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OZET

Konya Dogum ve Cocuk Bakim Evinde 1988
ythinin Ocak-Ekim aylar: arasinda 28 gebelik haftas
ve iizerinde dogan tiim yenidogan bebekler major
malformasyonlar varlig yoniinden incelenmigtir. Bu
siire iginde 3762 kiz ve 4106 erkek olmak iizere top-
lam 7868 bebek dogmugtur. 95° kiz ve 123'ii erkek
toplam 218 bebek olii dogmugtur. Gézlenen bebekle-
rin 75'inde (%0.9) major malformasyon bulun-
mugtur. Major malformasyonlu bebeklerin 66°s:
(%88) tek anomali, 9'u (%I12) ¢oful anomali
gostermigtir. Malformasyonlu 22 kiz ve 6 erkek top-
lam 28 bebek olii dogmugtur. Tek malformasyon
gosteren bebeklerin 20'si santral sinir sisteminde, 9'u
agiz ve sindirim, 33'ii kas ve iskelet sisteminde
1'inin dolasim sisteminde ve 1'inin iirogenital siste-
minde malformasyon gériilmiistiir. Tek malformas-
yon gériiler bebeklerin 35% kiz, 31'i erkektir. Tek
malformasyonlu 18 kiz ve 5 erkek toplam 23 bebek
olit dogmugtur. Cogul malformasyon gésteren be-
beklerden 4'iiniin santral sinir sisteminde, 3'iiniin
santral sinir sistemi ve kas iskelet sistminde, 1'inin

santral sinir sistemi ve sindirim sisteminde malfor-

~masyon gorilmigtir. Cogul malformasyon gériilen

bebeklerin 6'si kiz, 3'ii erkektir. Cogul malformas-
yonlu 4 kiz ve 1 erkek toplam 5 bebek olii
dogmugtur. Calismamizda Konya ve yéresinde bulu-
nan bu bulgularin populasyon icerisindeki olma ihti-
malleri ile malformasyonlu dogumlarin sistemlere
gore daguimi, anne yags grubu, anne cocuk sayisi ve
anne kan grubu arasinda bir iligkinin olup olmadig
aragtirilmigtur, s

Anahtar Kelimeler: Major malformasyonlar

SUMMARY

The [Incidence af‘ Congenital Major
Malformations in Central Anatolia: A
Study of 7868 Newborns

Major malformation screening was made in
7868 newborns at Konya Maternity and Children
Care State Hospital, Turkey, January through
October in 1988. Newborns, 28 weeks old and over
were subjected to physical examination and the
blood type determinations when needed. Blood type
determinations were made for all mothers who gave
birth. During 10 months period, of the 7868 babies
born 3762 were female and the: remaining 4106
babies were males. Among the 218 stillborn babies,
95 of them were female and 123 were males. 75
babies born with major malformations, and 66
(88%) of 75 had single and the remaining 9 (12%)
had multiple malformations. The overall incidence
is found to be 0.9% and 0.11% for single and
multiple malformations, respectively. About 51%
of 66 newborns had musculo-skeletal system, 30%
central nervous system, 14% digestive system,
1,5% circulotory system, 1,5% urogenital system
malformations, respectively. Also, musculo-skletal
system malformations were found more often in
males than female infants. Similarly, pes
equino-varus was predominant among the males
whereas polydactylism among the females. In
musculo-skeletal malformation system, stillbirth
frequency is rather low (3 females and 1 male out of
33 malformed cases). The most stillbirths were seen
in central nervous system (13 female and 3 males
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out of 20 cases). Anencephalus seemed to appear
more often in female infants than the male ones, and
anencephalus and hydrocephalus females were
stillborn infants. Multiple major malformations
apeared to be fatal (4 female and 1 male stillborn
infants). Oral and digestive and musculo-skeletal
system malformations appeared 10 have strong
relation with the consanguinous marriages in Konya.
On the other hand, the evidences suggest that central
nervous system malformations were strongly
influenced by the environmntal causes, but we were
unable to pinpoint any factors that could be the
attribute. Our work, also includes demographic
findings of malformations in Konya and the
distribution of malformations according to the
system that are found, and the relationship between

