurrda, % 38.7•sı 6. aydn, geriye kalanı ise bir 

yaş ve dahe1. sonra tan.ımlana'Jilmeı~ted.ir. Say49 1.7/1000 doğumda, 

Evans
47 

3/1000 doqurroa, Naderi56 lol/1000 doğum::la ı<onjenital ıc<-llp 

hastalıtrı sapt;:ırnıŞlard ır. çaıışmar:ıı?.,da 4. 8/1000 do~]'umda olaraı{ 

bulun:hlo Sadece il1{ 24 saotte1d fi:d.1<: muayene bı.ügularına göre 

düşünülen ta nılc:ır iç j ne fon1<::s iyoııel üfurümlP.rde tça tılmış ola b i-

lece"f Üıden çalı şma mızda 1d oranl<'lr d i~terler iııe gi::'re yÜ'.o::sek ola-

Extrernite malform,::ısyonları içinde ;b 38.46 gibi bir de-

ğerlP en yüıcse1 -:- sı'<.lıı~ polidaıctili ve cltb footda gÖzlendi. 13 

ar:let (;oğul rnalforrrasyonun 5 tanesine extremite maıformasyonu eŞ-

liı~ ed iyord.u. Genel olaraı-;: extremite rnnlformasyonıarı 33.~/1000 

~ d . l • . ted . 49, 60' Ll.7/1000, 6.9/1000, 11.9/1000 sıklıgın a bı1rırı1mek ·ır 

56,64 
o ÇalıŞmamı'0da lO o 5/1000 doğurrda oıaraK. bulundua 

Ha1forrııasyonın.rın ·)b 65•ının etyoıojisi bilinmezl<:en 

;Y~ 25'1ı'< bc'lilmüni.in genetiıc nedenli oıdu;Ju düşünüımeıctedir10 o Et-

yoıojisi bilinen grup içinde '?'o ~5 oranı oldukça büyül{ ıusmı l{ap­

saro Warı<:any1 ma1formasyonıu yenidoğanıarda % 4 oranında l<:ronıo-
, . 20 ... f 'd zom anemalısı bulmuştur. Holmes ma]or mal ormasyonıu yenı c-

ğanlarda % 57 qene ti1c anormaııiıc tespit etmiştir. Jacobs ve ar-

65 
l{adaŞlnrırla ardısıra hastahaneele doğan 11.680 bebe1{ten ~aptı1{-

ları çalışma1arınr1a 6.6/1000 doğumda anormal 'J<romozom yapısı 

hulm\ıŞiardır. . d ' ' d '~ 1 d N' 1 66 
Benzer şe~ıl.e~ı bır ıger ça ışma a ıe sen 

majör krorııozom bO?.:ul<:lUJı.mu 8o34/1000 doğunda buımuştur. Bunla-
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rın 5,74/lOOO•ı otosornal ~romozomlarda, 2.6/lOOO•ı sex ~romozom­

larındaydı, Krornozomların D ve G bölümünde kısa ~olların:la1<i a-

normalli1üer en çoı<: Olanıydı, Ardısıra doğan bebeklerden yapılan 

tO}?lum tararnası şe~lindeıd çalıŞmalarda l<.romozom anormalli1üeri 

tespit ~iilmeye çalışılmıştır, Friedrich67 8.5/1000, Hamerton68 

4.6/1000, Lubs 69 5/1000 sı~lığında ~romozom anormalliği bildir-

. ı l . ub 69 .. . ~ 'd mış ere ır. L s anne yaşı 34'un uzerıne çı~tıgı zaman yenı o-

ğan be0e1üerde1~i ~romozom anormallig inin 15/1000 oranına yü1cseı­

diğini bildirmiştir. Machin70 çalışmasında malformasyonıu bebett-

lerin lçrornozom analizlerini yaparal{ '7~ 13 değerini buldu. 

ÇalıŞmamızda 28 majör malforrnasyorııu olgunun 21 'ınde 

l<:romozom analizi çalışılahildL Bu olguların birinde majör ~ro­

mo:wmal anormalli 1< tespit edildi. Ayrıca 15 olqtrla kromat id tipi 

ınrı~, 2 olgırlada ıcromozom tipi k.ırı1< bulundu,. Majör 1<:romozom 

anemalisi 1<:abul edilen bebelc Down sendromuna sahipti. 29 adet 

metafiz plağı sayıldı, hepsinde 47,XX,G+ yapısı g~rüıüyordu. oown 

sendromunun toplumdaki sı1-<.lığı 1,5/1000 doğurrda20 , 1/800 doğum­

da68, 1,39/1000 doğurrda 67 , 0.2/1000 doğurrrla 56 bildirilmiştir. 