A. Arslan, F. Paydak, AB. Turhan, El. Yorulmazoglu, A. Argon, E. Ozkal

delivery numbers, maternal age and maternal blood
groups. Additionally, among the newborns, the rate
of male newborns were grater than female newborns
(figure 5). Female newborns of May, July, and
September exceeded the male newborns. However,
this difference was statistically insignificant. Male
stillbirths have peaked in March, June, and
Sepiember while the female counterparts had a peak
in January, May, and September (figure 5). These
peak time differences imply that further studies are
needed to elucidate the possible relationship between
the events taking place during pregnancy and the
time of inception, and their relation to months at
which the stillbirths are maximum.

Key Words: Major malformations.

GIRIS

Konya ve yoresinde siirdiiriilen konjenital major
malformasyon galigmalan Tiirkiye'de buna benzer
yapilan caligmalan (1,2) tamamlayici nitelikie
oldugu gibi bu bildilerin yurt sathinda tamamlan-
masiyla da major malformasyonlarin cografik
bolgelere gore dagihimi, genctik ve gevre faktor-
lerinin tanimlanmasinda yardimci olacaktir. Ayrica
boyle bir kaydin tutulmas ile gebelik aninda mal for-
masyonlu ¢ocuklarin olasilig1 da tanimlanabilecektir.
Saglikli bir aile igin bu bilgilerin genetik
damismanlifinda yardimer olacag kanaatindeyiz.

MATERYAL ve METOD

Konya Dogum ve Cocuk Bakim Evinde 1 Ocak
1988-7 Ekim 1988 tarihleri arasinda gegen 41 haf-
talik siire i¢inde dogan ve gebelik siireleri 28 hafta-
dan bilyiik, agirligs 1000 gram ve iizerinde olan (3),
7868 yenidogan bebek major konjenital malformas-
yonlarin varlif1 agisindan degerlendirildi ve kayit-
landi. Yasamu tchdit edici, estetik kusur yaratan ve
cerrahi miidahele gerektiren anomaliler major malfor-
masyonlar olarak tammlanmustir (4,5,6,7,8). Major
malformasyonlar herhangi bir olguda tek olarak ya da
diger malformasyonlar ile birlikte goriilmesi yoniin-
den siniflandinlmistir. Mc Intosh ve arkadaslarinin
(9), Marden ve arkadaglarinin (10), Yiiksel ve arka-
daglarmin (2) smiflandirma yontemleri esas alinarak
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Sekil 1: Konya Dogumevinde Ocak-Ekim 1988 aylan arasinda dogum yapan
annelerin gocuk sayiiarina gore oagilimi.

Figure 1. The distribution of mothers according to the number of delivery
from January 1988 through October 1988 at Konya Maternity Hospital.
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miigahcde edilen malformasyonlar belgelenip (11) is-
tatistiki bir anlamda degerlendirilmeye ¢aligilmigtir
(12). Gruplar aras: farkin éneminde Khi-kare analizi
uygulanmigtir.

SONUC

Taramanin yapildif: devreler iginde Konya Do-
gum ve Cocuk bakimevine gelen anne adaylarindan
%38'1 ilk ¢ocuga sahip olurken, bunu %25, %15 ve
%9'luk payla ikinci, iigiincii, dordiincii ve daha fazla
¢ocuga sahip anncler takip etmektedir (Sekil 1).

" Annelerin yas grubuna gore dagilimi da, annelik
yas grubunun geng oldugu (Sekil 2) ve annelerin
%43"tinii ve %24'inii sirasiyla 20-24 ve 25-29 yas
grubu tegkil ettifi, 20 yasindan kiigiik ve 30
yasindan biiyiik annelerin oranlarinin ise %15'in
alunda kaldif1 goriilmektedir. Annelerin gesitli yas
gruplar igerisine giren dofum sayisi ve kan grubu
dagilum Tablo 1'de verilmektedir. Bu tabloya gore
20-24 yag grubu ile 20 yasindan kiigiik annelerin
¢ofunlugunu ilk dofumunu yapan anneler
olugtururken, 25-29 yag grubu anneler arasinda bir ve
birden fazla dofum sayilari esit oranlarda dagilmis ve
30 yasindan biiyiik annelerde 3 ve daha fazla dogum
sayist hakim olmugtur. Annclerin yas grubu ile kan
grubu mukayese edildiginde yas grubunun kan grubu
dagiliminm etkilemedigi, sirasiyla A Rh+, 0 Rh+ ve
B Rh+ kan gruplarinin ¢ofunlugu teskil ettifi bu-
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Sekil 2. Konya dogumevinde dogum yapan annelerin yas gruplarina gére
dagilimi.

Figure 2. The distribution of mothers according to their age groups at
the Maternity Hospital.

Tablo 1. Konya Dogumevinde Ocak-Ekim 1988 aylan arasinda dogum yapan annelerin, anne yas grubu, dogum sayilari ve kan

gruplarina gére dagilimi.

Table 1. The distribution of mothers who had given birth at Maternity Hospital between Jan. through Oct. in 1988, according to
their maternal age group, the delivery number at the time of giving birth and their blood groups.

Dofum sayllanna gdre anne sayisi
(The # of mothers corresponded to their delivery#)

Kan gruplanna tekabil eden anne sayisi
(The distribution of mothers according to their blood groups)

Anne yag
rubu

?Malemal 1 2 3 4  Toplam A(+) A(-) B(+) B(-) AB(+) AB{-) 0(+) 0(-)
agegroup) (n) (n) (n)  (n) (Total) (n) (n) (n) (n) (n) (n) (n) (n)
<20 507 88 6 5 606 268 25 78 9 33 6 168 19
20-24 890 645 215 86 1836 800 78 225 19 105 13 540 56
25-29 184 200 283 254 1011 - 446 43 134 14 65 5 270 34
30-34 51 53 92 283 479 211 16 57 4 34 4 139 14
35-39 10 15 25 174 224 101 2 31 1 17 2 67 3
40> . 2 4 42 48 19 2 6 1 2 S 14 4
Toplam 1642 1093 625 844 4204 1845 166 531 48 256 30 1198 130

(Total)
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Sekil 3. Malformasyonlu gocuk dogumu yapan annelerin gocuk sayilarina

Gre dagilimi.
igure 3. The distribution of mothers having malformed's babies at birth
according to mother's delivery number.

lunmugtur (Tablo 1).

Malformasyonlu bebeklerin dagilimi, dogum
sayisina ve dofum esnasindaki yas grubuna gore in-
celendiginde (Sekil 3 ve 4), malformasyonlu bebek-
lerin dogumu 20-24 yas gruplan arasinda ve ilk
dogumlar ile 35 yasindan biiyiik, dordiincii ve daha
fazla dofum yapan annelerde goriilmektedir. Malfor-

i masyonlu gocuk sayist iki farkli durumda yani, ilk
hamilelik ve geng annelerde, ve ¢ok hamilelik
gegirmig yash annelerde artmaktadir. ekil 3 ve 4,
sekil 1 ve 2 ve Tablo 1 ile mukayese edildiginde 20-
24 yag grubu annelerde malformasyonlu dogumun
yiiksek olusu, bu yas grubu anne sayisimin populas-
yonunun ¢ogunlugunu teskil etmesinden ileri gel-
digi, dort ve daha fazla dogum yapan annelerde ise
malformasyonun, azalan anne sayisina ragmen arttifi
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Sekil 4. Malformasyonlu gocuk dogumu yapan annelerin yag gruplarina gére -
dagilimi.