çalı şma mı ?.da O o 8/1000 doğurrda olara~ bul und u, Ancak tüm O lg ula-

ra ~ro mo zom ana l.bd uygula nama mı ş Olması, s eçici alcıularda'ki 

0.8/1000 görülme sıklığının diğer literatür çalışmaları ile mu1<:a-

yese ~iilmemesi gerektiğini düşündürmüştür. 

B u ça ıışmamı zın i ler ide yat>ılaca1c benzer toplumsal çn­

lışı:rıalara ışi 'k. tutma sı ve baŞ1ca araştırma lar la deste"l<:lenmes i 

yararlılığını arttıracağı 'kanısındayız. 
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SONUÇLAR 

1- ÇalJ.Şmo. ıca.psam.ına alınan 1229 bebeı~ten 1066 bebek (%86. 73) sağ­

lam teıı:::, 30 bebek (%2. 4) ikiz, 3 bebek (%0.08) üçüz Olarak bu.. 

lundt.ı dahn çok çocuıc:luln;ja rastlanmadı. 

2- Malformasyonltı çocuıc sayısı 130 Olo.raı, (%10o57) tesbitedildL 

3- M;ılformrısyonln çoclı1-cların 116(%89 0 23) binesi te~, 14(%10 0 77) 

tanesi çoqul malformasyon g(5steriyordtı • 
• 

4- Mrılformasyonlu o1g1ılur1 ~8(%21.53) tanesi majör, lOL.(%78.47} 

tanesi min ör m<1l formasyon çı es ter iyord u. 

5- Sn.ğlam teJç: çocukların 539 (%43.85) ı K:ız, 527 (%42o88)ı erkel.;:-

tir. Cins ler arası farl<::lılığ ın isiltistiıcsel c-: nem taşımadığı gi."'­

rüımüştür. ( x 2 ı 0.57 P). Oo50} 

6- M<ılform<ı.syonlu çocul<ların 18(%13.84) tanesi kız, 112(%86.16)sı 

erl<ek olup er1celclerde ıcızlara göre malformasyon önemli derecede 

2 yüK:se 1<"ti.Bu istatistil<sel olarakta anlamlı bulund u. (X a59. 91 

SD ı 1 p) O. 00 t ) 

7- İııd7.ler gebelik haftalarının düşülclü?jü ile uyumlu olaraı-c saq-

lam ve m;:ılformasyonıu tı?ıı:: çocuıcıara qöre ağırlık,boy ve baş çev-

res i y(;nünden ıı:üçük l:>ul md ular .Sadece anne ve baba yaşı ikizler-

de büyüıı::: bulund u. 

8- Sağlam olgUlarda '% 14.90, malformasyonlu olgularda %16 .ıs ak.ra­

balıl{ tespit euildi.Malformasyonlara akrabalığın et1<ili oldu§u 

saptanamadı. ( x 2 
1 0.54 P)O.SO) 

9- 21 olgumın yapılan ıcromozom analizinde O. 8 /1000 doğmrrla majör 

krOmozom anamalisi saptandıo 
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ÖZ ET 

Es 1dşehir iUnde üç ay1ı1~ sürede doğan 1229 bebel{ 

rnalforrnasyon sıl{lığı, maıformasyonlarının özelliı,ıeri ve kro­

mozorn anorrnnlliı,..ıeri yönünden qc}zden geçirildi. 

Malformnsyon prevalansı ~ısıtlıda olsa % 10.57 Ola­

ra1~ Snptnndı. sağlam bPbP.l<lerle, mnlformasyonlu bebe!~ler bir­

birleriyle çeşjtli bulgular yönünden l<arşılaştırılarak: lite­

ratür verileri ile beraber değerlendirilmişlerdiro 
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EK I 1 ANKET FORMU 

Olgu sayısıl 

Bebeğin cins i 1 

Anne Yaşı, 

Bn.ba Yaşı, 

Kaçıncı gebelika 

Gebeliğe istekli olup olmadığıa 

Gebelil~te Hastalık geçirip geçirmediğia 

Gebeli~te röntgen çe~ili~ çekiımediğia 

Gebeli1tte ilaç alımı, cinsi, süresia 

Gebelik:te sigara içimi, sigara adedia 

Gebelil<te al~ol, başı~a madde kuılanımıa 

Annenin daha önceı~i düşü~ sayısı a 

Anne baba arasınclal<i ıtan yalnnlığı, derecesis 

FİZ İK MlJA YENE a 

Gebeli1c haftası 1 

Telt, • l • 
ıtl.z, üçüz1 

s aş çevres is 

soya 

A(jırlı~a 

Nalformasyon sayısı( te~, çoğul) 1 

Mal formasyonun c.i.ns ia 

ÖZEL NOTLAR 1 