Figure 4. Maternal age group distribution of mothers who had malformed
babies at birth.

goriilmektedir. Tablo 2'deki degerleri kullanarak,
malformasyon sayisi tesadiif ettifi anne yas grubu
sayisina oranlandifinda, malformasyonlu ¢ocuk
dogma ihtimali 20 yasindan kiigiik, 20-24 yas grubu,
25-29 yag grubu ve 20-34 yag grubu arasinda bir ben-
zerlik gosterdiFi ve oraninda %0.92 ile %1.8 arasinda
depistigi goriilmektedir. Malformasyonlu ¢ocuk sahi-
bi olma ihtimali 35-39 yas grubu (%3.2) ile 40
yagindan biiyiik annelerde (%7.3) onemli oranda
artmisur (Tablo 2).

Kas-Iskelet sistemi, santral sinir sistemi, a1z ve
sindirim sisteminde goriilen malformasyonlar, majﬁi‘
malformasyonlarin ¢ogunlugunu teskil etmektedir
(Tablo 3). Kas-iskelet sistemindeki malformasyonlar,
erkek dogan bebeklerde kiz bebeklere nazaran daha
fazla goriilmiistiir. Ozellikle pes-ekino varus erkek
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bebeklerde sik goriilmesine karsllik, polidaktili kiz
bebekler arasinda daha fazla goriilmiigtiir. Kas-iskelet
sistemi malformasyonlu bebeklerin 6liimciil
dogumlan oldukga nadirdir. Oliimciil dogum veya
dogumdan kisa bir miiddet sonra olan 6liimler santral
sinir sistemi malformasyonuna bagli malformasyon-
lu bebeklerde daha siklikla goriilmiigtiir. Anenscfali,
kiz bebeklerde erkek dogan bebeklere nazaran daha
sik olarak goriilmiistiir ve anenscfali ve hidrosefali
kiz bebekler 6lii dogmustur. Konya'da afiz ve sindi-
rim ve kas-iskelet major malformasyonlu bebeklerin
dofumu yakin akraba evlilifi ile ¢ok yakin iligki
gostermesine karsilik, elimizdeki veriler santral sinir
sisteminde goriilen major malformasyonlar iizerinde
akraba evliliginin etkisinin zayif oldugunu vurgula-
maktadir (Tablo 2). Halbuki noral tip anomalileri
iizerinde Istanbul'da yapilan bir ¢alismada (13) birinci
kuzen evlilikleriyle anomalin ortaya ¢ikmas: arasinda
yakin iligki oldu@u gosterilmigtir. Akraba evliliginin

noral Lip anomalileri {izerine ctkisi, otozomal rese-
siv karakter(ler)in etkisiyle sekonder olarak ortaya
¢ikugi ihtimalini dogurmaktadir.

Malformasyonlu bebekler arasinda tekli malfor-
masyon (%9.88), cogul malformasyona nazaran
(%0.12) daha siklikla goriilmiistiir (Tablo 2,3 ve 4).
Cogul malformasyonlu bebekler genellikle anensefali
(santral sinir sistemi) ile birlikte kas-iskelet sistemi
anomalinden biriyle dogmukladlr (Tablo 4). Cogul
mallormasyonunun 6liimciil olanlar: kiz bebeklerde
daha sik goriilmiistiir (Tablo 4).

Anne yag grubu, dofum sayisi, anne kan grubu
ve anne yas grubuna bagh kan grubu dagilimlar in-
celendiginde (Tablo 2,5), 20-24 yag grubu anneler
arasinda ve 40 yagindan biiyiik anne yas gruplar
arasinda malformasyonlu bebek dogumu artmustir.
20-24 yag grubunda bu fazlalik 0 Rh+ kan grubu
annelerde goriilen malformasyonlu bebeklerden ileri

Tablo Il. Bebek dogumlarinin anne yas grubu, dogan bebeklerin durumu ve annelerin kan grubuna gére dagilimi.
Table Il. The distribution of healthy and malformed babies according to maternal age groups and maternal blood

groups.
Annelerin kan gruplarina gére dagilimi
Ameyas
grubu .
(Maternal ~ Dogan bebeklerin dagilimi A(+) A(-) B(+) B(-) AB(+)  AB(-)  0(+) 0(-)
: (The # of babies) (n) {n) (n) (n) (n) (n) (n) (n)
<20 S 606 268 25 78 9 33 6 168 19
™ 7 3 1 2 - - - 1 -
oY 1 1 - . - -
20-24 S 1814 779 77 225 19 105 13 540 56
™ 34 15 - 6 1 1 - 9 2
M 3 3 - -
25-29 S 1012 446 43 134 14 65 5 271 34
™ 12 8 - 1 1 - = 2
0} 2 1 - - 1 -
30-34 S 477 210 15 57 4 34 4 139 14
™ 5 2 - - 1 - - 1 1
M : y
35-39 S 228 105 2 3 1 17 2 67 3
™ 5 3 1 - 1 -
W 2 : 1 1
402 S 47 19 2 5 1 2 - 14 4
™ 4 2 - 1 1
ol L = 5 ] <

"
S=Saglikli dogan bebekler (Healthy babies at birth); TM= Tek malformasyoniu bebekler (Babies with Solitary mal-
formation); CM= Gok malformasyoniu dogan bebekler (Multiple malformed babies).
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Tablo lll. Malformasyonlu dogan bebeklerin malformasyonun goruldigi sistemlere gére dagilimi.
Table Ill. The distribution of malformed babies according to the systems.

Al dogum (Stillbirth) ~ Canli dogum (Livebirth)
Sistemler BS PGS MGS (K) (E) (K) (E) YAE
(The systems) (m (%) (%) (n) (n) (n) (n) (n)
Santral sinir sistemi (Toplam=Total) 20 025 266 13 3 1 3 2
(Central nervous system)
Anensefali 1 0.14 146 9 2b = 1
Asimetrik kafa 1 0.01 13 - - - 1b
Hidrosefali 5 0.06 66 2 1 - 2
Mikrosefali 1 0.01 13 1 - -
Spina bifida 2 0.03 26 1 1
Agz ve sindirim (Toplam) 9 0.10 120 - 1 4 4 6
(Oral and digestive system)
Yarik dudak 4 0.05 5.3 i 3 2
Yarik dudak+damak 3 0.04 4.0 - 1 2 - 3
Anal atrezi 1 0.01 13 - 1 1
Omfalosel 1 0.01 13 % 1 - -
Kas-iskelet (Toplam) 33 042 440 3 1 12 17 B
(Musculo-skelatal)
Adaktili 1 0.01 13 - ‘ - 1 1
Brakidakili 3 0.04 4.0 - - 1 2 2
Pes-ekino varus 19 024 253 3 - 5 1l 2
Polidaktili 8 0.10 106 - - 6 2 2
Kisa eklemler 2 0.03 26 1 1 1
Dolasim (Toplam) 1 0.01 13 - 1
(Circulatory system)
Patent ductus arteriosus 1 0.01 13 - i
Urogenital (Toplam) 1 0.01 13 . - 1 -
(Urogenital)
Hipospadias 1 0.01 13 = - - 1 =
Siniflandinlamayan diger
malformasyonlar (Others) 2 0.03 26 2 -
Yapigik ikizler 2 0.03 26 2
(Converged twins)
Toplam 66 082 878 18 5 17 26 16

BS=Bebek sayisi (# of babies); PGS=

Populasyondaki bebekler iginde goriilme sikligr (The incidence among the

total babies born); MGS= Malformasyonlu bebekler icinde gériilme sikligi (The incidence within the malformed ba-

bies born); E= Erkek (Male); K= Kiz bebek (Female); YAE=

siz bebek (Babies. with ambigious genitalia)

gelmektedir. 40 yagindan biiyiik A Rh+ kan grubuna
giren annclerde malformasyonlu bebek sayisinin
artug1 goriilmektedir (Tablo 2, 5). Tablo 6'ya gore
kas-iskelet sistemi ve santral sinir sisteminc bagh
malformasyonlu bebck dogumu, tablo 3 ve 4'de
goriildiigi gibi diger sistemlere nazaran daha sikca
ortaya gikmigtir. Ayrica 0 Rh+ kan grubu ve 20-24
yas grubuna giren annelerin 5'i santral sinir siste-
mine, 4'ii de sindirim sistemine bagli malformasyon-
lu bebek dogumu yapmig (Tablo 2.,6) ve 20-24 yas
grubunda goriilen %1.8'lik artiga ncden olmustur
(Tablo 2).

Ayrica, saghkli dofum ile olii dogumun aylara
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Yakin akraba evliligi (consanquinity); b= Cinsiyeti belir-

gore dagilist incelendiginde, erkek bebeklerin dogu-
mu ile kiz bebeklerin dogum seyri bir benzerlik
gostermekle birlikie erkek bebek dogumlar: genel-
likle yiiksek olmustur. Mayis, Temmuz ve Afustos
aylarinda kiz bebeklerin dofumu fazlalik gosterirse de
bu istatistik¢e anlamhi degildir.

Olii dogan bebekler arasinda erkek bebek ol
dogum, kiz bebek ol dogumundan fazla olup, Mart,
Haziran ve Eyliil aylannda artig gostermekte ve bu
aruglar kiz olii dogumlart i¢in Ocak, Mayis ve Eyliil
aylanidir (Sekil 5). Yine bu artislar istatistiki olarak
bir 6nem gostermemigtir. Sekil 5 gosteriyor ki bu
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Tablo IV. Cogul Malformasyonlu dogan bebeklerin malformasyonun goruldiugi sistemlere gore dag“.'l;'mr.
Table IV. The distribution of multiple malformed babies according to the systems.

Sistemler (The systems) Ola dogum Canli dogum
Santral sinir Sindirim Kas-Iskelet BS PGS MGS (K) (E) (K) (E) YAE
(Central nervous)  (Oral digestive) ~ (Musculo-Skeletal)  (n) (%) (%) (n) (n) (n) (n) (n)
Anensefali + spina
bifida - 2 3 0.3 4 3 - -
Anensefali Yark dudak- 1 01 1 - 1 - - -
damak
Anensefali - Polidakili 1 01 1 - - - 1 1
Anensefali - Brakidaktili-pes 1 01 1 - - 1 = -
ekino varus
Spina bifida = Poa-aldnn vonis 1 01 1 - - 1 - -
Hidrosefali-meningo
miyelose! - 1 01 1 1 - - - -
Yank dudak- Adakili 1 01 - - - - 1 -
damak
Toplam 9 09 12 4 1 2 2 1

konuda daha fazla bir ¢alismanin yapilmasi gerektigi

ve bu ¢aligmada gebelik siiresi esnasindaki hamile

annedeki geligmelerin takibi, hamile kalma zamani

ve bu iki faktorle dlii dofum artig1 gosteren aylar

arasinda bir iligkinin varhi1 aragtinlabilmelidir.
TARTISMA

Malformasyonlar, anatomik veya yapisal bozuk-
luklar olarak dogusla ortaya ¢ikan, viicudun diginda
veya iginde makroskopik veya mikroskopik

olusumlardir (14). Bazi1 malformasyonlar kromozo-
mal yapidaki bozukluklardan veya mutasyonlardan
gelebildigi gibi (4,14), bazi malformasyonlarda gebe-
lik esnasidaki infcksiyon, veya alinan ilag ve kimya-
sal gibi teratojenik ajanlar sebebiyle olmaktadir
(4,14). Fakat malformasyonlarin ¢ogu multifaktori-
yel olup, genetik ve ¢evre kosullarimin dzellikle ilk
iki haftalik prenatal gelisme tizerinde arzu edilmeyen
ctkilerinden ortaya ¢ikar (14). Embriyonun erken saf-

Tablo V. Malformasyoniu bebek dogumu yapan annelerin yas grubuna, dogum sayisina ve anne kan grubuna gore dagilimi.
Table V. The distribution of mothers of malformed babies for their age group, number of delivery, and blood group.

Dogum sayisi (number of delivery) Matformasyonlu dogum yapan anne sayisinin kan gruplarina gdre dagilimi
Anneyas
grubu

1 2 3 24  Toplam A(+) A(-) B(+) B(-) AB(+) AB(-) 0f+) 0(-)
<20 6 1 - 1 8 - 1 2 = - = 1 -
20-24 23 13 1 37 18 - 6 1 1 - 9 2
25-29 7 < 3 14 9 1 1 2 - 3 -
30-34 2 12 5 2 - 1 1 1
35-39 7 7 3 1 1 - - 2 -
402 : 4 - 2 - 1 - 2 1 -
Toplam 38 14 6 17 75 38 2 1 2 2 17 3
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Sekil 5. Saglikli kiz ve erkek yenidoganlar ile kiz ve erkek 6l dogumlarinin aylara gére ‘dagiimi.
Figure 5. Monthly distribution of healthy male and fernale newborns, and the stillbirth of male and female newborns.

Tablo VI. Malformasyonun gérildigii sistemlere gére dogum yapan annelerin yag grubuna ve Kan gruplarina bagh dagilimlari.
Table VI. The distribution of mothers for their age and biood group and their maiformed babies according to systems that were

found.
Anne Yas Grubu Anne Kan Grubu
Malformasyonun
goraldaga
Sistemler <0  20-24 25-29 30-34 35-39 =240 A(+) A(-) B(+) B(-) AB(+) AB(-) 0(+) 0()
(n) (n) (n)  (n) (m () (n) (n) (n) (n) (n) (n) (m) (n)
Santral Sinir 3 12 8 2 2 - 16 - 4 - 1 - 5 1
Sindirim 3 4 1 2 1 3 1 1 2 - 4 -
Dolegim et ) 1 ¥ : R & 1 > : ] :
Kan lskelet 2 20 3 3 3 3 18 1 5 1 8 i
Urogenital g ; 1 - - i - - - - - - -
Yapigik kizler - 1 - - 1 - - - 1 - - - -
Toplam 8 37 13 6 8 4 K 3 2 - 17 2

halarinda olan anormal gelisme major mallormas-
yonlara yol agmakta ve afir seyreden anormal em-
briyolarda, gebeligin alunci veya sckizinci haftasinda
genellikle diisiik olmaktadir (14). Ikinci ve sekizinci
haftalar arasinda organogenctik devrede teratojenik
ajanlar major malformasyonlara scbep olmaktadir

(14). Fetal devrede ise teratojenik ajanlar beyin ve
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goz gelisiminde morfolojik ve fonksiyonel bozuk-
luklara yol agmaktadir (14).

Major malformasyonlardan santral sinir sistemi
kusurlan ¢ogunlukla multifaktoriyeldir. Bazen ailesel
cgilim gostermesine ragmen, Ingiltere'de yapilan bir
¢aligmada annelerin gebelik esnasinda multivitamin
diyet kullanmas: noral tiip anomalisini 6nemli dere-
cede azaltmisur (15). Hidrosefali nadiren X'e bagh re-




Cilt: 7
Sayi: 4

sesiv karakter olarak bulunmusg ise de ¢ogunlukla
Cytomegalovirus ve/veya Toxoplasma gondii gibi
fetal virus enfcksiyonlari ile ortaya ¢ikmaktadir (4).
Behrman ve Voughan (4), Emery (6), ve Moorc
(14)'mn ifade ettifi gibi ancnsefali kizlarda, erkeklere
nazaran 3 veya 4 defa daha siklikla goriilmiis ve
Konya'da ayni oran gézlenmisgtir.

Kas ve iskelet sistemi igerisinde goriilen anoma-
lilerden brakidaktili ve politakdili otozomal karakter-
li olup (14), pes-ckinovarus'a scbep olan faktorler
Warkany,'e (15) gore bilinmemckie, Thompson'a
(17) gore multifaktoriyel bir kalium gostermektedir.
Konya'da pes-ckinovarusun erkeklerde goriilme orant
kizlara nazaran takriben iki mislidir ve bu oran diger
yerlerde yapilan galigmalara benzerlik géstermektedir
(14). Hala-day1 ¢ocuklar: arasindaki akraba cvlilikle-
rinde kas-iskelet sistemi anomalileri iizerine etkinliZi
takriben 8/33=%25 olup kalitsal bir karakter gibi
gozitkmesinin sebebi anlagilmamakla birlikte amnio-
tik sivinin azlifii ile kas-iskelet sistemi anomalisi
arasinda bir iligki oldugu bildirilmistir (18).

A1z ve sindirim sistemi anomalilerinden yarik
dudak, yarik dudak ve damak, santral sinir sistemi
anomalileri gibi multifaktoriyeldir (14). Konya'da
geng annelerin ¢ocuklarinda sik goriillmesi sagliksiz
beslenme veya kafi olmayan beslenme ile ilgisi
oldugu soylencbilir. Omfaloscl gecikmis mutasyon
neticesinde ortaya ¢ikan (17) bir anomali olup bu
¢alismada sadece bir kiz ¢ocuunda goriilmiistiir (Ta-
blo 3). Anal atrezi ¢ok nadir goriilen ve anal zarinin
sckizinci halta sonunda delinememesinden ileri gelen
bir anomalidir (14) ve bu ¢alismada bir erkek
¢ocukda goriilmiistiir (Tablo 3).

Patent ductus arteriousus ¢ogunlukla maternal
kizamik virusu infcksiyonu (rubella virusu) netice-
sinde (14) ve diisiik agirlikli premature bebeklerde
goriiliir ve bu anomali Konya'da bir erkek bebekte
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gozlenmigtir.

Kan grubu kaliumi ile major malformasyon
yoniinden annc yagi ve gebelik sayist arasinda bir
iligki bulunamamigtir. Gebelik sayisi arttikga yag
grubu da artmakta fakat hamile olan anne sayisi da
azalmaktadir. Kan grubu ve Rh faktoriiniin kan
uyusmazhifi gibi durumlarin diginda major malfor-
masyonlara etkisi heniiz bilinmemekiedir.

Sonug olarak, Konya Dogum Evinde major mal-
formasyonlu bebekler arasinda santral sinir sisteming
bagli malformasyonlar genellikle 6liimciil ve/veya
sakat bebeklere sebebiyet vermekte ve bu malformas-
yonun hamilclik sirasinda gevresel kogullarin etkin-
lifi ile birlikte polijenik karakicrle olma ihtimali,
kalusal karakierli ve akraba evlilifinden ileri gelmesi
ihtimalinden daha yiiksck goziikmekiedir. Fraiser
(7)'m vurguladig gibi Kas-iskclet sistemi malfor-
masyonlarda isc akraba evliligi énemli bir faktsr ola-
rak ortaya ¢ikmaktadir. Genel olarak, dogum yapan
annclerin hepsi tam sagilikh olduklarindan yeni dogan
bebeklerde goriilen major malformasyonlarn ortaya
¢ikmasina scbep olan faktorlerin heterojen ve kom-
plcks bir yapiya sahip oldugunu géstermekiedir.
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